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.. 1 1111h•11c•.1· ,;.,..,,,J'I'<' .fi11•1·0/1 el 01<•irn; •ri1m1plo de 1•a/or. 
/iw111h•=11 . . <1•11d//<': 1; /111111//d11d, · · 
. por ot~>r,f!,arli1,1~it.:¡~;¡. ht1i·t1~1,:h(i¡11Ú ¡nwde 
d1í1:tel(! ir 1111 /1ii1Í: . . . ·. . . . · 
l::d11cadrí11, /i/1;;,.¡ady pÍ·/11(:;¡,;,;,,.pam cr<'cl'r: 
l'or l111/1úr nm:~11'.11id1; ,:1;,i1111u;rhi1m•iri/'.mci1'dt1": mi /i1111ilia: 
r J'tll'qll<' .~1;,/íi,;í;,:,,,ú;, ;,,,¡;,,;.Í<Íre1l~f,;11ife ,,:~1é1i:'. . ·. ' .• 
,,.,, l'L'l'tw~·do, ~··;h_r1r-t1ú /,,~¡,¡¡,,·.,;-J·!~~,?~~t!.11_¡;¡¡/,~; ,~J, -1,;; ¿:~,,.,l=ri11:. 
M/.fpadri.•:1·::'' :~·" ''· .· ·:: ,·< ;:;: .• · . 
Mi111!1·1·rr .hÍ.<1:fi1/i1Ú1·ti~ (l,i r '1i=;,,;;;.· 
l!11ri1¡11e>IÍl1í1i l,ib/íli;~ 1 ii'Útt!_ti:.::·c 

.-·::;:·.::···;o_·:;, , .. 

..1 .1/11. fap1;1'flll~fl. 1"'"8' 1'111'lii1'i11hi1il'/rl, .. 
,,, ,,. .'\ll '"'_,..\.( '. _1 ·~' 1 :~ ~1,1~·.f~_~/· ·'·~ '. :·~:, 'r~ !f·(.<1,, ,~:.· T'{-, ¡-.¡ ~~~ !~~-1• 
.... ,, f'l'<'.t<'JÚ·Í;~ ·:~:h,¡;,¡;,.t~ -~:~1t;1)i/ri_ ,:~;· ·,u;¿.¡,:111/·ia. ·-:_· 

• . - ., --1~ :,. ' :,~ 

>:~~ 

• 1 1:.,1rir¡111•. lt!1iu. /~;,,:\11 ;:;1í11/111i
0

1<' :,;¡;:,,,¡,¡,, 1l1'.Mlf1;.,.,u'iti11. 
,\'ti '/( ., li~·, 1_?·f ~';~-~: // /f J_~·1.1l1 ~ , .. · -~. :;1.1_:·~,-·~_;·~-·.;_ :. -_ ~ 
f'OI' ser tul/ i11/p,;;D11ít:.¡.,, 1Últ'sm1 C-.i.111: ··•• 

• t ,l/11. /:'1"11. :1·;1 ,.,¡,;;u·ic1 ;11,¡¡;;,11,1/ .\·ic:l1i¡ll:I·. 
MJ d11/n• ,,·inwis11./.,.lí ,1/ú,,,;'¡,j',¡¡¡.,.cd1í11,-
MI t wpir/fi~ )-,-~;j/í,,),;:;~¡~·¡,-(¡;.1c~-~~-.~1J ~-~-,p,-;;(;il'-:\¡;·.¡11;~11-:;. ·r/¡;~~l1ord1111lf_' , l<··-~11111.1/' 
1· ¡ior .111111/ra;/11. e11 !1IJ/111•ilt1i;;¡.¡,;',"¡,:,1rnhÍ·o 
.111111101irn/ir'mí.<'im¡i1i1fr1r: · · 

.·I .lor:.:e drl1_lrfJ:. ú _ _.,)~1h~1!: JlllÚl_cl _ l<'l'lllilltll'<; de'it,i!,í·lii/,•c_-er_ 
·"ll !'tllt'l'Jlal . ./irn~e .1_·:1,1h•1'rJlll~ 1 a/''.'·~·r_\ . . · 
,\ti 10111/ 1·1•n1/í11t'i111it;111,i p11r.:"1 i1111~,,f,,/!lc ,¡,,,,· íf<' i!•'llÍl'.I'. 

su 11¡1asi1111ado 1•1111·,·ga·,·/ 11·,t/11¡i11 .. ~u1111/>/1• IÍ111d11r;•:. . 
( 'n1/\lil111'<' ~·l ¡w11/t•.\·ir111i.,·1,11¡11e 1111is.1_úl11iiro: 
( ll'clt'iolS.fllll' <',.<'.i<'lllJ'fo. . . . . 
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.·I <r11i/la11111 1>111'iil. p11r l<'11<'r "'' el/. 
al 11u:;or de 111i.\' .a111i,v,os, . 
Graclás J>r>r s11Ji:. s11 c0/¡1i1111=11. Xu h11111'.,lid<1ti. 
admirfl ·'" úi<'IÍ1p/,,, 111• al/!" ,;,;.,,,,._;.// c11stÍ, 
,,/<'111/11'<' t•st;iÍ· ¡11·L!s1111Ú ¡,,, __ ,,¡¡ rnm:cl11,. 

A ,ltarlltá .Tmlit/1, j11ir. ,,,;,'.l<lll _l'trl~é/l/<1 f des11/im11<l 
a las 11/cls ádl'él\~Íl.,p/'1/i:f1i1s:~ ~ ·;¿/ , •· . --.. ·· 
/'o/' SI/ /llÍ1•/l,qÍ'ÍÍc/1Í; '".<ÍI 1iÍiÍir/.<i1Í, .<Ú oflra:;oj(•.V//l'I), 
Ali 11d111lmcltl11 pm)1t"¡11;11f1·~'1oí1all.•1110,. ;; .·.·•• 
.rn dedlc11c/1í11 i11ú1ei?í~1/ :;. f'!!l~}i•1)i111Í gnÍ1Í mi¡/er. 

;.:· • .>". 

A /loherto llruiCpo1;1¡1íi'. á _,,.;,..,s.nM sil<'llcio. 
se ¡111ede /1erciÍÍÍ1; ,;,;•,1·í/ iííi1:¡;;1a, . '" · • 
el s<'11/i111h•!Íto de• ;,¡;,;i1. :;•¡,, l•i,/a: 

'..'!:,· .. - '-•"· 

..1S11J1111111M llt1d1/¡1111·111 dí;/:11r,'1, 
w 11•mÍ1m y :w1 ;.,,,·t!f11d1•Í.í s11 ¡,.,,¡;,¡¡,,, · 

.1 ('11r/t1.\• /l1¡fi1<'l, '~!1f1,,/;,,1/h;;,=,i ;,,. 1/ll•' /1/'111//(I 

fogrm'<Í .\/1 IÍ11•rll ~11' .\,•1'. i/11gl'lin11h11g.Íd1J . 

. 1 S11.1·111111 :\'111ie~. 11111ig.)i,,,.,1111lic·ifJl1t1l. 
/U W .\'/IS_ ~·011.~:t:J°t>~\··f •pi ~'~-i/11i~J.(1: --~,~;. ~----- - _·_ 
.\11pre.~c·11c·i1r11c(c.!<;1i1.;,_-,;, .~i;.;¡,1_1/;1:<•. 
(ir11ci11.1· p11r t11d1i /ii'c¡;,¡;·,~;,,,. ¡¡,,s d11tf11 . 

. l 1¡11ic'1i ¡11·1·1111U1.1'1'/<'lll<'ll/},.,,,;,.,;11(l'IÍ 
11111:k111pln dt• 1111111r.:1 .11Í ¡;,.,,¡;;,,;,in _ 
S11 ¡11·1:1·,i11t1lid11d,1:_s11.1"·é·1iÍ11tl l11m .' 
fill'i111/1i 111/ _,:,i/idd i'l"i:;nl 1·/1/11Í<':.ti'l1 fi1m111citi11. 

·.11i 1i117.e1111id11 ,;,,,;,i,.,.,.: Í'ú:111w:..· · 

IV 



Hn rc 1c11erdo de 1¡1tic~~1 .i:i~:1n¡w1 1 

me lwi11drí lo 111e¡(11· de .\'11 pe1:w111a, 
.w 1'.l'fJ<'l'il'1icla,::Y11.i11111ll'. ·.w1,fil • 
. m calor 111111e11ml ó111stm1te. 
"'"· Jl!.f/Í.~ ikli111i /Jití~ 

C.'<m 1w1~c·l1ÍI ;!(l!ct;>" Mt1. tM Cm·111é11 Jlid1e/, 
J.11: Vir1til1i11 Mi!din11 y if11to11io (iorr:tlle:. 
por .m co1rflmi:n .i' n111/.f/11d sl1m1pl't!, 
,1·11 tl/WJ'li 111111'111 c·1111.1·11111/1'. 

..! todos mis s;}brÍ11os: .111/io Ce.mr, Mim•ri·a. (,'11i//1•r1110 /)t11•id, 
Fe/i¡1eAdti1Í,· 1.iii.f Nw1m1do, Jm'll<' .11'/111'0, 0.fcnr Alttiatrdro, 
l!11rir¡11e ;.1tf1l11, ·Etfg111· Omar. Jtmi Mn11111•I. 
l'or s11 é-11/:;i1oy .wmr/.1·11c·1ilida11c·11d1111<',!!,tlda. 
l'or lit1lnwsid11 d<' 11/p,m111111r111<'ra 111is pri111ems pm·it•111Í;s, 
H/1 t'SJl<'CitÍl a ,!fm·cn A11t1111io, por 111rwm1111e 
.m 1·111·1í~·11•1:.1• dedi~·í1ci1ii111ltrah11io. . 
1· s111·11//os1; m;i1d111•1i 1'1í:~ íirm'<'c:/11s,: 
'r ,,.,,.,, Mm;1i1;, :11Í1litl1i/;1,,;;<f1/;,.;; . .,./;c111, ·•·.· 
""'-" .fin11t'.'' /~,.~ Jin.~s~ )~·}.":'i.r~ .. ~~~~~Ú'.~·~~·~; ;;,,¡~;;,~· . : 
1•11 /11 que .1i·a11s11Íile··~,¡ 11iá.~ .~i11(·ei·<i :~el1íi1111;·,;10. . . ... ; .. ~ ... ~. .. . ' . " .. ' ' - . 

':.;:; (t 

.11 IJr .• f 111'!!•! .lll1Í•rir; 11~··1.c,í:•1illri .11; • .¡;¡;,,,. · 
por w cw;.úm1/;. apow; 1)in;,,. ,,/;1isl11ÍI, 
_,. ,1e ,,,,;",;·,,,;} .~·~·;~·ú.~~:,:~(,i\~\F:i~,~;;'.~~;¡,~¡~;;11<> ttl1.d11i111rJ: 
!.t1,fi111ció11 s11pi·1•/11;,·,¡.,¡ iíi;1Í!.Úrri ;. ; ·: · 
1111.mlo t'S /tÍ de: ;;;;,;,/rti1·.i:1/oiw~:¡,¡¡¡,;,¡,,,, 
SÍ/10 dt• t'.Ú/1111Í/al'. 1//í,/f¡j~;¡¡;,"'': •.. . 
pam •111!· ¡,; l111.~i1 11;· Fs•:?i!¿.;:;i;.;.,:·a 

)' c/t' 11/Clllel'<I Ulll,I'. t'.l'/lt'c'icd 11 ;;11¡,;,¡,.,~ .<t'l'<Íli 
111i lllt:for 111;Jtira(·iti11 ,y .li1f,,·.1Í1cÍ.\: .<'.\;i$!.'t_·11·~c;.,.jueces. 
,\/i total cmí1prol11i.v;.'c"iit>llo.~: · l.11s 11i11u.~. 
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VI 

. :· - - _. , 

E.1"CTihir los '"·'·1i111011io . .¡ "" "1!'.'ª;¡;;ci111ie1110 al cmícluir '"'" ohm: si<'lllfll'<' 

co1is1/111r1• 111111 /almr 11,ri.r<11f11/1h'. s/~11(tim qm• S<"lm 11•r111i11ml() mía '''"""· 
I""'º 111le1111l.1·¡11•11111/1• Í!/ ri•cm1~ic;,,. :1,,· '!''""'~ .1; el a¡Ío,i•o. de quienes imiro. 
111111 m111r/l>11ido "" 111/ .1wúl1•ri1:''.• •. : ·· · · ~. · · · · · 

:1 IJin.r. ,,,;,. el ,¡;;,, i¡., ~l~ ,.;~{a, ;),; ,',¡;,;,./,,/,;;/~;¡:lié ~i·,•ccr .1·. por 
pen11ilin11e ·'ª 1111 medio púl·i1 ¡,.¡¡;,,1·irÍiÍir ~v11 tii11or'.1;• alié11ú/1ilr;:~·;,¡í;,)s. . · 

~ :(·~ -:~':.-~---~-·~----' ···.~ 

---:~e: ~-:'. ;-: -- ~-~:,_,_. 

:l I llo.rpit1tl Jllá;ez //,,· ,tÚ,:;,:o,·;;i1~¡;i1í,;.,:}.~ú,;'•/111 ·:f;.~~~1/IÍo hogar. 
,,,,,. ,,, fl/lfJ/'/1111/ílád "" •¡: .. ,,,,=;,,7;,¡; ci1íí1il im1/i!.rin1Íl.rÚ{,1• ¡11,,.1,i. á>/1{11111:11 
t/1'Jll1.V/lt1dt1 C'll ,1·11.1· 111i!1/,/~·ú.1··r~:s/tlt'1U1'.I,\ :, :• >:L •\; ' ·;,;; ' ':: ;< ,. 

:1 lt1s /)~1c/tll'1>.~ .~111111 )os)k11~~Ú111ÍJ;¡J;1~·/,;.r,·:\'~~~/~}}¿;,,.;..rL l1'.111il' 1· 
1:11~m· 7.111·11111 ,.,.,;;,, •, ""'';;¡"1!1" .. ,:;,,;¡;i·11Ci(;/,;¡. t~~.1:, ,,,:¡;;,;·Df,· ';;,,.¡,..;:;,.;,¡.¡;, 
1•m<'111111m1ls1¡ui• ,.¡ 11w/1!l·1,;,foi ,(,i/11',;:\i11•(:¡,,¡fdml. ',\nl·1~co/,úíé:1ti1ii•i1ú111 s11 
1'.l'lr11ord/1111r/11i•11/idiid11/unitiúi .i; ÍiÍ·1!/h·1tiií~if.<)i.: ;•., /,-; .. , · · · 

·):·< ".-'.':.~ !·,·.~.!_-. ;:_:-.::::-:-, ·'-~--._:.:---·._,:·:·- '·.: ·--~~-> 
:,:._ '' ' ;· _., :··-~,-- i:>·· ; '--·:,: '.:. . '• ;· .. "': 

Con r¡(<•i'/11 11 ¡,;,; .. !),;('~1r1/:~ /),;,;.f1;t~ ,:j,i,;,;~~(Jrri:1·1;: ,;: llllui u,;"" 
{_}11e:111l11. por .. . 1·u .f 'JI'. Jl'lwio ·~·(1/1.~i:/,j·•:'.' ,;.,,,(~ '.1:!~;11iin·i: ;;,,;f,,j!/,•;!•'11 é·11'{'.q11i1•1; 

llora. '.<;:, .-.'>.>:·· <···e -:r ::: :-:_,·-/~ 

.1 mis i111•h·i1/11i, ,,;¿~:·s' /~i.1 /),:¡:¡,,,(,. ,;l/i·1.do 1 ·;.¡.;/ P11n;11111. 
. l(fi·l'l/o l'/Í;,,, Íiil'i1rill': .i· ;lti;'.11/;,; .IÍ,;din11 ,\'11íí.Hl1/ l'or ,:¡,¡¡,,;,¡rtin111· .í11 
fiel///111, .1'11 tll//IJ/' ,¡/ C'.l:¡,,;/;,1.', :¡,,· .~,-,,,~ ... ~(/·(/.t.)' Jt;/711/dl/ )' .l'Ú f'l'Í'll/;1//1'1//C!; 

1'.Vf'il'illÍ dc·.1·11p1•md1i11. 



VII 

Con rú111111ci111in110 al /Ji'. .losé .laime A 11i/a Valdi1•ie.m . .1mr .rns /iora.v 
de paciencia y por /w/1er lwdw .\'//yo este tralu¡jo. 

Al líe. 11Ugue/ Auge/ />o/t111co, por .~·11 a111istt;;,¡¡;;111e y a¡myo co11.1·1a111e 
e11111is /11'0.l'<'C/OS. 

E11 especial al Dr. /.11i.r Sierra 1/errera,: ;i,,, .. wi 1111i1i1•t/ci1í11a/ es111dii1 
de la Pediatría desde la e1t1pa;tfe, 1a·•FacUl1ad. ·Mi ail11iií·aciú11. ~í /m 
¡m¡fesio11alis11111 )' ·m im•al11aMé 'calidad l1'11iía11ri. · 

·.- : .... , . 
. ·'''.>>.:· ·------~~-:-~, ---~-.. ~-:.<_:_· .·-/'·;_. 

A la Familia Carr~11<.a!11to,llfofah;r1Í·.°vl/·ti1/1ÍstadJ'traro :ve11cillo en 
lotfo 11/0///l!/IÚI, )Í pi11; (/~j~l'///I! se/·-C(i/Íiii ~e fo:r~.fllJ;;;,~, . i' .. '.· .. • . . ... 

. ~:z: ... ~-·. ·'' .. _.:;··e_~:··)~:: ~;::~:-.'·:. ·_, ... ;: -> :/:::·,; ::~ : . : '.-
':·:~-- ¡. -;; .. ~·' .. '?>- \·'(.'. .-.::.-

/:'11 ¡11irtic1diÍr .. rilo.1')>,;~./,;,.,.,¡'.if.111í~í/';,f' liefrí~qíle~)· ;:1;,,,¡1,¡o·· Í.oen1, ·'''¡ 
como (/,~ la•U\ llfa11ctÍ ·fü'Mr1\ii:úíri;e. ~¡¿.(<.·;.,/)~~C<>p<';:;;;,,,,. ,¡,;1 1.'n1.~i·rtÍ11ii · 
pam la•· l'w1•f.1ii:ld!Í :·,ft.1 ;,¡1¡.,,.;i1r1 ~A . .fr•iiÍol· ,;,; < f1{xi'.11~A f1;1ti/lrl//C'li:: 1u11; :11;·, 
/11'/'//11111<'///11 Í·{1/idÍlif ,1• ii/i•Út-/1111L;1/1Úi/1Ú•1t/:1·il1;i'i.1;/il/Íl,•,v, ')'., . , •. .. . . 

--.... -.. · .. ·.;,~,::~::.·. :j~'.,: ~::~;"···· .·:,,-)"- /,:~i~~,, . ',:\Y-'.· .. ,~'~.·--·-~:_-- ... "'-~: _-." .'..··:.'.··.'~· ,. -.. •.·· .. ·' .·· ·.·:-.: - -
. •' '»':.~,. - ' 

Al ¡1e1.:1'11111;li1/el"I Ít1s¡1i11~l. '.1;11í1:,,= ·1/<'\;1'í¡1}{,.;,, ,:,,;;,; '¡/;'. • 1~~J111,;1.ftm11i1 
ct1fti/1r1rri !'// ''fa·· /:,;;,¡;i:11Clii11 .. ;1e1.;,¡;,.,,~i'tÍ11ÍtÍ'. d~;~;:fomi: /Neoíi;1111/. ••. c;;///o 
/!'1 ¡(e l'llU' r11s. 'l i't ,¡,; ¡jm lm·ll·~S.oc: ;;;¡;:,;,, 'C :iir 1(<' ;:<'.\:;;,\;¡.¡:,;,;11/i·/;i.vo·i: i11 ri•7171·i1.\:; p7w s11 .··· 
e11111.1im111r1 ;,¡,¡;,¡;:,f{;,:;,ú,; .\.fil 1l11d;¡ é;í11ÍI~¡,,;,,¡.;; ,,, ,:.r11!;·c1e·1¡ú:o#Í·<;¡";,: ., · · · · 

.. ,.:·,,,·: ·,-_. -,'.\. ~·:·<:;~"~·::.:,'.::¡,-~·: :~>·';'.'<-
;_:-: .. :· .. _::::->- }fi.': 

)' 11 todas ,;qll<'l/i;,. 1wr.1·ri/1;1.1' i~ul' 'de 1!/~Í111(/ 111/1/1~;;)1!u;, ;, .. ://,¡,,¡¡ti a 
dt'./lllir 111i.fi1rÍl1111·iríii, 11/i 11r•1;Í!1111imi<' .ri•r1i<•rt!o .i•rt•cf11/,,(,¡j11;;.,11,,.' 

', . .. . _, ·'. 

M11c/1i1." Grú(;;;,,, .. : .. 





1 nlroducl'iím 

El retraso 111e11tal conslit11yc 11110 ele los retos 1mis importanles y gra\'eS a los 
que se enfrenta el pedia1ri1 en s11 pri1ctica cotidiann. clchiclnn ~i1 ffocncneiay n 
lns rcpcrc11~innll~·."··1111~·1111icns., soc.i11lc~;fi11nili11rc~y·c1icns: .• s11· ctinlntJ.lnp11cde 
~cr de nrigcn ni11erlor; chí1:1Í111C o ptisteifot;. ni. 'únclmlcntn .. llehldo a qne es 
11111\'Cl'~OlllH,,jÍfc llCC!ltÍtcfÍi';' qt1f el , 1l1tíln, CCÍ:cbrnl. és • fÍrC\'ei:siblc/c11alqúier 
l11tcr\'e11clón 1iiedlci1 dclic ~c¡:·1;rc\•c111ivn., > .. •' , ··' , , , , , , e 

., ' •• ( -" , ., • "~' •"+ " ' • • • ;- '· ' 

Muchas cnfbri;!cdacl6~ ~e orighmn al producirse 1uin )1;11ta~i611. c111~nlt,crn 
In const il1Íci;fo gc;té,licii ;ic.11;tií1;li)·lcÍ11~cyclésnÍ'g~Í1i;{sl1s,n1l1éioi1~s ncmnalcs. 
1 lnn s.ido (1éile1íiiTCrtüs• ;.· •. dcsé1:ltcí~·~cí:nicliílrc~'.;c1c'.t 1írobc~os • hi1;éji1IÍ1Íl~1i~ 
01 lllrlllllf CN l 1crcdf,t .~1rl~~; ;J lÍc·:. fi Íc1:nn'.l i1Í1 ÍtÍldÍ;s''1íi;í:: U il~.;·mÍ > l!rrn;=cs'; ¡;,, iat l;S del 
metah<Ílis1no".: Losji¡1eÍe11t~~ .. c\íi~Íi:;;1é~~11 i'i'n e1T;;; c1;1uf61\Íto dd ... ;lié1abl1lis111n 
pueden' nicí~irni·iuiíc/(;. ¡,;·;is.'slgi;;{\· ¡~·¡,;¡~¡,;,as',dc distiii1í1 .• dÍnirter.> alc1111os 
pncdcn ~cr: gmi;1lici1í'p<i1'1dér;i1 i11si1li~i~ll1c!n·11;;ito:~ \ic·rsi~t'~ni~~- dcsc1í11i1l11i ¡,, · 
acidnhúsk"i .•.de ,>diií~·if. •;::,;·¡¡¡.~·,1_:~;.:¡~;¡1í,1(ú1i;1: ~·1Í1'acl·¿.,:¡~1ico.: · hcpnl.;111egali:i. 
esplc110111c!!ali11, )· lraslo111Í1s c1;11y11l~i1·1.is t2).·. ··: :. • · 

;,;-,_ _:;,-,:;:. ,·;_:;- ,;:-::-. 

· l.as ·,1,,s 111i11ci1i11lcs ~1ilc;íÍ1~i1ii;ics\i1c1;;¡,¡·,f¡~as <¡;,(: c1111sa11' ,:cíla~'' · 111c11hd 
son el. l lll'Ollllc)ti51Sl'vl0 t'CJNUÍ\N1'ní;(l IL'i'1·; i:l¡:i\NILl'lh·l >NlmlA · 
t l'K t 1 l. rn11hasJi~11cttl';;cú111i111 i¡11c:·n11iii1uit1mi(li1c~ii:~l1c;1í~i;;;¡es ,;¡;;q1il111icns · 
desde :;n1cs.1k•I. Íiíi~i1í1fe1;1;;:; l;;~;¡,.;;,,¡;¡¡,;s 1ú1:up:1.rc1i1111Í /,;¡;,¡,¡c;1ia ;,1g;í111i v. l11s 
daíl11s 111gli11ic1•s se ,¡,;,,,fiiesliu~· 1i'l1'1s• t:\'rd~.i· 1{1;,1ia~11ú~li~i1n~í1i\irn1;i(y• el 
trala111icí11n op1i1iuiin'íle~1iJ lii ~¡¡;,,;; 1Íri1í11;1al é;·i1:1i:Í11:séc11~IÍ1s ('.1 ):· .. 

l.a~ pn1chas ·11~ 1:1111i,- 11c11111;1al 1:l.N1 1ic11~nélli11;, H11i;1;,!!i~11t11 <i1ic' la 
111:1~·11r pm t l! dl'' l11s '•, c1111,1p1111c111cs de' la san~í·c. entre:' cllti~;:, 1a<h11rn11111i1s' 
tiroideas 1· la · lc11iialii11i11a, p~rn1aí11·cc11 .· cslahlés ·si .~c 'é;1l~ri;/;h¡· n111~sÍra 
1111.:1lia111e ;11111 lmj<.'la (le p:ipél liltmahsnrhclilc y'sc cn\:ím1l11~;;~p~·~i111c1K'S de 
111:111cra wm l'llicnt.e .:11 cc111111 rcl'cpt11r 1ima su Ím:iÚ~is . .,·1.11 ,;·;·ncin'l·dc .ta111i,
dd1c <•blcncrsL' dL•sp11t:s de '-l 8h11ras de l'id:i. ya iiuc a· h;s· JO 111i111ltos lÍcspu.:s 
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cid m1ci111iC11111 sc lihcn111 µrnnclc' c:111tidadcs de timlmpi11a íTSl,ll comn 
respuesta al 'c11li'i:1111ic11tp que presc11t:111 casi tnclns los ni,iinsal U:lt;cr.y es con 
hnsc c11 esta h11r111011a q11c: se dctcnniím l'i .TN.: E1í' los niíl~ii;·. s111111s la 
co11cc11lrnciún séric'n dé TSI 1 ·se. rcg11ladzaentrc las '2.1 · )· ~18: luir:is .1nístcri1i1:cs 
al 11aci111ié111n, sin'cmhargo, en losniíll;~ COll llCinrnriahlc;Ílcnlc 11c1:ma11ccc1ú 
incrcmcnlaíla. (1 ~2 .. 1;R). · L1)i; ,·nli;rcsdc fo11il:;1a·í~iiíri ~;,,, iui1:;11:ilé.s c;í, ... lodoslos . 
recién 1ií1ciclrni; .. ·•i1cru:; ~0U1íiritic"s~~: il1f~ie ''é'L~ niiqi'fe{Clc":; pri11~im1s -··en' la 
nlimcnladóni ltÍsnivélés dé"~1e ';il11i11Ó¡iéido sc'.Clevnri1ii '¡;,¡ ltÍs ,¡¡o()i; 'i1feclmlos' •· 
conl'KU(3,•1;1.n. ••. ·•···.·· •.·· y'.i·<>;~; ... : .. · 

En d l lóspili;I )11:'n'C~_~ld'~é,(i~·;u1·1.1~1j sci1;ici!;, l:Í··b11~1\lic:la.dcsdc 
scpticmhrc de 199(clcJIC ):}~ !Tiior:líí-¡{dio dé . .TN .. ~ Í~tlós lós i1iíll1s nrnyorcs 
de 48 hornsy riienoí·cs'díi 60'íllris'(ii:''1dii1('• . : e;· :,·· '.-\' .• 

, .... ~-·,·"~;:::y:~:~': '.i~----·, -~~~-~·::··_;..'··· 

1.os li;l~mnierltos 1!:1r;;obÍ~1;ción db/TN sC d~riv~tí d~'1:i. N;irni:I Ólici:il 
Mc:-<icnna ¡i:ira la lircvcn~iú11\1~11'<~1r:1s~'i;;e111'1111}éi;:,m11iz '11'coi;¡;(r,1 >1~.25l'' 
que son In~ misnuis rcctmÍcrÍdaci<;ncs q11~,i11dicl1 lní\cridcrúin /\111i!1.'ic:rrr:r d~ 
l'edialrln ( 1 O). · · · · . . · . · · 



l li11otiroidismo Congénito 

El hipotiroidismo congénito es 111111 entidad patológica. que se: debe a 
producción insuficiente ele honnonns tiroiclens ó ni déficit de sus receptores .. 
Se hn dctectndo vnrlnbllldnd de lncldenclns de llC, en nlgmms paises; en 
.lnpón por ejemplo, In repo11ndn e5. l :7000 cnsos, sólcí 1\ienór. a· las cle. loii 
africanos radicados en Estndcis Unidos, en donde la· frecuencia és' dC .1 :n. 
ººº· En Estados Unidos la incidencia es de., :4000" casos,· y en México, el 
infonne es de l: l 700, la· mayor del mundo; sólo . ~Í1permliÍ po·r· aignnas 
regiones bociogénicas como en. Ahncria (Es1;aíla). en d~nd~ se rcpóíÍi1J:1 OO. 
o en la India; (kin~le exislc1Í regili1ies altame11te cí1clén'licas col1 inéidcnci\1 de 
1: 1 o ( 1 ,4,8). -: . ' .. " ;,~' .- .. -~:,::,,: .. ~ . -,- . ~ . 

,·;·,' ... 
Se dcsconoccn~laió~ especlficos <]lle puedmi'invoh1é;:~r aspectos dc'tipo 

hercclitnrio; .. sin e1l1h~Í·gn,'lm)• ei•idcnéiiis, dcqÍI~ :1ns;Í·cgi;)11és é11\1iii1~"1111icns .. 
relnclonodnsOen . n~p~ctos' (le .. l IC 'snn. hi. hriridri · 2•1 del; 1;r117(1 Ínrgn .del 
cromosomn s'. nsl éó1110' la 22 'delbn;io éorio (J~I cr~mt~~ún{a 1. ( 18). · · : · 

.. ' ~ . 

Poco s'ehaÍ111i{11\ín~fn' sc1h1( I;;~' l:a~Í(ird~·•c111b i~11J;1\·c1\ s11!1\:~ ~I Úésmn;ll11. 
y la migración :1iioi·liiiil. ;le, 1;1'~1;ind11la';1ir~1i;1cs.'E1i;Í;,:¡c;·1;·,¡,d~aÍ11~ÍÍtc •inicia· 
COlllO lllHI invagin:;ci~\jj'dé.I Clldtidc;l;lO deJ .. •.i11lc~tiÍÍ(;·;11;Ícrig;; cn'~I·· l;iso.·.dcla ·. 
foringe. 1.a Gn'isii •. asi i<ir111aíh1 se. t1é~ 1~tn?;aco'~diicéc.ió1i~&séc1ítlc1·1t\:'hacia c1 
cartílago tin1i(l¿s ~;c:11c?111;¡;:;,~¡~;~~1liz:)ci6iid~tfí1'iti~:;¡l1í;'ci;;·1;¡;,~11Íiil1;; s~'rmma 
de vida i11tr;11te;.i1Íú,·• ... ÍH~st~rim11Íc11te :se•·· ~t'riíli:í•'~L;~;1nll11cto •jirogÍnsn. l .a 
formación dc,lnsi'nli,énlos'y prÓchrcciúrÍ \1e íirn¡\l~l;;,1iiÍ:1s'.i.Í~icial1, .al.;is oclic1 
SClll arias y a lrcdctÍ\)rde i:I, decirnÚ. sc,c~·jiJc11;i a·: l:Í;:ÍcÍ\rÍl;¡ l:'i~'i(1lí)lc)·ml1.1:• l .i1 
hipútisis fetal' inida il:Í· p1{)d11't;cic'Í1í dé:,::rsH di:sclé;,¡astí.ic11;1:scÍirnnas de 
µestación. : pcri1 ... la ·, nr:1thÍrcz •········~'Y t'i1iicfn:1;11i;hi;1 ·.• ; dci · ... eje. 
Ir ipotalar11c1l1i pc1tis:iriot i midc(1.sc esta i1tcéc)msÚ1 liis2Ú'scn'i~11Í1s ¡ 16.:á¡. ·. 

l .a cmhriogéncsi~ deih~tunsa s1iscita :l\1~~nci:1 ~on.1pÍet:Í ;,· 1;aréial de la 
lirnidcs. !.as altcrnéi;1iÍes el1 la· vi:; 111 il!ri1tc~í:ia d~ la' 'íirni(les · imÚrnentaria 
pnedcn conducir acct~pia, con lo ;111e el-riego s:ÍngrrirÍe~ es ina¡leciradl!yno 



. . ' 

apoya In firnción tiroidea normal. Ln síntesis ele lashormonns tiroidéns es un 
proceso integrncln por trnnspnrtc y o)(idnción •. :Íle· •. yodun:í innrg:inic'o y 
ymlncir'ln de tirosinn (con ncoplnmicnin de ¡:ésiduos de 'tirosi1111 yo.dacios dentro 
de In lirnglobulinn). Estn honnonii scnlnincenn'cn los Í'OIÍculós.th'oid~Os y lns 
ho11no11as tiroideas se lihernn pormécm1is111os aÍril;tÍihles'a·1·s11: i\cti'mlme11te .•· 
se co11occn más de 15 trastornos dc!ásint.csis de In til·~~¡;,~ i111e ~.011iiirer1dc·,, ·: · · 
función deficiente o nnonnal dé' los,· p~cice'séis ,silíté'ticos • (cundm 3). Los 
defectos se heredan con 1111 pntró1Í'ní1tosÍin;i~o'rece~iyo'(í6,21). "> 

En etnpns tcmpranas.dcta\;idrr~i~f1~d~~icfe~:p11~cj~i~º~ª~h¿~11onns, .· 
sin embargo, no son dctc1iÍ1hiní1rés'.'<l~i'Ci~s;rrC>iío: 11ñ~i~ ~¡ fü;árcté:1n .vida 
intrnuterina y durnntc . el periodo :ñeo11'n'tnl:.1ns' honlí~1Í~~ . tir~icl~ns ·son 
cscncinlcs pnrn el crecimie1ito"y désarrollo/de l~s: ~i;t~ri;ás: i1e1vioso y · 
esquelético (27). · · · ·· ' · 

, . .,,. :-,-,, .. :., : ·, 

Las principales· fulicioncs · ccínoi:idas cie · l~s. hormonas tiroicle:is 
constituyen tres aspectos( 16): · 

A. Efectos Termogénico~ · 

U. Efectos Metabólicos 

C. Efectos en Crcci;11Íentj)'Dcsnirnllo: 

1. Estimula~i~n:-deéln sinf~sisdc In hormona del crecimiento 
2; PÓtcncializatióif°clc lacsiil1i1il~cióll-clc ¡;; l101~11ona del 

creciÍÍ1id1to, it~f ·. ~c)nio la ~íi1tcsis )~ aC:éióii 
ele la s~ntútim;cclii1n.( . ··:····· ... · '• < " .·,·· . . : 

3: Eslimulaci<in de la sintesis•clel foct'or de crecimic1ílo. · 
cpidériúiCn, · · :'.\.,:- · 

<l. Esti111ulaciúi1-dc.l11srccept(ircs 1iara-el factor de ~i·cdmicnlo 
epidérmico. . ;.. ·.· .· · · :. ·: ·. : ;:. ' · •. 

5. Estimulacitin ele 1:;· sint~sis'clc f;ictor de c;·ecimicntn neuronal. 
6. Potcncializaéión de la im1chicciÓ1; ~Íc eritrnpoyctina. · 
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gl:índnla. Si la tiroides csl:'1 prcsc1Úc, la realizaciún de gmnagrmna indicar:'1 su 
fi111cionalidad: · 

Los vi1loi·cs de TSI 1 superiores a 25 ng/dl. posteriores a las 48 horns de 
l'idn. son coi1siclcrmlos corno altarneulc sugcslivns de llC'. l~s muy 
i11111ortnnte consitlerni· 1111e el lnmi7. neonnlal en ningún cnso renlizn el 
dlngnústlco de cerle7.11 del hi1111tiroidis1110 congénito ( 17). 

Cuadro 4: VALORES SERICOS NORMALES DE LAS HORMONAS TIROIDEAS 
DURANTE LA ETAPA NEONATAL. (1,15,28). 

Ednd T4 (Uglcll.I T3 (ngldl) TJr (ngldl) TSll 

Snrigre del 
corctón umblllcal 10.a eo 224 13 

(8.6·17.S) (14·09) (100· eo11 (0.1-42.8) 
' 

1a3dlas 16.5 240 60 25 
(11-21.51 (100·380) (32-2161 (20·30) 

1 a 4 serna nas 12.9 176 90 10 
(8.2-16.6) (99-310) (26-290) (6·20) 



Cuadro 2: CLASIFICACION DEL HIPOTIROIDISMO CONGENITO 

l. Hlpollroldlsmo congénllo permanenle 

Dlsgenesla tlroldeat 

- Agenesia tiroidea 
- Tiroides dlst6plca o ect6plca 
- Hlpoplasla tiroidea 

Sintesls Hormonal defectuosa: 

- Defectos de organlflcacl6n del yodo 
- Defectos del transporte de yodo 
- Defecloa de la 1lnte1ls de tlroglobullna 

Slndromes de reslstenda a la TSH 
Slndromes de resistencia a las hormonas tiroideas 
Deficiencias relacionadas a TSH 

11. Hipotiroidismo congénito transitorio 

Contacto, uso " exposición rrenntnl o posnatal 
al yodo y medicamentos relacionados: 

- Potasio yodado (asma) 
- Yodopollvldona (lsodine, antisépticos yodados) 
- Amldarona (droga antirritrnlca cardiaca) 
- Agentes de contraste (amnlofetografiá) 

Drogas materna• nntltlroldens 
Anticuerpos maternos antltlroldeos. 
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C:nuctcristicas Clínicas del lli11otiroidismo Congénito 

Las hormonas tiroideas son necesarias en todas las etapas de In vida. pero 
imprcséindiblcs en la. lactancia. Es dillcil distingnir nn recién nacido , 
hlpotiroldeo debido n que lns difcrencins clhiicns, con relación a los sanos. 
son mny sntiles; sin.· cmbnrgo, .es necesario reconocerles. y . siempre' 
considerñrseles ni rcallza.r la c:oiplornción. · 

.. 
El llC es dos vecesnlÍIS frecuent~enniñn{q'ucin'i1iiios,yq'11iei1cslo 

padecen pueden ·pesar al 11áé~r;.11uís·'qu~'Í os :Jrconiitós s~líos: i1ero · cist~ ·dato.· 
tiene poco valor diagnó~ticoi Ü11a el~ lá~ pdm'e¡ñs'.rliaíiit'Cstaéioítcs ~Id, l IC.csé 
el retnnln en el credinicii10:· ri'c(n;1pníladd dc.di~1l1i111l~iÓ1Í.'éí1. In' 1~1mluriÍC.:ilín 
cs1111elétlcn, ··:.l,· · ''· ;· 2/. 'i( ':;~. 

, ' ; < ., • ;;~\ ;l>~';. :·: :<< ;.: 
El principal dcsarrollódel sistcmniiCrvioséic'cnfral cri el hc1iiíllrcneurrc 

dentro de los primeros seis ín~~és'de vidn:1:1:a dc'licibnciÍ1 ·d~·:1as. Íúir:mnirns 
tiroideas produce inmadm:cidc la.~oité;,íi'cercl;rali E~'t'o;c)ctlcja cl1'i·c11:ns;, 
mental protimdo.. dcÍiciéi1te ·.•• 'c1~snr1'i)nil';;·1i1nfor:·~111l1ii11:{y '.<itri1~·.' si~nos .. 
nenroltigicns. cnnrdinncit';ií :inhiihi' ;--¿~¡¡:íi1)ís1n;;-;',;(¡;\·in:iéllit1s .·e~i:eií<;ni1cs y· 
pérdida de l'u11cin11cs 11c1;rosc11sol·ia1é~; cnlr'c ;11;'iis ( (2):/ ,' , . 

El clectrocnécfologrnma /los í;~i~1ídiilcs c\•iici1ilos 1111icstnm ·dalos de 
inmadurez 11e11rn~~c.11snrial ( 1 ~2). ·L¿s 'prinéipale~ (hl1(1s' ·e:liiÍicas· dci l IC se 
11111estrm1 en el éuadro 3. 
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Cuadro 3: SIGNOS CARACTERISTICOS DEL HIPOJIROIDISMO CONGENITO 
(1,16,19,22) 

:,.__, _____ _ 

Pueden estar presentes o no, en etapa neonatal: 

Gestación mayor de 42 semanas 
Peso moderadamente elevado al nacer 
Fontanelas grandes y amplla1 
Suturas cr11neale1 abierta• 
Hipotermia* 
Extremidades frias 
Cianosis periférica o plel moteada• 
Ictericia prolongada* 
Succión debll* 
Letargla 
Rasgos faciales grotescos 
llanto ronco 
Hlpotonla muscular• 
Abdomen distendido 
Vómitos persistentes 
Estrefilmiento 
Hernia untblllcal 
Ptosls llngual o macroglo1la 
Carrtlomen""" 
A11emla refractaria a tratamientos 
Plel sec" 
Mixedema prellbial 
Manos anchas con dedos cortos 
Pelo áspero y grueso 
Comisuras palpebrales estrechas, edema de párpados 
Implantación baja de cabello 
Hipertrofia muscular genernllzada 
( S. de Kod1er-Debré-Semélaigne). 

• Signos tempranos 



10 

l>i:ignúsliro del l li1111liroidis1110 ümgénilo 

Dchiclo a qnc los signos clínicos del llC pueden a1wecer hasta las clapas 
posteriores ni nacimiento, el mejor método diagnóstico lo constituye el tmniz 
neonatal. Su confiabilidad es considerada en 95% de seguridad, y se basa en 
la detenninación de TSH y en ocasiones de T4 libre. 

El paciente dche ser mnyor de 48 horn~ de vldn,par~}.lar~port.unidad a· 
In rcgulnrizncióu de lns hormouns tiroidens, ·que ;reglstrml.-.un·/hícicin1e1itu 
11gudo lmncdlntmnentc do~pu~s del nnchnlento, .l~n edad'gcstnciolú1I cíí el 
cnso de los nlnos premnturos no debe ser unn· lfmitnclóil p~in }a'.réalizacióu 
del tnmlz 11co1111tnL Bs fmprn1n11te que la prnelia s'ii rciiliée.íintcs dél rncis ele· 
edad. pant evitar los efectos que pudiéríi oéasiOiúi{cld IC =uo dc'tecta;lo .·· 
oportuuamcute. · · · .... ., ::,;;. · .•. ,. 

-:"·::_ " 

Para obtener una muestra adecuada, debe cíectu~Írse !'1~ci1~ia da taltín 
con alcohol, y evitarse el uso de 

0

productos'c~n ·);<Ícl0Yq11c"allcn111, 1;1
1 

conliabiliclacl de In prueba. Se tni~a una lincn inrngini11'ia ci'itrc)ii j;1ifoa. cid . 
talón y los dos vértices ;;n~ .forniiui l~s o(.icjns primero. y i1Íiin10; .;· "s 
nconscjnhlc nmntcner el)iiéal:1líisni<1 nivel. clei cor~zcin')• n1vt1rec.ci-'cl · nujn 
snngufneo. Se punci<Í11n con'ilri1'ii foi1cctn c~Íéril5• se dcjÍÍ,ll11irlnÍiri111crn gi1tn. 
ele snngre, ~·. po~lc1·i¡jrp1c'ntcL<lhtcl1cr' 1ús. sigrricntcs •. gotr'is:. <iíic ,clcbc1i: scri lo '. 
s11ficientemenle ·gr~ndcs' ·, 1ím·n •· traspnsÍll' ··.él ·papel··· nhsúrhcllte :~''. tcricr::nn. 
di:'1111etro igui1lo 111ay¡Í1' n J mm ( 1/8 de pulgada). tenie11~hi'luprccm1ciím\l(110 
colocar 111:ís de unn gotii,crí énda sitin u sat11nll' el pnpcl. L:i .11\Í1cs1'ra.dche 
Sel·ar )' gnnrclarse en :Ullhicnte SCCO )' fresco. y dcspnés.cnviai·sc•.;1l;~erllro · 
caplurmlor. : El tmnii.'; es prnccsndo poi' ·.1nrn ci1ji1!~1C.ii\' \'•í'1i·ic~l:lll \le 
procedimientos. con técnié:i de ELISA para ladeterrniria~ión 'dc.T~l L ::.:· . 

;.;.:,. ¡:, 
l.os res11ltmlns se envian. por lo gc11crnl en ;ietedins;:);, ~;,: ér c':isii de 

qnc una 11111.estra rcs11ltari1 positiva par:a l IC .. v11cll·é.·i¡•scl·.Í111aliznda'. ·si l.is 
clnlos son 1i11cv:i111entc 1io:~ith:¡1s .. se prncccle a. lir: lnc:iliziició1): in1i1cclinra. del 
pncientc. a c¡lrien . se realizan .• pruebns cníitfr11!:1101 ias'. :,cc'1nsistcnlc~ .·.en 
dcrcrn rimrd<ín l·i1:u11 ir at i \·:1 · dé' T· l. · 1':i :: TJ . rc1•crsa. 1· · 1's1 l. D~h~n , real i ~;.Írsc 
adcm:ís 11ltnrso1.1ido de tiroides parn confirmar lu c~lstcncia"c; aiis~ncia ele la 
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l .a li111cii"•n 1ui11cip::1I de.las luirnu11ms tiroideas en clrccicn nacido rndica 
Cll el dCS:trntlfn .. dcf 'sisÍenÍa 'Ítervioso CCllll':tl ; dehido :t litre fll'lllllllC\'C cf 
crccimici11n 1· arli;11iz11cii11i de las 'c~lulns í1crvii>si1s; si1 m1sc11cia o dis111i1111cii"111 
tCclllCC la Cl;treciivi<l;tll .;• ¡;, UXtidc11t~ic:1ciéÍtÍ l;Cll'ronal,. t'CtitÍda:.lnvclncidad de 
vnscularizaciú11 y el ¡;rnéésn de ínicliííizacibn ·. Si el lri1h11nicn10 no se ha 
iustnlndo en' lbnttn nport111m provo~n deterioro mentnl ( 1,2 ). 

Cuadro 1: ASPECTOS EPIOEMIOLOGICOS DEL HIPOTIROIDISMO CONGENITO 
11.2,221 

Parlmetro: 

lnc:ldenc:la por diagnóstico cllnlco 

lnc:ldencla de tamiz metabólico 

Incidencia de casos transitorios 

Relación masculino-femenino 

Oisgenesia tiroidea 

Síntesis hormonal delectuosa 

Frecuencia: 

1:8000 

1 :3000 a 4000 
(México 1 :1700) 

1:10000 

1:2 a 3 

80'/o de ras presentaciones 

20% de tas presentaciones 

·--------~-·----- -- -------··------------- -------------------·· 
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Trnlnmicnlo ttcl lli11111iroidis11111 Congénito 

Et oporl11110 nporlc de honnnnas liroidcas sustilulivas en riiÍlns deiectmlos con 
llC, m:udani a reducir el riesgo de l'etrnso merÍtnl. l.n lernpéuticn horn'oual · 
idenl ~s In L~Tiro11i11n, clehido n que In n ei1)mi células éercbrÍ1les se deriva 
predominantemente de la monodeyodonldación de lá T4 local ( 1 ):· · 

':· ·. ~ 
; 

tas .dosis y nivl!tcs .séricostcr~1Íé11tieos~n (!ur~iamiento''cóíi .. h~nnonas 
tiroideas se prcse1lta11 de la fomia sigí~~erile (1): . :~, , •. < ; . . . 
Edad l)n.~i.r Íi;ci~1g' ·· ,k'i1•Jf;r~eT4 ideales 

0 11 ~ lllCRCS 

4 11 24 mcscs 
2 a IOaílos 
11 a 16 ai\os 
mayor de 16 aílos .' 

(11icglkgldía) (mcgldl.) . · 
.:.' -~··'_(. ' 

:10~.1~(50)' 
!! > 9 (50 - RO) ··:. · 
•·s> Gps·:.sor 
3:· :n ((JO·:: 1 so> 
> ~·(Í00~200) 
e;.-:;-" -

---· 

' 12: 18 
10 ~ 18 
10 - 16 
10 - 15 
10 ~ 13 

-~:-:'··' ~~,-:>;:-~--. -.. :'-' 
1Jcbé.1c11ci's~;la .prccmrcron de ·rcaliz;11• ríivcles scncos ele hormonas · 

tiroideas : ele 111:111eríl ,é(;imeÍ1s1Íal }ns . 11ri111en1s seis, meses ele l'idn. 
postCrÍOl'lllCllic CO;;.:Jlcriodidei:'1d trinÍeslrnl hasla .l<is dos .Hílos ele eclÚd. '/\ 
pnrt ir del· tcrccl'ii. t¡1s•'ni\~cles 'imnguhicos' dehcn ser e1·al undcis cada semestre: 
Es impor1:lí1íé 

0

i'c:ili;.~r~c\·;1íuncici1( l·ridiologlc~ dé .. ceiad . ósea. )· observar 
si111ilit11cl cutre 111.:id1frá: "esci1iéléti~a l';cehid cronológica. e T:unhién Ílcbcn s~r 
cl'ahrn<los .la c~l>ln'n!cié;ll:"¿,¡rnliigi~n )• 11ivcl de dcsar;:ollo psieo111<itri7. en 
cmla co11s11lla médicu.' · 

!.ns i111i1ii11cs de c:~1111lins y .. nhscn•acin1\cs i~n; n11ms ~e;11 l lt.'.qne 
recibieron trntan-iicnÍ(j si1s1i1111i1·0 de. hon11011as tirniclé:1s en fornrn oportuna. 
i111lica11 dcs:inolln· ¡Ísicomor'riz .- e. intelectual · adecuado illcluso hasta la 
adolescencia ( 1.13 ). · · . 
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1'11 ,.¡ t;ª'"' de PI-: 1 l. d llala111ie1llw .:1111 <li~1a{haias: <'11 lc11ilala11i11a 
instalmla~ :111tes. de los lres m~scs ·de· ~;l:1d\: c11111i1111:;d .. 1 ltas1:1 la. etapa. 
preescolar ptc\'Í~lle .tl1111u .csll 11Clllntl ~; lfo1ci111Htl ·,·Cll .ch~i~lc111:Í· '1icí\·iÍ1so CCtllritl. 

. ' '.~ .... 

Si ·el rn;11iej11sc ~11s11cndc. sc·1;;.~i~111ai~·, ;lclcri;;,.;, ,Íc I:¿ li111~io1ii:s 
i111clccluaÍ y Í1c11l't;psic0Íúgica Ó 1 ). 
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l'rnnúsli1·11 1·11 l'l l lipfilirni11is1l1i1 ( :011):.\énitli 

Uc ac11cnlo a los ciin~c1.11t;s i111ali~n;l1ls é;; cst:c cstÍi;lin; .la 111c.i1ir acciún médica 
en los cúsos dé l ll'cs In prcvc;1ciúl1 ;le liis sc~lrélns f1 i1irc <la (;rigen. 

1 .a instalaéi<'ií1 del i11;rl11cfoirnacnl1\gicil de· 1.:Ís · 110.rlli(irrns' timi1lc;is notes 
ckl rnr.s. <k• •ccfa;Í;/i!lír::iií.1Í~;¡¡,j::.·í1'11··<lc.ti1fri,i11i il..,¡.l:i~'~lifr'rt'i<1i;~; •. 1:.,ichrnk;s · 
Jll'llCIÍClllU~lllC'.íiri · 1!1{·, j (J(Iº ¡,J~j~tÍ;¡;re:)•: éÍínllclii\u)e~lsÍ;ti;•· oÍr;ÍIH C~l;<lici;i1111nlcs. 
tic rcl l'llSt( ci;,¡¡;;!,i'cl'.lí1111iilHc1ifh~ó'f ~H1itilcc~:·1~11~~E1' ct';1crcbl· IÍI~~ .df\·iél:i •. el 
proncislléo ·• l'llnéloíii1I' 'ctcF SNC' es lhélihle ·~i'll()'.•cíi ·. mi · 75%/'cún' afocciún 
rnotlcrncln ílc'.11í . irii~ii,fci;cii;t sin'~,;rlini .. g({\;i ~¡· ~[;;;·r¡~ s11~1.ifi11ivocs i11s1alad1i ... 
cuamlo his nú1i1ilb~iaci\!1l~!i:'cllí11c~1·~ síin é\:ú1c~1c:í°.¿ini¡íti'r1:li1'1cs~ ;, c1~sp11é~ de .. 
los scis. rnc~es íl~. ~;¡,¡¡¡;;•el ri~~g1).~lc rcíi'.n!il1 ;¡;g,línt'c~ ~í1f;c;ri\i1:l11)0°{ei1a11;10 
)'íl Se Jr¡i .cstnblccid1Í cli1il0··1;l 'sistri1í'1~ l1é1:VÍllStl ~~iffi·¡ijf Jn~ f'i;;.~ÍOllCS UIClll:Jl.es· 
superiores '<snn 1lclii11iÍmh1~ ~11 .:,¡;¡',¡¡;, ii11í;;,;¡¡11'11é· .. y 'las•: n~Íivid;ides de 
relJabifitaCÍIÍll S1\io' Son (lj¡:Í¡!idÍrs\1 IO¡H'lÍr f111icionés de Slljl~li Íl'CllL'Ía 11 ). 

: .. '·' ·.·· ' . \ ' ''',· .. · 
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l'cnilcctonuriu 

La fenilcetonurin (l'KU) ·es . el .. cn·or congénilo del mclabofümo más 
esludiado. y cuando el diÍignÓ;tico se realiza de mnnem oportuna se eviln el . 
retraso mcntnl. · · ·· · · · · · 

La PKU fue descriia porprinicnívez por. un.·111édico norli.ego, O~lijor;1 
Folling, en 1934~ despué~\te obsc1~·ar y)uú11i~ar la catlS~ cie'rctn1so ínéiiÍal Cll 

dos llÍflas hcnnanas;' quieÍÍes • t~Ílfa'n. Cll COUIÍlll ·~ Ílli ·. ÍllÓr pcct11iar ~' retÍ·aso 
mental (29). '·:+ ·· •·" .< e·· ' ' · ;~ • • ·,, 

-'.;.>:,~:;·~:::· » ·-- ;- !,,' ···~~:;".-.- ~ •. ·-

La frecuencia.de,~KJ~.~.:ía'el1.fl'ehis'i1obt;~¡'tlle~;;~11·1aniayor pa11c de 

Europa es ele 1; !Ó,.oo§i'.c11ji·tn'ndn, ir:n:~cl1ci!~in'cs. '1 :i;'ooq ~· cÍI .lnpón 1 :70 
ooo. Estuclim l'liólizndriii en México' . info11nmi iiilii iirévnlcní:ín de 1: 10 ooo 
nacidos vi vos (22,:fo): r .... y· • . : • • ' ,:. :.:~ :; •. 

El · dcfccfo l:i~qúill1i~n ..• ~i1 .•·ta :;,;~iJ~;~s/fa 'cl~llcicncin. · cnzim:ítica de 
fc11ilnlnni11~ .. hid1"oxil.iisn; (juc cati11i.7:n.·t~ :1i:Í;:~~hiZlwxila~ii\11 dé . fcnilnlm1ina a 
1irosi11a. El. sistcm~· l1id1:í\~i1ñs~ e~ 'c6til!1l~jú', .d~íi\ ¡¡,¡·~gi:ado' ¡íor· 1;11 cofhctor. 
1c1rnhídrobioptcíimi ); déhid1:iíp1éridhi~'í·cc1;icíiís;: ·: '·> · · • , 

'._·)~.·>" - ':;:,:_;_; "> ;_,¡:.· ,\'-;• 

l ,n f'en Hnh;tíi\;~ :i''.cs:. ;111 ', ;11;1,Í11~;\~idó~'.cse1\ci~';¡,, cuyn • coiicc1lt~i1citin 
ph1snuítica 11ÓrniÍ1l,cs 1l1c1161~¡i1l: 1 líi\1Í1~ '(óJl1~1;: i '.6 itlgidt:)(30)'. ·.· .. ' , ; <~ ,·• -~-:/':·--·.<i?f :i '.·_; ,-/!, .-i~/.:\:..' ~;.;:'. : ::~ '-.)-< -:·:;:~?:-.'.,:,-. ':"'~:--< :·~é·_; " "~. 

sistc111~.1 d~~·:C,~~~:7'~:::{.:'i~~:~~if\~\,\i6;;~~i:~f f~ª,~t~~;~!~c11~tl.~t~/){'~i;t;•i:~t,;:~~·· 
hidroxilasn csln :mscnlc cnsntotnlidiid::t:osnivelcs' i;éricii.q son'cn 'gcnérnl 
clcvmlns. por ni:riba de; los 20 '1íÍg/dl/ Elilei~Í~ ¡~;iíl11~ci.ic'o'cs ~¡ ~;¡\¡~;míe cid 
olor asocimln .cn los.nÚíns érn11'KIJ)E1;;;;,;:a;_,;¡,¡.¡;l\l¡~~~tá}KÜ fo ,;~ii~·Ítl:;d • 
de In fcnilalanhia • hiclroxilas:\ está ,,;:~scÍ1ic n111i111i~' rccl1Í~ich ~n l~~n;rn 
considcrahlc. EsÍudios rcciciítés sugieren cj1ie cÍ gén ·c1~ l·a, fcÍ1Úalanina 
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hidroxilnsa produce 11iul:icioncs dil'creulcs Y. cslo se rcllcja en la variabilidad 
de los síulomas de laPKU chisica Ú9),' . . 

l'nrn ·que h1 actividad. de .. la'fonil:1lnni11a ;hidro~lhisn sci est~blczca cs •. 
necesario qtie. existan oxlg~;.<íeí1 ilalnÍ~~la y, el é()füctór i~h:;hidrClhiopicrinn. 
ndcnuis de dihidrópfoí·iiui\rcth;éi~~n~y~ci m'1c1e;ltid;•¡1iridilin\í~chi{ictó:· .1.a .. 
fenllnlnnlnn · hidroxíÍnsñés'; 1íi~~'{enzl1Íln ~mnltl1iiéricni'yf lion1opolimcricn 
cmliílcndn por 1111 gcn ¡;¡, ~1 cro1lí0s~n!íi 1fqti'é\óí;'sc''expres}l ~·.;¡él htgado ci1 ·. 
h11mnnos: M litaciones ci1. csi'c Í~c;ls'l!1Íe<leti '·i;'ñhs~i;lc\íTfcCig;1 íirill' cl;isic:I (con 
n ivetcs plnsmáticos. cte rd1~i1a1m1iil'á 'síiíicHO'~e~·:a', !~1·1~ fó i1ipcfrr~iii.1:ll:íl1.i1leii1ia 
no fenilcetonúrica •. (fei1iln.lal;¡;,~~n1~11tií-·;~1~··\J'ri1 M ~~· '.í~1ayo'ré\!c'; o,'12sm M). 
Además, existen lns fonnas a vec'Cs ·ac1i~Ít1ina~l~s'c'1;1nliglm~''.; en clo1Ídc ·•·está 
deficiente el cofnctor · '1c1ral1idrrihiój;ic~ina;•~0 'rcsli1líl1~!1o;fad~n1ás,··.·1fo·• 
hipc1'fC11ilnl1111incmin, In.· dcficic~Í~ia i·;,;;: hÍ~péii·i·~n1¡)$\¡,¿iíroÍr~ns1~isf?í·cs.' como 
tns cntccolmnl1111~ y In séroi1;tit11n;<, Unnfnn;{cn ici' 1·éco11oci11Íién1¡;\1c' cs111 
hctcr11gcncldntl gcncllcn pi1cde gcncl'm:.'Íln' c'o\1sc,lo gclÍéllcií crÍ·(m~o~ y. 1111 
trntmnlento Inefectivo o inncécsnrió. · \ ·.· .:• : · · ·.· .· ,., 

Los niílos con l'KU.·.sg¡, ;;';1:iréni~n;~,,¡i;\.,,n111l<;1cs'.~•1lna~ii11i;l,10. las 
111a11ifcslacioncs clínica~; c1i ~el\ p~ríodo'. 11é;iÍ11iÍi1l. p<~r lo g~·ncn\l son 
incspccílicns. Lc>s 11cnnii,1éis. nfCcuidos gcrÍcrnh'ncille fl<ll'Ct'Cll. llOl'illalcs ~· rnrn 
\'cz prescn1a11 un ·c1iiltlru· p1lí·cci;1~;'·a1 '.dc'ni1 1Íifü1 'in1<.·<:1'ildo .. y .c.\·1;ludP11i111 
progrcsi\'alllCIJIC lrnci;I ~f 1lclctiur¡\:fitl:lor (!lle· Cs.im¡ÍorlaÚlc CllllSidcÍ·Í;r Cll el 
diagnústicodilcrcriéiÍÍI d~·desónl~Í1cg iríí1i1111s Clcl mclaliolisnw. 

'- . " ! · ... ~ ,:;·,_ ' ; 

La m:mifcstadón .. chisic:i es' retraso psicomolm' n la que ·a \'CCCS ·se 
ac1m1paíln hi11c1-r1cliddad. atétosis· n con\'nlsiones: a la c~pl;1rnciú11 ''.lisien 
presentan hi1mpigmc1';ím:ici1i cnpicl y .l'ahcllo. Algunos p11edc11:pres~ntm· · 
clcnnatitis schtÍrreíCa,o' m; .ol(ir peculiar clchiclo ni :ícitfo lcnila~élii:~;;, (¡11c 
clcsapnrecc c11mí1'1'0 i·i1'crcc.icndo el niiio. Suele 110 lwhcr diitos 1u~111;ilr'>glc;1s 
específicos aii1Hiíic '!ns réllcjos os1cotc1111inosos 1mcd~n eslar:aim1c•;·11a;lús y 

alrededor clct 50% .1icnc11 anonnnlicladcs clcclrocnccfol1;gníÍicas> l .a 
111icmccfolia así .co11in clis111i1111cil111 del crecí111ic11to ¡mnderal p1ieilci1· scó>lroii 
hallazgos. Los pacicnlcs no lralaclos suelen ser iri·ilables. ·con ·1c1;1,;crmn~1110, 



La prueba en orina para la detección de ácido fcnilpirí1vico es 11egnliva 
en los primeros días ele vida. por lo que en el periódo neo1mtal es preferible la 
cletenninación ele fcnilnlaninn en sm1gre. Cuando cstn prueba indica 
conconlrnclón clovndn de fenilnlnninn deben c1mntificnr~e tocios los 
nmlnol\cldns en plnsnm, Los criterios diagnósticos de fenilcetonuria clásica 
son los siguientes (30): 

1. Niveles plasm:íticos de fonilalanina mayores de 20 mg/dL (1.21111\I). 
2. Niveles normales de tirosina. 
3. Aumento de los niveles urinarios de los metabolitos de la fenilalanina. 

(neldo fenllpirúvlco y :\ciclo hidrmdfenilacético). 
4. Concentraciones nonnales del cofactor tetrahidrobioptcrina. 

El ge11, d~ .• laÍcnili1laniirn hidroxilasa;ha ~ich1 ·clonado. y expresmlo. 
continnanilo '.i111c ·la '1irmh1cci;\!i'•.llp ésin··~¡jzi,;,¡¡¡;-es •.el 1'csl1IÍi1lÍci ·,1~ íi1i. l1uicn 
gen, Sn·1oénllz1icÍú11 CÍ'lllll

0

0°SCi1\íleo'cii.~llcí'.12.í122-q2;1,l:>;SU longit11d es de 
90 Kb ( 18,30)'. ':- · > ' .. ·.~ ' .. • ... ·,: '< <e'}: . .. ·· ·•· i'<:.. . · . . 

'·'·~~'-·· ;;;'. ':·'. :~··.<" ¿'. ·\ 

El'· tm11iz.'1íec;,·,·¡;f;,1:'s~1,;:a~1¡'~;f1J;¡,,ií1;¡·1i ulíús got:is• ;lc•s:mgre de. los·· 
recién nacidos. la .éual se col~~a cn;tnl:ictasdc papé! filtro Schlcií:hci· &Si:hull 
903, y se cm:la (í~1·~.iarc(ÍliiadóÍi dcrensayo de iíihihició1; · bncteri:mi1 de 
Gnthrie, que se· ,¡t iHza;:1;lí1iii~iÍÍc!1Í~· c11 ~11;~rfodo Í1eonatal · j1arn detección d~ 
fcnilcetonuria., Este. ;;;élod~: ~q'nsis'ic,·~,; colo~1Íi'uíH1S gotas dc,~ang1·c. capilar 
en las tarieias de,; ímlid fifi;";'ji1m1. ;le~pnéscnrtar. u1;os discos ,de· 4 min de 
cli:ímctro .y ;1él1císitiu1ci~~·.~íÍbres1i¡Ícrlicie d~agar·solidilicado, qu6· contiene 
esporas cleH;rc·i/Í/i,· .v1;h/i/i,1:, unmcdio de. cultivo ba~tcria¡io (De11i;1h1) y 1111 
mnílogo. de· la fe¡;i.l:llií'nilni' (B'Íicni:Ílani1rn) que inhibe ef' crccfíniento ·de las 
bacterias; Mic1°1ÍÍ:as'iiia):,;,..~cí1 l:i co11~en1raci1\11 dé fcniÍal:111i1ia '~n sangre. 
difumlirú a mayor ciisiuní:iú.hacia el agar. cti'mpctirú ~on .el anúlogo y 
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pcnniliní uu crcci111ic1110 lrnc1~rim1oalr~;lccln1: clcldi.sco 1r~.1. papel' fi'lro. cuya. 
iírca sen\ prnp1irciotml a hi.cot1cc1firnci<i11 cid aílii1111iícid;, en si111grc. Eit l<;s 
neounlos se rccnmic;,;,n·ci11cln:m;1cs1tndesllngrc ~c_.ohlctiga (lespués.dc •. las 
48 horns de vidn ); de ¡irefcrénfia d~spués .de la,: ingc.sla rlc p;'ótcí11:1s,. con el 
objetivo de reducir los' füls.q~¡~lcgnti~·o~'. S~uÍili7.ai1m v:ilor<.de ·c(11le 'de 4 
mg/dL en el caso de los 1ílc1ii;i'~s~le ? 'cliíls d~. celad yde 6mg/dL Pª!'ª los de 
edades posteriores. · · Ac¡;1~1Ínii•'mltcstrn~¡ cól{ ,·,~n· .. có11'ée;ft'1:nci§n ,;111wir· del 
nm lnodcldo so vuelven. n • ,;~c'cÍi~; c~il' In j)riicf>n '.n(f~1:01l~dl~l~li :t1e' f\1cC~man y 
Roblns. Cuando se con~~,1.!~'éXf'eiiírfnéÍ~~l~~cl_í dffe'rí~:írlnríi~_IÓs._n.mi~ímícidos 
en plnsmn por cromntografln\llij~1ldn~:dccnltn iresoluClóí1{,: lniciándosé -de
Inmediato el tratamiento céiii\1i1 sí1stitii1ó'dé' l~ilc~hé ~¡,¡ feÍ1ilalani11a. , , 

La acmnuladó.n .• dc;_fc1.1ifal:ujiiíJr~e~t:r!ª ;_~11_ Ji!rnr;cri~f ,1c:.~ca;nbios. 
bioquímicos directos .eindii'e.ctós'durúntc lriscfo1ii1s iémpriíhas'dcl dcsarí-ollo •· 
del sistema nervioso .c~;;,;.al:yco;1t·;¡bu);~'a'cic~arhi11iih'asp~~-¡º·~ paiológicos: 
que sin el trntamicííto: 'néle~uml.?;' fes1,Ílt1fr:ií c1Í ¡ rc1i·aso'.liici1lal gi·a\'c; pm; 1111 
mecanismo no bien cónoi:idc~.Y Alg11íil1s 1n~cn1iis'1!!1lS: 1i;-~11íucstrís' son - la - . 
dcplcci<i1i. y el 1lctcrinro '.de lii ~~¡¡'ucsi~··prtÍicí~iÍ -~~;-c!Íri1Í 'caus:ida píii· la 
fonilalauina o SllS subp;·oihiétos '(29¡;: ·' - ' .. - ··~: " 

l~I ohjet_ivo clel ·,r;u1111:ic111;;~i·rcd11cir · 1~sniJ~1~ifüc',C,·Í1nh111;nu y'~11s. 
mctnbnlitns.rmrn pl·e~·cnir el únrio ccrchrnL Esto sclt1g;·1; mlii1l11l~1l·lííHl;1dieti1s · 
muy bajas en.fc1iilal1111i11n. El s11Íni11istrcide ~st'as diéta:~·rcij(1ic1:c supcrvisiúu 
uutriciom1I y mo11iloreo·.rrcc11c-níc dc• .. las. conccntracioncs~sériéa·s dé,é~tc-" 
n111i11n;icido. -·El 11i~·d1iptimotc1•ií11-é1iti~Í1 es ele :1.8'11;gÍdL: l.afb11Íl;1ianinn 110 
se sinteriza en el organism~. por lo que el sol;i:etrnlaini~nl~,:particul.:Ínnenle 
en lactanlcs en i·iípi;fo crccimienlo. pi·nvocaní déficiénci:1 rlc ~sla: Í11ai°lifcslada 
por lcl:lrgia. anorexia. m1c111i11. dcnm;1i1is. diarrea e ·i1Ícl11so é11':c1i'sns.g'l·avcs. la 
muerte (31).- . .. . · ... ·.. .. . .. . 

····.·:',"' (-;·'' 

El 1.ratm1dc1110Ílict~I icii' 1lclic. in ici ari.c 1 m1 pri;ni ,; c¿;i1n~1\c ~s1:1hÍcz.ca el 
diagnlisticn.· 'ldcnl11;~n1é.'. la chi1'Í1ciémdcl ·• fra1m11i.cnto .elche.ser- de¡;,;¡.· d¡la. 
au11q11c puede dismi1Íuirsc Ms1iucs··i1c l11s·8 a IO anos: l.as ú1i1icrcs 
fc11ilcctl111ú1 lcns _en .~dad r':pniducÍi\'n·) c;,n· ,.¡ll;i _scxi1:1i aclií a dclic1i ~-¡,¡~·,·r a 
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nna rlicta haja en fonilalanina, para ·evitar las·.rn:ilfonnacioncs· congénitas· 
(111icrocctalia. ~ardiópatl:Ís) .én SllS hijos, corÍÍo consecucnCia ;,e las. altas 
concentrnciones de ésÍe arninólicido (J 1 ). · 
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l\latcrial ~· l\létodos 

l~I presente estudio se llevó a cabo en 31 meses; que. induyú del mes de 
septiembre de 1991 n abril de 1992 y de enero de. 1993 a Í1ovi~mbrc de 1994. 

El universo de trnbajo lo constituyéroi(i~do~·losniÍlosm~yoresde 48 ·· 
horns de vida y menores de 60 dias de edad, iiÍdeí)~iidie1iieii1cn1é:dc la edád 
gestncional o el peso. La mayor p11rte de lmi'pruebás:·se:obttiviel'oÍ1 en)a 
consulta de revisión, debido n t)UC un hnportmite sector de recién 11addos son 
egresados antes de lns 48 horas de.,•idn:TodosJÓ.~;pnciclitésl1nÍiiai1 iniciado 
In vla oral con leche y cndn nino füe'.l'egisfradb''tle acuerdo ? su 'i1ií111'cro de· 
c:ocpedientc nsl como por el folio de)iílltro'respecti\;(i.d~ ¿1i'tiuiíiz. Í\caila 
lactnnle se le lomaron seis goCns de saitgre ~ál>ihif'oiJtelÍitlri Íior j1ú11cii111. dCl 
tatón, p1·cvfn nsei>sin con nlcuho1 'de.~~~.::-~-. c,;_,J<·:, ·:)~~~-. ;·<::;~~/. :·'!;;_: .. , ;_;~,!: • 

·-·. ;'-"-, 

A todos los padres se lc~:i1if~r1rló s~b~c cl;:iijiéí';clc ~invcstigncióií. 
deja11do claro que en el.crisii.cté'scr:¡;risiti1'0 el rcsultailú;'sc le~ c1wimfa 
nl;tific11ció11 tclcgrálicn o icÍcÍúnicii. )·>qiie n';1éí;~1is,'récit)ii·fo1i ,;1111\·isita d<!I 
personal responsnblc'dcl 1irog1ti~rn:;¡::.., '.·· ,, .. ,f?,' ·{ .··.' .•• : • 

Se cxnminaro1i2sCJi•·nin~s c¡t1c 1c(1í1i~r~;1:1~;, ~1'·itcriá~·,~nc1111.11ciados:· 
Los cspccinÍci1c~ n'1c1:óií' c;i\·imlosal·'L1ihol·ntl;rio el~ GcÍ1éticn 1Íc lit'Nú11"iéiú11; 
dcpcndie11tc'. de ··lii.•.DirccciÓ11•iGc·,;~;·a1.::t1c:sn1\íd,l\1;,1c'iíil1 1r{rm1til . de• In 
Secretaria clcSaÍu¡I. en. cl:•1ii~tH1ító•·i·Nadormi &\Pcdi~trin:l'.cÍs 'rcs11lt1!1lns ·· 
fueron rcportmlos:~ci;1 'p~ri¡;<lilic1:'tcl~sc11í;1hnl 'nl'l l~.opit~l~J\li(,:~z.dc·MéxiCo; ,;. 
en el cnso cié paéiéílies éo11 sosííéclía ;1é'.110: ta hlrsqÍ1ccl:rse fliiciÓ\tcsdc ~1 · 
mismo ccntro.rcécfifo(.' : ...... c. · · .·.: :. ' • ·:·' ·.:; ·.' • ·. · : · · 

El nmili~is ~le los filtro~ sé.;·é1í1i7)1 e(,¡, I~ t~ciiicn lic El.ISA 11ma et' l IC: .· 
y parn la dct~rminaciún t1~·:1cniti11n;1¡11a se rc~lizli: el 'cns1ly;1 de inhibíciitn 
hactcrinna de Gutrhic (2.4,5, l 7 ;2J): 
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Para cm.la llltlCStra los requisitos tccnicos solicitndo,s són: 

· Oota de. sangre con diiímclro igunl o 111ayor·n :1mm 
· Muestra no saturndn 
· Muestra sin co11tami11ació11 o crccimicntó de hongoso hactcri:rn 
· Muestra no conta111i11mla con yodo . · 
· Muestra de nillo con edad entre 48 horas y 60 dlas. 

Cumlllo el cspeclmen de tamiz no cubre los llnean1i~1~Í~s e~tnblecidos, 
es rechnzndo con los adjetivos: muestrn insuficiente, ¡·¡i'iíestrá: innde'eumla, 
muestra snturnda o muestrn extcmporánen. · ·/."~ .. •.·:,•-' · .·. 

•o;·<'.' 

Cada ficha de identificación de tamiz inclu):e daios ·• ;1c información 
como: nombre de la nrndrc, fecha y lugar de naciiniC1ÍÍc( dci:1íioó: ti11ó de 
pnrto, peso ni nncer, ednd g1istaclonnl, fecha de tomn de ta111ii·; nllinci1tación 
nctunl, nnteccdcntes de 11ntologfn tiroidea mntcma'o.de hen'liii1lós coi1 retrnso 
mental; y datos de localización como domicilio y nilmcro tcléfÓiiicii. Tm11hi6n 
se incluye el lugar donde se rcnlizó la loma de la 1Í11ícsfrí1; :isi c~mo de q11ié11 
la efectúa. · · · 
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ltcsull:ulos 

Se estudiaron en total a 2891 uiiios, durn.ntc los períodos ·de tiempo 
cn111prc11didos entre ~c1;1ici;1hrcde JQQf .n 11bril d~)QQ;!, y postcrfo .. 1i1cn1c de 
enero do 1993 n 11ovlcinh1:e'cle 1994; íotnllzn1Ído 31 mesos. > 

' ' - ,. . . - . ·- ~ '• - . - -

El·. total. ele ,;~éfn1ie1~t(Js ~1;·el llo[)l¡1a\ J;,~~ez ct'e · Méxiéo durnnle ese 
lapso de tiempo fue de.7418.11inos, por lo <i1Íe'la ,;(1hl~Ció1i qlre fue tíuniz~da 
COITesponclló. nf 3~'?-_~.·\EJ '1íiny'or~n í1ineríl .. •d~»;ii11c-Stms'. (9.So/..) sé·• o~tuvi~ron 
durnnte . In·• eóiís1iltn\cte_;,r~Ylsl~1i· cl~;Ne1iírn1ologl~;rgcnc¡alrnerite;:e1ltre · 1n 
segundn y tercern;-sc1iin11íís 'ele vida'. De íO~iós los casos estudi~clos,-cn 'riiÍ1g111io 
se detectó nlg~r'.1 rín:cieríte con;;~.º:W7J'ª <1~1.1c.· ... ·· :'· •· L : •· · · 

Del to1'a'1 clclniÍc~trns clíviaclas.'sc ÍÍÍ«1cesarnn ÚS4 .. No ~c. :1Ímliza1•nn · 
'm ( 15.04%) lamices d1írnfítc im pc1:ío;1~\1c s·~11~scs ;¡;¡e r,;cr[ly{1 de al1iil a. 
diciemhÍ·e dé i 992/ ·• · ,. • -• 

Se1:cpnrlarn1i~n.1Í11al ;45•1 mucstrn~ cnn:lns~~k;,lt:;:dxq11e:se.n111est;m1; 
de la nrnncrn siguiente: · . · - · · · · ·- ,; ,:. • .. ··· - · ·. 

l\·lucslrns adecnnclas 
Mueslrns inadecuadas 
Muestrns re7.ngmlas 

2301.... -, (79)ió~i;¡ -
27. . ( 0,93%) 
126 , (! 4.3Ü;H,) 

.· ' "<"e ' 

F11ern11 dcsc11hierlos lrcs p:rcientcs c(111 llC. los cuales se conlir111aron 
con los diagnósticos tic Nódnl11 S11hÜ1.igiinl en cf11s casos y un lercero c111110 
Agenesia de Tiroides. 
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l 11111 tk In..; p:tt'ÍClllt.' ... 111\11 Hllll'Ct'dl't.llt"; dl· a..;.lhi:f 1n.·l'i11:1l:1I. 1'1.'ltl ~ti 

l'\ 11lul'i1·~11 li11.· :ú.k·t·11:ida·· ~·. si1 .1.•g11 .. ·~11 fiospilnlario. pnr mejor ia 11c111 rit'1 :i lt1S 1.1 
dla< 1k 1 ida. l\•dut (•11 q11c,li1c tanii./:uli.•.:· . · 

l'n .lt•s tics pndc·1ítcs l'I imniz r~spc~ti\·;; liK'.".1;i~11ido:1nlcs .ic 1;, h:1cl'1a 
sc111a11a de\ id:I ni di:Íg11;·;¡;¡¡c11 ;1~; ~os1K·~·h\1 se Í'htií\ .. , iiiitcs·dcl 1liL'S dé.cdml. 
fltll' hi tfll\'· se i11il•it'1· .. d ¡,:ni,iími~;11ic1,l111nÍ1;íiml.:, ~11~tit11ÍÍ;.;;i ~:. se >~·1111lin11(1.c1 
dia¡!nt'>sticii de écitczíi il1'1tcs'~lc hÍ'i1iíii11'¡¡ se1íii11i:í (le édad ims11i11a1.; ; . . 

·-·· ... - · ·.->, -:<~';:·. :'.:·>,.r::~~;:-.;,~;-,:,·:· .. ~, :',i:-~·-/:'.? .. <.::~·~ .'~·-.:;_.,~~e -- .· 
N11 cxi~ticr1nÍ;11itccc:1~1í1'cs.dc i1í11mrt:111éi:l'cH1Íi~:i\11hís pac.ié1itl!~: ·· 1.:1is · · 

c111bar:Í111s. rucrnn c.1~i1cct1id;i{ y:ílcs:i1riif1:n!11s c1.1:1a{it1d'.I~\ 1.1.é'~~~~il·o•\No,sc '. . . 
rcliricrnu c1í111l1étn'é1m ·a~c11tcs ii1.1h1ct1u:cs, de 1 IC' ,¡· lioc.in cií.11gé11it,<1• 1 :os lrcs ·. · 
pacic11tcs ··.1\tcnm ... : ii1tcgriiilos;'1lé, i1Íiúcdiat(; •'111· !•ni~r:iúiit' dé'.Sci\;1in1it·11t<•. y 
I~\ 11!1111~it'>1Í·•· 1fol ,sóí·\·¡J¡,;:; de/ l\1i1!11él·i1i111<l~1n" cí1 ;·1:1 ;' 1íi~Íit;111i';.N1lci1•;i:1I; 1lc · 
l'udf11ttl11.;, ,. ;·;, .... (' •< '.<'¡~~;: c/,••:·•c,' 

/ · . .,y é - ·';' •• \.~·-;~·: j-~.;::::·· . 

1 le. aCl1enln ii l,11s d:111;~ í1hÍl'l1i1l{i's:J:1 ~\i1l1ieh'í1i de' 111.:. i1~~ 11:1dt·i1t1·< ,., 
:idi:l·u:1da L·ú.11. ::.t1~si_11:.,-( ,11; 1 :~ 11-~~l·r~· ,¡¡;t~¡¡.;í .:·s:i!'i.Si~il~1~ 1~·i1~(:·y: :-~-,~.~-11:t,I~ ,_. n: In 1 ,11 ~_tl:i~ 1 
lTt1lll>l"1µil'll'. .. :e,:·. ;;:•.·e . ,.,. . . 

·~::·-' 

1.ns 11i1i11~ ·,~•~il1l.~i1 1l'r:11~i:I'. i;;;;111~1;1nl· .~11~iit11fi\a · óui 
11·:111in•.~. l\li:ick 1:i d,!;;¡~'í!S 11í,fl1¡!.1;µ.;1i:i:· 

lfrs11~i:11;,nl 1:1111i;~p~1'r:1 '.P\l~·IJ.•11n ·~~ re¡;.\11;1n111 casos pnsiti\lls c11 d 
11.li\L . '/ · · 

N11 se cn11n\'t'll li:.1sln ··el 1íi'ii1ill.'IJ't11 i1:'m·r;( ti,;. l 1 J 1J~¡ IL«lllti11l11~· t:1l.s1is 
lll')!llti\ tlS .. 1 1 l°l'llÍ111 C l¡i~;1:id11i· dd. l 11;;µ1:Ji .. Í:i 111:11,1tielll; l;ii11Í111f~<íft; t•alid:1d 
l'~te11111s t'll lt•s•l'e11t111~:d,• l 't1111/111 de i:111~111Ícd:1di!s.1Cl'>l' 1 \·11 >\tl:1'111:1. 1 in. 
l IS:\ 



Cuadro 5: Tabla general de resultados 

....... ........ . . ..... . " ··-···· ····-·· ··········-· .... ·-·-·· 

('Olll'l'lllO C:1111idnd l'OJ'Cl'lllllje 'V.o 

Jlincldos •·in•s 7-H!I 100.00 
Jlil11os lnml7.ndos 21191 39.00 ! 
JliUl'!lll'H!I lll'Ol"l'Sadn!I 2456 85.00 i 

! 
l\lnl'slrns nd•••·muln~ 2303 79.66 
l\lt1l'!lh'as re7.nundns 126 4.JS 
l\lnestras inacll·cuadns 27 0.93 
!\111estrns no prol"esnclas 435 15.U-4 
Casos ¡msilirns 3 0.10 

·------ ... --····-·· ·-- - -·· --- ·- - - --- . 

l'm·nlt•: 1 kpai li1111l't1f11 tk· l li11L'<>l;ulis1k;i. l fo,,.piral .l111irt·1 dl.' \ 1t:\ii.:n. 
S-.:t\ki111IL· l~11tl111.:ri1111f11p,i:1. l11-.;1i111l11>J:u.:i1111:1I1k· l'l·11ia11i:i. 
l'111i1.1:111rn 11:11;1 f;1 p1c\Cm:iún de! Hdrn.,.n ~!cnlill po1 ·¡ ami1. l'\c..•1111:1tal. 
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l>iscusiún 

l,11s cnnrc' inn:il•" .dd 111c:lnh11Ji,1111; 1·111ú<1i111~·cí1 ·11n:i' de· las ':'1rt'a': ck 111 
111cdici11a _qt1~· gC11t .. ·_1:~111-í1i:~ynr .. i1~-,:~sliµ:tci(li1.·'.: PúÍ· hl. ·1!c11cral. és1:1 ·C:s\liri1!id:i 
hnciu nspé<:ios •de: cli11l11giú> trntu1uic1ito '. ~· .• c\·i1l1icilin: p;ro .·el . ús¡;ccln 
prc\'cnti\'n:_c·s pocn .. ~lcsn.rr-~11h.1~1.<_~_:'~-~·::· : :;': ·_ --· ,.,. 

El• !11'1r;;¡;;.; 1 ·~~ludiu:do;'<li; ;:;;,·~¡:¿nlc~ '.<:,;,.;~s111;ndc i1l .JG':' í1 ~lcll11tul. de 
niílos (74 IK) íj11cl,1íucici·1)1Í: eí1 .el l l.IM durniítc 'el·· 11ér1Údt~ de iicr'iríío que 
ubnrcó estir hí1·i:!iti.~llCiiul'.·.;'•'. ~. • ;'.' ·~;: • - Ú} ·.· .. :.: • ·· 

l~n • ·1111 sccl";;:;inlp1'1i;1(íl1 te c.l~ ·.íu~ ¡,1;i,1ucii~ll·Í .. 'lii1 ·1Wc'', jí'J~¡1;1c .. ¿¡; í iz:r;• CI 
tnmiz ncn1iotul c111í'diéii11i;1dtl ti que síi1Íltn hi1spitulm·.i1í ;;i:ÍÍrriÓ'ui1tcs de lns 58 
horns de• vidn \y;sns pudr~s~1incnclidicrq1Í n:ln :coiúililtné'llc'rcyisiún •de· 
Ncnnntnlt 1gl,11,;·,jiieXJí11f'l1'i.:·'geiié'r!•J ;!l_i: :'rci1li~rÍ_{c!1)ucsc111u1iii ~ sigtÍicr!tc ti • su•. 
egreso. y es.dúíídc sé t1btic1í·c·si1.cstiidió rcsiicétin1Y' . . ,:· .· .. < 

-. ~; ·- ;:-',· f • - ,' ·:~':: :, • .'.~ ':C.'" - ·-<· .. +~ • •• ·: ,;,-¡;:- • .- ;)-: - ,· ', •'·,, :..·; ;-,~:-,.v' • -. --

01rn'.foc.111r ;1i.1c'irll111~:.:i.:tirl;111i~nlil111ns•.11:í~lrc~re~lr:;~nn1n I:~ ¡in1t•l1:r 
ct1n11th1 1iicrn11i11Íi'i1:1ÍÍ11d1;s '•1i1é·séría'1íccc~Í~da· IÍ1,;j1uÍ1ci;·,j,;,dcl :1ah'ui p:ir:r· 
obtener Ju·i11ucs11•ii.·rcs¡\ccli\:u:i1~l1iciciid1i Ji1l1it11 inú1lidc7.,c11 'éi 1iiii1;.'.'.• 

l >csd~ Ji)ilH·. ~t···.dic1u'li'íi~11'> cí11i111 ,·;l;·l·iu1l111ri11 ;.~¡{¡'¡~llri11111i/11c{11i111:1l a 
t11d11~ 111~ i·écién n;íéidn• tl111\1!rcs'dc .·1 H· IÍ1;i~1~ \· í1i~i111i·t.·~ d~ 611 dÍús en· 1< íilt 1 · 
el puls (20.25 (Sií1 cílif1ni'g(i, c~11i.11i1ii11i;·,h;1tr°1i1 s~ ctiiílpic cn\11 ,·,;iulillmi. 
ncnsi1111mlnc11•j1111:H; 1>il1' l:i ,;scúst?.dc;·é:111ias 11hsi-\1ric:ls:l11;s1;i1ulí1ri:Ís en ·lns 
unidmlcs médié;ls g11Jlcrr1inné111:ib)·· éí,>11diciorii1 •el egr~s11 · temp1mi11. ;lel · · 
recién n:icidn': 01111. 1ihsl!Ículiní~urn 5u crt;ulizuéii•n.· In cnristilnyc qí1c h:;slÍr 
l 'l'IJ ¡:11li1 .. nlg11nns: Es,1nd11;" ·c1í'r11nnin •c11i1cLt•c¡11i¡1i,.:1dct;trnd11.pa1·n·:rc:ili711ei1i11 : 
1k TN. Es n paÍtir~li:i•J•).J itl;~\~ l11lc{frii a 't11dn~ las cntidml~sfodcrnii, :is· 
de l:r rcpúhlicu :i lr:Í1i\s de·: c1:111r11s ·rt;!!i11rr:1lcs .d~ ,;¡,l;r:\~¡,·;,,: .. '1\ii!ll.11:rs 
i11,1i111l'i1>11c's c1111111 cl lnslitu1í» f\k~ic:r1111.1ll'I Snci:il. h:Ú1 inkin~lo ':r. 1irií·~·1ic'ar. 
el lmni7. :r parlirdel sei1md;i.sc11i~sl1:e de ,1'111-1. y sú1<1'sc ;q1licu' cir alg1111(1s 
1·1•11tn1s de seµ111all111i1cl ~· éír 1<'1s'1k lcrcc1' 11i1Í:I de n'tc1\ciú11:· · .·· · · · 

. . ', .. · . -":. . .'·. . '.· :~.: .'.·. )''';· 

1 a r1•nliz:iciú;1 dt'. TN tiene c111111111hjctirn cvilnr t•I n•tr:rs11 11ic11l:rl 1·11 lns 
pucienlcs c1111 1 IC o. PJ.:l l.' que :d. rcali1mlcs el di;rgm'>slico .'1Íporl111m e 
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integrarles el tratamiento adecuado, les permite recupernr un ·futuro 
inicialmente perdido. 

En México solo es obligatorio realiwr TN parabirsqueifa de llC, p~ro · 
se prncticn ndemñs l'KU dchido a que existen regiones con incidencia' i1iayor 
de este desorifon metabólico, como en el fütndo de Jalisco (25.30).':. Otnis . 
enfennedades que pueden descubrirse por TN son: galactosemia, cnferineclml . 
de la orina con olor a jarabe de maple, homocistinuria, fibrosis qufslica •del · 
páncreas, anemia de células falcifonnes e hiperplasia suprarrenal congénita 
(17); sin embnrgo, debido n su bnjn frecuencln en nuestro pnls; no conslihiye 
su dlngnóstlco por TN una prioridad en salud pi1bllca. 

Segirn estudios realizados en el extranjero y en México ('l,5,10), el 
realizar TN tiene un costo aproximado de 1.5 dólares estadounidenses. por 
tamiz, y el realizar el diagnóstico confinnativo de HC por paciente asciende n 
4000 dólares estadounidenses. Sin embargo, el tratamiento por cada enfermo 
en qnien el diagnóstico no ocurrió en fonna tcmprmm, rcprese1ila una 
ero[mción de 10 000 dólares estndounidcnscs por uilo,:sln olvidur qu.! l:i 
recupcrnci1in fimclonndn del cerebro es imposible. . 1 :a r~lacilin . c'oslo
bcnclicio indica que rcaliz;ir TN a 2000 nilios reprcsc111a· {111 g:isto mentir :i un 
tercio del total que costaría el manejo de .un pacienle con l.IC cl1 los prinicros 

20 aílos de su vida. , ., ... '''.. . , ;{, ) }{~: e':~ 
El dlngnóstl.co ele ¡:~frnso,1'11éntnl tienc·.·rc1ieí·cusiÓ11e{i111i101:1~11tes ·en ·11i 

familia del niílo afcélridci, qÍiéc1'I 1ni1~1io;{casos i111plica seÍiti111ic1íiós ilc'culpn, 
depresión crói1iCá~'.c1csiíítegraC:ió;1 rmniliar;y:c1i.casosextFé1110~ •. ·~bn11c1mio ·y 
deterioro gra\;~~~tr.~~}e!ll<S:·.;;::.•·• ~;';;';/¿:i' .\e ~"::::.·~·.,;,.;;.~.,é,.. .~ ... : ·· 

1.os .,:c,;o,:ics · órí~iri1~~ \1~;·,;;·:·u~Tti"fi::d;g,~;;,· (l~ll i~Ífr;/in;m q11e . 
rvtéxicci. registro':ci1 '.1.992f·1in:I: potílació'n aiíroxi;;;~c11l'.é1i' .. sR .•... 111i1.1ones· ele 
hnhilnntcs.· cóíi uií iil11íícl·(l "~pro'xinúiélo ilc,2:491 'il1ilkÍÍ!c.s'cie'iiií~iniic1iiÓs ese 
niio. Los'cstu(lio~ré:;lizaclcís po1 .. Vchizqíi'cz (22).ináic;;,· •. iní:iilcliciadc l IC Cll 

nuestro pi1ís ele., :17.92 h:Íb.iíiii1lés/ ,;·or lo''qúe l:i 1iü1;1:iciii'n ch ricsgÓ jii1rn este 
desorden 111cÍabl1lieií fue i!C';l465 niiios nííroxiinri;IÍi.ÍnciÍic:· Un. amplio scclor 
ele estos pncienteS,110. fue detéclncl1Í. én'. for1ni1. Oporltma,' .con: fas esperadas 
conscc11cncias. 
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1.os resultados ohle11idos en el llJM (cuadro '1). donde se cncnn1rnrn11 
!res casos positivos en 289 I mnestras, indica una incidencia local de 1 :96:1 
individuos. uhicándoln como la mayor repo11ada a nivel nacional y tal vez en 
la literatura mundial respecto a hospitales con atención a población abierta. 
excluyendo las zonas bociogénicas referidas anteriormente. 

El aspecto anatómico encontrado en esta investigación fue de dos casos 
de nódulo sublingual y uno de agenesia tiroidea, invertido en relación al 
trabajo nacional (22), donde la relación ocurrió 1 :2. 

Conviene seflalar que la población que acude al HJM es podo general 
no derecho1tabien1e a las instituciones de seguridad sociiÍLgubcmhmcntales, 
de nivel socloeconómfco bajo y In tnnyorla pt·ocede del;~nlJé de México. 

Olro aspecto lmportanle lo constituye que-t;o;,~~~l~ute el carócte1· 
obligatorio del TN, In bilsqueda se realizó de- má1ié-ra voltmtnria, sin costo 
alguno para los familiares. ,-·;_:: i,::'.•;:.:.::. 

El ll.IM es una inslilución de salud de id1:cdr\1iÍ'cl de alencitin. donde se 
realiza medicina preventiva, como en cslc'cnsocl:1'N>Noéxis1c sesgo para la 
alención de pocicnles, y respecto def:TN. los Úilcrios Ílc éxcl11siú11 son los 
que establece In Norma Oficial l'vlexicnnn (25). · · 
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Conclusiones 

Velázquez (22) infornrn que la incidencia de llC en México es nlla, ·pero 
admite qi1e esta incidencia a(m puede ser mayor, coudicionacla pní· varios 
factores. Nueslro estudio demuestra que la frecuencia de l lipotiruidisino 
Congénito en la población mexicana es ailn mayor, como en nuéslro caso 
1 :963 individuos. · · 

Concluimos que la realización de TN constiti1ye unri· magnifica· 
oponunidad para evitar las consecuencias que dcsa1TOlla11. c1Ífcrn1edades 
degenerativas como el UC y la PKU. 

Desde las perspectivas en que se visualic~ ~. TN, res~1lia c~n\•enl~nte' su 
práctica por los aspectos ele salud, ecéi1ió1Í1icosi: sciéiales'··:v. 'é1ic1ls. yn 
n11terlonncntc nnnllindos. · " ·:-i,>.• · 

El haber dcteclaclo estos' tres c·asris { loghir. recuperni· 1111 futuro 
inicinlmenle perdido para ellos, no~ motivan é()111i1iimí''cirn cstn nonnativn. 
que espernmos pronto lengn vcrda.dcro. scg1Íi11Íic1.1to·111ici<íi1nl, y' licnclicic ·a 
aquellos ninos que sin duela se vcrfann!Cctados" 
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~-~1· lt1 t~lt'tl/'t1~1ilt~1l /,u1r1i 1/r-J.rir '.w,l,,,r ti A'•I' y11r• mi;;,, hk11. 

1/t·/,.,.¡,, t'll ;4~11t1.1v;;"/'ttrt1 /,~ ~;1wr"l1!1·r1, ti 
,.¡ ,.,.,.,f,~~,, ~;,.,,· .~· ,,,,,,. 111: ~'~~lá1('''· ':; 
11.• ~u;lt¡A11,,n~ .~1,:,,,,~,!·;'ti11't•;/1,1 '/,i·.r11/,1~11rii1:· 
lt1 r•1iw~;,¡~¡;,~1lr,,-~(1~~11:.- ~. 

1
? /,r 11.1·Í'~~f;~ /¡:tWI<'_ ~1/_.r;y1f~t11 c·1i~~i~~l~1 
,~. '".''1a1· ''· ~'·~ _,·~~~rru~;~ .<:,~~~,,~ ,:,r.r~.~·~·-·: .... : . ~ 
(I~· 1>A11iltu· V"( .r;,~,¡;,,.,~_:,~r~t.~'f~~~~A;.~!~'~;~~; y11<(r11~''"-llar 

, (/ ,4. Am't'I' 1111í.r 11'fi,~·~1-:~~ ,;,;."¡'~~;;,, __ ,/,~ A1 r·{1/t:,l'1trflti1I 
fil('/,, ,¿;r1f('ÚÍll 1lt::lt1 ,j¡~:r1,¡11;~ e, 

. :, .-·. __ ·; 

_¡,y,,.,,,¡,~;; .. 1 ;;~¡·;~,. !~,~~;~_\:-'; ·.' 

ESTA 
SAllft 

TESIS 
~!: !.A 
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