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Resumen
Introducción. Actualmente, los avances tecnológicos han hecho
factible el tamiz neonatal (TN) para un número cada vez mayor
de enfermedades. En México, la normatividad vigente se ha man-
tenido sin cambios desde 1988, contemplando únicamente la
detección del hipotiroidismo congénito; sin embargo, el TN ha
evolucionado de manera diferenciada en el sector salud. Objeti-
vo: conocer la variabilidad del número de enfermedades detecta-
das mediante el TN y las metodologías utilizadas para su realiza-
ción en las distintas instituciones del sistema de salud mexicano.

Métodos. Se realizaron entrevistas telefónicas con los coordi-
nadores estatales del Programa de TN.

Resultados. Algunas instituciones realizan el tamiz para una
enfermedad, mientras que otras lo practican hasta para 60 enfer-
medades. Las metodologías empleadas van de 1 a 5.

Conclusión. Existe gran variabilidad en el número de enfer-
medades que se tamizan, así como en las metodologías emplea-
das; dicha variabilidad depende del lugar del nacimiento y la
adscripción laboral de los padres. La variabilidad conduce a in-
equidad en la oportunidad de que a los recién nacidos se les
detecten enfermedades congénitas graves, que tienen un alto
potencial generador de discapacidad, por lo que es importante
que se establezcan políticas de salud equitativas, justas y moder-
nas sobre el TN en México.
Palabras clave. Tamiz neonatal; pesquisa neonatal; variabilidad;
sector salud; México; discapacidad.

Summary
Introduction. Recently, the development of technology has reached
the availability of neonatal screening (NS) for an increasing num-
ber of diseases. In Mexico, the actual official regulation makes
obligatory the detection of only one disease -hypothyroidism.
Despite this, the regulation has remained without changes since
1988. Panels involved in NS have evolved differently in the
Mexican health sector. We undertook this study to determine
the variability of the NS panels and the number of detected dis-
eases as well as the diverse methodologies used for their determi-
nation in the different institutions of the Mexican health system.

Methods. Telephone interviews were made to the directors of
the NS program for each federal entity and institution.

Results. We found that some institutions only screen for one
disease, whereas others screen for up to 60 diseases. Methodology
variation was 1 to 5.

Conclusions. There is great variability in the number of dis-
eases detected in newborns as well as in the methodologies used.
Such inconsistency depends on the place of birth and the par-
ents’ employment for insurance affiliation. This difference leads
to unequal opportunities for the detection of severe inherited
diseases with high potential of impaired development. It is im-
portant to establish equal, fair and modern health policies in
regard to NS in Mexico.
Key words. Neonatal screening; newborn infant screening, vari-
ability; México; mental retardation.
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El tamiz neonatal en México se realiza desde 1974,
cuando Velázquez y col.1 introdujeron esta prác-
tica preventiva después de recibir un entrenamien-
to con Guthrie y Susi,2 que fueron los creadores
del tamiz. En un principio, en nuestro país el ta-
miz fue concebido para la detección de tres enfer-
medades: fenilcetonuria, hipotiroidismo y toxo-
plasmosis congénita; siguiendo la tendencia
internacional y las evidencias científicas existen-
tes en ese momento. La toxoplasmosis congénita
no se pudo implementar en esa época por cues-
tiones técnicas, pero los resultados exitosos de los
primeros proyectos piloto para el tamiz de hipoti-
roidismo congénito y fenilcetonuria fueron publi-
cados en diversas ocasiones, e incluso se realizó
un estudio costo-beneficio de los mismos.3-5

Dado que el tamiz neonatal es un programa de
salud pública, que para su aplicación requiere tan-
to del financiamiento como de los mecanismos
logísticos de las agencias gubernamentales, las
decisiones sobre el camino que dicha práctica si-
gue, son tomadas de manera general por los en-
cargados de las instancias del gobierno en las que
se encuentra “anclado” dicho programa.6-8 En el
caso de México, estas instancias han sido la Di-
rección General de Atención Materno-Infantil,
posteriormente la Dirección General de Salud
Reproductiva y, actualmente, el Centro Nacional
de Equidad de Género y Salud Reproductiva de
la Secretaría de Salud. Por otro lado, el sistema
de salud en México es muy complejo, e incluye a
múltiples instituciones, cada una de ellas con dis-
tintas fuentes de subvención y con sus propios li-
neamientos9 (Fig. 1) y, en el caso específico del
tamiz neonatal, no se ha realizado hasta el mo-
mento un consenso serio, académico, interinterins-
titucional e incluyente, que unifique las políticas
sobre el tamiz en nuestro país.

En 1988 se emitió la primera norma técnica
mexicana,10 que hizo obligatoria la realización del
tamiz para todas las instituciones que atienden
recién nacidos, y en 1995 dicha norma técnica se

transformó en Norma Oficial Mexicana;11 pero, a
pesar de las contundentes evidencias científicas a
favor de la detección oportuna de la fenilcetonu-
ria,12,13 desafortunadamente en dichas normas sólo
se contempló como obligatoria la detección del
hipotiroidismo congénito. Posteriormente, en el
año 2001 se emitió una nueva norma sobre la pre-
vención de los defectos al nacimiento, en la que
se recomienda (pero no se establece como obliga-
torio), la detección neonatal de errores innatos
del metabolismo. Esta norma señala un listado de
enfermedades (fenilcetonuria, hiperplasia supra-
rrenal congénita, galactosemia, fibrosis quística,
enfermedad de orina de jarabe de maple, homo-
cistinuria e hipotiroidismo congénito), pero no
establece la obligatoriedad de su realización.14

En los años recientes, el avance de la ciencia y
la tecnología han conducido a la factibilidad de
realizar el tamiz neonatal para un número cada vez
mayor de enfermedades,15-21 siendo actualmente
posible, al menos en teoría, la detección de cerca
de 100 enfermedades;17 incluso ahora se están rea-
lizando estudios para el tamiz de condiciones ta-
les como: inmunodeficiencia combinada seve-
ra,22,23 enfermedades lisosomales24-26 y el síndrome
X frágil,27,28 entre otras. Sin embargo, la mayoría
de las normas que regulan el tamiz neonatal en
casi todo el mundo han sido rápidamente rebasa-
das por la ciencia y la tecnología,29-35 y una con-
secuencia de esto ha sido que existe una enorme
disparidad entre países y regiones sobre el número
de enfermedades que se detectan en el neonato
de manera rutinaria y obligatoria en cada lugar.

La variabilidad de los paneles de tamiz neona-
tal es un fenómeno común, no sólo en nuestro país,
sino también en el mundo36 (Cuadro 1); sin em-
bargo, en la mayoría de los países desarrollados
existen una serie de lineamientos o recomenda-
ciones generales que regulan esta práctica y orien-
tan a los médicos sobre su actuar. Por ejemplo, la
Academia Americana de Pediatría ha fijado su pos-
tura sobre el tamiz ampliado, estableciendo un do-
cumento en el que se recomienda la detección de
28 enfermedades metabólicas más el tamiz auditi-
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vo en todo recién nacido en los Estados Unidos
de Norteamérica (panel).37,38 Por otro lado, re-
cientemente la Organización Mundial de la Salud
publicó la síntesis y revisión de los criterios para
el correcto establecimiento de los programas de
tamiz de enfermedades,39 mismos que en el cua-
dro 2 se presentan comparados con los criterios
tradicionales de tamiz de Wilson y Jungner.40

El objetivo de este escrito es conocer el pano-
rama de la variabilidad del tamiz neonatal en
México, tanto en el número de enfermedades de-
tectadas como en las diferentes metodologías que
se utilizan para su realización en las distintas insti-
tuciones que conforman el sistema de salud de
nuestro país.

�
�����
Se realizó una encuesta telefónica a los encargados
de la coordinación estatal o institucional del tamiz
neonatal. Se les hicieron las siguientes preguntas
abiertas: a) ¿Cuántas enfermedades detecta el ta-
miz neonatal de su estado?; en cada una de las si-
guientes instituciones: Secretaría de Salud (SSA),
Instituto Mexicano del Seguro Social (IMSS), Ins-
tituto de Seguridad y Servicios Sociales de los Tra-
bajadores del Estado (ISSSTE), Petróleos Mexica-

nos (PEMEX), Secretaría de la Defensa Nacional
(SEDENA) y privados. Para facilitar la entrevista,
se dividieron las enfermedades en los siguientes gru-
pos: I. Endocrinopatías (hipotiroidismo congénito
e hiperplasia suprarrenal congénita); II. Aminoaci-
dopatías; III. Acidemias orgánicas; IV. Defectos de
oxidación de ácidos grasos; V. Galactosemia; VI.
Trastornos congénitos de la hemoglobina; VII.
Deficiencia de biotinidasa; VIII. Fibrosis quística;
y IX. Toxoplasmosis congénita. b) ¿Qué metodo-
logía emplea cada una de las instituciones para ha-
cer el tamiz neonatal?

����������
Se realizaron 40 entrevistas telefónicas con los
encargados de llevar a cabo el programa de tamiz
neonatal en cada una de las entidades federativas
e instituciones. Todos los coordinadores contes-
taron la encuesta, pero 29/40 (72.5%) sólo cono-
cían los datos de su institución, ignorando las en-
fermedades que se tamizan en otras instituciones
de su mismo estado; 18/40 (45%) desconocían las
metodologías empleadas para la realización del
tamiz en otras instituciones; y 10/40 (25%) igno-
raban las metodologías empleadas en su propia
institución.
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Hipotiroidismo conngénito x x x x x
Hiperplasia suprarrenal congénita x x x x
Aminoacidopatías x x x x x
Acidemias orgánicas x x x x x
Defectos de oxidación de ácidos grasos x x x x x
Galactosemia x x x
Anemia de células falciformes x x x
y otras hemoglobinopatías
Deficiencia de biotinidasa x x x
Fibrosis quística x x x
Toxoplasmosis congénita x

USA: Estados Unidos de Norteamérica
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En el cuadro 3 se muestran los resultados del
número de enfermedades detectadas en cada ins-
titución pública, y en el cuadro 4 se señalan las
diversas metodologías utilizadas. En el caso de los
establecimientos privados encontramos una gran
disparidad, principalmente en las metodologías
empleadas, puesto que algunos laboratorios toda-
vía utilizan técnicas obsoletas, tales como la cro-
matografía en placa fina, mientras que otros se en-
cuentran equipados con tecnología de punta
(espectrometría de masas en tándem).

�
�	��
��
A pesar del alud de evidencias científicas sobre el
beneficio de ampliar el tamiz neonatal,37,38,42 la
obsolescencia de las normas oficiales mexicanas y

la carencia de actualización, tanto técnica como
científica de las instancias normativas, que desde
hace 20 años siguen manteniendo la misma polí-
tica de la detección exclusiva del hipotiroidismo
congénito, ha originado que en México, cada una
de las instituciones que realiza el tamiz establezca
sus propias reglas sobre esta práctica neonatal.
Nuestros resultados señalan que el panel más li-
mitado de tamiz neonatal, tanto en número de
enfermedades como en metodologías empleadas,
es el de la SSA. PEMEX es el que realiza el panel
más amplio de tamiz; sin embargo, el número de
recién nacidos que atiende es pequeño en compa-
ración con otras instituciones. El IMSS realiza la
detección de cuatro enfermedades (hipotiroidis-
mo congénito, hiperplasia suprarrenal congénita,
fenilcetonuria y deficiencia de biotinidasa).
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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 ser aceptable para la población
7. La historia natural de la condición, desde su período 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 confirmación diagnóstica y el tratamiento) debe estar

económicamente equilibrado en relación al 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”
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1. El programa de tamiz debe responder a una necesidad reconocida
2. Los objetivos del tamiz se deben definir al principio
3. Debe haber una población blanco definida
4. Debe haber evidencia científica de la eficacia del programa de tamiz
5. El programa debe integrar la educación, el proceso analítico, los servicios clínicos y la gerencia
6. Debe existir garantía de la calidad del programa, con los mecanismos adecuados para reducir al mínimo

los riesgos potenciales del tamiz
7. El programa debe asegurar el consentimiento informado, la confidencialidad y el respeto a la autonomía
8. El programa debe promover la equidad y el acceso a la prueba para toda la población blanco
9. La evaluación del programa se debe planear desde el principio

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

OMS: Organización Mundial de la Salud
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La variabilidad, tanto en la logística como en
las metodologías y en el número de enfermedades
que se detectan en nuestro país, es enorme en la
práctica privada como en la pública, y dicha va-
riabilidad conduce a dificultades y errores en la
atención infantil, mismas que de manera general
tiene que enfrentar el pediatra o el médico de pri-
mer contacto al que acuden los padres con el re-
sultado del tamiz. El médico tiene que sufrir una
serie de situaciones complejas e inesperadas que
pueden llevarlo a tomar decisiones inadecuadas,
que incluso pueden dañar al niño; por ejemplo, si

el niño nació en una institución en la que se reali-
za el tamiz ampliado, y acude con su resultado
sospechoso a otra institución en la que sólo se
detecta el hipotiroidismo congénito, el médico
probablemente no contará ni con el marco teóri-
co ni con las herramientas tecnológicas para rea-
lizar los estudios confirmatorios y definir correcta
y urgentemente si el caso es verdadero o es un
falso positivo. Esta situación suele angustiar y alar-
mar a los padres que ven que el médico duda o
desconoce los pasos a seguir ante un caso sospe-
choso de tamiz.
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ELISA o DELFIA x x x
Microelisa x x
Espectrometría de masas en tándem x
Electroforesis por isoelectroenfoque x

SSA: Secretaría de Salud; IMSS: Instituto Mexicano del Seguro Social; ISSSTE: Instituto de Seguridad de los Trabajadores del Estado; PEMEX:
Petróleos Mexicanos; SEDENA: Secretaría de la Defensa Nacional
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Estimación del número de nacimientos 743 651 456 453 82 628 8 853 5 902
en cada institución (2005)**
Hipotiroidismo congénito x x x x x
Hiperplasia suprarrenal congénita x x
Aminoacidopatías x (fenilcetonuria x (fenilcetonuria x

sólo en algunas sólo en algunas
unidades médicas) unidades médicas)

Acidemias orgánicas x
Defectos de oxidación de ácidos grasos x
Galactosemia x
Hemoglobinopatías x
Deficiencia de biotinidasa x x
Fibrosis quística x
Toxoplasmosis

*Laboratorio Central de Tamiz Neonatal de la DGSR-SSA (2008)
SSA: Secretaría de Salud; IMSS: Instituto Mexicano del Seguro Social; ISSSTE: Instituto de Seguridad de los Trabajadores del Estado; PEMEX:
Petróleos Mexicanos; SEDENA: Secretaría de la Defensa Nacional
**Fuente: Instituto Nacional de Estadística Geografía e Informática: Conteo de Población y Vivienda 2005
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De manera inversa, si un niño nació en una ins-
titución que únicamente realiza el tamiz para hi-
potiroidismo, y el médico trabaja en un lugar en
el que el tamiz incluye la detección de 4, 10 ó 28
enfermedades, el médico puede erróneamente su-
poner que su paciente está también tamizado para
dichas condiciones, y de alguna manera sesgar su
pensamiento clínico y perder tiempo valioso para
el diagnóstico y el tratamiento, en caso de que se
trate de un enfermo verdadero.

Un hecho que agrava aún más la situación, es que
hasta el momento no todas las instituciones entre-

gan un resultado escrito y firmado para cada uno de
los recién nacidos, sino que únicamente se entrega
un papel con la leyenda “tamiz neonatal normal” o
simplemente se le coloca un sello en la cartilla de
vacunación que indica “tamiz neonatal normal”, sin
especificar ni el resultado, ya sea cualitativo o cuan-
titativo, ni el nombre de las enfermedades tamiza-
das, ni mucho menos las metodologías empleadas, y
esto es aún más confuso cuando la leyenda dice “ta-
miz neonatal sospechoso” o “tamiz positivo”.

Ante este “hueco normativo”, las propuestas de
solución inmediata son que todo resultado de ta-

.������11111	 Esquema del Financiamiento al Sistema de Salud de México.9

Modificado de Huitrón P, Matamoros M.
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miz neonatal, tanto el sospechoso como el nor-
mal, se les entregue por escrito a los padres, y que
en dicho resultado de manera obligatoria se espe-
cifiquen el número y nombre de las enfermedades
que se buscaron, así como la o las metodologías
empleadas; además, todo resultado escrito debe
contener el nombre del laboratorio y de la perso-
na que lo realizó, así como el teléfono y la direc-
ción para aclarar dudas y brindar orientación ade-
cuada, debiendo contar todos los laboratorios que
realicen tamiz neonatal con estándares mínimos
de calidad, y de preferencia estar certificados.

Por otro lado, los avances científicos vertigi-
nosos en el área del tamiz neonatal hacen nece-
saria la creación de grupos de expertos y consul-
tores que puedan orientar en México a los
tomadores de decisiones sobre esta valiosa he-
rramienta preventiva. A pesar de las evidencias
científicas a su favor, si en la práctica el tamiz no
se actualiza y se realiza correctamente, y pierde
su enfoque original que es la detección temprana
y eficiente de enfermedades graves para atenuar
la discapacidad concomitante, tiene el riesgo de
convertirse en lugar de una práctica preventiva
en un “lío” inútil, engorroso y caro para los ser-
vicios de salud, además de un motivo de angus-
tia innecesaria para las familias.43,44

La fragmentación del sector salud tiene como
una de sus consecuencias que la atención de los
usuarios sea diferente dependiendo el tipo de de-
rechohabiencia, y que incluso los programas pre-
ventivos -tales como el tamiz neonatal- sean dis-
tintos. Esto es especialmente grave en los casos de
las personas genéticamente afectadas, y muy par-
ticularmente en el caso de los pacientes con erro-
res innatos del metabolismo; mismos que requeri-
rán atención de por vida. Por ejemplo, los
pacientes con fenilcetonuria que son atendidos en
instituciones como PEMEX o el IMSS, son actual-
mente tratados y reciben fórmulas especiales para
su padecimiento (fórmula libre de fenilalanina),
mismas que incluso ya se encuentran en el Cuadro
Básico y Catálogo de Medicamentos de la SSA
(clave 5400), en cambio, los que se atienden en

otras instituciones de la SSA no tienen acceso a
dichas fórmulas, ni mucho menos a la detección
oportuna de su enfermedad.

Para la construcción, de facto, de un sistema
equitativo y justo de tamiz neonatal, se debe rom-
per con la actual variabilidad, causada principal-
mente por afiliación condicionada al esquema la-
boral de los padres, y debemos buscar que todos
los niños tengan las mismas oportunidades de de-
tección de enfermedades. En la transición a dicho
sistema justo y equitativo, será necesario conocer
y evaluar objetivamente todas las experiencias ac-
tuales de tamiz, públicas y privadas, para que pau-
latinamente se cierre la brecha que actualmente
padecemos, siendo muy importante realizar estu-
dios piloto y proyectos de investigación sobre el
tamiz neonatal en México.

En conclusión, actualmente existe una gran
variabilidad en el número de enfermedades que
se detectan en los recién nacidos, así como en la
calidad de las metodologías empleadas, y dicha
variabilidad depende del lugar en el cual ocurre
el nacimiento y en la adscripción laboral de los
padres. La variabilidad conduce a inequidad en
la oportunidad de que a los recién nacidos se les
detecten enfermedades congénitas graves que tie-
nen un alto potencial generador de defectos en
el crecimiento y desarrollo, por lo que es impor-
tante que se establezcan políticas de salud equi-
tativas, justas y modernas, que garanticen que a
todo recién nacido mexicano -independiente-
mente de su lugar de nacimiento- se le pueda,
cuando menos, detectar a tiempo y de manera
simultánea: hipotiroidismo congénito, trastornos
de los aminoácidos y hemoglobinopatías. Es im-
perativo que las normas que rigen el tamiz se ac-
tualicen para poder dar coherencia y coordina-
ción a todos los actores involucrados en dicho
proceso. Es importante definir, apoyados en evi-
dencias científicas y consensos, cuál es el panel
de tamiz adecuado para nuestra población, to-
mando en cuenta sus características genéticas y
sus condiciones ambientales, con base en crite-
rios de costo-efectividad, aplicando esta última
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desde una perspectiva de bienestar social. Hay
que redefinir el tamiz neonatal de nuestro país,
tomando en cuenta las siguientes características:
1. Pertinencia: dependiendo del perfil epidemio-
lógico de cada región geográfica y de cada seg-
mento de la población; 2. Flexibilidad: el panel
establecido no puede ser estático en el tiempo,
debe tener una revisión continua, basado en los

resultados y en los avances científicos y tecnoló-
gicos; y 3. Equidad: todos los niños deben tener
las mismas oportunidades de detección y preven-
ción de enfermedades para lograr la mejor cali-
dad de vida posible.
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