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Jornada sobre enfermedades raras neuroldgicas de la
Comunidad de Madrid

Dia: 17 de marzo de 2022.
Horario: 09:55 h a 12:05 h.
Lugar: Aula Magna. Hospital Universitario Fundacion Jiménez Diaz.

Acceso Teams: 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: 16 de marzo de 2022 a las 12:00 h.

INSCRIPCION: gratuita.

PROGRAMA

09:55 - 10:00 Bienvenida

10:00 - 10:30 Caracteristicas clinicas, histoldgicas y genéticas de 25 pacientes con
oftalmoplejia externa progresiva autosémica dominante (ad-
PEO)/PEO-Plus debida a mutaciones TWNK

Autores: Laura Bermejo-Guerrero, Carlos Pablo de Fuenmayor-
Fernandez de la Hoz, Pablo Serrano-Lorenzo, Alberto Blazquez-
Encinar, Gerardo Gutiérrez-Gutiérrez, Laura Martinez-Vicente, Lucia
Galan-Davila, Jorge Garcia-Garcia, Joaquin Arenas, Nuria Muelas
Aurelio Herndndez-Lain, Cristina Dominguez-Gonzdlez, Miguel A.
Martin.

Presentadora: Dra. Cristina Dominguez-Gonzdlez. S. de Neurologia,
Unidad de Enfermedades Neuromusculares. Hospital U. 12 de Octubre.
Grupo MITOi+12.
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10:30-11:00 Una base de datos de frecuencias alélicas especificas de cohorte
para priorizar variantes y genes en casos no resueltos de Distrofias
Hereditarias de Retina

lonut Florin lancu. Investigador predoctoral. Dpto. de Genética y
Genodmica. Instituto de Investigacion Sanitaria FID.

11:00-11:30 Caracterizacion de una cohorte con 210 pacientes con sindrome de
Phelan McDermid

Dr. Juliagn Nevado. INGEMM, Hospital Univeritario La Paz.
11:30-12:00 Un ejemplo de colaboracionen Rare Genomics: Identificacion y
caracterizacion en un nuevo defecto asociado al gen PPCDC

Irene Bravo. Centro de Diagndstico de Enfermedades Moleculares.
Centro de Biologia Molecular. Universidad Auténoma de Madrid
Matias Morin. Servicio Genética. Hospital Ramdn y Cajal-IRYCIS.
12:00-12:05 Despedida y cierre

Red RAREGenomics

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

¢ Hospital Universitario Ramoén y Cajal (Servicio de Genética)

¢ Hospital Universitario La Paz (INGEMM)

¢ Universidad Auténoma de Madrid (Facultad de Medicina)

e Centro de Biologia Molecular (Departamento de Biologia Molecular)

 Hospital Universitario 12 de Octubre (Servicio bioquimica/Analisis clinicos)

gk UNION EUROPEA
Fondos estructurales

comunidad Invertimos en su futuro
de Madrid

-

< s : - Hospital Umversutano

“‘ Hospital Universitario ‘ F‘ Hospital Universitario ‘f‘ La p%z Ej A™
Ramén y Cajal SaludMadrid 12 de OctUbre SaludMadrid q P j ;

SaludViadrid B Comunidad de Madrid

UNION EUROPEA
Fondo Social Europeo
El Fondo Soctal Eurapeo invierte en tu futuro

[UNIVERSIDAD AUTONOMA |
DE MADRID

4 () Fundacién feder B2 comunidad de Madrid Instituto de lnvestigaci(')n
s lospital 12 de Octubre

sninia )" Enfermedades Raras
fed r » Fundacion Jiménez Diaz

} LAL

= CBM%’{@ ¥

I INVESTIGACION SeveroOchoa £33 e e 4 ln ( Is
SANITARIA csic ( investigac 2y

\
FUNDACION JIMENEZ DIAZ - 2 g

/

INGEMM



