
Velázquez A. y cols: Tamiz neonatal ampliado.• Rev Mex Pediatr 2000; 67(5); 206-213

206

edigraphic.com

Trabajo original

Vol. 67, Núm. 5 � Sep.-Oct. 2000
pp 206-213

REVISTA MEXICANA DE

Resultados del tamiz neonatal ampliado, como
nueva estrategia para la prevención de los defectos
al nacimiento

Antonio Velázquez,*Antonio Velázquez,*Antonio Velázquez,*Antonio Velázquez,*Antonio Velázquez,* ,,,,,** Marcela Vela-Amieva,*** Marcela Vela-Amieva,*** Marcela Vela-Amieva,*** Marcela Vela-Amieva,*** Marcela Vela-Amieva,* ,,,,,*** Edwin W Naylor,******* Edwin W Naylor,******* Edwin W Naylor,******* Edwin W Naylor,******* Edwin W Naylor,****

Donald H Chace****Donald H Chace****Donald H Chace****Donald H Chace****Donald H Chace****

* Unidad de Genética de la Nutrición, Instituto Nacional de
Pediatría e Instituto de Investigaciones Biomédicas UNAM,
México, DF.

** Centro de Estudios Metabólicos y Genéticos, México, DF.
*** Dirección General de Salud Reproductiva, Secretaría de

Salud, México, DF.
**** Neo Gen Screening, Pittsburgh, EUA.

El tamiz neonatal es un procedimiento para descubrir a
aquellos recién nacidos, aparentemente sanos, antes de
que se manifieste una enfermedad que con el tiempo pue-
de ocasionar al niño daños graves, irreversibles, con ob-
jeto de iniciar su tratamiento en forma oportuna.1,2 Se
practica en gotas de sangre capilar, usualmente obtenidas
del talón y colectadas en papel filtro específico (la llama-
da «tarjeta de Guthrie».3 Ha sido efectivo para el diag-

SUMMARY

Objective. To report the first results of Expanded Neona-
tal Screening in Mexico, for the detection of apparently
healthy newborns affected with one of 36 metabolic disor-
ders, with the purpose of preventing or controlling the da-
mage.
Material and methods. Blood samples were obtained, by
pricking the heel of 7,193 newborns, collected on Guthrie
cards, and shipped to Pittsburgh, USA for processing.
Screening tests were performed on them for the detection
of endocrine abnormalities and disorders of carbohydrate,
amino acid, organic acid and fatty acid metabolism. In-
fants with positive results were followed up by means of
confirmatory studies, including DNA analyses in the initial
blood samples. Specific treatment of confirmed cases is
an essential part of this program.
Results. Eighteen infants with one of these diseases were
detected: 2 with congenital hypothyroidism, 2 with conge-
nital adrenal hyperplasia, 8 with a carbohydrate defect, 3
with an organic academia, 1 with a fatty acid oxidation
disorder and 2 with cystic fibrosis.
Conclusions. There are clear advantages of this new
kind of neonatal screening over the conventional (�basic�)
one. The observed positive rate (22 per 10,000), although
of preliminary nature, shows that the set of disorders
screened for, are a significant neonatal health problem in
Mexico.

Key words: Neonatal screening, congenital metabolic,
disorders, cystic fibrosis.

RESUMEN

Objetivo. Comunicar los resultados obtenidos en México,
como el tamiz neonatal ampliado, para descubrir en re-

cién nacidos, aparentemente sanos, alguna de 36 enfer-
medades metabólicas, y de ser posible, iniciar su

tratamiento en forma oportuna.
Material y métodos. Se obtuvieron muestras de sangre
por punción del talón, de 7,193 recién nacidos, colecta-

das en tarjetas de Guthrie, y se enviaron a Pittsburg, EUA
para su procesamiento. Se aplicaron pruebas de escruti-

nio para detectar trastornos endocrinos y del metabolismo
de carbohidratos, aminoácidos, ácidos orgánicos y ácidos

grasos.
En los niños con resultados positivos, se realizaron estu-
dios para confirmar el diagnóstico, incluyendo el análisis

del ADN en la muestra original.
Como parte de este programa, a los enfermos diagnosti-

cados se les administró el tratamiento específico.
Resultados. Se hizo el diagnóstico de alguna de estas en-
fermedades en 18 niños: dos con hipotiroidismo congénito,
dos con hiperplasia suprarrenal congénita, ocho con un de-

fecto en el metabolismo de los hidratos de carbono, tres con
defecto de ácidos orgánicos, uno con defecto de la oxida-

ción de los ácidos grasos y dos con fibrosis quística.
El nuevo tamiz tiene mayores ventajas sobre el conven-

cional (�básico�). La prevalencia observada (22 por
10,000), indica que los padecimientos buscados con él

constituyen un problema importante en México.

Palabras clave: Tamiz neonatal, defectos metabólicos
congénitos, fibrosis quística.
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nóstico precoz de enfermedades que cursan con retraso
mental y otras manifestaciones graves como: fenilceto-
nuria, hipotiroidismo congénito, enfermedad de orina de
jarabe de arce o «maple», homocistinuria, galactosemia,
hiperplasia suprarrenal congénita y fibrosis quística.
Esto se conoce como tamiz neonatal básico. Reciente-
mente, gracias a la introducción de nuevos procedimien-
tos analíticos, se han logrado, extender mayores los be-
neficios con dichos estudios para los recién nacidos, bajo
la denominación de Tamiz Neonatal Ampliado, desarro-
llado por uno de los autores (EWN).4 Se han logrado
adaptar técnicas analíticas avanzadas para el estudio de
las gotas de sangre, lo que ha hecho posible determinar
una gama amplia de moléculas, y la detección oportuna
de varias decenas de padecimientos.

Entre estas nuevas técnicas destaca el empleo de la
espectrometría de masas en tandem.5

En el año 1973, uno de los autores (AV) inició un
programa de tamiz neonatal en México, el primero en
Latinoamérica. Estos esfuerzos culminaron en 1988 con
la emisión de una Norma Técnica publicada en el Diario
Oficial de la Federación,6 que hizo obligatorio someter a
tamiz la detección del hipotiroidismo congénito (HC) a
todos los recién nacidos mexicanos. Gracias a la estre-
cha colaboración (AV y EWN) México fue el primer
país “emergente”, en el que se empezó a hacer el tamiz
neonatal ampliado, a partir de julio de 1998. Este traba-
jo tiene por objeto comunicar los primeros resultados.

MATERIAL Y MÉTODOS

Las muestras de sangre capilar se obtienen por punción
del talón, en casi todos los casos, entre las 48 y las 72
horas de vida y nunca antes de las primeras 24 después
de iniciar la alimentación con leche. Aunque varía según
la normatividad de las diferentes maternidades, se inten-
ta que este último requisito se pase por alto en recién na-
cidos gravemente enfermos, ubicados en unidades de
cuidados intensivos neonatales (UCIN), dado que algu-
nas de las enfermedades detectadas por el tamiz neonatal
ampliado pueden ocasionar cuadros neonatales graves
poco específicos; por ejemplo, de la sepsis neonatal o el
síndrome de Reye.7 En aquellos otros niños alojados en
las UCIN por prematurez o bajo peso al nacimiento, las
muestras se toman entre 48 y 72 horas después de inicia-
da la alimentación con leche. Si fuese el caso, se intenta
obtener la muestra antes de aplicar una transfusión san-
guínea; si no es posible, entonces 72 horas después de la
misma, analizando una nueva muestra en los siguientes
60 días, para el estudio de enzimas eritrocíticas. En todos
los casos se anotan datos importantes para la interpreta-
ción de los resultados y el seguimiento de los pacientes,

tales como el sexo, el hecho de si la muestra es inicial o
de repetición, si se trata de embarazo único o múltiple, el
peso al nacimiento, y la edad gestacional.

Las muestras se envían por mensajería aérea al labo-
ratorio donde son procesadas (Neo Gen Screening, Pitts-
burgh), y los datos de los recién nacidos son capturados
y enviados al laboratorio a través del internet. Las enfer-
medades que se buscan y las pruebas de laboratorio em-
pleadas, a la vez que los valores normales de referencia,
aparecen en el cuadro 1. La actividad de la biotinidasa
se determina por el método de Wolf,8 la de galactosa-1-
fosfato uridil transferasa por la prueba de Beutler9 y la
de glucosa-6-fosfato deshidrogenasa por un ensayo de
reducción de NADP. Mediante inmunoensayos enzimá-
ticos, se analiza la concentración de 17-hidroxiprogeste-
rona,10 tirotropina,11 y tripsinógeno inmunorreactivo.12

La determinación de aminoácidos, ácidos orgánicos y
ácidos grasos, estos dos últimos unidos a la carnitina
(como acil-carnitinas), se hace mediante la espectrome-
tría de masas en tándem.13-16

Cuando el resultado de alguno de dichos estudios es
anormal o no concluyente, la determinación se repite en
una nueva muestra y, si es reproducible, se solicitan es-
tudios confirmatorios, como la cuantificación de meta-
bolitos en el plasma y la orina, y la medición de activida-
des específicas de enzimas en tejidos apropiados o en
cultivo de fibroblastos. Para algunas de las enfermeda-
des detectadas, se practica la genotipificación mediante
el estudio del ADN, directamente de la muestra de san-
gre obtenida inicialmente para el tamiz neonatal;17 este
es el caso para fibrosis quística, la galactosemia y la oxi-
dación defectuosa de ácidos grasos por deficiencia de la
deshidrogenasa de acil-CoA de cadena media (MCAD).

Los diferentes resultados se transmiten de inmediato
por internet, y se hacen del conocimiento del pediatra, a
quien se le brinda apoyo en el manejo especializado de
muchos de los padecimientos detectados. Esta forma de
realizar el tamiz neonatal ampliado constituye un pro-
grama global, no simplemente un conjunto de pruebas de
laboratorio. La coordinación del programa es responsa-
bilidad del Centro de Estudios Metabólicos y Genéticos
(CEMEG), incluyendo la obtención y envío de las mues-
tras de sangre, la operación de las bases de datos, la co-
municación internacional y con los médicos y los hospi-
tales, y el seguimiento de los pacientes. Neo Gen
Screening (NGS) realiza, en esta primera etapa, los estu-
dios de laboratorio. La Sección Clínica de la Unidad de
Genética de la Nutrición realiza, mediante un convenio
con CEMEG, gran parte de los estudios confirmatorios,
así como el tratamiento y monitorización de los pacien-
tes detectados por este programa. La figura 1 muestra la
ruta crítica del programa de tamiz neonatal ampliado,
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Cuadro 1. Pruebas de las que consta el tamiz ampliado y métodos confirmatorios de las distintas patologías detectadas.

Prueba (s) confirmatoria(s)
Sugeridas en caso de tamiz

Enfermedad Prueba Límites normales anormal

Deficiencia de biotinidasa Actividad de biotinidasa Actividad presente Medición de la actividad
(Prueba cualitativa) enzimática de la biotinidasa

en suero
Hiperplasia suprarrenal Primera prueba: Basada en el peso al nacer: Cuantificación plasmática
congénita 17-hidroxiprogesterona total > 3,000 g < de 17.3 ng/ml de sangre de 17-hdroxiprogesterona

2,500-3,000 g < de 22.7
1,500-2,500 g < de 27.3
< 1,500 g < de 45.5

Segunda prueba:
17-hidroxiprogesterona Menos de 15.0 ng/mL para todos
extraída los pesos

Galactosemia 1. Galactosa total Menos de 10 mg/dL de sangre Análisis de ADN para las
mutaciones de la
galactosemia en la misma
muestra inicial

2. Actividad de Prueba
uridiltransferasa cualitativa Medición de galactosa total

en suero
Actividad de gal-1-P-uridil
transferasa en eritrocitos

Deficiencia de glucosa-6-fosfato Actividad de G6PD Actividad presente Medición de la actividad de
deshidrogenasa (G6PD) (prueba cualitativa) la enzima (G6PD) en

eritrocitos
Hipotiroidismo congénito TSH Basado en la edad del niño al Perfil tiroideo completo en
(no válido después de los 3 momento de la toma: suero
 meses de edad) 12-24 horas < 37 mUI/mL de suero Gammagrama tiroideo

24 horas-14 días < 30 mUI/mL de suero
> 14 días < 20 mUI/mL de suero

 Fibrosis quística Primera prueba: Normal si: Análisis de ADN para las
(no válida después de los 3 Tripsinógeno 1. TIR < 90 ng/mL de sangre mutaciones de la fibrosis quísti-
meses de edad) inmuno-reactivo (TIR) ó ca en la misma muestra inicial

2. TIR < 130 ng/mL de sangre y Electrolitos en sudor
no se detectan copias de la
mutación
Delta F 508

Diferentes trastornos del Perfil de aminoácidos por Leucina de 49 a 216 mM Cromatografía de líquidos
metabolismo de los aminoácidos espectrometría de masas en Metionina de 7 a 47 mM de alta

tandem Fenilalanina de 26 a 91 mM resolución para cuantifica-
Citrulina de 1 a 46 mM ción de aminoácidos.
Valina de 74 a 321 mM Pruebas enzimáticas
Isoleucina de 22 a 107 mM específicas
Arginina de 10 a 140 mM Análisis mutacional del
Ornitina de 10 a 163 mM ADN
Ácido glutámico de 5 a 150 mM

Diferentes trastornos del Perfil de acilcarnitinas por No se detectan picos anormales de Análisis de ácidos
metabolismo de ácidos espectrometría de masas en acilcarnitinas orgánicos mediante
orgánicos y tandem Carnitina libre de 20 a 125 mM cromatografía de gases
de ácidos grasos Acilcarnitina total de 5 a 20 mM acoplada a espectrometría

Carnitina total de 25 a 125 mM de masas
Análisis de aminoácidos en suero
Cuantificación de actividad
enzimática específica
Genotipificación
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desde el momento en que se toma la muestra inicial de
sangre, hasta la comunicación de un resultado normal, o
el inicio del tratamiento de un enfermo, según sea el
caso. Las figuras 2 y 3 ejemplifican esta ruta en cuanto a
la detección de galactosemia y de fibrosis quística, pade-
cimientos en los que se puede aplicar el análisis de ADN
en la muestra de sangre inicial. Los Centers for Disease
Control, en Atlanta, GA, proveen los materiales y la su-
pervisión para el control de calidad de las pruebas.

RESULTADOS

Se hizo el tamiz en 7,193 recién nacidos entre el 1º de ju-
lio de 1998 y el 31 de marzo del 2000. Cuarenta y cinco
exhibieron algún resultado fuera de los límites normales.
La existencia de un padecimiento fue confirmada en 18
(Cuadro 2). Cuatro tuvieron un trastorno endocrinológi-
co (2 con hipotiroidismo congénito y 2 con hiperplasia
suprarrenal congénita), 8 un defecto en el metabolismo
de los carbohidratos (2 con galactosemia, y 6 con defi-
ciencia de glucosa-6-fosfato deshidrogenasa-G6PD), 3
con acidemias orgánicas (propiónica, isovalérica y defi-
ciencia de 3-metil-crotonil CoA carboxilasa), 1 con un
trastorno en la oxidación de los ácidos grasos (deficien-

cia de la deshidrogenasa de hidroxiacil-coenzima A de
cadena corta o media-MCHAD o SCHAD por sus siglas
en inglés; están en proceso las determinaciones enzimá-
ticas para precisar el diagnóstico bioquímico) y 2 con fi-
brosis quística. Todos los pacientes fueron tratados de
inmediato y su desarrollo hasta ahora es normal.

Dos de estos recién nacidos, uno con galactosemia y
otro con acidemia propiónica, sufrían cuadros de sepsis
neonatal, en unidades de cuidados intensivos neonatales,
cuando se obtuvieron los resultados del tamiz inicial, lo
que permitió iniciar el tratamiento específico y facilitó el
control del proceso séptico. La paciente con acidemia
isovalérica, al momento del diagnóstico presentaba un
episodio de rechazo del alimento y letargo, al sustituirse
por fórmula la alimentación al seno materno, con la con-
secuente mayor ingestión de proteínas. Este cuadro se
controló al administrarle una fórmula limitada en ami-
noácidos de cadena ramificada, suplementada con glici-
na y carnitina.

De los dos niños con hiperplasia suprarrenal congéni-
ta, el del sexo femenino tenía ya signos importantes de
masculinización, en el otro (masculino) la actividad de
la 21-hidroxiprogesterona se halló por abajo del umbral
de detección y mostraba signos iniciales del síndrome de

Figura 1.  Ruta crítica del procesa-
miento de una muestra de sangre
colectada en tarjeta de Guthrie, du-
rante el tamiz neonatal ampliado.
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pérdida de sal; gracias al diagnóstico pudo ser controla-
do eficazmente. En ellos el diagnóstico definitivo pudo
establecerse mediante el estudio de los metabolitos (las
tres acidemias orgánicas, el defecto en la oxidación de
ácidos grasos y, parcialmente, las galactosemias), las de-
terminaciones que integran el tamiz tiroideo (hipotiroi-

dismo congénito), la medición específica de actividades
enzimáticas (hiperplasia suprarrenal congénita, deficien-
cia de G-6-PD y, parcialmente, la galactosemia), y por la
cuantificación de electrolitos en sudor (fibrosis quística,
que en uno de los dos casos resultó inicialmente normal,
pero claramente anormal a los cuatro meses de edad).

Figura 2.  Ruta crítica para el diag-
nóstico de galactosemia mediante
tamiz neonatal ampliado.

Normal
FIN
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Total
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ANORMAL

Actividad
presente

Normal
FIN
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Figura 3.  Ruta crítica para el diag-
nóstico de fibrosis quística mediante
tamiz neonatal ampliado.
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En los dos pacientes con galactosemia, y los dos con
fibrosis quística, se hizo el diagnóstico por el estudio di-
recto del ADN en la muestra inicial de tamiz. Los dos
galactosémicos tuvieron el genotipo Q188R/N314D, co-
rrespondiente a heterocigocidad compuesta Clásica/
Duarte; los dos neonatos con fibrosis quística fueron ho-
mocigotos para el alelo DF508. Ninguno de estos niños
estaba emparentado entre sí.

DISCUSIÓN

Este informe presenta los resultados del primer programa
de tamiz neonatal ampliado que se hace en América La-
tina. Los resultados muestran las ventajas que ofrece so-
bre el tamiz convencional (“básico”) que se practica ac-
tualmente en la mayor parte de los hospitales mexicanos.
En primer lugar, permite detectar más enfermedades por
lo que, se puede brindar tratamiento oportuno y así evitar
daños graves en algunos niños.

La sensibilidad y especificidad de las pruebas de que
consta son más altas lo que permite realizar el tamiz des-
de las 24 horas de vida sin resultados falsamente negati-
vos,18 justamente cuando va en aumento el número de re-
cién nacidos que son dados de alta de las maternidades
en forma temprana. Por ejemplo, muchos de los resulta-
dos consisten en el cociente entre dos metabolitos (por
ejemplo, la fenilalanina y la tirosina, para la detección
de fenilcetonuria), y no únicamente en la cuantificación
de uno solo.

Los resultados obtenidos son extraordinariamente im-
portantes, porque muestran que las enfermedades detec-
tadas por el tamiz ampliado son más frecuentes en Méxi-
co de lo que se había estimado con anterioridad en
forma indirecta.19

Aunque el tamaño de la muestra es aún pequeño da
idea de la prevalencia de estos padecimientos en los re-
cién nacidos mexicanos. Haber encontrado a un enfermo

en 453 neonatos estudiados (una tasa de 22 por 10,000),
indica que el conjunto de padecimientos que se buscan
mediante el tamiz neonatal ampliado, constituye un pro-
blema importante para la salud pública. La gran impor-
tancia del tamiz neonatal consiste en que hace posible el
control oportuno de los daños graves, irreversibles. Des-
graciadamente, cuando en el pasado se diagnosticaban
niños afectados por estas enfermedades, se veían ya muy
dañados y era demasiado tarde para ofrecerles algún be-
neficio terapéutico.

Dado que sus síntomas son similares a otros padeci-
mientos frecuentes y conocidos (retraso mental inespecí-
fico, sepsis neonatal, muerte súbita, etc.), no se conside-
ran en el diagnóstico diferencial de estos cuadros
clínicos7 y equivocadamente se concluye, que no existen
en la población mexicana. Recientemente el grupo ha
publicado su experiencia de 25 años de estudio de los
errores innatos del metabolismo en México;20 en el Insti-
tuto Nacional de Pediatría se ha encontrado un paciente
afectado por uno de estos trastornos, de cada 43.9 que
han sido referidos para estudios metabólicos; ésta es otra
evidencia más de que son enfermedades cada vez más
importantes en la transición epidemiológica por la que
pasa la población mexicana.

Las enfermedades encontradas fueron muy diversas,
y el hecho de que el tamiz se practica de rutina a todos
los neonatos, evita los sesgos de muestreo en la investi-
gación. Se encontraron niños con enfermedades endocri-
nológicas (hipotiroidismo congénito e hiperplasia supra-
rrenal congénita), defectos en el metabolismo de
carbohidratos (galactosemia, deficiencia de glucosa-6-
fosfato deshidrogenasa), de aminoácidos y ácidos orgá-
nicos (acidemias propiónica e isovalérica, deficiencia de
3-metil-crotonil CoA carboxilasa) y de ácidos grasos, así
como fibrosis quística. En suma, en apenas ocho mil re-
cién nacidos se hallaron pacientes afectados con una
gama de los trastornos metabólicos.

Cuadro 2. Enfermedades diagnosticadas por el tamiz en los 7,193 neonatos.

Hipotiroidismo congénito 2
Hiperplasia suprarrenal congénita 2
Deficiencia de glucosa-6-fosfato deshidrogenasa 6
Galactosemia (Clásica/Duarte; Q188R/N314D) 2
Acidemia propiónica 1
Acidemia isovalérica 1
Acidemia orgánica por deficiencia de 3-metil-crotonil CoA carboxilasa 1
Defecto en oxidación de ácidos grasos
(Deficiencia de SCHAD o MCHAD-deshidrogenasa de hidroxiacil-CoA de cadena corta o media) 1
Fibrosis quística (ambos homocigotos DF508) 2

Total 18



Velázquez A. y cols: Tamiz neonatal ampliado.• Rev Mex Pediatr 2000; 67(5); 206-213

212

edigraphic.com

Es interesante señalar que el grupo más numeroso fue
el de deficientes de G6PD. Esta es una enzima de la vía
de las pentosas que desempeña un papel importante en la
protección de la integridad de los eritrocitos, cuando hay
daño oxidativo resultante de ciertos fármacos o alimen-
tos;21 cuando estos se ingieren, se desencadenan episo-
dios de anemia hemolítica que pueden ser fatales. Esta
deficiencia enzimática se debe a mutaciones en el gen
correspondiente que se localiza en el cromosoma X, y se
hereda en forma recesiva ligada al sexo (transmitida por
mujeres y afectando a varones). Es muy frecuente en
ciertas poblaciones, como algunas de origen mediterrá-
neo, de las que probablemente procedían los ancestros
de los pacientes detectados.

Todos estos diagnósticos fueron confirmados por sus
pruebas específicas correspondientes. Es especialmente
interesante señalar que en algunos de ellos, la confirma-
ción se efectuó en la misma muestra original de sangre,
mediante la genotipificación del paciente por estudio di-
recto de su ADN. En esta forma se pudo demostrar que
uno de los niños con galactosemia es un “heterocigoto
combinado” con la mutación “clásica” (Q188R) y la
Duarte (N314D), y que ambos niños con fibrosis quísti-
ca son hemocigotos para el alelo DF508.

Respecto al niño con galactosemia mencionado, aun-
que la variante Duarte suele tener una repercusión be-
nigna sobre el fenotipo, sus consecuencias son más gra-
ves cuando se asocia con el alelo clásico.22 El que
detectamos había tenido que ser trasladado a la unidad
de cuidados intensivos neonatales (UCIN) por un episo-
dio de sepsis neonatal resistente al tratamiento específi-
co, lo que sucede con frecuencia en pacientes galactosé-
micos. Al conocer el resultado del tamiz neonatal, el
pediatra sustituyó por fórmula de soya, la leche que está
ingiriendo. De inmediato el paciente empezó a respon-
der al tratamiento y se está desarrollando normalmente.
Tiempo después se midió directamente la actividad de la
enzima “culpable”, la galactosa-1-fosfato uridil transfe-
rasa, y se encontró marcadamente deficiente, confirmán-
dose así plenamente su incumbencia en el episodio clíni-
co mencionado.

Otro caso que conviene destacar es el niño con acide-
mia isovalérica. Justo la víspera de comunicar al pedia-
tra y a los padres del bebé, el resultado anormal del ta-
miz neonatal, la madre cambió la alimentación del seno
materno a fórmula láctea, con un mayor contenido de
proteínas. El bebé presentó entonces somnolencia y vó-
mitos, pero las manifestaciones clínicas desaparecieron
con el tratamiento específico,23 y su desarrollo está sien-
do normal.

Dado que muchas de las enfermedades susceptibles
de descubrirse con el tamiz neonatal ampliado, pueden

dar lugar a cuadros muy graves en la etapa neonatal,24 es
peligrosa la política de algunos hospitales, consistente
en no permitir que se obtenga la muestra inicial en los
niños de la UCIN, pues se desaprovecha la quizá única
oportunidad de llegar al diagnóstico y administrar el tra-
tamiento específico. En un estudio aún no publicado, en-
contramos que aproximadamente 1% de niños con sepsis
neonatal, tenían una acidemia orgánica genética, fácil-
mente detectable por el tamiz ampliado.

Uno de los niños con fibrosis quística, mostró las di-
ficultades del diagnóstico en la etapa neonatal, y la im-
portancia de combinar la prueba de tamiz (determina-
ción de inmunotripsinógeno) con el estudio del DNA
correspondiente.25

Aunque ambos resultados indicaban la presencia de
la enfermedad, el análisis inicial de electrólitos en sudor
fue normal. Sin embargo, ocurrió considerable retraso
del crecimiento del paciente en los meses subsecuentes
y, al repetirse a los 5 meses de edad, la medición de elec-
trólitos en sudor fueron anormales, con lo que el diag-
nóstico quedó confirmado.

Los ejemplos anteriores ponen de manifiesto la efec-
tividad del tamiz neonatal ampliado. Pero para lograr
esto es indispensable contar con la capacidad de confir-
mación de los resultados con pruebas simples de escruti-
nio. Mucho más importante es aún contar con los recur-
sos terapéuticos necesarios para el manejo de estas
enfermedades. El tamiz neonatal tiene una finalidad pre-
ventiva y no simplemente se trata de un conjunto de
pruebas de laboratorio.

Es también importante mencionar que en la Sección
Clínica del Instituto Nacional de Pediatría, que por de-
signación de la Secretaría de Salud es el centro de refe-
rencia nacional de los errores innatos del metabolismo,
han llegado varios niños dañados irreversiblemente con
alguno de estos padecimientos, a cuyos padres equivoca-
damente se les había informado como normal el resulta-
do del tamiz neonatal. Sobra decir que es de ética ele-
mental realizar un control de calidad riguroso de los
estudios que integran el tamiz neonatal, algo que suele
ser deficiente, por desgracia, en nuestro medio.

En resumen, el tamiz neonatal ampliado representa
un enorme avance con relación al básico, y sin duda al-
guna debe sustituirlo. La relación beneficio: costo es
mucho más favorable. En particular, este estudio de-
muestra su gran utilidad en la población mexicana.
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