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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 totaimente 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 relaciéon de
dependencia, pero mi pregunta es ¢jqué hacen aquellos padres que por no
tener trabajo se encuentran fuera del sistema?”.

Todas éstas expresiones que decidimos transcribirlas textuaimente, 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
diagnostico temprano) fue dictada en Argentina en el afio 1986, es por ello que
el diagnéstico realizado a ésta nifa fue tardio (a los siete afios de edad),
cuando ya el dafio neuroldégico 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
cronico, por lo tanto si bien la pesquisa neonatal tiene la valiosa posibilidad de
deteccion 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 instalacién 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 tratarﬁiento crénico , en el ambito de la
ciudad de Mar del Plata y Asociacion de Asistencia al Feniicetonurico de la
ciudad de Buenos Aires.

Tomando como informantes claves para recabar dicha informaciéon a
Directivos, Médicos neonatdlogos, Meédicos 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 Asociacion 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 Atencion Primaria de Salud en Terapia Ocupacional para la
promocion de un Programa Integral de prevencién de discapacidad mental
en nifos 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.
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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 plantet la posibilidad de tratamiento con una dieta restringida en
fenilalanina, teniendo tal aceptacion, que en 1960 ya se habria extendido en

toda Gran Bretafia un programa de pesquisa para la Fenilcetonuria.

En Espafia la deteccion 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 Educacién
especial, fue el impulsor de la expansién de los programas de deteccion en
toda Espafia.

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

del 30% de la poblacién 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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1992 el Ministerio de Salud cre6 el Programa Nacional de deteccién precoz de
PKU y HC. Se comenzé 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 nifios diagnosticados.

Para PKU se entrega la leche especial que estos nifios requieren hasta
los 6 afos. Este programa tiene una cobertura del 100% de los recién nacidos
del pais. Desde su creacion hasta el afilo 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

10 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.
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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 afos 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 Nutricién 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 psicoldgico, 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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‘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 diagnéstico 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 confirmacién, 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 reglamentd la Ley N°
10.429 que posibilitd la extensién del programa a los sectores privados y
municipales.

A partir de la creacién de éste programa se definié la conveniencia de
establecer un Unico laboratorio de pesquisa, para ello se designé al laboratorio
pre-existente de deteccion de errores congénitos de la Fundaciéon bioguimica
Argentina, y se eligi6 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.

19









Tesis de Grado Ortiz —Tien

El nimero de nacimientos de la provincia de Mendoza asciende
aproximadamente a 30.000 / afio. EI CEPEII 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 / afio.

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 diagnéstica 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 Fundacién 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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partir de ellos se crearon organizaciones encargadas de atender la salud de sus
afiliados y sus familias, desvinculado de la salud publica. Al generarse estas
instituciones como OS de sindicatos, cada una de ellas funcionaban
autbnomamente con grandes diferencias de poder econémico 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 atencibn 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 administracién en las
incipientes OS. En el plano de la salud publica, luego de la primera
administracién peronista (1955) comenzd un refinamiento importante, que
origind falta de mantenimiento hospitalario y reduccion de su productividad.
Simultaneamente se inicid la transferencia de los servicios a las provincias, que
demord cuatro décadas en consolidarse.”?’

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

significdé una importante reforma del sistema. Amplié considerablemente la

26 Naciones Unidas. Comision economica para América Latina y el Caribe. Proyecto CEPAL/GTZ
Reforma financiera del sector 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 consolidacion de éste esquema pasd a quedar reservado basicamente
para la atencion de la poblacién mas carenciada, sin cobertura de seguridad
social. Sin embargo, y segln las circunstancias, el sector publico también
brinda cobertura adicional a las personas asociadas a otros esquemas.

Asi en los aiios 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 articulacién
impide la conformacion 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 fragmentacion en su interior.

Salud durante la crisis hiperinflacionaria

A partir de 1989, se arribé a una aguda crisis que se extendié hasta el
afno 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 evolucién histérica del sector con especial
referencia al desarrollo del subsector privado.1992. p.40.
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(medicamentos, materiales descartables y otros dispositivos de uso médico). La
acelerada inflacion 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
demarcacion 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 derivé 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 poblacion.

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 integraciéon 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 Yy 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 creacion de un nuevo paradigma basado en
una concepcion integral de la salud, dirigido a la promocion 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 articulacion y complementariedad entre los subsectores, para un
uso mas eficiente de los recursos, a la vez que se dard impulso 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 pablico atentan contra la intencion de
equidad siendo el principal objetivo mejorar los actuales niveles de accesibilidad
de la poblacién sin cobertura y respetar particularidades regionales y locales de

los establecimientos.

30 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 atenciéon. Estando las
autoridades sanitarias nacionales empefadas en fortalecer la
coordinacion con jurisdicciones y universidades, en programas de
formacién 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: E! 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
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disponer de un sistema con mayor integridad y homogeneidad a nivel del
pais.

El Ministerio de Salud de la Nacién propone una modificacién 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 organizacién de
servicios sanitarios. El programa incluye entre ofras 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. Atencién del recién nacido hasta

cumplir un afio de edad.

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

Infantil: Hace obligatoria la realizacién perinatolégica 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 medicacion 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
relacién 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 otra parte, en la ciudad auténoma de Bs. As la cobertura de

prestaciones de salud (PMO) y basicas en la habilitacion y rehabilitacion de

personas con discapacidades seré 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 Reconversion de las QS provinciales: Las mismas dan

cobertura a alrededor de 6 millones de personas. Presentan un
panorama heterogéneo. Siendo la intervencion 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 integracidbn con un sistema de cobertura de las OS
nacionales. EI COFESA fue creado por ley 22.373/81 y ha
funcionado en general mas como un ambito de exposicion de las
autoridades nacionales ante las provinciales. Estos organismos
reconocen la autonomia legal de las 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 diagnostico y evaluacion econémica 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 poblacién muy

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

Proyecto de Decreto del Régimen Federal de hospitales publicos
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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 continuacion, 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: Fundacion Bioquimica Argentina

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

descripta a continuacion.

35 Gonzales, L. 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

Reseiia Histérica

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

Tres afos mas tarde, en 1937, Penrose y Quastel lamaron a esta
enfermedad “Fenilcetonuria”, nombre con el que se la conoce actualmente.

En 1947 Jervis, tras varios afios de investigacién, concluyé que en dicha
enfermedad existia una falla en la transformacién 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 demostro 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 inhibicion bacteriana para medir la fenilalanina en sangre.

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

tratamiento precoz para un desarrollo intelectual normal.

Definicién
“La Fenilcetonuria (PKU, abreviatura en ingles Phenylketonuria) clasica
es una enfermedad metabolica, de herencia autosdémica 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 reaccién especifica no se
producirda mas dentro de los limites normales. Esta incapacidad de funcionar
normalmente puede denominarse bloqueo metabdlico primario.”37

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

“La fenilalanina es un aminoéacido esencial que no puede ser sintetizado
por los mamiferos superiores y por lo tanto debe ser provisto por la dieta. Su
Unica funcion conocida es como componente de las proteinas. Dado que el
organismo normaimente se provee de mucho mas de lo necesario para la
sintesis proteica, gran parte de la fenilalanina se oxida, convirtiéndose en
tirosina.”3®

“En la Fenilcetonuria, la fenilalanina se acumula y sufre una reaccion 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. Issues 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.

38,
Ibid. p.101.
3 Behrman, R E; Vaughan, N. Tratado de Pediatria. Errores innatos del metabolismo. Ed.

Interamericana.9° Edicion. Vol. 1. p.440.
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Podemos diferenciar distintas categorias clinicas segin 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 la excrecién acido fenilpirdvico. 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%.

o Atipica 0 HPA no PKU (Phe 10-20mg/dl) cuando la actividad
enzimatica estaentreel 1yel 5 %.

e 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 Op. Cit. 39; p.442.

# 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 