
Datos de Contacto 

Formación  

Hospital de Sant Joan de Déu 

Calle de Santa Rosa, 39-57 

08950 Esplugues de Llobregat 

Barcelona 

Teléfono 93 253 21 30 

formacion@sjdhospitalbarcelona.org 

Actualización en enfermedades  

neurometabólicas 

       Fecha 
24 y 25 de marzo de 2022 

 
Organizadores 

A. Garcia Cazorla, Hospital Sant Joan de Déu,  

Barcelona. 

Alejandra Darling.  Hospital Sant Joan de Déu,  

Barcelona 

Mar O’Callaghan. Hospital Sant Joan de Déu,  

Barcelona 

 

 

 

 

 

 

 

 

 
 

Lugar 
Formación Hospital Sant Joan de Déu Barcelona 

| Telepresencial (Plataforma Zoom) 

     Inscripción 

https://formacion.sjdhospitalbarcelona.org/  

Requisitos de los destinatarios 

Neuropediatras, pediatras, bioquímicos y otros 
profesionales relacionados con las enfermedades 
metabólicas y su repercusión en el sistema nervioso. 

Precio 

Precio inscripción antes del 10 de marzo de 2022: 120€ 

Precio inscripción después del 10 de marzo de 2022: 150€ 

mailto:formacion@sjdhospitalbarcelona.org
https://formacion.sjdhospitalbarcelona.org/


Dirigido a 

Neuropediatras, pediatras, bioquímicos y otros profesionales 
relacionados con las enfermedades metabólicas y su repercusión en 
el sistema nervioso. 

25 de marzo de 2022 

17:00 - 17:05. Presentación. 

17:05 - 18:10 h. Algoritmos diagnósticos y terapéuticos en función de 

las manifestaciones neurológicas. 

 Encefalopatías precoces (primeros dos años de vida). A. García-

Cazorla. Unidad Enfermedades Neurometabólicas/Laboratorio 
de Metabolismo Sináptico. Servicio de Neurología. Hospital 
Sant Joan de Déu Barcelona. 

 Epilepsia. C. Fons . Unidad de Epilepsia y Neurología Neonatal. 
Departamento de Neurología, Hospital Sant Joan de Déu 
Barcelona. 

 Discapacidad intelectual y trastornos de conducta/

neuropsiquiátricos. A. García-Cazorla. Unidad Enfermedades 
Neurometabólicas/Laboratorio de Metabolismo Sináptico. 
Servicio de Neurología. Hospital Sant Joan de Déu Barcelona. 

18:10—18:15 . PAUSA 

18:15 - 18:40 h . Trastornos del movimiento en relación a patología de 
los ganglios basales. D.Ortigoza. Unidad de trastornos del movimiento. 
Servicio de Neurología . Hospital Sant Joan de Déu Barcelona. 

18:40 - 19:05 h. Trastornos motores complejos.  A. Darling. 
Enfermedades Neurometabólicas y Unidad de Trastornos del 
Movimiento. Servicio de Neurología. Hospital Sant Joan de Déu 
Barcelona. 

19:05 - 19:30 h. Sintomatología neuromuscular. Carlos Ortez.Unidad de 
enfermedades neuromusculares. Servicio de neurología. Hospital Sant 
Joan de Déu Barcelona. 

19:40 - 19:50 h. PAUSA. 

 

19:50 - 20:15 h. La revolución de las ómicas. R. Artuch. Servicio de 
Bioquímica y Medicina Molecular. Hospital Sant Joan de Déu Barcelona. 

20:15 - 20:40 h. Tratamientos personalizados. A. Oyarzábal.Unidad 
Enfermedades Neurometabólicas/Laboratorio de Metabolismo 
Sináptico. Servicio de Neurología. Hospital Sant Joan de Déu Barcelona. 

20:40 - 21:15 h. Diálogo abierto, conclusiones y despedida.  

Objetivos  

 Comprender el concepto actualizado de enfermedad 
hereditaria del metabolismo y sus implicaciones en 
patologías neurológicas. 

 Conocer las enfermedades neurometabólicas descritas en los 

últimos 5-6 años.. 

 Adquirir un abordaje racional desde la clínica y la 

fisiopatología en la comprensión y el diagnóstico de las 
enfermedades neurometabólicas. 

 Priorizar, en el diagnóstico diferencial, las enfermedades 

tratables. 

Programa del curso  

24 de marzo de 2022 

17:00 - 17:05 h. Presentación. 

17:05 - 17:35 h. Aspectos generales. 

Nuevo concepto y clasificaciones de los EIM. Grupos fisiopatológicos 
con mayor repercusión neurológica.  

 Clasificación simplificada. Jean-Marie Saudubray.Professor of 

Pediatrics. Senior Consultant at the Neurometabolic Unit of La 
Pitié-Salpetrière Hospital, Paris.  

 

17:35 - 18:30 h. Nuevas enfermedades de moléculas pequeñas con 
repercusión neurológica:. 

 Por acumulación (intoxicación). A. García-Cazorla. Unidad 

Enfermedades Neurometabólicas/Laboratorio de Metabolismo 
Sináptico. Servicio de Neurología. Hospital Sant Joan de Déu 
Barcelona. 

 Por déficit. N. Juliá. Enfermedades Neurometabólicas. Servicio 

de Neurología. Hospital Sant Joan de Déu Barcelona. 

 

18:30 - 18:35 h. PAUSA. 

18:35 — 20:00 h. Nuevas enfermedades de moléculas complejas. 

 Por acumulación. M O’Callaghan.Unidad Enfermedades 

Neurometabólicas. Servicio de Neurología. Hospital Sant Joan 
de Déu Barcelona. 

 Por déficit. A. Darling.Unidad Enfermedades Neurometabólicas 

y Unidad de Trastornos del Movimiento. Servicio de 
Neurología. Hospital Sant Joan de Déu Barcelona. 

 Defectos de tráfico y procesamiento celular.  

A. Oyarzábal.Unidad Enfermedades Neurometabólicas/
Laboratorio de Metabolismo Sináptico. Servicio de Neurología. 
Hospital Sant Joan de Déu Barcelona. 

20:00—20:05 h. PAUSA. 

20:05 - 21:05 h. Enfermedades energéticas con repercusión 
neurológica: nuevas enfermedades, nuevos aspectos en Glut1D.  M. 
O’Callaghan. L. Pías. Noelia Rivera. Natalia Juliá.Unidad Enfermedades 
Neurometabólicas. Servicio de Neurología. Hospital Sant Joan de Déu 
Barcelona. 


