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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 proporcion 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 (FN): 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
informacién escrita que deben aportar los programas de cribado de meta-
bolopatias.

Revision sistematica. Método: Revision sistemdtica 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 esta 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 diagndstica,
cémo se estableceran los contactos para realizarlas y como obtener mas 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 caricter 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 informacion sobre el objetivo, los beneficios y riesgos del programa
y el procedimiento de la prueba; también sobre las enfermedades cribadas
y los resultados. La comunicaciéon 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
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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 informacion 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 comunicacion 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.

¢ 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 segin 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 evaluacion 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 funcién 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 alimentacion 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 alteracién 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 Unico 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 tnica 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 mas
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: cldsica con pérdida salina (que es la
mas grave), clasica virilizante simple y no clésica o tardia. El tratamiento
consiste en la administracion 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 talén. 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-

28 INFORMES, ESTUDIOS E INVESTIGACION



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-
paifia, ya que no todos abarcan las mismas enfermedades:

e El hipotiroidismo congénito (HC) y las hiperfenilalaninemias
(HFA) estéan 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 deteccion precoz de galactosemia
(Gal), déficit de biotinidasa (DB) y se utiliza la tecnologia de
espectrometria de masas en tdndem (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 demés 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 diagnéstica, 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 mas adecuado para el paciente.

® Modelo de decisién 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.

e Modelo de decisién 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 mas 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 I 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 decisién 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 informacidn, al canal de comunicacidn, 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 informacién 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 informacién 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 publico al que se dirigen,
las particularidades culturales de cada grupo, etc. Esas dificultades pueden
superarse con una doble accién: elaborar material impreso adecuado a las
caracteristicas de cada poblacién objetivo y posibilitar el contacto de los
usuarios con el programa para resolver sus dudas.

Existen dos elementos importantes de la comunicacién 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
féormulas fueron muy utilizadas en diferentes dmbitos, como el periodismo,
la investigacion, 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 férmulas
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 jerérquico
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 Disefo no atractivo
Frases sencillas, cortas y péarrafos breves Texto mal escrito
Gramatica, 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 Imagenes en el fondo del papel que

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

Vifietas 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 mds 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 percepcion 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 utilizacién 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 adecuacidn 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):

® 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 participacién en los
programas de cribado debe basarse en una decisién informada; para que ese
derecho sea algo real y no una mera declaracién 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 atencioén 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 participacion, 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.

38 INFORMES, ESTUDIOS E INVESTIGACION



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 realizé 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 sefialados.
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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 inclusion 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 utilizo 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.

44 INFORMES, ESTUDIOS E INVESTIGACION



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
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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.
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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 preocupacién
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 comunicacién
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 alguin 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 (Como 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 presentacién de estos y sus conteni-
dos se ajustaban mas a un modelo de promocidn de la salud, centrado en la
exaltacion de los beneficios del cribado, o 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 FEltratamiento para las enfermedades
e Lafecha 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 realizaciéon de la prueba del
taléon y que no estaban familiarizados con las enfermedades que
habian sido cribadas.

e La mayoria de los padres de bebés no afectados no recibieron
informacién 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 informacion
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 preocupacioén 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 cuédles 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
niflos 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 de orientacidon
que tuviese lugar en el propio hospital antes del nacimiento, o a través de
una clase mensual coordinada por el pediatra donde se explique qué se debe
esperar una vez que el bebé ha nacido.

En un estudio més reciente con grupos focales, realizado por Detmar
et al. (2007)(48) en los Paises Bajos, en el que incluyeron tres grupos de pa-
dres (padres de nifios sanos, padres que estaban esperando un hijo y padres
de nifios con alteraciones), obtuvieron los siguientes resultados, que pueden
ser de notable interés para el disefio de materiales informativos impresos:

e Los padres de los nifios que habian pasado por la experiencia del
cribado en aquel pais no fueron bien informados sobre lo que implica
la prueba del talon, percibieron la prueba como un procedimiento
rutinario y dieron su consentimiento sin ser realmente conscientes
de la finalidad de la prueba y sin ser tampoco conscientes de que se
pudiera rechazar la participacion.

e En cuanto a la toma de decision, la mayoria de los padres preferian
que el cribado fuese obligatorio para no tener que asumir ellos la
responsabilidad de decidir sobre algo tan complejo; no obstante,
existian padres, aunque fueran minoria, que reclamaron la libertad
de eleccion.

e Adicionalmente, los padres manifestaron que, si pudiesen elegir,
preferirian que la informacién relevante sobre el cribado se les
diese durante el embarazo, antes del nacimiento del bebé; existieron
diferencias en cuanto al momento exacto en que esta informacién se
deberia dar: habia padres que la preferian al principio del embarazo;
otros, en cambio, la preferfan al final.

Parsons et al.(2007)(49), en un estudio con grupos de discusion realiza-
do casi de manera simultdnea en el Reino Unido, confirman una buena parte
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de los resultados obtenidos por Detmar et al.(2007)(48): madres de bebés
que habian participado recientemente en el cribado de metabolopatias tam-
bién insistieron en que la informacién sobre el cribado deberia haberse pro-
porcionado durante el embarazo, antes del nacimiento del bebé, y, tal como
les fue presentado el programa de cribado por los profesionales de la salud,
lo percibieron como algo rutinario, que tenia que realizarse, y se sintieron
comprometidas a dar el consentimiento, bien porque el programa habia sido
presentado por un profesional de la salud en el que confiaban o bien porque
existian expectativas sociales de que una madre responsable debia hacer la
prueba de las metabolopatias a su bebé.

Davis et al.(2006)(50), en un estudio con grupos de discusion realizado
en los Estados Unidos, donde intervinieron tanto padres como profesionales
de la salud, encontraron que los padres preferian informacion breve sobre el
cribado, centrada en los puntos importantes y en los beneficios del cribado, y
que se informara también sobre la posibilidad de que se tuvieran que hacer
mas pruebas asi como de la importancia de que se acudiera pronto para la
realizacion de pruebas adicionales cuando los resultados fuesen anormales.
Los padres consideran que el mejor momento para proporcionar la infor-
macién es durante el embarazo, y consideran adecuado que la informacién
se ofrezca varias veces. En los estados en los que el cribado era obligatorio,
los padres recordaban haber firmado un consentimiento. Por parte de los
médicos, sabian que los padres recibian la informacién en el hospital y asu-
mian que no estaban interesados en conocer mas. Ademas ninguno de ellos
habia leido el folleto que se proporcionaba a los padres. También consideran
que el mejor momento para informar a los padres es durante el embarazo.
Basandose en las conclusiones del estudio proponen un folleto informativo
muy breve con los siguientes puntos informativos (Davis et al.(2006)(50)):

e Razones del cribado, donde se explica, en sintesis, que la mayoria
de los bebés estan sanos al nacer pero que algunos —muy pocos—
presentan problemas de salud para los que, si se detectan pronto, se
estd a tiempo de evitar consecuencias graves tales como el retraso
mental o la muerte.

e Informacién sobre la prueba a la que va someterse al bebé (muestra
de sangre que se extrae del talén, que luego se envia a un laboratorio
para que la analice).

e Comunicacién de resultados, donde se dice expresamente que los
padres solo recibirdn notificacion si se detecta algiin problema y que
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pregunten por los resultados cuando visiten a los profesionales de la
salud.

e Razones por las que, a veces, se realizan mas pruebas (p.e. se requiere
una segunda prueba a todos los bebés, ha existido un problema con la
muestra, un posible problema de salud...).

e (Coémo se establecerdn los contactos con los padres en caso de que se
necesiten mds pruebas.

e (Como obtener mas informacion.

Tluczek et al.(2006)(51) en un estudio cualitativo mediante entrevistas
realizado en los Estado Unidos, lograron identificar las principales necesida-
des de informacidn de los padres que habian obtenido resultados anormales
en la prueba del talén en un programa de cribado de fibrosis quistica:

e Probabilidad del diagnéstico de fibrosis quistica.
e Explicacion detallada de lo que es la fibrosis quistica.

e Implicaciones de la fibrosis quistica para los nifios portadores de la
enfermedad.

e Procedimiento de la prueba del sudor.

También encontraron que los padres preferian que se le explicase oral-
mente la patologia de su hijo con un lenguaje directo, sin rodeos, y que fuese
un especialista el que les informase de forma comprensible para ellos. De
manera mds concreta, los resultados les permitieron hacer las consideracio-
nes siguientes:

e Utilizar explicaciones mds sencillas de términos tales como
“mutacion”, “deltaF508” o “portador de fibrosis quistica” ayudaba
mucho a los padres a comprender la enfermedad y reducia su nivel
de incertidumbre.

¢ Alahorade comunicar los resultados, los padres preferian un formato
simple en que se les dijese claramente si los resultados de la prueba
indicaban que el bebé tenia o no tenia la enfermedad; en particular,
se deberian evitar:
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— Los términos médicos “positivo” frente a “negativo” para indicar
a los padres los resultados de la prueba, por ser no intuitivos para
ellos.

— Los términos complejos tales como “falso positivo” (definido
como resultado del cribado anormal, pero con diagndstico
normal) o “verdadero negativo” (definido como resultado normal
en el cribado, con diagnéstico normal) por crear confusién en los
padres.

Con los resultados obtenidos en esta revision sistemadtica se han elabo-
rado unas recomendaciones acerca de la informacién que deben transmitir
los programas de deteccion precoz de metabolopatias, que se recogen en la
tabla 12.
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4.  Caracteristicas de la informacion escrita
proporcionada por los programas de
cribado de metabolopatias espafioles

La finalidad de este andlisis es conocer qué tipo de informacién impresa
estan proporcionando los diferentes programas de cribado de metabolo-
patias existentes en Espafia a sus potenciales usuarios. Esos datos, una vez
contrastados con las recomendaciones de la revision sistemadtica y con las
sugerencias de los grupos focales, permitirdn extraer conclusiones sobre la
pertinencia y bondad de la informacién impresa.

4.1. Material y método

Para la realizacion de este andlisis se procedio, en primer lugar, a contactar
con los responsables de estos programas en las distintas comunidades y ciu-
dades auténomas espafolas. En un primer momento, se les dirigio una carta,
firmada por el responsable de la investigacion, en la que se les informaba de
la finalidad del proyecto y se les solicitaba que enviasen todos los documen-
tos informativos impresos que hubiesen elaborado en relacion con el criba-
do de metabolopatias (folletos/tripticos, carta inicial, carta de comunicacién
de resultados, etc.). Después de esa carta se contactaba telefénicamente con
ellos para reiterarles la peticiéon de material. Si después de un tiempo no se
recibia, se volvia a reiterar la peticién hasta un maximo de tres veces.

Finalmente el material del que se dispuso para cada comunidad auté-
noma se resume en la tabla 3. Quince programas de cribado enviaron ma-
terial informativo impreso. Una parte de ese material tiene como finalidad
invitar a participar en el programa (folleto y carta de invitacién), y la otra
comunicar los resultados (carta de resultados normales y carta para realizar
pruebas de confirmacion diagnéstica). Los programas solo ofrecen la infor-
macion escrita de invitacién a través de uno de los formatos analizados (fo-
lleto o carta de invitacién). Ningiin programa envié material que informase
sobre la necesidad de repetir la prueba.

En una comunidad el folleto informativo no es especifico para el criba-
do neonatal de metabolopatias, sino que se encuentra dentro del triptico del
programa de salud infantil.
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Ademas se realiz6 una revisién no exhaustiva de las paginas web de los pro-
gramas de metabolopatias y de su contenido (Anexo G).

Procedimiento y analisis

Antes de proceder a la tarea de registrar los criterios informativos presentes
en los distintos documentos, se analizaron diferentes estudios que aludian al
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tipo de informacidn que debia estar presente en los programas de cribado
(42,52).

Como resultado de la discusién de esos trabajos se procedid a elaborar
un listado de criterios que se agruparon en dos categorias (anexo F):

e informacion sobre las enfermedades endocrinometabdlicas e

e informacién sobre el programa de cribado, que, a su vez, se dividen en
diferentes subcategorias.

A continuacién, dos revisores, de manera independiente, leian los
documentos y decidian sobre el grado de correspondencia con alguno de
los criterios que estaban presentes en el listado de referencia. El grado de
acuerdo entre los revisores fue del 97%. Las discrepancias tuvieron lugar en
relacion con algin item que podria tener una doble asignacién o con alguno
que no tenia una ubicacion clara en el listado predeterminado. La asignacion
final se realiz6 por consenso.

También se elabord un listado de criterios para evaluar la legibilidad
de los folletos, basado en las tablas 1y 2.

4.2. Resultados

Quince programas han enviado material informativo escrito (dipticos, trip-
ticos, folletos, cartas de invitacion y cartas para comunicar resultados). Once
programas tienen algiin tipo de material para entregar antes de la realiza-
cion de la prueba (material de invitacion), pero hay cuatro programas que
solo enviaron informacién escrita para comunicar los resultados de la prue-
ba de cribado.

4.2.1. Informacién sobre las enfermedades endocrinometabdlicas

La lista de comprobacion para evaluar la informacién sobre las enferme-
dades endocrinometabdlicas se resume en la tabla 4. La mayor parte de la
informacién sobre las enfermedades que se criban esta en el material de
invitacidn. Casi todos los programas enumeran las enfermedades que criban.
En ocho programas se recoge la evolucion de las patologias en el material
de invitacion, aunque sélo tres proporcionan la informacién desagregada
por patologias. El resto de la informacién analizada es escasa. En las cartas
en las que se comunica la necesidad de hacer pruebas de confirmacion diag-
noéstica, no aparece informacién sobre la descripcién de las consecuencias
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de la enfermedad, ni mencién de tratamientos eficaces o de la incidencia de
la patologfia.

PCD: Pruebas de confirmacion diagnéstica

La mayor parte de la informacién sobre las enfermedades endocrinometa-
boélicas aparece en el material de invitacion.

4.2.2. Informacion sobre el programa de cribado

Los criterios de evaluacion de la informacién sobre los programas de criba-
do se agrupan en diez subcategorias: objetivos, organizacion, logistica, prue-
ba de cribado, pruebas de confirmacion diagndstica, beneficios y riesgos, de-
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rechos de los pacientes, informacién para minimizar los dafios emocionales,
bibliografia cientifica y organismos que avalan la informacion.

Catorce programas informan de cuéles son sus objetivos. Esta informa-
cién aparece siempre en el material de invitacién, y con mucha frecuencia
en las cartas de resultados. Ademads, nueve de los programas explican en qué
consiste la deteccion precoz (tabla 5).

La informacion sobre la poblacién a la que se dirige la prueba solo la
encontramos en el material de invitacion (tabla 5). En siete programas se in-
dica claramente en el material de invitacion que la prueba se dirige a “todos
los recién nacidos” y en el resto no aparece la poblacién objetivo explicita-
mente, aunque si se invita a participar al recién nacido de forma individual.
En seis de los programas se explica, en el material de invitacion, por qué se
aplica la prueba a todos los recién nacidos.

En cuanto a los aspectos referentes a la organizacion, en todos los ma-
teriales analizados se identifica la organizacion responsable del programa,
aunque solo aparece la firma de un responsable en las cartas de resultados
de dos programas. En trece de los programas se facilita la forma de contactar
con el programa, de las que las mas habituales son el nimero de teléfono y
la direccion postal; solo un programa facilita una direccion electrénica. Sin
embargo, apenas se describe como los padres pueden obtener informacion
complementaria (tabla 5).

La informacién logistica aparece con bastante frecuencia, especial-
mente en el material de invitacién, y destaca la peticién de cumplimentar
y mantener actualizada la ficha de datos que permite la localizacién de los
nifnos (tabla 5).

La informacion aportada por los programas sobre la prueba de cribado
se resume en la tabla 6. Se agrupa en tres subcategorias: informacion relativa
al procedimiento, informacién sobre los resultados e informacién sobre la
validez y fiabilidad de la prueba de cribado. La mayor parte de la informa-
cion sobre la prueba se oferta en el material de invitacion.

En nueve programas se especifica, en el material de invitacion, cudl es
la prueba y como se realiza; diez programas indican cudndo se debe hacer,
también suele resaltarse la necesidad de no retrasarse en la realizacién de la
prueba (en siete programas). Otra informacion, como quién es el responsa-
ble de la toma de muestra o las razones por las que debe repetirse la prueba
aparece en la mitad de los materiales de invitacion.
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Teléfono 6 1 7 636 5 555 2 400 10 666
Direccién postal 3 2 5 454 7 777 2 400 10 666
Direccion de 1 0 1 90 0 00 0 00 1 66
correo electrénico

Paginas web 1 0 1 90 0 00 0 00 1 66
Otros 0 0 0 00 O 00 O 00 O 00
MESPEAEEEES 0 0 0 00 2 222 1 200 A 6,6

del programa

PCD: Pruebas de confirmacién diagnéstica
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Finalidad

Doble extraccion(1)

Descripcion del
significado

(1) La doble extraccidn solo se realiza en 5 de los programas que mandaron informacién.

(2) La prueba de orina solo se realiza en 2 de los programas que mandaron informacién.
PCD: Pruebas de confirmacién diagnéstica
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En cuanto a la informacion sobre los resultados de la prueba de cribado,
tan solo uno de los folletos indica cudles son los posibles resultados. Nueve
programas mencionan cémo se reciben los resultados, y la mitad especifica
el tiempo de espera y qué hacer en caso de no recibirlos (tabla 6).

Los programas no hacen referencia en ninguno de sus documentos
a informacion sobre los resultados falsos negativos y falsos positivos de la
prueba de cribado y tampoco a su validez ni a su rendimiento (tabla 6).

Los programas ofrecen muy poca informacion en relacién con las prue-
bas de confirmacion diagndstica que deben realizarse cuando se produce un
resultado positivo. Diez de los programas mencionan la posibilidad de ne-
cesitar realizarlas, aunque no se describe en qué consiste. Solo un programa
ofrece la posibilidad de ponerse en contacto con el personal sanitario para
el asesoramiento ante posibles dudas, y ninguno informa sobre donde se
puede obtener informacién complementaria (tabla 7). La informacién sobre
las razones para necesitar realizar pruebas de confirmacion diagndstica y
la informacién practica sobre cudndo y de qué modo se citara al nifio suele
aparecer solo en las cartas de resultados no normales.

Tabla 7. Informacion sobre pruebas de confirmacion diagnéstica

MATERIAL DE INVITACION CARTA DE RESULTADOS
TOTAL
Criteri ' L, FOLLETO CARTA TOTAL NORMAL PCD N=15
riterios de evaluacion e s o s s
N N N % N % N % N %

Mencién de la

posibilidad de 5 1 6 54,4 0 0,0 5 100 10 66,6

necesitar PCD

Enumerar/describir
o las PCD 0 0 0 0,0 0 0,0 0 0,0 0 0,0
2
2
= Razones para
.g necesitar PCD 1 0 1 9,0 0 0,0 5 100 6 40,0
°
§  ¢Como seracitado? 0 0 0 0,0 0 0,0 2 40,0 2 13,3
.g ;, Cuando sera
£ @ 0 0 0 0,0 0 0,0 3 60,0 3 20,0
= citado?
=
5 )
o Tiempo de espera de o 0 0 0.0 o 0.0 0 0.0 o 00
o) los resultados
°
@ Informacion sobre
8 laposibilidad de
E asesoramiento por 1 0 1 9,0 0 0,0 0 0,0 1 6,6

parte del personal
sanitario

Mencién de dénde
ampliar la informacion

PCD: Pruebas de confirmacién diagnéstica
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Ademas, se ha analizado la presencia de otras informaciones relevantes, re-
lativas a los beneficios y dafos asociados al cribado, a los mensajes para
minimizar los dafios emocionales que puede ocasionar el programa en los
padres, a los derechos de los usuarios (confidencialidad de los datos, auto-
rizacion de la prueba, informacién sobre el almacenamiento o el uso de las
muestras para otros fines), y a las fuentes que respaldan y dan credibilidad a
la informacion aportada (tabla 8). Toda esta informacion solo aparece en el
material de invitacion.

La informacion sobre los beneficios del cribado que aparece con ma-
yor frecuencia es la mencion de la reduccion del riesgo de secuelas y de los
beneficios del tratamiento precoz. Sin embargo, no se aporta ningin tipo de
informacién sobre los riesgos potenciales del programa de cribado. También
son escasos los mensajes para minimizar los dafios emocionales asociados a
la participacion en un programa de cribado (tabla 8).

En cuanto a otra informacidn relevante, como la confidencialidad de
los datos, solo la reflejan cuatro programas y solo un programa informa acer-
ca de la autorizacién de la prueba y de la politica de almacenamiento de
muestras. No se hace referencia a organismos que avalan la informaciéon que
facilitan ni a la bibliografia cientifica en la que se apoyan para dar la infor-
macion (tabla 8).

Sobre el formato de los dipticos, tripticos y folletos de los programas, vemos
que utilizan los recursos sugeridos como adecuados (25), aunque el tamafio
de la letra no suele ser mayor de 12 puntos y el texto siempre estd justificado
alaizquierday a la derecha (tabla 8).

En la tabla 9 se recoge el andlisis del formato de los dipticos, tripticos o
folletos de informacién de los programas espafioles. En general, los folletos
se ajustan a la mayor parte de los estdndares de formato.
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Deteccién precoz

Prevencion de
discapacidades

Descripcion
(reduccién del
riesgo relativo
y absoluto de
secuelas o de
muerte)

PCD: Pruebas de confirmacion diagnéstica
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Tabla 8. (cont.) Otras informaciones sobre el programa de cribado

PCD: Pruebas de confirmacion diagnéstica

En la revision de las paginas web de los programas de cribado de metabo-
lopatias y de su contenido (anexo G) se comprueba que el programa de
metabolopatias cuenta con siete paginas propias. La informacion sobre la
organizacion, objetivos del programa, poblacién objetivo, enfermedades cri-
badas, pruebas y procedimiento estd presente practicamente en todas las
péginas web, mientras que apenas se encuentra informacion sobre estudios
o links relacionados con el tema.
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Tabla 9. (cont.) Lista de comprobacion (check list) para evaluar el formato de los folletos
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5. Valoracién de las recomendaciones
por los progenitores y profesionales
sanitarios implicados en el cribado

5.1. Grupos focales con progenitores

5.1.1. Objetivo

Objetivo general: Conocer desde una perspectiva cualitativa, las opiniones,
percepciones y preferencias de los padres en torno a la informacién sobre
los programas de cribado de metabolopatias, asi como obtener una valora-
cion de la propuesta de recomendaciones basadas en la evidencia sobre la
difusion de dicha informacidn.

Objetivos especificos:

e Indagar sobre el conocimiento, opiniones y actitudes respecto a las
enfermedades incluidas en los programas de cribado neonatal de
metabolopatias asi como sobre los programas.

e Conocer las opiniones y actitudes de los progenitores ante la
experiencia de participar en un programa de cribado neonatal de
metabolopatias.

e Conocer a qué informacién sobre el programa de cribado tuvieron
acceso, cudl es su opinion sobre esta informaciéon y como creen que
deberia transmitirse (quién, cudndo y cémo).

e Conocer su opinién acerca de una propuesta de recomendaciones
basadas en la evidencia sobre la informaciéon que deben aportar los
programas de cribado neonatal de metabolopatias.

5.1.2. Material y método

Poblacion objetivo. Madres y padres de niflos nacidos en los seis meses an-
teriores, invitados a participar en un programa de cribado, a los que no se les
hubiera diagnosticado una enfermedad endocrinometabdlica.

Diseiio del estudio. Se llevaron a cabo tres reuniones de grupo focal en dife-
rentes puntos de Espaiia.
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Para seleccionar los puntos (municipios) en los que se realizarian los
grupos focales se empled un disefio por conglomerados y se establecieron
tres conglomerados poblacionales del siguiente modo: municipios de mds de
150000 habitantes, de 20001 a 150000, y municipios de hasta 20000 habitan-
tes. Se determind la realizacién de un grupo focal en cada uno de los conglo-
merados y, para la seleccion de los municipios, se tuvieron en cuenta criterios
de habitat (urbano, semiurbano y rural) y, como variable transversal a estos,
el binomio costero/interior.

También se tuvieron en cuenta otras variables:

e Edad de los progenitores. Se opté por la siguiente segmentacion
etaria: edades comprendidas entre los 18 y los 35 afios, y de 36 afios
en adelante.

e Nivel educativo. Se tuvo en consideracion en la conformaciéon de
los grupos, ya que debia garantizarse un equilibrio interno que
permitiese una homogeneidad en el didlogo, aunque también desde
la heterogeneidad.

e Situacion sociolaboral/ocupacional desde un criterio convencional de
proporcionalidad, en orden a efectuar una seleccién de participantes
heterogénea.

e Sexo. Cabe destacar que, aunque los grupos focales podian estar
conformados por personas de ambos sexos, en dos de ellos solo fue
posible contar con la presencia de madres.

e Momento del nacimiento del bebé. Tenia que haberse producido en
los tltimos seis meses.

e En algunos casos se podria haber necesitado realizar pruebas
diagnésticas de confirmacion para obtener el resultado definitivo,
aunque no deberia haber un exceso de representacion en los grupos.

En la tabla 10 se recoge la distribucion de los padres en los grupos
focales.

La tarea de captacion de los padres de los recién nacidos se efectud a
través de empresas ubicadas en las provincias de cada uno de los municipios
seleccionados, que emplearon un cuestionario-filtro en el que se detallaban
los criterios de inclusion/exclusion en cada grupo. Para el reclutamiento, se
combind el recurso a la “técnica de la bola de nieve”, a través de redes socia-
les naturales, con el empleo de las propias bases de datos de las empresas.
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Tabla 10. Distribucion de los grupos focales de progenitores

DISTRIBUCION DE LOS GRUPOS FOCALES

ENTIDADES SELECCIONADAS EN CADA
CONGLOMERADO POBLACIONAL SEGUN GRUPOS DE EDAD Y NIVEL EDUCATIVO
TIPO DE HABITAT

Grupo de progenitoras = 36 afos, con estudios
universitarios (de grado medio o superior);
estudios secundarios (bachillerato, formacion
profesional o COU)

Urbano (costero): Biloao

Grupo de progenitoras = 36 afios, con estudios
Semiurbano (interior): Utrera (Sevilla) secundarios (bachillerato, formacién profesional o
COU); estudios primarios finalizados.

Grupo de progenitoras entre los 18 y los 35
anos, con estudios secundarios (bachillerato o
formacioén profesional, COU, ESO o equivalente).

Semiurbano (costero): Montgat y Cubelles
(Barcelona)

Finalmente en los grupos focales participaron un total de 26 progenitores
(dos grupos de ocho madres, y un grupo mixto de seis padres/madres). Las
caracteristicas de los participantes en cada uno de los grupos se presentan
en el anexo H.

Desarrollo de las dinamicas grupales. La participacion en todos los grupos
tenia un cardcter voluntario, es decir, no remunerada. Se gratific6 la presen-
cia con un pequefo obsequio, practica habitual en el empleo de esta técnica
de investigacion. El trabajo de campo fue llevado a cabo por una empresa
privada de sociologia entre junio y septiembre de 2008. La duracién de las
dindmicas grupales oscil6 entre una hora y media y dos horas.

Los grupos fueron dirigidos por una preceptora experimentada en el
empleo de técnicas cualitativas, con conocimiento de la temdtica objeto de
estudio. Ademads, estaba presente una persona encargada de registrar los
comportamientos no verbales. Se realizaron grabaciones de audio, con su
posterior transcripcion de la produccion. Los grupos se realizaron en espa-
cios neutros y no connotados.

Analisis. Para el andlisis cualitativo del discurso de cada una de las sesiones
grupales, se realizé un proceso de integraciéon y comparacion de los resulta-
dos de la suma de los grupos, identificando el discurso global y explicando
sus variantes significativas debidas a la segmentacién y caracterizacion de la
poblacion considerada.

INFORMACION A PADRES SOBRE CRIBADO NEONATAL DE METABOLOPAT[AS: EVALUACION DE LA
SITUACION ACTUAL Y ESTABLECIMIENTO DE ESTANDARES DE INFORMACION BASADA EN LA EVIDENCIA 71



Método. Para jerarquizar la importancia de los elementos que articulan ese
discurso global, se atendi6 a las polaridades consenso/disenso, implicito/ex-
plicito, emisién espontdnea/reactiva. En todo caso, el anélisis de los discur-
sos bascula entre descripcidn e interpretacion, se fija en las recurrencias y las
contradicciones y parte de lo manifiesto para intentar acceder a lo latente.

El grado de conocimiento, las opiniones y actitudes mas genéricas de la
poblacién ante la deteccion precoz de enfermedades endocrinometabdlicas y
en torno a la realizacion de la “prueba del talén” como método de cribado fue-
ron abordados desde el inicio de las sesiones grupales, con el fin de centrar la
temadtica objeto de discusion y abrir el didlogo entre los participantes. Asi, por
un lado, se exponen las principales evidencias en cuanto a la informacién de
que disponen los padres sobre el cribado de los trastornos del metabolismo en

periodo neonatal, asi como en relacién con la propia realizacién de la prueba.

5.1.3. Resultados
5.1.3.1 Conocimientos sobre el cribado de metabolopatias

Existe un conocimiento correcto del significado del cribado, que se asocia
con la deteccién temprana, y consecuentemente, a una intervencion rapida
desde el punto de vista médico, aunque en ocasiones parece confundirse con
la “prevencién”.

”N.° 4: Pues detectarla lo antes posible, ;no? Antes que llegue, ;jno? (...)

N ©7: Para evitar lo que pueda venir.

N.° 6: Mientras haya una solucidn si es posible, ;no? Mejor cuanto antes se
detecte me imagino yo que mejor, ;jno?” (Estrato semiurbano, participantes de 18
a 35 aiios)

”N.° 1: Poner tratamiento...

N.° 3: Exactamente.

N.°1: ... a tiempo.

N.° 3: Exactamente, la deteccién precoz, ;jno?

N.° 1: Antes de que desarrolle... poner remedio antes de que aparezca la
enfermedad.” (Estrato urbano, participantes de 36 aiios y mds)
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En todos los grupos se observa bastante desinformacién en torno al
tema del cribado neonatal de metabolopatias. Se manifiesta un amplio des-
conocimiento del objetivo del programa de cribado y de las enfermedades
cribadas por sus respectivos programas.

“N.°2:(...) No pensaba que tuviese nada que ver con el retraso mental (...)

(Hablan varios)

N.° 4: Yo tampoco.

N.° 2: Si que pensé que a lo mejor son enfermedades en plan, no sé por qué, en
plan de los huesos o algo asi. ;Sabes la enfermedad de los huesos de cristal?, algo
asi, cosas que se escuchan remotamente. Eso es lo que tenia en mente, fijate.

N.° 5: §1, yo cuando has dicho ti lo del retraso mental, me has dejado...

N.°2: No sé por qué, no me lo planteé...” (Estrato semiurbano, participantes de 18
a 35 aios)

Existe gran confusion de conceptos, que los llevan a la asociacién de la
discapacidad mental originada por los errores congénitos del metabolismo
con otros trastornos cromosémicos como el sindrome de Down, lo que refle-
ja la confusion existente entre diferentes pruebas de cribado neonatal.

”N.° 4: La hepatitis los vacunan cuando nacen.

N.° 5: S, pero, si la madre ha tenido hepatitis o ha tenido... o puede venir en una
herencia creo que también la hepatitis, viene dentro de la prueba del talén.

N.°3: Lo que si te viene, cuando te vienen los resultados, si tiene algo de
mongolismo...

Preceptora: Si...

N.° 4: Yo siempre tenia entendido que la prueba del talén era para el tema del
mongolismo.

Preceptora: ;Por el tema del mongolismo?, eso si que os suena ya...
Varias: Si.

N.°3: Mi hermana cuando quiere decir que alguien es tonto dice: 'no le hicieron
la prueba del talén’...
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(Risas)
N.°3:No te lo ponen, pero ti mas o menos sabes para...

N.°4: No, si yo creia, yo tenia entendido que era eso que era la prueba del
mongolismo.” (Estrato semiurbano, participantes de 36 aiios y mds)

Se comprueba la diferencia en el grado de informacion facilitada por
los programas de cribado, ya que en uno de los grupos se hacen referen-
cias a explicaciones e informacion escrita recibida (especialmente sobre el
procedimiento de la “prueba del talén” y las enfermedades incluidas en el
programa de cribado). Esta informacién escrita se valora de forma critica,
principalmente por el lenguaje excesivamente técnico que emplea.

”N.° 3: Mds bien escasa o ninguna (se refiere a la informacién), porque a mi
hasta que no nacié la nifia no me enteré de nada, que me dieron un folletito:
‘nos la llevamos a hacerle la prueba del talén, nos la llevamos’ (...) me dieron
un folletito explicando qué era lo del talén, me dicen, me dijeron: ‘si va todo
bien, no te llamamos, y si pasa algo te llamamos’, y ya estd, entonces hombre,
lees un poco y dices, que son cosas, 0 sea, un poquito graves, o sea, pero que si
las detectan a tiempo, bien, como que puede... que mejor, vamos, y eso es lo que
le hicieron, y luego otra prueba de también... bueno, pero ya no era metabdlica,
eran las auditivas...

Preceptora: Si, que se esta haciendo ahora también una prueba de deteccién
precoz de la sordera.

N.°3: Eso, esas dos cositas y... pero vamos, hasta ese momento yo ni idea, no sabia
que ese tipo igual de tiroides y cosas asi por ejemplo, ;puede ser?, se detectaban
asi con esta prueba tan sencilla, ademas, que solo es una muestra de sangre del
talén y... no tenia ni idea. Me parece muy bien, vamos, genial.

Preceptora: ;Y las demds también no...?

N.°6: A mi no me vino ningtn folleto, se llevaron al nifio y me lo devolvié con
una tirita en el talén.

Varias: Si.” (Estrato urbano, participantes de 36 afios y mds)
”N.°2: ... A mi me dijeron que con cualquier alteracion, que en menos de una
semana me avisarian, ;no? Porque a veces hay que repetir la prueba... que a lo

mejor por cualquier alteracion, no quiero decir...

N.° 8: Lees, pero son nombres técnicos que ti no sabes ni qué enfermedad es...”
(Estrato semiurbano, participantes de 18 a 35 aiios)
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Se manifiesta que los profesionales sanitarios son poco receptivos a la
demanda de aclaraciones sobre el cribado.

“N.° 4: Yo pregunté que por qué tres fichas... yo pregunté, y me dijeron que para
qué queria saber tanto...” (Estrato semiurbano, participantes de 36 afios y mds)

Pese a todo, algunas participantes se sienten culpables de las carencias
de informacién por no demandar explicaciones més activamente.

“Preceptora: Bueno, en términos generales: la comunicacion con los
profesionales en este sentido, ;muy mala?

Todas: Mala.

N.° 3: Pero yo vuelvo a decir que mucha culpa también es... porque no hemos
preguntado...” (Estrato semiurbano, participantes de 36 aiios y mds)

En cuanto al momento de transmision de la informacion, se recogieron
referencias tanto a la etapa del embarazo, y mas concretamente a las clases
de preparacion al parto, como a la facilitada tras el nacimiento del bebé.

“N.° 1: A mi en las clases de preparacion si que me hablaron...

N.°1: ... Si, un poco global, pero si que me dijeron. No asi profundizando, pero si
cuando se hacia —a las cuarenta y ocho horas—, para qué servia —un poquito—
y un poco... Si, si me parece adecuado en ese momento.” (Estrato urbano,
participantes de 36 afios y mds)

Hay que indicar, por dltimo, que, implicita en el discurso de algunos pa-
dres, se encuentra la opinién de que reciben mejor informacién sobre otras
pruebas de cribado, como la de cromosomopatias en el embarazo o el criba-
do neonatal de la sordera.

5.1.3.2. Experiencia en el programa de cribado

La prueba del talén se percibe como una prueba rutinaria y obligatoria, es
decir, la mayoria de los progenitores no se plantean que pueda ser algo op-
cional.

Se confirma que para la realizacién de la prueba no siempre se solicita
el consentimiento informado.

“N.° 4: Pero aqui a nosotras yo no sé, a nosotras nadie nos dijo: ’esto se lo pueden
o no hacer’, a ti te dicen que se lo tienes que hacer dentro de cuatro dias, y,
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entonces, yo lo veo ya como una obligacién.” (Estrato semiurbano, participantes
de 36 anos y mds)

Sin embargo, no se valora negativamente que no se solicite el consen-
timiento de los progenitores para la realizacién de la prueba al bebé, ya que
entienden que la prueba solo supone un beneficio para el bebé, y no se per-
cibe ningln riesgo en la realizacion de la prueba de cribado.

“N.°4:Y porque va a detectar, te sirve a ti para que tu hijo en vez de dentro de
dos afos le salga algo irremediable, y ahora recién nacido se le puede parar o se
le puede... oye, es que es una obligacion, yo creo que es...

N.° 3: Yo decia obligatoria.

N.° 4: Esta tesis de decir ‘si’ 0 ‘no’ los padres, que decidan, yo es que yo no me la
planteo siquiera, es una prueba que a mi hijo le puede detectar algo, p’a lante,
aunque luego...

N.° 8: Aunque sea obligatoria o no sea obligatoria ya volvemos otra vez a lo
mismo, es que tendrian que tener méas informacion.

N.° 4: Vale, hasta ahi si, pero que digan la prueba del talén...
N.°8: Pero ya es otro tema.

N.°4:‘La prueba del talén significa, es para esto, esto, esto, esto’, ‘pdéngase usted
que a su hijo le da positivo, pues esto es un proceso para esta enfermedad’, ‘esto

5 9

es un proceso para...’.” (Estrato semiurbamo, participantes de 36 aiios y mds)

En cuanto a los aspectos organizativos de los programas, se pueden
observar diferencias entre las distintas comunidades, tanto sobre el lugar en
el que se realiza la prueba de cribado (centro de salud o centro hospitalario),
sobre el momento de hacerla (al tercer dia, a las 48 horas de la introducciéon
de la alimentacion o incluso a partir del quinto dia) como sobre la forma de
enviar la muestra al laboratorio (desde el centro sanitario o por correo).

“N.° 8: Pues nada, fue aqui en el centro de salud, fue la misma matrona que me
atendia a mi la barriga... y las pruebas me parece que tardaban unos 5 6 6 dias
en recibir el resultado, que estaba todo bien.” (Estrato semiurbano, participantes
de 36 aiios y mas)

La comunicacion de resultados se efectia por correo ordinario y el re-
sultado se incorpora a la cartilla de salud infantil del nifio. En algunos casos
se destaca la demora en la recepcion de resultados.
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“N.° 4: A mi me dijeron que lo tenia que mandar por correo a las 24 horas. Me
mandaron una carta con los resultados... asi. (....)

Preceptora: Perdon, ¢a cudntos dias?

N.° 6: A tantos dias.

N.°5: A los tres meses

Preceptora: ;A los tres m...?

N.°3: A mi también me tardé por lo menos tres meses, jeh?

N.° 4: Un mes, a mi un mes.

N.° ;?: A mi una semana.” (Estrato semiurbano, participantes de 36 aiios y mds)

Una actitud muy extendida ante la demora en la comunicacién del re-
sultado es que cuando se detecta alguna anomalia la comunicacién es réapi-
da, la tardanza solo se produce cuando el resultado es normal.

“N.° 8:“Ya recibiras el resultado en tu casa’, ya esta.

N.°3:Y ya... ;quieres saber el teléfono? Porque yo le pregunté, me dijeron que
me iba a tardar ‘pues esto vienes aqui y te dan un nimero de teléfono y llamas’.

N.°2: No, es que muchas veces dices: no, como no mandan carta no es malo.
N.°7:No es malo.

N.° 8: Tenemos grabado en la mente de que si hay algo malo entonces... las
noticias malas llegan pronto.” (Estrato semiurbano, participantes de 36 aiios y
mds)

5.1.3.3. Valoracion y preferencias de la propuesta de recomendacio-
nes de informacion sobre los programas de cribado

5.1.3.3.1. Preferencias en cuanto a la presentacion de informacion numérica

Para el desarrollo de esta parte de los grupos focales se elaboré un pictogra-
ma para ayudar a comprender los términos numéricos que se presentaban
(anexo I):incidencia de la enfermedad, concepto de resultado falso positivo
y negativo, validez de la “prueba del talon” (sensibilidad, especificidad y va-
lores predictivos positivos y negativos). Se utiliz6 el ejemplo de la deteccion
precoz del hipotiroidismo congénito (cribado en todos los programas espa-

fioles), y se cred una poblacion de 10000 recién nacidos cribados. Se indagd
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sobre las preferencias de los participantes en cuanto a la forma mas adecua-
da de transmisién de datos numéricos.

No existié una opinién undnime sobre cudl es la forma de presentar la
informacién que se comprende mejor. Aunque la mayoria de las personas
comprendieron mejor los porcentajes, otras se decantaron por los nimeros
absolutos.

“N.°4: E199,9%.

N.° 5: Yo también me quedo con el porcentaje.

N.°7:81,99,9% (...)

N.° 6: Aparte, el porcentaje es muy...es mds utilizado, ;no?

Preceptora: ;Creéis que se asimila mds rapido?

Varios: Si, el porcentaje.” (Estrato semiurbano, participantes de 18 a 35 afios)

Cabe destacar que la eleccién del formato de porcentaje parece mds
determinada por la familiaridad de uso de datos en forma de porcentajes
que porque suponga una mejor comprension del mensaje.

“N.° 6: No, la verdad es que el porcentaje es bastante claro.
N.°5: A mi me gusta el porcentaje.

N.? 4: También estamos mds acostumbrados a verlos.” (Estrato semiurbano,
participantes de 18 a 35 afios)

Independientemente del formato escogido, algunos padres manifiestan
su preferencia por la expresion de mensajes positivos y no alarmistas: usa el
porcentaje mas elevado.

“N.°5:99,9%.
Varios: Si.

N.°2: En este caso, 9 de cada 10 también es ficil de imaginar para mi. 9 de cada
10, la proporcion es facil para mi, pero 99,9%...

N.°7: Queda muy bien.

N.° 2: Queda mas bonito.
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(Hablan varios a la vez)

N.°7: Es un porcentaje, muy muy pequefo. j99,9, ostras! Nada.

N.° 4: Hay muy poca.

N.° 5: Dice que no hay margen de error.

N.°4: Margen de error.” (Estrato semiurbano, participantes de 18 a 35 aiios)

“N.° 2: Para lo bueno, esto como es bueno, no es que aparezcan fallos sino al
revés, el porcentaje cuanto mds alto sea mejor te quedas.

N.? 6: Pero para lo malo, mejor con cifras mas pequefias, yo creo que asusta
menos. Y, ademas, si es a nivel informativo.

Preceptora: Claro, esto es a nivel informativo. Entonces, preferis un mensaje...
Varias: Positivo.
Preceptora: Que no alarme.

N.° 2: Bastantes preocupaciones tienes td ya y como salga la cosa y todo para que
una prueba de éstas (...).

N.° 6: Siempre vamos a pensar que va a ir todo bien, aunque cabe la posibilidad
de que las cosas puedan ir mal, pero lo normal es que vaya siempre todo bien.
Que ese sea el mensaje, jno?

N.°4: Si.

N.°6: Eso es lo que quiero yo, al menos.” (Estrato urbano, participantes de 36
aios y mds)

En cuanto a la incidencia, las opiniones recabadas se inclinan funda-
mentalmente por la proporcién de “5 de cada 10000 recién nacidos” (anexo
I), aunque “el 0,049%” revela una baja incidencia y, por tanto, supone un
mensaje “positivo”, pero se reconoce su mayor dificultad de comprension.

“N.° 1: Yo diria 5 de cada 10000, yo creo que se entiende mejor. (Varias asienten)
N.°7: Parece como mds fécil, las cifras enteras parecen como mas féciles.

Preceptora: La mayoria decis 5 de cada 10000, y la nimero 6, ;es la 6, no? dijo
0,049 para no asustar.
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N.° 4: Yo también: 0,049.

N.° 6: Pero es para no asustar, jeh! Porque es una cifra muy pequeiia, que no llega
al 0,1, es muy pequeiio. Las dos tltimas se entienden perfectamente...

N.°7: La primera asusta, jeh!

N.° 6: Pero quizds si quieres darle importancia y que no hay mucha posibilidad,
pero que la hay, igual sea mejor la de 5 de cada 10000.

N.° 8: Ademas el decimal ese, para gente que tenga poca cultura, que habra
de todo, pues a lo mejor es un poco complicado para los que no tienen mucha
cultura.

N.°7: Eso iba a decir, que si buscas unas cifras que sean como muy faciles de que
todo el mundo las entienda, puedes tener mas nivel cultural o menos, entonces
es para todo el mundo. Con lo cual yo creo que lo mejor son cifras que se
entiendan.

N.° 8: Enteras.

N.° 7: Cifras féciles.” (Estrato urbano, participantes de 36 aiios y mds)

5.1.3.3.2. Valoracién sobre las recomendaciones de informacioén previa a la
realizacion de la prueba de cribado

Para esta dltima parte del desarrollo de los grupos se presenté la propuesta
de recomendaciones acerca de la informacién que los programas de detec-
cién precoz de metabolopatias deben transmitir (tabla 12) con la que se que-
rian conocer las opiniones de los padres, valorando distintas dimensiones:
los contenidos informativos, la forma y el momento de la comunicacion.

Con relacion a la forma de transmision, existe un amplio consenso en
cuanto a que la informacién debe transmitirse por escrito, si bien debe com-
plementarse con explicaciones verbales por parte de los profesionales de la
salud.

“N.° 5: En folletos.

N.° 7: Luego, si tienes cualquier duda, con preguntarles cuando vayas a la
matrona o al ginecélogo...” (Estrato urbano, participantes de 36 aiios y mds)

En cuanto al formato de la informacion escrita, ademas del folleto,
también hay alusiones a libros o manuales.
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“Preceptora: (... aparte de las explicaciones seria interesante que hubiese
comunicacién escrita...?

N.° 5: 81, si, si, yo creo que la informacion escrita es la que mejor va, librito,
folletos.” (Estrato semiurbano, participantes de 36 aiios y mds)

En lo que respecta al momento de transmisién de esta informacion,
se manifiesta una clara preferencia por la comunicacién con anterioridad
al nacimiento del bebé, especialmente en las clases de preparacién al parto.
Aunque no se llega a descartar que se facilite informacién tras el parto o en
el momento previo a la realizacién de la prueba.

“N.° 6: Pues a mi si me gustaria saberlas. No en el hospital, a mi en el hospital que
no me bombardeen mas.

N.°4: (...) Yo creo que si, una informacién desde el principio del embarazo, una
cosa paulatina, desde el principio.” (Estrato urbano, participantes de 36 afios y
mds)

Sobre los contenidos que se deberian transmitir con anterioridad a la
participacion en el cribado, en general la poblacién considera importante
recibir informacion sobre el programa de cribado, en qué consiste la “prueba
del talén”, las enfermedades endocrinometabdlicas que incluye, el objetivo,
el procedimiento y la recepcion de los resultados (cuanto tiempo tardaran,
cémo se comunicardn y qué hacer en caso de no recibirlos).

Consideran que deben destacarse los beneficios del cribado, ya que la
deteccién precoz permitird un mejor tratamiento y la prevencion de la disca-
pacidad mental. También consideran importante que se sefialen los riesgos
(perjuicios y limitaciones).

“N.°2: Realmente, el hecho de que te digan que es muy improbable, que
normalmente salen todas bien y tal, pues también tranquiliza. Pero esté este
tanto por ciento que hay que tenerlo en cuenta, y entonces es importante que
esperes la carta, que vayas al pediatra, una serie de cosas, que seguro que tal y
como te vas del hospital habrd mds de una que no le hace ni caso a eso. Segin
como, porque..., si te va mal el correo a lo mejor ni lo reclamas. O sea que...

N° 6: El porcentaje bajo es importante decirlo, porque también es verdad que a
lo mejor, a ver, todo ha ido bien y tal, ;no?, pero todas las embarazadas, sobre
todo las primerizas, parece que tienes mucho... que salga sano, que no se qué...
cuidado, jque te vengan con esto antes!” (Estrato semiurbano, participantes de 18
a 35 afios)
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No existe acuerdo en torno a la informacién sobre la necesidad de
realizar pruebas de confirmacién diagnéstica. Aunque la mayoria cree que
tiene interés, otros no la consideran relevante en un primer momento, sino
motivo de alarma e inquietud. Consideran que solo seria necesaria en caso
de resultado positivo.

“Preceptora: Tu dices... Entonces para ti seria tranquilizador que te dijesen ‘te
podemos llamar’, se puede dar el caso...

N.°4:;Uy!... No, no, no. Yo me pongo histérica, no.” (Estrato semiurbano, de 18 a
35 aiios)

La informacién sobre el caracter voluntario de la prueba y su gratuidad
son objeto de debate. En general no ven necesario que se solicite el permiso
a los progenitores para su realizacion, estdn de acuerdo con que la prueba
sea rutinaria o de cardcter obligatorio, siempre y cuando reciban informa-
cion.

“N.°7: Me parece bien, estoy de acuerdo con que se haga, pero por lo menos que
te informen un poco antes de qué van a hacer.” (Estrato urbano, participantes de
36 aiios y mds)

En cuanto a la comunicacién de los resultados normales, a los padres
les parece bien que se remitan por correo al domicilio, aunque no se rechaza
su transmision o lectura posterior por parte del pediatra.

“N.° 6: Yo, por carta me valdria. Un informe, lo guardas luego en la carpetita con
el resto, se lo puedes ensefar al pediatra. Siempre lo tienes ahi. Por teléfono, las
palabras se las lleva el viento.” (Estrato urbano, participantes de 36 aiios y mds)

También se encuentran referencias a otros medios de comunicacion:
telefénica, por mensaje a través del movil o, incluso, la posibilidad de que los
padres soliciten telefénicamente el resultado al propio laboratorio encarga-
do del analisis.

En todos los grupos recogen alusiones a la importancia de que quede
constancia del resultado de la prueba en la historia clinica o cartilla de salud
infantil del bebé, en soporte escrito y/o informético, a través de la remision
al pediatra de esta informacion.

En caso de que sea necesario realizar nuevas pruebas, bien por ser

pruebas de confirmacion diagndstica, bien por muestra de sangre inadecua-
da o bien por resultados no concluyentes, las preferencias de la poblacion

82 INFORMES, ESTUDIOS E INVESTIGACION



consultada se orientan mayoritariamente a la comunicacion verbal por parte
del pediatra u otro médico especialista, aunque también se alude a la comu-
nicacion telefonica. Sin embargo, les gustaria recibir por escrito la informa-
cién relacionada con la cita (cuando, donde...).

“Preceptora:... ;como preferis que os comuniquen eso...?

N.°8: Yo, el pediatra.

N.° 5: El pediatra.

N.° 6: Es mas...familiar.” (Estrato semiurbano, participantes de 36 aiios y mds)

En este momento todos consideran que la informacién debe ser lo mas
detallada posible.

“N.° 4: Yo aqui lo explicaria todo (...)

N.°2: Si, cuando hay que repetirlas al detalle, seguro. Porque ahi ya piensas
siempre lo peor, aunque te digan lo que te digan.” (Estrato semiurbano,
participantes de 18 a 35 afios)

Se insiste en que los profesionales sanitarios deben tener ciertas aptitu-
des comunicativas para transmitir este tipo de contenidos, para informar de
una forma no alarmista y que no genere ansiedad a los padres.

“N.°7:Y alguien que sepa dar si son buenas noticias o malas, ‘Pasa eso, pero
no te preocupes, porque esto lo cogemos a tiempo y no pasa nada. Vamos a
29

poner los medios para evitar que ocurra eso, tal, tal....” (Estrato semiurbano,
participantes de 18 a 35 afios)

“N.° 3: Pero para que te tranquilice, para que te dé mas seguridad.” (Estrato
semiurbano, participantes de 36 aitos y mds)

Sobre los términos que se han de utilizar para la comunicacién del re-
sultado, a pesar de no tener dificultades para la interpretacion de los térmi-
nos “positivo/negativo”, estdn de acuerdo con la recomendacion del uso del
término “resultado normal”, por no dar lugar a confusion.

Los participantes muestran poco interés en que exista una identifica-
cién clara de la organizacion responsable del programa. Identifican el servi-
cio de salud o la consejeria de sanidad como entidad responsable.
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En cuanto al uso de nuevas tecnologias, como el recurso a Internet
para la obtencién de mas informacién se acoge con cautela: la pagina web
deberia inspirar confianza, lo que no ocurre con buena parte de los conteni-
dos médicos disponibles en la red.

“N.°5: Luego te vas a meter en Internet...
N.?2: Te asustas.

N.° 5: Te vas a buscar la informacién y a lo mejor mal, o sea, que mds vale que
sean claros porque si no, a lo mejor, te mal informas.” (Estrato semiurbano,
participantes de 18 a 35 afios y mas)

5.2. Grupo focal con profesionales implicados en la
difusion de la informacion

5.2.1. Objetivo

Objetivo general: Conocer desde una perspectiva cualitativa las opiniones,
percepciones y preferencias de los profesionales sanitarios en torno a la
informacién sobre los programas de cribado de metabolopatias; asi como
obtener una valoracién de la propuesta de recomendaciones basadas en la
evidencia sobre la informacion que deberia ofrecerse a los padres.

Objetivos especificos:

e Indagar sobre el conocimiento, opiniones y actitudes respecto a las
enfermedades incluidas en los programas de cribado neonatal de
metabolopatias y sobre los propios programas.

e Conocer qué informacion sobre el programa de cribado disponian,
cudl es su opinién sobre esta informaciéon y como creen que deberia
transmitirse (quién, cudndo y c6mo).

e Conocer su opinién acerca de una propuesta de recomendaciones
basadas en la evidencia sobre la informacién que deben aportar los
programas de cribado neonatal de metabolopatias.

5.2.2. Material y método

Poblacion objetivo. Profesionales del ambito de la salud con funciones di-
rectamente relacionadas con la difusion de la informacion sobre el cribado
de metabolopatias.
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Disefio. Se llevé a cabo una reunién de grupo focal conformada por profe-
sionales de la salud en la que se debia garantizar la presencia de profesio-
nales de distintos perfiles profesionales. Se consideraron distintos niveles
asistenciales (atencidn primaria y especializada), asi como distintas especia-
lidades, servicios o unidades médicas. Desde el punto de vista de la investi-
gacion teorica, se determiné la presencia de algin profesional experto en
cuestiones relacionadas con los procesos de difusion de informacién médica,
y, desde la éptica de la planificacion, se pensé en la presencia de técnicos de
programas de cribado. Ademads, se tuvo en cuenta la variedad territorial. La
composicion final del grupo se resume en la tabla 11.

Tabla 11. Perfil de los componentes del grupo focal de profesionales sanitarios

PERFIL PROFESIONAL NIVEL ASISTENCIAL SERVICIO

Ginecdlogo Atencion especializada Obstetricia

Experta en procesos de

o ) Administracion
comunicacion a pacientes

Enfermera Atencion primaria Centro de salud
Matrona Atencion especializada Ginecologia y obstetricia
Técnico Administracion Programa de cribado
Pediatra Atencion primaria Centro de salud
Enfermera Atencion especializada Unidad de neonatologia
Pediatra Atencion especializada Unidad de neonatologia
Técnico Laboratorio de analisis de

metabolopatias

La captacion de los profesionales sanitarios se realiz6 a partir de un listado
confeccionado con las propuestas aportadas desde distintos programas de
cribado.

Desarrollo de la dinamica grupal. La participacion tenia un caracter volun-
tario, es decir, no era remunerada. Se gratificé la presencia con un pequefio
obsequio, practica habitual en el empleo de esta técnica de investigacion. El
trabajo de campo fue llevado a cabo por una empresa privada de sociologia,
en octubre de 2008. La duracion de la dindmica grupal fue de dos horas.
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5.2.3. Resultados

5.2.3.1. Grado de conocimiento de los padres sobre el cribado neo-
natal de los trastornos del metabolismo

Los profesionales perciben falta de informacién y desconocimiento de mul-
tiples aspectos asociados al cribado por parte de los padres, aunque esto no
impide que la mayoria de la poblacion esté concienciada de la importancia
de su realizacion y del beneficio que comporta para su hijo.

“N.°5:(...) Todos los padres saben que la prueba del talon existe y que hay
que pinchar al nifio, pero a partir de ahi, dudo que se sepa qué patologias se
estan estudiando; que se estdn estudiando esas muestras en un laboratorio “X”
tiempo; que es en principio una prueba voluntaria, nosotros porque pedimos
un consentimiento medio informado que es ‘de aquella manera’, que viene
firmado; la importancia de cumplimentar bien todos los campos de la ficha...
A ver los padres dan por hecho que es un bien para sus hijos y ahi se acaba la
informacion...” (Técnico de programa de cribado).

Segtin los profesionales la “prueba del taléon” es percibida por los pa-
dres como una prueba rutinaria y desconocen el caracter voluntario de la
participacion en el programa de cribado:

“N.° 1: ... informacién escrita que yo sepa no reciben durante el periodo
concepcional, nosotros no hacemos informacion en ese sentido... 1o que va de
boca en boca.” (Ginecdlogo)

“N.°8: (...) pero que estdin sensibilizados para hacer la prueba, que la cobertura la
tenemos prdcticamente del 100% y que los padres al nacer saben que, en cuanto
coma un poco el nifio, tienen que hacer esa prueba, pienso que si, lo que no saben
es exactamente para qué sirve; se creen que es para saber, para prevenir si su hijo
va a ser subnormal o no, en muchos casos.” (Pediatra de unidad de neonatologia)

En opinién de los profesionales, no existe un conocimiento preciso de
las enfermedades incluidas en el programa, y existe una sobrevaloracion del
cribado de metabolopatias por lo que los padres piensan que con la prueba
se pueden detectar otras patologias, como el sindrome de Down.

Hay que indicar que, en general, la inica informacion que se demanda
a los profesionales sanitarios es si se ha realizado la prueba.

“N.°7: 81, yo estoy de acuerdo con ella, ademds, te demandan si ya les pinchaste, si

le hiciste la prueba del talon, pero tampoco piden otra informacion, no la piden.”
(Enfermera de unidad de neonatologia)
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Esta falta de informacion sobre el cribado tiene consecuencias directas
en la calidad del funcionamiento del programa, ya que a veces los padres se
demoran en el envio de las muestras al desconocer la importancia que tiene
remitir la muestra con la mayor premura posible y guardan las muestras en
lugares y condiciones poco adecuados para su conservacién antes de su re-
mision al laboratorio, lo que obliga a la repeticién de la prueba.

“N.°5:(...) No son conscientes de la premura con la que tiene que ser analizada la
[ifenilcetonuria?] y la ;?, que son las que mds rdpido se aconsejan que tiene que
ser lo mds rdpido posible.” (Técnico de programa de cribado)

“N.°5:(...) que los padres no estdn concienciados en eso; se dejan el sobrecito en la
nevera y cuando lo mandan estd todo seco.” (Técnico de programa de cribado)

En los programas de cribado con doble toma de muestras, los progeni-
tores se olvidan o creen que no es importante realizar la segunda toma.

“N.°9: La experiencia es que si tenemos que llamar a un porcentaje, no muy
grande, pero si que se acerca al 5% o al 10%, que hay que llamarles porque se les
ha olvidado ir, porque la madre no se encontraba muy bien, porque no tenia quien
le llevase al nifio..., es decir, yo creo que esto es también falta de informacion.”
(Técnico de laboratorio de metabolopatias)

Esta falta de informacion también provoca que los padres tengan dificul-
tad para entender o que se alarmen en exceso en aquellos casos en los que es
necesario repetir la prueba, por ser la toma inicial defectuosa, dudosa, etc.

“N.°9:... De alguna manera sufrimos la falta de informacion que tienen, en el
sentido de que cuando les decimos que hay que repetir una muestra porque estd
dudosa, simplemente queremos asegurarnos... la capacidad de entender en algunos
casos que tienen que ir rdapidamente a repetir la muestra es escasa, muy escasa, y
otras veces es exagerada la respuesta, cuando no estds diciendo que es positiva;
por eso creo que falta muchisima comunicacion.” (Técnico de laboratorio de
metabolopatias).

También se destaca que existe una deficiente cumplimentacién de la
documentacién adjunta al envio de la muestra (campos de informacién
como la edad gestacional, la hora de la primera toma...), aunque este punto
no es solo imputable a los progenitores, sino también al personal de enfer-
meria implicado en la toma de muestras.

Por ello, se apunta la necesidad de mejorar la informacién pero tam-
bién se alude a la necesidad de adaptar esta informacion a grupos especificos
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de poblacion, mds concretamente a la poblacion inmigrante, un colectivo
con una presencia creciente en nuestro pais.

Con respecto al momento de transmision de la informacion, conside-
ran oportuno informar durante el embarazo, antes del nacimiento del nifio.

“N.°5: (...) Entonces yo estoy convencido que en esa fase los padres tienen tal
acumulacién de informacién que yo estoy convencido que este folleto que les
metemos aqui (tiene el folleto en la mano)... que un poco les explicamos en
qué consiste el cribado, estoy convencido de que se lo lee la mitad de la mitad.”
(Técnico de programa de cribado)

5.2.3.2. Decision informada de los padres sobre la participacion en
el programa de cribado

Aungque la participacién en el cribado neonatal de metabolopatias es de na-
turaleza voluntaria, aspectos como la solicitud de consentimiento informado
y el hecho de que se trate de una participacion realmente informada conti-
nuan siendo cuestiones objeto de controversia.

Los profesionales de la salud expresan sus dudas acerca del conoci-
miento por parte de los progenitores de la naturaleza voluntaria de la parti-
cipacion en el cribado

“Preceptora: ;Y ustedes creen que los padres acaban de percibir que la
participacion en el cribado es voluntaria?

N.°5: Era lo que te comentaba, yo creo que no, no tienen conocimiento de eso...
(Técnico de programa de cribado)

N.°8: Sele da... ;qué te refieres, al cribado metabdlico? Se le da por hecho,
igual que el auditivo, se lo das por hecho que es algo que debe hacer porque es
beneficioso, es lo mismo que haces en el cribado auditivo, se lo explicas pero lo
das por hecho.” (Pediatra de unidad de neonatologia)

Con respecto a la necesidad de consentimiento informado existen dos
posturas diferentes. Por un lado, la de los que opinan que para las enferme-
dades en las que se ha demostrado su efectividad (fenilcetonuria e hipoti-
roidismo congénito) podria ser una prueba rutinaria, excepto la negativa
expresa de los padres, y que para el resto de las patologias, los comités de
ética locales deberfan determinar la necesidad de consentimiento informado
escrito, en funcién de la existencia de un tratamiento efectivo, la deteccion
de heterocigotos y la identificacién de portadores. Otros profesionales son
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partidarios de hacer cribado rutinario de cualquier patologia metabdlica que
pudiera detectarse, sin necesidad de solicitar consentimiento informado.

Por otra parte, desde la posicidon de experta en comunicacion a pacien-
tes, se cuestiona que la solicitud del consentimiento sea una garantia de in-
formacion.

“N.°2: Discutiamos si consentimiento informado o no; aparte de la Ley de
Autonomia del Paciente, que para actuar de referente también estd la Declaracién
de Bioética de Oviedo, que digamos son los dos elementos que podrian
considerarse a la hora de analizar mds en profundidad esto, y otra cosa es el
segundo paso: si una vez que se decide si consentimiento informado, y en mi
opinion eso va en hacia esa direccion, y ademds personalmente creo que eso debe
ser asi... el consentimiento informado también es una forma de no informar, que
es lo que estd diciendo reiteradamente, disculpad, no me acuerdo del nombre (se
refiere al participante n.°5), ‘lo hemos puesto en letra pequeiiita para cubrirnos las
espaldas, hemos hecho esto que no se lee’... o sea, que el consentimiento informado
no es una garantia de informacion, a veces es una garantia de desinformacion.”
(Experta en comunicacion a pacientes)

De hecho, desde la propia organizacion de uno de los programas se
reconoce que la solicitud del consentimiento para la prueba es mejorable,
y que deja en el aire aspectos fundamentales como la conservacion de las
muestras, 0 su uso en investigacion

“N.°5: ... Debe venir con la firma, pero cuando te lo mandan y se olvidan de
firmar, ;qué entendemos, que lo estd autorizando o no?, porque estd enviando las
muestras, con lo cual entendemos que si. A mi me preocupa si se estdn enterando
que esas muestras se estdn conservando en un laboratorio, con todo ese mundo de

la genética que nos viene encima... ;? Algo tenemos que...” (Técnico de programa
de cribado)

5.2.3.3. Valoracion de la propuesta de recomendaciones sobre la
informacion escrita de los programas de cribado

5.2.3.3.1. Preferencias en la transmision de contenidos estadisticos

Para el desarrollo de esta fase, al igual que en los grupos focales de padres,
se utiliz6 el apoyo del pictograma y se procedié a la lectura de una serie de
enunciados relativos a la incidencia de la enfermedad, concepto de resultado
falso positivo y negativo, validez de la “prueba del talon” (sensibilidad, es-
pecificidad y valores predictivos positivos y negativos) (anexo I). Se indagd
sobre su opinién sobre cudl era la forma mas adecuada de presentacién de
los datos numéricos.
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Vamos a encontrarnos que el perfil profesional de los distintos partici-

pantes va a determinar su postura en uno u otro sentido:

Desde un perfil clinico, con un contacto mds directo y habitual con
pacientes, las preferencias se orientan a la expresién de los datos en
ndmeros absolutos y al rechazo del formato de porcentaje, aunque otros
profesionales no opinan igual.

“N.°1: Le dices a un sefior ‘8 de cada 10’ 0 ‘5 de cada 6’ y mucho mejor que ‘el
83%’ (Ginecologo)

N.° 6: Si, mejor, mejor. (Pediatra de atencién primaria)
N.?1: Por lo menos en nuestro ambito...” (Ginecologo)

Varios profesionales manifiestan expresamente que los datos relativos

a la sensibilidad y especificidad deben facilitarse de modo que transmitan
confianza y seguridad en la prueba de cribado. Se trata, por tanto, de su-
brayar los beneficios del cribado, y evitar la transmisiéon de mensajes que
inhiban la participacion (aunque algunos opinan que esto sesgaria la infor-
macion).
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“N.° 1:Y, aparte, otro aspecto, en este momento lo que tienes que transmitir es
seguridad en la prueba. (Asienten varios) A mi me da mds seguridad ‘5 de cada 6’
que me digan que estd detectando 830 de cada 1000, que ya estds hablando... La
prueba... la pregunta, tii lo que estds tratando es de darle seguridad en la prueba
(asienten varios). Es decir, si yo me voy a hacer una prueba que me van a dejar
300 sin diagnosticar, para jugar a la loteria me quedo en casa.” (Ginecélogo)

La experta en comunicacion a pacientes sefiala que, desde el punto de
vista estrictamente tedrico, existen evidencias de que, en la transmisién
de contenidos estadisticos, la magnitud del denominador que se escoja
va a influir en la interpretacion que el receptor haga de esa informacion.
Ademas, se recomienda dar la informacién de forma dual (positiva/
negativa).

“N.°2:... Lo que dice la teoria es que si tii pones un denominador con un niimero
grande lo entenderd como que si estds hablandole en positivo, pues que es mucho
mds positivo, y si le estds hablando en negativo, como que es mucho mds negativo;
o0 sea, a mi... yo no entro a ver cudl es la buena o mala, digo lo que hay porque

es un dato que puedo aportar, del mismo modo que hay que poner tanto el lado
positivo como el negativo, es decir, hay 994 niiios... o sea, hay 5 nifios a los que

se detecta y 995 que no tienen..., o sea, lo que dice la teoria es que hay que dar la
informacion desde las dos perspectivas...” (Experta en comunicacién a pacientes)
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Pero se destaca el hecho de que varios participantes manifiestan su
preferencia por la transmision del valor predictivo positivo a través de una
proporcién no recogida en el documento: “1 de cada 2 nifios con alteracio-
nes en la prueba del talén tienen hipotiroidismo congénito”.

“N.?9: Yo aqui casi pondria ‘1 de cada 2’ [esta proporcion en realidad no estd
reflejada] (Técnico de laboratorio de metabolopatias)

N.?6: Yo también, es lo que estaba pensando, ‘1 de cada 2°. (Pediatra de atencion
primaria)

N.° 8: 8, cuantos menos niimeros yo pienso que mds claro. Y lo de debajo también,
no decir simplemente... [se refiere al contenido siguiente, en sentido positivo].”
(Pediatra de Unidad de Neonatologia)

Sobre la transmision de los datos referentes a la incidencia, todos co-
inciden en qua la proporcién “1 de cada 2470 recién nacidos” es la mds ade-
cuada y la que habitualmente se utiliza.

“Varias voces: ‘1 de cada...’

N.°9:Yo creo que es ademads lo que se utiliza... (Técnico de laboratorio de
metabolopatias)

N.?8: No, ‘I de cada 2470’, es que ademds es la que siempre se emplea y creo que
es mejor...” (Pediatra de unidad de neonatologia)

5.2.3.3.2. Valoracién de la propuesta de recomendaciones basadas en la
evidencia

A. Momento de la invitacion a participar en el programa

De manera undnime coinciden en la conveniencia de facilitar informacién
por escrito sobre el programa de cribado, y la etapa gestacional parece ser
el momento idéneo para hacerlo (se encuentran referencias a las clases de
preparacion al parto y a las consultas de educacién maternal).

“N.°6: Lo ideal seria darla cuando estan haciendo la preparacion al parto.
(Pediatra de atencion primaria)

N.°4: Ese es un tema que no se suele tocar. (Matrona de atencion especializada)

N.°9: Esa seria de verdad la forma en la que los padres podrian tomar una
decision informada (siguen hablando a la vez) en el momento en el que
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estdn a punto de darle el alta van a pincharle...” (Técnico de laboratorio de
metabolopatias)

Una observacién compartida por varios participantes sobre los docu-
mentos escritos es que deben incluir informacién basica del cribado (sinté-
tica, sencilla y directa). También hubo referencias a otros tipos de soporte,
como el video o Internet.

“N.°1:... Es decir, tiene que haber una informacion basica... (Ginecologo)

N.?9:... De las enfermedades que se van a cribar, que puede dar estas secuelas de
consecuencia, ‘y esta, esta y esta’... (Técnico de laboratorio de metabolopatias)

N.?8: En tres lineas, en tres lineas se puede llegar a hacer una cosa muy sencilla.”
(Pediatra de unidad de neonatologia)

“N.°3: De todas formas yo creo que los padres ;?, sobre este tipo de enfermedades
entran en Internet y lo tienen a mano todo, que lo buscan enseguida.” (Enfermera
de atencion primaria)

Entrando ya en la valoracién de las recomendaciones, se considera
oportuno explicar de manera escueta qué es un programa de cribado, y debe
indicarse en este punto la naturaleza voluntaria de la participacion en €l
También debe facilitarse informacién muy basica sobre las enfermedades
endocrinometabdlicas: solo debe explicar de forma sintética que son las en-
fermedades relacionadas con el metabolismo de los alimentos (son contra-
rios a que un supuesto folleto/triptico recoja el nombre de todas y cada una
de las patologias objeto de cribado).

“N.° 8: No, no puedes citar las enfermedades, al ser tantas, cémo te vas a poner a
citar las enfermedades.” (Pediatra de unidad de neonatologia)

La informacion sobre el objetivo de la prueba, el tipo de prueba, el
plazo para su realizacién y el nimero de muestras debe adaptarse a las pe-
culiaridades de los programas de cada comunidad.

“N.° 1: A ver, no podriais poner todas las metabolopatias, porque hay unas que
miran unas, otras que todas y otras que no las cubren todas, pero eso yo ya lo
entiendo asi, porque... (Ginecologo)

N.°9: Claro, yo creo que es a partir del proyecto general cada comunidad
auténoma adaptara, porque si no... (Hablan a la vez)... Porque no tiene sentido
hacer la anemia falciforme, aunque todas las demés o un gran nimero de ellas
digan que se va a hacer... (Técnico de laboratorio de metabolopatias)
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N.°5:Y las comunidades que tienen doble toma...” (Técnico de programa de
cribado)

Respecto a la transmisién de beneficios y riesgos, no se recomienda
utilizar la palabra “riesgo”, pues lleva a confusién y a la identificacién auto-
madtica de un posible dafio asociado al procedimiento de la prueba. En todo
caso, se insiste en transmitir a través de mensajes tranquilizadores la posibi-
lidad de que se tengan que repetir las pruebas.

“N.°9: Yo creo que es importante, porque es motivo, quizds, uno de los motivos
de alarma mads frecuentes. (Asienten varios) (Técnico de laboratorio de
metabolopatias)

N.°9: Hay una posibilidad de que tengan que repetirse porque: ‘pam, pam’.”
(Técnico de laboratorio de metabolopatias)

En cuanto a la poblacién a la que se dirige la prueba, se recomienda
indicar simplemente que es una prueba dirigida a todos los recién nacidos,
y evitar la utilizacion del término “asintomdtico”, que podria llevar a con-
fusion.

“Preceptora: ‘Poblacion a la que va dirigida la prueba del talén: que esta
dirigida a todos los recién nacidos, incluso... que implica a los recién nacidos
asintomaticos.’

N.°1: Yo eso lo quitaria... ;? (Hablan a la vez)... son ganas de liarlo...”
(Ginecologo)

En cuanto a las especificaciones sobre los aspectos logisticos asociados
al procedimiento de la prueba, se matiza que hay que contemplar las pecu-
liaridades de los distintos programas de cribado existentes en Espaiia.

Sobre la necesidad de realizar pruebas de confirmacién diagnéstica
(repeticidn), se insiste en la importancia de recalcar que una recitacién no
implica que la prueba haya detectado algtin tipo de anomalia. Sin embargo,
no parece aconsejable especificar de qué manera se establecerdn los con-
tactos con los padres para la recitacion, ya que el canal dependerd de la
relevancia de lo detectado en el cribado. No obstante, si es importante in-
dicar que se debe acudir lo antes posible a la realizacion de las pruebas de
confirmacién diagndstica.

Del conjunto de la informacién recogida sobre otro tipo de contenidos
informativos previos a la realizacion de la prueba, se destaca:
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La naturaleza voluntaria del cribado podria indicarse al principio del
documento, donde se describa qué es un programa de cribado.

No parece clara la recomendacion de consultas de paginas web: se
alude a la dificultad, en ocasiones, de acceder a paginas oficiales,
mientras que la calidad de la informacién que recogen otro tipo de
péginas plantea dudas.

La identificacion de la organizacién que desarrolla el programa
deberia ser clara y visible, especialmente en el sobre de envio con los
resultados de la prueba.

El contacto con los responsables del programa se limitaria, en
principio, a los casos patoldgicos. Podria facilitarse un teléfono de
contacto del laboratorio donde se analizan las muestras, pero no
parece conveniente desde el punto de vista organizativo que se ofrezca
un teléfono de contacto genérico con los responsables del programa.

En cuanto a la gratuidad de la prueba, debe sefialarse que la cobertura
del programa es universal (también se realiza en centros privados, con
independencia del tipo de aseguramiento).

Ademas, se deberia advertir que las muestras seran conservadas un
tiempo determinado en el laboratorio.

En cuanto a la fiabilidad de la prueba, debe comunicarse a los padres
que el resultado indica que “el recién nacido no tiene ninguna de
las enfermedades metabdlicas incluidas en el cribado u objeto de
estudio”, en lugar de “algtn tipo de enfermedad metabdlica”, ya que
ningun programa criba la totalidad de los trastornos metabdlicos que
existen.

B. Comunicacion de resultados

Sobre la comunicacion de los resultados, se recomienda que se comuniquen
siempre (lo més habitual es que sea por escrito). Se debe recalcar qué hacer
en caso de que no se reciban los resultados. Ademas, se sugiere que en la
documentacion del bebé (cartilla del nifio sano o similar) se recoja la reali-
zacion de la prueba y el resultado.
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“N.°9: En algunas comunidades si que en la libreta del nifio sano pone ‘se le

P

realizaron las pruebas’ y tiene que poner alli ‘si’ 0 ‘no’ el pediatra, entonces el
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pediatra cuando ve al nifio, ‘a ver las pruebas, ;no las ha recibido?’, tal.” (Técnico
de laboratorio de metabolopatias)

En cuanto a la informacién sobre los resultados del cribado, los profe-
sionales:

e En la comunicacion de los resultados normales, recomiendan la
utilizacion del término “normal” en lugar de “negativo”; pues se
considera adecuado evitar el empleo de las palabras “positivo” o
“negativo”.

e Con relaciéon al canal de transmision, aluden nuevamente a la
comunicacion por escrito, mediante la remisién del resultado al
domicilio de los progenitores, pero también hay referencias al envio,
de manera complementaria, de mensajes al teléfono mévil.

e En caso de necesitar repetir la toma de muestra de sangre o necesitar
realizar pruebas de confirmacion diagndstica, consideran que la
comunicacion se adaptard a las circunstancias particulares de cada
casoy a su gravedad
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6. Discusion

A través del presente estudio se ha abordado el tema de la informacién
impresa que reciben (o que idealmente deberian recibir) los padres en los
programas de cribado neonatal de metabolopatias. En sintesis se ha preten-
dido conocer:

1. El estado de la investigacion sobre todos aquellos aspectos de la
informacién impresa de especial relevancia para el proceso de
comunicacion entre los gestores del programa y sus usuarios.

2. El estado de la cuestién en las distintas comunidades y ciudades
auténomas del estado espaiol: ;qué materiales impresos existen para
estos efectos?, ;qué informacion contienen?

3. Laopinién de los usuarios del programa sobre la informacién impresa
que reciben durante las distintas fases. En esencia, se ha pretendido
averiguar si los materiales de que disponen satisfacen o no las
necesidades de informacion de los padres asi como su opinién sobre
las recomendaciones establecidas a partir de las dos investigaciones
anteriores.

4. La opinién de los profesionales sanitarios en torno a la informacién
sobre los programas de cribado de metabolopatias y la valoracion de
la propuesta de recomendaciones basadas en la evidencia sobre la
informacién que debiera ofrecerse a los padres.

6.1. Discusion del método

Cada uno de los objetivos sefalados llevaba asociada una metodologia de
investigacion distinta. En cuanto al primer objetivo, orientado a conocer el
estado de la cuestion de la investigacion a nivel internacional, se ha seguido
la metodologia de la revision sistemadtica. En el desarrollo de la investiga-
cién se han tenido que salvar, no obstante, varias dificultades. La primera
tuvo que ver con la eleccién de las bases de datos. Ante la incertidumbre de
qué bases serian las mas apropiadas, dado el cardcter multidisciplinar del
tema, se han utilizado criterios amplios y flexibles de forma que ninguna
investigacion potencialmente relevante quedara excluida. En concreto, la
eleccion de las bases de datos se ha realizado de forma que se cumplieran
cuatro criterios bésicos:
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e Que en la biisqueda estuvieran contempladas no solo una sino varias
perspectivas o aproximaciones cientificas: medicina, psicologia,
enfermeria, sociologia. ..

¢ Que la bisqueda se realizase en varios idiomas: inglés, espafiol y
portugués.

¢ Que la biisqueda se centrara tanto en estudios cientificos publicados
como no publicados (literatura gris).

e Que la busqueda incluyera, ademdas de los estudios primarios
habituales, las revisiones sistematicas.

Esta decision ha conducido a la obtencion de un nimero muy elevado
de investigaciones para la lectura de titulo y resumen, cercana a las dos mil
referencias bibliograficas, de las cuales serian, seleccionadas por el método
de dos revisores, tan solo unas pocas. A pesar del notable esfuerzo que esto
ha supuesto para los investigadores, creemos acertado el procedimiento.
Con un procedimiento de bisqueda mas restringido existirian mas riesgos
de que no se encontrase alguna investigacion relevante.

Otra dificultad que se ha tenido que salvar tenia que ver con la evalua-
cién de la calidad de las investigaciones. En el trabajo s6lo hemos encontrado
estudios cualitativos. Los estudios cualitativos tienen un reconocido valor en
la investigacion evaluativa, ya que permiten comprender los fendmenos con
mayor profundidad, lo que hace que exista un interés creciente en incorporar
sus resultados en las revisiones sistemadticas. Pero existen retos metodoldgicos
importantes para su incorporacion a las revisiones sistematicas, que tienen
que ver con todas las etapas del proceso (acceso y recuperacion de los estu-
dios, evaluacion de la calidad y forma de sintetizar los resultados) (53).

Ante la inexistencia de un sistema de evaluacién especifico para los
estudios cualitativos (andlisis de contenidos, entrevistas semiestructuradas
y grupos focales), se ha realizado una adaptacion de sistemas de evaluacion
que habian sido diseflados por Goldsmith et al. (32, 39) para evaluar estu-
dios cualitativos sobre comunicacion escrita en otros programas de cribado.

Para el andlisis de los contenidos de los materiales impresos que esta-
ban siendo utilizados en los programas espafioles, ha sido necesario elaborar
una lista de comprobacion (check-list) de los contenidos para homogeneizar
la obtenciéon de los resultados, ya que no existian guias previas sobre los
contenidos.
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Para la consecucién del tercero de los objetivos, consistente en some-
ter a discusion de los usuarios de los programas de cribado espafioles los
pormenores de la informacién que se les ha ofrecido durante el proceso
del cribado asi como su opinién sobre las recomendaciones elaboradas a
partir de las investigaciones anteriores, se ha empleado la técnica cualitativa
de grupos focales. Debido a que los programas de cribado de metabolopa-
tias presentan caracteristicas diferentes en cada comunidad auténoma, los
grupos focales se realizaron en varias comunidades auténomas. Un punto
a destacar es que, aunque en los grupos focales podian participar madres,
padres o tutores, la mayor parte de las participantes eran mujeres y solo
participaron dos hombres.

Ademas se realiz6 un grupo focal con profesionales sanitarios, de di-
versos perfiles y procedencias, implicados en la difusion de la informaciéon
sobre el cribado neonatal de metabolopatias, para conocer sus puntos de
vista.

Hemos utilizado este recurso metodoldgico con la finalidad de cono-
cer en profundidad las explicaciones subyacentes, percepciones, sentimien-
tos y opiniones de los destinatarios del programa y profesionales sanitarios.
Los grupos focales ofrecen una informacién muy importante sobre aspectos
que no se pueden explorar facilmente con estudios cuantitativos (opinio-
nes, necesidades y preferencias), pero no permiten la generalizacion de sus
resultados. No se ha pretendido, no obstante, una descripciéon cuantitativa
sobre cdmo son o se perciben las cosas, con la intencién de extrapolar los
resultados al conjunto de la poblacion, sino que se ha pretendido encontrar
una explicacion cualitativa del porqué de esas percepciones y conductas, ba-
sandose para ello en el andlisis e interpretacion del significado simbdlico y
latente de lo que los padres y profesionales dicen sobre la informacion del
cribado, como lo dicen e incluso lo que a veces callan.

6.2. Discusion de resultados

Los programas de deteccion precoz de enfermedades endocrinometabdlicas
congénitas tienen como objetivo reducir su morbimortalidad y discapacida-
des asociadas. El cribado neonatal es un caso especial dentro de los cribados
ya que no son los nifios los que deciden participar en el cribado, sino que
son sus padres los que toman la decision. Por otra parte el éxito de los pro-
gramas de cribado depende, entre otros factores, de la elevada participacion
en el mismo, por lo que los programas hacen un gran esfuerzo para animar
a la participacion a la poblacion objetivo. Pero la informacion que se ofrece
debe estar basada en la evidencia cientifica disponible, con el objeto de que
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los potenciales usuarios conozcan tanto los beneficios como los riesgos del
cribado y puedan hacer una elecciéon informada sobre la participacion de
sus hijos en el programa. En la actualidad, la decisién informada, e incluso el
consentimiento informado, son aspectos importantes para evaluar la calidad
de la asistencia sanitaria, y también la calidad de los programas de cribado.

Aunque la existencia de programas de cribado de metabolopatias se
remonta a los afios sesenta, hemos encontrado muy pocos estudios sobre la
informacion escrita que se ofrece desde los programas de cribado, y todos
de la dltima década. La escasez de investigaciones probablemente se deba a
que en los cribados de metabolopatias juega un papel mucho mas relevante
la comunicacion oral que establecen los profesionales de la salud con los
padres que la comunicacidn escrita, poco presente en todo el proceso. Esta
escasez de investigacion, junto con la dificultad para evaluar la calidad de la
evidencia de las investigaciones cualitativas, hace dificil elaborar recomen-
daciones basadas en la evidencia sobre la informacién que debe facilitarse
desde los programas de cribado. Hemos intentado recoger cudles eran las
necesidades de informacién de los padres, en funcion de los estudios cualita-
tivos y los avalados por la opinién de expertos, conociendo las limitaciones
de estas recomendaciones e intentando complementarlas con la opinién de
los progenitores y profesionales de salud espafioles.

En el analisis de la situacién en Espafia, llama la atencién el nimero tan
reducido de materiales de informacion que han sido remitidos, en relaciéon
con otros cribados. Aunque la escasez de materiales impresos sea debida al
papel de la informacién oral, transmitida a través de los profesionales de la
salud, los responsables de los programas deberian hacer esfuerzos por edi-
tar materiales impresos, dado que probablemente sea ésta la Gnica manera
posible de garantizar que todos los usuarios reciben toda la informacién que
se considera sustancial para la toma de decisiones informadas. En los grupos
focales, tanto de padres como de profesionales, se considera primordial el
que se ofrezca una informacion escrita adecuada, independientemente del
complemento de la informacién oral. En los grupos focales, los padres reco-
nocieron su falta de informacién sobre muchos aspectos del cribado (des-
de las enfermedades que se criban hasta para qué se hace la prueba), y los
profesionales eran plenamente conscientes de estas carencias. Esta falta de
informacién en los padres también se observé en varios estudios incluidos
en la revision sistemédtica que hemos realizado (45, 46).

Los resultados obtenidos a partir de las tres fuentes de informacion

con las que hemos trabajado (revision sistemadtica, grupos focales y anéli-
sis del material informativo disponible) coinciden en sugerir que el margen
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de mejora en el proceso de comunicaciéon con los padres en los cribados
neonatales de metabolopatias es muy amplio. Aunque algunos padres que
participaron en los grupos focales se autoimputan la responsabilidad de las
carencias de informacién por no jugar un papel mas activo en la demanda de
explicaciones y aclaraciones médicas, se indica que en ocasiones la recepti-
vidad de los profesionales sanitarios a la demanda de aclaraciones es escasa.
Ademas, los profesionales que participaron en el grupo focal, opinan que la
desinformacion de los padres influye sobre la calidad del programa (ya que
impide la optimizacién del envio de las muestras de sangre, produciendo
retrasos en el proceso, que pueden influir en el éxito del programa).

Aunque existe poco material informativo impreso, tanto los padres
como los profesionales que participaron en los grupos focales coinciden en
apuntar que la forma mas adecuada de proporcionar la informacién necesa-
ria para la toma de decisiones informada es a través de material escrito. Se
considera mds adecuado el material impreso, ya que las personas tienen una
capacidad de procesamiento de la informacion limitada y cuando se enfren-
tan a una toma de decision no recuerdan toda la informacién que se les ha
proporcionado (54). Ademads, no existen estandares para los profesionales
de la salud que garanticen que todos los padres reciban la misma informa-
cién y existe una amplia variabilidad en las habilidades de comunicacién de
los profesionales de la salud. Incluso, a juzgar por las opiniones emitidas por
los padres y profesionales en los grupos de discusion establecidos, lo adecua-
do seria que la informacién sobre el cribado se transmitiese, en primer lugar,
por escrito (50), a través de mensajes positivos y no alarmistas, y, luego, que
los padres tuvieran facil acceso a los profesionales de la salud para pedir las
aclaraciones necesarias.

En el proceso de cribado existen dos momentos claves para ofrecer la
informacién a los padres: el momento de invitacion a participar en el pro-
grama, y el momento en el que se le hace llegar los resultados de la prueba
de cribado.

A. Invitacion a participar en el programa

En cuanto a la informacidn, los padres manifestaron en los grupos de discu-
sion que prefieren mensajes positivos no alarmistas. EI grupo de profesiona-
les estaba de acuerdo y consideraban que la informacién debe transmitirse
de forma sintética, sencilla y de forma directa.

Un aspecto que no debe olvidarse es la necesidad de adaptar la in-
formacion a las necesidades y caracteristicas de los padres. En la revision
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sistemdtica se observa que el material informativo proporcionado resulta
de dificil compresion para los padres por estar diseflado para usuarios de
un nivel educativo superior al nivel medio de la poblacién objetivo (41, 42),
y en uno de los grupos focales realizado con padres, se menciona que la in-
formacion escrita recibida utiliza un lenguaje excesivamente técnico, lo que
dificulta su comprension. Por ello, a la hora de disefiar el material informati-
vo, los programas deben esforzarse en garantizar la comprensibilidad de los
documentos dirigidos a los usuarios.

Otro punto fundamental en el que se basa la posibilidad de eleccién
informada es que debe presentarse una informacién completa, en la que no
solo se tengan en cuenta los beneficios de participar en los programas de
cribado, sino también los riesgos o efectos adversos. Sin embargo, la infor-
macién numérica no resulta facil de comprender por los usuarios. Existen
muchos trabajos sobre la dificultad de presentar los riesgos o probabilidades
de una forma clara para los usuarios y sobre la forma de hacer la informa-
cioén numérica mas facilmente comprensible (33,35-37). Entre las estrategias
para presentar datos numéricos, descritas en la introduccidn, estdn: mostrar
las probabilidades numéricas con tasas del evento (3 por 100 recién naci-
dos), usar denominadores constantes en vez de numeradores constantes (4
por 1000, 15 por 1000, en vez de 1 de 25,1 de 200), presentar los datos con
ayuda visual (pictogramas, graficos de barras), usar una representacion dual
(datos sobre pérdidas y ganancias, sobre mortalidad y supervivencia) para
contrarrestar la influencia del framing, dar mayor importancia a los riesgos
absolutos que a los relativos, o utilizar probabilidades simples (tasa de re-
sultados falsos positivos) antes que probabilidades condicionales, como la
sensibilidad, la especificidad, el valor predictivo positivo y el valor predictivo
negativo.

En los grupos focales de los padres hemos explorado, utilizando como
apoyo visual un pictograma (anexo I), la comprension de los datos numé-
ricos y hemos visto que se decantan por los nimeros absolutos o por la
presentacioén de datos en forma de porcentaje, e incluso por el uso de de-
nominadores constantes para expresar la incidencia del hipotiroidismo. En
general, en el grupo focal de profesionales tenfan la misma opinién, excepto
en el caso de la incidencia del hipotiroidismo, en el que elegian la propuesta
del numerador fijo (1 de cada 2470), aunque sefialaban que esta era la forma
en que usualmente se presentaban estos datos. No hay que olvidar que en
el material informativo de los programas espafioles no se encontré ninguna
informacién numérica de este tipo.
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Tanto la revisién sistemadtica (46-50) como los grupos focales realizados
con padres y profesionales, coinciden en indicar que el embarazo es el mejor
momento para recibir la informacién. Algunos padres consideran adecuado
que los profesionales realicen un recordatorio en el momento previo a la
realizacion de la prueba.

En relacién con los contenidos de la informacion, en los estudios sobre
andlisis de contenidos recogidos en la revision sistemadtica se indicaba que
en la informacién analizada se destacaban los aspectos positivos del progra-
ma, pero apenas se mencionaban los aspectos negativos y las limitaciones
(42-44). Pocos programas espafioles mencionan directamente el beneficio
de participar en el programa, y ninguno especifica los dafios potenciales. Sin
embargo, tanto los padres como los profesionales que participaron en los
grupos focales consideran esta informacién de importancia, con un matiz, ya
que los profesionales prefieren evitar el uso de palabras como “riesgos”, que
podria provocar falta de confianza en los receptores de la informacién. Al-
gunos autores apoyan que los resultados no se clasifiquen como beneficios
o riesgos, porque lo que es un riesgo para unos puede ser un beneficio para
otros. Por ejemplo los resultados falsos positivos pueden ser vistos como un
efecto negativo del cribado porque genera ansiedad y la necesidad de prue-
bas innecesarias en unas personas, 0 como un efecto positivo, porque supone
tranquilidad para otras que sienten que han sido tan bien exploradas que es
imposible que tengan la enfermedad (34).

Con respecto a las necesidades de informacion de los padres, encon-
tramos que tanto en estudios analizados en la revision sistematica (47, 50),
como en los grupos focales que hemos realizado con padres, coinciden en
indicar que les gustaria conocer el objetivo del programa, el procedimien-
to de la prueba, la informacion sobre los posibles resultados, beneficios y
limitaciones de la prueba. En cuanto a las enfermedades cribadas por el
programa, a pesar de que los padres consideran importante conocer cuales
son y de que catorce programas informan al respecto, algunos profesionales
que participaron en el grupo focal manifestaron que solo se debe indicar
que “son enfermedades relacionadas con el metabolismo de los alimentos”.
Sin embargo, segtin las Recomendaciones acerca de los aspectos éticos de los
programas de cribado de poblacién para enfermedades raras (38) no hay que
olvidar que no todas las enfermedades metabdlicas son candidatas a ser cri-
badas, solo lo son si existe un tratamiento efectivo para esa patologia.

Sobre la informacion previa a participar en el programa acerca de la
posibilidad de tener que realizar pruebas de confirmacion diagndstica, tanto
la revision sistemdtica como los profesionales consideran que se debe in-
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formar al respecto (50). Entre los padres que participaron en los grupos de
discusion no se llegd a un acuerdo, ya que algunos consideraron que solo de-
beria darse informacidn en caso de que fuera necesario realizarlas, mientras
que otros preferian saber que existia la posibilidad. Diez de los programas
mencionan la posibilidad de que sean necesarias, pero sin afiadir mds infor-
macion.

Un aspecto que provoca bastante controversia es la informacién so-
bre el cardcter voluntario de la prueba. En la revision sistematica realizada
se observa que a los padres apenas se les informa sobre la posibilidad de
eleccion que tienen para la realizacion de la prueba (40, 44, 48, 49). Solo
un programa indicaba que se trataba de una prueba voluntaria. De hecho,
los profesionales que participaron en los grupos focales afirmaron ser cons-
cientes de que en general los padres desconocen el caracter voluntario de la
prueba, que es percibida como un anélisis rutinario. Los padres consultados
al respecto estdn de acuerdo con que la prueba sea rutinaria o de caracter
obligatorio, siempre y cuando reciban informacion, eludiendo la responsabi-
lidad de tomar ellos la decision de participar. Enlazada con la voluntariedad
del cribado aparece la polémica del consentimiento informado, que solo se
discuti6 en el grupo focal de profesionales, aunque no existia consenso sobre
la necesidad de pedirlo. Este mismo debate se reproduce en otros 4ambitos,
como el Task Force de la National Agenda on State Newborn Screening Pro-
grams (6).

B. Comunicacion de los resultados

Para la comunicacién de resultados, tanto el grupo focal de profesionales
como la revision sistematica realizada (51), aconsejan no utilizar los térmi-
nos “negativo” frente a “positivo”, por no resultar intuitivos. Los grupos de
padres acogen favorablemente esta recomendacion, aunque parecen no te-
ner dificultades para interpretar estos términos. En cuanto a las preferencias
de los padres para la comunicacion de los resultados, si es negativo, prefieren
que se comuniquen de forma escrita, pero si es positivo prefieren que sea un
profesional de la salud quien les explique en profundidad el significado del
resultado positivo y los pasos que deben seguir a partir de ahi. Los profesio-
nales resaltan la necesidad de que los resultados siempre sean comunicados
y de que se indique que hacer en caso de no recibirlos. Un aspecto que tanto
los grupos de padres como el de profesionales consideran importante es que
el resultado de la prueba aparezca reflejado en la cartilla de salud infantil
del bebé.
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Finalmente hay que destacar el hecho de que, aunque los programas
de cribado de metabolopatias espafioles poseen material informativo en el
que, en mayor o menor medida, se reflejan muchos de los aspectos que los
padres consideran de interés, los padres se sienten desinformados. Por ello,
seria necesario elaborar estrategias en las que se cuente con los padres, para
elaborar un material de informacién mas acorde a sus expectativas y necesi-
dades, garantizando una adecuada difusién de la informacion.

En la tabla 12 se han resumido las recomendaciones recogidas en la
revision sistemadtica, indicando el estudio en el que sustentan. Debido a que
todos los estudios eran cualitativos, es dificil establecer grados de recomen-
dacién basados en la evidencia.

Por dltimo, no debe olvidarse que una informacién bien elaborada es
un paso muy importante para alcanzar la participaciéon informada en los
programas de cribado, pero no la garantiza.
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7.

Conclusiones y recomendaciones

En el marco del Sistema Nacional de Salud espafiol no existen
documentos informativos comunes dirigidos a padres y la
informacién 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
lenguaje es excesivamente técnico, lo que dificulta su comprension.
En la actualidad la informacion se proporciona después del parto.

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

Los programas deberfan ofrecer informacién escrita, ya que es una
forma adecuada de presentar informacién para la toma de una
decisién 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.

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.

Losresultados de la prueba de 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
diagnéstica, los padres prefieren que sea un profesional de la salud
quién les explique en profundidad el significado del resultado y los
pasos a seguir.
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Los resultados de la prueba deberian quedar siempre registrados en
la “documentacién” del nifno (cartilla de salud infantil).

El desarrollo de la investigacion sobre la comunicacion en los cribados
de metabolopatias es muy pequefio. Es necesaria la realizacién de mas
investigacion de calidad sobre el proceso de comunicacidon con los
padres que permita hacer recomendaciones basadas en la evidencia.

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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8.  Recomendaciones sobre el contenido del
material informativo de los programas de
cribado
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Tabla 12. (cont.) Listado de las recomendaciones sobre el contenido del material informativo recogidas en la revision sistemdtica
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Tabla 13. (cont.) Recomendaciones sobre el diseiio y formato de los materiales informativos
impresos (25)

Fuente: Panel et al. Health Promot J Aust. 1997; 7(3): 153-9
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Anexo A. Estrategia de busqueda

El periodo de bisqueda en las bases de datos se extendié desde el 1 de enero
de 1990 hasta el 31 de diciembre de 2007.

1. Bases de datos especificas revisiones

sistematicas:
Cochrane Library Plus y base de datos del NHS Centre for Reviews and
Dissemination. En esta tltima se incluyen las bases de datos HTA (Health
Technology Assessment), que contiene informes de evaluacion, DARE, que
contienen revisiones de efectividad, y la NHSEED, con documentos de eva-
luacién econdmica.

Cochrane Library Plus:
#1. patient participation AND newborn screening

#2. comunication AND newborn screening

#3. consumer participation AND newborn screening
#4. patient education AND newborn screening

#5. patient education AND neonatal screening

#6. communication AND neonatal screening

#7.#1 OR #2 OR #3 OR #4 OR #5 OR #6

NHS CRD:

#1. information AND parent* AND “newborn screening”
#2. communication AND parent* AND “newborn screening”
#3. information AND parent* AND “neonatal screening”
#4. communication AND parent* AND “neonatal screening”

#5.#1 OR #2 OR #3 OR #4

2. Bases de datos generales:

MEDLINE (PubMed):
#1. “Neonatal Screening”[Mesh]

#2. newborn[TIAB] OR newborn *[TIAB] OR Infant*[TIAB]
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#3. screen*[TIAB] OR test*[TIAB] OR diagnos*[TIAB] OR “Infant,
Newborn/diagnosis”[Mesh] OR (blood[TIAB] AND screening”[TIAB])

#4. #1 OR (#2 AND #3)

#5. “Parents”[Mesh] OR “Single Parent”[Mesh] OR parent*[TIAB]
OR father*|TIAB] OR mother*[TIAB] OR “Caregivers”’[Mesh] OR
caregiver[TIAB] OR consumer*[TIAB] OR patient*[TIAB] OR
client*[ TIAB] OR recipient*[ TIAB] OR adult*[TIAB]

#6. #4 AND #5

#7. adher*[TIAB] OR consent*[TIAB] OR choice*[TTAB] OR
compliant*[TTAB] OR accept*[TIAB] OR right*[TTAB] OR
anxi*[TIAB] OR fear*[TIAB]

#8. #6 AND #7

#9. pamphlet*[TIAB] OR brochure*[TIAB] OR leaflet*[ TIAB] OR
letter*[TIAB] OR “Information leaflet*”[TIAB] OR sheet*[TIAB] OR
“information disseminat*”[TIAB] OR “risk communication”[TIAB]
OR “written information”[TIAB] OR “informed uptake”[TIAB] OR
questionnair*[ TLIAB]

#10. #8 AND #9

#11. “Health Education”[Mesh] OR “Patient Acceptance of
Health Care”[Mesh] OR “Attitude to Health”[Mesh] OR “Health
Behavior”[Mesh] OR “Health Knowledge, Attitudes, Practice”[Mesh]|

#12. #8 AND #11

#13. uptake[TIAB] OR “information need*”[TIAB] OR
attitude*[TIAB] OR attend*[TIAB] OR perception*[ TITAB] OR
understand*[TIAB] OR knowledge[TIAB] OR “health belie*”[TIAB]

#14. #13 AND #8
#15. #10 OR #12 OR #14 NOT (“Breast Feeding”[Mesh] OR feed*)

#16. “Metabolism, Inborn Errors”[Mesh] OR “Metabolic
Diseases”[Mesh]

#17. #15 AND #16
Limites: 1989-2007 (12): inglés, castellano, portugués

Excluidos articulos de opinion.
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EMBASE (Ovid):

#1. newborn screening/ or prenatal screening/

#2. Newborn/ OR (newborn or neonat* or Infant*).ab,ti.
#3. (screen™ or test* or diagnos*).ab,ti.

#4.#2 AND #3

#5.#1 OR #4

#6. exp parent/ OR caregiver/ OR (caregiver or consumer* or patient*
or client* or recipient* or adult*).ab,ti.

#7. (adher* or consent* or choice* or compliant* or accept* or right* or
anxi* or fear*).ab,ti.

#8. #5 AND #6 AND #7

#9. (pamphlet* or brochure* or leaflet* or letter* or “Information
leaflet*” or sheet* or “information disseminat*” or “risk communication”
or “written information” or “informed uptake” or questionnair*).ab,ti.

#10. #8 AND #9
#11. health education/ OR patient attitude/ OR attitude to health/
#12. #8 AND #11

#13. (uptake or “information need” or attitude or attend or perception
or understand or knowledge or “health believe”).ab,ti.

#14. #8 AND #13

#15.#10 OR #12 OR #14

#16. metabolic disorder/ or “inborn error of metabolism”/
#17. #15 And #16

Limites: 1989-2007 (12): inglés, castellano, portugués

Excluidos articulos de opinién.

ISI Web of Knowledge (Science Citation Index):

#1. Title=(newborn OR neonatal OR infant) AND Title=(screening OR
test OR diagnos*)

#2. Topic=(NEONATALSCREENING)
#3.#1 OR #2

#4. Topic=(PARENT OR CARGIVER OR CARGIVERS OR
CONSUMER OR CLIENT OR PATIENT OR ADULT) OR
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Title=(PARENT OR CARGIVER OR CARGIVERS OR
CONSUMER OR CLIENT OR PATIENT OR ADULT)

#5.#3 AND #4

#6. Topic=(ADHER OR CONSENT OR CHOICE OR COMPLIANT
OR ACCEPT OR RIGHT OR ANXI OR FEAR) OR Title=(adher or
consent or choice or compliant or accept or right or anxi or fear)

#7. #5 AND #6

#8. Topic=(PAMPHLET OR BROCHURE OR LEAFLET OR
LETTER OR SHEET OR INFORMATIONDISTRIBUTION OR
RISKCOMMUNICATION OR WRITTENINFORMATION OR
QUESTIONNAIR) OR Title=(pamphlet* or brochure* or leaflet* or
letter* or “Information leaflet*” or sheet* or “information disseminat*”
or “risk communication” or “written information” or “informed uptake”
or questionnair*)

#9. #4 AND #8
#10.#7 OR #9

#11. Topic=(METABOLICDISORDER) OR Title=(“metabol*
diseases” OR “metabol* disorder*” OR “metabol* error*”)

#12. #10 AND #12
Limites: 1989-2007(12)

3. Bases de datos especificas de enfermeria y
psicologia:
Psycinfo (EBSCOQO):

#1. (TI (newborn or neonat* or infant*)) and (TI (screen* or test* or
diagnos*))

#2. (AB (newborn or neonat* or infant*)) and (AB (screen* or test* or
diagnos*))

#3.#1 OR #2

#4. T1 (parent* or father or mother or caregiver® or consumer* or
patient® or client* or recipient® or adult*)

#5. AB (parent™* or father or mother or caregiver* or consumer® or
patient™* or client* or recipient* or adult*)

#6. #4 OR #5
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#7. #3 AND #6

#8. T1 (adher* or consent* or choice* or compliant* or accept* or right*
or anxi* or fear*)

#9. AB (adher* or consent™* or choice* or compliant* or accept* or
right* or anxi* or fear*)

#10. #8 OR #9
#11. #7 AND #10

#12. AB (pamphlet* or brochure* or leaflet* or letter* or “Information
leaflet*” or sheet* or “information disseminat*” or “risk communication”
or “written information” or “informed uptake” or questionnair*)

#13. TI (pamphlet* or brochure* or leaflet* or letter* or “Information
leaflet*” or sheet® or “information disseminat*” or “risk communication”
or “written information” or “informed uptake” or questionnair*)

#14. #12 OR #13
#15. #11 AND #14

#16. DE (“health education” or “health behavior” or “health attitudes”
or “health knowledge” or “health promotion” or “client education” or
“health education”)

#17.#7 AND #16

#18. TT (uptake or “information need” or attitude or attend or
perception or understand or knowledge or “health believe”)

#19. #11 AND #18

#20. #15 OR #17 OR #19

#21. DE=(metabolism disorders)

#22. #20 AND #21

Limites: 1989-2007(12), Inglés, Castellano, Portugués

CINAHL (EBSCO):

#1. AB newborn* or AB neonat* or AB infant* or TI newborn* or TI
neonat* or TI infant*

#2. AB parent* or AB father* or AB mother* or AB caregiver® or
AB consumer* or AB patient* or AB client* or AB recipient* or AB
adult or TT parent® or TI father* or TI mother* or TT caregiver* or TI
consumer* or T patient* or TI client* or TI recipient* or TI adult
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#3.#1 AND #2

#4. AB (adher* or consent* or choice* or compliant* or accept® or
right* or anxi* or fear*) or TI (adher* or consent* or choice* or
compliant® or accept® or right* or anxi* or fear*)

#5.#3 AND #4

#6. TI (pamphlet* or brochure* or leaflet* or letter* or “Information
leaflet*” or sheet* or “information disseminat*” or “risk communication”
or “written information” or “informed uptake” or questionnair*) or AB
(pamphlet* or brochure* or leaflet* or letter* or “Information leaflet*”
or sheet* or “information disseminat*” or “risk communication” or
“written information” or “informed uptake” or questionnair*)

#7.#5 AND #6

#8. (MH “Health Education”) or (MH “Health Behavior”) or (MH
“Health Behavior”) or (MH “Attitude to Health”) or (MH “Health
Promotion”)

#9. #3 AND #7
#10. Breast feeding
#11. #9 NOT #10

#12. AB (uptake or “information need” or attitude or attend or
perception or understand or knowledge or “health believe”) or T1
(uptake or “information need” or attitude or attend or perception or
understand or knowledge or “health believe™)

#13. (#5 AND #12) NOT #10

#14. #7 OR #11 OR #13

#15. DE=(metabolism disorders)

#16. #14 AND #15

Limites: 1989-2007 (12): inglés, castellano, portugués

4. Bases de datos espanolas: CSIC: ISOC-psicologia,
ISOC - Sociologia y CC. Politicas e IME:
#1. Campos basicos=""cribado metabolopatias”

#2. Campos basicos=""enfermedades metabolicas”, campos
bésicos=""screening”’
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Anexo B. Escala para la evaluacion de la

calidad de las investigaciones

- Cualitativa
Claridad de objetivos
Disefio o estrategia de investigacion adecuada a los objetivos
Muestra apropiada para los objetivos de la investigacion
Claridad en cuanto a los registros u observaciones realizadas
Procedimiento de recogida de datos apropiado

Andlisis de datos apropiado a la naturaleza de los datos y del
problema

Claridad en la exposicion de los resultados
Consistencia entre las conclusiones y los resultados

3 = mucho/a; 2 = bastante; 1 = algo; 0 = nada

SUMA =

Si SUMA 16-24 ENTONCES Estudio TIPO A
Si SUMA 8-15 ENTONCES Estudio TIPO B
Si SUMA 0-7 ENTONCES Estudio TIPO C

Nota: Escala adaptada a partir de Goldsmith et al. (32, 39)
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Anexo D. Fichas de los estudios seleccionados
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AUTOR/PAIS/ANO

OBJETIVO DEL
ESTUDIO

DISENO/
MUESTRA/
METODO

MEDIDAS DE
RESULTADO

RESULTADOS

CONCLUSIONES

COMENTARIOS

NIVEL DE
CALIDAD

138

Hargreaves et al./Reino Unido/2005 (45)

Examinar el punto de vista de los padres y los profesionales de la salud sobre el
consentimiento informado y las necesidades de comunicacion.

Estudio cualitativo con entrevistas semiestructuradas por teléfono y grupos
focales con 47 padres de nifios afectados o no, y con 35 profesionales de la
salud desempenando diferentes roles en el programa de cribado. 47 padres
con nifios sanos y con trastornos congénitos (42 madres y 3 padres) y 35
profesionales de la salud.

Temas incluidos en las entrevistas: experiencia con la prueba del talén y el
proceso de cribado incluido el resultado, el tiempo y el formato de la informacion
que recibieron sobre la prueba, quien les proporciond la informacion, quién

les gustarfa que les proporcionase la informacion antes de la prueba, temas
relacionados con el consentimiento informado y los resultados posparto. A

los profesionales se les preguntaba sobre la comunicacion con los padres y el
parto, acceso a informacion Util para los padres, temas sobre el consentimiento
informado, etc.

La mayorfa de los padres decian que habian sido minimamente informados
sobre la prueba del recién nacido antes de realizar la prueba. Aungue poco
informados se mostraban contentos de aceptar lo que consideraban un proceso
rutinario de cribado. Centrados en otras prioridades después del nacimiento

los padres prestaban poca atencion a las razones del cribado. Algunos padres
habian recibido un folleto, asi como informacion oral de la comadrona; crefan
que estas no parecian conceder ninguna importancia especial a la prueba.

Cuando los padres tenian nifios afectados por alguna de estas enfermedades
consideraban méas importante tener un conocimiento bésico sobre estas
enfermedades.

En cuanto al consentimiento informado, los padres no pensaban que podian
rechazar la prueba, sino que lo consideraban como una pruaba rutinaria.

Los padres con nifios afectados eran los que presentaban sentimientos mas
favorables al cribado, diciendo incluso que deberia ser obligatorio.

Los profesionales de la salud también informaban de que el cribado no deberia
estar sujeto a decision, debido a la importancia de la detecciéon temprana de
ciertas enfermedades.

Los padres y profesionales a favor de la eleccion afiadian que, si se recibe la
informacion necesaria, no habria apenas posibilidad de rechazar la prueba.

Un significativo nimero de padres y profesionales apoyaban el consentimiento
escrito; estos padres argumentaban que firmar un papel hacia el cribado méas
importante y aseguraban que asf se recibiria la informacién necesaria.

Algunos médicos preferian el consentimiento escrito para estar protegidos
legalmente.

Se necesita que los padres reciban informacion clara, breve y precisa y una
comunicacion mas efectiva entre los profesionales de la salud y los padres que
tenga en cuenta sus necesidades de informacion.
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AUTOR/PAIS/ANO

OBJETIVO DEL
ESTUDIO

DISENO/
MUESTRA/
METODO

MEDIDAS DE
RESULTADO

RESULTADOS

CONCLUSIONES

COMENTARIOS

NIVEL DE
CALIDAD

Detmar et al./Holanda/2007 (48)

Investigar las preferencias y puntos de vista de los padres y futuros padres con
respecto a la informacién y el consentimiento del cribado del recién nacido y una
posible extension del programa.

Estudio cualitativo con siete grupos focales: dos grupos con futuros padres, dos
grupos con padres con un nino sano, dos grupos con padres con un niNo con
algln trastorno y un dltimo grupo mixto.

- La actitud general de los padres con respecto a la expansion del programa de
cribado neonatal.

- La aceptabilidad del cribado de varios trastornos.
- Los criterios para extender el programa de cribado.
- Experiencia con la informacion actual.

- El consentimiento del método para el actual programa de la prueba del talén y
su posterior expansion.

En cuanto al consentimiento informado para el actual programa de cribado, los
padres sabian que se habia realizado la prueba del talén, pero en realidad no
sabian muy bien de que se trataba, porque no se les habia informado. Pensaban
que esta prueba se realizaba de forma automatica y no pensaban en rechazarla.
La opinién general sobre el programa era positiva porque la deteccion

temprana era importante para la prevencion. También decian que no se pedia el
consentimiento.

En cuanto al consentimiento para un programa extendido, habia division en
cuanto a si era necesario el consentimiento de los padres; algunos consideraban
que la prueba debia ser obligatoria, mientras que otros creian que era preciso un
consentimiento de los padres.

En cuanto a la informacion proporcionada en el actual programa de cribado, los
padres con hijos decian que no se les habia proporcionado ninguna informacion
con respecto a la prueba del talén. Algunos informaron haber recibido una
carpeta, pero que no recordaban qué habia en ella. Los que estaban esperando
su primer hijo decfan que habfan oido algo sobre la prueba, pero no sabian para
qué era.

En cuanto a la informacidn sobre el programa extendido, los padres pensaban
que se necesitaria méas informacién, sobre otros criterios y no solo los
relacionados con la prevencion del dafio, informacion explicita sobre los
portadores. También informaron que preferian recibir la informacién durante

el embarazo y que la comadrona deberia estar implicada en proporcionar la
informacion.

Los padres prefieren que la informacion sobre el programa de cribado se ofrezca
durante el embarazo. Existe division de opiniones entre los padres en cuanto a si
se debe o0 no pedir el consentimiento de la prueba a los padres.

La informacién debe ser proporcionada antes de lo que se da, durante el
embarazo, y la comadrona debe estar implicada en el proceso de comunicacion.
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Davis et al./EUA/2006 (50)

Determinar el conocimiento de los padres y los médicos sobre el cribado del recién
nacido, conocer la opinién sobre su coordinacion, usar los datos para formular
recomendaciones y desarrollar materiales educacionales para padres y médicos

Estudio cualitativo (grupos focales/entrevistas individuales).

-n1 =51 (padres con hijos > 1 afo que participaron en el programa)
- n2 = 78 (profesionales que trabajan con recién nacidos)

- n3 = 9 (profesionales del programa de cribado neonatal).

- Entrevistas a padres: conocimiento y experiencia sobre el cribado, opiniones
sobre el consentimiento informado, sus preocupaciones sobre el proceso,
cuando, cémo y a través de quién recibir la informacion. Se pidid su opinién
sobre diferentes folletos (contenido y disefo). A padres de nifios con una
segunda prueba se les pregunté cémo fueron informados y sobre las
necesidades de mejorarlo.

- Entrevistas a profesionales de la salud: qué sabian sobre la informacion que
recibian los padres, qué hablaban con los padres sobre el cribado, qué crefan
que los padres querian y precisaban saber, coordinacién y formato del parto,
y cudles eran las preguntas mas frecuentes de los padres. También se les
pregunté por sus experiencias concretas sobre el cribado.

Entrevistas a profesionales sobre el programa estatal de cribado: Descripcion de
sus programas, comunicacion de resultados, qué materiales educacionales para
los padres fueron desarrollados, la distribucion..., qué creian que necesitaban
saber los padres y los médicos sobre el cribado, y recomendaciones para
mejorar la educacion de los padres sobre el cribado neonatal.

*Conocimiento y preocupacion por la informacion inicial del programa de cribado:

- Los padres saben muy poco sobre el cribado neonatal, no buscaron ni
recibieron informacion antes del parto. Muchos recordaban haber recibido
un folleto en un paguete de informacion, pero pocos se acordaban de la
informacién que contenia. En el estado en el que el cribado es obligatorio
los padres recordaban haber firmado un consentimiento.

- Los médicos: sabian que los padres recibian la informacion en el hospital,
asumian que no estaban interesados en saber mas. Ninguno de ellos habia
leido el folleto del estado.

- Los profesionales del programa estatal: todos conocian las posibles pruebas,
las variaciones en los protocolos de cada estado, y la legislacion y la politica.

*Conocimiento y comprension del proceso de informar a los padres sobre los
resultados:

- Muy pocos padres recordaban haber recibido resultados de la prueba, y no
eran conscientes del tiempo que les llevé conocer los resultados. La mayoria
preferia no ser informados a menos que hubiese un problema. La mayor
parte de los participantes no sabian que el departamento de salud del estado
estaba implicado en el cribado y que tenia laboratorios especiales. La mayoria
se alarmaban cuando les decifan que deberian repetir la prueba.

- Solo los médicos implicados en el cuidado del nifio después del parto,
pediatra y médico familiar, recibian los resultados del cribado: algunos
notificaron que el proceso no era lo suficientemente répido cuando se
precisaba repetir la prueba.

- El problema mayor con el que se encontraban los profesionales del
programa era cuando un nifio no estaba asignado a un médico de
cabecera.
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Anexo E. Estudios excluidos
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Anexo F. Lista de comprobacién (check-list)
para evaluar la informacion de los programas
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Finalidad

Doble extraccion
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Descripcion del significado

Descripcion de cada prueba

Justificacion del uso de la
prueba
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Deteccion precoz

Prevencion de discapacidades

Descripcion (reduccion del
riesgo relativo y absoluto de
secuelas, reduccion relativa y
absoluta de mortalidad)

Rechazo de la prueba bajo
responsabilidad parental

Autorizacion de la prueba
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Anexo G. Resultados del analisis de paginas
web sobre informacion de cribado de
metabolopatias

El primer objetivo fue conocer qué comunidades y ciudades auténomas
ofrecian informacién sobre programas de cribado de metabolopatias a tra-
vés de paginas web.

Las direcciones de las paginas web que se localizaron son las siguientes:

Andalucia

Asturias

Baleares

Canarias

Cantabria

Castilla-
La Mancha

Castillay
Leén

Cataluiia

Comunidad
Valenciana

Extremadura

Galicia

Madrid

Murcia

Navarra

Pais Vasco

http://www.juntadeandalucia.es/servicioandaluzdesalud/principal/ documentosAcc.
asp?pagina=gr_serviciossanitarios1_2_4_1

http://www.princast.es/serviet/page?_pageid=3463& dad=portal301&_schema
=PORTAL30

http://portalsalut.caib.es/psalutfront/info?id=1228&idSubArea=7

http://www.gobiernodecanarias.org/sanidad/scs/6/6_1/pr_salud_infantil/ppal.jsp

http://www.saludcantabria.org/saludPublica/pag/metabolopatias.aspx

http://sescam.jccm.es/web1/home.do?main=/ciudadanos/informacionSalud/ infancia_
ActividadesAtPrimaria.html

http://www.sanidad.jcyl.es/sanidad/cm/sanidad/tkContent?pgseed= 1208513896169
&idContent=6619&locale=es_ES&textOnly=false

http://www.gencat.net/salut/depsan/units/sanitat/html/es/dir125/ doc11909.html
http://www.sp.san.gva.es/DgspWeb/sscc/servEntrada.jsp?CodSer=S001&0pcion=
SANMS116&Pag=punto.jsp?CodPunto=545&80pcion=SANMS116&MenuSup=SANM
S11&Nivel =28&MenuSup= SANMS118&Seccion=SANPSProgSec&Nivel=280pcion=SA
NMS116#SANPSProgSec

http://sia.juntaex.es/guia/guiaNov.asp?cod=2846

http://dxsp.sergas.es/default.asp
http://www.madrid.org/cs/Satellite?c=PTSA_Generico_
FA&cid=1142340522188&language =es&pageid=1160390910007&pagename=Portal

Salud%2FPTSA_Generico_FA%2FPTSA_ pintarGenericolndice&pv=1160567278204&
vest=1160390910007

http://www.murciasalud.es/pagina.php?id=282658&idsec=346

http://www.cfnavarra.es/isp/

http://www.osanet.euskadi.net/r85-20432/es/contenidos/informacion/salud_infantil/
es_4049/programa_cribado
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Una vez localizadas las paginas, se procedié a su andlisis utilizando los si-
guientes criterios:

o R

Web (su acceso directo, alusiéon dentro de un plan o programa e
inexistente)

Actualizacion periddica de datos (anual, mds de tres afos y sin fe-
cha)

Informacién de la organizacion (nombre, datos de contacto y logis-
tica)

Objetivos

Poblacién objetivo

Informacién sobre metabolopatias

Pruebas (tipos de pruebas, logistica, resultados)

Acceso, procedimiento y aplicaciéon

Tratamiento

10. Edicion electrénica de ejemplares —folletos/tripticos/dipticos/proto-

colos—

11. Otros: noticias, estudios, otros links informativos y otros (datos epide-

miolégicos, cobertura, unidades de exploracion...).

Hay siete programas de metabolopatias que cuentan con pagina propia. El
andlisis de las paginas se realiz6 durante el mes de abril del 2008.

En Ia tabla siguiente se muestran las caracteristicas y contenidos de los dis-
tintos programas de cribado.
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Anexo H. Caracteristicas de los padres que
participaron en los grupos focales
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Anexo I. Pictograma
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10 000 ninos a los que se le hace la prueba del talén
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Nifios con resultados Nifos que necesitan
normales en la prueba del talon: pruebas de confirmacion:
9990 10
Nifos con hipotiroidismo congénito Nifios con hipotiroidismo congénito
y resultado normal en la prueba del detectado por la prueba del taldon:
talon: 1* 5

* Cifra redondeada, en realidad de 0,25 a 0,5

PROPORCION DE NINOS CON HIPOTIROIDISMO CONGENITO
DETECTADO EN LA PRUEBA DEL TALON:
5 de 6 hipotiroidismos congénitos se detectan en la prueba del talon
8 de cada 10 hipotiroidismos congénitos se detectan en la prueba del taldon
El 83% de los hipotiroidismos congénitos se detectan en la prueba del taldon
830 de cada 1000 hipotiroidismos congénitos se detectan en la prueba del talén

PROPORCION DE NINOS SIN HIPOTIROIDISMO CONGENITO CON PRUEBA DEL TALON NORMAL:
9989 de 9994 nifios sanos (sin hipotiroidismo) tienen una prueba del talon normal
9,9 de cada 10 nifios sanos (sin hipotiroidismo) tienen una prueba del talén normal
El99,9% de nifios sanos (sin hipotiroidismo) tienen una prueba del talébn normal
999 de cada 1000 niflos sanos (sin hipotiroidismo) tienen una prueba del taléon normal

PROPORCION DE NINOS CON LA PRUEBA DEL TALON POSITIVA
Y QUE TIENEN HIPOTIROIDISMO CONGENITO:
5 de 10 nifios con alteraciones en la prueba del talén tienen hipotiroidismo congénito
El 50% de nifios con alteraciones en la prueba del talén tienen hipotiroidismo congénito
500 de cada 1000 nifios con alteraciones en la prueba del talén tienen hipotiroidismo congénito

PROPORCION DE NINOS CON PRUEBA DE TALON NORMAL
QUE NO TIENEN HIPOTIROIDISMO CONGENITO:
9989 de 9990 nifios con la prueba del talén normal no tienen hipotiroidismo congénito
9 de cada 10 nifios con la prueba del taldbn normal no tienen hipotiroidismo congénito
El 99,9% de nifios con la prueba del talébn normal no tienen hipotiroidismo congénito
999 de cada 1000 nifios con la prueba del talén normal no tienen hipotiroidismo congénito

INCIDENCIA DE HIPOTIROIDISMO CONGENITO
(Casos nuevos en Espafa): 2298
1 de cada 2470 recién nacidos
49 de cada 100 000 recién nacidos
5 de cada 10 000 recién nacidos
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