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G rare

Jornada sobre enfermedades raras neuroldgicas de la
Comunidad de Madrid

Dia: 16 de diciembre de 2021

Horario: 10:00 ha 11:30 h

Acceso a la reunidn: Haz clic aqui para acceder a la sesidn

INSCRIPCION

ENVIAR A: raregenomics18@gmail.com

Nombre y apellidos, DNI, centro de trabajo, categoria profesional y correo electrénico.
FECHA LIMITE DE INSCRIPCION: 15 de diciembre de 2021 a las 12:00 h.

INSCRIPCION: gratuita.

PROGRAMA

10:00 -10:10 Bienvenida.

10:10 -10:30 Espectro genético de las enfermedades mitocondriales en Espafia:
una colaboracidon a nivel nacional. Bellusci M, Paredes-Fuentes AJ,
Ruiz-Pesini E, Gémez B; MITOSPAIN Working Group, Martin MA,
Montoya J, Artuch R.

Ponente: Marcello Bellusci. Pediatra de la Unidad CSUR/ERN de
Enfermedades Metabdlico-Hereditarias, Hospital 12 de Octubre.
Madrid. Grupo Enfermedades Mitocondriales y Neuromusculares,
i+12, CIBERER, y RareGenomics-CM (RAREMITOi+12).

10:30 - 10:50 La secuenciacion masiva y las ontologias fenotipicas aumentan el
rendimiento diagndstico en enfermedades retinianas sindromicas.
Ponente: Irene Perea-Romero. Estudiante predoctoral. Dpto. de
Genética, I1S-FJD.



https://teams.microsoft.com/dl/launcher/launcher.html?url=%2F_%23%2Fl%2Fmeetup-join%2F19%3Ameeting_ODZmOGI4YzctZjgwNC00M2ZjLTkxNDAtOGIyNzdiYjMzMzRi%40thread.v2%2F0%3Fcontext%3D%257b%2522Tid%2522%253a%2522d879fa46-3954-4e5c-a3cf-ab74f00c58da%2522%252c%2522Oid%2522%253a%2522fcc39a22-0039-4c6e-9db6-d9148bbfe77d%2522%257d%26anon%3Dtrue&type=meetup-join&deeplinkId=20e717eb-376e-498b-a682-a72daf6f38ce&directDl=true&msLaunch=true&enableMobilePage=true&suppressPrompt=true

10:50-11:10 Paciente con Miopia Magna de Inicio Precoz: estudio clinico y
genético. Eva Gonzalez Iglesias, Patricia Rodriguez Solana, Susana
Noval Martin, Ana Lépez Vdazquez, Maria Nieves Moreno, Maria
Granados Ferndndez, Fernando Santos Simarro, Angela del Pozo Maté
y Elena Vallespin Garcia.

Ponente: Eva Gonzdlez Iglesia. Estudiante predoctoral. Unidad de
oftalmogenética. INGEMM. Hospital Universitario La Paz.
11:10-11:30 Hipoacusia no sindromica y Sindrome de Perrault: cuando el
fenotipo depende del sexo

Ponente: Maria Dominguez Ruiz. Postdoctoral Servicio de Genética.
Hospital Universitario Ramon y Cajal.

Red RAREGenomics

¢ |IS-FID (Servicio de Genética y Gendmica)

¢ Hospital Universitario Ramon y Cajal (Servicio de Genética)

¢ Hospital Universitario La Paz (INGEMM)

¢ Universidad Auténoma de Madrid (Facultad de Medicina)

¢ Centro de Biologia Molecular (Departamento de Biologia Molecular)

» Hospital Universitario 12 de Octubre (Servicio bioquimica/Anélisis clinicos)
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