Editorial

Arch Argent Pediatr 2009;107(3):193-194 / 193

Pesquisa neonatal obligatoria. Reflexiones

Universal neonatal screening. Reflections

Actualmente se tiende en todo el mundo a de-
sarrollar acciones de medicina preventiva por los
beneficios comprobados sobre la salud de la po-
blacién y la economia del sistema.

La pesquisa neonatal se encuentra dentro de
este tipo de medicina y ha evolucionado desde
mediados del siglo XX hasta la actualidad con
dispar intensidad en algunos aspectos: muchos
conocimientos, regular manejo, poca aplicacién.

En el afio 1963, el Dr. Robert Guthrie, un mi-
crobidlogo estadounidense, describi6 la inhibicién
del desarrollo bacteriano provocada por la pre-
sencia de niveles altos de fenilalanina en una gota
de sangre seca impregnada sobre papel de filtro.
Este método sencillo y econémico fue la base de
los primeros programas de pesquisa neonatal.

Desde entonces los beneficios comprobados de
la deteccién precoz y los avances tecnolégicos han
ampliado el espectro de las enfermedades detecta-
bles por pesquisa. Como un balance de los 50 afios
transcurridos en el tema, proponemos algunas re-
flexiones para los que no hacen pesquisa neonatal
y para los que si la hacen.

Comencemos por los que no hacen pesquisa.
En un trabajo publicado en 2007 en Archivos, ti-
tulado “Programa de pesquisa neonatal de hipo-
tiroidismo congénito de la provincia de Buenos
Aires: 1.377.455 nifios evaluados en diez afios de
experiencia”, la Dra. Verénica G. Gonzdlez sefiala
que dicho programa cubri6 el 56,8% de los recién
nacidos de la provincia de Buenos Aires. El mismo
afio, el Dr. Gustavo Borrajo publicé en el Journal of
Inherited Metabolic Disease un trabajo sobre “Pes-
quisa neonatal en Latinoamérica en los comien-
zos de siglo XXI”. Alli comenta que la Argentina
pertenece al Grupo II dentro de la clasificacién de
paises con respecto a pesquisa neonatal, alcanzan-
do una cobertura que oscila entre el 60 y el 80% de
su poblacién de recién nacidos. Un simple célculo:
sobre el total de 700.792 nacimientos ocurridos en
la Argentina durante el afio 2007 segtn las cifras
de UNICEEF, en aproximadamente 150.000 naci-
mientos no se investigé hipotiroidismo congénito.
Dada la incidencia de esta enfermedad de 1:2.500
recién nacidos, podemos suponer que hubo alre-
dedor de 60 casos de hipotiroidismo congénito no
detectados al nacer, y diagnosticados tardfamente.

En un informe de noviembre de 2007, la Di-
reccién Nacional de Salud Materno Infantil mos-
tré que en el 100% de las provincias se hace algin

tipo de pesquisa neonatal y que en aproxima-
damente el 85% de los nacimientos se investiga
hipotiroidismo congénito.

Argentina es un pais federal; tiene leyes nacio-
nales que no obligan a los estados provinciales a
adherirse; éstos pueden dictar sus propias leyes
sobre el tema. La Ley Nacional 26.279 sobre pes-
quisa neonatal, que incluye la deteccién de hi-
potiroidismo, fenilcetonuria, fibrosis quistica de
pancreas, galactosemia, hiperplasia suprarrenal
congénita, deficiencia de biotinidasa, retinopatia
del prematuro, Chagas y sifilis congénitos, data
de agosto de 2007.

Hay estados provinciales (Buenos Aires, Ciu-
dad Auténoma de Buenos Aires, Santa Cruz y Sal-
ta) que tienen leyes similares, mientras que otros
comparten programas o los estdn implementando,
o envian sus muestras a Buenos Aires. Con esto se
logra una aceptable cobertura de los nifios nacidos
en el sector publico pero los nacidos en el sector
privado gozan menos de este beneficio.

¢Qué duda puede haber, a la luz de los conoci-
mientos actuales, en cuanto a que el costo minimo
de la pesquisa no es comparable con el costo del
tratamiento de la enfermedad, los afios perdidos
en calidad de vida, la disminucién del coeficiente
intelectual en los nifios afectados y la responsabi-
lidad legal de los que no hacen la pesquisa?

Puede argumentarse que no se cuenta con labo-
ratorios o tecnologias de alta complejidad, pero esto
no hace falta. Las tarjetas de Guthrie siguen vigen-
tes; se pueden mandar por correo a centros regiona-
les que cuenten con los reactivos para analizarlas.

Sin duda que cada comunidad debe definir sus
prioridades de acuerdo a los medios de que dis-
pone. Se puede discutir cudntas y cudles enferme-
dades pesquisar, pero no si se debe o no hacerlo.

Reflexionemos ahora sobre los que hacen pes-
quisa neonatal. Esta préctica es relativamente re-
ciente y con la experiencia aparecen aspectos que
se deben mejorar y surgen otros como nuevos in-
terrogantes. Los desafios para el futuro son va-
rios. Uno de ellos es el de la libertad del sujeto de
investigacion. En el caso de la pesquisa, el recién
nacido esta representado por sus padres o cuida-
dores a cargo. Es recomendable dar informacién
clara y completa, y obtener el consentimiento an-
tes de realizarla.

Otro aspecto es la falta de legislacién sobre la
guarda y uso de las muestras obtenidas. Las tarje-
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tas tienen informacién genética que debe ser cui-
dadosamente manejada.

También merece un comentario el avance tec-
nolégico en la deteccion de los errores congéni-
tos del metabolismo. La espectrometria de masa
en tdndem es un perfil metabdlico que permite,
en una sola determinacion, el estudio de més de
20 trastornos metabdlicos. Desde 1960 en que se
comenzo a utilizar, se ha sumado experiencia en
un tema tan complejo como es el de los errores
congénitos del metabolismo. Si bien hay entida-
des bien definidas, no se conoce la significacién
clinica de otros trastornos. Este aspecto, maés el
mayor costo y complejidad que requiere, limita
su incorporacion.

Uno de los temas de mayor debate sobre la
pesquisa de enfermedades es la angustia que
causa a la familia un resultado positivo, verda-
dero o falso.

El costo emocional de un informe adverso
puede y debe ser atenuado. La pesquisa no es un
procedimiento diagnéstico sino de deteccién. Se
realiza con métodos simples, accesibles, de bajo
costo, con la mayor sensibilidad y especificidad
posible. Los resultados pueden ser negativos o
positivos y, en ambos casos, verdaderos o falsos.
El profesional responsable del programa de pes-
quisa en cada institucion o simplemente a cargo
de su paciente, necesita capacitarse para manejar
todas estas situaciones.

El primer paso es la informacion: qué se pes-
quisa, qué valor predictivo positivo o negativo

tienen los resultados, cudles son los pasos a se-
guir en cada caso, cémo se define el diagnoéstico.
El conocimiento de esta informacién, se integrara
en la relacién con su paciente, no para abrumar
con ella sino para aportar el concepto necesario
en cada momento. Es fundamental anticiparse a la
necesidad de repetir la pesquisa. El indice de reci-
tacion es variable para las diferentes enfermeda-
des y métodos, pero es frecuente. La ansiedad es
menor cuando la familia estd advertida.

Los resultados negativos pueden confundir
a quien no estd prevenido de los alcances y limi-
taciones de un método de pesquisa. Se debe re-
cordar que ésta no es infalible, porque existe la
variabilidad biolégica dentro de las enfermeda-
des, los errores humanos y las fallas instrumen-
tales o técnicas. El criterio clinico sigue siendo
soberano. Ante la sospecha de una patologia,
aunque el resultado de la pesquisa haya sido ne-
gativo, demorar los estudios diagndsticos sélo sig-
nifica perder tiempo.

Todo programa de pesquisa supone la inte-
gracion del sistema de salud, los profesionales y
la comunidad. Las autoridades, los médicos y los
padres de los recién nacidos tienen facil acceso a
la informacién sobre las ventajas de implementar
la pesquisa neonatal obligatoria. Sélo falta la vo-
luntad de hacer. ®
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