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Actualizate con los avances clave en
patologia neuromuscular en pediatria

La Xl edicién de la Jornada de Avances en Patologia
Neuromuscular en la Infancia, reunird a especialistas
nacionales e internacionales en el Hospital Universitari
Sant Joan de Déu Barcelona para explorar las ultimas
innovaciones en diagnastico, tratamiento y manejo clinico
de la patologia neuromuscular pedidtrica.

Un encuentro —disponible en modalidad presencial y
online— disefiado para ampliar perspectivas, compartir
experiencia y promover el debate cientifico. No te pierdas
esta oportunidad de sumar conocimiento, avanzar en
equipo y mejorar el futuro de nuestros pacientes.

Directores del curso

Tras esta formacion serds capaz de:

Actualizar conocimientos clave sobre los avances
diagnédsticos, genéticos y clinicos en las
enfermedades neuromusculares, revisando los
cambios mads relevantes de las Ultimas dos décadas.

Fortalecer la capacidad de andlisis y manejo clinico
mediante la discusién estructurada de casos reales y
el intercambio de experiencias entre profesionales de
distintos paises.

Explorar nuevas lineas terapéuticas e innovaciones
en biomarcadores, valoracion funcional e
investigacién traslacional, impulsando un abordaje
mds preciso, colaborativo y orientado al futuro.

Metodologia del aprendizaje

Unidad de patologia neuromuscular. Servicio de Neurologia.
Hospital Sant Joan de Déu Barcelona.

Ubicacion

Sant Joan de Déu Formacion - Auditorio Dr. Plaza
Passeig de Sant Joan de Déu, 2 - 2° planta
08950 Esplugues de Llobregat (Barcelona)
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Inscripcion online: 200€
Inscripcion reducida para miembros SENEP y paises con tarifas especiales.
Consultar web.

Contacto

Hospital Sant Joan de Déu Barcelona

Paseo Sant Joan de Déu, 2 08950 Esplugues de Llobregat, Barcelona
Teléfono: +34 93 253 21 30

Correo electrénico: hospitalbarcelona.formacion@sjd.es
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Plataforma e-learning
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Jueves, 16 de abril de 2025

08:00 -
08:15h

Inauguracion del curso

Dr. Juan José Garcia. Director Médico, Hospital Sant Joan
de Déu Barcelona.

Dra. Carmen Fons Estupifa. Jefa de Servicio de
Neurologia, Hospital Sant Joan de Déu Barcelona.

Prof. Jaume Campistol Plana. Catedrdtico de Pediatria,
Universitat de Barcelona.

BLOQUE 2: Aprendizajes en los ultimos 20
aios.

Moderadores:

Dr. Miguel Angel Ferndndez. Neuropediatra Servicio de
Neuropediatria hospital la Paz, Madrid y Dra. Itxaso Marti.
Neuropediatra de Osakidetza, Hospital Universitario de Donostia.

08:15 -
08:30 h

Introduccién del curso

Dr. Andrés Nascimento. Neurdlogo pedidtrico. Unidad de
Patologia Neuromuscular, Hospital Sant Joan de Déu
Barcelona.

Miopatias congénitas: el camino para identificar

BLOQUE 3: Registros de pacientes y casos
clinicos

Moderadores:

Dr. Marcos Madruga. Facultativo especialista Neuropediatria,
Director de Neurolinquia, Dra. Patricia Aguilera. Facultativo
especialista en neuropediatria Complejo Hospitalario
Torrecdrdenas, Almeria y Dra. Jesica Expésito. Unidad de
Patologia Neuromuscular, Hospital Sant Joan de Déu
Barcelona.

BLOQUE 1: Cambios en el abordaje
diagndstico de las enfermedades
neuromusculares en los ultimos 20 afos:
vision del clinico y del genetista.

Moderadoras: Dra. Cristina Jou. Servicio de Anatomia
Patoldgica, Unidad de Patologia Neuromuscular, Hospital Sant
Joan de Déu, Barcelona y Dra. Anna Lia Frongia. Centro Clinico
Nemo, Fondazione Policlinico Universitario Agostino Gemelli,
IRCCS, Roma, Italia.

Importancia de los registros en enfermedades
neuromusculares: colaboracion con

08:30 -
09:00 h

Enfoque global desde el punto de vista clinico y la
clasificacién de las enfermedades
neuromusculares.

Dr. Andoni Urtizbarea. Facultativo especialista del
Faculty, Institut de Myologie. Groupe Hospitalier Pitié-
Salpétriere, Paris, France.

09:00 -
09:30h

Cudnto han cambiado las técnicas de diagnéstico
genético: pasado, presente y futuro.

Dras. Pia Gallano y Lidia Gonzdlez. Servicio de Genéfica.
Hospital de la Santa Creu i Sant Pau Barcelona.

11:00- NUevos genes.
11:30 h . . .
Dra. Susana Quijano. Coordinadora de la Unidad de
Neuromuscular del Hospital Garches, Paris, Francia.
Canalopatias: tips diagndsticos y manejo prdctico.
E%%h Dr. Carlos Ortez. Neurdlogo pedidtrico, Unidad de
: Patologia Neuromuscular, Hospital Sant Joan de Déu
Barcelona.
Paraparesias espdsticas: desafios terapéuticos.
ggg;‘ Dra. Laura Carrera. Neurdloga pedidtrica. Unidad de
: Patologia Neuromuscular. Hospital Sant Joan de Déu
Barcelona.
Calpainopatia: la historia de una nueva variante.
ggg;‘ Dras. Berta Estévez y Alba Segurru. Unidad de patologia
: neuromuscular y Laboratorio de Neurogenética y Medicina
Molecular - IPER, Institut de Recerca Sant Joan de Déu.
13:00 -
13:30h Preguntasy respuestas.
13:30 - . .
15.00n COMida de frabajo !

09:30 -
10:00 h

Miopatias congénitas: el camino para idenftificar
nuevos genes.

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

10:00 -
10:30 h

Preguntas y respuestas.

10:30 -
11:00 h

Pausa-café.

15:00- asociaciones de pacientes.
15:20 h . ) . .
Dra. Stephanie Lotz. Neurdloga pedidtrica. Unidad de
Patologia Neuromuscular. Hospital Sant Joan de Déu
Barcelona.
Caso clinico 1.
15:20-  Dra. Florencia Pérez. Neurdloga pedidtrica. Servicio de
15:40h  Neuropediatria, Centro Hospitalario Pereira Rossell,
Montevideo, Uruguay.
Caso clinico 2.
15:40-  Dra. Edna Bobadila. Neurdlogo pedidtrico. Servicio de
16:00h  Neuropediatria, Hospital de la Misericordia (HOMI),
Bogotd, Colombia.
Caso clinico 3.
16:00 - Dr. Alfonso Gutiérrez. Neurdlogo pedidtrico. Servicio de
16:20h  Neuropediatria, Hospital Nacional de Nifios “Dr. Carlos
Sdenz Herrera”, San José, Costa Rica.
Caso clinico 4.
16:20- Dra. Verdnica Sdez. Neuréloga pedidtrica. Servicio de
16:40 h Neuropediatria, Hospital Clinico San Borja, Santiago de
Chile.
Caso clinico 5.
16:40 - Dr. Hugo Galcez. Neuropediatra Centro Clinico Galo y
17:00h Neuropediatra Hospital de Occidente, Quetzaltenango,
Guatemala.
Caso clinico 6.
17:00- Dr. Jesus Armijo. Neuropediatra Hospital General con
17:20h  Especialidades Juan Maria De Salvatierra y fundacién
Teletdn, México.
20:30h Cena de cortesia. f1

BOE UNIVERSITAT.:

SJ Sant Joan de Déu w
Barcelona - Hospitol Wik BARCELONA



Viernes, 17 de abril de 2026

BLOQUE 4: Innovacion en diagnéstico,
valoracion funcional y biomarcadores.

Moderadores: Dra. Encarna Guillén. Facultativo especialista en
Genética, Hospital Universitari Sant Joan de Déu Barcelona y
Dr. Jordi Pijudn. Laboratorio de Neurogenética y Medicina
Molecular, Institut de Recerca Sant Joan de Déu.

TANGO2: corazén, metabolismo y musculo.
Importancia del tfrabajo colaborativo.

BLOQUE 5: Actualizacion en nuevas
terapias en enfermedades
neuromusculares.

Moderadores: Dra. Cecilia Jiménez-Mallebrera.
Coordinadora del Laboratorio de Investigacion Aplicada en
Enfermedades Neuromusculares, Institut de Recerca Sant
Joan de Déuy

Dr. Eduard Gallardo. Laboratorio de Enfermedades
Neuromusculares, Institut de Recerca del Hospital Santa
Creu i Sant Pau, Barcelona.

11:30 h -
12:00h

Distrofias musculares: retos terapéuticos y
biomarcadores de imagen.

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.

12:00 -
12:30h

Déficit de coldgeno IV: avances y nuevas
aproximaciones terapéuticas.

Dr. Aristides Lopez. PhD in Biochemistry and Molecular
Biology. Experience in the field of Molecular Genetics
Hospital Sant Joan de Déu Barcelona.

12:30 -
13:00h

FSHD: la historia que no te han contado sobre
el DUX4.

Dr. Alberto Rosa. Universidad de Cérdoba, Laboratory
of Neurogenetics, Institute for Medical Research
Mercedes y Martin Ferreyra-INIMEC, Carrer Researcher
of the National Research Council (CONICET), Cérdoba,
Argentina.

08:30 -

09:00h  prg. Laura Carrera y Dr. Agustin Lujan. Neurdlogos
pedidtricos. Unidad de Patologia Neuromuscular.
Hospital Sant Joan de Déu Barcelona.
Biomarcadores digitales de movimiento:

09:00 aplicacion en enfermedades neuromusculares.

09:30h  pr, paniel Natera. Neurélogo pedidtrico, Unidad de
Patologia Neuromuscular, Hospital Sant Joan de Déu
Barcelona.
En busca de biomarcadores del musculo y la
union neuromuscular: transcriptémica vs

09:30- Pprofeémica.

10:00 h . . .
Dra. Maria Hernandez Valladares. Investigadora del
Departamento de Quimica Fisica de la Universidad de
Granada.
Una nueva miopatia: refos terapéuticos en
musculo y metabolismo.

10:00-  Dr. Daniel Natera. Neurdlogo pedidtrico, Unidad de

10:30h  patologia Neuromuscular, Hospital Sant Joan de Déu
Barcelona y Dra. Chiara Gatnau. Bioquimica del Grupo
de Investigacion aplicada a enfermedades
neuromusculares de IR Sant Joan de Déu.

iffgg," Discusion.

ﬂggh Pausa-café. w

13:00 -
13:30h

Nuevos desafios de los abordajes terapéuticos
en AME: el camino a una medicina
personalizada.

Dr. Eduardo Tizzano. Coordinador del Area de Genética
Clinica y Molecular. Hospital Universitari Vall d'Hebron
Barcelona. Grupo de Invesitigacion aplicada a
enfermedades neuromusculares de IR Sant Joan de
Déu.

13:30 -
14:00h

Preguntas y respuestas.

14:00 -
14:30 h

Clausura del curso.
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