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Bioética y politicas publicas de
tamizacion neonatal en los Estados
Unidos, el Reino Unido y Colombia

Bioethics and public policies in neonatal screening in the
United States, United Kingdom, and Colombia

Ricardo A. Cifuentes 1*
Universidad Militar Nueva Granada, Colombia

Resumen
Introduccién. : La reflexidnsobre cémo deber ser la tamizacién neonatal requiere revelar
la relevancia de los factores bioéticos involucrados.
Objetivo. : Comprender la relacién de las consideraciones bioéticas con la forma en que
se efecttia la tamizacién neonatal e indicar la relevancia de esta actividad en las normas
colombianas.
Materiales y métodos. : Se hizo un estudio comparado de las politicas publicas en
Estados Unidosy el Reino Unido, las cuales representan casos extremos de la tamizacién
neonatal. Con base en las similitudes y las diferencias, se interpretd la influencia de los
principios bioéticos. Con esta informacién, se indicaron en la normatividad colombiana
sobre tamizacién neonatal las consideraciones bioéticas pertinentes.
Resultados. : En el Reino Unido prevalece la autonomia de los padres, lo que ocasiona
riesgos al no cumplirse con las acciones obligatorias de beneficencia. En los Estados
Unidos prevalece la beneficencia, con un amplio y obligatorio cubrimiento de anomalias
sujetas a tamizacién, lo cual incrementa la probabilidad de falsos positivos y ocasiona un
alto costo de oportunidad. Hay similitudes entre los procedimientos de los dos paises que
también estdn parcialmente contemplados en Colombia, como la pretension de equidad
en el acceso. Otras, como el asesoramiento profesional especializado o la posibilidad de
rechazar la tamizacidn, no se tienen en cuenta en la normatividad colombiana sobre
tamizacién neonatal. Ademds, hay diferentes enfoques de justicia frente a la inclusién de
las anomalias en la tamizacién y falta de armonfa entre las normas, lo que impide una
deteccidn eficaz.
Conclusién. : Las consideraciones bioéticas no solo explican las diferencias entre paises,
sino que algunas veces prevalecen en la concepcién de las politicas publicas de tamizacién
neonatal. En Colombia, se propone su inclusidn en las normas de mayor jerarquia para
hacerlas mas efectivas.
Palabras clave: Tamizacién neonatal++ bioética++ politica social++ autonomia
personal++ justicia social++ beneficencia.

Abstract
Introduction: Thinking about how neonatal screening should be done requires
explaining the relevance of the bioethical factors involved.
Objective: To understand the relationship between bioethical considerations and the
way neonatal screening is done and to identify its relevance in the Colombian legislation.
Materials and methods: A comparative study of public policies in the United States
and the United Kingdom was done, as they exemplify extreme cases of neonatal
screening. The influence of bioethical principles was interpreted based on similarities
and differences. With this information, locally affected bioethical considerations were
identified in the Colombian legislation on neonatal screening,
Results: In the United Kingdom, paternal autonomy prevails allowing parents to deny
obligatory beneficence. In the USA, beneficence prevails and a significant number of
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anomalies must be screened for. This increases the likelihood of false positives and
causes a high opportunity cost. Both countries have similarities which are also partially
accepted in Colombia, suchas the demand for equity of access. Others, suchas specialized
professional advice

or the right to refuse screening, are not considered in the Colombian legislation on
neonatal screening. Additionally, there are circumstances in Colombia such as different
perspectives on what respecting justice means and how to apply that in choosing which
abnormalities are screened for and lack of harmony between norms that prevents
efficacious detection.

Conclusion: Bioethical considerations explain the differences between countries and
sometimes prevail in the development of public policies on neonatal screening. Their
inclusion in high-level norms in Colombia for effective screening is proposed.

Key words: Neonatal screening, bioethics, public policy, personal autonomy, social
justice, beneficence.

Actualmente, se considera basico detectar dos anomalias en los recién
nacidos antes de que presenten signos de enfermedad: la fenilcetonuria
y el hipotiroidismo congénito. Algunos paises no cumplen con este
estandar porque comenzaron su deteccién en los ultimos anos, o por
tener una baja cobertura debida a factores externos como los nacimientos
fuera del hospital o los problemas financieros '. En Colombia, la tinica
anomalia que se detecta es el hipotiroidismo mediante la prueba de TSH
en el momento del nacimiento, lo cual se aprob6 en el 2000 como
actividad de demanda inducida de obligatorio cumplimiento 2, Por el
contrario, la tamizacién neonatal, o sea, la deteccidén en el momento del
nacimiento de alteraciones endocrinas, hematoldgicas o metabdlicas que
suelen resultar en enfermedades devastadoras e, incluso, en la muerte

cuando no reciben un tratamiento temprano 3% hasido impulsada porlos
adelantos tecnoldgicos en los paises desarrollados, en los cuales se evaltian
alrededor del5 anomalias’.

En este contexto, la reflexién sobre el deber ser de la tamizacidn
neonatal requiere comprender las razones de las diversas maneras en
que se realiza esta actividad. Aplicando una especie de reduccionismo,
frecuentemente se intenta construir una teorfa a partir de observaciones
uniformes, lo cual es un error cuando se enfrenta la incertidumbre de un
mundo complejo, interconectado y vulnerable a situaciones inesperadas,
como el actual °. La alternativa es analizar los llamados ‘casos extremos’,
los cuales son especialmente utiles para entender el objeto de estudio.
La interpretacion de un caso provee una informacién de riqueza tnicay
puede, incluso, revelar la parte oculta de los fenémenos sociales®.

Un caso extremo de la tamizacién neonatal es el del Reino Unido, pues
este es el pais desarrollado conde se tamiza el menor numero de anomalias
en el momento del nacimiento, a pesar de contar con la tecnologia que
permite evaluar simultaineamente decenas de ellas. Por otra parte, los
Estados Unidos es el caso extremo opuesto, pues, contrario alo que sucede
en el Reino Unido, es el pais desarrollado en el que se tamiza con la
misma tecnologfa el mayor niimero de anomalias. Con este tipo de casos
extremos y contrastados se puede, incluso, explorar el rango cubierto por

una proposicién general7.
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En este sentido, para la comprension de las formas en que se adelanta
la tamizacidn neonatal resulta fundamental analizar las politicas publicas,
ya que su objetivo es enfrentar los desafios que surgen con las nuevas
tecnologias y su uso expandido *, asi como proteger el desarrollo de una
actividad de importancia para cada nacidn y tener efecto sobre la manera

en que esta se lleva a cabo 89 Ademds, dado que el periodo neonatal se
caracteriza por la heteronomia y la vulnerabilidad del neonato, pues las

decisiones sobre su cuidado reposan en cabeza de los padres 10 e andlisis
de dichas politicas en este &mbito debe considerar circunstancias bioéticas
especificas.

Por los motivos expuestos, se cotejaron las politicas publicas de
tamizacién neonatal en el Reino Unido y en los Estados Unidos, con
el fin de comprender la relacién de los aspectos bioéticos con la forma
en que se lleva a cabo esta actividad en el 4mbito internacional y, con
base en dicha informacién, establecer las consideraciones bioéticas que
se ven afectadas por las circunstancias locales y los riesgos asociados en
la regulacién colombiana relativa a la implementacién de la tamizacién
neonatal. Asimismo, se aportan elementos que deben tenerse en cuenta si
se aspira a implementar una tamizacién neonatal efectiva.

Mediante un método analitico-interpretativo con enfoque cualitativo,
se compararon las politicas publicas como paso preliminar para
interpretar la influencia de los aspectos bioéticos sobre la forma en que se
lleva a cabo la tamizacién neonatal.

Materiales y métodos

Se abordaron tres fases. En la primera, se hizo una revisién sistemdtica
utilizando las bases de datos electrénicas Pubmed y Embase, como se ha
hecho en estudios previos ', utilizando los términos “Policy” y “Neonatal
Screening” de los Medical Subject Headings (MeSH) en publicaciones
en inglés o espafiol registradas entre el 2005 y el 2015. En el caso de
Embase, se excluyeron los articulos publicados en otras bases mediante la
instrucciéon [embase]/lim.

Una vez recuperado el listado de articulos, los criterios de inclusién
fueron la mencidn en el titulo o en el resumen de los paises en estudio
(Estados Unidos o Reino Unido, “USA” y “UK”) y de los términos
“policy>, “political” o “public health” y “newborn screening” o “neonatal
screening” y su publicacién como articulos completos en revistas evaluadas
por pares.

Posteriormente, se cotejo la forma en que se lleva a cabo la tamizacion
neonatal en los Estados Unidos y en el Reino Unido mediante
un estudio comparado, estableciendo similitudes y diferencias en las

politicas publicas 12 Con este fin, se clasificaron los hallazgos en los
articulos incluidos y en los documentos relacionados en una matriz de
datos cualitativos segiin el contexto y el procedimiento. Con respecto
al contexto, los siguientes términos facilitaron el estudio del texto:
estructura para la fijacién de politicas, historia, anomalias tamizadas
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y costos. En cuanto al procedimiento, dichos términos fueron los
siguientes: consentimiento, manejo de resultados y manejo de muestras.

Por ultimo, mediante un proceso inductivo, se abordé en dos etapas
la fase de interpretacion 1213 Primero, se dilucidé de qué forma influfan
los principios bioéticos descritos en los articulos en las politicas publicas
sobre tamizacion neonatal en los Estados Unidos y en el Reino Unido.
En segundo lugar, se analiz6 la forma en que los principios bioéticos
contemplados en estos dos paises se consideran en las normas que rigen la
implementacién de la tamizacién neonatal en Colombia ',

Con este fin, se indagaron las normas desarrolladas para la tamizacion
del hipotiroidismo congénito y la ley de enfermedades huérfanas (dado
que muchas de ellas pueden detectarse mediante la tamizacién neonatal),
las cuales se analizaron en el contexto del plan obligatorio de salud
(POS), el Cédigo de Infancia y Adolescencia y la Constitucién Politica
de Colombia. Después, se establecieron las consideraciones bioéticas
pertinentes localmente, utilizando una matriz de datos cualitativos con
las normas en un ¢je y los principios bioéticos en el otro ¢je.

Resultados

Se encontraron 133 articulos y se excluyeron 39 que no mencionaban a
los Estados Unidos ni al Reino Unido, 51 que no incluian los términos
indicativos de una aproximacion a las politicas publicas de tamizacién
neonatal nien el titulo ni en el resumen y tres que estaban disponibles solo
como resumenes, con lo cual se incluyeron 40 articulos en total.

Politicas piiblicas en el Reino Unido

El UK National Screening Committee (UK NSC) evalta la evidencia y
hace recomendaciones a los cuatro paises del Reino Unido con respecto
a los programas de tamizacién '°. Decidida su ejecucion, el centro
responsable de los programas de tamizacién se encarga del desarrollo,
implementacién y mantenimiento de programas uniformes, los cuales
quedan bajo la responsabilidad del director del UKNSC y de la autoridad
de salud’®.

Desde el 2003, dicho comité establecié los criterios para determinar
las anomalias sujetas a deteccidn, los cuales se basan en los postulados
por Wilson y Jungner en un informe de la Organizacién Mundial de la
Salud, pero, ademas, consideran trabajos internacionales, informes sobre
la actividad y el uso de tecnologias multiples, como la espectrometria de
masas en tindem. Por lo tanto, para considerar la posible inclusién de una
anomalia en los programas, se requieren pruebas de alta calidad y datos
empiricos sobre la viabilidad y la eficacia que con frecuencia son de dificil
obtencién debido al reducido nimero de casos y a la heterogeneidad
de tales anomalias. Es asi que aquellas anomalfas solo parcialmente
estudiadas en el Reino Unido, como la hiperplasia suprarrenal congénita,

no se incluyen en la tamizacién 7',
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Actualmente, la tamizacidén neonatal se ofrece a los cerca de 800.000
menores que nacen anualmente en el Reino Unido. A finales de la década
de 1990, las anomalias tamizadas inclufan la fenilcetonuria (analizada en
muestras de orina desde 1950 y en sangre desde 1969) y el hipotiroidismo
congénito (desde 1980). En el 2006 se agregaron la enfermedad de
células falciformes y la fibrosis quistica y, en el 2009, la deficiencia de la
deshidrogenasa de la acil-CoA de cadena media luego de un estudio de

cuatro anos %7, Hoy en dia, se tamizan cuatro anomalias mds, para un
total de nueve: la enfermedad de la orina con olor a jarabe de arce, la
acidemia isovalérica, la aciduria glutdrica de tipo 1y la homocistinuria .
La tamizacién neonatal de estas anomalias es de financiacién publica 'y

los an4lisis econdmicos han demostrado su costo-efectividad®®?!.

Politicas piiblicas en los Estados Unidos

Tanto el gobierno federal como los de los estados fijan politicas para
manejar la tamizacién neonatal, pero, comparativamente, el gobierno
federal tiene un papel limitado: contribuye con fondos para ayudar a los
estados y cuenta con comités de trabajo para explorar las implicaciones
clinicas, éticas, sociales y politicas de esta actividad. Ademds, se asegura de
que los laboratorios cumplan con los estdndares y aprueba las plataformas
de tamizacién de uso publico. Los estados tienen un papel mayor, pues
escogen las plataformas y las anomalias sujetas a tamizacién. Cada estado

es responsable de garantizar la oportunidad de tamizacién a los recién

nacidos en su territorio y de pagar la mayoria de los costos del proceso 2

Son pocos los que no cuentan con una legislacién especifica y la actividad

también estd regulada por la normatividad general de salud puablica =)
La tamizacién neonatal se viene efectuando en todos los estados desde

la década de 1970 %* y, actualmente, cubre a cerca de cuatro millones de
neonatos al ano. Los criterios de Wilson y Jungner han servido como un
estandar para determinar las anomalias incluidas en el panel y bdsicamente
se tamizan aquellas con tratamiento disponible. Sin embargo, en afios
recientes algunas autoridades han abogado por introducir modificaciones
en los criterios, incluso algunas sustanciales,en respuesta a la evolucién
tecnolégica*?, y han propuesto que se “tamicen(todas las anomalias
posibles técnicamente)a menos que exista una poderosa razén para no
tamizar”*%.

En el 2002, el American College of Medical Genetics and Genomics
(ACMG) hizo una evaluacion sistemdtica de los programas de tamizacién
neonatal, en cuyo marco se evaluaron 83 anomalias y se tomaron
en consideracién los beneficios para la familia, incluso en ausencia
de beneficio directo para el menor sujeto a tamizacién 4 Fl ACMG
recomendd incluir en la tamizacién 29 anomalias universales y 25
secundarias. Las secundarias se detectan simultineamente con las
universales mediante técnicas como la espectrometria de masas en

tandem, a pesar de no cumplir con los criterios cldsicos para incluirlas %,
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como son conocer su historia natural o la necesidad, duracién y eficacia

del tratamiento % Este proceso de evaluacién fue criticado argumentando
que se habia empleado una encuesta respondida por 289 individuos
Ginicamente y que no se conocié la frecuencia de respuesta, se prestd
poca atencion a la calidad de la evidencia, no se discutieron los aspectos
éticos o legales, se conformd un comité responsable principalmente con

defensores de la tamizacién y la justificacién de la inclusién de las

anomalias y no respondié al bienestar del neonato sujeto a evaluaciéon 26,

Dado el apoyo del Secretary’s Advisory Committee on Heritable

Disorders in Newborns and Children ¥, el nimero de anomalias sujetas
a tamizacidn se expandié drésticamente cuando los estados adoptaron el

panel propuesto por el ACMG * Los avances en la tecnologfa y en los

tratamientos médicos han tenido un papel fundamental en este cambio,

sin embargo, debe reconocerse el papel de los grupos de activistas 2,

Asi, en algunos estados, incluso, se tamizan anomalias sin posibilidad
de tratamiento y otras adicionales a las sugeridas por el ACMG, debido
a los esfuerzos locales de las familias afectadas y de las organizaciones

voluntarias en el campo de la salud que convencen a los legisladores 3 y
justifican la inclusién por los posibles dafios, como la ansiedad familiar

y el estigma para el menor, y beneficios como impedir los tratamientos

innecesarios, evitar la odisea diagndstica y planear futuros embarazos 16

En cuanto a los costos, en los Estados Unidos -donde
se tamiza un gran ndmero de anomalias-, las preocupaciones
financieras han aumentado a medida que los programas se
han vuelto mis complejos. Ademds, hay un aumento de la
dependencia relacionado con los cobros, que en el 90 % de los
programasdebensercubiertosporlospadresoporuntercerpagador.Eneste
sentido, el 61 % de los programas ha reportado haber recibido algunos
fondos de los servicios de salud materno-infantil y el 24% reporté el
reembolso directo de Medicaid, el seguro del gobierno para las personas

de bajos ingresoszg.

Comparacion de las politicas piblicas del Reino Unido y de los Estados
Unidos

Como se practica actualmente, la tamizacidon neonatal se concentra casi
exclusivamente en anomalias causadas por alteraciones en los genes 2225,
Con excepcién del hipotiroidismo congénito, las anomalias objeto de
la tamizacién en el Reino Unido y en los Estados Unidos son de tipo
autosdémico- recesivo. Otra similitud es que en ambos paises se toma la

muestra en los primeros cinco dias de vida y los resultados anormales se

comunican en la primera semana después de la tamizacién 1522 Asimismo,
se reconoce la importancia de los resultados para garantizar la efectividad
de los programas, y de las muestras residuales para controlar la calidad

de laspricticas de laboratorio y resolver problemas clinicos e, incluso,

forenses®*3!,
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En los Estados Unidos, cada estado elabora su propio programa vy,
al igual que en el Reino Unido, se han desarrollado normas especificas
para la tamizacién neonatal. Sin embargo, aunque las reglas, regulaciones,
protocolos y estrategias financieras de la tamizacién varian entre los

estados 2, hay diferencias sustanciales con respecto al Reino Unido,
donde las politicas publicas en este campo son de nivel nacional (cuadro

1).
Cuadro 1

Diferencias en las politicas ptblicas de los Estados Unidos y el Reino Unido

Aspecto

Diferencias

Mimere de anomaliaz

Pago

Conzentimiento

Reporte de resultadoz

Seguimisnta

Confidencialidad de loz datos

Muestraz residuales

En loz Estades Unidos, 22 someten a tamizacidn mas de cinco decenas de anomaliaz, en tanto que, en el Peino
Unido, ze permite =l uzo de la mizma tecnolegia sole para detectar un nemero reducido de anomaliaz (33].

Contrario a lo gque zucede en el Beino Unide, en log Eztadoz Unidoz hay preocupaciones financieras. En el
90 % de loz estados 82 cobran cuotas a log padres o a un tercer pagador (28).

En &l Beino Unido, loe padrez dan el consentimiente verbal para la tamizacion (15) incluido &l uzo de
rezultadoz para investigacion protegidos con el anonimatoe (16,21). En loa Estados Unidos, la tamizacion
neonatal ez obligatoria en 49 de loz 51 estados (23], y no &2 ha considerado tactible ni deseable un proceso
de consenfimiento para cada anomalia (4); loz padres deben estar informados, pero no ez comun que las
normas lo requieran (34|, y hay ‘evidencia’ de que solo eztdn vagamente conzcientes del proceso (22).

En loz Estadoz Unidosz, los rezultados anormales e comunican al hospital donde == toman laz pruebas y un

médico de planta informa a loz padres (22). En el Peino Unide, uzualmente ez un pediatra ezpecialista quien
comunica loz rezultades anomales y lo2 “no zoepechozos’ mediante carta a loe padres (21|, en tanto que los
de portadorez sanoz ze informan mediante cartaz o, incluso, en visitaz domiciliariaz de loz consejeros (35

En &l RBeino Unido, loe laboratorioz envian loz datos de forma andnimoz al Departaments de Pegistroz de
Salud Infantil y alli 2& recogen en hojas de cilculo para 2u envio electranico al centro de tamizacion. La
cobertura de este procedimiento alcanzo el 95 % en 2l 2014 (15). En los Estadoz Unidoz, la mayoria de los
eatados que recolectan loz dates a large plaze lo hacen en papsl o verbalmente (36].

En el Beino Unido, los rezufiadoz de la tamizacion de la enfermedad de célulaz fakiforrmes no e mantienen
anonimas para el seguimiento, pere &i loz demés resultados, tanto para este fin como para la investigacion
(21). En algunoz estados de loz Estados Unidos, 22 mantiens el anonimato para la invesfigacion, pero en
otrog 22 requiere autorizacion de loz padres (23).

En loz Eztadoz Unidoz, 22 conzervan por un afio en un buen nimero de estados (23). Algunoz estadoz

dan a loz padrez la opcion de solicitar 2u desfruccion o rechazar 2u uzo en la investigacion. A pezar de zu
importancia cientifica, el uso y el almacenamiento de laz mueastraz no estin integralmente abordados por

laz normasz (27|. En el Beino Unido, estd reglamentado 2u uzo en investigacion ain develar la identficacidn
perzonal y previa autorizacion del comité de éfica, y 22 pemite un almacenamiznto de minime cince afies (31).

Relacion de los aspectos bioéticos con las politicas priblicas en el Reino Unido
y en los Estados Unidos

Con respecto al principio de justicia, en estos dos paises la tamizacion

35,37

neonatal se hace a toda la poblacién , con lo cual prevalece la

equidad 38 Asimismo, no se discute la necesidad de tener un adecuado
asesoramiento médico sobre el principio de beneficencia. Se destaca
que, en el Reino Unido, los resultados son comunicados por pediatras

entrenados y especializados en tamizacién neonatal'>*".

Un aspecto especifico de las politicas es su relacién
con el principio de autonomifa. Hay acuerdo con respecto
al disentimiento informado, es decir, la potestad de los

4,15

padres de rechazar la tamizacidn También, hay acuerdo

encuantoalapreocupaciénporlaprivacidaddelasmuestrasresiduales®®yla
necesidad de garantizar la confidencialidad para prevenir la
discriminacion, por lo cual los resultados utilizados para el seguimiento se

mantienen anénimos> "%,
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Principales diferencias en las politicas de tamizacién neonatal segun los cuatro principios bioéticos clésicos

Por otro lado, hay diferencias en cuanto a la forma en que se relacionan
entre si los principios bioéticos en la tamizacién neonatal. En los
Estados Unidos, prevalece el principio de beneficencia, con un amplio
cubrimiento obligatorio de las anomalias objeto de tamizacién. Este
enfoque pone en riesgo el respeto a la dignidad del neonato, pues se
le instrumentaliza con el fin de beneficiar a otros, pero también otros
principios como los de no maleficencia y justicia (cuadro 2). En el Reino
Unido, se le da preponderancia a la autonomia de los padres, pues
se requiere su consentimiento incluso para la tamizacién con probado
beneficio para el neonato, lo cual podria impedir el beneficio obligatorio

desde una perspectiva moral %,

Cuadro 2

Feino Unido

Estados Unidos

Bensficencia

Mo maleficencia

Autonomia

Justicia

El enfoque 2= baza en la evidencia de la eficacia
[16), con beneficio directo para el evaluado.

Hay probabilidad de dafos evitables por
negacion del consentimiento.

5e tarmnizan anomalias con equilibrio justificado
enire fesgoz y beneficioa.

Exiate probabilidad de estigma o dizcriminacian
de los no afectados (22).

Se requiere el conzentimiento previa
informacion detallada de cada anomalia (15].
En cuanto a la privacidad, los padres tienen
acceso a todos los resultados.

Laz muestraz andnimas pusden usarze en
investigacian (31).

Ez posible la inequidad en el acceso a las
pruebaz de gran demanda, dizponibles
solo para quien pueda pagarlas (15|, pues
deben observarse criterios rigurosos de
cumplimiente inciarto.

Se buzca bensficdar no solo al menor evaluado {16).
La tamizacion de algunaz anomaliaz bensficia a

la familia o la zociedad, pero no al neonate sujeto
a tamizacion.

Hay mayor probabilidad de falzos positivoz y de
dafios azociados (16) debido al gran nomero de
anomaliazs tamizadas.

Hay oferta de tamizacion obligatoria con
informacion general de decenasz de anomalias.
En cuante a la privacidad, los padres tienen
accezo a los rezultados anormales.

Existe alto costo de oportunidad con pozible wzo de
recurzoz de ofroz programasz de gran eficacia {15).
Se incluyen anomalias debido a infereses de
sectores de la sociedad (3].

Aspectos bioéticos y politicas piblicas sobre la tamizacion neonatal en

Colombia

En concordancia con el Articulo 44 de la Constitucién Nacional, el
Cédigo de la Infancia y la Adolescencia expedido en el 2006 propende
por una justicia con un enfoque de bienestar y le asigna al Estado la
responsabilidad de ser garante del derecho a la salud integral de los
nifios. En el Articulo 36 del Cédigo, se especifica que todos los ninos
con anomalias congénitas tienen derecho a ser diagnosticados y a recibir

tratamiento 2. Una de tales anomalias es el hipotiroidismo congénito,

cuya deteccidén equitativa se reconocié como derecho desde el 2000,

cuando se establecié la meta de una cobertura del 90 % como minimo %2,

y se establecié el 2010 como el plazo limite para garantizar el acceso a los

servicios de salud de las personas que sufren de enfermedades huérfanas 2.

En este contexto, el Ministerio de Salud expidié en el 2013 la “Guia
de préctica clinica de deteccién de anomalias congénitas en el recién
nacido”, en la cual, ademas del hipotiroidismo, se recomienda la deteccién
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universal en sangre de otras siete anomalias como parte de la atencién
del recién nacido, recomendacién que se basé en la adecuada relacién
costo-beneficio propia de un principio vélido de justicia: la utilidad. Asi,

la guia propendié por una justicia con enfoque utilitarista al recomendar

la tamizacién de ocho anomalias después de un analisis econdémico 4

Con respecto al principio de no maleficencia, se le honra evitando
tamizar anomalfas para las cuales no existe tratamiento, asi como
resultados no confiables, lo cual es, sin duda, una pretension dificil de
lograr. En el momento del nacimiento hay una elevacién de la TSH, la
cual disminuye alos 5 a7 dias de edad **, por lo que -asi como se estipula en
los Estados Unidos y en el Reino Unido- la guia reconoce como deseable
tomar la muestra de sangre a las 72 horas. No obstante, considerando que
el egreso se da frecuentemente antes de las 24 horas del parto, se permite

la toma después del nacimiento o antes del egreso 4 En este contexto, el
hipotiroidismo se detecta solo en el 4,3 % de los citados a las pruebas de

confirmacién 4, lo cual implica un nimero elevado de falsos positivos en
la prueba inicial.

En cuanto a la autonomia, a pesar de iniciativas como el proyecto
de ley sobre tamizacién neonatal del 17 de mayo de 2017, el cual fue

objetado, y de ser parte fundamental de los derechos de los pacientes

4 en el momento no existe la obligacion de proporcionar informacién

sobre los resultados de la tamizacidn neonatal ni la posibilidad de que los
representantes de los menores autoricen o rechacen su realizacion, el uso
de las muestras residuales o la revelacién de tales resultados.

Por otra parte, en concordancia con el Articulo 15 de la Constitucién
Nacional, la norma reconoce la necesidad de mantener la confidencialidad
de los datos de identificacidn, los cuales deben guardarse tinicamente

para la vigilancia de los casos detectados 47 Sin embargo, esto pareceria
insuficiente considerando que un perfil genético puede identificar un
individuo, lo que justifica un manejo especifico para mantener la
confidencialidad de los resultados y la privacidad de las muestras.

Con respecto al principio de beneficencia, este se rescata con la oferta
obligatoria de la tamizacién del hipotiroidismo, cuya deteccién temprana
permite obtener un beneficio directo para el neonato examinado.
Ademis, independientemente de los signos de enfermedad o de los
factores de riesgo, en la guia se reconoce la necesidad de ampliar
el beneficio de la deteccién temprana a ocho anomalias que tienen

posibilidad de tratamiento 4 Gin embargo, en el Plan Obligatorio de
Salud (POS) no se contemplan los exdmenes de laboratorio para cuatro de

las anomalias propuestas en la guia 8 1o que demuestra la falta de armonia
entre las normas (cuadro 3). En resumen, actualmente no es forzosa la

deteccién de dichas anomalias, pues las actividades de demanda inducida

deben estar incluidas en el POS para que tengan un caracter obligatorio *2.
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Cuadro 3

Pruebas de deteccién de anomalias recomendadas para la tamizacién universal en Colombia

Anomalia tamizada

Prueba (metabolito) Codige unico de precedimiento

Hiperplazia zuprarrenal congénita
Deficiencia de biotinidaza
Fenileatonuria

Galactosemia

Deficiencia de la deshidrogenaza de cadena media de acil-CoA

Aciduria organica metilmaldnica
Aciduria orgdnica propidnica
Hipotirsidizmo congénito

17-a-hidroxiprogesterona 904509
Hiotina S
Fenilalanina y firozina 08100 y 508113
Galactoza 903301
Perfil de acilcarnitinas ({C8 acilcarnitina) m---
Metiimalonil-Co& —————
Propionil-CoA e -
TSH neonatal 904303

Por otra parte, desde el 2000 se reconoce la necesidad de hacer

seguimiento mediante indicadores, lo cual trae beneficios 2. en este
sentido, se destaca que la cobertura de la tamizacién neonatal del

hipotiroidismo llegd a cerca del 80% entre el 2009 y el 2014,
Ademas, se reconoce la necesidad de hacer el seguimiento de los casos
detectados mediante el Sistema de Vigilancia en Salud Publica (Sivigila)?’.
Sinembargo, solo al rededor del 52% de los neonatos se somete a control
para confirmacién del diagndstico 1 Jo cual implica una pérdida de casos
positivos con riesgo de desarrollar una discapacidad evitable y, por ende,

la omisién de una accién moralmente obligatoria de beneficencia para

prevenir un eventual dano®,

En sintesis, en Colombia el enfoque de la tamizacién neonatal es
similar al del Reino Unido en cuanto a la no maleficencia y a la
beneficencia, pues se establece que se deben tamizar anomalias con un
riesgo justificado y de beneficio directo para el neonato sujeto de la
tamizacién. En cuanto ala autonomia, a pesar de los esfuerzos legislativos,
hoy se acerca més al modelo de los Estados Unidos, ya que no se requiere
un consentimiento especifico para hacer la tamizacién neonatal. Sin
embargo, hay consideraciones bioéticas propias del pais que generan unos
riesgos especificos (cuadro 4).

Cuadro 4

Consideraciones bioéticas afectadas por circunstancias locales y riesgos asociados

Consideraciones bioéticas

Riesgos asociados

Justicia: por un lade, e aprecia el enfogue
utilitarizta y, por otro, el enfeque de Estado
garante de derechos.

No maleficencia: hay alto resgo de falzos
pogitivos por la toma temprana de muestras
para la deteccion del hipotiroidizmo.

Autonomia: no ze reconoce el derecho

4 recibir inform acion sobre la tamizacian
neonatal o 4 autorizar o rechazar su
realizacidn, el uso de muestras o la revelacion
de rezultados. Tampoco, hay aluzion al
accego confidencial a loz resultadoz nia la
privacidad de laz muesiras.

Bensficencia: no 22 aborda &l azesoramiente
especializado en la solicitud, el analiziz y el
seguimiento de laz pruebas. Falta armonia en
normas para la tamizacion y el zeguimiento.

Dafos prevenibles (dizcapacidad| por inequidad
de acceso a las pruebas dizponiblez zolo a
quien pueda pagarlaz por no estar laz anomaliazs
incluidaz en &l panel de tamizacian neonatal

Dafios peicozociales injustificados e, incluzo,
fizicos por el estigma y la pozible dizcriminacion

Dafies prevenibles (discapacidad| debidos a
pérdida de cazos pogitivos en la tamizacion por
la talta de comprenzién de la comunidad y dafios
injustificadoz por dizcriminacion

Dafio por errores en la interpretacion o en la
comunicacion de los resultados.

Dizcapacidad evitable por no haberze realizado
la tamizacion de reconocida eficacia
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Discusion

La tamizacién neonatal se ha convertido en un asunto casi
completamente genético sujeto al ripido aumento del conocimiento en
este campo vy al interés de la sociedad. Como se espera de una actividad
originada en los desarrollos cientificos, la evidencia empirica de sus
beneficios y riesgos, asi como la disponibilidad de recursos, son aspectos
que se deben considerar en la implementacién de las politicas pertinentes.
Sin embargo, las consideraciones bioéticas pueden prevalecer a la hora
de fijar politicas, no solo sobre los aspectos aceptados, sino también
sobre los controversiales. En Colombia, se han esgrimido consideraciones
bioéticas que responden a circunstancias locales que alteran la efectividad
de la tamizacién neonatal por no considerar, en algunos casos, aspectos
aceptados en el dmbito internacional y, en otros, incluso por falta de
armonia entre las normas.

Actualmente, se acepta la evaluacién de anomalias basada en la certeza
del beneficio para el neonato sujeto a la tamizacién. Sin embargo, al
aumentar el nimero de anomalias evaluadas, también se incrementa el
numero de falsos positivos, lo que ocasiona ansiedad en los padres, un
efecto que no necesariamente desaparece al descartarse el diagnéstico .
Es asi como el equilibrio entre los beneficios y los riesgos de la evaluaciéon
de muchas de las nuevas anomalias incluidas en el panel de tamizacién

se ha hecho mas fino ¥, En algunas ocasiones, dicho equilibrio no va en
una sola direccidn, por lo que los enfoques alternativos a la tamizacién
obligatoria podrian mejorar el impacto de los programas™.

Ademds, en la implementacion de la tamizacién neonatal de cualquier
anomalia, se considera la disponibilidad de los recursos financieros, de
los servicios clinicos y de los sistemas de evaluacién de los resultados >°.
En este contexto, los criterios de Wilson y Jungner se presentan como
la referencia para determinar las anomalias que deben tamizarse. Sin

embargo, no parece haber una forma universalmente aceptada de usarlos o

derivar de ellos herramientas de decision objetivas **. Los analisis de costo-
efectividad solo indican qué tanto se estaria dispuesto a pagar para salvar
la vida de un menor, pero, en dltimas, las decisiones sobre la tamizacién
generalmente estdn motivadas por factores emocionales, alianzas y
compromisos morales 51 En consecuencia, frente a la tamizacién neonatal
se consideran aspectos bioéticos congruentes con el derecho de referencia
contenido en las declaraciones internacionales 2.

La tamizacién de la enfermedad de células falciformes, la cual es la
anomalia mds frecuente en algunos grupos étnicos, se hace a toda la
poblacién tanto en los Estados Unidos como en el Reino Unido, incluso
en contra de las consideraciones econdmicas, pues se tiene en cuenta la
equidad en el acceso, consideracién bioética relacionada con el principio

de justicia ¥ Asimismo, se reconoce la necesidad de minimizar
los falsos positivos para rescatar el principio de no maleficencia,
y en aras de una correcta interpretacién, comunicacién y buenos

resultados, se considera apropiado hacer seguimiento 36 y contar con
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asesoramiento médico especializado con el fin de salvaguardar el principio

de beneficencia '>*'. En cuanto al principio de autonomia, en el Reino
Unido y en los Estados Unidos se brinda a los padres la opciéon del
disentimiento informado™".

La opcidn de rechazar la tamizacién neonatal no se critica dada la
poca probabilidad de obtener resultados positivos 4 rechazo que seria
discutible solo cuando se tenga una razén especifica y de peso sobre
el riesgo de que se presente una discapacidad evitable. En relacién con
el disentimiento, también se considera éticamente apropiado hacer la
tamizacién neonatal si los padres no hacen explicita su negativa una

vez hayan sido debidamente ilustrados *%. Por ello, la mayor limitacién
para un disentimiento informado, es que no se hagan los esfuerzos
suficientes para dar la informacién que permita tomar la decision 3y, en
consecuencia, serfa recomendable incluir en las normas la obligacién de
proveerla, incluyendo el propdsito (beneficios y riesgos), y la posibilidad
de hacer una prueba confirmatoria si los resultados son positivos 3 y de
utilizar los resultados o las muestras residuales en investigacion.

En cuanto al niumero de anomalias objeto de la tamizacién, no se
puede desconocer la influencia de algunos sectores de la sociedad en la

adicién de nuevas pruebas 3. En este contexto, parece recomendable que
un ente especializado analice cada anomalia propuesta para la tamizacién
considerando, en primer lugar, la evidencia de un adecuado equilibrio
entre los riesgos y los beneficios. En el caso de que no haya un beneficio
directo, debera garantizarse que la evaluaciéon no vulnere los derechos del
neonato y que esta beneficie a otros individuos 54 Por el contrario, el
no tamizar anomalias con posibilidad de tratamiento incumpliria con el
principio de beneficencia, moralmente obligatorio para prevenir un dano
40,

Por otra parte, dados los vacios en el derecho de referencia, debe
concluirse que no hay acuerdo en las politicas publicas con respecto
a algunas consideraciones bioéticas. Es el caso de la controversia
sobre si debe haber un consentimiento informado especifico para cada
anomalia o si debe brindarse acceso a informacién general o, por el
contrario, detallada. Sucede lo mismo con otra consideracién bioética, la
confidencialidad, con respecto a la cual se aprecia la falta de un enfoque

integral 5. Por una parte, los registros son andnimos Yy, por ejemplo, en
el Reino Unido se hace explicito el procedimiento para manejar los datos
sin identificacién personal, pero, por otra, la informacién del menor es
frecuentemente revelada por los padres en contextos sociales como el
escolar, lo cual ocasiona un gran riesgo de discriminacién. En este sentido,
se ha planteado el estudio de medidas como el no comunicar los resultados
al médico tratante o a los padres del menor sobre aquellas anomalias cuya
comprensién sea aun limitada 22 e incluso, evitar la realizacién de pruebas
como las de deteccidn de portadores, hasta que el nifio tenga la edad para
autorizarlas ».

Otra consideracién bioética concierne a la privacidad de las muestras
residuales, cuyos usos aceptados corresponden al control de la calidad
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técnica, el refinamiento de las pruebas y su utilizacion clinica 36 Estas
también pueden utilizarse en la investigacion, uso frente al cual la

56

poblacién ha expresado su aquiescencia *°, aunque existe la preocupacién

de que en las normas no se deja explicito si los padres deben conocer
y consentir esta actividad o no 3 En este sentido, las politicas deben
considerar la adecuada retencidén y recuperacién de las muestras, su
codificacién para que se mantenga la privacidad y, también, para poder
acceder a la fuente en caso de ser necesario . Ademis, debe considerarse
el tipo de almacenamiento: a corto plazo, es decir, menos de tres afos para
usos estandar, y a largo plazo, incluso hasta que la persona tenga mas de
18 afios, lo cual facilita la investigacion en salud publica *.

En el émbito colombiano, en que los aspectos bioéticos se consideran
parcial y separadamente, parece recomendable contar con normas de
la mayor jerarquia que no solo traten aisladamente aspectos bioéticos
como el consentimiento informado, sino que también incorporen
consideraciones aceptadas internacionalmente que armonicen tanto las
normas de menor rango como las que se enfocan en los principios de
justicia. La aplicacién coherente de los principios materiales de justicia
evita que un pafs enfrente mayores costos y mayor nimero de ciudadanos
desprotegidos 57 Ademds, la armonizacién de las normas debe permitir
la real implementacién de la tamizacion, y el respeto de los principios
de beneficencia y no maleficencia. Ello proporcionaria una deteccién
eficaz basada en propuestas técnicas como la “Guia de practica clinica de
deteccién de anomalias congénitas en el recién nacido” y un uso eficiente
de recursos que evite la inclusién de anomalias solo por presién de grupos
interesados. Asimismo, se rescataria el principio de autonomia, con lo cual
se contribuiria a la eficiencia mediante la obligatoriedad de suministrar
informacién para mejorar la comprension y disminuir la pérdida de casos
positivos, como estd sucediendo.

En conclusién, las consideraciones bioéticas prevalecen algunas veces
sobre los modelos cientificos de decisién en la formulacién de las politicas
publicas de tamizacién neonatal y se relacionan con las diferentes formas

dellevarlaa cabo en los paises 58 En este contexto, es necesaria la reflexién
en torno alos fundamentos bioéticos para fijar las politicas publicas frente
a esta actividad y para resolver aspectos controversiales. La tamizacién
neonatal es una actividad con el potencial de revelar la constitucién
genética de cada individuo, por lo que debe ser objeto de normas de
mayor jerarquia que articulen las actividades de atencién en salud con los
principios bioéticos.
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