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CRINGENES es un proyecto que desarrollara un programa piloto de cribado
neonatal gendmico a nivel estatal en 2.500 recién nacidos paralelo al cribado
convencional que nace a propuesta de su investigadora principal, la neonatdloga
Dra. M@ Luz Couce, directora cientifica de IDIS y vocal del comité cientifico de
SENEO. Financiado por el ISCIII a través de fondos europeos Next Generation, este
proyecto comenzd en enero de 2025 y se extendera hasta diciembre de 2026, con
un presupuesto de 2,4 millones de euros.

¢Por qué es importante? ;:Cual es el alcance?

El cribado neonatal actual garantiza en Espana la deteccién de entre 12 y 44
enfermedades congénitas con tratamiento eficaz. Con las nuevas aportaciones
del Ministerio pronto seran entre 22 y 44 enfermedades. No obstante, se debe tener
en cuenta: que existen aproximadamente 5.600 enfermedades raras de origen
genético; los avances en nuevos tratamientos, y el crecimiento en el conocimiento
molecular de las enfermedades congénitas y las herramientas de deteccion
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cribado pueden englobar un numero superior de patologias que actualmente no
cuentan con marcadores de deteccién bioquimica, pero si con opciones
terapéuticas.

Estudios hasta la fecha

Alrededor de 30 grupos en todo el mundo, pertenecientes a Estados Unidos,
Australia, y diversos paises de Europa, realizan estudios piloto de cribado neonatal
genomico. A nivel nacional se estan llevando a cabo otros 3 proyectos de cribado
genomico, siendo el de CRINGENES el que recluta un mayor nimero de neonatos.

En el proyecto CRINGENES, a partir de la muestra de sangre seca -como la usada
para el cribado convencional-, se realizara un analisis prospectivo de
secuenciacion del genoma (mayor sensibilidad y especificidad que el exoma) en
2.500 neonatos de 9 Comunidades Auténomas.

Para su analisis, se han seleccionado los genes correspondientes a unas 300
enfermedades raras pediatricas con tratamiento disponible, integrando un
consorcio multidisciplinar de 71 profesionales que incluye neonatélogos,
genetistas, bioquimicos, enfermeria, economistas de salud, expertos en ética y
asociaciones de familias; y cuenta una financiacién de 2,4 millones de euros.

Es un proyecto colaborativo que se alinea con IMPACT Genémica en EERR y con
UNICAS. Tras la aprobacion de los CEIC de las Comunidades Autdnomas
participantes y el establecimiento del Consorcio y de los circuitos entre las
Comunidades, se ha iniciado el reclutamiento en julio de 2025, llevando ya en el
momento la cuarta parte reclutada.

Z.Qué aspectos ademas de los cientificos se han planteado en este proyecto de
cara a su potencial implementacion asistencial?

e Implicaciones éticas, legales y de asesoramiento genético.

e Evaluacion de coste-efectividad y escalabilidad al Sistema Nacional de
Salud.

e Estudios de metabolémica y ensayos enzimaticos para mejorar la
interpretacion de variantes gendmicas.

e Coordinaciéninstitucionaly relaciones con las direcciones de salud publica
de las Comunidades Autonomas.
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¢Por qué hacemos todo eso?

El objetivo final es integrar este cribado gendmico en la practica clinica habitual,
posicionando a Espana como referente europeo en la deteccién temprana de
patologias neonatales y mejorando la salud y prondstico de nuestros neonatos.

Sobre SENEO

Fundada en 1995, la Sociedad Espafiola de Neonatologia es una asociacion médico-cientifica sin
animo de lucro, constituida por profesionales de la Pediatria dedicados al cuidado del recién nacido.
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