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Resumen

Titulo

Incidencia de las enfermedades metabdlicas congénitas identificadas por tamiz metabdlico neonatal
y factores asociados en IMSS delegacion Guerrero en el periodo 2018-2022.

Antecedentes

Los errores innatos del metabolismo (EIM) son enfermedades que se distinguen por una alteracion
genética, estas producen alteraciones en la estructura proteica primaria o en su sintesis. El resultado
de esta alteracion causa la acumulacion de los sustratos previos al bloqueo, intermediarios de vias
metabolicas alternas o defectos en la produccién o uso energético. El primer EIM fue descrito en
1902, actualmente se han identificado mas de 600 a 700. Este grupo de enfermedades presentan
una incidencia variable a nivel mundial, siendo poco frecuentes de forma individual. Estas variaciones
se deben al método de cribado que se emplea. El diagnéstico temprano permite establecer un
tratamiento oportuno de estos padecimientos, siendo de vital importancia para disminuir la
morbimortalidad y el riesgo de secuelas. En México, estas afecciones han sido poco estudiadas.

Objetivo
Estimar la incidencia de las enfermedades metabdlicas congénitas identificadas por tamiz metabélico
neonatal y factores asociados en IMSS delegacion Guerrero en el periodo 2018-2022.

Material y métodos

Estudio transversal de corte retrospectiva, analitico. Disefio del estudio, se realizé una revisién de la
base de datos de pacientes referidos al Hospital General Regional No. 1 Vicente Guerrero con un
resultado de tamiz metabdlico alterado, en un periodo comprendido del 2018-2022.

Resultados

En la poblacién en estudio de 64 pacientes con tamiz metabdlico alterado se obtuvo que un 45.3%
correspondian a hombres y un 54.7% a mujeres, con la siguiente distribucién de frecuencia de casos
confirmados, hipotiroidismo congénito (HC) 8, hiperplasia suprarrenal congénita (HSC) 3, atresia de
vias biliares (AVB) 1, fenilcetonuria (FCU) 1. Dentro del estudio se encontré la siguiente incidencia
absoluta con la siguiente distribuciéon por afios 2018 (0.00034), 2019 (0), 2020 (0.0016), 2021
(0.00044) y 2022 (0.00043), donde la mayor incidencia se presento en el afio 2019 con 0.0016 y una
incidencia acumulada de 0.00053 en los 5 afios de estudio. Ademéas se encontrd la siguiente
significancia estadistica, sexo (p 0.0099), edad materna al momento del parto (p 0.0993), peso al
nacimiento (p 0.5199), edad gestacional (p 0.8079), siendo la variable de sexo la de mayor
significancia estadistica.

Conclusién

La presente investigacién nos arroj6 a las enfermedades que se reportan con mayor frecuencia por
tamiz metabdlico alterado son la hiperplasia suprarrenal congénita (60.9%), seguida por
hipotiroidismo congénito (17.2%), sin embargo, de los casos confirmados esta frecuencia se invierte,
siendo el hipotiroidismo congénito con un 61%, seguida de hiperplasia suprarrenal congénita con un
23%. Cifras que concuerdan con los datos estadisticos a nivel mundial.

Palabras clave
Enfermedad metabdlica congénita, errores innatos del metabolismo, tamiz metabdlico neonatal,
hipotiroidismo congénito, hiperplasia suprarrenal congénita.

Marco teérico
Los errores innatos del metabolismo (EIM) son enfermedades hereditarias y monogénicas,
principalmente con un patrén de herencia autosémico recesivo, aunque de igual manera puede ser



autosémico dominante o ligada al cromosoma X, caracterizadas por la modificacion de algin gen,
alteracion que genera un defecto (ausencia/anormalidad) de una enzima o su cofactor, dando como
resultado la alteraciones caracteristicas a nivel bioquimico y un fenotipo desadaptativo (1) (2) (3).

El doctor Robert Guthrie, pensé en identificar los trastornos metabdlicos hereditarios en los recién
nacidos mediante un método de deteccion de fenilcetonuria, este se basé en una prueba
microbiolégica de ensayo de inhibicién bacteriana (4).

El primer EIM fue descrito en 1902 por Sir Archibald Garrod (5) con los avances en los métodos
diagnostico la gama de EIM ha aumentado exponencialmente, actualmente se reportan mas de 600
a 700 EIM (6) (7).

Un gran porcentaje de la estadistica sobre los EIM es obtenida del tamiz (cribado) neonatal ampliado
(TNA) y de bancos de datos de paises desarrollados (1) (8). En México, estas afecciones han sido
poco estudiadas y practicamente no se conoce la frecuencia en recién nacidos vivos o nifios
enfermos, a nivel nacional no se cuenta con registros, ademas al no ser obligatoria su deteccion a
través del TNA, practicamente no se conoce su frecuencia (8).

Si revisamos las estadisticas a nivel mundial la incidencia presenta una variaciéon que va desde
20:10.000 recién nacidos (RN) en EE.UU (9), en Espafia (Murcia y Galicia) presentan una incidencia
de 5,3:10.000 y 4,8:10.000 RN, respectivamente (10) (11), 2,7:10.000 en Italia (12), 1,1:10.000 en
Japén (13), mientras en México, su incidencia varia desde 2:1.000 RN (14) hasta 34:10.000 RN (15).
De forma individual la incidencia es variable, siendo el hipotiroidismo congénito primario la de mayor
frecuencia a nivel mundial, reportando una incidencia estimada de 5:10.000, continuando por orden
de frecuencia la fibrosis quistica y anemia de células falciformes, mostrando una incidencia de 2,7 y
2,0-2,7 por cada 10.000 RN (1). Segun Garg U. y Dasouki M. citado por Campos Hernandez D. (16),
reportan una incidencia para fenilcetonuria y deficiencia de acil-CoA deshidrogenasa de cadena
media de 1:15 000, 1:75 000 para acidemias propiénicas y metilmalénicas; 1:100 000 para deficiencia
de 3-hidroxi-3-metilglutaril-CoA liasa y 1:200 000 para la enfermedad de la orina con olor a jarabe de
arce. El principal trastorno hematolégico detectado por cribado metabdlico neonatal ampliado
(CMNA) en México es la deficiencia de glucosa-6-fosfato deshidrogenasa (15). Las diferencias
estadisticas son resultado de las diferentes metodologias utilizadas en el método de cribado en cada
estudio.

El tamiz metabdlico neonatal (TMN) es el método empleado para la deteccién de los EIM, es de vital
importancia para el diagnostico oportuno e identificacion de este tipo de trastornos, los paises
desarrollados en su mayoria cuentan con programas de TMN cuya finalidad radica en la reduccién
de la morbimortalidad y la prevencién de retraso mental (14). Siendo estos programas parte
fundamental en las estrategias de salud publica, su importancia radica en la mejoria del prondstico
para el recién nacido con la deteccion temprana (17) (18).

En el Instituto Mexicano del Seguro Social (IMSS) comenz6 a utilizar el tamiz neonatal en 1994 con
la deteccién de hipotiroidismo congénito. Actualmente este estudio identifica los trastornos de
hipotiroidismo congénito primario y central (HCP, HCC), hiperplasia suprarrenal congénita (HSC),
fenilcetonuria (PKU), galactosemia (Gal), fibrosis quistica (FQ), deficiencia de biotinidasa (DB) y
atresia de vias biliares (AVB) (19).

El TMN utiliza la medicién de la hormona estimulante de tiroides (TSH), tiroxina (T4),17 alfa-
hidroxiprogesterona (17-OHP4), fenilalanina (Phe), biotinidasa (B), galactosa total (GT) y
tripsindgeno inmunorreactivo (IRT) en sangre de talon del recién nacido (RN) entre el 3° y 5° dia
postnatal. En este programa consta de diferentes etapas desde la promocién, deteccién (toma del
tamiz), andlisis en laboratorio, referencia y contrarreferencia, atencion médica (diagnéstico,
tratamiento), seguimiento clinico, bioquimico y epidemioldgico; asi como el control nutricional y
psicol6gico en el que interviene un equipo interdisciplinario de salud (19).
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Se debe dejar en claro que el tamiz neonatal no es diagndstico, por lo que una vez obtenido un
resultado alterado, son necesarias pruebas complementarias para la confirmaciéon o exclusién
diagnéstica. Con los avances tecnologicos ha llegado un avance continuo del cribado neonatal (20).
La deteccion ampliada de recién nacidos se debe al resultado de la utilizacion de la espectrometria
de masas en tdndem, con una sensibilidad del 99,9 % y una especificidad que oscila entre el 99,9 a
99,99 % (21) (22).

En México el tamiz neonatal ampliado abarca enfermedades adicionales al hipotiroidismo congénito,
principalmente abarca errores innatos del metabolismo de los aminoacidos, de los acidos organicos
y defectos de la oxidacion de los acidos grasos (23). Este ha permitido identificar diversas formas de
presentacion clinica que anteriormente no era posible detectar, ademas nos ofrece la posibilidad de
deteccidn y confirmacion un diagndstica de manera temprana, permitiendo establecer un tratamiento
especifico, asi como asesoramiento genético (2) (24) (25).

Es importante tener en cuenta que los tamizajes pueden arrojar falsos negativos, en especial cuando
se realiza en RN a las pocas horas después del nacimiento o quienes durante el periodo previo a la
toma recibieron una transfusién sanguinea, debido a que no se permite que los metabolitos
necesarios se acumulen para su deteccion (24).

Debe recordarse que solo un pequefio porcentaje de estos trastornos aparecen en el periodo
neonatal, siendo cerca del 25% de EIM manifestados en este periodo, mientras el 50% lo hace
posterior al periodo neonatal, incluso algunos de ellos hasta la adultez (2) (26).

Una gran parte de los EIM, se manifiestan tras las primeras horas de vida, con un curso clinico agudo
durante el periodo neonatal, pudiendo ocasionar discapacidad o hasta la muerte, sin embargo,
algunos otros EIM presentan sintomatologia clinica hasta etapas mas avanzadas de la vida, es por
esto la gran importancia de la sospecha diagndéstica, los métodos de cribado, confirmacion y el
tratamiento. A pesar de que los sintomas son variables y en gran parte de los casos son
inespecificos, en cuanto a menor edad mas inespecifica es la presentacion clinica, por lo que ante
cualquier lactante con sintomas inespecificos que no son explicables por otra causa, se debe
descartar un error congénito del metabolismo (27) (28).

El diagnostico oportuno y temprano de estas patologias, incluso antes de que inicien con la
presentacion clinica y antes de que cursen con dafio permanente actualmente ha mejorado el
prondstico. Hoy en dia se cuenta con una amplia gama de suplementos dietéticos y en ciertos casos
con tratamientos especificos. Dentro de estos tratamientos se encuentra restricciones dietéticas y
terapias de reemplazo enzimatico (29).

La terapia génica ha presentado un constante avance en la identificacion y manejo de estas
patologia, lo cual nos vislumbra un futuro donde surgiran nuevas terapias de tratamiento oportuno
(2). Por lo que tal vez aquellas enfermedades que al dia de hoy no cuentan con un tratamiento
especifico, es posible que en un futuro si lo tengan.

La identificacién del padecimiento, el diagnéstico y tratamientos eficaces, efectivos y seguros,
ademas del seguimiento representan para el sector salud uno de los principales retos (30).Retos que
probablemente sean superados en el futuro cercano con la constante innovacion en el diagnéstico y
tratamiento de los EIM.

Justificacion

Los errores innatos del metabolismo si bien individualmente son poco frecuentes, al englobarse
conjuntamente cada una de ellas su incidencia incrementa adquieren una gran importancia e impacto
para el sector salud, por su elevada morbimortalidad, cabe destacar que la historia natural de estas
enfermedades se modifica favorablemente cuando se detectan y se confirman tempranamente, pues
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nos permite establecer un tratamiento y seguimiento adecuado incluso previo al inicio clinico y mucho
antes de presentarse secuelas irreversibles, esto principalmente en paises desarrollados que
cuentan con programas adecuados de cribado de tamiz metabélico ampliado, siendo sus estudios y
estadisticas las cuales nos dan una visién sobre la actualidad de estas enfermedades, sin embargo,
estas estadisticas no son representativas de paises como México y demas paises subdesarrollados,
en donde desconocemos la magnitud de estos padecimientos, pues al no contar con un programa
de tamiz metabdlico ampliado de rutina en el sector publico de las instituciones de salud, asi como
la ausencia de estudios de alto impacto para conocer la actualidad de estas enfermedades, nos da
un panorama que no es representativo de nuestra poblacién, con la percepcion de que estos
padecimientos son infradiagnosticados, principalmente por la falta de programas de tamiz metabdlico
ampliado obligatorio en el sector salud, es aqui donde radica la importancia no sélo del cribado
mediante el tamiz metabdlico, sino también del seguimiento de estos pacientes que presentan un
tamiz metabdlico alterado para su confirmacion diagnéstica y el establecimiento de las pautas en su
referencia y un tratamiento oportuno, el estudio estadistico de los pacientes referidos a esta unidad
con un tamiz metabdlico alterado nos permitird contrastar diversos resultados, los cuales nos
aportaran informacién atil para conocer la epidemiologia de estos problemas en el IMSS de Guerrero
y su impacto no sélo en el sistema de salud, sino también en nuestra poblacién, ademas de los
principales factores asociados en los pacientes en quienes se confirma el diagndstico e identificar
aquella variables de tipo accionables en el tiempo.

Planteamiento del problema

Como se menciond anteriormente, los datos estadisticos con los que contamos sobre los EIM son
obtenidos principalmente de las fuentes de datos de TNA de paises desarrollados, esto nos brinda
una visién general de la problematica, sin embargo, al querer transpolar esos datos distan mucho de
ser representativos de nuestra poblacibn mexicana, principalmente por las diferencias
sociodemogréficas de las poblaciones estudiadas, en México no contamos con registros estadisticos
nacionales de EIM ni con estudios a gran escala, debemos sefialar que no hay una legislacién para
la implementacion TNA en el cribado de estas patologias en el sector publico, limitando nuestra
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gamma de estudio a hipotiroidismo congénito primario y central, hiperplasia suprarrenal congénita,
fenilcetonuria, deficiencia de biotinidasa, galactosemia, fibrosis quistica y atresia de vias biliares,
dejando fuera de nuestro estudio unos centenares de estas patologias, subestimando su incidencia,
debido a que no se cuenta con un adecuado método de cribado para la deteccién oportuna, debemos
tomar en cuenta ademas que hay un gran ndmero de pacientes que no tienen un adecuado
seguimiento para los estudios confirmatorios y una proporcion de ellos fallecen sin un diagnostico
establecido, sesgando aun mas los datos estadisticos con los que contamos.

En el Hospital General Regional Vicente Guerrero, pese a ser el hospital de referencia del estado de
Guerrero, no contamos con un control estadistico completo de los pacientes que son referidos a esta
unidad con un tamiz metabdlico neonatal alterado, el nimero de consultas anuales para inicio de
protocolo diagnéstico de EIM, asi como el porcentaje en quienes se confirma o descarta el
diagndstico y de las caracteristicas sociodemograficas de estos pacientes.

Con este trabajo se espera conocer la incidencia de los errores innatos del metabolismo mediante
un analisis estadistico con la recoleccion y andlisis de los datos de pacientes referidos a esta unidad
con un tamiz metabdlico neonatal alterado, dando seguimiento a su protocolo diagnéstico hasta la
confirmacién o descarte de estas patologias. Buscando dimensionar la importancia de estas
patologias subestimadas, pero con un gran impacto en la calidad de vida de estos pacientes cuando
se realiza el diagnéstico e implementacion de tratamiento oportuno.

La pregunta de investigacion es ¢ .cual es la incidencia de las enfermedades metabdlicas congénitas
identificadas por tamiz metabdlico neonatal y factores asociados en el HGR No. 1 Vicente Guerrero?

Objetivo general

Conocer la incidencia de las enfermedades metabdlicas congénitas identificadas por tamiz
metabdlico neonatal y factores asociados en IMSS delegacién Guerrero en el periodo 2018-2022.

Objetivos especificos
e Identificar la enfermedad metabdlica congénita que con mayor frecuencia se reporta en el
tamiz metabdlico en IMSS delegacion Guerrero en el periodo 2018-2022.

¢ Identificar los factores asociados en pacientes con tamiz metabdlico alterado referidos al
HGR No. 1 Vicente Guerrero.
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e Contrastar el nimero de casos con tamiz metabdlico alterado contra los casos confirmados.

e Establecer el rango de edad en la que se realiza la sospecha y el diagndstico de enfermedad
metabdlica congénita.

e Identificar las caracteristicas sociodemogréaficas de los pacientes con sospecha y
diagndstico confirmado de enfermedad metabdlica congénita.

Hipotesis

Los trastornos endocrinoldgicos como hipotiroidismo congénito e hiperplasia suprarrenal congénita
seran los de mayor frecuencia entre los casos confirmados una vez que se tenga la sospecha por
un tamiz metabdlico alterado.

Material y métodos
Tipo de estudio: Estudio transversal de corte retrospectiva, analitico.

Disefio del estudio: Se realizd una revisiéon de la base de datos de pacientes referidos al Hospital
General Regional No. 1 Vicente Guerrero con un resultado de tamiz metabdlico alterado, en un
periodo comprendido del 2018-2022. De primera instancia se presentaron frecuencias simples,
posteriormente su sometié cada variable a un cruce 2x2 tomando en cuenta la variable dependiente
padecer una enfermedad congénita metabdlica se estimé OR crudo, se sometié a otra instancia
regresion lineal aquellas variables cuyo valor fue o se consideré significativo estadisticamente, se
eligié el método estadistico que mejor explique los datos en el momento del analisis.

Periodo de estudio: Comprendido de 2018-2022
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Tipo de muestreo: Se tomd en cuenta los datos respaldados en la base de datos del concentrado de
enfermedades metabdlicas del servicio de pediatria, durante el periodo sefialado anteriormente.

Tamafio de la muestra: Los pacientes con resultado de tamiz metabdlico neonatal alterado referidos
al Hospital General Regional No. 1 durante el periodo 2018-2022.

Instrumento de medicidn: Tamiz metabdlico neonatal, pruebas confirmatorias.

Descripcién del estudio: Se revisaron las bases de datos del HGR No. 1 Vicente Guerrero que fueron
referidos a esta unidad con tamiz metabdlico alterado, se tomaron sus datos generales y se dio

seguimiento a su abordaje hasta su confirmacion o descarte.

Criterios de inclusion
Andlisis de todos los pacientes con resultado alterado de tamiz metabdlico referidos al HGR No. 1
Vicente Guerrero en el periodo de 2018-2022.

Criterios de exclusion
Aquellos pacientes con base de datos incompleta, defuncién, pérdida de derechohabiencia e
imposibilidad de localizacion del paciente.

Tabla de variables

Variable Definicion conceptual Definiciéon operacional J;Fr)ioagli Medicion
Dependiente
Padecer una Identificacion de sospecha de | Tamiz metabdlico neonatal con | Cualitativa | Anormal (caso
enfermedad EIM tras la realizacion de la | resultado sospechoso de EIM sospechoso)
metabdlica prueba de tamiz metabdlico Normal
congénita neonatal
Independientes
Tipo de Enfermedades  monogénicas, | Alteracion de la prueba especifica | Nominal Hiperplasia SR
alteracibn de | con patron de herencia congénita
EMC en caso | autosOmica recesiva, Hipotiroidismo
sospechoso caracterizadas por la alteracion Fibrosis quistica
en un gen, el cual produce un Galactosemia
defecto de una enzima o su Fenilcetonuria
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cofactor, conduce a alteraciones
bioquimicas caracteristicas y a
un fenotipo desadaptativo

Deficiencia de

biotinidasa

Confirmacion | Estudio realizado en pacientes | Resultados de los estudios | Nominal Tipo de EMC
diagnostica con sospecha de EIM confirmatorios de la EMC confirmada
SDG Término usado embarazo para | Medicion de la edad gestacional | Cuantitativa | Semanas
describir la edad gestacional. Se | mediante Capurro o Ballard
mide en semanas, desde el
primer dia del dltimo ciclo
menstrual de la mujer hasta la
fecha actual.
Edad del RN Medicibn en dias de vida | Edad en dias de vida extrauterina | Cuantitativa | Dias
extrauterina. de los pacientes referidos con
tamiz metabdlico alterado
Sexo Es el conjunto de las | Determinacién del sexo del | Cualitativa | Femenino
peculiaridades que caracterizan | paciente de acuerdo a sus rasgos y Masculino
los individuos de una especie. caracteres sexuales. Ambiguo
Tiempo de Dias de vida en que se toma el | Deteccion de tamiz neonatal | Cuantitativa | 3er a 5to dia
tomade tamiz neonatal realizadas a recién nacidos entre el
pruebatamizy 3er y 5to dia de vida
primera
valoracién
Tiempo entre | Dias posteriores a la toma del | Realizacion de pruebas | Cualitativa | Confirmado
toma de tamiz neonatal en que se | confirmatorias en casos Descartado
pruebatamizy | realizan las pruebas | sospechosos.
diagnostico confirmatorias
confirmatorio
Desenlace del | Resultado de las pruebas | Resultado de las pruebas | Cualitativa Descartado
caso confirmatorias confirmatorias en pacientes con Seguimiento en
sospecha de EIM el servicio

Envio a tercer
nivel

Recursos, financiamiento y factibilidad
Recursos humanos: Residente, asesores de tesis

Recursos materiales: Base de datos, laptop, tablet, internet.

Factibilidad: El siguiente protocolo de investigacion es factible debido a que se cuenta con la base

de datos de los pacientes referidos a esta unidad con tamiz metabélico alterado.

MATERIAL CANTIDAD PRECIO UNITARIO TOTAL
Internet 30 8.00 240.00
Impresion de articulos 30 1.00 30.00
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Félder’s 2 2.00 4.00
Copias 60 0.30 15.00
Engargolado 1 30.00 30.00
Impresion del protocolo
60 1.00 60.00
de investigacion
Memoria U.S.B.
1 250 250

Aspectos éticos

El presente protocolo es considerado como un estudio de investigacion catalogado como de bajo
riesgo, con seguimiento al reglamento de la ley general de salud en materia de investigacion para la
salud, principalmente de acuerdo a lo estipulado en el articulo 17 apartado |, en donde se establece
que son estudios que emplean técnicas y métodos de investigacion documental retrospectivos y
donde no se emplea ningun tipo de intervencién o modificacion intencionada en las variables
fisiolégicas, psicolégicas y sociales de los individuos como poblaciéon de estudio, en donde se
encuentran los cuestionarios, entrevistas, revision de expedientes clinicos y otros, en los que no se
le identifique ni se traten aspectos sensitivos de su conducta. Ademas, se encuentra apegado a la
Declaracion de Helsinki creada por la Asociacion Médica Mundial (AMM) durante la 182 Asamblea
Médica Mundial en1964, enmendada por la 29 Asamblea Médica Mundial, Tokio, Japén, Octubre de
1975, la 35 Asamblea Médica Mundial, Venecia, Italia, Octubre de 1983 y la 41 Asamblea Médica
Mundial, Hong Kong, septiembre de 1989. Siendo una de las principales pautas para la proteccion y
regulacion ética de la investigacion en seres humanos.

Resultados

Se realiz6 una revision en la base de datos de pacientes referidos al Hospital Regional No. 1 Vicente
Guerrero con un resultado de tamiz metabdlico alterado, la base de datos abarca un periodo de 5
afios comprendido del 2018-2022. Se obtuvo una poblaciéon de 153 pacientes, de los cuales se
excluyeron 89 pacientes por datos incompletos, pérdida de derechohabiencia y defuncién, con lo que
se obtuvo una poblacion total de 64 pacientes. Dentro de las caracteristicas sociodemogréficas de
interés para el estudio encontramos tanto el sexo del paciente, edad materna al momento del parto,
edad gestacional, peso al nacimiento, antecedentes de importancia como endogamia,
consanguinidad, antecedentes de familiares con enfermedad metabdlica congénita, muertes
inexplicables de hijos, edad al momento de la sospecha y edad al momento del diagnostico de
enfermedad metabdlica congénita, caracteristicas que se muestran desglosadas en la tabla 1.

Tabla 1. Caracteristicas sociodemograficas de pacientes con tamiz metabolico alterado en
el periodo 2018-2022
Variables n %
| Masculino 29 45.3
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Sexo Femenino 35 54.7
<19 afos 6 9.3
Edad materna al momento del 20-24 afios 23 36
parto (afios) 25-29 afios 18 28.1
30-34 afios 9 14
= 35 afos 8 125
. A Menor de 37 SDG
Edad gestacional al nacimiento 9 14.1
(SDG) Igual o mayor a 37 SDG 55 85.9
< 1500 gr 9 14
Peso al nacimiento (gr.) 1500 - 2499 gr 8 12.5
2500 — 3499 gr 39 60.9
3500-4000 gr. 8 12.5
Endogamia Si 1 15
No 63 98.5
Consanguinidad Si 0 0
No 64 100
Antecedentes familiares de
enfermedad metabdlica :
- Si 0 0
congénita No 64 100
. . - Si 0 0
Muertes inexplicables de hijos No 64 100
Edad al momento de la
sospecha de enfermedad < 30 dias 29 45
metabdlica congénita > 30 dias 35 55
Edad al momento del
diagndstico de enfermedad <1mes 30 a7
metabdlica congénita > 1 mes 34 53

Dentro de las enfermedades metabdlicas congénitas analizadas con el tamiz metabdlico y referidas
a nuestra unidad como caso sospechoso se encontré una distribucion de frecuencia variable, siendo
la de mayor frecuencia reportada la hiperplasia suprarrenal congénita con 39 casos (60.9%) seguida
por hipotiroidismo congénito con 11 casos (17.2%), completando el total de casos como se muestra
en la tabla 2

Tabla 2. Enfermedad metabdlica congénita (EMC) sospechada (de mayor a menor)
Enfermedad metabdlica congénita . 0

(EMC) Frecuencia Porcentaje (%)
Hiperplasia suprarrenal congénita (HSC) 39 60.9
Hipotiroidismo congénito (HC) 11 17.2
Deficiencia de biotinidasa (DB) 7 10.9
Galactosemia (GC) 4 6.3
Atresia de vias biliares (AVB) 2 3.1
Fenilcetonuria (FCU) 1 1.6
Total 64 100

18



Del total de pacientes referidos como caso sospechoso de enfermedad metabdlica congénita por
tamiz metabdlico alterado se asignd una clasificacion final después de su estudio y abordaje
diagndstico, esta clasificacion se asigné en dos categorias, caso confirmado y caso no confirmado,
obteniendo un total de 13 casos confirmados con una frecuencia de 20.3% como se muestra en la
tabla 3.

Tabla 3. Clasificacién final de enfermedad metabdlica congénita
Clasificacion final | Frecuencia Porcentaje (%)
Caso confirmado 13 20.3

Caso no confirmado 51 79.6
Total 64 100

En la tabla 4 se muestra la misma clasificacion de acuerdo a cada caso de enfermedad metabélica
sospechada, se incluye ademas el sexo de los casos confirmados, destacando una mayor incidencia
del sexo femenino dentro de los casos confirmados de estudio.

Tabla 4. Clasificacién final por enfermedad metabdlica congénita (EMC) sospechada
Enfermedad Casos confirmados
metabdlica Casos sospechosos con?i?rsnoasdos por sexo

congénita (EMC) Masculino | Femenino
Hiperplasia
suprarrenal congénita 39 3 1 2
(HSC)
Hipotiroidismo
congénito (HC) 11 8 2 6
Deficiencia de
biotinidasa (DB) ! 0 0 0
Galactosemia
(GC) 4 0 0 0
Atresia de vias biliares
(AVB) 2 1 1 0
Fenilcetonuria
(FCU) 1 1 0 1
Total 64 13 4 9

En la tabla 6 se muestra la edad al momento de la sospecha y el diagndstico de la enfermedad
metabdlica congénita, donde se destaca el tiempo prolongado entre la sospecha diagndstica y el
diagndstico final, pudiendo verse influenciado por la dificultad para localizar a los pacientes, el tiempo
entre la toma de pruebas confirmatorias y su revaloracion, asi como la combinacién de todos los
factores.

Tabla 5. Edad al momento de la sospecha y el diagndstico de la enfermedad metabdlica congénita.

Edad al momento de sospecha
de enfermedad metabdlica
congénita (dias)

Edad al momento del diagnéstico
de enfermedad metabdlica
congénita (dias)

Media 46.27 67.80
Mediana 31 61

Desviacion estandar 38.007 43521
Minimo 10 13
Maximo 242 257
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En la tabla 6 se muestra el nimero de nacimientos registrados en los afios de estudio contrastado
con el nimero de casos confirmados de enfermedad metabdlica congénita, permitiendo calcular la
incidencia de estas enfermedades en los diferentes afios dentro del periodo de estudio, encontrando
la mayor incidencia de 0.0016 en el afio 2020.

Afo
2018 2019 2020 2021 2022
Numero de 5736 5165 4187 4490 4579
nacimientos
Casos 2 0 7 2 2

confirmados

Incidencia 0.00034 0 0.0016 0.00044 0.00043

absoluta

En la tabla 7 se representa la incidencia absoluta y acumulada en el periodo del 2018 al 2022,
presentando una incidencia acumulada de los 5 afios de estudio de 0.00053.

Afo
2018 2019 2020 2021 2022
Numero de 5736 5165 4187 4490 4579
nacimientos
Numero de
nacimientos 5736 10901 15088 19578 24157
acumulados
Casos 2 0 7 2 2

confirmados

Incidencia 0.00034 0 0.0016 0.00044 0.00043

absoluta

Incidencia 0.00034 0.00018 0.00061 0.00057 0.00053
acumulada

Modelo de anédlisis bivariado

Se realiz6 un analisis bivariado con los datos encontrados, estos se sometieron a ser procesados en
el software estadistico IBM SPSS Statistics, los resultados obtenidos se muestran en la tabla 7, en
donde se obtuvo la variable como estadisticamente significativa el peso menor a 2500 gr., pudiendo
relacionar el peso bajo al nacimiento como un probable factor de riesgo, sin embargo, debemos
tomar este dato con cautela, pues el peso bajo no se estima como un factor de riesgo para presentar
0 no una enfermedad metabdlica congénita y en algunos estudios los pacientes con dicho
diagndstico presentan un peso adecuado acorde a su edad gestacional.

Tabla 7. Analisis bivariado

Clasificacién final
Variable Caso confirmado Caso no p valor
n=13 confirmado
n=51
Sexo
Masculino 4 (31%) 25 (49%) 0238
Femenino 9 (69%) 26 (51%) '
Edad materna al momento del parto
2 35 aios 1(8%) 7 (14%) 0557
< 35 afos 12 (92%) 44 (86%) '
Peso
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<2500 gr. 5 (38%) 4 (8%) 0.005
2 2500 gr. 8 (62%) 47 (92%) '
Edad gestacional
Prematuro 4 (30%) 5 (10%) 0.052
De término 9 (70%) 46 (90%) '
Edad al momento de la sospecha de enfermedad metabdlica congénita
< 30 dias 6 (46%) 23 (45%) 0.946
> 30 dias 7 (54%) 28 (55%) '
Edad al momento del diagndstico de enfermedad metabdlica congénita
<1 mes 5 (38%) 25 (49%) 0.496
> 1 mes 8 (62%) 26 (51%) '

1- Prueba de Chi cuadrada de Pearson
Modelo de analisis multivariado

Se realizé el procesamiento de los datos obtenidos en el paquete estadistico Gretl, en donde se
obtuvo un R cuadrado de 0.16 y un R cuadrado corregido de 0.10, con una suma de cuadrados
residuales de 170.6. Las variables analizadas se exponen en la tabla 8.

Tabla 8. Analisis multivariado

Variables Coeficiente Defi\gie(l:c;on Estadistico t Valor p
Sexo -1.21144 0.454599 -2.665 0.0099
Edad materna al
momento del -1.36326 0.814076 -1.675 0.0993
parto
Peso al -0.725413 1.12066 -0.6473 0.5199
nacimiento
Edad gestacional 0.244776 1.00197 0.2443 0.8079

De acuerdo a los resultados la variable sexo fue estadisticamente significativa, sin embargo, no es
un factor en el cual se pueda influir.

Discusion

La investigacion realizada cumplié con los objetivos de estudio inicialmente pactados, de la base de
datos revisada se obtuvo una poblacion de 153 pacientes, misma que se redujo hasta un total de 64
pacientes, debido a que algunos no contaban con datos completos, por pérdida de derechohabiencia,
defuncién y aquellos sin una clasificacion final.

Las enfermedades que se reportaron por tamiz metabdlico alterado referidos a nuestra unidad en
orden de frecuencia fue hiperplasia suprarrenal congénita 39 (60.9%), hipotiroidismo congénito 11
(17.2%), atresia de vias biliares 2 (3.1%), deficiencia de biotinidasa 7 (10.9%), fenilcetonuria 1 (1.6%)
y galactosemia 4 (6.3%). En donde por sospecha diagndéstica se observa una mayor prevalencia de
hiperplasia suprarrenal congénita con 60.9% seguido por hipotiroidismo congénito con 17.2%.
Siendo estas las enfermedades con mayor nimero de referencias al Hospital Regional No. 1 Vicente
Guerrero, sin embargo, de los 64 casos con sospecha diagnostica, solo se confirmaron 13 casos,
con la siguiente distribucion por enfermedad correspondiendo a hiperplasia suprarrenal congénita 3,
hipotiroidismo congénito 8, fenilcetonuria 1 y atresia de via biliares 1 respectivamente. Se observa
una incidencia mayor para hipotiroidismo congénito (72.7%) seguido de hiperplasia suprarrenal
congénita (7.6%) respecto a los casos sospechosos de cada una. Estos datos coinciden con la
bibliografia a nivel mundial, donde se destacan con mayor frecuencia a las enfermedades
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metabolicas como hipotiroidismo congénito e hiperplasia suprarrenal congénita como las de mayor
incidencia.

Dentro del estudio se encontrd la siguiente incidencia absoluta con la siguiente distribucion por afios
2018 (0.00034), 2019 (0), 2020 (0.0016), 2021 (0.00044) y 2022 (0.00043), donde la mayor
incidencia se present6 en el afio 2019 con 0.0016 y una incidencia acumulada de 0.00053 en los 5
afios de estudio. Como limitante del estudio encontramos que la poblacion resultante al aplicar los
criterios de exclusién se reduce de tal forma que puede no ser representativa, lo cual limita la
posibilidad de generalizar los resultados obtenidos. En nuestro pais han sido poco estudiadas, no se
tienen registros nacionales y practicamente se desconoce su frecuencia (8). Los datos obtenidos no
difieren tanto si lo comparamos con cifras a nivel mundial en donde se destacan los trastornos
endocrinoldgicos como los mas frecuentes, destacando al hipotiroidismo congénito, con una
incidencia de 1:2,000 recién nacidos (1). Resultado que coincide con los nuestros en donde
encontramos en orden de frecuencia al hipotiroidismo congénito (61.5%) y la hiperplasia suprarrenal
congénita (23%) como las enfermedades con mayor frecuencia diagnéstica dentro de los pacientes
referidos por sospecha diagnéstica.

Al realizar la asociacion entre las variables estudiadas con padecer una enfermedad metabdlica
congénita se encontré significancia estadistica entre sexo (p 0.0099), edad materna al momento del
parto (p 0.0993), peso al nacimiento (p 0.5199), edad gestacional (p 0.8079), obteniendo la de mayor
significancia el sexo. Del grupo de estudio la distribucion por sexo corresponde en un 45.3% para el
sexo masculino y 54.7% del sexo femenino, presentando una mayor prevalencia del sexo femenino,
sin embargo, debemos tomar este dato con cautela.

A nivel mundial no se ha demostrado una predileccién por sexo en estas patologias en los diferentes
estudios realizados, mientras que a nivel nacional no se cuenta con datos para contrastar los
resultados obtenidos, sélo se cuenta con algunos estudios nacionales con frecuencias simples en
donde destaca el estudio realizado por Ibarra-Gonzalez et al., quienes publicaron un estudio
retrospectivo de 204 casos diagnosticados con algun error innato del metabolismo intermediario en
el Instituto Nacional de Pediatria (INP), en un periodo de enero del 2000 a diciembre del 2012, de
los cuales 97 fueron mujeres y 107 varones, sin encontrar una frecuencia significativamente mayor
por sexo de los pacientes estudiados (8). Contrastado ademas, con el estudio realizado en el hospital
civil de Guadalajara, donde el andlisis estadistico no mostré relacion los EIM con el género ni los
dias de vida al momento de la toma de la muestra del tamiz metabdlico (31), concordando con la
distribucion por sexo encontrada en nuestro estudio, donde no encontramos predileccion por sexo
en la incidencia de estas e enfermedades.

Guillen-Lépez Et al. realizaron un estudio retrospectivo de pacientes con errores innatos del
metabolismo en el Laboratorio de Errores Innatos del Metabolismo y Tamiz del Instituto Nacional de
pediatria, en el periodo del 23 de marzo al 23 de julio del 2020, se obtuvieron 117 pacientes, 110
con diagndstico ya conocido en la unidad y 7 casos nuevos, obteniendo las siguientes frecuencias
diagndsticas mas relevantes, fenilcetonuria 36 (30.8%), enfermedad de orina de jarabe de arce 10
(8.5%), cistinosis 10 (8.5%) y acidemia metilmalénica 9 (7.7%) (32).

Mientras que en un estudio realizado en el hospital civil de Guadalajara se realizé el Tamiz
Metabdlico Ampliado a 2395 pacientes, obteniendo que 2313 con tamiz sin alteraciones, sin
embargo, con resultado alterado en 82. Se sometieron a la toma de una segunda muestra, donde 56
presentaron un resultado normal, 6 no se localizaron, reportandose 4 defunciones y 15 de ellos se
reportaron como positivos a EIM, obteniendo una tasa de 6/1000. Obteniendo los siguientes
resultados: 7 casos de hemoglobinopatia S, 1 caso de hemoglobinopatia Bart, 3 casos de deficiencia
de 6 glucosa fosfato deshidrogenasa, 2 casos de hiperplasia suprarrenal congénita, 1 trastorno de
aminoacidos y 1 caso de hipotiroidismo congénito (31).
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Es importante mencionar que la frecuencia de los errores innatos del metabolismo tiene importantes
variaciones de acuerdo a las regiones y poblacioén estudiada, pues si bien cierta enfermedad es mas
frecuente en determinada region y poblacién del mundo, en otra puede no serlo, por lo que la regiéon
de estudio de nuestra unidad corresponde a Guerrero (regién sur), mientras tanto en el INP como en
el hospital civil de Guadalajara son hospitales de concentracion donde reciben paciente de otras
regiones, ademas los resultados van a diferir de acuerdo al tamiz metabdlico realizado, ya que en el
HGR No.1 Vicente Guerrero se realiza el cribado con el tamiz metabélico que detecta 5 patologias,
mientras que en los estudios citados previamente se utiliza el tamiz metabolico ampliado, por lo que
se detecta un mayor nimero de EMC debido a que su gama de estudios es mayor respecto al tamiz
metabdlico neonatal convencional, siendo esperado los resultados de un nimero mas amplio y
diferente de enfermedades respecto a las que se analizaron en nuestro estudio.

Dentro de algunos factores asociados a padecer alguna enfermedad metabdlica congénita se
encuentran algunos antecedentes heredofamiliares como endogamia, consanguinidad, antecedente
de familiares con enfermedad metabdlica congénita y muertes de hijos inexplicables. Sin embargo,
dentro de los antecedentes heredofamiliares de nuestra poblaciéon de estudio sélo se reportd 1
paciente con antecedente de endogamia, siendo negativos el resto de los antecedentes de
importancia relacionados como factores de riesgo, asi como el nimero reducido de poblacién limita
el estudio para poder establecer una relacion causal como factor de riesgo para padecer una
enfermedad metabdlica congénita.

En el estudio retrospectivo realizado por Ibarra-Gonzalez et al, de 204 casos con diagnostico de
algun error innato del metabolismo intermediario en el INP. Se identifico consanguinidad en 26/192
familias (13,5%), de las familias de estudio en 39 familias (20,3%) se encontr6 el antecedente de
hijos con muertes inexplicables y 47 (24,5%) con el antecedente de otros hijos afectados con un
cuadro clinico similar (8).

Dentro de las variables estudiadas se destacan en primera instancia la edad materna al momento
del parto, el rango de edad fue desde los 15 — 44 afios de edad, con una media de 26 afios. La
distribucion por grupo de edad se encuentra de la siguiente forma, con < 19 afos 6 (9.3%), 20-24
afios 23 (36%), 25-29 afios 18 (28.1%), 30-34 arfos 9 (14%), = 35 afios 8 (12.5). Es importante
recordar que son las edades extremas (madre adolescente y madre afiosa) las que se consideran
como factores de riesgo para presentar alguna de las patologias estudiadas, sin embargo, en la
poblacién estudiada se encontraba en una edad materna adecuada al momento del parto fuera de
las edades extremas.

En segunda instancia tenemos la edad gestacional al nacimiento en donde se encuentra un rango
de 31 — 41 semanas de gestacion (SDG), con una media de 28 SDG, se clasificaron en dos
categorias, en prematuros (menores de 37 SDG) 9 (14.1%) y de término (mayor 37 SDG) 55 (85.9%),
con una mayor frecuencia de pacientes de término. Cifras que coindicen con la obtenidas por Ibarra-
Gonzalez et al., en donde encontraron que, de los 204 casos estudiados, el 77,5% de los nifios
fueron de término, el 18% pretérmino y el 4,5% postérmino (8). Mostrando una mayor frecuencia de
productos de término en pacientes con diagndstico de enfermedad metabdlica congénita.

Dentro de la poblacion estudiada se reporté un peso al nacimiento con un rango de 1450-3800 gr.,
con una media de 2969 gr., distribuidos de la siguiente manera, < 1500 gr 9 (14%), 1500 - 2499 gr 8
(12.5%), 2500 — 3499 gr 39 (60.9%), 3500-4000 gr. 8 (12.5%), siendo en su mayoria con peso
adecuado, de igual manera como en el estudio descriptivo retrospectivo realizado por Pinar-Gutiérrez
et al., en donde se incluyeron los embarazos de mujeres con EIM que recibieron atencién en la
unidad de referencia de EIM de adultos del Hospital Universitario Virgen del Rocio, Se registraron
24 embarazos: 12 recién nacidos fueron sanos, uno heredo la enfermedad materna, dos presentaron
el sindrome de fenilcetonuria materna, uno nacié muerto (semana de gestacion 31+5), cinco fueron
abortos espontaneos y tres se interrumpieron voluntariamente, la edad en la gestacién fue de 26,5
(24,7-33) afios, el peso al nacimiento fue variable, 10 de ellos presentaron un peso mayor o igual a
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2500 gr., menores a 2500 gr 4 casos, con 10 casos donde no se conoce el peso por aborto, muerte
al nacimiento y no se obtenian los datos en la historia clinica (33), asi como los resultados de nuestro
estudio donde no se puede determinar al peso bajo como un factor de riesgo, ademas que la variable
de peso puede verse influenciada por diferentes factores tanto internos, externos y propios del
ambiente materno.

La edad al momento de la sospecha diagnostica presentd un rango de 10 - 242 dias con una media
de 46.2 dias, mientras que para la edad al momento del diagnéstico el rango fue de 13 - 257 dias
con una media de 67.8 dias, tomando en cuenta que el tamiz metabdlico se realiza en las
instituciones publicas del tercer al quinto dia preferentemente con un periodo posterior hasta antes
de los 30 dias de vida, las instituciones reciben el resultado a los 7 dias de realizado el estudio y se
informa del resultado en caso de ser negativo hasta la segunda consulta de atencién del recién
nacido que corresponde a los 28 dias de vida, sin embargo, en caso de algun resultado alterado se
debe localizar al paciente para su valoracion a la brevedad. En su mayoria se realizé la sospecha
diagndstica de forma tardia, de igual manera la confirmacién, esto pude estar influenciado por una
variedad de factores tales como la falta de interés del padre de familia de acudir para la realizacion
del tamiz neonatal, dificultad en la localizacién del paciente una vez que se tiene la sospecha
diagndstica, asi como la dificultad para la realizacién de los estudios confirmatorios, el tiempo de
espera para los resultados de los mismos asi como el tiempo para su revaloraciéon y confirmacion
diagndstica son factores que influyen en el diagnéstico oportuno de estas patologias, teniendo
impacto en la morbimortalidad de las mismas.

Conclusién

La presente investigacién nos arrojé que durante el periodo de estudio se refirié al Hospital regional
No. 1 Vicente Guerrero por sospecha diagnéstica por tamiz metabdlico alterado con mayor
frecuencia a la hiperplasia suprarrenal congénita (60.9%), seguida por hipotiroidismo congénito
(17.2%), sin embargo, al establecer el diagnéstico final de los 64 casos sospechosos solo se
confirmaron 13 casos (20%) descartandose 51 casos (80%), con lo que la frecuencia se invierte,
siendo la enfermedad metabdlica congénita mayormente diagnosticada, el hipotiroidismo congénito
con un 61%, seguida de hiperplasia suprarrenal congénita con un 23%. Cifras que concuerdan con
los datos estadisticos a nivel mundial.

Se han identificado algunos factores de riesgo asociados a padecer una enfermedad metabdlica
congénita como endogamia, consanguinidad, antecedente de algun familiar con enfermedad
metabdlica congénita y antecedente de muerte inexplicable de hijos, sin embargo, durante la revision
de la poblacion de estudio sélo se reporté 1 paciente con antecedente de endogamia, en quien no
se confirmé el diagnéstico, siendo negativos el resto de los antecedentes heredofamiliares, esto
puede deberse a que la poblacion de estudio es pequefia y puede no ser representativa, por lo cual
se sugiere tomar dichos datos con cautela.

En el estudio se valoraron las variables de edad materna, la edad gestacional y el peso al nacimiento,
sin embargo, los datos arrojaron que la mayoria de los pacientes presentaron una edad materna
adecuada sin situarse en los extremos de riesgo (madre adolescente y madre afiosa), con una edad
gestacional de término y con peso adecuado en la mayoria de los pacientes. Estos datos concuerdan
con otros estudios realizados previamente a esta investigacion, sin embargo, estos valores pueden
mostrar variaciones debido a lo pequefio de la poblacion de estudio.
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Otro factor importante a tomar en cuenta para el desenlace de la patologia y establecer un
tratamiento oportuno es la edad a la que se establece el diagnéstico, siendo el mejor momento
cuando el paciente se encuentra estable y asintomatico, sin embargo, encontramos que en nuestra
poblacién la edad al momento de la sospecha diagnéstica presenté un rango de 10-242 dias con una
media de 46.2, mientras que para la edad al momento del diagndstico el rango fue de 13-257 dias
con una media de 67.8, ambos datos encontrandose desfasados si tomamos en cuenta que el tamiz
metabdlico se realiza en las instituciones publicas del tercer al quinto dia de vida preferentemente
con un periodo posterior hasta antes de los 30 dias de vida ademas el resultado se recibe a los 7
dias de realizado el estudio y en caso de que se detectara algun resultado alterado se debe localizar
al paciente para su valoracion a la brevedad. Es importante destacar que esto puede deberse a
varios factores como errores al momento de toma de muestra la cual se reporte como inadecuada,
aplazamiento en el periodo de entrega de resultados, asi como dificultad en la localizaciéon de los
pacientes y una vez valorado el paciente el tiempo en el que se obtiene los resultados de las pruebas
confirmatorias, estos factores influyen en gran medida en el diagnéstico de las enfermedades
metabdlicas congénitas.

El andlisis multivariado arrojé una relacion estadisticamente significativa entre padecer una
enfermedad metabdlica congénita con el sexo (p 0.0099) y la edad materna al momento del parto (p
0.0993), encontrando el resto de las variables como peso al nacimiento (p 0.5199) y la edad
gestacional (p 0.8079) sin significancia estadistica.

Se concluye que los objetivos propuestos se cumplieron parcialmente, sin poder encontrar factores
de riesgo asociados, esto principalmente a la muestra pequefia que nos puede hacer subestimar los
datos al momento de su analisis estadistico y no ser una muestra representativa.

Recomendaciones

e Asegurar la toma adecuada del tamiz metabdlico neonatal en tiempo y forma del 100% de
los recién nacidos vivos.

e Preguntar intencionadamente los antecedentes heredofamiliares de importancia y que
queden plasmados en la base de datos.

e Se sugiere el llenado adecuado de la base de datos de los pacientes referidos al Hospital
Regional No 1 Vicente Guerrero, para evitar tener pacientes con datos incompletos que
posteriormente dificulten su valoracién médica y la realizaciéon de estudios estadisticos
posteriores.

e Establecer una adecuada red de comunicacion con los tutores de los recién nacidos
tamizados para facilitar su valoracion posterior en caso de presentarse un resultado alterado
en el tamiz metabdlico neonatal.

e En caso de sospecha diagndstica de alguna enfermedad metabdlica congénita asegurar la
valoracion del paciente y la toma de pruebas confirmatorias en el mismo intervalo de tiempo.

e Realizar el tamiz metabdlico ampliado en las unidades médicas para buscar un panorama
mas amplio de las patologias y que la estimacion de su frecuencia sea representativa.

e Buscar la realizacién de las pruebas confirmatorias se hagan en la misma unidad de
referencia, sin necesidad de enviar muestras a otras unidades médicas, esto para evitar el
aumento de tramites y tiempo para la obtencién de los resultados.

e Acortar los tiempos entre la sospecha diagnéstica y el diagnostico definitivo, identificando el
paso en el proceso diagnéstico que retrasa el diagndstico.
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e Anexos
E Incidencia de las enfermedades metabdlicas congénitas identificadas por tamiz
metabdlico neonatal y factores asociados en IMSS delegacién Guerrero en el periodo

IMSS 2018-2022

Nombre de la madre o tutor responsable: Fecha

Nombre del paciente: NSS:

Unidad de adscripcion:

¢, Curso con problemas durante el embarazo?
Fecha de nacimiento
Edad gestacional al nacimiento
Sexo:
Peso al nacer (gr):
Talla al nacimiento:
¢ Tiene antecedentes familiares de enfermedades congénitas del metabolismo?:
Fecha toma de muestra talén:
Fecha de recepcion:
. Fecha resultado tamiz neonatal:
. Fecha notificacion a la unidad médica:
. Fecha de localizacién del caso probable:
. Fecha de atencion en UMF y envio a 2° nivel:
. Hospital de atencién:
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i e =
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15.
16.
17.
18.
19.

Fecha de primera atencion del pediatra:

Datos clinicos sugestivos de la EMC:
Fecha toma muestra confirmatorio:
Resultado de prueba confirmatoria
Clasificacion final:

Cronograma de actividades
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Actividad
Seleccion de
pregunta de
investigacion
Recoleccion
de articulos

médicos y
bibliografia

Enero | Febrero | Marzo

Abril

Mayo

Junio

Julio

Agosto

Septiembre

Octubre

Noviembre

Diciembre

Revisién de
articulos
médicos y
fichas
bibliogréficas

Elaboracion
de protocolo
de
investigacién

Subir
protocolo a
plataforma

Sirelcis

Obtencién de
datos

Identificacion
y recoleccién
de datos

Andlisis e
interpretacion
de datos
obtenidos

Resultados,
conclusiones
y discusion
dela
investigacion

Entregar
protocolo
terminado

Dictamen de aprobado
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Dictamen de Aprobado

Comed Lacel 08 Emvaatigacadn an Selud 1102
HARAL PRGIONAL NUM |

Ragutrs COFEFRIS 37 € 12001 066
Aegistrs CONDIOETICA CONBIOETICA 17 CRI 002 201408)

TECHA Mabreslas, 01 de Tabrers ds 2023

M.C, MARIA DE LOS ANGELES SALGADO JIMENEZ

PRESENTE

Tengo el agrado de noticarie, que el protocolo de mvestgacdn con titulo Incldencia de las enfermedades
metabdficas mz;wummwmmmummmumss
Guerrero en &l perlodo 2018-2022 que sometio @ consideracidn parg evaluacin de este
Comé, de acverdo con las recomandasones de sus Integrantes y de los revisores, cumple con b aitgad
metodogica y los requerimientas de atica y de investigacdn, por 1o que i ditarmen s APROBADO:

NGmero de Ragistro Instituconal
R-2023-1102-015

De acuerdo & Is normativa vigente, deberd presantar en junio de cada afa un informe de seguiments t4cnm .

acerca del des el protocok o su Gargo. Este dictamen Ligne vigends de un aflo, por b aue en caso de
ser necesa la reaprobadibn dei Comivé de Etica en Investigeddn, 8l término de ks

stigacidn en Sakud No. 1102

g e

IMSS

$ PR VAT W e

Carta de excepcién de consentimiento informado
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GOBIERNO DE

MEXICO | ,

Fecha: ___Acapulco, Gro a 10 de junio 22

SOLICITUD DE EXCEPCION DE LA CARTA DE CONSENTIMIENTO INFORMADO

Para dar cumplimiento a las disposiciones legales nacionales en materia de investigacion
en salud, solicito al Comité de Etica en Investigacion de Hospital General Regional
Vicente Guerrero No. 1 que apruebe la excepcion de la carta de consentimiento
informado del protocolo debido a que este es una propuesta de investigacion sin riesgo
que implica la recoleccion de los siguientes datos ya contenidos en Jos expedientes

clinicos:

a) Revision de los expedientes y/o banco de datos de pacientes referidos a la unidad
HGR No 1 Vicente Guerrero por sospecha de enfermedades metabdiicas congenitas por
tamiz metabdlico alterado

MANIFIESTO DE CONFIDENCIALIDAD Y PROTECCION DE DATOS

En apego a las disposiciones legaies de proteccion de datos personales, me comprometo
a recopilar solo la informacion que sea necesaria para la investigacion y esté contenida en
el expediente clinico y/o base de datos disponible, asi como codificarla para imposibilitar
la identificacion del paciente, resguardarla, mantener la confidencialidad de esta v no
hacer mal uso o compartirla con personas ajenas a este protocolo.

La informacion recabada sera utilizada exclusivamente para la realizacion del protocolo

titulado PREVALENCIA DE LAS ENFERMEDADES METABOLICAS CONGENITAS IDENTIFICADAS POR TAMIZ
METABOLICO NEONATAL Y FACTORES ASOCJIADOS EN IMSS DELEGACION GUERRERO EN EL PERIODO 2013-

2022 cuyo proposito es producto protocol e tesis

en caso de no dar cumplimiento se procedera acorde a
conformidad con lo dispuesto en las disposiciones legales
en salud vigentes y aplicables.

Estando en conocimiento de g
las sanciones que procedan
en materia de investigacj

Atentamente
Nombre: Mag e los Angeles Salgado Jimenez

Categoria cbntractual: Medico Familiar, matricula 99125565.
investigador(a) Responsable

mﬂgres
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Carta de no inconveniente
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