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Introducción

Kingsmore et al. 2024 https://doi.org/10.1038/s41525-024-00404-0



Introducción

• 75% de las enfermedades genéticas debutan 

en la edad pediátrica.

• 15% de los ingresados en Cuidados Intensivos neonatales

• 40% de la mortalidad

Kingsmore et al. 2024 https://doi.org/10.1038/s41525-024-00404-0



Introducción

• Los trastornos genéticos contribuyen de manera significativa a la mortalidad y morbilidad de los

pacientes pediátricos afectados, requiriendo ingresos prolongados en UCIN, UCIP

• La identificación temprana de la causa genética subyacente favorece un manejo personalizado

(medicina personalizada)

• Estudios previos sugieren que la secuenciación rápida del exoma o genoma completo (rWES/rWGS) es la

prueba genética de primera línea más adecuada en niños críticos con sospecha de un trastorno genético

PMID: 29644095L. Farnaes et al. (2018)

Z. Stark et al. (2016) PMID: 26938784

S. Kingsmore et al. (2019) PMID: 31564432



Proyectos Baby (EEUU)

• Tiempo respuesta 3 días
• Rendimiento Dx= 40% (74/184) 
• Cambio en el manejo clínico 32%

Dimmock et al. 2021 doi:10.1016/j.ajhg.2021.05.008 



Proyectos Baby (Israel)

Maron et al. 2024 doi:10.1001/jamanetworkopen.2024.0146

• TAT 7 days was feasible in a national 
public health care setting

• 50% to 62% diagnostic rate



Proyectos Baby (Israel)

Maron et al. 2024 doi:10.1001/jamanetworkopen.2024.0146



Proyectos Baby (Alemania)

• Tiempo respuesta 3 días
• Rendimiento Dx= 48% (30/63) 



Proyectos Baby (España; Baby Lince)

H La Paz
PI22/01743

HUSE 
PI22/01823

• Proyecto multicéntrico
o PI22/01823; 22/01743 (ISCIII)
o Illumina

• 150 casos (450 genomas)



Proyectos Baby (España; Baby Lince)

H La Paz

H12O
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• Proyecto multicéntrico
o PI22/01823; 22/01743 (ISCIII)
o Illumina

• 150 casos (450 genomas)



Proyectos Baby (España; Baby Lince)

H La Paz

HUSE

TAT: 10-14 días

Datos clínicos

H12O

H Arrixaca

HVdH

Evaluación de la utilidad clínica



Baby Lince Objetivos

Evaluar en una red de 5 hospitales terciarios del Sistema Nacional de Salud español: 

• La eficacia diagnóstica del rWGS. 

• Tiempo de respuesta. 

• Utilidad clínica.

• Percepción padres.

• Describir las características clínicas y moleculares de la cohorte.

• Identificar nuevas enfermedades genéticas.

• ¿Evaluación costes?



Contacto: fernando.santos@ssib.es

Muchas gracias


