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El Paradigma del Hijo de Madre Diabetica (HMD) y la Hipotesis de Pedersen

é | /\f ‘ Hiperglicemia Materna \

Transferencia Placentaria de Glucosa
Difusion Facilitada

Glucosa > 140 mg/dL

Hiperglicemia Fetal

Hiperplasia Células Beta Pancreaticas

Hiperinsulinismo Fetal

¥

o Efecto Anabdlico

* Insulina = Hormona de Crecimiento
* Resultado: Macrosomiay

Organc:megaha (Higado/Corazén)

A7

0 Hipoxemia y Policitemia

* 1 Tasa Metabdlica y Consumo 02
» Hipoxemia Cronica -> 1 Eritropoyetina
-> Policitemia v o
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G Bloqueo de Maduracion

* Antagonismo del Cortisol
* | Surfactante -> Riesgo EMH/TTN

| A El “Crash” Post-Parto:

Al cortar el cordon, cesa la glucosa materna pero persiste la insulina alta

T et [ D
Consecuencia: Hipoglicemia severa + Bloqueo de lipélisis (Cerebro sin combustible alternativo). ’\<




Hipoglicemia Neonatal

Hospital La Serena / Luis Tisné

Clinica Bupa Refaca &

<45 mg/dL

47 mg/dL

(2,5 mmol/L) (Independiente de sintomas)

Enfoque en vigilancia activa de grupos de riesgo. Fundamento: Prevencion estricta de injuria
neurologica.
Hipoglicemia Transicional ( , _
Triada de Whipple
e | (Confirmacién Clinica)
1-2 Horas de Vida 1. Glucosa baja.
l 2. Signos compatibles

Nadir Fisiol6gico (hasta 30 mg/dL) B RV IR )

| : : : 3 3. Resolucion tras correccion.
Nacimiento 1-2 Horas 6 Horas 16 Horas 24+ Horas L




Algoritmo de Manejo: De la Alimentacion a la VIG

Screening (HGT) a las 2 horas
(1 hora si hay alto riesgo/asfixia)

| l

[ Asintomatica (35-45 mg/dL) ] [ Asintomatica (25-35 mg/dL) ] Emergencia (<25 mg/dL)
o Sintomatica Criterios de

J, l Hospitalizacion

{ = ﬁ(l;n;enﬁd?g P } [ Alimentacion inmediata ] CODIGO ROJO o
(Pecho/Férmula 10cc/kg) - HMD <2000g
J/ L - <34 semanas
- Madre diabética
» mal controlada
Recontrol en 1-2 hrs ] [ Recontrol 1 hr ] 1. Hospitalizacién inmediata.
\L J, 2. Bolo SG 10% (2 cc/kg).
3. Carga continua (VIG)

5-8 mg/kg/min.

Si no sube
-> Hospitalizar

Si persiste <45
-> Hospitalizar




Hipoglicemia Persistente y la “Muestra Critica”

Transitoria Persistente
e <7 dias e >7 dias
e VIG < 12 mg/kg/min e VIG > 12-15 mg/kg/min
e Causa: Inmadurez, Estrés e Causa: Hiperinsulinismo,

Déficit Cortisol/GH, ECM

Hormonas: Metabolitos:
e Insulina (anormal > 2 mU/L) e Cuerpos Cetonicos
 Cortisol 't (Beta-hidroxibutirato)
e GH I{A MUDEUS;;;I:#ECTITIC,[A e Acidos grasos libres
e T4L / TSH Prndl e ARl e Lactato, Amonio

(Glucosa <40-50 mg/dL)

[Interpretacién: Hipoglicemia + Insulina alta + Cetonas bajas = Hiperinsulinismo]




Estabilidad Neuromuscular: El Desafio del Calcio

Fisiologia: Cese brusco del aporte materno (150 mg/kg/dia) + PTH inmadura + Aumento de
Calcitonina = Nadir de Calcio.

Definiciones y Cortes (Consenso Chileno)

e BN ) N\
Prematuro RNT Ca lonico
Ca Total < 7 mg/dL Ca Total < 8 mg/dL <4 mg/dL (1 mmol/L)
La fraccion biologi iva.
\ N 5 a rraccion plologicamente activa S/
i i >3 Causas: Prematurez, HMD, Asfixia (carga de
Precoz (<72 hrs) Exageracion del nadir. e o taacRbeL

Tardia (>5-7 dias)

Falla de regulacion.

>3 Causas: Hipomagnesemia, sobrecarga de
fosfatos (férmulas), DiGeorge.




Protocolo de Reposicion Segura: Calcio y Magnesio

i ™ -

Hipocalcemia La Llave del Magnesio
&G Sintomatica
(Convulsiones/Apneas) @
PTH ” Magnesio

Farmaco: Gluconato de Calcio 10%

Dosis: 100-200 mg/kg (1-2 cc/kg) La hipomagnesemia (<1.6 mg/dL) bloquea
: _ la secrecion y accion de la PTH. El Calcio
Via: IV lento (10-15 min) no sube si no se corrige el Magnesio.

Monitorizacion cardiaca obligatoria. Farmaco: Sulfato de Magnesio 50%

Suspender si FC <100 Ipm (bradicardia). ‘
Dosis: 0.1-0.2 mL/kg (50-100 mg/kg) IM o
IV muy lento.

Riesgo de necrosis grave por
extravasacion.




Tiroides y Neurodesarrollo: La Carrera Contra el Tiempo

El Riesgo: La T4 es critica para la migracion neuronal y mielinizacion. Tratamiento tardio
(>1 mes) = Retraso mental irreversible (Cretinismo).

Presentacion Clinica

> 95% asintomaticos al nacer (proteccion materna).

Signos sutiles: Ictericia prolongada, hernia umbilical, fontanela posterior amplia (>5mm),
macroglosia.

Etiologia del Hipotiroidismo Congénito

85% Disgenesia: Ectopia (mas comun), Agenesia, Hipoplasia.

Permanente 10-15% Dishormonogénesis: 5% Central: No detectado
Defectos enzimaticos/Bocio.  por TSH screening.



Hipotiroidismo Congenito: El Enemigo Silencioso

Permanente (85% Disgenesia

. : * 1. Paso de anticuerpos
Ectopia Agenesia maternos (TRAD).

(Lingual) (Absent)
%! o 2. Exceso/Déficit de Yodo
(Efecto Wolff-Chaikoff en

Marcador Clave: Tiroglobulina (TG). prematuros).

Indetectable = Agenesia. Detectable = Ectopia. ¢ 3 Drogas antitiroideas

Dishormonogenesis (15%): Defecto enzimatico. maternas.
Cursa con Bocio.




Protocolo Nacional de Tamizaje de HC en Chile

Recién Nacido Término Prematuro (<35 sem)

) ity
_.——— —— ————— & —

48 Horas 7 dias 14-15 dias
(minimo 40h) (12 Muestra) (22 Muestra)
Toma unica. Evitar el “surge” fisiologico de TSH post-parto. Protocolo diferenciado por inmadurez del eje.

Umbrales de Decision (Método IRMA)

TSH > 20 mUI/L: Sospecha. Confirmar con TSH y T4L venoso.
TSH > 40 mUI/L: Iniciar tratamiento inmediato.

META: Inicio de Levotiroxina antes de los 15 DIAS DE VIDA.




Errores Innatos del Metabolismo (ECM): La Tormenta Silenciosa

Curso Clinico Tipico

Nacimiento _
(Depuracion placentaria)

Intervalo Libre / Bienestar /
Inicio Alimentacion

Colapso Subito

-3 Acuimulo de Toxicos

Estado Clinico

- Sepsis-like

Tiempo (Dias)
Clasificacion Fisiopatologica:
e Rechazo alimentario, vomitos, 1. Acumulo de Toxicos (Intervalo libre): MSUD, Acidurias
hipotonia, letargia, falla Organicas, Ciclo Urea.
multisistémica. 2. Déficit Energético (Precoz): Glucogenosis, Mitocondriales.



Errores Innatos del Metabolismo (ECM):

Cuando la Bioquimica Falla

Triada Fisiopatologica

e Sospecha Clinica: Recién o o
nacido “Sepsis-like” con i, Déficit de
deterioro brusco, vomitos, Sustrato Producto
letargia o coma. I *} Falta de energia /

ﬂ%ﬁ neurotransmisores
¢ ; Intoxicacion (ej. Glucosa)

e Clave: Cultivos Negativos. (ej. Amonio, Leucina) J

Vias Toxicas Alternativas {;@&
Metabolitos anormales

(Olor a Jarabe de Arce, Pies sudados). 2% |

L




Manejo de Emergencia del ECM: “Frenar, Sacar, Reponer”

1. FRENAR (Stop) 2. REPONER (Replenish) 3. SACAR (Remove)

g 1S

Eliminar Toxinas.

Régimen Cero (NPO) VIG Alta (10-15 , -
inmediato. Detener mg/kg/min). Insulina si i Earmacos: A.—C_au;mtma,
aporte proteico es necesario (mantener _ Meer:':za'on&;::%* Driga'llri]sl?sa;si
(catabolismo). anabolismo). Amonio >300-500 umol/L.

iCRITICO! Tomar la Muestra Critica (Gases, Amonio, Lactato, AA plasmaticos,

Acilcarnitinas) ANTES de transfusion o dialisis.




Modern Medical Journal

16:9

Fenilcetonuria (PKU): El Modelo de Exito Preventivo

-
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La Patologia

« Déficit de Fenilalanina Hidroxilasa. Acumulacion

« Acumulacion de Fenilalanina

(neurotoxica).

de Fenilalanina
(neurotoxica)

» Resultado sin tratamiento: @/ﬁm Ax—l» Tiros

Déficit de

REtI’ﬂSD ITIEI'Itﬂl SEVero. Fenilalani-rta Fenilalanina

Hidroxilasa

@‘,
r

Discapacidad Intelectual.

Path A (Red)

Path A (Red)

~

ina

Recién Nacido

(PKU)

-

El Exito en Chile

* Programa Nacional (1992): Cobertura >99%.

» Screening: Universal a las 48 hrs (Tarjeta
de Guthrie).

« Tratamiento: Dieta restringida + Formula
sin Phe de por vida.

Path B (Green)

Path B (Green)

Deteccion Precoz

Vida Funcional Plena.

Resultado: Erradicacion del retardo mental por PKU en Chile.

=
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La Nueva Era: Pesquisa Neonatal Ampliada (PNA)

Norma Técnica N°251 (MINSAL).
Actualizacion Tecnologica: Espectrometria de Masas en Tandem (MSMS).

l_
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Alcance de la Expansion Nuevas Categorias Estado de Implementacién
[ (0 De solo PKU/HC ] * Acidurias Orgdnicas @+ Actual: 12 hospitales
l (ej. Isovalérica) EmE  priorizados.
" ) - Defectos de Beta-Oxidacion * Meta 2026: Cobertura
Q # é (ej. MCAD, LCHAD) - ﬂElE.':IO_nEﬂ completa
P a6 (publica/Fonasa).

* Aminoacidopatias . * Centro de Referencia:
(ej. MSUD, Tirosinemia) S INTA

—> 26 Patologias




lrnpllmurta de la estrategia en 20,

Servicio de Salud

Establecimiento

Hospital Dr. Juan Noé Crevanni

Hospital Dr. Ernesto Torres Galdames

Hospital Dr. Leonardo Guzman

Hospital 5San José del Carmen

Hospital San Pablo

Hospital San Camilo de San Felipe

Valparaiso San Antonio

Hospital Carlos Van Buren

Vifia del Mar Quillota

Hospital Dr. Gustavo Fricke

Metropolitano Occidente

Hospital San Juan de Dios (Santiago)

O'Higgins

Hospital Regional de Rancagua )

Maule

Hospital Dr. César Garavagno Burotto [

Hospital Clinico Herminda Martin

Concepcion

Hospital Clinico Regional Dr. Guillermo Grant Benavente (

Talcahuano

Hospital Las Higueras /

Complejo Asistencial Dr. Victor Rios Ruiz (Los Angeles)

Hospital Provincial Dr. Rafael Avaria

Hospital Dr. Mauricio Heyerman

Hospital Dr. Herndn Henriquez Aravena

Hospital Base Valdivia

Hospital Base 5an José de Osorno

Hospital de Puerto Montt (N

Hospital de Castro

Hospital Regional

Hospital Clinico de Magallanes Dr. Lautaro Navarro Avaria

Patologias consideradas en la Pesquisa Neonatal Ampliada y sus metodologias de

deteccion

A

Patologias detectadas mediante Espectrometria de masas:

Patologia

Enfermedad de orina con olor a jarabe de arce (MSUD)
Homocistinuria (HCY)

Tirosinemia tipo | (TIR 1)

Citrulinemia tipo | (CIR 1)

Aciduria argininosuccinica (ASA)

Argininemia

Aciduria propionica (AP)
Aciduria metilmalonica
Defectos de cofactorcblA,By C
Aciduria isovalérica (IVA)

Aciduria 3-metilcrotonil-CoA carboxilasa
Aciduria 3-hidroxi-3-metilglutarica
Acidemia beta-cetotiolasa

AR D RDOB e o wvawNne

e Y&
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Aciduria glutarica tipo 1

Deficiencia de multiples carboxilasas

Defectos de transportador de carnitina tipo | y |l

Defectos de beta oxidacion de acidos grasos de cadena mediana

Defectos de beta oxidacion de dcidos grasos de cadena muy larga
Defectos de beta oxidacion de acidos grasos de cadena larga hidroxilada

Deficiencia de proteina trifuncional

Patologias detectadas mediante Fluorometria:

Patologia

Fenilcetonuria (PKU)

Hipotiroidismo congénito

Hiperplasia suprarrenal congénita
Deficiencia de biotinidasa

Galactosemia
Fibrosis quistica




Modern Medical Journal 16:9

‘Grand Rounds’: Tabla Maestra de Referencia Neonatal

Cheat Sheet Alerta Grave Accion

Glucosa Alerta: < 45 mg/dL | Grave: <25 mg/dL | Accion: Bolo SG10% 2cc/kg + VIG 5-8

Calcio Hipocalcemia: < 7 (Pre) / < 8 (RNT) ?hﬁgﬁ?o rﬁlzaa(gilgﬁ%%ajto 10% 1-2 cc/kg

Magnesio | Hipomagnesemia: < 1.6 mg/dL Accion: Mg Sulfato 50% 0.1-0.2 mi/kg

Tiroides Screening: 48h (RNT) / 7y 14d (Prem) = Corte: TSH > 20 mUI/L

Muestra Critica; Gases, Amonio,

ECM Sospecha: Sepsis con Cultivo (-) Cetonas (Antes de tratar)

El tiempo es cerebro. La sospecha clinica precoz es la mejor neuroproteccion.



Gracias!
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