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Resumen Summary

La practica de tamizaje de recién nacidos inicié en 1963
con la deteccion de fenilcetonuria por el Dr. Robert Guthrie
y se ha ido extendiendo a otras enfermedades de tipo
metabdlico. Desde los afios 70 cada vez mas paises han
incorporado programas de tamizaje en sus politicas de
salud publica. Estos deben cumplir con criterios de costo-
beneficio de la Organizacion Mundial de la Salud, conoci-
dos como criterios de Gunner y Jungner, incorporandose
recientemente como recomendacion de las autoridades
de salud de varios paises y de la Academia Americana de
Pediatria el uso del tamiz para deteccion de cardiopatias
congénitas criticas. Esta prueba, realizada con oximetria
de pulso a partir de las 24 horas de nacimiento a todos
los recién nacidos aparentemente sanos, ha mostrado ser
un excelente instrumento de prevencion en la deteccion
temprana de cardiopatias congénitas subclinicas.

Palabras clave: Cardiopatia congénita critica, oximetria
de pulso, neonato, tamizaje, recomendacion uniforme.

ANTECEDENTES

The screening practice in newborn infants started on 1963
with the detection of phenylketonuria by Dr. Robert Guthrie
and it has extended to other metabolic pathologies. Since
the mid 70’s more nations are incorporating screening
programs to their public health policies. These programs
must comply with the World Health Organization cost-
benefit criteria known as the Gunner-Jungner criteria. In
recent years many countries and the American Academy
of Pediatrics have stated a new recommendation for critical
congenital heart disease screening. It is based on the use
of pulse oximetry in every apparently healthy newborn after
24 hours of birth; it is an excellent prevention instrument for
the early detection of subclinical congenital heart disease.

Key words: Critical congenital heart disease, pulse oxim-
etry, neonate infant, screening, uniform recommendation.

detoné el inicio de una extensa politica publica en la ma-
yoria de los paises del mundo. La Organizacion Mundial

El concepto de tamiz se define como aquella accién diag-  de la Salud (OMS) comisioné al Dr. Maxwell Glover Wilson
néstica que se aplica a toda la poblacion con la finalidad  del Ministerio de Salud de Inglaterra y al quimico Gunner
de detectar enfermedades de manera temprana. En 1963  Jungner de Suecia para establecer el tamizaje como politica
el Dr. Robert Guthrie desarrollé un sistema barato y sencillo  publica, y en 1968 publicaron el reporte “Principios y Prac-
para la deteccién temprana de fenilcetonuria.! Su invento  ticas del Tamizaje para Enfermedades”.? En este reporte,

definieron claramente los criterios “de oro” (conocidos
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como criterios de Wilson y Jungner) para que un tamizaje
sea viable como politica de salud publica:

.. Que exista tratamiento efectivo.

. Que haya una incidencia elevada de lo que se busca.
. Que haya una relacién costo-beneficio adecuada.

. Que sea barata, sensible y especifica.

Now N =

A principios de los 70, varios cientificos, incluido el
mismo Robert Guthrie, desarrollaron un tamizaje para la
deteccién de otras enfermedades como la enfermedad de
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jarabe de maple y el hipotiroidismo, con un método similar
al original, con papel filtro. En 1973 Canada fue el primer
pais en adoptar el tamiz para deteccién de hipotiroidismo
como obligatorio para toda la poblacién.* En los afnos 90
se desarrollé un sistema para la deteccién simultanea de
muchas enfermedades metabdlicas conocido como espec-
trometria de masas en tandem.®

En México, en 1974 se estableci6 el programa de detec-
cién oportuna de fenilcetonuria y en 1986, el de hipotiroi-
dismo.°® Fue hasta 1995 en que se hizo una Norma Oficial
Mexicana para la deteccion oportuna de enfermedades
metabdlicas, que fue actualizada en 2003, amplidndose
a todos los defectos de nacimiento.”8 En un estudio que
se realiz6 en Nuevo Leén entre 2002 y 2004, se llevé a
cabo tamizaje por espectrometria de masas en tandem a
42,264 nifos, de los cuales 40,876 (96%) fueron normales;
de los 1,388 anormales, s6lo siete fueron diagndsticos con-
firmados.? La incidencia general de trastornos metabélicos
detectados con este método fue de 1:5,000, con 0.22%
de falsos positivos.

La enfermedad metabdlica méds comiin en México es el
hipotiroidismo, con una tasa de incidencia de 0.630 casos
por cada 1,000 recién nacidos vivos (RNV) o un caso de
cada 1,586 RNV, seguido de la fenilcetonuria, con una
tasa de 0.014 casos por cada 1,000 RNV 6 1:70,082. En
general, el resto de las enfermedades tiene una incidencia
de 1:250,000, e incluso hay enfermedades cuyos casos
totales estan contados a nivel mundial.8?

Con base en estos datos, podemos observar que el ta-
miz metabdlico basico (que detecta el hipotiroidismo y la
fenilcetonuria) cumple con los criterios de Wilson y Junger,
ya que detecta enfermedades tratables, con incidencia
importante, tiene una relacién adecuada costo-beneficio
y es sensible y especifica. Del tamiz ampliado no se puede
decir lo mismo, ya que algunas de las enfermedades que
detecta tienen una incidencia extremadamente baja y otras
no son tratables.?

El tamiz auditivo se empez6 a practicar en Estados Uni-
dos a finales de los afos 80 y se establecié como préctica
universal en ese pais entre 1997 y 2001. El estudio, que
consiste en emisiones otoacusticas (EOA) y/o potenciales
evocados auditivos (PEA), es rapido, no invasivo y hasta un
60% mas barato que un tamiz metabdlico. Su uso permite
la deteccion temprana de hipoacusia y un tratamiento que
previene la discapacidad auditiva'de los ninos que la pre-
sentan. Se presenta en 2 a 4 de cada 1,000 RNV, siendo mas
frecuente que las enfermedades detectadas por el tamiz
metabdlico.’® Los programas de tamiz auditivo incluyen
protocolos de uno o dos pasos; en el de dos pasos, que es
al més usado, se realizan EOA después del primer dia de
vida, y si hay falla en este estudio, se realiza entonces PEA
en un lapso no mayor a tres meses; este abordaje tiene

una sensibilidad de 92% y una especificidad de 98%."" En
México nacen de 2,000 a 6,000 nifos con sordera al ano
congénita (tres de cada mil), por lo que en el afo 2007 se
cred el Programa de Tamiz Auditivo a nivel nacional, que
pretende establecer el tamiz auditivo neonatal como pro-
cedimiento rutinario en todos los hospitales del pais para
asegurar un diagnéstico temprano, garantizar la dotacién
de prétesis y asegurar la rehabilitacion de los nifos.'? El
tamiz auditivo cumple cabalmente con los cuatro criterios
de Wilson y Junger.

CARDIOPATIAS CONGENITAS CRITICAS

Las cardiopatias congénitas son la malformacién mayor mas
comun que se presenta al nacimiento, con una incidencia
cercanaal 1% (de 8 a 11 de cada 1,000 RNV), y causan del
6 al 8% de las muertes infantiles (menores de un ano), pero
constituyen el 24% de las muertes infantiles por defectos
de nacimiento.">* Cerca de la mitad se diagnostican en
la primera semana de vida. Las cardiopatias mas comunes
son: persistencia de conducto arterioso (PCA), transposicion
de grandes vasos (TGV), sindrome de ventriculo izquierdo
hipoplasico, tetralogia de Fallot y atresia pulmonar.’®

La Secretarfa de Salud ha informado que entre 2004 y
2011 fallecieron en México 1,732 nifos menores de un afo
por cardiopatia congénita.’® Las cardiopatias congénitas son
la segunda causa de mortalidad en menores de un afio actual-
mente desde 2005, pero en 1990 eran la sexta causa y fueron
escalando, llegando al cuarto lugar en 2002. No hay una
incidencia y prevalencia bien establecidas de cardiopatias en
nuestro pafs, pero de acuerdo con la incidencia reportada en
otros paises de ocho por cada 1,000 RNV, se puede calcular
que nacen cada ano 18 a 21 mil nifos con este problema.
Se ha calculado una mortalidad por cardiopatia congénita de
2.8 por cada 100 mil habitantes, siendo Puebla, Querétaro
y el Estado de México los més altos, con 4.4.17

Las cardiopatias congénitas dependientes de conducto
arterioso se presentan en 11 por cada 10,000 RNV, y su
deteccion temprana cambia significativamente el pronés-
tico de mortalidad y morbilidad. La cuarta parte de las
cardiopatias congénitas requieren algin procedimiento
quirdrgico o por cateterismo en el primer afio de vida. A
este tipo de cardiopatias se les conoce como cardiopatia
congénita critica (CCC).'8

En el ano-2009, la revista Pediatrics publicé un dicta-
men cientifico en conjunto con la Asociaciéon Americana
del Corazén (AHA) y la Academia Americana de Pediatria
(AAP) sobre el rol de la oximetria de pulso para examinar
al recién nacido con cardiopatfa congénita. En este dicta-
men se revisaron todos los estudios que hay a ese respecto
y se encontré que, aunque la oximetria de pulso puede
contribuir a detectar de manera temprana las CCC, ain se
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requiere mas evidencia para hacer una recomendacién de
su uso generalizado y estandarizado.?

En 2011, el Comité de Enfermedades Heredables en Neo-
natos y Nifos (SACHDNC, por sus siglas en inglés) hizo oficial-
mente la recomendacién de realizar tamizaje de cardiopatias
atodos los nifos con el propésito de detectar oportunamente
los defectos estructurales asociados con hipoxia neonatal que
puedan tener morbilidad especifica.?” Esta recomendacion se
basé en la evidencia que habia hasta antes de 2009 més la
que aportaron dos importantes estudios al respecto, que se
llevaron a cabo en Alemania y Suecia.?!?2

En el estudio aleman, se realiz6 tamizaje con oximetria
de pulso a 41,442 recién nacidos de término sanos que
cumplieron con los criterios de seleccion. De ellos, 54
resultaron positivos, encontrando que 14 de ellos si tenian
una CCC y 40 fueron falsos positivos (15 por hiperten-
sién pulmonar, 13 por sepsis y 12 sanos). De los 41,388
negativos, cuatro fueron falsos negativos. El autor de este
estudio demuestra que este método tiene una sensibili-
dad de 77.7%, especificidad de 99.9% y valor predictivo
positivo y negativo de 25.93 y 99.99%, respectivamente.
Se concluye que el 60% de las CCC se puede diagnosticar
prenatalmente, pero del 40% restante, s6lo la mitad tendra
manifestaciones clinicas que permitiran un diagnéstico al
poco tiempo del nacimiento. El tamizaje con oximetria de
pulso, al detectar tempranamente pacientes asintomaticos,
permite el diagnéstico de al menos 4/5 partes de aquellos
que no habian sido detectados (Figura 1).%!

En el estudio sueco que se publicé en 2009, se realiz6 ta-
mizaje por oximetria de pulso a 39,429 recién nacidos. Aqui,
ademas, se compard la efectividad de la oximetria de pulso
con el examen fisico realizado por neonatélogos calificados.
De los 29 casos con cardiopatia congénita critica detectados
sin diagnostico prenatal, en 13 de ellos la oximetria de pulso
fue menor a 90%. De los 16 casos restantes, la exploracién
fisica sola detect6 10. Al combinar la exploracion fisica con
la oximetria de pulso, la sensibilidad fue de 82.8% (24/29),
detectando el 100% de las cardiopatias cuyo flujo pulmonar
era dependiente de conducto arterioso, ya que los cinco
casos no detectados fueron por obstruccién adrtica. Los casos
falsos positivos con la oximetria de pulso (69/39821 0 0.17%)
fueron menores que con la exploracién fisica (729/38413
0 1.9%). Los autores sugieren que el uso de oximetria de
pulso puede ser costo-efectiva, ya que, en efecto, reduce
significativamente el riesgo de egresar a' domicilio-.con una
cardiopatia critica no detectada.??

RECOMENDACION OFICIAL DE LA
ACADEMIA AMERICANA DE PEDIATRIA

El Secretario de Servicios de Salud de Estados Unidos, ava-
lado por la Academia Americana de Pediatria, emitié una

%
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Figura 1. El 80% de las cardiopatias congénitas se detecta
por ultrasonido o son evidentes clinicamente al nacimiento.
Del 20% que normalmente no se detecta, la oximetria de
pulso puede sefialar un 15%, dejando aun un hueco diag-
néstico de 5%.

recomendacién oficial para que el uso de oximetria de pulso
para la deteccién oportuna de cardiopatias congénitas criti-
cas como parte del panel de tamizaje de los recién nacidos.?

El método de tamiz para cardiopatias tiene como obje-
tivo primario la deteccién de seis cardiopatias congénitas
criticas, a saber:

* Sindrome de ventriculo izquierdo hipoplasico.
* Atresia pulmonar.

* Tetralogfa de Fallot.

* Drenaje pulmonar anémalo total.

» . Transposicion de grandes vasos.

* . Atresia tricuspidea.

e Tronco arterioso.

El objetivo secundario es el hallazgo de otras patologias
que también son significativas e incluyen:

* Hipertensiéon pulmonar.
* Otras cardiopatias.
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¢ Infecciones. .

* Patologias pulmonares.

La recomendacion establece como blanco a los ninos

aparentemente sanos, de término o casi de término, que  *

se encuentren en cunero fisioldgico.
Las caracteristicas del equipo deben ser:

* Debe ser tolerante al movimiento y reportar saturacién
de oxigeno funcional.

* Debe ser validado en condiciones de baja perfusién.

* Debe estar avalado para su uso por la Food and Drug
Administration (FDA).

* Debe tener una precision de 2% de la media de raiz
cuadrada.

* Debe estar calibrado regularmente segtn las recomen-
daciones del fabricante.

* Sepueden usar sensores desechables o reusables. Estos
Gltimos deben ser limpiados para evitar transmisién de
enfermedades y para evitar lecturas incorrectas.

El algoritmo del tamizaje (Figura 2) es de la siguiente
manera:

* Se debe realizar siempre a las 24 a 48 horas de haber
nacido.

* El paciente debe estar con aire ambiente (sin oxigeno
suplementario), calmado y en ambiente térmicamente
apropiado.

Se realiza la oximetria en dos sitios: mano derecha
(preductal) y cualquiera de los pies (postductal). Esto
puede ser en serie (uno por uno) o en paralelo (simul-
tdneamente).

Hay tres resultados posibles:

— Positivo inmediato:
- Si la saturacién es menor a 90% en la mano
derecha o alguno de los pies.
— Positivo:
- Si la saturacién es de 90 a 94% en la mano
derecha y alguno de los pies.
- Hay una diferencia de saturaciéon de 4% o méas
entre preductal y postductal.
— Negativo:
- Hay saturacién 94% o mas en ambas lecturas
(pre y postductal).
- La diferencia entre pre y postductal es menor
a 3%.
— Las acciones a seguir en cada caso son las siguientes:
- Negativo: se considera continuar con el manejo
normal de nifio sano. Es importante mencionar
que un estudio negativo no descarta del todo
una cardiopatia, especialmente aquellas que
no son dependientes de conducto, por lo que
otros datos positivos en la exploracion fisica
deben siempre ser tomados en cuenta.
- Positivo inmediato: solicitar interconsulta con
un cardiélogo pediatra y realizar lo mas pronto

Oximetria de pulso en mano derechay en cualquier pie a las
24 a 48 horas de vida (aire 21%, ambiente calido y tranquilo)

l’ A\ 4

y

Positivo
inmediato Positivo Negativo
SatO, < 90% SatO, 90-94% SatO, > 94%
en MD o pie en MD en MD y pie y
y pie o Diferencia < 3% entre
Diferencia = 4% MD y pie
entre MD y pie
Solicitar .
ecocardiograma Repetir en una hora
por el cardi6logo 1l 1l Cuidados Fiqura 2
pediatra Positivo Negativo ——>| hormales 9 '
y L del recién Aldoriimo d o
_ . nacido goritmo de tamizaje para car-
busgarhgtras causas < Repetir en una hora diopatias congénitas criticas
€ hipoxemia recomendado por la Academia
Americana de Pediatria.
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posible un ecocardiograma para buscar car-
diopatia. Se sugiere realizar otros estudios (por
ejemplo, radiografia de térax o biometria) en
busca de alguna infeccion o patologia pulmo-
nar, pero la guia de la academia no recomienda
sustituir al ecocardiograma por cualquier otro
tipo de estudio.

- Positivo: se debe realizar la prueba en una
segunda ocasién una hora después de la pri-
mera. Si esta es negativa, se da por terminado
el estudio, pero si esta positivo se realiza el
estudio una tercera ocasiéon una hora después
siguiendo el mismo esquema. Al ser positivo
por tercera ocasién consecutiva se solicita
interconsulta con un cardiélogo pediatra y se
realiza un ecocardiograma lo antes posible.
Como ya se mencioné antes, otros estudios
pueden realizarse pero no deben sustituir al
ultrasonido.

Se recomienda que si un hospital decide implementar
dicha préctica, tenga las siguientes consideraciones:*

* Informar a los padres por escrito y oralmente desde
el nacimiento o de manera prenatal la existencia
del programa, su importancia, el hecho de que es
un procedimiento no invasivo, sin costo, lo que im-
plica un resultado positivo o negativo, y que tienen
derecho a declinar el estudio con la firma de dicha
declinacion.

* Realizar capacitacion del personal de la cunay asignar
una persona encargada del programa para su correcta
implementacioén.

* Llevar un registro adecuado de cada tamiz que se
realice, con copia para el expediente clinico del
paciente.

CONCLUSION

Con base en las recientes recomendaciones de la Aca-
demia Americana de Pediatria (AAP) y la Asociacién
Americana del Corazén (AHA), es imperante que esto se
haga realidad en México. Si bien lo ideal es que se haga
a nivel nacional con un adecuado sistema de referencia,
sentimos que los hospitales privados deberfamos tomar
la iniciativa e implementarlo lo antes posible. En el Reino
Unido ya se realiza en el 18% de las unidades con cunero,
y aquellos que atn no lo hacen han encontrado dificultad
para tener disponible un ecocardiograma y para entrenar
a su personal.?> En una encuesta nacional en Suecia,
se revel6 que ahi el 91.4% de las cunas ya lo hacen de
manera rutinaria.?®
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