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INTRODUCCION

El siguiente trabajo de tesis surgidé a partir del interés generado al
conocer una familia, de la ciudad de Balcarce, cuya hija mayor padece de un
dafo neurolégico con retraso mental severo, asociado a conductas agresivas y
con hiperactividad; siendo su diagnéstico Fenilcetonuria (PKU)."

Es asi, que empezamos a investigar sobre dicha patologia en bibliotecas
especificas de medicina (Centro médico- Hospital privado de la Comunidad),
Biblioteca de la ONU (Organizacién de las Naciones Unidas), Biblioteca
municipal de la ciudad de Mar del Plata, Biblioteca y Hemeroteca de la UNMDP
(Universidad Nacional de Mar del Plata) y biblioteca de la Facultad de medicina
de la UBA (Universidad de Buenos Aires), base de datos por Internet (Medline-
Lilacs-Ibecs), ademas de realizar una entrevista abierta a los padres de ésta
joven, con el fin de conocer como se manifiesta la enfermedad, principales
caracteristicas de la misma, el proceso hasta arribar al diagnéstico, y la vivencia
e impacto en el nucleo familiar del enfermo.

Estos son algunos de los datos recabados durante la entrevista: “Mi hija
nacié en el afio 1980 , y todavia no se hacia la pruebita’, “Fue diagnosticada a
los siete anos, muy tarde dijo el médico’, “Yo notaba un importante retraso
madurativo en todas las areas lenguaje, motricidad, social (falta de sonrisa,
llantos excesivos, etc.) es asi que fue derivada y tratada por una Asistente
Social y una Terapista Ocupacional’,”Si se diagnéstica a tiempo se puede tratar
y evitar el retraso, el tratamiento consiste en una dieta de alimentos que no

contengan fenilalanina y los mismos no son de produccién nacional implicando

! Abreviatura de Fenilcetonuria que sera utilizada a lo largo del presente trabajo.
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esto un gasto estimado de $ 4000 mensuales por cada nifio con Fenilcetonuria,
ademas de la dificultad en su combinacién para producir una dieta gustosa”,”El
mismo no lo cubren totalmente ni el estado, ni las obras sociales”, “En nuestro
caso particular contamos con un recurso de amparo por discapacidad que nos
fue otorgado por la obra social de mi marido que trabaja en relacién de
dependencia, pero mi pregunta es ;qué hacen aquellos padres que por no
tener trabajo se encuentran fuera del sistema?’.

Todas éstas expresiones que decidimos transcribirlas textualmente, es
porque a partir de ellas, surgen los interrogatorios e inquietudes que luego
formaran la base de nuestra investigacion.

Al revisar la literatura en libros sobre el tema, articulos, diccionarios de
medicina, revistas cientificas, documentos sobre PKU, tesis, bases de datos por
Internet surge que la “pruebita’ a la que hacia referencia la mama se llama
Pesquisa Neonatal o Screening, y la misma funciona como método preventivo,
haciendo una puncién en el talén del recién nacido a fin de poder diagnosticar a
la Fenilcetonuria como también otros Errores Innatos del Metabolismo entre los
mas comunes el Hipotiroidismo Congénito (HC), Galactosemia, Fibrosis
Quistica, etc.

Este Screening neonatal no era realizado en nuestro pais al momento de
nacer ésta joven (1980), ya que la ley que lo hace obligatorio (posibilitando un
diagnéstico temprano) fue dictada en Argentina en el aiio 1986, es por ello que
el diagnostico realizado a ésta nifa fue tardio (a los siete afios de edad),
cuando ya el dafno neurolégico se encontraba instalado sin posibilidades de

revertirlo.
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Por otra parte, una vez realizado el diagnéstico el estado tiene la
obligacion de hacerse cargo del tratamiento precoz pero no asi del tratamiento
crénico, por lo tanto si bien la pesquisa neonatal tiene la valiosa posibilidad de
deteccién temprana, consideramos no existe verdadera prevencion, teniendo en
cuenta que es de vital importancia la adherencia al mismo a lo largo de la vida
para evitar asi la instalacidén de dicha patologia y sus secuelas neurolégicas.

Es a partir de lo expuesto que decidimos explorar : El alcance de un
Programa Integral de Prevencion de la discapacidad mental que incluye,
Pesquisa Neonatal y cobertura del trata?niento cronico , en el ambito de la
ciudad de Mar del Plata y Asociaciéon de Asistencia al Fenilcetonurico de la
ciudad de Buenos Aires.

Tomando como informantes claves para recabar dicha informacién a
Directivos, Médicos neonatdlogos, Médicos pediatras, Nutricionistas de las
clinicas y hospitales publicos y/o privados de la ciudad de Mar del Plata,
funcionarios publicos, profesionales idéneos y padres de la Asociacién de
asistencia al fenilcetonurico PKU Argentina.

Como estudiantes de la carrera de Licenciatura en Terapia Ocupacional y
en tanto ésta profesion correspondiente al area de la salud consideramos
relevante y por lo tanto proponemos ésta tematica para resaltar la Importancia
que posee la Atencién Primaria de Salud en Terapia Ocupacional para la
promocion de un Programa Integral de prevencién de discapacidad mental
en nifios con Fenilcetonuria, como también el anhelo de aportar a estudiantes
de ésta carrera u otras carreras del area de la salud, datos sobre una patologia

poco conocida y factible de encontrarse en nuestro acontecer profesional.






Tesis de Grado Ortiz —Tieri

ESTADO ACTUAL DE LA CUESTION

La salud infantil y las problematicas relacionadas con ella, varian
mucho en las distintas naciones del mundo.

La calidad de la asistencia médica de una nacién puede medirse de
manera Optima por la preocupacién que muestra por sus nifios y

jovenes, en el contexto médico y social.

Desde la época en que fue descripta la enfermedad se realizaron
multiples investigaciones para su tratamiento, hasta que en 1953 el medico
inglés Bickel planteé la posibilidad de tratamiento con una dieta restringida en
fenilalanina, teniendo tal aceptacion, que en 1960 ya se habria extendido en

toda Gran Bretafa un programa de pesquisa para la Fenilcetonuria.

En Espafia la deteccibn neonatal para el despistaje de la
Hiperfenilalanemia y el Hipotiroidismo congénito se inici6 a partir del afo
1968 en Granada. Posteriormente comenzaron otros programas similares en
Barcelona (1970) y Madrid (1973). El Plan nacional para la Prevencion de la
Subnormalidad, elaborado bajo los auspicios del Real Patronato de Educacion
especial, fue el impulsor de la expansion de los programas de deteccion en
toda Espanfia.

“La cobertura del programa ha ido en aumento de modo que en 1981 era

del 30% de la poblacidén de recién nacidos, para pasar al 86% en 1985, y ai
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98% en 1992. En la actualidad la cobertura del programa es practicamente
total para todo el territorio espafiol.”

Cuando el resultado del cribaje metabélico es positivo los pacientes son
remitidos a las unidades de tratamiento y seguimiento correspondientes
distribuidas por todo el territorio espariol.

‘En 1986 se cred en el Hospital Sant Joan de Déu de Barcelona la
comision para el tratamiento y seguimiento de la Fenilcetonuria, que
posteriormente fue aprobada por el Departament de Sanitat de la Generalitat
de Catalunya, que la inciuyé en el Plan de Deteccidon Precoz Neonatal. La
Unidad de Seguimiento de la PKU del Hospital Sant Joan de Déu de
Barcelona esta formada por un equipo multidisciplinario constituido por un
bioquimico, un pediatra, un gastroenterélogo experto en nutricién, un
neuropediatra y un psicdlogo.”

La situacion legal de las prestaciones de los preparados alimenticios
para esta enfermedad se encuentra regulado en la Orden del Ministerio de
Sanidad y Consumo, Asistencia Sanitaria de la Seguridad Social, del 30 de
abril de 1997, que regula los tratamientos dietoterapicos (Boletin Oficial del
Estado nim.115/1997, de 14 de mayo de 1997).

Los distintos miembros de la Unidad de Seguimiento de la PKU proceden
a una exploracidon completa del nifio y a la monitorizacion diaria de la
concentracion sanguinea de fenilalanina. Los controles variaran en funciéon de
la edad. A partir de los 12 meses los controles son mucho mas espaciados.
Cada 6 meses se procede a un control bioquimico completo, para evaluar no

solamente los niveles séricos de fenilalanina, sino también el estado

2

3

Equip de seguiment de pku. Pku?. Ed. Graficas Signo S.A. Hospital Sant Joan de Déu. Barcelona. 1997.
T
Ibid. p.41.
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nutricional de los pacientes sometidos a dieta restringida en fenilalanina. En
los pacientes mayores de 2 afos el control bioquimico es mensual. Aln a
pesar de seguir un buen control clinico-bioquimico-nutricional es conocido que
estos pacientes pueden presentar problemas de desarrollo en areas muy
especificas. Por ello es conveniente valorar la evolucion del lenguaje a los 3
anos con una exploracién logopédica y a los 4 afios con un examen neuro-
psicolégico que se repite cada 2 afios.

En Espafia desde 1968 se han analizado, méas de 5 millones de muestras
para la deteccién precoz, con una incidencia para la PKU de 1:17208 recién

nacidos.

“El tamiz neonatal para enfermedades metabdlicas, se realizd en
México por primera vez entre 1973 y 1977. Inicialmente estaba dirigido a la
deteccion neonatal de PKU, Galactosemia, enfermedades de orina de jarabe
de mople, homocisturia y tirosinemia y fue cancelado en 1977 a pesar de que
se demostré su factibilidad y de que tuvo como resultado el descubrimiento y
tratamiento oportuno de varios nifios con esta enfermedad. Se establecio un
nuevo programa en 1986, esta vez dirigido a la deteccién de HC y PKU. Este
programa inicialimente ubicado en la ciudad de México, se ha
institucionalizado y empieza a extenderse a todo el pais.”

“Se estudiaron nifios de entre 48 horas y 3 meses de edad, que nacieron

en 48 hospitales pertenecientes a los 3 tipos de instituciones que conforman el
sistema de salud en México: 4 en maternidades privadas, 13 en instituciones

gubernamentales de seguridad social y 31 en hospitales dependientes de la

4 Velazquez, A; Villarreal, M.L; Galindo, L. M. Newborn Genetic Screening. The Mexican Program. Ed.
Human genetics. Excerpt Médica. 1997. pp. 214-224.

10
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secretaria de salud que atienden a la llamada “poblacién abierta” integrada en
su mayoria por personas sin empleo permanente. Se tomaron las muestras
después de las 48 hs de vida debido a que antes de ésta edad hay un nimero

"%y “de falsos negativos para PKU"®.

excesivo de falsos positivos para HC

“La PKU se buscd utilizando el ensayo de inhibicion bacteriana de
Guthrie, con un valor descarte de 4mi/dl en los casos de los de menos de § dias
de edad y 6mg/dl para los de mayor edad. Luego de la confirmacién definitiva
se inicia de inmediato el tratamiento con sustituto de la leche sin fenilalanina. Se
hace un seguimiento peridédico de los pacientes, evaluandose su desarrollo
fisico y psicomotor asi como su control metabélico.””

“Resultados: En total se estudiaron 140 163 nifios nacidos en Distrito
Federal y en los estados de México y Tascala. Se determinaron las
concentraciones de tirotropina y de fenilalanina en sangre colectada en papel
de filtro, después de las 48 hs de vida. En los hospitales privados el 92,4%
nacidos fue tamizado; el 50,8% en los de seguridad social y el 44,3% en los que
atienden a poblacion abierta. La frecuencia del HC fue de 1:1797 con limites de
confianza del 95% de 1:1470 a 1:2315 no siendo significativamente diferentes
entre las tres clases de instituciones de salud. Solo se descubrieron dos casos
de PKU (1:70082 con limites de confianza al 95% o a 1:4762).”® Estos dos

pacientes ambos de sexo femenino y de padres no consanguineos, una nacida

en una maternidad para poblacion abierta y la otra, en hospitales privados.

3 Fisher, D.A; Klein, A H. Thyroid development and disorders of thyroid function in the newborn. New
Eng. I Med .1981. pp.702-712.

¢ Cunningham G.C; Kan, K; Mordaunt, VL. Phenylalanine level of newborns in their first few days of life.
Ed. Amsterdam. Excerpt Medica.1987. pp.179.

7 Guthrie, R; Susi, A. 4 simple phenylalanine method for detecting phenylketonuria in large populations
of newborn infants pediatrics. 1963. pp. 338.

¥ Velasquez, A; Loera-Luna, A, Aguirre, B. Tamiz Neonatal para Hipotiroidismo Congénito y
Fenilcetonuria. Salud Pablica Méx. Vol. 36. N°3. 1994. p.249.

11
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Debido a que el tamafio de la muestra es muy pequeia en relaciéon a la
frecuencia observada.

Los resultados muestran las dificultades de llevar a cabo el tamiz
neonatal en paises como México. Desde septiembre de 1988 existe un
ordenamiento que lo hace obligatorio en toda la Republica. En 1993 se firmé un
convenio para realizar el tamiz neonatal, entre la Secretaria de Salud y el
Instituto Mexicano del Seguro Social (IMSS), que es la instituciéon
gubernamental que atiende la mayor cantidad de partos en México. Las
dificultades logisticas se ponen de manifiesto por el hecho de que sélo se
tamizé la mitad de los recién nacidos en maternidades de seguridad social, y
menos de la mitad en los que atienden a poblacién abierta.

Y respecto a la fenilcetonuria sorprende la baja frecuencia en el area
metropolitana de la Ciudad de México. Cabe destacar que el tamafo de la
muestra es muy pequefia y por ello la frecuencia real pudiese ser diferente a la
observada. Se requiere de una muestra mucho mayor para obtener una

estimacion confiable de la frecuencia de la PKU en México.

En Brasil la primera iniciativa del Triagem neonatal (TN) como programa
de prevencion de la deficiencia mental, ocurre en 1976 para detectar la PKU en
la ciudad de San Pablo, posteriormente algunos estados crearon su legislacion
tomando obligatoria la realizacion de examenes para el diagnostico de PKU e
Hipotiroidismo.

Fue recién en 1990 cuando se torna obligatorio en todo el pais el
pesquisaje. En Rio de Janeiro, en el 2001, el Ministerio de Salud decide

establecer al TN como un programa de salud publica.

12
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El gran desafio era crear un proceso que fuera uniforme en todo el pais y
que permitiera alcanzar una cobertura poblacional.

El programa asistiia al 100% de los recién nacidos y también
garantizaria tanto el tratamiento como acompafiamiento de todos los casos
positivos detectados con el programa.

Un estudio inicial constaté que la cobertura fue desigual para todo el
pais, en algunos casos se cubrid el 100% mientras que en otros era inexistente.
Para dar fundamento al programa se procuré establecer:

¢ Colecta de la muestra o transporte de los analisis al laboratorio.

e localizacion de casos como resultados anormales para examenes

confirmatorios.

¢ Acompainamiento de casos positivos.

e Evaluacién sistematica del programa.

Se considerd que el laboratorio deberia ser centralizado o al menos
regionalizado, dedicado al pesquisaje neonatal.

El Ministerio de Salud dispondria de nuevos recursos federales para el
financiamiento del programa, garantizando:

o Pesquisaje.

e Examenes confirmatorios.

* Acompaiiamiento de pacientes por equipo multidisciplinario.

e Insumos basicos para el tratamiento.

“Los resultados alcanzados en cuatro afios fueron los siguientes en cuanto
al cumplimiento de la pesquisa:

e 25 estados realizan TN para PKU e Hipotiroidismo

e 3 estados realizan TN de Anemia Falciforme y otras hemoglobinopatias

13
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» 13 estados realizan TN para Fibrosis Quistica

Se concluye que el impacto del programa tiene como beneficio directo mas
del 75 % de cobertura nacional (2.325.000 r.n. /afio) garantia de tratamiento y
acompafiamiento a todos los pacientes detectados por el programa y 9.049

familias beneficiadas.”®

En Chile, los primeros pasos para acercarnos al diagnostico de
enfermedades que corresponden al grupo de Errores Innatos del Metabolismo
se iniciaron a comienzos de los afios 60°, en un hospital pediatrico de Santiago,
el Hospital Manuel Arriardn. Ahi existia el laboratorio de investigaciones
pediatricas que funcionaba en un trabajo conjunto con el servicio nacional de
salud y la Universidad de Chile, y su principal labor era la investigacion en
problemas nutricionales. Alli se comenzo haciendo técnicas de laboratorio
basicas para la deteccién de ésta patologia diagnosticandose pacientes con
fenilquetonuria (PKU), tirosinemia, galactosemia, homocistinuria y muchos
otros. Esta etapa culminé con la publicacién del primer libro de Errores Innatos
del Metabolismo en Chile “Enfermedades Genéticas y Citogenéticas en el nifio”.

En la década de los 80" ya se diagnosticaban los Errores Innatos del
Metabolismo (EIM) con relativa frecuencia, y sin embargo, su diagnéstico era
generalmente tardio. Ya habia diagnosticado un centenar de pacientes con
fenilquetonuria pero todos con grave retraso mental. Los nifios con otros EIM
mas severos fallecieron. Estos antecedentes hicieron plantear la necesidad
imperiosa de buscar estrategias fundamentaimente, para llegar a un diagndstico

y tratamiento oportuno de esta patologia, lo que se concreto en tres acciones

? Marini de Cobralo, T. Organizacao do programa nacional de Triagem Neonatal do Brasil. Primeras
Jornadas de Pesquisa Neonatal. Acta Bioquim. Clin. Latinoam. La Plata. 2005. pp. 524-525.

14
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principales: Docencia, Desarrollar el Programa de Pesquisa neonatal en todo el
pais, Mejorar y ampliar las técnicas de diagnostico, Seguimiento y Tratamiento.

Desarrollo del programa de pesquisa neonatal a todo el pais: dio sus
primeros pasos en 71983 cuando se pudo demostrar que el 100% de los
pacientes con PKU diagnosticado en dicho pais, presentaban un retardo mental
severo, mientras que en otros paises desde 1963, en que se habian iniciado
estos programas ya no existia PKU como causa de retraso mental.

Para comenzar el programa de pesquisa neonatal en Chile se establecio
un convenio entre el Ministerio de Salud y el Instituto de Nutriciéon de Tecnologia
de los Alimentos (INTA) de la Universidad de Chile. El objetivo de este convenio
fue realizar un plan piloto de una maternidad de Santiago (area central)
determinando fenilalanemia a todos los recién nacidos durante un afo y
analizar la factibilidad de realizar estos programas en Chile. En este periodo se
examinaron 8.000 recién nacidos con una cobertura del 90%, sin encontrar
ningun nifio con PKU.

En 1988 y por una donacién se formoé una fundacion sin fines de lucro
APREM (Amigos para la prevencion del retraso mental) con lo cual se pudo
recomenzar el programa en la misma maternidad, determinando fenilalanemia,
pero ésta vez con el objetivo de extenderlo a todo el pais.

“En 1990 el area occidente del servicio de salud se interesd en hacer
deteccion precoz de Hipotiroidismo Congénito en las maternidades del area
rural de la zona occidente de santiago, determinando tirotrofina hipofisaria
(TSH). Ya se habian diagnosticado varios nifios con PKU en el Programa y con
la determinacion de TSH se pudo comprobar una incidencia para Hipotiroidismo

Congénito de 1:2000 recién nacidos en esta zona con éstos antecedentes; en

15
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1992 el Ministerio de Salud creé el Programa Nacional de deteccién precoz de
PKU y HC. Se comenzd en la regién metropolitana y se fueron integrando
posteriormente todas las regiones del pais.

Desde 1998 éste programa esta en todo chile. El programa contempla el
seguimiento de todos los nifos diagnosticados.

Para PKU se entrega la leche especial que estos nifios requieren hasta
los 6 afios. Este programa tiene una cobertura del 100% de los recién nacidos
del pais. Desde su creacidn hasta el afio 2000 se han diagnosticado 36 nifios
portadores de PKU; lo que da una incidencia de 1:14.000 recién nacidos
vivos.”'°
“Los cambios epidemiolégicos en paises en desarrollo, con la
disminucion de las enfermedades infecciosas y la desnutricion, han significado
que los EIM adquieran mayor relevancia relativa. En tanto, se hace necesario
formar profesionales de la salud que tengan un conocimiento adecuado para

sospechar, diagnosticar y tratar esas enfermedades. “!

En Cuba las causas de mortalidad infanti ya no constituyen las
enfermedades diarreicas agudas y respiratorias agudas, por tanto se impone
la necesidad de priorizar programas de salud con otra 6ptica, como son los
Errores congénitos del metabolismo (ECM). A los cuales en otra época no se
hacia alusion por la rareza con que se presentan, pero hoy se sabe que
muchas muertes subitas sobre todo en lactantes son explicadas por ECM.

Una de estas enfermedades es la PKU diagnosticada en este pais desde el

19 Novoa, F; Columbo, M. Errores innatos del metabolismo. Rev. Chilena de neuro-psiquiatria. Vol. 39
N° 1. Santiago. Ene. 2001. pp.1aS.
! Resoluciones Cumbre de las Américas. Bs. As-Argentina .Marzo 2005. pp.1-3.

16
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afio 1986 por pesquisaje neonatal masivo, gracias al Programa Nacional de
Genética incluido dentro del programa de Tecnologia Avanzada.

Existen hasta diciembre del 2002 una poblacién de 63 PKU en todo el
pais, distribuidos en las diferentes provincias.

A través de los ultimos afios se han logrado éxitos en el tratamiento, ya
que de estos 63 PKU la mayoria tienen coeficiente de inteligencia normal o
retraso mental ligero y se sabe que de los casos con coeficiente de
inteligencia entre retardo mental moderado y retardo mental severo, estan
aquellos pacientes diagnosticados tardiamente (13 casos) por haber nacido
antes de iniciarse el programa de Genética.

Desde el afio 2002, con el apoyo del gobierno de Cuba, se han
realizado numerosos estudios en el campo del diagnéstico y asistencia de los
pacientes con ECM. La mayor experiencia es en el seguimiento de la PKU
que data de 1986.

Es entonces en este afio (1986) cuando se generaliza el pesquisaje. Y
como centro jerarca en esta actividad esta el Instituto de Nutricidn e higiene
de los Alimentos (INHA), apoyandose en los Hospitales pediatricos
Provinciales, donde el paciente es atendido por el equipo de salud
multidisciplinario, garantizando no solo su tratamiento nutricional, sino
también el tratamiento psicolégico, neuropediatrico y social.

Este equipo ofrece las consultas quincenales hasta los 6 meses de
edad una vez que son dados de alta del hospital y una vez al mes después
de esta edad y son atendidos hasta la adultez.

El gobierno de Cuba no escatima en la compra de alimentos basicos

para la dieta del PKU que tiene un precio promedio en el mercado
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internacional de US$ 60 la lata y cada paciente debe consumir en promedio 3
a 4 latas mensuales, las cuales son suministradas de modo gratuito.

Como resultados de un estudio sobre el “Impacto social del tratamiento
integral de la Fenilcetonuria en Cuba” queda establecido el impacto social y
humano de la fenilcetonuria en Cuba, pues se ha logrado una integracion de
los servicios de salud para mejorar la calidad de vida de los pacientes
fenilcetonuricos mediante: “mejor control de los niveles séricos de
fenilalanina; optimizacion del tiempo de la consulta; mayor nivel de
conocimiento de los pacientes y familiares sobre la enfermedad; mayor
vinculacion a la Estimulacion Temprana y/o Rehabilitacién; mayor apoyo
psicosocial al paciente y familia, una relacidbn costo-beneficio mas
ostensible.”*?

En este pais la incidencia para la PKU es de 1:45000 a 50000 nacidos
Vivos.

La enfermedad “tiene maxima prevalencia en las provincias orientales
del pais, con un 53% de los casos. De los casos diagnosticados el 59% son
masculinos, la mayor parte de la poblacién fenilcetonurica esta integrada por
adolescentes y adultos lo que constituye el 63% y de estos 15 son
muchachas que representan un riesgo de Sindrome de Feniicetonuria

Materna. La mayor parte de los diagnésticos han sido por pesquisa neonatal

para un 71%.”"3

2 Dra. Ligia, M; Plasencia, M. Impacto social del tratamiento integral de la Fenilcetonuria en Cuba.
http:// vvon mienogiatias oo ((consultada el 30-04-07).

13 Ligia, M; Pérez Torres y otros. Situacion actual del seguimiento clinico de la Fenilcetonuria en Cuba.
Rev. Esp. Nutr. Comunitaria. Ed. Nexus Médica Editores SL. Julio 2002. p.111.
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‘En Argentina se vio retrasada la implementacién de la Pesquisa
neonatal, a pesar de haber sido dictadas en 1986 una ley nacional y otra
provincial que la hacia obligatoria, fue recién en abril de 1995, cuando a partir
de un ofrecimiento de la Fundacién Bioquimica Argentina al Ministerio de salud
de la provincia de Bs. As., se dio inicio al primer programa organizado,
centralizado y regionalizado del pais, el programa de diagndstico y tratamiento
de enfermedades congénitas (PRODYTEC), el mismo fue concebido para
permitir la deteccion de recién nacidos sospechados de padecer algunas de
estas enfermedades, realizar su confirmacion, tratamiento y seguimiento de
todos los recién nacidos de la provincia de Bs. As. dando cumplimiento a la ley
10.429.""

En 1995 se firmé el convenio que dio origen al PRODYTEC, y en Abril
del mismo afio se inici6 el primer programa de pesquisa en hospitales
publicos de la provincia de Buenos Aires, en 1996 se reglamenté la Ley N°
10.429 que posibilité la extension del programa a los sectores privados y
municipales.

A partir de la creacidén de éste programa se definioé la conveniencia de
establecer un unico laboratorio de pesquisa, para ello se designé al laboratorio
pre-existente de deteccion de errores congénitos de la Fundacion bioguimica
Argentina, y se eligi96 como unico centro especializado para realizar la
confirmacién diagnéstica del tratamiento de todos los pacientes detectados al
Hospital Interzonal especializado en pediatria “Superior Sor Maria Ludovica”

ambos de la ciudad de La Plata.

4 Spécola, N; Borrajo, G. Primeras Jornadas de Pesquisa Neonatal. Acta Bioquim. Clin. Latinoam. La
Plata.2005.pp.503-504.
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“En el periodo comprendido entre 1995 y Abril del 2005 se analizaron en
el hospital de nifios Sor Maria Ludovica 1.397.066 muestras. Los pacientes que
presentaron dopajes de fenilalanina (Phe) mayor a 6 mg / dl en la primera
determinacion o mayor a 2,5 mg / di en 2 muestras fueron derivados para
confirmacién. En estas condiciones se evaluaron 301 recién nacidos, se
realizaron los siguientes diagndsticos: PKU clasica ( 13% ), PKU atipica ( 5% ),
Hiperfenilalaninemia persistente ( HPA 25 % ), HPA Transitoria ( 11 % )
Hipertirosinemia ( 22 % ), con 70 pacientes normales al momento de la
evaluacion ( 23 % ). Se detectaron 55 pacientes con PKU y 74 HC, permitiendo
establecer una incidencia de 1: 25.401 para PKU y 1: 18.879 para HPA, siendo
para ambas patologias de 1:10829.

La edad mediana de los pacientes al momento de la confirmacion fue de
17 dias para PKU y de 31 dias para HPA.""®

En la provincia de Bs. As se registraron 250.000 nacimientos por afo
aproximadamente los hospitales provinciales la pesquisa es sistematica
lograndose una cobertura del 98 %, siendo para todo el ambito provincial
cercano al 65 %, protocolo, tratamiento y seguimiento: en la entrevista inicial del
paciente se realiza la evaluacién clinica, que incluye el calculo de la ingesta de
fenilalanina (Phe), la evaluacién social y el andlisis de confirmacién. Si se
encuentran valores mayores a 7 mg / dl se inicia el tratamiento y el programa
contempla la provisién gratuita de la férmula. Si los valores estan entre los 2,5 y
7 mg / dl se realizan monitoreos mensuales de Phe hasta los 3 afios, a fin de
evitar el sub -diagnéstico de PKU atipico. Las mujeres mayores de 3 anos

contindan realizando dopajes anuales a efectos de prevenir la embriopatia

5 Nofiez, M; Spécola, N. Tratamiento y seguimiento de los pacientes con fenilcetonuria (PKU) Primeras
Jornadas de Pesquisa Neonatal. Acta Bioquim. Clin. Latinoam. La Plata. 2005. p.513.
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fenilcetonurica que podria producirse ante un embarazo y ausencia de
restriccion dietaria.

El control metabdlico se evaludé en pacientes con diferentes grados de
riesgo social, siendo hasta los 2 afios, encontrandose luego pacientes con alto
riesgo social presentan valores elevados.

El desarrollo psicomotor fue normal a la edad de 1 afig; actualmente hay
20 nifos en edad escolar que concurren al nivel de Educaciéon General Basica,
habiendo repetido el afio 5 de ellos (4 de ellos pertenecen al grupo de alto
riesgo social).

Se concluye del siguiente estudio, que lograr una buena adherencia al
tratamiento es indispensable, esto depende de la edad, la tolerancia de Phe y
principalmente del nivel socio-cultural de la familia la cual determina la
frecuencia en los controles, las intercurrencias infecciosas, las diferentes pautas
educacionales, y la calidad de la dieta ( valor calérico y proteico, variedad ).

Sin un trabajo multidisciplinario y la presencia de grupos de padres se

dificulta la atencién de estos pacientes.

En la Provincia de Mendoza el Programa provincial de Hipotiroidismo y
PKU de dicha provincia fue creado por Ley N° 6.424, decreto N° 1.081/98 de la
direccién de promocién y proteccién de la salud del Ministerio de Salud de
Mendoza. Se instrumenté a través del CEPEIl (Centro de Prevencidn de
enfermedad inaparentes de la Infancia) que actua como centro de referencia y
funciona en el hospital pediatrico Dr. Humberto J. Natti e interactia con las
maternidades que efectian la toma de muestra y la remiten al CEPEI para su

procesamiento.
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El nimero de nacimientos de la provincia de Mendoza asciende
aproximadamente a 30.000 / afo. El CEPEI atiende a las quince maternidades
estatales (55 % recién nacidos, a esta cifra se le suman los nacimientos en
aquellas maternidades privadas con convenio (10 a 15 %) lo que totaliza
aproximadamente 20.000 recién nacidos / afo.

El CEPEIll debe observar las acciones de toma de muestra en la
maternidad, envio, recepcion, circuito analitico y post-analitico tendientes a que
la deteccion precoz, confirmacion diagndstica e inicio de tratamiento se
efectien en un plazo no menor de quinde dias de vida del recién nacido y
gracias a la interrelacién de los servicios del hospital, las maternidades de
origen y la familia del recién nacido lograr el seguimiento efectivo.

“Desde Julio/99 a la fecha han sido atendido 130.000 recién nacidos
entre los cuales se han detectado 69 HC y 2 con PKU. Actualmente se
encuentra bajo seguimiento 65 nifios con HC y 4 con PKU (2 de ellos son
previos a la instalacién del programa).”'®

Se concluye que /a incidencia calculada fue de 1:1884 para
Hipotiroidismo y 1:65000 para PKU correspondientes a nacidos en
maternidades estatales de la provincia. En maternidades periféricas se agregan

muestras de recién nacidos que nacieron en otros efectores o partos no

institucionalizados.

En la Prov. De Misiones la Fundacion Endocrinolégica Infantil (FEI)
realiza una tarea de apoyo a las localidades de Eldorado, Wanda, Esperanza,

Libertad e Iguazu, con un estrecho contacto con el medio pediatrico, se

16 Caligiore, P. Programa provincial de hipotiroidismo y fenilcetonuria (Prov. De Mendoza). Primeras
Jornadas de Pesquisa Neonatal. Acta Bioquim. Clin. Latinoam. La Plata. 2005 p. 520.
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efectian interconsultas constantemente, como asi también se derivan pacientes
y cuando es necesario se realiza un seguimiento conjunto. Este modo
de trabajar ha dado un resultado alentador, y estrechado los lazos
a nivel cientifico y humano.

‘Se consigui6 ampliar la pesquisa de Hipotiroidismo Congénito
y Fenilcetonuria en las localidades de Iguazi y Libertad, ademas de la iniciada
anteriormente en Wanda y Eldorado. Actualmente la misma se realiza a cargo
de F.E.l. para los pacientes carenciados. En el area de prevencién los
profesionales de F.E.l, asistieron a encuentros con médicos y bioquimicos

exponiendo videos, material grafico y estadisticas sobre el tema.”’

En la Prov. De Salta (Hospitales de Cachi, Cerrilios, Chijoana, Molinos)
en el mes de Diciembre de 2000, se concreté una alianza con un laboratorio de
productos medicinales, para la implementacion del Programa preventivo en 4
Hospitales publicos de Saita.

El laboratorio se hizo cargo del costo de las drogas para la realizacién
de los estudios a todos los recién nacidos de esos hospitales, F.E.l. proveia las
tarjetas para la toma de la muestra, recepcién de las mismas, analisis y envio
de los resultados.

Los Hospitales locales se ocuparon de tomar las muestras y del envio de
las mismas, y la localizacibn de los pacientes detectados a través
de los agentes de Salud.

“Durante el primer afio, se detectaron y localizaron dos nifios con

hipotiroidismo congénito que con el tratamiento se estan desarrollando

17 Fundacion de Endocrinologia Infantil. Programas preventivos en el interior del pais.
hiip /www Lo org ar e’ pag-C2-02 him! (consultada el 23-05-07).
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normalmente. Esto hace suponer que en la zona la incidencia es superior a 1 en
3.000 recién nacidos.”'®

Dado el exito, F.E.I. ha decidido seguir subvencionando el programa.

Respecto a investigaciones sobre dicha tematica se encontraron en
nuestro pais, los siguientes estudios realizados:

En el afio 2004, Maria Ana Angeleri realiza una prueba piloto en la
Universidad de Belgrano (Lic. en Nutricién) investigando: “El rol del nutricionista
como comunicador en la prevencién secundaria de enfermedades genéticas’
Mediante un estudio descriptivo y transversal con 49 profesionales de la
nutricidn procedentes de distintas provincias del pais, utilizando una encuesta,
no asistida en base a un cuestionario con preguntas abiertas y cerradas, cuyos
resultados arrojaron los siguientes datos: respecto a las medidas de prevencién
secundaria surge que un 98% de las personas encuestadas dicen comprender
la importancia de la deteccién precoz de estas enfermedades; del anélisis de la
difusion de las medidas de prevencién secundaria a las pacientes consideradas
de riesgo surge que el 6% de las personas encuestadas manifiestan difundir
“habitualmente” esta informacién, pero resulta que de éstas, Gnicamente el 2%
transmite conocimientos adecuados, esto es una profesional de las 49 incluidas
en el estudio. Difunden “a veces” el 18% de las profesionales y de éstas sélo el
2% comunica conocimientos adecuados. ElI 16% restante difunde
conocimientos inadecuados. Un gran porcentaje no difunde “nunca’ esta
informacién (76%). Entre estas encuestadas hay un 23% que manifiestan

poseer los conocimientos adecuados y no compartirlos con las pacientes de

13 1bid.
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riesgo y un 53% dicen poseer los conocimientos inadecuados y no los
transmiten “nunca”. Angeleri concluye “El nutricionista es un agente de salud y
por lo tanto debe agregar a su rol asistencial el de comunicador de medidas
preventivas correspondientes a cada situacién en particular, colaborando asi,
junto con otros profesionales de la salud, al proceso de formacion y de
responsabilizacién del individuo a fin que adquiera los conocimientos, las
actitudes y los habitos basicos para la defensa y la promocion de la salud

individual y colectiva.”*®

En el afio 2005, en la ciudad de Bs. As. Universidad de Belgrano,
Facultad de Ciencias de la Salud, Ivana Gonzales realiza tu tesina de grado
para su Lic. en Nutricidon estudiando la “Importancia del conocimiento de la
enfermedad Fenilcetonuria y su tratamiento, en los pacientes y sus familias”.
Utilizando como método de recoleccién de datos cuestionario, la muestra de
dicha investigacién estaba compuesta por 6 padres de nifios con PKU (de la
Asociacion PKU Argentina). Los resultados exponen la necesidad de un
diagnéstico precoz, educacién nutricional de padres y pacientes, trabajo
interdisciplinario, realizaciéon de un tratamiento adecuado que pueda evitar la
consecuencia de dicha enfermedad, ya que el desarrollo intelectual del nifio

dependera del acompafiamiento familiar y del equipo médico.

Por ultimo, cabe destacar que en la busqueda (en base de datos-lilacs,
ibecs,medline-, bibliotecas especificas, hemerotecas) de informacién (revistas

cientificas, libros, tesis, informes) sobre dicha tematica y su relacidén con la

1 Angeleri, M. El rol del nutricionista como comunicador en la prevencion secundaria de enfermedades
genéticas_metabolicas de deteccion obligatoria en Argentina. Prueba piloto. Universidad de Belgrano.
Agosto 2004.
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Terapia Ocupacional, no se han encontrado resultados, motivo por el cual
consideramos relevante resaltar la importancia de la Atencién Primaria de la
Salud en Terapia Ocupacional para conocer con mayor profundidad los
alcances de un Programa Integral de prevencién de Discapacidad Mental.
Como asi también describir el accionar del Terapista Ocupacional en los

niveles de prevencién primaria y terciaria respecto a la tematica planteada.

26






Tesis de Grado Ortiz —Tieri

CAPITULO |

SISTEMA DE SALUD EN ARGENTINA

Caracteristicas Generales

“La provision de la Salud en Argentina esta cubierta por tres subsectores:
Publico, Seguridad Social y Privado con escasa complementariedad y
articulacién de sus instituciones y establecimientos. Hacia principios de la
década del 70", se habia logrado consolidar institucionalmente un esquema de
provision de la salud a través del cual, con la concurrencia del sector publico y
un sistema de seguridad social, se pudo alcanzar una extensa cobertura. Con el
desarrollo de las Obras Sociales (OS) (instituciones de salud de la seguridad
social) el sistema fue adoptando un alto grado de fragmentacion, ya que a
través de éstas instituciones, los trabajadores tratan de introducir un sistema
solidario hacia el interior de cada uno de los gremios en que se organizaron. Lo
cual implicaba como principal rasgo del sistema una falta de integracion entre
los subsectores publico y privado y fragmentacion existente en el interior de
cada uno de ellos.”®

“El sector publico presenta divisiones segun jurisdicciones nacionales,
provinciales y municipales. El de Seguridad Social se compone de un gran
nimero de instituciones sumamente heterogéneas en cuanto al tipo de
poblacién que agrupan, cobertura que brindan, recursos financieros y
modalidad de operacion. Mientras que el sector privado incluye organizaciones

y servicios de caracteristicas diversas.”'

# Cetrangolo, O; Devoto, F. Organizacion de la Salud en Argentina y Equidad .Documento presentado en
el taller regional Consultation on Policy Tools: Equity in Population Health. Taranto. 2002. p.3.
21

Ibid. p.6.
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“Es el sector pablico el que posee la mayor capacidad instalada del pais
dependiendo sus establecimientos de las jurisdicciones nacionales, provinciales
y municipales. Presta atencién a la totalidad de la poblacion que la demanda sin
exclusion y cubre financieramente a la poblacién no asegurada. El porcentaje
de poblacion no cubierta con OS o planes médicos varia ampliamente segun
jurisdicciones desde valores de 19% al 54% estimandose que mas de un tercio
de la poblaciébn total carece de los beneficios del seguro siendo
consecuentemente usuaria de los establecimientos publicos.

El subsector de seguridad social comprende las OS nacionales y el
PAMI creadas por leyes nacionales especificas; las OS provinciales
correspondientes a 24 jurisdicciones con marcas juridicas heterogéneas, y otras
0OS, como son las de las fuerzas armadas o la policia. En conjunto brindan
cobertura financiera a alrededor de 20 millones de personas. Una alta
proporcién de las OS se encuentran desfinanciadas y en crisis, con dificultades
para cumplir con la cobertura de los afiliados. Esta situacion implicara una
mayor demanda de los Hospitales Publicos, en la que un 30% que alli
concurren tienen cobertura de seguridad social.

El subsector privado se compone de prestadores directos y de entidades
financiadoras o “prepagas”.

El sector prestador (clinicas, sanatorios, laboratorios, consultorios y
hospitales privados) crecié vertiginosamente desde 1970, por un fuerte aporte
de fondos provenientes de contratos con OS.

Empresas de medicina prepaga actian como entidades de seguro
voluntario, se concentran en grandes ciudades cubriendo alrededor de 2,2

miliones de personas. La mayoria de sus afiliados tienen doble cobertura, ya
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que también realizan aportes por ley a alguna OS, éstas entidades funcionan
hasta ahora totaimente desreguiadas.”?

En cuanto a la inversién del pais en el sector de salud, es decir el gasto
publico, éste ha ido evolucionando ya que el rol del estado en las politicas
sociales se ha ido modificando sustancialmente a partir de la reforma de 1991,
cuando se privatizaron las empresas puablicas, se descentralizaron los servicios
educativos de nivel secundario y los hospitales; se disminuye el gasto publico
total y aumenta fuertemente la participacion de los gastos sociales en las
estructuras publicas, éste gasto en salud, considera a todos los gobiernos
intervinientes (nacionales, provinciales y municipales) y a las OS, representan
un cuarto del gasto social y aproximadamente un 15% del gasto publico
argentino.

“Esta inversién es de aproximadamente 700 délares por habitante y por afo,
0 sea, alrededor de un 9% del PBIl. El gasto total del sistema argentino de
cuidados de salud se distribuye entre:

¢ (Gobiernos nacionales, provinciales y municipales que aportan el 24,6%,

e Seguros sociales 0 sea OS nacionales, provinciales, el PAMI y otros que

contribuyen con el 34,3%,

o Las familias que completan con un gasto directo en medicamentos,
cuotas a prepagas, coseguros y otros, el 41,1% restante.”®

Es importante destacar que es muy significativa la diferencia en el gasto

entre las jurisdicciones provinciales y municipales al referirnos al subsector

publico, como también entre los beneficiarios de OS.

22 Ministerio de Salud. Presidencia de la Nacion. Politicas de Salud. Bs. As. Sep. 2000. pp.10 a 12.
2
Ibid. p.9.
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Respecto al punto de vista institucional del sistema de salud, es el Ministerio
de Salud la maxima autoridad nacional, sin embargo dada la estructura federal
del pais, los gobiernos provinciales cuentan con total autonomia en materia de
politicas de salud publica y con la mayor parte de responsabilidad en la
provision de servicios. A su vez, los municipios tienen a su cargo la ejecucion
de programas y la administracién de los servicios de su orbita. Este ministerio
tiene como propbsito lograr una efectiva aplicacion y materializaciéon del
derecho de salud, satisfaciendo las necesidades de la comunidad a partir de los
principios de equidad, solidaridad y sustentabilidad de las acciones encaradas.
Este derecho, requiere asimismo, la oportunidad de las acciones antes de que
el dafo se produzca, para asi evitar dafios mayores con criterios preventivos
proporcionales a las necesidades de las personas. Siendo los nifios quiénes
representan el grupo de mayor vulnerabilidad donde los condicionantes
sociales, econdémicas, culturales y ambientales son determinantes de su
situacién de salud.

“El Ministerio de Salud se ha organizado con 2 secretarias y 5
subsecretarias. La unidad mayor del ministerio corresponden a: secretaria de
atencion sanitaria, subsecretaria de APS, subsecretaria de programas de
prevencion y promocién, secretaria de politicas y regulacién sanitaria,
subsecretaria de planificacién, control, regulacién y fiscalizacion, subsecretaria
de coordinacion y subsecretaria de investigacion tecnoldgica.”* Por otra parte
el gobierno nacional tiene presencia en el espacio provincial a través de la
delegacién del ministerio de salud, de la superintendencia de servicios de salud,

instituto nacional de servicios sociales para jubilados y pensionados,

* Ibid. p.16.
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superintendencia de riesgos de trabajos y superintendencia de los
administradores de fondos de jubilacion y pensiones. Siendo la intencion
profundizar la descentralizacién y articular localmente éstos organismos, con el
fin de facilitar la construccién con las provincias de un modelo integrado de

salud.

Sistema de salud: “Resefa Histérica”

“La conformacion actual del sistema argentino de salud es el resultado de
una compleja evolucién. En sus comienzos la provisidén de servicios de salud se
desarrollé alrededor de un grupo de prestadores que comprendian
establecimientos de asistencias publicas, hospitales publicos especializados,
mutuales y establecimientos privados, sin intervencion del estado en la
organizacién del sector y de la definicién de una politica de salud nacional.”®

A mediados de la década del 40" el sector publico comenzé a ocupar un
rol central, tanto como prestador como en el disefio y desarrollo de politicas
especificas para el sector.

“Con el advenimiento del peronismo (1946) se iniciaron importantes
transformaciones en dos planos diferenciados: atencién publica y seguridad
social. Respecto a la primera, realmente se privilegié al sector, implementando
ideas renovadoras con respecto a la concepciéon del hospital como centro de
salud, integrando acciones preventivas y curativas, que se complementaron con
crecientes inversiones en infraestructura hospitalaria y equipamiento a lo largo
del pais, organizando la regionalizacién sanitaria. En dicho periodo adquirié

auge la formacién de sindicatos los que también se insertaron en el gobierno. A

2 Op. Cit .20; p.4.
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partir de ellos se crearon organizaciones encargadas de atender la salud de sus
afiliados y sus familias, desvinculado de la salud pulblica. Al generarse estas
instituciones como OS de sindicatos, cada una de ellas funcionaban
autbnomamente con grandes diferencias de poder econdémico y alta
heterogeneidad. Esto fue la génesis del sistema de las OS que nacieron de los
sindicatos y que han determinado, desde esa fecha, que el sistema estuviera
envuelto en conflictos politicos.”?

Fue a partir de entonces, que se delinearon dos ejes independientes uno
orientado a diseminar la atencion médica en todo el pais, aun con fuertes
ineficiencias, y otro, imbuido dentro del sindicalismo, y administrado por ellos,
donde se indiferenciaban las prestaciones con otras actividades vinculadas con
la actividad gremial.”Tiempo después hubo intentos de integrar el sector, pero
muchos de los logros alcanzados por la salud publica se diluyeron y las
dirigencias gremiales continuaron manteniendo la administracibn en las
incipientes OS. En el plano de la salud publica, luego de la primera
administracién peronista (1955) comenzé un refinamiento importante, que
originé falta de mantenimiento hospitalario y reduccién de su productividad.
Simultaneamente se inicio la transferencia de los servicios a las provincias, que
demoré cuatro décadas en consolidarse.”®’

Desde 1970, el sistema ha cambiado significativamente con la extension
de la cobertura de salud a toda la poblacién en relacién de dependencia. Ese
afio, con la ley 18.610 se hizo obligatoria la aplicaciéon de cada trabajador a las
OS correspondientes a su rama de actividad. La aplicacién de ésta legislacion

significd una importante reforma del sistema. Amplié considerablemente la

26 Naciones Unidas. Comision econémica para América Latina y el Caribe. Proyecto CEPAL/GTZ
Reforma financiera del secior de salud en América Latina y el Caribe. Chile. Junio 1997, pp.7-8.
7 11

Ibid. p.14.
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cobertura y puso en manos del movimiento gremial una importante cuota de
poder politico y econémico.

‘Los recursos de cada OS servian para brindar un nivel de cobertura
homogéneo a todos los beneficiarios de cada rama de actividad, aunque
existian importantes diferencias entre OS. No obstante desde fines de los afios
70" el numero de beneficiarios ha crecido mas lentamente que la poblacién. La
expansion de las OS ha sido el determinante en el crecimiento del subsector
privado.”?® Por su parte la red de servicios estatales, que era hegemonico antes
de la consolidacién de éste esquema pasd a quedar reservado basicamente
para la atencién de la poblacién mas carenciada, sin cobertura de seguridad
social. Sin embargo, y segin las circunstancias, el sector publico también
brinda cobertura adicional a las personas asociadas a otros esquemas.

Asi en los afios 80°el sector de salud en Argentina habia consolidado una
organizacion que se caracterizaba por una excesiva fragmentacion, rasgo que
ha prevalecido hasta la actualidad. Su falta de coordinacién y articulacion
impide la conformacién de un “sistema” de salud y atenta con el uso eficiente de
recursos y el logro de niveles aceptables de equidad en su cobertura. No sélo
se nota la falta de integracién entre los subsectores sino que también se

observa fragmentacién en su interior.

Salud durante la crisis hiperinflacionaria

A partir de 1989, se arribdé a una aguda crisis que se extendié hasta el
ano siguiente. Durante el primer semestre de 1989, la paridad del ddlar se

multiplicé por 25, la misma evolucién siguieron los insumos hospitalarios

28 Cetrangolo y otros, Una presentacion estilizada de la evolucion histérica del sector con especial
referencia al desarrollo del subsector privado.1992. p.40.

34



Tesis de Grado ' Ortiz —Tieri

(medicamentos, materiales descartables y otros dispositivos de uso médico). La
acelerada inflaciébn anulé toda posibilidad de crédito en transacciones
comerciales, de modo que las compras hospitalarias y sanatoriales debieran ser
pagadas al contado.

“Los establecimientos publicos vieron impedidos sus suministros a través
del régimen estatal de compras y contrataciones, basado en licitaciones y
pagos diferidos, por consiguiente los hospitales derivaron todas sus compras a
través de las respectivas cooperadoras, que por ser asociaciones civiles sin
fines de lucro operan con normas privadas. Los establecimientos privados
mantuvieron en los primeros meses su funcionamiento mediante una continua
demarcacién de aranceles. Pero los dependientes de sus facturaciones a las
OS quedaron rapidamente neutralizados de su capacidad operativa, exigiendo
pagos adicionales a los pacientes.”®® La demanda postergable - de patologias
quirdrgicas- que absorbe una gran parte del gasto de las OS, fue derivada hasta
momentos mas propicios. Mientras que, las demandas impostergables-
nacimientos y atenciones de neonato-contribuyen a alrededor de una cuarta
parte del gasto, se derivdé a hospitales publicos. Estos hechos incrementaron el
gasto de salud “de bolsillo” al tiempo que contribuyeron al deterioro del poder

adquisitivo del salario y al empobrecimiento de grandes franjas de la poblacién.

Sistema de salud: “Actualidad y Reformas”

En la actualidad la intencion es mejorar el desempefio y la
operacion del sistema de salud y avanzar hacia la integracion mediante una

mayor interaccién de los subsectores participantes. “El Ministerio de Salud

¥ Op. Cit. 26; pp. 9-10.
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buscara incentivar y orientar un cambio en el modelo de atencién de salud en
las diferentes jurisdicciones y los 3 subsectores con el objeto de mejorar el
acceso y los resultados sanitarios, al tiempo que los recursos se utilicen de
manera equitativa y eficiente. Se prioriza el desarrollo de la Atencién Primaria
de Salud (APS), centrado en la creacién de un nuevo paradigma basado en
una concepcion integral de la salud, dirigido a la promocién de estilos de vida
saludables y a comportamientos de auto cuidados en un espacio préximo a la
persona y a la familia. Dando prioridad al desarrollo de éste primer nivel de
atencion, con el concurrente desarrollo de los segundos y terceros niveles
requeridos para la resolucion integral del problema.”® Al mismo tiempo se
fomentara la articulacién y complementariedad entre los subsectores, para un
uso mas eficiente de los recursos, a la vez que se dara impuiso a la
participacién activa de la comunidad. Dicha propuesta debera afectar a la
totalidad del sistema de salud, siendo los hospitales publicos los protagonistas.
Por lo tanto el hospital publico debera desarrollar un nuevo perfil de actuacion
promoviendo cambios en el comportamiento institucional y de los profesionales.
Teniéndose en cuenta, la enorme importancia de la capacidad instalada publica,
de la cual no se puede prescindir si se proponen metas de cobertura integral. El
deterioro y la ineficiencia del hospital publico atentan contra la intencion de
equidad siendo el principal objetivo mejorar los actuales niveles de accesibilidad
de la poblacion sin cobertura y respetar particularidades regionales y locales de

los establecimientos.

3% Op. Cit .22; pp. 19-20.
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Desarrollo de recursos humanos en salud: El proceso de desarrollo

de recursos humanos se adecuard a la realidad sanitaria nacional,
regional y local, teniendo como prioridad la formacién de equipos
interdisciplinarios orientados al primer nivel de atencidén. Estando las
autoridades sanitarias nacionales empefiadas en fortalecer |la
coordinacién con jurisdicciones y universidades, en programas de
formacion y capacitacion de grado, postgrado y educacién continua en

Atencion Primaria de Salud.

Desarrollo y reciclaje de recursos fisicos en salud: Este enfoque

prima el proceso de planeamiento del recurso fisico en salud ya que su
calidad condiciona la calidad de atencién y servicios brindados. Hasta la
fecha se ha logrado: un diagnéstico de la capacidad instalada de los
subsectores publicos, privados y seguridad social a nivel nacional,
regional y local y una propuesta de inversiones en obras de arquitectura,

equipamiento y mantenimiento.

Reformas de sequros de salud: El! subsector de seguridad social,
brinda a través de OS cobertura a alrededor de 20 millones de personas
como ya se ha mencionado. Quedando un tercio de la poblacién carente
de cobertura, por lo tanto y para lograr un sistema de salud mas
equitativo y eficiente seria ideal disminuir las diferencias procurando
integrar la cobertura financiera que brindan las OS nacionales, OS
provinciales y medicinas prepagas y la potencial cobertura que se podria

brindar a la poblacion carente de la misma. Si esto se lograra se podria

37



Tesis de Grado Ortiz —Tieri

disponer de un sistema con mayor integridad y homogeneidad a nivel del
pais.

El Ministerio de Salud de la Nacién propone una modificacion del

sistema nacional del seguro de salud en consenso con nacién y provincias que

comprenden los siguientes objetivos:

Consolidar y ampliar la reforma de las OS nacionales y propiciar
reformas de OS provinciales.

Garantizar los servicios de salud con criterios de integridad y
universalidad para la poblacién sin cobertura.

Incorporar empresas de medicina prepaga al marco regulatorio del
sistema de seguro.

Definir los beneficios basicos y Unicos a los que obliga el Sistema de
Programa Médico Obligatorio (PMO) definido como: “El listado de las
prestaciones que obligatoriamente deben brindar las obras sociales
nacionales”.®! El mismo se encuentra basado en los principios de la APS
entendiendo a la misma no sélo como la cobertura para el primer nivel
sino y fundamentalmente como una estrategia de organizacion de
servicios sanitarios. El programa incluye entre otras las siguientes

coberturas:

Plan _Materno Infantil: Que implica la cobertura integral durante el

embarazo y el parto, se inicia con el diagnéstico y debe continuar hacia
el primer mes luego del nacimiento. Atencion del recién nacido hasta

cumplir un afio de edad.

31 plan médico obligatorio de Emergencias. hrip ~www adecua org ar Legislacion. (consultada 05/05/07).
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Embarazo y parto

Infantil: Hace obligatoria la realizacién perinatologica de los estudios
para detectar PKU, Hipotiroidismo Congénito (HC) y enfermedades
fibroquisticas en el recién nacido. Deberan cubrir consultas de
seguimiento y control. Cobertura del 100% de la medicacién requerida

para el primer afio de vida.

Medicamentos: Que en caso de enfermedades crénicas prevalentes
posee una cobertura basica del 70%, mientras que enfermedades de
baja incidencia, es decir, que afectan a un sector bajo de la pobiacién en
relacion al total del pais y que generalmente requieren de medicamentos
de altos costos (que superan el valor del salario vital y mévil) tienen
cobertura de un 100%.

Por ofra parte, en la ciudad auténoma de Bs. As la cobertura de

prestaciones de salud (PMO) y bésicas en la habilitaciéon y rehabilitacion de

personas con discapacidades sera obligatoria para todas aquellas personas que

padezcan una discapacidad y estén incorporadas al sistema de seguridad

social, al seguro de salud y al sistema de medicina prepaga con una cobertura

integral del 100%.

e Reconversién de las OS provinciales: Las mismas dan
cobertura a alrededor de 6 millones de personas. Presentan un
panorama heterogéneo. Siendo la intervenciéon del ministerio de

salud tratar de acordar en el marco del COFESA (Consejo Federal
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de Salud) con las provincias en general y con cada una de ellas en
particular la orientacion en cuanto a capacidades de gestion,
financiamiento, uso eficiente de los recursos y obligaciones
prestacionales de un sistema de cobertura provincial hacia un
proceso de integracion con un sistema de cobertura de las OS
nacionales. EIl COFESA fue creado por ley 22.373/81 y ha
funcionado en general mas como un ambito de exposicién de las
autoridades nacionales ante las provinciales. Estos organismos
reconocen la autonomia legal de ias provincias en lo referente a

salud y educacion.

e Empresas de medicina prepaga: E! control sobre dichas

entidades debera extenderse a dos aspectos principales:
prestacional, verificando el estricto cumplimiento del PMO al que
estan obligados por ley 24.756, y el econdmico financiero a partir
de un modelo de diagnéstico y evaluacion econdémica que

permitan conocer anticipadamente la presencia de falencias.

o Garantias de servicios de salud para poblacion sin cobertura
y desarrollo de sequros de salud: Un grupo poblacion muy

significativo, carece de cobertura. Por lo tanto recurre para ser
atendido al sector publico, recibiendo con frecuencia un trato de
menor privilegio o postergaciéon de su atencién. En tanto, el

Proyecto de Decreto del Régimen Federal de hospitales publicos
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tiene como objeto mejorar las actuales niveles de accesibilidad de

la poblacién sin cobertura, garantizando la gratuidad del acceso.

Sistema de salud: “Ciudad de Mar del Plata”

“La medicina marplatense nace alla por el 1874, aunque sus origenes
comiencen en Grecia, 2500 afios antes. Afios exactamente donde la medicina
primitiva dejo de serlo para instalarse en la categoria progresista de medicina
técnica o medicina cientifica”. >

En la actualidad el sistema de salud marplatense se encuentra dividido
en dos subsectores: Publico y Privado.

El sector pdblico lo conforman los siguientes establecimientos
asistenciales: a nivel nacional |N.ARE.P.S (Instituto Nacional de
Rehabilitacion Psicofisica del Sur) e I.N.E (Instituto Nacional de Epidemiologia),
a nivel provincial H.I.G.A (Hospital interzonal General de Agudos), Hospital
Materno Infantil y la Casa del nifio (que funciona como un satélite del Hospital
Materno Infantil) y por Gltimo a nivel municipal las Salas periféricas.

En cuanto al sector privado éste se encuentra regulado por el colegio
médico de la provincia de Buenos Aires, cuya historia en la ciudad indica que
fue “El 28 de junio de 1941 cuando nace dicho colegio en la ciudad de Mar del
Plata, entidad, que al afio siguiente fue promotora y participe de otro hecho
importante la fundacion de la federacion médica de la provincia de Bs. As. Con
el transcurso de los afos, llega una ley que crea el colegio de médicos para

toda la provincia, con un 9° distrito con asiento en ésta ciudad de Mar del Plata,

lo cual obliga a modificar el nombre original de la entidad marplatense que se

32 Centro Médico de Mar del Plata. Cronica de la medicina marplatense. Cap. VI. (19--). Material Inédito.
p. 94.
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convierte en Centro Médico de Mar del Plata y obtiene su personeria juridica
con la nueva denominacion el 27 de julio de 1962 o sea a los 21 dias de su
nacimiento”. >

Este noveno distrito regula actualmente al: Centro Médico que incluye
entre sus afiliados a las Clinica Colén, Clinica 25 de Mayo, Clinica Pueyrredén,
Clinica del Nifio y la Madre, Clinica de Fracturas y Ortopedia y Clinica Belgrano.
Circulo Médico que incluye al EMSHA, Clinica Mitre y Cruz Azul y por ultimo al
Hospital Privado de la Comunidad.

Cabe sefalar y de acuerdo al eje central de nuestra investigaciéon que en
el sector publico sélo se registran nacimientos en el Hospital Materno Infantil,
mientras que en el sector privado todas las instituciones que lo conforman con

excepcion de la clinica de Fracturas y Ortopedia, poseen registros de

nacimientos.

% Ibid. Cap. VIIL; p.117.

42



Tesis de Grado Ortiz —Tieri

CAPITULO Il
FENILCETONURIA

ERRORES CONGENITOS DEL METABOLISMO

Caracteristicas generales:

A principios de sigio, el medico inglés Archibald Garrod, propone por
primera vez el concepto de “Errores Innatos o Congénitos del Metabolismo”
(ECM) denominando asi a todos aquellos trastornos bioquimicos hereditarios
humanos.

Un error innato del metabolismo constituye un trastorno genético donde
se afecta una enzima especifica, lo que produce un bloqueo metabdlico con las
posibles consecuencias patolégicas.

“Las enfermedades metabdlicas son el resultado final de un defecto
enzimatico intracelular, con la ausencia 0 menor actividad de una enzima o
cofactor determinado. Casi todas éstas enfermedades se heredan por
mecanismos autosémicos recesivos.”** Esto requiere que el gen mutado este
en doble dosis, por lo tanto ambos padres deben pasarle al nifio el gen
defectuoso para que resulte afectado con la enfermedad.

“El defecto enzimatico, induce la acumulacion anormal de metabolitos

neurotéxicos, que se traduciran en un deterioro progresivo del Sistema Nervioso

¥ Brusco, 0.J. Enfermedades metabolicas hereditarias. Biblioteca de Medicina. Ed. El Ateneo. Bs. As.
1992.
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Central, con consecuencias como es el retraso mental profundo, desnutricién
crénica y/o la muerte”®
Ordenados segun su incidencia, se mencionan a continuacién, los

principales Errores congénitos del metabolismo:

Titulo: Frecuencia de los principales ECM

ENFERMEDAD FRECUENCIA
Hipotiroidismo Congénito 1:3000
Fenilcetonuria 1:10000
Galactosemia 1:60000

Enfermedad de Orina de

1:250000
jarabe de Arce
Hiperplasia Adrenal
1:12000
Congénita
Fibrosis Quistica 1:2500

Fuente: Fundacién Bioquimica Argentina

De interés para nuestra investigacién, en segundo lugar con una
frecuencia de 1:10000 recién nacidos vivos, se encuentra la Fenilcetonuria,

descripta a continuacion.

3 Gonzales, 1. Importancia del conocimiento de la enfermedad Fenilcetonuria y su tratamiento, en los
pacientes y sus_familias. Tesina de grado. Univ. de Belgrano. Marzo 2005.p.11.
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FENILCETONURIA

Resena Histérica

En 1934, un médico y bioquimico noruego, Asbjorn Folling descubrié que
algunos pacientes que tenian retraso mental presentaban en la orina una franca
elevacidon de é&cido fenilpiravico (derivado metabdlico de la fenilalanina).
Denominé esta enfermedad “imbecilidad fenilpirtvica”.

Tres afos mas tarde, en 1937, Penrose y Quastel llamaron a esta
enfermedad “Fenilcetonuria’, nombre con el que se la conoce actuaimente.

En 1947 Jervis, tras varios afios de investigacién, concluyé que en dicha
enfermedad existia una falla en la transformacion de fenilalanina a tirosina.

Los primeros avances en el tratamiento de la fenilcetonuria fueron
hechos por Horst Bickel (pediatra aleman) en el afio 1953, quién demostré la
efectividad de una dieta restringida en fenilalanina.

Los estudios de Bickel fueron realizados en nifios sintomaticos, debido a
la ausencia de método para un diagnéstico precoz.

Esto recién fue posible en 1963, afio en que Robert Guthrie cred el
método de inhibicién bacteriana para medir la fenilalanina en sangre.

En los afios siguientes se confirmé la importancia de un diagnéstico y

tratamiento precoz para un desarrollo intelectual normal.

Definicion
“La Fenilcetonuria (PKU, abreviatura en ingles Phenylketonuria) clasica
es una enfermedad metabdlica, de herencia autosémica recesiva. Se

caracteriza por un desorden en la produccién o en la actividad de la enzima
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fenilalanina hidroxilasa (PAH, abreviatura en ingles Phenylalanine hidroxilase).
Este defecto esta condicionado genéticamente.”*®

“Si se produce una mutacién que determina la ausencia de la enzima, o
la pérdida de gran parte de su capacidad catalitica, la reaccion especifica no se
producira mas dentro de los limites normales. Esta incapacidad de funcionar
normalmente puede denominarse bloqueo metabdlico primario.”’

La PAH, enzima producida por las células hepaticas, cataliza la reaccion
de hidroxilacién que convierte la fenilalanina en tirosina. Este es un importante
paso en el catabolismo de la fenilalanina.

“La fenilalanina es un aminoacido esencial que no puede ser sintetizado
por los mamiferos superiores y por lo tanto debe ser provisto por la dieta. Su
unica funcién conocida es como componente de las proteinas. Dado que el
organismo normalmente se provee de mucho mas de lo necesario para la
sintesis proteica, gran parte de la fenilalanina se oxida, convirtiéndose en
tirosina.”®®

“En la Fenilcetonuria, la fenilalanina se acumula y sufre una reaccién de
transaminacién a acido fenilpiravico o descarboxilacion a feniletilamina. Estos
metabolitos junto con el exceso de fenilalanina, alteran el metabolismo normal y

pueden contribuir al cuadro clinico.”®

Diagnéstico

3% American Academy of Pedriatrics committe on Genetics. Lssues in Newborn Screening Pediatrics. Vol.
89:2.1992. p.345.

37 Heldon Sutton. Genes enzimas y
enfermedadeshereditarias EUDEBA Ed.Universitaria.Bs. As.1996.p.100.

K
Ibid. p.101.
¥ Behrman, R E; Vaughan, N. Tratado de Pediatria. Errores innatos del metgbolismo. Ed.

Interamericana.9° Edicion. Vol. I. p.440.
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“‘Los niflos con PKU son clinicamente normales al nacimiento y los test
de orina para el acido fenilpirivico son negativos durante los primeros dias de
vida, por ello en ésta edad el diagnéstico debe hacerse midiendo los niveles
sanguineos de fenilalanina.”*°

La muestra debe realizarse después de las 48hs de vida hasta un
maximo de 7 dias, teniendo la precaucién de que el nifo haya recibido una
alimentacion proteica (calostro o leche). La determinacién de la fenilalanina se
realiza por el método bacteriolégico de Guthrie en las muestras de sangre
obtenidas por puncién del talén del recién nacido sobre papel de filtro.

Este método de Guthrie, determinante del diagnéstico temprano de la
PKU corresponde al programa de Pesquisa neonatal y es obligatorio en la
Argentina por ley N° 23.874.

“Los criterios diagndsticos son valores constantes de fenilalanina
superiores de 16 a 20 mg/100ml, tirosina en valores menores a 3mg/ 100mli,
presencia de acido fenilpirtvico e hidroxifenil-pirtvico en orina, e incapacidad de
tolerar una provocacion oral de fenilalanina. Los lactantes con niveles de
fenilalanina constantemente superiores a 8 — 12 mg/100ml deben recibir

tratamiento.”*!

Categorias Clinicas. Hiperfenilalaninemia (HPA) no fenilcetondarica
(HPA NO PKU)

La PKU es una enfermedad muy heterogénea, tanto clinica como

genéticamente.

40 ,

Ibid.
4! Nelson, Y; Moxness, K; Yensen, M. Manual de la Clinica de mayo.7° Edicion. Ed. Espafia. Harcout
Brace.1997.
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Podemos diferenciar distintas categorias clinicas segun el grado de
deficiencia de la enzima PAH, en base a lo cual se establece prondstico,
severidad y duracién de la restriccion dietética.

“En ocasiones hay nifios con hiperfenilalaninemia en los que los niveles
sanguineos de fenilalanina estan algo elevados pero son insuficientes (menos
de 15-20 mg/dl) para dar lugar a ia excrecién acido fenilpirGvico. Al igual que
los nifios con fenilcetonuria clasica éstos nifios presumiblemente tienen el
enzima fenilalanina hidroxilasa anormal aunque con algo de actividad; los
valores sobre de su actividad van del 1-35% de lo normal, en contraste con
actividad indetectable encontrada en la forma clasica de fenilcetonuria.”*?

La clasificacion hoy aceptada de PKU toma como variable el nivel de
fenilalanina con dieta normal, permitiendo dividir en tres formas clinicas:

e PKU Clasica (Phe mayor 20mg/dl) en la que la actividad residual
de la enzima PAH es menor del 1%.

e Atipica o HPA no PKU (Phe 10-20mg/dl) cuando la actividad
enzimatica estaentreel 1yel 5 %.

o HPA persistente benigna (Phe 3-10 mg/dl) con una actividad
enzimatica por encima del 5%.

“Las manifestaciones clinicas de las HPA varian, desde ausencia de
clinica en los casos de menores concentraciones de fenilalanina a importantes

manifestaciones en los casos de niveles muy elevados.”®®

“2 0p. Cit. 39; p.442.
4 villaverde, R et al. Diagnostico tardio de Fenilcetonuria como causa de retardo mental en un
adolescente. Revista de Neurologia .Hospital Universitario Virgen de la Arrixaca. Murcia Espafia.1997.

p-1912.
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“En la forma clasica no hay duda sobre la severidad y duracion de la
restriccidn dietética, por el contrario los otros dos grupos plantean mas dificultad

en el manejo y prondstico.”*

PKU Materna

El feto de una madre con PKU o HPA esta expuesto a concentraciones
de fenilalanina mas elevadas que las de la sangre materna (1,7 veces
aproximadamente).

“La concentracion elevada de fenilalanina es toxica para el feto y el
riesgo de dano fetal puede traducirse en aborto, retardo del desarrollo
intrauterino y diferentes anomalias estructurales.”*®

“‘De madres con PKU pueden nacer nifios con retraso mental sin
fenilcetonuria; esto sugiere que el dafio cerebral en el feto se produce por
transferencia placentaria del exceso de fenilalanina materna. Por lo tanto la
madre fenilcetonurica embarazada debe ser identificada y mantenida con una
dieta pobre en fenilalanina.”*®

El control metabdlico debe ser estricto antes (4-6 meses) y durante todo

el embarazo.

Caracteristicas clinicas

Debido a la ausencia de un tratamiento oportuno y adecuado, el nifio
con PKU evidencia clinicamente una detencion de su desarrollo cerebral en los

primeros meses de vida.

# Spécola, N. Hiperfenilalaninemias no Fenilcetontiricas (HPA NO PKU): Valoracion de Formas
Intermedias. Primeras Jornadas de Pesquisa Neonatal. Acta Bioquim. Clin Latinoam. La Plata.2005 p.514.
4 Asociacion PKU Argentina. hrrn ++ wwsw pion ore 2r (consultada 23-05-07).

“ Op. Cit. 39; p.442.
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‘Desarrolla el tipico cuadro de un nifio con retraso mental de grado
moderado a severo con una conducta esquizoide.” 47

Estos nifios pueden presentar variados sintomas neuroldgicos:

e Convulsiones

o Alteraciones del tono y la postura
¢ Movimientos anormales

e Temblores

¢ Microcefalia

Se observa con frecuencia hipo pigmentacion en ojos, piel y pelo, debido
al bloqueo de la via de formacidn de tirosina, que trae como consecuencia una
disminuciéon en la produccidon de melanina, pigmento responsable de la
coloracion.

Es caracteristico el olor de la orina (“de ratdon” o a moho-humedad),
debido a la eliminacién de &cido fenilpirivico, como via alternativa para la
metabolizacién de las altas concentraciénes de fenilalanina.

En los nifios mayores son frecuentes los trastornos de conducta,
hiperactividad, comportamiento autista, entre otros sintomas.

El deterioro intelectual es progresivo, asi como las alteraciones
neurolégicas, en los pacientes que no siguen el tratamiento o lo han

abandonado precozmente.

Tratamiento
El tratamiento de la PKU es nutricional. Consiste en restringir el aporte

de Phe, cubriendo los requerimientos proteicos con una mezcla de aminoacidos

47 Op Cit. 39; p.440.
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libres de Phe vy asegurando una ingesta calérica adecuada, para permitir el
crecimiento y desarrolio normal. Es indispensable entonces, alcanzar un valor
calorico adecuado para evitar el catabolismo y ocasionar trastornos en el
desarrollo.

“El objetivo de dicho tratamiento es lograr un control metabdlico
adecuado que asegure el desarrollo psicofisico normal del paciente. En nifios
de 0 a 10 afios los niveles de Phe se hallan entre 2 y 6 mg/dl y en mayores
entre 2 y 10 mg/dl.”*®

“El individuo debera seguir estrictamente la dieta recomendada por el
especialista, dado que esta serd adaptada individualmente, dependiendo de
cual es la severidad de la deficiencia de enzima, ya que esto condicionara la
cantidad de fenilalanina que el nifio puede tolerar, de su edad, peso, promedio
de crecimiento y estado de salud.”*®

Para que los resultados del tratamiento sean 6ptimos, se requiere:

e Diagnostico precoz, dentro del primer mes de vida
e Tratamiento y control continuo durante toda la vida
e Control riguroso de las madres fenilcetonuricas durante el

embarazo.

“ Op. Cit 44
* Op. Cit,35; p19.
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CAPITULO Il

MODELO DE SALUD PUBLICA EN ATENCION PRIMARIA

e P P

Se trata de ocuparse de
pensar...

y de actuar...
Ocupémonos.

Para no preocuparnos

La Organizacién Mundial de la Salud (OMS), ha abogado a favor de la
Atencién Primaria de la Salud (APS) desde antes de 1978, cuando adopt6
como enfoque central la meta de salud para todos en el afio 2000.

“La Conferencia Internacional sobre Atencién Primaria de la Salud,
celebrado en 1978 en Alma-Ata (Kazajstan, Unién Soviética), difundié y otorgd
el reconocimiento internacional al concepto de APS como principal estrategia
para alcanzar dicha meta. Esta vision sobre la APS quedd expresada en los
principios y recomendaciones contenidas en la declaracién de Alma-Ata que
marcaron el inicio de un nuevo paradigma para mejorar la salud colectiva y el
establecimiento de una nueva plataforma de politica sanitaria internacional.”®

Las relaciones entre salud y desarrollo son indiscutibles y se reconoce
que la salud es un resultante de un proceso social, econémico y que es también
un derecho humano fundamental, estando el mismo garantizado por nuestra
constituciéon nacional a través de la incorporaciéon a su texto de los Pactos
Internacionales, con rango supralegal. Por lo tanto “constituye un derecho social

y exigible; y tiene como via de exigibilidad por excelencia a la justicia. Esto

3¢ Roses Periago, M. La renovacion de la atencion primaria de salud en las américas: la propuesta de la
organizacion panamericana de la salud para el siglo XX], Rev. Panamericana salud publica 2007. p.65.
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significa que es factible exigir éste derecho aun ante la falta de reglamentacién
o deficiencia.”"

A su vez la buena salud tiene un efecto beneficioso sobre el nivel
educacional, productividad en el trabajo y el bienestar general de la poblacion.

La APS es la estrategia iddnea para actuar en éste complejo proceso de
generacion y proteccion de la salud individual y colectiva; ya que aborda las
situaciones de los individuos y las familias como un todo y toma en cuenta las
circunstancias del entorno en que se desenvuelven. El llamamiento de ia APS
para analizar de manera conjunta con otros sectores las determinantes de la
salud y la enfermedad abre el camino hacia la formulacién de Politicas Publicas
conducentes al desarrolio humano integral y sostenible.

Durante las dltimas décadas se han “cosechado” en las Américas
diversas experiencias sobre la expansién de la APS; con la adopcion de
medidas preventivas y mejoras en la educacioén, el saneamiento y el acceso a
los servicios de salud.

“A su vez la APS es el entorno ideal para la operativizacién de las
estrategias encaminadas a lograr los objetivos del desarrollo del Milenio
(adoptados en el 2000 por acuerdo de 189 paises)’>? ya que se basan en los
mismos principios y valores de equidad, solidaridad y justicia social.

Durante la reunién regional de consulta sobre la renovacién de la APS de
las Américas celebrada de Montevideo, Uruguay, en julio de 2005 se prepard un
a declaraciéon regional sobre las nuevas orientaciones de la APS que fue

ratificada por el 46° consejo directivo de la Organizacion Panamericana de la

Salud (OPS) en septiembre de ese mismo afio.

3} Dras. Bianco , M. I; Crescentini, L. Guia Basica de Salud y Discapacidad. 2006. p.1.
52 San Sebastian, M; Karin-Hurting, A, et. al. EI movimiento de salud de los pueblos: salud para todos ya.
Rev. Panamericana salud publica. 2005. pp. 45 a 49.
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Actualmente, la APS ha recuperado visibilidad en todo el mundo: las
instituciones gubernamentales, entidades publicas y privadas, organizaciones
de cooperacion internacional y ambito académico, entre otras; reconocen que el
fortalecimiento del sistema sanitario es un requisito imprescindible para
asegurar el crecimiento econémico, avanzar en materia de equidad y mejorar la
salud.

La propuesta de la OPS implica renovar los sistemas de salud, tomando
a la APS como fuente principal de atencidén y cuidados sanitarios, ya que se
considera la estrategia mas adecuada para mejorar sostenible y
equitativamente la salud de los pueblos de las Américas.

“Siendo definido a un sistema de salud basado en la APS como una
estrategia de organizacién integral cuya meta principal es alcanzar el derecho
universal a la salud con la mayor equidad y solidaridad y que se basa en los
principios de la APS como el compromiso de dar respuesta a las necesidades
de salud de la poblacién, la orientacién a la calidad la responsabilidad y la
rendicién de cuentas de los gobiernos, la justicia social, la sostenibilidad, la
participacion y la intersectorialidad.”®

Un sistema de salud basado en la APS, ademas de estar conformado
por elementos estructurales y funcionales que garantizan la cobertura universal
con equidad, debe prestar atencién integral, integrada y apropiada a lo largo del
tiempo, hacer hincapié en la prevencién y en la promocién y garantizar la
atencion del paciente en el primer contacto.

Las familias y las comunidades son la base para su planificacién y puesta

en practica.

33 Macinko, J; Montenegro, H; Nebot Adell, C y Grupo de trabajo de APS de la Organizacion
Panamericana de la Salud. _La renovacicn de la APS en las Américas. Rev. Panamericana salud publica
2007. pp.73-84.
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En esencia la definicion de renovacién de APS continua siendo la misma
que se expresa en la declaracién de Alma-Ata, la nueva definiciéon se encuentra
mas enfocada a los sistemas de salud en su conjunto —abarca los sectores
publicos y privados y las organizaciones sin fines de lucro- y es aplicable a
todos los paises.

Las investigaciones realizadas han demostrado los beneficios de las APS
y que los sistemas de salud basados en las mismas tienden a ser mas
equitativas y a tener mejores resultados en cuanto a la salud a nivel

poblacional.

Eficacia de la Pesquisa Masiva_de Enfermedades Congénitas para prevenir
la Discapacidad Mental

Definiciones y Criterios de seleccion

Los términos Pesquisa y Diagnéstico implican conceptos diferentes: La
Pesquisa es definida como: “La deteccién con métodos, en una poblacion
aparentemente sana de individuos presuntamente enfermos. Los individuos
detectados con métodos de screening; deben luego ser sometidos a un
diagnéstico. Es por ello que los test de screening no deben ser usados como
pruebas diagnésticas; cuando permiten individualizar individuos “en riesgo”,
dentro de la poblacion presuntamente sana. No son métodos que sirvan para
seguir la evolucion de nifios con enfermedades neurolégicas definidas”

Diagnéstico por su parte se define como: “La caracterizacion de la
n 54

enfermedad con miras a efectuar un tratamiento”.

Por lo tanto se deduce que los nifios seleccionados por un determinado método

54 Lejarraga, H; Krupitzky, S. Guias para la evaluacion del desarrollo psicomotor del niiio menor de seis
aflos. Publicaciones Nestlé. Bs. As. 1997.p. 9.
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de pesquisa deben ser sometidos posteriormente a los correspondientes
procedimientos diagndsticos que permitan confirmar la enfermedad.

La pesquisa forma parte de la Medicina Preventiva y de la Atencion
Primaria de la Salud.

Se encuentran cuidadosamente determinados por los comités de
genética cudles son los criterios que se deben observar para seleccionar las
enfermedades en las que se deben realizar las pesquisa masiva.

Estos criterios se relacionan con: (a) la enfermedad; (b) con el método
diagndéstico.
(a) Respecto de la enfermedad:
(1) Severidad y frecuencia.
(2) Que tenga tratamiento totalmente satisfactorio.
(3) Que la maxima efectividad del tratamiento sea en
el periodo neonatal.
(4) Que exista la posibilidad de control de los pacientes
y de la centralizacion de esos datos para confirmar
los resultados de la pesquisa.

(b)Respecto del método diagnéstico:

(1) La obtencion de la muestra y el transporte a los
centros de deteccién deben ser sencillos.

(2) La técnica a utilizar debe ser altamente sensible
(sin falsos resultados negativos) y altamente

confiables (muy pocos falsos positivos).
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(3) El costo debe ser razonable.*®

Caracteristicas
El Hipotiroidismo Congénito (HC) junto con la Fenilcetonuria (PKU) son unas de
las pocas causas prevenibles del Retraso Mental. “Trabajos clasicos
demostraron que, si el tratamiento se inicia precozmente, puede evitarse el
dafio neuroldgico y el retraso mental, caracteristico de ésta enfermedad.”®

Para lograr éste objetivo el tratamiento debe lograrse lo antes posible,
idealmente durante los primeros 21 dias de vida; cada dia de demora en su
comienzo implica un incremento del riesgo de retraso mental. Ciertamente, el
comienzo esta vinculado directamente con el diagnéstico temprano
(considerado como aquel que se realiza en los primeros 15 dias de vida). Sin
embargo éste no puede basarse Unicamente en la evaluacion clinica, debido a
que la gran mayoria de los nifios afectados no presentan signos que permitan
presumir la enfermedad durante el primer mes de vida. Es por ello que los
programas de pesquisa neonatal también denominados Screening neonatal, se
han constituido en el Unico medio eficaz para alcanzar la deteccién temprana
de éstas enfermedades y su consecuente tratamiento oportuno.

La pesquisa neonatal es un sistema interdisciplinario de la salud publica
disefiado para llevar a cabo la deteccién masiva y universal y posterior
tratamiento precoz de una serie de enfermedades congénitas potenciaimente

catastréficas tales como la PKU y el Hipotiroidismo Congénito.

%% Comunicacion de Grupo de Trabajo “Discapacidad” de la SAP Eficacia de la pesquisa masiva en las
enfermedades inaparentes en el recién nacido para prevenir la discapacidad mental. Fuente: Boletin del
Circulo Médico de la Matanza 1992. p.80.

5 Dres. Santucci, Z; Ansaldi, M; Pattin, J; Spécola, N y otros. Programa de pesquisa neonatal de
Hipotiroidismo Congénito de la provincia de Bs. As. Archivo Argentino de Pediatria. 2002. p.456.
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“El primer método realizado en una gota de sangre seca en un papel de
filtro fue descrito por el profesor Robert Guthrie en 1963.

Aplicado al diagnéstico de la PKU™’; consistente en un método
semicuantitativo para medir la fenilalanina en sangre entera. “Este método fue
suficientemente simple, sensible, y especifico para ser utilizado en la pesquisa
masiva de las enfermedades en los recién nacidos. Paralelamente hallé que la
sangre entera seca en papel de filtro era estable y utilizable para multiples fines
lo que permitié la realizacion de métodos de diagnésticos biogquimicos y
genéticos para muchas enfermedades.”®

Luego y de acuerdo a los progresos en las técnicas de laboratorios
alcanzados en las Ultimas tres décadas permitieron implementar en 1974 en la
provincia de Québec (Canadd) el primer programa de pesquisa neonatal de
Hipotiroidismo Congénito mediante determinaciones hormonales de gotas de
sangre secas obtenidas en papel de fiitro.

En los afios siguientes, esta modalidad diagndstica se extendia a la
mayoria de los paises del mundo aunque con diferentes grados de
organizacion.

En nuestro pais Lorcansky y colaboradores fueron los primeros en
implementar un sistema de pesquisa de Hipotiroidismo Congénito en 1978.

Desde 1986 la Pesquisa Neonatal de la fenilcetonuria es obligatoria en la
Argentina por ley 23.413; por su parte la ley 23.874 incorporé la investigacion
del HC y en enero de 1995 con la ley 24.438 se incorporé la pesquisa de
Fibrosis Quistica en el recién nacido, fue también en el afio 1986 cuando la

provincia de Bs. As habia sancionado la ley 10.429 mediante la cual se

7 Op. Cit. 55; p.81.
58 Spécola., N. Fenilcetonuria (PKU) pasado y presente. Primeras Jornadas de Pesquisa Neonatal. Acta
Biogquim. Clin. Latinoam. La Plata. 2005. p. 506.
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establecia la investigacidn neonatal obligatoria de las enfermedades referidas
en todos los nifos nacidos en su territorio asi como el tratamiento de todos los

casos confirmados.

Organizacion de la Pesquisa en la Provincia de Buenos Aires

Si bien la misma comienza en los paises desarrollados en la década del
60’ a partir del desarrollo del método de Gutrhie para detectar neonatos con
hiperfenilalanemia y fenilcetonuria. “En nuestro pais, su implementacion se vio
retrasada durante muchos afios, a pesar de haber sido dictadas en 1986 una
ley nacional y una ley provincial en la provincia de Buenos Aires que hacian
obligatoria la pesquisa neonatal de hipotiroidismo congénito y fenilcetonuria.
Recién en abril de 1995, cuando a partir del ofrecimiento de la Fundacién
Bioquimica Argentina al Ministerio de Salud de la provincia de Buenos
Aires se dio inicio al primer programa organizado, centralizado y regionalizado
del pais el Programa de Diagnostico y Tratamiento de Enfermedades
Congénitas (PRODYTEC)”.*®

E! mencionado fue concebido para permitir la deteccion de recién
nacidos sospechados de padecer algunas de las enfermedades, realizar su
confirmacion, tratamiento y seguimiento de todos los recién nacidos del territorio
de la provincia de buenos aires dando cumplimiento a la ley 10.429/86.

Se convoco a profesionales de reconocida experiencia para su puesta en

practica, siendo establecido el laboratorio de la Fundacién Bioquimica Argentina
como centro de Pesquisa y el Hospital de Nifios “Sor Maria Ludovica® de la

ciudad de La Plata como centro de confirmacion y diagnéstico. La principal

% Op. Cit. 14.
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estrategia de trabajo de esta comision se apoy6 en la siguiente informacién y
criterios de base: (a) una poblacién blanco promedio anual de 227.896 recién
nacidos en la provincia (34% de los nacidos en todo el pais)®%f’

b) la distribucién de los nacimientos en tres sectores asistenciales: un tercio
en hospitales dependientes del Ministerio de la Salud de la provincia de
Buenos Aires (MSBA), y los dos tercios restantes repartidos entre las
maternidades del ambito municipal y privado.

c) con la mayor concentracidn de los nacimientos en el area geografica
que rodea la ciudad de Buenos Aires.®

d) Las recomendaciones formuladas por los comités internacionales de
pesquisa en relacidon con las estrategias organizativas y el nimero
o6ptimo de muestras anuales que debe analizar con laboratorio para
mantener una relacién costo beneficio apropiada.®/%*

Esta comisién coordinadora definié los siguientes objetivos para los primeros
cinco anos del programa: (a) lograr que el tratamiento de los nifios con
Hipotiroidismo Congénito y PKU se iniciara antes de los 22 dias del nacimiento;
(b) extender la cobertura de la pesquisa a todos los recién nacidos de los
hospitales dependientes del (MSBA) ;(c) promover la implementacion de la
pesquisa en el ambito municipal y privado. Asi mismo, establecié entre sus

obligaciones, la realizacién de un analisis periédico del programa para conocer

% Boletin del Programa Nacional de Estadisticas de Salud. Indicadores de Mortalidad y Natalidad. Afios
1980-1992-1994. N° 68.

%! Boletin del Programa Nacional de Estadisticas de Salud. Estadisticas vitales de recursos y produccion
de servicigs. Cifras provisorias. 1994. N° 69.

62 Boletin del Programa Nacional de Estadisticas de Salud. Nacidos vivos y defunciones de menores de un
afio por departamento de residencia. Argentina. 1994- 1996. N° 72.

% Griiters, A; Delonge, F; Giovanelli, et.al. Guidelines for Neonatal Screening Programs for Congenital

Hypothyroidism. 1994. pp. 1-2.
4 Therrel, BL; Ponny, SR; Davidson, A, et. al. Newborn Screening system guidelines: statement of the

Council of Regional Networks for Genetics services screening. 1992. pp. 135-147.
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su situacion funcional y para instrumentar, a partir de sus resultados, las
modificaciones organizativas necesarias para mejorar su eficacia.

“Las tareas especificas de los programas de pesquisa neonatal puede
ser agrupados en cuatro componentes principales, la pesquisa, el diagnostico,
el tratamiento y el seguimiento. Sin embargo, existen otros dos componentes
adicionales que resultan fundamentales para asegurar el éxito de los mismos: la
evaluacion sistematica y periddica de los resultados y la educacién. El primero
de estos dos componentes adicionales permiten realizar una cuantificacion del
funcionamiento del programa a través de diferentes parametros como son los
indicadores de cobertura, del cumplimiento del marco del tiempo 6ptimo de las
diferentes etapas de calidad de las muestras, eficiencia del sistema analitico,
eficiencia de las acciones de seguimiento en el corto plazo y eficiencia del
tratamiento y seguimiento en el largo plazo, mientras que el segundo resulta
importante para formacién y capacitacion del personal e informacion vy
concientizacion de la poblacion general acerca de los objetivos del mismo y sus

beneficios.”®®

Ley Nacional N° 23.413/86 y su_modificacién ley N° 23.874/90 Decreto N°

1316/94

Ley Nacional N° 23.413

Articulo 1°.- La realizacion de una prueba de rastreo para la deteccidén precoz
de la fenilcetonuria seréd obligatoria en todas las maternidades vy

establecimientos asistenciales que tengan a su cuidado a nifios recién nacidos.

55 Borrajo, G. Pesquisa neonatal del andlisis de sangre a la prevencion. Primeras Jornadas de Pesquisa
Neonatal. Acta Bioquim.. Clin. Latinoam. La Plata. 2005. p. 506.

61



Tesis de Grado Ortiz —Tieri

Articulo 2°.- La prueba se realizara en todos los recién nacidos nunca antes de
las 24 horas de haberse iniciado la alimentacién Lactea.

Articulo 3°.- La realizacion de esta prueba serd obligatoria en todos los
establecimientos estatales que atiendan recién nacidos.

Articulo 4°.- Las obras sociales y los seguros meédicos deberan considerarla
como prestacion de rutina en el cuidado del recién nacido.

Articulo 5°.- Comuniquese, etc.

Ley Nacional N° 23.874

Articulo 1°.- Modificase el articulo 1° de la ley 23.431 el que quedara redactado
de la siguiente forma:

Articulo 1°.- La realizacién de una prueba de rastreo para la deteccién precoz
de la fenilcetonuria y el hipotiroidismo congénito sera obligatoria a todas las
maternidades y establecimientos asistenciales que tengan a su cuidado nifos
recién nacidos.

Articulo 2°,. Comuniquese, etc.

Decreto N° 1316/94

Articulo 1°.- Apruébese la reglamentacion de la Ley N° 23413 y su
modificatoria. Que forma parte integrante del presente Decreto como anexo |.
Articulo 2°.- Comuniquese, publiquese, dése a la Direccion Nacional del
Registro Oficial y archivese

Anexo |

1.- Las pruebas de rastreo para la deteccién precoz de la FENILCETONURIA y

el HIPOTIROIDISMO CONGENITO en los nifios recién nacidos debera
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realizarse en un plazo no mayor de los SIETE (7) dias de producido el
nacimiento y que no sea anterior a las VEINTICUATRO (24) horas de iniciarse
la alimentacion lactea.

2.- Seran responsables de la realizacion de las pruebas de rastreo
mencionadas en el punto 1 del presente anexo.

(a) Los Jefes de Servicio.

(b) Los médicos obstetras.

(c) Las parteras y profesionales especializados encargados de atender a los
recién nacidos en maternidades y establecimientos asistenciales.

(e) En el caso del recién nacido cuyo nacimiento no haya sido atendido por
profesionales de la medicina ni ingresado posteriormente a un servicio
asistencial, o se retire antes de las VEINTICUATRO (24) horas, los padres,
tutores o guardadores estaran obligados a concurrir dentro de los SIETE (7)
dias del nacimiento a un centro asistencial, a los efectos de proceder a la forma
de la muestra de sangre correspondiente.

3.- Las pruebas de rastreo requeridas conforme el punto1, del presente Anexo,
deberan considerarse como prestaciones de rutina en el cuidado del recién
nacido, tanto por parte de establecimientos estatales o privados como obras

sociales 0 Seguros Médico.

Ley Provincial N° 10.429/86

Articulo 1°.- Es obligatorio en todo el territorio de la Provincia de Buenos Aires,
la investigacion masiva con la finalidad del diagnéstico precoz de todo tipo de
anomalia para el desarrollo del sistema nervioso central de los recién nacidos y

el consecuente tratamiento de las enfermedades detectados por esa pesquisa.
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Articulo 2°.- Quedan sujetos a las disposiciones de ésta ley, los servicios
hospitalarios pablicos de la provincia; los obstetras y los profesionales médicos
que asistan al nacimiento o que con posterioridad presten asistencia a los
recién nacidos.

Articulo 3°.- Los padres, tutores, curadores y guardadores de los recién nacidos
son responsables con respecto a las personas a su cargo, de requerir el
cumplimiento de lo dispuesto en esta ley y su correspondiente decreto
reglamentario.

Articulo 4°.-El Ministerio de Salud sera el organismo de aplicaciéon de la
presente ley y tendré a su cargo la programacioén, implementacion y desarrollo
de las actividades necesarias a efectos de realizar la educaciéon sanitaria,
deteccidén masiva, diagnostico precoz y tratamiento correspondiente de las
enfermedades pesquisables que se determinan en la presente ley.

Articulo 5°.- El Ministerio de Salud, coordinara con las autoridades sanitarias
nacionales, municipales, Colegios Profesionales, entidades gremiales del area
de salud, instituciones de bien puUblico, las actividades a que hubiere lugar para
su mejor cometido.

Articulo 6°- A los fines de la aplicacion de la presente ley, se consideran
comprendidos, el hipotiroidismo congénito y la fenilcetonuria, quedando el
Poder Ejecutivo, facultado para ampliar esta ndémina, cuando razones de
politica sanitaria lo justifiquen.

Articulo 7°.- Autdrizase al Poder Ejecutivo a crear la Partida Presupuestaria
correspondiente y a realizar las adecuaciones necesarias para atender los
requerimientos de la presente ley.

Articulo 8°.- Comuniquese, etc.
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Eficacia del Tratamiento Cronico para evitar la discapacidad mental

La pesquisa neonatal es un sistema interdisciplinario de la salud publica
disefiado para llevar a cabo la deteccion masiva y universal y el posterior
tratamiento precoz de estas enfermedades potencialmente catastréficas y
dificiles de reconocer clinicamente sobre la poblacion neonatal. Dicho
tratamiento debe iniciarse una vez confirmado el diagnéstico, dentro de los
primeros 21 dias de vida con la entrega de sustituto de leche materna libre de
Phe (férmulas).

El principal objetivo del tratamiento es lograr el control metabdlico
adecuado que asegure el desarrollo psicofisico normal. EI mismo es nutricional
e implica la restriccion del aporte de Phe (inicialmente con férmulas y luego con
alimentacion soélida (segun edad)). Los alimentos que componen la dieta y
cumplen con éstos requisitos son importados y por lo tanto sumamente
costosos y de dificil acceso. Cabe senalar que la dieta debe realizarse
precozmente como también a lo largo de la vida (en forma crénica), siendo aqui
donde radica el problema ya que el estado tiene la obligacion de hacerse cargo
del tratamiento precoz pero no asi del crénico. Siendo de vital importancia la
adherencia al mismo a lo largo de la vida para evitar el dafio neuroldgico, ésta
adherencia depende de la edad (del nifio con PKU), tolerancia de Phe y
principaimente del nivel sociocultural de la familia lo que determina la frecuencia
de los controles, intercurrencias infecciosas, pautas educacionales y calidad de

la dieta.
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Relaciéon entre Costos-Beneficios del Programa de Diagnéstico y

Tratamiento para la deteccion de la PKU

Segun uno de los principios de Deming “una organizacion debe
construirse mejorando constantemente la metodologia de produccion y los
servicios para incrementar la calidad y la productividad reduciendo asi los
costos. En otras palabras, la organizacion debe ser competitiva a través de la
calidad.

En el ambito de la salud la posibilidad de responder a estas exigencias
se puede ver restringida por diferentes factores como regulaciones generales y
especificas y restricciones de presupuestos, que dependiendo de cada pais o
region, condicionan la variedad de prestaciones.”®

Sin embargo, en los laboratorios de Salud Publica los costos de la
implementacion de un sistema de calidad no deben ser abordados como
perdidas sino como inversion en el bienestar general de la poblacién, como
ahorro econémico de los costos que supondria una inadecuada practica sin
control y como aseguramiento de la inversiéon realizada. “Son ejemplos los
ensayos de diagnéstico en una poblacion o tamizaje en bancos de sangre,
ensayos para prevencion de enfermedades congénitas (PKU, Hipotiroidismo
Congénito), son inversiones que se realizan para el beneficio general.”®

Es asi como el método de deteccién masiva significaria un ahorro muy
importante para el pais dada la beneficiosa relacion entre costo-beneficio. El
beneficio es mucho mayor a nivel humano ya que un simple analisis, accesible
a toda la poblacién de recién nacidos evitaria un severo dafio mental y

permitiria el crecimiento de un nifio sano. Ha sido analizada la relacién costo-

% Organizacion Panamericana de la Salud. Curso de Gestion de Calidad para Laboratorios. Modulo 9. EJ
costo de la calidad. Washington D.C. 2005. pp.2-3.
7 1bid. p.4.
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beneficio, considerando el gasto de implementacion de éste tipo de programas
en relacidon con el costo social, emocional y econdémico que significa para la
familia la crianza de un nifo con discapacidad, su rehabilitacion, y la
dependencia que mantienen de por vida este tipo de pacientes. En todos los
casos se apoya la inversidbn econémica que implica la organizacién de la
pesquisa neonatal lo cual hace incuestionable su instauracién en los programas
de medicina preventiva.

Teniendo en cuenta que resulta ampliamente favorable no sélo a nivel
econdémico sino a nivel humano “ahorrando” el dolor que implica una
discapacidad en si misma, en una familia, en la sociedad, ain mas cuando esto
se puede evitar. “Estando ademas sumamente estudiado en los paises que se
implanta, que el costo de la pesquisa durante un afio es menor que el costo que
significa a la sociedad mantener a un discapacitado durante dieciocho afios con
sus estudios y tratamientos rehabilitantes.”®®

Siendo Ia realidad en nuestro pais segun lo expresa el Dr. Gustavo
Borrajo®®que “actualmente la cobertura de la pesquisa en todo el pais no
alcanza el 50% de los nacidos con tasas de cobertura del 99% en Hospitales
Publicos de la ciudad de Bs. As y de la provincia de Bs. As. Sin embargo, ain
hay provincias e instituciones privadas en las que no se realiza la prueba,
motivo por el cual el promedio nacional es tan bajo”.

Por otra parte es fundamental sefialar que si bien la deteccidn es de gran
importancia en ésta relacion costo-beneficio, también lo es el tratamiento que si
no se considera no podemos referirnos a un programa integral, necesario para

cumplir con el principal objetivo de evitar el retraso mental.

68 .

Op. Cit.55; p.81.
“Dr. Borrajo, G. Comision Coordinadora del Programa de Diagnostico y Tratamiento de Enfermedades
Congénitas. Laboratorio de Deteccion de Errores Congénitos. Fundacion Bioquimica Argentina.
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Considerando que “el control de éstas enfermedades genéticas esta
basado en una estrategia integrada y amplia que combine el mejor tratamiento y
prevencion posibles mediante actividades de educacion de la comunidad,
cribado de la poblacidn, asesoramiento genético y disponibilidad de medios de
diagnostico precoz. Los tratamientos eficaces redundan no sélo en una mayor
esperanza de vida sino también en una mayor calidad de vida, es decir,
tratamiento y prevencion son complementarios y permiten reducir el gasto
sanitario.”’®

En nuestro pais el tratamiento para un nifo con PKU genera un gasto
estimado de 4000 a 4800 pesos mensuales por cada nifio con ésta enfermedad,
y si bien algunas obras sociales lo cubren en un 100%; no sucede lo mismo con

" “una vez obtenido el resultado

el estado que como asegura la Lic. B. Pirovano
si éste llegara a ser positivo no tiene la obligacion de cubrir integraimente el
tratamiento médico y nutricional que sera el que finalmente preveera la
deficiencia mental’.

Segun la Academia Americana de Pediatria, un programa de pesquisa
no es un mero analisis bioquimico, sino que deberia comprender la educacion
de padres, pediatras sobre la pesquisa; la pronta ubicacion y seguimiento del
individuo con la enfermedad, consejo genético y el apoyo psicolégico de las
familias; manejo y tratamiento adecuado de los pacientes y la evaluacion

sistematica de evoluciéon. Por lo tanto, en rigor, la Argentina no cuenta con un

programa integral de pesquisa ya que sélo diagndéstica.

" OMS. Control de Enfermedades Genéticas. Abril 2005, pp.1a 5.

" Lic. Bernarda Pirovano. Coordinadora del centro para el estudio de enfermedades genéticas,
metabolicas y discapacidades de la Universidad de Belgrano. Publicacion de la red Latinoamericana de
Cooperacidon Universitaria-Afio 6 N° 10. Sep. 2004.
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De acuerdo a lo expuesto respecto de la relaciébn costo-beneficio se
concluye que como se ha indicado prevenir (detectar y tratar) cualquiera de
estas enfermedades sera siempre mas econémico que los costos derivados de
su falta de atencion. Por tanto es importante generar conciencia en nuestra
sociedad como asi también en nuestras autoridades sobre la importancia de
crear un programa integral que contemple no sélo la identificacion de éstas
enfermedades en todo recién nacido, sinotambién la ayuda necésaria al grupo
familiar del nifio afectado para hacer frente a un tratamiento que, en muchos
casos, no puede ser afrontados por ellos.

Cumpliendo, de ésta manera, cabalmente con los principios de la
Convencién Internacional de los Derechos del Nifo, al tiempo que se pondria
de manifiesto que la prevencion es vital y que garantizar la calidad de vida del

nifio y su familia es una responsabilidad indelegable del estado.
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CAPITULO IV

TERAPIA OCUPACIONAL Y ATENCION PRIMARIA DE LA

SALUD EN FENILCETONURIA

Terapia Ocupacional: Origenes y evolucién. Breve resefia histérica

La Terapia Ocupacional surge acompafando los grandes movimientos
sociales.”

Hacia fines del siglo XVIII, con el surgimiento del movimiento filoséfico
conocido como tratamiento moral, en Francia, “Pinel propuso una revolucion
moral para remplazar el punto de vista de que las personas con enfermedad

mental eran peligrosas e incurables y que debian ser recluidas’”

. Surge
entonces la Etapa Humanistica, comenzando a ocuparse el tiempo de los
internados para lograr su rehabilitacién social. Paralelamente en Inglaterra se
instauran casas de retiro en el campo para tratar las alteraciones mentales,
considerando el cambio de ambiente como un elemento beneficioso.

En el siglo XIX, Etapa Industrial, surgen las industrias hospitalarias,
fundamentadas en “la utilizacion de la mano de obra y no la rehabilitacién. Esto
fracasa porque al ser inferior la capacidad productiva, el rédito econémico no es
el mismo.”™
A principios del siglo XX, con el advenimiento de la Efapa Terapéutica,

en Estados Unidos (Universidad de Harvard) se comienza a estudiar el uso

terapéutico de las actividades.

"2 Sbriller, L. Reinsercion socio-laboral del discapacitado. Revista Reinsercion. Afio III. N° 14. Marzo-
Abril 1992.p.44.

3 Kathleen Barker Schwartz. Historia de la Terapia Ocupacional. Terapia Ocupacional, Willard &
Spackman.Capitulo 1. 10° Edicién. Editorial Panamericana. Bs. As Argentina 2005 p.6.

7 Op. Cit. 72; p.44.
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En 1922 se publica el primer articulo sobre Terapia Ocupacional,
publicado “La filosofia de la terapia ocupacional”, escrito por Adolph Meyer,
quien retoma los fundamentos del tratamiento moral.

“‘Dentro de esta misma escuela se destaca Eleonor Slagle, considerada
fundadora de la Terapia Ocupacional. Toma como modelo las necesidades de
la infancia y como fundamento los principios de trabajo, juego y relaciones
humanas.”’®

Luego de la Segunda Guerra Mundial surge la necesidad de asistir y
rehabilitar a los discapacitados motores y psiquiatricos, como consecuencia de
dicha guerra, propiciando el desarrollo y especializacion de la Terapia
Ocupacional en ambos campos.

En 1950 llegan a la Argentina las primeras Terapistas ocupacionales
ante la epidemia de polio.

En 7959 un equipo de terapeutas ocupacionales britanicos dirigidos por
E. Mac Donald, fue contratado por el gobierno argentino con el fin de organizar
la Escuela Nacional de Terapia Ocupacional en la ciudad de Buenos Aires.
Siendo la primera escuela de América del Sur. A través de convenios con la
Organizacion Mundial de la Salud y la Oficina Sanitaria Panamericana se forma
personal para desempenarse en otros paises de América Latina.

“Las guerras mundiales y el movimiento de rehabilitacién estimularon el
crecimiento de la profesion y ayudaron a aumentar la conciencia publica de los
beneficios de la Terapia Ocupacional.”’®
En 1964 se crea la AATO (Asociacion Argentina de Terapistas

Ocupacionales) obteniendo su personeria juridica en 1968 y en “1970 es

5 Op. Cit.72; p.44.
" Op. Cit 73; p.9.

71



Tesis de Grado Ortiz —Tieri

aceptada como Miembro Completo por la Federacion Mundial de Terapeutas

Ocupacionales, con sede en Suiza.””’

Areas de intervencion:

En sus origenes la Terapia Ocupacional tuvo su aplicacion en los
discapacitados del aparato locomotor y en los enfermos psiquiatricos. A partir
de 1965 sus areas de intervencion incluyen también: Educacién Especial,
Discapacidad sensorial, Geriatria, Pediatria, Minoridad y Campo laboral.

Consideramos importante destacar la ampliacién de las areas o campos
de incumbencia de Terapia Ocupacional, comenzando por la rehabilitacién y
continuando con la atencién de pacientes agudos y la inclusién en programas
de prevencion y atencién primaria en salud. "Este nuevo campo implica un
importante desafio en nuevos ambientes, nuevos métodos, nuevas estrategias,

nuevos Servicios y una revision de los modelos de intervencion tradicionales.””®

Terapia Ocupacional. Salud — Enfermedad: como proceso:

En el transcurso de su historia, la Terapia Ocupacional ha sido descripta
y definida de varias maneras, en 1947 se entendia por Terapia ocupacional

“...cualquier actividad, fisica o mental, prescripta por el médico y guiada

7 Op. Cit.72; p.46.
78 pellegrini, M. Terapia ocupacional. Trabajo y comunidad. Serie3 C.O.L.T.O.A Grupo Editor 1999

p.76.
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profesionalmente para ayudar a un paciente a recuperarse de una lesién o
enfermedad “(McNary).”

Con el paso de los afios se realizaron intentos para modificar dicha
definicion, buscando una nueva concepcion “que reflejara los cambios ocurridos
en la practica y su relacion con la medicina.”® En 1972 la Asamblea de
Delegados de la Asociacién Americana de Terapia Ocupacional (AOTA) acepta
la siguiente, como definicién oficial:

“Terapia Ocupacional es el arte y la ciencia de dirigir la participacién del
hombre en tareas seleccionadas para restaurar, fortalecer y mejorar el
desempefio, facilitar el aprendizaje de aquellas destrezas y funciones
esenciales para la adaptaciéon y productividad, disminuir o corregir patologias,
promover y mantener la salud. Interesa fundamentalmente la capacidad a lo
largo de la vida, para desempenar con satisfaccion para si mismo y para otras
personas aquellas tareas y roles esenciales para la vida productiva, el dominio
de si mismo y el ambiente. (Terapia Ocupacional: definicion y funciones, 1972,

p.204)

“El avance cientifico en Occidente dio origen a un Modelo Biomédico de
base tecnoldgica (...); la medicina encontraria una cura para todas las
enfermedades (...) .De ahi que todos los problemas se percibieron desde la
perspectiva de la medicina, se perdio de vista la salud como el problema de

fondo.”®

™ Helen L. Hopkins. Introduccién a la terapia Ocupacional. Terapia Ocupacional. Willard &
ngackman. Capitulo] 8° Edicion. Editorial Panamericana. Madrid. Espafia. Enero 2001. p.3.

® Op. Cit.73; p4.

8 Gyarmati, G .Salud y enfermedad: hacia un paradigma biopsicosocial. Ciencias sociales y medicing.
Ed. Universitaria. Santiago de Chile.1992. p.173.
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Este modelo deja implicito un concepto de salud definido por su aspecto
negativo: la ausencia de la enfermedad, y una organizacién de los sistemas de
salud en forma unilineal: del especialista (depositario del saber — poder) hacia el
enfermo (sujeto pasivo y dependiente).

Si bien se han evidenciado notables cambios en la ultimas décadas,
debido a las grandes campafias de prevencién de enfermedades, y a los
esfuerzos de involucrar activamente a la poblacion general, especiaimente en
el campo de las enfermedades crdénicas; “no se ha logrado modificar la
estructura institucional basica del modelo biomédico — tecnolégico: centrado en
el tratamiento de las enfermedades ya instaladas.” %

La Terapia Ocupacional, como disciplina de la salud, en su practica
profesional se encuentra condicionada y atravesada por este modelo, todavia
presente en la sociedad actual, debiendo ejercer en un sistema estructurado y
jerarquico, poco permeable al cambio y evolucién social. Como autoras de esta
investigaciéon y futuras profesionales de la salud pretendemos dejar explicito
nuestra adhesion al concepto de salud desde un paradigma social,
considerando ésta no solo como la ausencia de enfermedad, “sino como la
capacidad de lucha individual y social para modificar las condiciones que limitan
la vida. La salud es una cuestidon social, y en cuanto social, también politica.
Desde ésta mirada la salud es un proceso histérico, social y culturalmente
determinado, relativo al estilo de vida y a la calidad de vida de los pueblos y a
sus condiciones de accesibilidad a los diferentes tipos de oportunidades

(culturales, econoémicas, politicas, geograficas, espirituales...) . "®

82 Op. Cit 73; p.174.

# Garcia Cein, E; Veyra, M.E. _Terapia Ocupacional. Rol del T.Q. en prevencion primaria inserto en el
trabajo barrial comunitario .Revista Materia Prima Afio 5.Bs. As.-Argentina. Septiembre/Noviembre
2000 p.16.
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La definicion dada por OMS produjo un importante avance: “salud es un
estado de completo bienestar fisico, mental y social, y no simplemente la
ausencia de enfermedad.” ® Pero sin embrago, esto es insuficiente, ya que la
salud, como la enfermedad, no son estados sino parte de un proceso
multidimensional. “El individuo a lo largo de su vida, se va desplazando sobre
un eje salud-enfermedad (y muerte), acercandose ya a uno ya a otro de sus
extremos, segun si se refuerza o se rompe el equilibrio entre factores que estan
permanentemente interactuando: fisicos, biolégicos, psicologicos, sociales,
culturales y ambientales (...) en vez de salud -enfermedad mas conviene hablar
de un proceso de bienestar biopsicosocial, a lo largo de un eje positivo -
negativo.”®

Desde Terapia Ocupacional, creemos necesario destacar una vision
holista de dicho concepto, considerando los aspectos biopsicosociales

(integrando en un solo conjunto los elementos bioldgicos, psicolégicos y

sociales).

Terapia Ocupacional: Atencion Primaria de la Salud y Fenilcetonuria

En 1977, la Asamblea Mundial de la Salud establece como meta social
principal de los gobiernos y de la OMS “alcanzar para todos los ciudadanos del
mundo en el afio 2000 un grado de salud que les permita llevar una vida social
y econémicamente productiva.”®Esta meta se denominé “Salud para todos en

el ano 2000".

# Declaracion Alma-Ata. Revista de Salud Mundial. Art.1 Agosto-Septiembre 1998 p.16.

 Op. Cit. 73; pp.174-175.

8 Alvarado, E. Canales, F. Pineda, E.. Metodologia de la investigacion . Unidad 1: La investigacion y su
relacion con la meta salud para todos en el aiio 2000. Serie Paltex. OPS/OMS. 1993, p.30.
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En 1978, en la Conferencia Internacional sobre APS, celebrada en Alma
— Ata, se declara la APS como la estrategia para lograr dicha meta, en esta
misma conferencia se define la APS como “la asistencia sanitaria esencial
basada en métodos y tecnologias practicos, cientificamente fundados vy
socialmente aceptados, puesta al alcance de todos los individuos y familias de
la comunidad mediante su plena participacion y a un costo que la comunidad y
el pais puedan soportar, en todas y cada una de las etapas de su desarrollo con
un espiritu de autorresponsabilidad y autodeterminacién. La atencién primaria
forma parte integrante tanto del sistema nacional de salud, del que constituye la
funcion central y el nicleo principal, como del desarrollo social y econémico
global de la comunidad.”®

“Las acciones desarrolladas desde Terapia Ocupacional se encuentran
enmarcadas dentro de la estrategia de APS que actualmente rige las politicas
de este sector.”® Estas acciones son integrales, afectando no solo a lo curativo,
sino fundamentalmente a lo preventivo, denominadas: Prevencion Primaria,

Secundaria y Terciaria.

“El hacer del Terapista Ocupacional dentro de la estrategia de la APS,
estara dirigido a:
e Elaborar acciones conjuntas entre la familia, el equipo de salud y la
comunidad tendientes a favorecer el desarrollo integral de los nifios.
e Trabajar insertos en la comunidad donde la gente crece, vive y trabaja.
e Trabajar en Red, con el objetivo de detectar e intervenir tempranamente

en situaciones de riesgo.

8 Op. Cit.83; p.16.
# Donati, M; Guaresti, M. Terapia ocupacional. Trabajo y comunidad. Serie3 C.0.L.T.0.A Grupo Editor

1999. p.43.
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Consideramos importante incluir en éste proceso un abordaje
multidisciplinario.”®

Es de interés en esta investigacion, resaltar el accionar del Terapista
Ocupacional en los niveles de prevencion primaria y terciaria. En relaciéon a la

prevencidén secundaria intenta conocer el alcance de un programa integral de

prevencién de discapacidad mental.

o Prevencién Primaria: esta constituida por aquellas iniciativas realizadas
con la finalidad de evitar la apariciéon de una determinada enfermedad en

un individuo, reduciendo la prevalencia de los factores de riesgo o

mediante la aplicacion de medidas activas, cuando la enfermedad no

existe. Las actividades que se desarrollan estan dirigidas a la promocién

y a la proteccién de la salud.

La promociéon de la salud, es el fomento y defensa de la salud de una
poblacion mediante acciones que inciden sobre los individuos de una
comunidad. Segun la OMS, uno de los instrumentos de la promocién de la
salud y de la accién preventiva es la educacion para la salud, que aborda
ademas de la transmisién de la informacién, el fomento de la motivacién. La
toma de conciencia y participacion debe ser propiciada por el T.O. y otros
profesionales a través de espacios de reflexion y discusién, convirtiendo al
sujeto como responsable en la toma de decisiones, en la defensa y
promocion de la salud. En lo que respecta a esta investigacion, una accién
concreta desde Terapia Ocupacional, como profesién integrante de un

equipo interdisciplinario, estaria basada en informar a los padres o madres

¥ Op. Cit 83; p.22.
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embarazadas sobre la existencia de un Programa de Prevencion de la

discapacidad mental, cuales son sus beneficios, alcances, que es lo se

detecta y por lo tanto previene, etc. Informar constituye una herramienta que

permite al sujeto ser protagonista de su propio proceso de salud,

transformandose en sujetos activos y participes de este proceso.

Prevencioén _secundaria: Las acciones estan dirigidas al diagnéstico

precoz y tratamiento oportuno. También se denomina diagnostico
precoz, cribado o screening. Un programa de deteccion precoz es un
programa de aplicaciéon sistematica o universal, para detectar en una
poblacién determinada y asintomatica, una enfermedad grave en estado
inicial o precoz. Trata de poner termino lo antes posible a un trastorno,
proceso o problema, mediante un tratamiento eficaz o curativo. Un claro
ejemplo de este nivel de Prevencion, estaria dado por la realizacién de la
Pesquisa neonatal para la deteccién precoz de Errores congénitos del
Metabolismo (entre ellos la Fenilcetonuria). Un tratamiento oportuno, en
este caso, podria interpretarse como la administracién de una dieta
cronica (restringida en fenilalanina) a partir del primer mes de vida,
inmediatamente después de realizarse el diagnostico.

Si bien el Terapista Ocupacional no es el encargado de realizar dicha
prueba de deteccion y el tratamiento es nutricional. Ambos forman parte
de un programa integral de prevencion cuyo fin esta basado en evitar la
discapacidad mental. Es asi que en éste nivel de prevencion
consideramos importante conocer, como profesionales de la salud y

parte integrante de un equipo interdisciplinario, los alcances del mismo,
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para en un nivel primario de prevencién llevar a cabo la promocion a
través de comunicar a los padres sobre éste.

Por otra parte considerar su alcance teniendo en cuenta que el
Terapista interviene en el tratamiento de la discapacidad mental
(prevencion terciaria) una vez instalada y habiendo sido dicho programa

insatisfactorio.

e Prevencién terciaria: Pretende mejorar el estado funcional de los
individuos que ya presentan una enfermedad clinicamente evidente, con
la finalidad de reducir sus complicaciones y mejorar la calidad de vida.
Su accién esta basada en la rehabilitacion, con el objeto de desarrollar
al méaximo posible sus capacidades remanentes, proteger la salud social,
disminuir los efectos sociales y econémicos de la invalidez. Respecto a la
tematica planteada en esta investigacion, éste nivel de prevencion
estaria dado, desde Terapia Ocupacional, por el tratamiento del retraso
mental, conducta autistas e hiperactividad, y otras secuelas neurolégicas,
como consecuencia de una falta de diagnostico precoz y tratamiento

oportuno de la Fenilcetonuria.
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ASPECTOS METODOLOGICOS

Problema:

¢, Cual es el alcance de un Programa Integral de prevencioén, que incluye
la realizaciéon de la pesquisa neonatal y cobertura del tratamiento crénico, de
niflos con Fenilcetonuria para evitar un dano neurolégico irreversible en el
ambito de la ciudad de Mar del Plata y Asociacion de Asistencia al

Fenilcetonurico de la ciudad de Buenos Aires entre los aflos 1986 a 20067?

Objetivos Generales:

o Conocer el alcance de un Programa Integral de prevencion, que incluye
la realizacion de la pesquisa neonatal y cobertura del tratamiento, de
nifios con fenilcetonuria para evitar el dafio neurologico irreversible en el
ambito de la ciudad de Mar del Plata y Asociacion de Asistencia al

fenilceto'nurico de la ciudad de Buenos Aires entre los afios 1986 a 2006.

Objetivos Especificos:

* Conocer la organizacion de los Sistemas de Salud Puablicos y Privados a
nivel Nacional, Provincial y Local.

e Determinar la incumbencia de las politicas sanitarias desde el orden
publico y privado, en la deteccion de la fenilcetonuria y cobertura de su
tratamiento crénico en el ambito de la ciudad de Mar del Plata.

e Resaltar la importancia de la deteccion y tratamiento temprano de nifios

con Fenilcetonuria a fin de evitar el daifo neurolbgico irreversible.
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Relevar datos sobre casos registrados en la Asociaciéon de Asistencia al
Fenilcetonurico, PKU Argentina de la ciudad de Buenos Aires.

Conocer la situacion actual, tipo y alcance del tratamiento recibido en
nifos con Fenilcetonuria de la Asociacién de Asistencia al
Fenilcetonurico de la ciudad de Buenos Aires.

Describir el rol del Terapista Ocupacional en Atencién Primaria de Salud

en prevencion primaria y terciaria respecto de la tematica planteada.
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Variables Principales:

1) Programa Integral de Prevencion
2) Screening o Pesquisa neonatal

3) Cobertura del tratamiento cronico

1) Programa Integral de Prevencion:

Definicién Cientifica:

“Se refiere al abordaje integral del proceso salud-enfermedad que
responda al concepto de salud como proceso de construccion social, y a los
problemas y necesidades de salud de la poblaciéon. Se considera a la
persona como sujeto de derechos que requieren atencion personalizada,
que tome en cuenta el contexto familiar y el comunitario, tanto en aspectos
fisicos como psicosociales. El enfoque incluye aspectos bio-psico-sociales

que requieren de un trabajo en equipo interdisciplinario”®®

Definicion Operacional:

Este programa incluye actividades de promocién de la salud, prevencion
de la enfermedad, atencion de la morbilidad y de las condiciones
discapacitantes. En éste estudio incluimos la prevencién de la enfermedad con

la pesquisa neonatal y el tratamiento crénico de la Fenilcetonuria.

2) Screening o Pesquisa neonatal:

Definicién Cientifica:

0 nqeepwwaw uar ac o pais indey php. (consultada 03/02/08)
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“Es la detecciéon con métodos, en una poblacion aparentemente sana de
individuos presuntamente enfermos. Los individuos detectados con métodos
de screening; deben luego ser sometidos a un diagnéstico. Es por ello que
los test de screening no deben ser usados como pruebas diagnodsticas;
cuando permiten individualizar individuos “en riesgo”, dentro de la poblacion
presuntamente sana. No son métodos que sirvan para seguir la evolucién de
nifios con enfermedades neurolégicas definidas.”"

La misma se lleva a cabo en el periodo neonatal entendido este como:
“El intervalo entre el nacimiento y los 28 dias de edad. Periodo en el que el
lactante corre mayor riesgo.”92

Con el fin de detectar la Fenilcetonuria debe realizarse en un plazo no
mayor de 7 dias de producido el nacimiento y no menor de 24 horas de
iniciada la alimentacion lactea.

Desde 1986 ésta es obligatoria, en nuestro pais, por ley 23.413 a nivel

Nacional y por ley 10.429 a nivel Provincial en los sectores publicos y

privados.

Definicién operacional:

Tanto a nivel Nacional como Provincial y en los sectores publicos y
privados los indicadores de cumplimiento de la pesquisa neonatal son los
siguientes:

» La prueba de deteccion precoz de Fenilcetonuria se lleva a cabo a través

del método bacteriologico de Guthrie, que sirve para medir la fenilalanina

91 :

Op. Cit. 54.
9 Diccionario de Medicina Qcéano Mosby. Version en espafiol traducida y adaptada de la 4° edicion de la
obra original en inglés Mosby’s Medical 1998. p. 898.
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en sangre entera recolectada en papel de filtro; extraida mediante
puncién en el talén del bebé.

e La realizacidon de esta prueba de rastreo para la deteccién precoz de la
fenilcetonuria debera considerarse como prestacion de rutina en el
cuidado del recién nacido, tanto por parte de establecimientos estatales
como privados en los cuales se registren nacimientos.

e La prueba debe realizarse en todos los recién nacidos en un plazo no
mayor de los 7 dias y nunca antes de las 24 horas de haberse iniciado la
alimentacién lactea.

e Son responsables de su realizacion Jefes de Servicio, Médicos
Obstetras, Médicos Neonatdlogos. En aquellas situaciones en que las
profesiones anteriormente mencionadas no formen parte del equipo de
atencion de los recién nacidos se haran responsables las Parteras y
Profesionales especializados que se encargan de atender a recién
nacidos en maternidades y establecimientos asistenciales.

e Padres, tutores o guardadores, en caso de que el nacimiento no haya
sido atendido por profesionales de la medicina o se hayan retirado antes
de las 24 horas, estaran obligados a concurrir dentro de los 7 dias del
nacimiento a un centro asistencial a los efectos de proceder a la toma de
muestra de sangre correspondiente.

e Obras sociales y seguros médicos deberan considerarla como prestacién
de rutina en el cuidado del recién nacido.

e El Ministerio de Salud tendrd@ a su cargo la programacion,
implementacién y desarrollo de las actividades necesarias a efectos de

realizar la educacion sanitaria y difusion sobre temas de deteccion
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masiva, diagnéstico precoz (considerado como aquel que es realizado
durante los primeros quince dias de vida),y tratamiento precoz
(considerado como el comienzo de la terapia sustitutiva dentro de los
primeros veintilin dias de vida) de las enfermedades pesquisables,
particularmente es su responsabilidad: Desarrollar campafias
permanentes de educacién sanitaria y medicina preventiva para informar
a la poblacién del riesgo que significa la falta de diagnéstico de las
enfermedades pesquisables. Desarrollar campafias de educacion
sanitaria y medicina preventiva para asesorar a profesionales de la salud
en el ambito estatal y privado sobre los alcances de la legislacién vigente
es este tema. Asegurar la disponibilidad de recursos humanos y
materiales necesarios para la pesquisa, diagnéstico y tratamiento
requerido.

e E! Ministerio de Salud, coordinard con las autoridades sanitarias
nacionales, municipales y colegios profesionales las actividades

necesarias para su mejor cumplimiento.

3) Cobertura del tratamiento crénico:

Definicién Cientifica:

“Es la expresion numérica del grado en que las actividades que realiza o los

servicios que ofrece una institucion publica y/o privada son capaces de cubrir 0

satisfacer la demanda total que por ellos existe.”*®

9 Alesso, F. Redes de Cobertura Médico-Asistencial. Introduccion a sus caracteristicas y a la logica de su
funcionamiento. Maestria en economia y gestion de la salud. 2003. pp.2-3.
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La cobertura médico-asistencial es un compromiso de prestacion de
servicios de esa naturaleza, ante su requerimiento conforme a condiciones
convenidas.

Beneficiario es quien goza del derecho de requerir atencion médico-
asistencial para la prevencion o el tratamiento de enfermedades; Prestador es
quien le efectia prestaciones diagnésticas o terapéuticas orientadas a ese fin; y
Financiador es quien a cambio de un ingreso cierto, asume el riesgo de
sufragar tales prestaciones. Por ultimo Administrador es quien gestiona el
funcionamiento de la cobertura.

Para que la cobertura mantenga continuidad en el tiempo como en caso de
tratamiento cronico, entendido este como: “el conjunto de cuidados y remedios
que se emplean a lo largo de la vida para obtener la curacién o alivio de una
enfermedad”®, es menester que alcance un equilibrio funcional basico, dado
por la coexistencia de las siguientes condiciones: Que el administrador
(estado) asegure al beneficiario (familiares y nifios con PKU) la accesibilidad
de los servicios comprometidos, o sea la facilidad para hacer uso de ellos en la
practica.

Que el prestador (profesionales u otros) brinden al beneficiario sus servicios

con efectividad.

Definicion Operacional:

Los indicadores de la cobertura del tratamiento crénico incluyen:

% Op. Cit. 91; p.1243.
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Entrega de férmulas (sustituto de leche materna libre de fenilalanina
(PHE)), que debe ser entregado entre los primeros 7a21 dias de vida.*®
Entrega de alimentos que componen la dieta, de dificil acceso y altos
costos.

Controles bioquimicos quincenales en mayores y menores de un afio de
edad.

Controles nutricionales mensuales en nifios menores de un afio.
Controles nutricionales trimestrales en mayores de un afo de edad.
Controles neuroldgicos y clinicos mensuales en menores de un afio.
Controles neurolégicos y clinicos trimestrales en mayores de un afio.
Educacion nutricional a la familia y al nifio con PKU (segun la
edad).Respecto a pautas educacionales (tales como concepto de limites
en la alimentacion); calidad de la dieta (variadas con aportes calbricos y
proteicos).

Evaluaciones sociales mensuales en menores de un ano y trimestrales
en mayores de un ano de edad.

Evaluaciones psicolégicas a los 12 meses (mediante escala de desarrollo
psicomotor de la primera infancia de Brunet-Lezine), a los 3 afios y en
edad escolar.

Tratamiento psicolédgico a la familia.

Tratamiento psicolégico del nifio con PKU.

93 Ruiz Pons, M; Santana Vega, C.S; Tryjillo, R y otros. Acta Pedidtrica Espafiola. Vol. 60. N°8. 2002. p.

37.
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Enfoque:

El mismo fue en su mayor medida cuantitativo teniendo en cuenta que
el objetivo de nuestra investigacién fue obtener datos relevantes para tratar de
esclarecer los alcances de un programa integral de prevencion de discapacidad
mental recabando los mismos de una muestra especificamente identificada. La
informacién fue recogida en una parte en forma sistemética a través de
instrumentos de recoleccién de datos estructurados, y analizada a través de

procedimientos estadisticos.

Diseiio y Tipo de estudio:

El disefio de investigacion fue de tipo no experimental, teniendo en
cuenta que las variables a investigar fueron observadas tal y como se dieron en
un contexto natural, para después analizarlas sin posibilidad de manipulacién, ni
control alguno sobre las mismas. Por su dimensién temporal fue de corte
transversal o transeccional ya que los datos fueron recolectados en un solo
momento y en un tiempo Unico. En esta investigacién se tomé una fraccion de
tiempo extensa (1986-2006) teniéndose en cuenta la baja frecuencia de la
patologia.

En cuanto a la profundidad del tipo de estudio fue exploratorio-
descriptivo. Respondié al tipo exploratorio teniendo en cuenta que el objetivo
fue examinar un tema de investigacion poco estudiado;, y sirvid para
familiarizarnos con fendmenos relativamente desconocidos. Nuestro interés
radicé en conocer el alcance de un programa integral de discapacidad mental

en nifios con fenilcetonuria. Fue descriptivo porque intenté considerar como es
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y como se manifiesta la situacion a estudiar, y especificar las propiedades mas

importantes de personas, grupos o cualquier otro fenémeno sometido a analisis.

Poblacién:

La poblacion, “conjunto de todos los casos que concuerdan con una
serie de especificaciones.”® En ésta investigacion, estuvo conformada por
Directores de las Clinicas privadas, Médicos neonatélogos, Médicos pediatras y
Nutricionistas de las instituciones publicas y privadas de la ciudad de Mar del
Plata. Funcionarios Publicos del sector o area de salud de la ciudad de Mar del
Plata. Profesionales idoneos en la tematica. Padres de nifios con fenilcetonuria
de la “Asociacion de Asistencia al Fenilcetonlrico PKU Argentina” de la ciudad

de Buenos Aires.

Muestra:

La muestra (subgrupo de la poblacién) estuvo conformada por 3
Directivos, 7 Médicos neonatblogos, 13 Médicos pediatras, 2 Nutricionistas de
las clinicas y hospitales puablicos y/o privados de la ciudad de Mar del Plata, 1
funcionario publico, 4 profesionales idéneos y 8 padres de la Asociacion de
asistencia al fenilcetontrico PKU Argentina. El total de la muestra fue de 38

individuos.

Criterios de seleccion de la muestra:
e Criterios de Inclusion: formaron parte de la muestra todos los

informantes claves que aceptaron colaborar con la investigacion.

% Hernandez Sampieri, R y otros. Metodologia de la investigacion. 2da Edicion. McGraw-Hill
interamericana editores. S.A. de C.V. México .1998. p. 204.
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o Criterios de Exclusidon: quedaron excluidos de la muestra aquellos

informantes claves que no accedieron a colaborar con la investigacién .
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Instrumentos para la recopilaciéon de datos:

Cuestionarios: Los mismos estuvieron divididos en dos secciones, cada

una de las cuales correspondié a una variable de estudio.

Las preguntas que se incluyeron fueron cerradas, ya que contienen

categorias o alternativas de respuesta (siempre-a veces-nunca) vy

excluyentes pudiendo elegir sélo una de ellas.

Fueron aplicados segun dos modalidades diferentes segtn el caso:

Auto administrado: completados por los propios informantes
claves. Esta modalidad se implementd en los profesionales
idéneos de la ciudad de La Plata. Los cuestionarios fueron
enviados por correo electrénico y se esperd para su recepcion 15
dias aproximadamente.

Por interrogatorio: administrado por ambas tesistas, modalidad
que fue utilizada en los padres de nifios de la “Asociacién de
Asistencia al Fenilcetonurico PKU Argentina” de la ciudad de
Buenos Aires y Directores, Médicos neonatélogos, Médicos
pediatras, Nutricionistas, profesionales idéneos en la tematica y
funcionarios publicos de la ciudad de Mar del Plata, fueron

aplicados en el lapso de un mes.

Entrevista Semi - Estructurada: Se caracteriza por ser “guiada por un

conjunto de preguntas y cuestiones basicas a explorar, pero ni la
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redaccion exacta ni el orden de las preguntas esta predeterminado.”®’
Fueron aplicadas a los padres de la Asociacion de Asistencia al
Fenilcetondrico, PKU Argentina de la ciudad de Buenos Aires
basandonos en una guia de preguntas en relacién a las dos variables de
estudio y con la libertad de introducir algin interrogante adicional en el
transcurso de la misma con el objetivo de precisar conceptos u obtener
mayor informacion sobre el tema deseado.

Fueron llevadas a cabo por ambas tesistas, se grabaron, previo
consentimiento verbal con el entrevistado, y luego fueron transcriptas,

todo el proceso llevé dos meses y medio.

Previo a la implementacién de ambas técnicas, se lievd a cabo la
concertacion de la cita con las unidades de analisis, que conformaron la
muestra, mediante carta de presentacién dirigida a directivos de los
diferentes centros asistenciales, explicando la importancia de su
colaboracion y solicitando permiso para su aplicacion y posterior llamado
telefénico con el objetivo de concordar fecha y hora para luego llevar a
cabo el encuentro personal y presencial en caso de los informantes de la
ciudad de Mar del Plata y padres de la Asociacion.

En cuanto a la aplicacidn de las técnicas fuera de la ciudad, se
envid un correo electronico comunicando el envio posterior del
instrumento, explicando el objetivo de la investigacion y la importancia de

su colaboracion.

%7 Valles, M.S. Técnicas cualitativas de Investigacion Social. Reflexion Metodologica y practica
profesional. Ed. Sintesis. 1° Reimpresion. Madrid. 1999. p. 179.

95



Tesis de Grado Ortiz —Tieri

Prueba Piloto:

Para garantizar la confiabilidad de los instrumentos de medicion
(cuestionario y entrevista semi-estructurada), que fueron confeccionados por las
tesistas, se llevé a cabo una prueba piloto en 5 profesionales con las mismas
caracteristicas de la muestra. Dichos cuestionarios y entrevistas fueron
excluidos de la muestra final. El tiempo estimado para completar el cuestionario

fue de 10 a 15 minutos. Y la entrevista de 30 minutos aproximadamente.

Técnica de medicién:

En el trabajo de campo, y en el posterior analisis cuantitativo de los
datos, surgié que los valores otorgados inicialmente a los indices S, AV, N
(correspondientes a las opciones de respuesta de los cuestionarios
administrados) debieron considerarse con diferentes puntajes para cada opcién,
segun la importancia que la pregunta posee para considerar un valor aito,
medio 0 bajo mas exacto segun correspondiese claramente al objetivo de
nuestra investigacion.

En la seccidon de tratamiento, ademas surgi6 la falta de respuesta como
el “desconocimiento” de los profesionales entrevistados, considerando que
éstos conforman la muestra idénea para responder a dicho instrumento de
recoleccién, al ser los encargados de llevar a cabo, en sus practicas, dicho
programa de pesquisa y tratamiento. Al ser el desconocimiento un factor
importante, surgido al momento de administrar el cuestionario, se considero el
mismo para el posterior andlisis otorgandole un valor de 1 punto, mientras que
el nunca posee un valor de 0, se le dio un valor superior por considerar mas

bajo el nivel de cobertura cuando nunca se realiza en relacion a que se
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desconozca, si bien que se desconozca hace inducir la posibilidad de que no
se realice, por ello la puntuacién también es baja. Este factor de
desconocimiento se consider6 para la puntuacién pero no fue agregado a los
indices de respuestas del dimensionamiento y consecuentemente tampoco en
el cuestionario, ya que los mismos habian sido administrados. El
desconocimiento sélo fue considerado en la segunda seccion del cuestionario
debido a que en la primera (Pesquisa neonatal) fueron respondidas el total de
las preguntas.

Para ambas variables de estudio se utilizé cuestionario como técnica de
recopilacion de datos, y en el registro de éste, la suma de la indizacién de los
puntos asignados ubicé las categorias correspondientes a cada variable
(pesquisa neonatal: nivel de cumplimiento alto /medio/ bajo), (cobertura del

tratamiento crénico: nivel de cobertura alto /medio /bajo).

Andlisis de los datos:

Se realiz6 un andlisis, para la técnica estructurada, de tipo descriptivo
de las variables a través de porcentajes, graficos de barras, graficos sectoriales
y tablas simples y/o de doble entrada si correspondiera.

En la técnica semi- estructurada se realiz6 un analisis tematico, es
decir, se buscéd coincidencias 0 semejanzas y diferencias en relaciéon a las
categorias de andlisis que surgieron en el discurso del entrevistado, uso de

metéaforas o de analogias.
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Analisis descriptivo de las entrevistas

Las entrevistas fueron aplicadas en 6 padres de nifios con diagnéstico
de Fenilcetonuria, uno de ellos con 2 hijos con igual diagnéstico, lo que da un
total de 7 nifios, en su mayoria padres de la Asociacion de Asistencia al
Fenilcetonurico, PKU Argentina de la ciudad de Buenos Aires. La escasa
cantidad de entrevistados se debe a la baja frecuencia de la patologia.

Las mismas fueron de caracter “semi-estructuradas® con preguntas
abiertas, utilizadas con el objetivo de recavar informacién sobre éste grupo,
para poder comprender con mayor profundidad de acuerdo a “experiencias
reales” los alcances del Programa Integral de Prevencién de la Discapacidad
Mental indagando sobre los aspectos fundamentales de éste: Pesquisa
Neonatal y cobertura del tratamiento crénico.

Se llevo a cabo la concertacion de la cita con cada uno de los padres
mediante llamado telefénico con el objetivo de concordar fecha y hora, para
posteriormente llevar a cabo el encuentro personal Estas fueron
implementadas por ambas tesistas, se grabaron, previo consentimiento verbal
con el entrevistado, y luego fueron transcriptas.

Las mismas se realizaron durante los meses de abril-mayo- junio de 2008,
todo el proceso de recoleccién y transcripcion llevdo dos meses y medio
aproximadamente.

Las edades de los hijos de las personas entrevistadas oscilaron entre los 6 y

los 26 anos de edad.
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Respecto de las instituciones asistenciales en las cuales se
registraron los nacimientos 2 nifios nacieron en instituciones publicas
y 5 en instituciones privadas (Clinicas y Sanatorios).

Respecto de la edad de confirmacién del diagnédstico de los nifios con
PKU oscilan entre la primera semana de vida y los 7 afos de edad.
Con edades intermedias de deteccion de 15 a 20 dias, 1 mes, 1 mes
y medio y 11 meses de vida.

Respecto del lugar donde se le realizé la “prueba del taléon”, un solo
padre (con 2 nifios con PKU), del total de los entrevistados se le
tomoé la prueba en la institucion dénde se registré el nacimiento de los
mismos, el resto de los padres realizé la prueba de forma voluntaria y
privada.

Respecto a la informaciéon recibida sobre la prueba, previa al
nacimiento de sus hijos, como también de la obligatoriedad de su
realizaciéon una vez retirados del centro asistencial que atendi6 al
nacimiento, la totalidad de los entrevistados coincide en no haber
recibido ningun tipo de informacion.

Respecto a signos de alarma en las pautas de desarrollo de sus hijos
antes del diagnédstico, la mitad de los padres evidencié signos
llamativos, no asi la otra mitad.

De los 3 padres que evidenciaron retrasos en las pautas de desarrollo
solo 2 dice haber sido atendidos por Terapia Ocupacional entre otras

disciplinas.
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e Respecto a la informacién recibida luego del diagnéstico positivo, el
total de los entrevistados asume haber recibido informacién
relacionada a la patologia y al tratamiento en cuestion.

e EIl total de los entrevistados coincide en describir el impacto del
diagnéstico positivo como algo “cadtico” adjudicado a la falta de
conocimiento hacia la enfermedad.

e Respecto al comienzo del tratamiento dietario el total de los
entrevistados indica haber comenzado de forma inmediata con el
mismo una vez recibida la confirmacion del diagndstico.

o El total de los entrevistados posee Obra Social, y ila misma cantidad
hace referencia a las dificultades presentadas en relacion a lograr la
cobertura de los alimentos y las formulas que componen las dietas.

e FEl total de los padres refiere realizar todos los controles de
seguimiento requeridos por la enfermedad.

¢ Respecto de la situacion actual en que se encuentran sus hijos, 3 de
los padres que detectaron a sus hijos a tiempo y siguen la dieta en
forma estricta acusan que sus hijos presentan un desarroilo normal, 1
madre (de un nifio detectado al mes y medio) refiere las dificultades
que se le presentan con su hijo para mantener correctamente la dieta
y acusa déficit atencionales, 1 madre con su nifio con deteccion
tardia y buen tratamiento refiere haber notado mejorias luego de
iniciado el mismo y otra madre con deteccién tardia y dieta tiene su
hija con deficiencia mental grave acusa observarla mas tranquila

luego de haber comenzado con la dieta.
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Interpretacién de de los datos

De los datos recabados se puede interpretar que respecto al “Programa
Integral de Prevencidén de la Discapacidad Mental”, que incluye pesquisa y
tratamiento, en el relato de los padres se evidencié la importancia de que
ambos funcionen conjuntamente y en forma adecuada.

Respecto a esto del total de los padres entrevistados, la mitad refiere que la
enfermedad no fue detectada a tiempo y consecuentemente el tratamiento
comienza tarde. Como resultado cada uno de ellos expresa haber visto signos
de alarma en las pautas de desarrollo de sus hijos, lo que implicé el
tratamiento con otras disciplinas tales como Estimulacion temprana,
Psicopedagogia, Fonoaudiologia y Terapia Ocupacional. Estas son algunas de
las expresiones al respecto, de una madre con su hija detectada a los 7 afos de
edad:

M: «...De pequeiia estaba siempre con angustia, llantos, gritos...neurologicamente estaba muy mal,
mal ella, mal la familia, respecto a lo motriz camin6 recién a los 2 afios y 3 meses, tenia falta de
estabilidad, presentaba balanceos y tambaleos para correr...”, por otra parte la madre de un

nifio detectado a los 11 meses refiere:

S: “...En las pautas del desarrollo lo primero que evidencié fueron convulsiones de tipo clonico-

tonicas tan fuertes que le estaba destruyendo la corteza cerebral...”(...)* ... primero comenz6 con las
miradas ausentes y después se evidencid claramente la caida de cabeza, no tenia control cefilico entre los

9 y 11 meses de edad , anteriormente habia tenido control pero ya para esa edad estaba sumamente

intoxicado de la proteina...”, ¥ por Ultimo una madre que detectd a su hijo al mes y
medio de vida indica:

A: “. A los 4 meses, cuando ya habia comenzado el tratamiento con dieta, los especialistas del

hospital de nifios le detectaron un retraso madurativo que no se supo si era porque lo tenia que tener o bien

porque durante ese mes y medio que el estuvo tan alto en niveles de fenilalanina le afecto...”
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En el ultimo caso el déficit se evidencié posterior al diagnéstico y no antes por
ser muy pequeno al momento de la deteccion.

Al mismo tiempo éstos padres coinciden que hoy por hoy pueden
evidenciar ciertas “secuelas” o “déficit”, o que describe la situacion actual de
éstos nifios de acuerdo al tipo y alcance del tratamiento recibido, donde se
observa una marcada prevalencia de la deteccién tardia, ya que todos
atribuyen estas “secuelas” a esos meses en que sus hijos tuvieron niveles altos
de proteina en su cuerpo y que el desconocer el diagnéstico hacia que ellos los
siguieran alimentando normalmente, y refieren que una vez detectados vy
entrados en dieta se observaron mejorias. Al respecto surgen las siguientes
expresiones:

M: «._Ella siempre concurri6 y sigue concurriendo a colegio especial debido a su problema

113

neurologico...ademas le damos medicacion psiquiatrica...”: “...Si, después de comenzar con el

tratamiento la note mas tranquila, con menor nivel de excitacion...”
S:«...Actualmente tiene un defasaje en las logicas por esos once meses que el tuvo alto los

niveles...esto me lo explicaron cuando supe el diagndstico en el Hospital Garraham recuerdo que la
doctora me dijo textualmente “su hijo va a ser lo que usted haga con su dieta, si el un dia se pasa de los
limites la proteina destruye las neuronas”...hoy por hoy te das cuenta de las disidencias de L cuando le
das un ejercicio matematico minimamente complejo, realiza unicamente las operaciones basicas de suma,
resta, multiplicacion y division (...) respecto a la escolaridad como tiene un defasaje en el aprendizaje
concurrio a escuela especial ...” “... Actualmente €l tiene un problema en la motricidad fina para escribir,
con dificultades para hacerlo por ejemplo se olvida algunas letras, si yo le deletreo una palabra la escribe
perfecto pero si se la digo sin deletrear no puede o le cuesta escribirla...”(...) “... Después de comenzar el
tratamiento a los 2 o 3 meses desaparecieron las convulsiones...”

A “... Para mi hijo la escolaridad fue tediosa... concurre al secundario y ha repetido de afio....yo

creia que habia que tenerlo un afio mas en preescolar porque consideraba que todavia no estaba maduro

para comenzar con el colegio......mi hijo tiene 15 y no sabe los meses del afio considero que eso tiene que
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ver con un problema atencional que tienen por la enfermedad (...) todo esto es una junta de cosas que para

una persona que a parte tiene un problema es peor...”

Por otra parte la otra mitad de los nifios tuvieron una deteccién temprana y
consecuentemente comienzo precoz del tratamiento. En éstos casos de
acuerdo a la pregunta de si evidenciaron particularidades en el desarrollo de
sus hijos se encuentran las siguientes expresiones:

R: “...No, nunca en pautas del desarrollo, siempre tuvieron un desarrollo normal....”

M: «_No, nada, nunca note nada porque ademas mi madre es maestra jardinera y yo psicologa asi

que teniamos todos los libritos de las pautas donde estaba todo lo esperable para la edad (...) inclusive dejo
los pafiales sin ningun tipo de dificultades faltandole un mes para cumplir los 2 afios, a los 10 meses
camino, hablo al afio y medio, tomaba jugo en vaso desde el afio y medio.. .respondio siempre
fantasticamente bien...”

A «... No, nunca por lo temprano de haberlo detectado, inclusive nos pusimos a investigar bien sobre

la enfermedad y conocimos un caso en que era muy distinto en las pautas del desarrollo porque se habia

"«

detectado mucho mas tarde...” “...Lo inico que observo en él es que es muy timido y muy miedoso pero

eso lo adjudico mas a su historia personal por ser adoptado que a la enfermedad en si...”

Y en cuanto a la situacion actual luego de recibir el tratamiento
correspondiente refieren:

R: “.. Los chicos estan muy bien, concurren al colegio, todo normal, tienen actividades

extraescolares (...) todo gracias a que se lo detectd a tiempo y que tenés una OS que te costea el

3

tratamiento...” “...Es algo que preocupa porque uno no esta exento de quedar fuera del sistema...por eso
les repito yo trabajo hoy por hoy por la OS, primero eso y después el trabajo....primero la OS a partir de
ahi “el resto viene todo de arriba” se podria decir en éstos casos...porque es todo.. es lo mais

importante...es la salud de tus hijos...”
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M: “_. G concurre normalmente al colegio, tiene actividades extraescolares como magia, dibujo....y

es un chico muy capaz...” “... De hecho yo lo incentivo en que siga una dieta toda la vida sobre todo porque

aspiro a que haga una carrera universitaria....el quiere hacer algo relacionado al arte...”
A: “...El va perfecto en el colegio, no tiene actividades extraescolares porque es muy timido,

estamos intentando que haga otros amiguitos...que pueda socializar mas...” “.._Hasta el momento la

enfermedad no nos trajo ningin inconveniente...”

Estos datos resaltan para la interpretacion de los mismos la importancia
de los dos aspectos que tienen que ver con detectar tempranamente a la
Fenilcetonuria para asi poder comenzar el tratamiento respectivo en forma
precoz, pudiendo asi prevenir déficit del desarrollo ya sea tempranamente
como también las secuelas derivadas de su falta de atencién en el momento
adecuado.

Los ejemplos citados marcan la diferencia entre uno y otro grupo
determinado por e/ momento de deteccién tanto en el desarrollo temprano
como también en relacién a la situacion actual. Al mismo tiempo dentro del
primer grupo existen diferencias, teniendo en cuenta que es mas marcado el
déficit correlativamente a la mayor edad de deteccion y consecuentemente
comienzo tardio del tratamiento.

Es aqui importante el trabajo del Terapeuta Ocupacional en referencia al
primer grupo citado, donde se realizaria el abordaje correspondiente en la
estimulacion frente al déficit de las pautas del desarrollo pudiendo detectar las
mismas como posibles signos de la enfermedad e informar (en el marco de la
prevencién primaria) sobre la existencia de “la prueba del talén” y conocer si la

misma fue realizada.
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Por otra parte trabajar con la discapacidad instalada (en el marco de la
prevencion terciaria) en sus diferentes manifestaciones: grave o “secuelas’
utilizando el marco o modelo de abordaje pertinente segin el tipo e intensidad

del déficit.

Respecto de las incumbencias de las Politicas sanitarias:
En relacion a la pesquisa ésta fue lievada a cabo en el centro asistencial donde
se registro el nacimiento, a un solo padre, con 2 nifos, del total de los
entrevistados, mientras que el resto de los padres la realizé en forma privada:
M: “...me indicaron que tenia que hacerla por mis propios medios...”

A: “No, no se la realizaron, yo lo tengo a ¢l desde que nacio y a los 15 dias nosotros por nuestra

cuenta le hicimos todos los estudios y ahi dio Fenilcetonuria .Pero no se la realizaron en el lugar en que él

nacio.”

En relacién a la cobertura del tratamiento y el seguimiento del mismo,
segun el relato de los padres en cuanto a “experiencias personales”, se hace
referencia desde el orden publico en 3 casos:

Al: “El estado cuenta con un unico Hospital el Sor Ma. Ludovica de La Plata que solo entrega

formulas hasta los 21 afios de vida pero no alimentos y que ademas atiende nifios de todos lados no sélo de
la provincia de Bs. As por eso creo que este sistema de entrega de férmulas deberia funcionar en todos
lados, no solo en La Plata para que los padres no tengamos que ir a pelearnos con la Obra Social para
reclamar lo que necesitamos para nuestros hijos... ademas hay otro problema hasta que edad va a poder
seguir haciéndose cargo de eso...”(....) “ volviendo a lo piblico los doctores encargados de esto tienen
tantos chicos para ver, y no es solo esto sino para seguir la parte médica (...) porque el chico todos los

» o«

meses cuando es un poco mis grande hay que medirlo, pesarlo, hacer analisis....” “....Es diferente en lo
privado porque tiene otra estructura con mas médicos tratantes, nutricionistas que puedan educar con

mayor minuciosidad a padres y nifios...”
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An: « Respecto a las formulas nos las entregaron en el hospital Sor Maria Ludovica donde tienen un

muy buen manejo al respecto ...cada quince dias mandaba el control de sangre y me mandaban las latas

”? o«

para 2 meses aproximadamente...” “...En el Sor Ludovica se le hacen todos los controles de todo tipo
bioquimicos quincenales y de acuerdo a lo que le da el control de tarjetita se determina la tolerancia y a
partir de éstos se hacen los controles nutricionales de los alimentos que debe consumir de acuerdo a la

misma, a €l se le hacen controles clinicos y con psicopedagogia éstos ultimos los realizo en forma privada

(...) por otra parte en el hospital se le hacen controles y evaluaciones psicologicas...”
S: “._El estado no se va a hacer cargo nunca jamas...si tenemos en cuenta que no te dan un pension

graciable... El ministerio de salud en 18 afios estuvo en 3 oportunidades presentes para la entrega de latas

después nunca mas...”

Desde el orden privado y en relacién a la cobertura del tratamiento por las
Obras Sociales se registraron las siguientes expresiones:

Al ... Respecto a esto también trabajo mucho la asociacion para luchar por la cobertura por parte

de las OS lo que fue muy dificil porque algunos lograron la cobertura y otros no porque te dicen que no
porque es alimento y el mismo no se cubre y menos aun por ser importados...” “...Personalmente logré la
cobertura de mi hijo a los 8 meses de vida nosotros nos quedamos sin un ahorro y deudas porque los
alimentos habia que comprarlos....en donde el que mas o menos podia los compraba y el que no podia no
los compraba sabiendo las consecuencias de esto...ahi fue donde hicimos todo el tema de las OS el tema
no caminaba fuimos al defensor del pueblo, a la television fue ahi que al entrar en juego los medios
tuvimos un enfrentamiento con el gerente de prestaciones...”

M: “..En mi caso tuve suerte porque tenia esa OS que cubria todo el tratamiento para eso tenia que

sostener el trabajo que tenia ..hoy puedo mantenerla pago a parte aunque no trabajo mas
ahi...considerando que debia tener un ingreso que me permitiera vivir y pagar la OS ...” “..Sin embargo
recuerdo un caso cuando nacié mi hijo de una sefiora que tenia el hijo nimero diez y vivia en el medio de
la selva misionera y que aqui las doctoras le dieron una lata y la tuvieron que mandar de nuevo a su
provincia con la conciencia y sabiendo que su hijo se iba a discapacitar y ella no tenia los medios para
evitar eso solo por “ser pobre” la verdad terrible.....” “.. Es que los costos son tan altos yo siempre pagaba

y luego la OS me hacia el reintegro pero llegoé un momento en que el costo excedié mi sueldo...”
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S: “.. Econémicamente fue terrible porque nadie me queria cubrir por tener otro hijo con una

discapacidad que nada tiene que ver con la de L, solo una persona nos escucho por lo cual logre la
cobertura (con certificado de discapacidad) que no sabemos hasta cuando la vamos a tener... pero
imaginate que quien puede vivir con estos costos... yo siempre planteaba a los que pedia ayuda “... o
vivo o destruyo a mi hijo. L tiene una enfermedad, limite y crénica que no puede extralimitarse en
nada...”

R: “.Y luego comenzo la lucha con la OS que teniamos en ese momento para lograr la cobertura y
despues de mucho tiempo...creo que al afio y medio logramos la cobertura que hasta el momento habiamos
tenido que soportar econémicamente nosotros (...) y luego cambie de trabajo tengo otra OS que me cubre
todo (férmulas y alimentos)...hoy en dia trabajo principalmente por mantener la OS...”

An: «.. _En mi caso tengo OS hace apenas un mes por lo tanto el acceso a los alimentos fue muy dificil
(...) ahora con la OS voy a comenzar los tramites para la cobertura total de alimentos y formulas pero
tengo que hacer muchos tramites administrativos y todavia no sé si voy a lograr la cobertura integral,
inclusive pedi que me sigan mandando las formulas del Hospital porque no se si voy a lograr la cobertura
de las mismas...”

M: «_.. De a poco se comenzé con la Obra Social la lucha por conseguir los alimentos, inclusive tengo
que renovar siempre la documentacion clinica de ella porque me sirve para pedir los fideos y las harinas
(...) en mi caso ademas del certificado de discapacidad tuve que hacer un recurso de amparo a la OS para
conseguir la cobertura de los alimentos “... mira a lo que tuve que llegar...” porque ni con el certificado
podia conseguir la cobertura al 100%...lo que mas necesitaba en la cobertura era que me cubra las

formulas y la medicacion psiquiatrica que es lo mas costoso ....”

De acuerdo a los datos recabados se interpreta:
En casi la totalidad de los padres entrevistados se observé la falta de
realizacién de la pesquisa en el centro asistencial donde se registré el
nacimiento.

En cuanto a la cobertura del tratamiento:
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Desde un orden publico las expresiones indican que en un solo Hospital
situado en la ciudad de La Plata funciona el programa de tratamiento y
seguimiento de nifios con PKU.

En el orden privado (cobertura por OS) se interpretan dos aspectos
principales: dificultades para lograr la cobertura integral, en algunos casos se
cubre sélo la formula y en otros sélo los alimentos y diferencias en cuanto al
nivel de cobertura segun la OS que posean.

Por lo tanto son varias e importantes las dificultades que se presentan en
los padres desde la deteccién y posteriormente para sobrellevar una patologia
crénica cuyo tratamiento es muy costoso y los resultados de no acatarse al

mismo son determinantes.

En términos de promocidon de salud del programa integral de
prevencién consideramos las expresiones respecto a dos cuestiones: por un
lado la informacion brindada sobre la “prueba del talén”, importancia de la
misma, enfermedades que detecta, obligatoriedad de su realizacion, entre otros
aspectos, y por otra parte informacion brindada sobre {a enfermedad una vez
confirmado el diagnéstico.

Respecto de la pregunta sobre si recibieron informacion sobre la “prueba
del talon®, el total de los padres dice no haber recibido ningin tipo de
informacién pertinente, es por ello que creemos relevante considerar en éste
item, para el posterior analisis, el “impacto emocional” que describen los
entrevistados al recibir el diagndstico frente al desconocimiento. Se tomaron las

siguientes expresiones:
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M: No, ninguna. No sabia de qué se trataba. Nos mandaron también a un neurologo y tampoco nunca

nos propuso realizar el examen porque descartaba la posibilidad de que existiera un enfermedad
metabolica lamentablemente a ninguno se “le prendié la lamparita” “.... Para ese momento ya la habian
visto un monton de profesionales (...) recuerdo que una vez fui a ver a un neurélogo acompafiada de una
asistente social que necesitaba un certificado para hacer el traslado de mi hija del jardin comun a un jardin
especial (...) y ese médico neurdlogo puso en la carta... “mucha ansiedad de parte de los padres”...cada
vez que la leo me dan ganas de llorar..” por todas éstas cuestiones cuando nos enteramos del

diagnéstico, finalmente, fue mucho impacto para la familia...”
S: “...No, nadie nos informé al respecto, yo no tenia ni idea de la prueba y menos de que detectaba, ni

la obligatoriedad, inclusive nunca habia escuchado hablar de la Fenilcetonuria...yo trabajaba en ese
momento en una escuela especial como Musico terapeuta y nace L, que es mi primer hijo y yo observaba
ciertos problemas en los estadios de desarrollo que no condecian con los esperables para la edad (...) por
es0 consulté con el pediatra y ¢l me decia “ sos una histérica” “ tenés un nifio rubio y hermoso me decia
que se le caia la cabeza porque era gordito (....) al tiempo consultamos con un neurdlogo que nos dijo que
habia dos posibilidades que fuera un Sindrome de West o Fenilcetonuria, y dijo que con el primero no
habia vuelta atras y que en cambio la segunda se podria controlar con una dieta...nos indicod que fuéramos

7«

al Garraham para hacerle la prueba...” “...El impacto familiar a el enterarnos del diagnostico fue un

horror...lo mas desesperante es que no conociamos de la enfermedad inclusive actualmente no hay

%«

informacion exacta sobre la misma...” “._El logo que sacaron que dice: “Una gota de sangre evita un
mar de ligrimas” siempre la recuerdo porque yo lo vivi en “carne propia”, entonces realmente evitemos
eso “...Yo creo que es muy importante informar sobre la enfermedad porque esto de 1 en 10000 se
cumple...” “...lo importante que es conocer, informar porque tenés un chico salvado, una familia
salvada y fundamentalmente una sociedad salvada... hay que difundir....”

A Tenia informacion por la radio, y el médico que decia “hay que hacerlo porque es muy importante
pero no especificaba para que habia que hacerlo, solo decia que era para prevenir algo.... “(...) “... Yo en
realidad lo lleve a hacerlo como quien dice a dar una vacuna pero no sabia ni de que se trataba...”

“...Si, tuve una mala informacién de él porque me dijo quédate tranquila que tenés tiempo para realizar la

prueba hasta lo 3 meses...”

M: “_.No recibi ninguna...nada...ni sabia de la existencia de esa prueba es mas después de que me

dieron el alta y G tenia una semana de vida el Neonatologo nos manda a hacerle segin nos dice un analisis
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de rutina pero nada mas (...) nosotros pensamos que serd eso? y demoramos como cuatro o cinco dias
porque tampoco sabiamos que era tan importante...” “...Siempre recuerdo la imagen del folleto que

decia: “Una gota de sangre puede ahorrar un mar de ligrimas...”
A: “._No, nunca, inclusive tengo un hijo mayor de 16 afios al que también tuve que hacer todos los

examenes en forma privada incluido el metabolico porque no se lo hicieron al nacer , y con T cuando nos
dijeron de la enfermedad fue un caos porque no sabiamos nada de la misma...” ... Ademas tampoco

en el lugar en que naciod se informo sobre la obligatoriedad de realizar la prueba...”
R: Ninguna, nunca habia escuchado de la existencia de la prueba, completamente desconocida para

nosotros menos aun conocer que era lo que detectaba y a partir de esa deteccion se podia prevenir (...) con
el segundo tampoco se nos dio informacién pero ya sabiamos que teniamos que hacerla...no sabiamos si

la iba a tener a la enfermedad pero st que habia que hacerla y finalmente también dio positivo....”

En cuanto a la enfermedad una vez confirmado el diagnéstico el total de
los padres recibié informacion respecto del tratamiento pertinente. Se toman
aqui algunas expresiones que se creen relevantes para poder visualizar el
impacto producido en relacion al “manejo de la informacién brindada”:

A: “.. La verdad fue terrible ....para nosotros fue espantoso...sobre todo para mi porque hubo un

problema de interpretacion... cuando a J le di6 alto el primer control de tarjetita y nos llamaron de la
fundacion enseguida yo pensé en mi otra hija que en ese momento tenia casi 8 afios pero la doctora me
pregunto que edad tenia ella y si ya iba al colegio sin problemas...entonces me dijo que no me preocupara
pero que fuera que ellos me iban a explicar bien ...”(....)"... me dijeron que la Fenilcetonuria era una
enfermedad que afectaba al SNC que producia una discapacidad mental luego me explica que habia
valores que eran 1 para el normal de todas las personas, de 2 a 10 era una Hiperfenilalaninemia que no
necesitaban dieta, de 10 a 20 si necesitaban de la dieta....luego agrega mas de 20 el diagnostico estaria
confirmado, con eso nos volvimos a casa y a los 4 o 5 dias le hacen un analisis en que le sacaron sangre de
vena para hacer una confirmacion...al lunes siguiente me llaman del hospital que me vaya volando porque
a J le habia dado 27,9 que es un mont6n para un mes y medio...entonces yo habia entendido que con mas
de 20 el diagnéstico estaba confirmado de la discapacidad, por lo tanto crei que lo de mi hijo era

irreversible....para mi fue dramatico....”
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R: «.. Fue complicado...los dos primerizos mama y papa y el nene con un problema... los médicos no

nos informaron bien de cual era ese problema (...) lo Gnico que nos decian es hagamos la confirmacion del
diagndstico y luego vemos como es el tratamiento y al mismo tiempo nos dicen que la consecuencia de
esta enfermedad es la deficiencia mental... con eso nos vamos y estuvimos una semana “caminando por las
paredes”.....cuando fuimos a recibir la confirmacién nos explican del tratamiento que prevenia la

discapacidad y pensé porque no me dijeron bien esto antes y me “ahorraba” el sufrimiento ...”

De acuerdo a los datos recabados se interpreta ausencia 0 mal uso de la
informacion con respecto a la prueba de deteccion. En este aspecto no existio
promocién o educacion para lograr la modificacion en el comportamiento de
esos padres para de esa manera prevenir la enfermedad o proteger al individuo
del dano. En uno de los casos presentados la falta de comunicacién oportuna
fue determinante de la discapacidad mental, en otros casos la informacion
incorrecta ocasioné la realizacién tardia de dicha prueba y otros recibieron la
indicacién pero no una informacién exacta.

En cuanto al tratamiento, tomamos el “manejo de la informacién” como una
variable importante considerandose que el uso y la transmisién de la misma a
los individuos de una comunidad creara el conocimiento como base para lograr
cambios de actitudes y practicas, lo cual nos hace repensar en la persistencia
de modelos tradicionales de intervencion en dénde el médico es el poseedor de
un saber y el sujeto receptor del mismo, excluyendo asi su participacion y
CoOmpromiso.

En este aspecto y como Terapeutas Ocupacionales y parte integrante de un
equipo interdisciplinario pensamos en relacién a la tematica planteada nuestro
rol en prevencion primaria en el marco de la promocion de la salud en un

trabajo con la comunidad con el fin de capacitar a las personas para lograr un
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mayor control sobre su enfermedad e incrementar su estado de salud,
pensando la salud desde un concepto positivo y no como la ausencia de
enfermedad. Tomando como responsabilidad proveer informacién o
herramientas necesarias para facilitar el cambio, y en el marco de un trabajo
comunitario la identificacién de ésta tematica para el desarrollo de un programa
de promocion de la prevencion de la discapacidad mental en nifios con PKU y
padres de estos nifios. Considerando como eje fundamental: al trabajo con la
comunidad y la educacién publica. (Para una mejor interpretaciéon se adjuntara

una propuesta desde Terapia Ocupacional)
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Analisis de los cuestionarios

Tablas y Gréficos ( Profesionales)

TABLA N° 1: Nivel de Cumplimiento de la Pesquisa Neonatal de nifios con
Fenilcetonuria, durante los afios 1986 al 2006, referido por profesionales de la

ciudad de Mar del Piata y La Plata. Argentina. Junio del 2008.

Nivel de Cumplimiento de la Pesquisa | N° %
Alto 18 60
Medio 11 36.7
Bajo 1 3.3
TOTAL 30 100

FUENTE: Elaboracién propia.

En la tabla 1, se observa que el 60% de los profesionales consideran que la
pesquisa se ha cumplido en un alto nivel durante estos afios. Sin embargo, el
36.7% de los mismos ha referido su cumplimiento como medio en funcion de los

multiples indicadores, y un porcentaje menor (3.3%) lo ha considerado bajo.
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GRAFICO N° 1: Nivel de Cumplimiento de la Pesquisa Neonatal de nifios con
Fenilcetonuria, durante los afios 1986 al 2006, referido por profesionales de la
ciudad de Mar del Plata y La Plata. Argentina. Junio del 2008.

FUENTE: Elaboracién propia.

TABLA N° 2: Nivel de Cobertura del Tratamiento de nifios con Fenilcetonuria,
durante los afios 1986 al 2006, referido por profesionales de la ciudad de Mar

del Plata y La Plata. Argentina. Junio del 2008.

Nivel de Cobertura del Tratamiento N° %

Alto 7 29.3
Medio 10 33.3
Bajo 13 434
TOTAL 30 100

FUENTE: Elaboracién propia.
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En la tabla 2, se visualiza que el nivel de cobertura del tratamiento es alto para
el 23.3% de los profesionales, siendo de nivel medio para el 33.3% y bajo para

el 43.4% de los mismos.

| 43,4% % yon
y* /0 [

- OAlto
33,3% O Medio
|

} O Bajo

GRAFICO N° 2: Nivel de Cobertura del Tratamiento de nifios con
Fenilcetonuria, durante los afios 1986 al 2006, referido por profesionales de la
ciudad de Mar del Plata y La Plata. Argentina. Junio del 2008.

FUENTE: Elaboracién propia.

TABLA N° 3: Nivel de Cumplimiento de la Pesquisa Neonatal de nifios con
Fenilcetonuria segun Tipo de Institucion, durante los afios 1986 al 2006, referido
por profesionales de la ciudad de Mar del Plata y La Plata. Argentina. Junio del

2008.
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Tipo Nivel de Cumplimiento de la Pesquisa
De Alto Medio Bajo Total
Institucion | N° % N° % N° %
Privada 12 80 3 20 0 0 15
Publica 6 40 8 53,3 1 6,7 15
Total 18 60 11 36,7 1 3,3 30

FUENTE: Elaboracién Propia.

El 80% de los profesionales que desempefian sus actividades en instituciones
privadas manifiestan que el nivel de cumplimiento de la pesquisa es alto,
mientras que el 40% de los profesionales de instituciones publicas perciben al
mismo como alto.

El 20% de los profesionales de instituciones privadas lo indican como de nivel
medio, mientras que el 53.3% de los mismos de instituciones publicas, refieren
el nivel de cumplimiento de la pesquisa como medio.

Ningin profesional de instituciones privadas encontré el cumplimiento de la

pesquisa como bajo, mientras que el 6,7% de los profesionales de instituciones

publicas manifiestan el mismo como bajo.

117




Tesis de Grado Ortiz —Tieri

‘ ! 6’7: — — il < ‘
Publica 53,:3% *D"B*a*j;j ‘
‘ O Medio
| DAlto |
\
Privada i 2 |
H 80%

0 10 20 30 40 50 60 70 80

% de profesionales

GRAFICO N° 3: Nivel de Cumplimiento de la Pesquisa Neonatal de nifios con
Fenilcetonuria segun Tipo de Institucién, durante los afios 1986 al 2006, referido
por profesionales de la ciudad de Mar del Plata y La Plata. Argentina. Junio del
2008.

FUENTE: Elaboracién Propia.

TABLA N° 4: Nivel de Cobertura del Tratamiento de nifios con Fenilcetonuria
segun Tipo de Institucion, durante los afios 1986 al 2006, referido por
profesionales de la ciudad de Mar del Plata y La Plata. Argentina. Junio del

2008.
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Tipo Nivel de Cobertura del Tratamiento
de Alto Medio Bajo Total
Institucién | N° % N° % N° %

Privada 5 33.3 2 13.3 8 53.4 15

Publica 2 13.3 8 53.4 5 33.3 15

Total 7 23.3 10 33.3 13 434 30

FUENTE: Elaboracién Propia.

En la tabla N° 4, se observa que el 33.3% de los profesionales de instituciones
privadas refirieron el nivel de cumplimiento del tratamiento como alto. Asimismo,
el 13.3% de los mismos que trabajan en instituciones publicas también lo
refieren como alto.

El 13.3% de los profesionales que se desempefian en instituciones privadas,
manifiestan que el cumplimiento de la pesquisa es medio. No obstante, el 40%
de los profesionales de instituciones publicas perciben al mismo como medio.
La proporcion de expertos de instituciones privadas que manifiestan un nivel de
cumplimiento bajo del tratamiento es del 53,4%, mientras que la proporcién de
profesionales de instituciones publicas que encuentran el cumplimiento como

bajo es del 33.3%.
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GRAFICO N° 4: Nivel de Cobertura del Tratamiento de nifios con Fenilcetonuria
segun Tipo de Institucion, durante los afios 1986 al 2006, referido por los
profesionales de la ciudad de Mar del Plata y La Plata. Argentina. Junio del
2008.

FUENTE: Elaboracién Propia.

Tablas y Graficos (Padres)

TABLA N° 5: Nivel de Cumplimiento de la Pesquisa Neonatal de nifios con
Fenilcetonuria, durante los afios 1986 al 2006, referido por los padres miembros
de la Asociacion de Asistencia al Fenilcetonurico de Buenos Aires. Argentina.

Junio del 2008.

120



Tesis de Grado Ortiz —Tieri

FUENTE:

Nivel de Cumplimiento de la Pesquisa N° %
Alto 0 0
Medio - 4 571
Bajo 3 42.9
TOTAL 7 100

Elaboracién propia.

Como se observa en la tabla N° 5, los padres manifiestan que el nivel de

cumplimiento de la pesquisa es para el 57.1% de los mismos es medio, siendo

bajo para el 42.9%. Ninguno refiere al mismo como alto.

Bajo
Medio x OBajo |
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GRAFICO N° 5: Nivel de Cumplimiento de la Pesquisa Neonatal de nifios con

Fenilcetonuria, durante los afios 1986 al 2006, referido por los padres miembros

de la Asociacion de Asistencia al Fenilcetonurico de Buenos Aires. Argentina.

Junio del 2008.
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FUENTE: Elaboracién propia.

TABLA N° 6: Nivel de Cobertura del Tratamiento de nifios con Fenilcetonuria,

durante los afios 1986 al 2006, referido por los padres miembros de la

Asociacion de Asistencia al Fenilcetontrico de Buenos Aires. Argentina. Junio

del 2008.

Nivel de Cobertura del Tratamiento N° %
Alto 0 0
Medio 8 100
Bajo 0 0
TOTAL 8 100

FUENTE: Elaboracién propia.

Se percibe en esta tabla que los padres coinciden en su totalidad (100%) que el

cumplimiento del tratamiento es medio.
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GRAFICO N° 6: Nivel de Cobertura del Tratamiento de nifios con
Fenilcetonuria, durante los afos 1986 al 2006, referido por los padres miembros

de la Asociacion de Asistencia al Fenilcetonurico de Buenos Aires. Argentina.

Junio del 2008.

FUENTE: Elaboracién propia.

Cuadros de Indicadores del cuestionario

CUADRO N° 1: Realizacion de la prueba de Pesquisa en un plazo no menor a
24 horas de iniciada la alimentaciéon lactea y no mayor de los 7 dias de
producido el nacimiento, durante los afios 1986 al 2006, referido por los
profesionales de la ciudad de Mar del Plata y La Plata. Argentina. Junio del

2008.
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Realizacion de la prueba de Pesquisa N° %

Siempre 26 89.7
A Veces 2 6.9
Nunca 1 3.4
TOTAL 29 100

FUENTE: Elaboracién propia.

CUADRO N° 2: Comunicacién a padres, tutores o guardadores sobre la
obligacién de realizar la prueba dentro de los 7 dias del nacimiento, cuando el
mismo no se registrase dentro del centro asistencial o el nifio fuese retirado
dentro de las 24 horas, respecto al Nivel de Cumplimiento de la Pesquisa,
durante los afios 1986 al 2006, referido por los profesionales de la ciudad de

Mar del Plata y La Plata. Argentina. Junio del 2008.

Comunicacién de la obligacién de

N° %
realizar la prueba dentro de los 7 dias
Siempre 24 80
A Veces 4 13.3
Nunca 2 6.7
TOTAL 30 100

FUENTE: Elaboracién propia.
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CUADRO N° 3: Entrega de Formulas dentro de los 7 a 21 primeros dias de
vida, durante los afios 1986 al 2006, respecto del Nivel de Cumplimiento del
Tratamiento, referido por los profesionales de la ciudad de Mar del Plata y La

Plata. Argentina. Junio del 2008.

Entrega de Formulas N° %
Siempre 10 33.3
A Veces 11 36.7
Nunca 3 10
Desconoce 6 20
TOTAL 30 100

FUENTE: Elaboracién propia.

CUADRO N° 4: Entrega de Alimentos para la dieta para la Cobertura del
Tratamiento Crénico, durante los afios 1986 al 2006, referido por los
profesionales de la ciudad de Mar del Plata y La Plata. Argentina. Junio del

2008.
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Entrega de Alimentos N° %
Siempre 6 20
A Veces 5 16.7
Nunca 9 30
Desconoce 10 33.3
TOTAL 30 100

FUENTE: Elaboracién propia

Graficos de Analisis de las entrevistas

7 O Deteccion Temprana O Deteccion Térdja \ :

GRAFICO N° 7: Momento de Deteccion de los hijos de miembros de la
Asociacion de Asistencia al Fenilcetonurico de Buenos Aires. Argentina. Junio

del 2008.

FUENTE: Elaboracion propia
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GRAFICO N° 8: Situaciéon actual luego de recibir tratamiento de los hijos de
miembros de la Asociacion de Asistencia al Fenilcetonurico de Buenos Aires.
Argentina. Junio del 2008.

FUENTE: Elaboracién propia.

Estos Graficos (7 y 8) sirven para visualizar, segun los datos recabados de las

entrevistas, momento de deteccidbn y situacion actual de los nifios

correlativamente.
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CONCLUSION

Mas dios ha de permitir

que esto llegue a mejorar,
pero se ha de recordar

que para hacer bien el trabajo
que el fuego, pa calentar
debe ir siempre por abajo.

(11, 4835-40)

“Extraido del Martin Fierro”

Finalizada la investigacion, son muchos los interrogantes que aun
subsisten sobre la tematica planteada, sin embargo hemos intentado dar
respuesta a los principales cuestionamientos y objetivos, explicitados al iniciar
dicho trabajo.

Siendo nuestro principal objetivo de investigacién: Conocer el alcance de
un Programa Integral de prevencion, que incluye la realizacion de la pesquisa
neonatal y cobertura del tratamiento, de nifios con fenilcetonuria para evitar el
dafio neurolégico irreversible, en esta etapa del proceso, luego de haber
transitado por la recolecciéon de datos y analisis de los mismos, podremos
arribar a las siguientes conclusiones:

e Respecto al cumplimiento de la pesquisa neonatal, los datos
arrojados por los profesionales refieren un nivel de cumplimiento alto,
mientras que los padres de nifios con PKU perciben al mismo como
medio, y ninguno de éstos lo ha considerado alto. Es pertinente
aclarar que los padres en la mayoria de los casos recibieron la
indicacion de realizar la prueba, pero la misma sélo fue realizada a

un solo padre, con dos nifios, en el lugar donde se registro el

nacimiento.
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o Respecto a la cobertura del tratamiento, los profesionales refieren un
nivel bajo, mientras que Ilos padres en su totalidad (100%)
manifiestan un nivel medio de cobertura.

Mas adelante se hara una diferenciacién de esos datos en los
subsectores publico y privado, sin embargo en ésta primera aproximacion
podemos resaltar la faita de concordancia de respuestas entre padres y
profesionales, siendo que los primeros coinciden al referir un nivel de
cumplimiento de pesquisa y cobertura de tratamiento como medio, mientras
que los profesionales refieren un nivel alto en cuanto a cumplimiento de
pesquisa y bajo con relacion a la cobertura del tratamiento. Es nuestro interés
principal poder analizar de forma integral éstos resultados, ya que un alto nivel
de cumplimiento de la Pesquisa Neonatal es insuficiente si paralelamente no
existe un tratamiento oportuno, pudiendo asi identificar fallas y carencias en el
desarrollo de dicho programa, debido al énfasis en la realizacion de solo uno de
sus componentes (pesquisa), limitando de este modo su alcance vy
disminuyendo asi su efectividad.

Respecto al alcance de éste programa, en los sectores publicos y
privados, consideramos esta diferenciacién en el transcurso de la investigacion,
ya que como hemos explicitado desde un primer momento, adherimos al
concepto de salud desde un paradigma social: “La salud es una cuestion
social, y en cuanto social, también politica. Desde ésta mirada la salud es un
proceso historico, social y culturalmente determinado, relativo al estilo de vida y
a la calidad de vida de los pueblos y a sus condiciones de accesibilidad a los

diferentes tipos de oportunidades (cuiturales, econémicas, politicas,
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geogréficas, espirituales...). " Partiendo de la importancia de un sistema de

salud basado en la APS como una estrategia de organizacion integral, cuya

meta principal es alcanzar el derecho universal a la salud con la mayor equidad

y solidaridad. Por lo dicho anteriormente consideramos relevante realizar ésta

diferenciacién entre los distintos sectores y sus posibilidades de acceso al

cumplimiento de la pesquisa y cobertura del tratamiento, en lo que respecta a

nuestro estudio:

El cumplimiento de la pesquisa neonatal referido por los profesionales
del sector pablico alcanza un nivel medio, mientras que los
profesionales que se desempefan en el sector privado refieren el
nivel de cumplimiento de la misma como alto. Evidenciando de este
modo lo expresado anteriormente respecto a los distintos niveles de
accesibilidad de la poblacion, segin sea su atencién en centros
asistenciales publicos o privados, la falta de eficiencia del sector
publico atenta contra la intenciéon de equidad, en la poblacién sin
cobertura.

En cuanto al nivel de cobertura del tratamiento, los profesionales del
sector publico refieren un nivel de cobertura medio, mientras que

los profesionales del sector privado describen al mismo como bajo.

Respecto al alcance de éste programa en forma integral, los datos

analizados del sector publico manifiestan un alcance medio (en ambas

variables), considerando ésto como la realizacién del programa en forma

insuficiente, es decir, el incumplimiento de ciertos indicadores que permitirian

un desarrollo completo y eficaz. Segun lo manifestado por el sector privado,

*%0p. Cit 83.
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este programa no es llevado a cabo de forma integral, ya que un alto
cumplimiento de la pesquisa es seguido por una baja cobertura en el
tratamiento, siendo esto insuficiente ya que no estarian contemplados de este
modo los cuatro componentes mas importantes para la verdadera efectividad
del programa: pesquisa, diagnéstico, tratamiento y seguimiento.

Creemos oportuno aclarar aqui, en lo que respecta a las conclusiones
enunciadas anteriormente, y el previo analisis de los datos, como éstos fueron
atravesados a lo largo de todo el proceso de recolecciéon de informacién, por un
importante componente: el desconocimiento, debiendo ser éste considerado en
el analisis de los mismos. Nos referimos aqui al desconocimiento
(fundamentalmente en lo que respecta al tratamiento y seguimiento de la
patologia) por parte de los profesionales, respecto al cumplimiento de los
distintos indicadores que debieran llevarse a cabo para que este programa de
prevencién de discapacidad mental, pueda desenvolverse de forma completa e
integral.

Relevamos entonces el desconocimiento, como un importante factor a
considerar en el éxito de éste programa, resaltando una vez mas, la
importancia de la educacion, formacion y capacitacion del personal, como asi
también la informacién y concientizacion de la poblacion general acerca de los
objetivos del mismo y sus beneficios.

El desconocimiento, ausencia o mal uso de la informaciéon fue
evidenciado en los relatos de los padres de nifios con PKU, quienes
manifestaron lo caético de esta situacion, atribuyendo el impacto del diagnéstico
a la falta de informacién recibida. Como asi también en los casos de diagnostico

tardio, las dificultades presentadas en poder reconocer determinados signos de
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alarma relacionados con la patologia. Reafirmamos de éste modo, la
importancia de la educacién, como una herramienta fundamental para propiciar
y fomentar la participacion, asi lo expresa una madre de un nifo con PKU
(diagnosticado a los 11 meses de vida).. “... /o importante que es conocer, informar
porque tenés un chico salvado, una familia salvada y fundamentalmente una sociedad
salvada... hay que difundir...."”

Esta situaciéon de desamparo, frente al desconocimiento, produjo en los
padres la necesidad de nuclearse y organizarse como una Asociaciéon civil sin
fines de lucro, quienes debieron luchar para conseguir la cobertura del
tratamiento por las obras sociales, (diferente segun cada OS), surgiendo aqui el
interrogante: es esto responsabilidad de los padres, o no es mas que la
expresion de una carencia, siendo el Ministerio de Salud, como maxima
autoridad responsable, el encargado de ejecutar y aplicar efectivamente
programas de prevencion y difusion.

Todos estos factores: desconocimiento, falta de educaciéon y difusién,
evidencian las posteriores fallas en los estratos superiores, razén por la cual
proponemos reforzar constantemente éstos cimientos, o sea la promocion y
educacion de la salud, propiciando la participacién activa del sujeto. “Dando
prioridad al desarrollo de éste primer nivel de atencién, con el concurrente
desarrollc de los segundos y terceros niveles requeridos para la resolucién
integral del problema.”®®

Por lo tanto, como Terapeutas Ocupacionales, y parte integrante de un

equipo interdisciplinario, resaltamos la inclusion de la disciplina en programas

 Op. Cit .22; pp. 19-20.
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de prevencion y atencién primaria de la salud. Consideramos es desde aqui,

donde debemos partir para generar posibles cambios. (Vease propuesta).
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PROPUESTA

“Promocién de un Programa Integral de Prevencion de

Discapacidad Mental

desde Terapia Ocupacional”

Considerandose que la promocion de la salud es una colaboraciéon de
muchas “piezas” (otros profesionales, politicos, comunidad), planteamos la
siguiente propuesta con el objetivo de que la Terapia Ocupacional pueda ser
una de ellas.

La promocion de la salud es una de las intervenciones verdaderamente
interdisciplinarias, donde no hay “expertos”, sino que cada individuo hace su
contribucion en el proceso.

Creemos importante poder trasladarnos desde una perspectiva clinica
que implica revertir los estados de falta de salud, a una perspectiva
comunitaria de adopcion de una postura activa respecto de la prevencién de la
enfermedad. Considerando “la nocion de que la salud se crea cuidandose a si
mismo y a los otros, y pudiendo tomar decisiones y teniendo el control sobre las

»100

propias decisiones vitales” ™, opinamos que para ello se necesita estar

informados.

100 pevista Chilena de Terapia Ocupacional. La Terapia ocupacional en la intervencion en salud
comunilaria: el modelo educativo .Escuela de Terapia ocupacional/Facultad de Medicina- Universidad de
Chile. N°5, noviembre 2005, s/p.
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“Trabajo con la comunidad y educacion publica desde Terapia
Ocupacional”

Trabajar insertos en la comunidad donde la gente crece, vive y trabaja. Ya
gue la salud es creada y vivida por las personas dentro de su existencia

cotidiana, donde trabajan, aprenden, se recrean, etc.

*Trabajar con la comunidad. Para que las personas tengan un mayor
control sobre su salud y puedan contribuir para mejorarla.

*Trabajar en identificar lo que es “bienestar” y “calidad de vida”
para ellos, y a partir de aqui considerar las actividades relevantes vy

significativas para alcanzarlo.

Se presentaran a continuacién algunas orientaciones que abarcan
distintos aspectos a considerar para alcanzar una mejor calidad de vida de la

familia, de los nifios con PKU y de toda la comunidad.

o Elaborar acciones conjuntas entre la_familia, el equipo de
salud y la comunidad tendientes a favorecer el desarrollo

integral de los nifios con PKU.

Comunidad

En éste aspecto consideraremos a grupos de madres

embarazadas para brindar informacién al respecto. Se propone:
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*Desarrollar campaifias de difusion dirigidas a la poblacién de madres
embarazadas, acerca de las caracteristicas y los riesgos de la enfermedad.
Como también sobre las acciones requeridas para su prevenciéon, y los
servicios de atencién a los cuales se puede recurrir a fin de promover el
conocimiento y participacidén social y comunitaria en relacién a la tematica.

*Informar sobre la obligatoriedad de los centros asistenciales que
registran los nacimientos de realizar la “prueba del talén” no después
de los 7 dias y no antes de las 24 hs. “Estar informados nos permite poder

reclamar nuestros derechos”.

Familia del nino con PKU

*Brindar informacion sobre la enfermedad, sobre las acciones
requeridas para su prevencion y los servicios especializados de atencion a
los cuales se puede recurrir.

*Brindar informacion pertinente sobre las posibilidades de
prevencion, resaltando su importancia. Concientizar sobre la importancia
de realizar estudios de deteccidon temprano y comienzo precoz del
tratamiento.

*Informar sobre la existencia de legislaciones que amparan a las

personas con PKU.

Equipo de salud
Aqui consideraremos dos aspectos:
e La capacitaciéon, necesaria de los profesionales respecto de la

PKU.
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e La necesidad de un buen trabajo interdisciplinario.

*Utilizacion de recursos informaticos respecto de la tematica planteada:
bibliograficos, internet, recabar informacion pertinente de asociaciones y centros
especializados en la tematica.

*Generar la posibilidad de realizaciéon de ateneos y espacios en los que
se capacite a los profesionales de las diferentes disciplinas que aborden la
problematica, ésta capacitacion deberia incluir desde la legislacién vigente en
relacion a la deteccion de todos los “Errores Innatos del Metabolismo”, como
también el tipo de tratamiento, controles de seguimiento y su importancia para
la prevencién.

*Resaltar la importancia del trabajo interdisciplinario entre los equipos
de salud vy educaciéon para una atencion integrada de la persona, pudiendo
mantenerse una comunicacién fluida entre las personas que hicieron el
diagnéstico, médico de referencia y quien realiza los tratamientos dietarios o
terapias de rehabilitacion (si estos fuesen necesarios).

*Trabajar en Red, con el objetivo de detectar e intervenir tempranamente en
situaciones de riesgo. Como Terapeutas Ocupacionales poder conocer de
acuerdo a esta modalidad de trabajo, si a un nifio que llega a consultorio con
alteraciones en el desarrollo temprano se le realizé la prueba de deteccion.

*Fomentar la posibilidad de llevar a cabo un trabajo interdisciplinario
que incluya entre otras disciplinas: Neurologia, Nutricibn, Psicopedagogia,
Pediatria , Asistentes Sociales y Terapia Ocupacional.

*Trabajar con las Unidades Sanitarias Municipales dentro del partido de
General Pueyrredén para recibir actualizaciones sobre el funcionamiento del

programa integral de prevencion en la ciudad de Mar del Plata.
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Sr. Director;

S |/ D

Nos dirigimos a usted con el fin de solicitarle su autorizacién para realizar
unos cuestionarios a fin de poder conocer el alcance del Prograrﬁa preventivo de
deteccion de enfermedades congénités del metabolismo. Debido a que nos
encon{ramos realizando nuestra tesis de grado como estudiantes de la carrera Lic.
en Terapia Ocupacional de la Universidad Nacional de Mar del Plata.
Agradeceriamos su colaboracion.

Atte.

Ortiz, Valena 1. Ta;, i\;!aria N.

MT.4721/98 MT.4968/98
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Cuestionario

“Fenilcetonuria: Programa Integral de Prevencién”

Ne° de cuestionario:
Entrevistador:
Apeilido y Nombre:
Institucién:

Cargo:

Para respender el cuestionario solicitamos se marque con una cruz, teniendo en cuenta las
siguientes referencias:

Siempre (S): en todas las ocasiones

A veces (AV): en algunas ocasiones
Nunca (N): en ninguna ocasion

o Seccion | - Respecto de la Pesquisa neonatal:

(1) La prueba de rastreo para detectar tempranamente la Fenilcetonuria ¢ Es considerada
prestacion de rutina en establecimientos en los cudles se registran nacimientos?

(a) Establecimientos publicos
ls] Jlal [INT |

(b) Establecimientos privados
Ls] Jav[ N[ |

(2) Indique si la prueba es realizada en el siguiente plazo:

(a) No mayor de los 7 dias del nacimiento y no antes de las 24hs de iniciada
la alimentacién lactea
Ls! Tav] [NT |

(3) ¢Quiénes son los responsables de realizar la prueba?

(a) Jefes de Servicio de Neonatolo%ia
Ls [ [Av | N |

(b) Medicos Neonatdlogos
(s [ Jav] [N] ]

(c) Médicos Obstetras
[s[ Jav] [N ]

En caso de que la instituciéon no contase con ninguna de las profesiones anteriormente
mencionadas ¢ Quiénes son los responsables?

(a) Parteras

(T Iav[ N[ |

(b) Otros profesionales
s Ja] [N] |
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(4) Si se produjese el retiro del recién nacido de la institucion asistencial antes de las 24 hs. de
vida ¢ el nacimiento ne fuese registrado en un centro asistencial ; Se comunica a padres,
tutores o guardadores sobre la obligatoriedad de realizar la prueba dentro de los 7 dias del
nacimiento?

Ls] TJav] [N] |

(5) ¢Las Obras sociales y Seguros médicos consideran a la prueba de rastreo como prestacion
de rutina?

sl Jav]l [NT |

{6) ¢ Considera usted que ias siguientes actividades son llevadas a cabo por el Ministerio de
Salud?

(a) Desarrollo de campaiias de educac:on sanitaria y medicina preventiva
g 1 [ AV ] YR l
l I { ‘ |

(b) Informar sobre el ri es 0 que signifi ca la falta de d|a nostico
S | AV | |

(c) Asesoramiento a profesionales de la salud en &mbitos estatales y privados sobre los
alcances de la legislacidn vigente sobre ésta tematica
[s[ [av] [NT ]

{d) Asegurar recursos humanos y materiales para llevar a cabo el diagnéstice precoz
Ls] Jav] [NT |

(e) Asegurar recursos humanos y materiales para llevar a cabo el tratamiento precoz
sl lav] [NT] ]

Seccién Il - Respecto del tratamiento:

(1) Indique si las férmulas son entregadas en el siguiente lapso de tiempo:

(a) Entre ios primeros 7 y 21 dias de vida
Ls ] fav] N[ |

(2) ¢Es contemplado el tratamiento cronico con entrega de los alimentos que componen la
dieta?

Ls [ [a] [N] |

(3) i Son realizados los controles bioquimicos quincenales en nifios menores y mayores de un
afo de edad con diagnostico de PKU?
s Tav] [N] |

(4) ¢ Son realizados los controles nutricionales mensuales en nifios menores de un ano de edad
con diagnéstico de PKU?

(s Tav] [N] |

¢, Son realizados los controles nutricionales trimestrales en nifios mayores de un afio de edad
con diagnostico de PKU?

s ] [ AV ] [N ]
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(5) ¢ Son realizados los controles neurcldgicos mensuales en nifics meneres de un afic de edad
con diagnostico de PKU?

[s[ Tav] [NT] |

¢, Son realizados los controles neuroldgicos trimestrales en nifios mayores de un ario de edad
con diagnéstico de PKU?

[s] TJTav] [NT] |

(6) ¢ Son realizados los controles clinicos mensuales en nifics menores de un afio de edad con
diagndstico de PKU?

s ] | AV | | N | |

¢+ Son realizados los controles clinicos trimestrales en nifios mayores de un afio de edad con
diagnéstico de PKU?

(s T Tav] [ N | |

(7) ¢ Es llevada a cabo la educacién nutricional de la familia del nific con PKU?
(s fav] [N] |

&Y del nific con PKU?

[s ] [AV | [ N ] |

(8) ¢, Son lievadas a cabo las evaluaciones sociales mensuales en nifios con PKU menores de
un afo?

Ls ] JTav] [N] |

& Son llevadas a cabge las evaluaciones sociales trimestrales de los niftos con PKU mayores de
un afno?

Lsl Jav] [NT |

(9) Indique si son realizadas las evaluaciones psicolégicas en las siguientes edades:

(a) 12 meses

s [av] [NT[ |
(b) 3 afos
(s [ TAVT _INT ]
(¢) Edad escolar
s [av] [NT |
(10) ¢, Se encuentra contemplado el tratamiento psicolégico del nific con diagnéstico de PKU?
Ls [ [aAv | N[ |
&Y de la familia con PKU?
(s! la]| [N] |

{iMuchas Gracias por su colaboracion!!
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Entrevista Semi - Estructurada

A padres:

Pesquisa neonatal:

e Respecto de la informacion sobre la “prueba del talon”, recibida previa al
parto.

¢ Profesionales que informaron.

¢ Conocimiento del significado de la prueba (que detecta- que evita).

o Respecto al diagnostico de PKU:

e Momento en que fue comunicado el diagnédstico.

o Impacto y repercusion del mismo en el nucleo familiar.

» Informacién sobre la enfermedad.

o Fuentes o lugares donde concurrieron.

Tratamiento de la PKU:

e Tiempo transcurrido en iniciar el tratamiento luego del diagnéstico de
PKU.

¢ Dificultades presentadas para adquirir los alimentos importados.

¢ Respecto al costo (posibilidad de acceso, dificultades presentadas).

e Obras sociales- Prepagas (si poseen)

o Cobertura de las mismas.

¢ Impacto econémico en la familia.

e Ayudas brindadas por organismos del estado.

e (asto mensual estimado por cada nifio con PKU.

iii Muchas Gracias por su colaboracién y tiempo!!
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