
 

 

 

 

Jornada sobre enfermedades raras neurológicas de la 

Comunidad de Madrid 

 

  

Día:  30 de septiembre 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: 29 de septiembre de 2021 a las 12:00 h.  

INSCRIPCIÓN: gratuita. 

 

PROGRAMA 

10:00 – 10:10 Bienvenida. 
10:10 – 10:30 IPSC-hepatocyte like cells differentiated from methylmalonic 

acidemia cblB type: A platform for pharmacochaperoning evaluation 
Álvaro Briso-Montiano. Centro de Diagnóstico de Enfermedades 
Moleculares. Centro de Biología Molecular. Universidad Autónoma de 
Madrid. 

10:30 – 10:50 Variabilidad fenotípica en el síndrome EVEN-PLUS. Presentación de 
dos casos europeos. 
Marta Pacio Míguez. INGEMM-Hospital Universitario La Paz-IdiPAZ. 
Autores: Marta Pacio-Miguez, Manuel Parrón Pajares, Fernando 
Santos-Simarro, Carmen Rodríguez Jiménez, Mario Solís, Ángela del 
Pozo, Sixto García-Miñaur, María Palomares-Bralo.   

https://webmail.idcsa.net/owa/redir.aspx?C=YkPWBMPSBlQRxI8lzMNXErXbO56Z-xF45Oe_8fqG_MGZiK4TxXnZCA..&URL=https%3a%2f%2feur02.safelinks.protection.outlook.com%2f%3furl%3dhttps%253A%252F%252Fteams.microsoft.com%252Fl%252Fmeetup-join%252F19%25253ameeting_Y2JlOTUwOTEtOTAyMy00NjBmLTg1MTAtZDg5MDFiYmVkZDEw%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%257C76b49476a6044dad3b8808d979bb3136%257Cd879fa4639544e5ca3cfab74f00c58da%257C0%257C0%257C637674667143305373%257CUnknown%257CTWFpbGZsb3d8eyJWIjoiMC4wLjAwMDAiLCJQIjoiV2luMzIiLCJBTiI6Ik1haWwiLCJXVCI6Mn0%253D%257C1000%26sdata%3dNdc3%252FJakDE6RnpsKPqow%252Fvy1RkZBrHefNieS00F13l0%253D%26reserved%3d0


10:50 – 11:10 Evaluación de la patogenicidad de la variante m.9176T>C: estudio de 
cohorte y análisis funcional 
Pablo Serrano Lorenzo. Grupo de Enfermedades Mitocondriales. 
Instituto de Investigación Hospital 12 de Octubre (i+12). 

11:10 – 11:30 Insights into the pathophysiology of DFNA10 hearing loss associated 
with novel EYA4 variants 
Miguel Ángel Moreno Pelayo. Jefe de Servicio de Genética. Hospital 
Universitario Ramón y Cajal. 

11:30 – 11:50 RPE65-related retinal dystrophy: mutational and phenotypic 
spectrum in 45 affected patients 
Rosario López Rodríguez. Departamento de Genética. Instituto de 
Investigación Sanitaria Fundación Jiménez Díaz. 

11:50 – 12:00 Aspectos organizativos RAREGENOMICS 

 

 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)  

 

 

 


