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RESUMEN

El cribado neonatal es una actuacion sanitaria regulada
especificamente en nuestra legislacion. El ordenamiento
juridico establece que el cribado sanitario es una actua-
cion de salud publica, enfocada a la prevencion de la sa-
lud de la sociedad en general y, a la vez, una prestacion
sanitaria, es decir, un derecho de los individuos, cuyo in-
terés constituye el eje de la regulacion. En su diseflo e
implantacion estan involucradas las autoridades sanitarias
estatales y autonomicas. La eficacia, eficiencia y calidad
son los criterios para valorar su idoneidad, y la adopcién
de medidas que garanticen los derechos de los participan-
tes, la trasparencia y la voluntariedad, son imprescindibles
para su aprobacion. Estas exigencias generales se refuer-
zan cuando el cribado se dirige a la poblacién pediatrica
y cuando se trata de cribados genéticos, caso en que esta
prevista la revision por parte de un comité de ética como
requisito previo a su autorizacion.
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ABSTRACT
Half a century of newborn screening in Spain:
Evolution of ethical, legal and social issues (ELSIs).
Part I1, legal system.

Neonatal screening is a health action specifically regu-
lated in our legislation. The legal system establishes that
health screening is a public health action, focused on the
prevention of health of the community in general and, at
the same time, a health service, that is, a right of indi-
viduals, whose interest is the focus of the regulation. In
its design and implementation are involved the State and
Regional Health Authorities. The effectiveness, efficien-
cy and quality, are the criteria for assessing its suitabili-
ty, and the adoption of measures to ensure the rights of
participants, transparency and voluntariness, are essential
for approval. These general requirements are reinforced
when the screening is aimed at the paediatric population
and when it comes to genetic screening, in which case a
review by an ethics committee is foreseen as a prerequisi-
te for authorization.

Key words: Neonatal screening, Genetic screening,
Public health, Health care provision, Information and con-
sent, Legal representatives.
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EL CRIBADO COMO
ACTUACION EN EL MARCO
DE LA SALUD PUBLICA.
DEFINICION, ANCLAJE
NORMATIVO Y AMBITO
COMPETENCIAL

Los programas de cribado poblacional supo-
nen la obtencion de datos de salud de un gran
numero de ciudadanos, su almacenamiento,
analisis y evaluacion por parte de las autorida-
des publicas, con la finalidad de tomar decisio-
nes politico-sanitarias. Segun los principios y
valores que sustenten la implantacion del pro-
grama, la afectacion a los derechos de las per-
sonas que se puede derivar del tratamiento de
estos datos y de las consecuentes decisiones de
las autoridades, podria tener muy distintas di-
mensiones, desde ofrecer oportunidades para
prevenir y tratar enfermedades, hasta la impo-
sicion de medidas generalizadas, obligatorias,
invasivas o discriminatorias. Por consiguien-
te, las implicaciones juridicas de los cribados
poblacionales son evidentes y, para su implan-
tacion, es imprescindible una base legal que
garantice, en el marco del interés publico, el
respeto a los derechos de los individuos.

El anclaje normativo basico de la regulacion
del cribado en nuestro ordenamiento juridico se
encuentra en el articulo 43 de la Constitucion,
segun el cual “I. Se reconoce el derecho a la
proteccion de la salud. 2. Compete a los po-
deres publicos organizar y tutelar la salud pu-
blica a través de medidas preventivas y de las
prestaciones y servicios necesarios. La ley es-
tablecera los derechos y deberes de todos al
respecto(...)”.

Esta concepcion de los principios rectores
de la politica social y econdémica se concreto,
como es sabido, en una ley general, para
su proyeccion hacia la politica y la practica
sanitaria, que ha recogido, ademads, los
derechos reconocidos a los ciudadanos como

)

pacientes en una nueva organizacion territorial
del Estado en comunidades auténomas. Asi, el
preambulo de la Ley 14/1986, de 25 de abril,
General de Sanidad®” -LGS-, recuerda que
para hacer efectivo el derecho a la proteccion
de la salud reconocido en los articulos 43 y
49 de la Constitucion, los poderes publicos
deben adoptar medidas idéneas y que, a
tal efecto, se ha de tener en cuenta que los
Estatutos de Autonomia han reconocido
competencias amplias en materia de Sanidad.
Las Comunidades Autéonomas son responsables
de los servicios sanitarios y al Estado le
corresponde las tareas de direccion basica y de
coordinacion. En todo caso, sefala el articulo
3.2, “el acceso y las prestaciones sanitarias
se realizaran en condiciones de igualdad
efectiva”.

La Ley 16/2003, de 18 de mayo, de Cohesion
y Calidad del Sistema Nacional de Salud® re-
gula, en su capitulo I, la ordenacion de las pres-
taciones sanitarias con el objeto de garantizar
las condiciones basicas y comunes para una
atencion integral, continuada y en el nivel ade-
cuado de atencion. El articulo 20 (desarrollo de
la cartera de servicios del Sistema Nacional de
Salud), dispone que el contenido de la cartera
comun de servicios se acordara en el seno del
Consejo Interterritorial de Salud, que tendra en
cuenta la “eficacia, eficiencia, efectividad, se-
guridad y utilidad terapéuticas, asi como las
ventajas y alternativas asistenciales, el cuida-
do de grupos menos protegidos o de riesgo y
las necesidades sociales, asi como su impac-
to economico y organizativo”. Ademas, las
Comunidades Auténomas, en el ambito de sus
competencias, podran aprobar sus respectivas
Carteras de Servicios que incluiran, cuando
menos, la del Sistema Nacional de Salud.

Desde esta perspectiva, la legislacion estatal
concibe el “cribado” como una actuacion en-
marcada en una estrategia general de salud pu-
blica. Segun la Ley 33/2011, de 4 de octubre,
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General de Salud Publica®, se entiende por
cribado “aquellas actividades orientadas a la
deteccion precoz de la enfermedad, su diagnos-
tico y tratamiento temprano, que se ofrecen ac-
tivamente al conjunto de la poblacion suscepti-
ble de padecer la enfermedad, aunque no tenga
sintomas ni haya demandado ayuda médica”
(art. 20.1). A esta definicion se afiade otra, re-
ferida en particular al cribado genético, como
el “dirigido a la identificacion en individuos de
determinantes genéticos, para los cuales una
intervencion médica precoz pudiera conducir
a la eliminacion o reduccion de la mortalidad,
morbilidad o discapacidades asociadas a tales
determinantes” (art. 3g de la Ley 14/2007, de
Investigacion biomédica -LIB-)®, Los cribados
genéticos estaran dirigidos a detectar una enfer-
medad o riesgo grave para la salud en el indi-
viduo participante o en su descendencia, con la
finalidad de tratar precozmente la enfermedad
u ofrecer el acceso a medidas preventivas (art.
54.1 de la LIB). El propésito de los programas
de cribado neonatal, tal como estan disefiados
actualmente, esta enfocado hacia “la salud de
individuo participante” y no tanto a la de “su
descendencia”.

El cribado es pues una actuacion de salud pu-
blica que se implanta en el marco de la politica
sanitaria poblacional de los poderes publicos,
enfocada a la prevencion de la salud de la co-
lectividad en general y, a la vez, es un derecho
de cada ciudadano, cuyo interés como indivi-
duo se sitia en el eje de atencion, siempre que
se reconozca en la cartera de servicios. Esta
consideracion supone una diferencia decisiva
en relacion con las llamadas practicas eugené-
sicas, orientadas hacia los efectos sociales in-
mediatos, como ha advertido Carlos Romeo®
manifestada, sefiala Maria Jorqui, en la volun-
tariedad en el sometimiento a las pruebas®.

El Real Decreto 63/1995, de 20 de enero, sobre

ordenacion de prestaciones sanitarias del Sistema
Nacional de Salud”, no recogia literalmente
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el término “cribado” pero dentro de la “atencion a
la mujer” preveia la “deteccion de grupos de ries-
go y el diagnostico precoz del cancer ginecologi-
coy de mama, conforme a los programas estable-
cidos por los servicios de salud” y, como atencion
a la infancia, “la deteccion de factores de riesgo,
cuando existan medidas de eficacia comprobada
para eliminarlos o reducirlos”.

Este Real Decreto fue derogado por el Real
Decreto 1030/2006, de 15 de septiembre, por
el que se establece la cartera de servicios co-
munes del Sistema Nacional de Salud y el pro-
cedimiento para su actualizacion®. En este
texto si se recogen en la cartera de servicios
comunes de atencion primaria, en general, las
“Actividades para prevenir la aparicion de
enfermedades actuando sobre los factores de
riesgo (prevencion primaria) o para detectar-
las en fase presintomdtica mediante cribado o
diagnostico precoz (prevencion secundaria)”.
Se incluyen de manera mas especifica progra-
mas preventivos y, en particular, en el punto
3 de su apartado 5 (“Promocion de la salud y
prevencion de las enfermedades y de las de-
ficiencias”): 3.1 Programas intersectoriales y
transversales de promocion y educacion para la
salud orientados a la mejora de los estilos de
vida. 3.2 Programas de caracter intersectorial
de proteccion de riesgos para la salud y preven-
cion de enfermedades, deficiencias y lesiones.
3.3 Programas transversales de proteccion de
riesgos para la salud, de prevencion de enfer-
medades, deficiencias y lesiones, y de educa-
cioén y promocion de la salud, dirigidos a las
diferentes etapas de la vida y a la prevencion
de enfermedades transmisibles y no transmisi-
bles, lesiones y accidentes. 3.4 Programas de
prevencion y promocion de la salud dirigidos a
grupos de poblaciéon con necesidades especia-
les y orientados a eliminar o reducir desigual-
dades en salud.

A estas previsiones hay que afiadir, en ma-
teria de salud publica, que el articulo 6 de la
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Ley 33/2011, de 4 de octubre, General de Salud
Publica®, establece que el derecho a la igual-
dad se concretara “en una cartera de servicios
basica y comun en el ambito de la salud pu-
blica, con un conjunto de actuaciones y pro-
gramas. Dicha cartera de servicios incluira un
calendario unico de vacunacion y una oferta
unica de cribados poblacionales”. El preambu-
lo advierte que esta ley “debe ser un instrumen-
to clave para evitar la implantacion de accio-
nes supuestamente preventivas cuyo beneficio
no se ha demostrado cientificamente y que pue-
den causar perjuicios”y, en este sentido, el ar-
ticulo 20 (Actuaciones especificas sobre criba-
dos), afade que los programas de cribado se
deben implantar con la maxima calidad y la
mayor accesibilidad para la poblacion y deben
regirse por los principios de equidad, pertinen-
cia, precaucion, evaluacion, transparencia, inte-
gralidad y seguridad.

Posteriormente, en el preambulo de la Orden
SS1/2065/2014, de 31 de octubre, por la que
se modifican los anexos I, II y III del Real
Decreto1030/2006®, se concibe como una
prioridad “detectar las enfermedades en fase
presintomatica mediante cribado, la genética
v la reproduccion humana asistida”. Esta or-
den disefia un programa poblacional de criba-
do neonatal de enfermedades endocrino-meta-
bolicas de la cartera comun basica de servicios
asistenciales del Sistema Nacional de Salud
para siete enfermedades (nueva redaccion del
apartado 3.3 del anexo 1. Punto 3.3.1.). Se pre-
vé, asimismo, un sistema de informacion para
su seguimiento y evaluacion, la publicacion de
un informe de resultados y el establecimiento
de protocolos para que los cribados se aborden
de manera homogénea en todas las comunida-
des auténomas.

Las disposiciones citadas en este apartado y
en los siguientes se han recogido en la tabla 1.

REQUISITOS PARA EL DISENO
E IMPLANTACION DE UN
PROGRAMA DE CRIBADO

NEONATAL

La legislacion espafiola prevé ciertos requi-
sitos y garantias para la implantacion de un
programa de cribado. Se trata de valorar su efi-
cacia, eficiencia y calidad (cuestiones mas “téc-
nicas”), pero también la incidencia en los de-
rechos e intereses de los sujetos. En relacion
con los cribados genéticos, por las especiales
caracteristicas de los datos que se manejan, se
ha de prestar una especial atencion a esta cues-
tidn, mas atn en el caso de cribados de menores
(cribado neonatal).

Garantias previstas en la legislacion para la im-
plantacion del programa. Una de las preocupa-
ciones que puede suscitar la aplicacion de un
programa de cribado poblacional es su potencial
discriminatorio o eugenésico. Es decisivo, en
este sentido, que el programa responda a un in-
terés legitimo de mejora de la salud publica y, a
la vez, esté sustentado en la libertad de las perso-
nas y en el respeto a sus decisiones individuales.
El cribado tiene una base poblacional, pero debe
estar focalizado en la proteccion de los derechos
y la salud de los individuos. Recordemos que “E/
interés y el bienestar del ser humano deberan
prevalecer sobre el interés exclusivo de la socie-
dad o de la ciencia” (articulo del Convenio de
Derechos Humanos y Biomedicina del Consejo
de Europa, que entr6 en vigor en Espaifia el 1 de
enero del afio 2000'%),

En este sentido, el Protocolo al Convenio de
Derechos Humanos y Biomedicina del Consejo
de Europa, relativo a los analisis genéticos con
propositos de salud, del afio 2008 (Additional
Protocolt o the Convention on Human Rights
and Biomedicine, Concerning Genetic Testing
for Health Purposes'V), advierte que los
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Tabla 1
Anclaje normativo basico del cribado neonatal.

Constitucion Espafiola 1978
Articulos 43 y 49.

Derecho a la proteccion de la salud.

Competencia de los poderes publicos para organizar
y tutelar este derecho.

Ley 14/1986,25 abril,
General de Sanidad (LGS).

Responsabilidad comunidades autonomas
en proporcionar servicios sanitarios.

Responsabilidad Estado en tareas de direccion
basica y coordinacion.

Ley 41/2002, de 4 de noviembre,

basica reguladora de la autonomia

del paciente y de derechos y obligaciones

en materia de informacion y documentacion.

Informacién y consentimiento en el cribado con
caracter general.

Ley 16/2003, 18 mayo, de Cohesién
y Calidad del Sistema Nacional de Salud (SNS).
Capitulo I (Art 20).

Ordenacion prestaciones sanitarias y desarrollo
cartera servicios del SNS.

Ley 14/2007 de Investigacién Biomédica (LIB).
Art. 54.1

Regula las pruebas genéticas y los cribados genéti-
cos con cualquier finalidad incluida la diagndstica.
(Véase también tabla 2).

Regula la utilizacion de muestras remanentes
con fines de investigacion.

Ley 33/2011, de 4 octubre,
General de Salud Publica.
Articulos 6 y 20

Derecho a la igualdad en el ambito de
la Salud Publica.

Deber de garantia de calidad y accesibilidad
para la poblacion.

Delimita el concepto de cribado poblacional.

Ley Organica 3/2018, de 5 de diciembre,
de proteccion de datos personales
y garantia de los derechos digitales.

Utilizacion de los datos de los cribados neonatales.

Real Decreto 1030/2006, de 15 de septiembre,
por el que se establece la cartera de servicios
comunes del sistema nacional de salud.

Procedimiento para la actualizacion de la cartera
de servicios comunes del SNS.

Real Decreto 1716/2011, de 18 de noviembre,

por el que se establecen los requisitos basicos

de autorizacion y funcionamiento de los biobancos
con fines de investigacion biomédica y del
tratamiento de las muestras biologicas de

origen humano, y se regula el funcionamiento

y organizacion del Registro Nacional de Biobancos
para investigacion biomédica.

Utilizacion de muestras remanentes de cribados
con fines de investigacion.

Orden SS1/2065/2014, de 31 de octubre,

por la que se modifican los anexos I, I1 y II1

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 actualizacion.

Prioridad en detectar enfermedades en fase
presintomatica.
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programas de cribado genético deben estar
sometidos a una revision en relacion con sus
aspectos éticos, que la participacion debe ser
voluntaria, que es importante que exista una
previa evaluacion ética y que se compruebe
que los sujetos podran disponer de medidas
preventivas o terapéuticas, es decir que exista
un potencial beneficio individual (articulo 19).

Estos requisitos se han recogido también en
nuestra legislacion y se garantizan a través de
los siguientes mecanismos cuando se trate de
cribados genéticos. Primero, para la realizacion
del cribado se tendran en cuenta los aspectos
psico-sociales y su integracion en el sistema sa-
nitario (art. 54.3 LIB). Segundo, el programa
especifico de cribado de que se trate sera eva-
luado por el comité de ética del centro donde se
realice. (art. 54.3 LIB). Tercero, se estableceran
los procedimientos apropiados para el segui-
miento y evaluacion continuada del programa.
(art. 54.4 LIB).

Ademas, en general, se deben aplicar los
criterios para determinar la indicacion del ana-
lisis, de manera que quede justificado y acre-
ditado el beneficio individual, como se explica
mas adelante.

Informacion y consentimiento en el cribado
con caracter general. Como actuacion en el
ambito de la salud, el cribado requiere el con-
sentimiento del sujeto, al que se le debe pro-
porcionar la informacioén adecuada para que
pueda tomar una decision consecuente. Por re-
gla general, el consentimiento se prestara ver-
balmente, salvo que se trate de procedimientos
invasores 0 que supongan riesgos (art. 4 Ley
41/2002, de 4 de noviembre, basica regulado-
ra de la autonomia del paciente y de derechos
y obligaciones en materia de informacion y
documentacion).

En el caso de menores que no comprendan
el alcance de la intervencion, como ocurre en

el cribado neonatal, los representantes legales
prestan el consentimiento en su lugar -susti-
tucion del consentimiento- (articulo 9.3c de
la Ley 41/2002M). Cuando mas de una per-
sona ostenta la representacion del menor (por
ejemplo, dos progenitores que ostentan la pa-
tria potestad -articulo 154 del Coédigo Civil-)
son validos los actos que realice uno de ellos
conforme al uso social y a las circunstancias o
en situaciones de urgente necesidad (articulo
156 Cdédigo Civil). Fuera de estos casos, y si
existe riesgo o se trata de actuaciones que no
beneficien al menor, las dos personas que os-
tenten la representacion deben estar involucra-
das en la toma de decisiones. Si existiera dis-
crepancia, cualquiera de los dos progenitores
podra acudir al juez quien atribuira la facultad
de decidir al padre o a la madre (articulo 156
del Codigo Civil). Ante la negativa en relacion
con una actuacion en el menor, el juez sélo po-
dria acordar que se llevara a cabo si existiera
una alta probabilidad de beneficio para el me-
nor. Por consiguiente, si dos personas ostentan
la representacion del menor, deberan prestar
ambas su consentimiento para el cribado neo-
natal y, en su caso, el juez acordara lo que pro-
ceda si es que el diagndstico pudiera represen-
tar un beneficio para su salud.

EL CRIBADO GENETICO EN
LA LEY 14/2007, DE 3 DE JULIO,
DE INVESTIGACION BIOMEDICA

Planteamiento. Si bien el objeto de la LIB®,
es precisamente regular actividades en el
area de la investigacion, se afiade también
dentro de su ambito la realizacion de anali-
sis genéticos en el contexto sanitario (articu-
lo 1 apartados 1 y 2). En efecto, en el Titulo
V (“dnadlisis genéticos, muestras biologi-
cas y Biobancos™), tras disposiciones gene-
rales en esta materia (capitulo I, articulos 44
y 45), el capitulo II se refiere a “Andlisis ge-
néticos y tratamiento de datos genéticos de
cardcter personal” (articulos 46 a 57), y alli
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se incluye la regulacion del cribado genético
(articulo 54). Esto se ha justificado en el
preambulo sefialando “razones de coherencia
sustantiva y sistematica y en atencion a los im-
portantes derechos de las personas que pueden
hallarse implicados en este tipo de andlisis”,
lo que suponia que la Ley “no podia renunciar
a establecer el marco juridico en el que ha de
situarse la realizacion de andalisis genéticos
con cualquier finalidad, incluida la diagnosti-
ca”. En la tabla 2 se resumen los aspectos mas
relevantes de la LIB® respecto a los cribados
genéticos y que afectan por lo tanto a los pro-
gramas de cribado neonatal.

Es importante destacar que los principios es-
tablecidos en las disposiciones de caracter ge-
neral se extienden a todos los procedimientos
descritos en el titulo V. Por consiguiente, el cri-
bado genético, segun la LIB, se debe ofrecer
con las siguientes garantias de caracter general:
accesibilidad y equidad (“debera garantizarse
la igualdad en el acceso a los andlisis genéti-
cos sin consideraciones economicas y Sin re-
quisitos previos relativos a posibles opciones
personales”); proteccion de datos (“se garan-
tizara el derecho a la intimidad y el respeto a
la voluntad del sujeto en materia de informa-
cion, asi como la confidencialidad de los datos

Tabla 2
Disposiciones mas relevantes en la ley 14/2007 de 3 de julio, de Investigacion
biomédica (LIB) respecto a los cribados genéticos y que afectan por lo tanto
a los programas de cribado neonatal.

el CI puede ser expresado verbalmente).

La participacion requiere consentimiento escrito (E1 Comité de Etica debe determinar en qué situaciones

de la participacion.

Debe darse informacion previa por escrito a los representantes legales incluyendo la naturaleza voluntaria

Pone de relieve los aspectos psicosociales del programa.

Establece la integracion del programa en el Sistema de Salud.

Establece que debe garantizarse la calidad de la prueba de cribado, de las pruebas diagnosticas,
el tratamiento y seguimiento, estableciendo indicadores para el seguimiento del programa completo.

Establece que el programa debe ser evaluado por un Comité de Etica.

Contempla el derecho a conocer la informacion la informacion y el derecho a no saber.

Contempla la obligacion de revelar resultados con relevancia significativa para la salud.

Contempla la posibilidad de revelacion de resultados cuando se ha ejercido el derecho a no saber si es necesario
para evitar serios daflos para la salud de la persona o sus familiares.

la disponibilidad de consejo genético.

Aplica las mismas reglas establecidas para las pruebas genéticas a la prueba de cribado incluyendo
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genéticos de caracter personal”); ¢) Gratuidad
(“los datos genéticos de caracter personal no
podran ser utilizados con fines comerciales”);
y e) Calidad de los datos (“los datos obtenidos
de los andlisis genéticos no podran ser trata-
dos ni cedidos con fines distintos en esta Ley”).
Ademas, como desarrollo de la garantia de
equidad, se encomienda expresamente a las au-
toridades sanitarias que la pertinencia del criba-
do genético se determine seglin criterios objeti-
vos en atencion a las enfermedades que se van
a prevenir o tratar (articulo 54.2).

El articulo 54.7 de la LIB advierte expre-
samente que el régimen establecido para los
analisis genéticos “serd de aplicacion a las
pruebas empleadas con ocasion de los cri-
bados genéticos”, aunque se prevén algunas
particularidades que responden al caracter de
accion de salud publica que reviste el criba-
do, lo cual justifica algunas diferencias con
lo previsto para los analisis genéticos en ge-
neral. Mientras no se sefialen especificidades,
la aplicacion se extendera a la practica de los
cribados, por ejemplo, los requisitos de cali-
dad (articulo 56) o de acreditacion de centros
(articulo 57).

Indicacion del cribado genético neonatal. Uno
de los aspectos en que se diferencia la regula-
cion de los cribados en general de la prevista
para para los analisis genéticos, es el que se re-
fiere a la indicacion. Segin el articulo 46 de la
LIB, para la realizacion de analisis genéticos
debera constatarse una indicacion que lo justifi-
que, referida a las caracteristicas del individuo
o su familia, mientras que en el articulo 54, la
perspectiva en cuanto al destinatario del anali-
sis es poblacional, no esta centrada en las carac-
teristicas de un individuo, sino de la poblacion
a la que pertenece y por eso “La participacion
en un cribado genético se ofrecerd a todos los
miembros de la poblacion a la que va dirigido”.

Segliin la Declaracion Internacional sobre
datos genéticos humanos de la UNESCO, del
afio 200312, “en el terreno del diagnostico y
la asistencia sanitaria, solo sera éticamente
aceptable, por regla general, practicar
pruebas o cribados genéticos a los menores
de edad o los adultos sin capacidad para dar
su consentimiento cuando de ahi se sigan
consecuencias importantes para la salud de
la persona y cuando ello responda a su interés
superior” (articulo 8 d). En esta linea, el
Protocolo al Convenio de Derechos Humanos
y Biomedicina del Consejo de Europa, relativo
a los andlisis genéticos con propositos de
salud, mencionado mas arriba, advierte que
“solo deberian realizar andlisis genéticos en
personas sin capacidad para consentir cuando
exista un beneficio directo. Cuando, de acuerdo
con la ley, un menor no tenga capacidad para
consentir, el andlisis genético se deberia
retrasar hasta que adquiera esta capacidad,
salvo que este retraso pudiera ser perjudicial
para su salud o bienestar”. Siguiendo este
mismo criterio, la Orden SSI/2065/2014®
dispone que, en el caso de menores, el estudio
genético presintomatico en enfermedades
que aparecen en la edad adulta se debera
diferir hasta que la persona tenga la madurez
y competencia necesaria para comprender la
naturaleza e implicaciones de su decision,
salvo que existan medidas preventivas eficaces
aplicables en la infancia. En enfermedades
que aparecen en la infancia y que pueden ser
prevenidas o tratadas adecuadamente se debera
realizar lo mas cercano posible a la fecha en la
que se deben iniciar dichas medidas preventivas
y/o terapéuticas. En el caso de menores, el
estudio genético de portadores no se realizara
hasta que el menor alcance la madurez y
competencia necesarias para comprender la
naturaleza de su decision y sus implicaciones
y sea, a su vez, capaz de dar su consentimiento.
Por otra parte, la técnica se deberia limitar a la
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adecuada para detectar la condicion objeto del
cribado: la secuenciacion genética completa, si
no estuviera cientificamente justificada en el
caso concreto, podria considerarse contraria al
principio de minimizacion de datos, que cobra
mucha relevancia en este contexto y puede
suscitar nuevos problemas relacionados con la
obtencion de informacion no esperada™.

Evaluacion del programa de cribado genéti-
co. Otra particularidad es la que se recoge en
el apartado 3 del articulo 54, segtn el cual, el
cribado “sera evaluado por el comité de éti-
ca del centro donde se realice”. Esto significa
que la implantacion del cribado es una decision
de las administraciones sanitarias como accion
de salud publica y, ademas, debe pasar el filtro
de una revision en relacion con sus implicacio-
nes éticas. La LIB no establece si esta evalua-
cion tiene 0 no un caracter vinculante, en caso
de ser negativa. De acuerdo con el caracter atri-
buido a las evaluaciones de los comités de éti-
ca de la investigacion (CEI), el dictamen deberia
considerarse vinculante si fuera negativo, pero
no asi para las evaluaciones de los Comités de
ética asistencial (CEA), y este articulo no esta-
blece qué comité debe evaluar la aplicacion del
programa en el centro. A favor de atribuir esta
funcion al comité de ética asistencial, se puede
sostener que, tratandose de una accion de salud
publica, y no de investigacion, parece que enca-
ja mejor en las atribuciones de éstos pero, como
ha afirmado Javier Sanchez Caro", se debe en-
tender que corresponde al CEI lo que se con-
firma cuando el articulo 48.3 de la LIB senala,
al referirse al cribado, que “El Comité de Etica
de la Investigacion determinara los supuestos en
los que el consentimiento podrad expresarse ver-
balmente”. Para la identificacion del CEI com-
petente (el “del centro”), existen varias opciones
que parecen admisibles: podria tratarse del co-
mité del hospital o del laboratorio donde se va a
realizar el cribado, o de un comité de un ambito
mas amplio que abarque la actividad de aquellas
instalaciones, lo que favoreceria el ofrecimiento
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del cribado en condiciones de igualdad en una
poblacion. En cuanto a los aspectos que se deben
evaluar, véase en esta misma revista la primera
parte (sobre los aspectos éticos) de esta serie!'®.

Informacion y consentimiento. Por otra parte,
el articulo 57.5 sefiala que el analisis precisa “e/
consentimiento por escrito previo de cada suje-
to afectado en los términos previstos en los ar-
ticulos 4 y 48.3” lo que supone, como se acaba
de mencionar, la posibilidad de que se preste
verbalmente. Esta singularidad parece que tien-
de a facilitar la gestion de un programa con un
gran volumen de analisis, de manera que se re-
gresa a la regla general prevista en el articulo
8.2 dela Ley 41/20029 (consentimiento verbal
para las intervenciones en el ambito de salud).
Ademas, “cuando el cribado incluya enferme-
dades no tratables o los beneficios sean escasos
o inciertos, el consentimiento se obtendra siem-
pre por escrito”. Lo cierto es que en este caso la
implantacion de un programa de cribado seria
mas cuestionable.

El contenido de la informacion que se debe
proporcionar al sujeto antes de que otorgue su
consentimiento (sea cual sea la forma que éste
revista) se describe en el apartado 6 del articulo
54 de la LIB. En algunos términos coincide y
en otros difiere de lo previsto en el articulo 49
(que se refiere a la informacion previa al con-
sentimiento exigido, en general, en el articulo
48), lo que se debe interpretar en un sentido
acumulativo. Es decir, el sujeto debera ser in-
formado de lo que se recoge en el articulo 54
y, ademas, cuando sea pertinente, de lo previsto
en el 49. Asi, cuando se trata de un cribado se
exige informar sobre “a) Las caracteristicas y
objetivos que se persiguen con el cribado. b) La
naturaleza voluntaria de la participacion. ¢) La
validez y fiabilidad de las pruebas de cribado
y de las pruebas diagnosticas de segundo ni-
vel. d) La posibilidad de obtener falsos positi-
vos y, en consecuencia, la necesidad de confir-
mar o descartar el diagnostico. e) Los periodos
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de tiempo que transcurriran entre las distintas
etapas del proceso del cribado. f) Las posibi-
lidades existentes de tratamiento y prevencion
de la enfermedad una vez diagnosticada. g) Las
incomodidades, riesgos y acontecimientos ad-
versos que podran derivarse del proceso diag-
nostico, incluyendo los asociados a la toma de
muestras y a las medidas terapéuticas o pre-
ventivas que ofrezca el programa” (articulo
54.6). Ademas, en su caso, se advertira sobre
la “posibilidad de descubrimientos inesperados
y su posible trascendencia para el sujeto, asi
como sobre la facultad de éste de tomar una
posicion en relacion con recibir su comunica-
cion”, sobre “la implicacion que puede tener
para sus familiares la informacion que se lle-
gue a obtener y la conveniencia de que él mis-
mo, en su caso, transmita dicha informacion a
aquellos™ y sobre la disponibilidad de consejo
genético (apartados 4°, 5° y 6° del articulo 47).
Se deberia indicar también las medidas para ga-
rantizar la proteccion de los datos y la confiden-
cialidad y, si la muestra se va a destinar a otros
usos, se debera explicar en qué condiciones y
solicitar su consentimiento al efecto (apartados
2°y 3° del articulo 47).

Derecho a no saber en el cribado genético
neonatal. El Convenio para la proteccion de los
derechos humanos y la dignidad del ser humano
con respecto a las aplicaciones de la Biologia y
la Medicina (Convenio relativo a los derechos
humanos y la biomedicina), hecho en Oviedo el
4 de abril de 199719, en su articulo 10, dispone
que, si bien toda persona tendra derecho a
conocer toda informacion obtenida respecto a
su salud, debera respetarse la voluntad a no ser
informada. El derecho a no saber se recogio en
la Ley 41/2002™ cuyo su articulo 4 sefiala que
“los pacientes tienen derecho a conocer con
motivo de cualquier actuacion en el ambito de
la salud, toda la informacion disponible sobre
la misma, salvando los supuestos exceptuados
por la ley. Ademas, toda persona tiene derecho a
que se respete su voluntad de no ser informado”.

Ademas, el derecho a la informacion y el
derecho a no saber estan recogidos en la LIB®
(articulo 49).

No obstante, es dudoso que los represen-
tantes del menor pudieran optar por la igno-
rancia de los resultados de la prueba de cri-
bado: téngase en cuenta que ostentan deberes
de cuidado que exigen conocer esta informa-
cion, incluso si aporta datos sobre sus propias
caracteristicas genéticas, que, ademas, puede
tener implicaciones para otros hijos que pu-
dieran compartir mutaciones y, si procede,
deberian acceder también a los beneficios del
diagnostico. Si podran decidir no someterse
ellos mismos al analisis.

CRIBADO NEONATAL,
PROTECCION DE DATOS
Y GESTION DE LAS
MUESTRAS BIOLOGICAS

El uso secundario de los datos. La normati-
va relativa a la proteccion de datos de carac-
ter personal, exige la identificacion de una base
legal para el procesamiento de los datos (una
de las previstas en el articulo 6 del Reglamento
(UE) 2016/679 del Parlamento Europeo y del
Consejo, de 27 de abril de 2016, relativo a la
proteccion de las personas fisicas en lo que res-
pecta al tratamiento de sus datos personales y a
la libre circulacion de estos datos -Reglamento
general de proteccion de datos!'”, en adelante
RGPD-). Ademas, si se trata de datos sensibles,
debe concurrir una circunstancia que permi-
ta el procesamiento (de las previstas en el art.
9.2 del RGDP). En el caso del cribado neonatal,
el tratamiento de los datos se basa en el con-
sentimiento, pero también se puede considerar
la proteccion de los intereses del afectado y el
cumplimiento de una mision realizada en inte-
rés publico prevista por la ley, como se ha visto
mas arriba. A partir de esta base legal, los da-
tos pueden utilizarse en las situaciones previs-
tas en el articulo 9.2 del RGPD, si bien algunas
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exigen que los Estados hayan desarrollado pre-
visiones legales al efecto.

Pues bien, estas situaciones (entre otras) se
refieren a las siguientes finalidades: gestion de
los sistemas y servicios de asistencia sanitaria
y social, (letra h); garantia de elevados niveles
de calidad y de seguridad de la asistencia sani-
taria y de los medicamentos o productos sanita-
rios (letra i); archivo en interés publico, investi-
gacion cientifica o historica o fines estadisticos
(letraj). En los tres casos, se exige una base en el
Derecho de la Union o de los Estados miembros.

La Ley Organica 3/2018, de 5 de diciembre,
de Proteccion de Datos Personales y garan-
tia de los derechos digitales" -LOPDGDD-
ha identificado este sustento normativo en el
apartado primero de su Disposicion Adicional
172, segun el cual, se encuentran amparados
en las letras g), h), 1) y j) del articulo 9.2 del
RGPD los tratamientos de datos relacionados
con la salud y de datos genéticos que estén re-
gulados en las leyes que se mencionan y en sus
disposiciones de desarrollo. Por consiguiente,
la utilizacion de los resultados de los cribados
neonatales sera legitima cuando se utilice con
aquellos fines en los términos previstos en la
legislacion.

El control de calidad y la evaluacion de los
programas de cribado, como obligacion recogi-
da en la normativa citada mas arriba, legitima
el acceso a los resultados a las personas y en-
tidades que tengan atribuida estas funciones, y
siempre en condiciones que garanticen la con-
fidencialidad.

En el mismo sentido, la realizacion de es-
tudios epidemioldgicos para orientar la pre-
vencion de riesgos y la planificacion sanitaria,
puede considerase base legal para mantener en
estos archivos los datos de los pacientes (entre
otras, la LGS que, en su articulo 23 establece
que las administraciones sanitarias, de acuerdo
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con sus competencias, “creardan registros y ela-
boraran los analisis de informacion necesarios
para el conocimiento de las distintas situacio-
nes de las que puedan derivarse acciones de
intervencion de la autoridad sanitaria™).

Por lo que se refiere a la utilizacion de los
datos con fines de investigacion biomédica, la
propia Disposicion Adicional 17* establece el
régimen correspondiente.

Toda esta legislacion se aplicara sin perjuicio
de lo previsto en el RGPD y en la LOPDGDD
en relacion con medidas de seguridad, obliga-
ciones de los responsables del tratamiento y de-
rechos de los sujetos.

Obtencion, utilizacion y almacenamiento de las
muestras biologicas. La obtencion de la mues-
tra del menor a través de un procedimiento in-
vasivo esta justificada porque es imprescindible
para la realizacion del cribado, tras la pondera-
cion de riesgo —minimo- y de beneficio. La ob-
tencion de muestra adicional con otra finalidad
(en la misma o en otra intervencion), debera es-
tar igualmente justificada en relacion con este
otro proposito. Recuérdese que, entre otras li-
mitaciones, no se podran realizar procedimien-
tos invasivos en menores cuando sea impres-
cindible en el sentido de que la investigacion
no se pueda realizar con personas capaces de
prestar su consentimiento (articulo 20.1 b de
la LIB). Por esta razén, no parece procedente
extraer muestra de neonatos, con ocasion de la
extraccion para cribado, simplemente con fines
de almacenamiento para una eventual investi-
gacion si es que no existe un interés especifi-
co y definido. Ademas, deberia contarse con el
dictamen favorable de un CEI en relacion con
esta extraccion en particular (articulo 62 de la
LIB). Esto es aplicable al supuesto en que se
solicite extraccion de sangre para un programa
piloto, puesto que no se trataria de una inter-
vencion en el marco de un procedimiento clini-
camente validado.
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En cuanto a la muestra remanente del pro-
cedimiento diagnostico, podria destinarse a
investigacion cuando se hubiera informado y
consentido expresamente, en los términos de la
LIB (capitulos IIT y I'V del Titulo V) y del Real
Decreto 1716/2011, de 18 de noviembre, por el
que se establecen los requisitos basicos de au-
torizacion y funcionamiento de los biobancos
con fines de investigacion biomédica y del tra-
tamiento de las muestras bioldgicas de origen
humano, y se regula el funcionamiento y orga-
nizacion del Registro Nacional de Biobancos
para investigacion biomédica'?.

Un asunto discutido en relacion con el alma-
cenamiento y el uso de muestras de menores
con fines de investigacion biomédica es la ne-
cesidad u oportunidad de contactar con el su-
jeto para solicitar que consienta por si mismo
cuando alcance la mayoria edad, lo cual cobra
sentido cuando las muestras se van a almacenar
durante largos periodos de tiempo y para areas
amplias de investigacion (en colecciones o
biobancos).

La Recomendacion del Consejo de Europa
CM/Rec (2016)6 relativa a la investigacion con
material humano®, prevé que se deberian ha-
cer “esfuerzos razonables” para contactar con
el donante cuando alcance la mayoria de edad y
solicitarle su consentimiento en relacion con la
utilizacion de su muestra (arts. 12.5). No obs-
tante, ni la LIB ni el Real Decreto 1716/2011
prevén esta obligacion, tampoco el RGPD ni la
LOPDGDD vy lo cierto es que, legalmente, el
consentimiento que prestan los representantes
legales en lugar del menor sigue siendo valido
alcanzada la mayoria de edad.

Abhora bien, teniendo en cuenta la relevancia
que puede tener para las personas el analisis de
sus muestras, la edad del sujeto en el momen-
to de la donacion deberia ser tenida en cuenta
a efectos del articulo 32.2 del RD 1716/2011,
segun el cual, el comité de ética debera decidir

en el supuesto concreto si es necesario el con-
sentimiento especifico del sujeto para una de-
terminada investigacion. Ademas, la utilizacion
de las muestras debera estar sujeta a las limi-
taciones propias de la investigacion pediatrica
mientras el sujeto sea menor.

En todo caso, como se sefiald por el Grupo
de trabajo sobre gestion de datos genomicos®?,
el responsable del biobanco o de la coleccion
de muestras deberan tener en cuenta la fecha en
que el sujeto alcance la mayoria de edad a efec-
tos de futuros contactos (p. ej., para informar
sobre el cierre del biobanco o de la coleccion de
muestras, para comunicar un hallazgo relevante
para la salud, etc.), y también de que esté a su
disposicion la informacion prevista en el arti-
culo 32 (art. 32.3: “En el caso de utilizacion de
muestras de menores de edad con fines de in-
vestigacion biomédica, segun lo previsto en el
articulo 58.5 de la Ley 14/2007, de 3 de julio,
el biobanco y las personas responsables de la
coleccion o del proyecto de investigacion ten-
dran la informacion a la que se refiere el apar-
tado 1 de este articulo a disposicion de la per-
sona representante legal del sujeto fuente hasta
que este alcance la mayoria de edad, y del pro-
pio sujeto fuente a partir de ese momento”).

CONCLUSIONES

El cribado neonatal en Espafia esta concebi-
do como una herramienta de salud publica en-
focada al beneficio de los individuos que parti-
cipan en ¢l, como prestacion sanitaria en la que
estan involucradas las autoridades del Estado y
de las Comunidades Autéonomas. Se debe sus-
tentar en los principios de eficacia, eficiencia,
equidad y no discriminacion. El respeto a los
derechos a la intimidad, proteccion de datos,
no discriminacion, y autonomia se garantiza a
través de su reconocimiento en la legislacion
sobre intervenciones en el ambito de la salud
en general, que se han ido aprobando desde el
afio 1986. La legislacion, ademas, ya en el siglo

Rev Esp Salud Publica. 2021; 95: 26 de enero ¢202101018



MEDIO SIGLO DE CRIBADO NEONATAL EN ESPANA: EVOLUCION DE LOS ASPECTOS ETICOS, LEGALES Y SOCIALES (AELS). PARTE II, MARCO LEGAL

XXI, ha reforzado las garantias para el cribado
genético, que presenta implicaciones particula-
res por la naturaleza de los datos que obtienen,
proyectando hacia el cribado genético las pre-
vistas para la realizacion de analisis genéticos
y afiadiendo ciertos requisitos adicionales. Las
particularidades de la indicacion del analisis
genético en neonatos son también, por consi-
guiente, aplicables a estos programas. Los prin-
cipios de trasparencia y respeto a la voluntad
de los afectados vertebran este sistema que es-
tablece la obligatoriedad de la valoracion de las
implicaciones legales, éticas y sociales de cada
programa en particular.
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