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RESUMEN

El cribado neonatal constituye una de las intervenciones mas relevantes en Salud Publica para la deteccion precoz de enfermedades congénitas graves y tratables. En Espafia,
su desarrollo ha sequido una expansion progresiva, impulsada por avances tecnoldgicos y por la descentralizacion del sistema sanitario, lo que ha generado diferencias territo-
riales significativas en el nimero y tipo de enfermedades incluidas en los programas autondmicos. El debate actual se centra en los criterios que deben orientar la ampliacién
de los paneles de cribado neonatal y la incorporacién de tecnologias de alta capacidad diagndstica. EI desafio principal no radica Unicamente en incrementar el nimero de
enfermedades cribadas, sino en garantizar el beneficio clinico neto, la proporcionalidad de las intervenciones y la capacidad del sistema sanitario para confirmar diagndsticos,
ofrecer tratamiento y asequrar un sequimiento especializado. La transicion hacia modelos de cribado mas complejos, como el cribado gendémico, introduce riesgos de incerti-
dumbre diagndstica, sobrediagndstico e impacto psicosocial, lo que exige criterios estrictos de inclusion basados en accionabilidad clinica, evidencia de efectividad y factibilidad
operativa. Este articulo, sustentado en una revision narrativa de cardcter histdrico y multidisciplinar, analizé la evolucion del cribado neonatal en Espafia desde una perspectiva
de Salud Pdblica y examind los retos actuales en términos de equidad territorial, gobernanza y valor clinico, proponiendo avanzar hacia una armonizacién nacional basada
en evidencia, evaluacion continua de resultados y una expansion prudente que priorice la calidad y el beneficio en salud, frente al incremento del niimero de enfermedades
en los programas de cribado neonatal.

PALABRAS CLAVE // Cribado neonatal; Equidad en salud; Politica sanitaria; Enfermedades raras; Accionabilidad clinica; Cribado gendmico; Salud Publica; Programas de
cribado; Gobernanza sanitaria; Participacion ciudadana.

ABSTRACT

Newborn screening constitutes one of the most consequential Public Health interventions for the early detection of severe and treatable conditions. In Spain, its development
has followed a pattern of progressive expansion, driven by technological advances and by the decentralisation of the healthcare system. This process has resulted in significant
territorial disparities in both the number and type of conditions included in regional screening programmes. Current debate focuses on the criteria that should quide the expan-
sion of newborn screening panels and the incorporation of high-capacity diagnostic technologies. The principal challenge lies not merely in increasing the number of screened
conditions, but in ensuring net clinical benefit, proportionality of interventions, and the healthcare system’s capacity to confirm diagnoses, provide treatment, and guarantee
specialised follow-up. The transition towards more complex screening models, such as genomic newborn screening, introduces risks of diagnostic uncertainty, overdiagnosis,
and psychosocial impact. This shift necessitates stringent inclusion criteria grounded in clinical actionability, evidence of effectiveness, and operational feasibility. Drawing on a
historical, narrative, and multidisciplinary review, this article analysed the evolution of newborn screening in Spain from a Public Health perspective and examined current cha-
llenges in terms of territorial equity, governance, and clinical value. It proposes advancing towards national harmonisation based on evidence, continuous outcome evaluation,
and prudent expansion, prioritising quality and health benefit over the mere increase in the number of conditions included in newborn screening programmes.

KEYWORDS // Newborn screening; Health equity; Health policy; Rare diseases; Clinical actionability; Genomic screening; Public Health; Screening programmes; Health gover-
nance; Citizen participation.
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INTRODUCCION
LT

| cribado neonatal, o prueba del

taldn, constituye una de las inter-

venciones preventivas mas con-
solidadas en los sistemas sanitarios
contempordneos, al permitir la detec-
cién precoz de enfermedades congéni-
tas graves en recién nacidos aparente-
mente sanos. Su desarrollo se funda-
menta en los principios clasicos de los
programas de cribado poblacional, que
establecen la necesidad de que las con-
diciones incluidas representen un pro-
blema relevante de salud, dispongan de
pruebas vdlidas y aceptables, y cuenten
con intervenciones eficaces capaces de
modificar su curso clinico (1,2).

Desde su introduccién en la década
de 1960 con la deteccién de la fenilce-
tonuria, el cribado neonatal ha expe-
rimentado una expansién progresiva
asociada al desarrollo tecnoldgico, al
mayor conocimiento de las enfermeda-
des raras y a la disponibilidad de nue-
vas opciones terapéuticas. La incor-
poracion de tecnologias analiticas de
alta capacidad, como la espectrome-
tria de masas en tandem (MS/MS), ha
ampliado el ndimero de condiciones
detectables y ha reforzado el papel del
cribado metabdlico, como modelo de
medicina preventiva de precisién(3).

En Espafa, las primeras iniciativas
de implementacién del cribado neona-
tal surgieron en 1968; llegaron a for-
mar parte de un plan nacional(4) v,
luego, evolucionaron hacia programas
organizados en el ambito de las comu-

nidades auténomas (CC. AA.). Un Docu-
mento de consenso nacional sobre pro-
gramas de cribado neonatal subraya
su caracter de intervencién en Salud
Publica que debe garantizar el acceso
universal, la calidad del proceso anali-
tico y la continuidad asistencial tras el
diagndstico(5).

En la actualidad, el Programa de cri-
bado neonatal forma parte de la cartera
comun de servicios del Sistema Nacio-
nal de Salud(6); sin embargo, la descen-
tralizacién del sistema sanitario espafiol
ha generado diferencias en el nimero y
tipo de enfermedades que integran los
programas de cribado en cada comuni-
dad auténoma (C. A.), lo que ha situado
a esta falta de equidad como uno de los
principales ejes del debate.

La evoluciéon del cribado neona-
tal no puede interpretarse Unicamente
como el resultado de avances cienti-
ficos, ya que las decisiones sobre su
organizacién y ampliacién han estado
condicionadas por marcos normati-
vos, prioridades politicas, disponibili-
dad de recursos y expectativas socia-
les sobre la prevencién y proteccion de
la salud infantil(7.8). Los estudios socia-
les de la ciencia y la tecnologia han
descrito este tipo de intervenciones
como dispositivos sociotécnicos en los
gue conocimiento, organizacién y valo-
res sociales se configuran de manera
interdependiente (9,10,11),

En los ultimos afos, la ampliaciéon
progresiva de los programas y la dis-
ponibilidad de tecnologias con mayor
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capacidad diagndstica han desplazado
el debate hacia cuestiones relaciona-
das con la sostenibilidad, la evaluacion
del impacto poblacional y el equilibrio
entre el beneficio esperado y los ries-
gos asociados a la deteccién de condi-
ciones de significado clinico incierto (12).
Desde la practica clinica, esta expan-
sidn se traduce en un incremento de
situaciones de incertidumbre diagnds-
tica, seqguimiento prolongado de resul-
tados de significado incierto y una
mayor complejidad en la comunicacién
con las familias, aspectos que no siem-
pre estdn presentes en los debates cen-
trados exclusivamente en el nimero de
condiciones incluidas (13).

La creciente capacidad diagndstica
y el desarrollo de tecnologias de alta
resolucién, incluido el andlisis gend-
mico, plantean la necesidad de redefinir
los criterios de incorporacién de nue-
vas enfermedades en los programas de
cribado neonatal desde una perspec-
tiva de Salud Publica. Iniciativas como
la propuesta de un Panel Uniforme de
Cribado Neonatal en Espafia (SUSP, por
las siglas en inglés de Spanish Uniform
Newborn Screening Panel) reflejan
este cambio de enfoque hacia modelos
basados en el beneficio clinico demos-
trado, la factibilidad técnica y la dispo-
nibilidad de tratamientos (14),

El objetivo de este trabajo fue ana-
lizar el proceso de institucionalizacién
del cribado neonatal en Espafia y exa-
minar los debates actuales sobre equi-
dad territorial, gobernanza y amplia-
cion del programa desde una perspec-
tiva de Salud Publica.

M. ANGELES ERAZO y DOMINGO GONZALEZ-LAMURNO

METODOLOGIA Y
ENFOQUE ANALITICO
TR e e e e
ste articulo se sustenta en una
revisién narrativa de cardcter his-
térico y multidisciplinar, orien-
tada al andlisis del cribado neonatal
como proceso de institucionalizacién
en el marco de las politicas publicas de
salud (). Se considerd el aporte de la
historia de la ciencia, el derecho sani-
tario, la bioética y los estudios sociales
de la ciencia y la tecnologia, para ana-
lizar como las decisiones sobre organi-
zacién y ampliacion del cribado refle-
jan la interaccién entre evidencia cien-
tifica, marcos normativos, prioridades
sanitarias y valores sociales.

Las fuentes incluyen literatura cien-
tifica, documentos institucionales del
Ministerio de Sanidad, normativa estatal
y autondmica, asi como informes técni-
cos y documentos de consenso relevan-
tes para la evolucién del programa(s).

El periodo analizado abarca desde
las primeras experiencias de cribado
neonatal en Espafia hasta las actuali-
zaciones normativas y debates recien-
tes. La seleccién de fuentes se basé en
su relevancia para analizar la evolucién
institucional del programa y los deba-
tes contemporaneos sobre equidad,
gobernanza y ampliacién del cribado
neonatal.

Este articulo recoge los primeros
resultados de un proyecto de investi-
gacion multidisciplinar sobre el cribado
neonatal en Espafia, desarrollado en
el Area de Historia de la Ciencia de la

>

e202611093 12/11/2026  Volumen100  Rev Esp Salud Publica



Cribado neonatal en Espafia: equidad, valor clinico y retos ante la expansién tecnolégica

M. ANGELES ERAZO y DOMINGO GONZALEZ-LAMURNO

<

Facultad de Medicina de la Universidad
de Cantabria. El proyecto se encuen-
tra actualmente en sus inicios y aspira
a profundizar posteriormente en las
dimensiones histéricas, éticas, legales,
sociales, politicas e institucionales del
cribado neonatal, a través de revisio-
nes sistemdticas, narrativas y del ana-
lisis de un amplio corpus documental,
asi como de los valiosos testimonios de
numerosas personas que han estado
implicadas, de alguna manera, en el
proceso histdrico del tema abordado.

ORIGENES DEL CRIBADO
NEONATAL EN ESPANA
(1968-1980)
T

a introduccion del cribado neona-

tal en Espafia seinscribe en el con-

texto internacional de desarro-
llo de la genética médica y de la Salud
Publica, durante la sequnda mitad del
siglo XX. La deteccién de la fenilceto-
nuria demostré que la identificacién
precoz de determinadas enfermedades
podia prevenir secuelas graves, lo que
senté las bases para la incorporacion
del cribado como estrategia preventiva
poblacional (1.

En Espafia, la primera iniciativa de
cribado neonatal bioquimico surgié
en 1968, con la deteccién precoz de la
fenilcetonuria (Phenylketonuria o PKU,
por sus siglas en inglés). Esta iniciativa
fue impulsada inicialmente por Fede-
rico Mayor Zaragoza y liderada por
Magdalena Ugarte Pérez, desde la Uni-
versidad de Granada, quienes contaron
con el respaldo e implicacién de profe-
sionales de la salud (personal de Pedia-
tria, Enfermeria, laboratorio de Bioqui-
mica Clinica, entre otros), de gestores
sanitarios y de varias autoridades, para
lograr que se ampliara la implementa-
cion del cribado neonatal a la detec-
Volumen100  12/11/2026
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cion precoz de varias enfermedades,
a nivel nacional(4). Estas experiencias,
qgue tuvieron al principio un caracter
local y experimental, consideraron el
aporte de la transferencia de conoci-
miento y la incorporacién de tecnolo-
gias diagnosticas procedentes de otros
paises; posteriormente, la iniciativa se
extendié a otras comunidades auté-
nomas de Espafia. La participacién en
redes internacionales y la adaptacién
local de protocolos contribuyeron a
la consolidacién del cribado neonatal
como una politica de Salud Publica(4,5).

La construcciéon de una cultura pre-
ventiva también requirié de comunica-
cién sanitaria eficaz y de circuitos clini-
cos capaces de traducir los resultados
del cribado neonatal en diagndsticos y
tratamientos (13).

INSTITUCIONALIZACION
Y DESARROLLO NORMATIVO
(1986-2014)
LR ET e
a universalizacion del sistema sani-
tario, tras la Ley General de Sanidad
de 1986, favorecié la integracién
progresiva del cribado neonatal en las
prestaciones del sistema, al tiempo que
la transferencia de competencias a las
CC. AA.reforzé su despliegue regional (7.

El modelo autonémico permitié am-
pliar el alcance del cribado, pero generd
variabilidad en el nimero de condicio-
nes incluidas, en los protocolos de con-
firmacién y en el acceso a unidades
especializadas (6).

La Ley de Cohesidn y Calidad del Sis-
tema Nacional de Salud de 2003 conso-
lido el principio de equidad mediante la
definicion de la cartera comun de servi-
cios. Sin embargo, en el ambito del cri-
bado neonatal persistieron variaciones
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territoriales, lo que ha reflejado ten-
siones entre autonomia organizativa y
cohesién del sistemat6,7.12),

Desde una perspectiva de Salud
Publica, esta evolucién pone de mani-
fiesto que el desarrollo del cribado ha
estado condicionado no solo por facto-
res técnicos, sino también por decisio-
nes organizativas y politicas relaciona-
das con la priorizacidn, la sostenibili-
dad y la asignacion de recursos (7.

EXPANSION DEL CRIBADO
Y DEFINICION DE LA CARTERA
COMUN (2014-2025)

a incorporacién en 2014 del cri-
L bado neonatal a la cartera comudn

basica del Sistema Nacional de
Salud supuso un avance significativo
hacia la armonizacién, al establecer un
conjunto minimo de enfermedades de
inclusion obligatoria en todo el terri-
torio(6). No obstante, la posibilidad de
ampliacién por parte de las CC. AA.
generé diferencias en el alcance del
panel y en el ritmo de incorporacién de
nuevas patologias (8/16),

En este contexto de busqueda de
una mayor cohesién del programa, el
debate institucional continta evolu-
cionando. EI 25 de junio de 2026, la
Comisién de Sanidad del Congreso de
los Diputados aprobd el informe de la
ponencia sobre la Proposicion de Ley
relativa al programa de cribado neo-
natal del Sistema Nacional de Salud
(SNS), cuyo objetivo es reforzar la equi-
dad territorial mediante la evaluacién
periddica del programa, la actualiza-
cion del sistema de informacion, la ela-
boracién de informes técnicos anua-
les y la armonizacion de protocolos en
el seno del Consejo Interterritorial del

M. ANGELES ERAZO y DOMINGO GONZALEZ-LAMURNO

Sistema Nacional de Salud (CISNS). La
iniciativa fue tramitada en el Senado y
aprobada por el Congreso de los Dipu-
tados. La Ley 3/2026, de 29 de julio,
establece la modificacién de normas
sobre el programa de cribado neona-
tal del SNS; fue publicada en el Bole-
tin Oficial del Estado el 31 de julio y
entré en vigor el 1 de agosto de 2026.
Su aprobacion refleja el creciente con-
senso sobre la necesidad de fortalecer
la gobernanza y la evaluacién continua
del cribado neonatal en Espafia(17).

Los avances tecnoldgicos, especial-
mente la generalizacién de la espectro-
metria de masas en tdndem (MS/MS),
facilitaron la expansién del cribado
y plantearon retos de priorizacion vy
sostenibilidad, desplazando el debate
desde la viabilidad técnica hacia la defi-
nicién de criterios de inclusién y la eva-
luacién del impacto en salud(3,18).

La Taetalresume las principales fases

en la evolucién del cribado neonatal

en Espafia, destacando no solo cambios

cronolégicos, sino también su signifi-

cado en términos de organizacién sani-
taria y gobernanza.

RETOS ACTUALES: EXPANS)JON
TECNOLOGICA Y TRANSICION
HACIA EL CRIBADO GENOMICO

| escenario actual se caracteriza
E por tecnologias de alta capaci-
dad diagndstica y por propuestas

gue exploran la secuenciacién genod-
mica como herramienta complementa-
ria. El potencial beneficio del cribado
gendmico neonatal se asocia a mayor
precision en algunos diagndsticos, a la
reduccion del tiempo de espera hasta
la confirmacién y a la posibilidad de
ampliar el nimero de enfermedades
>
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DL Tabla1 . o
Evolucion del cribado neonatal en Espafia: fases, alcance y significado.

Hito N° aprox. de

Periodo principal enfermedades® Significado del hito

Programas locales y experimentales, centrados
principalmente en fenilcetonuria y, posteriormente,
1968-1980  Experiencias piloto. 1-2 en el hipotiroidismo congénito. Inicio de la transicién
desde iniciativas de laboratorio hacia una intervencion
de Salud Pdblica.

Extension progresiva del cribado neonatal a distintos
1981-1986 Expansion inicial. 23 territorios y consolidacién de programas regionales
con infraestructura analitica basica.
Incorporacion progresiva como prestacion publica
1986-2003 Integracion 2-4 tras la Ley General de Sanidad, en el contexto de
en el sistema sanitario. descentralizacion y transferencia de competencias.
Aparicién de variabilidad territorial.

Introduccion del principio de cartera comun, pero

340 con ampliaciones autondmicas. La introduccion de la
_ Cohesién y debate ; espectrometria de masas en tandem, en el afio 2000,
2003-2014 sobre armonizacion. (va&atﬂf\ g)or impulsd la expansion y aumentd la heterogeneidad en

el nimero de enfermedades incluidas por las CC. AA.
en sus programas de cribado neonatal.

T obligatorias en

Cartera comdn todas las CC. AA.  Primer nivel de armonizacién nacional, con un panel
2014 de servicios basica (nGmero minimo ~ bdsico comdn de 7 enfermedades, manteniéndose la
de cribado neonatal en el SNS) posibilidad de ampliaciones autondmicas. Persisten
del SNS. Orden SS1/2065/2014 diferencias territoriales.
(31 de octubre)
Cartera comdn 11 obligatorias. El marco normativo del cribado neonatal mediante
2024 de servicios bdsica Ampliado por la  prueba del talén establece una cartera comdn minima
de cribado neonatal  Orden SND/606/2024  para todo el SNS, orientada a garantizar un acceso
del SNS. (13 de junio) territorial mas homogéneo a la deteccidén precoz.
Desarrollo de tecnologias de alta capacidad y aparicion del
. debate sobre valor clinico, sostenibilidad y gobernanza,
Actualizacién de la cartera : : Mt ) ; { =
comiin de servicios. 12 obligatorias. incluido el potencial papel del cribado gendmico neonatal.

Iy 0 Ampliado por la  En noviembre de 2025, el Congreso de los Diputados recibe
2025 Expei?;h()s?ctig;nﬁ;(é?;ca Orden SND/454/2025  |a Proposicion de Ley sobre programa de cribado neonatal
ynu evos modelos (9 de mayo)  del Sistema Nacional de Salud (122/000233). EI CISNS anuncia
’ la ampliacién a 21 enfermedades congénitas + cribado
de cardiopatias congénitas criticas.

EI 25 de junio de 2026, la

Comisién de Sanidad del Refuerzo de la gobernanza nacional mediante
Congreso de los Diputados propuestas de evaluacion anual del programa,
aprueba el informe de la 21 obligatorias.  actualizacién del sistema de informacion y armonizacién
ponencia de la Proposicion ~ Ampliado por |a de protocolos entre CC. AA. La Orden SND/356/2026
de Ley sobre programa de  Orden SND/356/2026  confirma la ampliacion de la cartera comdn minima

2026 cribado neonatal del SNS, (13 de abril) del cribado neonatal a 21 condiciones; concede un
continda su tramitacién en y confirmado por  afio de plazo, desde su entrada en vigor, para que las
el Senado y recibe la aproba-  la Ley 3/2026 CC. AA.y ciudades auténomas adapten las nuevas
cién final del Congreso el 23 (en vigor desde el 1 incorporaciones. La Ley 3/2026 consolida la evaluacion
de julio. La Ley 3/2026, de 29 de agosto). anual del programa y dispone la elaboracién de
de julio, es publicada en el protocolos consensuados que homogenicen tiempos,
BOE el 31 de julio y entra en acceso y confirmacion de las pruebas.

vigor el 1 de agosto de 2026.

6

(*) El nimero de enfermedades es aproximado y puede variar, segun el periodo y la comunidad auténoma.
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detectables en fases presintomaticas.
No obstante, la expansién diagndstica
puede exceder la capacidad del sis-
tema para traducir resultados en bene-
ficio clinico neto(2,14,18,19),

Desde la perspectiva de la Salud
Publica, el cribado gendmico neonatal
también plantea desafios relacionados
con la identificacion de variantes de sig-
nificado incierto, la deteccién de formas
de inicio tardio o de penetrancia varia-
ble, y el riesgo de sobrediagndstico;
igualmente, el impacto clinico, organiza-
tivo y psicosocial asociado a resultados
de significado incierto(2,14,18,19).

Ante una eventual incorporacion del
cribado gendmico neonatal, el enfoque
de las Implicaciones Eticas, Legales y
Sociales (Ethical, Legal, and Social Impli-
cations, o ELSI, por sus siglas en inglés)
exige distinguir entre capacidad tecno-
I6gica y valor clinico efectivo(7.8,13,18,19).
La generacion masiva de datos genéti-
cos no garantiza su adecuada interpre-
tacién ni justifica, por si sola, su integra-
cién en un programa poblacional orien-
tado al beneficio temprano del recién
nacido. La literatura internacional(18,19)
advierte que la secuenciaciéon genética
puede incrementar la identificaciéon de
variantes de significado incierto, esta-
dos de portador o alteraciones asocia-
das a enfermedades que no siempre lle-
gan a manifestarse clinicamente, o cuya
expresion puede ser leve o tardia, lo que
amplia la incertidumbre diagndstica y la
carga asistencial, sin una mejora propor-
cional en términos de salud. Estos enfo-
ques refuerzan la idea de que la imple-
mentacion del cribado genémico debe
estar subordinada al objetivo fundacio-
nal del cribado neonatal, que es detectar
condiciones graves y tratables en las que
una intervencién precoz pueda modificar
de manera sustantiva el prondstico (18,19).

M. ANGELES ERAZO y DOMINGO GONZALEZ-LAMURNO

A diferencia del cribado bioquimico
tradicional, la incorporacién de estrate-
gias genémicas requiere definir previa-
mente qué genes o condiciones deben
analizarse, lo que sitia en el centro
del debate la necesidad de seleccio-
nar enfermedades con beneficio clinico
demostrado y con intervenciones efec-
tivas disponibles. En este contexto, el
principal reto no es tener la capacidad
tecnoldgica para detectar un mayor
nimero de alteraciones, sino la defi-
nicién de criterios de inclusién basa-
dos en accionabilidad clinica, beneficio
neto y viabilidad asistencial.

La experiencia comparada también
ha puesto de relieve que la expansién
gendmica puede introducir dilemas
adicionales en el plano juridico y social,
con relacién al consentimiento infor-
mado, a la custodia y a los usos secun-
darios de datos genéticos, asi como la
eventual responsabilidad de volver a
contactar ante nuevas interpretacio-
nes y riesgos de discriminacion, deri-
vados de la circulacién de informacion
genética sensible(1819). Estos desafios
adquieren especial relevancia en siste-
mas descentralizados, donde las dife-
rencias organizativas pueden tradu-
cirse en desigualdades en el acceso a
la confirmacién diagndstica, asesora-
miento genético y seguimiento clinico.

En Espafa, algunos proyectos tienen
como objetivo evaluar el impacto clinico,
organizativo y econdmico del cribado
gendmico neonatal antes de su posi-
ble implementacién poblacional. Gene-
born (Genoma Neonatal en Espafia) es un
proyecto piloto de implementacién del
cribado genémico neonatal en todas las
comunidades autdbnomas en Espafia (20);
estd financiado mediante un convenio
entre la Fundacién Ramén Areces vy el
Centro de Investigacion Biomédica en

>
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Red de de Enfermedades Raras (CIBE-
RER). CRINGENES (21) es otro proyecto
piloto de cribado gendmico neonatal que
abarca a 2.500 recién nacidos en nueve
CC. AA. de Espafia (Andalucia, Aragén,
Asturias, Catalufla, Galicia, La Rioja,
Madrid, Murcia y Valencia); estd finan-
ciado por el Instituto de Salud Carlos llI
(ISCHI). Ambos proyectos buscan gene-
rar evidencia en condiciones de practica
real y orientar su aplicacién hacia enfer-
medades con una clara utilidad clinica y
posibilidades de intervencidn.

En paralelo, propuestas como el
Panel Uniforme de Cribado Neona-
tal en Espafia (SUSP, por sus siglas en
inglés), inspirado en el Recommen-
ded Uniform Screening Panel (RUSP,
por sus siglas en inglés) de los Esta-
dos Unidos de América, plantean mode-
los de armonizacién que se basan en
el beneficio clinico demostrado, la fac-
tibilidad técnica y la disponibilidad de
tratamiento, asi como en la necesidad
de estudios piloto previos y en la eva-
luacién continua de resultados (14,22),
EIRUSP fue adoptadoen EE. UU.en 2010
como una guia de referencia que define
cuales son las patologias (enfermeda-
des genéticas, metabdlicas, hormonales
y funcionales) que se recomienda a los
estados de ese pais incluir en sus pro-
gramas de cribado neonatal(22).

Desde una perspectiva de Salud Pu-
blica, la posible transicién hacia mode-
los de cribado gendmico obliga a con-
siderar no solo los aspectos analiti-
cos, sino también la capacidad del sis-
tema sanitario para asumir el aumento
de confirmaciones diagndsticas, el ase-
soramiento genético, el seguimiento
clinico a largo plazo y la gestién de la
incertidumbre. En este sentido, el reto
actual del cribado neonatal no radica
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Unicamente en ampliar el nimero de
condiciones detectables, sino en garan-
tizar que cualquier expansién aporte
un beneficio clinico real y que sea com-
patible con los principios de proporcio-
nalidad, equidad y sostenibilidad.

DESIGUALDAD TERRITORIAL
Y VARIABILIDAD AUTONOMICA

ntes de 2014, la variabilidad auto-
A ndmica fue especialmente mar-

cada. La definicién de un minimo
comun supuso un avance, pero la equi-
dad no puede reducirse a homoge-
neidad en el nimero de enfermeda-
des cribadas; también incluye tiempos
de confirmacién, acceso a especialis-
tas, consejo genético y continuidad
asistencial (5,14,18,19),

Informes recientes han vuelto a visi-
bilizar diferencias territoriales en alcance
y organizaciéon del programa, situando
la equidad como un problema estructu-
ral que requiere instrumentos de evalua-
cién y coordinaciéon mas alld del minimo
comun(14,23,24). En términos de Salud
Publica, la meta es una equidad en resul-
tados, compatible con innovacién, pero
apoyada en evaluacion y estdndares de
calidad compartidos (2,6,8).

La preocupacion por la equidad terri-
torial también se ha trasladado al ambito
legislativo. La reciente aprobacién de
la Ley 3/2026, de 29 de julio, de modifi-
cacién de normas sobre el programa de
cribado neonatal del Sistema Nacional
de Salud, incorpora medidas de evalua-
cién y armonizacién de protocolos con-
sensuados que homogenicen tiempos,
acceso y confirmacién de las pruebas.
Esto refleja que la reduccién de las des-
igualdades territoriales constituye una
prioridad sanitaria nacional (17).
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COMPARACION EUROPEA:
MODELOS DE ARMONIZACION
EN ITALIA Y PORTUGAL
LA

n Europa coexisten modelos orga-

nizativos diversos. Italia ilustra un

proceso de expansion con varia-
bilidad regional, sequido de iniciati-
vas de coordinacién nacional; mien-
tras que Portugal presenta un pro-
grama centralizado, con fuerte estan-
darizacion (25,26,27).

La experiencia italiana es especial-
mente relevante por el papel decisivo
que desempefidé la Ley 167/2016 en la
homogeneizacion del cribado neonatal
a escala nacional. Antes de su promul-
gacion, el sistema italiano presentaba
una marcada heterogeneidad regio-
nal en el nimero de enfermedades cri-
badas y en la organizacién de los pro-
gramas. La presién de las asociaciones
de pacientes, el avance de la evidencia
cientifica sobre enfermedades metabd-
licas tratables y la necesidad de garan-
tizar equidad territorial impulsaron
una reforma legislativa que establecid
la obligatoriedad del cribado neonatal
ampliado en todo el pais, con financia-
cion estatal y criterios técnicos comu-
nes. Este marco normativo transformé
un modelo fragmentado en un sistema
armonizado, convirtiendo a Italia en un
referente europeo en materia de coor-
dinacién y estandarizacién del cribado
neonatal (25,26,27),

La experiencia de Portugal es igual-
mente relevante por haber garantizado
la equidad territorial mediante la cen-
tralizacién del analisis en un ndmero
reducido de laboratorios de referencia,
en el marco del Programa Nacional de
Diagnéstico Precoce. Esta organizacion
permite aplicar protocolos uniformes y
asegurar que todos los recién nacidos
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del pais accedan al mismo ndmero de
enfermedades cribadas, independien-
temente de su lugar de nacimiento.
La concentracién de la capacidad ana-
litica ha facilitado estandares técni-
cos homogéneos y una incorporacion
ordenada de nuevas patologias, con-
virtiendo al modelo portugués en un
ejemplo claro de cémo la centraliza-
cion puede favorecer la igualdad en
el acceso al cribado neonatal a escala
nacional (27).

Estas experiencias sugieren que la
armonizacion efectiva depende menos
del tamafio del panel que de la existen-
cia de criterios explicitos, capacidad
operativa y mecanismos de evaluacién
continuada. Para Espafia, la compara-
cién refuerza la conveniencia de forta-
lecer la gobernanza interterritorial, sin
inhibir la innovacién, alineando incor-
poracién de condiciones con valor cli-
nico y factibilidad (14,20,21,24),

BIOETICA, MARCO JURIDICO
Y GOBERNANZA DEL CRIBADO
NEONATAL
TEELEEEEEEEE R
| cribado neonatal, por su cardc-
ter poblacional y preventivo,
requiere justificar proporciona-
lidad entre beneficios y potenciales
dafios. Su legitimidad ética se apoya
en el beneficio clinico esperado y en la
obligacién de minimizar efectos adver-
sos, incluyendo los derivados de resul-
tados inciertos o de condiciones sin
intervencién efectiva (1,2,7,8,13),

Ma3s alld de las dimensiones ética y
juridica, el cribado neonatal constituye
un dmbito clave de gobernanza sanita-
ria. Las decisiones sobre qué enferme-
dades incluir, cudndo incorporarlas y
cémo evaluar suimpacto implican la par-
ticipacion de multiples actores (admi-
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nistraciones, profesionales, sociedades
cientificas, asociaciones de pacientes y
organismos evaluadores), y requieren
mecanismos transparentes de prioriza-
cién y rendicién de cuentas.

En la practica, la expansion tecno-
I6gica desplaza el foco hacia la gober-
nanza: criterios de inclusiéon; transpa-
rencia de decisiones; gestion de datos
y soporte a las familias. La incorpora-

cion de la gendémica intensifica estos
retos y exige salvaguardas para evi-
tar que la mayor capacidad diagnds-
tica se traduzca en sobrediagndstico o
inequidades en acceso a confirmacion
y tratamiento (18,19),

La Taea 2 resume los principales
retos que plantea la expansion del cri-
bado neonatal en el contexto actual,
destacando las implicaciones clinicas,

Tabla 2

Principales retos del cribado neonatal en el contexto de expansidn tecnoldgica.

Dimension Riesgos o desafios Implicaciones para la Salud Piiblica
Expansion Incorporacién de condiciones sin del P(r)glbrlefnggdurcicelgnodgel?n(terelrc\;ggggnes
del panel evidencia suficiente de beneficio clinico. prog y resg

de bajo valor.

Incertidumbre
diagndstica

Identificacion de variantes de significado
incierto o formas de penetrancia variable.

Aumento de la medicalizacion, ansiedad
familiar y sobrecarga asistencial.

Sobrediagndstico o de inicio tardio.

Deteccidn de formas leves

Intervenciones innecesarias
y seguimiento prolongado
sin beneficio claro.

Incremento de confirmaciones

Riesgo de inequidades en el acceso

dceé:z?gg;da diagndsticas, necesidad de asesoramiento efectivo y presién sobre
genético y sequimiento especializado. los recursos sanitarios.
Variabilidad Diferencias en paneles, tiempos Desigualdad en el impacto real del cribado
territorial de respuesta y recursos clinicos mas alld del nimero de enfermedades
entre comunidades auténomas. :
Presion Demanda de ampliacién basada en Desplazamiento de las decisiones
tecnoldgica disponibilidad técnica o visibilidad desde criterios de Salud Pdblica hacia
y social de determinadas enfermedades. expectativas sociales o tecnoldgicas.
Gobernanza Ausencia de criterios homogéneos Dificultad para garantizar

y evaluacion

de incorporacidn y de evaluacion
sistematica de resultados.

proporcionalidad, sostenibilidad
y equidad.

Zﬁac'}?ﬁ,c;gg Mayor volumen de informacion, hallazgos
genémico incidentales y cuestiones éticas y legales.

Necesidad de modelos de implementacidn
prudentes, con seleccion de condiciones
accionables y estudios piloto previos.
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organizativas y de Salud Publica aso-
ciadas a la incorporacién de nuevas
tecnologias y condiciones.

PERSPECTIVA STS Y
PARTICIPACION CIUDADANA
EN EL CRIBADO NEONATAL
TR e e e e e e

esde la perspectiva de los estu-

dios sociales de la ciencia y la

tecnologia (science and tech-
nology studies o STS, por sus siglas
en inglés), el cribado neonatal puede
entenderse como un dispositivo socio-
técnico en el que conocimiento, orga-
nizacion y valores sociales se configu-
ran de manera interdependiente. Este
enfoque es Gtil para comprender cémo
las expectativas sociales sobre preven-
cion y derechos en salud influyen en
debates y demandas relacionadas con
la implementaciéon de programas de
cribado neonatal (9,10,11),

La evoluciéon de estos programas
no ha respondido Unicamente a la dis-
ponibilidad tecnoldgica o a la eviden-
cia clinica, sino también a demandas
sociales, a la percepciéon publica del
riesgo y a criterios relacionados con la
prevencion y la proteccién de la salud
infantil (7.9,10,16).

Algunas asociaciones de pacientes
han promovido debates relacionados
con la falta de equidad en los progra-
mas de cribado neonatal de las CC. AA.,
como la Federacién Espafiola de Enfer-
medades Metabdlicas Hereditarias(28),
la Federacion Espafiola de Enfermeda-
des Raras(23) y la Asociacion de Enfer-
medades Raras Mas Visibles(29). En julio
de 2025, esta Ultima asociacién impulsé
una campafla de recogida de firmas
de respaldo a una Iniciativa Legislativa
Popular (ILP) en Espafia, con el objetivo
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de presentar. una Propuesta de Ley ante
el Congreso de los Diputados, para pro-
mover un cribado neonatal mas amplio,
homogéneo y equitativo en todo el
territorio nacional. Para impulsar esta
iniciativa, la Asociacién de Enferme-
dades Raras Mas Visibles conté con el
respaldo de representantes de diver-
sos sectores y de colectivos ciudada-
nos, con Cuyo apoyo se obtuvieron mas
de 300.000 firmas de respaldo, hasta
junio de 2026 (29). El impacto y repercu-
sidén social de esta campafa esta reci-
biendo algunos reconocimientos (30).
Desde el enfoque STS, iniciativas como
esta reflejan una tendencia hacia mode-
los de gobernanza mas participativos,
en los que la legitimidad de las decisio-
nes sobre cribado neonatal se apoya no
solo en criterios técnicos, sino también
en la deliberacidn social.

DISCUSION Y CONCLUSIONES
O e e e e e e e e e e e e e

| desarrollo del cribado neonatal en

Espafia refleja la transicién desde

iniciativas inicialmente experimen-
tales hacia un programa instituciona-
lizado en un sistema sanitario descen-
tralizado. La incorporacién progresiva
a la cartera comun bdsica contribuyé a
la cohesidn, pero la variabilidad autond-
mica persistente confirma que la equi-
dad no se agota en definir una oferta
minima: depende de que la deteccidon
se traduzca, de forma comparable, en
confirmacion diagndstica, tratamiento y
seguimiento especializados (6,24).

Por ello, la discusién contemporanea
se desplaza de cudntas condiciones se
incluyen a cdmo se decide y evalla su
incorporacion. Un marco nacional de
decisiény evaluacién, con criterios expli-
citos, indicadores comparables y circui-
tos asistenciales garantizados, permite

>
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sostener el valor clinico del programa
y evitar ampliaciones que no aporten
beneficio neto a la poblacion (1.2,17).,

La comparaciéon europea muestra
que lacoordinaciény la estandarizacién
organizativa facilitan la monitorizacion
y pueden reducir desigualdades terri-
toriales, aungue su traslacién al caso
espafol debe reconocer las particulari-
dades del modelo autonémico (25,26,27),

La expansién tecnoldgica, incluida
la gendmica, intensifica el dilema cla-
sico de los programas poblaciona-
les: aumentar capacidad analitica no
implica aumentar valor clinico. La
secuenciacion  puede incrementar
hallazgos de significado incierto, con-
diciones de inicio tardio o penetrancia
variable, con riesgo de sobrediagnds-
tico y de sobrecarga asistencial si no
se restringe a condiciones claramente
accionables y a umbrales de evidencia
exigentes(12,18). En paralelo, se refuer-
zan exigencias ético-juridicas sobre
proporcionalidad, informacién a las
familias y gobernanza del dato, espe-
cialmente ante usos secundarios de
informacién genética (713).

En Espafia, iniciativas orientadas a
la armonizacién y a la generacién de
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evidencia en prdctica real resultan rele-
vantes, porque desplazan el foco desde
la expansién cuantitativa hacia la eva-
luacién de impacto clinico, organiza-
tivo y econdmico, antes de considerar
su ampliacion poblacional (14,17),

Desde la perspectiva STS, la evo-
luciéon de estos programas no puede
entenderse Unicamente como un pro-
ceso técnico. Lamovilizacion de las aso-
ciaciones de pacientes y la participa-
cién de la sociedad civil han contribuido
a situar la equidad del cribado neonatal
en la agenda publica y a impulsar deba-
tes sobre sus prioridades (9,10,11,28,29),

Este anadlisis reconoce que el cri-
bado neonatal en Espafia afronta el
reto de consolidar una equidad territo-
rial efectiva, en un contexto de rdpida
evolucién tecnoldgica, y destaca que
uno de los principales desafios es
reforzar una gobernanza orientada al
valor clinico, basada en criterios expli-
citos de inclusidon, evaluacién conti-
nuada de resultados y capacidad ope-
rativa del sistema sanitario. Solo bajo
estas condiciones la expansién tecno-
l6gica podra contribuir simultdanea-
mente a mejorar la equidad y a preser-
var el valor clinico de esta intervencion
de Salud Publica. ®
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