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El papel del cientifico biomédico en el diagnéstico de laboratorio de la prueba de cribado neonatal ampliada.

El papel de la biomedicina en el diagndstico de laboratorio de la prueba de puncién del talon extendida
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RESUMEN

INTRODUCCION: El cribado neonatal, conocido como prueba del taldn, es una estrategia esencial para la
deteccion precoz de enfermedades congénitas, permitiendo intervenciones oportunas y la prevencion de secuelas.
Con los avances tecnoldgicos, el modelo ampliado ha incorporado métodos mas sensibles, aumentando su
capacidad diagnéstica. METODOLOGIA: Se trata de una revisién bibliografica integradora, realizada en las bases
de datos PubMed, SciELO, Biblioteca Virtual en Salud y Portal CAPES , desde 2015 hasta 2025. Se utilizaron
descriptores controlados y operadores booleanos, incluyendo articulos disponibles en su totalidad y excluyendo
estudios que no cumplian el objetivo propuesto. Finalmente, se seleccionaron 10 articulos para el analisis.
RESULTADOS: Los estudios demostraron que el cribado neonatal ampliado contribuye significativamente al
diagnéstico precoz de enfermedades metabdlicas, genéticas y endocrinas. Se destacé el uso de tecnologias,
como la espectrometria de masas en tandem, que proporciona una mayor precision diagnéstica. También se
observo que el control de calidad y la correcta ejecucion de los pasos de laboratorio son fundamentales para la
fiabilidad de los resultados. DISCUSION: El analisis de los estudios refuerza la idea de que el rol del profesional
biomédico es esencial en todas las etapas del proceso, desde el analisis de laboratorio hasta la interpretacion de

los resultados. Ademas, factores como la desigualdad regional y las limitaciones estructurales siguen representando

desafios para la efectividad del cribado neonatal en Brasil. CONCLUSION: Se concluye que el profesional
biomédico desempefia un papel fundamental para garantizar la calidad diagnéstica en el cribado neonatal
ampliado, contribuyendo a la deteccidén temprana de enfermedades y a la promocién de la salud publica.

Descriptores: Cribado neonatal; Prueba de puncion del talén; Diagnéstico de laboratorio; Biomédico; Enfermedades
congeénitas.

INTRODUCCION

La prueba de deteccién neonatal, conocida popularmente como prueba del talén, es una de las
estrategias clave de prevencion en salud publica, al permitir la identificacion temprana de
Enfermedades genéticas, metabdlicas y endocrinas en recién nacidos. En Brasil, su consolidacion se produjo
con la implementacién del Programa Nacional de Deteccién Neonatal (PNTN), responsable de
establecer directrices para la deteccion de estas afecciones, con el objetivo de reducir la
morbilidad y mortalidad infantil y prevenir secuelas irreversibles (Brasil, 2023; Silva; Gongalves, 2020).
Sin embargo, la efectividad de este programa no depende solo de su existencia, sino también de...
calidad de los pasos del proceso y acceso oportuno al diagndstico y al tratamiento.
Con el avance de las tecnologias de laboratorio, especialmente en el campo de la biologia molecular y

A partir de la bioquimica clinica, el cribado neonatal se amplié mediante la prueba de puncion del talon ampliada.
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Esta modalidad incorpora técnicas como la espectrometria de masas en tdndem (MS/MS), lo que le permite...
Analisis simultdneo de multiples metabolitos de muestras de sangre seca, lo que amplia
aumento significativamente el nimero de enfermedades examinadas (Lima et al., 2022; Fiocruz, 2022). A pesar de esto
El avance tecnoldgico, por si solo, no garantiza mejores resultados clinicos, siendo
Es necesaria una interpretacién adecuada de los resultados y su integracién con protocolos clinicos eficaces .
Entre las enfermedades detectables, destaca la fenilcetonuria (PKU), un error congénito del metabolismo.
metabolismo caracterizado por una deficiencia de la enzima fenilalanina hidroxilasa, lo que conduce a la acumulacion
La fenilalanina en el organismo puede causar dafios neurolégicos irreversibles si no se absorbe.
diagnosticado precozmente (Souza et al., 2020; Santos et al., 2020). El cribado neonatal permite
Identificar esta afeccion cuando aun es asintomatica permite una intervencién temprana a través de...
control dietético, que destaca el impacto directo del diagnéstico de laboratorio en la prevencion de
complicaciones y en la mejora del prondstico clinico.
En este contexto, el papel del profesional biomédico es esencial para garantizar la calidad y...
fiabilidad del diagndstico de laboratorio. Este profesional trabaja en todas las etapas del proceso,
desde la correcta recoleccion y empaquetado de muestras en papel de filtro hasta la ejecucion de los analisis y la
Interpretacion de los resultados. Ademas, es responsable del control de calidad de las pruebas y de...
Validacion de los métodos utilizados, asegurando la precisiéon diagndstica (Silva; Gongalves, 2020).
De esta forma, el cientifico biomédico asume un papel estratégico al vincular la tecnologia de laboratorio con la practica.
clinico, contribuyendo directamente a la eficacia del cribado neonatal.
A pesar del progreso observado, la implementacion de la prueba de cribado neonatal ampliada en Brasil...
Aun se enfrenta a importantes desafios, especialmente en lo que respecta a la desigualdad y las limitaciones regionales.
factores estructurales y la necesidad de cualificaciones profesionales. La ampliacion del alcance del examen depende de
inversiones en infraestructura de laboratorio, logistica de transporte de muestras y capacitacion
participacion continua de los profesionales involucrados (Brasil, 2023; Fiocruz, 2022). En este sentido, la discusion sobre
El papel del profesional biomédico se vuelve aun mas relevante, ya que la calidad del diagnéstico es...
directamente relacionado con la competencia técnica y cientifica de este profesional, lo que refuerza la
La importancia de su reconocimiento en el contexto de la salud publica.

Ante este panorama, se hace evidente la necesidad de comprender la situacion con mayor profundidad.

El papel del profesional biomédico en el contexto de la ampliacidn del cribado neonatal, especialmente en lo que respecta a

garantizar la calidad analitica, interpretar los resultados y contribuir al diagnéstico.

Deteccioén precoz de enfermedades congénitas. Por lo tanto, este estudio pretende analizar el papel del cientifico biomédico.

en el diagnéstico de laboratorio de la prueba de cribado neonatal ampliada, destacando su relevancia para la eficacia.

de estrategias de cribado neonatal y para la promocién de la salud publica.
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METODOLOGIA

Este es un estudio descriptivo, realizado a través de una revision bibliografica integradora, que

Permitio la recopilacién, evaluacion y sintesis del conocimiento cientifico ya publicado. La eleccion de este

Este enfoque se adoptd para permitir un analisis amplio y critico del papel del profesional biomédico en el diagndstico.

Analisis de laboratorio de la prueba de cribado neonatal ampliada, destacando su importancia para la deteccion temprana de

enfermedades congénitas y para la promocion de la salud neonatal.

La revision bibliografica se llevd a cabo entre septiembre de 2025 y junio de 2026.

Incluyendo publicaciones nacionales e internacionales. Se consulté la base de datos PubMed .

Central, SciELO, Biblioteca Virtual de Salud (BVS) y Portal de Publicaciones Periédicas de CAPES , reconocidos por

credibilidad y exhaustividad. Los descriptores utilizados, basados en

Los descriptores de ciencias de la salud (DeCS) utilizados fueron: " cribado neonatal" ( prueba de puncién del talén ).

"cribado neonatal" , " cientifico biomédico", "enfermedades congénitas"

(enfermedades congénitas) y " diagnostico de laboratorio”. Las busquedas combinaron

Operadores booleanos, como ("prueba de puncién del talon" Y "cribado neonatal") Y

("biomédico" O "diagndstico de laboratorio"), Para refinar los resultados y garantizar su relevancia.

Se incluyeron los articulos publicados entre 2015 y 2025, disponibles en su totalidad y con acceso gratuito.

y escritos en portugués, inglés o espafol. Se excluyeron las tesis de pregrado, las disertaciones, las tesinas y los articulos.

Duplicados, investigaciones con animales y estudios que no abordaron directamente el papel del profesional biomédico.

o diagnostico de laboratorio.

Tras la seleccion inicial basada en los titulos y resimenes, se analizaron los articulos seleccionados.

Fundamentalmente, esto nos permitio identificar las principales contribuciones en relacion con el papel del profesional biomédico en las pruebas.

de la huella ampliada y sus implicaciones clinicas, tecnoldgicas y sociales. Este enfoque lo hizo posible

comprender como las acciones del profesional biomédico influyeron en la efectividad del diagndstico y contribuyeron a

Prevencion y tratamiento precoz de las enfermedades congénitas.

La seleccion de estudios se produjo a través de las etapas de identificacion, seleccion, elegibilidad y

Inclusién, segun criterios previamente establecidos. El proceso de seleccion de estudios es...

mostrado en la Figura 1.
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Figura 1 — Diagrama de flujo del proceso de seleccion de los estudios incluidos en la revision.
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Fuente: Elaborado por el autor, 2026.

RESULTADOS

En esta revision se incluyeron diez estudios , como se muestra en la Figura 1. La caracterizacion
La composicién de los estudios incluidos se presenta en la Tabla 1. Los articulos analizados generalmente abordaron el tema
La importancia del cribado neonatal como estrategia fundamental para el diagnéstico precoz de enfermedades.
afecciones congénitas, asi como el papel del profesional biomédico para garantizar la calidad de las pruebas de laboratorio.
Los estudios han demostrado que se destaca la relevancia del uso de tecnologias de laboratorio.
Las tecnologias avanzadas, como la espectrometria de masas en tandem, permiten diagnosticar una gama mas amplia de enfermedades .
Las enfermedades monitorizadas contribuyen a una mayor precision diagnoéstica. Ademas, se ha demostrado que la monitorizacion...
La calidad y la correcta ejecucion de los pasos de laboratorio son fundamentales para evitar resultados erréneos .
Resultados positivos o falsos negativos.

Otro punto recurrente en los estudios se refiere a la importancia del papel del profesional biomédico en...
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Interpretacion de los resultados, validacion de las pruebas e integracion con el equipo multidisciplinario.
lo cual contribuye directamente a la eficacia del cribado neonatal.
A pesar de los avances tecnoldgicos, los articulos también destacan desafios como la desigualdad.

El acceso al examen supone un reto, al igual que las limitaciones estructurales y la necesidad de formacioén profesional continua.

Tabla 1 — Caracterizacion de los articulos cientificos incluidos en la revisién, segun autores y afio de publicacion.
publicacién, objetivo y principales hallazgos

AUTOR/ANO OBJETIVO DE PRINCIPALES TIPOS DE ESTUDIO
ESTUDIAR RECOMENDACIONES
Botler y otros, 2010 Evaluar la cobertura Estudio epidemioldgico: La cobertura de cribado neonatal en Brasil

muestra desigualdades regionales que afectan al acceso al diagndstico precoz.

Calvo-Gonzalez, 2016 Analizar los aspectos Estudio cualitativo de El cribado neonatal implica factores
los aspectos sociales del sociales y culturales, ademas del
cribado neonatal. diagnéstico de laboratorio.

Pilar; Manfredini, 2018 Analizar aspectos Revision La integracion entre el
clinicos y diagnéstico de laboratorio y
laboratorio de desde La practica clinica es esencial para
cribado neonatal una deteccion eficaz.

Santos et al., 2020 Estudio de los errores congénitos Revision La ampliacion de los programas de

del metabolismo cribado favorece la deteccién precoz de

estas enfermedades.

Silva; Goncalves, 2020 Evaluar el papel de Revision Los profesionales biomédicos son
biomedica del en esenciales para la ejecucion, el control
cribado neonatal de calidad y la interpretacion de las

pruebas.

Souza y otros, 2020 Analisis de el Estudio clinico El diagnostico precoz previene dafios
la fenilcetonuria nodo neuroldgicos irreversibles.

en el contexto del cribado
neonatal.
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Carvalho y otros, Describa el el Estudio clinico El diagnostico precoz contribuye a

2021 diagnostico de un mejor pronéstico clinico.
laboratorio de las

enfermedades metabdlicas.

Lima; Rodrigues, 2022 Evaluar indicadores Revision El control de calidad es fundamental
de la calidad en el cribado para obtener rgsyitados el
neonatal fiables. del

Oliveira et al., Discutir el progreso y Analisis El sistema sanitario persiste ante

2022 de los retos del cribado desafios estructurales y logisticos.
neonatal.

Brasil, 2023 Presentando Documento oficial: La ampliacién de las pruebas de deteccion
directrices para neonatal refuerza la el
Programa prevencion y el diagndstico precoz.
Nacional

Cribado neonatal

Fuente: Elaborado por el autor, 2026.

Como se muestra en la Tabla 1, los estudios analizados muestran convergencia con respecto a...
la importancia del cribado neonatal para el diagndstico precoz de enfermedades congénitas y para la mejora

de la calidad de la atencién médica.

DISCUSION

Los estudios analizados demuestran un consenso respecto a la relevancia del cribado neonatal.

ampliado para el diagnéstico precoz de enfermedades congénitas, especialmente al permitir

Intervenciones terapéuticas tempranas y reduccién de las complicaciones clinicas. Sin embargo, los autores presentan

diferentes perspectivas sobre los factores que influyen en la eficacia de este proceso de diagnostico.

Botler et al. (2010) destacan que, a pesar del progreso observado en el Programa Nacional de
Deteccion neonatal: la cobertura de la prueba sigue siendo desigual en las regiones brasilefias. Segun el
Los autores, los factores socioecondmicos y las limitaciones estructurales impactan directamente en el acceso a

Esta poblacién no puede recibir un diagndstico precoz, lo que compromete la eficacia de la atencion neonatal.
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Por el contrario, Brasil (2023) enfatiza el progreso resultante de la expansion del Programa Nacional de
El cribado neonatal, especialmente la incorporacion de enfermedades recientemente detectadas y la expansién gradual de
Cobertura diagnostica en el pais.
En el entorno de laboratorio, Pilar y Manfredini (2018) enfatizan que la integracion entre la
El diagnéstico de laboratorio y la practica clinica constituyen uno de los principales factores para el éxito del cribado.
neonatal. Los autores argumentan que la interpretacion correcta de los resultados de laboratorio debe ocurrir
coordinado con la evaluacion clinica del recién nacido, lo que proporciona mayor seguridad.
diagnostico. Esta perspectiva complementa los hallazgos de Silva y Gongalves (2020), que refuerzan la
El rol del profesional biomédico es esencial en la ejecucion técnica de los examenes y en el control de
Calidad del laboratorio y validacion de resultados.
Ademas, Santos et al. (2020) y Souza et al. (2020) coinciden en destacar la importancia de
Cribado neonatal ampliado para la deteccion precoz de errores innatos del metabolismo. Santos et al. (2020)
Hacen hincapié en que la ampliacion de la prueba de cribado neonatal ha permitido identificar un mayor nimero de enfermedades.
Trastornos metabdlicos que aln se encuentran en fase asintomatica, lo que favorece mejores resultados clinicos. (Souza et al.)
(2020) dirigen la discusion a la fenilcetonuria, destacando que el diagnéstico temprano, asociado
Con una intervencion dietética adecuada, es posible prevenir el dafio neuroldgico irreversible y mejorar
Mejora significativamente la calidad de vida de los pacientes.
De manera similar, Carvalho et al. (2021) muestran que el diagnéstico de laboratorio
La deteccion precoz de las enfermedades metabdlicas permite intervenciones terapéuticas mas eficaces y reduce las complicaciones.
Los hallazgos clinicos contribuyen a un mejor prondstico para los pacientes. Estos hallazgos refuerzan la importancia
El papel de los profesionales biomédicos para garantizar la precision diagnostica y la fiabilidad de las pruebas realizadas.
Otro aspecto ampliamente debatido en los estudios se refiere al control de calidad.
laboratorio. Lima y Rodrigues (2022) destacan que las fallas en la recoleccion, almacenamiento,
El transporte y el procesamiento de las muestras pueden comprometer
Altera significativamente los resultados de las pruebas de deteccion neonatal, aumentando el riesgo de falsos positivos y falsos negativos.
negativo. En este contexto, los autores enfatizan la necesidad de protocolos de control rigurosos de
Calidad y formacién continua de los profesionales que participan en el proceso de laboratorio.
Por otro lado, Calvo-Gonzalez (2016) amplia la discusién abordando los aspectos sociales y
cuestiones culturales relacionadas con el cribado neonatal. El autor argumenta que el proceso de diagndstico no deberia
debe entenderse no solo desde una perspectiva biomédica, sino también considerando los impactos
Desafios emocionales y sociales que enfrentan las familias después de un diagnéstico de enfermedades congénitas. Esta perspectiva
Esto complementa los hallazgos de Oliveira et al. (2022), quienes indican que, a pesar de los avances tecnolégicos
A pesar de los avances cientificos, persisten desafios estructurales, logisticos y administrativos que dificultan...

Eficacia del cribado neonatal en diferentes regiones de Brasil.
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Por lo tanto, se puede observar que los autores coinciden en la importancia del cribado neonatal.

ampliaron y el papel del profesional biomédico para garantizar la calidad del diagndstico. Sin embargo, presentan

diferentes enfoques del tema, que van desde aspectos de laboratorio y tecnolégicos hasta

Factores sociales y estructurales , asi como aspectos relacionados con la gestion de la salud publica. Por lo tanto,

Es evidente que la efectividad del cribado neonatal depende no solo de la incorporacién de

tecnologias avanzadas, pero también cualificacion profesional, integracién multiprofesional y

Fortalecer las politicas de salud publica.

CONSIDERACIONES FINALES

Esta revision demostrd que la ampliacion del cribado neonatal constituye una estrategia.

esencial para la deteccion precoz de enfermedades congénitas, lo que permite intervenciones terapéuticas.

oportuno y contribuyendo significativamente a la reduccion de la morbilidad y mortalidad infantil y a

Mejorar la calidad de vida de los pacientes.

Los estudios analizados demostraron que la incorporacion de tecnologias de laboratorio

Las tecnologias avanzadas, como la espectrometria de masas en tandem, han ampliado las capacidades de diagnéstico de

Programas de cribado neonatal que permiten la identificacion precoz de diversas enfermedades metabdlicas.

factores genéticos y endocrinos. Sin embargo, los autores también destacaron que la efectividad de estos

Los programas dependen directamente de la calidad de los pasos de laboratorio y de la correcta interpretacion de los datos.

resultados y la integracion entre el diagnostico de laboratorio y la practica clinica.

En este contexto, destaca el papel fundamental del cientifico biomédico en el diagnéstico de laboratorio de [enfermedad/afeccion].

Prueba de cribado neonatal ampliada, que actia de forma integrada en todas las etapas de recogida, procesamiento y control.

control de calidad, andlisis e interpretacion de examenes. De esta manera, este profesional contribuye directamente

para la fiabilidad diagnéstica y la eficacia del cribado neonatal.

Ademas, la literatura revisada demostrd que, a pesar de los avances tecnolégicos y

A pesar de los avances cientificos, persisten importantes desafios relacionados con las desigualdades regionales.

Limitaciones estructurales y la necesidad de formacion profesional continua. Estos factores pueden

comprometer el alcance y la eficacia de los programas de cribado neonatal en diferentes contextos

del sistema de salud brasilefio.

Ante esta situacion, la inversion continua en infraestructura de laboratorio se vuelve esencial.

cualificacion profesional y fortalecimiento de las politicas publicas dirigidas al cribado neonatal, con el objetivo de

Ampliar el acceso de la poblacion al diagndstico precoz y garantizar una mayor equidad en la atencion sanitaria.

salud.
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Finalmente, se destaca la importancia de desarrollar nuevos estudios sobre el papel de [la institucién/organizacion].
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profesionales biomédicos en cribado neonatal ampliado, especialmente aquellos relacionados con impactos clinicos,
aspectos de laboratorio y sociales de este proceso, contribuyendo a la mejora de las practicas de diagnostico y

para la promocion de la salud neonatal.
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