
 

 

 

 

 

Jornada sobre enfermedades raras neurológicas de la 

Comunidad de Madrid 

 

  

Día:  13 de mayo de 2021 

Horario: 10:00 h a 12:00 h 

Acceso a la reunión: Haz clic aquí para acceder a la sesión 

 

INSCRIPCIÓN 

ENVIAR A: raregenomics18@gmail.com 

Nombre y apellidos, DNI, centro de trabajo, categoría profesional y correo electrónico.  

FECHA LIMITE DE INSCRIPCIÓN: 12 de mayo de 2021 a las 12:00 h.  

INSCRIPCIÓN: gratuita. 

 

PROGRAMA 

10:00 – 10:10 Bienvenida. 
10:10 – 10:30 Desarrollo de una herramienta integral (wetlab+software de análisis) 

para el diagnóstico molecular de Neurofibromatosis tipo I (NF1) 
basado en NGS 
Yolanda Martín. Servicio de Genética. Hospital Universitario Ramón y 
Cajal. 

10:30 – 10:50 Evidencias del defecto mitocondrial en las células de la glía del ratón 
Harlequin: modelo de enfermedad mitocondrial y neurodegeneración 
Miguel Fernández de la Torre. Investigador predoctoral (Directora: 
Dra. María Morán). Grupo de Enfermedades Mitocondriales. Instituto 
de Investigación Hospital 12 de Octubre (i+12). Madrid. 

https://webmail.idcsa.net/owa/redir.aspx?C=60nu3tXQxnulb_E86l0legeU3KN_ZL4Rtth6WmqXZRj3WVndMQbZCA..&URL=https%3a%2f%2feur02.safelinks.protection.outlook.com%2f%3furl%3dhttps%253A%252F%252Fteams.microsoft.com%252Fl%252Fmeetup-join%252F19%25253ameeting_NDJjNmUwN2UtNDM2Zi00ZTk0LTgyZDgtNDQ0ODBjYjBkNTll%252540thread.v2%252F0%253Fcontext%253D%25257b%252522Tid%252522%25253a%252522d879fa46-3954-4e5c-a3cf-ab74f00c58da%252522%25252c%252522Oid%252522%25253a%252522fcc39a22-0039-4c6e-9db6-d9148bbfe77d%252522%25257d%26data%3d04%257C01%257Clidia.fernandezc%2540quironsalud.es%257C1627ea94cda34c2c744408d90630c6cf%257Cd879fa4639544e5ca3cfab74f00c58da%257C0%257C0%257C637547628823408168%257CUnknown%257CTWFpbGZsb3d8eyJWIjoiMC4wLjAwMDAiLCJQIjoiV2luMzIiLCJBTiI6Ik1haWwiLCJXVCI6Mn0%253D%257C1000%26sdata%3dp8YG9DUlteGnuKzIGYVoFbqHFx6YBOmj2w%252BaKQmOAfI%253D%26reserved%3d0


10:50 – 11:10 Enfermedades metabólicas hereditarias: identificación y validación 
funcional de variantes en el promotor proximal 
Alejandro Soriano-Sexto. Centro de Diagnóstico de Enfermedades 
Moleculares. Centro de Biología Molecular. Universidad Autónoma de 
Madrid. 

11:10 – 11:30 Espectro mutacional del gen OPA1 en pacientes españoles con atrofia 
óptica hereditaria   
Carmen Minea. MIR Servicio de Análisis Clínicos. Hospital Universitario 
Fundación Jiménez Díaz. 

11:30 – 11:50 Un año de implementación y evaluación de un protocolo de 
secuenciación rápida del exoma completo en pacientes pediátricos 
ingresados en unidades de cuidados intensivos o unidades pediátricas 
de alta complejidad en un hospital terciario del SNS 
Marta Pacio Miguez, Sixto García-Miñaúr, Ángela del Pozo, Juan José 
Menéndez Suso, Francisco J. Climent Alcalá, Patricia Álvarez García, 
María Sánchez Holgado, Carmen Jiménez Rodríguez, Juan Manuel 
Montejo, Rocío Mena, Sofía Siccha,  Mario Solís, Victoria Eugenia Fdez 
Montaño, Mª Victoria Gomez del Pozo, Natividad Gallego Onís, María 
Esther Rubio Martín, Sonia Rodríguez-Novoa, Pablo Lapunzina, 
Fernando Santos-Simarro,  María Palomares-Bralo. INGEMM-Hospital 
Universitario La Paz-IdiPAZ. 

11:50 – 12:00 Despedida y cierre. 

 

 Red RAREGenomics  

• IIS-FJD (Servicio de Genética y Genómica)   

• Hospital Universitario Ramón y Cajal (Servicio de Genética)   

• Hospital Universitario La Paz (INGEMM)   

• Universidad Autónoma de Madrid (Facultad de Medicina)   

• Centro de Biología Molecular (Departamento de Biología Molecular)  

• Hospital Universitario 12 de Octubre (Servicio bioquímica/Análisis clínicos)  

 

 

 


