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Cualquier referencia a los Programas de 
Cribado Neonatal (PCN) en España requiere 
comenzar por el reconocimiento obligado al 
Prof. Mayor Zaragoza. No sólo por su visión 
y trabajo pionero, al iniciar en 1968 los es-
tudios poblacionales de investigación de fe-
nilcetonuria, sino también por haber sabido 
aprovechar sus responsabilidades en la admi-
nistración pública para dotar de los recursos 
necesarios para que los PCN se extendieran 
en España(1,2). 

Así pudo aumentar la cobertura, primer es-
collo para avanzar en los objetivos de un cri-
bado poblacional. Actualmente, y desde hace 
varias décadas, la cobertura ha dejado de ser 
un problema pues los PCN proporcionan un 
acceso fácil, voluntario y gratuito que benefi-
cia a toda la población de recién nacidos.

Los PCN, con su denominación de “prueba 
del talón”, se han convertido en un activo bá-
sico de las actividades preventivas que se rea-
lizan en el periodo perinatal. Además, aportan 
experiencias útiles para incorporar nuevas pa-
tologías al cribado neonatal y también a otros 
cribados poblacionales. 

Los PCN son, sin duda, los programas de 
cribado de mayor éxito y más largo recorrido, 
pero llegar a la situación actual ha requerido 

numerosos cambios para avanzar y adecuarse a 
retos muy diversos a lo largo de estas décadas.

En sus inicios se consiguió aumentar la 
cobertura mediante la apertura de centros de 
cribado a partir de laboratorios de hospitales, 
universidades y centros de investigación. Tras 
la aprobación de la Constitución en 1978, las 
comunidades autónomas (CCAA) empiezan 
a asumir las competencias en Salud Pública 
y las transferencias de recursos sanitarios, es-
pecialmente los asistenciales del INSALUD. 
Esta nueva organización administrativa hizo 
necesaria la adecuación de los centros existen-
tes reduciendo, unificando y, en algunos ca-
sos, creando nuevos centros de cribado(3,4,5,6). 

Una vez conseguida la cobertura adecua-
da, y con el consenso unánime de cribar la fe-
nilcetonuria y el hipotiroidismo congénito, la 
decisión de ampliar las enfermedades a cribar 
se convirtió en el reto principal para los PCN. 
Durante décadas el ritmo de incorporación de 
enfermedades a los cribados estuvo marcado 
por la disponibilidad de nuevas tecnologías 
para su detección, así como las posibilidades 
de tratamiento.

La creencia de que un PCN es tanto mejor 
cuantas más enfermedades incluye, acentuó 
el énfasis en el cumplimiento de estas dos 
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condiciones para la introducción de una en-
fermedad en el cribado. Así se fueron incor-
porando los cribados de fibrosis quística, hi-
perplasia suprarrenal congénita, deficiencia de 
biotinidasa, galactosemia, etc. 

La introducción de la tecnología de espec-
trometría de masas en tándem (MS/MS) que 
permitía la detección de un numeroso grupo de 
enfermedades algunas de ellas todavía poco co-
nocidas aumentó la distribución heterogénea de 
enfermedades cribadas en los PCN españoles. 
Con ella se puso en evidencia una oferta toda-
vía más desigual en función de la comunidad 
autónoma de nacimiento(7,8). 

Por otra parte, se planteaban dudas sobre la 
efectividad de la forma de incorporar distintas 
enfermedades a los PCN con diferentes 
estrategias de extracción de la muestra, diferentes 
edades a la toma de muestra y en general, 
organizaciones de cribado y asistenciales muy 
diversas(4). 

La demanda de una intervención coordina-
da de las autoridades sanitarias por parte de los 
centros de cribado, sociedades científicas y aso-
ciaciones de afectados, que solventara las im-
portantes diferencias existentes entre CCAA, 
asegurando una correcta prestación de los cri-
bados neonatales en España fue finalmente aco-
gida por el Ministerio de Sanidad(9). 

Así en los últimos 15 años se ha dispuesto 
de foros de encuentro con la participación de 
todas las partes interesadas en el cribado neona-
tal: administraciones sanitarias de las CCAA, 
sociedades científicas, agencias de evaluación 
de tecnologías sanitarias, expertos en laborato-
rio, salud pública y bioética, etc.

La disponibilidad del marco legislativo de 
la Ley 33/2011 General de Salud Pública y los 
Reales Decretos 1030/2006 y 16/2012 relativos 
a las carteras de servicios del Sistema Nacional 

de Salud (SNS) han permitido armonizar la sis-
temática de toma de decisiones. Con ello se ha 
dotado a los PCN de un sistema eficaz para la 
reducción de desigualdades, garantizando a 
toda la población de RN el acceso al cribado 
de todas aquellas enfermedades para las que se 
haya demostrado la eficacia clínica y el coste 
efectividad o que lo hagan en el futuro(10). 

Nuestra legislación, entre otros requisitos, 
además recoge y garantiza que para la realiza-
ción del cribado se tendrán en cuenta los aspec-
tos psicosociales y su integración en el siste-
ma sanitario, la evaluación del programa por el 
comité de ética, el establecimiento de los pro-
cedimientos para su seguimiento y evaluación 
continuada y la aplicación de los criterios para 
determinar la indicación del análisis de manera 
que quede justificado y acreditado el beneficio 
individual(11).   

Como en toda actividad de Salud Pública, 
medir para obtener información contrastada se 
convierte en la actuación básica imprescindible 
para evaluar la efectividad con la que cada PCN 
realiza su actividad.

Para ello ha sido necesario pasar de medir 
los parámetros elementales que tradicional-
mente describen aspectos básicos de un PCN 
(por ejemplo, cobertura, número de enfermeda-
des incluidas, número de detectados y su edad 
a la detección) al establecimiento del conjunto 
mínimo de datos que permiten precisar la cali-
dad con la que se realiza cada PCN. Todo ello 
vinculado a un sistema de recogida de los datos 
que nutren eficazmente el sistema de informa-
ción sobre los PCN en España(12). 

Sin embargo, la mera descripción de los pa-
rámetros que definen una actividad no permite 
verificar que esa actividad sea efectiva y cum-
pla los objetivos esperados. Los años dedica-
dos a la evaluación de la calidad permitieron 
a los laboratorios de CN definir los criterios 
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objetivos que debían de cumplir para que sus 
resultados fueran fiables y, por tanto, permitir 
tomar la decisión sobre si un RN puede o no 
estar afectado por una enfermedad y dirigirlo a 
la Unidad Clínica de seguimiento(10). 

De igual forma los PCN necesitan disponer 
de unos criterios objetivos que permitan com-
probar que resulta eficaz el conjunto de las ac-
tividades que se realizan para la detección del 
RN afecto. Para ello ha sido fundamental la 
aprobación del documento sobre “Objetivos y 
requisitos de calidad del Programa de Cribado 
Neonatal de enfermedades endocrino-meta-
bólicas del Sistema Nacional de Salud”(13). El 
cumplimiento de los criterios establecidos ase-
gura la eficacia de los PCN, desde la recogida 
de la muestra hasta el diagnóstico, tratamiento 
y seguimiento por el sistema asistencial del RN 
afecto de una enfermedad objeto de cribado.

Con este marco legal, y definidos los indica-
res y objetivos, el Sistema de Información del 
Programa Poblacional de Cribado Neonatal(14) 
implantado, es una herramienta fundamental 
para conocer el cumplimiento de los objetivos 
de calidad y aporta información comparativa 
de todas las CCAA, básica para la mejora y ar-
monización del conjunto de los PCN del SNS. 
Así se han podido identificar aspectos a mejorar 
en la estrategia de toma de muestra, transpor-
te, comunicación de resultados, etc. que permi-
ten reducir los tiempos de respuesta de cada una 
de las fases del cribado, mejoran la calidad de 
las muestras y, en definitiva, incrementan la efi-
ciencia de los PCN.

El nivel de penetración e impacto de estos 
programas desde sus inicios hasta la fecha se 
puede estimar tomando como referencia los 
últimos datos publicados(15), el número de 
recién nacidos, la cobertura de los programas 
y su tasa de detección(16). Así podemos decir 
que en los más de dieciséis millones de recién 
nacidos que han sido analizados por los PCN 

desde sus inicios, teniendo en cuenta solo las 
siete enfermedades incluidas en la cartera 
común básica del SNS se han detectado más 
de: 970 casos de fenilcetonuria, 6.800 casos 
de hipotirioidismo congénito, 620 casos de 
fibrosis quística, 180 casos de deficiencia de 
acil-CoA deshidrogenasa de ácidos grasos de 
cadena media, 8 casos de 3-hidroxi-acil-CoA 
deshidrogenasa de ácidos grasos de cadena 
larga, 40 casos de acidemia glutárica tipo I y 
380 casos de anemia de células falciformes. 

Es decir, más del 33% de la actual población 
española ha sido beneficiada por unos progra-
mas de Salud Pública que tras más de 50 años 
de servicio se encuentran en disposición de se-
guir brindando un servicio básico a las nuevas 
generaciones.

Los dos volúmenes de este monográfico de 
la Revista de Salud Pública proporcionan una 
oportunidad excelente para dar a conocer la 
labor de los Programas de Cribado Neonatal 
(PCN) y su aportación a la Salud Pública 
española.

En este volumen se presentan experiencias 
de los centros de cribado neonatal españoles. 
Algunos incluyen respuestas ante la pandemia 
de COVID-19. Son un reflejo de cómo diferen-
tes organizaciones han dado durante décadas 
servicio a las administraciones sanitarias res-
ponsables de la Salud Pública del país. Cada 
uno con sus condicionantes geográficas, comu-
nicaciones, situaciones demográficas y econó-
micas cambiantes.

En el segundo volumen se presentan artícu-
los que aportan una visión general sobre la di-
versidad de actores partícipes en los PCN y de 
aspectos que deben de tenerse en cuenta para el 
correcto desarrollo de los PCN. Se puede apre-
ciar su evolución de los últimos 50 años y se 
incluyen experiencias de países cercanos geo-
gráfica y culturalmente y que, sin duda, ayudan 
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a comprender mejor la importancia e impacto 
de los PCN en la Salud Pública, así como apre-
ciar el impulso de superación y mejora que los 
ha marcado incluyendo la debida atención, no 
solo al desarrollo tecnológico, sino al de sus as-
pectos éticos, legales y sociales.
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