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Información del artículo

Resumen Palabras clave

Introducción: El tamizaje metabólico neonatal básico (TMNB) es 
una estrategia esencial de salud pública para la detección temprana 
de   trastornos que pueden afectar el desarrollo del recién nacido si 
no son tratados oportunamente. Este estudio evaluó el programa de 
TMNB en el Hospital Universitario Hernando Moncaleano Perdomo 
de Neiva durante 2022-2023.

Materiales y Métodos: Estudio observacional y descriptivo en                 
neonatos sometidos a TMNB. Se realizó un análisis univariado de 
los datos, obtenidos de historias clínicas y registros de laboratorio. 
Se incluyeron recién nacidos con menos de un mes de vida y se 
excluyeron aquellos fallecidos o nacidos fuera de la institución.

Resultados: Se analizaron 980 pacientes lo que representó el 20,12 % 
de los nacimientos en la institución. La mediana de edad en la toma de 
muestra fue de 2,7 días (RIC: 1-2 días), con el 62,45 % de las muestras 
recolectadas antes de los dos días de vida. No se detectaron casos 
positivos para fenilcetonuria, galactosemia, hiperplasia suprarrenal 
congénita ni déficit de biotinidasa, pero se identificaron tres casos de 
fibrosis quística (uno por cada 1.623 nacimientos) y un caso de rasgo 
falciforme (uno por cada 4.878 nacimientos).

Conclusión: La baja cobertura del TMNB resalta la necesidad de 
abordar barreras que limitan su acceso. Es esencial fortalecer la 
educación del personal de salud y las familias para garantizar una 
toma de muestras oportuna y reducir falsos resultados. Además, se 
requiere un seguimiento clínico eficaz para confirmar diagnósticos y 
asegurar el acceso a tratamientos especializados.
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Según datos de la Organización Mundial de la Salud (OMS), en el 2019 se registraron a nivel mundial 
5,2 millones de muertes en menores de cinco años, generadas principalmente por causas evitables y 
tratables. De este registro, 1,5 millones correspondieron a infantes de entre 1 y 11 meses, y 1,3 millones a 
niños de entre 1 y 4 años, mientras que los recién nacidos representaron el grupo de edad más afectado 
con 2,4 millones de las defunciones. Las principales causas de estos decesos incluyen complicaciones 
del parto prematuro, asfixia perinatal, traumatismos durante el parto, anomalías congénitas, neumonía, 
diarrea y paludismo. Todas estas son causas prevenibles o tratables con medidas relativamente sencillas y 
accesibles, como las inmunizaciones, el tamizaje neonatal, la nutrición adecuada, el acceso a agua potable, 
los alimentos seguros y una atención médica de calidad por parte de profesionales capacitados(1). 

Fuentes de financiación: Recursos propios.  

Introducción

Abstract Keywords 

Introduction: Basic neonatal metabolic screening (NMS) is an essential 
public health strategy for the early detection of disorders that can affect 
newborn development if not promptly treated. This study evaluated the 
NMS program at the Hernando Moncaleano Perdomo University Hospital 
in Neiva during 2022-2023.

Materials and Methods: Observational and descriptive study conducted 
in neonates who underwent basic neonatal metabolic screening (BNMS). 
A univariate analysis of the data was performed, using information 
obtained from medical records and laboratory registries. Newborns under 
one month of age were included, while those who had died or were born 
outside the institution were excluded.

Results: A total of 980 patients were analyzed, representing 20.12 % of all 
births in the institution. The median age at the time of sample collection was 
2.7 days (IQR: 1–2 days), with 62.45% of samples collected before two days 
of life. No positive cases were detected for phenylketonuria, galactosemia, 
congenital adrenal hyperplasia, or biotinidase deficiency. However, three 
cases of cystic fibrosis were identified (one per 1,623 births), along with 
one case of sickle cell trait (one per 4,878 births).

Conclusion: The low NMS coverage highlights the need to address barriers 
that limit access. Strengthening education for healthcare professionals and 
families is essential to ensure timely sample collection and reduce false 
results. Additionally, an effective clinical follow-up is required to confirm 
diagnoses and ensure access to specialized treatments.

Neonatal Screening, 
Inborn Errors 
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Cystic Fibrosis, 
Hemoglobinopathies, 
Adrenal Hyperplasia, 
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En la 58ª Sesión del Comité Regional y el 47º Consejo Directivo de la Organización Panamericana de 
la Salud y la OMS (OPS-OMS) en septiembre de 2006, se emitió un llamado de atención destacado. 
Mediante la resolución CD47.R19, la OPS-OMS instó a los gobiernos de los estados miembros a examinar 
la situación de la salud de los recién nacidos. Además, se enfatizó la necesidad de establecer políticas y 
normativas que conduzcan a la implementación de estrategias efectivas de promoción y prevención de la 
salud de esta población, incluyendo el tamizaje neonatal(2). A pesar de lo anterior, en Colombia no fue 
sino hasta 2019 cuando se estableció por ley el tamizaje neonatal como un derecho del recién nacido(3).

De igual forma, los Objetivos de Desarrollo Sostenible (ODS), establecidos por las Naciones Unidas en 
2015, representan un compromiso global para abordar diversas problemáticas, incluyendo la salud y 
el bienestar infantil. En particular, el ODS 3.2.1 se centra en “reducir las muertes prevenibles de recién 
nacidos y niños menores de cinco años para el año 2030”(4). A medida que se logran avances en las 
coberturas de vacunación y se reduce la mortalidad infantil causada por enfermedades infecciosas, las 
anomalías congénitas surgen como un nuevo foco de prevención(4). 

Según el informe de indicadores básicos de salud 2021, publicado por el Ministerio de Salud y Protección 
Social (MSPS) de Colombia, las anomalías genéticas representaron la principal causa de mortalidad en 
menores de un año y entre uno y cuatro años (5). Es fundamental destacar que muchas de estas muertes 
podrían evitarse con el acceso a intervenciones que salvan vidas, incluidos los cuidados postnatales como 
la realización del examen físico de todos los recién nacidos, y el tamizaje neonatal básico y ampliado, 
especialmente en el caso de condiciones metabólicas que responden positivamente a tratamientos 
específicos(6).

Las enfermedades genéticas asociadas a los errores innatos del metabolismo (EIM) afectan diversos 
procesos bioquímicos, pudiendo ocurrir en múltiples etapas de la síntesis o degradación de sustancias 
como proteínas, nucleótidos, azúcares y grasas. Estas condiciones pueden manifestarse en cualquier 
fase de la vida, desde el nacimiento hasta la vejez(5,7). Según datos descritos en población europea, 
aproximadamente uno de cada 800 recién nacidos vivos presenta un EIM, el 50 % desarrollando la 
enfermedad en etapa neonatal (8). Los programas de tamizaje neonatal tienen como objetivo la detección 
presintomática de los EIM a través de pruebas de laboratorio diseñadas específicamente para la población 
neonatal. Este enfoque permite la intervención y tratamiento oportuno en neonatos, previniendo 
potencialmente discapacidades físicas, cognitivas e incluso la muerte(9).

Los programas de tamizaje metabólico neonatal son ampliamente respaldados en las legislaciones de 
muchos países debido a su impacto positivo en la salud pública (9), por su parte Colombia ha tenido 
avances importantes. El tamizaje neonatal quedó definido como un derecho del recién nacido en la Ley 
1980 de 2019 que tiene por objeto regular y ampliar la práctica del tamizaje neonatal en Colombia. Esta 
ley indica que de manera progresiva, y de acuerdo con la disponibilidad de recursos, el gobierno nacional 
definirá las pruebas que deben incluirse en el programa de tamizaje, el cual debe garantizar como mínimo 
las correspondientes al tamizaje neonatal básico el cual incluye las pruebas de hipotiroidismo congénito 
(ya realizada en Colombia desde el año 2000), fenilcetonuria, galactosemia, fibrosis quística, hiperplasia 
suprarrenal congénita, déficit de biotinidasa y defectos de la hemoglobina (3). 

El tamizaje neonatal, al reducir la mortalidad infantil y prevenir la discapacidad, no solo impacta 
positivamente en la calidad de vida de los niños, sino que también reduce el costo social asociado 
a las afectaciones en el desarrollo físico o mental(9). Desde el año 2022 en el Hospital Universitario 
Hernando Moncaleano Perdomo de Neiva, se viene realizando de manera complementaria a la prueba 
de hormona estimulante de la tiroides (TSH neonatal), el resto del tamizaje metabólico neonatal básico 
(fenilcetonuria, galactosemia, fibrosis quística, hiperplasia suprarrenal congénita, déficit de biotinidasa 
y defectos de la hemoglobina). Hasta la fecha, no se han realizado estudios que evalúen los resultados 
de esta nueva estrategia a nivel regional. Por ello, el presente proyecto tuvo como objetivo analizar el 
programa de tamizaje metabólico neonatal básico en la institución.
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Metodología 
Diseño del estudio y participantes

Análisis de los datos

Consideraciones éticas

Se realizó un estudio observacional y descriptivo para evaluar los resultados del tamizaje metabólico 
neonatal básico en el Hospital Universitario Hernando Moncaleano Perdomo de Neiva. Se incluyeron 
pacientes menores de un mes de vida, nacidos en el Hospital Universitario Hernando Moncaleano 
Perdomo de Neiva, a quienes se les realizó el tamizaje metabólico neonatal básico. Se excluyeron del 
estudio los pacientes con datos insuficientes para realizar una evaluación adecuada del programa, a los 
que fallecieron o a los nacidos fuera de la institución

Se llevó a cabo un muestreo por conveniencia, en donde se incluyó todos los datos de neonatos nacidos en 
la institución, en quienes se realizó el tamizaje metabólico neonatal, desde enero de 2022 hasta diciembre 
de 2023. Previa aprobación del comité de ética e investigación, se efectuó la recopilación de los datos 
mediante la revisión de los resultados de las pruebas de tamizaje metabólico neonatal efectuadas en 
el laboratorio clínico. Se creó un marco muestral teniendo en cuenta el Código Universal de Punto de 
Suministro (CUPS) para cada procedimiento (903047 Tripsina en suero, 908355 biotinidasa actividad, 
908316 Fenilalanina cuantitativa, 908320 Galactosa uridiltransferasa actividad, 906858 Hemoglobinas 
cualitativa o cuantitativa, 904509 Hidroxiprogesterona 17 alfa). Posteriormente, se obtuvo información 
complementaria de las historias clínicas electrónicas del sistema Índigo, registradas durante la atención 
perinatal (nacimiento y control ambulatorio del recién nacido). 

Para determinar un resultado positivo en el tamizaje, se utilizaron los puntos de corte establecidos por 
el laboratorio clínico para cada enfermedad (ver anexo 1). Los datos obtenidos fueron anonimizados y 
registrados en una base de datos organizada según las variables predefinidas en el estudio, desarrollada 
con Microsoft Office Excel 2013.

Para determinar un resultado positivo en el tamizaje, se utilizaron los puntos de corte establecidos por 
el laboratorio clínico para cada enfermedad (ver anexo 1). Los datos obtenidos fueron anonimizados y 
registrados en una base de datos organizada según las variables predefinidas en el estudio, desarrollada 
con Microsoft Office Excel 2013. 

Se empleó un enfoque univariado para el análisis de los datos. Para las variables cualitativas se usó 
distribución de frecuencia y porcentajes. En las variables cuantitativas se evaluó la normalidad de los 
datos con la prueba de Shapiro-Wilk. Los datos con distribución normal se presentaron con media y 
desviación estándar, y para aquellos sin distribución normal, se emplearon mediana, rango intercuartílico 
o percentiles. Los resultados fueron expresados en figuras o tablas según su nivel de relevancia. El análisis 
estadístico se realizó utilizando el software estadístico STATA en su versión 17.0. 

El estudio fue clasificado como de sin riesgo, según la Resolución 8430 de 1993 del Ministerio de Salud 
y Protección Social de Colombia(10) y fue aprobado por el Comité de Ética, Bioética e Investigación del 
Hospital Universitario Hernando Moncaleano Perdomo de Neiva, bajo en número de acta 03-05 (Ver 
Anexo 2). 
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Resultados 
Se analizaron los datos de 980 pacientes que cumplían con los criterios de selección. Se excluyeron 
cuarenta y ocho pacientes por diversas razones: veintiséis debido a la toma de muestra después de los 
treinta días de vida, ocho por nacimiento extrainstitucional, nueve por datos incompletos en la historia 
clínica y cinco debido a fallecimiento. Los pacientes incluidos en el estudio representaron el 20,12 % 
del total de nacimientos atendidos en la institución (4.869 nacimientos en el HUHMP) (11)  y el 3,13 % 
del total de nacimientos registrados en el departamento del Huila (31.358 nacimientos)(12), durante el 
período 2022-2023. En cuanto a la distribución por sexo, el 51,48 % (n = 504) de los recién nacidos eran 
de sexo masculino.

La mediana de edad al momento de la toma de la muestra fue de 2,7 días de vida, con un rango intercuartílico 
(RIC) de uno a dos días, y valores mínimos y máximos de uno a treinta días, respectivamente. En el 
62,45% (n = 514) de los casos, la muestra se tomó antes de los 2 días de vida, mientras que en el 23,94% 
(n = 197) se realizó entre dos y tres días, y en el 13,61% (n = 112) después de los 3 días. En relación 
con la afiliación al Sistema General de Seguridad Social en Salud (SGSSS), la mayoría de los pacientes 
pertenecían al régimen subsidiado (77,32%, n=757), seguido del régimen especial (13,18%, n=129), el 
régimen contributivo (8,38%, n=82) y, en menor proporción, los vinculados (1,12%, n=11). En cuanto a 
la procedencia, el 58.43% (n = 572) de las madres de los recién nacidos tamizados eran de la ciudad de 
Neiva, seguida por los municipios de Algeciras (7,25%, n = 71), Campoalegre (5,82%, n = 57) y Rivera 
(3,58%, n = 35).

La Tabla 1 muestra las características al nacimiento de los pacientes tamizados. La mayoría de los 
nacimientos ocurrieron por parto vaginal (58,12%), mientras que el 41.88% fueron por cesárea. Respecto 
a la adaptación neonatal, el 92,73% de los recién nacidos presentaron una adaptación espontánea, 
mientras que un 5,73% requirió adaptación conducida y un 1,54% adaptación inducida. Por otro lado, se 
encontró que el 45,40% de los pacientes tenía algún antecedente perinatal registrado. La mediana de la 
edad gestacional, estimada mediante la escala de Ballard, fue de 38,3 semanas (RIC: 37,4–39,3 semanas). 
La mediana del peso al nacer fue de 3160 g (RIC: 2880–3457 g).
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Tabla 1. Características al nacimiento de los pacientes tamizados.

Edad gestacional, semanas (Mediana, RIC)

Variable

Peso al nacer, g (Mediana, RIC)

Vía del parto (n, %)

38.3 (37.4 -39.3)

3160 (2880 – 3457)

569 (58.12)
410 (41.88)

906 (92.73)
15 (1.54)
56 (5.73)

444 (45.40)
534 (54.60)

Adaptación neonatal (n, %)

Antecedentes perinatales (n, %)

Parto Vaginal

Espontanea
Inducida

Si

Conducida

No

Cesárea



El tamizaje para fibrosis quística fue llevado a cabo en 824 neonatos (84,08%). La mediana del nivel de 
tripsinógeno fue de 20,69 ng/ml, (RIC de 14 a 28.65 ng/ml) con valores mínimos y máximos de 1 a 30 
ng/ml (Ver Figura 3). Se identificaron 3 casos positivos, lo que representa una incidencia acumulada de 
un caso por cada 1.623 nacimientos.

El tamizaje para galactosemia se realizó en 825 pacientes (84,18%), de los cuales el 97,45% fueron 
evaluados mediante la actividad enzimática, mientras que el porcentaje restante se analizó a través de la 
cuantificación de galactosa total. La mediana de la actividad enzimática fue de 13,4 U/gr (RIC de 11 a 
16.2 U/gr) (Ver Figura 2A). Por su parte, la mediana de los niveles de galactosa total fue de 1,4 mg/dL, 
(RIC de 0,85 a 3 mg/dL) (Ver Figura 2B). En todos los casos, el resultado fue negativo.

El tamizaje para déficit de biotinidasa se realizó en 824 neonatos (84,08%). La mediana de los niveles de 
biotinidasa fue de 209,7 umol/dL, (RIC :75,15 a 250,85 umol/dL), con valores mínimos y máximos de 
68,3 a 492,1 umol/dL (Ver Figura 5). En todos los casos, el resultado fue negativo.
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Figura 1. Resultados tamizaje metabólico neonatal- Fenilcetonuria.

Figura 2. Resultados tamizaje metabólico neonatal- Galactosemia.

Figura 3. Resultados tamizaje metabólico neonatal- Fibrosis quística.
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El tamizaje para HSC (Hiperplasia Suprarrenal Congénita) se realizó en 822 neonatos (83,87%), utilizando dos 
puntos de corte diferente debido a un cambio en la tecnología. La mediana de los niveles de 17-hidroxiprogesterona 
fue de 6,4 nmol/L (RIC: 4,3 a 9 nmol/L) y de 15,08 ng/mL (RIC: 9,7 a 22,6 ng/mL) (Ver Figuras 4A y 4B). No se 
identificaron casos positivos.

El tamizaje para déficit de biotinidasa se realizó en 824 neonatos (84,08%). La mediana de los niveles de 
biotinidasa fue de 209,7 umol/dL, (RIC :75,15 a 250,85 umol/dL), con valores mínimos y máximos de 68,3 a 
492,1 umol/dL (Ver Figura 5). En todos los casos, el resultado fue negativo.

El tamizaje de los defectos de la hemoglobina fue realizado en 823 neonatos (83,97%). Se identificó un paciente 
con rasgo falciforme (HbFAS), lo que representa una incidencia de 1 caso por cada 4.878 nacimientos. No se 
identificó HbA2, ni tampoco otras hemoglobinas anormales (C y E). La mediana del porcentaje de HbF fue de 
86,1% (RIC: 82,2 a 89.5 %) y de HbA 13,9% (RIC: 10,4 a 17,8) (Ver Figuras 6A y 6B).   

Figura 4. Resultados tamizaje metabólico neonatal- Hiperplasia Suprarrenal Congénita.

Figura 5. Resultados tamizaje metabólico neonatal- Déficit de biotinidasa. 
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Los programas de tamizaje neonatal se constituyen como una estrategia de salud pública destacada, ya que 
contribuyen a mitigar la carga asistencial derivada de las enfermedades detectadas. Desde la década de 1960, 
numerosos países han implementado programas de cribado neonatal que, en las naciones desarrolladas, se 
han consolidado como universales, bien estructurados y con resultados destacados. No obstante, aún queda 
un largo camino por recorrer, especialmente en los países en desarrollo(13). El presente estudio analizó el 
programa de tamizaje metabólico neonatal del Hospital Universitario Hernando Moncaleano Perdomo de 
la ciudad de Neiva. 

La cobertura del tamizaje metabólico neonatal en nuestro estudio fue del 20,12% del total de nacimientos 
atendidos en el HUHMP y del 3,13 % del total de nacimientos registrados en el departamento del Huila, 
entre enero de 2022 y diciembre de 2023. Esto pudo deberse a diferentes factores como el hecho de que el 
programa se encontraba en fase inicial de implementación al momento de la evaluación, lo que implica 
desafíos propios de su puesta en marcha, como la organización de procesos administrativos, logísticos 
y asistenciales, así como su articulación con las Rutas Integrales de Atención en Salud. Además, la baja 
sensibilización del personal de salud y de las familias sobre la importancia del tamizaje pudo haber influido 
negativamente en su aplicación, especialmente considerando que, en la mayoría de los casos, la prueba 
debe realizarse luego del alta hospitalaria, lo que exige un retorno voluntario por parte de los cuidadores. 
Para abordar esta situación, se recomienda fortalecer la educación y sensibilización de profesionales y 
cuidadores, establecer protocolos claros que aseguren la programación y seguimiento oportuno del tamizaje 
e integrar el programa en las actividades rutinarias de puericultura y promoción de la salud, garantizando 
su sostenibilidad. 

Al comparar con los datos de la literatura, nuestro porcentaje de cobertura es considerablemente inferior 
al reportado en otros programas de tamizaje neonatal tanto a nivel nacional como en América Latina. El 
estudio de Lince Rivera et al.(14), realizado en una institución de cuarto nivel en Bogotá, evidenció una 
cobertura del 43,9 %, mientras que, en Ecuador, Ortiz Rubio et al. (2015) informaron una cobertura del 
64,92 %(15). En contraste, países como Estados Unidos y Alemania han reportado coberturas superiores 
al 95 %, gracias a la implementación de sistemas de tamizaje obligatorios y estructurados(16,17). Esta 
diferencia pone de manifiesto los desafíos que enfrentan los países latinoamericanos, donde las limitaciones 
en infraestructura y acceso dificultan la expansión y efectividad de los programas de tamizaje neonatal.

El momento de la toma de la muestra de sangre es un parámetro clave para interpretar con precisión 
los resultados de las pruebas de tamizaje metabólico en recién nacidos(18). Este estudio encontró que el 
62,45% de las muestras fueron obtenidas entre las 24 y 48 horas, según las recomendaciones actuales(19). 
La recolección dentro de este intervalo de tiempo es fundamental. Estudios han demostrado que la toma de 
muestra antes de las 24 horas puede generar falsos positivos, mientras que retrasos más allá de las 48 horas 
pueden comprometer el inicio oportuno del tratamiento(20,21). Asimismo, la adherencia a este periodo 
óptimo de recolección refleja la capacitación del personal de salud y la efectividad de los protocolos de 
tamizaje neonatal implementados en la institución. 

Discusión

Figura 6. Resultados tamizaje metabólico neonatal- Defectos de la hemoglobina.
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Factores como el desconocimiento materno sobre la importancia del tamizaje metabólico neonatal 
influyen significativamente en el acceso oportuno de los recién nacidos a estas pruebas. El estudio 
realizado por Bautista Atiaja et al. (22), revela que un alto porcentaje de gestantes (87,5%) posee un 
conocimiento medio o bajo sobre estas pruebas. Esta falta de información puede generar una baja 
percepción de la necesidad del tamizaje, lo que podría derivar en diagnósticos tardíos y en la ausencia 
de intervenciones oportunas. Igualmente, el conocimiento del personal de salud en estos programas es 
fundamental para asegurar la realización oportuna y adecuada de las pruebas (23).

La incidencia de enfermedades metabólicas detectadas mediante el tamizaje neonatal varía entre regiones 
y puede estar influenciada por múltiples factores como los antecedentes genéticos de la población, la 
consanguinidad, la capacidad de detección de las tecnologías y las estrategias de diagnóstico de cada 
país. En nuestro análisis se identificaron tres resultados anormales de IRT, los cuales no corresponden a 
un diagnóstico confirmado de FQ. Esto representa una incidencia de un caso sospechoso por cada 1.623 
recién nacidos. Es importante destacar que un valor elevado de IRT (>60 ng/mL) puede estar asociado a 
diversas causas, por lo que se recomienda realizar una segunda determinación o pruebas confirmatorias, 
como el test del sudor o el análisis del gen CFTR. En caso de confirmarse el diagnóstico, el paciente 
debe ser remitido para un abordaje multidisciplinario (que incluya genética, pediatría, neumología, 
gastroenterología y nutrición), idealmente en centros especializados en fibrosis quística (24).

En contraste con los resultados locales, a nivel mundial la incidencia de FQ varía entre uno en 2.913 
y uno en 8.403 recién nacidos (25–27). En Latinoamérica, un estudio publicado en Brasil por Zanini 
et al.(28) reportó un caso por cada 6.665 recién nacidos, mientras que, en Colombia, Bernal et al.(29) 
no detectaron casos en una muestra de 10.074 recién nacidos tamizados. Por otro lado, Lince Rivera 
et al.(14) encontraron que 0,4 % de 543 neonatos, presentaron resultados anormales en la prueba de 
tripsinógeno inmunorreactivo.

En cuanto a las hemoglobinopatías, se identificó un caso de rasgo falciforme, que representa una 
incidencia de uno por cada 4.878 recién nacidos tamizados. En contraste, el estudio de Velasco-Aznar et 
al. (30), en una muestra de 10.442 neonatos, detectó 47 casos de heterocigotos para hemoglobinopatías, 
con una incidencia de 1 por cada 230 recién nacidos. En nuestro análisis no se detectaron casos positivos 
para fenilcetonuria, galactosemia, HSC, ni déficit de biotinidasa.

Una de las principales limitaciones de este estudio fue que únicamente se incluyeron los pacientes nacidos 
en el Hospital Universitario Hernando Moncaleano Perdomo de Neiva. No obstante, es importante 
destacar que el laboratorio clínico del hospital, al ser un laboratorio de referencia, también procesa 
muestras de tamizaje de neonatos nacidos en otros centros asistenciales. Según el informe de gestión 
2024, entre los años 2022 y 2023 se realizaron en promedio 3.497 tamizajes metabólicos, de los cuales 
solo el 28,02 % correspondieron a pacientes nacidos en la institución, mientras que el 71,98 % fueron 
de origen extrainstitucional(31). Por tanto, la exclusión de estos últimos podría haber llevado a una 
subestimación en la cantidad total de resultados positivos detectados. 

A su vez, se identificó que al menos el 15,96 % de los neonatos tamizados no completaron el cribado 
básico para las seis enfermedades establecidas, lo que podría afectar la detección temprana y el manejo 
oportuno de estas patologías. Otra limitación fue la imposibilidad de verificar si los pacientes con 
resultados positivos en el tamizaje accedieron a los exámenes complementarios necesarios para confirmar 
el diagnóstico. La ausencia de protocolos uniformes para la derivación y seguimiento de neonatos con 
resultados alterados puede conllevar a retrasos en el diagnóstico definitivo y en la instauración de terapias 
específicas. Esto es importante, ya que la eficacia del tamizaje metabólico no solo depende de la detección 
temprana, sino también de un manejo integral post diagnóstico(32). 
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Anexo 
Anexo 1. Puntos de corte establecidos por el laboratorio clínico para cada enfermedad.
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Resultado cuantitativo de biotinidasa

Resultado cuantitativo de fenilalanina

Resultado Electroforesis de
hemoglobina

Presuntivo de positivo < 74UI

Cuantificación de hemoglobinas:

Niveles de Fenilalanina en sangre 
Presuntivo de positivo > 3mg/dL

Determinación semicuantitativa de 
actividad enzimática de biotinidasa

Fetal (HbF), Adulto (HbA), A2 
(HbA2), S (HbS), C (HbC), E (HbE).  

Resultado cuantitativo de galactosa

Resultado cuantitativo de tripsina 

Resultado cualitativo de biotinidasa

Resultado cualitativo de fenilalanina

Resultado cualitativo Electroforesis 
de hemoglobina

Resultado cualitativo 
de 17 alfa hidroxiprogesterona

Resultado cualitativo de galactosa

Resultado cualitativo de tripsina 

Resultado cuantitativo 
de 17-alfa hidroxiprogesterona

Presuntivo de positivo: < 2.4 U/gr
Niveles de galactosa total
Presuntivo de positivo: >10mg/dL

Actividad enzimática de biotinidasa

Niveles de Fenilalanina 

Niveles de Tripsinógeno
inmunoreactivo
Presuntivo de positivo: >70 ng/dl

Niveles de 17-alfa hidroxiprogesterona

Niveles de galactosa 1 fosfato
uridiltrasferasa y de galactosa total.

Niveles de Tripsinógeno 
inmunoreactivo
Punto de corte: >70 ng/mL

Actividad enzimatica galactosa 1
fosfato uridiltrasferasa. 

Niveles de 17-alfa hidroxiprogesterona

36 semanas: 111.6
37 semanas: 108.1
38 semanas: 105.4
39 semanas: 103.5
40 semanas: 102.4
41 semanas: 102.1

Puntos de corte por edad gestacional 
(ng/ml), según técnica ELISA: 

Presencia de hemoglobina S, 
coexistencia de hemoglobina S y variante 
para    – talasemiaβ
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