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1. Alcance:

Desde la recepcion de muestra, su procesamiento y obtencion del resultado.

2. Documentos Aplicables:

° Norma Oficial Mexicana NOM-007-SSA-1993. Atencién de la mujer durante el embarazo, parto y
puerperio y del recién nacido. Criterios y procedimientos para la prestacion del servicio.

° Norma Oficial Mexicana NOM-034-SSA2-2013, Para la prevencion y control de los defectos al
nacimiento.

° NORMA Oficial Mexicana NOM-087-ECOL-SSA1-2002, Proteccion ambiental - Salud ambiental -
Residuos peligrosos biologico-infecciosos - Clasificacion y especificaciones de manejo.

° NORMA Oficial Mexicana NOM-007-SSA3-2011, Para la organizacion y funcionamiento de los
laboratorios clinicos

° IT-CH-TN-03 Instruccién de trabajo para recepcion de muestras de tamiz neonatal metabdlico.

° IT-CH-TN-04 Instruccién de trabajo para el secado y almacenamiento de muestras de tamiz neonatal
metabdlico

¢ IT-CH-TN-16 Instruccién de trabajo de registro y entrega de resultados de tamiz neonatal metabdlico
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3. Definiciones:

Tamiz Neonatal: Programa de salud publica que debe realizarse a todos los nifios recién nacidos vivos
idealmente entre los 2 a 6 dias de nacidos y con ingesta de leche, para detectar aquellos
aparentemente sanos, pero que ya tienen una enfermedad que con el tiempo podria ocasionar dafios
graves e irreversibles antes de que estos se manifiesten, con la finalidad de tratarla evitando o
aminorando sus consecuencias.

Galactosa: Monosacarido de seis atomos de carbono que forma parte importante de la dieta de la
especie humana desde el nacimiento. En forma de lactosa se halla presente en la leche de los
mamiferos; en forma de galactosa soluble, o ligada con enlaces tipo B en ciertas legumbres, verduras y
frutas; en forma de galactosidos ligada con enlaces tipo a en polisacaridos de origen vegetal; y en forma
de galactocerebrosidos y ganglidsidos en algunas visceras de animales.

Galactosemia: Enfermedad autosémica recesiva caracterizada por la reducida capacidad de convertir
galactosa de la dieta en glucosa, debido a la deficiencia de alguna de las tres enzimas necesarias para
la canalizacion de esta conversion (galactocinasa, galactosa 1-fosfato uridiltransferasa [GALT],
uridindifosfato galactosa epimerasa [UDP]), aunque la mayoria de los casos son resultado de la
deficiencia de GALT. Los sintomas generalmente aparecen en los primeros dias o semanas de vida y
puede ser mortal debido a que causa hepatotoxicidad aguda, diatesis hemorragica y predisposicion a
sepsis por Escherichia coli. Mediante un mecanismo desconocido, la acumulacién de galactosa-1-
fosfato causa dafio cerebral, aminoaciduria y lesiones del higado en la forma de un proceso cirrético y
de crecimiento. Puede presentarse ictericia hacia la segunda semana de vida y, después de la lesién
del higado, se produce esplenomegalia, secundaria a la hipertension portal. En los casos no tratados.
se presentan cataratas reconocibles hacia el primero o segundo mes.

Enzimas: Biomoléculas especializadas en la catélisis de las reacciones quimicas que tienen lugar en Ia
célula. Son muy eficaces como catalizadores de las reacciones quimicas, son altamente especificos ya
que cada una de ellas induce la transformacién de un sélo tipo de sustancia y no de otras que se
puedan encontrar en el medio de reaccion.

Ensayo enzimatico: Método de ensayo quimico para medir actividades enzimaticas para determinar la
deficiencia 0 aumento de las mismas.

Muestra sanguinea: Porcién de sangre representativa, para realizar el posterior analisis en el
laboratorio clinico y conocer la calidad de la misma.

Tarjeta de Guthrie: Papel filtro (SM905) que tiene 6 circulos impresos de 13 mm cada uno, sobre los
cuales deben impregnarse con la muestra sanguinea.
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Folio: Cada documento tiene un nidmero que lo identifica y diferencia de los documentos similares. Esta
numeracion individual recibe el nombre de folio

Solucién amortiguadora: Solucion reguladora o tampén, esta formada por un 4cido o base débil y su
par conjugado correspondiente, ésta combinacion tiene la capacidad de minimizar el efecto de la adicion
o eliminacion de H+ del medio, es decir se opone a las grandes variaciones del pH en una solucién
acuosa.

Prueba de Galactosa Total Neonatal: Ensayo enzimatico para la determinacion cuantitativa de la
concentracion de galatosa total. La galactosa total (galactosa y galactosa 1-fosfato) se extrae de la
muestra con acido tricloroacético. Después de eluida se mezcla se mezcla con el reactivo enzima-
coenzima que contiene fosfatasa alcalina (FA), galactosa deshidrogenasa (GaldeH) y NAD
(Nicotinamida adenina dinucleétido). La galactosa 1-fosfato se convierte en galactosa por la FA. GaldeH
oxida la galactosa transformandola en galactonolactona, reduciendo el NAD a NADH.

El NADH producido reacciona con un reactivo de color donde una sal de tetrazolio es reducida
produciendo un color caracteristico. Este color puede medirse en forma colorimétrica con un fotométro a
550nm y es directamente proporcional a la concentracién de galactosa total presente en la muestra.

4. Material y equipo:

° Reactivos para la determinacién de Galactosa Total Neonatal

® Perforador de tarjetas

° Agitador de placas

¢ Lector de placas

* Microplaca fondo en V o fondo plano

° Pipeta automatica multicanal (20.0-200.0 ul )

° Pipeta automatica (20.0-200.0 pl)

° Pipeta automatica (0.5-5.0 ml)

° Puntillas para pipeta automatica (de acuerdo al vélumen)
° Guantes de propileno (sin talco)

° Reservorios plasticos

® Cronometro
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5. Desarrollo:

No.

| Responsables

Descripcién de la Actividad

5.1 Preparacion del material, reactivos, insumos y equipos:

Quimico/
Laboratorista

* Realiza el acondicionamiento de todos los equipos a
utilizar.

* Realiza evaluacion del material y reactivos de laboratorio
existentes.

» Cerciora de contar con el equipo y material necesario para
realizar el analisis

5.2 Seleccion de las muestras:

o2

Quimico/
Laboratorista

Revisa la N/A Bitacora de Recepcion de muestras de Tamiz
Neonatal para corroborar cudles muestras deben analizarse,
las saca de su almacenamiento y las ordena en base al
acomodo por folio de la tarjeta de Guthrie que tiene en la

N/A Bitacora de Recepcion de Muestras de Tamiz Neonatal.

5.3 Realizacion del ensayo

5.3.1

Quimico/
Laboratorista

Realiza cuidadosamente todo lo descrito en el inserto que
viene adjunto al kit de reactivos para la prueba.

(Ver anexo 1. Tecnica resumida para Galactosa total).

5.4 Lectura de la placa / obtencion de

resultado

5.4.1

Quimico/
Laboratorista

Mide la fluorescencia utilizando la longitud de onda de 550
nm.

¢ Resultados de Entonces
controles dentro de
rango?
Si Continua en 5.4.2
No Se reanaliza la muestra

(Ver anexo 2. Valores de referencia)
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542 Quimico/Laboratorista Valida los resultados

Procesa los resultados obtenidos en base ala IT-CH-TN-
543 Quimico/Laboratorista 16 Instruccion de trabajo de registro y entrega de resultados

de tamiz neonatal metabdlico
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6. Anexos:

1. Técnica resumida para Galactosa Total.

GALACTOSA TOTAL

{Zentech)

1} Perforar controles, calibradores y muestras | 3mm| en placa de fondo plano o v,
2) Agregar 2 cada podillo 100 plL de Solucion oe Eluzidn y cubrir I3 placa con I3 cubierta adhesiva.
3} incubar la placa durante 30 minutos con agitacion os S00rpm 3 temperatura ambients.

4) Transferir 40 pl del =luido a otra placa de fondo planc.

Mezclar la solucion con la muestra mediante pipetso n I3 misma placa svitando ZEMET3T £5pUMa.

{mi} ditucion [mL)
465 4.65 4.65

NUm. Prusbas mr.-’nTu|mq Enzima i {uL) | Coenzima | Tampon de
23

00

) Incubar la placa durante 30 minutos 3 temperatura ambients cubizrta adhesiva y sin agiar.

placa (1:10}:
Mezclar iz solucion con la muestra mediants pipetes en la misma placa svitands generar espuma.
Nota: Sacar de refrigeracion los viales de color hasta su uso,

7,200 plL Coior Reagement
+ BO0 ul Color Booster
B,000 gL mezca CRM

B} Incubar la placa a temperatura ambiente durants 10 minutos y protegida de la luz

2) Realizar lectura de placa 3 550 nm. [Colorimétrica)

&} Agregar 100 pL o= Solucion Enzima —Coenzima (ECS), que 3= prepara Oe la siguiente mansra para UNA placa:

7} Agregar a c3ada pocillo 50 uL de mezdla o= Reactivo e Color [CRM, que se prepara de la siguients manera para UNA
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2. Valores de referencia

Prueba de Galactosa

Valores de referencia

Presunto negativo
Presunto sospechoso

Menor a 10.0 mg/dl
Mayor a 10.0 mg/dl

7. Control de Cambios:

Versién s
Vigente Fecha Motivo
00 Septiembre 2019 Alta del documento
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