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RESUMEN

Introduccidn: El tamizaje neonatal permite detectar, en las primeras horas o dias de vida, enfermedades congé-
nitas graves que no son evidentes al nacer y cuyo tratamiento oportuno evita la muerte o una discapacidad irre-
versible. Esta revisién narrativa sintetiza la evidencia publicada hasta diciembre de 2024 sobre las principales
pruebas de cribado del recién nacido, su rendimiento, sus beneficios y sus limitaciones, con énfasis en su organi-
zacion en el Paraguay y en su relevancia para la medicina familiar y comunitaria. Materiales y métodos: Revision
narrativa de la evidencia publicada hasta diciembre de 2024. Resultados: El cribado en gota de sangre seca —la
«prueba del talén»— detecta el hipotiroidismo congénito y la fenilcetonuria, cuyo tratamiento precoz previene el
dafio neurolégico, asi como la fibrosis quistica y, mediante espectrometria de masas en tindem, decenas de errores
congénitos del metabolismo. El cribado auditivo universal adelanta el diagnéstico de la hipoacusia permanente y
mejora el desarrollo del lenguaje. La prueba del reflejo rojo es muy especifica pero poco sensible, ttil sobre todo
para la catarata congénita, y la oximetria de pulso detecta la mayoria de las cardiopatias congénitas criticas con
una tasa muy baja de falsos positivos. Los beneficios dependen menos de la prueba que de la confirmacién diag-
nostica, el tratamiento y el seguimiento; la pérdida de seguimiento y la inequidad en el acceso son los principales
problemas, también en el Paraguay, cuyo programa nacional cubre alrededor del 90 % de los nacimientos pero
mantiene brechas de cobertura y de profundidad. Conclusidn: El tamizaje neonatal es una de las intervenciones
preventivas més eficaces disponibles, y la atencién primaria es clave para garantizar que ningun recién nacido
quede sin tamizar, sin confirmar ni sin tratar.
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cion primaria de salud.

Enviado: 7 de octubre, 2024 | Aceptado: 29 de noviembre, 2024 | Publicado: 22 de diciembre, 2024
Correspondencia: Julia Gabriela Benitez. Universidad Central del Paraguay, Ciudad del Este, Paraguay.
Financiacion: Los autores declaran que no recibieron fondos externos para la realizacién de este estudio.

Conflictos de interés: Los autores declaran no tener conflictos de interés financieros, personales, profesionales, institucionales ni de
otra indole relacionados con este trabajo.


https://doi.org/10.66476/mf.v1n1.7217

Alencar Ribeiro et al. | MEDFAMYC 2024 1(1): 72-77

INTRODUCCION

El tamizaje neonatal —también llamado cribado, pesqui-
sa o deteccién neonatal— redne un conjunto de pruebas
que se aplican a los recién nacidos para identificar de
forma temprana enfermedades congénitas, endocrinas y
metabdlicas que no producen sintomas al nacer, pero que
sin tratamiento oportuno causan la muerte o una disca-
pacidad permanente. Su origen se sitia a comienzos de la
década de 1960, cuando Robert Guthrie desarrollé una
prueba para la fenilcetonuria a partir de sangre recogida
en papel de filtro; desde entonces, los programas se han
extendido y han ampliado el numero de condiciones de-
tectadas (1).

Un programa de cribado solo se justifica cuando se cum-
plen criterios bien establecidos: la enfermedad debe ser
un problema de salud importante, con una fase presinto-
matica detectable; debe existir una prueba de tamizaje
sencilla, segura y aceptable; debe disponerse de un trata-
miento eficaz cuyo inicio precoz mejore el prondstico; y el
programa debe garantizar la confirmacién diagndstica, el
tratamiento y el seguimiento de los casos detectados. Es-
tos principios, formulados por Wilson y Jungner en 1968
y revisados para la era genomica, siguen orientando la
incorporacién de nuevas pruebas (2).

Las pruebas de tamizaje neonatal se agrupan en dos mo-
dalidades. La primera es el cribado en gota de sangre seca,
obtenida habitualmente del talén entre las 24 y las 72
horas de vida, que permite detectar el hipotiroidismo
congénito, la fenilcetonuria, la hiperplasia suprarrenal
congénita, la fibrosis quistica, la galactosemia y, mediante
espectrometria de masas en tdndem, un panel ampliado
de errores congénitos del metabolismo que puede supe-
rar las 30 o 50 condiciones (3).

La segunda modalidad son las pruebas realizadas junto a
la cuna: el cribado auditivo mediante otoemisiones acus-
ticas o potenciales evocados auditivos automatizados, el
cribado del reflejo rojo para detectar enfermedad ocular,
y la oximetria de pulso para las cardiopatias congénitas
criticas.

En América Latina la situacién es heterogénea. De los
veinte paises de la regién, dieciséis tienen programas na-
cionales o regionales de tamizaje neonatal; en ellos se
criba el hipotiroidismo congénito, en catorce la fenilceto-
nuria y en doce la hiperplasia suprarrenal congénita y la
fibrosis quistica; solo dos han implementado la espectro-
metria de masas en tindem a escala nacional y apenas seis
paises alcanzan coberturas iguales o superiores al 90 %

(4).

En el Paraguay, la Ley N.2 2138/2003 establecié la gra-
tuidad y la obligatoriedad del tamizaje del hipotiroidismo

congénito, la fenilcetonuria y la fibrosis quistica; el pro-
grama nacional funciona desde 1999, cubre alrededor del
90 % de los nacimientos y opera con mds de 150 puestos
de toma de muestras, pero persisten brechas en la ampli-
tud del panel, en la profundidad de los servicios ofrecidos
—Ia fibrosis quistica se estudia de forma selectiva— y en
la equidad del acceso (5).

El objetivo de esta revisién narrativa es sintetizar la evi-
dencia disponible hasta diciembre de 2024 sobre las
principales pruebas de tamizaje neonatal, su rendimiento
diagnéstico, sus beneficios y sus limitaciones, con énfasis
en su organizacién en el Paraguay y en las implicaciones
para la practica en el primer nivel de atencién.

CRITERIOS Y ORGANIZACION DE UN
PROGRAMA DE TAMIZAJE NEONATAL

El tamizaje no es una prueba diagnéstica. Su funcién es
separar, dentro de una poblacién de recién nacidos apa-
rentemente sanos, al pequefio grupo que tiene una pro-
babilidad elevada de padecer la enfermedad y que re-
quiere una evaluacién confirmatoria. Un resultado alte-
rado no significa que el nifio esté enfermo: obliga a repetir
la muestra o a realizar pruebas especificas que confirmen
o descarten el diagnéstico (2).

Por eso el tamizaje neonatal debe entenderse como un
sistema y no como un andlisis aislado. Ese sistema incluye
la informacién a las familias, la toma de la muestra en el
momento adecuado, su transporte al laboratorio, el pro-
cesamiento y la emisién del resultado, la localizacién ac-
tiva de los casos con tamizaje alterado, la confirmacién
diagnéstica, el inicio del tratamiento y el seguimiento a
largo plazo (1,3). Algunas condiciones son «tiempo-de-
pendientes»: un retraso de dias en el hipotiroidismo con-
génito o en ciertos errores del metabolismo puede tener
consecuencias irreversibles, de modo que la rapidez de
todo el circuito es tan importante como la calidad analiti-
ca.

La sostenibilidad de un programa depende ademads de su
marco legal, de su financiamiento, de la cobertura pobla-
cional que alcanza y de los sistemas de garantia de calidad
del laboratorio. En América Latina, trece paises tienen le-
gislacion que define el tamizaje como obligatorio, pero la
cobertura efectiva y la amplitud del panel varian amplia-
mente (4).

En el Paraguay, el programa nacional ha logrado una co-
bertura cercana al 90 % y una base legal sélida, y las bre-
chas se concentran en la profundidad de la prestacién y
en la llegada a la poblacién méas vulnerable (5).
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TAMIZAJE METABOLICO Y ENDOCRINO
EN GOTA DE SANGRE SECA

La «prueba del talén» o «del piecito» consiste en obtener
unas gotas de sangre del talén del recién nacido, deposi-
tarlas en un papel de filtro y enviarlas al laboratorio. El
momento 6ptimo de recoleccién es entre las 24 y las 72
horas de vida, un compromiso entre la necesidad de que
se hayan producido los cambios metabélicos posnatales y
la conveniencia de no demorar la deteccién.

El hipotiroidismo congénito es la condicién detectada con
mayor frecuencia por esta via. El tamizaje se basa en la
medicién de tirotropina, sola o combinada con tiroxina, y
su incidencia estimada se sitia en torno a 1 caso por cada
2000 a 3000 recién nacidos, con una tendencia creciente
atribuida en parte al descenso de los umbrales de corte. El
inicio inmediato del tratamiento con levotiroxina, a dosis
adecuada y con controles frecuentes, previene la disca-
pacidad intelectual y permite un desarrollo neurocogniti-
vo normal; las guias de consenso actuales detallan las es-
trategias de cribado, la confirmacién y el seguimiento, e
incluyen la reevaluacién posterior por la frecuencia de
formas transitorias (6).

La fenilcetonuria, causada por el déficit de fenilalanina
hidroxilasa, produce, si no se trata, discapacidad intelec-
tual grave, epilepsia y trastornos de conducta por acu-
mulacidn de fenilalanina en la sangre y el cerebro. Su de-
teccién neonatal y el inicio precoz de una dieta restringida
en fenilalanina, mantenida y controlada de por vida, evi-
tan por completo ese dafio; las guias europeas estandari-
zan el diagnéstico y el tratamiento (7).

La espectrometria de masas en tindem permite detectar,
en una sola determinacién, decenas de aminoacidopatias,
acidurias organicas y trastornos de la (3-oxidacién de los
acidos grasos, como la deficiencia de acil-CoA deshidro-
genasa de cadena media. Esta tecnologia se ha generali-
zado en los paises de ingresos altos, pero su adopcién en
América Latina es todavia limitada y desigual (3,4). Otras
condiciones habitualmente incluidas son la hiperplasia
suprarrenal congénita, la galactosemia y la deficiencia de
biotinidasa.

La fibrosis quistica se criba mediante la tripsina inmuno-
rreactiva, sola o combinada con el andlisis de mutaciones
del gen CFTR o con una segunda determinacién de tripsi-
na; el diagndstico se confirma con la prueba del sudor. La
deteccién neonatal aporta beneficios nutricionales y res-
piratorios, aunque plantea el reto de los diagndsticos in-
determinados, en los que el tamizaje identifica lactantes
con alteraciones bioquimicas o genéticas que no cumplen
criterios de enfermedad (8). En el Paraguay, el panel
obligatorio comprende el hipotiroidismo congénito, la fe-

nilcetonuria y la fibrosis quistica; el panel ampliado, la
espectrometria de masas en tandem y el cribado de ga-
lactosemia y de hiperplasia suprarrenal congénita se en-
cuentran en fases piloto o de aplicacidén selectiva (5).

TAMIZAJE AUDITIVO NEONATAL

La hipoacusia permanente bilateral afecta al menos a 1 de
cada 1000 recién nacidos y puede detectarse desde el na-
cimiento mediante otoemisiones acusticas o potenciales
evocados auditivos de tronco cerebral automatizados,
pruebas rapidas, indoloras y no invasivas que se realizan
con el bebé tranquilo o dormido. El referente organizativo
mas difundido es la regla «1-3-6»: tamizar antes del mes
de vida, confirmar el diagndstico antes de los tres meses e
iniciar la intervencién antes de los seis.

La evidencia sobre su eficacia es consistente. Una revisiéon
sistematica con metaanélisis coordinada por la Organiza-
cion Mundial de la Salud, sobre més de un millon de recién
nacidos, encontré que el tamizaje auditivo universal mul-
tiplica por més de tres la probabilidad de que la hipoacu-
sia se identifique antes de los nueve meses (riesgo relati-
vo 3,28), adelanta el diagndstico alrededor de trece me-
ses y se asocia con un mejor desarrollo del lenguaje re-
ceptivo (9). Otra revisién sistematica hall6 que los nifios
identificados precozmente a través de estos programas
alcanzan mejores resultados de lenguaje y de alfabetiza-
cién, que la intervencion es coste-efectiva para la sociedad
y que no se produce un daifio psicolégico significativo en
los padres (10).

El punto mdas débil de estos programas no es la prueba,
sino la pérdida de seguimiento tras un resultado que in-
dica derivacién: una proporcién importante de nifios no
completa la evaluaciéon diagnéstica. Un metaandlisis
identificé como factores asociados a esa pérdida el bajo
peso al nacer, la residencia rural, la falta de seguro de sa-
lud, el bajo nivel educativo materno, la edad materna jo-
ven y el tabaquismo materno (11). Estos determinantes
sociales son especialmente relevantes en contextos con
desigualdades territoriales marcadas.

TAMIZAJE VISUAL Y DE CARDIOPATIAS
CONGENITAS CRITICAS

La prueba del reflejo rojo, o «prueba del ojito», consiste en
proyectar una luz sobre ambos ojos con un oftalmoscopio
y comprobar que se obtiene un reflejo rojo-anaranjado
simétrico; su ausencia o asimetria orienta hacia catarata
congénita, retinoblastoma, glaucoma u opacidades de los
medios. Un metaandlisis de once estudios estim6 una es-
pecificidad agrupada cercana al 98 %, con un cociente de
probabilidad positivo elevado, pero una sensibilidad
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agrupada de apenas el 23 % (12). Es, por tanto, una
prueba muy util para descartar patologia del segmento
anterior —sobre todo la catarata congénita— pero insu-
ficiente por si sola para la enfermedad del segmento pos-
terior, por lo que debe integrarse en una exploracion of-
talmoldgica completa, acompafiarse de la valoracién de
factores de riesgo y repetirse en los controles de salud del
lactante (13). El cribado de la retinopatia del prematuro,
dirigido a los recién nacidos prematuros o de bajo peso,
constituye un programa especifico y separado.

La oximetria de pulso para la deteccién de cardiopatias
congénitas criticas, o «prueba del corazoncito», mide la
saturacién de oxigeno en la mano derecha y en un pie
después de las 24 horas de vida. Una revision Cochrane
con metaandlisis de 21 estudios y mds de 450 000 recién
nacidos estim6 una sensibilidad del 76,3 % y una especi-
ficidad del 99,9 %, con una tasa de falsos positivos del
0,14 %, menor cuando la prueba se realiza pasadas las
primeras 24 horas (14). En términos practicos, de cada 10
000 recién nacidos aparentemente sanos, unos 6 tienen
una cardiopatia congénita critica; el tamizaje por oxime-
tria detecta a 5 de ellos, no identifica a 1 y sefiala de forma
incorrecta a otros 14. Se trata de una prueba barata, no
invasiva y factible incluso en entornos de recursos limi-
tados, y la evidencia disponible respalda su realizacién
sistematica antes del alta de la maternidad (14).

BENEFICIOS, RIESGOS Y ASPECTOS ETICOS

El principal beneficio del tamizaje neonatal es evitar
muertes y discapacidades irreversibles mediante un tra-
tamiento que se inicia antes de que aparezcan los sinto-
mas. A escala poblacional, reduce la carga de enfermedad
y los costos a largo plazo: los andlisis de coste-beneficio
del cribado del hipotiroidismo congénito y de la fenilce-
tonuria muestran razones muy favorables, y el tamizaje
auditivo universal es coste-efectivo desde la perspectiva
social (5,10).

Los riesgos son de otra naturaleza. Los resultados falsos
positivos generan ansiedad en los padres y pueden alterar
transitoriamente la percepcién del hijo; una revisién de
alcance concluyd que ese impacto es variable, con fre-
cuencia pasajero y, en ocasiones, sin consecuencias nega-
tivas, y que se atentia con una comunicacién clara y una
confirmacién diagnéstica rapida (15). Otro riesgo es la
identificacién de formas leves o de significado incierto —
diagnésticos indeterminados en la fibrosis quistica, hi-
perfenilalaninemias leves, hipotiroidismo transitorio—
que exigen prudencia para no medicalizar en exceso (6,8).

Desde la bioética, el tamizaje neonatal compromete varios
principios. La autonomia se tensiona entre el respeto al
consentimiento informado de los padres y el deber de

proteger a un recién nacido de alta vulnerabilidad, lo que
sustenta el caracter obligatorio del cribado en muchas le-
gislaciones. La beneficencia y la proporcionalidad se
equilibran facilmente: el dafio de una puncién en el talén
es minimo frente al beneficio potencial. La no maleficen-
cia obliga a prevenir la estigmatizacién y la discrimina-
cién de personas afectadas pero asintomaticas. Y la justi-
cia —la equidad en el acceso— es el principio que per-
manece incompletamente realizado en el Paraguay y en
América Latina, donde las poblaciones mas vulnerables
son las que con mayor frecuencia quedan fuera de estos
servicios que pueden salvar vidas (16). En ultima instan-
cia, el beneficio del tamizaje depende de que exista una
confirmacién diagnostica accesible y un tratamiento ga-
rantizado: cribar sin asegurar el seguimiento y la terapia
puede causar mas perjuicio que beneficio (2,5).

DISCUSION

El tamizaje neonatal es una de las intervenciones preven-
tivas mas consolidadas de la medicina contemporénea.
Las cuatro condiciones «clasicas» del cribado en gota de
sangre seca, junto con el tamizaje auditivo, el del reflejo
rojoy el de cardiopatias congénitas criticas, conforman un
conjunto coherente de pruebas, cada una respaldada por
evidencia sélida sobre su rendimiento y su capacidad de
adelantar el diagndstico (1,3,9,12,14).

Conviene, sin embargo, interpretar cada prueba segtin sus
caracteristicas. El tamizaje no diagnostica: identifica ries-
go. La especificidad de estas pruebas es alta, pero su sen-
sibilidad varia —cercana al 76 % para la oximetria de
pulso, en torno al 23 % para el reflejo rojo—, de modo que
un resultado normal no descarta por completo la enfer-
medad y un resultado alterado obliga a confirmar, no a
tratar (12,14).

Lo que determina el beneficio real no es la prueba, sino la
cadena que la sigue: la confirmacién oportuna, el inicio del
tratamiento y el seguimiento sostenido. El eslabén m4s
fragil es la pérdida de seguimiento tras un resultado que
indica derivacion, un fenémeno que sigue el patrén de la
desventaja social —bajo peso al nacer, ruralidad, bajo ni-
vel educativo materno, falta de seguro— (11). En el Para-
guay y en la region, la brecha principal no est4 en la exis-
tencia de un programa, sino en su profundidad —panel
ampliado, espectrometria de masas en tdndem, diagnds-
tico de fibrosis quistica— y en su equidad (4,5).

Los riesgos del tamizaje, como la ansiedad por los falsos
positivos o la deteccidén de formas leves, son reales pero
en general moderados y manejables con buena comuni-
cacién (15). El problema ético dominante es la justicia
distributiva: garantizar que todos los recién nacidos, y no
solo los que nacen en centros urbanos o con cobertura de
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seguridad social, accedan al tamizaje, a la confirmaciéon y
al tratamiento (16).

En el Paraguay, la Ley N.2 2138/2003 y el programa na-
cional en funcionamiento desde 1999 han logrado una
base legal firme y una cobertura cercana al 90 %, con
gratuidad y obligatoriedad para el hipotiroidismo congé-
nito, la fenilcetonuria y la fibrosis quistica. Las tareas
pendientes son la universalizacién del panel ampliado y
de los cribados auditivo, visual y cardiaco, y el cierre de
las brechas rurales y socioecon6émicas (5).

Para la medicina familiar y comunitaria, el tamizaje neo-
natal ofrece un espacio de accion concreto: asegurar que
la muestra se tome a todos los recién nacidos en la venta-
na correcta, informar a las familias, registrar y buscar ac-
tivamente los resultados, acompafiar los casos con tami-
zaje alterado hasta la confirmacion, integrar la vigilancia
de la audicién y la repeticién del reflejo rojo en los con-
troles de salud del lactante, y abogar por la ampliacién del
programa (13). El equipo de salud del primer nivel es, con
frecuencia, quien tiene el contacto mdas continuo con el
recién nacido y su familia, y por tanto quien mejor puede
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