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Trastornos
Metabolicos del RN




Fisiologia de la Transicion Metabolica: Vida Fetal

Nutricion Fetal (Placenta)

Fuente exdgena: Glucosa
materna cruza via difusion
facilitada (sin ATP) por
transportador GLUT-1.

La insulina materna NO |
atraviesa la placenta. \

Relacion insulina/glucagén
fetal: ALTA. Estado
netamente anabdlico.

Rol de la Insulina Fetal

Procesos Favorecidos (Anabolismo):

« Captacion de glucosa por GLUT-4
(tejidos insulinodependientes).
+ Glucogénesis (almacenamiento en

/nill higado).
| « Lipogénesis (sintesis de acidos
grasos/triglicéridos).
« Sintesis proteica (crecimiento
fetal).
Ny Procesos Inhibidos
2% (Catabolismo):
x}{ » Glucogendlisis y
= Gluconeogénesis.
\ 4 « Lipélisis y B-oxidacion.

« Cetogénesis.




Fisiologia de la Transicion Extrauterina y el Nadir Fisioldgico

S EET Yy e

1. El Pinzamiento: 2. Hormonas de Estrés: 3. Vias de Rescate Endogeno: 4. Transporte Cerebral:
Cese brusco de glucosa Alza de catecolaminas » Glucogenolisis hepatica. Cetonas cruzan BHE
| e materna — Caida de (adrenalina/noradrenalina),  Gluconeogénesis (usa via transportadores
‘o P @ f glicemia y de relacion glucagon, cortisol y GH. lactato, glicerol, alanina). monocarboxilatos
”J] i N insulina/glucagon. » Lipolisis — B-oxidacion (MCT1 endotelio,
20~ O} o (libera Acetil-CoA y ATP). MCT2 neuronas).
S o Z« “:E““ il ;\ ) » Cetogénesis (B-hidroxibutirato  Cetogénesis escasa
LT~ | | | y acetoacetato). ~ las primeras 6-12 hrs.
A. 2 horas de vida B. 2 a 24 horas de vida C. > 24 horas de vida

P [ P00 P99

Curva de Nadir: Punto mas
41 298 bajo 1-2 horas (mediana ~55

mg/dL en RNT sano).
/ Estabilizacion a las 48-72 hrs.

P50 P50

Glicemia (mg/dl)




Hipoglicemia Neonatal: Definiciones y Cuadro Clinico

Puntos de Corte (Variabilidad)

Clinica y Triada de Whipple

Espectro Sintomatico

» MINSAL: < 45 mg/dL |

e | iteratura Internacional:
< 47 mg/dL (2,6 mmol/L)

* Hosp. San Juan de Dios:
Seguro >60 mg/dL |

Riesgo 50-60 mg/dL |
Hipoglicemia <50 mg/dL

* Regla general: Frecuentemente
ASINTOMATICO.

Triada de Whipple (nifios /»

mayores/adolescentes): ! 'jf;-'_-_-_;f"'ff 4
e Sintomas compatibles +
e Glucosa plasmatica baja +

e Resolucion al normalizar glucosa.

e Neurologicos:

Temblores (Jltterlness)

irritabilidad, letargia,

hipotonia, estupor, coma,

convulsiones.

¢ Alimentacion:
Succion débil.

e Cardiorrespiratorios / __

i

Autonomicos:
Apnea, taquipnea,
cianosis, sudoracion,
palidez, hipotermia.
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Etiopatogenia y Fisiopatologia de |la Hipoglicemia

/Dr Hijo de Madre Diabética
k (HMD): Hiperglicemia
( materna —

Hiperglicemia fetal — Hiperplasia
cels. B — Hiperinsulinismo fetal.
Al nacer, cesa la glucosa pero
persiste insulina alta (inhibiendo

7/  Prematuro (< 37 sem):
o Menor reserva de
glucogeno
(almacenado en 3er
trimestre), menor tejido
adiposo, iInmadurez

enzimatica.

RCIU: Insuficiencia
placentaria
cronica —» menor
acumulo de
glucégeno y grasa.

gluconeogénesis/cetogénesis).
Estres Perinatal.
Asfixia, hipoxia,

A e
~J= “1—
= o
sepsis, hipotermia,

policitemia — mayor
consumo de glucosa.

Errores Innatos:
Déficit cortisol/GH.
Glucogenosis, déeficit

fructosa-1,6-bisfosfatasa,

deficit MCAD.

Otras: Transitoria

fisiologica, GEG (p>90),

Hiperinsulinismo

persistente/congénito, Sd.
Beckwith-Wiedemann.




Diagnostico y Muestra Critica

HGT es para pesquisa; Glucemia plasmatica es para confirmacion.

1.

(Quéy Cuando) !

e Qué es: Examenes tomados
durante hipoglicemia efectiva
(<50 mg/dL) ANTES de corregir
(sin retrasar tto en pacientes
graves). Revela el mecanismo
subyacente.

¢ Indicaciones: >48-72 hrs de
vida, grave/repetida, rq. carga >8
mg/kg/min, sospecha clinica

La Muestra Critica ‘ |

(metabdlica/endocrina).  @!

2
Lista de Examenes

(16 items)

1. Glucemia 8. Lactato
plasmatica [] 9. Amonio

2. Insulina [ 110. Gases/HCO3

3. Péptido C 11. Electrolitos

4. Cetonas [112. Perfil
(BOHB) Hepatico

[] 5. AGL 1 13. Acilcarnitina

] 6. Cortisol s/Carnitina
1 7. GH 14. TSH/T4

] 8. Lactato 15. Piruvato (si

] 9. Amonio acidosis)

(110, Gases/Hco3L 16- Acidos
Drgﬂﬂlﬂﬂﬁ

urinarios

3.

Interpretacion
(Matriz de Comparacion)

Respuesta Normal

Insulina
SUPRIMIDA

Cetonas (BOHB)
ALTAS

Glucosa BAJA
AGL ALTOS

Patron Hiperinsulinismo

Insulina
DETECTABLE

Cetonas (BOHB)
BAJAS

Glucosa BAJA
AGL BAJOS




Manejo Escalonado de Hipoglicemia (Preventiva y Asintomatica)
Meta Terapéutica: > 70 mg/dl (PUC 2025). Usar peso de nacimiento la primera semana.

[Escenario A: Preventivo] |
e Alimentacion precoz (<2 hrs de vida). [Escenario B: Asintomatico (35-45 mg/dl)]
e Fraccionar pecho/férmula c/3h o ::>’ e Accion Inicial: Dar Lactancia Materna /
parenteral. formula = Control HGT en 2h preprandial.

e Minimizar estrés y gasto caldrico.

Recontrol 1 (Persiste <45 mg/dl): Recontrol 2 (St 15 mg/dl):
Iniciar carga glucosa 5 mg/kg/min | (Control c/2-3h hasta alcanzar meta
EV + mantener aporte VO. >60 mg/dl — Luego espaciar a
c¢/8-12h preprandial.




Manejo Escalonado: Sintomatico, Severo y Refractario

[Escenario C: Leves-moderados y/o >25 mg/dl]
e [nfusion continua SG 10%. Carga inicial: 5-8 mg/kg/min. Subir segin
necesidad. (Si hay limite de volumen: usar SG 12,5%).

"~ " [Escenario D: Severa (<25 mg/dI) o convulsiones/apneal
. * Paso 1 (BOLO EV): SG 10% a 2 mi/kg en 1 min (200 mg/kg).

e Paso 2 (MANTENCION): Infusién continua SG 10% a 5-8 mg/kg/min para
| ~_evitar rebote. (Ej: inicio a 70 ml/kg/dia — carga 4,9 mg/kg/min). I

s

[Hipoglicemia Refractaria]

| * Definicion: Duracion >7 dias o requiere carga >12-15 mg/kg/min EV.
17| « Manejo: Muestra critica + Eval. Endocrinologia.

e Farmacos: Hidrocortisona, Diazoxido, Octreotide, Glucagon (rara vez).




Hiperglicemia Neonatal: Generalidades y Cuadro Clinico

Definiciones Diagndsticas | Factores de Riesgo (Etiologia) Presentacion Clinica

e Segun TISNE: Glucemia > e Prematuridad extrema (<30 e Regla general: La mayoria
125 mg/dl en sangre. sem) y Extremo Bajo Peso son ASINTOMATICOS.

e Segun Guias BUPA: (<1000g o <1500q).
Glucemia > 150 mg/dL « Nutricién parenteral con Progresion fisiopatoldgica:
(8,3 mmol/L). ¥ exceso de glucosa. Glucemia supera umbral

renal — Diuresis
osmotica — Poliuria —

' Deshidratacion y
e Farmacos: Corticoides, pérdida de peso.

Catecolaminas/drogas Pérdida
vasoactivas. de peso

o Estrés fisiolégico: Sepsis,
Asfixia, Cirugia/dolor.




Manejo Escalonado de Hiperglicemia y Diabetes Neonatal

| Paso 4 (2250 mg/dl):

Iniciar infusion £

continua de Insulina - Precauciones

Regular 1V a 0,02 Criticas (Insulina):
Paso 3 (>180mg/dL  U/ka/h (rango 0,02- /7 \o agministrar bolos
persistente): Bajar 0,05 Urkg/h). /' deinsulina (riesgode \|

caida brusca).

« Monitorizar estrictamente *
niveles de Potasio (K+).

carga de glucosa
gradualmente hasta

Paso 2 (150-180 un minimo de 3

mg/dL): y mg/kg/min (Normal: « Suspender si glucemia < A
Observacion + 4-6 mg/kg/dia). -' 180 mg/dl. o
corregir la causa e T R

Paso 1: Iniciar o base. |

progresar . o

alimentacion enteral. . .. Sospecha de Diabetes Neonatal:

T « Glucemia persistente >250 mg/dL + Sin causa habitual +
Duracién >7-10 dias (o altos requerimientos de insulina).

TR - s




Hipocalcemia Neonatal: Definiciones, Clinica y Diagnostico

Definiciones y Formula

 RNT: Ca total <8 mg/dL o Ca
iénico <4 mg/dL (~1 mmol/L).

 RNPT <1500g: Ca total <7
mg/dl.

| Férmula de Correccién

. (sino hay Caionico):

! Camedido+ 0,8 x[4 -
albimina g/dL].

& representa fraccion
| activa).

| (Nota: Preferir Ca i6nico,

Clinica y Examen Fisico

* Mayoria asintomaticos

(especialmente en forma precoz).

» Sintomas: Temblor/jitteriness,
irritabilidad, hiperreflexia,
clonus, QT prolongado en
ECG, apnea,
convulsiones.

» Signos Fisicos:

1. Signo de Chvostek:
Contraccion facial ipsilateral
al tocar nervio facial.

2. Signo de Trousseau:
Espasmo carpiano con
manguito BP >20 mmHg
sistolica.

Chvostek

Ii 1,

\.‘\‘-‘:‘ I -
| -
L ek

- Trousseau
(Espasmo carpiano)

Laboratorio (Evaluar a 24
y 48h en riesgo)

 Caionico/total, Albumina,
Fésforo, Magnesio,
Fosfatasa alcalina, PTH,
Calcidiol (25-OH-VitD),
Creatinina,
Calciuria/creatininuria.




Etiologias de la Hipocalcemia: Temporalidad y Via de la PTH

Inicio Precoz (Primeros 4 dias) Inicio Tardio (5-10 dias) - Arbol Diagnéstico por PTH

v Prematurez (<1500g, inc. 50%).
v RCIU.

v Hijo de Madre Diabética (HMD).
v Asfixia perinatal, Shock/Sepsis.
v Preeclampsia, Hiperparatiroidismo |

~ Baja - Normal ~ Alta
materno. h h
v Anticonvulsivantes maternos (| 1 l l
(Fenobarbital/Fenitoina). _ — = =
- — — Hipoparatiroidismo CaSR Pseudohipoparatiroidismo
Hipomagnesemia Déficit de VD

PTH Baja: Hipoparatiroidismo (aislado o Sd. Digeorge, Kenny Caffey,
Bakarat), Hipomagnesemia.
PTH Normal (inapropiada): Variantes patogénicas del receptor CaSR.
PTH Alta: Déficit Vitamina D (<10 ng/mL), Insuficiencia Renal,
Hepatopatia, Raquitismo Tipo 1/2, Pseudohipoparatiroidismo.

« Otras: Aporte elevado de fosfato.
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4 h Hipocalcemia Neonatal ﬂ

Ruta A: Asintomatica

{

 NO requiere bolos EV.

e Correccion Aguda (Bolo): Gluconato de Ca10% a

100-200 mg/kg EV (1-2 ml/kg).
o Reglas de oro: Diluido 1:5 (1 parte gluconato + 4

o Tratarnionto Oral Calcio elemental partes SG 5% o NaCl 0,9%). Pasar lento en 210 min
26100 me/ke/dia VO (en 3-4 dosis). S con monitorizacion ECG. Dosis Max:20 ml. |, =,
g/ke/ ( s (1 mL =9 mg Ca elemental). i)y *

carbonato si usa IBP. (Preparacion tipica: 10 mL Gluconato en 100 mL SG 5%,

e Nota: Preferir citrato de calcio sﬂbr(e_>; 2 e Mantencion (BIC): Gluconato de Ca 10% a 1-4 mg/kg/h.
= titular 0,1-0,4 ml/kg/hr). Req. basal diario RN: 60 mg/kg/dia.

Efectos Adversos y Control:
e Control Ca lonico a 24 y 48h.
 Riesgos Graves: Arritmias (por infusion rapida, lo mas frecuente), Extravasamén/necrusr
Necrosis hepatica (si se infunde en rama portal via umbilical).




Hipomagnesemia Neonatal: Fisiopatologia y Clinica

Definicion y Factores de Riesgo

e Definicion: Concentracion <1,6 mg/dL (<0,66 mmol/L)
0 <1,7 mg/dL (<0,7 mmol/L).

e Riesgos: HMD, RCIU, Prematuridad, Déficit materno,
Poliuria, Aporte insuficiente.

La Cadena Causal Fisiopatologica

1. El Magnesio es un cofactor vital de la PTH.

2. Mg Bajo — Inhibe la secrecion de PTH + Genera
resistencia periférica a la PTH.

3. Resultado: Hipoparatiroidismo Funcional.

4, Consecuencia Final: Hipocalcemia Secundaria.

Cuadro Clinico

 Regla general: La mayoria son ASINTOMATICOS.

 Umbral sintomatico: Sintomas aparecen al bajar de
<1,2 mg/dL (<0,5 mmol/L).

e Manifestaciones: Hiperexcitabilidad neuromuscular
(clinicamente indistinguible de la hipocalcemia aguda).




Diagnostico y Tratamiento de la Hipomagnesemia

Diagnostico: Pedir Magnesemia + Calcemia (Ca ionico), por su alta asociacion patoldgica.

1}
.’?‘:' —_— e —

" Protocolo de Reposicion EV:

e Farmaco: Sulfato de Magnesio.

= e Dosis: 25-50 mg/kg/dosis EV cada
12 horas.

e Administracion: Pasar lentamente
en ~2 horas. Meta: lograr Mg >1,5
mg/dL. Controlar y repetir si sigue
sigue bajo.

l Precauciones Criticas de
Seguridad:

e Monitorizacion continua: FC, PAy FR
durante toda la infusion.

e Insuficiencia Renal: Precaucion extrema
(Mg se elimina via renal, altisimo riesgo de
acumulacion toxica).

* Peligros de Infusion Rapida: Produce
vasodilatacion grave, hipotension,
bradicardia, depresion del SNC/respiratoria
e hipotonia / bloqueo neuromuscular.




Hijo de madre
diabeéetica (HMD)




Definicion epidemiologia y clasificacion.

Definicion HMD: Recién nacido (RN) cuya madre tiene diabetes pregestacional o diabetes gestacional diagnosticada
durante el embarazo, independientemente del grado de control glucémico.

Definicion DMG: Intolerancia a la glucosa que aparece o es reconocida por primera vez durante el embarazo, sin cumplir
criterios de diabetes mellitus pregestacional.

Criterio de Macrosomia: Peso fetal estimado (EPF) o peso al nacer = 4.000 g, independiente de la edad gestacional.

Diabetes Mellitus Gestacional Diabetes Pregestacional
- Manejadasolo = . . - - Diabetes Tipo 1
con dieta c SegN . (autoinmune) -
80-90% 10-20%
de los casos de los casos - | Y
- Requiere 4 4 . - Diabetes Tipo 2 4
farmacos/insulina ~ © D (resistencia a la insulina)




Aborto/obito fetal y polihidramnios

Aborto/obito fetal Riesgo basal elevado de pérdidas fetales.

Rinones filtran la

Hiperglucemia glucosa — Diuresis

Feto con

materna atraviesa hiperglucemia. osmotica _
la placenta. (glucosa retiene agua
en la orina).

0 e o /w\ Eliminacién
Poliuria fetal 7 (deglucién) R T8
Preduccién || " Polihidramnios

‘x_\__//‘
e
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Malformaciones congénitas

asocladas a la diabetes

Incidencia Global: 5-10% de incidencia
de malformaciones (aumenta
progresivamente a mayor HbAlc
periconcepcional).
Fundamentalmente asociadas a DMPG.

Malformaciones Estructurales
(Grupo mas frecuente)

Defectos
0 conotruncales:
Tetralogia de Fallot
)  yTransposicion de
{“ () 8 ndes vasos (TGA)

[\/\k Comunicacion

interventricular

n _ ()

Recuadro de Alerta

Adaptacion Fisiologica
(No malformativa)

Miocardiopatia hipertrofica:
Complicacion fetal cardiaca :
mas frecuente debida a \'/ 7

hiperinsulinemia fetal. Se '
aclara explicitamentequeno \\oO
se considera una R
malformacion congeénita per
se. 7 W




Malformaciones congénitas asociadas a la diabetes

Sistema Genitourinario

Agenesia renal (unilateral o bilateral),
displasia renal, hidronefrosis y
anomalias de vias urinarias
(duplicacion del sistema colector o
ureteral).

@

Sistema Nervioso

Defectos del cierre del tubo neural
(espina bifida, anencefalia [ausencia
del cerebro]) y holoprosencefalia (falla
en la separacion de hemisferios).

Sistema Musculoesquelético

Sindrome de regresion caudal o
agenesia sacra. Detalle:

Desarrollo incompleto caudal; afecta
sacro/coccix, y en casos graves
compromete vertebras lumbares y
médula espinal distal.



Macrosomia y Trauma Obstétrico

Epidemiologia de Peso: 15-45% de los casos son Grande para la Edad Gestacional (GEG > p90) / Macrosomia.
(Contraste: Solo un 5% presenta bajo peso al nacer).

La Cascada Anabdlica ~ Distribucion de Adiposidad ~ Consecuencias Obstetricas

Hiperglucemia materna

Hiperglucemia fetal

Mayor riesgo de distocia de
¥ hombros, fractura de
' clavicula, lesion del plexo
braquial y asfixia perinatal.
Justifica la mayor
frecuencia de cesareas.

Estimulacion de ceélulas B
pancreaticas fetales Tronco

e
e T,
S,

Hiperinsulfhismﬂ fetal
Abdomen

: : . ||
La insulina actua como hormona |

anabdlica (de crecimiento)

Lﬁacrosomia |



Alteraciones metabolicas del RN

Fase Pre-Nacimiento CORTE DEL CORDON | Fase Post-Nacimiento
| |
. ' @ &

Altos nivelesde . Cese abrupto del Hipoglucemia
glucosa materna L aporte de glucosa
cruzan la placenta AN 5 materna + / Neonatal
- Pancreas fetal N (B persistencia / e i
responde con 7Y transitoria de la (| (la complicacion metabdlica
hiperinsulinismo W7 Al hiperinsulinemia mas frecuente, critica en las

' N fetal. /f{ primeras horas de vida).

\ 4

Otras alteraciones concurrentes (frecuentes en DMG insulinodependiente):

Hipocalcemia neonatal precoz Hipomagnesemia \ Hiperbilirrubinemia
(primeras 24-72 horas). neonatal. | neonatal.



Policitemia y menor reserva de hierro

Policitemia neonatal / Poliglobulia: Hematocrito venoso = 65%.

Cascada Principal

El Costo del Hierro

Hiperglucemia + Hiperinsulinismo fetal

—

Aumento del metabolismo y consumo fetal de 02
\_ ' Hipoxemia fetal cronica relativa

I{ Aumento de Eritropoyetina (EPO) fetal }

T

Aumento de eritropoyesis

~

ll-—-..-_--'ul'-'\-—-

'

Pnlicitemia

- = -

Mayor utilizacion del hierro
disponible para formar eritrocitos
masivos.

Resultado: Redistribucion y
menores reservas de hierro
(disminucidn de ferritina).




Sindrome de dificultad respiratoria 'y
parto prematuro

1"\"'\{‘1.

PTN
@Q )

Alvéolos
Inmaduros,
colapsados

SINDROME DE DIFICULTAD

RESPIRATORIA (SDR)

F s

HMD Prematuro
(Especialmente < 34 semanas)

~

PARTO PREMATURO
(HMD PREMATURO
TARDIO/TERMINO)

Conduce a Enfermedad por

Déficit de Surfactante (EDS)/
Sindrome de Dificultad
Respiratoria.

HMD de Término o
Prematuro Tardio

Conduce a Taquipnea

Transitoria del RN (TT).

Alvéolos con
retencion de
liquido



Consecuencias a largo plazo: Programacion metabolica fetal

Concepto Core: Modelo DOHaD (Developmental Origins of Health and Disease), histéricamente conocido como la
Hipotesis de Barker. Define como el ambiente intrauterino adverso establece trayectorias de enfermedad adulta.

Ubriﬁald:f y Resistencia
y ala insulina

adiposidad /.

Diabetes Hipertension
(Mellitus Tipo 2| Arterial
(DM2) (HTA)

"'H..._‘____‘_._._._._,.-"'

“-...‘___‘_‘_._._'_,_,.a-“'

Exposicién a
|| Diabetes Materna




Protocolo de Evaluacion y Manejo Inicial del HMD

Directriz: La evaluacion inicial determina la conducta clinica a seguir.

A las 2 horas de nacido:
d Control de glucemia.
. Control de hematocrito venoso.

Primeras 24 horas:
J Glucemia seriada continua.

Criterios de Hospitalizacion (Para todo RN ingresado):

d Calcemia de rutina.

1 Ecocardiograma (Indicado estrictamente en requerimiento de
hospitalizacion o con sospecha prenatal de cardiopatia).




Errores innatos del
metabolismo (EIM), pesquisa

| neonatal ampliada (PNA) y
- screening auditivo y cardiaco




1l

Fundamentos y
Tecnologia

e Incidencia:
Enfermedades poco
frecuentes (1:500 a
1:2500 RN vivos).
Manifestacion en
primeras horas/dias.

e Tecnologia: Fluorometria
y Espectrometria de
masas en tandem

(MS/MS).

2.
La Muestra Critica

| | -
| ik i i
| oK ! II
[ |I i |
[ v S |
e |
# .l_-""x .l' it | -
= e I i G |
1
Ir“ \
'\I-\_.fl!‘i-\.\_‘_ ~ - !

Gota de sangre seca en papel
filtro.

Condicion Ideal:
e Se requiere que el RN
tenga = 24 horas de
alimentacion enteral

(leche materna o formula).

Matriz de Toma
de Muestras

0 RN Habitual: M1
(40-48 horas de vida).

Prematuro (<37 sem)
0 Peso <2500g: M1 +

M2 (15 dias de vida).

Sindrome de Down:
M1 + M3 (28 dias de
vida).

Down +

Prematuro/Bajo peso:
M1 + M2 + M3.




Panel Oficial MINSAL 2025: Las 26 Patologias PNA

Aminoacidopatias (6)

Acidurias organicas (10)

Fenilcetonuria (PKU), Leucinosis

Homocistinuria (HCY), Tirosinemia | (TYRI), Meti
Cittrulinemia | (CIT), Aciduria Meti
argininosuccinica (ASA).

(MSUD), Meti

maloni
malon

e Acidemias: Propiénica (PROP),

ca resistente a B12 (MUT),

Ica sensible a B12 (Cbl A, B),

maloni
Isovalérica (IVA).

e Deficiencias: 3-MCC, HMG, BKT, GAl, MCD.

ca con homocistinuria (Cbl C, D),

Defectos de B-oxidacion

Endocrinolégicas (2)

Otras (3)

de acidos grasos (5)

CUD, MCAD, VLCAD, LCHAD,
LCHAD, TFP.

Hipotiroidismo primario

congeénito (HC),

Hiperplasia suprarrenal

hidroxilasa).

congénita (por déficit de 21-

Fibrosis quistica,
Déficit de biotinidasa,
Galactosemia clasica.

M rermurn Naleisook




Fenilcetonuria (PKU): Etiopatogenia y Fisiopatologia
Genetica: Autosomica Recesiva, mutacion gen PAH

7 1.Fallo
Enzimatico
Déficit de Fenilalanina
hidroxilasa (PAH) o de su
actnr Tetrahidrobiopterina

(BH4) =» Acumulacion
tﬁ:-uca de Fenilalanina /,
(Phe). ;

' en BHE

| El exceso de Phe compite |
.. intensamente por el
! transpuﬂa{iﬂr LAT1 en_la

.ﬁ“

/3. Blogueo de “‘t
1-. Precursores

el Bloqueo del ingreso de _. .
- aminodcidos grandes
A \\ (Tirosinay Trmtniann} /;
o '3,.,1 al cerebro.

(
4. Dafio Neurologico Resultante
» Déficit de neurotransmisores (Tirosina = baja
Dopamina/Noradrenalina; Triptéfano =» baja Serotonina).
e Menor sintesis proteica cerebral.
* Efecto toxico directo de la Phe sobre el tejido.

B

=) M Gemini Notebook




Fenilcetonuria (PKU): Progresion Clinica y Manejo Escalonado

Clinica y Progresion (Sin Tratamiento)

e Al nacer: Completamente asintomatico.
e A los 6 meses: Retraso del desarrollo
psicomotor evidente.
e Progresion clinica:
— Microcefalia adquirida.
— Hipopigmentacion (piel y cabello

claros). ﬂ%ﬁ

— Olor corporal caracteristico a
humedad/moho. ( \

— Convulsiones/epilepsia, eccema,
hiperactividad. q% %) &

’

Algoritmo de Diagnostico y Manejo

Diagnéstico
Relacion Phe:Tyr > 3, Phe plasmatica
cuantitativa, Estudio molecular (gen PAH).

h 4
Manejo Base

Dieta Restringida: Manejo principal. Combinar
leche materna con formula metabdlica
especial libre de Fenilalanina.

h 4

Terapia Farmacologica
Sapropterina (BH4 sintética): SOLO util para
pacientes con actividad residual de la enzima
PAH (no todos responden).




Hipotiroidismo Congénito (HC):

Clasificacion Etiologica

A4

Disgenesia Tiroidea
(Suele ser esporadica)

Epidemiologia: 1:2000 RN en

7, Chile. Principal causa prevenible
>% de discapacidad intelectual.

e Agenesia (sin glandula)

e Hipoplasia (pequefia)

e Ectopia (fuera de
posicion)

Dishormonogénesis
(Autosomica Recesiva)

Glandula presente.
Falla la sintesis
(transporte de yodo,
TPO, tiroglobulina)

=, R
| Transitorio
|

(Resolucion temporal)

Alteracion por

déficit/exceso de yodo,
anticuerpos maternos o
farmacos antitiroideos.

\'4
Central
(Infrecuente)

Alteracion
hipofisaria/hipotalamica.
Patron: T4L baja + TSH
baja o normal.
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Hipotiroidismo Congénito (HC): Clinica y Tratamiento

Nacimiento: Mayoria asintomaticos

: . Patron Diagnostico (Primario
(protegidos por T4 materna transplacentaria). g ( )

TSH Alta + T4 Libre Baja

) IctTricia - 4= + Fontanela
FERUTTECA. ™ . posterior
H amplia ——

‘Letargiae ) | Manejo de Eleccion (Ventana Critica)

hipotonia E\n& NS e ad

J e Farmaco: Levotiroxina VO
» Macroglosia = (una vez al dia).
Hlpotermla e Dosis: 10 - 15 pg/kg/dia.

e Accion: Iniciar estrictamente

* Hernia e
antes de las 2 semanas de vida.

umbilical

————




Screening Auditivo Universal: Deteccidn de Hipoacusia Congeénita

Objetivo: Detectar hipoacusia neurosensorial permanente.
Universal porque el 50% de los RN con hipoacusia NO tienen factores de riesgo.

OEA (Emisiones Otoacusticas) PEAT / AABR (Potenciales Evocados) |
e Evalta células ciliadas externas (coclea). e Evalla via completa: Coclea = Nervio VIl =
e Rapido y no invasivo. Tronco Encefalico.
e Limitacién Critica: NO detecta neuropatia * Si detecta neuropatia auditiva. .
auditiva (alteracion de conduccion neural).  Indicacion: Obligatorio en UCI neonatal (estadia
>5 dias). ‘

Protocolo de Intervencion: Regla 1-3-6

'x'_x. - : :

b %

"“n_ .
ll\'.

““f Mes 1: Repetir screening si el Mes 3: Diagnéstico .. Mes 6: Intervencion
» M ¥ . # . " " _.-" o & " . . .
/" inicial fue alterado (Refer). audiologico confirmatorio. # ~ terapéutica iniciada.

/iy =

v M : P & i

M Germirn Motelbook



Screening de Cardiopatias Congénitas (CCHD): Fisiologia

s

e

Realizar a las 24-48 horas de vida (medir antes de 24h eleva los falsos
positivos por la transicion de la circulacion fetal a neonatal)

~

J

r-

Saturacion Preductal
(Mano Derecha)

,,.I

Mide sangre de |la aorta
ascendente = tronco
braquiocefalico = arteria
subclavia derecha.
Medicion ANTES de la
mezcla con el ductus
arterioso.

Ascendentg A MNa Buct
) ,-- uctus
A\ o~ arteriosus

£ =3

Saturacion Postductal
(Cualquier Pie)

Mide sangre de la aorta
descendente DESPUES de
la desembocadura del
ductus arterioso.

> |

<

e Escapan al screening (Falsos Negativos): Coartacion de aorta y Estenosis aortica.
e Causas NO cardiacas de falla: Hipertension Pulmonar (HPPN), Distrés respiratorio (SAM, EDS),

Sepsis neonatal.

Limitaciones y Falsos Positivos




| Algoritmo Diagnostico Cardioldgico: Criterios AAP 2025 vs. MINSAL
mndiciﬁn Inicial: El RN debe estar SIN oxigeno suplementario. l
!

Path 1: Verde (PASS / Normal)

Path 3: Amarillo (INTERMEDIO / Indeterminado) | — Path 2: Rojo (FAIL / Positivo
Screening Normal Resultado Indeterminado Jihedigto)
Sat0, 295% EN AMBOS sitios Sat0, 90-94% en cualquier sitio 0 | Screening Alterado
| (mano y pie) Y diferencia mano- diferencia >3%. Sat0, <90% en mano O pie.
pie £3%. — s

Divergencia de Protocolo:
 Criterio AAP 2025: Repetir en 1 hora
UNA SOLA VEZ. Si falla, es positivo. &
e Criterio MINSAL: Repetir cada 1 hora
(hasta 2 repeticiones permitidas).

Accion: Suspender alta,
evaluacion clinica inmediata y
ecocardiografia urgente.
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