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RESUMEN

Antecedentes

Los programas de cribado de gota de sangre del recién nacido estan disefiados para detectar enfermedades graves que afectan a los
individuos, y en las que el tratamiento precoz puede mejorar la salud. Se ha indicado que el cribado puede mejorar la experiencia del
diagndstico para los padres. Por ejemplo, sin el cribado del recién nacido, cuando un nifio con fibrosis quistica se vuelve sintomatico puede
haber un periodo de incertidumbre antes del diagndstico. Estas ventajas potenciales del cribado se deben sopesar contra las desventajas
potenciales del cribado a nivel individual y poblacional. Algunos programas de cribado del recién nacido identifican de forma inadvertida
a recién nacidos que, aunque no estan afectados por la enfermedad, portan un gen para ella y pueden pasar dicho gen a sus hijos; se les
llama "portadores genéticos". El conocimiento del estado de portador del recién nacido puede dar lugar a: que se les realice la prueba
a los padres y los miembros de la familia, y a preocupaciones acerca de posibles hermanos afectados en el futuro si ambos padres se
identifican como portadores; la posibilidad de que esta prueba muestre que el presunto padre no es el padre bioldgico; preocupaciones
por las posibilidades reproductivas futuras del nifio; y ansiedad injustificada acerca de la salud del recién nacido portador.

Existe la necesidad urgente de desarrollar guias claras sobre cdmo responder a estos eventos, con los adelantos tecnoldgicos que impulsan
el cribado de gota de sangre del recién nacido y las expectativas que han surgido con el consentimiento informado y la notificacién de
los resultados de la prueba. Segun la enfermedad para la cual se ofrezca el cribado, las opciones incluyen: el uso de pruebas que no
identifiquen el estado de portador, si estan disponibles; la identificacién de formas aceptables de notificacion del estado de portador; o
la identificacion de formas aceptables de no notificacion del estado de portador. Estas opciones se ilustran con los programas de cribado
para los trastornos por células falciformes y la fibrosis quistica. Actualmente, no hay pruebas de cribado disponibles para los trastornos
por células falciformes que no identifiquen el estado de portador. Para la fibrosis quistica, la eleccidn de la politica esta entre un periodo
de prueba prolongado y un resultado del cribado que esté disponible antes para la mayoria de los recién nacidos, pero que identifique de
forma inadvertida a los recién nacidos portadores.

Objetivos

El objetivo de esta revision fue evaluar la repercusion de la notificacion a los padres del estado de portador del recién nacido identificado
inadvertidamente mediante el cribado neonatal habitual de gota de sangre.
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Métodos de buisqueda

Se buscaron informes que abordaran la notificacién del estado de portador del recién nacido a los padres después del cribado del recién
nacido para los trastornos por células falciformes y fibrosis quistica en: bases de datos electrdnicas disponibles en el mercado (octubre
de 2002), registros especializados, revistas en linea, resimenes en linea y resimenes de congresos. Ademas, se examinaron las listas de
referencias de los articulos incluidos.

Criterios de seleccion

Estudios que abordaran la repercusién de la notificacion del estado de portador mediante un ensayo sélidamente controlado o un ensayo
controlado aleatorio.

Obtencion y analisis de los datos

Dos investigadores de forma independiente examinaron los titulos y resimenes segln la relevancia, mediante criterios de inclusién
especificados previamente. Luego dos investigadores de forma independiente localizaron y revisaron nuevamente los informes completos
de las citas seleccionadas con respecto a su relevancia. En cada estadio, se compararon los resultados y los desacuerdos se resolvieron
mediante discusion.

Resultados principales

No se encontraron ensayos controlados acerca de la notificacion del estado de portador.

Conclusiones de los autores

Es necesario desarrollary evaluar los efectos de las intervenciones para apoyar la notificacion del estado de portador a los padres después
del cribado del recién nacido.

En 2013 esta revision se declaré como "no actualizada". Ver "Novedades".

RESUMEN EN TERMINOS SENCILLOS

Notificacion a los padres del estado de portador del recién nacido identificado mediante el cribado habitual de gota de sangre

No hay guias disponibles sobre el mejor enfoque para la notificacion a los padres del estado de portador del recién nacido identificado de
forma inadvertida mediante el cribado habitual de gota de sangre del recién nacido.

Los programas de cribado a los recién nacidos pueden identificar de forma inadvertida neonatos que no estan afectados por errores graves
de nacimiento como los trastornos de células falciformes o la fibrosis quistica, pero que son portadores genéticos. Lo anterior no afectara
la salud del nifio, pero puede tener importantes efectos sanitarios, sociales y emocionales sobre la familia. No se encontraron ensayos
acercade larepercusion o los efectos de la notificacion del estado de portador del recién nacido. Existe la necesidad urgente de desarrollar
guias claras sobre cudl es la mejor forma de comunicar eficazmente esta informacion.
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