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Examen de tamizaje neonatal: ;aumentar su alcance o no?
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“La principal restriccién sobre lo que podemos detectar en el examen de tamizaje neonatal, poco a poco,
orientandose a lo que elegimos detectar, y no a aquello a lo que se nos limita por razones de posibilidades o
costos”".

Los avances tecnolégicos estan brindandole al mundo de la medicina la oportunidad de aumentar el nd-
mero de patologias pasibles de andlisis en neonatos. La espectrometria de masas tandem (conocida también
como MS-MS) nos facilita detectar una vasta gama de enfermedades, en gran escala. La MS-MS es una técnica
confiable que permite que pequenas moléculas de muestras de suero o sangre puedan estudiarse en un Gnico
paso. Gracias a ello, es posible detectar mas de 50 patologias con unas pocas gotas de sangre en un examen
de tamizaje neonatal. Indudablemente, aumentar el nimero de de enfermedades detectables en el neonato
utilizando la MS-MS es rapido, preciso y barato. No obstante, existen dos respuestas a la pregunta, asi como
eventuales perjuicios derivados de dicho incremento; entre ellos, el aumento de falsos positivos, sobrediagnés-
ticos y tratamientos excesivos.

Decidir cudles enfermedades deben considerarse en el examen de tamizaje neonatal constituye una tarea
que no es precisamente objetiva, exigiendo un cuidadoso andlisis de ventajas y beneficios antes de su recomen-
dacion a la poblacién. Es necesario reflexionar sobre temas tales como los pros y los contras de informar a los
padres sobre una enfermedad del nifo para la cual no existe tratamiento ni control, o bien cudl es la utilidad de
conocer la susceptibilidad genética a una enfermedad que s6lo serd relevante en los 15 o 20 afnos posteriores.
La Warwick Medical School examiné recientemente las implicancias éticas de aumentar el alcance del examen
de tamizaje neonatal en una rapida resefa, y determiné la existencia de cuestiones importantes a considerar
para decidir como evaluar las ventajas y perjuicios de hacerlo®.

Una cuestion clave que surgié en dicha resefa es el tipo de evidencia exigido para decidir realizar exdmenes
para ciertas enfermedades en el tamizaje neonatal. Los académicos cuestionaron, particularmente, la necesidad
de recolectar evidencias de andlisis clinicos randomizados (ACR) para evaluar ventajas y perjuicios. Aquellos
que afirman la necesidad de hacerlo, alegan que la metodologia aplicada es menos tendenciosa y mas precisa
en la evaluacion de ventajas y perjuicios del examen. Por su parte, quienes apoyan la expansién del alcance
del tamizaje apuntan al hecho de que la mayoria de las enfermedades para las cuales se lo recomienda son
raras. Las enfermedades raras carecen de evidencias, en razon de la falta de financiamiento. Ademas, realizar
un ACR para enfermedades raras no es factible y probablemente, imposible — en razon de las grandes mues-
tras y prolongados seguimientos necesarios. Consecuentemente, ellos defienden que las evidencias alternativas
son suficientes, aunque no dejen en claro cudles son esas evidencias”. Ambas argumentaciones determinan
cuestionamientos importantes sobre como tomar decisiones basadas en evidencias, necesitindose desespera-
damente de soluciones que respondan claramente a tales asuntos.

Otra cuestiéon del debate es la definicion del beneficio a ser evaluado en el examen de tamizaje neonatal.
Por un lado, se destaca que los beneficios deben restringirse a cuestiones de mortalidad y morbilidad directas
del recién nacido. Por el otro, los defensores de la ampliacion del examen hacen mencion de beneficios que
van mas alla de los beneficios clinicos del recién nacido, extensivos a los familiares y a la sociedad. Un ejemplo
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de beneficio social podria ser la “odisea del diagndstico”, el largo camino de investigaciones y derivaciones
antes de llegar a un diagndstico. Los opositores sostienen que, por el hecho de que muchas enfermedades no
cuentan con tratamientos eficaces, la odisea del diagnostico puede convertirse simplemente en una “odisea del
tratamiento”. No obstante, los defensores afirman que la deteccion precoz puede permitir apoyo y cuidados
paliativos que aumenten la calidad de vida. Contar con un diagndstico beneficia a los padres también en el
plano psicologico, pudiendo ellos planificar el futuro del nifio, contando para ello con expectativas de salud
realistas. Por otra parte, el examen y el diagndstico precoz pueden reducir el periodo sin diagnostico durante el
que las familias crean lazos afectivos. Otro beneficio identificado por los defensores de la ampliacién es el de
que la familia puede obtener informacion sobre riesgos reproductivos, con los cuales podria optar por buscar
consejos genéticos y planificaciéon familiar. No obstante, sin el perfecto consentimiento parental, los padres que
no desearen recibir esta informacion acabarian siendo pasibles de recibirla®.

Esas ventajas no constituyen, claramente, beneficios directos para el recién nacido, y un beneficio clinico
reducido o casi nulo hace que el consentimiento informado eficaz sea ain mas importante en un contexto
en el que tal consentimiento ya es dificil. Los padres tendrian que comprender la informacion sobre una gran
cantidad de enfermedades inmediatamente después del nacimiento, siendo que los exdmenes son ofrecidos
solo como cualquier otro procedimiento post natal. En consecuencia, una eleccién auténticamente informada
podria no resultar posiblet".

Extender el beneficio del examen mas alld de la reduccion de la mortalidad y morbilidad puede también
acarrear consecuencias negativas no deseadas, tales como el aumento de falsos positivos y resultados indeter-
minados, incrementando los sobrediagnésticos y los excesos de tratamiento, reduciendo a la vez la confianza
en el examen y en el sistema de salud. Inclusive cuando hay exceso de tratamiento, en el caso de falsos posi-
tivos, los padres pueden elevar su nivel de alerta y sobreproteger al nifio, incluso luego de que la hipétesis de
enfermedad haya sido descartada. Finalmente, la condicion de portador de una enfermedad puede impactar
negativamente en la psicologia del nifio, afectando su autoestima y provocando estigmatizacion, por ejemplo™.

Esta breve nota enumero algunas complicaciones éticas (aunque no todas) que, de acuerdo con la resena,
estan asociadas al incremento del alcance del examen de tamizaje neonatal. Los puntos de discusion identifica-
dos seguin varias perspectivas en la literatura deben ser investigados con mayor profundidad, para permitirnos
definir métodos de evidencia alternativos, aunque sélidos, para evaluar los beneficios y perjuicios del examen,
asi como para llegar a un acuerdo sobre el alcance de las definiciones de beneficios y perjuicios. Los perjuicios
del examen y la dificultad para obtener un verdadero consentimiento informado deben analizarse cuidadosa-
mente. Los paises deben ser precavidos al definir los beneficios y los perjuicios, asi como las evidencias que
habran de ser consideradas al evaluarse cuéles enfermedades deberan incluirse en el examen de tamizaje neo-
natal. Como las consecuencias de ciertas enfermedades son devastadoras, debemos ser sumamente cuidadosos
antes de alterar el alcance del tamizaje. En nuestra intencion de hacer un uso racional de los avances tecnolo-
gicos, debemos observar el hecho de no damnificar involuntariamente a la poblacion.
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