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Glosario

DISCERN: Herramienta disefiada para ayudar a los usuarios del sistema de
salud y a los encargados de proporcionar informacién, a evaluar la calidad
de la informacién acerca de las opciones de tratamiento para un problema
de salud.

Especificidad: Es la probabilidad de que una prueba clasifique correctamente
a una persona sana, es decir, la probabilidad de que un sujeto sano obtenga
en una prueba diagndstica un resultado negativo. Su férmula es:

Resultado verdadero negativo (VN)/resultado verdadero negati-
vo (VN) + resultado falso positivo (FP)

Folleto: Obra impresa, no periddica, de reducido nimero de hojas (RAE). El
término folleto engloba varios formatos (una sola pagina, dipticos, tripticos,
varias paginas).

Framing: Es la forma en que se presenta un mensaje. Influye sobre
la interpretacion que hace el receptor del mensaje y sobre la toma de
decision.

Incidencia: Es el nimero de casos nuevos de una enfermedad en una
poblacion determinada y en un periodo determinado.

Prevalencia: Es la proporciéon de individuos de una poblacién que padece
una enfermedad en un momento o periodo de tiempo determinado. Se
calcula mediante la expresion: nimero de casos con la enfermedad en un
momento dado/total de la poblacién en ese momento.

Resultado falso negativo (FIN): Las personas enfermas son clasificadas en la
prueba como sanas.

Resultado falso positivo (FP): Las personas sanas son clasificadas en la
prueba como probablemente enfermas.

Sensibilidad: Es la capacidad de una prueba para detectar la enfermedad,
es decir, la probabilidad de que un sujeto enfermo obtenga en una prueba
diagndstica un resultado positivo. Su férmula es:

Resultado verdadero positivo (VP)/resultado verdadero positivo
(VP) + resultado falso negativo (FN)
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Sobrediagnostico: Es el aumento de la deteccion de enfermedades
clinicamente irrelevantes que nunca hubieran llegado a manifestarse en el
transcurso de la vida de la persona si ésta no se hubiera sometido a la prueba
de cribado.

Sobretratamiento: Tratamiento de lesiones clinicamente irrelevantes que no
hubieran necesitado tratamiento si el individuo no se hubiera sometido a
una prueba de cribado.

Validez: La validez de una prueba de cribado es el grado de concordancia
entre el resultado de la prueba y el diagnéstico clinico definitivo. Se mide en
funcion de la sensibilidad y la especificidad de la prueba.

Valor predictivo positivo: Es la probabilidad de padecer la enfermedad
si se obtiene un resultado positivo en la prueba. Puede estimarse a partir
de la proporcién de pacientes con un resultado positivo en la prueba que
finalmente resultaron estar enfermos. Su férmula es:

Resultado verdadero positivo (VP)/resultado verdadero positivo
(VP) + resultado falso positivo (FP)

Valor predictivo negativo: Es la probabilidad de que un sujeto con un
resultado negativo en la prueba esté realmente sano. Se estima dividiendo el
numero de verdaderos negativos entre el total de pacientes con un resultado
negativo en la prueba. Su férmula es:

Resultado verdadero negativo (VN)/resultado falso negativo
(FN) + resultado verdadero negativo (VN)
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Resumen

Introduccion: Los programas de deteccion precoz de enfermedades endocri-
nometabdlicas congénitas tienen como objetivo reducir su morbimortalidad
y las discapacidades asociadas. En Espaiia todas las comunidades auténomas
tienen programas de cribado de metabolopatias, aunque no todos incluyen
las mismas enfermedades ni la misma estrategia de obtencién de muestras.
Los padres necesitan informacién adecuada para tomar una decision infor-
mada sobre la participacion de su hijo en el programa.

Objetivos: 1. Elaborar recomendaciones basadas en la evidencia sobre el
momento, la forma y el contenido de la informacién que deberia ofrecerse
para facilitar la participaciéon informada en el cribado. 2. Conocer las carac-
teristicas y la calidad de la informacién escrita actual de los programas de
cribado de metabolopatias. 3. Conocer la valoracién de los padres y profe-
sionales sanitarios sobre las recomendaciones basadas en la evidencia de la
informacioén escrita que deben aportar los programas de cribado de meta-
bolopatias.

Revision sistematica. Método: Revision sistemadtica de la literatura cientifi-
ca. De los resultados obtenidos se elaboraron una serie de recomendaciones
basadas en la evidencia para guiar el desarrollo de informacién escrita a
padres. Resultados: Existe poca investigacion. Se encontré una revision sis-
tematica sobre la efectividad de la comunicacién con padres en los cribados
de metabolopatias, y once estudios cualitativos que analizaban diferentes
aspectos de la informacion escrita a padres. En cuanto a la comprensibilidad,
el material informativo estd diseflado para un nivel educativo superior al de
la poblacion objetivo. Con respecto a los contenidos, se destacan los aspec-
tos positivos y apenas se mencionan riesgos y limitaciones del programa.
Sobre sus necesidades de informacion, los padres manifiestan haber recibido
poca informacién sobre el cribado y haberlo percibido como una prueba
rutinaria. Prefieren recibir informacion breve y centrada en los puntos im-
portantes (razones del cribado, procedimiento de la prueba, comunicacién
de resultados, razones para realizar pruebas de confirmacion diagnostica,
cémo se estableceran los contactos para realizarlas y como obtener mads in-
formacion). Consideran que el momento mas adecuado para recibir la infor-
macion es durante el embarazo, no en el momento del nacimiento.

Caracteristicas de la informacion proporcionada por los programas. Mé-
todo: Analisis de la informacién impresa de los programas de cribado de
metabolopatias espafioles. Resultados: Quince programas enviaron material
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informativo. Catorce programas indican las enfermedades que analizan. La
mayoria de los programas informa sobre sus objetivos y sobre aspectos logis-
ticos (realizacién de la prueba, recepcion de resultados...). Pocos programas
informan sobre beneficios y ninguno sobre dafios potenciales. No se ofrece
informacién sobre los resultados falsos positivos y falsos negativos. En cuan-
to a las pruebas de confirmacion diagndstica, diez programas informan de la
posibilidad de necesitarlas, pero sin aportar informacién complementaria.

Valoracién de las recomendaciones por parte de los padres y profesionales.
Método: Se realizaron tres grupos focales con padres de nifios nacidos en
los seis meses previos y uno con profesionales sanitarios. Se indagé sobre
su conocimiento de los programas de cribado de metabolopatias, su opinion
sobre la informacidn escrita de los programas de cribado y su valoracion
sobre las recomendaciones elaboradas. Resultados: En los grupos de padres
se comprobd el desconocimiento de aspectos asociados al cribado, como el
objetivo del programa, las enfermedades analizadas o el caracter voluntario
de la participacién en el cribado. Consideran que el mejor momento para
recibir la informacién es durante el embarazo y por escrito, completdndola
con explicaciones verbales por parte de profesionales de la salud. Quieren
recibir informacién sobre el objetivo, los beneficios y riesgos del programa
y el procedimiento de la prueba; también sobre las enfermedades cribadas
y los resultados. La comunicacién de los resultados normales la prefieren
por escrito. Si son necesarias més pruebas, prefieren la comunicacién verbal
por parte de un médico. Consideran importante que el resultado de la prue-
ba figure en la documentacién del bebé. El grupo de profesionales también
percibe la falta de informacion de los padres sobre el cribado. Coinciden
con las usuarias en la informacién que se debe proporcionar, asi como en la
forma y el momento més adecuado para hacerlo. Creen que debe sefalarse
el caracter voluntario de la prueba, qué hacer en caso de no recibir los resul-
tados e indicar la importancia de acudir lo antes posible a realizar pruebas
de confirmacién diagndstica en caso de que sean necesarias.

Conclusiones y recomendaciones:

e En el marco del Sistema Nacional de Salud espafiol no existen
documentos informativos comunes dirigidos a padres y la
informaciéon que se ofrece en los diferentes programas presenta
una gran variabilidad. Se mencionan escasamente los beneficios y
nunca los riesgos potenciales. En general, los folletos se ajustan a la
mayor parte de los estdndares de formato. El nlimero de materiales
disponibles es reducido, los tépicos incluidos son variables y el

18 INFORMES, ESTUDIOS E INVESTIGACION



lenguaje es excesivamente técnico, lo que dificulta su comprension.
En la actualidad la informacién se proporciona después del parto.

e Existe un acuerdo undnime en considerar que el momento mads
idéneo para proporcionar la informacién escrita a los padres sobre
el programa de cribado es durante el embarazo y que es necesario
hacerlo en mas de una ocasion (recordatorios).

e Los programas deberian ofrecer informacién escrita, ya que es una
forma adecuada de presentar informacién para la toma de una
decision informada. Esta informacion deberia incluir, como minimo:
el objetivo del programa, las enfermedades cribadas, el procedimiento
de la prueba y los posibles resultados. También deberia informarse, de
modo comprensible, sobre los beneficios y riesgos o dafios potenciales
del cribado. Para ello, deberian usarse herramientas que faciliten la
comprension de datos numéricos como la representacion visual
(pictogramas) o el uso de nimeros absolutos y tasas de eventos.

e Para mejorar la calidad de la informacién escrita, los folletos
informativos deben aportar informacién sencilla, sintética vy
directa, que garantice su comprensibilidad, considerando el uso de
herramientas de evaluacién de calidad. La informacién deberia estar
adaptada a las necesidades y caracteristicas de los usuarios.

e Losresultadosdelapruebade cribado deben ser comunicados siempre
a los padres, que deberian estar informados sobre qué hacer en caso
de no recibirlos. En la comunicacién de resultados deben evitarse los
términos positivo y negativo. Si el resultado es normal, se recomienda
el formato escrito pero, si es preciso realizar pruebas de confirmacién
diagnostica, los padres prefieren que sea un profesional de la salud
quién les explique en profundidad el significado del resultado y los
pasos a seguir.

e Los resultados de la prueba deberian quedar siempre registrados en
la “documentacién” del nifio (cartilla de salud infantil).

e Eldesarrollo de lainvestigacion sobre la comunicacién en los cribados
de metabolopatias es muy pequefio. Es necesaria la realizacién de més
investigacién de calidad sobre el proceso de comunicacién con los
padres que permita hacer recomendaciones basadas en la evidencia.
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Serecomienda que se hagan explicitas las garantias de confidencialidad
de los programas y que, al tratarse de pruebas bioldgicas, se expliquen
adecuadamente el procedimiento, el procesamiento, la politica de
almacenamiento y el posible uso de las muestras residuales.

Se recomienda elaborar documentos informativos basicos, accesibles
a todos los usuarios interesados y que sirvan de referencia para todos
los programas del Sistema Nacional de Salud espafiol. Sobre esta
base comtin, los documentos podrian ser adaptados localmente a las
caracteristicas propias de cada programa.

Se recomienda que la informacién facilitada sobre las enfermedades
incluidas en los programas de cribado se base en GPC especificas
de cada patologia. Estas GPC deberian incluir una versién para
ciudadanos, accesible para poder ser consultada por los usuarios.
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Summary

Introduction:Neonatalscreening programmesforinbornerrorsof metabolism
seek to reduce related morbidity and mortality, and associated disabilities. In
Spain, all Autonomous Regions (Comunidades Auténomas) have neonatal
screening programmes in place, though not all include the same diseases or
the same specimen-collection strategy. Parents need adequate information
in order to take an informed decision as to their child’s participation in the
programme.

Objectives: 1. To draw up evidence-based recommendations regarding
the timing, form and content of the information that should be offered to
facilitate informed participation in screening; 2. to know the characteristics
and quality of current written information on neonatal screening programmes
for inborn errors of metabolism; and, 3. to know the appraisal of the parents
and health professionals on the evidence-based recommendations of the
written information that should provide the neonatal screening programmes
for inborn errors of metabolism.

Systematic review. Method: Systematic review of the scientific literature.
Using the results obtained, a series of evidence-based recommendations
was drawn up to guide the development of written information targeted
at parents. Results: Little research had addressed the topic. We found 1
systematic review on the effectiveness of communication with parents about
neonatal screening for inborn errors of metabolism, and 11 qualitative
studies that analysed different aspects of written information targeted
at parents. Insofar as comprehensibility was concerned, the informative
material was designed for an educational level above that of the target
population. With respect to content, positive aspects were stressed but
the programme’s risks and limitations were hardly mentioned. As regards
parents’ information needs, they report having received little information
on screening and having regarded it as a routine test. They would prefer to
receive succinct information focusing on the important points (reasons for
screening, test procedure, communication of results, reasons for conducting
complementary tests, how contact is to be established for performing such
tests, and how further information can be obtained). They felt that the most
appropriate time for receiving such information was during the pregnancy,
rather than at the date of the child’s birth.

Characteristics of information furnished by the programmes. Method:
Analysis of printed information on Spanish neonatal screening programmes
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for inborn errors of metabolism. Results: Fifteen programmes sent out
informative material. Of these, 93% of programmes indicated the diseases
that they analysed. Most of the programmes set out their goals and logistic
aspects (performance of the test, receipt of results, etc.). Few programmes
indicated the benefits and none the potential harm. No information was
furnished on false-positive and false-negative results. With respect to
diagnostic confirmation tests, 66 % of programmes mentioned the possibility
of these being required but without any complementary information.

Appraisal of recommendations by parents and health professionals. Method:
Three focal group meetings were held, two with parents of children born in
the previous six months and one with health professionals. Those attending
were asked about their knowledge of neonatal screening programmes for
inborn errors of metabolism, their opinion about the written information
furnished by these screening programmes, and their assessment of the
recommendations drawn up. Results: The parent groups showed evidence
of being ignorant of aspects associated with screening, the programme’s
goal, the diseases analysed or the voluntary nature of participation in
such screening. They considered that the best time to receive information
was during the pregnancy, and that such information should be in writing
and be completed by verbal explanations given by health professionals.
Furthermore, they stated that: they would like to receive information
about the goal, benefits and risks of the programme, the test procedure, the
diseases screened and the results; they would prefer normal results to be
communicated in writing; and, if further tests proved necessary, they would
prefer this to be verbally communicated by a physician. Lastly, they viewed it
as important that the test result be shown on the baby’s documentation. The
group of professionals was similarly aware of parents’ lack of information on
screening. They agreed with end-users on the type of information that should
be furnished, and the most appropriate manner and time for providing
it. They felt that mention should be made of the voluntary nature of the
test, what was to be done in the event of not receiving the results, and the
importance of undergoing complementary tests as soon as possible in cases
where these were necessary.

Conclusions and recommendations:

e In the Spanish National Health System there are not common
information documents for parents and the information provided
by the different programmes displays a great variability. Benefits are
barely mentioned and potential risks never mentioned. In general,
the leaflets are in accordance with standard formats. The number of
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available materials is reduced, the topics included are variable and
the language is excessively technical, making it difficult to understand.
At present, the information is provided after childbirth.

e There is total agreement that the time more suitable for providing
written information to parents is during the pregnancy and that is
necessary to do so in more than one occasion (reminders).

e Programmes should provide written information, because it is an
appropriate way to submit information for informed decision making.
This information should include at least: the programme’s aim, the
included diseases, the test procedure and the possible outcomes.
Also the programmes must report on benefits and risks or potential
damages of screening in a comprehensible form. To this end, tools
should be used to facilitate understanding of numerical data such as
the visual representation (pictograms) or the use of absolute numbers
and rates of events.

e To improve the quality of the written information, the leaflets should
provide simple information, concise and direct, to ensure their
comprehensibility, considering the use of quality assessment tools.
The information must be adapted to the needs and characteristics of
users.

e The results of the screening test must always be communicated to
the parents, who should be informed about what to do in case of not
receiving them. In the communication of results the terms positive and
negative should be avoided. If the result is normal, the written format
is recommended but, if it is necessary to make further assessment tests,
parents prefer that a health professional explain to them in detail the
significance of the result and the steps to follow.

e Theresults of the test should always be registered in the “documentation”
of the child.

e Very little research has been conducted about communication in
newborn screening for inborn errors of metabolism. Further quality
research about the process of communication with parents is called
for, so as to enable evidence-based recommendations to be made on
communication in neonatal screening programmes.
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It is recommended to make explicit the programmes confidentiality
guarantees and, since it concerns biological tests, explain adequately
the procedure, the manipulation, the storage policy and the possible
residual samples use.

Itisrecommended to develop basic information documents, accessible
to all interested users, which could be used as a reference for all
Spanish National Health System programmes. On this common basis,
documents could be locally adapted to individual characteristics of
each programme.

It is recommended that the information provided on the screening
conditions is based on specific Clinical Practice Guidelines (CPG).
These CPG should include a citizens version, accessible to be
consulted by users.
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1. Introduccion

Los programas de cribado (screening) son una estrategia de prevencion se-
cundaria en la que aplica una prueba a personas asintomadticas para clasifi-
carlas segtin su probabilidad de padecer una enfermedad (1).

Los principios para la puesta en marcha de un programa de cribado
fueron desarrollados por Wilson y Jungner en 1968 (2). Estos criterios estan
relacionados con la enfermedad que se quiere detectar, la prueba y el pro-
grama de cribado. Han sido completados con nuevos criterios a lo largo del
tiempo (3).

El cribado es un proceso complejo. Antes de la implantaciéon de un
programa de cribado es necesario que se definan la poblacién objetivo, el
sistema de citacidn, la prueba de cribado elegida (incluidas las pruebas de
confirmacién diagnéstica) y el sistema de evaluacién y seguimiento (1). Los
programas de cribado deben garantizar la atencién adecuada en todas las
fases del cribado.

En los programas de cribado las personas que acuden no presentan
sintomas de la enfermedad que se va a cribar y los beneficios del cribado
sOlo se van a producir en una pequefia proporcion de personas en las que es
posible detectar la enfermedad en la fase asintomadtica. El cribado también
presenta efectos negativos, que pueden afectar tanto a las personas sanas
como a las que padecen la enfermedad. Los dafios pueden estar asociados al
procedimiento (molestias, dolor, infeccion, ...) o al resultado de la prueba de
cribado, ya que las pruebas de cribado no son pruebas diagndsticas.

Hay que procurar minimizar los efectos negativos del cribado, inclui-
dos aspectos psicosociales, biol6gicos y econdmicos, para que la relacién en-
tre beneficios y dafios asociados al programa de cribado sea la adecuada.

1.1. Los programas de cribado neonatal de
enfermedades endocrinometabdlicas

Los programas de cribado neonatal (PCN) tienen como objetivo la identi-
ficacion presintomadtica y el tratamiento precoz de trastornos endocrinos y
metabolicos congénitos tratables para reducir la morbimortalidad y las posi-
bles discapacidades asociadas a esas enfermedades. Muchos de estos trastor-
nos no se manifiestan clinicamente en el momento del nacimiento, pero, si
no son diagnosticados y tratados, pueden tener consecuencias clinicas graves
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(distintos grados de retraso mental, incapacidad fisica o dafio neurolégico)
y pueden incluso llegar a ser mortales. Es fundamental identificar estos tras-
tornos en el menor periodo de tiempo posible para reducir las secuelas (4).
La prueba de cribado consiste en una muestra de sangre capilar del talon,
por lo que también es conocida como “prueba del talén”.

La calidad de los programas de cribado neonatal depende de la co-
bertura y de la participacion, de la calidad de la muestra de sangre, de la
edad en el momento de la deteccidn, del inicio precoz del tratamiento y
del seguimiento de todos los casos detectados (5). El proceso completo de
cribado deberia ser clinica, social y éticamente aceptable por el publico y los
profesionales sanitarios (6).

Enfermedades incluidas en los programas de cribado

En los programas de cribado neonatal se detectan enfermedades congénitas
de origen metabodlico o endocrinoldgico. Existen dos enfermedades sobre
cuyo cribado no hay actualmente discusion: la fenilcetonuria y el hipotiroi-
dismo congénito.

Enfermedades metabélicas. Los errores innatos del metabolismo son
un grupo muy amplio de enfermedades con una incidencia individual
muy baja (7). Solo un nimero muy pequeiio de estas enfermedades se
manifiestan en el periodo neonatal. Se producen por un defecto genéti-
co que afecta a la funcion de una proteina, lo que conlleva la alteracién
de la via metabdlica regulada por dicha proteina. Se pueden clasificar
en tres grupos (7):

Grupo 1: Defecto en la sintesis o catabolismo de moléculas comple-
jas (enfermedades lisosomales y peroxisomales, fibrosis quistica del
péncreas, enfermedad de Fanconi, déficit de a-1-antitripsina...).

Grupo 2: Enfermedades por acumulacion de sustancias toxicas (hi-
perfenilalaninemias —fenilcetonuria—, tirosinemia, enfermedad
de la orina de jarabe de arce, galactosemia...).

Grupo 3: Enfermedades por déficit energético (glucogenosis, aci-
demias lacticas congénitas, enfermedades de la cadena respiratoria

mitocondrial...).

En la actualidad, los dnicos errores congénitos del metabolismo
para los que existe consenso sobre su inclusién en un programa de cri-
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bado neonatal son las hiperfenilalaninemias, entre las que destaca la
fenilcetonuria.

La fenilcetonuria es una enfermedad rara, con una incidencia en
Espafia de 1/18923 recién nacidos (4). Provoca un retraso psicomotor
y un deterioro intelectual irreversibles en poco tiempo, que pueden
prevenirse si se instaura precozmente una dieta pobre en fenilalanina.
La deteccién precoz de la fenilcetonuria debe hacerse después de 48
horas de haber iniciado la alimentacién oral, ya que si se determina an-
tes puede haber resultados falsos negativos por no haber fenilalanina
en la dieta del recién nacido.

En algunos programas de cribado neonatal se incluyen otros errores
congénitos del metabolismo como la fibrosis quistica del pancreas, la ga-
lactosemia, la enfermedad de jarabe de arce o la homocistinuria (5).

La fibrosis quistica del pancreas es una enfermedad multisistémica
hereditaria, caracterizada por una alteracion de las glandulas exocri-
nas. Afecta a varios drganos, especialmente al aparato digestivo y res-
piratorio. La enfermedad pulmonar es la causa mds frecuente de muer-
te. La evidencia cientifica sobre los efectos beneficiosos de su cribado
neonatal es insuficiente para demostrar su eficacia (8).

Enfermedades endocrinoldgicas. En los programas de cribado neonatal
también se incluyen enfermedades de origen endocrino. El hipotiroi-
dismo congénito es el tnico trastorno endocrino sobre cuya inclusion
en un programa de cribado neonatal no hay discusion. Su incidencia
en Espafia es de 1/2000 recién nacidos (4). Sin tratamiento precoz cur-
sa con una grave discapacidad psiquica. El tratamiento consiste en la
administracién de levotiroxina en una dosis tUnica diaria. La toma de
muestra se recomienda entre las 48 horas y el cuarto dia de vida. No
se recomienda demorar el cribado, para iniciar el tratamiento lo mds
precozmente posible (9).

La hiperplasia suprarrenal congénita también podria ser una candi-
data a ser incluida en los programas de cribado (10). La enfermedad se
puede manifestar de tres formas: clasica con pérdida salina (que es la
mas grave), clasica virilizante simple y no clésica o tardia. El tratamiento
consiste en la administraciéon de hidrocortisona. Su incidencia en Espafia
es de 1/13 900 recién nacidos. La detecciéon precoz irfa encaminada a
prevenir las pérdidas salinas, pero en este momento no existe todavia
suficiente evidencia para su inclusioén en un programa de cribado.
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Otras patologias. En la actualidad se estan incluyendo en los programas
de cribado patologias que no son errores congénitos del metabolismo,
como las hemoglobinopatias (especialmente la anemia falciforme). Las
hemoglobinopatias son las alteraciones genéticas mas frecuentes. El
cribado de la anemia falciforme ha demostrado ser efectivo, mientras
que el cribado de las talasemias no ha demostrado su efectividad (11).

Pruebas de cribado

La prueba de cribado universal es la prueba del talén. En algunos progra-
mas también se recoge una muestra de orina para la deteccion de ciertas
aminoacidopatias:

Prueba del taléon. Se realiza una toma de muestra de sangre capilar
seca en el talon del recién nacido, impregnando un papel absorbente
especial (papel de filtro), en las primeras horas de vida. La extraccion
de sangre es poco traumatica para el nifio. Permite, una vez obtenida la
muestra, su facil recogida, transporte, almacenamiento y procesamien-
to. La Unica precaucion necesaria es no someterla a ambientes hime-
dos ni elevadas temperaturas, puesto que provocarian degradaciones
en la muestra (5).

Como norma general se recomienda una extraccion Unica a partir de
las 48 horas de la introduccién de la alimentacidn proteica (para evitar
los resultados falsos negativos para la deteccion de la fenilcetonuria).
Hay algunas situaciones en las que se recomienda una segunda extrac-
cién al mes (nifios prematuros o de peso < 1500 g, lactantes ingresados
durante el primer mes de vida y neonatos que hubieran recibido con-
trastes yodados o hubieran sido intervenidos quirdrgicamente) (5).

En algunos programas se realiza una doble extraccion: una primera ex-
traccion a partir de las 48 horas de vida del recién nacido sobre la que
se realiza la deteccion precoz de hipotiroidismo congénito (y ademas,
en su caso, la deteccién precoz de la hiperplasia suprarrenal congénita),
y a partir del 5° dia de vida se obtiene una segunda muestra sobre la
que se realiza la deteccion de hiperfenilalaninemias (12).

Prueba de orina. Para el cribado de algunas aminoacidopatias la prueba
de cribado es la toma de una muestra de orina seca, impregnando un pa-
pel absorbente especial (papel de filtro), en las primeras horas de vida.

En la actualidad existen varias tecnologias para medir los diferentes
analitos en el papel (5): ELISA, inmunofluorescencia, métodos cromato-
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graficos, espectrometria de masas, tecnologia de ADN vy, tltimamente, ha
aumentado el uso de la espectrometria de masas en tdndem (13), con capa-
cidad para la deteccién simultdnea de numerosos analitos.

Pruebas de confirmacion diagnéstica

Las pruebas de cribado no son pruebas diagnosticas definitivas; en caso de
obtener un resultado positivo, los nifios deben someterse a pruebas de con-
firmacion diagnostica para confirmar o descartar la enfermedad.

Sistema de evaluacion y seguimiento

Tras la confirmacidn clinica de la enfermedad es necesario el comienzo del
tratamiento adecuado lo antes posible. La instauracién precoz del trata-
miento es fundamental para el éxito del programa de cribado. Posterior-
mente, se realizara el seguimiento hasta el alta clinica o durante toda la vida.
La familia es la responsable de la adherencia a las intervenciones recomen-
dadas y de mantener el contacto con los pediatras de atencion primaria y
especializada (6).

Riesgos del cribado

Aligual que en cualquier cribado, el cribado en recién nacidos lleva asocia-
dos dafios. Entre estos cabe resaltar:

e Resultados falsos positivos (FP): Las personas sanas son clasificadas
en la prueba como probablemente enfermas. Los efectos negativos
asociados a los FP son que los nifios deben ser sometidos a pruebas
de confirmacién diagndstica innecesarias y que generan ansiedad en
la familia hasta que se recibe el diagndstico definitivo.

e Resultados falsos negativos (FN): Las personas con la enfermedad
se clasifican como sanas, lo que puede ocasionar una falsa seguridad,
con lo que los padres pueden tardar en acudir al pediatra cuando
aparecen los sintomas de la enfermedad, y retrasar asi el inicio del
tratamiento. La probabilidad de FN es menor que de FP.

e Sobrediagnéstico: Diagndstico de enfermedades sin relevancia clinica
que sin la prueba de cribado no llegarian a manifestarse.

e Sobretratamiento: Se tratan enfermedades cuya evolucién sin
tratamiento seria la misma.

e Un caso especial en el cribado neonatal es el diagndstico de portador
de la enfermedad y su repercusion en la vida futura del nifio.
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e Riesgos asociados al procedimiento: dolor, infeccion...

Situacion de los programas de cribado neonatal de enfermedades
endocrinometabdlicas en Espana

En Espafia el primer cribado neonatal de enfermedades endocrinometa-
bdlicas se realizdé en 1968 en Granada. Diez afios mas tarde, el Ministerio
de Sanidad estableci6 el Programa de Deteccion Precoz Neonatal de Feni-
Icetonuria e Hipotiroidismo Congénito, y, a partir de 1979, se organizé de
forma préctica el Plan Nacional de Prevencion de la Subnormalidad. Poste-
riormente, los programas fueron transferidos a las comunidades auténomas,
que los han desarrollado de forma diferente (4).

Existen 21 laboratorios o centros de cribado neonatal: cuatro en Anda-
lucia (uno realiza las pruebas de deteccion de Ceuta), dos en Aragén (uno
realiza el cribado para La Rioja), dos en la Comunidad Valenciana, y el resto
de comunidades auténomas disponen de un laboratorio propio (el de Mur-
cia realiza las pruebas de Melilla).

Las caracteristicas de los programas espafioles se recogen en el Infor-
me sobre la situacién de los programas de cribado neonatal en Espafia del
Ministerio de Sanidad y Consumo (4) y pueden resumirse en:

Poblacion objetivo. Todos los recién nacidos en cada comunidad auté-
noma, tanto los nacidos en centros sanitarios piblicos como en priva-
dos. La cobertura en Espana es del 100% para las hiperfenilalanine-
mias y el hipotiroidismo congénito.

Enfermedades incluidas. Existe gran variabilidad en las enfermedades
cribadas por los distintos programas de cribado que se realizan en Es-
paiia, ya que no todos abarcan las mismas enfermedades:

e El hipotiroidismo congénito (HC) y las hiperfenilalaninemias
(HFA) estén incluidas en todos los programas de cribado.

e Sehace deteccion precoz de fibrosis quistica (FQ) en los programas
de Aragén, Baleares, Castilla y Ledn, Catalufia, Extremadura,
Galicia y La Rioja.

e Lahiperplasia suprarrenal congénita (HSC) esta incluida en cinco
programas (Aragon, Castilla-La Mancha, Extremadura, Madrid y
La Rioja).
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e Extremadura y Madrid hacen cribado de anemia falciforme y
otras hemoglobinopatias (HB).

e (astilla-La Mancha, Galicia y Murcia incluyen en sus programas
la deteccion de otras aminoacidopatias.

¢ En Galicia, ademas, se realiza la deteccidn precoz de galactosemia
(Gal), déficit de biotinidasa (DB) y se utiliza la tecnologia de
espectrometria de masas en tindem (TMS), para el cribado
neonatal de trastornos de aminoacidos, trastorno de dacidos
orgénicos y trastornos de la oxidacion de acidos grasos.

Prueba de cribado. Todos los programas tienen como prueba de criba-
do la “prueba del talén”. Las estrategias de extraccion son diferentes
en once programas se hace una extraccion tnica y en los demds doble.

Algunos laboratorios (Extremadura, Galicia y Murcia) también
analizan muestras de orina sobre papel de filtro para el estudio de ami-
nodcidos.

Las muestras se remiten al laboratorio por correo o mensajeria. To-
dos los laboratorios de cribado estdn suscritos a programas de evalua-
cion externa de la calidad.

Comunicacion de resultados. Los resultados se envian a los padres
directamente desde el laboratorio, excepto un programa que lo envia
“on-line” a los hospitales, desde donde se comunican los resultados a
la familia. Los resultados con sospecha de patologia se comunican por
teléfono.

Confirmacion diagnostica, seguimiento y tratamiento. La confirmacion
diagnéstica de la enfermedad, el tratamiento y el seguimiento de los
pacientes puede realizarse tanto en centros de referencia como en cen-
tros hospitalarios que cuenten con las especialidades adecuadas.

1.2. Decision informada de participar en el programa
de cribado

Los individuos, si lo desean, deberian ser capaces de participar en la toma de
decisiones sobre su salud. El objetivo de la toma de decisién es seleccionar
las actuaciones sanitarias que aumenten las posibilidades de alcanzar unos
resultados buenos para la salud y que minimicen la posibilidad de efectos
adversos de acuerdo con la mejor evidencia cientifica (14). La toma de de-
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cisién es un proceso con diversas fases: intercambio de informacion, delibe-
racion y decision.

El concepto de decisién informada se desarrolld inicialmente en el
contexto de la toma de decisiones sobre tratamiento. Existen tres modelos
tedricos sobre la toma de decisiones sobre tratamiento (15):

e Modelo paternalista. Es el modelo tradicional en el que el médico
aporta al paciente una minima informaciéon y elige cual es el
tratamiento mds adecuado para el paciente.

e Modelo de decisiéon informada. EI médico informa al paciente sobre
las posibles opciones de tratamiento, los beneficios y los riesgos para
que el paciente pueda tomar una decisién informada. El paciente
delibera y toma la decision.

® Modelo de decisiéon compartida. El paciente y el médico comparten
todas las fases del proceso de toma de decision.

En cribado se usa el concepto de decision informada porque las perso-
nas son invitadas a participar y deciden si lo hacen o no, sin tener en muchas
ocasiones un contacto directo con los profesionales sanitarios para discutir
los pros y los contras de su decision (16). Se reconoce cada vez mds como
un pilar importante de la autonomia del paciente. El cribado neonatal es un
caso especial dentro de los cribados, ya que no son los nifios los que deciden
participar en el cribado, si no que son sus padres o tutores los que toman la
decision (utilizaremos los términos padres o progenitores para referirnos a
madres, padres o tutores legales).

El principal propésito de los programas de cribado para aumentar su
efectividad es conseguir una alta cobertura y aceptacion por parte de la po-
blacién. Aunque sea evidente que un cribado tenga un efecto beneficioso
claro, una de sus limitaciones inherentes es que algunas personas pueden
beneficiarse y otras pueden ser perjudicadas al participar en el cribado.

Para que una persona tome una decision informada, necesita acceder
a una informacién adecuada, de alta calidad, relevante, fiable y facil de com-
prender (17).

En Espaiia, la Ley 41/2002, de 14 de noviembre, basica reguladora de la
autonomia del paciente y de derechos y obligaciones en materia de informa-
cion y documentacion clinica (18), en el articulo 4 del capitulo II El derecho
de informacion sanitaria, recoge que “los pacientes tienen derecho a conocer,
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con motivo de cualquier actuacion en el ambito de su salud, toda la infor-
macién disponible sobre la misma...” y que la informacién “...comprende,
como minimo, la finalidad y la naturaleza de cada intervencion, sus riesgos
y sus consecuencias” y ademas “...serd verdadera, se comunicard al paciente
de forma comprensible y adecuada a sus necesidades y le ayudard a tomar
decisiones de acuerdo con su propia y libre voluntad.”

El General Medical Council (19) inglés propone que, para tomar una
decision informada sobre el cribado, las personas necesitan informacion
sobre:

e El objetivo del cribado

e La posibilidad de presentar resultados falsos positivos o falsos
negativos

e Lasincertidumbres y riesgos asociados al proceso de cribado

e Las implicaciones médicas, sociales o econdmicas significativas de la
patologia que se va a cribar

e Los planes de seguimiento, incluida la posibilidad de counseling o
servicios de apoyo

Aunque la informacién de alta calidad sea necesaria, las personas ne-
cesitan mds para la toma de una decision informada. Necesitan leer y com-
prender la informacién y ser capaz de elegir libremente entre diferentes
opciones. La persona puede sentirse informada, pero no sentirse libre para
tomar una decision (16).

Existen una serie de factores que inciden en como se procesa e inter-
preta la informacién recibida. Por sefialar solo algunos de ellos, estdn los
asociados al emisor de la informacién, al canal de comunicacion, a las carac-
teristicas del publico objetivo y a la forma de presentar la informacion (20).

Factores del emisor. Los programas de cribado estdn disefiados y ejecutados
por organizaciones sanitarias, que son las responsables de la informacién so-
bre el programa de cribado. La informacion es, en gran medida, dependiente
de la fuente que la emite. Por esta razon, la credibilidad y competencia atri-
buida al emisor se constituye en el punto critico para la aceptacién o no de la
informacién recibida (21). La mayoria de la ciudadania tiene una valoracién
social positiva de la organizacion sanitaria, a la que otorga mas competen-
cia que a cualquier otro agente en los temas relacionados con la salud. Asi,
cualquier informacion sobre salud que provenga de esa fuente serd asumida
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en muchas ocasiones de forma acritica. Por ello, el aval que las autoridades
sanitarias le otorgan a los programas de cribado constituye ya un elemento
motivador de primer orden para la participacion en estos.

Canal de informacion y caracteristicas de los potenciales usuarios. El modo
de proporcionar la informacién estd muy condicionado por el canal utili-
zado. La situacion ideal seria contar con personal cualificado en los pro-
gramas de cribado que informase de modo personalizado a los potenciales
usuarios de este. Pero, atendiendo a la propia naturaleza de los programas
de cribado, no parece factible. Por ello, el material impreso se constituye en
una alternativa informativa de gran valor. Una de las ventajas de este canal
es que posibilita difundir exactamente el mismo tipo de mensajes a toda
la poblacién y en el momento mds adecuado. De esta manera, se pueden
evitar los equivocos, la referencia a datos parciales, los sobreentendidos, los
errores en la transmisién de informacion, etc., que en ocasiones acompafian
a las comunicaciones verbales. Su principal inconveniente es que, al ofrecer
una informacién general, no se puede personalizar la informacién y no se
tienen en cuenta la capacidad de comprension del puablico al que se dirigen,
las particularidades culturales de cada grupo, etc. Esas dificultades pueden
superarse con una doble accion: elaborar material impreso adecuado a las
caracteristicas de cada poblacion objetivo y posibilitar el contacto de los
usuarios con el programa para resolver sus dudas.

Existen dos elementos importantes de la comunicacion escrita, que son
la capacidad para leer y comprender lo leido (/iteracy), y la legibilidad (rea-
dability) del texto. La legibilidad se ha definido como la facilidad de com-
prension de un texto, atribuible al estilo de escritura (22).

Se han elaborado unas reglas de estilo sobre el lenguaje, la redaccion y el
formato del texto, aplicables a cualquier tipo de documentacion técnica escrita,
para garantizar una buena comunicacion (22-26), que se recopila en la tabla 1.

A partir de la mitad del siglo XX, se desarrollaron muchas férmulas
para evaluar el nivel de dificultad de lectura de un texto escrito en inglés,
basandose en la dificultad del vocabulario y la extension de las frases utili-
zadas (Flesch, Klare, Dale, Chall, SMOG, FORCAST, test de Cloze). Estas
férmulas fueron muy utilizadas en diferentes dmbitos, como el periodismo,
la investigacidn, la sanidad, el derecho o la industria. Aunque presentan mu-
chas limitaciones, siguen utilizdndose en la actualidad, ya que proporcionan
una forma objetiva de predecir la dificultad del texto (22). Estas formulas
han sido desarrolladas para medir la dificultad de la lectura en inglés, en
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Espafia se han realizado adaptaciones de la férmula de Flesch, aunque no se
ha evaluado su adecuacion a la realidad de los lectores espaioles (27).

Tabla 1. Reglas de estilo para la elaboracion de material divulgativo (22-26)

Utilizar

Evitar

Palabras sencillas y de uso habitual
Voz activa y tiempo presente de los verbos
Dar instrucciones en modo imperativo, claro,

Términos técnicos, abreviaturas o
acrénimos

Lenguaje despersonalizado

Lenguaje respetuoso, educado Tono paternalista
Personalizado (uso de pronombres)
Imparcial
No jerarquico
Creible (indicar fuentes de informacion) y Informacién que enmascara los
Estilo del actualizado problemas reales
texto Cordial Tono negativo o alarmista
Tono positivo y constructivo
Diseno sencillo, claro y atractivo Diseno no atractivo
Frases sencillas, cortas y parrafos breves Texto mal escrito
Gramética, puntuacion y ortografia correctas Texto denso y no estructurado
Uso de esquemas e imagenes Demasiado texto en mayusculas
Titulos y subtitulos para diferentes cuestiones Subrayado o letra itélica
Disefio “pregunta/respuesta” en cada cuestion ~ Mas de dos niveles de titulos (titulo
MayUsculas o negrita sélo para resaltar puntos Y Subtitulo)
Formato importantes Iméagenes en el fondo del papel que

Tipo y tamafo de letras faciles de leer
Amplios espacios entre lineas (al menos 1,5)
Mérgenes suficientes para facilitar la lectura
Color del texto apropiado (facil de leer)
Contraste entre el texto y el fondo

Vifetas y numeracion de los pérrafos

Texto alineado a la izquierda

interfieran con la claridad del texto
Colores dificiles de leer
Justificar el texto

Forma de presentar la informacion (framing). La psicologia cognitiva viene
mostrando de manera sistematica cémo los procesos de toma de decisiones
se ven afectados por aspectos tan diversos como las limitaciones cognitivas
de las personas, su grado de interés y motivacion por los temas, las inferen-
cias poco elaboradas (heuristicos), la manera de presentar los resultados,
etc. El modelo de persona que se desprende de esos trabajos no es el de
un procesador de informacién altamente cualificado, sino el de un simple
procesador de informacién que, ademas, es vulnerable a los efectos del con-
texto (28). Por este motivo, es necesario conocer las consecuencias que cada
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manera concreta de trasmitir la informacidn tiene sobre los diferentes ele-
mentos de los programas de cribado.

Uno de los elementos que mds incidencia tiene sobre la representacion
cognitiva y emocional de los programas de cribado es el framing o enmar-
camiento. El concepto de frame (marco) surge en el ambito de la psicologia
cognitiva, y mas en concreto del trabajo de Bateson (29) para explicar por
qué las personas centran su atencion en ciertos aspectos de la realidad y no
en otros. A partir de ese momento este concepto fue rdpidamente adoptado
por otras disciplinas cientificas. En el campo de la comunicacion e informa-
cion, el frame alude a cémo se seleccionan ciertos aspectos de una realidad
y se obvian otros, a cdmo se opta por presentar los datos de una manera y
no de otra (30).

El efecto framing hace referencia a la capacidad que tienen los distin-
tos frames de provocar diferentes conclusiones y decisiones segin la forma
en que se presenta la informacion. Esto es, la percepcion, las creencias y la
representacion social asociada a un evento especifico dependen en gran me-
dida de cémo se ha enmarcado.

En los programas de cribado el efecto framing se centra fundamental-
mente en analizar como la distinta manera de ofrecer los datos estadisticos re-
feridos a diferentes aspectos de este —especialmente a los riesgos— incide en
la percepcién de ventajas o inconvenientes, beneficios o perjuicios. No existe
consenso sobre si deberian presentarse datos numéricos y en qué forma.

El lenguaje usado para comunicar el riesgo afecta a la forma en que se
recibe, se interpreta y se usa la informacion (31). Los que proponen la inclu-
sion de informacion cuantitativa sobre riesgos creen que esta informacion
es un componente importante en la toma informada de decisiones. Otros
sugieren que la presentacion de datos cuantitativos puede resultar confusa
e incomprensible. La utilizaciéon de mensajes con datos numéricos y nomi-
nales puede ser ventajosa, ya que se beneficia tanto del uso del lenguaje
habitual como de la precisién de los nimeros. También habria que tener en
cuenta la adecuacion al nivel educativo de los usuarios para incluir la infor-
macion sobre riesgos en el material informativo del cribado (32). En la re-
vision sistemadtica realizada por Edwars (33) se indica que la comunicacion
del riesgo individual aumenta la aceptacion global de la prueba de cribado
pero no estd claro que el aumento de aceptacion se traduzca en una toma de
decisiones informada por parte de los usuarios.
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En cuanto a la forma de presentar los riesgos, se recomienda (32, 34-
37):

e Presentar las probabilidades numéricas como porcentajes (3 por
100).

e Usar denominadores constantes en vez de numeradores constantes (4
por 1000, 15 por 1000, en vez de 1 de 25, 1 de 200).

e Proporcionar un marco de tiempo significativo en el que se produce
el evento (10 afios, a lo largo de la vida).

e Presentar las tasas de eventos con ayuda visual (pictogramas, graficos
de barras).

e Usar la representaciéon dual (datos sobre pérdidas y ganancias, sobre
mortalidad y supervivencia) para contrarrestar la influencia del
framing.

* Proporcionar el beneficio del cribado sobre la mortalidad como la
probabilidad de morir con y sin cribado.

e Dar mayor importancia a los riesgos absolutos que a los relativos.

e Los riesgos condicionales (sensibilidad, especificidad, valores
predictivos) son dificiles de interpretar. Si se usan probabilidades o
riesgos condicionales deberia proporcionarse el riesgo basal de la
enfermedad objetivo (prevalencia).

e Poner en contexto las probabilidades especificas de la enfermedad
(o intervencién) comparando el riesgo con otros eventos comunes o
raros (ganar la loteria, tener un accidente de circulacion).

e Reconocer el grado de incertidumbre de las estimaciones, facilitando
los rangos o el intervalo de confianza de los datos.

En resumen, estd ampliamente aceptado que la participacion en los
programas de cribado debe basarse en una decisién informada; para que ese
derecho sea algo real y no una mera declaracion de intenciones, los poten-
ciales participantes deben contar con todos los datos (positivos y negativos)
significativos para su toma de decision; el material impreso es el modo habi-
tual de comunicar la existencia de los programas de cribado y de animar a la
poblacion objetivo a participar en ellos; la forma de presentar esa informa-
cién en los materiales impresos, el frame, tiene una influencia decisiva sobre
cémo se percibe y comprende el programa.
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Decision informada en los programas de cribado neonatal. Los programas
de cribado neonatal constituyen un caso especial, ya que no son los usua-
rios sino sus progenitores los que toman la decisién de la participacion de
sus hijos. Antes del cribado neonatal, los padres (en representacién de su
hijo) tienen derecho a ser informados sobre el cribado, y tienen derecho a
rechazar el cribado. La informacién deberia ofrecerse durante el periodo
prenatal. La familia es la responsable de la adherencia a las intervenciones
recomendadas y de mantener el contacto con los pediatras de atencion pri-
maria y especializada. Por ello, la familia deberia participar en la toma de
decision informada durante todas las etapas del cribado, en la prueba inicial
y, si el resultado es positivo, en las pruebas de confirmacion diagnéstica, asi
como participar en las intervenciones terapéuticas (6).

Segun las Recomendaciones acerca de los aspectos éticos de los progra-
mas de cribado de poblacién para enfermedades raras (38) del Comité de
Etica del Instituto de Investigacién de Enfermedades Raras, la informacién
que debe darse a los pacientes ha de recoger la naturaleza voluntaria de
la participacién, la validez y fiabilidad de las pruebas diagnésticas, la pro-
babilidad de resultados falsos positivos, las posibilidades de prevencion y/o
tratamiento de la enfermedad si fuera diagnosticada, las incomodidades o
efectos adversos de las pruebas diagndsticas o de las medidas de prevencion
o tratamiento. Si el cribado se enmarca en un proyecto de investigacion,
también debe explicitarse.

En los programas en los que se usan muestras bioldgicas, hay que ex-
plicar el procedimiento, su procesamiento, la politica de almacenamiento y
el posible uso de las muestras residuales. Ademas, se debe informar de cémo
se pueden retirar o cémo exigir la destruccién de las muestras, sin olvidar
informar de cémo se garantizard la confidencialidad del donante y de sus
datos (38).

Teniendo en cuenta lo anterior, este proyecto pretende conocer cdmo
hay que informar sobre los programas de cribado y, mds concretamente, qué
tipo de datos es conveniente presentar. Para cumplimentar estos objetivos
contamos con datos procedentes de dos fuentes: la revision sistematica de
las investigaciones sobre como mejorar la informacién impresa sobre los cri-
bados y los datos aportados por tres grupos de padres y uno de profesionales
sanitarios, mediante la metodologia de los grupos de discusion. Ademas se
pretende analizar el distinto material impreso elaborado en las diferentes
comunidades auténomas espafiolas sobre los programas de cribado. Desde
ese conocimiento es posible que sea necesario abrir un debate que replantee
algunas de las estrategias comunicativas seguidas hasta ahora.
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2. Objetivos

1. Elaborar recomendaciones basadas en la evidencia sobre el momento,
la forma y el contenido de la informacién que deberia ofrecerse para
facilitar la participacion informada en el cribado.

2. Conocer las caracteristicas y la calidad de la informacidén actual de los
programas de cribado de metabolopatias.

3. Conocer la valoracion de los padres y profesionales sanitarios sobre
las recomendaciones basadas en la evidencia de la informacion escrita
que deben aportar los programas de cribado de metabolopatias.
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3. Revision sistemaética sobre la
informacion escrita de los programas de
cribado de metabolopatias

Para responder al objetivo 1 se ha realizado una revisidn sistemaética con el
objetivo de buscar, analizar y sintetizar todos aquellos hallazgos de la in-
vestigacion empirica que puedan servir de ayuda para la mejora de los ma-
teriales informativos impresos que estan siendo utilizados en el proceso de
cribado de metabolopatias en cualquiera de sus fases. En dltima instancia, lo
que se pretende es utilizar sus resultados para la elaboracién de recomenda-
ciones que puedan guiar en el futuro inmediato la elaboraciéon de material
informativo entregado a los padres por los profesionales de la salud involu-
crados en los cribados de metabolopatias.

3.1. Método

3.1.1. Busqueda bibliografica

Se llevé a cabo una busqueda de informacién en las bases de datos que se
extendi6 desde el 1 de enero de 1990 hasta el 31 de diciembre de 2007.

La buisqueda de informacion se realiz6 en bases de datos especificas de
revisiones sistematicas, generales, especializadas en psicologia, en enferme-
ria y en bases de datos del CSIC.

La estrategia de busqueda y las bases de datos en las que se ha realiza-
do la biisqueda se describen en el anexo A.

3.1.2. Criterios de seleccion de los estudios
La seleccion de los articulos se realizé de acuerdo con los siguientes criterios:

¢ Tipo de publicacion:

— Se incluyeron los estudios publicados en revistas cientificas que
basaban sus conclusiones en datos originales que habian sido
recogidos empiricamente con base en un disefio de investigacion,
tanto de naturaleza cuantitativa como cualitativa. También se
incluyeron las revisiones sistemadticas y los estudios no publicados
—tales como informes internos de los servicios de salud— que
cumplian con los requisitos cientificos seflalados.
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— Se excluyeron los estudios basados en la opinién de expertos y
aquellos publicados en los medios de comunicacion.

Diseiio de los estudios:

— Analisis de contenidos: 2 revisores.

— Grupos focales: minimo de 5 grupos focales.

— Entrevistas semiestructuradas.

— Tasa de participacion: en aquellos casos en que era relevante la
tasa de participacion se requeria un minimo de un 90%.

Idioma: Estudios publicados en inglés, espafiol o portugués.

Tipo de intervencion:

— Se incluyeron los estudios sobre documentacion escrita.

— Se excluyeron los estudios sobre comunicacién oral a través
de los profesionales de la salud o sobre cualquier otro tipo de
comunicacion no impresa.

Caracteristicas de los sujetos:

— Se incluyeron los estudios que empleaban muestras de madres
o padres de nifios cribados que no sufrieran alguna de las
enfermedades cribadas. También se incluyeron aquellos estudios
que utilizaban distintos grupos de padres o grupos de padres y
profesionales, siempre y cuando al menos uno de los grupos fuese
de padres de nifios no afectados.

— Se excluyeron los que solo utilizaban grupos de padres de nifios
afectados o solo grupos de profesionales.

Medidas de resultado:

— Se incluyeron:

1. Estudios sobre las necesidades de informacién impresa de los
padres para la toma de decisiones informadas en los cribados de
metabolopatias, en cualquiera de sus fases.
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2. Estudios de evaluacién de los contenidos de los materiales in-
formativos impresos utilizados en el proceso de cribado de me-
tabolopatias.

3. Estudios sobre el timing o momento en que debe proporcionarse
la informacién escrita a los padres.

4. Estudios sobre la estructuracion de mensajes (framing) en el pro-
ceso de comunicacion escrita con los padres que participan en el
cribado de metabolopatias.

— Se excluyeron:

1. Estudios sobre evaluacion de programas o sobre seguimiento de
programas de cribado de metabolopatias que no incluyan entre
sus contenidos la informacién impresa ofrecida a los padres.

2. Estudios sobre barreras sociales, impacto emocional de los re-
sultados de las pruebas realizadas en el cribado y estrategias de
afrontamiento en caso de resultados anormales.

3. Estudios sobre los factores sociodemograficos, aspectos juridicos
o problemas éticos del cribado.

4. Estudios médicos relacionados con el diagnéstico o el tratamiento
de las metabolopatias examinadas.

3.1.3. Extraccion y analisis de los datos

— Seleccion de los estudios: Ha sido realizada por dos revisores de
manera independiente, basdndose en la lectura del titulo y el
resumen de cada estudio. En aquellos casos en que existieron
discrepancias en cuanto a la inclusién o exclusiéon de un estudio,
los revisores resolvieron el conflicto discutiendo entre ambos los
criterios de inclusién y exclusion establecidos hasta alcanzar un
consenso. Cuando la informacién ofrecida en titulo y resumen
se considerd insuficiente, se procedié a la lectura completa del
estudio.

— Extraccién de datos: Con los estudios seleccionados, se procedié
a realizar una lectura completa del manuscrito de manera
independiente por cada uno de los dos revisores, seguida de
un andlisis del estudio y de los hallazgos alcanzados en él. Para
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cada estudio se elabor6 una ficha de extraccion de datos donde
se recogian las principales caracteristicas y resultados alcanzados
(anexo D).

3.1.4. Calidad de los estudios

Basandonos en distintas escalas ofrecidas por Goldsmith et al. (32, 39), se
elabor6 una escala propia para la evaluacion de la calidad de los estudios
cuantitativos y otra para los estudios cualitativos (anexo B). Los estudios se
clasificaron como tipo A,B o C.

La escala para la evaluacién de los estudios cualitativos contenia ocho
items (anexo B), con un formato de respuesta tipo Likert (que iba desde 0
“nada” a 3 “mucho”), indicando el grado en que el estudio poseia una de-
terminada propiedad en opinidn de los revisores. Para la clasificacion de la
calidad del estudio en la mencionada tipologia A, B, C, se utiliz6 la siguiente
norma: si la media aritmética de la suma de las respuestas de los dos revi-
sores se situaba entre 16 y 24, entonces el estudio se consideraba tipo A. El
punto de corte se establecié requiriendo que, por término medio, la inves-
tigacion estuviese situada en cada item de la escala entre 2 y 3 puntos. Si la
puntuacién media obtenida por una investigacion se situaba entre 8 y 15,
se consideraba tipo B. El punto de corte se establecié requiriendo que, por
término medio, la investigacion estuviese situada en cada item de la escala
entre 1y 2 puntos. Finalmente, si la puntuacién media obtenida por una in-
vestigacion era igual o inferior a 7, se consideraba tipo C. Este serfa el caso
de aquellas investigaciones que, por término medio, la puntuacién obtenida
en cada item estaba situada por debajo del 1.

La escala de puntuacién fue aplicada de manera independiente por
cada revisor, y se obtuvo la media aritmética entre ambas puntuaciones.

3.2. Resultados

Fueron muy pocos los estudios basados en la evidencia empirica que se han
encontrado en la presente revision sistematica. Tan solo se han podido in-
cluir para su andlisis once estudios empiricos y una revision sistemadtica. La
escasa investigacion existente es, ademds, muy reciente. Los estudios més
antiguos que hemos podido encontrar son de 2003. Es decir, tan solo en los
dltimos cinco afios se ha comenzado a realizar investigacion cientifica sobre
el tema de la revision.
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Entre los estudios empiricos encontrados, cuatro evaldan los conteni-
dos de los materiales impresos que estdn siendo utilizados en algunos pro-
gramas de cribados de metabolopatias en el proceso de comunicacién con
los padres. Los otros siete estudios tratan de analizar las necesidades de in-
formacion de los padres en el proceso de cribado de metabolopatias (seis
en la fase de invitacién y uno en la fase subsiguiente a la comunicacién de
resultados anormales). No se han encontrado estudios en Espaiia.

De los doce trabajos de investigacion analizados, seis se han llevado a
cabo en los Estados Unidos, cinco en el Reino Unido y tan solo uno en un
pais no anglosajon (Paises Bajos).

En el anexo C se recogen los estudios incluidos en la revisién y en el
anexo E los estudios excluidos tras su lectura a texto completo y las causas
de su exclusion.

Figura 1. Diagrama de flujo de los estudios seleccionados

1827
referencias
Lectura de titulos y r _ | Se excluyen
v 1809
18
incluidos
Lectura de texto completo | Se excluyen
\ 4 6
12 estudios
seleccionados

En cuanto al tipo de metodologia utilizada en la investigacion (cuantitativa
o cualitativa), hemos encontrado que en todos los estudios seleccionados
se utilizan metodologias cualitativas, y los grupos de discusion con padres o
profesionales de la salud son el recurso mas empleado para la recogida de
datos por los investigadores.

INFORMACION A PADRES SOBRE CRIBADO NEONATAL DE METABOLOPAT[AS: EVALUACION DE LA
SITUACION ACTUAL Y ESTABLECIMIENTO DE ESTANDARES DE INFORMACION BASADA EN LA EVIDENCIA 45



Revision sistematica

Stewart et al. (2003)(40) realizaron una busqueda de las revisiones sistemati-
cas publicadas en The Cochrane Library y en DARE que abordaran el tema
de la efectividad de la comunicacion con los padres en los cribados de meta-
bolopatias en las distintas fases del proceso: antes, durante y después del cri-
bado. Se analizaron la fuente de informacién, el momento, el formato de la
informacion escrita y no escrita y el lugar en el que se daba la informacion.

Los resultados de la busqueda indicaron que se disponia de un nime-
ro muy limitado de investigacién sobre las perspectivas y las experiencias
de los padres en relacién con la informaciéon que recibian en las distintas
fases del cribado. En concreto, encontraron que los padres actualmente es-
taban recibiendo poca informacion sobre las caracteristicas del cribado de
metabolopatias y que se le informaba todavia menos de la posibilidad de
eleccion que tenian sobre la realizacién o no de la prueba del talén. Tras su
busqueda, tan solo encontraron un ensayo controlado aleatorizado (ECA)
donde se evidenciaba que en el cribado de fibrosis quistica a los padres les
resultaba muy dificil comprender los falsos positivos. A pesar de indicarles
que el resultado positivo era falso, los padres seguian mostrandose ansiosos,
confusos y deprimidos. Incluso después de que la prueba del sudor arrojase
resultados normales, existian padres que seguian mostrando preocupaciéon
por la salud de sus hijos.

No pudieron encontrar, en el momento de la revision, ninguna inves-
tigacion sobre aspectos relevantes, como la efectividad de la comunicacion
antes del cribado, las decisiones informadas, la comunicacion rutinaria de los
resultados de la prueba, la necesidad de pruebas de confirmacion diagndsti-
ca, la informacidn sobre la fase de seguimiento, o las fuentes de informacion
complementaria en caso de dudas o en el caso de un resultado de portador
de la enfermedad.

Evaluacion de los contenidos de los materiales impresos

Arnold et al.(2006)(41) se propusieron evaluar la legibilidad de los folletos
informativos que estaban siendo utilizados en los Estados Unidos por los
responsables de los programas de cribado de metabolopatias en los multi-
ples estados del pais. La comprensibilidad y el grado de amenidad para el
usuario fue medida sobre un total de 22 criterios de evaluacion agrupados en
cinco dimensiones (tabla 2): composicion del texto (5 items), ilustraciones (3
items), claridad de los mensajes (5 items), manejabilidad de la informacién
(5 items) y adaptabilidad cultural de los materiales utilizados (4 items).
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Tabla 2. Criterios para evaluar la legibilidad de los folletos informativos

DIMENSIONES

- Tamafo de letra = 12 puntos
L - Evitar las letras mayusculas, las itdlicas y los tamafos de letra especiales
Composicion del texto . .
- Amplios espacios en blanco
- Parrafos cortos (< 4-5 lineas)

- Informacion visualmente bien organizada (p.e. utilizar cuadros, cajas)

- Con algun propésito
llustraciones - Claras y realistas
- Faciles de entender

- Apoyo a los mensajes con titulos y cabeceras
- Titulares cortos y explicativos
Mensajes claros - Centrarse rapidamente en el objetivo
- Se presentan primero los mensajes de accién (qué hacer)
- Los mensajes son claros

- Frases cortas

- Palabras familiares o definidas previamente
Informacién manejable - Personalizar una parte de la informacion

- Requerir pocas habilidades mateméticas

- Centrada en lo que se necesita saber

- Bien dirigido a la audiencia
» - Tono amistoso, tranquilizador
Adaptacion cultural - . . o
- Gréficos, palabras y situaciones familiares

- Evitar los estereotipos

Fuente: Arnold CL et al. Assessment of newborn screening parent education materials. Pedia-
trics. 2006. (41)

Como resultado mas destacado encontraron que los materiales estaban
disefiados para usuarios de un nivel educativo superior al nivel educativo
medio de los habitantes de los Estados Unidos. Ni un solo folleto de los ana-
lizados obtuvo puntuaciones altas en ninguno de los 22 criterios utilizados,
lo que les permitid concluir que era necesario trabajar en profundidad con
los padres para elaborar materiales impresos que les resultasen mas amenos
y comprensibles.

Fant et al.(2005)(42) realizaron un andlisis de los contenidos de los ma-
teriales impresos utilizados en los Estados Unidos como parte del proceso
de informacion a los padres en los cribados de metabolopatias. Encontraron
que, la mayoria de los folletos que estaban siendo utilizados, no incluian
informacién que la AAP (American Academy of Pediatrics) consideraba
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fundamental. En concreto, los porcentajes de inclusion de los puntos infor-
mativos considerados relevantes por la AAP fueron los siguientes:

e Beneficios del cribado (98%)

e Riesgos del cribado (19%)

e (Co6mo se notificardn los resultados a los padres (87 %)
e Posibilidad de resultados falsos positivos (13%)

e Importancia de acudir pronto en caso de resultados anormales
(34%)

® Qué hacer en caso de resultados anormales (28%)
e Almacenamiento y utilizacion de muestras residuales (11%)

En este mismo estudio, también se concluyd, al igual que en el de Ar-
nold et al.(2006)(41), que los materiales impresos disponibles estdn redac-
tados para niveles educativos superiores al nivel medio de los habitantes de
los Estados Unidos.

Hargreaves et al.(2005)(43) en la Universidad de Londres, realizaron
una evaluacion de los folletos informativos utilizados en los cribados de me-
tabolopatias en tres paises (Reino Unido, Estados Unidos y Australia), con
el objetivo de averiguar si la forma de presentacion de estos y sus conteni-
dos se ajustaban mds a un modelo de promocién de la salud, centrado en la
exaltacion de los beneficios del cribado, 0 a un modelo de toma de decision
informada, donde se deben exponer no solo los “pros”, sino también los
“contras” del cribado. Concluyeron que la mayoria de los folletos no se ajus-
taban al modelo de decision informada, porque no mencionaban las limita-
ciones del cribado, la posibilidad de elegir que tienen los padres o porque
no eran de fécil lectura. Ademds recomiendan el uso de criterios para el
desarrollo de informacién de alta calidad o guias especificas para cada pa-
tologia examinada como punto de partida para el desarrollo de informacién
dirigida a los usuarios. Estos mismos autores (Hargreaves et al.(2005)(44)),
en calidad de miembros del equipo de investigacion de apoyo a los padres
perteneciente al programa de cribado de metabolopatias del Reino Unido,
informaron de la realizaciéon de un estudio de caracteristicas similares al
anterior a través del cual intentaron identificar los recursos informativos
disponibles para los padres y los profesionales de la salud en los programas
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de cribado de metabolopatias, desarrollar un instrumento de evaluacion de
los folletos informativos, y elaborar, basdndose en los pasos anteriores, un
folleto informativo propio para su utilizacion en el Reino Unido. Para el pri-
mer objetivo utilizaron como criterio de inclusion todos aquellos materiales
impresos dirigidos a los padres y que informaran de la prueba del talén.
Para el segundo objetivo utilizaron como base de referencia los criterios de
evaluaciéon del modelo DISCERN (aplicables para un tratamiento) junto
con los criterios de evaluacién proporcionados por el National Screening
Committee (aplicables para un cribado). Los autores, tras analizar con el
método del doble revisor los contenidos de los materiales informativos se-
leccionados, pudieron constatar que la mayoria de los folletos informativos
que estaban siendo utilizados en aquel momento en el Reino Unido, Esta-
dos Unidos y Australia informaban sobre:

e Poblacién objetivo
e Los objetivos del cribado (beneficios)
e Lasenfermedades que son cribadas

e El procedimiento del cribado (c6mo se recoge la muestra de sangre y
la posibilidad de que haya que repetir la prueba)

e La necesidad de pruebas adicionales para confirmar un resultado
positivo.

e El tratamiento para las enfermedades
e La fecha de elaboracién y/o revision del folleto informativo.

Por el contrario, encontraron que menos de la mitad de los folletos
ofrecian informacién sobre:

e Siel cribado era obligatorio o voluntario
¢ (Cuédndo y como recibirian los resultados los padres

e Las limitaciones y posibles danos o perjuicios del cribado (en
particular, los resultados falsos positivos y negativos)

e La fuente de la evidencia para la informacién proporcionada

e (Como se ha elaborado la informacion.
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Necesidades de informacion

Hargreaves et al.(2005)(45) realizaron, en el Reino Unido, entrevistas y gru-
pos de discusién con una muestra de 47 padres de nifios a los que se habia
realizado la prueba del talon (heel-prick test) para la hiperfenilalaninemia,
el hipotiroidismo congénito, la fibrosis quistica y la anemia falciforme. De
estos, 19 eran padres de nifios no afectados y 28 de nifios afectados por al-
guna de las enfermedades sefialadas. Las conclusiones mds importantes del
estudio fueron:

e La mayoria de los padres (tanto los afectados como los no afectados)
manifestaron que habian sido minimamente informados sobre el
cribado de metabolopatias antes de la realizacién de la prueba del
taléon y que no estaban familiarizados con las enfermedades que
habfan sido cribadas.

e La mayoria de los padres de bebés no afectados no recibieron
informacion alguna sobre el resultado de las pruebas.

e Los padres de los bebés afectados manifestaron que no habian sido
informados del significado de las pruebas.

e Existen discrepancias entre las opiniones de los padres de los bebés
no afectados y los afectados en cuanto a la cantidad de informacién
que les gustaria haber recibido sobre las enfermedades examinadas y
sobre sus consecuencias. Los primeros manifestaron que no les hubiera
gustado recibir demasiada informacién porque ello incrementaria
su grado de preocupacién de manera innecesaria. Los padres de los
bebés afectados deseaban haber recibido informacién bdsica sobre
lo que es cada una de las enfermedades examinadas y cuéles son sus
consecuencias; también les hubiera gustado que se le informase de las
razones del cribado.

Entre otros objetivos, Campbell et al.(2003)(46) investigaron el grado
de conocimiento que tenia sobre el cribado una muestra de 102 padres de
nifilos que habian sido cribados, en su mayoria, para la hiperfenilalaninemia.
Encontraron que los padres sabian muy poco sobre el cribado, a pesar de
existir incluso en la muestra padres de nifios a los que se les habia llama-
do para realizar pruebas adicionales, dado que habian obtenido resultados
anormales. La falta de conocimiento se centraba en puntos de interés para la
toma de decisiones informadas, tales como qué pruebas se habian realizado,
qué pueden detectar dichas pruebas o qué es la hiperfenilalaninemia. En
sintesis, estos investigadores encontraron que la mayoria de los padres de su
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muestra de los Estados Unidos, no sabian lo que era la hiperfenilalaninemia
ni comprendian cudles podian ser sus consecuencias a largo plazo. Campbell
et al. (2004)(47), basandose en los mismos datos del estudio anterior, conclu-
yeron también que cuando se informaba del objetivo del cribado, los padres
comprendian claramente cudles eran los beneficios del cribado y requerian
mds informacién sobre la naturaleza y el propédsito del cribado. También lle-
garon a la conclusion, en este dltimo estudio, de que los padres pedian que
la informacién sobre el cribado fuese proporcionada durante el embarazo
y sugerian tres posibles vias: a través de un folleto informativo o video que
fuese entregado por el ginec6logo, mediante un seminario 