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* La pesquisa neonatal ampliada es una estrategia prioritaria de
salud publica orientada a la deteccidén precoz de enfermedades
genéticas, metabdlicas y endocrinas en recién nacidos, con el
objetivo de prevenir discapacidades, secuelas graves o muerte
temprana.

AnteCEd e ntes « 1992 MINSAL inicia el Programa Nacional de Busqueda Masiva

para deteccidn precoz de Fenilquetonuria (PKU) e Hipotiroidismo
Congénito (HC).

* Comité, Técnico-Asesor, integrado por representantes del
MINSAL, INTA de la Universidad de Chile, Servicio de Salud
Metropolitano Occidente (HSJD) y el Hospital Guillermo Grant
Benavente del Servicio de Salud de Concepcion.




Ministerio de Salud (MINSAL)

Subsecretaria de Redes Asistenciales-DIGERA Subsecretaria Salud Publica-DIPRECE

* Ampliacion del Programa de Pesquisa Neonatal incorporando nuevas patologias.
Fundamentado en criterios de frecuencia, gravedad de las consecuencias, factibilidad de
diagndstico precoz, impacto preventivo de un tratamiento oportuno y disponibilidad del
mismo en el pais.

* Asi, a las patologias histéricamente pesquisadas —Fenilcetonuria (PKU) e Hipotiroidismo
Congénito (HC)— se suman 24 enfermedades adicionales:

*  Fluorometria (4)

 Espectrometria de masas en Tandem (20)



Programa de Pesquisa Neonatal

* Reconocido como un derecho de todos los nifios y ninas nacidos en Chile.
* -Implementacion en 1992

* -Expansidn a nivel nacional en 1998.

e 2 laboratorios de referencia nacional:
* -Hospital San Juan de Dios en Santiago

 -Hospital Guillermo Grant Benavente en Concepcion


Notas del ponente
Notas de la presentación
Norma técnica actual fue actualizada 2007, 2015


Actualizacion de la Norma Técnica de

Pesquisa Neonatal (2025)

* Establecimiento de criterios técnicos vy clinicos para la implementacidon progresiva de un
panel ampliado de 26 patologias, definiendo el proceso en tres etapas principales:

* -Preanalitica.
e -Analitica.

e -Postanalitica.



OBJETIVOS ESPECIFICOS

1. Estandarizar proceso operativo de ampliacion de pesquisa neonatal abarcando etapas
preanalitica, analitica y postanalitica, tanto en los laboratorios de pesquisa neonatal (LPN) y
los Servicios de Obstetricia y Ginecologia, particularmente, unidades de Puerperio-
Puericultura y Servicios de Neonatologia de establecimientos de la red publica de salud.

2. Asegurar calidad y eficiencia en toma y procesamiento de muestras y entrega oportuna
de resultados.

3.Establecer una base para la futura expansion de la estrategia a nivel nacional



* Implementacion en fases:

e Fase 1, tendra -caracter progresivo y transitorio, vy
contempla exclusivamente la ejecucion del proceso de

ALCANCES Y RESPONSABILIDADES pesquisa (toma de muestra, analisis y entrega de
1 ltados). Esta f bdivid d bf : Fase 1A
CARACTERISTICAS DE LA ;e::s’;alg.s) sta fase se subdivide en dos subfases: Fase

IMPLEMENTACION PROGRESIVA

* Esta distincion permite separar el periodo inicial de
implementacion, de caracter acotado y transitorio, de una
etapa posterior orientada a la consolidacion de Ia
estrategia.



Notas del ponente
Notas de la presentación
Implementación en fases, considerando diversos factores técnicos, logísticos y de capacidad operativa


* Fase 1A (afo 2025): Inicio de la pesquisa neonatal ampliada. Esta subfase
contempla:

* Fortalecimiento de las capacidades técnicas y operativas actuales de los
Laboratorios de Pesquisa Neonatal (LPN).

* LPN: Hospital San Juan de Dios (Santiago), Hospital Guillermo Grant
Benavente (Concepcidn).

* Incorporacion de la deteccion de cuatro patologias mediante fluorometria,
aplicada a todas las muestras de recién nacidos vivos beneficiarios de FONASA

Eta p |f| C a C | C,) n derivadas desde Establecimientos de la red publica de salud.
e n F a S e S * 24 establecimientos priorizados :

* Las muestras seran derivadas para su analisis mediante espectrometria de
masas en tandem.

* Convenio de prestacion de servicios con INTA.

* INTA: Encargado del analisis para 20 patologias adicionales mediante dicha
tecnologia.
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y estable o5 para la
implementacién de la estrategia en 2025

Hospital Dr. Juan Moé Crevanni
Hospital Dr. Ernesto Torres Galdames
Hospital Dr. Leonardo Guzman
Hospital 5an José del Carmen
Hospital San Pablo
Hospital San Camilo de 5an Felipe
alparaiso San Antonio Hospital Carlos Van Buren
ifa del Mar Quillota Hospital Dr. Gustavo Fricke
etropolitano Occidente Hospital 5an Juan de Dios (Santiago)
Hospital Regional de Rancagua
Hospital Dr. César Garavagno Burotto |
Hospital Clinico Herminda Martin

Hospital Clinico Regional Dr. Guillérmn Grant Benavente |

Hospital Las Higueras
Complejo Asistencial Dr. Victor Rios Ruiz (Los Angeles)
Hospital Provincial Dr. Rafael Avaria
Araucania Norte Hospital Dr. Mauricio Heyerman
Araucania Sur Hospital Dr. He'ﬁén Henriquez Aravena
os Rios Hospital Base Valdivia
s0rno Hospital Base San José de Osorno
| Reloncavi Hospital de Puerto Montt —
i Hospital de Castro
. Hospital Regional

Hospital Clinico de Magallanes Dr. Lautaro Mavarro Avaria




Patologias consideradas en la Pesquisa Neonatal Ampliada y sus metodologias de
deteccion

A, Patologlas detectadas mediante Espectrometria de masas:

Patologia
Enfermedad de orina con olor a jarabe de arce (M5UD)
Homocistinuria (HCY)
Tirosinemia tipo | (TIR 1)
Citrulinemia tipo | (CIR [)
Aciduria argininosuccinica (ASA)
Argininemia
Aciduria propidnica (AP)
Aciduria metilmalonica
Defectos de cofactorcbl A, By C

Aciduria isovalérica (IVA)

1
2
3
4
5
6
7
8
9

Aciduria 3-metilcrotonil-CoA carboxilasa

Aciduria 3-hidroxi-3-metilglutarica

Acidemia beta-cetotiolasa

Aciduria glutarica tipo 1

Deficiencia de multiples carboxilasas

Defectos de transportador de carnitina tipo | y Il

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

20 Deficiencia de proteina trifuncional



Patologias detectadas mediante Fluorometria:

Patologia

1 Fenilcetonuria (PKL)

Hipatiroidismo congénito

Hiperplasia suprarrenal congénita
Deficiencia de biotinidasa

Galactosemia

Fibrosis quistica




Etapificacion en Fases

Fase 1B (2026)

Expansién a todos los establecimientos de la red publica de salud.

Implementacidn de espectrometria de masas en los LPN.

Esta etapa permitira realizar la pesquisa de forma integral dentro
del sistema publico de salud, sin necesidad de derivaciones
externas.

Aplicar espectrometria de masas a la totalidad de las muestras
provenientes de establecimientos de la red publica.

Este procedimiento técnico-operativo aplica a todos los equipos
clinicos y técnicos que participan en la ejecucién de la Fase 1A de
la pesquisa neonatal ampliada (2025)

Abarca desde la toma de muestra de sangre seca en recién
nacidos, su procesamiento mediante tecnologias analiticas
definidas, hasta la entrega de resultados a los establecimientos
de origen para su gestion clinica, conforme a la Norma Técnica
vigente.


Notas del ponente
Notas de la presentación
Fase 1B : Universalización del acceso


Fase 18

(Restricciones)

No incluye las etapas de
confirmacion diagnostica ni
tratamiento y seguimiento, las
cuales seran incorporadas en
fases posteriores.



Establecimientos de origen (Red Publica de salud):
» Servicios de Obstetricia y Ginecologia .
* Unidad Puerperio-Puericultura
* Servicios de Neonatologia .

Laboratorios de pesquisa nacional (LPN):

* Hospital San Juan de Dios (Santiago)
Fase 1 A

* Hospital Guillermo Grant Benavente (Concepcion).

Participantes

Convenio de prestacion de servicios:
* Instituto de Nutricién y Tecnologia de los Alimentos (INTA).

Servicios de Salud




e Establecimientos de origen:
Responsa bllldadeS * Toma, registro y derivacion de muestras.

especificas
Actores de Fase

* Entrega oportuna de resultados a los padres/familiares.

1A

e LPN (HSJD y HGGB):

* Recepcion y analisis de muestras por fluorometria
e Derivacion de muestras a INTA.

* Informe de resultados a los establecimientos de origen.




* INTA:

* Procesamiento de muestras derivadas (espectrometria de masas)

* Entrega de resultados a los LPN.

Responsabilidades

especfficas * Servicios de Salud:
Actores de Fase 1A

* Coordinar implementacién y ejecucion de la pesquisa neonatal ampliada
en su territorio.

* Supervisidon y apoyo a los establecimientos de salud y LPN.




PROCESO CLINICO

Durante la Fase 1A, el procesamiento de muestras incorpora la deteccion de 26 patologias,
distribuidas en un panel universal (PKU y TSH ) y un panel ampliado de 24 condiciones
adicionales, conforme a lo detallado en el alcance.

El proceso de pesquisa se organiza en tres etapas principales:
1. Etapa Preanalitica
2. Etapa Analitica
3. Etapa Postanalitica

Objetivo: La trazabilidad desde la toma de muestra hasta la entrega de resultados al
establecimiento de origen.



PROCESO CLINICO

* Los establecimientos priorizados deberan utilizar tarjetas con 6 circulos de recoleccion de
sangre, distribuidos de la siguiente manera:

e A4circulos seran analizados por los LPN mediante fluorometria, para la deteccidon universal de
PKU y TSH, asii como de las 4 patologias adicionales incorporadas para las muestras derivadas
por establecimientos publicos de la red de salud.

e 2 circulos restantes seran derivados por estos mismos LPN a INTA, para su analisis mediante
espectrometria de masas, con el fin de pesquisar las 20 patologias incluidas en esta fase.
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PROCESO CLINICO

* Establecimientos no priorizados continuaran utilizando |a tarjeta habitual de 5 circulos, destinada a
la deteccion universal de PKU y TSH + |a pesquisa de cuatro patologias adicionales mediante
Fluorometria en muestras provenientes de establecimientos publicos de la red de salud.

* Laimplementacién de la subfase inicial (Fase 12) se articula con la Norma Técnica vigente, formando
parte del conjunto de instrumentos regulatorios y técnicos que sustentan esta estrategia
ministerial.



* Analisis universal:

* Corresponde al analisis mediante Fluorometria para la deteccion
de fenilcetonuria (PKU) e hipotiroidismo congénito (TSH),
aplicado a todas las muestras, tanto del sector publico como
privado.

DEFINICIONES

* Analisis ampliado: Deteccion adicional de patologias.

CLAVE

* a. Pesquisa de 4 patologias adicionales por fluorometria
(fluorometria ampliada).

* b. Pesquisa de 20 patologias mediante espectrometria de masas,
aplicada exclusivamente a muestras provenientes de
establecimientos priorizados.




Servicios de Obstetricia y Ginecologia
Unidad Puerperio- Puericultura

Servicio de Neonatologia

IMPLEMENTACION DEL
PROCESO DE PESQUISA

 Toma de muestra, rotulacion, registro y derivacion en
(ESTABLECIMIENTOS DE ORIGEN) condiciones de calidad y seguridad de las muestras, a los
LPN.

* Entrega de resultados (+) a los padres/familiares

* Rescate muestras insatisfactorias/dudosas (rellamado)




Criterios para la toma de muestra

Se establecen las indicaciones para la toma de muestras correspondientes a
cada criterio, los cuales se dividen operacionalmente en dos grupos:

e Recién nacidos sanos: Puerperio — Cuidados basicos

e Recién nacidos enfermos: UTIN -UCIN



Recién Nacidos sanos hospitalizados en Puerperio-Puericultura o

14

Servicio de Neonatologia, en cuidados basicos.

e Muestra 1 (M1): Toma de la primera muestra entre las 40-48 h., de vida,
independiente de la edad gestacional, con al menos 24 h. de nutricion enteral
con leche materna o férmulas lacteas.

e Muestra 2 (M2): Toma de la siguiente muestra a los 15 dias de vida en aquellos
pacientes de pretérminos (<37 semanas) y/o bajo peso al nacer (<2.500 gr).

e Muestra 3 (M3): Toma de la nueva muestra a los 28 dias de vida a aquellos
pacientes que presenten diagnostico de Sindrome de Down.



Recién Nacidos hospitalizados en Servicio de

Neonatologia, en cama UTI-UCI.

* Muestra 1 (M1):

Todo Recién Nacido al cual se le tomd
muestra al ingreso de la unidad con menos de
40 h. de vida, se le debe tomar una nueva

muestra entre las 48y 72 h.

¢ Muestra 0 (MO0):

Al ingresar a la unidad, previo a recibir
medicamentos , tratamientos endovenosos o
ALPAR

La muestra de gota de sangre seca en papel
filtro debe ser recolectada para todos los
neonatos independiente de la edad
gestacional, condicion médica o estado
alimentario.

e Muestra 2 (M2):

Nueva muestra a los 28 ddv o al momento del
alta, cualquiera que sea primero en

-RNPT <37sem con peso <2.500 gr
-RN con trasfusion previa a la 2° muestra (M1)

-Resultado dudoso en la muestra previa (M1).

J

J



Notas del ponente
Notas de la presentación
M0: (esto excluye a la terapia entregada durante la reanimación neonatal). 


Recién Nacidos hospitalizados en Servicio de Neonatologia, en cama UTI-UCI.

e Muestra 3 (M3): Tomar
nueva muestra en casos

excepcionales, los cuales se
dividen en dos grupos:

> Muestra 3a (M3a): Recién
Nacidos a los que se le tomd
una muestra previa al alta,
menor al dia 10 de vida, se
debe tomar una nueva
muestra a los 15 dias de
vida, cuando estos cumplan
los siguientes criterios:

e = Bajo peso al nacer (<2.500 gr)
e = Pretérmino (<37 semanas)

e = Pacientes que tuvieron transfusion
menor a siete dias desde la toma de
muestra previa al alta.

> Muestra 3b (M3b):
Recién Nacidos con
diagndstico o sospecha de
Sindrome de Down, a los
cuales se les tomod una
muestra previa al alta
anterior a los 21 dias de vida,
se debe tomar una nueva
muestra a los 28 dias de
vida.




* Previo a la toma de muestra, se debe informar y
educar a los padres respecto del examen a realizar:

* Explicar las enfermedades que se pesquisaran.
* Beneficio de su deteccidén temprana.

* Tiempo estimado de emision de los resultados y
la forma en la que se entregaran.

TO m a d e m u eSt ra * Informar también respecto de los resultados

insatisfactorios o positivos y los pasos a seguir.

* Esto es fundamental para generar tranquilidad y
confianza a los padres.

* En el caso de que los padres no deseen realizar la
pesquisa a su RN, se debe registrar en ficha clinica.




Materiales requeridos

Tarjeta con papel filtro Lanceta validada para
prellenada con los puncion de talon o toma de muestra de
datos solicitados con agujaN°23025G talon o dorso de mano

Torula de algoddn

letra claray legible. (dependiendo si es

Alcohol al 70% o Guantes de

——> AVEUER N E N I ——>

clorhexidina al 2% procedimiento




Pasos
operativos

Verificacion de identidad: Corroborar los datos de identificacion del RN del brazalete (datos de la madre
y del RN) con los datos ingresados en la tarjeta, para corroborar que pertenecen al mismo RN.

Preparacion del material a utilizar: disponer del equipamiento y materiales necesarios, de forma limpia,
ordenaday accesible para toma de muestra de taldn, posicionar al RN preferentemente de forma
vertical (en los brazos de su madre/padre o algin integrante del equipo clinico), de acuerdo a su
condicidn clinica.

Manejo del dolor: utilizar medidas no farmacoldgicas para el manejo del dolor en el RN.

Higiene de manos: Realizar lavado clinico de manos siguiendo protocolo IAAS.

Colocacion de guantes: Colocarse los guantes de procedimiento, asegurando una técnica limpia.

Seleccion del sitio de puncidn: Elegir sitio de puncién adecuado, preferentemente



* Seleccidn del sitio de puncidn: Elegir sitio de puncién adecuado,
preferentemente de taldn o de forma alternativa en el dorso de la mano.

Pasos
operativos

* Calentar previamente la zona a puncionar con masajes suaves.

* Inmovilizacién segura: Inmovilizar suave pero firmemente la extremidad del
RN donde se obtendra la muestra con la mano no habil del operador.

* Antisepsia: Limpiar la zona a puncionar con una torula de algoddn con alcohol
al 70% dejando secar entre 15 a 30 segundos antes de puncionar.

* Puncidn: En el caso de la puncidn de taldn, puncionar con lanceta en la
superficie plantar del talén en dreas achuradas con un angulo de 90°, en el
caso de dorso de la mano, puncionar la vena con una aguja en un angulo de
25-30° (Ver figura 2).

* Obtencion de la muestra: Esperar el llenado de la capsula de la aguja o la
formacidon de la gota de sangre antes de depositarla en el papel filtro. Se debe
soltar levemente y presionar suavemente para permitir mayor extracciéon de
sangre.

* Aplicacion sobre papel filtro: Depositar una gota de sangre en cada circulo del
papel filtro.




SE PROHIBE ESTRICTAMENTE

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

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

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




. ¢ ks * Hemostasia (30— 607)
Finalizacion
de |OS paSOS * Higiene posterior: Lavado clinico de manos.

* Registro clinico (ficha clinica y/u otro).




* Registro en planilla o sistema para registro pesquisa
neonatal ampliada los datos correspondientes al RN al cual

Reg|St o y corresponde la muestra.

Trazabilidad

» El registro debera incluir campos predefinidos




Seccidn Dato o Campo
Datos del lugar de lLugar de nacimiento: Hospital / Establecimiento APS / Domicilio / Transpol
nacimiento y origen _jde urgencia (prehospitalario) / Centro penitenciario . e
Identificacion y datos [Identificacidn de la madre: RUN o DNI o pasaporte de la madre o ndmero d
de contacta icha clinica [lo relevante es que se identifigue al paciente). En el caso de gu R eg I St ro y T ra Z a b I I I d a d
a madre no cuente con RUN (por ejemplo, madre extranjera sin documento
e identidad) se deben utilizar otros tipos de identificacion como Ndmero d
ocumento  identificador de paiz de origem, Pasaporte o Numero d
dentificador Provisorio FONASA [NIF). En el caso de que se haya identificad

inguno de estos, se debe utilizar el Mdmero de Historia Clinica dado qu
uwede ser trazado a los sistemas informaticos de origen.

atos de contacto de la madre: ndmero telefdnico o direccion de la madre.
dentificacidn del BM: en caso de contar BUN, se debe identificar con el RU Eti'-'-‘ de toma de muestra: Talén / Dorso de mano [ Catéter umbilical
rincipal ¥ el ndomero de identificacidon respectivo - En caso de no cuente co moral.

UM, se debe identificar el RUM de la madre con el tipe de identificador RU Tipo de muestra de rutina: MO/ML/M2/M3 (M3a y M3b)
e la madre vy el nimero de identificacion respectivo o en el cazo de que | 1 - - -
[Muestra de rellamado (insatisfactoria/dudosa)

adre no cuente con RUN (por ejemplo, madre extranjera sin documer |
e identidad) se deben utilizar otros tipoz de identificacion como Ndmero d iI:IEI'ItifiCElcic'm dara de muestra de rellamade
ocumenta identificador de pais de origen, Pasaporte o Nimerc d Proceso en Codigo o identificacion de muestra (cadigo de la tarjeta de muestra)
dentificador Provisorio FONASA [MIP). En el caso de que se haya identificad laboratorio (LPN) havhora d o d
inguno de estos, se debe utilizar el Mdmero de Historia Clinica dado qu Fecha y hora de envio de muestra
wede ser trazado a los sisternas informaticos de origen. | Fecha y hora de recepcidn en laboratorio de referencia [LPN)
Datos clinicos v rofesional que solicita y recepciona la muestra Evaluacion de muestea satielsetarla

nacimiento n caso de parto gemfér (parto multiple) especificar el nimero de gemeld

Asignacion de codigo o falio interno dnica (LPN)
emelo 1 - gemelo 2 - gemelo 3 - gemelo 4 - gemelo 5 - gemelo 6) :
Fecha y hara de nacimiento Procesamiento de las muestras: Asignacion de resultado y vinculacidn al

Prematuro o pretérmino {sifno) (RN menor a 37 sen de EG) codigo interno dnico de LPN y el cadigo de la tarjeta
Edad gestacional {en semanas) Resultados y Fecha y hora de emision de resultados de pesquisa

Peso al nacer (en gramos) seguimiento [Resultado de pesquisa (dudosa, negativa, positiva)

Fuel:]ll:rs tribales: Afrodescendiente (si/na) onductas a seguir:

Alimentaciony  [Fecha y hora de inicio de alimentacidn esquisa negativa; mantener muestra de rutina si correspondiera
condiciones médicas [Tipo de alimentacidn: Lactancia materna exclusiva / lactancia mixta (lactancig esquisa positiva: solicitud de pruebas confirmatorias v evaluacién por

materna + formula) / solo formula specialista

IFecha y hora de ultima transfusion o ECMO . - .

— . - - - Pesquisa dudosa: solicitar muestra de rellamado por patologia dudosa
ondiciones de importanda para la pesquisa que incluyen: Suplement Emizion de info 4 tad
carnitina prenatales madre, Suplementos carnitina en RN, Glucocorticoid | mision de informe de resuitados
prenatales madre, Tratamiento glucocorticoides RN, Tratamiento con Fecha de entrega a establecimienta de origen
dopamina prenatal madre, Tratamiento con dopamina en RN, llec meconial Fesultadcl final de confirmacién diagnéstica

IPerforacion intestinal, Defectos pared abdominal, Mutricién parenteral all 1 E

momento de toma de muestra, Régimen cero o Didlisis RN. egistro de muestras previas

}ondicion de sindrome de Down (sifno)

N inubicable para rellamada

Catos de la toma de  [Ubicadon donde se toma la muestra: Puerperic-puericultura  Cuidadoy Falso negativo
muestra lbasicas necnatales f UCI neonatal / UTI neonatal. -
[RN fallecido

Fecha y hora de toma de muestra




Secadoy
apilamiento

Se deben seguir los siguientes pasos:

Secar cada tarjeta al aire en forma independiente, a
temperatura ambiente (entre 18Cy 25C), al menos por 3
horas, lejos de la luz del sol. Las muestras de gota de sangre
seca no deben ser secadas en hornos microondas, estufas,
etc.

Poner la muestra de gota de sangre seca separadamente en
posicion horizontal, para que la gota de sangre recogida se
distribuya en forma homogénea.

No apilar las tarjetas. Evitar que una muestra de gota de
sangre seca se junte con otra, en el lugar donde se deposité
la sangre, ya que se produce contaminacion cruzada.



Recopilacion y envio de la muestra a los LPN

Las muestras
tomadas y secas
deben ser
despachadas al
LPN
correspondiente

, diariamente en
horario habil,
utilizando un

medio de
trasporte seguro
y rastreable.

Comprobar que
se ha llenado la
informacion
necesaria en la
tarjeta de toma
de la muestra.

Escribir la ndmina
de muestras que
seran enviadas al
LPN y adjuntarla a
éstas. La cual
debe incluir:

o= Codigos de las
tarjetas de muestra
(para identificarla de
forma dnica) =
Nombre completo
del RNV
= Fecha y hora de
toma de muestra

Lugar o
establecimiento
de origen de la

muestra

Datos de
contacto del
establecimiento
remitente
(teléfono, correo)

Observaciones
0 comentarios

relevantes (por

ejemplo,
muestras con
problemas o
indicaciones
especiales)

Numero total

de muestras

enviadas en
ese lote

Nombre y
firma o
identificacion
del
responsable
del envio




LABORATORIOS DE PESQUISA NEONATAL (LPN)

Los LPN deberan recibir las muestras de
sangre seca provenientes de todos los
establecimientos del pais y verificar su

integridad fisica, calidad y correcta
identificacion. Cada muestra debera ser
registrada asignandole un coédigo interno
unico de laboratorio que garantice su
trazabilidad durante todo el proceso
analitico y administrativo.

J

Fase 1A: Los LPN deberan, en la etapa
preanalitica, determinar si la muestra
corresponde a un analisis universal o
ampliado, con el fin de definir
correctamente el tipo de prueba y su
destino de procesamiento.

-Durante toda la etapa preanalitica del
LPN, se deberan mantener controles de
calidad en Ila recepcién, manejo vy
preparacion de las muestras.

-Documentar  informacion  relevante,
incluyendo cddigos de identificacion
(codigo de la tarjeta de muestra y cddigo
interno Unico de LPN), estado de la
muestra y condiciones de transporte. J




Recepcion y verificacion

* Los LPN recibiran las muestras enviadas por los establecimientos de su red en horario habil.

* Asurecepcion, el LPN debe verificar:

* Laintegridad fisica de la tarjeta de sangre seca en papel filtro.

* La calidad y cantidad adecuada de la muestra en los circulos de recoleccién

* I|dentificacidén de la muestra, asegurando la trazabilidad con los datos registrados en los establecimientos de origen.
* Larecepcién del conjunto minimo basico de datos (CMBD) asociados a la muestra que garanticen la identificacién.
* El cumplimiento de las condiciones de transporte (temperatura adecuada, tiempos de traslado, etc).

* Laidentificacion del tipo de andlisis requerido (universal o ampliado), de acuerdo con el establecimiento de origen.
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Recepcion y verificacion

* Las muestras que no cumplan con los criterios establecidos deberan ser
clasificadas como insatisfactorias y se reportaran, mediante llamado
telefonico y correo electronico, al establecimiento de origen para la
solicitud de una nueva toma de muestra (muestra de rellamado). Este
proceso debe quedar registrado en el LPN correspondiente.



Registroy

Trazabilidad

Todas las muestras recibidas deben ser registradas en el
LPN, asignandoles un cédigo interno Unico que permita su
seguimiento durante todo el proceso analitico y
administrativo (registros, trazabilidad, coordinacién de
reenvios, cumplimiento de plazos, etc.)

Se debe establecer una relacion segura entre el codigo
interno del LPN y el cédigo de la tarjeta de muestra,
permitiendo el seguimiento integral de la muestra y su
correspondiente informacion clinica .

LPN se debera identificar si la muestra corresponde a un
analisis universal o a un analisis ampliado.
e Esta informacidon permitira determinar si corresponde realizar la

derivacion de parte de la tarjeta al INTA para el analisis por
espectrometria de masas (20 patologias).



* La informacion incluye:

Datos y codigo de la tarjeta de muestra.

RegiSt roy * Fechay hora de recepcion.
Tra Zd bllldad * Conjunto minimo basico de datos (CMBD)

asociados a cada muestra.

* Observaciones sobre el estado de la muestra y
condiciones de transporte.

* |dentificacidon de establecimiento priorizado (si
corresponde).

* Fecha y hora de derivacion al INTA.




Preparacion para el analisis y derivacion a INTA

Una vez verificadas y registradas, las muestras se prepararan conforme a los protocolos técnicos:

* Analisis universal: Corresponde al analisis mediante fluorometria para la deteccion de
fenilcetonuria (PKU) e hipotiroidismo congénito (TSH), aplicado a todas las muestras, tanto del
sector publico como privado.

* Analisis ampliado: Corresponde a la deteccion adicional de patologias:

* a.Fluorometria ampliada: Pesquisa de 4 patologias adicionales por fluorometria, aplicada a muestras
provenientes de todos los establecimientos de la red publica de salud.

* b.Espectrometria de masas: Pesquisa de 20 patologias mediante espectrometria de masas, aplicada
exclusivamente a muestras provenientes de establecimientos priorizados de la red publica de salud.



Preparacion para el analisis y derivacion a INTA

Espectrometria de masas: El envio de estas muestras a INTA debera realizarse siguiendo
protocolos estrictos que garanticen:

* Latrazabilidad total mediante registro de fecha, hora, y cédigos vinculados a la muestra
(cddigo de la tarjeta de muestra y cddigo interno unico del LPN).

* La conservacion adecuada de las muestras durante el transporte para preservar su
integridad.

* La coordinacidon con INTA para asegurar tiempos de respuesta éptimos.

* EILPN deberd mantener registro documental de cada envio al INTA, incluyendo la
recepcion confirmada por parte del INTA.



» Patologias de caracter critico requieren la disponibilidad del
resultado preferentemente dentro de un plazo no mayor a 4 dias
desde la toma de muestra.

Los establecimientos de origen deberan informar formalmente al
LPN respectivo en caso de existir sospecha clinica fundada de

Prioridad en el alguna de estas condiciones.

procesamiento de
muestras con

* La notificacidn permitira priorizar su procesamiento y analisis,
favoreciendo una gestion oportuna de casos potencialmente

sospecha clinica graves.

* La notificacidon debera realizarse por escrito mediante correo
electrdnico institucional u otro mecanismo previamente
acordado con el LPN, asegurando trazabilidad y respaldo
documental.

* La notificacidon debe incluir los antecedentes clinicos que
fundamenten la sospecha y los datos identificatorios de la
muestra.




Sospecha clinica

GFupo Patologia Teécnica de deteccidon
Enfermedad de Orina con Olor a spectrometria de masas
larabe de Arce {MSUD]) SR

Aminocacidopatias Citrulinemia tipo 1 (CIT) specirometria de mMasas

MS/MS)

Aciduria arginosuccinica (ASA)

fspectrclmetrla de masas

MS/MS)

Acidurias ODrganicas

Bciduria propidnica (AP)

rspectrclmetrla de masas

MS/MS)

Aciduria metilmaldnica
 Metilmalonil CofA Mutasa) (MUT)

spectrometria de masas
MS/PAS)

Bciduria isovalérica [IVA)

fsp-ectrﬂmetrla de masas

MS/MSE)

Bciduria 3-hidroxi-3-metilglutarica
HMG)

rspectrﬂmetrla de masas

MS/MS)

ncidemia beta-ketotiolasa (BET)

spectrometria de masas
MS/MIS)

it ciduria glutdrica tipo 1 (GAl)

fsp-ectrcnmetrla de masas

MS/MSE)

eficiencias de mualtiples
rboxilasas (MCD)

rsp-ectrﬂmetrla de masas

MS/MS)

efectos de la B-oxidacion
e acidos grasos

E:‘I‘El:tﬂ de transportador de
riitina tipo 10 {OFT 1l

rsp-ectrﬂmetrla de masas

MS/MS)

efecto de la B-oxidacion de
acidos grasos de cadena mediana
MCAD)

spectrometria de masas

MS,/MS)

efecto de la B-oxidacian de
Acidos grasos de cadena muy larga
VLCAD)

MS/MS)

efecto de la f-axidacion de
acidos graszos de cadena larga
idroxilados {LCHAD)

spectrometria de masas

MS/MS)

t’eficiencia de proteina
rifuncional {TFP)

spectrometria de masas

MS/MSE)

tsp-ectrﬂmetrla de masas

IDefectos endocrinoldgicos

iperplasia suprarrenal congénita
or deficiencia de 21-hidroxilasa
HSC D21-0H)

[Otros defectos congénitos

Calactosemia tipo | (GALL)

luarametria

Funrnm etria




Etapa
itica

Ana

Conjunto de procesos técnicos mediante los cuales se analizan las
muestras de sangre seca recolectadas para detectar biomarcadores
especificos asociados a enfermedades congénitas y metabdlicas.

No se entrega un diagnodstico definitivo, sino resultados de pesquisa que
permiten identificar casos que requieren confirmacién diagnodstica.

La exactitud y estandarizacion de los procedimientos son fundamentales
para garantizar la calidad y confiabilidad de los resultados.

Fase 12: LPN deberan procesar exclusivamente las muestras mediante
fluorometria. Se procesaran universalmente todas las muestras
recepcionadas para la deteccion de fenilcetonuria (PKU) e hipotiroidismo
congénito (TSH).

LPN: Fluorometria para la deteccion de 4 patologias adicionales
unicamente a las muestras provenientes de los establecimientos de la red
publica de salud.


Notas del ponente
Notas de la presentación
LPN requieren de al menos 25000 exámenes anuales y la tasa de exactitud debe estar sobre 95%


* Recepcion Interna y Control de Calidad Previo
Eta pa * Procesamiento y Derivacidn

V4 °
An d |t|Ca ¢ Tiempos Maximos de Procesamiento

* Gestidon de Resultados Dudosos e Insatisfactorios: Solicitud de
muestras de rellamado

e Control de Calidad Analitico
* Documentaciéon y Reporte Interno
* Seguridad y Bioseguridad

* Plan de Contingencia




* Recepcion Interna y Control de Calidad Previo

Eta pa * Confirmacidon de integridad, segmentacion correcta y
An 9 I’tica calidad suficiente para el analisis fluorométrico.

e Cualquier muestra no conforme debera ser reportada
para gestion en la fase preanalitica.

* Procesamiento y Derivacion

e LPN: fluorometria para deteccion universal de PKU y
TSH + fluorometria ampliada de 4 patologias.

* Las muestras destinadas a espectrometria de masas
seran debidamente preparadas y enviadas al INTA.
Esta institucion devolvera los resultados a los LPN.




* Fluorometria:

V4 (]
Eta pa An d |t|Ca * LPN :Los resultados de fluorometria deberan entregarse a la

Tiempos Maximos de Procesamiento brevedad posible, priorizando la eficiencia para asegurar una
pronta disponibilidad.

* Espectrometria de masas:

* Las muestras destinadas a espectrometria de masas seran
preparadas, codificadas y enviadas al INTA conforme a
protocolos estrictos que garanticen la trazabilidad.

* INTA tendra un plazo maximo de 7 dias habiles desde la
recepcion de la muestra para procesar y entregar los
resultados. Estos seran remitidos exclusivamente a los LPN .

(En caso de sospecha clinica: 4 dias)




e Solicitud de muestras de rellamado :

Eta a An a I’t | Ca * Los resultados dudosos, asi como las muestras insatisfactorias,
p generaran la solicitud de una muestra de rellamado por parte de los
LPN al establecimiento de origen.

Gestion de Resultados Dudosos e Insatisfactorios

* Nueva muestra identificada como “muestra de rellamado”,
indicando el motivo de solicitud (resultado dudoso o muestra
insatisfactoria), segun corresponda.

* EILPN debera realizar el seguimiento correspondiente para asegurar
la recepcion y el procesamiento oportuno de la nueva muestra.

* En los casos en que la solicitud de muestra de rellamado
corresponda a una muestra destinada al INTA, dicha institucidn
debera contactar al LPN correspondiente para gestionar la solicitud.

* La muestra debera ser remitida desde el establecimiento de origen
al LPN respectivo, quien se encargara de su posterior derivacion a
INTA.




Etapa Analitica

Control de calidad analitico

Los resultados con variabilidad superior al umbral establecido
(coeficiente de variacidon >10%) son objeto de repeticién o re-testeo.

En casos de muestras escasas para repeticion, se debera actuar
considerando el peor escenario posible, contactando a los usuarios
segun corresponda para coordinar la obtencidén de nuevas muestras.


Notas del ponente
Notas de la presentación
Se deben implementar controles internos y externos para asegurar la precisión y confiabilidad de los análisis, incluyendo el uso de calibradores trazables a referencias internacionales y con valores de control estandarizados. De acuerdo con lo establecido en el artículo 23 del del Decreto Supremo N° 20 de 2012, que aprueba el Reglamento de Laboratorios Clínicos. 



* Documentacion y Reporte Interno

e * Registro en sistemas de informacion, manuales o computacionales, vinculando
Et A t los codigos internos unicos de LPN con los cddigos de las tarjetas de muestras
a p a n a I | Ca para asegurar trazabilidad (Art13 DS 20 de 2012%

* Los resultados se validaran y emitiran tras procedimientos estandarizados,
asegurando la revision y autorizacion por personal calificado.

* Seguridad y Bioseguridad

* El personal debe cumplir estrictamente con los protocolos de bioseguridad
vi§entes, utilizando equipo de proteccidén personal y manteniendo ambientes
adecuados para evitar contaminacién y garantizar la integridad de las
muestras y la seguridad laboral.

* Plan de Contingencia

* En caso de fallas técnicas, falta de reactivos o situaciones de contingencia, los
LPN y el INTA podran derivar muestras a otros laboratorios autorizados,
garantizando la coordinacién y comunicaciéon continua para asegurar la
continuidad del proceso.

* Todas las acciones realizadas durante la contingencia deberan ser
debidamente documentadas y reportadas a MINSAL por los laboratorios
responsables (LPN o INTA).



Notas del ponente
Notas de la presentación
Artículo 13°.- Los Laboratorios Clínicos deberán tener sistemas de información, manuales o computacionales, de solicitudes, registro y resultados de exámenes que aseguren mediante mecanismos de encriptación, firma avanzada u otros, la debida confidencialidad, trazabilidad y resguardo de los datos sensibles que comprendan:
�a)  Fecha y hora de recepción de la muestra o de su rechazo fundado, si fuere del caso;
b)  Nombre del paciente, RUN, fecha de nacimiento, sexo y procedencia;
c)  Nombre del profesional que solicitó el análisis y/o persona que lo requirió, si fuere necesario;
d)  Tipo de muestra y examen solicitado;
e)  Resultado del examen.
�    Los sistemas de registro antes citados deberán mantenerse a disposición de la Autoridad Sanitaria por un plazo no inferior a cinco años, a contar de la fecha de realización del examen.



Etapa Postna

itica

Descripcion General

Todos los procesos relacionados con la validacion, interpretacion, reporte y
gestion de los resultados obtenidos tras el analisis de las muestras.

Su objetivo principal es asegurar que los resultados entregados sean precisos,
confiables y oportunos, permitiendo una correcta toma de decisiones clinicas.

LPN: En esta fase validaran y consolidardan los resultados tanto de la
fluorometria como de la espectrometria de masas, garantizando Ia
confidencialidad de la informacidon. Se emitiran informes claros y completos
gue seran comunicados a los establecimientos de origen para su gestidon
clinica.

Se gestionaran los casos especiales, resultados dudosos o insatisfactorios,
mediante solicitudes formales de rellamado para la toma de nuevas muestras
(muestras de rellamado).

Se asegurara el correcto almacenamiento y registro de toda la documentacion
y resultados conforme a la normativa vigente, facilitando el seguimiento y
control de calidad del programa.



* Una vez completado el analisis, los resultados seran validados por
profesionales autorizados de los LPN, de acuerdo con protocolos
internos.

Etapa Postnalitica

Validacion y emision de los resultados

* Esta validacion debera considerar:

* Revisar controles internos utilizados durante la corrida analitica.

* Verificar la coherencia del resultado en relacidn con la muestra y el historial
de controles.

* Repeticion de la muestra, si corresponde, en caso de hallazgos dudosos o
inconsistentes.

* Integracion de los resultados emitidos por INTA en casos de muestras
derivadas para espectrometria de masas.

* Tras la validacidn, los resultados deberan ser emitidos oficialmente en el
sistema correspondiente y quedar disponibles para su comunicacién al
establecimiento de origen.




* Los resultados deberan ser interpretados segun los puntos de corte definidos

Eta pa Post Na I’t | C3 por el programa nacional y por cada técnica utilizada.

Interpretacion técnica

* Lainterpretacion técnica puede clasificar el resultado como:

* Negativo (patologia no sospechada).

* Positivo (pesquisa alterada, requiere confirmacion).

* Dudoso (requiere nueva muestra)

* Insatisfactorio (muestra no apta para andlisis, requiere nueva muestra).

* En el caso de resultados positivos o dudosos, el LPN debe emitir una
recomendacion técnica clara respecto a los pasos a seguir (solicitud de
muestras de rellamado, confirmacion diagndstica, etc.).




* Los resultados validados deberan ser comunicados mediante los

Eta pa POStna it|ca canales que aseguren la debida confidencialidad, trazabilidad y

Emision y comunicacion de resultados

resguardo de datos sensibles a los establecimientos de origen.

* Los LPN deberan constatar, preferentemente a través de
comunicacion telefénica y correo electrdnico, que:

El establecimiento de origen que remitié la muestra recibid el
informe completo.

Los resultados alterados o que requieren de alguna accion sean
informados en un formato que facilite su rapida interpretaciéon y
gestion clinica.

Se asegure la confidencialidad y trazabilidad del resultado desde su
emision hasta la recepcidn en el nivel asistencial.



* En el caso de muestras derivadas a INTA, este debera remitir los
resultados al respectivo LPN a través de los siguientes documentos:

Etapa Postnalitica

Resultados provenientes de INTA e Un informe individual en formato PDF, que incluya interpretacion
clinica preliminar y recomendaciones.

* Un archivo complementario estructurado, que contenga los valores de
todos los analitos en el formato definido por DIPRECE y los LPN.

* Los resultados deberan ser entregados exclusivamente a los LPN, sin
envio directo a los establecimientos de origen, en un plazo maximo de
7 dias habiles desde la recepcion de la muestra.

* Dada la inclusion de patologias de tiempo critico en el panel de
pesquisa por espectrometria de masas esta disposicion debera
ejecutarse con caracter prioritario, a fin de asegurar una atencidn
oportuna y reducir el riesgo de secuelas graves o muerte neonatal.




Etapa Postnalitica

Consolidacion y gestion de resultados

Los LPN deberan recibir y conservar los informes generados por INTAy
los correspondientes a sus analisis propios por fluorometria, los cuales
deben contar con firmas independientes y remitentes separados.

La informacion contenida en ambos informes debera integrarse a nivel
operativo en los sistemas internos de los LPN, vinculando los resultados
a cada muestra para facilitar un seguimiento clinico integral y una
interpretacion conjunta.

Esta integracion no implicara la unificacion de los informes originales
ni la alteracion de sus firmas electrdnicas ni validez legal.



Etapa Postna

Gestion de rellamados

itica

* Cuando se identifique la necesidad de repetir el tamizaje, el
LPN debera emitir una solicitud formal al establecimiento de
origen, indicando:

Motivo del rellamado (resultado dudoso o muestra insatisfactoria).

Plazo maximo para envio de la nueva muestra.

Instrucciones para el correcto rotulado de la muestra
(“rellamado”) y detallar el motivo, que se visualiza en la tarjeta de
toma de muestra como muestra previa insatisfactoria (Ml) vy
muestra por pesquisa neonatal dudosa (MD).

El LPN debera realizar seguimiento activo hasta la recepcion y
procesamiento de la nueva muestra.



Almacenamiento de Resultados y Documentacion :

 LPN mantendran respaldo digital y/o fisico de los informes de resultados
generados.

Etapa Postnalitica

e LPN tendran registros de control de calidad, fechas de procesamiento vy
validacion, documentacidon técnica asociada, por un periodo no inferior a 5
anos, a contar de la fecha de realizacidon del examen.

Indicadores y Trazabilidad :

e Cada LPN debera contar con mecanismos de trazabilidad que permitan
reconstruir el historial de cada muestra, desde su recepcion hasta la emision del
informe final.

e Cada LPN mantendra indicadores internos de desempefio como:
* Tiempo promedio entre recepcion y liberacion de resultados.
* Porcentaje de muestras insatisfactorias.
* Porcentaje de rellamados gestionados dentro del plazo.
* Porcentaje de resultados alterados confirmados posteriormente.



Notas del ponente
Notas de la presentación
*De acuerdo con lo definido por la normativa vigente Decreto Supremo N°20 de 2012 del Ministerio de Salud. 
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	IMPLEMENTACIÓN DEL PROCESO DE PESQUISA ��(ESTABLECIMIENTOS DE ORIGEN) �
	Criterios para la toma de muestra �
	Recién Nacidos sanos hospitalizados en Puerperio-Puericultura o Servicio de Neonatología, en cuidados básicos. �
	Recién Nacidos hospitalizados en Servicio de Neonatología, en cama UTI-UCI.�
	Recién Nacidos hospitalizados en Servicio de Neonatología, en cama UTI-UCI.��
	Toma de muestra  ��
	Materiales requeridos �
	Pasos operativos �
	Pasos operativos �
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