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RESUMEN

Bl Programa de Prevencién del Retardo Mental en
Caacupe, implementado en ¢l Hospital Regional de Caacupe
(HRC), tiene como ohjetivo principal realizar 1a deteccidn y
diagndstico temprano de Hipotiroidismo congénito (HC) y
Fenilcetonuria (FRU), patologias causantes de retardo men-
tal (RM), de no ser tratadas precozmente, ¢ incluve el segui-
miente ¥ iratamiento de los pacientes detectados.

En el periodo comprendido entre octubre del 99 y mayo
del 2000, fueron tomadas 593 muestiras de recién nacidos y
lactantes de hasta dos meses de edad, del Departamento de
Cordillera. La toma de muestra se anexo al plan de infmuni-
zacion y consistié en sangre total recolectada en papel de
filiro (S&S 903), obienida por puncidn capilar del talén,

La técnica utilizada para la determinacidn de 1a TSH
Neonatal fue enzimoinmunoandlisis con lectura colorimétrica
(ICN-ELISA), con un valor de referencia igual 2 20uULml y
para la deteccién de Fenilalanina la técnica microbiolégica
de Guthrie, con un valor de referencia de 4 mg/dl. En el total
de muestras analizadas se detectd un caso de HC(1/581) y
ninguna para PKU. El 83,25%(477/573) de los pacientes es-
tudiados antes de los 30 dias de vida y un 27,19%(93/343) de
las madres encuestadas no tuve su parto en HRC,

Los resultados de esie estudio, aunque de cardeter preli-
minar muestran la posibilidad de implementar este tipo de
programas en el interior del pais y a su vez, la necesidad de
hacerlo en otros sitios, a fin de conocer Ia frecuencia y redu-
cir el indice de retardo mental, producido por estas patolo-
gias. Por otro lado, se destaca la veniaja de anexar la toma de
muestra a los programas de inmunizacidn en zonas rurales,
que permile llevar a cabo el estudio en un mayor nimero de
MRS,
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Mental Retardation Prevention Program in Caacupe

SUMMARY

The Mental Retardation Prevention Program in Caacupe,
wis implemented at Caacupe's Regional Hospital (HRC). It
has the main objetive to make the detection and early diag-
nosis of congenital hypothyroidism (CH) an Phenylketonuria
(PELY, both pathologies, cause the mental retardation unless
they are not early trated and include the follow-up and
treatment of the detected patients.

During the period between October 99 and May 2000;
were teken 393 samples of new born and breast feeding untill
two month of life from the depantament of Cordillera. With
the samples, it was annexed and inmunization plan, which
consisted in total blood collected in filter's paper (S&S 903)
obteinad by capillary punction of the heel.

The tecnhique used for the determination of the neona-
tal TSH was inmunoanalysis enzyme with the colonmetric
lecture (ICN-ELISA) with a reference value equal to 20ul1/
ml and for the detection of Phenilalanine the Guihries's
microbiologic technique with a reference value of 4 mg/ml,
In the total number of samples analyzed was detected one
case of CH (1/581) and none for PKU. The 83,25%(477/573)
of the patients were studied before 30 days of life and
27,1%:(93/343) of the inquiry mothers did not have the
delivery at the HRC.

The results of this study, however as a preliminary
character, show the possibility to implement this sort of
programs into the country side, in the meantime. the needs of
doing it in other places to know the frequency to reduce the
index of mental retardation produced by these patholosies.
In the order hand, it is detach the advantage to index the grip
of samples to the inmunization programs in the rural arcas o
let to carry out this study in a greater number of children.
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INTRODUCCION

En 1962, la Organizacion Mundial de la Salud deter-
minG que el 3% de la poblacidn general tenia algin grado
de retardo mental (RM). Estudios posteriores han demos-
trado que mds del 50% de las causas que producen RM
pueden ser prevenidas, s se detectan precozmente, Los
Errores Innatos del Metabolismo (EIM) constituyen una
de las causas en que se puede prevenir el RM, destacdn-
dose entre estas el Hipotiroidismo congénito (HC) y la
Fenilcetonuria (PKU). Debido a que establecer el diag-
ndstico de estas patologias, através de un examen clinico
en el periodo neonatal es imposible, se han implementadao
los programas de screening neonatal, en pafses industria-
lizados asi como en la mayoria de los de Latinoamérica,
que permiten estudiar estas enfermedades en una etapa
presintomdtica y asi prevenir el dafio neuroldgico irrever-
sible. L3345,

En nuestro pais, este es llevado a cabo solo en un gru-
po minoritario de la poblacidn y tanto el diagndstico del
HC como el de la PEU son tardios, cuando ya existe un
EM. La frecuencia de estas patolog{as en nuestra pobla-
citn es desconocida, siendo en los paises vecinos de | en
7.000 a 15.000 RN para PKU y de | en 2.500 a 4000 RN
para HHC"™** Esta dltima, en nuestra poblacién podria ser
mayor, debido a que el pais en general es considerado zona
endémica para Desordenes de Deficiencia de Yodo (IDD)
y en especial el Departamento de Cordillera con una pre-
valencia de [DD del 849 740

Teniendo en cuenta wdo lo sefalado con anterioridad
y la importancia de establecer un diagnésiico precoz para
prevenir las secuelas que estas patologias provocan, se
inicié el Programa de Prevencidn del Retardo Mental en
Caacupe, el cual consta de tres componentes: Educative,
Diagnostico y Tratamiento. Siendo los objetivos del pro-
grama:

D)Determinar la incidencia del HC y la PKU en la po

blacion estudiada.

2) Coniribuir a la reduccién del indice de personas con
retardo mental & través del diagndstico y tratamien-
io precoz del HC y la PELT .

Iinformar a la poblacidn general sobre la importan-
cia de implementar el programa, para la reduccidon
del indice con personas de retardo memtal por las
patologias involucradas. Se presentan los datos de
los componentes Diagndsiico y Tralamiento.

MATERIAL Y METODO

En el periodo comprendido entre octubre del afio 1999
¥ mayo del 2000, fueron estudiados grawitamente 593
nifios y nifias, con edades comprendidas entre las 72 ho-
ras ¥ los dos meses de vida, provenientes de distintos dis-
tritos del Departamento de Cordillera.

La toma de muestra se llevo a cabo unida al plan de
inmunizacidn (Programa de Vacunacin para la BOCG), el

personal de salud encargado explicabs a la madre los be-
neficios del estudio, solicitandole el permiso CONTCEPOT-
diente, si este era aceptado se solicitaban los datos perso-
nales de s hijo, haciendo hincapié en la direccidn de la
casa, para la ubicacidn posterior, si esta fuese necesaria,

Luego se procedia a la toma de sangre total obtenida
por puncidn capilar del talén del recién nacido, recolecta-
da en papel de filtro S&5903 y almacenada hasta su pro-
cesamiento (Figura 1)

Latécnica utilizada para la determinacidn de TSH fue
ICN enzimommunoandlisis con lectura colonmetrica (BLIL-
SA) con valores normales de referencia de 20 (UT/ml ( 10)
¥ para Ja deteccion de fenilalanina se utilizo la técnica
microbioldgica de Guthrie con valor de referencia de 4
mg/dl (11) En los casos de muestra insuficiente para am-
bos andlisis, se priorizd el estudio de la TSH por sebre el
de la fenilalanina. El estudio confirmatono de las mues-
tras que arrojaren resultados elevados o bordeling fue lle-
vado a cabo a través del andlisis de la TSH, T4 v T3, en
suero. Bl seguimiento de los pacientes diagnosticados se
realiza clinica y laboratorialmente.

RESULTADOS

De 614 recién nacidos v lactantes que acudieron en-
tre oclubre y ‘mayo para su vacunacion (BCG), al
96, 58%(593/614) se les tomo la muestra de sangre para
su andlisis. En el 100% de los casos cuando fue ofrecido
el estudio, este fue aceplado,

En 573 casos se registrd la fecha de nacimicnto, de
estos en el 42,76 %(245/573) de los casos la muestra fue
obtenida antes de los 10 dias de vida, en ¢l 29,15%(167/
573} entre los 11 y 20 dias, en un 11,34%{65/573) entre
los 21 v 30 dias, en un 9,26%:(53/573) entre 31 v 40 dias,
en un 3.66%(21/573) entre los 41 v 50 dias, en un
3,66%(21/573) entre 51 y 60 dias y un 0,17%(1/573) te-
nia mas de &0 dias,

Del total de muestras extraidas en el 97 995:(581/593)
s¢ tvo un resultado, debido a que 12 muesiras fueron re-
chazadas para ambuos estudios por material insuficiente.
En el 1H%:(581/581) se llevd a cabo el estudio de TSH,
dos con resultado positive.

Luego de la confirmacidn en sucro de ambos pacien-
tes, se twuve un caso de hipotiroidismo congénito confi-
mado y el otro 0,17% (1/581)-correspondid a un falso
positivo. EI89,85% {522/58 1) de las muestras fueron pro-
cesadas para PKU. sin resultado positive. La tasa de
rellamados por materal insuficiente para el estudio de PEU
fue del 1E9T9%(T1/593) vy solo el 14,089 1WT1) volvid
para la segunda toma de muestra

Fueron encuestadas el 57.8% (343/593) de las ma-
dres sobre el lugar de parto, de estas el 72 89%(208/343)
refinid haber tenido su parto en el HRC, un 27,119(93/
343) en ofro sitio y un 12.2% (42/343) no respondid.

En cuanto a la procedencia de los nifios y nifias, el
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Figura 1. Distribucion geografica de recién nacidos.

93,6%(555/593) cra del Departamento de Cordillera y un
T99%(468/593) provenientes del distrito de Caacupé,

El caso del Hipotiraidismo congénito, correspondié a
una nifia, no nacida en el HRC y que fue llevada al hospi-
tal para su vacunacion, a los 35 dias de vida. Encontréin-
dese un valor de TSH neonatal de 100 uUl/ml por el test
de ELISA, cl andlisis confirmatorio por el método de RIA
arrgyd un valor para la TSH mayor a 75 uUlm! y un valor
para la T4 menor a 1 ugr%, con lo cual se decide iniciar el
tratamiento con Levotiroxina,

DISCUSION

En aquellos pases como la Argentina, Uruguay, Bra-
sil, Estados Unidos de Norte América y muchos otros mds,
donde el screening neonatal estd legislado v atin en los
que no lo estd, pero existen programas de prevencidn en
salud paiblica, los andlisis son llevados a cabo antes del
alta del recién nacido del hospital ',

Esta estrategia no puede ser aplicada en ¢l interior de
nuestro pais, teniendo en cucnta que el 43% de los partos
son domiciliarios, que las madres no suelen permanecer
en los hospitales pdblicos mds de 24 hs y que se necesitan
para el estudie de la Fenilalanina un minimo de 24 hs de

lactancia. Por lo cual la estrategia utihzada para lograr
una hucna cobertura, fue la de anexar el Programa al Plan
de Vacunacién de la BCG, el cual en ¢l Dpto. de Cordille-
riten especial posec una cobertura del 91,7%. con lo cual
s¢ logro una cobertura del 96.58% de los recién nacidos y
lactantes que acudieron para su vacunacion '™,

En cuanto a la edad de eswudio, cabe resaltar que el
H3,25% de los casos, éste fue llevado a cabo antes de los
30 dias de vida, o que se traduce en una deteccién y trata-
miento precoz de las patwologias. Esto es de gran impor-
tancia teniendo en cuenta que, cuando los afectados por
el hipotireidismo congénito son tratados antes de las seis
semanas, el Cociente Inteleciual (Cl1) observado en ¢l 75%
de mdividuos es de mas del 90%, mientras que en ague-
ltos tratados entre las siete y doce semanas de vida, solo el
I6% alcanza este CI*'" 1,

El caso del HC diagnosticado se encuenira actualmente
bajo tratamiento, y correspondid a una lactante no nacida
en el HRC, que concurrid al mismo para su vacunacién,
Cuando se tomd la mucstra para confirmar el diagndstico,
los padres refinieron la angustia que sentian al no tener
una cxplicacion de los sintomas y observar el franco dete-
nioro de ellas, aun luego de varias consultas.
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CONCLUSION

El Programa de Prevencion del Retardo Mental en
Caacupé es el primero en su tipo en el pais, pudiendo
constituirse en modelo para su implementacién en el 4m-
bito nacional, ya que la metodologia aplicada dentro del
programa, permite:;

1) la toma de muestra de lugares distantes (centros de
salud} para su remision posterior a los centros de
andlisis.

2y 1a captacidn de un nimero mayor de recién nacidos
{partos domiciliarios),

3} la inclusiin de patologias comoe la PEL

4) una vez implementado ¢l programa, la posibilidad
de incorporar otros estudio, a menor costo,

El bajo nidmere de pacientes estudiados no nos per-
mite concluir sobre la frecuencia de las patologias estu-

diadas en ¢l Dpto. de Cordillera, por lo que el Programa
sigue en funcionamiento en el HRC, y se espera que el
mismo pase a formar parte de los programas de salud que
funcionan en el mismo y pueda extenderse v constituirse,

en breve, en un Programa Nacional de Prevencidn del
Retardo Mental,
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