Programa de Pesquisa Neonatal
aumentara de 2 a 26 1las
patologias examinadas en
recién nacidos

En su discurso de la Cuenta Publica 2024, el Presidente
Gabriel Boric anuncié la expansién del Programa de Pesquisa
Neonatal en Chile, resaltando su importancia en la deteccién
temprana de condiciones médicas tratables en recién nacidos.
El Instituto de Nutricién y Tecnologia de los Alimentos (INTA)
de la Universidad de Chile, que ha cumplido un rol clave en
esta tarea desde 1992, cuando inicidé la pesquisa neonatal
ministerial de solo dos patologias, sera parte fundamental en
la nueva estrategia de salud publica como centro de referencia
acreditado por el Ministerio de Salud.

En la Cuenta Puiblica 2024, el Presidente Gabriel Boric anuncié
la expansién del Programa de Pesquisa Neonatal en Chile,
destacando su importancia en 1la deteccidén temprana de
condiciones médicas tratables en recién nacidos. Desde 1992,
el Instituto de Nutricion y Tecnologia de los Alimentos (INTA)
de la Universidad de Chile ha trabajado activamente en este
programa, contribuyendo a la implementacidén de la Pesquisa
Neonatal de Fenilcetonuria (PKU) y el Hipotiroidismo Congénito
(HC) por parte del Ministerio de Salud (MINSAL). Gracias a
estas medidas, se ha evitado la discapacidad intelectual en
mas de 5.000 nifos y nifias, que han podido llevar una vida
normal.

E1l anuncio significara una extensidén de la pesquisa de 2 a 26
patologias a detectar, 1lo que permitira un aumento
significativo del numero de personas diagnosticadas de una
enfermedad que al ser tratada a tiempo no genera daino a la
salud paciente. De esta forma, con la experiencia y recursos
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adecuados, se espera prevenir las secuelas neuroldgicas o la
muerte de mas de 200 infantes cada aiio.

La deteccidén temprana de enfermedades tratables en recién
nacidos es un pilar fundamental de la estrategia de salud
publica nacional que ha sido reconocida internacionalmente
como una herramienta preventiva crucial. E1l INTA de la U. de
Chile, a través del Laboratorio de Enfermedades Metabdlicas
(LEM), es el Centro de Referencia del MINSAL para 1la
confirmacion y seguimiento de pacientes con PKU, seglin las
“normas para el oOptimo desarrollo de Programas de Bulsqueda
Masiva de Fenilquetonuria, Hipotiroidismo Congénito y otros
Errores Innatos del Metabolismo”. Desde el 2002, ademas,
ofrece la posibilidad de realizar pesquisa ampliada gracias a
la incorporacidén del LEM al primer espectrémetro de masas en
tandem. E1l anuncio presidencial, en este sentido, implicara
un aumento en el flujo de muestras recibidas para 1la
confirmacion de 22 de las 24 condiciones metabdlicas incluidas
en esta anunciada expansidén, para lo cual el laboratorio estd
preparado como prestador institucional acreditado por el
MINSAL.

El director del Centro de Asistencia Clinica del INTA de la
Universidad de Chile, el doctor Juan Francisco Cabello,
subrayé la importancia de esta ampliacién, sefialando que “no
solo representa un avance en materia de salud piblica, sino
también una decisidn econdmica inteligente”. Estudios de
costo/beneficio sugieren que por cada délar invertido en el
programa se pueden ahorrar hasta 50 délares en costos de
atencion a largo plazo, ademas de maximizar la contribucidn de
ciudadanos sanos al pais.

El desafio para Chile residia en la inclusidén de estas 24
nuevas patologias en el Programa Nacional de Pesquisa, entre
las cuales estaran la Tirosinemia tipo I, la Enfermedad Orina
Olor a Jarabe de Arce o la Aciduria Glutarica tipo I, entre
otras. Con esta expansi6n, Chile se coloca a la cabeza de 1los
paises latinoamericanos como el pais que mas condiciones



pesquisa entre los recién nacidos a través de un programa
nacional.



