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Programa
Jueves 13 de junio de 2024

08:00- 8:15 h Inauguracion del Curso.

Dr. Miguel Pons Serra. Director Médico del Hospital Sant Joan de Déu Barcelona.

Dra. Carmen Fons Estupifia. Jefe de Servicio de Neurologia, Hospital Sant Joan de Déu Barcelona.

Prof. Jaume Campistol Plana. Catedrdtico de Pediatria, Universitat de Barcelona. Servicio de Neurologia, Hospital Sant Joan de Déu
Barcelona.

Moderadores:

Dr. Jaume Colomer. Facultativo especialista en Neurologia, Unidad de Patologia Neuromuscular, Hospital Sant Joan de Déu Barcelona.
Dra. Anna Lia Frongia Facultativa especialista en Neurologia, Pediatric Neurology Department of Woman and Child Health and Public
Health, Child Health Area, Universita Cattolica del Sacro Cuore.

08:15 - 8:30 h Introduccion al curso.
Dr. Andrés Nascimento. Facultativo especialista en Neurologia, Unidad de Patologia Neuromuscular, Hospital Sant Joan de Déu Barcelona.

Abordaje diagnéstico en base a signos guias ( bloque 1)

08:30 - 9: 00 h Afectacion neurocognitivay enfermedades neuromusculares.

Dr. Carlos Ortez. Facultativo especialista en Neurologia, Unidad de Patologia Neuromuscular, Hospital Sant Joan de Déu Barcelona.

09:00 - 9:30 h Oftalmoplegia y ptosis en enfermedades neuromusculares.

Dra. Cristina Dominguez. Facultativo especialista en Neurologia, Hospital 12 de octubre, Madrid.

9:30 - 10:00 h Qué sabemos de nuevo de Satelites cells y suimportancia en el desarrollo de las nuevas terapias.

Dr. Edoardo Malffati. Facultativo especilista, Neurdlogo. Centre de Référence de Maladies Neuromusculaires, Hopital Henri Mondor, UPEC -
Paris Est University.

10:00 - 10:30 h Debilidad de intolerancia al ejercicio: Causas metabdlicas vs inflamatorias.

Dr. José Milisenda. Facultativo especialista, Muscular and Inherited Metabolic Disorders Research Laboratory Hospital Clinic Barcelona.

10:30 - 11:00 h Discusion.
11:00 - 11:30 h Pausa-café.

Avances en el estudio genético de las enfermedades neuromusculares
Nuevos genes y nuevos fenotipos

Moderadores:

Dra. Janet Hoenicka. Investigadora en Laboratorio de Neurogenética y Medicina Molecular - IPER - Programa de Diagnéstico Traslacional
y Terapias, Institut de Recerca Sant Joan de Déu

Dra. Pia Gallano. Servei de Genetica. Hospital de la Santa Creu i Sant Pau

11:30 - 12:00 h Proyecto Solve RD: Odisea diagnéstica de la artrogriposis multiple congénita.

Dr. Daniel Natera. Especialista en Neurologia, Unidad de Patologia Neuromuscular, Hospital Sant Joan de Déu Barcelona.

12:00 - 12:30 h En busca de la segunda variante para confirmar el diagndstico.

Dra. Berta Estévez. Unidad de patologia neuromuscular y Laboratorio de Neurogenética y Medicina Molecular - IPER, Institut de Recerca
Sant Joan de Déu

12:30 - 13:00 h Mosaicismo en enfermedades neuromusculares: un reto diagnéstico. Dra. Alba Segarra y Dra. Lidia Gonzdlez. Servei de
Genetica. Hospital de la Santa Creu i Sant Pau.

13:00 - 13:30 h Modelos animales, conceptos bdsicos sobre estudios funcionales. Dra. Lara Cantarero. Investigadora en Laboratorio de
Neurogenética y Medicina Molecular - IPER - Programa de Diagnéstico Traslacional y Terapias, Institut de Recerca Sant Joan de Déu

13:30 - 14:00 h Discusion.
14:00 - 15:30 h Comida de Trabajo.

Pasado, presente y futuro de las distrofias musculares de cinturas

Moderadores:
Dr. Carlos Ortez. Facultativo especialista en Neurologia, Servicio de Neurologia, Hospital Sant Joan de Déu Barcelona.
Dra. Jesica Expésito. Facultativa especialista en Neurologia, Servicio de Neurologia, Hospital Universitari Sant Joan de Déu Barcelona.

15:30 - 16:00 h Claves en el abordaje diagndstico de las distrofias musculares de cintura.

Dr. Andoni Urtizberea. Facultativo especialista del Institute de Myologie of Paris, Francia.

16:00 - 16:20 h Historia natural de las Sarcoglicanopatias.

Dra. Laura Carrera. Facultativa especialista en Neurologia, Unidad de Patologia Neuromuscular, Hospital Sant Joan de Déu Barcelona.
16:20 - 16:40 h Resonancia magnética en Sarcoglicanopatias.

Dra. Laura Costa .Facultativa especialista en Neurologia, Unidad de Patologia Neuromuscular. Hospital Vall d” Hebron.

16.40 - 17:00 Actualizacion en ensayos clinicos en Atrofia muscular espinal y distrofias musculares.

Dra. Jesica Expdsito. Facultativa especialista en Neurologia, Unidad de Patologia Neuromuscular, Hospital Sant Joan de Déu Barcelona.

17:00 - 17:30 Discusion
17:30 - 18:00 h Pausa-cafés



Casos clinicos
(15" min Presentacion + 5" min de discusion)

Moderadores:
Dra. Carlos Ortez. Facultativo especialista en Neurologia, Servicio de Neurologia, Hospital Universitari Sant Joan de Déu, Barcelona.
Dr. Andrés Nascimento. Facultativo especialista en Neurologia, Servicio de Neurologia, Hospital Universitari Sant Joan de Déu, Barcelona.

18:00 - 18: 15 h Caso clinico 1. Dr. Miguel Angel Fernandeaz: Facultativo especialista en neuropediatria. Hospital La Paz. Madrid.

18:20 - 18: 35 h Caso clinico 2. Dra. Anna Lia Frongia. Facultativa especialista, Centro Clinico Nemo, Fondazione Policlinico Universitario
Agostino Gemelli, IRCCS, Roma, Italy.

18:40 - 18: 55 h Caso clinico 3. Dra. Itxaso Marti. Neuropediatra. Facultativa especialista en Neurologia. Neuropediatra de Osakidetza,
Hospital Donostia

19:00 - 19: 15 h Caso clinico 4. Dr. Jesus Armijo. Facultativo especialista en Neurélogo Pediatra Patologia Neuromuscular HIMFG-HSJD.

Cena

Viernes de 14 de junio de 2024

Enfermedades neuromusculares tratables ( bloque 2)

Moderadores:
Dr. Andrés Nascimento Facultativo especialista en Neurologia, Servicio de Neurologia, Hospital Universitari Sant Joan de Déu, Barcelona.
Dr. Daniel Natera. Facultativo especialista en Neurologia, Servicio de Neurologia, Hospital Universitari Sant Joan de Déu, Barcelona.

08:00 - 8: 30 h Enfermedades hereditarias de motoneurona (no-5q) que son tratables.

Dra. Reghan Foley Senior Research Physician Neuromuscular and Neurogenetic Disorders of Childhood Section, Neurogenetics Branch.
National Institute of Neurological Disorders and Stroke, NIH

08:30 - 9:00 h Patologia Tratable de Nervio periférico.

Dr. Luis Querol. Facultativo especialista en Neurologia Neuromuscular Diseases Unit - Autoimmune Neurology - Neuromuscular Lab.
Neurology Department - Hospital de la Santa Creu i Sant Pau

09:00 - 9:30 h Patologia tratable de union neuromuscular.

Dr. Pedro Rodriguez Cruz. Facultativo especialista en Neurologia. La Caixa Junior Leader Fellow Centro Nacional de Andlisis Genémico
(CNAG-CRG) Centre for Genomic Regulation

09:30 - 10:00 h Terapia génica en DMD: Aprendizajes y obstdculos.

Dr. Andrés Nascimento Facultativo especialista en Neurologia, Servicio de Neurologia, Hospital Universitari Sant Joan de Déu, Barcelona.

10.00- 10:30 h Discusion.
10:30 - 11:00 h Pausa-café

Avances en la investigacion de enfermedades neuromusculares

Moderadores:

Dr.Andrés Nascimento. Facultativo especialista en Neurologia, Servicio de Neurologia, Hospital Universitari Sant Joan de Déu, Barcelona.
Dr. Jordi Pijuan. Investigador en Laboratorio de Neurogenética y Medicina Molecular - IPER- Programa de Diagndéstico Traslacional y
Terapias, Institut de Recerca Sant Joan de Déu

11:00- 11:30 h ¢ Sigue siendo til la biopsia muscular en el diagnéstico de las enfermedades neuromusculares?

Dra. Cristina Jou. Facultativa especialista y jefe de servicio de Anatomia Patolégica HSJD y Anna Codina, bidloga e investigadora de la
Unidad de Patologia Neuromuscular, Hospital Sant Joan de Déu Barcelona.

11:30 -12:00 h

Miopatias infantiles con afectacion respiratoria precoz.

Prof. Susana Quijano-Roy. Responsable del Centro de Réferencia Neuromuscular. Servicio de Neurologia y Cuidados Intensivos. Hospital
Raymond Poincaré. Universidad de Versailles (UVSQ), APHP Université Paris Saclay, Garches, Francia.

12:00-12:30 h Nuevos biomarcadores de enfermedades neuromusculares: Single cell nucleae RNA seq.

Dr. Jordi Diaz Manera. Professor of Neuromuscular Disorders, Translational Medicine and Genetics Honorary Consultant in Clinical
Genetics. John Walton Muscular Dystrophy Research Centre, Newcastle University

12:30 - 13:00 h Distrofia muscular congénita por déficit por COL VI: desarrollo de nuevas terapias.

Dr. Aristides Lopez. Investigador Laboratorio de Investigacion Aplicada en Enfermedades Neuromusculares, Institut de Recerca Sant Joan
de Déu.

13:00 - 13:30 h Retos y desafios de las nuevas terapias en enfermedades Neuromusculares: aprendiendo de la atrofia muscular
espinal. )

Dr. Eduardo Tizzano. Coordinador del Area de Genética Clinica y Molecular. Hospital Universitari Vall d'Hebron

13:30 - 14:00 h Discusidn y cierre del curso.



