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l. ANTECEDENTES

La palabra tamiz en medicina hace referencia a “colar o filtrar” a un sector de la
poblacién que presenta una caracteristica anormal o diferente al resto. (1) Por lo
tanto, el tamiz neonatal se define segun la Norma Oficial Mexicana: NOM-034-
SSA2-2013 como aquellos examenes de laboratorio practicados al recién nacido
para detectar padecimientos de tipo congénito o metabdlico. (2)

Este tamizaje tiene como objetivo identificar de manera oportuna a neonatos

asintomaticos que son portadores de una enfermedad grave.

En 1953, Brickel descubri6 que la dieta libre de fenilalanina en pacientes con
fenilcetonuria (PKU) tenia como desenlace un mejor desarrollo psicomotor en
comparacion con pacientes sin restriccidn alimenticia. Sin embargo, hasta 1956,
Horner y Streamer observan que nifios entre 4 y 4.5 afios que son sometidos a dieta
baja de fenilalanina tienen una mejoria cognitiva (mas no una resolucion del cuadro).
No obstante, si dicha dieta es implementada antes de las 8 semanas de vida, los

pacientes no presentaban alteraciones en el desarrollo. (3)

Estos descubrimientos demostraron la necesidad de someter a los recién nacidos a
pruebas de deteccidén temprana para PKU, con el objetivo de disminuir o prevenir

secuelas a largo plazo.

En 1962, Robert Guthrie, microbidlogo estadounidense, creo un método de
recoleccion de muestras de sangre obtenida mediante la puncion del talén y se
colocaba en una tarjeta de papel filtro, mas tarde conocida como tarjeta de Guthrie.
Dicho método permitia un traslado rapido y oportuno hacia los laboratorios
centrales. (1)

El tamiz neonatal tiene su origen en 1962, debido a la necesidad de someter a los
recién nacidos a pruebas de deteccion temprana para fenilcetonuria (también
conocida como PKU por sus siglas en inglés). Estos pacientes, muestran
hiperfenilalaninemia a las pocas horas de vida extrauterina, lo cual los condiciona a

presentar dafo cerebral irreversible. (1)



El inicio del programa de tamizaje para fenilcetonuria en los Estados Unidos marco
el inicio del cribado poblacional. Ademas, ante el éxito de esta prueba otros paises
comenzaron a adoptar dicho estudio y posteriormente ampliar la deteccion de

enfermedades con base en su epidemiologia. (1) (3)

En los afos noventa se introdujo la espectrometria de masas en tandem, lo que
permiti6 aumentar de manera exponencial la cantidad de enfermedades detectadas
con una sola muestra. Detectando mas de 50 metabolitos de manera simultanea;

es decir ya no se requeria una prueba individual por cada trastorno.
HISTORIA DEL TAMIZ METABOLICO NEONATAL EN MEXICO

A partir de 1970, se introdujo en México el tamiz neonatal. Inicialmente pensado
para la deteccion de tres enfermedades: hipotiroidismo, fenilcetonuria vy
toxoplasmosis congénita. Sin embargo, ésta ultima fue pensada ante la alta
incidencia de este padecimiento en otros paises. No obstante, por cuestiones

técnicas no fue posible implementarla. (4).

En 1986, se establece en la Ciudad de México, un cribado enfocado en la deteccion
de hipotiroidismo congénito y fenilcetonuria. La principal limitacion de dicho

programa era contar con sélo un laboratorio central. (5)

Durante 1990, se introduce un nuevo método: la espectrometria de masas en
tandem. Con esta técnica se puede detectar simultdneamente hasta 50

enfermedades, lo que permitié la ampliacion del tamiz neonatal. (6)

En el 2007 se realiza una restructuracion del programa, de contar con 1 laboratorio
central se establecen 13 laboratorios estatales y uno central ubicado en el Instituto
de Diagnéstico y Referencia Epidemioldgico INDRE, con el objetivo de mejorar la

eficacia del tamizaje neonatal. (5)

En el 2013, se publica la Norma Oficial Mexicana: NOM-034-SSA2-2013, Para la
prevencion y control de los defectos al nacimiento. Donde se considera como
actividad de prevencion la realizacion del tamiz metabdlico para la deteccion
temprana de enfermedades. Por lo que todas las unidades de salud deben informar
a los padres acerca de la aplicacion oportuna del cribado metabdlico ampliado. (2)
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Finalmente, en 2016, en la NOM-007-SSA2-2016, Para la atencién de la mujer
durante el embarazo, parto y puerperio, y de la persona recién nacida; se estipula
que toda unidad médica que atienda partos y a recién nacidos, deberan realizar el
tamizaje neonatal a partir de las 72 horas de vida hasta el quinto dia de vida. Asi
como, deberan enviar la muestra en un tiempo menor de 5 dias y reportar los
resultados en menos de 15 dias. (7) Estos ultimos parametros se deben de cumplir

en todos los casos en todas las unidades médicas.

VARIABILIDAD EN EL TAMIZ METABOLICO NEONATAL

Ante la implementacion de nuevas técnicas para la deteccién de enfermedades, se
crea la necesidad de estandarizar los distintos paneles de cribado neonatal. A nivel
global, la Academia Americana de Pediatria y el Colegio Americano de Genética
Medica recomiendan el tamizaje de trastornos del metabolismo de los acidos
grasos, acidos organicos, de los aminoacidos y hemoglobiopatias. (6)

Actualmente, en México con base a la NOM-007-SSA2-2016, se debe realizar a
todo recién nacido, el tamiz metabdlico ampliado, el cual consiste en la deteccion
de las siguientes enfermedades: hipotiroidismo congénito, hiperplasia
suprarrenal congénita, trastornos de los aminoacidos aromaticos, trastornos de los
aminoacidos de cadena ramificada y del metabolismo de los acidos grasos,
galactosemia, fibrosis quistica, inmunodeficiencia combinada y hemoglobinopatias.

(2)

A pesar de que, por normatividad, se establece que se debe tamizar ciertos errores
del metabolismo, no es posible homogenizarlo debido a la complejidad del Sistema
Nacional de Salud. Ya que cada uno de los sistemas de salud en México cuenta con

Sus propios recursos, limitaciones y poblacion a estudiar.

Dicha situacion se puede observar en un estudio publicado en el 2009 por Vela et
al. (6) en el cual se busco describir la variabilidad que se encuentra en el numero
de enfermedades detectadas en el tamiz neonatal de las diferentes instituciones de
salud en México. Se realizd mediante entrevistas telefonicas (40 en total) a los
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encargados de llevar a cabo el programa de tamiz neonatal en cada entidad
federativa.

Las preguntas empleadas fueron:  cuantas enfermedades detecta el tamiz neonatal
de su estado? y 4 qué metodologia emplea cada una de las instituciones para hacer

el tamiz neonatal? (4)

Durante el estudio se observé que el 72.5% ignoraban las otras enfermedades que
son tamizadas en otros centros, 45% no tenian conocimiento sobre otras
metodologias empleadas en otras instituciones y el 25% desconocian la
metodologia utilizada en su propio centro. (4)

Finalmente, se demuestra que la falta de actualizacion de las normativas que
regulan el tamiz de México conlleva a que cada institucion tamice diferentes

enfermedades. En dicho estudio se observaron las siguientes variabilidades: (4)

1. Secretaria de salud: hipotiroidismo congénito

2. IMSS: Hipotiroidismo congénito, hiperplasia suprarrenal congénita,
fenilcetonuria (sélo en ciertas unidades) y deficiencia de biotinidasa.

3. ISSSTE: Hipotiroidismo congénito y fenilcetonuria (sélo en ciertas unidades)

4. PEMEX: Hipotiroidismo congénito, Hiperplasia suprarrenal congénita,
aminoacidopatias, acidemias organicas, defectos de oxidacion de acidos
grasos, galactosemia, hemoglobinopatias, deficiencia de biotinidasa y
fibrosis quistica.

5. SEDENA: Hipotiroidismo congénito.

Se observdo que existian unidades médicas que solamente tamizaban una
enfermedad (SEDENA y Secretaria de Salud), mientras que otras como PEMEX

extendieron su tamiz.

Como se menciona anteriormente los resultados del tamizaje son sumamente
heterogéneos, ocasionando un mayor reto para el personal de salud, debido a un

desconocimiento sobre que enfermedades se tamizan y las unidades de medicién.



Il MARCO TEORICO
TAMIZ METABOLICO NEONATAL.

El término tamiz neonatal hace referencia a un programa de salud publica que
separa o distingue a nifios que nacen con alteraciones del metabolismo, con el
objetivo de brindarles tratamiento de manera oportuna para prevenir secuelas a

largo plazo como es el retraso mental y/o muerte. (5)

Consiste en recolectar en papel filtro de 4 a 6 gotas de sangre, a través de puncién
del taldn del neonato. Por normatividad se debe realizar durante el tercer al quinto
dia de via extrauterina. (1)

Cabe mencionar, que es un programa de escrutinio o cribado neonatal y no un
procedimiento diagnostico. Por lo que aquellos que cuenten con un resultado

anormal deberan someterse a una prueba confirmatoria de diagnéstico. (5)

Existen dos tipos de tamizaje el simple o basico y el ampliado. La diferencia radica
en las enfermedades tamizadas, actualmente la SSA realiza cribado simple, que
comprende: hipotiroidismo congénito, fenilcetonuria, galactosemia, fibrosis quistica

y deficiencia de glucosa 6 fosfato deshidrogenasa. (8)

Con base en la NOM-034-SSA2-2013 el tamiz ampliado en México es aquel que
contempla las siguientes enfermedades: hipotiroidismo congénito, hiperplasia
suprarrenal congénita, trastornos de los aminoacidos aromaticos, trastornos de los
aminoacidos de cadena ramificada y del metabolismo de los acidos grasos,
galactosemia, fibrosis quistica, inmunodeficiencia combinada, hemoglobinopatias y
otras si representan un problema de salud publica.(2)

Por otra parte, es importante considerar al tamiz metabdlico neonatal, como una
estrategia epidemiolégica, ya que nos permite conocer las caracteristicas
epidemioldgicas como tasas de morbilidad y mortalidad de cada enfermedad en los

diferentes Estados de la Republica Mexicana. (5)

Como ya se menciond, actualmente por normatividad se deberia realizar el tamiz

metabdlico ampliado a los recién nacidos mexicanos, sin embargo, actualmente en
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la Secretaria de Salud, sblo se estan detectando: hipotiroidismo congénito,
hiperplasia suprarrenal congénita, fenilcetonuria, galactosemia, fibrosis quistica y

deficiencia de glucosa 6-fosfato deshidrogenasa (8)

ENFERMEDADES DIAGNOSTICADAS EN EL CRIBADO NEONATAL

Debido a los diferentes métodos para procesar la muestra del tamiz, es posible
identificar varias metabolopatias, sin embargo, a continuacién, se describiran las
incluidas en el tamiz metabdlico simple, asi como la utilidad que tiene el cribado

neonatal en cada una de éstas:

1. Fenilcetonuria

Es la metabolopatia congénita mas frecuente dentro del metabolismo de los
aminoacidos, con una incidencia global de 1:10000-20000 recién nacidos vivos y en
México de 1:20,000 — 1:70,000 recién nacidos vivos. (9)

Es una enfermedad autosdmica recesiva, caracterizada por la deficiencia de la
enzima fenilalanina hidroxilasa, la cual es la encargada de convertir a través de la
hidroxilacion de fenilalanina (PHE, por sus siglas en inglés) a tirosina por
hidroxilacion. (10) La acumulaciéon de PHE se distribuye principalmente en el
sistema nervioso central, lo cual conlleva a desmielinizacion que se manifiesta

clinicamente con discapacidad intelectual grave e irreversible. (11)

Elimplementar un tratamiento oportuno, previene la discapacidad intelectual. Motivo
por el cual, la fenilcetonuria forma parte del Programa de Tamiz neonatal de la
Secretaria de Salud de México. (10)

2. Hipotiroidismo Congénito

El hipotiroidismo congénito se refiere a la deficiencia absoluta o relativa de
hormonas tiroideas presentes al nacimiento (12). Con base en la Secretaria de
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Salud, su incidencia en México es de1 de cada 1900 recién nacidos vivos, la cual
en relacion con otros paises se considera elevada. (9)

Se estima que menos del 5% de los neonatos presentaran manifestaciones clinicas,
las cuales seran evidentes durante los primeros meses de edad. Cabe mencionar
que el hipotiroidismo congénito provoca retraso mental irreversible, el cual tendra
un impacto negativo a lo largo del desarrollo. Ademas, se ha determinado que su
tasa de mortalidad es de 23.8 por cada 1000 recién nacidos, principalmente
asociado a complicaciones de la enfermedad. (9)

Por esta razdn, la implementacion de esta prueba de tamizaje es de gran
importancia poder realizar las pruebas diagnosticas correspondientes y poder iniciar
tratamiento de manera oportuna. (13)

3. Hiperplasia Suprarrenal Congénita

Se refiere a un grupo de enfermedades, donde la sintesis del cortisol se encuentra
alterado debido que las enzimas que participan en su sintesis se encuentran

disminuidas. (9)

La complicacién principal es la presencia de crisis perdedoras de sal y ambiguedad
de genitales en las mujeres. Realizar un cribado para la deteccion temprana de la
enfermedad tiene diferentes beneficios tales como evitar muertes en neonatos de
origen desconocido y evitar una incorrecta asignacion de sexo. Esto ultimo no sdlo

tiene impacto en lo econdmico sino también en la psicologia del paciente. (9)

4. Galactosemia

Es un error innato hereditario del metabolismo de la galactosa. Cuando existe una
deficiencia de galactosa 1 fosfato uridiltransferasa (GALT), se presenta la forma
clasica de la enfermedad. Epidemiolégicamente, en México se presenta en 1 de

cada 59 159 recién nacidos (14)
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La falla de medro, hepatopatia, cataratas, retraso mental y vomitos son

manifestaciones que se presentan principalmente en la etapa neonatal.

El tamiz neonatal se puede realizar con diferentes métodos. El primero es mediante
el analisis de metabolitos de galactosa y galactosa 1 fosfato, lo que permite detectar
otros trastornos metabolicos de la galactosa. Mientras que el estudio de enzimas
sobre la actividad de GALT, solo permite detectar galactosemia clasica.
Actualmente, se utilizan ambas técnicas dependiendo del laboratorio encargado del

tamizaje. (11)

5. Fibrosis Quistica

Es una enfermedad autosdémica recesiva, que tiene una incidencia para caucasicos
de 1: 3500 recién nacidos y 1:8000 recién nacidos en hispanos. (15) Es el resultado
de la mutacién del gen que codifica la sintesis de la proteina (CFTR por sus siglas
en inglés). Cuya funcion principal es ser un canal para el paso de cloro en diferentes
epitelios. (15)

Las principales complicaciones que presentan estos pacientes son enfermedad
pulmonar, alteraciones en la digestion y detencion del crecimiento y desarrollo. Sin
embargo, con la implementacion de tamiz neonatal, se pueden implementar
medidas que mejoren la calidad de vida como mejorar el aporte nutricional,

administrar enzimas pancreaticas y mejorar condiciones de higiene bronquial. (11).

PROCEDIMIENTO DEL CRIBADO

Para poder llevar a cabo un tamizaje eficaz, se debe conocer y cumplir las siguientes

tres fases que lo componen:
1. Preanalitica:

En esta fase el personal de salud es el unico responsable. Ya que sera el encargado

de tomar la muestra y enviarla en un tiempo no mayor a 5 dias.
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Actualmente la toma del tamiz metabdlico se lleva a cabo mediante el analisis de
sangre, mediante la recoleccion de gotas de sangre en un papel filtro especifico,
también conocida como tarjeta de Guthrie (Ver anexo 1).

Para determinar el sitio de puncion se deberan trazar 2 lineas imaginarias que
abarquen desde el primer dedo hacia el talon y del pliegue interdigital del cuarto o
quinto dedo hacia el talon. En las zonas externas se debera tomar la muestra como

se muestra en el anexo 2. (9)

Es importante conocer que una muestra adecuada sera aquella que cuente con 1

gota de sangre por circulo, la cual debera llenarlo e impregnar la cara posterior del
papel.

Una vez que se asegure tener en adecuadas condiciones la muestra debera ser

enviada al laboratorio, para continuar a la fase analitica.

2. Analitica:

Este proceso se llevara a cabo por el personal del laboratorio asignado, ya que

incluye la recepcién, analisis y emision de resultados de la muestra

Cada laboratorio debe tomar en cuenta no tener material caducado, realizar
calibraciones de equipos por cada corrida analitica, no mezclar reactivos de

diferentes lotes, con el objetivo de llevar el proceso de analisis con calidad. (8)

3. Postanalitica

Incluye la entrega de resultados la cual no debe ser después de 15 dias. En caso
de tener un caso sospechoso, el personal de la unidad médica sera el encargado
de localizar tempranamente al paciente, con el objetivo de realizar pruebas

diagnodsticas de manera oportuna y canalizarlo con el especialista médico. (9)
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VARIABILIDAD DE LOS PANELES DEL TAMIZ METABOLICO NEONATAL

Es frecuente tanto a nivel mundial como nacional encontrar variabilidad en las
enfermedades que se tamizaran en dichos paneles. Por lo que la mayoria de los
paises tienen lineamientos que regulan esta practica. Inicialmente se encuentran
los criterios de Wilson y Jungner (1968), los cuales consideraban que para que una
enfermedad se incluyera en el cribado neonatal, deberia de cumplir con los
siguientes criterios: (4)

1. La condicién buscada debe ser un problema importante de salud.

2. Debe existir tratamiento aceptado para los pacientes con la enfermedad

reconocida.
3. Los métodos diagnosticos y el tratamiento deben estar disponibles.

4. La enfermedad debe tener una etapa sintomatica latente o temprana

reconocible.
5. La prueba de tamiz debe ser adecuada.
6. La prueba debe ser aceptable para la poblacién.

7. La historia natural de la condicién, desde su periodo latente hasta la

enfermedad declarada, debe ser bien conocida.
8. Debe existir consenso sobre el tratamiento.

9. El costo del hallazgo de los casos (incluyendo la confirmacion diagnostica
y el tratamiento) debe estar economicamente equilibrado con relacion al

gasto total de la asistencia médica.

10. La busqueda de los casos debe ser un proceso continuo y no un proyecto

“de vez en cuando”.

En el 2008, la Organizacion Mundial de la Salud publico nuevos criterios para una

realizacion correcta de los programas de tamizaje, los cuales incluyen: (4)

1. El programa de tamiz debe responder a una necesidad reconocida.
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2. Los objetivos del tamiz se deben definir al principio.
3. Debe haber una poblacion blanco-definida.
4. Debe haber evidencia cientifica de la eficacia del programa de tamiz.

5. El programa debe integrar la educacion, el proceso analitico, los servicios
clinicos y la gerencia.

6. Debe existir garantia de la calidad del programa, con los mecanismos

adecuados para reducir al minimo los riesgos potenciales del tamiz.

7. El programa debe asegurar el consentimiento informado, la
confidencialidad y el respeto a la autonomia.

8. El programa debe promover la equidad y el acceso a la prueba para toda

la poblacion blanco.
9. La evaluacion del programa se debe planear desde el principio.

10. Los beneficios totales del tamiz deben compensar las molestias y los
dafios.

COBERTURA DEL TAMIZ METABOLICO NEONATAL

El término cobertura hace referencia al numero de recién nacidos tamizados de una
poblacion. Es decir, es un indicador de los alcances dentro de la poblacién blanco
a cubrir. Se tiene que llevar a cabo en el 100% de los recién nacidos; para demostrar
su efectividad. Finalmente, se debe de tomar en cuenta la oportunidad de toma del

cribado y la oportunidad terapéutica. (9)

1. Oportunidad de toma: es el tiempo en el que se toma la muestra, el cual
debe ser dentro del tercer al quinto dia de vida extrauterina.

2. Oportunidad terapéutica: es el tiempo en el que debe de recibir tratamiento
aquellos pacientes con diagnéstico confirmatorio, con el objetivo de limitar el
dafio. La ventana de oportunidad para iniciar tratamiento es antes de los 15

dias de vida.
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DEFINICIONES OPERACIONALES

Se considera como caso sospechoso a aquel paciente que cuente con antecedentes
familiares sugerentes de la transmisién de la enfermedad metabdlica y que puede
0 no presentar signos o sintomas sugerentes de dicho padecimiento. (9)

La aplicacion del programa de cribado neonatal establece dos escenarios:

1. Caso normal: Se refiere a todo recién nacido con resultados de los
niveles del metabolito de interés en gota de sangre en papel filtro dentro
del punto de referencia del método de laboratorio con el que se procesa
la muestra.

2. Caso probable: Caso con resultado de tamiz neonatal por arriba del
punto de referencia del método de laboratorio con el que se procesa la
muestra.

Ante un caso probable es indispensable realizar una prueba de confirmacién
diagndstica, con la cual se determina la presencia de los siguientes escenarios: (9)

1. Caso confirmado: corroborado a través de una prueba de confirmacién
diagnostica.

2. Caso descartado: aquel caso sospechoso o probable que, por prueba de
confirmacion diagnéstica, se demuestre que no padece una enfermedad.

3. Caso en estudio: aquel caso sospechoso o probable, que cuente con
pruebas de confirmacion diagndsticas no concluyentes y que a criterio del
especialista requieran otros estudios.

4. Caso no confirmado. aquel caso sospechoso o probable que por
situaciones ajenas a la responsabilidad de los servicios de salud que
brindan la atencion, no se lleve a cabo la realizacién de las pruebas de
confirmacion.

5. Caso falso positivo: Aquel caso inicialmente confirmado, sin embargo,
con base en la evolucion clinica y el criterio del especialista se descarta
la enfermedad.
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6. Caso falso negativo: Aquel caso que presente un resultado normal en el
tamiz neonatal, sin embargo, presenta manifestaciones clinicas y se

confirma la enfermedad.

M. PLANTEAMIENTO DEL PROBLEMA

Con base en la NOM-007-SSA2-2016 y en la NOM-034-SSA2-2002, toda unidad de
salud que atienda partos y recién nacidos debera tomar muestra para el tamiz
neonatal entre el tercer y quinto dia de vida extrauterina. Asi mismo, se debe
informar sobre el resultado dentro de los primeros 15 dias posterior a la toma de
este. (2y7)

Entre 2012 y 2018 el Centro Nacional de Equidad de Género y Salud Reproductiva
(CNEGSR) de la SSA reportdé que el tiempo promedio para la toma del tamiz
metabdlico es de 5.1 dias y de 20 dias para el diagndstico y tratamiento de
enfermedades detectadas. (8) Sin embargo, se ha observado en la poblacion menor
a 1 afo que acude a consulta de pediatria de un Hospital de tercer nivel
irregularidades en la toma de muestra y entrega de resultados; generando posible
dafo organico irreversible derivado del diagnodstico y tratamiento tardio de las

enfermedades incluidas en el tamiz metabdlico en México.

En México no existe mucha informacion sobre la estadistica y el impacto que de la
cobertura del tamizaje en todas sus fases. Es por ello que se crea la necesidad de
identificar si la cobertura del tamizaje se esta realizando de manera eficaz, ya que

al no serlo se debe crear una solucién para este problema de salud.

IV. PREGUNTA DE INVESTIGACION

¢ Cual es la cobertura del programa del tamizaje metabdlico neonatal en nifios
menores de 1 afio en un Hospital Pediatrico de tercer nivel en el periodo de Junio
2022 y Enero 20237
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V. JUSTIFICACION

El programa de tamizaje metabdlico neonatal debe ser una de las mas eficaces
estrategias de medicina preventiva. Debido a que nos permite identificar de manera
oportuna enfermedades metabdlicas hereditarias, que, al iniciar un tratamiento
dentro de la ventana de oportunidad, previene o disminuye la discapacidad

intelectual.

Con base en la CNEGSR, se estim6 que entre 2012-2018 |la Secretaria de Salud
tamizé mas de 5.7 millones de neonatos, permitiendo identificar un afectado por
cada 1 094 pacientes. No obstante, la falta de toma de la muestra del tamiz
metabdlico y las irregularidades en la entrega de resultados condiciona a que los
recién nacidos se encuentren ante una desigualdad, ya que pierden la oportunidad
de lograr una deteccion oportuna de enfermedades congénitas graves, que los
predispone a alteraciones en su desarrollo y discapacidades.

Por otra parte, con base en el contrato para la prestacién del servicio integral para
el procesamiento de muestras de tamiz metabdlico en la CDMX y en el EDOMEX;
el presupuesto para el 2020 fue de $ 3, 446, 835.6 y $6, 902,000. Por lo tanto, si el
proceso del tamizaje no se cumple en sus tres etapas, también impacta de manera

economica como pérdida para el Sector Salud. (16y 17)

Con el presente estudio se pretende identificar y analizar las irregularidades en las
fases del proceso de tamizaje. Con esta informacién se evidenciara un problema de
salud publica, que necesitara establecer, en un futuro, politicas de salud equitativas
y actualizadas para la toma eficaz del tamizaje neonatal.

VI.  HIPOTESIS

La cobertura del programa de tamizaje metabdlico neonatal (en sus 3 fases) no se
cumple de acuerdo con los lineamientos nacionales (NOM 007 SSA 2016) e
internacionales (OMS) en mas del 50% de los pacientes.
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VIl. OBJETIVOS

OBJETIVO GENERAL

+ Evaluar la cobertura del programa de tamizaje metabdlico neonatal en nifios
menores de afo de edad en un Hospital Pediatrico de tercer nivel durante el
periodo de Junio 2022 y Enero 2023.

OBJETIVOS ESPECIFICOS

» Describir la cobertura de realizacidon de tamiz metabdlico neonatal en ninos

menores de 1 afio de edad en un hospital pediatrico de tercer nivel.

* Determinar el numero de pacientes que cuentan con resultado fisico o

electrénico del tamiz.

» Describir el intervalo de tiempo entre la toma de la muestra y entrega de
resultado.

* Determinar el numero de poblacion que cuenta con resultado del tamiz.

« Determinar el porcentaje de pacientes que presenten retraso en el
diagnostico de enfermedades determinadas en el tamiz neonatal.

» Describir las causas de falta de realizacion del tamiz metabdlico.
* Describir las causas de desconocimiento de resultado del tamiz neonatal.
+ |dentificar el resultado y tipo de cribado neonatal realizado.

* Identificar si se realiza prueba confirmatoria o segunda toma de muestra.
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METODO

Mediante un estudio observacional, transversal, prospectivo y descriptivo, tipo
encuesta. Se aplicaran cuestionarios a familiares o cuidadores primarios de todos
los pacientes menores de 1 afio que acudan a la consulta externa de Pediatria del

Hospital Infantil de México Federico Gomez entre junio 2022 hasta enero 2023.
Criterios de inclusiéon

+ Pacientes de ambos sexos de mas de 15 dias de vida y menores a un afio
de edad que acudan a consulta externa de pediatria del Hospital Infantil de

México, con familiar o cuidador primario que conozca la informacion.

+ Pacientes que brinden resultado fisico o virtual del tamiz neonatal

metabalico.
Pacientes cuyos familiares acepten formar parte del estudio.
Criterios de exclusion
« Pacientes cuyos familiares no acepten participar en el estudio.
» Pacientes que no sean acompafados por familiar o cuidador principal.

« Pacientes que son acompafnados por familiares que no tengan conocimiento

sobre el resultado del tamiz metabdlico.

» Pacientes que no muestren resultado del tamiz neonatal, a pesar de haber

sido solicitado en la consulta previa.

VIII. PLAN DE ANALISIS ESTADISTICO

El presente estudio realizara un analisis a partir de la base de datos obtenida de la

informacion de los cuestionarios aplicados a los familiares o cuidadores primarios.

Para construir la base de datos, se registraran las variables en un formato tabla en
el programa Excel. Posteriormente, se analizara mediante estadistica descriptiva,

uso de medidas de tendencia central (medias, medianas) graficas y tablas.
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IX. DESCRIPCION DE VARIABLES.

Las variables incluidas en el presente estudio se mencionan a continuacion:

1. Sexo:

a)

f)

Definicidn conceptual: Se refiere a la condicion de un organismo que
distingue por sus caracteristicas anatomofisiolégicas y cromosomicas
a un hombre de una mujer.

Definicidn operacional: Femenino: propio de la mujer. Masculino:
propio del hombre.

Tipo de variable: dicotomica

Escala de medicion: nominal

Técnica de medicion: cuestionario

Categoria: Masculino o femenino

2. Entidad Federativa:

a)

b)

c)
d)
e)
f)

Definicidn conceptual: Hace referencia a las divisiones territoriales en
que se divide el Estado Mexicano

Definicidon operacional: Entidad Federativa referida por familiar
durante el interrogatorio.

Tipo de variable: policotbmica

Escala de medicion: nominal

Técnica de medicion: cuestionario

Categoria: Estado de la Republica de origen del paciente

3. Realizacion del tamiz neonatal:

a.

= @ o o

Definicidn conceptual: es el procedimiento que consiste en la toma de
sangre del talén, colocarla en papel filtro especial y enviarla a analizar.
Definicidon operacional: Con base en la afirmacién o negacion
obtenida del cuestionario.

Tipo de variable: cualitativa nominal dicotdmica

Escala de medicion: nominal

Técnica de medicion: cuestionario

Categoria: si o no
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4. Instituciones prestadoras de Salud:

a.

= 0 o o

Definicidn conceptual: Entidades organizadas para la prestacion de
los servicios de salud, que tienen como principios basicos la calidad y
la eficiencia.

Definicidn operacional: Institucion prestadora de servicios de la salud
donde realizé el tamizaje neonatal

Tipo de variable: cualitativa nominal policotémica

Escala de medicion: nominal

Técnica de medicion: cuestionario

Categoria: SSA, IMSS, ISSSTE, PEMEX, SEDENA, Sector Privado,

otros.

5. Entrega de resultado

a.

= @ o o

Definicidn conceptual: Determinar si la institucion de salud que realizo
el tamizaje informo al familiar el resultado obtenido.

Definicion operacional: Segun via de notificacion hacia el familiar
(telefonica o escrita)

Tipo de variable: cualitativa nominal dicotomica

Escala de medicion: nominal

Técnica de medicidn: cuestionario

Categoria: si 0o no

6. Tipo de tamiz metabdlico:

a.

Definicion conceptual: Tamiz metabdlico simple comprende:
hipotiroidismo congénito, fenilcetonuria, galactosemia, fibrosis
quistica y deficiencia de glucosa 6 fosfato deshidrogenasa. Mientras
que tamiz ampliado: hipotiroidismo congénito, hiperplasia
suprarrenal congénita, trastornos de los aminoacidos aromaticos,
trastornos de los aminoacidos de cadena ramificada vy del
metabolismo de los acidos grasos, galactosemia, fibrosis quistica,

inmunodeficiencia combinada y/o hemoglobinopatias.
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C.
d.
e
f.

Definicidon operacional: Con base en las enfermedades reportadas en
los cuestionarios por reporte fisico o virtual del tamiz metabdlico.
Tipo de variable: cualitativa nominal dicotdmica

Escala de medicion: nominal

Técnica de medicion: cuestionario

Categoria: simple o ampliado

7. Reporte de tamiz metabdlico:

a.

Definicidn conceptual: Unidades, valores y/o rangos con los que se

tamizan las enfermedades.

Cuantitativo: caracteristicas o atributos cuyas posibilidades de variacion se

expresan de forma numeérica

Cualitativo: caracteristicas o atributos cuyas posibilidades de variacidon no se

expresan en funcion de numeros o cantidades.

b.

C.
d.
e.
f.

Definicidn operacional: Segun el resultado reportado del cribado.
Tipo de variable: cualitativa nominal dicotomica

Escala de medicion: nominal

Técnica de medicion: cuestionario

Categoria: cuantitativamente o cualitativamente

8. Edad al momento del tamizaje:

a.

c
d.
e
f.

Definicidn conceptual: Edad cronolégica del paciente al momento de
la toma de muestra

Definicidn operacional: Segun la edad cronolégica en dias o meses
al interrogatorio.

Tipo de variable: cuantitativa discreta

Escala de medicion: numérica

Técnica de medicion: dias

Categoria: absoluto

9. Edad a la entrega de resultados:

a.

Definicidn conceptual: Edad cronolégica del paciente al momento de

la entrega de resultados de la muestra.
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= 0 o o

Definicidn operacional: Segun la edad cronolégica en dias o meses
al interrogatorio.

Tipo de variable: cuantitativa discreta

Escala de medicion: numérica

Técnica de medicion: cuestionario

Categoria: numeros absolutos

10.Razoén de falta de toma:

a.

-~ 0o oo T

Definicidn conceptual: Motivo por el cual al paciente no se realizo
cribado neonatal.

Definicidn operacional: Segun la causa senalada al interrogatorio.
Tipo de variable: cualitativa nominal politbmica

Escala de medicion: nominal

Técnica de medicion: cuestionario

Categoria: falta de insumos en institucion de salud, pérdida de

seguimiento por la pandemia, omision por cuidador primario, otros.

11.Razon de resultado desconocido:

a.

-~ 0o oo T

Definicidn conceptual: Motivo por el cual el familiar o cuidador primario
no conoce el resultado del tamizaje.

Definicidn operacional: Segun la causa senalada al interrogatorio.
Tipo de variable: cualitativa nominal politbmica

Escala de medicion: nominal

Técnica de medicion: cuestionario

Categoria: Pérdida de seguimiento por institucion de salud, pérdida

de seguimiento por familiar, otros.
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X. RESULTADOS DEL ESTUDIO

Se encuestaron a 193 cuidadores primarios que acudieron a consulta de pediatria
general del HIMFG entre junio 2022 y enero 2023. En este estudio incluia
inicialmente nifios de hasta un afo de edad, sin embargo, durante el analisis de
datos, se decidié excluir a menores de 15 dias de vida, debido a que no era se era

posible concluir con el cuestionario.
La poblacién contaba con las siguientes caracteristicas sociodemograficas.

Se recolecto informacion de 115 hombres y 78 mujeres, dicha relacion se muestra

predominio del sexo: masculino, representada en la grafica 1.

Sexo de la poblacidn estudiada

@@ MVasculino

[l Femenino

GRAFICA 1. Caracteristicas sociodemograficas: sexo de la
poblacion estudiada

La entidad federativa de procedencia de mayor predominio fue el Estado de México
siendo el 65.28% de la poblacion, seguido de la Ciudad de México (CDMX) con el
25.38%. En tercer lugar, se encontr6 Veracruz con el 4.14%, posteriormente
Guerrero (1.55%), Morelos y Oaxaca con 1.03% cada uno. Finalmente, Querétaro,

Tlaxcala y Hidalgo representando el 0.51 % de cada Estado.
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La frecuencia de la poblacion se muestra en la grafica 2.

Entidad federativa de procedencia

Querétaro 11
Hidalgo 11
Tlaxcala 11
Oaxaca W2
Morelos B 2
Guerrero M -3
Veracruz mEEE 8
CDMX I 4.9
Estado de México N 126
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B Frecuencia de poblacion estudiada

GRAFICA 2. Entidad federativa de procedencia de la poblacién estudiada.

Se encuestaron a familiares de pacientes menores de 1 afio. Se excluyeron a 7
pacientes al tener menos de 15 dias. Se presenté edad minima de 2 dias y maxima
de 12 meses, la media fue de 111. Los rangos de edad se presentan en la tabla1,

Tabla 1. Edad de los pacientes seleccionados de la consulta externa de pediatria

para realizarse el cuestionario sobre cobertura de tamizaje metabdlico neonatal

Edad al momento de Frecuencia Porcentaje
realizar cuestionario
>3 dias 2 1.03 %
5-14 dias 5 1.55 %
15-19 dias 5 4.14 %
20-29 dias 10 5.18 %
1mes 32 16.58 %
2meses 30 15.54 %
3 meses 28 14.50 %
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4 meses 17 8.80 %

5 meses 21 10.88 %
6 meses 9 4.66 %
7 meses 12 6.21 %
8 meses 7 3.62 %
9 meses 6 3.10 %
10 meses 5 2.59 %
11 meses 2 1.03 %
12 meses 2 1.03 %
Total 193 100 %

De los 193 casos encuestados, 22 reportaron que no se realizé la toma del tamiz
metabdlico (11.3%). A continuacion, en la tabla #2 se describen las causas mas

frecuentes de la falta de toma de tamiz.

Tabla 2. Causas de falta de cobertura de tamiz metabdlico en los pacientes que
acudieron a consulta externa de pediatria durante junio 2022-enero 2023.

Causa Pacientes (frecuencia / porcentaje)
Hospitalizacion prolongada 10/45.5%
Prematurez 4/ 18.18%
Desabastos de recursos 3/ 13.63%
Paciente menor a 3 dias de edad 2/ 9.09%
Peso bajo al nacer 2/ 9.09%
Familiar desconoce motivo 1/4.54%

Se reportaron pacientes con edad menor a la esperada para realizar el tamizaje (4
de 171). Sin embargo, el 66% de la poblacion estudiada (113 de 171) se encontraba
en el rango de edad ideal para la toma del cribado. El rango minimo fue de 2 dias y
maximo de 60 dias, con una media de 7.16. En la siguiente tabla, se desglosa la

frecuencia y porcentaje de edad que presentaban para la toma del tamiz metabdlico.
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Tabla 3. Edad de los pacientes durante la toma de muestra para el tamiz

metabdlico
Edad durante la toma Frecuencia Porcentaje
del tamiz metabdlico

2 dias 4 2.33%
3 dias 50 29.23 %
4 dias 34 19.88 %
5 dias 29 16.95%

6 dias 2 1.16 %
7 dias 19 11.11 %

8 dias 4 2.33%
10 dias 4 2.33%
11 dias 1 0.58 %
12 dias 1 0.58 %
14 dias 6 3.05%
15 dias 3 1.75 %
17 dias 1 0.58 %
20 dias 1 0.58 %

1 mes 8 4.67 %

2 meses 2 1.16 %
Desconoce 2 1.16 %

Total 171 100%
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De los 171 pacientes que se realizaron el tamiz metabdlico el 85.96% de la
poblacién se realizo el cribado en la Secretaria de Salud (SSA), el 10.52% acudi6 a
un laboratorio o institucion privada, el 2.92% se atendid en el Instituto Mexicano de
Seguro Social y el 0.58% acudié al Instituto de Seguridad y Servicios Sociales de
los Trabajadores del Estado (ISSSTE). La poblacion de los pacientes que acudieron
a dichas instituciones se observa en la siguiente grafica.

Relacion entre la frecuencia y el lugar de
realizacion del tamiz neonatal
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SSA IMSS ISSSTE Privado

M Pacientes

GRAFICA 3. En esta grafica se muestra la relacion que existe entre los pacientes
estudiados y las Instituciones de Salud donde se realizaron el cribado.

A pesar de que 171 pacientes se realizaron dicho cribado, se recaban 174 debido a
que tres pacientes cuentan con los dos tipos de tamiz metabdlico (simple y
ampliado). El 84.48% de las muestras de cribado recabadas fueron realizadas en la
SSA, seguidas del medio privado, IMSS e ISSSTE.

Se reporta que el tamiz simple es el mas utilizado abarcando un 69.54% entre las 4
unidades médicas, mientras que el ampliado es el menor con un 9.7%. Finalmente,

llama la atencion que 20.6% de los cuidadores primarios desconocen el tipo de
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cribado que se llevd a cabo. En la siguiente tabla se desglosa la frecuencia y
porcentaje del tipo de tamiz realizado por cada unidad.

Tabla 4. Relacion tipo de tamizaje metabdlico realizado con las unidades de salud

Institucién SIMPLE AMPLIADO DESCONOCE Total
SSA | 112 (76.19%) 2 (1.36%) 33(22.44%) 147 (84.48%)
IMSS 2 (40%) 3 (60%) 5 (2.9%)
ISSSTE 1 (100%) 1 (0.58%)
PRIVADO 7 (33%) 14 (66.6%) 21 (12.2%)
TOTAL 121 17 36 174 (100%)

Notificacion del resultado

De los 171 pacientes que se realizaron el tamiz metabdlico, solo al 52.63% de la
poblacién (90 de 171 pacientes) se le notifico el resultado, mientras que 81 personas
(47.3%) no recibieron sus resultados. Siendo la primera causa que el resultado se
encontraba pendiente de entrega de resultado, las siguientes se expresan en la
siguiente tabla.

Tabla 5. Causa de falta de toma de muestra para cribado metabdlico neonatal

Motivo Porcentaje Frecuencia
No recibié notificacién por llamada | 3.50 % 6
telefonica
Retraso por la pandemia por SARS COV2 | 1.75 % 3
Pendiente de resultado | 69.13 % 56
S6lo se entrega si el resultado es patolégico | 5.26 % 9
Familiar no ha recogido/preguntado por | 2.33 % 4
resultado
No disponible | 0.58 % 1
Extravio de resultado por parte de unidad | 0.58 % 1
médica
Desconoce | 1.20 1
Total  100% 81

Tiempo de entrega de resultado

De los 90 pacientes que se les inform¢é del resultado, 1 lactante cuenta con resultado

de 2 tamices, por lo que la muestra para este rango sera de 91 muestras de cribado.
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Aproximadamente 38.8% se entrego el resultado en los primeros 15 dias. Con un
61.2% al que no se entregd de acuerdo con la fase postanalitica, lo regulado por la
OMSS y la NOM. La edad mas frecuente fue al mes de vida (moda) y la mediana
de 26 dias. En la siguiente tabla se observa con mayor detalle los dias de

notificacion.

Tabla 6. Frecuencia del tiempo de entrega de resultados del tamiz metabdlico

neonatal
Tiempo de entrega Frecuencia Porcentaje
2 dias 1 1.09 %
3 dias 2 219 %
4 dias 2 219 %
5 dias 2 219 %
7 dias 7 7.69 %
8 dias 2 219 %
10 dias 8 8.79 %
12 dias 1 1.09 %
14 dias 1 1.09 %
15 dias 9 9.89 %
20 dias 6 6.59 %
21 dias 1 1.09 %
23 dias 1 1.09 %
1 mes 14 15.38 %
1 mes y medio 5 5.49 %
2 meses 11 12.08 %
3 meses 5 5.49 %
4 meses 11 12.08 %
5 meses 2 219 %
Total 91 100%
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Tomando en cuenta la poblacion anterior estudiada, la SSA reportd 67 resultados,
siendo el tiempo minimo en 2 dias (1.49%), el maximo en 5 meses (2.98 %). El

rango fue de 148 dias y la media fue 54 dias.

22 pacientes cuentan con tamiz metabdlico realizado en unidad privada. De los
cuales, el tiempo minimo de entrega es a los 4 dias (2 de 22 pacientes / 9%) y el
maximo a los 45 dias (4.54 %). El rango fue a los 18 dias, mientras que la media
fue a los 10 dias (10 de 22 pacientes, equivalente al 45.45%)

Finalmente 1 paciente del IMSS refiere haber obtenido su resultado a los 3 meses.
En el caso del ISSTE reporta 1 resultado a los 10 dias.

Tipo de tamiz metabdlico

De los pacientes que cuentan con resultado, se muestra en la grafica 4 la relacion
que existe entre la unidad médica y el tamiz metabdlico que la prueba de cribado

que realizan.
Relacion entre los pacientes de la consulta de pediatria que

cuentan con resultado de tamizaje y el tipo de tamiz realizado en
las diferentes instituciones.
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GRAFICA 4. En esta gréafica se muestra la relacion que existe entre las Instituciones de

Salud donde se realizaron el cribado y el tipo de tamiz metabdlico realizado, de los
pacientes que cuentan con resultado fisico de tamiz metabdlico.



Solamente se pudieron recabar fisicamente 58 de los 91 tamices (63.73%) que
contaban con resultado. Las razones por las cuales no fueron registrados fueron las
siguientes:

1. Se recibio notificacion verbal: En 20 pacientes de 91 (21.97%)
2. Familiar no lo traia a la consulta: En 12 pacientes de 91 (13.18%)

Por otra parte, se observd variabilidad en la manera en que se expresan los
resultados de los tamices. De los 58 resultados fisicos 32 se registraron de manera
cuantitativamente, 14 cualitativamente y 12 de ambas maneras (cualitativa y
cuantitativamente).

Cabe mencionar que aquellos 33 que no mostraron sus resultados, 6 familiares
referian que se expresaban de manera cualitativamente, 3 cuantitativamente y 24
desconocian valores de referencia.

Para estudiar la relacion entre el tipo de tamizaje y la manera de expresar el
resultado se registraron 67 muestras, de las cuales se dividieron de la siguiente
manera (Grafica 5).

Relacion entre expresion de resultado y tipo de

tamizaje
30
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Cualitativamente Cuantitativamente Mixto
OSimple 15 25 9
O Ampliado 2 8 2
Desconoce 3 2 1

GRAFICA 5. En esta grafica se muestra la relacién entre la expresion del resultado vy el
tipo de tamiz metabdlico realizado.
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Resultado de tamiz metabdlico.

Se reportaron 21 resultados anormales, de los cuales 17 muestras fueron tomadas
entre los 3 y 5 dias. Por otra parte, el tiempo en el que se report6 el resultado desde
la toma del cribado; 4 dias fue lo mas rapido mientras que 4 meses fue lo mas lejano,
la media fue de 27.9. Es importante mencionar que con base a las Normativas
Oficiales Mexicanas so6lo el 47.6% de los pacientes recibi6 el resultado a los15 dias,

mientras que el 52.3% se le notifico fuera de la ventana de oportunidad.
Dichas frecuencias y relaciones se observan en las siguientes graficas.

Tabla 7. Edad de los pacientes con resultado anormal de tamiz metabdlico, durante

la toma de muestra.

Edad durante la toma del tamizaje Frecuencia Porcentaje
3 dias 3 14.28 %

4 dias 8 38.09 %

5 dias 6 28.57 %

6 dias 1 4.76 %

8 dias 1 4.76 %

1 mes 2 9.52 %
Total 21 100%

Tabla 8. Frecuencia del tiempo de entrega de resultados del tamiz metabdlico

neonatal con resultado anormal.

Tiempo de notificacion de resultado Frecuencia Porcentaje
4 dias 1 4.76 %

5 dias 1 4.76 %

7 dias 2 9.52 %

10 dias 3 14.28 %

15 dias 3 14.28 %

20 -25 dias 4 19.04 %
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1 mes a 2 meses 5 23.80 %
2 meses a 4 meses 2 952 %
Total 21 100 %

Xl. DISCUSION

En este protocolo de estudio, el 90% de nuestra muestra estudiada son pacientes
referidos del Estado de México y de la Ciudad de México, probablemente debido a
la localizacion geografica y a que el HIMFG es el hospital de tercer nivel de

referencia mas cercano.

Se observo que a 22 pacientes no se les realizoé dicho tamizaje, siendo la causa
mas comun (con un 45.5%) por hospitalizacién prolongada, seguida de recién
nacidos prematuros y con bajo peso al nacimiento (27.27%). Sin embargo, no son
contraindicaciones absolutas, debido a que existen algoritmos internacionales y
nacionales para la toma de dicho cribado. Por ejemplo, la Sociedad Europea de
Endocrinologia Pediatrica recomienda que, en prematuros, con bajo peso al
nacimiento, criticamente enfermos o nacimientos multiples, se realice dentro del
tercer y quinto dia, posteriormente realizar un segundo tamizaje a las 2 semanas de

vida 0 2 semanas posteriores a la toma de la muestra (18)

Por otra parte, llama la atencidén que otras causas fueron desabastos de recursos o
desconocimiento por parte del familiar; lo cual no deberia de tener justificacion, ya
que el personal de salud tiene la obligacion de informar sobre las muestras de
cribado a las que se deben de someter todo recién nacido. Al igual que referir a otro

centro donde se pueda realizar la muestra en caso de falta de insumo.

En el caso de la edad en la que se toma el tamiz metabdlico, al 66% de la poblacion
se le tomo dentro de las primeras 72 horas hasta el quinto de vida extrauterina, lo
cual es el tiempo establecido con base en la NOM-007-SSA2-2016, para la atencion

de la mujer durante el embarazo, parto y puerperio, y de la persona recién nacida.

Por otra parte, 50 pacientes se realizaron posterior al quinto dia hasta el mes de
edad. De acuerdo con el Dr. Burciaga Torres, jefe de Area de Control del Nifio Sano
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y Tamiz Neonatal. En caso de no tomar la prueba dentro del tercer al quinto dia de
edad, se puede tamizar hasta los 30 dias de edad. Posterior a ellos, se debera
realizar una evaluacion y exploracién detallada y dirigida en busca de posibles
signos que nos sugieran alguna patologia. (19) Cabe mencionar que no se deberia
llegar a esta situacion, debido a que todo recién nacido debe y tiene derecho a ser

tamizado.

El Hospital Infantil de México Federico Gomez, al pertenecer a la Secretaria de
Salud, influye en que la mayoria de la muestra poblacional (84.48%) contara con un
tamiz metabdlico realizado en el mismo sector. Sin embargo, llama la atencidén que
en segundo lugar se encuentran aquellos realizados en el sector privado con un
21%. A pesar de contar con diferentes Instituciones se observé que el tamiz simple
es el mas utilizado (69%/100%), no obstante, en el sector privado es el ampliado.
Finalmente es importante sefalar que hasta un 20% de los familiares desconocian

el tipo de cribado realizado, de los cuales el 100% pertenecian a la SSA y el IMSS.

En cuanto a las enfermedades tamizadas, se ha visto gran variabilidad en la
deteccion de éstas. Por ejemplo, con base en el departamento de seguimiento
pediatrico, Instituto Nacional de Perinatologia, la SSA detecta: hipotiroidismo
congenito, fenilcetonuria, galactosemia, fibrosis quistica y deficiencia de glucosa 6
fosfato deshidrogenasa. Sin embargo, otras instituciones como el ISSSTE Y PEMEX
pueden tamizar hasta 66 enfermedades. En este estudio solamente 1 paciente

correspondia al ISSSTE al que se le realizé un tamiz ampliado. (18)

Como se ha descrito anteriormente, realizar el tamiz neonatal es de suma
importancia para la deteccion y tratamiento oportuno de ciertas enfermedades. Sin
embargo, es igual de importante que se notifique el resultado. Desafortunadamente,
sélo el 52.6% de nuestra poblacion estudiada conoce el resultado del cribado.
Dentro de las causas, se recalca aquellos que cuentan con resultados pendientes
siendo el 69.13%, familiares refieren que el tiempo estimado de entrega es entre 3
y 6 meses. Sin embargo, existen pacientes con tiempo de espera mayor al
establecido. Lo cual sobrepasa la ventana de oportunidad para diagnosticar y tratar
las enfermedades metabdlicas congénitas.
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Por otra parte, llama la atencidn que familiares refieren que las instituciones publicas
en un 5.2%, sélo reportaran resultados por via telefénica en caso de reportar alguna
anormalidad. Lo cual con base en el boletin IMSS si se debe contactar por teléfono
al familiar lo mas pronto posible en caso de obtener resultado anormal, para
continuar con abordaje. (19) Sin embargo, en nuestra poblacion estudiada,
sobrepasa la ventana de oportunidad hasta por 6 meses sin recibir resultado.

El tiempo de entrega de resultados no debe ser mayor a 15 dias, en el caso de
contar con resultado normal, se puede notificar en la segunda consulta del control

del nifio sano (antes de los 28 dias de nacido) (19)

Se tuvo que reducir la muestra de los pacientes hasta mas del 50 % (de 171
pacientes a 91), para incluir aquellos que contaban con comprobante de resultados.
Los cuales solo 38.4 % (35 de 91%) fue notificado antes de los 15 dias, lo cual se
encuentra dentro de la ventana de oportunidad. Si se amplia este rango hasta la
segunda consulta del nifio sano sélo el 62.5% (57 de 91) esta recibiendo sus
resultados en tiempo y forma.

El tiempo de notificacion también varia de acuerdo con la unidad médica que realiz6
el tamiz metabdlico, en este estudio se evidencia que los medios privados y el
ISSSTE, son los mas oportunos en entregarlos con una moda de 10 dias. Seguido
del IMSS con 3 meses, por ultimo, la SSA con una moda entre 1 mes y 4 meses
después de la toma. Esto nos traduce que en esta muestra poblacional sélo una

minima parte podria recibir atencion oportuna en caso de requerirlo.

Otra variabilidad observada fue la manera en la que se expresa el reporte del
cribado metabdlico. Se observo que de los tamices simples el 51% se expresa de
manera cuantitativa, cualitativamente con un 30% y un 18.36% incluia cualitativa y
cuantitativamente. Con lo anterior se observa que a pesar de pertenecer a la misma
modalidad de tamiz no existe una uniformidad en los resultados. Lo mismo se
observa en el ampliado, sin embargo, predomina la expresion cuantitativa con un

83%, lo cual es mas objetivo para iniciar abordaje médico.
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Finalmente, el ultimo apartado estudiado, fueron aquellos pacientes que
presentaron un tamiz metabdlico anormal, los cuales soélo fueron 21. Como se
muestra en el apartado de tamizaje, todos se realizaron dentro del primer mes de
vida, sin embargo, soélo el 81% se tamiz6 dentro de las 72 horas y 5 dias de vida. El
tiempo promedio de expresion de resultado fue dentro del mes y 2 meses de edad
con una moda de 5 pacientes. Esto implica retardo en la toma de pruebas
diagnodsticas e inicio de tratamiento, que impactara en la calidad de vida del

paciente, asi como en la evolucion de la enfermedad.

Xll. CONCLUSION

El tamizaje metabdlico neonatal es una de las estrategias de prevencidon mas
importantes que debe realizarse a todo recién nacido. Sin embargo, con los datos
obtenidos en el estudio, se puede confirmar que la cobertura de este cribado en
menores de 1 afo que acuden a la consulta externa de pediatria no se cumple en

su totalidad en ninguna de las tres fases.

La relevancia de este estudio es demostrar que el no llevar a cabo el cribado en
tiempo y forma como lo marca las normativas, provocan un impacto negativo en la
prevencion, diagnostico y tratamiento de metabolopatias. Ocasionando un problema
de salud publica y econémico.

Asi mismo, no existe un organismo regulador que lleve una estadistica de la
cobertura del cribado neonatal de cada Estado de la Republica, ni a nivel nacional.
Lo cual es indispensable al tratarse de un programa de prevencion, se debe conocer
las enfermedades que tamiza cada Estado y vigilar que la entrega de resultados sea
oportuna.

A pesar de que en la Norma Oficial Mexicana se menciona que todo nifio se le debe
realizar un tamiz ampliado, se observé que a la mayoria se le realizé simple. Mas
que investigar el por qué no se toma el basico. Se debe invertir en estrategias que

nos permitan que sea eficiente este programa para que se logre cumplir con los
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objetivos en su totalidad (toma de muestra en ventana de oportunidad,

procesamiento de muestras y entrega de resultados en ventana terapéutica).

Finalmente, esta investigacion abre la oportunidad para continuar estudiando a los
pacientes que cuentan con un resultado anormal. Conocer si se les realizo prueba
confirmatoria, en qué tiempo se tomd y cuanto tiempo tardé el paciente en llegar a
un tercer nivel; con el objetivo de detectar irregularidades e implementar nuevas

estrategias a favor de la prevencion de la salud.

Xlll. CRONOGRAMA DE ACTIVIDADES

Actividad Agosto Noviembre Mayo- Junio Junio Mayo Junio
2021 2021 Junio 2022 2022- 2023 2023
2022 Enero
2023
Eleccion y entrega | X
de tema
Revision X
bibliografica y

presentacion de

tema de tesis

Revision X

bibliogréfica

Realizacion de X

cuestionario

Recoleccion y X
captura de datos

Analisis de X
resultados

Elaboracion de X

reporte final
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XV. LIMITACIONES DEL ESTUDIO

Al ser un estudio observacional realizado en un tercer nivel de atencion de la
Secretaria de Salud, la poblacion estudiada se limitara a sélo un sector de la
poblacién, ya que no se contara con poblacion significativa que cuente con IMSS,
ISSSTE, PEMEX y SEDENA.

Por otra parte, se debe considerar el periodo limitado de tiempo en el que se
estudiara a la poblacion. Por lo que se puede obtener una muestra insuficiente para

significancia estadistica.

Existe un alto porcentaje en el que el cuidador primario no cuente con el resultado
fisico del tamiz neonatal, ya sea porque no fue entregado por su unidad médica

correspondiente o por olvido de éste durante la consulta.

Finalmente, la informacion brindada por el familiar puede ser limitada por datos

incompletos.
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XVI. ANEXOS
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ANEXO I. Se muestra la tarjeta de Guthrie, con formada por el papel filtro para

la toma de muestra y una seccion para la colocacion de datos del paciente.

ANEXO 2. En esta imagen se observa 2 areas sombreadas, las cuales

corresponden al lugar correcto para la toma del tamiz metabdlico neonatal.

45



