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0l1. Hijo de madre diabética

RN de hijo de madre que cursa con diabetes durante el embarazo

Diabetes * Diabetes
| gestacional

Pregestaciona 20 SDG

Factores de riesgo:
- Resistencia a lainsulina

- IMC =30
- >40 afos
- Ant. Diabetes gestacional (recurrencia 40%)

2



PRIMER TRIMESTRE

Prgoesteronay

Hiperplasia
células B

SEGUNDO TRIMESTRE

Aumento demanda
fetal

Aumento resistencia

periférica (26-30 sem)

1er Trimestre

2do Trimestre

3er Trimestre

Primer control prenatal

Glicemia ayunas

unversal
I
H I 1 1
N 100-125 mg/dt 2 126 mg/dl 2 200 mgal
00 me B 4 .
<100mg/d vpetic o exa tw ol exarmens'! ma3s sintomas
100-125mg/d 2 126 mg/dl

1 PTGO semana 24-28
Glicemia en ayunas y 2 hrs post carga
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< 140 mg/dl 2 tws post carga| !
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Diabetes
Normal con F de R b gestacional
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PIGO semana 32-34
Glicemia en ayunas y 2 hrs post carga

< 100 mg/dl en ayunas y/o o
< 140 mg/d! 2 tws post carga) ‘
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Hiperinsulinemia fetal — R
Macrosomia
Hipertrofia ventricular
(engrosamiento del
septum).

Hipoxemia C°—
poliglobulia,
redistribucion de Fe,
riesgo de muerte fetal.
Malformaciones
congénitas

Hipoglicemia
Respiratorias: SDR,
taquipnea transitoria.
Cardiacas: Cardiomegalia,
hipertrofia septal —
obstruccidn subadrtica, IC
(5-10%).

Hematoldgicas: policitemia,
hiperbilirrubinemia.
Metabdlicas: hipocalcemia,
hipomagnesemia.

Tardias: Sd metabdlico



Manejo neonatal

E Alimentacion precoz, }*
y dentro de la primera ahora

de vida
';:‘\ Estudio con calcio, (#)
- magnesio y hemograma.

**Bilirrubina.

N

HGT 30 min posterior a la
alimentacion
- Preprandiales con obj 40
mg/dL en Teras 24-48 hrs de
vida

Screening habitual de
cardiopatias congénitas:
ecocardio, pesquisa auditiva 'y
de malformaciones

C
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02. Hipoglicemia neonatal

Complicacion metabdlica mas frecuente del RN

Definicién controversial

AAP: <47 mg/dL SEP: <50 mg/dL
EFCNI: <25 mg/dL Segun percentil: <p3 0 p5

@_‘— Protocolo HPM

En RNT y RNPT =34 sem, en las primeras 24 hrs de vida: <40 mg/d|
En RNT y RNPT =34 sem, a partir del 2do dia de vida: <50 mg/dl
En RNPT <34 sem: <50 mg/dl.

GLICEMIA SEGURA > 60 MG/DL



Dependencia completa de la
glucosa materna, que
atraviesa la placenta por
transporte facilitado (GLUT 1).

No produce insulina de forma
auténoma, sino en respuesta a
la glucosa materna.

Se pierde el aporte continuo
de glucosa placentaria.

N4

Caida fisioldgica
transitoria (~55 mg/dL
en primeras 2 h).

Gluconeogénesis (a partir
de lactato, glicerol 'y
aminoacidos).
Glucogendlisis (uso de las
reservas  hepaticas de
glucégeno).

Lipdlisis (liberacién de ac.
grasos libres y cuerpos
ceténicos como fuentes
energéticas alternas)



Manifestaciones clinicas:

e Irritabilidad e Rechazo alimentacién HEEna Hydop yecnis
e Letargo e Taquipnea Common Symptoms
e Estupor e Insuficiencia cardiaca Proe faading
e Temblores e Hipotermia it et
e Sudoracion e Hipotonia
e Apneay crisis de cianosis e Convulsiones ones
Screening s
RN con sintomas compatibles. Jitteriness,
RN en riesgo aun sin sintomas: = g':‘i’t’::tl::'lgi;yor
- Prematuros (<37 sem). Yoo
- GEG, PEG, RCIU \ S/ skin color
- Hijos de madre diabética.
- Bajo peso al nacer <2500 g. Lethargy @ et

- Asfixia perinatal, estrés, sepsis, policitemia, postérmino
- Sd. genéticos asociados (Beckwith-Wiedemann, Kabuki)
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E Corregir rapidamente la glucosa en
N

RN sintomatico
! ' - <48 hrs de vida: tratar si < 50 mg/dL

(S - >0 =48 hrs de vida: tratar si < 60 mg/dL

saa Prevenir hipoglicemia sintomatica
Y en px de riesgo
. . . . - <4 h: tratar si<25 mg/dL.
Evitar tratamientos innecesarios en - 4-24h: tratar si<35 mg/dL.
RN con descensos fisiologicos _ 24_48 h: tratar si <50 mg/dL.
transitorios - 248 h: tratar si <60 mg/dL.
(}) |dentificar lactantes con trastornos Meta
¥ hipoglicémicos persistentes terapéutica: mantener glucosa entre el

umbral minimo y 90 o 100 mg/dL.



Bolo IV de dextrosa: 0.2 g/kg (2 mL/kg de
D10% en 5 -15 min).

BIC: 4-8 mg/kg/min.

Reajustar cada 30-45 min hasta
mantener glucosa >50 mg/dL (<48h) o
>60 mg/dL (=48h).

Si requiere >12 mg/kg/min o D>12.5%,
considerar catéter central y otras

Alimentacién precoz (<1 h de vida) con LM o
formula.
Gel de dextrosa 40% bucal (0.2 gr/kg = 0.5
mL/kg) previo a la alimentacién.

o Reduce riesgo de falla terapéutica

en hipoglicemia leve

Si persiste <45 mg/dL tras 3 tomas o requiere
> 5 dosis de gel—iniciar dextrosa IV



Mayor riesgo por inmadurez hormonal y
bajas reservas.

Objetivo: Glicemias >50-60 mg/dL.
Manejo inicial: Alimentacion precoz y
nutricidn parenteral si no tolera enteral.

Episodios graves — Bolo IV de dextrosa
0.2 g/kg.

RN debe mantener glucosa en 3 ciclos
ayuno-alimentacion:

o <48 h:>50 mg/dL.

o =48 h:>60 mg/dL.
Algunos expertos usan umbral >70 mg/dL
para mayor seguridad.
En casos dudosos se realiza un “ayuno de
seguridad” para confirmar estabilidad antes
del alta.



Definicion
RNT 0>1500 grs
RNPT MBPN o EBPN

Causas

<72 hrs

Prematuridad

RCIU

Hijos de madre diabética
Asfixia perinatal

p
Ca<8 mg/dl
Cai<4.4 mg/dl
AN
p
Ca<7 mg/dl
Cai<4 mg/dl

>72 hrs

Exceso de fosfato
Fototerapia
Deficit vitamina D
Sd de digeorge

Hypocalcemia

v

Measure serum albumin

v N

Normal Low
Urine Calcium Level Toniized Calcium
High Low Low Normal

¢ l Pseudohypocalcemia

Hypercalciuric Serum phosphate

hypocalcemia / \

Low High
Nutritional vitamin D deficiency PTH level
or disorders of vitamin D / \
metabolism
Low/Normal High

¥ ¥

Hypoparathyroidism Pseudohypoparathyroidism



VA

Diagnéstico

[ 12-24-48 hrs }

Sospecha— irritabilidad, hipotonia, tetania, convulsiones, apnea, rechazo de alimentacién

Exs— Ca, Cal, P, Mg, PTH, Gases, Crea

Manejo

Asintomaticos

Sintomaticos

Autolimitada

Alimentacion enteral precoz.

En px con NPT— gluconato de Ca 10% (50
mg/kg/dia de Ca elemental) en infusién continua +
aporte de fosforo (si Ca> 48 hrs).

Gluconato de Ca 10% 1-2 ml/kg/dosis diluido al 5
en H20 bidestilada IV lento en 10 min. Repetir
cada 6-8 hrs.

Infusién continua de 400-800 mg/kg

Riesgos— bradiarritmias (suspender).




\Y

Drug

\ Table 4. Management of Neonatal Hypocalcemia

Dose?

Monitoring

Symptomatic Hypocalcemia
Calcium gluconate (V)

Calcium chloride (IV)

Maintenance Therapy

Calcium gluconate (IV)

1,000 mg salt = 93 mg elemental Ca

Calcium carbonate (oral)

1,000 mg salt = 400 mg elemental Ca

Calcium glubionate (oral)®

1,000 mg salt = 63.8 mg elemental Ca

Calcium gluconate 10% (oral use of IV
formulation)

1,000 mg salt = 93 mg elemental Ca

Hypomagnesemia

Magnesium sulfate (IV)

Vitamin D Deficiency

Cholecalciferol (vitamin D3) (oral)

Ergocalciferol (vitamin D2) (oral)

Calcitriol’ [1, 25-(OH),] (oral)

100-200 mg/kg/dose over 10-20 min®
(3)(5)(32)(39)
10-20 mg/kg/dose® (3)(5)

50-75 mg/kg per day elemental calcium
(2.5-3.75 mEq/kg per day) in IV
maintenance fluid (3)(64)(65)(66)

30-80 mg/kg per day elemental calcium
divided every 4-6 hours (3)(5)(32)(39)

25-50 mg/kg per dose (0.2-04 mEg/kg
per dose) IV over 2 hours every 8-12
hours® (3)(5)(37)

25-50 pug (1,000-2,000 units) once daily x

6 weeks (3)(5)(39)(66)

25-50 pug (1,000-2,000 units) once daily
X 6 weeks (5)(39)(66)(67)

0.25-1 ug QD (5)((37)
Or 0.08-0.1 ug/kg QD (39)(67)

Obtain iCal level every 4-6 hours until
stable

Assess iCal level frequently until serum
calcium normalized, every 1-2 days
with dose de-escalation (if applicable),
then 1-2 days after discontinuation
(339

Obtain magnesium level every 8-12 hours
until resolution (Mg > 1.5 mg/dL [0.62
mmol/L]) (3)

Recheck vitamin D [25-OH] in 6 weeks;
once vitamin D [25-OH] exceeds
20 ng/mL (49.9 nmol/L), start
maintenance of 10-25 ug (400-1,000
units) once daily (5)(66)

Cheng, E., George, A. A., Bansal, S. K., Nicoski, P., & Amin, S. (s.f.). Neonatal hypocalcemia: Common, uncommon, and rare etiologies. Division of Neonatology; Department of
RPediatric Endocrinology; Department of Pharmacy, Loyola University Medical Center, Maywood, IL



Definicion

Deficiencia de hormonas tiroideas al nacer
Clinica— hipotonia, letargia, ictericia, dificultad para
alimentarse, temblores, constipacion.
FR— Edad materna avanzada, DG, ICN

Causas

Disembriogénesis tiroidea (80%, agenesia, hipoplasia,
ectopia).

Dishormonogénesis (10-15%, defectos enzimaticos
hereditarios — bocio familiar)

Fontanela abierta

\-
/ .\ Pelo ralo

Ralz nasal
deprimida

Edema palpebral ’
O__',_,-— Macroglosia

Retraso mental

Hiperqueratosis

Abdomen
prominente

Hipotonia
digestiva
(estredimiento...)

\ Epifisis

punteada

Retraso osificacibn



Diagndstico

TSH en sangre seca (papel filtro). Confirmar con muestra venosa: TSH >10 uUl/ml

y T4 <10 ug/dl.
Momento de toma: Eco y Cintigrama tiroideo para estudio.
-RNT— 40 h - Derivar a endocrinologia pediatrica.
-RNPT =35 sem—7 dias. Se previene el dafio neuroldgico si se inicia en

-RNPT <35 sem— 7 dias. Repetir alos 15 dias los primeros dias de vida (<15 ddv).




10. FLUJOGRAMA:

TSH de tamizaje
>15 uUl/ml

TSH 220 uU!l/mi
TaLJ (HC) o
T4LN
(Hipertirotropinemia)

Inicio de
tratamiento

TSH 6-20 uUl/ml
T4LN
(Hipertirotropinemia)

Inicio de
tratamiento o
control TSH y T4L
en 1-2 semanas

Control TSH y T4L Inicio de
en 1-2 semanas tratamiento




04. Hipotiroidismo congénito

Diagndstico

e TSH en sangre seca (papel filtro).

Momento de toma:

-RNT—40h

-RNPT =35 sem—7 dias.

-RNPT <35 sem—7 dias. Repetir a los 15 dias

Manejo

* Inmediatamente —Levotiroxina 10-15 ug/kg/dia.

o Controles con T4L y TSH hasta normalizacion:
—En 2 semanas

—En 4 semanas

—Luego c/1-3 meses hasta el afio de vida
—Evaluar retiro a los 3 afios.

Confirmar con muestra venosa: TSH >10 uUl/ml
y T4 <10 ug/d..

Ecoy Cintigrama tiroideo para estudio.

Derivar a endocrinologia pediatrica.

Se previene el dafo neuroldgico si se inicia en
los primeros dias de vida (<15 ddv).



05. Fenilcetonuria

Enf. metabdlica hereditaria autosémica recesiva — Déficit o
ausencia de la Enzima fenilalanina hidroxilasa (PAH)

Encargada de convertir la fenilanina — tirosina en el higado,
causando su acumulacion en los tejidos.

Exceso de esta interfiere el la sintesis de mielina — retraso
mental profundo y trastornos conductuales. Disminuye la
sintesis de NT debido a que la tirosina es la precursora de estos
y es la que esta baja.

Incidencia: 1:10.000 RN en promedio; Chile: 1:14.000 RN.

Patologia prevenible en una deteccién precoz.

proteinas de. ,MX

v
Tfenilalanina —¥—> tirosina l

FENILCETONURIA

PKU

[ Yo

agresiva
otros sintomas agitacion

convulsiones




05. Fenilcetonuria/PKU

o Sintomas iniciales:

o Falta de interés por el medio

o Convulsiones, espasmos, eccema Olor a humedad

o0 Alos 6 meses — retraso del desarrollo.

o Tamizaje
0 RN de>40 horas de viday < 7 dias de vida.

o Valor normal de fenilalanina < 2 mg/dL

Fenilalanina > 4 mg/dL Sospechoso

Fenilalanina > 6 mg/dL Diagnostico probable

Fenilalanina > 20 mg/dL Diagnostico confirmado




05. Fenilcetonuria/PKU

o Tratamiento

o Restriccién dietética de fenilalanina de por vida, pero
suficiente para en crecimiento

x o Restringir o evitar: Carnes, pescados, huevos, leche,
queso, legumbres, frutos secos Harina, chocolate

@ o Alimentos permitidos: Frutas, verduras, cereales bajos
en proteina, azucares simples, aceites. Productos
especialmente disenados “bajos en Phe”.




06. Errores innatos del metabolismo

Definicidn— Defectos genéticos que afectan funcién enzimatica o transportadores de
vias del metabolismo.
Clinica—Rechazo alimentacién, Vémitos, Apneas, letargo, somnolencia, convulsiones.

Substrato + egz%'na Productos

25

Carencia de productos

Exceso en fluidos =l
subsiguientes normales

y/o en tejidos
(toxicidad, daiio celular)

Vias metabdlicas alternativas
(subproductos téxicos)




06. Errores innatos del metabolismo

Definicidn— Defectos genéticos que afectan funcién enzimatica o transportadores de
vias del metabolismo.
Clinica—Rechazo alimentacién, Vémitos, Apneas, letargo, somnolencia, convulsiones.

Principales errores innatos del metabolismo intermediario

/ Proteinas \ Hidratos de carbono Lipidos

Trastornos del ciclo . . . ) Galactosemia Trastornos
de la urea Aminoacidopatias Acidemias organicas Fructosemia de la betaoxidacion
Déficit de ornitina
transcarbamilasa Tirosinemia

Acidemia isovalérica
Acidemia propionica
Acidemia metilmalénica

Homocistinuria
Enfermedad de la orina
de jarabe de arce




06. Errores innatos del metabolismo

o Amonio

o Aclactico

o Aminoaciduria
o Aminoacidemia
» Hemograma

o GSV

e ELP

o P. hepatico

o Glicemia

o Cetonemia

e [andem mass

— |

Compromiso multisistémico
progresivo
Dano neurolégico

|




06. Errores innatos del metabolismo

Soporte vital

Exs generales y muestra critica

Mantener equilibrio hidroelectrolitico y acido-base

- Correqit acidosis con HCOJ3 si pH <7,1 0o HCO3 <10 meq/I

Evitar produccion de metabolitos téxicos

- Reg O primeras 24 hrs + SG 10%

- Aportar triglicéridos de cadena mediana para prevenir el catabolismo proteico.
Si amonio >300 ug + acidosis metabdlica grave con cetoacidosis— DERIVAR.




06.

Sopc
Exs ¢
Mant

Evita

EXAMENES DE MUESTRA CRITICA

|_hipoglicemia)

Muestra Determinaciones
Sangre venosa Insulinemia 1 tubo Insulinemia
Extraida durante la hipoglicemia, rojo: Cortisol
preferiblemente sin utilizar compresor, antes Hormona de crecimiento
de administrar cualquier tipo de tratamiento Electrolitos plasmaticos
Congelar tanto suero/plasma como sea posible Funcién hepatica
1 tubo verde Amonio
Muestra sin ligar Acido lactico y pirtivico
1 tubo gris Glicemia
1 jeringa Gases venosos
1 tira reactiva Beta hidroxibutirato
Sangre venosa (sin necesidad de TSH, T4L

Sangre venosa para guardar

-1 tubo rojo (sin anticoagulante), centrifugar, separar
suero y reservar congelado a -20°C

-1 tubo verde (con heparina sédica), centrifugar, separar
plasma y reservar congelado a -20°C

-Sangre en papel filtro (4 a 5 gotas de al menos 5 mm
de diametro, dejar secar 3 horas a Temperatura
ambiente, mantener en ambiente fresco y seco) para
perfil de acilcarnitinas y aminoacidos

Orina
Primera miccién siguiente a la hipoglicemia.

-Cetonuria (sélo si beta-hidroxibutirato en sangre no esta
disponible), usar recolector y tira reactiva

Orina para guardar
Primera miccion siguiente a la hipoglicemia
Congelar alicuota de 30ml a -20°C

-Acidos organicos en orina *
-Acido ordtico (eventualmente)

Mo

ico.
'AR.




\w\ Pesquisa neonatal

- ampliada: Prevencion y
deteccion temprana de
enfermedades en RN




Panel de patologias

consideradas

Aminoacidopatias

1.- Feniicetonuria (PKU)

2.~ Enfermedad de la orina con olor a jarabe de
arce (MSUD)

3.- Homocistinuria por deficiencia de
cistationina beta-sintasa (HCY)

4 - Tirosinemia tipo 1 (TYR )

5. Citrulinemia tipo | (CIT)

6. Aciduria argininosuccinica (ASA)

Defectos de la beta oxidacion de dcidos grasos
17~ Deficiencia sistémica primaria de carnitina
(Cuo)

18- Deficiencia de acil-CoA deshidrogenasa de
cadena media (MCAD)

19- Deficiencia de acil-CoA deshidrogenasa de
cadena muy larga (VLCAD)

20.- Deficiencia de 3-hidroxiacil-CoA
deshidrogenasa de cadena larga (LCHAD)

21- Deficiencia de proteina trifuncional
mitocondrial (TFP)

| 22.- Hipotiroidismo primario congénito (HC)

Acidurias orginicas

7.- Acidemia propidnica (PROP)

8- Acidemia metiimaldnica resistente a la vitamina B12
(MuT)

9.- Acidemia metiimalénica sensible a la vitamina B12
(Cbl A, B)

10 Acidemia metiimalénica con homocistinuria (Cbl C,
0)

11.- Acidemia isovalérica (IVA)

W*’MW“" OTRAS PRUEBAS RUTINARIAS:
13- Aciduria 3-hidroxi-3-metiigiutirica (HMG) - Hipoacusia congenita
s - Cardiopatias congénitas

16 Deficiencia de holocarbaxilasa sintetasa (MCD) criticas: Oximetria de pulso
Defectos endocrinoldgicos

23.- Hiperplasia suprarrenal congénita cldsica por
deficiencia de 21-hidroxilasa (CAH 21-OHD)

Otras patologias
24.- Fibrosis quistica (FQ)

25.- Deficiencia de biotinidasa (8IOT)
26.- Galactosemia clisica (GALT)




Establecimiento Progresividad de demanda de

establecimientos priorizados

Metropolitano Occidente
Concepcion

Arica

Antofagasta
Coquimbo

Vifia del Mar Quillota
Maule

Nuble

Biobio

Araucania Sur

Pel Reloncavi

Hospital San Juan de Dios (Santiago) Inicio 17-11-2025
nicio =11-

Hospital Clinico Regional Dr. Guillermo Grant Benavente
Hospital Dr. Juan Noé Crevanni

Hospital Dr. Leonardo Guzman

Hospital La Serena

Hospital Dr. Gustavo Fricke

Hospital Dr. César Garavagno Burotto

Hospital Clinico Herminda Martin

Complejo Asistencial Dr. Victor Rios Ruiz (Los Angeles)
Hospital Dr. Hernan Henriquez Aravena

Hospital de Puerto Montt

Inicio 24-11-2025

Magallanes Hospital Clinico de Magallanes Dr. Lautaro Navarro Avaria
Tarapaca Hospital Dr. Ernesto Torres Galdames
Atacama Hospital San José del Carmen
Aconcagua Hospital San Camilo de San Felipe
Valparaiso San Antonio Hospital Carlos Van Buren

0'Higgins Hospital Regional de Rancagua
Talcahuano Hospital Las Higueras

Arauco Hospital Provincial Dr. Rafael Avaria
Araucania Norte Hospital Dr. Mauricio Heyerman

Los Rios Hospital Base Valdivia

Osorno Hospital Base San José de Osorno
Chiloé Hospital de Castro

Aisén Hospital Regional

Inicio 01-12-2025

2026 — Fase 1B: Extension a toda la red publica e incorporaciéon de MS/MS en los
LPN, eliminando la necesidad de derivacion al INTA



Muestra 1 (M1):
Entre 40-48 h de vida
=24 h de nutricién enteral
Con leche matema o férmula
Independiente de edad gestacional

I

Muestra 2 (M2):
A los 15 dias de vida
RN pretérminos (<37 semanas)
Y/o bajo peso al nacer (<2.500 gr)

l

Muestra 3 (M3):
A los 28 dias de vida
RN con diagnéstico de Sindrome de Down




Muestra 0 (MO):
Al ingreso a la unidad
Antes de medicamentos o nutriciéon parenteral
Incluye todos los neonatos
Independiente de edad gestacional o estado alimentario

Muestra 1 (M1):
Si MO fue tomada con <40 h de vida
Tomar nueva muestra entre 48-72 h

Muestra 2 (M2):
A los 28 dias o al alta (lo que ocurra primero)
RN pretérminos (<37 semanas), bajo peso (<2.500 gr)
Con transfusién previa a M1 o pesquisa dudosa en M1

Muestra 3 (M3):
Casos excepcionales

Muestra 3a (M3a): \

Muestra previa al alta <10 dias de vida Muestra 3b (M3b):
Tomar nueva a los 15 dias si: RN con diagndéstico o sospecha de Sindrome de Down
- Bajo peso (<2.500 gr) Si muestra previa al alta fue <21 dias de vida
- Pretérmino (<37 semanas) Tomar nueva muestra a los 28 dias

- Transfusién <7 dias desde muestra previa




ADECUADA

NIEN TOMADA

COAGULADA

INSURCIEENTE

SOBRESATURADA

La muestra debe ser de buena calidad, que abarque toda la
circunferencia y traspase el papel filtro, sin rellenar con otra gota.

SE PROHIBE ESTRICTAMENTE:

-Rellenar el circulo del papel filtro de la tarjeta o colocar mas de una
gota de sangre en el mismo circulo.

-Tocar el papel filtro con la piel del RN o capsula de la aguja.

-Traspasar sangre a capilares para llenar los circulos del papel filtro.




% Muchas
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