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Proyecto de DECRETO .../2026, del... de...., por el que se modifica el DECRETO 148/2023, de
23 de noviembre, por el que se regula el Programa gallego para la deteccion precoz de
enfermedades genéticas, endocrinas y metabdlicas en periodo neonatal y se crea el
Comité asesor del programa.

La Xunta de Galicia, a iniciativa de la conselleria de Sanidad en el marco de las competencias
que le son propias, aprobé el Decreto 148/2023, de 23 de noviembre, por el que se regula el
Programa gallego para la deteccion precoz de enfermedades genéticas, endocrinas y
metabdlicas en periodo neonatal y se crea el Comité asesor del programa, publicado en el
Diario Oficial de Galicia nimero 235 de 13 de diciembre de 2023.

Con posterioridad a la entrada en vigor de dicho decreto, en el marco del Consejo
Interterritorial del Sistema Nacional de Salud, se cambié el nombre del programa y pasé a
denominarse “Programa de cribado neonatal de enfermedades congénitas en prueba de talon”.
Por lo tanto, es adecuado cambiar la denominacion del programa gallego y pasar a denominarlo
“Programa gallego de cribado neonatal de enfermedades congénitas en prueba de talon”

Con anterioridad a la entrada en vigor del Decreto 148/2023, de 23 de noviembre, el programa
de cribado ya se venia desarrollando en la Comunidad Auténoma de Galicia desde finales de los
afios 70 del siglo pasado. El programa garantiza obligatoriamente el cribado de todas las
enfermedades genéticas, endocrinas y metabdlicas fijadas en la cartera de servicios comunes
del Sistema Nacional de Salud, asi como aquellas que en su ambito de actuacién pueda
establecer la comunidad auténoma. De este modo, el nimero de enfermedades que abarca el
programa en Galicia fue aumentando a lo largo del tiempo, de modo que en la actualidad
contempla un total de 37 enfermedades congénitas.

La gestion del cribado, tanto en los centros sanitarios en los que se pone a disposicidn de los
progenitores o de las personas que tengan la representacion legal de las personas neonatas la
informacién sobre el programa y se solicita su consentimiento para la realizaciéon de las
correspondientes pruebas, como en el Laboratorio de Metabolopatias del Complejo
Hospitalario Universitario de Santiago de Compostela (CHUS), donde se vienen realizando las
pruebas analiticas correspondientes, implica entre otros: la necesidad de documentar el
consentimiento y, de ser el caso, el desistimiento por parte de los progenitores o responsables
legales de la persona neonata respecto de la realizacién de las pruebas de cribado o de su
conservacion mads alld del periodo maximo legal establecido de 5 afios, con fines de
investigacion, de salud publica o por cualquier otra razén de interés publico debidamente
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justificada; la generacién de diferente documentacion (hojas de consentimiento, fichas de datos
personales y técnicos, etc.); asi como de muestras de sangre.

En relacién al consentimiento, y de ser el caso al desistimiento, se debe tener en cuenta,
ademas de la Ley 41/2002, de 14 de noviembre, basica reguladora de la autonomia del paciente
y de derechos y obligaciones en materia de informacién y documentacion clinica, la Ley 3/2001,
de 28 de mayo, reguladora del consentimiento informado y de la historia clinica de los
pacientes, la normativa en materia de proteccion de datos, la normativa concordante y de
desarrollo que resulte de aplicacidn, asi como el documento "Requisitos y Recomendaciones para
el desarrollo del Programa de Cribado Neonatal de enfermedades endocrino metabdlicas en el
SNS" (en adelante "Documento relativo a los Requisitos y Recomendaciones para el desarrollo del
Programa de Cribado Neonatal"), elaborado por el “"Grupo de trabajo de protocolos de cribado
neonatal Ponencia de Cribado Poblacional de la Comision de Salud Publica” (grupo del que forma
parte una persona en representacion de la Conselleria de Sanidad de la Xunta de Galicia, junto a
representantes del ministerio del estado con competencias en materia de sanidad,
representantes de otras comunidades auténomas y personas expertas en la materia).

Asi, a través de la modificacion del Decreto 148/2023, de 23 de noviembre, se procede en primer
lugar a modificar el articulo 5, relativo a la “"Garantia de informacién y consentimiento”,
introduciendo un nuevo apartado 2, y modificando la numeracion del actual apartado 2 que
pasa a ser el apartado 3, con la finalidad de, por una parte, establecer un consentimiento por
asentimiento para la realizacion del cribado, por parte de las personas responsables legales de
la persona neonata, salvo que se desista de forma expresa de la realizacidon de la prueba, y
cumplir con las obligaciones de informacion sobre el cribado a las que se hace referencia en el
“"Documento relativo a los Requisitos y Recomendaciones para el desarrollo del Programa de
Cribado Neonatal". De este modo, a efectos de que se preste un consentimiento
verdaderamente informado o, en su caso, de que se pueda desistir de la realizacion del cribado,
se afiade un nuevo anexo Il al decreto que se modifica, relativo a la "Informacion para las
personas responsables legales de la persona neonata que participe en el Programa y modelo de
desistimiento”, en el que se recoge desglosada la informacion que se facilita a efectos de
consentir o disentir de la realizacion del cribado, asi como un formulario de desistimiento
expreso.

Por lo que se refiere a la documentacion generada en el marco del programa de cribado, dado
su cardcter sanitario (contiene informacion generada en el marco de una atencién sanitaria y
puede contener datos de salud) le resulta de aplicaciéon en primer lugar, y por lo que a su
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conservacion se refiere, ademas de la normativa que resulte de aplicacion en materia de
proteccion de datos, el articulo 20 de la Ley 3/2001, de 28 de mayo, que establece que la
historia clinica deberd conservarse en condiciones que garanticen la preservacion de la
informacién asistencial que contiene, aunque no se mantenga en el soporte original en que se
generd, con las cautelas que se establezcan reglamentariamente, para evitar la manipulacion
de datos cuando no se mantenga dicho soporte original. Afade dicho precepto que se
conservaran indefinidamente, entre otros documentos, las hojas de consentimiento informado,
los informes quirdrgicos y/o registros de parto, otros informes médicos, y cualquier otra
informacién que se considere relevante a los efectos asistenciales, preventivos,
epidemiolégicos o de investigacién. El resto de la informacion se conservara, como minimo,
hasta que transcurran cinco afios desde la ultima asistencia prestada al/a la paciente o desde
su fallecimiento.

En el afio 2018, la Xunta de Galicia, a propuesta de la Conselleria de Sanidad, aprobd la Orden
de 20 de noviembre de 2018 por la que se reqgula la digitalizacién de la documentacién clinica en
soporte papel que forma parte de la historia clinica. Tal y como se recoge en su parte
expositiva, la Conselleria de Sanidad y el Servicio Gallego de Salud desarrollaron un sistema de
historia clinica electrénica denominado IANUS, que se encuentra en la actualidad totalmente
consolidado. Este sistema integra, en un Unico repositorio de informacion, toda la
documentacion clinica generada en los diferentes niveles de prestacion a lo largo de todo el
proceso asistencial, en formato electrénico. IANUS configura un modelo de historia clinica Unica
que garantiza, de manera segura, la accesibilidad de toda la informacién clinica a los/a las
profesionales que desarrollan su actividad para el Sistema Sanitario Publico de Galicia,
promoviendo compartir la informacién y la transferencia de conocimiento, al tiempo que se
establecen garantias de confidencialidad, disponibilidad e integridad de los datos. Sin embargo,
tal y como se continda diciendo en la parte expositiva de la citada norma, aunque en la
actualidad se estd en disposicion de generar los nuevos documentos casi exclusivamente en
formato digital, la existencia de inmensos repositorios de informacién en diversos soportes
fisicos generados con anterioridad a la historia clinica electrénica estd suponiendo un problema
logistico, en ocasiones mismo asistencial, ya que exige a los centros sanitarios la gestion de
inmensos almacenes de informacién y a los/a las profesionales la revisidn de fuentes distintas
para un mismo acto asistencial. Al mismo tiempo su custodia y confidencialidad en las
condiciones de seguridad que requiere este tipo especial de documentacion hace especialmente
complicada la gestidn y almacenamiento de estos repositorios fisicos.

Asi, a través de dicha orden, entre otros, se establecieron las normas basicas de digitalizacién
de la documentacién que forma parte de la historia clinica, asi como las condiciones de
destruccién de aquellos documentos no digitales de los que se hace copia auténtica.
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De la normativa citada, de la normativa basica estatal, entre esta la Ley 41/2002, de 14 de
noviembre, y de otra normativa concordante o de desarrollo en materia de documentacion
generada en el marco de intervenciones sanitarias a pacientes y personas usuarias del sistema
de salud publico o privado, puede inferirse que toda aquella documentacion respeto de la cual
no haya una obligacion legal de conservacion, esté ya disponible en formatos digitales, o
carezca de valor, puede ser destruida.

En el caso de la documentacién generada en materia de programas de cribado, y por el que al
Laboratorio de Metabolopatias se refiere, desde el afio 2019 digitalizan toda aquella
documentacion que, tanto desde el punto de vista legal como por su interés sanitario, por
ejemplo a efectos de investigacidon, es necesario conservar. Sin embargo, disponen de
abundante documentacién archivada tanto en el propio laboratorio, singularmente fichas
fisicas de Cribado Neonatal realizadas a partir del afio 2005, como en el soétano del Hospital Gil
Casares, fichas anteriores al afio 2005.

Si bien algunas de esas fichas, en formato papel, tienen la firma de alguno de los progenitores
de la persona neonata, después de la revisién de un numero significativo de estas por el
personal del laboratorio se constatd que estas no constituyen un verdadero consentimiento
informado, dado que en ellas no se recoge la informacién minima necesaria para que las
mismas pudieran tener tal consideracion, careciendo ademas de valor o interés a efectos de su
posible conservacion. Asi, el "Documento relativo a los Requisitos y Recomendaciones para el
desarrollo del Programa de Cribado Neonatal” establece en su apartado 2, relativo a la
“Informacion sobre el programa” que "La informacion sobre el programa debera estar disponible
para la poblacion diana del programa”, siendo que dicha informacion de acuerdo con el apartado
3 de dicho documento, relativo al “Consentimiento” debe estar disponible para el
consentimiento de las personas responsables legales de la persona neonata para la realizacion
de las pruebas de cribado.

Siendo que, la informacion a la que hace referencia dicho apartado 2 es la siguiente:

- Objetivo del programa.

- Descripcion de las enfermedades incluidas y repercusién de las mismas.
- En que consiste la prueba de cribado. Cuando y como se realiza.

- Naturaleza voluntaria de la participacion.

- Beneficios esperados.

- Riesgos y efectos adversos (hallazgos incidentales, etc).

- Significado de un resultado positivo o negativo.

- Actuacion ante resultados positivos.

- Como se comunican el resultados.

- Consentimiento informado.

CONSELLER{A DE SANIDADE
Complexo Administrativo de San Lazaro
15781 Santiago de Compostela

T. 881542 712
gabinete.sanidade@sergas.gal

www.sergas.gal


http://www.sergas.gal/

<» CONSELLERIA
3 E)(LE“\(l;-I,;\AUQA DE SANIDADE Xacobeo (& 2027

- Desistimiento informado.

- Almacenamiento y destino de las muestras (tarjetas de sangre residual) una vez finalizadas
las pruebas de cribado (informacion sobre la conservacién de la muestra en un biobanco etc.)/
etc.) y los usos para los que consiente la familia de la persona neonata participante en el
programa.

- Significado de la condiciéon de portador y opcién a su conocimiento (si se dispone de esta
informacién dentro del programa).

- El derecho para recibir asesoramiento genético.

- El acceso y custodia de los datos.

- El destino de las muestras.

- Como obtener mas informacion.

De este modo, en este decreto se recoge una disposicién adicional, con la finalidad de regular la
conservacion y destruccion de las fichas de afiliacion previas a su entrada en vigor.

v

En cuanto al almacenamiento y usos de las muestras residuales del programa de cribado
neonatal deben tenerse en cuenta las disposiciones recogidas en la Ley 41/2002, de 14 de
noviembre, en la Ley 14/2007, de 3 de julio, de Investigacion biomédica, en el 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 investigaciéon biomédica y del tratamiento de las
muestras bioldgicas de origen humano, y se regula el funcionamiento y organizacion del
Registro Nacional de Biobancos para investigacion biomédica, y en la normativa sobre
proteccion de datos de cardcter personal.

Asi mismo, a efectos de un adecuado almacenamiento y uso de las muestras residuales del
cribado neonatal, se deben tener en cuenta a las recomendaciones contenidas en el apartado 11
del “Documento relativo a los Requisitos y Recomendaciones para el desarrollo del Programa de
Cribado Neonatal”, relativo al “Almacenamiento y manejo de muestras residuales”.

Es por ello que, en el articulo 6 de

| Decreto 148/2023, de 23 de noviembre, relativo al “"Laboratorio de referencia”, se modifica el
apartado 7, por una parte, con la finalidad de establecer la obligatoriedad de la destruccién de
las muestras empleadas en los cribados, después de transcurrido el tiempo imprescindible para
garantizar la calidad del proceso analitico y la reproducibilidade de las pruebas de cribado; y
por otra, con el objeto de precisar que para cualquier otro uso de las muestras, distinto de la
realizacion de las pruebas de cribado, serd preciso el consentimiento especifico de quien ejerza
la representacién legal de la persona neonata.
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Tras su modificacion, el Decreto 148/2023, de 23 de noviembre consta de un total de 12
articulos, distribuidos en dos capitulos. En el capitulo I, relativo a las disposiciones generales,
que consta de 8 articulos, se regulan su objeto; el dmbito de aplicacion; el objetivo general del
Programa gallego de cribado neonatal de enfermedades congénitas en prueba de taldn; las
enfermedades incluidas en él, recogidas en el anexo | de dicho decreto; los criterios aplicables
en materia de garantia de informacion, consentimiento y desistimiento, asi como un anexo Il en
el que se recoge, por una parte, la informacion relativa al consentimiento para la realizacién del
cribado neonatal de enfermedades congénitas en prueba de taldén, y, por otra, un modelo de
desistimiento informado, elaborados de acuerdo con las recomendaciones recogidas en el
“Documento relativo a los Requisitos y Recomendaciones para el desarrollo del Programa de
Cribado Neonatal”, relativo al "Almacenamiento y manejo de muestras residuales”. Asimismo, se
determina que serd el Laboratorio de Metabolopatias del Complejo Hospitalario Universitario
de Santiago de Compostela el laboratorio de referencia para la realizacién de las pruebas de
cribado neonatal en Galicia, y se regulan también las unidades de diagnéstico y seguimiento
para el programa, y su sistema de informacion.

Por lo que se refiere al capitulo Il, relativo al Comité asesor del programa, consta de 4 articulos.
En él se regula la creacién de dicho comité, como 6rgano colegiado con funciones en materia de
asesoramiento, apoyo técnico, seguimiento y evaluacion de aquel; su composicion; sus
funciones; su régimen juridico, y el deber de confidencialidad de las personas que lo integren.

Cierran el texto una disposicion derogatoria, que contiene una clausula general de salvaguarda,
y dos disposiciones finales relativas a la habilitacién normativa al conselleiro de Sanidad para el
desarrollo del decreto y a su entrada en vigor.

Esta norma se elabord teniendo en cuenta los principios que conforman la buena regulacion, a
que se refiere el articulo 129 de la Ley 39/2015, de 1 de octubre, del Procedimiento
Administrativo Comun de las Administraciones Publicas, y el articulo 37.a) de la Ley 14/2013, de
26 de diciembre, de racionalizacién del sector publico autondmico.

Se cumplen los principios de necesidad y eficacia al considerarse que la modificacién propuesta
complementa el texto del Decreto 148/2023, de 23 de noviembre, con objeto de regular de
manera mas precisa: las cuestiones relativas a la informacidn, tanto a la poblacién en general,
como a las personas representantes legales de las personas neonatas susceptibles de
participar en el cribado neonatal; el consentimiento y el desistimiento en materia de cribado
neonatal; la destruccidn y conservacion de las muestras recogidas en el marco del cribado
neonatal; asi como conservacién y destruccidon de la documentacién relativa al cribado, de
modo singular las fichas afiliacién previas a la entrada en vigor de este decreto.
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El principio de proporcionalidad se considera cumplido, ya que los cambios que se realizan en el
citado decreto constituyen la regulacion imprescindible para atender a su finalidad.

El principio de seguridad juridica se garantiza, ya que esta norma es coherente con el resto del
ordenamiento juridico y esta, ademas, en consonancia con la normativa de la conselleria de
Sanidad en materia de historia clinica, consentimiento informado y gestion de la
documentacion clinica. Singularmente con la Ley 8/2008, de 10 de julio, de salud de Galicia.

El principio de transparencia se cumple ya que, ademas de definirse, tanto en el decreto como
en el expediente tramitado, de modo claro y preciso su finalidad y objetivos, se facilité en todo
momento el conocimiento puntual de su estado de tramitacién y de su contenido mediante la
publicacién de la informacién en el Portal de transparencia y gobierno abierto de la Xunta de
Galicia, medio a través del cual se habilité también el tramite de informacién publica.

Por ultimo, con respecto al principio de eficiencia, la norma no impone cargas administrativas
innecesarias o accesorias.

Este decreto se tramité de conformidad con la Ley 39/2015, de 1 de octubre, y con la Ley
16/2010, de 17 de diciembre, de organizacién y funcionamiento de la Administracién general y
del sector publico autondmico de Galicia. El proyecto de decreto fue expuesto a informacion
publica en el Portal de transparencia y gobierno abierto de la Xunta de Galicia, dandose
audiencia asimismo a las entidades y asociaciones mas representantivas de los intereses
afectados por el decreto que se modifica y a las que ya se habia dado audiencia durante su
tramitacion. A su vez, fue sometido a informe econdmico-financiero de la conselleria
competente en materia de hacienda, informe de impacto demografico, informe sobre impacto
de género y a informe de la Asesoria Juridica General.

En su virtud, por propuesta del conselleiro de Sanidad, de acuerdo con el / oido el Consello
Consultivo, y después de la deliberacion del Consello da Xunta de Galicia en su reunién del dia...

DISPONGO

Articulo unico. Modificacion del Decreto 148/2023, de 23 de noviembre, por el que se regula el
Programa gallego para la deteccion precoz de enfermedades genéticas, endocrinas y
metabdlicas en periodo neonatal y se crea el Comité asesor del programa.

El Decreto 148/2023, de 23 de noviembre queda modificado en los siguientes términos:
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Uno. Se modifica el titulo del Decreto 148/2023, de 23 de noviembre, que queda redactado en
los siguientes términos:

"Decreto 148/2023, de 23 de noviembre, por el que se requla el Programa gallego de cribado
neonatal de enfermedades congénitas en prueba de talon y se crea el Comité asesor del
programa.”.

Dos. Se modifica el articulo 5 del decreto que queda redactado como sigue:
"Articulo 5. Garantia de informacion y consentimiento

1. El Programa debe garantizar, con cardcter previo a la realizacion de la prueba de cribado, que
las personas progenitoras o representantes legales de las personas neonatas dispongan de
informacion adecuada, de forma oral o escrita, en relacion con las principales caracteristicas,
beneficios y riesqos del cribado neonatal, asi como las consecuencias de su no realizacion. También
se debe informar de como y cuando recibiran los resultados de las pruebas realizadas, y de
aquellos otros aspectos previstos en el articulo 54.6 de la Ley 14/2007, de 3 de julio, de
investigacion biomédica. Como minimo, debera recogerse la informacion facilitada en el Anexo Il
relativo a la “Informacion para las personas responsables legales de la persona neonata que
participe en el Programa y modelo de desistimiento”, debiendo dejar constancia de este ultimo por
escrito a través del formulario habilitado expresamente para tal fin.

2. Con base en lo dispuesto en el punto anterior, una vez recibida la informacion proporcionada en
el Anexo Il del presente decreto, las personas progenitoras o representantes legales de la persona
neonata podran declinar expresamente la realizacion del cribado neonatal de enfermedades
congénitas en prueba de talon utilizando el formulario establecido en dicho Anexo. En caso
contrario, se considera que comprendieron la informacion recibida y que pudieron formular todas
las preguntas que consideraron oportunas y que fueron informados de que existen alternativas
razonables al andlisis genético si fuera el caso. Asi, consienten que la muestra de su hijo/a o
representado legal y la informacion derivada de su participacion en el Programa sean tratados
conforme a lo establecido en este Decreto y demas legislacion vigente.

3. Para poder facilitar una adecuada informacion, ademds de lo recogido en el Anexo I, es
necesaria la colaboracion de todas las personas implicadas en la atencidn a las personas neonatas
en atencion primaria y en las maternidades de hospitales publicos y privados, asi como de los
profesionales sanitarios implicados (especialistas en ginecologia, pediatria, medicina familiar y
comunitaria, personal de enfermeria, asi como de cualquier otro profesional sanitario con
formacion idénea para desarrollar parte de su trabajo en el ambito del Programa). Todos los
profesionales sanitarios estardn obligados a sequir las indicaciones del Programa para facilitar el
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proceso de consentimiento informado de las personas progenitoras o representantes legales de
las personas neonatas.”.

Tres. Se modifica el apartado 7 del articulo 6 del decreto que queda redactado como sigue:

"7. Las muestras empleadas en el programa se conservaran unicamente por el tiempo
imprescindible para garantizar la calidad del proceso analitico y la reproducibilidad de las
pruebas.

En todo caso, el plazo maximo de conservacion serda de dos afios desde su obtencion,
exclusivamente a efectos de evaluacion, mejora o ampliacion del programa de cribado, siguiendo
los criterios establecidos por el centro directivo competente en materia de salud publica.

Transcurrido dicho plazo, las muestras deberdn ser destruidas de acuerdo con la normativa
vigente en materia de proteccion de datos personales, sequridad biolégica, gestion de residuos
sanitarios y demds disposiciones que resulten de aplicacion.

Para cualquier uso distinto de los fines expresamente previstos en este punto, serd preciso el
consentimiento especifico de quien ejerza la representacion legal de la persona neonata,
conforme a lo dispuesto en la Ley 14/2007, de 3 de julio, de investigacion biomédica. Para eso, en
cada caso se debera establecer un consentimiento informado especifico para tales fines.".

Cuatro. Se modifica la disposicion ultima primera, que queda redactada como sigue:
"Disposicion final primera. Habilitacion normativa

1. La modificacion de los anexos se realizard mediante orden de la persona titular de la conselleria
competente en materia de sanidad.

2. Se autoriza la persona titular de la conselleria competente en materia de sanidad para el
desarrollo normativo de este decreto.”.

Disposicion adicional Unica. Conservacion y destruccion de las fichas de filiacion previas a la
entrada en vigor de este decreto

1. Las fichas de filiacion o registros administrativos asociados a las personas neonatas
recogidos con anterioridad a la entrada en vigor de este decreto, que no incorporaran un
procedimiento valido de informacién y consentimiento en los términos previstos en el articulo
5, no se consideraran documentos aptos para acreditar el consentimiento informado.
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2. En consecuencia, y de conformidad con los principios de minimizacion y limitacion de la
conservacion previstos en la normativa de proteccién de datos, dichas fichas podran ser
suprimidas, luego del informe del 6rgano competente en materia de salud publica, para cuya
emision se tendra en cuenta, ademas de los criterios técnicos que procedan, la normativa que,
en su caso, resulte de aplicacion, singularmente la normativa de archivos, documentacion
sanitaria y proteccién de datos.

Disposicion final unica. Entrada en vigor

La entrada en vigor del decreto se producird a los veinte dias de su publicacion en el Diario
Oficial de Galicia.

ANEXO I

INFORMACION PARA LAS PERSONAS REPRESENTANTES LEGALES DE LA PERSONA NEONATA
QUE PARTICIPE EN EL PROGRAMAY MODELO DE DESISTIMIENTO

El cribado neonatal de enfermedades congénitas en prueba de talén consiste en la realizacion
de una serie de andlisis para los que se precisa una muestra de sangre del talén y una muestra
de orina del/de la recién nacido/a. La toma de las muestras se debe realizar entre las 24 y 72
horas de vida, antes del alta hospitalaria.

Las enfermedades incluidas actualmente en el programa gallego son las del Anexo del presente
decreto y se pueden concultar en la web
https://www.sergas.es/saude-publica/documents/7090/listado_enfermidades_galego.pdf

Estas enfermedades suelen pasar desapercibidas en el momento del nacimiento o en los
primeros dias de vida y, si no son detectadas a tiempo, cuando aparecen los sintomas suele ser
tarde para evitar el dafio que pueden provocar. El diagndstico y tratamiento precoz de las
mismas permiten mejorar considerablemente su evolucién y, por lo tanto, el prondstico del
nifio/a.

Si alguno de los resultados de las pruebas fuera anémalo o dudoso, se realizardn otras pruebas
adicionales, alguna de las cuadles podria incluir un estudio genético. Las pruebas genéticas,
ademas de detectar a los recién nacidos que padecen estas enfermedades congénitas, pueden
identificar a quien, sin padecerlas, son portadores sanos de la enfermedad. En este caso, el
estudio genético puede ser de interés para otros miembros de la familia y para la futura
descendencia del bebé. En este caso, el estudio de portadores requerira nueva toma de
muestras y consentimiento informado especifico.
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RIESGOS Y COMPLICACIONES DE LA PRUEBA INICIAL DE CRIBADO

Esta prueba es rapida, sencilla y segura. En raras ocasiones la herida de la puncion realizada
para la extraccion puede infectarse y, de forma excepcional, extenderse al hueso.

En un pequeio porcentaje de los casos, la prueba necesita ser repetida, bien porque la muestra
de sangre o de orina no sea adecuada o porque el resultado del andlisis no es concluyente. En
estos casos, desde el laboratorio que realiza estos analisis se pondran en contacto con los
padres/tutores del bebé para solicitar esta nueva muestra.

También puede ocurrir que tras el andlisis se le recomiende acudir a una unidad de pediatria
para ampliar el estudio y que finalmente se descarte la presencia de enfermedad. Este es un
buen resultado para el bebé y su familia, pero el hecho de realizar pruebas complementarias
puede producir un cierto grado de ansiedad.

ALTERNATIVAS: no se conocen otras alternativas al cribado neonatal que permitan una mejor
prevencion del dafio causado por estas enfermedades.

ESTUDIO GENETICO SOBRE LA MISMA MUESTRA

En el caso de algunas patologias, por ejemplo la fibrosis quistica y la anemia falciforme, en el
primer andlisis se mide un marcador bioquimico de esta enfermedad y si este se encuentra
alterado, el protocolo actual establece la realizacién de un estudio genético sobre la misma
muestra, sin que el laboratorio solicite adicionalmente un consentimiento informado de los
padres o tutores del recién nacido. Por ello, el hecho de consentir la participacion en el cribado
neonatal lleva implicito el consentimiento para el posterior estudio genético sobre la misma
muestra de taldn, en caso necesario.

El andlisis puede no proporcionar una respuesta definitiva, pudiéndose dar tanto resultados
falsos positivos como negativos, asi como resultados no concluyentes.

Es posible que durante la realizacién del andlisis genético se obtengan descubrimientos
inesperados, que pueden tener trascendencia para el bebé y su familia. Asimismo, las pruebas
genéticas ademds de detectar a los bebés que padecen una patologia, pueden identificar a
quienes, sin padecerla, son portadores sanos de la enfermedad. En este caso, ampliar el estudio
genético puede ser de interés para otros miembros de la familia y para la futura descendencia
del bebé, ya que es posible que pueda transmitir la enfermedad a sus futuros hijos si su pareja
es también portadora de la enfermedad. En este caso, el estudio de portadores requerird nueva
toma de muestras y consentimiento informado especifico.
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Los datos genéticos que se generen de este estudio solo seran utilizados con fines médicos y en
beneficio del nifio/a.

ALTERNATIVAS RAZONABLES AL ANALISIS GENETICO EN EL CASO DE LA FIBROSIS QUISTICA

Existen alternativas razonables. Se trataria de realizar un segundo analisis del marcador
bioquimico de esta enfermedad en el plazo de un mes tras el nacimiento. Dada la considerable
frecuencia de primeros andlisis alterados y no confirmados por un segundo andlisis alterado, la
espera de un mes para realizar este segundo andlisis puede crear ansiedad no justificada en los
padres/tutores, evitable en la mayor parte de los casos a través de la realizacidn del analisis
genético sobre la primera muestra.

ACCESO A LOS DATOS GENETICOS POR EL PERSONAL SANITARIO

Los profesionales sanitarios implicados en el proceso asistencial del bebé tendran acceso a los
datos del analisis genético en tanto sea pertinente para la asistencia que presten al paciente,
sin perjuicio de los deberes de reserva y confidencialidad a los que estaran sometidos.

CONFIDENCIALIDAD DE LOS DATOS

Los datos personales solicitados serdn confidenciales y procesados de acuerdo con la Ley
Organica 3/2018, de 5 de diciembre, de Proteccién de Datos Personales y garantia de los
derechos digitales, y su normativa de desarrollo, la legislacién sanitaria y la relativa a la
investigacion biomédica vigente, tratdndose Unicamente de acuerdo con los objetivos indicados
en este Decreto, por lo que cualquier relacidn entre la muestra y su identidad personal tienen
caracter estrictamente confidencial.

DERECHO A LA INFORMACION Y DERECHO A NO SER INFORMADO

En su caso, los padres o tutores legales seran informados de los datos derivados de los andlisis
genéticos segun los términos en que exprese su voluntad. En este sentido, en el caso de no
querer ser informados deberdn expresarlo por escrito a través del formulario previsto al final
del presente Anexo.

En caso de que ejerciera el derecho a no ser informado de los resultados del andlisis genético
solo se facilitara la informacién necesaria para el seguimiento del tratamiento prescrito por el
médico y aceptado por ellos. Si dicha informacidn fuera necesaria para evitar un grave perjuicio
para la salud de sus familiares bioldgicos, se podra informar a los afectados o a su
representante legalmente autorizado. En todo caso, la comunicacion se limitara exclusivamente
a los datos necesarios para tales finalidades.
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FORMULARIO DE DESISTIMIENTO, PARA NO CONSENTIR LA REALIZACION DEL CRIBADO
NEONATAL

Marcar la que proceda

NO autorizo la realizacion de:

El cribado de enfermedades congénitas en muestra de taldn a mi hijo/a al representado/a legal

En el caso de realizar el analisis genético para la fibrosis quistica o la anemia falciforme, NO consiento ser
informado/a de los datos que se obtengan del mismo

...... de..eenenncreennne.de 20
Firma de la madre/padre/representante legal
del recién nacido Firma del facultativo Firma del testigo
DON/DOMA ettt et eeseeer e Dr/Dra..ccceceeeeeeeeeeeenes DN/Dfi@eiececeerieeeeieeiene
Parentesco o relacion legal.........cceceeennnne Colegiado N.2............... 5] PSRRI
DN ot Centro:
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