MIOPATIAS GENETI
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DETERMINADAS .

Del 18 de septiembre al 15 de diciembre de 2023
PLAZAS LIMITADAS

Organizado por: Avalado por:

® Las inscripciones se realizaran por riguroso orden de
solicitud.

® Precio de la matricula: 575€

® Precio especial residentes: 250€

® Se solicitara la acreditacion al SNS

® 80 horas lectivas

e Mas informacion e inscripciones en

www.campus.renovatiobiomedica.com

Secretaria Técnica: ‘
XD

RENOVATIO BIOMEDICA

PROVECTOS, FORMACION Y GOMUNICAGION

www.renovatiobiomedica.com

DIRECTORA CIENTIFICA:

Cristina Dominguez Gonzalez.

Coordinadora del GSUR de Enfermedades Neuromusculares Raras y de la Red
Europea de centros de referencia (ERN-NMD) del Hospital Universitario 12 de
Octubre. Investigadora del grupo de investigacion sobre enfermedades
metabolicas, mitocondriales y neuromusculares del Instituto de Investigacion
imas12. Miembro de CIBERER (Centro de Investigacion Biomédica en Red de
Enfermedades Raras).

DIRIGIDO A:
Curso dirigido a profesionales de la salud dedicados tanto al diagndstico
como al tratamiento de miopatias. Licenciados en Ciencias de la Salud.

Ciber R

Las enfermedades musculares de origen genético tienen un gran impacto en
la calidad de vida de los pacientes. Debido a su baja prevalencia y gran
heterogeneidad, y a pesar de la creciente accesibilidad a las nuevas
tecnologias de secuenciacion masiva, su correcto diagndstico sigue
suponiendo un enorme reto para el clinico.

Si hay un defecto genético responsable de un trastorno muscular, éste debe
ser identificado con el fin de:

1) establecer un diagnostico definitivo certero,

2) informar correctamente al paciente de su pronostico,

3) disefiar un manejo clinico multidisciplinar acorde,

4) asesorar a los familiares en riesgo de ser portadores y,

iniciar un tratamiento especifico, si 1o hay.
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Proponemos un curso virtual de formacion continuada donde ademas de
abordar con detalle las patologias musculares hereditarias mas frecuentes y
su tratamiento, se ensefien las herramientas y habilidades necesarias que
permitan al profesional afrontar con éxito el diagnostico diferencial de los
trastornos musculares

de base genética.

OBJETIVOS DOCENTES

e Profundizar en el conocimiento de los sintomas y signos que caracterizan
las enfermedades musculares de origen genético. Conocer la anamnesis y
exploracion fisica dirigida que orienta y debe condicionar la estrategia
diagnostica.

e Describir las indicaciones, usos y correcta interpretacion de las
herramientas diagndsticas mas relevantes en patologia muscular:
electromiografia, biopsia y resonancia magnética del musculo.

e Conocer las diferentes técnicas de estudio genético disponibles, sus
indicaciones, limitaciones y como deben ser interpretadas.

e Describir con detalle las enfermedades musculares genéticas mas
frecuentes y su tratamiento.

e Abordar el diagnostico diferencial de los trastornos musculares a través de
casos clinicos.



PROFESORADO:

e Cristina Dominguez Gonzalez.
Coordinadora del CSUR de Enfermedades Neuromusculares Raras H120,
perteneciente a la Red Europea de Centros de Referencia para enfermedades
Neuromusculares (ERN-NMD). Grupo de investigacion en Enfermedades Raras,
Mitocondriales y Neuromusculares del Instituto de Investigacion Sanitaria (+12).
Centro de Investigacion Biomédica en Red para Enfermedades Raras (CIBERER).

e Carlos de Fuenmayor Fernandez de la Hoz.
Servicio de Neurologia. CSUR de Enfermedades Neuromusculares Raras H120.
ERN-NMD.

e Aurelio Hernandez Lain.
Servicio de Neuropatologia del Hospital Universitario 12 de Octubre. CSUR de
Enfermedades Neuromusculares Raras H120. ERN-NMD.

¢ Ana Arteche Lopez.
Servicio de Genética Clinica, Hospital Universitario 12 de Octubre. CSUR de
Enfermedades Neuromusculares Raras H120. ERN-NMD.

e Jordi Diaz Manera.
Professor of Neuromuscular diseases, Translational Medicine and Genetics John
Walton Muscular Dystrophy Research Center Newcastle University.

¢ Ana Hernandez Voth.
Servicio de Neumologfa, Unidad de Ventilacion Mecanica, Hospital Universitario
12 de Octubre. CSUR de Enfermedades Neuromusculares Raras H120. ERN-
NMD.

e Carmen Paradas.
Coordinadora del CSUR de Enfermedades Neuromusculares Raras del Hospital U.
Virgen del Rocio, Instituto de Biomedicina de Sevilla, Universidad de Sevilla.
Centro de Investigacion Biomédica en Red para Enfermedades
Neurodegenerativas (CIBERNED). ERN-NMD.

¢ Adolfo Lopez de Munain.
Jefe de Servicio de Neurologia del Hospital Universitario de Donostia.
Responsable del Area de Investigacion de Neurociencias del Instituto de
Investigacion Sanitaria Biodonostia y director cientifico del Centro de Investigacion
Biomédica en Red en Enfermedades Neurodegenerativas (CIBERNED).

e Gerardo Gutiérrez Gutiérrez.
Servicio de Neurologia, Unidad de Neuromuscular del Hospital Universitario
Infanta Soffa. Madrid.

e Jests Esteban Pérez.
Director de la Unidad de ELA del Hospital Universitario 12 de Octubre. CSUR de
Enfermedades Neuromusculares Raras H120. ERN-NMD.

¢ Nuria Muelas Gomez.
CSUR de Enfermedades Neuromusculares Raras del Hospital Universitario y
Politécnico La Fe. Grupo de Investigacion de Enfermedades Neuromusculares y
Ataxias del Instituto de Investigacion Sanitaria La Fe. Centro de Investigacion
Biomédica en Red de Enfermedades Raras (CIBERER). ERN-NMD.

¢ Montse Olivé Plana.
Coordinadora del CSUR de Enfermedades Neuromusculares Raras del Hospital
Santa Creu i Sant Pau. Centro de Investigacion Biomédica en Red de
Enfermedades Raras (CIBERER). ERN-NMD.

e Laura Bermejo.
Servicio de Neurologia. CSUR de Enfermedades Neuromusculares Raras H120.
ERN-NMD.

e Juan Francisco Gonzalo.
Servicio de Neurologia. CSUR de Enfermedades Neuromusculares Raras H120.
ERN-NMD.

e Maripaz Guerrero Molina.
Servicio de Neurologia. CSUR de Enfermedades Neuromusculares Raras H120.
ERN-NMD.

PROGRAMA:

MODULO 1. ESTRATEGIA DIAGNOSTICA Y

PRUEBAS COMPLEMENTARIAS

¢ Aproximacion diagndstica a las enfermedades
del misculo.

Cristina Dominguez Gonzalez.

e Electromiografia en las enfermedades
musculares.

Carlos de Fuenmayor Fernandez de la Hoz.

e Biopsia muscular, ;cuando, donde y con qué
fin? ¢ Distrofinopatias.
Aurelio Hernandez Lain. Nuria Muelas.

e Estudios genéticos. Indicacion de las pruebas e
interpretacion de los resultados.

Ana Arteche.

o Utilidad de la Resonancia Magnética en las
enfermedades del musculo esquelético.
Jordi Diaz Manera.

e Evaluacion respiratoria del paciente con
sospecha de miopatia.
Ana Hernandez Voth.

Carmen Paradas.

Montse Olivé Plana.

e Miopatias distales.
Montse Olivé Plana.

MODULO 2. MIOPATIAS GENETICAS
e Distrofias de cinturas.

¢ Distrofia facioescapulohumeral tipo 1y 2.
Adolfo Lépez de Munain.

e Distrofia mioténica tipo 1y 2.
Gerardo Gutiérrez Gutiérrez.

¢ Miotonias no distroficas.
Jesus Esteban Pérez.

e Miopatias congénitas.
¢ Miopatias Mitocondriales.
Cristina Dominguez Gonzalez. ¢ Debilidad muscular cronica progresiva de

e Enfermedad de Pompe.
Cristina Dominguez Gonzalez.

e (Qtras miopatias: Colagenopatias, Distrofia

MODULO 3. CASOS CLINICOS.

o Utilidad de la RM en el diagnostico diferencial
de los trastornos musculares. Casos practicos.
Jordi Diaz Manera.

¢ Intolerancia al ejercicio. Diagndstico diferencial
a través de casos clinicos.

Cristina Dominguez Gonzalez.

¢ Medicina Personalizada en patologia
mitocondrial. Cuando el diagndstico genético
marca la diferencia.

Cristina Dominguez.

e Espectro clinico en las distrofinopatias. Casos
clinicos
Nuria Muelas Gomez.

origen no genético.
Laura Bermejo Guerrero.
e Miopatias con contracturas, importancia de la
exploracion dirigida.
Laura Bermejo Guerrero.

Emery-Dreifuss, Laminopatias.  Trastornos miotonicos en la practica clinica.

Carmen Paradas.

Aspectos practicos.
Juan Francisco Gonzalo.

e ;Y si aunque lo parezca no es una miopatia?
Tres ejemplos para una correcta localizacion
dentro de la Unidad Motora.

Jests Esteban Pérez.
Carlos de Fuenmayor Fernandez de la Hoz.
Maripaz Guerrero.



