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Newborn screening tests for inborn errors of metabolism: which ones and how many?
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Las pruebas de tamizaje, también llamadas de pesquisa 
o para detección, son realizadas con el propósito de 
establecer la presencia de una enfermedad desde antes 
que aparezcan datos clínicos, es decir, durante la fase 
preclínica. La realización de las pruebas de tamizaje se 
fundamenta en tres principios básicos: 1) disponer de 
métodos con alta sensibilidad que ayudan a establecer 
el diagnóstico de la condición en estudio, 2) detectar 
enfermedades, no autolimitadas, con alto riesgo de daño 
o muerte, si no se llevan a cabo acciones específicas y 
3) ofrecer de manera oportuna tratamientos eficaces 
para evitar o limitar el daño a órganos o sistemas 
que alteren la supervivencia o calidad de vida de los 
pacientes portadores de la enfermedad.1

En la actualidad, con el vertiginoso avance del 
conocimiento y basado en las pruebas de tamizaje, en 
muchas enfermedades se puede llegar a establecer su 
diagnóstico en su fase preclínica, lo que puede ocurrir 
desde la formación del embrión, durante la etapa fetal, 
pero principalmente en la vida neonatal. Como ejemplo, 
si sólo consideramos las pruebas disponibles para la 
etapa neonatal, para el caso de México y de acuerdo 
con la Norma Oficial Mexicana para la prevención y 
control de los defectos al nacimiento, se contempla el 
tamiz para el hipotiroidismo congénito, hiperplasia 
suprarrenal congénita, trastornos de los aminoácidos 
aromáticos, trastornos de los aminoácidos de cadena 
ramificada y del metabolismo de los ácidos grasos, 

galactosemia, fibrosis quística, inmunodeficiencia 
combinada, hemoglobinopatías.2 Pero, más allá de esta 
norma, también en nuestro país existen laboratorios 
públicos y privados, en donde la lista de enfermedades 
detectables es mayor a 65, lo cual se ha denominado 
tamiz metabólico ampliado.3 Sin embargo, se debe 
tener en cuenta que el escrutinio de enfermedades en 
la etapa neonatal incluye otras condiciones, como el 
tamiz cardiológico (para la detección de cardiopatías 
congénitas), el auditivo y el visual.4,5 Desafortunada-
mente, en la práctica diaria, no a todos los neonatos se 
les realizan todos estos tipos de escrutinio.6

En los últimos años, gracias a los registros dispo-
nibles en hospitales e instituciones, es posible tener 
estimaciones del impacto en el diagnóstico de estas 
enfermedades, resultado de los programas de tami-
zaje que se han implementado.7 Al respecto, en este 
número de la Revista Mexicana de Pediatría (RMP) se 
presentan dos estudios diferentes donde se describen 
las tasas de prevalencia de casos de enfermedades 
detectadas al nacimiento, mediante el tamiz metabó-
lico. Uno de los estudios se realizó en una institución 
pública (Instituto Mexicano del Seguro Social) y el 
otro en un hospital privado donde se atienden recién 
nacidos.8,9 De manera interesante, los datos presen-
tados muestran prevalencias diferentes, como el caso 
de hipotiroidismo congénito (16.7 contra 2.8 por mil 
nacimientos). Esta situación invita a reflexionar sobre 
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los posibles factores que se asocian a estas variacio-
nes, como que ambas poblaciones son muy distintas, 
tanto por el nivel socioeconómico pero sobre todo por 
las condiciones geográficas.10 

Por otro lado, el informe de los resultados de los 
programas de tamizaje también permite establecer 
con mejor precisión las prevalencias de enfermedades 
menos estudiadas, como son la deficiencia de glucosa 
6 deshidrogenasa, aminoacidemias, trastornos de los 
ácidos grasos y hemoglobinopatías. Estas últimas, sue-
len mostrar prevalencias más diferenciales asociadas 
a grupos poblacionales de linajes más separados, lo 
cual también se puede analizar en dos artículos de la 
RMP, uno de ellos contenido en este número y el otro 
publicado con previamente.11,12

Al momento, una pregunta inquietante es ¿se jus-
tifica la realización de todas las pruebas de tamizaje 
disponibles de manera universal? Esto cobra relevancia 
cuando cada vez hay más opciones de pruebas para 
detectar más enfermedades y condiciones de riesgo o 
portación de alteraciones genéticas con posibles reper-
cusiones en generaciones futuras.5,13 De ser así, por ser 
un derecho universal ¿deber ser pagado por los gobiernos 
y con ello asegurar el derecho de todos los neonatos a 
este potencial beneficio? En la actualidad, el tamizaje 
metabólico en nuestro país sólo se realiza para cinco 
enfermedades (las básicas antes mencionadas), mien-
tras que el metabólico ampliado en muchas ocasiones es 
costeado por los familiares. Por lo anterior, la decisión 
de realizar sólo algunas se han enfocado en considerar 
sólo a las más prevalentes, las más catastróficas para 
la vida, o bien, aquéllas que causan más trastornos en 
la calidad de vida,  si no se tratan antes de la aparición 
de los síntomas, así como aquéllas donde se dispone de 
tratamientos eficaces que limitan o previenen el daño. 

Un programa universal dirigido a toda enfermedad 
detectable debe justificarse sobre estudios económicos 
(costo-beneficio o costo-utilidad) realizados en el con-
texto de cada población, estado o país. Ya que detectar 
una anomalía sólo con fines informativos y sin objetivos 
claros sobre el beneficio para el paciente o su familia, 
generaría un costo alto y la desviación de recursos 
más importantes para otras condiciones de salud con 
mayor prioridad.
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