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Introduccion

| tamiz metabdlico neonatal es

una prueba de laboratorio

realizada en bebés recién
nacidos, que consiste en tomar una
muestra de sangre del talon entre el 3er
y 5to dia después del nacimiento, a
través de un papel filtro (tarjeta de
Guthrie) y tiene como objeto identificar
6 enfermedades congénitas como lo
son; hipotiroidismo congénito,
galactosemia, fenilcetonuria,
hiperplasia suprarrenal, fibrosis quistica
y deficiencia de glucosa 6 fosfato
deshidrogenasa.

El tamizaje neonatal se remonta al
ano de 1960, cuando Robert Guthrie
desarroll6 un método rapido vy
econOmico, cuya ventaja adicional es la
utilizacion de papel filtro como medio
de transporte de la muestra, que le
otorga estabilidad y facilita su envio a
un laboratorio para su andlisis. El
desarrollo de nuevas tecnologias en las
ultimas décadas ha permitido tamizar
mayor numero de enfermedades en
menor tiempo, a la vez que se ha
mejorado la sensibilidad y especificidad,
con lo que se ha reducido
significativamente el nimero de casos
falsos positivos y eliminado casi en su
totalidad los falsos negativos,
asegurando asi la calidad de los
resultados  emitidos. El  tamiz
metabolico se implementd en México
1973 como un programa piloto para la
deteccidon de fenilcetonuria,
homocistinuria, enfermedad de jarabe
de maple y tirosinemia, tres afios mas
tarde en 1976 se introdujo la deteccion
del hipotiroidismo congénito. En 1996
se convirtidé en una estrategia de salud
publica, desde entonces ha enfrentado
retos y ha conseguido grandes avances.
Para el afio de 1998, el tamiz neonatal
se convirtio en una prueba obligatoria y
gratuita que se le realiza a todos los
recién nacidos en México (Garcia
Flores, et al 2018).

El desarrollo funcional del tamiz
comenzo6 a sumar la deteccion de mas
enfermedades en el tamiz metabolico
neonatal, dando inicios en el 2011,
donde se incorpora la hiperplasia
suprarrenal congénita, fenilcetonuria y
galactosemia. Posteriormente en el afio
2015, se implemento un proyecto piloto
para evaluar la incorporacion de la
deteccion de fibrosis quistica, la cual fue
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Resumen. La oportunidad de prevenir a un bebé es a través de una pequefia prueba de sangre
que nos ayuda a obtener un diagnostico oportuno, detectando 6 enfermedades de origen
congénito o metabolico en un tamiz basico, el cual esta fundamentado por normas mexicanas
que nos van a regir para su aplicacion, normatividad y notificacion oportuna.
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incluida de manera definitiva para el
afio 2016 y en el 2017 se sumo la
deteccién de la deficiencia de glucosas
6- fosfato deshidrogenasa.

La estrategia nacional de salud
publica, esta categorizada por 4 aspectos
normativos:

Ley General de Salud, la reforma al
articulo 61 publicada en el Diario
Oficial de la Federacion en enero de
2013 establece la obligatoriedad de la
realizacion del tamiz metabolico
ampliado.

Norma Oficial Mexicana, NOM-
007-SSA2-2016, para la atencion de la

Figura 1. “Tarjeta de Guthrie con muestra de sangre recolectada”

(Fotografia del autor).
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mujer durante el embarazo, parto y
puerperio, y de la persona recién nacida,
que establece la realizacion de la toma
de tamiz metabolico a partir de las 72
horas de vida y hasta el quinto dia de
vida.

Norma Oficial Mexicana, NOM-
034-SSA2-2013, para la prevencion y
control de los defectos al nacimiento,
que establece la deteccion, diagnostico,
tratamiento y control de los defectos al
nacimiento detectados a través del tamiz
metabolico neonatal.

Lineamiento técnico tamiz neonatal:
deteccion, diagnostico, tratamiento y
seguimiento de los errores innatos del
metabolismo publicado en el afio 2010
por el Centro Nacional de Equidad de
Género y Salud Reproductiva (Garcia
Flores, et al 2018).

La recoleccion de la muestra de
sangre capilar se obtiene a partir de una
puncion del talén del recién nacido y se
colocan de cuatro a cinco gotas de
sangre sobre un papel filtro especifico
llamado “tarjeta de Guthrie”. La prueba
se basa en un ensayo de inhibicion
bacteriana, la cual posteriormente es
llevaba al laboratorio (Fig. 1).

El diagnéstico oportuno de las 6
enfermedades que detecta el tamiz
metabolico neonatal nos ayuda a
determinar la correccion del problema
de las siguientes enfermedades:

El hipotiroidismo congénito es la
causa mas frecuente de retraso mental
prevenible en el nifio. Se debe una
disminucion congénita de la funcién
biologica de las hormonas tiroideas que
puede ser ocasionada por una
disminucion de su produccién a nivel
hipotalamo-hipdfisis o a nivel tiroideo,
0 bien por una falla en su transporte o
resistencia a nivel tisular, de acuerdo a
la prevalencia al nacimiento 7.3 por
cada 10,000 recién nacidos son
confirmados  por  hipotiroidismo
(ISSSTE, 2015).

La fenilcetonuria es la mas frecuente
de los trastornos metabolicos congénitos
a nivel mundial. Es causada por una
alteracion en la enzima fenilalanina
hidroxilasa, provocando una
acumulaciéon de fenilalanina, lo que
resulta dafiino para el sistema nervioso;
interfiere en la maduracidén cerebral,

migracion de neuroblastos,
mielinizacion de las vainas nerviosas y
estratificacion de las células de la
corteza cerebral, ocasionando un
retraso  psicomotor y  deterioro
intelectual severo e irreversible, en
México se estima que la tasa de
prevalencia fue de 3.6 casos por cada
100,000 recién nacidos (CENETEC,
2016).

La Galactosemia es un trastorno
hereditario autosdmico recesivo que
ocasiona la acumulacién del disacarido
galactosa (presente en la leche) en la
sangre del bebé, debido a una
deficiencia en alguna de las tres enzimas
responsables del metabolismo de
galactosa hacia glucosa (galactocinasa,
galactosa-1-fosfato  uridiltransferasa
[GALT], o uridinofosfato galactosa
epimerasa [UDP]), en México el
Instituto Mexicano del Seguro Social
reporta una frecuencia de uno por cada
59 mil 158 recién nacidos vivos
(Delgado-Gonzalez, 2013; CENETEC,
2017).

La hiperplasia suprarrenal
congénita, comprende un conjunto de
alteraciones por herencia autosémica
recesiva causadas por la deficiencia
primaria de la enzima 21- hidroxilasa,
que provoca un desequilibrio hormonal
con deficiencia de glucocorticoides y
mineral corticoides e incremento de
170 -hidroxiprogesterona y andrdgenos.
Provoca la pérdida de sal y puede
ocasionar la virilizaciéon femenina, de
acuerdo a las estadisticas la incidencia
de la enfermedad varia entre 1 en 10,000
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personas (Secretaria de Salud, 2014).

La deficiencia de glucosa-6-fosfato
deshidrogenasa Enfermedad hereditaria
ligada al cromosoma X caracterizada
por una deficiencia de la enzima G6PD
que se encuentra en la membrana del
eritrocito, ocasionando una anemia
hemolitica. Es la deficiencia enzimatica
humana mas comun en el mundo, se
estima que la tasa es 9.6 por cada 10,000
recién nacidos vivos con la enfermedad
con deficiencia de G6PD (Trigo-
Madrid, 2014).

La fibrosis quistica afecta a las
células que producen la mucosa, el
sudor y los jugos gastricos provocando
que estos fluidos se tornen espesos y
pegajosos. Esta mucosidad tapa los
pulmones, causando problemas para
respirar y facilitando el crecimiento de
bacterias. Esto puede provocar
infecciones pulmonares repetidas y
dafios pulmonares, en México la
incidencia de fibrosis quistica es de 1 de
cada 8,500 nacimientos (AMIIF, 2016).

El tamiz metabdlico neonatal nos ha
traido un espectro muy amplio a la
salud publica, beneficiando con un
diagnostico oportuno a recién nacidos
antes que se manifieste la enfermedad,
donde se proporciona un tratamiento
adecuado, limitando el dafio vy
consecuencias que €l bebe pueda tener.
La estrategia nacional de salud publica
ha funcionado de manera considerable,
se estima que 7 de cada 10 nifios que
nacen en México se les realiza el tamiz
neonatal de los cuales 1 de cada 20
nifios da sospecha a una enfermedad



Figura 30. “Aplicacion de muestra oportuna en tarjeta de Guthrie”

(Fotografia del autor).

congénita o metabodlica. La deteccion oportuna de las enfermedades
silenciosas si no son tratadas a tiempo, pueden ocasionar severos dafios al
sistema nervioso, interferir en la adaptacion biologica, psicologica y social
del neonato, asi como causar discapacidad o la muerte.

En México, desde hace 24 afios el impacto de la estrategia nacional de
tamizaje neonatal es una de las mas importantes en salud para la poblacion
infantil luego de la aplicacion de vacunas, siendo una de las pruebas mas
sencillas y sin riesgos que pueden presentar, dando un impacto positivo a
la poblacion infantil mexicana.
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