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Realizar el tamiz neonatal permite detectar, diagnosticar e iniciar tratamiento oportuno ante
la presencia de padecimientos metabdlicos en el recién nacido. La deteccidén temprana de
enfermedades metabdlicas congénitas es la segunda, después de la vacunacion, estrategia
de salud pablica mas importante en los nifios, ya que permite el inicié oportuno del
tratamiento médico y nutricional de forma interdisciplinaria, con el propésito de reducir al
minimo las complicaciones en el menor.

Hipotiroidismo congénito de | El hipotiroidismo congénito
forma primaria estad presente al nacimiento
y se puede deber a una
malformacion de la glandula
tiroides, a un problema en la
sintesis de la hormona o
bien a un problema
transitorio debido a un
factor materno, como por
ejemplo el consumo de
ciertos farmacos o el paso
de anticuerpos maternos
antitiroideos al feto durante

el embarazo.
Hipotiroidismo congenito Es un grupo heterogéneo de
central patologias causadas por la

disminucién de la sintesis,
secrecion o bioactividad de
la hormona tirotropa (TSH),
que no consigue estimular
correctamente una glandula

tiroidea completamente
normal.
Hiperplasia suprarrenal se definen como aquellas
congénita enfermedades de origen
genético y herencia

autosdmica recesiva en las
que la sintesis de cortisol
esta bloqueada a distintos
niveles, lo cual provoca un
aumento de ACTH y un
aumento de la sintesis de
los productos anteriores al
bloqueo.

Fenilcetonuria Es una afeccion poco
frecuente en la cual un bebé
nace sin la capacidad para




descomponer

apropiadamente un
aminoacido llamado
fenilalanina.

Deficiencia de biotinidasa

Provoca incapacidad del
organismo para reciclar
biotina, la cual es una
vitamina muy importante
para garantizar la salud del
sistema nervioso. Bebé con
esta enfermedad
presenta convulsiones, falta
de coordinacién motora,
retraso en el desarrollo y se
cae el cabello.

Galactosemia

Es una enfermedad
hereditaria causada por una
deficiencia enzimatica y se
manifiesta con incapacidad
de utilizar el azicar simple
galactosa, lo cual provoca
una acumulacion de este
dentro  del organismo,
produciendo lesiones en el
higado y el sistema nervioso
central.

Fibrosis quistica

es un trastorno genético en
la que hay acumulacion de
moco que obstruye algunos
de los 6rganos del cuerpo,
sobre todo los pulmones y
el pancreas. Con el tiempo,
la acumulacion de moco y
las  infecciones  pueden
conducir a dafio pulmonar
permanente, incluyendo la
formacion

de tejido cicatricial (fibrosis)
y quistes en los pulmones.
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