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Tamiz neonatal para detectar cardiopatias congénitas complejas. La

nueva revolucion en pediatria
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RESUMEN

Existen evidencias sélidas que demuestran la utilidad de realizar de
manera sistematica una prueba de saturacién de oxigeno a todos
los recién nacidos aparentemente sanos después de 24 horas
de nacido y antes de 48 horas; a esta prueba se le ha llamado
“tamiz neonatal para cardiopatias congénitas complejas” y sirve
para detectar oportunamente anomalias cardiacas estructurales
congénitas que cursan con hipoxemia. Las cardiopatias complejas
con prondstico grave que pueden detectarse por este método son:
sindrome de corazon izquierdo hipoplasico, atresia congénita de la
valvula pulmonar, tronco arterioso, conexion anémala total de las
venas pulmonares, transposicion completa de las grandes arterias,
tetralogia de Fallot y atresia de la valvula tricuspide.

Esta prueba se ha incorporado al conjunto obligatorio de pruebas
para el tamiz neonatal en muchos paises y su generalizacion a
todo el mundo, parece inminente.
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ABSTRACT

There is solid evidence that demonstrate the usefulness of routine
oxygen saturation testing in every apparently healthy newborn after
24 hours of life and before 48 hours. This procedure is known as
“newborn screening for critical congenital heart disease” and serves
to detect timely those congenital structural cardiac malformations
with hypoxema, such as heart syndrome, pulmonary valve atresia,
truncus arteriosus, total anomalous pulmonary vein connection,
complete transposition of the great arteries, tetralogy of Fallot and
tricuspid valve atresia. This test has been included in the mandatory
neonatal screening panel of many countries and its generalization
all over the world, seems imminent.

Key words: Newborn screening, critical congenital heart disease,
neonatal hypoxemia, pulse oxymetry.

¢ Qué es el tamiz neonatal para detectar cardiopatias
congénitas?
| tamiz neonatal (TN) celebra este afio su
cincuenta aniversario y se ha convertido en
una de las practicas pediatricas preventivas
mas utilizadas en el mundo; ademas el TN ha
sido reconocido actualmente como uno de los diez logros
mas valiosos de salud publica.' Inicialmente, el TN fue
concebido por Robert Guthrie como un sistema sencillo
de recoleccion de sangre del talon de los recién nacidos
en una tarjeta de papel filtro de algodén para la deteccion
oportuna de la fenilcetonuria, enfermedad genética que
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sin tratamiento oportuno, conduce a discapacidad inte-
lectual grave e irreversible. 2 Conforme fue avanzando
la tecnologia médica, con el desarrollo de los radioinmu-
noensayos y las técnicas inmunoenzimaticas, se fueron
identificando otras enfermedades, como el hipotiroidismo
conggénito, la hiperplasia suprarrenal congénita, la fibrosis
quistica y otros trastornos metabolicos hereditarios. Sin
embargo, en la década de los afios noventa del siglo XX,
con el advenimiento de la espectrometria de masas en
tandem (MS/MS), ocurrid la primera gran ampliacion del
tamiz, pues se pudieron detectar simultdneamente casi 50
distintas enfermedades. 3> También se han incorporado al
TN sistematico, técnicas complejas de biologia molecular
para la deteccion de mutaciones de enfermedades tales
como las inmunodeficiencias primarias graves. * En las
ultimas décadas se ha incorporado a los sistemas de TN la
deteccion de hipoacusia mediante emisiones otoacusticas.
Todo esto ha permitido que en los paises desarrollados se
establezca como obligatoria la determinacion de al menos
29 enfermedades (Cuadro 1).°

En 2010, el Comité Consultor sobre Trastornos He-
reditarios en los Recién Nacidos y la Infancia (Advisory
Committee on Heritable Disorders in Newborns and Chil-
dren), recomendo agregar la deteccion de las cardiopatias
congénitas complejas (CCC) mediante la oximetria de
pulso al grupo de pruebas analiticas (“panel”) aprobado
de TN. En septiembre del 2011 la Secretaria de Salud de
los EE.UU. acept6 dicha recomendacion y recientemente,
después de un intenso trabajo de analisis y consenso sobre
los riesgos, beneficios y costos, la Academia Amiracana de
Pediaria (America Academy of Pediatrics), la Asociacion
Americana del Corazon (American Heart Association,
AHA) y el Colegio Americano de Genética Médica (Ame-

Cuadro 1. Grupo de pruebas analiticas (‘panel’) de Tamiz Neonatal
recomendado por el Colegio Americano de Genética Médica y
avalado por la Academia Americana de Pediatria.

1) Trastornos del metabolismo de los acidos organicos (ms/ms)
II) Trastornos del metabolismo de los acidos grasos (ms/ms)
11l) Trastornos del metabolismo de los aminoacidos (ms/ms)

1VV) Hemoglobinopatias (Electroforesis of cromatografia de liquidos
de alta resolucion)

V) Otros trastornos (Técnicas inmunoenzimaticas y otras)

rican College of Medical Genetics and Genomics, ACMG)
decidieron avalar dicho tamiz. ¢ Por esto, se espera que
la practica del tamiz neonatal para detectar cardiopatias
congénitas complicadas (TNCCC) se generalice pronto
en todo el mundo.

El objetivo del presente articulo es explicar qué es
el TN para detectar cardiopatias congénitas, cudles son
algunas de sus principales caracteristicas, asi como sus
limitaciones y sus beneficios.

Las cardiopatias congénitas ocurren aproximadamente en
1% de los nacidos vivos y se estima que cerca del 25% de
ellas requerira cateterismo, tratamiento quirdrgico o ambos,
antes del afio de edad, razon por la cual son consideradas
como de mal pronostico. Cuando los RN con una CCC no
son detectados tempranamente, tienen riesgo de morir en los
primeros dias o en las primeras semanas de vida extrauterina. ’

En la actualidad, algunas cardiopatias congénitas se
detectan en forma prenatal con ultrasonido o mediante
la exploracion fisica neonatal completa y acuciosa; sin
embargo, muchos recién nacidos son egresados del cunero
sin diagnostico, lo que los pone en riesgo de gran disca-
pacidad o de muerte. ®

¢ Qué es la oximetria de pulso y cuales cardiopatias
puede detectar el TN?

La oximetria de pulso es una técnica no invasiva que mide
la saturacion de oxigeno como un reflejo de la hipoxemia.
Para el TNCCC se debe utilizar un oximetro de pulso
especial, que resiste el movimiento; se realizan las deter-
minaciones con sensores colocados en la mano derecha y
uno de los pies (cualquiera de los dos) del recién nacido.
La prueba suele durar diez minutos. La poblacion que se
estudia es la de nifilos mayores de 24 horas de vida extra-
uterina. De preferencia debe realizarse antes de los dos
dias de vida y antes de que egresen del cunero.

El estudio es normal cuando la saturacion de oxigeno
es mayor de 95% en la mano o el pie y la diferencia entre
la saturacion de la mano y el pie es menor o igual a 3%.
? Cuando la prueba es dudosa o anormal, se repite en dos
ocasiones, con diferencia de una hora cada una. Si la sa-
turacion de oxigeno continua siendo menor de 90% o esta
entre 90 y 95% vy la diferencia entre las mediciones del
pie y de la mano es mayor de 3%, el tamiz se considera
anormal, en cuyo caso el nifio debe ser referido al Servicio
de Cardiologia Pediatrica para su evaluacion urgente con
un ecocardiograma.
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Igual que en el TN auditivo, los resultados del TN para
una CCC se expresaran como “aprobado” (‘pass’) para el
tamiz normal y como “referir” (‘refer”) para los resultados
anormales. °

La oximetria de pulso permite detectar siete CCC que
cursan con hipoxemia; estas cardiopatias se anotan con su
codigo de la Clasificacion Internacional de Enfermedades
en el Cuadro 2.

Cuadro 2. Cardiopatias congénitas complejas que pueden ser
detectadas mediante el tamiz neonatal con oximetria de pulso.

Cddigo de la Clasifica- Nombre de la cardiopatia
cion Internacional de
Enfermedades CIE-10

1 Q234 Sindrome de corazén izquierdo
hipoplasico

2 Q22.0 Atresia de la valvula pulmonar

3 Q22.0 Tronco arterioso

4 Q26.2 Conexién anémala total de las venas
pulmonares

5 Q20.3 Transposicion completa de las gran-
des arterias

6 Q213 Tetralogia de Fallot

7 Q224 Atresia de la valvula tricispide

Limitaciones del Tamiz Neonatal para detectar
Cardiopatias Congénitas Complejas.

Es importante sefialar que los RN con pruebas anormales
de saturacion de oxigeno, no necesariamente tienen una
CCC, ya que hay otras patologias que también pueden
cursar con hipoxemia, por ejemplo, sufrimiento respira-
torio agudo y la hipertension pulmonar por persistencia
del patron pulmonar fetal, entre otras. ° También se ha
observado que pueden ocurrir pequefias variaciones en
el resultado de la saturacion de oxigeno cuando el tamiz
se realiza en nifios dormidos, por lo que es recomendable
que se realice mientras estan despiertos.

Por otro lado, los padres y los médicos deben saber
que una prueba de saturacion normal, no descarta la
presencia de otras cardiopatias congénitas que no cursan
con hipoxemia. 1

El valor predictivo de la sensibilidad del TN mediante
oximetria de pulso varia dependiendo del protocolo uti-
lizado: por ejemplo, el momento de realizacion del TN,
el nimero de extremidades que se estudié o el tipo de
equipo. !

Requisitos minimos para el resultado correcto del
TNCCC.

Al igual que en otros programas, el TNCCC debe planificar
adecuadamente todos sus componentes, empezando por
la educacion de los padres, la capacitacion del personal
de salud que realice el estudio; se debe contar con un sis-
tema eficiente y probado de referencia hacia los centros
hospitalarios con cardiologia pediatrica clinica y quirar-
gica. Ademas, los centros que realicen este tamiz, deben
tener oximetros de pulso “ad hoc”, asi como los insumos
requeridos para cada determinacion.

Aunque ya hay numerosas publicaciones que demues-
tran la factibilidad y utilidad de este tamiz, *"!* todavia
hacen falta estudios sobre su confiabilidad en circunstan-
cias especiales, por ejemplo en cuidados de gran altura
sobre el nivel del mar como la Ciudad de México y en
nifios con otras enfermedades asociadas, como la sepsis
o la prematurez.
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