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1. RESUMEN/ABSTRACT

Introduccidn: EIl cribado neonatal es un programa de salud publica esencial para
detectar precozmente trastornos genéticos y metabdlicos en recién nacidos, permitiendo
intervenciones tempranas que mejoran los resultados a largo plazo. Este proceso,
crucial en la medicina preventiva, ha evolucionado significativamente gracias a los
avances tecnolégicos y cientificos. La historia del cribado neonatal muestra hitos
importantes desde la deteccion de la fenilcetonuria en 1958 hasta la incorporacion de
tecnologias avanzadas como la espectrometria de masas en tdndem. En Espania, el
programa comenzé en 1968 y ha visto una expansiébn notable, aunque con
desigualdades regionales en la cantidad de enfermedades cribadas. En 2024, se
incluyeron nuevas enfermedades al programa, con la meta de lograr un cribado
universal en el futuro préximo.

Objetivos: comparar los programas entre diferentes regiones y paises, analizar las
razones y consecuencias de la falta de homogeneidad en dichos programas, evaluar su
futuro a corto y medio plazo, realizar un analisis ético y destacar las desigualdades
sociales y sanitarias segun el lugar de nacimiento.

Material y Métodos: Se realizé una revisién bibliografica de articulos en inglés y
espafiol, publicados entre 1990 y 2024, utilizando bases de datos y guias oficiales,
enfocandose en aspectos histéricos, politicas de salud, avances tecnoldgicos y desafios
éticos.

Resultados y Discusion: Los programas de cribado neonatal buscan acceso
equitativo, pero varian en funcién de contextos éticos y econdémicos. En Espafia, existen
grandes diferencias regionales en los programas, afectando la morbilidad y mortalidad
neonatal segun el lugar de nacimiento. A nivel europeo, los modelos Beveridge y
Bismarck muestran variaciones significativas en el cribado. Las desigualdades en
Espafia también se reflejan en la vacunacion y la educacion, evidenciando la necesidad
de una mayor uniformidad en la atencién sanitaria.

Conclusiones: Los programas de cribado neonatal en Espafia revelan desigualdades
entre regiones, como las 8 enfermedades en Asturias y las 40 en Murcia, no atribuibles
a limitaciones técnicas o econdmicas. Espafia se sitia en una posicion intermedia
comparada con otros paises. Aunque se trabaja en su ampliacion, persisten desafios
éticos y de equidad en la Sanidad y Educacién espafiolas.

Palabras clave: “historia del cribado neonatal”, “newborn screening”, “desigualdades”,
“enfermedades metabdlicas”, “inclusion criteria”, “universal”’, “cribado neonatal en

Espana” y “aspectos éticos”.



Introduction: Neonatal screening is an essential public health program to early detect
genetic and metabolic disorders in newborns, enabling early interventions that improve
long-term outcomes. This process, pivotal in preventive medicine, has significantly
evolved due to technological and scientific advancements. The history of neonatal
screening shows important milestones from the detection of phenylketonuria in 1958 to
the incorporation of advanced technologies like tandem mass spectrometry. In Spain,
the program started in 1968 and has seen significant expansion, albeit with regional
disparities in the number of screened diseases. In 2024, new diseases were included in

the program, aiming to achieve universal screening in the near future.

Objectives: To compare programs among different regions and countries, analyze the
reasons and consequences of the lack of homogeneity in such programs, evaluate their
short- and medium-term future, conduct an ethical analysis, and highlight social and

healthcare inequalities according to the place of birth.

Materials and Methods: A bibliographic review of articles in English and Spanish,
published between 1990 and 2024, was conducted using databases and official
guidelines, focusing on historical aspects, health policies, technological advancements,
and ethical challenges.

Results and Discussion: Neonatal screening programs aim for equitable access but
vary depending on ethical and economic contexts. In Spain, there are significant regional
differences in programs, affecting neonatal morbidity and mortality according to the place
of birth. At the European level, Beveridge and Bismarck models show significant
variations in screening. Inequalities in Spain are also reflected in vaccination and

education, highlighting the need for greater uniformity in healthcare.

Conclusions: Neonatal screening programs in Spain reveal disparities between
regions, such as the 8 diseases in Asturias and the 40 in Murcia, not attributable to
technical or economic limitations. Spain is in an intermediate position compared to other
countries. Although work is underway to expand it, ethical and equity challenges persist

in Spanish healthcare and education.

Keywords: "history of neonatal screening,” "newborn screening,” “inequalities,"

""inclusion criteria," " e

"metabolic disorders, universal," "neonatal screening in Spain," and

"ethical aspects.”



2. INTRODUCCION

El cribado neonatal de errores congénitos del metabolismo y otras enfermedades
metabdlicas endocrinas es un programa de salud publica disefiado para detectar de
manera precoz ciertas condiciones genéticas o metabdlicas en los recién nacidos. El
objetivo primordial del mismo es intervenir de manera precoz y asi poder abordar el

tratamiento de dichas condiciones patolégicas y mejorar los resultados a largo plazo (1).

El cribado neonatal emerge como un hito imprescindible en la atencidon perinatal
contemporanea, marcando el comienzo de una trayectoria de deteccién temprana de
trastornos genéticos, metabdlicos y endocrinos que podrian influir de manera
significativa en el curso de la vida de un recién nacido. Esta practica se erige como un
componente esencial en la medicina preventiva, desplegando su capacidad diagnéstica
para anticipar y abordar condiciones que, de lo contrario, podrian pasar desapercibidas

y resultar fatales para el neonato.

Desde sus inicios hasta la actualidad, el cribado neonatal ha experimentado una
evolucién sustancial. Este proceso, respaldado por las innovaciones tecnoldgicas y los
avances cientificos, ha permitido la optimizacién de la capacidad de identificacion

temprana y personalizada de potenciales riesgos para los neonatos.

La revision de la literatura permitird contextualizar histéricamente el desarrollo del
cribado neonatal, destacando sus hitos y contribuciones en el ambito de la medicina
perinatal. Ademas, resulta imprescindible realizar un andlisis de la situacion
contemporanea en lo que a cribado neonatal se refiere. Este andlisis no solo pone de
manifiesto la situacién de desigualdad entre las diferentes comunidades autonomas
espafiolas, sino también establece una comparacion con otros paises, haciendo
especial hincapié en aquellos con desarrollo similar en lo que a sistema sanitario se
refiere. La genética se erige como una de las ramas de la medicina con mayor
proyeccion de futuro a corto y medio plazo, por lo que resulta de interés el estudio de
posibles modificaciones futuras en el programa de cribado neonatal, mediante la
inclusion de aquellas patologias que cumplan los criterios necesarios establecidos. En
un primer lugar, la National Academy of Sciences establecid, en el afio 1970, los criterios

clasicos de inclusion en un programa de cribado neonatal y que incluyen los siguientes

(2):

- Enfermedad que curse con dafio mental y fisico graves o riesgo vital.
- No posibilidad de diagnéstico clinico efectivo en el periodo neonatal.
- Tratamiento eficaz y asequible.

- Lainstauracion precoz del tratamiento mejora el prondstico clinico.
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- Incidencia relativamente elevada.

- Metodologia analitica rapida, fiable y de coste reducido.

Sin embargo, el progreso de las tecnologias contempordneas ha enriquecido la
comprension acerca de las causas subyacentes de las enfermedades, promoviendo

avances significativos en sus modalidades de tratamiento.

Se ha observado un notable crecimiento en la adopcion de técnicas innovadoras,
particularmente la espectrometria de masas en tandem, que posibilita la deteccién de

multiples metabolitos a partir de una Unica muestra, mediante un solo analisis.

Estos avances, en conjunto con los progresos en el diagnéstico y la integracion de
terapias emergentes, las cuales, aunque no constituyan una solucién definitiva para
ciertas enfermedades, si contribuyen a mejorar la calidad de vida de los pacientes, han
generado nuevas oportunidades para la inclusibn de otros marcadores de

enfermedades en los programas de cribado neonatal.

Por todo lo expuesto y, teniendo en cuenta que solo un numero reducido de
enfermedades cumplen los criterios clasicos, se han revisado y ampliado los criterios
clasicos de inclusion de nuevas enfermedades en los programas de cribado neonatal de

la siguiente manera (2):

- La enfermedad propuesta da lugar a una severa morbilidad fisica y/o mental o
mortalidad si no se diagnostica precozmente en periodo neonatal.

- La enfermedad no puede detectarse clinicamente en el periodo neonatal o
existen grandes dificultades para ello.

- Existe un tratamiento disponible efectivo o paliativo que mejore la calidad y/o la
expectativa de vida del paciente.

- Laincidencia de la enfermedad en la poblacién cribada ha de ser relativamente
alta (1/10.000-15.000) por si sola 0 en combinacion con aquéllas que se detectan
en el mismo proceso analitico.

- El procedimiento analitico de cribado ha de ser rapido, sensible, especifico y de
coste razonable.

- Los beneficiarios de la inclusién de la enfermedad en los programas de cribado,
deben ser: el neonato en primer lugar, pero también la familia y la sociedad.

- Deben existir unidades de diagnéstico, tratamiento y seguimiento clinico para el
paciente pediatrico y también para cuando el paciente alcance su edad adulta.

- Debe existir una coordinacion entre los centros maternales, donde se realiza la

toma de muestra, el laboratorio de cribado, el laboratorio de confirmacion



(cuando sea diferente al de cribado) y las unidades de diagndstico, tratamiento

y seguimiento clinico.

2.1 Historia del cribado neonatal: primeros pasos en la geografia mundial.

Hay que remontarse hasta el mes de marzo del afio 1958 para encontrar el Programa
de Deteccion de Fenilcetonuria, impulsado en la ciudad galesa de Cardiff y primero

oficial, pues involucraba a la Autoridad Sanitaria, en el &mbito del cribado neonatal.

Por otro lado, entre los afios 1959 y 1961, Robert Guthrie, médico y microbiélogo
estadounidense desarroll6 una prueba que permitia detectar los niveles de fenilalanina
en la sangre de los neonatos mediante el uso de papel de filtro como soporte de la

muestra obtenida.

Posteriormente, Horst Bickel introdujo en 1961 el método desarrollado por Guthrie en
Europa, mas concretamente, en Marburg, ciudad de su Alemania natal. Para el afio
siguiente, 1962, ya se habia instaurado el primer laboratorio europeo de cribado

neonatal.

Pas6 mas de una década sin avances resefiables en el campo del cribado neonatal, sin
embargo, en el afio 1973 se produjo la ampliacion mas importante hasta la fecha. En
Quebec, el endocrindlogo canadiense Jean H. Dussault utilizd la técnica de
radioinmunoensayo para determinar el descenso de hormona tiroxina en el espécimen
de Guthrie, alzandose como un hito destacado al permitir la deteccion neonatal del

hipotiroidismo congénito.

En lo que a Espafa se refiere, los comienzos del programa de cribado neonatal datan
del afio 1968, afio en el que el Profesor Federico Mayor Zaragoza impulsé en Granada,
con la colaboracién de Magdalena Ugarte el primer laboratorio para la deteccion precoz
de alteraciones congénitas metabdlicas en neonatos. Tanto la fenilcetonuria como el
hipotiroidismo congénito han estado incluidas en los programas de cribado neonatal

desde el comienzo de los mismos.

El hito que, sin duda, ha revolucionado la metodologia de cribado neonatal de
enfermedades metabdlicas ha sido la aparicion de la tecnologia de espectrometria de
masas en tandem. Dicha técnica ha permitido experimentar un cambio en el método de
andlisis de las muestras, dejando obsoleta, por ejemplo, la técnica cromatografica
utilizada histéricamente para la deteccion de la fenilcetonuria. Pero no solo eso, ademas,

ha permitido incluir en el cribado numerosas enfermedades del metabolismo de &cidos



grasos, aminoacidos y acidos organicos, todas impensables en los comienzos de los

programas por las limitaciones técnicas existentes (3).

2.2 Historia del cribado neonatal: laboratorios en Espafia

Desde la inclusion del primer laboratorio de cribado neonatal en Espafia en Granada en
el afo 1968 y, hasta la transferencia de competencias en materia de sanidad a las
distintas comunidades autbnomas (proceso iniciado en 1979 y que culmina en el afio
2001), se fueron incluyendo sucesivamente nuevos laboratorios a lo largo de la

geografia espafiola.

En la siguiente imagen, se puede advertir la fecha de inclusion de los mismos previo al

proceso de transferencia de competencias:

LABORATORIO | ARO INICIO
Granada 1968
Barcelona 1565
Madrid 1973
Zaragoza (HM.S)) 1974
La Rioja {Zaragoza)* 1575
Sevilla (HV.M) 1575
P Murcia 1976
go':.?& y| Valencia 1977
/f-\__,"\ M.ilnga 1978
1968-1979: 10 laboratorios Santiago 1578
Sevilla (HV.R.) 1579

*No computa como centro de cribado

Figura 1: Laboratorios de cribado neonatal existentes antes de las transferencias
(1968-1979) (1).

Por otro lado, en laimagen que sigue se presentan los laboratorios dedicados al proceso

de cribado neonatal a fecha de 2020 y que puede extenderse a la actualidad:

LABORATORIO [ ARO INICIO
Barcelona 1969
Madrid 1973
Zaragoza 1974
Murcia 1976
Valencia 1977
Malaga 1978
Santiago 1978
Sevilia 1979
Ls Laguna 1981
Bilbao 1982
Owviedo 1983
Badajoz 1984
Talavera 1989
Valiadolid 1990
Palma Mallorca 2006
2020: 15 Iaboratonos

Figura 2: Laboratorios de cribado neonatal existentes en Espafia en 2020 (1).
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2.3 Historia del cribado neonatal: enfermedades cribadas en Esparia

Resulta crucial para la inclusion de cualquier enfermedad en los programas de cribado
neonatal la demostracion de claros beneficios para la salud de los recién nacidos en
forma de deteccion precoz. A mayores, debe existir evidencia cientifica de que el cribado
de las mismas resulta claramente tanto coste como clinicamente efectivo. El principal
beneficio de dichos programas reside en la prevencién de la discapacidad en los
neonatos. De hecho, desde los inicios del cribado de enfermedades en recién nacidos,
se establecieron unos objetivos primordiales para lograr el 6ptimo funcionamiento de los

mismos y que, sin duda, siguen siendo aplicables en el momento actual (4):

- El cribado neonatal debe dar cobertura a la totalidad de los neonatos vivos en el
area geografica de influencia de los centros de deteccion neonatal.

- Se debe asegurar el tratamiento y seguimiento clinico de todos los recién
nacidos que arrojen un resultado positivo para cualquiera de las patologias
analizadas.

- El tratamiento de los enfermos positivos ha de iniciarse a la mayor brevedad

posible y siempre antes de cumplir el primer mes de vida.

Otra caracteristica capital del cribado neonatal reside en garantizar un acceso de
completa igualdad y universalidad a todos los recién nacidos. Sin embargo, existe una
gran heterogeneidad en las enfermedades cribadas en funciéon de la comunidad
autbnoma espafiola analizada, lo que hace que se encuentre a la Regién de Murcia con
el cribado de hasta 40 enfermedades como comunidad puntera. Sin embargo, en el
extremo opuesto se encuentran Asturias, Cantabria, Comunidad Valenciana, Baleares
y Canarias, con una cifra de Unicamente 8 enfermedades incluidas en los programas de

cribado neonatal (5).

Desde los comienzos del cribado neonatal en Espafia y, hasta la década de los 90, las
Unicas enfermedades para las que existia consenso de inclusién en los mismos eran la
fenilcetonuria y el hipotiroidismo congénito. Posteriormente, se produjo una
incorporacion paulatina de diferentes patologias hasta que en el afio 2014 el Ministerio
de Sanidad establecio la cartera basica comun del Sistema Nacional de Salud en lo que
a cribado neonatal se refiere, incluyendo 7 enfermedades: fenilcetonuria, hipotiroidismo
congeénito, fibrosis quistica, anemia falciforme, deficiencia de acil-CoA deshidrogenasa
de acidos grasos de cadena media (MCADD), deficiencia de 3 hidroxi acil-CoA
deshidrogenasa de acidos grasos de cadena larga (LCHADD) y acidemia glutarica tipo
I (GA-I) (1).



Recientemente, en este mismo afio 2024, se ha anunciado y aprobado la inclusion en
la cartera basica comun de servicios en lo que respecta a los programas de cribado
neonatal de 4 nuevas enfermedades: déficit de biotinidasa, enfermedad de la orina con

olor a jarabe de arce, homocistinuria e hiperplasia suprarrenal congénita (6).

Sin embargo, los avances no pretenden quedarse Unicamente ahi, sino que el propdsito
establecido es continuar ampliando los servicios basicos y alcanzar en un futuro préximo
el cribado universal en toda la geografia espafiola de las enfermedades que siguen:
la atrofia muscular espinal, la inmunodeficiencia combinada severa, la deficiencia
primaria de carnitina, la acidemia propidnica, las acidemias malénicas, y el déficit de

acil-CoA deshidrogenasa de cadena muy larga (VLCADD) (6).

3. OBJETIVOS

El planteamiento de este Trabajo de Fin de Grado se ha realizado persiguiendo una

serie de objetivos que se citan a continuacion:

- Comentar la historia del cribado neonatal en Espafia, realizando un paso a través
del tiempo en lo que a cribado neonatal se refiere.

- Establecer una comparacién en cuanto a programas de cribado neonatal entre
los distintos territorios de la geografia espafiola.

- Realizar una valoracién sobre las posibles razones y consecuencias de un
programa de cribado neonatal no homogéneo a nivel estatal y sus repercusiones
en la poblacién diana.

- Establecer una comparacion entre los programas de cribado neonatal en Espafia
y diferentes paises tanto europeos como del resto del mundo.

- Analizar el posible futuro a corto y medio plazo de los programas de cribado
neonatal en Espafia.

- Realizar un breve andlisis ético de los sistemas de cribado neonatal.

- Poner de manifiesto las desigualdades existentes en diferentes ambitos del

panorama social y sanitario en funcién del lugar de nacimiento dentro del pais.

4. MATERIAL Y METODOS

En este trabajo se ha llevado a cabo una revision bibliografica de la literatura disponible
en una amplia variedad de bases de datos, citAndose a continuacion: Scielo, Google
Académico, Scopus, Dialnet, EMBASE Y PubMed.



Por otro lado, se han consultado otras fuentes de informacién de gran fiabilidad y
repercusion como guias e informes oficiales de organismos como la Organizacion
Mundial de la Salud o el Ministerio de Sanidad de Espafia. Ademas, se ha utilizado
informacioén recibida de primera mano de profesionales sanitarios especialistas en el
campo de la genética y, mas en concreto, en el cribado metabdlico neonatal como Belén
Pérez Gonzélez, responsable del diagndstico genético de Enfermedades Metabdlicas
Hereditarias (EMH) del Centro de Diagnostico de Enfermedades Moleculares (CEDEM).

Para finalizar, se han utilizado fuentes de informacioén de otra indole como noticias
publicadas en medios de comunicacién de gran repercusion nacional que han ayudado
a ejemplificar las diferencias existentes en las diferentes regiones de la geografia

espafiola, uno de los objetivos del trabajo.

La busqueda bibliografica se ha llevado a cabo durante el tercio final del afio 2023 y el
primer cuatrimestre del 2024, utilizando aquellos articulos publicados entre 1990 y abril
del presente afio, 2024. Ademas, sefalar que se han seleccionado articulos tanto en
inglés como espafiol. Se trata de un tema en constante cambio y evolucién en el ultimo

tiempo por lo que lo expuesto en el trabajo puede sufrir variaciones en un futuro proximo.

Las palabras clave utilizadas en la busqueda de la informacion incluyen: “historia del

LT ” ”

cribado neonatal”, “newborn screening”, “desigualdades”, “enfermedades metabdlicas”,

LT

“inclusion criteria”, “universal’, “cribado neonatal en Espafa” y “aspectos éticos”.

Se ha realizado un analisis descriptivo de los datos obtenidos de los articulos
seleccionados, centrandose en aspectos histéricos del cribado neonatal en Espafia,
como la implementacién de programas de deteccion temprana de enfermedades,
cambios en las politicas de salud publica y avances tecnol6gicos. Ademas, se evaluaron
las tendencias actuales y futuras del cribado neonatal, incluyendo posibles mejoras en
la deteccion de enfermedades, la implementacién de nuevas técnicas de cribado y los
retos éticos y sociales asociados especialmente en Espafia, pero en relacién ademas

con otros paises de la geografia europea y mundial.

Es importante tener en cuenta que esta revision bibliografica puede estar sujeta a ciertas
limitaciones, como la disponibilidad de informacién en las bases de datos consultadas y
la posibilidad de sesgo de seleccion en la eleccion de articulos. No obstante, se ha
realizado un esfuerzo exhaustivo para garantizar la inclusion de estudios relevantes y

representativos.
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5. RESULTADOS

N° de enfermedades incluidas en el programa de cribado neonatal
por Comunidad Autonoma en Espaia

45
40
35
30
25
20
15
10

5 I

0

Principado de Castillay Ledbn Comunidad Cataluna Galicia Regidén de
Asturias de Madrid Murcia

Figura 3. Comparacion entre el nimero de enfermedades cribadas en el programa
neonatal, destacando ejemplos extremos, asi como algunas comunidades autbnomas

con una oferta intermedia dentro de las posibilidades en el territorio nacional (5).

Tabla 1. Comparacion entre el numero de enfermedades incluidas en el programa de

cribado neonatal teniendo en cuenta las Comunidades Auténomas (CCAA) de poblacién
similar (1.500.000-3.000.000 habitantes) (7).

CCAA (1.500.000-3.000.000 N.° DE ENFERMEDADES CRIBADAS
Galicia (2.695.645 habitantes) 31

Catillay Leodn (2.383.139 habitantes) 12

Pais Vasco (2.213.993 habitantes) 11

Canarias (2.172.944 habitantes) 8

Castilla-La Mancha (2.049.562 habitantes) 22
Region de Murcia (1.518.486 habitantes) 40
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N° de enfermedades incluidas en el programa de cribado neonatal
en todas las Comunidades Autbnomas colindantes con Castilla 'y

Leon
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Figura 4. Comparacion entre el numero de enfermedades cribadas en el programa
neonatal, utilizando como referencia Castilla y Ledn e incluyendo todas las

comunidades colindantes a la misma (5).

Tabla 2. Comparacion entre el numero de enfermedades incluidas en el programa de
cribado neonatal en diferentes paises del continente europeo con Espafia, asi como el
estado del empleo de la técnica de espectrometria de masas en tandem para el analisis

de las muestras obtenidas segun los ultimos datos oficiales (5).

PAIS EUROPEO N° DE ENFEREMDADES USO DE
CRIBADAS ESPECTROMETRIA
DE MASAS EN
TANDEM
Alemania 14 Si
Bélgica (Flamenca) 10 Si
Bélgica (Francéfona) 8 Si
Espafia 7 (ya aprobado el paso a 11) Si
Francia 1 No
Inglaterra 6 Si
Italia 40 Si
Portugal 24 Si
Suecia 21 Si
Suiza 5 Si
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Tabla 3. Comparacion entre el numero de enfermedades incluidas en el programa de
cribado neonatal en diferentes paises del resto del mundo con Espafia, asi como el
estado del empleo de la técnica de espectrometria de masas en tAndem para el andlisis

de las muestras obtenidas segun los Ultimos datos oficiales (5).

PAIS RESTO DEL N° DE ENFEREMDADES USO DE

MUNDO CRIBADAS ESPECTROMETRIA
DE MASAS EN
TANDEM

Espafia 7 (ya aprobado el paso a 11) Si

Canada 3 — 33 (depende regién) Si

Estados Unidos 35 primarias + 26 secundarias Si

Costa Rica 24 Si

China 1 Si (algunas regiones)

Japon Sin datos certeros Si

Emiratos Arabes Unidos 2 No

Egipto (Norte Africa) Sin datos certeros St (algunas regiones)

Sudéafrica (Africa Sin datos certeros No

Subsahariana)

Australia 33 Si

6. DISCUSION

Los programas de cribado neonatal persiguen garantizar un acceso equitativo y
universal a todos los recién nacidos. Aunque establecer un nivel minimo de cuidados
basado en criterios cientificos claros es algo deseable, la realidad es que los programas
de cribado neonatal probablemente no pueden ni deben ser completamente uniformes.
Existen contextos éticos y genéticos, costumbres, capacidades sanitarias,
caracteristicas sociales y el entorno econdémico de cada pais a las que se deben adaptar

dichos programas (8).

Sin embargo, encontrar diferencias tan sustanciales como las que se observan dentro
de Espafia en funcion de cada comunidad autbnoma o entre paises colindantes de la
Union Europea en lo que a programas de cribado neonatal se refiere, choca con las

caracteristicas expuestas de acceso equitativo y universalidad (8,9).

6.1 Esparia: milagro o pesadilla segun el cédigo postal

En Espafia existe una Cartera Basica Comun de Servicios, definida segun el Articulo 2
del Real Decreto 1030/2006, de 15 de septiembre, por el que se establece la cartera de
servicios comunes del Sistema Nacional de Salud y el procedimiento para su
actualizacién como “el conjunto de técnicas, tecnologias o procedimientos, entendiendo
por tales cada uno de los métodos, actividades y recursos basados en el conocimiento

y experimentacion cientifica, mediante los que se hacen efectivas las prestaciones
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sanitarias”. En el ambito del programa de cribado neonatal estdn incluidas 7
enfermedades: fenilcetonuria, hipotiroidismo congénito, fibrosis quistica, anemia
falciforme, deficiencia de acil-CoA deshidrogenasa de acidos grasos de cadena media
(MCADD), deficiencia de 3 hidroxi acil-CoA deshidrogenasa de acidos grasos de cadena
larga (LCHADD) y acidemia glutérica tipo | (GA-1). Ademas, ya se ha aprobado
recientemente la inclusion de 4 més: déficit de biotinidasa, enfermedad de la orina con
olor a jarabe de arce, homocistinuria e hiperplasia suprarrenal congénita. La adicién de
incluso méas enfermedades incluyendo la atrofia muscular espinal, la inmunodeficiencia
combinada severa, la deficiencia primaria de carnitina, la acidemia propibnica, las
acidemias malonicas, y el déficit de acil-CoA deshidrogenasa de cadena muy larga
(VLCADD) esté previsto que sea proximamente planteada en el Consejo Interterritorial
(6,10).

Este numero de enfermedades a cribar es el minimo que se ofrece en todas las
Comunidades Auténomas del pais. Sin embargo, existen diferencias sustanciales
dependiendo del cédigo postal del recién nacido. Existen regiones como el Principado
de Asturias o Cantabria en las que se criba Unicamente una enfermedad mas que las
incluidas en la Cartera Basica Comun, haciendo un total de 8. En el otro extremo

aparecen Galicia con 31 o la Region de Murcia con 40 (5,11).

Si se realiza un andlisis acotando las comunidades por poblacién similar (1.500.000-
3.000.000 habitantes) resaltan nuevamente grandes diferencias. Se ha seleccionado
este método de comparacién ya que teniendo en cuenta que el cribado es un proceso
masivo, al cribar poblaciones similares para las mismas enfermedades se conseguiria
detectar un namero similar en todas ellas. No obstante, por ejemplificarlo, Galicia y
Castilla y Ledn se diferencian en menos de 320.000 habitantes y sin embargo hay una
diferencia de 19 enfermedades en lo que a cribado neonatal de enfermedades

metabdlicas se refiere (7).

Por dltimo, se ha seleccionado Castilla y Le6n como Comunidad Auténoma de
referencia para realizar una comparacién entre la misma y las 9 Comunidades
colindantes a la misma. Probablemente sea la manera mas visual de ejemplificar las
desigualdades que existen dentro del pais, ya que entre la tltima localidad de cualquiera
de estas regiones y la primera de Castilla y Ledn existen unos pocos kilometros y, sin
embargo, la morbilidad y mortalidad de un recién nacido en uno u otro lugar variaran
notablemente. Como expone el Presidente de la Federacion Espafiola de Enfermedades
Metabolicas Hereditarias (FEEMH), Aitor Calero: “TU naces en Ontigola, en Toledo, y te

hacen el cribado, pero naces en Aranjuez, en Madrid, y puedes fallecer porque no esta
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ampliado al mismo nivel”. “En teoria, la Constitucion recoge ciertos derechos a la salud
que no se hacen efectivos simplemente por un hecho geografico, por el codigo postal”
(5,12).

6.2 Situacion en Europa y el resto del mundo

Se han seleccionado una serie de ejemplos dentro de la geografia europea para poner
unavezy masy, saliendo del territorio nacional, la gran heterogeneidad existente dentro

del cribado neonatal de enfermedades metabdlicas.

Dentro del continente europeo existen dos principales modelos sanitarios bien

diferenciados (13):

- Modelo Beveridge: caracterizado por financiacién principalmente mediante
impuestos, un acceso universal, una atencion basada en médicos generales que
gestionan las derivaciones a especialistas y son responsables de una lista de
pacientes. Ademas, los médicos son remunerados a través de salario o
capitacion existe un control por parte del gobierno, hay cierta presencia del
sector privado y existencia de ciertos copagos por parte de los usuarios. Algunos
paises que se incluyen en este grupo son Espafia, Italia o Portugal, entre otros.

- Modelo Bismarck: caracterizado por la presencia de una financiaciéon mediante
cuotas obligatorias pagadas por empresarios y trabajadores o a través de
impuestos. Ademas, los recursos financieros se destinan a "fondos", entidades
no gubernamentales reguladas por ley, que gestionan estos recursos, los
"fondos" contratan hospitales, médicos de familia y otros proveedores de
servicios mediante contratos basados en un presupuesto o pago por acto. Por
altimo, existen sistemas de reembolso y algunos copagos por parte de los
usuarios. Algunos paises que se incluyen en este grupo son Alemania, Francia

o Bélgica.

El grado de desarrollo econémico y de los programas de sanidad y salud publica estan
reflejados en sus programas de cribado neonatal. Sin embargo, se observa una gran
heterogeneidad en Europa incluso en paises con el mismo modelo sanitario. Italia es
considerado el pais referencia con un cribado de “maximos” donde por ley, desde 2016,
es obligatorio en todo el pais incluir en el cribado 40 enfermedades. Sin embargo,
Espafa con 7 enfermedades (aunque ya aprobada la ampliacion a 11) o Portugal, pais
en el que se criban ya hasta 24 enfermedades siguen el mismo modelo Beveridge que

Italia y, sin embargo, estdn muy lejos de detectar tantas enfermedades como en este

(5).
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Si se tiene en cuenta el otro gran modelo, Bismarck, destaca la situacion de Francia,
pais en el que Unicamente se criba la Fenilcetonuria de manera oficial y que, segun las
dltimas fuentes oficiales, no dispone de la tecnologia de Espectrometria de Masas en
Tandem (siendo el Unico pais europeo analizado sin disponer de la misma), método que
supuso sin duda la revolucién en lo que a programas de cribado neonatal se refiere. De
hecho, la introduccion de la tecnologia de espectrometria de masas en tandem (MS/MS)
que permite la deteccién de un numeroso grupo de enfermedades algunas de ellas
todavia poco conocidas ha aumentado la distribucion heterogénea de enfermedades
cribadas no solo en Europa sino dentro de Espafa. Con ella se pone en evidencia una
oferta todavia mas desigual en funcion del lugar de nacimiento. Ademas, destacar la
situacion de Bélgica en la que ocurre algo similar a lo que se comentaba para Espafia.
Existen dos partes diferenciadas (flamenca y francéfona) en las que se criban diferente
namero de enfermedades, de manera similar a lo que ocurre en Espafia y las

Comunidades Auténomas (5).

Si se expande el analisis fuera de Europa, la heterogeneidad en el cribado neonatal es
aln mayor, aunque, quizas sea mejor aceptada ya que es obviamente mas complejo
establecer un programa sanitario de esta indole en un pais del Africa Subsahariana que

en Canada, por utilizar un ejemplo hiperbdlico, pero claramente ilustrativo.

Si se considera Italia el pais de referencia en este &mbito dentro de Europa, Estados
Unidos presenta el programa de cribado neonatal mas completo y sélido a nivel mundial
(24).

En Estados Unidos (EE. UU.), con el objetivo de unificar las enfermedades a cribar en
los diferentes estados, el American College of Medical Genetics public6é en 2006 el
documento Newborn Screening: Toward a Uniform Screening Panel and System. Este
informe, elaborado por un grupo de expertos, identifica una serie de trastornos
considerados primarios. Ademas, se define un segundo grupo de enfermedades
secundarias, en las que la evidencia de beneficio no es tan concluyente. Este fue el
primer estudio que condujo a la recomendacion del U.S. Secretary of Health and Human
Services, conocido como el Recommended Uniform Screening Panel, donde se evaltian
de manera uniforme y continua un gran nimero de enfermedades. Este trabajo inicial
sirve de referencia y se actualiza constantemente con la inclusiébn de nuevas
enfermedades. Actualmente, el Recommended Uniform Screening Panel incluye 35
enfermedades primarias y otras 26 enfermedades secundarias. Como resultado de
estas recomendaciones, EE. UU. ha logrado una notable uniformidad en las

enfermedades cribadas entre los distintos estados y, de hecho, el Recommended
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Uniform Screening Panel también es la base de discusion y valoracion en otros paises

(5).

Otros paises como Costa Rica (24), referencia de Latinoamérica o Australia (33)
presentan robustos y completos programas de cribado neonatal con el estudio de un
gran numero de enfermedades en los recién nacidos. Sin embargo, como cabria esperar
por sus condiciones sociosanitarias y econémicas, en lugares como Emiratos Arabes
Unidos o paises africanos (en especial, subsaharianos), los programas de cribado
neonatal tienen una implantacion muy pobre e incluso, en algin caso, practicamente
inexistente. Una vez mas, la presencia de la tecnologia de Espectrometria de Masas
resulta una condicion limitante. En el caso de China, Unicamente la Fenilcetonuria es
cribada de manera generalizada en el pais (en el que la cobertura de los recién nacidos
asciende ya a un 80%), aumentando sustancialmente el nimero de enfermedades

cribadas en aquellas regiones que disponen de la Espectrometria de Masas en Tandem

(5).

6.3 Perspectivas futuras del cribado neonatal en Espafa

La tecnologia de Espectrometria de Masas en Tandem, responsable de la expansién
tan importante del programa de cribado neonatal desde su introduccion y que ha
permitido el llamado “cribado neonatal ampliado”, se ha distribuido por todas las
Comunidades Auténomas de manera casi uniforme. De hecho, es la misma prueba para
las enfermedades sobre la que se informa y para las que no. En las regiones en las que
se criban un mayor nimero de enfermedades se explota mas esta tecnologia a la hora
del andlisis, pero la prueba es muy similar. De ello se deriva una situacion paradoéjica
pues, en funcion de dénde y cémo se haga la prueba, se utiliza o no la posibilidad de
registrar todas las enfermedades que es capaz de detectar y el informe ofrece unos

valores y otros no (3).

En lo que a enfermedades se refiere se utilizara un ejemplo concreto de enfermedad
gue se criba y que ha sido tema de debate y, por otro lado, una enfermedad que seria
de gran interés incluir en el programa de cribado neonatal por la importante reduccion

en cuanto a morbilidad y mortalidad que derivaria de un diagndéstico precoz.

La enfermedad de células falciformes ha evolucionado hacia un problema de salud
publica en las Ultimas décadas. Esta entidad es endémica de paises donde la
prevalencia de malaria es muy elevada como zonas tropicales de Asia, América y Africa
Subsahariana. Sin embargo, los flujos migratorios han traido un incremento en las cifras

de nuevos diagnoésticos en Europa y el norte de América (15).
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Por utilizar un estudio concreto, desde la introduccién del cribado neonatal para la
enfermedad de células falciformes en mayo de 2011 hasta diciembre de 2020, se
registraron un total de 173.272 nacimientos en la Comunidad Auténoma del Pais Vasco,

con 173.216 pruebas de cribado realizadas (99,97% de todos los neonatos vivos) (15).

Respecto a la procedencia de los progenitores de los recién nacidos positivos: 188 fue
africana (66,7%), 29 sudamericana (10,3%), 17 europea (6%) y 14 centroamericana
(4,9%). En 34 casos (12%), se desconocia el dato. Si bien es cierto que se ha producido
un descenso en la natalidad en el Pais Vasco durante la ultima década los nuevos
diagndsticos por cribado de la enfermedad de células falciformes se mantienen estables
lo que determina un incremento de la incidencia acumulada. Una vez analizados los
resultados de la ascendencia de los neonatos cribados, se planteé utilizar un cribado
dirigido en funcién de la procedencia de los progenitores. Sin embargo, en 2018, un
comité de expertos europeos emitié una serie de recomendaciones que incluyen la
implementacion del cribado neonatal universal de enfermedad de células falciformes en
todos los paises participantes en la conferencia. Se desaconsej6 el cribado dirigido
(realizado Unicamente en recién nacidos con riesgo basado en su origen étnico) debido

a las limitaciones de diversa indole que presenta de este abordaje (15).

Por otro lado, aparece la atrofia muscular espinal, enfermedad que ya ha sido incluida
en algun proyecto piloto de cribado neonatal en Espafia y que seria de gran interés su
inclusion en la Cartera Basica Comun de Servicios. Se trata de la enfermedad
neurodegenerativa mas comun en la infancia. En el 95% de los casos, esta enfermedad
se relaciona con una delecién homocigética del exdén 7 del gen SMN1. La gravedad
clinica se correlaciona estrechamente con la presencia de otro gen, SMN2, que produce
aproximadamente un 10% de la proteina SMN funcional. En general, cuanto mayor sea

el nimero de copias de SMN2, méas benigno seré el fenotipo (16,17).

Desde 2017, esté aprobado un farmaco basado en RNA que modula la lectura de este
gen: Nusinersen, de administracion intratecal eficaz en ciertos subtipos de atrofia
muscular espinal. Un segundo farmaco, Risdiplam, que permite una mejor expresion de
la proteina SMN completa a partir del gen SMN2, fue aprobado en 2020. Paralelamente,
los ensayos de terapia génica han demostrado su eficacia en recién nacidos en fase
presintomatica de la enfermedad. Onasemnogene abeparvovec o Zolgensma, una unica
inyeccion intravenosa de un virus atenuado en el que se ha insertado un gen SMN
funcional. Este tipo de terapias génicas presentan un coste muy elevado, de alrededor
de dos millones de euros, no obstante, es una Unica dosis y es suficiente para toda la
vida (18).
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Con un coste de cribado de 3,10 € por nifio y la posibilidad de un tratamiento inmediato
viable, los autores recomiendan la inclusién y financiacién del despistaje de esta
enfermedad en el cribado neonatal, ya que ademas de lo mas importante, la reduccion
en la morbilidad y la mortalidad de los neonatos, se produciria una reduccion en el coste
sanitario derivado de esta enfermedad en caso de llevarse a cabo su deteccién precoz
(29).

6.4 Desigualdades vy aspectos éticos

La Sanidad y la Educacion resultan los pilares fundamentales de una sociedad préspera.
Espafa es un pais con una gran diversidad en todos los dmbitos, lo que enriquece el
pais social y culturalmente. Sin embargo, el exceso de competencias que adquirieron
las Comunidades Auténomas ha hecho que esos pilares esenciales no presenten

uniformidad en el territorio espafiol.

El cribado neonatal es solo un ejemplo dentro del ambito sanitario en el que las
diferencias en funcién del lugar de nacimiento son sustanciales. Lamentablemente no
es el Unico. El otro ejemplo que aparece con frecuencia es el calendario vacunal. La
vacunacion, algo tan imprescindible que ha conseguido la erradicacion de la viruela o
que puso freno a la terrible expansion del SARS-CoV-2 durante la pandemia, depende
del cédigo postal dentro de Espafia. Ademas, un nifio que se traslade de una Comunidad
Auténoma a otra sin haber finalizado el calendario vacunal vera trastocado el mismo

pues presentan variaciones importantes.

Como se ha expuesto, las desigualdades no solo se ponen de manifiesto en la Sanidad,
sino también en el ambito educativo. Los debates sobre la PAU, EBAU o Selectividad,
han sido muy numerosos y, sin embargo, sigue sin conseguirse la unificacion de un
examen Unico en toda Espafia. No obstante, los alumnos si tienen acceso a todas las
Universidades publicas de Espafia independientemente del examen que hayan
realizado. Y las diferencias entre territorios en lo que a estandares se refiere, son

notables.

Seguramente no sea tan facil como a priori puede parecer, unificar entre otros temas,
los expuestos, pero, ¢coémo se le dice a una madre que su hijo va a tener una serie de
secuelas o incluso va a perder la vida por haber nacido en un sitio “X” cuando si hubiese

nacido unos kildbmetros mas al norte, en un sitio “Y” no tendria todos esos problemas?

Si bien son enfermedades muy raras y los casos absolutos son pocos, cada uno
representa un drama significativo para quien lo padece. De hecho, aunque es cierto que

la incidencia de cada trastorno es baja, su impacto global es notable desde la
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perspectiva de la Salud Publica. Los gastos derivados de un diagnéstico tardio superan
con creces aquellos que supondria implementar un cribado neonatal ampliado y
expandido por todo el territorio espafiol y que, ademas, permitiria reducir notablemente
secuelas y mortalidad en muchos neonatos. Y lo més llamativo es que la tecnologia para
realizar ese cribado denominado de “maximos” como en ltalia estd disponible,

simplemente hace falta cooperar entre todos para hacerlo realidad (9,20).
7. CONCLUSIONES

Como se ha podido comprobar, las desigualdades a la hora de analizar los programas
de cribado neonatal en Espafia se remontan a los inicios de los mismos, agudizandose
especialmente con el proceso de transferencias de competencias en materia de salud a

las Comunidades Autbnomas.

Una vez analizada la situacion entre las distintas regiones de Espafia, se concluye que
existen importantes desigualdades entre el nimero de enfermedades a cribar en los
recién nacidos siendo ejemplos extremos las 8 del Principado de Asturias y las 40 de la

Regién de Murcia.

Aunque es cierto que el tema econémico siempre resulta limitante, la comparacion entre
modelos sanitarios diferentes y las desigualdades presentes en cribado neonatal
permiten concluir que, en este caso, no puede considerarse como problema principal.
Ademas, la tecnologia de Espectrometria de Masas en Tandem esta disponible en todos
los territorios de la geografia espafiola por lo que las desigualdades tampoco responden
a una limitacion técnica.

Una vez comparada la situacion del cribado neonatal entre Espafia y paises tanto
europeos como del resto del mundo se puede concluir que Espafia presenta una
posicion intermedia teniendo en cuenta que en la Cartera Basica de Servicios solo estan
incluidas 7 enfermedades (ya aprobada la inclusion de 4 nuevas haciendo un total de
11) nimero que en comparacion con otros paises tanto europeos (como Francia o
Suiza) como mundiales (China o los paises de Africa) no es tan inferior pero que queda
aun muy lejos de las 40 de ltalia (referente en Europa) o de las 35 mas 26 de Estados

Unidos (referencia mundial).

El futuro de los programas de cribado neonatal en Espafia es incierto, aunque se esta
trabajando en la implantacién de un cribado neonatal ampliado, habiéndose ya aprobado
la incorporacion de 4 nuevas enfermedades y con la propuesta de ampliar con otras 6

en un futuro a corto y medio plazo.
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En el ambito sanitario, los aspectos éticos resultan un tema imprescindible a debatir y,

tras haber analizado la situacion en Espafia, la conclusion a extraer es que los principios

éticos de los programas de cribado de recién nacidos no se cumplen en su totalidad.

El cribado neonatal es solo un ejemplo de desigualdad en aspectos basicos de la

Sanidad y la Educacién, aunque no es el Unico, sino que una vez analizados otros

ejemplos se llega a la conclusion de que con la vacunacién o la EBAU ocurre lo mismo.

10.
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9. ANEXOS

ANEXO I: FOLLETO INFORMATIVO PRUEBA DEL TALON.




INFORMACION COMPLEMENTARIA

PORTAL DE SALUD DE
LA JUNTA DE CASTILLA Y LEON

https://www.saludcastiilayleon.es/es/protege-salud/salud-infantil/
deteccion-precoz-enfermedades congenitas

~~~~~

b Junta de
Castilla y Leon



EL PROGRAMA DE DETECCION PRECOZ DE
ENFERMEDADES CONGENITAS EN EL RECIEN

NACIDO permite el diagndstico y el tratamiento de
algunas enfermedades, que asintomaticas en el recién
nacido, pueden causar serios problemas de salud
desde los primeros meses de vida.

La Consejeria de Sanidad de la Junta de Castilla y Ledn
ofrece este Programa, voluntario y gratuito, a todos

los recién nacidos en nuestra comunidad auténoma.

¢Qué son las enfermedades congénitas?

Son un grupo de alteraciones de diverso origen (endo-

crinologico, metabolico o hematolégico) provocadas
por mutaciones genéticas que pueden heredarse.

Se consideran enfermedades raras por su baja inci-
dencia.
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¢Qué enfermedades detecta el
Programa?

Hipotiroldismo congénito, Fenilcetonuria, Fibrosis
quistica, Hiperplasla suprarrenal congénita,
Anemia falciforme, Acidemia glutarica tipo |,
Deficiencia de acil-CoA deshidrogenasa de cadena
media (MCAD), Deficiencia de 3-hidroxiacil-CoA
deshidrogenasa de cadena larga (LCHAD), Déficit
de blotinidasa, Acidemla Isovalérica, Enfermedad de
la orina con olor a jarabe de arce y Homocistinuria.

¢Qué ventajas tiene su diagnostico
precoz?

Permite un tratamiento precoz, mejora la evolucion de la
enfermedad y el prondstico del nifio/a. Si no son detectadas a
tiempo, podrian provocar secuelas muy graves e irreversibles,

¢<Como, cuando y donde se realiza la prueba?

La prueba consiste en extraer unas qotas de sangre del talon del
beb#, entre las 48 y 72 horas de vida en el hospital de nacimiento,
para su andllsis en el laboratorlo de cribado neonatal del Centro de
Hemoterapia y Hemodonacion de Castilla y Leon.

Realizacion de una sequnda toma de muestra

En algunos casos (muestras Insuficlentes, resultados alterados,
recién nacidos prematuros, etc.), podria ser necesario realizar

\ una sequnda toma. Si fuese asi, recibird una
lamada telefonica o una carta postal desde el
laboratorio de cribado neonatal para indicarle
que debera acudir a su centro de salud, a la
mayor brevedad,

Comunicacion de resultados

El laboratorio de cribado neonatal serd quien
le comunique los resultados de la prueba.
Cuando los resultados sean normales, apro-
ximadamente en los velnte dias siquientes a la
toma de la muestra, recibird en su domicilio a co*
municacion por carta,
Si la comunicacion de los resultados se retrasara, puede
[Ilamar al teléfono 983 418 823 (extension 89675), de 11a 14 horas,
los dias laborables,

S| hublera alquna alteracion, no significa que su hija/o padezca al*
quna de las enfermedades descritas, Serd necesario realizar otras
pruebas complementarias para confirmar el resultado.

Consentimiento informado y proteccion de datos per-
sonales

Al tratarse de una prueba de caracteristicas genéticas es impres-
cindible que la madre, padre o tutor legal dé su consentimiento
€Xpreso por escrito,
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£n el hospital donde se realice la toma de muestra Inicial, el per-
sonal sanitario le proporcionard informacion precisa sobre la
prueba, ¢l consentimiento informado para autorizarla asi como
de la posibilidad de no ser Informado de determinados resulta-
dos del Programa, También se le informard sobre la conservacion
de Ia muestra y su posible cesion para investigacion al Biobanco
del Centro de Hemoterapia y Hemodonacidn de Castilla y Ledn,
una vez transcurridos 5 afios desde su realizacion,

En relacion con la proteccion de sus datos personales y los de
su hijo/a, de acuerdo con lo establecido en el Reglamento (UE)
2016/679 del Parlamento Europeo y del Consejo, de 27 de abrll
de 2016, relativo a la proteccion de las personas fisicas en lo
que respecta al tratamiento de datos personales y a la libre
circulacion de estos datos (RGPD) y en la Ley Orgdnica 3/2018,
de 5 de diciembre, de Proteccion de Datos Personales y garantia
de los derechos digitales, los datos personales que facilite y se
deriven de la participacion en este Programa serdn objeto de
tratamiento con el fin de detectar las enfermedades incluidas en
el mismo. El responsable del tratamiento es la Direccion General
de Salud Pablica, Los derechos establecidos en los articulos 15
a 22 del RGPD los puede ejercer ante el responsable Indicado,
También puede reclamar ante la Agencia Espaiiola de Proteccion
de Datos, Puede consultar |a informacion adicional y detallada
sobre el tratamlento de sus datos en:

https://www.saludcastillayleon.es/transparencia/es/pdsn0025




ANEXO II. FICHA PRUEBA DEL TALON. CONSENTIMIENTO INFORMADO.

B Junta de PROGRAMA DE DETECCION PRECOZ
B castilla y Leon DE ENFERMEDADES CONGENITAS

Consejeria de Sanidad

l nqggg&gﬂ .o Peogar eticuets idontficativa

No escniba on ol recuadro
FICHA PRUEBA DEL TALON
Datos del Nino

Lugar de Nacimiento HOSPITAL CLINICO UNIVERSITARIO DE VALLADOLID

Centro que recoge muestra HOSPITAL CLINICO UNIVERSITARIO DE VALLADOLID

APELLIDOS < NomereE U
Fecha nacimiento 22/05/2024 Hora nacimiento 17:01 Sexo MUJER
Semanas gestacion 37.2 Mdaltiple NO Parto Gnico Peso (kg) 2,600 Talla(cm)
Tipo parto  Vaginal eutécico
Fecha toma muestra: / I Hora:
Serologia HEPATITIS B durante 7
embarazo (Antigeno HBs materno) Transfusion: Si No Fecha: - N
Negativo Medicamentos:  Si No
Patologia tiroidea padres NO lleo meconial: Si No
P. origen madre ESPANA Alimentacién: Materna . Artificial ' Parenteral
Observaciones:
P. origen padre ESPANA
Datos de la Madre
APELLIDOS NNGG———— NOMBRE e
N.|.F. S Telefono NN Teleféno
Direcci6n TN Cédigo postal e
Localidad - — Provincia WSS

CONSENTIMIENTO INFORMADO PARA ESTUDIO GENETICO

He recibido (madre/padre/tutor) informacién cral y escrila sobre las pruebas a realizar al recién nacido. De acuerdo a esta
informacion he entendido que. en caso necesario, el diagndstico de fibros's quistica se completara con estudio genético que se
realizara utidzando la misma muestra de sangre tomada para la prueba del 1aldn.

Firma:

Do #cuerdo con lo $51Dr0d0 en of Reglaments (UE) 2016879 de! Pariamento Eurtped y ol Conseo, de 27 de abvil 0w 2016, relstive 3 ka proleccion de fys personas
Fscat o o Qi re3000ts & Iralamients Ob JI0s POrscnaied y @ 13 ABre CITUBCON 08 05108 datos (RGRD) la informacion sctee o rRRmMOn(o de (o3 dalos pevscnales

INCOrpOracos & los fohercs Registro de recidn nacidos en Castilla y Ledn (RENACYL) y Program <lon precor de enfarmedades congenitas (pruebs
del talon) estan A LpomDies on /08 siguientes enlaces % 849 goiw ~

NP Sawa 32udCastilayloon estraniparenciaesPIse002) y MEDI SWaw SINGCAsAYa pleon g3dran. sparencia/evpdsnd02s
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CRIBADO NEONATAL: HISTORIA Y PERSPECTIVAS

TRABAJO DE FIN DE GRADO

INTRODUCCION

El cribado neonatal es un programa de salud publica esencial para detectar precozmente trastornos
genéticos y metabdlicos en recién nacidos, permitiendo intervenciones tempranas que mejoran los

resultados a largo plazo. Este proceso, crucial en

la medicina preventiva, ha evolucionado

significativamente gracias a los avances tecnolégicos y cientificos. La historia del cribado neonatal
muestra hitos importantes desde la deteccion de la fenilcetonuria en 1958 hasta la incorporacion de
tecnologias avanzadas como la espectrometria de masas en tandem. En Espafia, el programa
comenzd en 1968 y ha visto una expansidon notable, aunque con desigualdades regionales en la
cantidad de enfermedades cribadas. En 2024, se incluyeron nuevas enfermedades al programa, con la
meta de lograr un cribado universal en el futuro préximo.

OBJETIVOS

« Comparar los programas entre diferentes *
regiones y paises.
» Analizar las razones y consecuencias de la

MATERIAL Y METODOS

Revision bibliografica: bases de datos oficiales
ademas de guias e informes de la OMS vy el
Ministerio de Sanidad de Espafia.

falta de homogeneidad en dichos programas. ||| * Informacion de expertos y medios de
» Evaluar su futuro a corto y medio plazo. comunicacion nacionales.
« Realizar un anélisis ético. « Articulos en inglés y espafiol publicados desde
- Destacar las desigualdades sociales vy 1990. o _
sanitarias segun el lugar de nacimiento. » Se describen aspectos histdricos, tecnoldgicos y
éticos.

RESULTADO

PAIS EU

Alemania

Bélgica (Flamenca)
Bélgica (Francéfona)
Espafia

Francia

Inglaterra

Italia

Portugal

Suecia

Suiza

N° DE ENFEREMDADES CRIBADAS

14
10
8
7 (ya aprobado el paso a 11)
1

6
40
24
21

5

USO DE ESPECTROMETRIA DE MASAS

EN TANDEM
Si
Si
Si
Si
No
Si
Si
Si
Si
Si

PAIS RESTO DEL MUNDO N° DE ENFEREMDADES CRIBADAS USO DE ESPECTROMETRIA DE MASAS
EN TANDEM

Espafia

Canada
Estados Unidos

Costa Rica

China

Japén

Emiratos Arabes Unidos

Egipto (Norte Africa)

Sudéfrica (Africa Subsahariana)
Australia

7 (ya aprobado el paso a11)
3 — 33 (depende regién)
35 primarias + 26 secundarias
24
1
Sin datos certeros
2
Sin datos certeros
Sin datos certeros
33

Si
Si
Si
Si
Si (algunas regiones)
Si
No
Si (algunas regiones)
No
Si

N° de enfermedades incluidas en el
programa de cribado neonatal en
todas las Comunidades Auténomas
colindantes con Castilla y Le6n

2
¢ |I|I
2 hlnnl |
,b%’b(\
a

b&-’b\\ofz’ &\b c’o@é\%
QPN 2

CCAA N.° DE
(1.500.000- ENFERME
3.000.000 DADES
HABITANTES) CRIBADAS
Galicia 31

Catilla y Ledn 12

Pais Vasco 11
Canarias 8
Castilla-La 22

Mancha

R. De Murcia 40

CONCLUSIONES

N° de enfermedades incluidas en
el programa de cribado neonatal
por Comunidad Auténoma en
Espafa

Educacion espariolas.

Los programas de cribado neonatal en Espafia revelan desigualdades entre regiones, no atribuibles a
limitaciones técnicas o econémicas.
Aunque se trabaja en su ampliacion, persisten desafios éticos y de equidad en la Sanidad y

AUTOR: Alberto José Gonzalez Alvarez
TUTOR: Dr. Juan José Telleria Orriols

Departamento de Biologia Celular, Genética, Histologia y Farmacologia
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