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Resumen

Introduccion: El tamiz metabdlico neonatal es el conjunto de procedimientos y pruebas que se realizan
para separar entre recién nacidos aparentemente sanos, aquellos con sospecha de errores innatos del
metabolismo. Por tanto, permite detectar la enfermedad antes que se manifieste e iniciar tratamiento
oportuno para evitar complicaciones, discapacidad y muerte. Actualmente, es un programa neonatal
prioritario para la salud infantil. En la etapa operativa, la estandarizacion de criterios es determinante para
resultados confiables. Objetivo: Realizar revision bibliogréafica integrativa de la intervencién de enfermeria
en tamiz metabdlico neonatal. Metodologia: Investigacion integrativa en las bases de datos Web of Science,
Scielo, Scopus, Pubmed, Sciencedirect, Dialnet, OVID y EBSCO, utilizando los descriptores tamizaje neonatal,
atencion de enfermeria, errores innatos del metabolismo, neonatologia y analgesia; con los operadores
booleanos and, or y not. De 116 documentos obtenidos, 36 cumplen criterios de elegibilidad y representan
el material de estudio. Resultados: La recoleccion de muestra de sangre para tamiz se realiza entre el tercer
y quinto dia de vida, esencialmente mediante puncién capilar del talon. Las medidas analgésicas no
farmacoldgicas son lactancia materna, método canguro y contencidn. La muestra debe protegerse de
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contaminacion, y su estabilidad depende de la temperatura de conservacion hasta su analisis. Conclusiones:
La literatura cientifica revisada, faculta al profesional de enfermeria para proporcionar atencion integral y
segura al recién nacido que participa en el programa.

Palabras clave: Tamizaje neonatal; Atencién de enfermeria; Errores innatos del metabolismo;

Neonatologia. (DeCS).

Abstract

Introduction: Neonatal metabolic screening refers to a group of procedures and tests performed in order
to separate among apparently healthy newborns, those with suspected inborn errors of metabolism.
Therefore, it allows detecting the disease before it appears and initiating the treatment in time in order to
prevent complications, disability and death. Currently, the neonatal metabolic screening is decisive for
reliable results. Objective: Conduct an integrative literature review of nursing intervention in neonatal
metabolic screening. Methodology: Integrative research in the databases Web of Science, Scielo, Scopus,
Pubmed, Sciencedirect, Dialnet, OVID and EBSCO, using the descriptors neonatal screening, nursing care,
inborn errors of metabolism, neonatology and analgesia; with the Boolean operators and, or and not. Of
116 documents obtained, 36 met eligibility criteria and represent the study material. Results: Blood sample
collection for screening was performed between the third and fifth day of life, essentially by capillary
puncture of the heel. Non-pharmacological analgesic measures are breastfeeding, kangaroo method and
containment. The sample shall be protected from contamination, and its stability depends on the storage
temperature until analysis is performed. Conclusions: The scientific literature reviewed empowers the
nursing professional to provide comprehensive and safe care to the newborn who participates in the
program.

Key words: Neonatal screening; Nursing care; Metabolism; Inborn errors; Neonatology. (DeCS).

Abstrato

Introducao: A triagem metabdlica neonatal refere-se a um grupo de procedimentos e testes realizados a
fim de separar entre recém-nascidos aparentemente saudaveis, aqueles com suspeita de erros congénitos
de metabolismo. Portanto, permite detectar a doenca antes que ela apareca e iniciar o tratamento a tempo,
a fim de evitar complicacdes, incapacidade e morte. Atualmente, a triagem metabdlica neonatal é decisiva
para resultados confidveis. Objetivo: Realizar uma revisdo integrativa da literatura sobre intervencéo de
enfermagem na triagem metabdlica neonatal. Metodologia: Pesquisa integrativa nas bases de dados Web
of Science, Scielo, Scopus, Pubmed, Sciencedirect, Dialnet, OVID e EBSCO, utilizando os descritores triagem
neonatal, cuidados de enfermagem, erros inatos de metabolismo, neonatologia e analgesia; com os
operadores booleanos e, ou ndo, com os operadores booleanos. Dos 116 documentos obtidos, 36
preenchiam os critérios de elegibilidade e representavam o material de estudo. Resultados: A coleta de
amostras de sangue para triagem foi realizada entre o terceiro e quinto dia de vida, essencialmente por
puncdo capilar do calcanhar. As medidas analgésicas ndo-farmacoldgicas sdo a amamentacdo, método
canguru e contencdo. A amostra deve ser protegida de contaminagdo, e sua estabilidade depende da
temperatura de armazenamento até que a analise seja realizada. Conclusdes: A literatura cientifica revisada
capacita o profissional de enfermagem a fornecer cuidados abrangentes e seguros ao recém-nascido que
participa do programa.

Palavras-chave: Recém-nascido triagem; Cuidados de enfermagem; Erros inatos do metabolismo;
Neonatologia (DeCS).
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Introduccion

El tamiz metabdlico neonatal es el conjunto de procedimientos y pruebas que se realizan para separar entre
recién nacidos (RN) aparentemente sanos, aquellos con sospecha de enfermedades metabdlicas, conocidas
como errores congénitos o innatos del metabolismo, caracterizadas por una incapacidad innata para llevar
a cabo algun proceso metabdlico por ausencia o inactividad de una enzima > Resultados anormales de
tamiz metabdlico neonatal, no son sinénimos de enfermedad, se requiere valoracion integral del neonato
previo a emision de diagndstico confirmatorio. El tamizaje, constituye el primer eslabdn para detectar la
enfermedad antes de que se manifieste e iniciar tratamiento oportuno para evitar complicaciones,
discapacidad y muerte asociada ©).

En 1961, el Dr. Robert Guthrie propuso la deteccion de fenilcetonuria a través de gotas de sangre
depositadas en papel filtro. Posteriormente, su técnica fue empleada para identificar otras anormalidades
del metabolismo, y en 1963 se implement el cribado neonatal en Estados Unidos de Norteamérica ©-19.
En México, en 1973 se implemento el programa de tamiz neonatal para enfermedades metabdlicas con la
detecciéon de fenilcetonuria, galactosemia, enfermedad de orina de jarabe de maple, homocistinuria y
tirosinemia. El programa fue cancelado en 1977 y se restablecio hasta 1986, para hipotiroidismo congénito
y fenilcetonuria. Posteriormente, en 1988 la Secretaria Salud establecié obligatorio el tamizaje en
instituciones con atencion a RN (1", Actualmente, en el articulo 61 de la Ley General de Salud se estipula la
obligatoriedad del tamiz metabdlico neonatal, asi como en NOM-007-SSA2-2016 , y NOM-034-SSA2-2013
12)

Este cribado neonatal, se clasifica en basico y ampliado de acuerdo con las enfermedades que es posible
detectar. En México por normatividad, se realiza el tamiz basico al RN con muestra de sangre capilar del
taldn, entre el tercer y quinto dia de vida. Las enfermedades para detectar son hipotiroidismo congénito,

hiperplasia suprarrenal congénita, fenilcetonuria, galactosemia, deficiencia de biotinidasa, deficiencia de
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glucosa 6 fostato deshidrogenasa y fibrosis quistica 123, El tamiz metabdlico neonatal ampliado permite
detectar mas de 76 enfermedades metabdlicas, segun tecnologia de laboratorio (1114,

Dentro del proceso operativo de este programa de tamizaje, se han propuesto tres etapas basicas (a)
preanalitica que incluye la toma, secado, conservacién y envio de muestra, (b) analitica para procesamiento,
analisis y emision de resultados en laboratorio, y (c) etapa postanalitica que incluye desde la entrega de
resultados hasta seguimiento de casos sospechosos (219, Todas las etapas son determinantes para asegurar
la eficacia del programa. Sin embargo, entre las principales causas de resultados alterados y muestras
rechazadas por inadecuadas para el laboratorio, se tienen las relacionados con la etapa preanalitica (9, las
cuales constituyen intervenciones comuinmente realizadas por enfermeras y enfermeros que laboran en el
primer nivel de atencion en salud.

De acuerdo con lo anterior, esta investigacion tiene como objetivo realizar una revisidn integrativa de la
intervencidon de enfermeria en tamiz metabdlico neonatal, con énfasis en su relevancia, procedimiento de
toma, secado, conservacion y envio de la muestra. Los alcances de esta investigacién son descriptivos y
explicativos, su importancia se debe a que sintetiza evidencia que coadyuva para la intervencion exitosa del
profesional de enfermeria en la etapa operativa del programa de tamiz metabdlico neonatal. En otras
palabras, en esta area de cuidado, la practica basada en la evidencia cientifica faculta al enfermero y

enfermera asistencial para mejores intervenciones, y favorece la seguridad del paciente.

Metodologia

Se trata de una revision integrativa de la literatura, que proporciona evidencia para la mejor practica de
enfermeria asistencial en el tema propuesto. Las etapas para su realizacion fueron: a) definicidén de pregunta
de investigacion, b) busqueda de literatura cientifica, c) evaluacion de informacion, d) analisis y seleccion de
investigaciones, e) interpretacién de informacion, y f) sintesis y presentacion de revisién. La pregunta de
investigacion para esta revision fue ;Cual es la relevancia de la intervencién de enfermeria en el tamiz

metabdlico neonatal?. Para responder esta interrogante, la blsqueda bibliografica se realizd6 de forma
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independiente por la investigadora, en las bases de datos Web of Science, Scielo, Scopus, Pubmed,
Sciencedirect, Dialnet, OVID y EBSCO. Los descriptores en Ciencias de la Salud (DeCS) fueron tamizaje
neonatal, atencion de enfermeria, errores innatos del metabolismo, analgesia, neonatologia, y los
operadores booleanos AND, OR y NOT. Los criterios de elegibilidad fueron investigaciones originales que
incluyeran en titulo o resumen intervenciones en tamizaje metabdlico neonatal, publicados en idioma inglés,
espanol o portugués, publicados durante el periodo de 1995 a 2021. En el caso de documentos mayores a
cinco anos de publicacidn, se eligieron los que aportan evidencia basica la operatividad del programa de
tamiz metabdlico neonatal. Se encontraron 116 documentos; se eligieron 36 constituidos por articulos,
manuales y libros, con version disponible en texto completo, los que se clasificaron en cinco categorias:
lineamientos técnicos, revisiones, estudios de caso, descriptivos, y analgesia neonatal. Se excluyeron
resimenes de congresos, comunicados, tesis, estudios en nifilos con edad mayor a 28 dias. Después, se
realizd analisis integrador de la informacién de acuerdo recomendaciéon PRISMA 7, con algoritmo

propuesto en la figura 1.
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Figura 1. Proceso de identificacién, seleccidon e inclusién de investigaciones elaborado de acuerdo con

recomendacién PRISMA (17,
C Busqueda )

Registros identificados,
n=116

Registros al eliminar
duplicados, n=107

Articulo, manual, libro con
informacion que responde a
pregunta de investigacion,
con disponibilidad de texto
completo

A 4

Registros eliminados
n=71

Registros incluidos
n= 36

Lineamientos técnicos, n=1
Revisiones, n=21
Estudios de caso, n=1
Estudios descriptivos, n=7
Analgesia neonatal, n= 6

Fuente: Elaboracién propia

Resultados

A partir de los resultados encontrados, se derivaron los siguientes apartados de informacién relevante para
la intervencion de enfermeria en la etapa operativa del programa de tamiz metabdlico neonatal.

Edad posnatal y recoleccion de muestra para tamiz metabdlico neonatal: Para identificar metabolitos
presentes en enfermedades metabdlicas congénitas, esencialmente se realiza la toma de muestra de sangre
entre el tercer y quinto dia de vida del RN y se deposita en papel filtro especifico para tamiz metabdlico

9.13.18-21) 'Se ha reportado la conveniencia de realizarse dentro de 24 a 48 h después del nacimiento, debido
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a que antes de las 24 h de vida se han encontrado niveles elevados de marcadores de fenilalanina, hallazgos
gue se correlacionan con tasas mas altas de falsos positivos para esta afeccion; ademas se puede perjudicar
la deteccion de algunos trastornos metabdlicos debido a la transicién bioquimica del del neonato de un
estado dependiente de la madre a un estado auténomo. Por otro lado, se ha sugerido que la recoleccion
de muestra después de las 48 h de vida podria retrasar el diagndstico y el inicio de tratamiento oportuno.
El momento de toma de muestra puede variar en RN prematuros, con bajo peso al nacer o con otras
alteraciones al nacimiento (9.

Métodos para obtencion de muestra

Puncién venosa: Dependiendo de la situaciéon de salud del RN, asi como de preferencias de extraccion
utilizadas por personal de laboratorios, se recomienda tomar muestra sanguinea por venopuncién con
catéteres cortos, y su posterior colocacion en papel filtro para tamiz. La toma en tubos capilares, asi como
con aguja y jeringa incrementan la posibilidad de formaciéon de codgulos y hemolisis, ademés de dafo al
papel filtro al colocar la muestra y producir friccidon con agujas 9. Se ha reportado que la venopuncién es
menos dolorosa y traumatica para el RN, y que el tiempo de extraccion es menor al utilizado en la puncion
capilar de talon; también de que este método no altera los resultados “ 19,

Muestra de cordén umbilical: Consiste en extraer mediante puncién con aguja y aspirado con jeringa de
muestra de sangre de un vaso sanguineo del cordén umbilical que se corta en el RN inmediatamente
después del nacimiento, acto seguido por la deposicion en el papel filtro para tamiz neonatal. Esta muestra
solo permite identificar metabolitos presentes en el hipotiroidismo congénito, por lo que su practica anula
la posibilidad para deteccion de otras enfermedades metabdlicas (13 20),

Puncion capilar de taldn: Es el método que se considera de eleccidn para la toma de la muestra, debido a
que representa una alternativa para extraccion de volimenes pequefios de sangre de manera rapida y
sencilla, al representar una zona de gran vascularizacién y relativamente de poca inervacion nerviosa.

Ademas, es un procedimiento seguro cuando se consideran las caracteristicas anatoémicas del pie del RN,



Salmoén-Vega S

asi como las especificaciones de asepsia, material y equipo a utilizar. La puncién debe realizarse dentro del
area superficial mas lateral externa o interna del talon, y con una profundidad maxima de 2.4 mm para evitar
dafo en hueso calcaneo 713 19.22-23) | 3 zona de puncion sera de acuerdo con el esquema de Blumenfeld,
que se presenta en la figura 2.

Figura 2. Representacién esquematica de técnica de Blumenfeld.

Fuente: Elaboracion propia

NOTA: Las areas para puncion capilar de taldon son bordes laterales, representados por (a) y (b). Para definirlas, se trazan dos lineas

imaginarias verticales a partir de referencias indicadas con flechas, hasta lograr su proyeccion al talon 19,

Entre las contraindicaciones para puncién capilar de talén se tienen perfusion insuficiente en la zona,
independientemente de la causa; compromiso vascular de la extremidad, puncion previa, infeccion o trauma
local y lesiones epidérmicas en zonas de puncion 1924,

Aspectos para considerar en puncion capilar de taldn

Analgesia:El dolor agudo se define como la experiencia sensorial y emocional desagradable asociada con
dafio tisular real o potencial ©>. La puncion capilar en el talén es un procedimiento invasivo que produce
dolor agudo en el RN, por tanto, son necesarias intervenciones analgésicas eficaces, de bajo costo y libres
de efectos secundarios indeseables, sean éstas farmacoldgicas o no farmacoldgicas. Las intervenciones no
farmacoldgicas estan constituidas por medidas que inducen bienestar y confort, tales como la contencion,
lactancia materna al menos cinco minutos previos al procedimiento, atribuyéndose su efecto analgésico al
producto de la contencién, contacto piel a piel, sabor dulce de leche materna, asi como induccién hormonal

(oxitocina). Otra intervencion, la representa el método de canguro, “piel con piel” 30 minutos previos a la
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puncién. Entre las intervenciones farmacoldgicas, se tiene la administracién de gotas de solucién glucosada
al 25 y 30% por via oral dos minutos previos al procedimiento, su efecto se asocia a la estimulacién de
liberacion de neurotransmisores opioides enddégenos como betaendorfinas * 2639, Por otra parte, se puede
lograr un efecto analgésico aditivo cuando se combina con otra intervencion.

Material y equipo: Lanceta automatica estéril y papel filtro especificos para tamiz metabodlico neonatal, ficha
de datos, alcohol al 70% o torundas alcoholadas, torundas de algodén seco, banda adhesiva o gasa y
guantes estériles. Actualmente, la ficha de datos tiene integrado el papel filtro para recoleccion de la muestra
de sangre. De ser necesario, solucién glucosada al 25 0 30% y gotero. Ademas, se requiere material y equipo
para lavado de manos, contenedor rigido para

residuo peligroso bioldgico infeccioso (RPBI) y equipo de proteccién personal (mascarilla, gafas protectoras
y/o careta).

Procedimiento

En la figura 3, se presenta el procedimiento para toma de muestra de acuerdo con protocolo establecidos.
Cuidado de las muestras

Secado y posicidn de la muestra: Se protege la muestra de contaminacion, y se deja secar sobre el papel
filtro durante dos a cuatro horas a temperatura ambiente. Se deben evitar fuentes de calor directas, o secarla
por otros métodos. Se recomienda colocar en posiciéon horizontal en un soporte que facilite el secado
uniforme y seguro 1319,

Conservacién y envio: La muestra de sangre seca sobre el papel filtro y ficha de datos se coloca en un sobre
de papel o de plastico con un desecante y se resguarda hasta su envio al laboratorio de analisis. La muestra
seca permanece estable durante 7 dias a temperatura de 20 a 25° C, mientras que entre 2 y 8 °C se
incrementa la estabilidad por 30 dias 39, Las condiciones para la estabilidad deben mantenerse durante
el envio. Para el resguardo temporal y el envio de la muestra, se realizan controles administrativos de

acuerdo con el protocolo institucional.



Figura 3. Procedimiento de toma de muestra por puncién capilar de talén de la persona recién nacida ¢
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15. Depositar 1 gota de sangre en cada
circulo papel, ejercer presion leve
intermitente en area de puncion.

Circulos de
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Fuente: Elaboracién propia
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madre, padre, tutor (a).
22. Realizar los
procedimientos y
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protocolo institucional.

4,13,
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Factores que afectan los resultados de tamiz metabodlico neonatal: Se tienen relacionados con (a) obtencidn
de la muestra, (b) conservacion y transporte, y (c) interferencia farmacolégica de medicamentos como acido
valproico, risperidona, cefalosporinas, benzodiacepinas, diuréticos de asa y metoclopramida, entre otros (9.
Debido a que la obtencion y deposicion de la muestra de sangre sobre el papel filtro representa el inicio de
la etapa preanalitica de la fase operativa, y requiere realizarse de acuerdo con el protocolo establecido *
), en la figura 4 se presenta esquematicamente una muestra adecuada, asi como variantes de muestras
inadecuadas.

Figura 4. Representacién esquematica de muestra de sangre capilar depositada en papel filtro de forma

adecuada, y variantes de muestras inadecuadas. Donde (a) y (b), representan la cara anterior y posterior del
papel filtro, respectivamente

Muestra adecuada

Muestra 1, (1a): sangre cubre cada circulo de papel filtro, (1b):
sangre impregna reverso de cada circulo.

Insuficientes
Muestra 2, (2a): sangre no cubre cada circulo de papel filtro y

la deposicion es irregular. (2b): sangre no impregna reverso de
cada circulo.

Muestra (3a): sangre diluida.

Sobresaturadas

Muestras diferentes, en (4a): exceso de sangre, y mas de una
gota depositada en cada circulo. Ademas, en (5a): presencia
de coagulos.

Fuentes: Elaboracién propia.
Tomado de Vela-Amieva, Ibarra-Gonzélez, Ferndndez-Lainez, Belmont-Martinez (19

11
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Discusion

Esta revision integrativa permite destacar que el programa de tamiz metabdlico neonatal surge como una
estrategia de medicina preventiva en beneficio de la salud infantil, tanto a nivel internacional como nacional.
La identificacion precoz del RN con sospecha de enfermedades metabdlicas, y a partir de esta “sospecha”
realizar valoracion integral faculta un diagndstico confirmatorio con inicio de tratamiento oportuno. De otra
manera, podria demorar hasta aflos un diagnostico, y la enfermedad producir dafios irreversibles en la salud
del nifio y de la nifla, ademas de efectos negativos sobre la salud familiar y social, porque el costo de la
enfermedad y discapacidad asociada no se limita al aspecto econémico © 3.

A nivel mundial, el método mas utilizado para obtencidn de la muestra sanguinea contintia siendo puncion
capilar de talén del RN, aun cuando se ha probado que resulta mas doloroso y traumatico que la
venopuncion * 19, La permanencia de este método puede estar relacionada con la facilidad técnica de la
puncién, aspecto que es independientemente de la calidad de la muestra obtenida. También, este
procedimiento puede resultar mas aceptable socialmente.

Existe variabilidad en los resultados dependiendo de la edad en dias de vida RN, se ha probado la
conveniencia de realizar esta prueba entre las 24 y 48 horas de vida para deteccién oportuna de
anormalidades y manejo médico oportuno . Ademas, este tiempo representa una oportunidad para
ampliar la cobertura de tamiz al posibilitar su practica antes del egreso hospitalario del RN.

En nuestro pais, este tamizaje se le realiza a la persona recién nacida entre el tercer y quinto dia de vida, por
lo que posterior al egreso hospitalario se requiere acudir a la unidad de salud a solicitarlo. Por tanto, la
difusion de la relevancia de esta prueba debe realizarse desde la consulta prenatal, y asegurarse su
comprension antes del egreso hospitalario de la madre ©. Para evitar demoras u omisiones de participacion
de todas las personas RN en el programa, es necesario eliminar brechas culturales, econémicas, geograficas
y de politicas de salud; la existencia de un marco legal para la obligatoriedad de esta estrategia de salud

publica no asegura su cobertura ©-12),

12
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Una vez que padres o tutores de la persona recién nacida logran solicitar en la institucion de salud el
tamizaje, existe el riesgo de fallas en la etapa preanalitica, por lo que se requiere estandarizaciéon coordinada
del proceso de toma, secado, conservacion y condiciones de envio de la muestra. Ademas, de cuidado
humanizado durante el proceso de atencidon de la persona RN. Por tanto, implica que el profesional de
enfermeria realice intervenciones basadas en la evidencia para mejora de la practica asistencial, investigativa,
de docencia y gestidn, en colaboracidon con el equipo multidisciplinario de salud. De tal manera que,

coadyuve en el logro de la principal meta del programa de tamiz metabélico neonatal, la salud infantil ¢%

36).

Conclusiones

La revision realizada permite destacar que la intervencion de enfermeria es determinante en la operatividad
del programa de tamiz metabdlico neonatal. Al desempefiarse en el primer nivel de atencion, es el
profesional de enfermeria el que participa en la promocién, difusién, en la toma y cuidado de las muestras
hasta ser llevadas al laboratorio de andlisis. Por tanto, esta revision coadyuva en el desarrollo de
competencias que le permitan intervenciones que respondan a las necesidades de atencion de la persona
recién nacida que participa en esta estrategia de medicina preventiva. De tal manera que, esta evidencia
cientifica disponible faculta una praxis segura en esta area del cuidado. Las intervenciones de enfermeria en
la etapa preanalitica deberan ser libres de riesgos, y asegurar muestras de sangre adecuadas para la practica
del tamizaje metabodlico neonatal. Una reflexién para considerar es “una muestra adecuada, puede ser
portadora de informacion valiosa para salvar la vida de un nifio (a), asi como para prevenir complicaciones

y discapacidad”.
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