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100 personas que asistieron a una sesién de escucha en linea de 2.5 horas, a los 12 miembros del
personal de las Academias Nacionales que organizaron y tomaron notas durante las sesiones de
escucha, y a los 14 miembros del Comité de deteccidén neonatal de las Academias Nacionales: El
personal de Panorama actual e indicaciones futuras, que dedican horas de su tiempo a examinar
las fortalezas de los programas existentes y las oportunidades futuras para mejorar la deteccién
neonatal para todos los bebés nacidos en los Estados Unidos.

En particular, agradecemos a The Akari Foundation y a REACHUP, Inc., que ayudaron a conectar a
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un proceso como este.

También agradecemos a las siguientes organizaciones por ayudar a difundir la convocatoria
de las Academias Nacionales para recibir contribuciones sobre este proyecto. Tenga en cuenta
que la informacidn presentada en este documento no refleja las opiniones de ninguna de las
organizaciones o agencias que ayudaron a difundir la convocatoria para recibir contribuciones.
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Resumen ejecutivo

Los programas de deteccidn neonatal (newborn screening, NBS) afectan a casi todas las familias
con hijos en Estados Unidos, y tienen como finalidad identificar a los bebés en riesgo de desarrollar
afecciones graves, pero que pueden tratarse. Existen tres pruebas de NBS: la prueba de muestras
de sangre seca, la prueba de pérdida auditiva y la prueba de defectos cardiacos congénitos. Las
actividades del compromiso descritas en este informe se centraron Unicamente en la recoleccién

y el andlisis de las muestras de sangre neonatal, en las que se extrae una pequena cantidad

de sangre del talén de un bebé poco después de nacer y se analiza para detectar un conjunto

de afecciones. La NBS permite a los médicos diagnosticar afecciones rapidamente e iniciar el
tratamiento lo antes posible.

Hace poco, el Congreso ordend a la Oficina de Salud de la Mujer del Departamento de Salud

y Servicios Sociales que emprendiera un estudio con las Academias Nacionales de Ciencias,
Ingenieria y Medicina para determinar las principales medidas estatales y federales que podrian
contribuir a modernizar estos programas. La Iniciativa Chan Zuckerberg proporciond financiacion
complementaria para permitir un mayor compromiso de la comunidad.

El informe de este comité proporcionara tanto opciones a corto plazo para reforzar los programas de
NBS existentes, como una vision para los préximos 5 a 15 anos.

Para obtener mas informacién sobre el trabajo del comité, visite nationalacademies.org/newborn-
screening.
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CONTRIBUCIONES DE LAS PERSONAS AFECTADAS
POR LA DETECCION NEONATAL

Aunque los miembros del comité aportan una gran variedad de experiencias y puntos de vista sobre
la NBS, era esencial que oyeran a las personas que se ven afectadas personal y profesionalmente
por la NBS en los Estados Unidos.

Se llevaron a cabo dos actividades principales del compromiso para el comité. La primera fue una
serie de sesiones de escucha en linea, celebradas en mayo y junio de 2024, y la segunda fue un
cuestionario en linea que se publicé en el sitio web del proyecto, que estuvo disponible desde el 18
de abril hasta el 26 de mayo de 2024.

Las preguntas principales que el comité planted a los participantes del compromiso fueron las
siguientes: ;Como podemos reforzar los programas actuales de deteccion neonatal? ;Qué cambios le
gustaria ver en el futuro?

Un total de 570 respuestas al cuestionario estuvieron completas (93 %) o parcialmente completas
(7 %) y se incluyeron en el andlisis. Unas 100 personas participaron en sesiones de escucha virtuales.

Los puntos de vista representados en este documento no constituyen una muestra estadistica
del publico estadounidense. La mayoria de los encuestados eran blancos (77 %), con estudios
superiores (70 % con titulo universitario o profesional), mujeres (76 %), de zonas urbanas o
mayoritariamente urbanas (80 %). Las respuestas al cuestionario provinieron en gran parte de
personas que se identificaron principalmente como padres (padres en general, 16 %; padres de un
nino con una enfermedad poco frecuente, 14 %), proveedores de atencién médica (27 %), o personas
afectadas o que defienden las necesidades de las personas con enfermedades poco frecuentes (un
total del 20 % tiene una enfermedad poco frecuente, es padre/madre de un nifio con una enfermedad
poco frecuente, o es defensor de las enfermedades poco frecuentes). No se recopild informacion
demogréfica de las 97 personas que participaron en las sesiones de escucha. La participacion
limitada de personas diversas y con frecuencia poco representadas significa que estas actividades
pueden haber pasado por alto determinados puntos de vista. Es necesario seguir trabajando en este
dmbito para garantizar la comprensién de todos los puntos de vista sobre la deteccién neonatal, un
programa de salud publica que sirve a todos los bebés nacidos en los Estados Unidos.
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Los participantes del compromiso (tanto los que respondieron al cuestionario como los que
participaron en las sesiones de escucha) compartieron sus puntos de vista sobre las fortalezas y los
desafios de los programas actuales de NBS en los Estados Unidos, asi como sobre las oportunidades
de mejora a corto y largo plazo. En conjunto, las contribuciones destacaron algunas tensiones clave
y, en ocasiones, posturas contradictorias. Esta dindmica refleja la diversidad de actores, grupos y
comunidades clave que tienen un gran interés en la NBS, asi como el hecho de que la NBS en los
Estados Unidos esté relacionada con consideraciones morales, politicas y médicas.

Objetivo de la NBS

A los participantes del compromiso se les preguntd cuél crefan que deberia ser el objetivo de la NBS
en los Estados Unidos. La mayoria de los participantes sugirié que la NBS deberia existir para salvar
vidas y evitar que las enfermedades poco frecuentes tengan consecuencias graves, al detectar
enfermedades poco frecuentes con tratamientos efectivos lo antes posible. Otros indicaron

gue la NBS deberia cumplir el objetivo mas amplio de apoyar a los padres y a los proveedores para
gue tomen decisiones informadas sobre la atencién médica del bebé. También se mencionaron
otros objetivos, como el papel de la NBS en la obtencidn de resultados de salud equitativos y su
importancia para facilitar el acceso a la atencién de seguimiento.

Fortalezas del sistema actual de NBS

Cuando se les preguntd por las fortalezas del sistema actual de NBS, la mayoria de los participantes
del compromiso hicieron hincapié en que todos los bebés reciben NBS en los Estados Unidos,
excepto en el caso de las familias que optan por no participar. Varios participantes sefialaron como
fortaleza el seguimiento de los resultados de las pruebas de deteccion con las familias. Ademés,
las contribuciones indicaron que, en la mayoria de los casos, la NBS es efectiva para identificar de
manera proactiva enfermedades y afecciones poco frecuentes detectadas que se beneficiardn de
un tratamiento temprano. Los encuestados también describieron especificamente la practicidad y
rentabilidad de la recoleccién de muestras de sangre en los programas de NBS.

Desafios actuales

Se les pregunté a los participantes del compromiso sobre los desafios de la NBS, con el fin de
buscar oportunidades para reforzar el sistema. Los participantes mencionaron que el principal
desafio del sistema actual de NBS es el proceso de aiiadir nuevas afecciones a los programas
de NBS. Varios participantes también destacaron la educacién y el apoyo a los padres como

un desafio. Otras inquietudes incluyeron la variacién a nivel estatal, la atencién de seguimiento, la
administracién estatal de los programas de NBS, la investigacién para desarrollar nuevas pruebas
de deteccién, la orientacién federal sobre las afecciones que se deben detectar y las ineficiencias
administrativas y de gestién de datos.
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Adicion de afecciones a los programas de NBS

Las contribuciones de los participantes del compromiso ofrecieron varios puntos de vista
matizados sobre el desafio de afadir enfermedades y trastornos poco frecuentes a los programas
de NBS en los Estados Unidos. Para algunos, el problema radica en los criterios del Panel de
Deteccion Uniforme Recomendado (Recommended Uniform Screening Panel, RUSP). Esos
participantes consideran que el RUSP es demasiado restrictivo, ya que actualmente crea un
proceso de diagndstico mas largo para los padres y sus bebés con enfermedades poco frecuentes
gue no estan incluidas en las pruebas de NBS. A algunos de estos participantes les gustaria que
el RUSP analizara todas las afecciones detectables para que los padres puedan estar informados
a la hora de cuidar a sus hijos. Sin embargo, una de las principales tensiones con este punto de
vista es la opinién de otros participantes que creen que los programas de NBS deben basarse en
pruebas, contar con tratamientos existentes para la afeccién y disponer de métodos de deteccidn
confiables y precisos.

Educacion y apoyo a los padres

Los participantes del compromiso hicieron especial hincapié en la necesidad de apoyar a los padres
para que comprendan y manejen la NBS. Muchos destacaron que los padres rara vez conocen la
NBS hasta que reciben un resultado de deteccidon que requiere una evaluacion adicional, por lo que
recomendaron una educacién mds temprana y sélida para los padres. Los participantes también
requirieron maneras de abordar la desconfianza publica en los programas de salud gubernamentales
y la aprension sobre el intercambio de informacidn genética. Los participantes sugirieron politicas

y protecciones de la privacidad méas amplias para un almacenamiento y un uso transparentes de
las muestras y los datos de la NBS. En las sesiones de escucha también se debatid la necesidad

de abordar las desigualdades socioecondmicas, geogréficas, raciales y étnicas, especialmente en
relaciéon con la precision de las pruebas de NBS y todas las formas de atencién de seguimiento.
Ademés, algunos participantes de las sesiones de escucha mencionaron una carga de defensa
injusta para los padres y los grupos con enfermedades poco frecuentes y destacaron las cargas
econdmicas y emocionales de la odisea diagndstica de un hijo.

Variacidon a nivel estatal

Uno de los temas mas destacados que surgieron de estas contribuciones del compromiso fue cémo
varian los programas de NBS en todo los Estados Unidos. Muchos participantes del compromiso
sefalaron que, aungue el RUSP recomienda enfermedades y afecciones para que los estados
consideren incorporarlas a sus programas de NBS, los procesos y plazos para anadir nuevas
afecciones varian de manera considerable en todo el pais. Con frecuencia, esta disparidad

se relaciond con la observacién de que los estados varian en su capacidad de fuerza laboral de
atencion médica e infraestructura de NBS. Algunos también sefialaron que la variacién de la NBS
era mas evidente en estados con grandes diferencias entre las zonas rurales y las zonas urbanas.
Otros participantes hicieron hincapié en que disponer de normas nacionales para la NBS podria
conducir a resultados de salud mds equitativos. Algunos solicitaron aumentar la estandarizacién de
la implementacién de las pruebas y reforzar las conexiones y la coordinacion desde la deteccién en
programas estatales de NBS hasta los entornos de atencién de seguimiento. Otra posible solucién
sugerida por los participantes es una mayor colaboracién interestatal y regional para la realizacion
de pruebas y la atenciéon de seguimiento.

Resumen ejecutivo | Lo que oimos: Resumen del compromiso | Deteccién neonatal en los Estados Unidos



Obstaculos para la atenciéon de seguimiento

Tanto los encuestados como los participantes de las sesiones de escucha hicieron hincapié en

la importancia del seguimiento después de los resultados de las pruebas de NBS, y muchos
destacaron que existen obstaculos significativos que impiden la intervencion oportuna en caso
de enfermedad y el apoyo a los pacientes, los padres y las familias. Algunos de estos obstaculos
son las dificultades geogréficas, los problemas logisticos y de capacidad, la falta de seguro de salud
y los problemas de comunicacién con los pagadores. Tanto los encuestados como los participantes
de las sesiones de escucha sefalaron que el problema con el seguro de salud en Estados Unidos
es un obstaculo para el seguimiento efectivo de la NBS.

Ineficiencias administrativas y de gestidén de datos

Los desafios en la gestion y administracion de datos descritos por los participantes incluyen una
falta de estandarizacién en la recopilacién y el anélisis de datos, asi como un intercambio limitado
de datos entre los sectores, organizaciones y programas estatales de la NBS. Los participantes
describieron que estos desafios relacionados con los datos pueden limitar la precision de la
deteccidn, la investigacion, la coordinacién de la atencidn de seguimiento y la intervencién oportuna
y efectiva. Se identificaron como necesidades clave subyacentes el aumento de la comunicacién y la
colaboracién dentro del sistema méas amplio de NBS.

Limitaciones en cuanto al personal

Muchos participantes de los programas de NBS y de atencién médica compartieron cémo los
programas de NBS de todo el pais estan sufriendo la falta de personal y el agotamiento del
personal. Las contribuciones también describieron cada vez mayores problemas respecto a la
capacidad y preparacion del personal ante las nuevas afecciones que se afiaden a los paneles de
deteccidn.

Financiacion insuficiente para la NBS

Los participantes del compromiso también expresaron preocupaciones sobre la financiacién
insuficiente de los programas de NBS, que afecta al mantenimiento, la expansiény la
actualizacidn de los servicios, o que contribuye a las disparidades en los programas de NBS. Los
déficits de financiacién también se relacionaron con las variaciones a nivel estatal, los desafios de

la fuerza laboral, las limitaciones en la atencién de seguimiento y los obstaculos en la investigacion.
Algunos participantes solicitaron mas financiacién y recursos federales para respaldar los programas
de NBS, e hicieron hincapié en que la financiacién insuficiente afecta a todos los aspectos del
sistema de NBS, desde los laboratorios de NBS hasta las tecnologias de pruebas, la atencién de
seguimiento y la investigacion.

Como parte de un experimento mental, se les pidié a los encuestados que eligieran una prioridad
de financiacion para el sistema de NBS de los Estados Unidos. Los encuestados se dividieron entre
la opcidn de invertir en el tratamiento de aquellos con enfermedades poco frecuentes identificadas
a través de la NBS, y la opcién de invertir en mejoras del sistema actual de NBS. Una cantidad
ligeramente menor de encuestados priorizd la inclusion de afecciones que actualmente no estan
contempladas en la NBS.
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Resultados de deteccidn inciertos

Se les pidi6 a los participantes de la sesidn de escucha ideas sobre cdmo abordar los resultados
inciertos o poco claros de la NBS. La mayoria sugirié reforzar el sistema de seguimiento y
derivacién de NBS para pruebas de diagndstico confirmatorias, asesoramiento y atencién. Algunos
también hicieron hincapié en la necesidad de un seguimiento longitudinal sistematizado.

En general, los participantes alentaron los esfuerzos para limitar los resultados poco claros. Para
algunos, la solucién seria evitar la deteccién de enfermedades sin pruebas de deteccién confiables.
Otros sugirieron que la ambigtedad en los resultados de la deteccidn podria aceptarse como un
resultado posible de un sistema de NBS en evolucién.

Investigacion con muestras de sangre

Las muestras de sangre residual son gotas de sangre seca que “sobran” después de que se hayan
completado todas las pruebas de deteccién. Estas muestras son anonimizadas y se utilizan para
mejorar la NBS para futuros bebés y también se pueden utilizar para otros tipos de investigacion. Las
regulaciones sobre los usos con fines de investigacién varian de un estado a otro. Como parte de un
experimento mental, se les pidid a los encuestados que compartieran sus opiniones sobre el papel
del consentimiento en diferentes situaciones que involucran el uso de muestras de sangre residual
para la investigacion. Los puntos de vista de los encuestados sobre el papel del consentimiento en
este proceso estaban divididos: algunos indicaron que se debia informar a los padres y pedirles su
consentimiento en relaciéon con el almacenamiento y el uso secundario con fines de investigacién de
las muestras de sangre seca, mientras que otros indicaron que la notificacién y el consentimiento no
eran esenciales.

Colaboracion y comunicacion

Los participantes recomendaron una mayor colaboracién en todo el sistema de NBS. Se
recomendd considerar a las familias como socios tanto para determinar qué enfermedades se
deben detectar, como para desarrollar maneras de mejorar las experiencias de las familias con
la NBS. Otras contribuciones describieron los beneficios de la colaboracién entre los gobiernos
federales y estatales, los programas estatales de NBS, los grupos de defensa, los organismos
asesores, los profesionales médicos, los profesionales de NBS, la industria, las universidades, los
investigadores y otros.
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Consejo final para el Comité

Para reforzar los programas actuales de NBS, los participantes del compromiso sugirieron que
el comité considere las siguientes contribuciones e ideas:

- Abordar las disparidades en los resultados de salud como consecuencia de la variacion
a nivel estatal;

- Mejorar el acceso equitativo a los tratamientos desde la perspectiva de la raza, los ingresos
y la geografia;

- Considerar la regionalizacién de algunos aspectos del sistema de NBS, entre ellos las
pruebas, el seguimiento y/o el acceso a especialistas;

- Mejorar la concienciacién y educacion de los padres sobre la NBS antes y después del
nacimiento;

- Promover la colaboracién en todos los niveles del sistema a la hora de planificar el futuro
de la NBS;

- Incorporar innovaciones en las pruebas de NBS, como por ejemplo la secuenciacién
gendmica;

- Considerar maneras de detectar una mayor variedad de enfermedades y afecciones poco
frecuentes en los programas de NBS, como por ejemplo revisar y perfeccionar el RUSP con
mayor frecuencia;

- Seguir siendo conscientes del papel de la privacidad de los datos en la NBS en lo que respecta
a la recopilacién de datos, la investigacién longitudinal y la atencién de seguimiento; y

-> Aumentar la financiacion, la capacitacién y el apoyo a la fuerza laboral y los programas de NBS.

Los participantes solicitaron una mayor colaboracién y comunicacién en diversas areas
relacionadas con la NBS. Para respaldar mejor a las familias, varios participantes solicitaron
mecanismos para ayudar a las personas a navegar por el sistema, vincular los recursos comunitarios
a la atencién clinica y aprovechar los sistemas educativos y de visitas domiciliarias de los
departamentos de salud publica. Muchos recomendaron las asociaciones gubernamentales como
una solucién clave. Algunos sugirieron también la colaboracién entre la industria, las universidades y
otros investigadores.

Por ultimo, los participantes hicieron hincapié en la necesidad de involucrar a padres, familias

y pacientes en la planificacién del futuro de la NBS. Muchos también destacaron la necesidad

de involucrar a todos los actores y grupos clave que representan a especialistas, pediatras,
comunidades minoritarias e indigenas, organizaciones médicas, organizaciones de seguridad de los
pacientes y organizaciones de defensa de los pacientes.
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CONCLUSION

Aprender sobre los diversos puntos de vista de una gran variedad de personas afectadas por la NBS
en todo el pais es un primer paso fundamental para evaluar lo que podria fortalecer la NBS en los
Estados Unidos. Las diversas contribuciones de los participantes ayudan a articular puntos clave de
consideracion, incluidos aquellos donde existen fuertes tensiones, que el comité tendrd en cuenta a
la hora de desarrollar tanto opciones a corto plazo para reforzar los programas de NBS existentes,
como una visién para la NBS en Estados Unidos en los préximos 5 a 15 afios.

PROXIMOS PASOS

El comité de las Academias Nacionales revisara detenidamente este informe y los demds datos
recopilados por el comité. El comité elaborard un informe con sus recomendaciones en 2025.

Resumen completo de las contribuciones

Para consultar el resumen completo de las contribuciones compartidas por los participantes del
compromiso, disponible solo en inglés, visite nationalacademies.org/newborn-screening.

Resumen ejecutivo | Lo que oimos: Resumen del compromiso | Deteccién neonatal en los Estados Unidos 11


http://nationalacademies.org/newborn-screening

SUSANNA
HAAS LYONS



