
Aunque el cribado neonatal ha sido una actividad de
salud pública durante más de 40 años, los avances tecno-
lógicos están empezando a reconfigurar estos progra-
mas1-3. En concreto, los estados han empezado a emplear
la espectrometría de masas en tándem (MS/MS), una tec-
nología que determina analitos metabólicos para la de-
tección de docenas de enfermedades3-6. Un nuevo infor-
me del American College of Medical Genetics (ACMG)
comisionado por el Maternal and Child Health Bureau
(MCHB) de la Health Resources and Services Adminis-
tration (HRSA) ha propuesto que 29 enfermedades sean
incluidas en un esquema uniforme de cribado neonatal
de enfermedades, incluyendo enfermedades no metabóli-
cas7. Como resultado de ello, varios estados se han des-
plazado hacia el nuevo esquema recomendado. Además,
otros han propuesto buscar enfermedades como el sín-
drome del cromosoma X frágil y la distrofia muscular de
Duchenne (DMD)8,9.

Sugerimos que estas propuestas de ampliar el cribado
neonatal representan un cambio de paradigma de cómo
se justifica el cribado neonatal. Las consecuencias de
este cambio deben considerarse cuidadosamente. Por
cribado neonatal, nos referimos a un sistema exhaustivo
que empieza con la formación de los padres y del
proveedor de salud y la recogida de una muestra con
una mancha de sangre seca e incluye el seguimiento, el
diagnóstico, el tratamiento y la evaluación; el cribado
neonatal no es sólo una prueba de laboratorio2,10. La jus-
tificación histórica del cribado neonatal fue la preven-
ción del daño terrible de los recién nacidos afectados
mediante el tratamiento inmediato después del naci-
miento, una respuesta urgente para evitar una posible
emergencia de importancia en salud pública. Aunque el
cribado neonatal para la mayoría de las enfermedades
todavía evita muertes y discapacidad, el cribado de de-
terminadas enfermedades bajo el nuevo paradigma pue-
de suponer un beneficio inmediato menos dramático,
además de beneficios más allá del recién nacido.

Justificamos que la selección de enfermedades para
un cribado de base poblacional debería seguir los están-
dares de la salud pública basada en la evidencia, que
incluye la valoración sistemática de la evidencia de
efectividad empleando métodos estandarizados11,12. Por
ejemplo, la United States Preventive Services Task For-
ce (USPSTF) y la Task Force on Community Preventive
Services desarrollan recomendaciones para quienes to-
man las decisiones basadas en las revisiones sistemáti-
cas de evaluaciones de intervenciones, que incluyen las

valoraciones de la fortaleza de los diseños de investiga-
ción13,14. Un proceso basado en la evidencia comparable
debería establecerse para el cribado neonatal, teniendo
en cuenta la escasez de ensayos controlados aleatoriza-
dos y de estudios de base poblacional con resultados a
largo plazo11.

HISTORIA DEL CRIBADO NEONATAL

El cribado neonatal empezó a principio de los años
sesenta con una prueba para la fenilcetonuria (PKU)
empleando gotas de sangre seca recogidas en tarjetas de
papel de filtro3. El cribado neonatal de la PKU estaba
justificado por la prevención de una discapacidad grave,
ya que tan sólo unas semanas de retraso en el inicio de
una dieta baja en fenilalanina podía dar lugar a una le-
sión neurológica irreversible15. En 1963, Massachusets
ordenó que todos los recién nacidos fueran estudiados
mediante cribado de la PKU y otros estados pronto le si-
guieron16,17. El cribado se hizo obligatorio debido a la
preocupación de que los proveedores y los padres pudie-
ran ser lentos a la hora de adoptar el cribado de forma
voluntaria. Una justificación económica de la financia-
ción pública del cribado de la PKU fue que la preven-
ción del retraso mental resultaría en un ahorro presu-
puestario en la atención institucional18.

Durante los años sesenta y setenta, los estados empe-
zaron a buscar otras enfermedades para las cuales se
creía que se podían evitar resultados graves. El cribado
de varias enfermedades metabólicas, incluyendo la ga-
lactosemia, la enfermedad de la orina de jarabe de arce
y la homocistinuria, se inició en varios estados a finales
de los años sesenta para evitar muertes durante el perío-
do neonatal3. Iniciado a finales de los años setenta, el
cribado y el tratamiento precoz del hipotiroidismo con-
génito fue adoptado para evitar la discapacidad intelec-
tual y, al igual que la PKU, se encontró que era renta-
ble19. Algunas pruebas, incluyendo las de la deficiencia
de la adenosina deaminasa en Nueva York y la de la
deficiencia de alfa-1-antitripsina en Oregon, se introdu-
jeron en los años setenta, pero posteriormente fueron re-
tiradas porque los beneficios clínicos iniciales no resul-
taron aparentes20,21.

El cribado neonatal de la anemia de células falcifor-
mes (SCD) y otras hemoglobinopatías se introdujo en
Nueva York en 1975, pero no fue ampliamente adopta-
do hasta después de una Consensus Development Con-
ference en 198722,23. La recomendación del cribado fue
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basada en la evidencia de un ensayo clínico aleatorizado
que demostró que la profilaxis antibiótica iniciada antes
de los 6 meses de edad podría prevenir la mayoría de los
casos de sepsis neumocócica en los niños con anemia de
células falciformes24. El momento del tratamiento era
menos urgente, pero el cribado neonatal se consideró la
única forma de garantizar la identificación presintomáti-
ca de los recién nacidos afectados. Coincidiendo con el
cribado y las mejorías en el tratamiento, la mortalidad
durante los tres primeros años de vida entre los niños
con SCD se redujo, un éxito para la salud pública23.

El cribado de la anemia de células falciformes (SCD)
y de otras hemoglobinopatías dio lugar a la detección y
la descripción de múltiples enfermedades y sus varian-
tes, aproximadamente con 50 variantes de portadores de
hemoglobina identificados por cada caso de SCD detec-
tado10. Los estados no describen las mismas variantes de
hemoglobina. Algunas variantes son benignas, mientras
que otras enfermedades se asocian con consecuencias
leves o con evoluciones graves que no se pueden evitar
con un tratamiento precoz. En la mayoría de los casos,
se precisa una prueba de confirmación para diferenciar
las variantes asintomáticas o las enfermedades leves de
los cuadros clínicamente importantes10. Sin embargo, en
otras enfermedades diferentes de la SCD, los resultados
pueden no ser distintos con la detección precoz. Por lo
tanto, el cribado neonatal de las hemoglobinopatías esta-
bleció un precedente para la detección y la descripción
de múltiples enfermedades, sólo algunas de las cuales
tienen una evidencia clara de beneficio si se tratan pre-
cozmente.

EVOLUCIÓN DE LOS CRITERIOS DEL CRIBADO
NEONATAL

En 1968 la Organización Mundial de la Salud (OMS)
articuló los criterios para los programas de cribado po-
blacional que se centraron en los beneficios para la sa-
lud pública25,2. En 1975, el National Research Council
publicó un informe que concluía que el cribado obliga-
torio se podía justificar sólo si prevendría la muerte u
otros daños graves al individuo afectado16. Un informe
de 1994 del Institute of Medicine confirmó este enfoque
de los criterios de cribado neonatal, de acuerdo con la
justificación tradicional de la emergencia en salud pú-
blica26.

En Estados Unidos, la potestad para determinar qué
enfermedades se incluyen en los esquemas de cribado es
de los estados, que emplean diversos criterios2,27. Algu-
nos estados han llevado a cabo revisiones de la eviden-
cia28,29. A nivel nacional, la USPSTF ha recomendado el
cribado neonatal para tres grupos de enfermedades so-
bre la base de revisiones sistemáticas de la evidencia de
la prevención de muertes y discapacidades: PKU, hipo-
tiroidismo congénito y hemoglobinopatías30; no se han
evaluado otras pruebas de cribado neonatal con mues-
tras de sangre seca. No hay ningún proceso en marcha
de revisiones basadas en la evidencia sobre el cribado
neonatal en Estados Unidos, al contrario que el Reino
Unido con su Health Technology Assessment Program-
me31.

En los últimos años, los padres, los grupos de defensa
de los consumidores y los profesionales sanitarios han
presionado para que se realice el cribado de más enfer-

medades. En 2000, una National Newborn Screening
Task Force convocada por la American Academy of Pe-
diatrics (AAP) y la HRSA pidió una lista estandarizada
de enfermedades que debían ser estudiadas en todos los 
estados1. La HRSA posteriormente acordó con el ACMG 
proponer criterios y recomendar un esquema central de
cribado7. El ACMG convocó a un grupo de expertos
principalmente especialistas en enfermedades metabóli-
cas y en el cribado genético bioquímico que desarrolla-
ron un nuevo conjunto de criterios para los esquemas de
cribado neonatal. Se distribuyó a los expertos y defenso-
res disponibles un instrumento de encuesta basado en
estos criterios, y se les pidió su opinión sobre el valor de
estudiar hasta 84 enfermedades. Un primer informe con
un esquema central recomendado basado principalmente
en los resultados de la encuesta, además de los resúme-
nes de las enfermedades preparados por expertos en
ellas, fue “aceptado” por el Secretary’s Advisory Com-
mittee on Heritable Disorders and Genetic Diseases in
Newborns and Children en septiembre de 200432 y la
HRSA hizo público el informe para ser comentado en
marzo de 20057.

Los criterios elaborados por el esquema del ACMG
amplían la justificación del cribado neonatal más allá de
la necesidad de detectar a los niños poco después del na-
cimiento con el fin de evitar su muerte o su discapaci-
dad. Primero, los criterios incluyen una definición más
amplia de los beneficios para el niño afectado. Incluyen
todos los “resultados” y las “consecuencias negativas”
que se pueden optimizar o prevenir. Además, se ofrecen
los beneficios para las familias por un conocimiento
oportuno de los riesgos de recurrencia y evitar la “odi-
sea diagnóstica” asociada con el retraso del diagnóstico
con mucho más peso que la prevención de la mortali-
dad. A continuación proporcionamos un análisis de las
implicaciones del cambio hacia poner un mayor énfasis
en beneficios más moderados y centrados en los padres
e implicaciones para la deliberación de las políticas.

CRIBADO NEONATAL COMO UN SERVICIO 
DE SALUD PÚBLICA

El cribado neonatal para enfermedades concretas se
puede ofrecer a todos los recién nacidos bajo la autori-
dad de salud pública del estado o como un servicio clí-
nico a discreción del proveedor o a demanda del consu-
midor17. Actualmente, varios laboratorios comerciales
ofrecen un cribado suplementario de enfermedades no
incluidas en los esquemas de cribado estatales6,33. Una
decisión política de añadir una enfermedad al esquema
de cribado en un estado significa que el estado asume la
responsabilidad de garantizar el acceso a todos los com-
ponentes del sistema de cribado neonatal como un servi-
cio de salud pública.

La decisión de proporcionar un servicio de salud pú-
blica a toda la población debería hacerse sobre la base
de la evidencia de beneficio, riesgo y coste con la consi-
deración completa de los recursos y prioridades públi-
cas34. Tanto si el cribado neonatal universal está finan-
ciado públicamente como si el coste pasa a través de
terceros que pagan o de los padres, hay que tener en
cuenta las implicaciones en la asignación de los recursos
y el coste de oportunidad de las próximas alternativas.
La priorización también es importante cuando las agen-
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cias de salud pública ofrecen otros servicios clínicos,
como inmunizaciones y cribado del cáncer, a personas
que de otra forma no pueden tenerlos.

Ofrecer el cribado como un servicio de salud pública
puede estar justificado en términos de equidad o eficien-
cia35. Un argumento de equidad es la reducción de las
disparidades en salud con el acceso uniforme a las prue-
bas de cribado, presuponiendo que la identificación pre-
coz da lugar a una reducción de la muerte y la discapa-
cidad. Este argumento es especialmente poderoso en los
niños, que no pueden asumir la responsabilidad de su
propia atención sanitaria. Los argumentos de eficiencia
del cribado de base poblacional incluyen un coste pro-
medio bajo, debido a la economía de escalas en la reco-
gida de muestras y su análisis. Además, las autoridades
de salud pública pueden garantizar el seguimiento de los
resultados anormales de la prueba y de los diagnósticos
y la recogida de datos de resultado para monitorizar y
evaluar el cribado, para lo cual los laboratorios privados
carecen de autoridad35.

Ni los argumentos de equidad ni los de eficiencia es-
tablecen un límite para que las pruebas puedan ser ofre-
cidas como un servicio de salud pública. El equilibrio
entre los costes generados por los contribuyentes y los
que pagan los programas de seguros y los beneficios re-
cibidos por los individuos y sus familias deben ser con-
siderados en relación con otros servicios. En el pasado,
sobre la evidencia de la PKU y del hipotiroidismo con-
génito, se argumentaba que cada dólar gastado en el cri-
bado neonatal ahorraría varios dólares en los costes de
atención sanitaria evitados, pero con la expansión de los
esquemas de cribado este argumento de rentabilidad
puede ya no ser válido36. Los recursos podrían estar a
expensas del acceso a otros servicios de atención sanita-
ria con un beneficio demostrado. Aunque el gasto en los
programas de cribado neonatal, incluyendo las pruebas
de laboratorio y el seguimiento, es relativamente modes-
to en Estados Unidos, con un total de 120 millones de
dólares en el año fiscal de 200127, esto no incluye la ma-
yoría de los gastos generados por el sistema de atención
sanitaria o el aumento del gasto por la ampliación de los
esquemas de cribado.

Las decisiones políticas informadas sobre qué prue-
bas de cribado neonatal se ofrecen como un servicio de
salud pública requieren valoraciones objetivas y multi-
disciplinarias de la evidencia. Un ejemplo es el cribado
neonatal de la fibrosis quística (FQ), que no ha sido
ampliamente adoptado porque no estaba claro que la
detección precoz pudiera evitar un daño irreversible y
devastador37,38. En noviembre de 2003, los CDC y la
Cystic Fibrosis Foundation convocaron un grupo de tra-
bajo al que se presentó la evidencia de una amplia
gama de resultados, incluyendo beneficios nutriciona-
les, beneficios cognitivos para los niños con riesgo nu-
tricional y la reducción del retraso diagnóstico39-41. Una
revisión posterior de la evidencia empleó un esquema
que destacaba los resultados centrados en el paciente,
como la evitación de hospitalizaciones42. El informe
concluyó que “de acuerdo con la evidencia de un bene-
ficio moderado y un bajo riesgo de daño, los CDC con-
sideran que el cribado neonatal de la FQ está justifica-
do”34. El informe también señaló que las decisiones
políticas debían contrapesar los beneficios y los escasos
recursos y otras prioridades públicas.

El informe sobre el cribado neonatal de la FQ también
llamó la atención sobre el valor de minimizar el número
de portadores detectados. En el modelo de cribado neo-
natal de la PKU, se establecen puntos de corte para ma-
ximizar la sensibilidad con el fin de evitar perder casos
y un daño terrible. En el nuevo paradigma, los progra-
mas deben equilibrar las cifras de recién nacidos afecta-
dos que podrían no ser detectados y los recién nacidos
que podrían tener un resultado de la prueba falsamente
positivo o ambiguo, además de la magnitud del daño, si
existe, que les ocurre a estos niños y a sus familias43.

Los posibles daños del cribado neonatal son la ansie-
dad de los padres como resultado de catalogar de enfer-
mos a niños con cuadros leves y benignos, la mala com-
prensión del significado del estado de portador y los
tratamientos innecesarios o incluso nocivos administra-
dos a niños incorrectamente identificados con una enfer-
medad o a niños con una enfermedad leve o asintomáti-
ca26. Una prioridad de investigación bajo el nuevo
paradigma debería ser la evaluación del equilibrio entre
riesgos y beneficios de estas enfermedades. Por ejem-
plo, no se han estudiado completamente las implicacio-
nes de la identificación de los niños con variantes de la
hemoglobina que son clínicamente benignas o leves o
que son graves pero que no son tratables o no se benefi-
cian de un tratamiento precoz. También deben hacerse
valoraciones cuidadosas de otras tecnologías de cribado
como la MS/MS o el cribado basado en el ADN que
pueden revelar la existencia de enfermedades o varian-
tes cuyas implicaciones clínicas pueden ser escasamente
comprendidas.

Hay que preparar sistemas de derivación, diagnóstico
y tratamiento además de departamentos de salud estatal
para manejar las cifras de niños derivados para cribado.
Las derivaciones incluyen a niños no afectados con re-
sultados positivos en el cribado, algunos de los cuales
serán identificados como portadores de enfermedades
genéticas, y a niños con resultados clínicos ambiguos.
Un número elevado de estos niños podría saturar a los
especialistas y complicar la solución de las necesidades
de las familias de los niños afectados44. Aunque algunos
estados garantizan que los niños identificados con el cri-
bado neonatal tienen un acceso equitativo a los servicios
necesarios, incluyendo los tratamientos dietéticos, no to-
dos lo consiguen. Los estados no deben hacer obligato-
rio el cribado antes de implantar un programa exhausti-
vo para garantizar un seguimiento y un tratamiento
adecuados35.

Cuando se toma la decisión política de realizar el cri-
bado, el sistema de salud pública debería obtener datos
sobre los resultados a corto y a largo plazo para evaluar
la efectividad del cribado y las intervenciones. La inves-
tigación detectó en Wisconsin un daño inesperado por la
exposición de niños pequeños con FQ a infecciones pul-
monares, aparentemente como resultado de la exposi-
ción de lactantes asintomáticos a niños mayores en una
sala de espera abarrotada45. Otra investigación sobre el
cribado neonatal de la FQ disipó las preocupaciones so-
bre daños psicosociales46. Las lecciones aprendidas de
estos estudios piloto deben ampliarse para garantizar re-
sultados “más buenos que malos” del cribado neonatal47.
La monitorización de los resultados es especialmente
crucial para enfermedades en las que se espera que la
magnitud del beneficio sea modesta.
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Finalmente, la expansión de los esquemas de cribado
neonatal estatales debería reabrir la cuestión de la toma
de decisiones por parte de los padres. Permitir la elec-
ción de los padres incluye un espectro de abordajes, des-
de ofrecer información sobre la oportunidad de rechazar
la prueba hasta requerir documentación sobre el
permiso48. La 2000 National Newborn Screening Task
Force recomendó que los padres fueran informados y
que fueran capaces de rechazar la prueba, pero concluyó
que no es obligada la documentación sobre el permiso1.
Un informe de 2001 del AAP Committee on Bioethics
recomendó que los estados reconsiderasen los procesos
de consentimiento para las pruebas de cribado
neonatal49. Además del cribado, el permiso de los padres
se puede solicitar para la inclusión de los recién nacidos
en bases de datos sobre el seguimiento de los resultados
a largo plazo o para conservar muestras de manchas de
sangre seca para su uso en investigación50.

Actualmente, 48 estados obligan al cribado neonatal
bajo el argumento de emergencia de salud pública, para
minimizar la posibilidad de casos perdidos y evitar la
muerte y la discapacidad17. En los estados con progra-
mas de cribado voluntarios (Wyoming, Maryland y el
District of Columbia), la inmensa mayoría de los padres
eligen que se realice el cribado a sus recién nacidos.
Aunque la mayoría de los estados (33 de 51) permiten a
los padres decidir que no por motivos religiosos y algu-
nos permiten a los padres hacerlo por cualquier motivo
(13 de 51), muchos no informan a los padres de su dere-
cho a hacerlo así27,51,52. Cuando el equilibrio entre bene-
ficios y riesgos no es tan espectacular como para el hi-
potiroidismo congénito y la PKU, el argumento del
consentimiento se hace más apremiante43. Se pueden es-
tablecer diferentes procesos de consentimiento para es-
tas enfermedades. Por ejemplo, Massachusets permite a
los padres decidir un cribado opcional para la fibrosis
quística y las enfermedades de la oxidación de los áci-
dos grasos (diferente de la deficiencia de acil CoA des-
hidrogenada de cadena media) después de comentar los
riesgos y los beneficios28.

VALORACIONES BASADAS EN LA EVIDENCIA 
Y CRIBADO NEONATAL AMPLIADO

Las propuestas actuales de un esquema central de
cribado neonatal32 comprenden ciertas enfermedades
que pueden no cumplir los criterios tradicionales del
cribado obligatorio. Aunque la detección de una serie
de enfermedades de la oxidación de los ácidos grasos y
otras que se estudian mediante MS/MS pueden evitar la
mortalidad y la discapacidad, la evidencia es limita-
da31,53. Aunque las decisiones de cribado suelen tomar-
se sobre la base de una información incompleta54, es
esencial realizar valoraciones sistemáticas basadas en
la evidencia antes de decidir los cribados y recoger evi-
dencia adicional después de completarlo. Debería reali-
zarse una revisión sistemática de la literatura epidemio-
lógica y científica, como las revisiones del Human
Genome Epidemiology55 (HuGE), para informar las de-
cisiones sobre cribado y las prioridades de investi-
gación.

Otras enfermedades que los expertos han propuesto
como candidatas para el cribado neonatal incluyen la
inmunodeficiencia combinada grave (SCID), el síndro-

me del cromosoma X frágil, la infección congénita por
citomegalovirus (CMV), las enfermedades por almace-
namiento lisosomal y la diabetes tipo 1. Se está llevan-
do a cabo la investigación para desarrollar y valorar
pruebas de cribado en manchas de sangre seca fiables
para estas enfermedades. Además, hay que realizar es-
tudios piloto para evaluar la salud, el desarrollo y otros
resultados. El cribado de algunas de estas enfermeda-
des, principalmente la SCID, probablemente cumple los
criterios tradicionales del cribado obligatorio en cuanto
a prevenir la muerte durante la época de lactante según
los tratamientos existentes56. Para estas enfermedades,
como la DMD, el síndrome del cromosoma X frágil y la
diabetes tipo 1, la mejoría de los resultados en la prime-
ra infancia puede ser dependiente del desarrollo de nue-
vos tratamientos. Además, las alternativas al cribado
neonatal universal, como ofrecer cribado como un ser-
vicio clínico más tarde en la infancia, tienen ventajas
para la toma de decisiones de los padres y deben tenerse
en cuenta.

Se necesitan revisiones basadas en la evidencia para
informar a las decisiones políticas sobre cribado neona-
tal, incluyendo la valoración de los beneficios del criba-
do y las intervenciones, los riesgos y los costes, el desa-
rrollo de la política y la evaluación del programa57. Las
revisiones deben llevarse a cabo a nivel nacional y han
de incluir expertos de una serie de disciplinas29. La revi-
sión de la evidencia sobre la FQ patrocinada por los
CDC fue realizada por un grupo de siete expertos, inclu-
yendo clínicos con experiencia en la FQ, epidemiólo-
gos, éticos, un director de programa de cribado y un
economista34. Aunque tanto las revisiones basadas en la
evidencia como las opiniones de los expertos son valio-
sas para informar las decisiones sobre el cribado, la opi-
nión de los expertos no debería sustituir las valoraciones
objetivas e independientes de la evidencia científica lle-
vada a cabo empleando métodos estandarizados58. En
concreto, aunque es importante consultar a los expertos
que defienden el cribado ampliado, es esencial que un
proceso de evaluación sea independiente de los conflic-
tos de intereses. Las revisiones basadas en la evidencia
creíbles pueden ser muy valiosas para obtener ayuda por
parte de los responsables de la implementación de inter-
venciones de efectividad demostrada.

Pedimos que se establezca un proceso a nivel nacio-
nal que podría ofrecer valoraciones objetivas continua-
das basadas en la evidencia científica de las pruebas de
cribado neonatal existentes y que se proponen. Esto re-
quiere el desarrollo de una agenda de investigación para
identificar métodos y cuestiones de estudio que podrían
proporcionar una evidencia relevante. Un ejemplo de un
programa que ofrece revisiones sistemáticas objetivas es
el programa de los Evidence-Based Practice Centers es-
tablecido por la Agency for Healthcare Research and
Quality59. Los métodos y los criterios existentes pueden
ser modificados para la evaluación del cribado y el tra-
tamiento de enfermedades raras, puesto que raramente
se dispone de ensayos controlados aleatorizados. Estas
valoraciones deben ser interdisciplinarias y responder
explícitamente a aspectos de la epidemiología, la eco-
nomía y la ética. Además, es esencial que las organi-
zaciones, ya sean públicas o privadas, que financian los
estudios piloto de cribados incorporen las mismas consi-
deraciones en sus diseños de estudios para ofrecer una
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evidencia relevante para quienes toman las decisiones.
No es suficiente demostrar la factibilidad técnica y la
validez de una prueba de cribado.

RETOS ACTUALES Y FUTUROS

Las deliberaciones para ampliar los esquemas de cri-
bado proporcionan una oportunidad de modificar el mo-
delo desarrollado hace cuatro décadas para la PKU. En
concreto, las cuestiones del cribado voluntario y de la
toma de decisiones informadas deben reabrirse. Se re-
querirían muchos más cambios si las enfermedades que
se manifiestan más tarde en la infancia fueran seleccio-
nadas de acuerdo con el “derecho a conocer” de los pa-
dres. Las encuestas y los grupos de interés sugieren que
muchos padres apoyan el cribado de los recién nacidos
para detectar estas enfermedades8,60. Por otro lado, exis-
te un consenso profesional desde hace tiempo para no
estudiar a los niños sobre enfermedades de inicio tar-
dío49,57,61. Los aspectos éticos son menos graves para las
enfermedades genéticas pediátricas que para las enfer-
medades de inicio en la vida adulta como la hemocro-
matosis hereditaria62. Sin embargo, la valoración de los
beneficios para los padres de la reducción del retraso
diagnóstico y el conocimiento del riesgo de recurrencia
debería contraponerse a los aspectos éticos, los recursos
y las prioridades, y hay que tener en cuenta alternativas
al cribado neonatal patrocinado por el estado.

El cribado neonatal como un servicio de salud pública
debe ser apoyado por un consenso social amplio. Los
responsables, incluyendo quienes diseñan las políticas a
nivel estatal, quienes pagan la atención sanitaria, hospi-
tales, clínicos, grupos de padres y el público, tienen que
valorar la cuestión de qué enfermedades deberían in-
cluirse en los esquemas de cribado neonatal además de
los criterios empleados para decidir sobre los esquemas
de cribado. Este proceso de desarrollo del consenso de-
bería ser informado sobre valoraciones objetivas de la
evidencia e incluso sobre cuestiones éticas57.

La expansión del cribado neonatal, si se considera
que proporciona un buen valor económico (que es el
significado de rentabilidad)36, debería acompañarse por
la provisión de recursos adecuados para garantizar que
se producen los buenos resultados. Hay que identificar
las fuentes de financiación para cada componente del
sistema, incluyendo el seguimiento, el diagnóstico, el
tratamiento y los sistemas de información para moni-
torizar los resultados2,10. La formación de los padres y
los proveedores y el reembolso adecuado por consejo
genético y servicios de manejo de casos también son
necesarios si el cribado neonatal debe ajustarse a lo que
promete. Si el cribado neonatal merece hacerse, cierta-
mente merece hacerse bien.
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