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MANUAL OPERATIVO
Procedimientos y normas para el funcionamiento operativo

INTRODUCCION

Los defectos o anomalias congeénitas son alteraciones estructurales o fun-
cionales, que estan presentes desde el nacimiento y tienen un origen pre-
natal. Estas patologias pueden ser causadas por defectos en un unico gen,
anomalias cromosomicas, herencia multifactorial (interaccion de varios ge-
nes de predisposicion y factores ambientales desencadenantes), y agen-
tes ambientales desfavorables o teratogénicos. Las anomalias congénitas
pueden ser detectadas durante los primeros dias despues del nacimiento,
e incluso prenatalmente. Debido a su gravedad y frecuencia tienen un alto
impacto en la salud publica materno-infantil y, para algunas de ellas, existe
un potencial importante para la prevencion primaria.

Para tener en cuenta...!

Se estima que unos 300.000 recién nacidos mueren dentro de las primeras 4 semanas de vida
cada ano, en todo el mundo, debido a anomalias congénitas.

Las anomalias congénitas pueden provocar discapacidad a largo plazo, con un impacto signi-
ficativo en las personas, las familias, los sistemas de salud y las sociedades.

Las anomalias congénitas mas comunes y graves son las cardiopatias congénitas, los defectos

del tubo neural, el sindrome de Down y las fisuras orales.

Como las anomalias congénitas pueden ser el resultado de uno o mas factores genéticos, in-
fecciosos, nutricionales o ambientales, a menudo es dificil identificar sus causas con precision.

Algunas anomalias congénitas se pueden prevenir. La vacunacion, el consumo adecuado de
acido folico a través del enriquecimiento de los alimentos basicos y la atencion prenatal ade-
cuada, son solo 3 ejemplos de métodos de prevencidn.

1

http://www.who.int/mediacentre/factsheets/fs370/en/




En gran parte de los paises del mundo la mortalidad infantil (MI) ha des-
cendido gracias al control de las infecciones y la desnutricion, que eran las
causas mas prevalentes en el pasado. Si bien hay heterogeneidad entre los
paises, (Figura 1), en general las anomalias congénitas pasaron a tener un
mayor peso relativo y los gobiernos comenzaron a prestarle mayor atencion
a este tema. En Argentina las anomalias congénitas son la segunda causa
de Mly representan aproximadamente el 28% de las defunciones infantiles?

En 2010, la 63a Asamblea Mundial de la Organizaciéon Mundial de la Salud
(OMS) adoptd una Resolucion sobre las anomalias congénitas. Entre sus
propuestas, alienta a los paises a desarrollar iniciativas para su prevencion
y les sugiere iniciar o profundizar la organizacion de sistemas de vigilancia3.

Impacto de las anomalias congénitas en la mortalidad infantil

Cuanto menor es la mortalidad infantil en los paises, mayor es el peso
relativo de las anomalias congénitas (AC)

Referencias

Ingreso Pais: 1= Alto, 2=Alto-Medio, 3-Medio-Bajo, 4-Bajo

Regiones OMS:: AFR=Africa, AM= Americas, EM=Mediterraneo del Este, EU=Europa, SE=South
East Asia; WP=Western Pacific

Direccién de Estadisticas e Informacion de Salud (DEIS), Estadisticas Vitales, Informacion Basica
Ano 2015. DEIS: Programa Nacional de Estadisticas de Salud 2016.

World Health Assembly (2010) Sixty-third world health assembly: birth defects.
http://apps.who.int/gb/ebwha/pdf_files/\WHAB63/A63_10-en.pdf?ua=-1&ua=-1
http://apps.who.int/gb/ebwha/pdf_files/\WHAG63/A63_10-en.pdf?ua-1&ua=-1
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Las anomalias congénitas pueden ser funcionales o estructurales. Las ano-
malias congénitas funcionales son aquellas que interrumpen procesos
biologicos sin implicar un cambio macroscopico de forma; involucran alte-
raciones metabolicas, hematolégicas, del sistema inmune, entre otras. Algu-
nos ejemplos son: hipotiroidismo congénito, discapacidad intelectual, tono
muscular disminuido, ceguera, sordera, convulsiones de inicio neonatal. Las
anomalias congénitas estructurales son aquellas que involucran alteracio-
nes morfologicas. Es decir, que afectan algun tejido, érgano o conjunto de
organos del cuerpo. Algunos ejemplos son hidrocefalia, espina bifida, fisura
de labio y/o paladar, cardiopatia congeénita. A su vez, entre las anomalias
congeénitas estructurales pueden encontrarse anomalias mayores y meno-
res. Las anomalias mayores implican un dano significativo en la salud y, a
su vez, explican la mayor parte de las defunciones, la morbilidad y la disca-
pacidad relacionada con las anomalias congénitas. Tienen consecuencias
médicas, sociales o estéticas significativas para los afectados y, por lo gene-
ral, requieren de tratamiento médico y/o quirurgico y de rehabilitacion. Las
anomalias menores, frecuentes en la poblacion, generalmente no implican
ningun problema de salud importante, ni tienen consecuencias sociales o
cosmeéticas, pero son utiles para orientar el diagnostico del paciente.




La vigilancia de anomalias congénitas forma parte de las estrategias de
Argentina para reducir la morbimortalidad infantil. Se basa en la deteccion
precoz de estos problemas de salud y su fin es la prevencion y el cuidado
de los recién nacidos afectados, que se estiman en unos 10.000 casos
anuales, considerando solamente las anomalias congénitas mayores.
La Red Nacional de Anomalias Congénitas (RENAC) se cred en 2009 vy
depende del Centro Nacional de Genética Médica “Dr. Eduardo Castilla’,
ANLIS “Dr. Carlos Malbran’, Ministerio de Salud. Inicialmente concebido
como un registro, en 2014 se reconfigurd como una Red, con el objetivo de
‘generar informacion epidemiologica sobre anomalias congénitas para su
aplicacion en salud publica, y contribuir a la atencion precoz de los recién
nacidos con tal tipo de afecciones y a la reduccion de la morbimortalidad
infantil relacionada con dichas causas” (Resolucion del Ministerio de Salud
de la Nacion 770/2014). La RENAC coordina sus acciones con otras areas
del Ministerio de Salud 4>

Los objetivos especificos de la RENAC son los siguientes.®

e Vigilar la ocurrencia de casos, es decir, identificar agregados geograficos
y variaciones en las frecuencias de anomalias congénitas.

e Investigar nuevas causas de anomalias congénitas.

e Contribuir a programar el cuidado y atencion de los recién nacidos
afectados.

Groisman B, Bidondo MP, Barbero P, Gili J, Liascovich Ry Grupo de Trabajo RENAC. Registro Nacio-
nal de Anomalias Congénitas de Argentina. Arch Argent Pediatr 2013; 111(6):484-494.

Groisman B, Bidondo MP, Gili J, Barbero P, Liascovich R. Strategies to Achieve Sustainability and
Quiality in Birth Defects Registries: The Experience of the National Registry of Congenital Anomalies
of Argentina. Journal of Registry Management 2013, vol 40 (1): 29-31.

Groisman B, Bidondo MP, Barbero P, Liascovich R. La Red Nacional de Anomalias Congénitas (RE-
NAC): objetivos ampliados de la vigilancia. Arch Argent Pediatr 2016; 114(4):295-297.
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e Capacitar a profesionales de la salud para la prevencion y cuidado de los
ninos afectados.

e Contribuir a la evaluacion de intervenciones y a la generacion de politicas
publicas para la prevencion de las anomalias congénitas.

La RENAC es un sistema de vigilancia especifico de anomalias congeéni-
tas, de base hospitalaria y con alta cobertura de escala nacional. Esta in-
tegrada por los principales hospitales con maternidad del subsector publico
de las 24 jurisdicciones del pais y desde 2013, por maternidades privadas
o de la seguridad social” Incluye practicamente a todos los hospitales que
tienen 1.000 partos anuales o0 mas, y alcanza una cobertura anual de aproxi-
madamente 300.000 a 350.000 hacimientos.?

Los referentes de la RENAC son profesionales que habitualmente se ocupan
de la recepcion de recién nacidos en los hospitales. Su principal fortaleza es
la vocacion y el compromiso; mas de 300 neonatologos, pediatras, obstétri-
cas, enfermeras, genetistas y administrativos, trabajan cotidianamente para
el diagnostico, prevencion y cuidado de los ninos afectados. A todos ellos
esta destinado este Manual Operativo.

La RENAC promueve

La exhaustividad en la identificacion de recién nacidos con anomalias congénitas: deben de-
tectarse TODOS los recién nacidos afectados y deben completarse todas las variables.

La precision de los datos: deben describirse todas las anomalias congénitas de manera preci-
sa, acorde a definiciones pre-establecidas.

La oportunidad en la deteccion y el reporte: con el objetivo de promover acciones en tiempo
y forma.

La interaccion permanente entre los participantes, de modo de establecer una rutina estan-
darizada a través de una plataforma de foros web para la vigilancia y la derivacion oportuna de
los casos.

7 | DEIS (2013), Direccion Nacional de Estadisticas e Informacion de Salud www.deis.gov.ar/Publicacio-
nes/Archivos/SeriesNros6.pdf. Accessed 24 February 2014.

8 | Sibien la cobertura aun no es total, en el marco del proceso de regionalizacién de las maternidades
que conducira a una mayor concentracion de los partos, es de esperar que los datos recolectados
por la RENAC sean cada vez mas representativos de la poblacion general.




Poblacion objetivo

b Todos los recien nacidos vivos del hospital.

b Los fetos muertos del hospital, definidos como aquellos que presentan
un peso igual o mayor a 500 gramos.

Criterios de inclusion

En la RENAC se registran

b Los recién nacidos vivos con anomalias congénitas estructurales mayo-
res, externas o internas, detectadas al examen fisico o por estudios com-
plementarios o intervenciones, identificadas desde el nacimiento hasta
el alta del hospital.

b Los fetos muertos, que pesen 500 gramos o mds, con anomalias congé-
nitas estructurales mayores, externas o internas, detectadas al examen
fisico o por estudios complementarios o autopsia.

b Las anomalias menores, anomalias funcionales (por ejemplo, sordera
congenita) o hallazgos positivos (por ejemplo, resultados de laboratorio)
cuando acompanan anomalias mayores.

Se excluyen

b Los recién nacidos con anomalias congénitas funcionales que se pre-
sentan aisladas, sin anomalias mayores.

b Las anomalias menores que se presentan aisladas, sin acompanar ano-
malias mayores.
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Los casos nacidos fuera del hospital, aunque posteriormente sean
internados en el Servicio de Neonatologia o en cualquier otro servicio del
hospital.

Los abortos espontaneos (menores a 500 gramos).

ANOMALIAS CONGENITAS MULTIPLES

En la mayoria de los casos las anomalias congénitas se encuentran en forma aislada en un
recién nacido, pero existen casos en los cuales se observan 2 0 mas anomalias. Frecuen-
temente los recién nacidos con anomalias congénitas multiples presentan cuadros en los
que no se sabe inicialmente si corresponden a un sindrome, ni la causa del cuadro.

Es muy importante describir con detalle cada uno de los hallazgos positivos presentes.
No hay un numero limitado de anomalias o hallazgos positivos, se deben describir todos
los observados en ese individuo. No deben utilizarse los términos inespecificos “polimal-
formado” o “sindromico”.

Una descripcion detallada favorece el diagnostico precoz y certero, del cual dependen las
medidas terapéuticas y preventivas posteriores. Cabe resaltar que en una importante propor-
cion de casos es posible identificar la etiopatogenia, si se realizan las evaluaciones clinicas y
estudios correspondientes. Por tal motivo, en estas situaciones se indica realizar precozmente
la interconsulta a un servicio de genética para establecer el diagndstico. En algunos casos
puede tratarse de patologias con una causa genética especifica, que pueden o no repetirse
en otro hijo o en otro miembro de la familia. Poder llegar a dar esta informacion es muy im-
portante para la familia y representa la posibilidad de realizar prevencion primaria de estas
enfermedades.




I ATENCION

FETOS MUERTOS

Tomar fotos del paciente: cuerpo completo; la cara de frente y de perfil; y de las regio-
nes en donde estan las estructuras afectadas (ver consentimiento de fotografia medica
en los anexos de este manual) y documentar el examen clinico lo mas detalladamente
posible.

Tomar muestras de sangre u otro tejido para estudio citogenético. Es fundamental acor-
dar con el laboratorio las condiciones de envio de la muestra (ver informacion anexa) En
lo posible guardar ademas en freezer una muestra de sangre anticoagulada (con EDTA)
para estudios moleculares y de suero para estudios bioquimicos.

Tomar radiografias de cuerpo entero del paciente, estudios muy relevantes cuando se
sospecha una displasia esquelética.

Solicitar estudio de anatomia patologica.

Favorecer que los padres vean al nino (ponerle nombre, enfatizar lo normal, humanizar
lo anormal, permitir si quieren sacarle fotos para luego recordarlo en la familia).

Referirlos al asesoramiento genético, si corresponde.

Para recordar

Examinar a todos los recién nacidos vivos, y los fetos muertos que pesen 500 gramos o mas

y buscar la presencia de anomalias congénitas estructurales.

Reportar y describir las anomalias congénitas estructurales mayores, tanto internas como

externas.

Especificar las anomalias congénitas menores y otros hallazgos positivos solamente si

acompaiian anomalias mayores.

Incluir las anomalias congénitas y hallazgos detectados al examen clinico y las que sur-
jan de estudios complementarios, intervenciones o autopsia en caso de fallecimiento.

La evaluacion clinica debe extenderse hasta el alta del hospital.
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Este apartado es una guia practica para sistematizar los procedimientos que
se utilizan en la RENAC. Provee normas estandarizadas para la detecciéon
de los recién nacidos con anomalias congénitas, la descripcion de las
mismas, la recoleccion de datos en el formulario y el envio de los datos a
través de la pagina web www.renac.com.ar

Las cinco etapas del funcionamiento operativo de la RENAC son las si-
guientes.

1. Deteccion de Recién nacidos con anomalias congénitas y recoleccion
de datos.

2. Envio de Datos a través del Foro web, Revision de los datos en la Coor-
dinacion e Interacciéon entre los participantes.

3. Codificacion de las anomalias congénitas y clasificacion de los casos.
4. Analisis de los datos.

5. Difusion de la informacion.




Etapas del funcionamiento operativo de la RENAC

D ETAPA1

DETECCION DE RECIEN NACIDOS CON ANOMALIAS
CONGENITAS Y RECOLECCION DE DATOS

A medida que se van produciendo los nacimientos:

El personal de salud, encargado de la recepcién de recién nacidos, de-
bera IDENTIFICAR SI LOS RECIEN NACIDOS O FETOS MUERTOS TIENEN
ANOMALIAS CONGENITAS ESTRUCTURALES MAYORES,

Para cada recién nacido con anomalia/s congénita/s estructurales
mayores, el personal de salud avisara al RESPONSABLE RENAC en
la maternidad, y se completara el FORMULARIO RENAC (formulario
amarillo, en papel) haciendo una DESCRIPCION DETALLADA de la/s
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anomalia/s mayores, menores y otros hallazgos positivos en un espacio
de redaccion abierto.

e Para la descripcion de las anomalias congeénitas se deben usar palabras
simples, NO USAR ABREVIATURAS de ningun tipo aunque parezcan ob-
vias. Es importante la descripcion de TODAS ANOMALIAS CONGENITAS
MAYORES, MENORES Y OTROS HALLAZGOS POSITIVOS QUE PRESENTE
CADA CASO.

e En los casos en que el RESPONSABLE RENAC no hubiera examinado al
recién nacido, sera informado por el personal de salud y si fuera necesa-
rio ampliara la descripcion segun los datos de la historia clinica, estudios
de laboratorio, imagenes, etc.

e Ademas de la descripcion de las anomalias congénitas, completar las
VARIABLES ADICIONALES DEL FORMULARIO.

e Enlos casos que se hubiera realizado un diagnostico prenatal de alguna
anomalia congénita y la misma fue descartada en evaluaciones postna-
tales, la anomalia NO debe ser registrada.

e La busqueda de anomalias congénitas se debe extender DESDE EL NA-
CIMIENTO HASTA EL ALTA DEL NINO DEL HOSPITAL (no del servicio).

Al finalizar cada mes:

e ELRESPONSABLE RENAC recopilara todos los FORMULARIOS del mes 'y
realizara la carga del ARCHIVO DE DATOS Excel que guarda en su com-
putadora. Cada mes lo grabara con el nombre del hospital y el mes, por
ejemplo: “HospitalAlvarez-abril2018". ELARCHIVO DE DATOS tiene dos so-
lapas: INFORME DE CASOS e INFORME MENSUAL.

e En la solapa del INFORME DE CASOS se cargaran los datos de todos los
recién nacidos con anomalias congeénitas del hospital y del mes en los
que se lleno el FORMULARIO amarillo en papel. Cada fila, es un caso.

e Enlasolapa delINFORME MENSUAL se cargara el numero total de recien
nacidos, vivos y fetos muertos, del mes. Estos datos el RESPONSABLE
los solicitara al area de Estadisticas del hospital. No se consideraran los
nifos derivados, nacidos en otras instituciones.

e ELl FORMULARIO amarillo en papel de cada caso sera archivado en su
historia clinica en la maternidad. Los FORMULARIOS papel NO se envian
a la Coordinacion.




Tips para una correcta descripcion

iLos detalles son importantes! Por ejemplo, si se escribe polidactilia sin una mayor especifi-
caciéon no sabremos si se trata de una polidactilia de manos o pies, si es preaxial, mesoaxial
o postaxial, si es uni o bilateral, si se trata de un dedo extra (hexadactilia) o de mas de un
dedo extra, si el dedo extra es completo o no. La importancia de una descripcion detallada
es que el significado de la anomalia puede ser muy distinto segun el tipo especifico de
defecto.

En los casos con anomalias congénitas multiples, describir todas las anomalias y hallazgos
positivos presentes, sin limite de numero. NO use el termino polimalformado, ya que el mis-
mo es inespecifico.

En el caso de haber un diagnostico sindromico se debe consignar el nombre del mismo
pero también las anomalias que el paciente presente. Por ejemplo: Sindrome de Cornelia
de Lange, manos con ausencia completa de 2do y 3er dedos bilateral, cardiopatia conge-
nita consistente en una comunicacion interventricular, cejas curvadas y confluentes, hiper-
tricosis, micrognatia.
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CASOS ESPECIALES

Recién nacidos vivos con Fisuras labiopalatinas (FLAP), pie bot o displasia
de cadera (DDC) \

Desde 2015, la RENAC es centro coordinador para la atencion de ninos/as con
fisuras labio alveolo palatinas (FLAP), pie bot y displasia de desarrollo de cadera
(DDC). Desde entonces, los recién hacidos con estas patologias son conectados
con los equipos tratantes acreditados en las provincias (cirujanos, odontologos,
fonoaudiologos, traumatologos), llevando un registro del seguimiento. Ademas
de incluirse en el ARCHIVO DE DATOS mensual, los recién nacidos vivos con
FLAP, pie bot y DDC se deben reportar dentro de las primeras 48

horas de vida, enviando reportes especiales.

Recién nacidos vivos y fetos muertos con microcefalia y otras
anomalias cerebrales

En el contexto de la epidemia por infeccion a virus ZIKA (ZIKV), la
RENAC inicidé la vigilancia intensificada de microcefalia y otras
anomalias cerebrales. Como se sabe, la microcefalia tiene una
amplia variedad de causas, tanto genéticas como teratogénicas. Los recién
nacidos y fetos muertos deben ser reportados dentro de las primeras 24 a
48 horas de vida. Muestras de orina y sangre del nifio y la madre deben ser
extraidas, las cuales se examinan para identificar la infeccion por ZIKV y otras
infecciones congénitas (CMV, Herpes simple, Rubeola, Sifilis y Toxoplasmosis).

En la denuncia de estos casos se debe participar a los equipos de salud pro-
vinciales, ya sea para la derivacion y el inicio del tratamiento en los casos de
FLAP, pie boty DDC, como para el diagnostico de laboratorio de ZIKV y otras
infecciones congeénitas y el seguimiento neu-

rolégico, en el caso de los ninos con microce-

faliay otras anomalias cerebrales, asi como in-

formar al Sistema Nacional de Vigilancia por

Laboratorios (SIVILA)




Variables del FORMULARIO RENAC

e DESCRIPCION DE LA/S ANOMALIA/S CONGENITAS. Escribir con el mayor detalle po-
sible todas las anomalias congénitas y hallazgos positivos.

o DETECCION ECOGRAFICA PRENATAL DE ALGUNA ANOMALIA CONGENITA. Indicar
con una cruz si se detectd prenatalmente, si no se detectd prenatalmente, o si no se
realizo ecografia prenatal. En caso de deteccion prenatal, indicar en el campo “;Cual/
es?" que anomalias congénitas se describen en la ecografia.

e NOMBRE Y APELLIDO DEL RECIEN NACIDO. Escribir el nombre y los apellidos mater-
no y paterno tal como fue inscripto el nino en el registro civil.

e DNI NINO. Escribir el nimero del documento nacional de identidad del nifo.
e DNI MADRE. Escribir el nuUmero del documento nacional de identidad de la madre.
e NOMBRE Y APELLIDO DE LA MADRE. Escribir el nombre y apellido de la madre.

e NUMERO DE HISTORIA CLINICA DEL RECIEN NACIDO: si el recién nacido es ingresado
y se le asigna un numero de historia clinica diferente al de la madre, se debe escribir
el numero de la historia clinica del nino.

e NUMERO DE HISTORIA CLINICA DE LA MADRE. Escribir el niumero de la Historia Clini-
ca de la mujer internada con motivo de la finalizacion de un embarazo.

e FECHA DE NACIMIENTO. Escribir el dia, el mes y el ano de nacimiento del nino o de
finalizacion del embarazo en el caso de fetos muertos.

e NACIDO: Indicar con una cruz si el producto de la gestacion ha nacido vivo o fue un
feto muerto.

e SEXO DEL RECIEN NACIDO. Indicar con una cruz el sexo del producto de la gestacion.
Indeterminado se reserva para el caso de recien nacidos con genitales ambiguos o
que no hayan podido identificarse.

e CONDICION. Indicar con una cruz la condicion del nifio al momento del envio de los
datos (ALTA VIVO, MUERTO, SIN ALTA AUN, DERIVADO)

o FECHA DEL ALTA, MUERTE O DERIVACION: escribir el dia, mes y ano del alta, muerte
o derivacion

e NOMBRE DE LA INSTITUCION A LA QUE SE DERIVO
e PESO DEL RECIEN NACIDO. Escribir el peso, en gramos, del producto de la gestacion.

e TALLA DEL RECIEN NACIDO. Escribir la talla, en centimetros, del producto de la ges-
tacion.
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PERIMETRO CEFALICO. Escribir la circunferencia de la cabeza, en centimetros, del
producto de la gestacion.

EDAD GESTACIONAL. Escribir la edad gestacional, en semanas.
GEMELO. Indicar con una cruz si el producto de la gestacion es gemelo o no.

EDAD MATERNA. Escribir la edad actual en anos cumplidos, de la mujer ingresada
con motivo de la finalizacién de un embarazo.

GESTA. Escribir el numero de gestaciones (incluyendo la que ha motivado la presente
internacion), de la mujer ingresada con motivo de la finalizacion de un embarazo.

DOMICILIO DE RESIDENCIA DE LA MADRE. Escribir la calle y niumero correspondiente
a la residencia habitual de la mujer ingresada con motivo de la finalizacion de un
embarazo.

LOCALIDAD DE RESIDENCIA DE LA MADRE. Escribir el nombre de la localidad de
residencia habitual de la mujeringresada con motivo de la finalizacion de un embarazo.

DEPARTAMENTO DE RESIDENCIA DE LA MADRE. Escribirelnombre del departamento
de residencia habitual de la mujer ingresada con motivo de la finalizacion de un
embarazo. En el caso de mujeres que residen en la Provincia de Buenos Aires escriba
el Partido de residencia.

PROVINCIA DE RESIDENCIA DE LA MADRE. Escribir el nombre de la provincia de resi-
dencia habitual de la mujer ingresada con motivo de la finalizacion de un embarazo.

TELEFONO DE LA MADRE. Escribir el nimero de teléfono de la mujer ingresada con
motivo de la finalizacion de un embarazo.




Formulario RENAC

R’EN/-\\C‘-AI‘ é Ministerio

?7 de Salud

Presidencia de la Nacién

FORMULARIO DE REPORTE DE ANOMALIAS CONGENITAS

DNI DEL NINO:

¢SE DETECTO POR ECOGRAFIA ALGUNA ANOMALIA CONGENITA PRENATAL? [Isi [Ino

DESCRIBA LA/LAS ANOMALIA/S CONGENITA/S DETECTADA/S

(en los recién nacidos vivos y en los fetos muertos que pesen mas de 500 gramos)

NOMBRE DEL RECIEN NACIDO:..........c.cc.coooeerscccerersseressssses APELLIDO DEL RECIEN NACIDO: ....ovo e eeesssrreneeeens

«e. DNIDE LA MADRE: .........

NACIDO: []vivo

GEMELO: [si

N2 HISTORIA CLINICA DEL NINO: ....... N2 HC DE LA MADRE:

FECHA DE NACIMIENTO: ___ /

FECHA DE ALTA, MUERTE O DERIVACION (segin condicion): ____ /____/

PESO (en gramos): ...

[Cno se realizé ecografia

GCUAL ES2: e ee e eeeee s e ses e eet e s et 444 e 51 1 140 080 4401 1 00 0 et e e

NOMBRE DE LA MADRE..........cccowiisisissin. APELLIDO DE LA MADRE:

dia mes afo

] muerto SEXO: [Imasculino  []femenino [T indeterminado

CONDICION: [] alta vivo [ muerto [ sinalta aun [ derivado

INSTITUCION A LA QUE SE DERIVO (Si COMTESPONAR): w.vvovr v seess s sssssssese s ssseses s esses s s
TALLA (€N CM): vvvvverrerircsseeereneeins

PERIMETRO CEFALICO (€N CM): oo EDAD GESTACIONAL (por Capurro):

[CIno EDAD MATERNA: GESTA (incluye la actual):

DOMICILIO: CALLE .........
PROVINCIA: ....................

LUGAR DE RESIDENCIA DE LA MADRE

et ass s s snsessens s seesnsssansensssesesssassenssssssesnssnensensansesesensees INFO tisvsvsssuessessnesesessenssssssssssssessees

................................................................................... R =11 0] o T
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Instructivo para el llenado del
FORMULARIO DE REPORTE DE ANOMALIAS CONGENITAS

A medida que se van produciendo los nacimientos, el personal medico identificara
si tienen anomalias congénitas y completara este FORMULARIO haciendo una
descripcion detallada de las anomalias detectadas hasta el alta de la institucion y
completando las variables adicionales.

Se llenara el FORMULARIO para todos los recien nacidos que presenten anomalias
congeénitas, y solo para los fetos muertos que pesen 500 gramos 0 mas que presenten
anomalias congenitas.

Describa la/s anomalia/s usando palabras simples. NO USE ABREVIATURAS de ningun
tipo aunque le parezcan obvias. En el caso de que el recién nacido o el feto muerto
presente mas de una anomalia, describa todas las anomalias presentes. NO escriba
polimalformado.

Este Formulario sera anexado a la historia clinica materna o neonatal y el personal
meédico debe comunicar el caso al responsable de la RENAC de la maternidad. El
FORMULARIO en papel NO debe remitirse a la Coordinacion.

Alfinalizar cada mes, el responsable de la RENAC en la maternidad enviara el ARCHIVO
DE DATOS de todos los recién nacidos y fetos muertos con anomalias congénitas y el
numero total de recién nacidos y fetos muertos de la maternidad.




D ETAPA2

ENViO DE DATOS DESDE LOS HOSPITALES Y REVISION EN
LA COORDINACION

ENVIO DE DATOS DESDE LOS HOSPITALES

El ARCHIVO DE DATOS debe ser enviado mensualmente a la Coordina-
ciéon usando la PAGINA WEB de la RENAC www.renac.com.ar.

El acceso a la PAGINA WEB esta restringido a través de un USUARIO Y
CONTRASENA GENERAL, y de otro USUARIO Y CONTRASENA INDIVI-
DUAL. El unico requerimiento tecnologico es la disponibilidad de com-
putadora personal con software de planilla de calculo Excely conectivi-
dad a internet.

La PAGINA WEB es un sistema de comunicacion de foros online. Hay
FOROS PRIVADOS (llamados “Foros de las maternidades”) y FOROS PU-
BLICOS (llamados “Foros de la Comunidad RENAC").

Através de los FOROS PRIVADOS, exclusivos de cada hospital, el equipo
Responsable envia mensualmente el ARCHIVO DE DATOS y la Coordina-
cion realiza la solicitud de aclaraciones en caso que sean necesarias.

INTERACCION ENTRE LOS PARTICIPANTES

e Los FOROS PRIVADOS también sirven para que los equipos Responsa-

bles interactuen con la COORDINACION. Permite acompanar a los equi-
pos de salud en el manegjo clinico de los pacientes y sus familias, brin-
dando una primera orientacion diagndstica y facilitando la derivacion al
genetista y a otros especialistas.

Los FOROS PUBLICOS se utilizan para resolver dudas operativas genera-
les, discutir casos seleccionados y compartir informacion sobre recursos
académicos o de investigacion. El foro “Discusion de casos clinicos” tiene
una contribucion especial ya que su objetivo es dar un espacio a todos
los integrantes de la red a nivel pais para la presentacién de pacientes
complejos a modo de facilitar la resolucion diagnostica a través de la
interaccion grupal.

REVISION EN LA COORDINACION

e Unavez que los datos son recibidos, la Coordinacion controla la claridad

y completitud de las descripciones, la carga de las variables de cada
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casoy la consistencia de los datos de nacimientos mensuales totales del
hospital.

Para que los datos recolectados sean de calidad deben ser: completos
(todos los casos, todas las variables completas); precisos (datos validos,
acordes a definiciones establecidas previamente) y oportunos (disponi-
bles a tiempo para realizar intervenciones, planificar servicios y monito-
rear tendencias).

Tips sobre los usos de la pagina web

} La web RENAC cumple un rol fundamental como herramienta para el intercambio en-
tre todos nosotros. No soélo sirve como plataforma para el envio de los datos, sino que
también convierte al sistema de vigilancia en una oportunidad de intervencion para la
atencion de cada nino afectado.

} El contacto fluido con la COORDINACION permite a los equipos RESPONSABLES recibir
recomendaciones sobre la busqueda de otra/s anomalia/s que se asocian con la ano-
malia principal, la averiguacion de antecedentes relevantes, la reflexion sobre hipotesis
diagnosticas y el conocimiento de pautas para el seguimiento y el apoyo a las familias.

} Dado que en Argentina no todas las regiones cuentan con servicios de genética, la RE-
NAC brinda su apoyo para la recepcion de muestras para estudios genéticos.




ARCHIVO DE DATOS

1. SOLAPA INFORME MENSUAL
Escribir solamente en las celdas amarillas.
e Datos del hospital, localidad, provincia, responsables, mesy ano.

e Numero de casos con anomalias, distinguiendo recien nacidos vivos y fe-
tos muertos.

e Numero de recien nacidos sin anomalias, distinguiendo recién nacidos
vivos y fetos muertos.

e Enlasceldas celestes se calcularan automaticamente los valores totales.
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2. SOLAPA INFORME DE CASOS

En la primera fila se repiten las variables del FORMULARIO.

Fila 1 (en gris): nombre abreviado de cada variable.

Fila 2 (en gris): descripcion completa de cada variable.

Comience a cargar los datos a partir de la siguiente fila, en blanco.

Cada fila corresponde a un caso.

Pasos para el envio del archivo de datos a través del foro web

} PASO o
EL ARCHIVO DE DATOS del mes, con las dos solapas (INFORME DE CASOS e INFOR-
ME MENSUAL) debe estar previamente completado y grabado en la computadora del
equipo RESPONSABLE.

p PASO1
Conectarse a Internet e ingresar a la pagina de la RENAC con USUARIO Y CONTRASENA
GENERAL.

p PASO:2

Iniciar sesion con nombre de USUARIO Y CONTRASENA PERSONAL.

p  PASO3
Ingresar al foro “Envio de casos” del hospitaly CREAR UN TEMA.

p PASO4
Adjuntar el ARCHIVO DE DATOS y ENVIAR,




PASO 1

Conectarse a Internet e ingresar a la pagina de la RENAC CON USUARIO
Y CONTRASENA GENERAL

Ingresar a www.renac.com.ar (recomendamos usar como navegador la ulti-
ma version del ‘google Chrome"). En este sitio el navegador nos solicitara un
usuario y una contrasena generales, que son comunes a todos. El usuario
general es: “registro” (escribir siempre en minusculas). La contrasena ge-
neral es: “argentina’ (escribir siempre en minusculas). Una vez ingresado el
usuarioy la contrasena comun a todos, debemos cliquear en “Iniciar Sesion”.

PASO 2

Iniciar sesion con nombre de usuario y contraseiha personal

En la pantalla siguiente debemos ingresar nuestro usuario (nuestro primer
nombre y apellido, por ejemplo “Juan Perez") y nuestra clave personal que
fue asignada por la coordinacion. Cliqueamos “Iniciar Sesion”:
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Luego del click, estaremos viendo una lista de foros como esta:

PASO 3
Ingresar a foros Maternidades y crear un nuevo tema

Ingresamos al foro del Hospital (el que esta en la categoria FORO PRIVADO,
es el primer foro de todos y tendra el nombre del hospital). Veremos la si-
guiente pantalla y cliqueamos en cualquiera de los botones de “Crear nuevo
tema:

A Foro % RENAC # Envio de casos

Temas del 0 al 0 de 0

Foro: Envio de casos

+ Herramientas de Foro =« Administrar « Buscar en el Foro  » Moderacion en Linea

No hay mensajes en este foro.

| * Herramientas de Moderacion (0) |

+ Crear Nuevo Tema Navegacion Rapida| = Envio de casos || Arriba
| :

27




Luego del click, estaremos viendo una pantalla como esta. Presten aten-
cion que hay un icono o dibujo de ganchito y tambien un cartel "ADJUNTAR
ARCHIVOS":

PASO 4
Adjuntar el ARCHIVO DE DATOS y enviar

Cliqueamos en el ganchito o en "ADJUNTAR ARCHIVOS'(es indistinto), lo
cual nos lleva a la siguiente pantalla:

Gestionar Archivos Adjuntos - RENAC - Mozilla Firel @ @ & 8 &
@ | http://frenac.com.arfforo/newattachment. php?do=manageatt == e
Ge - Archi adju Cerrar esta ventana ||| =
Subir desde tu Ordenador

_‘
Subir
Cargar Archivos desde un Sitio Web
2 ]
@ i
Subir
Clave de Adjunto
Tipo de Tamafio de Archive Ancho Altura
archivo Maximo Madx Max
[Bormp 195.3 KB 620 280
g0 19.5KB 4 % Etiquetas a este tema

gif 19.5KB 620 280

jpe 19.5 KB 620 280 Enviar Nuevo Tema || Vista Previa del Mensaje

ipeg 19.5 KB 620 280

ipg 97.7 KB - -

pdf 19.5 KB = =

png 19.5 KB 620 280

utomaticamente en enlaces
psd 19.5 KB I
1. T a fticonos en texto
Listo &
: Archivos Adjuntos .
Gestionar Archivos Adjuntos: Gestionar Archives Adjuntos

Extensiones de archivos validss: bmp doc gif jpe jpeg jpg pdf png psd txt zif

Suscripcién
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Cliqgueamos en examinar para buscar el ARCHIVO DE DATOS, que tendra
el nombre con el que lo hayamos guardado en nuestra computadora, por
ejemplo: “CASOS JULIO FORMOSAxlIs" Seleccionamos este archivo y lo ad-
juntamos al mensaje (de la misma manera que hacemos al adjuntar un ar-
chivo a un mail):

Cliqgueamos en “Subir"y esperamos a que suba el archivo (este paso demora
unos segundos).

Gestionar Archivos Adjuntos - RENAC - Mozilla Firel @ @ & s

& | http:/frenac.com.ar/foro/newattachment.php?do=manageatt: ==

i

Subir desde tu Ordenador

ivos Adjuntos Cerrar esta ventana ||

|;hu|neﬂman:\a"E5c| itorio/Podcasts/SM p | Examiflass |

Iconos de Mensajes
B .

Cargar Archivos desde un Sitio Web

-
@ Sin icono ‘ |
Puedes elegir un icon
Subir
Etiquetas: Clave de Adjunto
! Tipo de Tamarfio de Archivo Ancho Altura
Separa etiquetas usan| archivo Maximo Max Max
Fbomp 195.3 KB 620 280
‘ dog 12.5K8 ) ) L del Mensaje
19.5 KB 620 280 -
Hipe 19.5 KB 620 280
1#ipeg 19.5 KB 620 280 ﬁ
Hing 97.7 KB - . |
Opciones Adicionales: Ppdr 19.5 KB : B
Fpng 19.5 KB 620 280
i s d 19.5 KB - E
Archivos Adjuntos e y,
Listo #

Gestionar Archivos Ad




Una vez subido el archivo, cerramos esta pantalla

@ ADJUNTAR ARCHIVOS - RENAC - Windows Internet Explorer |- | 0|4
& | http:ffrenac, com.ar/Forofneveattachment, php?do=manageattach 8
ADJUNTAR ARCHIVOS
Subir desde tu Ordenador
” Examinar |
Subir
Cargar Archivos desde un Sitio Web E
Subir
[ ARCHIVO DE DATOS - RENAC.Xls (264.0 kB) [quitar ||
ve de Adjunto
Tipo de Tamaiio de Archivo Ancho Altura
archivo Maximo Max Max
!
Bomp 195.3 KB 620 280
|
Bldoc 19.5K8 -
Hoir 19.5 K8 620 280
[2]
€ Internet 45 v ®i00% -

ATENCION

En este mensaje a traves del foro privado también se pueden adjuntar fotos, informes de
laboratorio, placas radiograficas, u otras imagenes o archivos que se consideren de utilidad

Volvemos a la pantalla del tema que estabamos creando, que ha quedado
en segundo plano.

Crear Nuevo Tema
Foro: Envio de casos

Titulg;

Casos de ju\ln) |

41| Fuentes 2| Temanc: | A @3 SR o :

SESQAQUEHD #ORH

200
@88
e
28

Iconos de Mensajes:
B o & 2 -]
& -] @ @ ¢
® sin icono
Puedes elegir un icono de esta lista para tu mensaje

o @
ol

Etiquetas:

Separa efiguetas usando comas. Puedes agregar 25 etiquetas a este tema.

| Enviar Nuevo Tema || Vista Previa del Mensaje |
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Le ponemos titulo al tema (ejemplo: Casos de Julio) y un texto en el tema del
mensaje y lo enviamos

Asi se vera el tema ya enviado con el archivo adjunto:

CODIFICACION DE LAS ANOMALIAS CONGENITAS Y CLA-
SIFICACION DE LOS CASOS.

El proceso de CODIFICACION de las anomalias congénitas esta a cargo de
los médicos genetistas de la Coordinacion y se realiza segun la 102 revision
de la Clasificacion Internacional de Enfermedades con la adaptacion del Ro-
yal College of Paediatrics and Child Health. La codificacion implica la lectura
de las descripciones de la/s anomalia/s congénita/s de cada caso, y su
interpretacion. El proceso de CLASIFICACION implica identificar si se trata
de un caso con una anomalia congeénita aislada, con anomalias congénitas
multiples o un caso con un sindrome especifico.




Casos aislados: presentan una anomalia congénita mayor unica, o dos 0 mas
anomalias congénitas mayores que corresponden a una secuencia o se encuentran
en la misma estructura corporal. Una secuencia es una serie de anomalias conjuntas
causadas por una cascada de eventos iniciados por una anomalia unica. Por ejemplo:
Secuencia de Potter (una patologia renal fetal severa provoca oligoamnios que en
consecuencia llevara a rigidez en las articulaciones, hipoplasia pulmonar y una
facies caracteristica con implantacion baja de orejas, pliegues epicanticos de los
ojos, retrognatia, nariz ancha y plana).

Casos con anomalias congénitas multiples: presentan dos o mas anomalias
congeénitas mayores que afectan estructuras corporales diferentes, no relacionadas,
de etiologia desconocida, que pueden corresponder a un patron conocido
(asociaciones) o no. Las asociaciones son anomalias multiples sin una etiologia
especifica, pero con una frecuencia de aparicion conjunta mayor a la esperada por el
azar. Por ejemplo: la asociacion VACTERL (defectos vertebrales, la atresia anorectal,
las anomalias cardiacas, la fistula traqueo-esofagica con atresia esofagica, anomalias
renales y defectos en miembros superiores).

Sindromes: caracterizados por ciertos signos y sintomas, que puede ser causado
por una o0 mas etiologias conocidas. Por ejemplo el sindrome de Turner presenta
un cuadro clinico especifico y puede ser causado por diferentes alteraciones
(monosomia del cromosoma X, en mosaico o linea pura; o por una anomalia
estructural del cromosoma X).

COORDINACION

CODIFICACION DE

LAS ANOMALIAS

CONGENITAS
ARCHIVO v
DE DATOS

® LECTURA DE LAS
MENSUAL DESCRIPCIONES

® INTERPRETACION

e ASIGNACION DE
CODIGOS SEGUN
CIE-10

CLASIFICACION
DE LOS CASOS
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D ETAPA4

ANALISIS DE LOS DATOS

Luego de la revisién, la Coordinacion realiza el ANALISIS de los datos
para categorias de anomalias congénitas agrupadas y para un conjun-
to de anomalias especificas seleccionadas de acuerdo a su frecuencia,
importancia clinica y posibilidad de ser comparadas con otros registros
del mundo.

De manera rutinaria se calcula la prevalencia al nacimiento de las ano-
malias congénitas agrupadas y especificas, con sus intervalos de con-
fianza. Aldesagregar las frecuencias por jurisdicciones o por anomalias
especificas, el numero de casos se reduce, por lo que debe tenerse en
cuenta que en las jurisdicciones que tienen pocos nacimientos o en las
anomalias especificas que presentan un reducido numero de casos,
las prevalencias pueden presentar variaciones importantes que no ne-
cesariamente reflejan diferencias reales.

El analisis se organiza en tablas y graficos que resumen la informa-
cion. Las prevalencias y otros indicadores de las anomalias congénitas
especificas o0 agrupadas se presentan por jurisdicciones, ano de naci-
miento, edad materna, clasificacion de los casos (aislados, multiples,
sindromes), etc.

ETAPA @)

® PREVALENCIA POR
CATEGORIAS Y POR
ANALISIS DE LOS DATOS ANOMALIAS ESPECIFICAS

e ANALISIS POR PROVINCIA

¢ MONITOREO
DE TENDENCIAS
TEMPORALES

® INDICADORES
DE CALIDAD




DIFUSION DE LA INFORMACION

Luego del analisis, la informacion obtenida es resumida en un REPORTE
ANUAL, que contiene la informacion epidemioldgica escrita en forma de
datos agregados, indicadores, tablas y graficos; posibilitando la comparabi-
lidad temporal y espacial. EL Reporte se difunde entre los responsables de
la RENAC en las maternidades y las autoridades nacionales y provinciales.

A su vez, se elaboran reportes “ad hoc” con informacion especifica que es
enviada a diferentes destinatarios. A traves de las redes sociales o las pa-
ginas web institucionales también se difunde informacién de interés para
equipos de salud y la comunidad.

Regularmente se producen publicaciones cientificas para revistas u otros
formatos especializados de la comunidad académica.

a - @ COORDINACION DESTINATARIOS
ZA! Lll ’

REPORTE ANUAL
e REFERENTES RENAC

) > INFORMACION Y HOSPITALES

EPIDEMIOLOGICA
e RESUMIDA e AUTORIDADES

e TABULADA PROVINCIALES

® GRAFICADA
e AUTORIDADES

NACIONALES
> REPORTES “AD HOC"

> MATERIAL DIDACTICO o COMUNIDAD
> REDES SOCIALES
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CONSENTIMIENTO PARA FOTOGRAFIA MEDICA

R © [ S © [

Por la presente dejo expreso consentimiento para la toma de fotografias medicas
a Mi NijO/a e Comprendo que la informacion registrada en las fo-
tografias puede ser utilizada como dato complementario de su historia clinica, para
propositos de ensenanza meédica, y/o para publicaciones en libros, o revistas cien-
tificas. Comprendo que mi aceptacion es enteramente voluntaria pudiendo denegar
mi colaboracion si asi lo considerare, sin que ello implique ninguna modificacion en
la atencion medica de mi hijo/a.

Con la firma de este formulario confirmo que este consentimiento me ha sido ex-
plicado en téerminos por mi comprendidos. Por lo tanto doy mi consentimiento para
que estas fotografias sean utilizadas como material archivado en la correspondiente
historia clinica 'y en consulta en la Red Nacional de Genética Médica.

DNI numero Apellido y Nombre Firma

DNI numero Apellido y Nombre Firma

Firmay sello de médico responsable




TOMA DE MUESTRA DE SANGRE PERIFERICA PARA
ESTUDIOS GENETICOS

Estudio cromosomico

>

Humedecer elinterior de una jeringa de 5 mlcon heparina sodica ESTERIL, dejan-
do unos 0.05ml dentro de la jeringa. Mantener en todo momento estrictas condi-
ciones de esterilidad.

Extraer preferentemente entre 2 y sml de sangre venosa ¢ arterial. ELl volumen
minimo indispensable con el que pude obtenerse un cultivo exitoso es de 0.5ml
Evitar maniobras que puedan conducir a la contaminacion de la muestra.

Tapar inmediatamente la aguja con el capuchon correspondiente, impidiendo el
contacto de la muestra con el aire. No doblar la aguja ni taparla con otros elemen-
tos como tapones de goma, gasas, algodon, etc.

Rotular la jeringa con el nombre completo y sexo del paciente, fecha de la extrac-
cion, lugar de procedencia, médico a cargo y numero de historia clinica.

La muestra debe ser enviada en la misma jeringa en que se realizo la extraccion,
sin transvasar y a temperatura ambiente. No debe transportarse con hielo seco ni
mezclas refrigerantes. Si por algun motivo el cultivo debe ser diferido mas de 24
hs. La muestra puede conservarse en heladera a 4° C. No congelar.

Si es necesario el envio a distancia debe elegirse una via que posibilite recibir la
muestra en el laboratorio antes de las 48 hs.

Estudios moleculares

4

vV v v v Vv

Extraer sml de sangre venosa 0 arterial con jeringa estéril. En caso de ninos seran
suficientes 2 ml de la muestra.

Volcar en tubo esteéril que contenga EDTA (anticoagulante) al 0,5% de concentra-
cion final (0,5 mLEDTA al 5% para 5 ml de sangre o0 0,2 mlde EDTA al 5% para 2 ml
de sangre). Se puede alternativamente volcar la sangre en tubos tipo Vacutainer
conteniendo EDTA (tapa violeta).

Tapar inmediatamente el tubo.

Mezclar por inversion.

Rotular el tubo con el nombre completo, sexo del paciente y fecha de extraccion.
Conservacion y envio:

Conservar la muestra en el tubo en heladera a 4° Cy remitir al laboratorio dentro
de las 24 hs.

Si la muestra no es remitida en el dia guardar en freezer a -20 °C y no descongelar
hasta no tener certeza de la fecha de procesamiento la cual debera convenirse
con el laboratorio.
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Red Nacional de Anomalias Congénitas (RENAC)

Centro Nacional de Genética Médica

Administracion Nacional de Laboratorios e Institutos de Salud (ANLIS)
Ministerio de Salud de la Nacion

Teléfonos: (011) 0800-444-2111

Correo Electronico: contacto@renac.com.ar
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