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El HUCA participa en un proyecto genémico
financiado con 2,4 millones del Instituto de
Salud Carlos lll para ampliar el cribado neonatal

- El hospital se suma al estudio Cringenes, que facilitara la
deteccién precoz de hasta 300 enfermedades genéticas en recién
nacidos

- Un consorcio de 71 profesionales asumiré el diagnéstico de estas
patologias tras analizar durante este afio y el proximo la
secuenciacion del genoma completo de 2.500 bebés

El Hospital Universitario Central de Asturias (HUCA) y el Instituto de
Investigacion del Principado (ISPA) participan en un proyecto genémico
gue tiene por objeto ampliar y complementar el cribado bioquimico que se
realiza actualmente a los recién nacidos para incluir hasta 300
enfermedades genéticas mas. El Instituto de Salud Carlos Il ha concedido
2,4 millones para el desarrollo de este estudio.

El proyecto piloto, denominado Cringenes, implica una nueva dimensién
del cribado neonatal, ya que permite incluir aquellas enfermedades para
las que aln no hay marcadores de deteccién bioquimicos, pero para las
gue ya existen opciones de tratamiento.

Para obtener estos datos, en paralelo a la recogida de una muestra de
sangre seca para el cribado actual -conocido como prueba de talén- se
realizara un analisis prospectivo de secuenciacion del genoma completo
de 2.500 recién nacidos.

Asi, se seleccionaran de forma exhaustiva y rigurosa los genes
correspondientes a mas de 300 enfermedades raras de inicio pediatrico
para las que se dispone de tratamiento o intervencion precoz. De este
modo, se podra ofrecer a las familias un adecuado consentimiento
informado y asesoramiento genético. Ademas, los casos positivos se
completaran con otros estudios.

El proyecto incluirh una valoracion econdémica sobre el coste que
supondria la aplicacién del programa en el Sistema Nacional de Salud.
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Cringenes se desarrollara con 2.500 recién nacidos de nueve
comunidades auténomas: Asturias, Galicia, Madrid, Andalucia, Aragon,
Catalufia, La Rioja, Murcia y Valencia.

Un consorcio de 71 profesionales compuesto por neonatélogos, genetistas
clinicos y de laboratorio, pediatras de atencién primaria y personal de
enfermeria se encargara de llevar a cabo el estudio, liderado desde el
Instituto de Investigacion Sanitaria de Santiago de Compostela por la
doctora Maria Luz Couce y el doctor Miguel Angel Moreno Pelayo. Forman
parte también de este equipo multidisciplinar la Federacion Espafiola de
Enfermedades Raras y expertos en evaluacion econémica y bioética.

El grupo de Asturias esta dirigido por el doctor Gonzalo Solis, jefe de
Servicio de Neonatologia del Area de Gestion Clinica de Infancia y
Adolescencia del HUCA. El resto de los miembros del equipo son Maria
Belén Prieto Garcia, responsable del Servicio de Bioquimica; Maria
Victoria Alvarez Martinez, responsable del Laboratorio de Genética; Maria
Belén Fernandez Colomer, facultativa del Servicio de Neonatologia; Leticia
Alcantara Canabal, pediatra de atencién primaria del area sanitaria 1V, y
Magdalena Laruelo Hortal, supervisora de Enfermeria del HUCA.

El cribado neonatal es uno de los mayores logros de salud publica a través
de la prevencién secundaria y se aplica en todo el mundo desde hace mas
de 50 afios. En Espafia, el programa vigente garantiza la deteccion de
entre 11 y 40 enfermedades congénitas con tratamiento eficaz, siempre
gue se realice una intervencion temprana antes de que se presenten
sintomas graves. En Asturias, actualmente se criban 18 enfermedades y
esta previsto llegar a 28 a lo largo de este afio.

Este proyecto piloto puede suponer un avance muy significativo en el
cribado neonatal y situarnos a la vanguardia en el contexto europeo, donde
se estan instaurando iniciativas de este tipo por su gran repercusion en
salud. En estos momentos hay descritas cerca de 7.000 enfermedades
raras, el 80% de las cuales tiene origen genético. Asimismo, existen
avances muy significativos en el conocimiento molecular de las
enfermedades congénitas y nuevos tratamientos.
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