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- ’FA ditorio del Ed| f-lCIO Docente El curso va orientado a la practica diaria de la Patologia Neuro-
' Hospital U SIta ri Sant Joan de Déu  muscular en la infancia y adolescencia basada en los fenotipos
Esplugues de LIobrggat clinicos. El curso realizard también una puesta al dia en el tra-
Barcelona tamiento de las principales enfermedades neuromusculares,
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08:45-09:00 PRESENTACION
Prof. J. Campistol Plana
09:00-11:30

Debilidad e intolerancia al ejercicio, fatigabilidad:
Aproximacion diagnéstica.

09:00-09:30 Causas de origen metabdlico.
Dr. A. Nascimento Osorio

09:35-10:05  Patologia de la Uniéon Neuromuscular y desacopla-
miento de la contraccion muscular.
Dr. J. Colomer Oferil

10:10-10:40 Causas por afectacion primaria de la fibra muscular.
Dr. C. Ortez Gonzalez

10:45-11:30  PAUSA-CAFE.

11:30-19:00

Debilidad de debut en la infancia. Principales fenotipos
clinicos.

11:30-11:55 Debilidad mas hiperlaxitud.
Dr. J. Colomer Oferil

12:00-12:25 Debilidad mas contracturas.
Dr. A. Nascimento Osorio

12:30-12:55 Debilidad mas hipertrofias musculares.
Dr. C. Ortez Gonzalez

12:55-1310  DISCUSION

13:10-13:40 Nuevas perspectivas terapéuticas en las atrofias es-
pinales: Sindrome de Brown-Vialetto-Van-Laere.
Dr. A. Urtizberea

13:40-15:00  ALMUERZO

15:00-15:30  Resonancia Magnética y otras técnicas de imagen en
el diagnéstico y seguimiento de la Patologia Neuro-
muscular.
Dra. S. Quijano Roy

15:40-17.30  Talleres de diagnéstico. Los participantes se dividi-
ran en grupos. Cada grupo elaborard una aproxima-
cion diagndstica de un paciente que sera presentado a
continuacion en el auditorio para discusion y andlisis.

17:30-19:00 Presentacion de casos clinicos, con la colaboracion de

los Drs.: A. Urtizberea y S. Quijano Roy.

Dr. J. Colomer Oferil. Unidad de Patologia Neuromuscular. Servicio
de Neurologia. HSJD.

Dr. A. Nascimento Osorio. Unidad de Patologia Neuromuscular.
Servicio de Neurologia. HSJD.

Dr. C. Ortez Gonzalez. Unidad de Patologia Neuromuscular. Servi-
cio de Neurologia. HSJD.

Dra. C. Jiménez Mallebrera. Unidad de Patologia Neuromuscular.
Servicio de Neurologia. HSJD.

Dr. A. Urtizberea. Director de “Summer School of Myology”. Insti-
tut de Myologie Hépital de la Salpétriere. Paris.

Dra. S. Quijano Roy. Centre Référence Maladies Neuromusculaires
GNMH Garches chez Hépital-Raymond Poincaré, Paris.
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08:30-11:45

Avances en el tratamiento de las enfermedades neuro-
musculares.

08:30-08:45 Ensayos terapéuticos en las DMD/DMB. Puesta al
dia.

Dr. C. Ortez Gonzalez

Perspectivas terapéuticas en las AME.

Dr. A. Nascimento Osorio

08:50-09:05

09:10-09:25  Abordaje terapéutico en el tratamiento de las miaste-
nias congénitas y otras entidades.

Dr. J. Colomer Oferil

Cuidados respiratorios en Patologia neuromuscular.
Dra. M. Cols Roig

Importancia de la rehabilitacion en Patologia neuro-
muscular.

Dra. A. Febrer

PAUSA-CAFE

Biopsia muscular: Valoracion e interpretacion.
Dra. C. Jou Mufioz

09:30-09:55

10.00-10.25

10:30-11:00
11:00-11:20

11:25-11:45 Investigacion translacional en el ambito de las enfer-
medades neuromusculares.

Dra. C. Jiménez Mallebrera

11:50-14:00

Apoyo de las pruebas genéticas en el diagnédstico de las
enfermedades neuromusculares.
11:50-12:20 Interpretacion de pruebas genéticas en relacion al
tipo de mutaciones en la DMD/DMB.
Dra. P. Gallano Petit

Nuevas técnicas para diagnéstico molecular “Next
Generation Sequencing”.
Dra. L. Gonzalez Quereda

12:25-12:55

13:00-13:30 Captura de Exoma: Ventajas e inconvenientes. Nues-
tra experiencia en el diagndstico de las enfermedades
neuromusculares.

Dra. F. Munell
DISCUSION

DESPEDIDA'Y CIERRE

13:30-13:50
13:50-14:00
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Dra. M. Cols Roig. Unidad de Neumologia. Servicio de Pediatria.
HSJD.

Dra. C. Jou Muiioz. Servicio de Anatomia Patoldgica. HSJD.

Dra. P. Gallano Petit. Servicio de Genética Molecular. Hospital de la
Santa Creu i Sant Pau. Barcelona.

Dra. L. Gonzalez Quereda. Servicio de Genética Molecular. Hospi-
tal de la Santa Creu i Sant Pau. Barcelona.

Dra. F. Munell. Unidad de Patologia Neuromuscular. Servicio de
Neurologia. Hospital Vall d'Hebron. Barcelona.

Dra. A. Febrer. Servicio de Rehabilitacion y Medicina Fisica. HSJD.



