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ANTECEDENTES

Definición de tamiz

Es la presunta identificación de una enfermedad o defecto no reconoci-
do mediante la aplicación de pruebas, exámenes u otros procedimientos 
que deben aplicarse de manera rápida. El tamiz distingue a las perso-
nas que posiblemente tengan o no alguna enfermedad. La prueba de 
tamiz no pretende ser diagnóstica. Las personas con una prueba de 
tamiz anormal o sospechosa deben enviarse con sus médicos para la 
confirmación diagnóstica y el tratamiento necesarios.1 

Los programas de tamiz deben seguir una serie de principios univer-
sales fundamentales, establecidos por Wilson y Jungner2 (Cuadro 1), 
que continúan siendo vigentes. Dichos criterios constituyen un pilar 
de la salud pública mundial y se han adaptado a las condiciones cien-
tíficas actuales.3 Lester Breslow fue el primero en utilizar el término 
“tamiz”, aplicado en 1949 en California, para  referirse a una serie 
sistematizada de pruebas efectuadas en la población adulta, aparen-
temente sana, para buscar enfermedades crónicas y cuyo tratamiento 
podría ser benéfico.4

Tamiz neonatal

El 1 de septiembre de 1963, Robert Guthrie publicó en la revista Pe-
diatrics un artículo fundamental, que evidenció la factibilidad de la 
detección masiva de la fenilcetonuria (PKU, abreviatura proveniente 
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del término phenyketonuria en el idioma inglés) 
en los recién nacidos, mediante el uso de sangre 
seca depositada en papel filtro y analizada por 
un sencillo método de inhibición bacteriana.5 
Esta publicación marcó el nacimiento del tamiz 
neonatal, que en la actualidad se reconoce como 
uno de los grandes logros de la salud pública 
mundial.6 Algunas de las principales aportacio-
nes del Dr. Guthrie a la salud pública se enlistan 
en el Cuadro 2. 

El tamiz neonatal es método efectivo para el 
cuidado de los recién nacidos, pues permite 
detectar de manera precoz y asintomática una 
serie de enfermedades congénitas, genéticas, 
metabólicas o estructurales que, de no ser iden-
tificadas a tiempo, pueden tener consecuencias 
devastadoras en el desarrollo y la calidad de 
vida de los niños. La detección temprana de 
las enfermedades es decisiva para proporcionar 
intervenciones médicas oportunas y eficaces, 

que puedan detener la historia natural de la en-
fermedad y con ello prevenir daños en la salud, 
que puedan causar interrupción del desarrollo 
físico y mental, daño orgánico, discapacidad y, 
en algunos casos, la muerte. El tamiz neonatal, 
más allá de la prueba o intervención aislada, 
representa un procedimiento de los sistemas de 
salud pública en el que intervienen diferentes 
actores (Figura 1), por lo que debe planearse 
correctamente, vigilarse en todas sus etapas, 
auditarse en todos sus componentes, y los re-
sultados deben someterse al escrutinio técnico 
y científico para evaluar su desempeño.7,8

Tipos de pruebas de tamiz neonatal

Si bien el tamiz metabólico para la detección 
de fenilcetonuria fue el primero en aplicarse a 
la población neonatal y que abrió las bases de 
este tipo de programas, el desarrollo científico y 
tecnológico ha conducido a un gran crecimiento 

Cuadro 1. Principios de Wilson y Jungner del tamiz2

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

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

3. Los métodos diagnósticos y el tratamiento deben estar disponibles.

4. La enfermedad debe tener una etapa sintomática latente o temprana reconocible.

5. La prueba de tamiz debe ser adecuada.

6. La prueba debe aceptarse por la población.

7. La historia natural de la enfermedad debe ser bien conocida.

8. Debe existir consenso del tratamiento.

9. El costo del hallazgo de los casos debe estar económicamente equilibrado en relación con el gasto total de la asistencia 
médica.

10. La búsqueda de los casos debe ser un proceso continuo y no un proyecto “de vez en cuando”.

Cuadro 2. Principales aportaciones del Dr. Robert Guthrie a la medicina

1. Desarrollo de un método para cuantificar de manera masiva las concentraciones de fenilalanina en sangre.

2. Implementación de la tarjeta de papel filtro de algodón como medio de recolección y transporte de sangre de recién nacidos.

3. Estandarización de la toma de muestra en talón de los recién nacidos.

4. Implementación del primer programa de detección temprana de una enfermedad genética (fenilcetonuria).

5. Conceptualización y desarrollo del tamiz como “Programa Integral de Salud Pública”, en cumplimiento con los criterios 
de Wilson y Jungner.
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Todos los programas de tamiz neonatal (me-
tabólico, auditivo, cardíaco, oftalmológico) 
tienen reglas, fundamentos e indicadores 
(Cuadro 4) que deben seguir para garantizar 
su calidad, utilidad, permanencia y, principal-
mente, beneficio para los niños, sus familias y 
la sociedad en general.9,16,17

Los programas de tamiz neonatal, en general, 
tienen seis componentes: 1) La prueba de tamiz, 
que incluye la obtención y envío de la muestra 
para el metabólico, o la realización del estudio 
en la cabecera del niño para los tamices auditivo 
o cardiaco; 2) seguimiento para la localización 
expedita y referencia de los recién nacidos en 
riesgo detectados por el tamiz; 3) confirmación 
del caso, que incluye la evaluación médica y 
pruebas adicionales para establecer el diagnós-
tico definitivo o dilucidar el caso como falso 
positivo; 4) inicio inmediato del tratamiento 
y planeación del tratamiento a largo plazo; 5) 
evaluación de las cuatro acciones anteriores, 
con el objetivo de identificar oportunidades de 

en el área, llevando a la detección temprana de 
otras enfermedades.9 En la actualidad se distin-
guen dos tipos: 

1. Tamiz neonatal metabólico. Implica la 
toma de gotas de sangre del talón en pa-
pel filtro y su envío para procesarse en un 
laboratorio que emitirá el resultado y lo 
comunicará al responsable del programa 
de tamiz neonatal, o a los padres.

2. Tamiz neonatal en la cabecera del re-
cién nacido (“point of care testing”). 
Las características son: a) proximidad 
al niño que requiere el análisis (cuna 
o consultorio en dónde está el recién 
nacido), b) rapidez de la obtención de 
resultados (minutos), c) miniaturización 
de los analizadores, y d) sencillez del 
método, que puede llevarse a cabo por 
personal de salud adiestrado. Algunos 
ejemplos de este tipo de tamiz que se 
practican se muestran en el Cuadro 3.10-15 

Figura 1. Principales componentes del tamiz metabólico.

Médico

Niño/Padres

Sistema de 
Salud

IN
FO

RM
A

C
IÓ

N
 y

 E
D

U
C

A
C

IÓ
N

  A
 

LO
S 

FU
TU

RO
S 

PA
D

RE
S

PU
BL

IC
A

C
IÓ

N
/D

IF
U

SI
O

N
 A

BI
ER

TA
 D

E 
LO

S 
RE

SU
LT

A
D

O
S

GESTIÓN CONTINUA DE LA CALIDAD



411

Vela-Amieva M. Fundamentos del tamiz neonatal

Cuadro 3. Tamices neonatales que se realizan en México, metodología y comparación con algunas recomendaciones inter-
nacionales.10-15 (continúa en la siguiente página)

Tipo de tamiz Recomendado Métodos más utilizados ¿Cómo se hace?

Metabólico

HRSA*
ACMG**
AAP***

Técnicas inmunoenzimáticas 
Espectrometría de masas en 

tándem
Isoelectroenfoque

Cromatografía de líquidos de 
alta resolución

Biología molecular para 
marcador primario (errores 
innatos de la inmunidad, 

mediante conteo de círculos 
de escisión de receptores de 
células T), o para marcador 
secundario (fibrosis quística, 
mediante la secuenciación 

del gen CFTR).

Implica el envío de 
la muestra al labo-
ratorio procesador

Análisis de gotas de sangre 
extraídas del talón del recién 

nacido y depositadas en 
papel filtro.

Auditivo
HRSA
ACMG
AAP

Emisiones otoacústicas y po-
tenciales evocados auditivos

Se realiza en la 
cuna del recién 

nacido

Se coloca un pequeño auri-
cular en el oído del recién 
nacido y se envían sonidos 

suaves. 
En las emisiones otoacústi-
cas se registra la respuesta 

del oído interno en respuesta 
a los sonidos. 

En los potenciales evocados 
se mide la actividad eléctrica 
en el cerebro en respuesta a 

los estímulos sonoros.

Cardiológico
HRSA
ACMG
AAP

Oximetría de pulso
Se realiza en la 
cuna del recién 

nacido

Se coloca un sensor en la 
piel del recién nacido, en la 
mano y en el pie y se miden 
los niveles de oxígeno en la 

sangre

Oftalmológico

AAP

Exploración ocular con ma-
niobra de Brückner (reflejo 

rojo)

Se realiza como 
parte de la explo-
ración física del 
recién nacido

Consiste en verificar, a través 
del canal ocular del oftal-

moscopio directo, el reflejo 
que se produce en la retina 
al iluminar el ojo del recién 

nacido.

No forma parte del 
panel recomenda-
do por la HRSA
Se utiliza funda-
mentalmente en 

los recién nacidos 
hospitalizados o 
con factores de 

riesgo

Cámara digital portátil de
imagen de retina pediátri-
ca de contacto de 130º de 

visión 

Se realiza en la 
cuna del recién 

nacido

Se aplica en recién nacidos 
de al menos tres semanas de 
vida extrauterina. Se aplican 

gotas de tropicamida con 
fenilefrina, una en cada ojo, 

cada 15 minutos, por tres 
dosis. Posteriormente se 

aplica una gota de tetracaína 
y una gota de hipromelosa

al 2%, y se efectúa el estudio 
abarcando la

totalidad de los globos 
oculares.
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Atresia de vías 
biliares

No forma parte del 
panel recomenda-
do por la HRSA

Tarjeta colorimétrica
Implica el envío de 
la información del 

resultado

Se compara el color de las 
evacuaciones con el color 
y número señalado en la 

tarjeta.

Displasia en el 
desarrollo de la 
cadera

No forma parte del 
panel recomenda-
do por la HRSA

Evaluación de la proporción 
y los pliegues de la piel de 
las extremidades inferiores, 
y la búsqueda de deforma-

ciones.
Realización de las maniobras 

de Barlow y Ortolani.

Se efectúa como 
parte de la explo-
ración física del 
recién nacido.

Buscar intencionadamente 
datos de displasia en el 

desarrollo de la cadera en 
todos los recién nacidos, en 
la primera semana de vida.

***AAP: American Academy of Pediatrics; **ACMG: American College of Medical Genetics and Genomics; *HRSA: Health Resources and 
Services Administration.

Cuadro 3. Tamices neonatales que se realizan en México, metodología y comparación con algunas recomendaciones inter-
nacionales.10-15 (continuación)

Tipo de tamiz Recomendado Métodos más utilizados ¿Cómo se hace?

Cuadro 4. Ejemplos y características de algunos tamices neonatales que se realizan en México, así como los indicadores 
mínimos de calidad y desempeño que se deben utilizar

Tipo de tamiz Características Principales indicadores que se deben cumplir

Tamiz auditivo
Tamiz cardiológico
Tamiz oftalmológico
Tamiz de displasia de 
cadera
Tamiz para hiperbili-
rrubinemia
Tamiz para atresia de 
vías biliares

Se realiza en la cuna 
o en el consultorio

El resultado es inmediato 
y el operador debe to-
mar la decisión sobre las 
acciones a seguir (notifi-
cación del caso y realiza-
ción de pruebas confirma-
torias inmediatas)

• Cobertura del tamiz en la población de res-
ponsabilidad
• Oportunidad en la detección: edad al momento 
de la toma del tamiz, edad en la que se recibe 
el resultado
• Oportunidad en el diagnóstico: edad en la que 
se realizan las pruebas confirmatorias
• Oportunidad de inicio del tratamiento
• Índice de seguimiento de los casos afectados
• Asegurase que el niño afectado recibe atención 
médica adecuada

Tamiz metabólico
Implica el envío de la 
muestra para llevar a 

cabo el análisis

El operador inicial toma 
la muestra en la cuna o 
en el consultorio, envía 
la muestra al laboratorio 
que efectuará el análisis. 
El laboratorio informa el 
resultado. El operador que 
recibe el resultado debe 
tomar las acciones corres-
pondientes de inmediato 
(notificación del caso 
sospechoso, localización 
y realización de pruebas 
confirmatorias)
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mejora de la calidad y medir los beneficios del 
tamiz para el paciente, la familia y la sociedad; 
y 6) educación para los padres, profesionales de 
la salud, legisladores, personal que realiza tamiz 
neonatal, y otras personas interesadas. 

Los componentes arriba mencionados, junto 
con un presupuesto gubernamental justificado y 
garantizado, son críticos para tener un programa 
de tamiz neonatal exitoso.16,17 

Los programas de tamiz neonatal que en alguno 
de sus componentes impliquen la realización de 
pruebas genéticas, deben considerar las implica-
ciones éticas, legales y sociales, cuyos criterios 
se han establecido por la OMS y la UNESCO.18-21 

Principales indicadores del tamiz neonatal

En Estados Unidos, uno de los países con pro-
gramas de tamiz neonatal más desarrollados 

del mundo, se tamizan cerca de cuatro mi-
llones de recién nacidos al año,16 las políticas 
nacionales se han encargado de salvaguardar 
el financiamiento; los Centros para el Control y 
Prevención de las Enfermedades (CDC, por sus 
siglas en inglés) contribuyen al establecimiento 
de programas federales y la Agencia de Admi-
nistración de Recursos y Servicios para la Salud 
(HRSA, por sus siglas en inglés) optimiza los 
sistemas de tamiz, asegura su calidad y mejora 
continua, revisa las evidencias, implementa 
comités asesores y brinda asistencia técnica 
por expertos.16,17,21,22 Los principales indica-
dores de tamiz neonatal en Estados Unidos se 
informan en el Cuadro 5, si bien cada país debe 
establecer sus propios indicadores de calidad y 
desempeño del tamiz, los mencionados ante-
riormente son de enorme utilidad para aplicarse 
de manera general en todos los programas de 
tamiz neonatal.23 

Cuadro 5. Principales indicadores de calidad del programa de tamiz en Estados Unidos16

1. Porcentaje de muestras inadecuadas por fallas en la toma o en el transporte

2. Porcentaje de datos faltantes en la ficha de identificación del tamiz

3. Porcentaje de recién nacidos elegibles que no fueron tamizados (falla de cobertura)

4. Porcentaje de niños que no recibieron resolución final del caso (confirmación o descarte del diagnóstico)

5. Líneas del tiempo del tamiz
5.1 Tiempo desde el nacimiento hasta la toma de muestra o realización del estudio en la cabecera.
5.2 Tiempo desde la toma de muestra hasta la llegada al laboratorio procesador
5.3 Tiempo desde la recepción de la muestra hasta la obtención del resultado
5.4 Tiempo desde el nacimiento hasta la notificación del resultado
5.5 Tiempo desde la notificación del resultado sospechoso hasta la intervención médica adecuada de los niños con 
enfermedad confirmada
5.6 Tiempo desde el nacimiento hasta la confirmación del diagnóstico por el equipo médico
5.7 Tiempo desde el nacimiento hasta la determinación del caso como falso positivo

6.  Porcentaje de niños con resultado de tamiz fuera de límite, que requirieron diagnóstico, reportado por tipo de enfermedad

7. Porcentaje de enfermedades detectadas mediante tamiz neonatal con diagnóstico confirmatorio, establecido por el 
equipo médico apropiado

8. Porcentaje de casos perdidos, reportados por tipo de enfermedad
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