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SEGURIDADY ANT. Oficic N°022-2024 de fecha 16.04.2024 de Ia
Comisidn Especial Investigadora N°40 de la
Cémara de Diputadas y Diputados,
1D 3133
MAT. Informa sobre las 26 patologias nuevas que
se incorporarian en el programa de Pesguisa
Neonatal Ampliada.
Santiago, 2 8 MAY 2“2!%
DE : SRA, MINISTRA DE SALUD (S}
A H H. PRESIDENTA DE LA COMISION DE SALUD

DE LA CAMARA DE DIPUTADAS Y DIPUTADOS

H. PRESIDENTE DE LA COMISION DE SALUD DEL SENADO

Junto con saludar, hemos recibido el documento sefialado en el antecedents, mediante &l cual

. solicita que se le informe sobre las 26 patologias nuevas que se incorporarian en el programa de

Pesquisa Neonatal Ampliada.

Al respecto, comunico a usted que el Ministerio de Salud se encuentra elaborando el proyecto de

expansion para solicitar la pesquisa neonatal ampliada, que aciualmente considera fenilcetonuria e
hipotiroidismo congénito.

Con el proyecto se adicionarian 24 a los dos problemas de salud antes mencionados, resuitando
en un programa que nos permitiria pesquisar los 28 que se indican en la siguiente tabla:

Hiperfenilalaninemias (PKU clasica y variantes)
Enfermedad de La Orina Olor a Jarabe de Arce
Acidemia Propiénica

Homocistinuria

Ac. Metilmalénica (metiimalonil CoA mutasa)
Ac. Metiimaldnica (defectos del cofactor ChlA, B, Cy D)
Ac. Isovalérica

Citrulinemia tipo |

Ac.3-metitcrotonil CoA carboxilasa

Ac. 3 hidroxi-3-metilgiutarica

Ac, Beta ketotivlasa

Ac. Glutarica tipo 1
Tirosinemia Tipo |

Defecto de Beta Oxidacién de Acidos Grasos Cadena Mediana (MCAD)
Defecto de Beta Oxidacién de Acidos Grasos Cadena muy farga (VLCAD)
Defecto de Beta Oxidacion de Acidos Grasos Cadena l.arga Hidroxitada (LCHAD)
Ac. Arginosuccinico

Deficiencia de multiples carboxilasas

Hiperplasia Suprarrenal Congénita

Biotinidasa

Defecto del transportador de carnitina tipo 1 y !

Deficiencia de proteina trifuncionai

Galactosemia

Fibrosis guistica

Hipotiroidismo congénito

Arginemia

Del listado antes indicado, hipotiroidismo e hiperplasia suprarrenal congénita son condiciones
endocrinolbgicas que tienen acceso a fratamiento dentro de la oferta de medicamentos que son de muy

bajo costo. Por su parte, el tratamiento del problema de salud fibrosis quistica se encuentra garantizado
en el GES,



En cuanto a los 23 problemas de salud restantes, corresponden a errores innatos del metabolismo
gue cuentan con tratamiento ya garantizado en el Programa Nacional de Alimentacién Complementaria,
que es de caracter universal, mientras que un caso, Tirosinemia tipo 1, a través de la Ley N°20.850.

Es importante mencionar que para la seleccion de este listado de patologias se tuvieron en cuenta
los siguientes criterios, que ademas estan basados en evidencia para los programas de pesquisa
neonatales a nivel mundial, que corresponden a {os de Wilson y Jungner:

» lLaenfermedad debe ser problema de salud publica relevante.

= Debe existir conacimiento del prondstico e historia natural de la enfermedad.
« Existe un periodo de latencia o estado pre-sintomatico.

Existe un test adecuado para su pesquisa.

El test debe ser aplicable a toda ia poblacion,

« Relfacion costo-beneficic balanceada.

» Existe una politica que defina a quienes tratar comoe pacientes.

» Disponibilidad de confirmacion diagnastica y tratamiento,

[

Adicicnalmente, este proyecto tiene la ventaja de que con el mismo equipo de laboratorio se
pueden procesar las muestras, v la toma de muesira no difiere de o gue se esta realizando actualmente
en la pesquisa de los dos problemas de saiud mencionados anteriormente.

El costo anual de la estrategia universal seria de M$1.280.049, lo que considera el financiamiento
de los procesos de:

»  Procesamiento de muesiras.
= Confirmacién diagnostica.
< Sistema de informacién.

* Gestion del nivel central, lo que implica ahorros en atenciones y tratamientos de lz fase
sinterratica de cada enfermedad.

Resuitades esperados:

Actualmente, se pesquisan 100 casos de Hipotiroidismo Congénito y 15 de Fenilquetonuria. A
estos se agregarian cerca de 80 nuevos casos de las otras 24 enfermedades, lo gue implica una mejora
de la cantidad y calidad de vida Ios pacientes a lo largo del curso de vida, y de sus familias. En base a
estimaciones que indican que, por cada caso pesquisado, significa un ahorro al sistema de entre 88.000 y
290.000 euros en el targo plazo, e retorno de esta estrategia estimado para el sistema de salud chilenc
seria del orden de los M$110.000 de pesos anuaies.

A la espera de haber cumplido log requerimientos de su solicitud, se despide afectuosamente,
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Distribugidn:

- Gabinate Ministra de Salud.

- Gabinete Subsecretaria de Salud Pablica.
- Unidad de Atencién a las Personas - QIRS.,
- Oficina de Partes.




Valparaiso, 16 de abril 2024

OFICIO N° 022-2024

La Comisidén Especial Investigadora encargada
de fiscalizar los actos del Gobierno relacionados con el
funcionamiento del sistema de protecciéon financiera para el
diagnéstico y tratamiento de enfermedades de altc costo y la
incorporacioén de nuevas coberturas en éste (CEI-40), acordé solicitar a
esa Subsecretaria, tener a bien, informar sobre cuales serian las 28 patologias

nuevas que se incorporarian en el programa de Pesquisa Neonatal Ampliada.

Lo gue tengo a honra poner en conocimiento de Ud., en
cumplimiento del mencionado acuerdo v por orden de su Presidenta, diputado
Tomas Lagomarsine Guzman.

Dios guarde a Ud.,

A LA SUBSECRETARIA DE SALUD PUBLICA, SENORA ANDREA ALBAGLI
IRURETAGOYENA.

Comision Ispetal lnvs

ceidd@congreso.cl |
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