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Nota de prensa 
 

La Sociedad Española de Neonatología (SENEO) apoya el 
proyecto de cribado genómico neonatal CrinGenES con una 
participación activa de los neonatólogos en su desarrollo 

• Este proyecto independiente, en el que participarán 2.500 neonatos y por el que se 
podrían identificar de forma precoz más de 300 enfermedades raras de inicio 
pediátrico con opciones terapéuticas, nace a propuesta de su investigadora 
principal, la neonatóloga Dra Mª Luz Couce, directora científica de IDIS y vocal del 
comité científico de SENEO, y ha sido financiado con fondos europeos por el ISCIII 
 

• El Dr. Manuel Sánchez Luna, presidente de SENEO, es investigador neonatólogo 
responsable para la Comunidad de Madrid y coordinador del paquete de trabajo 
‘Relación con Asociaciones de pacientes y entre Comunidades para su Gestión’ del 
proyecto. Por su parte, los neonatólogos Dra Isabel Izquierdo, Dr Gonzalo Solís y Dr 
Segundo Rite son investigadores del grupo de su Comunidad. Son también 
investigadores de este consorcio los neonatólogos Dra Ana Alarcón, Dra Yolanda 
Ruiz del Prado, Dr Juan Aguera Arenas, Dr Tomás Sánchez Tamayo y Dra Belén 
Fernández Colomer. Todos ellos son socios y/o miembros de los comités ejecutivo, 
asesor y/o científico de la sociedad médica 
 

• CrinGenES sitúa a la Neonatología de España a la vanguardia de la investigación 

 

Madrid, a 27 de enero de 2025. El cribado neonatal es uno de los mayores logros de Salud 
Pública a través de la prevención secundaria que se aplica a nivel mundial desde hace más 
de 50 años. Este programa garantiza actualmente en España la detección de 11-40 
enfermedades congénitas con tratamiento eficaz siempre que se realice una intervención 
temprana antes de que se presenten síntomas graves. No obstante, si consideramos que: 
i) hay unas 7.000 enfermedades raras descritas, el 80% de las cuales son de origen 
genético, ii) los avances en nuevos tratamientos, y iii) el crecimiento en el conocimiento 
molecular de las enfermedades congénitas y las herramientas de detección genética; “es 
razonable pensar que un proyecto piloto de este tipo pueda suponer un avance muy 
significativo en el cribado neonatal”, ha comentado la neonatóloga Dra Mª Luz Couce, 
directora científica del Instituto de Investigación Sanitaria de Santiago de Compostela, 
vocal del comité científico de la Sociedad Española de Neonatología (SENEO) e 
investigadora principal (IP) coordinadora del proyecto CrinGenES. 

Lo que se pretende en este estudio es desarrollar un programa piloto de cribado 
neonatal genómico “CRINGENES” que permita ampliar y complementar el cribado 
bioquímico actual incluyendo aquellas enfermedades que actualmente no disponen de 
marcadores de detección bioquímicos, pero para las que ya existen opciones terapéuticas.  
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Para ello, de la muestra de sangre seca recogida para el cribado actual, se realizará en 
paralelo un análisis prospectivo de secuenciación del genoma completo de 2.500 
participantes de 9 Comunidades Autónomas (Galicia, Madrid, Andalucía, Aragón, 
Asturias, Cataluña, La Rioja, Murcia, Valencia).  

Se seleccionará, de forma exhaustiva y rigurosa, los genes correspondientes a más 
de 300 enfermedades raras de inicio pediátrico para las que se dispone de 
tratamiento/intervención precoz, ofreciendo un adecuado consentimiento informado y 
asesoramiento genético. Además, en los casos positivos, se llevará a cabo un estudio 
de metabolómica no dirigida con el fin de proporcionar un contexto funcional para la 
interpretación de variantes de significado incierto, a la vez que se podrían identificar nuevos 
biomarcadores para facilitar la detección bioquímica precoz de estas entidades. Se llevará 
asimismo a cabo una valoración económica de su implementación en un sistema de salud.  

La investigación la llevan a cabo un consorcio de 71 profesionales (neonatólogos de 
hospitales públicos punteros de estas comunidades y también profesionales de 
enfermería, pediatras de atención primaria, genetistas clínicos, genetistas de laboratorio) 
liderados por la Dra. María Luz Couce, IP coordinador del IDIS y colidera el Dr. Miguel Angel 
Moreno Pelayo del Hospital Ramón y Cajal.  

Por su parte, el Dr. Manuel Sánchez Luna, presidente de SENEO, es investigador y 
coordinador del paquete de trabajo ‘Relación con Asociaciones de pacientes y entre 
Comunidades para su Gestión’ del proyecto. Los neonatólogos Dra Isabel Izquierdo, 
presidenta del comité científico de SENEO; Dr Segundo Rite, tesorero; y Dr Gonzalo Solís 
son investigadores del grupo de su Comunidad.  Son también investigadores de este 
consorcio los neonatólogos miembros de la sociedad médica Dra Ana Alarcón, Dra Yolanda 
Ruiz del Prado, Dr Juan Aguera Arenas, Dr Tomás Sánchez Tamayo; vocal de SENeo y Dra 
Belén Fernández Colomer, coordinadora del comité asesor de SENeo. 

CrinGenES cuenta con la aprobación de las Consejerías de Sanidad de esas 9 
Comunidades y en ese equipo multidisciplinar forman también parte la asociación de 
enfermedades raras FEDER y expertos en evaluación económica y en bioética.    

Este proyecto posiciona a la Neonatología de España a la vanguardia de otros 
países europeos que están instaurando iniciativas en este sentido por su gran repercusión 
en salud.  

 

Sobre SENEO 

Fundada en 1995, la Sociedad Española de Neonatología es una asociación médico-científica sin ánimo de 
lucro, constituida por profesionales de la Pediatría dedicados al cuidado del recién nacido. 
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