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El tamiz neonatal ampliado (INA) para la deteccion de errores
innatos del metabolismo (EIM) es un estudio con objetivo de
detectar su presencia no manifestada en los primeros meses de
vida, por lo que debe ser realizado a todos los recién nacidos
para poder identificar a los afectados, iniciar su estudio
definitivo y tratamiento.'

El Colegio Americano de Genética Médica (ACMG) ha
recomendado la deteccién de 30 trastornos de errores innatos
del metabolismo que pueden ser agrupados en cinco categorfas:
trastornos del metabolismo de los aminoacidos, trastornos del
metabolismo de los acidos organicos, trastornos de los acidos
grasos de oxidacion, las hemoglobinopatias y grupo mixto de
trastornos.” (Cuadro 1)

Los trastornos del metabolismo de aminoacidos son
diversos con distintos grados de severidad por carecer de
enzimas para romper los aminoacidos ya que los niveles toxicos
de aminoacidos o amoniaco pueden acumularse en el cuerpo
causando una variedad de signos y sintomas e incluso causar la
muerte. Los trastornos del metabolismo de los dcidos organicos
son hereditatios y resultan de la pérdida de actividad de una
enzima implicada en la descomposicion de los aminoéacidos de
las proteinas, lipidos, carbohidratos y esteroides. Los trastornos
de la oxidacion de 4cidos grasos, son trastornos caracterizados
por defectos hereditarios de enzimas necesarias para convertir
la grasa en energfa. Las hemoglobinopatias son enfermedades
de los eritrocitos que producen grados variables de anemia,
infecciones graves, episodios de dolor y dafio en 6rganos
vitales.”

El grupo mixto de trastornos incluye algunas enfermedades
que se heredan y otras que no son genéticas.s

El Dr. Torres y cols. en el 2007 realizaron en Nuevo Leén,
México un tamizaje analizando 42,264 muestras, detectando 7
casos, los cuales fueron: homocistinuria, fenilcetonuria,
citrulinemia, tirosinemia/transitoria, deficiencia de 3-
metilcrotonil-CoA carboxilasa, deficiencia de 3-hidroxi-3-
metilglutaril-CoA liasa y galactosemia tipica con incidencia
acumulada de defectos metabdlicos en la poblacién de 1:5000
con 0.22% de casos falso-positivos, por espectrometria de
Tandem, la cual es empleada en algunos paises del mundo y
permite identificar y tratar con oportunidad mas enfermedades
que con el método convencional.’

En México se realiza el tamiz neonatal ampliado para cuatro
enfermedades: hipotiroidismo congénito, galactosemia clasica,
fenilcetonuria e hiperplasia suprarrenal congénita.’

Con los avances en el tratamiento y la ampliacién

recomendada para la evaluaciéon del recién nacido, las
consecuencias perjudiciales para la salud ahora pueden ser
lasminimizados o evitados. El éxito continuo de los programas
de tamiz metabdlico ampliado depende del desarrollo de las
capacidades de vigilancia y seguimiento que permitan la
evaluacion y mejora continua. Ademas, los resultados de salud
de los nifios afectados por estos trastornos deben ser
monitoreados para tener una mejor comprension de la
respuesta a los tratamientos clinicos y para la elaboracién de
nuevos enfoques de tratamiento.’

Cuadro 1. Trastornos innatos del metabolismo
ENFERMEDAD FRECUENCIA

-Fenilcetonuria 1: 10.000

-Homocistinuria <1:100.000

-Acidemia argininosuccinica <1:100.000

Trastornos del metabolismo de los Acidos orgénicos

1:100.000

-Acidemia glutdrica

-Deficiencia multiple de carboxilasa <1:100.000

-CBLA CBLB <1:100.000

-Acidemia propidnica 1:75.000

Trastornos de la oxidacion de acidos grasos

-Acil-CoA deshidrogenasa de cadena muy

1:75.000
larga

-Deficiencia de proteina trifuncional <1:100.000

Hemoglobinopatias

-Beta talasemia 1:25.000

Grupo mixto de trastornos

-Deficiencia de Biotinidasa 1:61.319

-Galactosemia clasica 1:53.261

1:3.621 en USA 1:800

-Fibrosis quistica Hispanos
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