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Introducción

Se acepta de forma generalizada que los programas de cribado 
neonatales son extremadamente útiles e incluyen casi al 100% 
de la población de recién nacidos. Sin embargo, también se 
sabe que estos programas no están exentos de efectos adver-
sos, tanto físicos (p. ej., infecciones) como psicológicos y emo-
cionales, como los derivados de los resultados falsos positivos. 
Desde un punto de vista ético y legal, como en cualquier otra 
intervención, estos procedimientos deberían realizarse sola-
mente tras obtener un consentimiento informado de los padres 
del recién nacido, que sólo será «informado» si nos asegura-
mos del correcto entendimiento del test por parte de los pa-
dres. A pesar del excelente porcentaje de realización del criba-
do metabólico en España, hay poca información sobre el grado 
de conocimiento de los padres del neonato sobre esta prueba. 

Solamente existe un informe del Ministerio de Ciencia y Edu-
cación1 que alerta de la falta de conocimiento sobre esta ma-
teria por parte de los padres. 

En la práctica clínica habitual, los autores han observado, 
a pesar de la aceptación general del programa por parte de 
los padres, que el nivel de conocimiento es casi siempre 
bajo, y muchos padres parecen no saber qué se está hacien-
do en realidad en el programa. Estas observaciones llevaron 
a diseñar un estudio con el objetivo de cuantificar el grado 
de conocimiento sobre el cribado metabólico neonatal de 
los padres de nuestro hospital, su actitud hacia estos pro-
gramas y la información que recibieron, de cara a encontrar 
oportunidades de mejora en estas áreas. Se desarrolló un 
cuestionario ad hoc, validado y usado para alcanzar estos 
objetivos.
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Resumen

Objetivo: Aunque las tasas de cobertura en los programas de 
cribado neonatal se acercan al 100% en nuestra región, se sa-
be poco del nivel de conocimiento y la información recibida por 
los padres en este programa, aspecto esencial para asegurar 
un verdadero consentimiento informado. El objetivo de este 
estudio es determinar el grado de conocimiento, la actitud y la 
información recibida por los padres en nuestra área sanitaria, 
usando un cuestionario ad hoc.

Resultados: La mayoría de los padres no conocen algunos 
aspectos esenciales sobre el programa de cribado endocrino-
metabólico neonatal y dan el consentimiento sin un verdadero 
conocimiento sobre esta prueba.

Conclusiones: Los diferentes niveles asistenciales deberían 
hacer un esfuerzo para incrementar la educación de los padres 
sobre el cribado neonatal.

©2014 Ediciones Mayo, S.A. Todos los derechos reservados.
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Abstract

Title: Knowledge, attitude and information received on new-
born screening programs of parents of neonates born in a 
Spanish general hospital: still room for improvement?

Objetive: Although coverage rates of newborn screening pro-
gram approach to 100% in our region, little is known about par-
ent’s knowledge, attitude and information received on this pro-
gram, essential for assuring a true informed consent. The aim of 
this study was to quantitatively assess the degree of knowledge, 
attitude and source of information on this program by parents of 
our health district using an ad hoc designed questionnaire.

Results: Most parents do not know essentials aspects about 
newborn screening programs and give the informed consent 
without knowing the significance of the test.

Conclusions: Different levels of care should make an extra 
effort to increase parental education on metabolic screening.
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Material y métodos

El estudio se llevó a cabo en un hospital general universitario 
de un área de salud con una población de 260.000 personas, 
con 3.200 partos al año y una unidad neonatal IIIb con 8 pues-
tos de cuidados intensivos neonatales. No existe en el área 
ninguna otra institución que realice partos. En nuestra región, 
el cribado neonatal se realiza después de las primeras 72 horas 
de vida, en general cuando la madre y el recién nacido han 
abandonado ya el hospital (normalmente 36-48 h tras el alta).

Criterios de inclusión
Fueron elegidos para participar en el estudio los padres (madre 
y padre) de neonatos nacidos entre el 1 de febrero de 2012 y el 
31 de julio de 2012 en nuestro hospital. Los criterios de inclu-
sión eran ser hispanohablantes, no haberse realizado ya el 
cribado metabólico y estar ingresado el bebé junto a la madre 
en el área de maternidad. Los criterios de exclusión eran no 
haber obtenido el consentimiento para participar y estar el re-
cién nacido hospitalizado en el servicio de neonatología. Los 
participantes se seleccionaron de forma casi aleatorizada, se-
gún números de habitaciones fijos los días en que al menos uno 
de los investigadores estuviera a cargo de la unidad neonatal.

Cuestionario
Se desarrolló un cuestionario ad hoc para medir los principales 
ítems: conocimiento, actitud y fuente de información respecto 
al programa de cribado neonatal. Las versiones iniciales se 
obtuvieron después de realizar entrevistas estructuradas con 
padres y médicos. Después de obtener el consentimiento infor-
mado, el cuestionario era rellenado por la madre y/o el padre 
del neonato siempre antes de recibir la información (de forma 
oral y por escrito) sobre el cribado metabólico por parte del 
pediatra. En la tabla 1 se recoge el cuestionario.

Datos
Las respuestas al cuestionario se incluyeron manualmente en 
una base de datos y fueron analizadas con el programa SPSS 
v. 20 con los métodos estándar.

Aspectos éticos
El protocolo del estudio fue aprobado por el Comité Ético de 
Investigación Clínica de nuestro hospital y se obtuvo un con-
sentimiento informado de cada participante.

Resultados

Durante el periodo de estudio, 1.530 recién nacidos fueron hos-
pitalizados junto a sus madres en la maternidad de nuestro 
hospital, y se ofreció la participación a 315 padres o madres. 
Se rellenaron 290 cuestionarios (92%). En la tabla 2 se mues-
tran las características sociodemográficas de los padres y en 
la tabla 3 los principales resultados. El conocimiento de la 
«prueba del talón» es el único ítem que varía significativamen-
te entre los padres con otros hijos o sin hijos (p <0,005). La 

mayoría de los padres no sabe qué es una enfermedad meta-
bólica o endocrina congénita.

Discusión

Los programas de detección precoz de enfermedades endocri-
nometabólicas congénitas son una estrategia de prevención 
secundaria, en la que se aplica una prueba a personas asinto-
máticas con el objetivo de conocer la probabilidad de presentar 
una determinada enfermedad y reducir su morbimortalidad y 
las discapacidades asociadas. No son pruebas diagnósticas 
definitivas y deben seguirse de una conformación precoz y un 
tratamiento adecuado lo antes posible. Para que una persona 
tome una decisión informada, necesita tener la información 
adecuada, de calidad, fiable y fácil de comprender. En el pro-
grama de cribado metabólico las personas deberían ser infor-
madas e invitadas a participar, entendiendo el objetivo del 
cribado, la posibilidad de obtener resultados falsos positivos2 
y falsos negativos, los riesgos del proceso, las implicaciones 
médicas y sociales y los planes de seguimiento3. La persona, 
además de sentirse informada, debe ser libre para tomar una 
decisión

En España1, al igual que en otros países4-6, no todas las re-
giones o comunidades autónomas tienen el mismo programa 
de cribado ni se buscan las mismas enfermedades, y la infor-
mación por escrito que se entrega a los padres es muy variable. 
En la mayoría de ellas no se hacen apreciaciones sobre los 
aspectos negativos y las limitaciones de dichos programas. 
Diversos estudios han demostrado que el material por escrito 
que se entrega está diseñado para un nivel educativo superior 
al de la población general1-7.

Existen pocos estudios sobre la percepción y las experien-
cias de los padres respecto a la información que reciben1-9. En 
general, se concluye que la información es escasa y que tienen 
poca posibilidad de elección. La mayoría de los folletos no se 
ajustan10 al modelo de decisión informada, no se mencionan 
las limitaciones, no hay posibilidad de elegir o son de difícil 
lectura. La mayoría de padres dicen que han sido mínimamente 
informados antes de la prueba11 y que no están familiarizados 
con la enfermedad buscada; tampoco conocían el significado 
de la prueba, los puntos mínimos necesarios para la toma de 
decisiones informadas, no sabían qué era la fenilcetonuria ni 
su significado a largo plazo; pero si se les informaba12,13, lo 
entendían y querían recibir más información. 

Otros estudios coinciden en que los padres lo viven como un 
procedimiento rutinario14, y dieron su consentimiento sin ser 
conscientes de que se pudiera rechazar. La mayoría quería que 
el cribado fuera obligatorio1-15, aunque una minoría de ellos 
querían decidir por sí mismos. En otras ocasiones existía la 
percepción de que una madre responsable debe realizar la prue-
ba, aunque no conozca en qué consiste14.

Los padres, en su mayoría, no asocian este estudio a las 
enfermedades relacionadas con la discapacidad mental, y al-
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gunos confunden la prueba con determinaciones de alteracio-
nes cromosómicas, ictericia, etc.1,7. El hecho de no conocer que 
se asocian a una discapacidad mental puede ser un factor limi-
tante a la hora de cumplir los plazos de extracción y forma de 
conservación de la muestra.

En diferentes estudios realizados en otros países existe con-
troversia sobre si debe realizarse el cribado completo a todos 
los recién nacidos o bien si en algunas de las enfermedades 
debe realizarse de forma optativa7,8. Existe una gran preocupa-
ción sobre los aspectos éticos de algunos de estos test7,8,16-18.

Cuestionario
Servicio de Neonatología. Hospital Universitario «Santa Lucía» de Cartagena

TA
B

LA
 1

Edad        Mujer    Hombre

Nacionalidad	 Española	 Marroquí	 Latinoamericana	 Otra

Otros hijos	 0	 1	 2	 3	 4	 >4

  1. �¿Conoce usted qué es una enfermedad endocrina y/o metabólica 
congénita?

	 Sí	 No

  2. ¿Conoce la denominada «prueba del talón» o cribado metabólico?
	 Sí	 No

  3. ¿Sabe para qué sirve?
	 Sí	 No

  4. ¿Cree que es bueno realizar la prueba del talón?
	 Sí	 No

  5. ¿Cree que previene una enfermedad o que la detecta precozmente?
	 Previene	 Detecta	 No lo sé

  6. ¿Conoce alguna enfermedad que investigue la prueba del talón?
	 Sí	 No

  7. ¿Cree que se buscan algunas causas de discapacidad mental?
	 Sí	 No	 No lo sé

  8. �¿Cree que se buscan algunas alteraciones cromosómicas como el 
síndrome de Down?

	 Sí	 No	 No lo sé

  9. �¿Sabe cómo de frecuentes son cada una de las enfermedades que se 
pueden detectar?

	 Muy frecuentes	 Frecuentes	 Infrecuentes	 No lo sé

10. ¿Cree que es necesario realizarla?
	 Sí	 No

11. ¿Cree que es obligatoria?
	 Sí	 No	 No lo sé

   ¿Cree que debe ser obligatoria?
	 Sí	 No	 No lo sé

12. ¿Cree que deberían pedirle opinión?
	 Sí	 No

13. ¿Sabe a qué niños hay que hacérsela?
	 Sí (todos, algunos)	 No

14. ¿Conoce por qué es importante la detección precoz o temprana?
	 Sí	 No

15. ¿Cree que todas estas  enfermedades tienen tratamiento específico?
	 Sí	 No

16. ¿Conoce algún aspecto perjudicial de realizar la prueba del talón?  
	 SI	 No

17. ¿Conoce estas enfermedades?
	 • Fenilcetonuria		  Sí	 No
	 • Hipotiroidismo congénito	 Sí	 No
	 • Fibrosis quística		  Sí	 No

18. ¿Le gustaría que le informaran de ellas brevemente? 
	 Sí	 No	 Sólo si la prueba es anormal

19. ¿Detecta todas las enfermedades endocrinometabólicas?
	 Sí	 No	 No lo sé

20. ¿Cree que es una prueba diagnóstica definitiva?
	 Sí	 No	 No lo sé

21. �Durante el seguimiento del embarazo, ¿ha hablado del cribado 
endocrinometabólico con su:

	 • Médico de familia?	 Habitualmente, a veces, una vez, nunca
	 • Ginecólog@, matron@?	 Habitualmente, a veces, una vez, nunca

22. Si le informaron, ¿esa información le pareció adecuada?
	 Sí	 No

23. ¿Fue por escrito (antes del parto)?
	 Sí	 No

24. �¿Cuándo cree que es el mejor momento para recibir información por 
escrito? 

	 Embarazo	 Hospital	 Tras el alta

25. �¿Ha leído usted el documento por escrito que se le proporcionó después 
del parto?

	 Sí	 No	 No lo sabía/no lo tengo

26. ¿Sabe usted si hay un plazo recomendado para realizarla?
	 Sí	 No	 No lo sé

27. En caso afirmativo, ¿cuál es ese plazo? Señálelo:
	 • Antes del tercer día de vida
	 • �A partir del tercer día de vida, lo antes posible, y tras 48 horas de 

iniciar la alimentación
	 • A partir del tercer día (no más específico)
	 • No existe un plazo definido

28. ¿Sabe cómo se realiza la extracción?
	 Sí	 No

29. ¿Sabe dónde se procesan las muestras?
	 Sí	 No

30. ¿Sabe usted qué se hace con las muestras tras ese análisis?
	 Sí	 No

31. ¿Sabe cómo se comunicarán los resultados?
	 Sí	 No

32. �En caso de tener otros hijos, ¿se ha realizado la prueba del talón en ellos?
	 Sí	 No

33. ¿Conoce el resultado?
	 Sí	 No

34. Nivel de estudios
	 Básicos    Medios    Universitarios
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Un aspecto importante que cabe mencionar son los posibles 
efectos adversos de estas pruebas15, como falsos positivos 
(nuevas pruebas, ansiedad), falsos negativos (retrasar el diag-
nóstico y tratamiento), sobrediagnóstico de enfermedades sin 
relevancia clínica, sobretratamiento de enfermedades poco 
modificables por el tratamiento, etc. En el material escrito en 
nuestra comunidad no se hace referencia a estos efectos, y la 
gran mayoría de la población no cree que existan. En muchas 
ocasiones los padres se sienten confundidos por recibir la in-
formación desde lugares diferentes a donde se realizó la ex-
tracción.

En la Región de Murcia19 se hace la prueba de espectrome-
tría de masas en tándem20, asociando orina a la muestra san-
guínea, y se hace el cribado de más de 30 enfermedades endo-
crinometabólicas. De las enfermedades analizadas, la fibrosis 
quística es la más conocida, mientras que las más clásicas, 
como el hipotiroidismo congénito y la fenilcetonuria, no llegan 
al 40 y al 11% de la población, respectivamente.

La mayoría de los padres quiere recibir más información, 
aunque el hospital sea el peor lugar para recibirla1-15, ya que 
suelen estar sobresaturados de datos y no entienden el men-
saje que se les da. Prefieren la información durante el emba-
razo, aunque la gran mayoría no recibió ninguna información, 
y los que la recibieron, en general, no fue por escrito. En di-

ferentes estudios se confirma la falta de conciencia sobre 
qué profesional sanitario debe proporcionar dicha informa-
ción1-7; aunque normalmente los padres quieren recibirla en 
el tercer trimestre, de forma oral, con apoyo por escrito y re-
petida, en la práctica, en la mayoría de los países se propor-
ciona en el momento de la extracción de las muestras. La 
mayoría de los padres no lee el material escrito que se le 
entrega o no sabe que se le ha entregado, y en algunos casos 
no lo entienden, especialmente la población no hispanoha-
blante. 

Aunque existe la conciencia de que hay un plazo para reali-
zar la prueba, la mayoría de los padres no conoce el plazo co-
rrecto; por tanto, muchos de ellos tomarán la decisión de rea-
lizar la prueba en su propio hogar, de lo que pueden derivarse 
retrasos en el procesamiento y diagnóstico. 

En un reciente estudio realizado en Estados Unidos, la mayo-
ría de padres estaban a favor de que las muestras se usaran en 
estudios de investigación, pero declaraban querer dar su con-
sentimiento para ello20-23. 

Parte de este problema deriva de los propios profesionales 
sanitarios. En algunos estudios7 los propios médicos asumían 
que los padres sabían poco sobre el cribado y que no querían 
saber más. En este estudio ningún médico había leído la infor-
mación por escrito que entregaba su hospital, y los profesio-
nales sanitarios eran poco receptivos a la demanda de acla-
raciones sobre la prueba, la hacían de forma rutinaria y no 
planteaban que pudiera ser opcional. 

En opinión de los profesionales1,24, no hay un conocimiento 
preciso de las enfermedades del programa y existe una sobre-
valoración del cribado, por lo que los padres piensan que se 
pueden detectar otras patologías, como el síndrome de Down. 
Esto hace que los padres a veces se demoren en el envío de las 
muestras25, al desconocer la importancia que tiene remitir la 
muestra cuanto antes y guardarla en lugares y condiciones 
adecuados.

Nuestro estudio presenta algunos puntos débiles. En primer 
lugar, solamente participaron padres y madres de un único cen-
tro. Sin embargo, como no hay otra institución en el área acre-
ditada para asistir partos, ni pública ni privada, nuestra mues-
tra podría ser representativa de los padres hispanohablantes 
de nuestra área de salud. Desde un punto de vista demográfi-
co, el Área de Salud de Cartagena es bastante similar al resto 
de la Región de Murcia y España. Por otro lado, sólo los hispa-
nohablantes pudieron participar. El porcentaje de no hispano-
hablantes en nuestro centro alcanza el 10% de padres y ma-
dres, y creemos que su nivel de conocimiento respecto al 
programa de cribado neonatal es aún menor debido a las ba-
rreras idiomáticas. Finalmente, la estructura de dos respuestas 
fue elegida para casi cada ítem del cuestionario, en vez de la 
estructura de Likert. Aunque esto evita el análisis estructurado 
del cuestionario, ofrece una información bastante directa de 
los dominios estudiados, por lo que se eligió en aras de la sim-
plicidad.

Características sociodemográficas de los padres
	 n	 (%)
Sexo

Hombres	 110	 37,9

Mujeres	 180	 62,1

Edad de 17 a 52 años

Nacionalidad

Española	 229	 79

Marroquí	 32	 11

Latinoamericana	 20	 6,9

Otras	  9	 3,1

Nivel de estudios

Básicos (38,3%)

   Hombres	 35	 31,8

   Mujeres	 76	 42,2

Medios (33,1%)

   Hombres	 42	 38,1

   Mujeres	 54	 30

Universitarios (28,6%)

   Hombres	 33	 30

   Mujeres	 50	 27,7

Otros niños

Sí	 177	 61

No	 113	 39

TA
B

LA
 2
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Resultados principales

	 Sí (%)

¿Conoce usted qué es una enfermedad endocrina y/o metabólica congénita?	 47,9

¿Conoce la denominada «prueba del talón» o cribado metabólico?	 87,2

¿Sabe para qué sirve?	 60

¿Cree que es bueno realizar la prueba del talón?	 94,8

¿Conoce alguna enfermedad que investigue la prueba del talón?	 28,3

¿Cree que se buscan algunas causas de discapacidad mental?	 23,4

¿Cree que se buscan algunas alteraciones cromosómicas como el síndrome de Down?	 23,4

¿Cree que es necesario realizarla?	 95,9

¿Cree que es obligatoria?	 45,2

¿Cree que debe ser obligatoria?	 83,7

¿Cree que deberían pedirle opinión?	 61

¿Sabe a qué niños hay que hacérsela?	 79,7

¿Sabe por qué es importante la detección precoz o temprana?	 81

¿Cree que todas estas enfermedades tienen tratamiento específico?	 62,4

¿Conoce algún aspecto perjudicial para realizar la prueba del talón?	 1

¿Conoce estas enfermedades?

Fenilcetonuria	 10,7

Hipotiroidismo congénito	 37,2

Fibrosis quística	 46,9

¿Detecta todas las enfermedades endocrinometabólicas?	 8,3

¿Cree que es una prueba diagnóstica definitiva?	 12,1

¿Cree que estas enfermedades son frecuentes de forma individual?	 19,6

¿Le gustaría que le informaran de ellas brevemente?	 67,2 (29 solamente si el resultado es positivo)

¿Le dieron alguna información por escrito durante el embarazo?	 7,6

¿Ha leído usted el documento por escrito que se le proporcionó después del parto?	 26,9

¿Sabe usted si hay un plazo recomendado para realizarla?	 66

¿Sabe cómo se realiza la extracción?	 64,1

¿Sabe dónde se procesan las muestras?	 30

¿Sabe usted qué se hace con las muestras tras ese análisis	 15,5

¿Sabe cómo se comunicarán los resultados?	 56,9

En caso de tener otros hijos, ¿se ha realizado la prueba del talón en ellos?	 88,1

¿Conoce el resultado?	 88,9

¿Cree que previene una enfermedad o que la detecta precozmente?	 Detecta 9,7

Durante el seguimiento del embarazo, ¿ha hablado del cribado endocrinometabólico con su médico de familia, matrona o ginecólogo?

Matrona	 Nunca 75,9

Médico de familia/ginecólogo	 Nunca 93,1

Si le informaron, ¿esa información le pareció adecuada?	 Sí 10,4

¿Cuándo cree que es el mejor momento para recibir información por escrito?

Embarazo	 79,3

Hospital	 14,5

Si conoce el plazo, ¿cuándo debe realizarse la prueba del talón?
A partir del tercer día de vida, lo antes posible y 48 horas después de iniciar la alimentación	 28,6

TA
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Conclusiones

En la actualidad, la decisión informada, incluyendo el consenti-
miento informado, es un aspecto importante para evaluar la 
calidad de la asistencia sanitaria. Pese a que los programas 
proporcionan la mayoría de la información que los padres de-
mandan, los padres se sienten desinformados respecto al con-
tenido y las implicaciones de participar en el programa de criba-
do endocrinometabólico, por lo que la comunicación es muy 
mejorable. La familia es la responsable de cumplir las interven-
ciones recomendadas y debe conocer el qué, el porqué y los 
riesgos asociados a la realización de dichas pruebas. A menudo, 
la responsabilidad de informar sobre esta prueba no está defini-
da. Recomendamos que la atención previa al parto de la madre 
incluya una adecuada información, proporcionada de forma oral 
y por escrito, sobre el cribado metabólico. Los distintos niveles 
asistenciales deberían hacer un esfuerzo extra para aumentar la 
educación de los padres sobre el cribado metabólico.  
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