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Estimados compainieros:

Las circunstancias nos han llevado al aplazamiento de nuestras actividades regulares por mas
de dos anos, pero tenemos fundadas esperanzas de que entre el 26 y 28 de mayo del 2022,
podamos llevar a cabo nuestro congreso de forma presencial dentro de la nueva normalidad.

Asumir la organizacién de este reencuentro, primero que se hara post-pandemia, no sélo
representa un gran honor, sino también una gran responsabilidad, ya que los nuevos tiempos
van a requerir de un esfuerzo de adaptacién que pensamos asumir y resolver con entusiasmo.

En el planteamiento original, quisimos introducir algunas innovaciones con vocacién de
sostenibilidad y de estimular la participacién de los companeros mas jévenes visibilizando sus
esfuerzos investigadores. Esto hoy, se ha convertido en un deber. Asi, a la eliminacion del papel
entodalareuniény la priorizacion de medios digitales para la transmisién de la informacién, se
ha unido el basar toda la actividad cientifica del congreso entorno a las“sesiones plataforma”. En
éstas, un experto hara una presentacién sobre el tema de la mesa, quedando como moderador
de las comunicaciones orales que se seleccionen para ser expuestas sobre dicho tema.

Para conseguir una mayor visibilidad de los estudios de nuestros jovenes colegas a través de
estas sesiones plataforma, hemos tenido que tomar el tiempo habitualmente dedicado a los
simposios de la industria y pedirles que su importantisima participacion se realizase a través
de otras vias, de las que se informara puntualmente en el programa digital permanentemente
puesto al dia.

Este formato de las plataformas, permitira una gran interactividad entre asistentes y expertos
en el abordaje de un amplio nUmero de patologias. Ademas, esperamos que los ponentes,
incluidos los invitados de la EPNS, desde sus distintas dareas de conocimiento, intenten dar
respuesta a la cuestion mas comun que se nos hace en el dia a dia de la consulta, sea cual sea
la patologia de la que se trate:

— mi hijo, mi hija, ¢va a ser normal? — Haciendo referencia habitualmente al prondstico
cognitivo.

Por ultimo, hemos valorado sacar parte del congreso a la comunidad y hacer el ultimo dia,
en sede externa al lugar de la reunién, unos actos y conferencias dirigidas a las asociaciones
de familiares de pacientes. En los Ultimos tiempos, este tipo de asociaciones han adquirido
un papel muy relevante para que insistamos en la investigacion de las enfermedades que les
atafien,asicomo para que las administraciones se den por aludidas en cuanto a las necesidades
asistenciales y de investigacion que requiere esta parte de la poblaciéon. La actividad de estos
grupos nos ha llevado a pensar que merecen nuestro agradecimiento, y que este tiempo en
nuestro congreso, seria una forma de hacerlo.

Asi, por lo expuesto, y desde el profundo respeto a los pioneros de nuestra especialidad, os
invitamos a que lideréis la avanzadilla de las generaciones de neuropediatras que, sin duda,
serdn capaces de curar lo que hoy nos parece incurable, en un mundo social y ecolégicamente
sostenible.

Atrévete y participa. Ven a Benidorm en mayo y lo haremos juntos.

Francisco Carratala
Presidente del Comité Organizador
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-CRONOGRAMA

JUEVES 26 DE MAYO DE 2022

HORARIO AUDITORIO SAEAT Al o)
(Ancora) (Jarcia) (Cornamusa)
08:00-09:00 SIMPOSIO BIOGEN SIMPOSIO ROCHE
. . SIMPOSIO
09:00-10:00 SIMPOSIO NOVARTIS NEURAXPHARM
10:00-11:00
11:00-11:45
11:45-12:00
12:00-13:00
12:00-14:00 Grupos de trabajo Grupos de trabajo Grupos de trabajo Grupos de trabajo
: : SENEP SENEP SENEP SENEP
14:00-15:30 Almuerzo. Exhibicién comercial. Visita a E-Posters.
. . Sesién Plataforma I: e Platafc?rma 15 Sesién Plataforma lll: Sesién Plataforma IV:
15:30-17:15 . . Neonatal: - e
Epilepsia 1 . Metabolismo Genética 1
Cerebeloy prematuridad
17:15-18:30 Lectura de Becas SENEP
18:30-20:15
20:30-21:00 Recepcion de bienvenida

. Sesiones con acreditaciéon solicitada




HORARIO

AUDITORIO

VIERNES 27 DE

MAYO DE 2022

SALA1
(Ancora)

SALA 2
(Jarcia)

SALA 3
(Cornamusa)

08:00-09:00

SIMPOSIO HEALTH

SIMPOSIO JAZZ

SIMPOSIO EXELTIS

SIMPOSIOS ZOGENIX

INCODE PHARMACEUTICALS
. . Mesa 1
09:00-10:30 (EPNS-SENEP)
Sesién
Plataforma V: Sesién Plataforma VI: Sesién
T. del movimiento. Trastornos de conducta. Plataforma VII: Sesién
10:30-12:00 Nuevas estrategias en el Alteraciones de conducta c o Plataforma VIil:
. o - Patologia P
diagnédstico y tratamiento en los trastornos del Paralisis Cerebral
> ’ Neuromuscular
de |la distonia en la edad neurodesarrollo
pediatrica
12:00:12:30 Café
Sesién
Sesién NE:T::::{::\Z;S} Sesion
. . Plataforma IX: Sesién Plataforma X: . ; Plataforma XiIlI:
12:30-13:30 o ¢Podemos cambiar s
Enfermedades Trastornos del suefio P GCenética 2
. el prondstico de . p
Inflamatorias Dismorfologia
las enfermedades
neurocutaneas?
SESION DE POSTERS
g g DEFENSA
[EeCl=t (Pantallas en balcon
AUDITORIO - Planta 1)
14:30-16:00 Almuerzo. Exhibicion comercial. Visita a E-Posters.
. ! Mesa 2
16:00-17:30 (EPNS/SENEP)
17:30-17:45 Café
SESION DE POSTERS
: i DEFENSA
[ (Pantallas en balcon
AUDITORIO - Planta 1)
18:30-20:15
20:30-21:00 Cena del Congreso, en el Hotel Luxor

Sesiones con acreditacién solicitada




SABADO 28 DE MAYO DE 2022

HORARIO AUDITORIO SAEAT el )
(Ancora) (Jarcia) (Cornamusa)
08:00-09:00 SIMPOSIO CHIESI SIMPOSIO EISAI

Sesion Sesion Sesion Sesion

9:00-10:30 Plataforma XIII: AU 2 Plataforma XV: HECELEEI LS
Epilepsia 2 VieligiiEeloh=s el Patologia vascular Infe;mosgs Y
SNCy tumores Neuroepidemiologia
SESION DE POSTERS
. . DEFENSA
[l (Pantallas en balcon
AUDITORIO - Planta 1)

11:30-12:00 Café

=zElle Sesion

Plataforma XVII: Sesion Sesiéon
- Plataforma XIX:
. . Urgencias Plataforma XVIII: . Plataforma XX:
12:00-13:00 S . Cefalea. Abordaje de la
neuropediatricas: Trastornos paroxisticos P o Neurodesarrollo (TEA y
N e cefalea crénica en nifios
Intoxicaciones, no epilépticos TDAH)
X y adolescentes
accidentes

13:00-14:00




Bl Frocrama

08:00 -10:00

10:00 - 11:00
AUDITORIO

10:00 - 11:00
SALA 1 (Ancora)

10:00 - 11:.00
SALA 2 (Jarcia)

10:00 - 11:00
SALA 3 (Cornamusa)

11:00 - 11:45
AUDITORIO

11:45 - 12:00

JUEVES 26 DE MAYO DE 2022

Entrega de documentacion

I. Neurofisiologia Clinica
Dra. Teresa Canet Aparisi. Hospital General Universitario de Alicante

Il. Trastornos del neurodesarrollo

Dr. Francisco Javier Lépez Pisén. Hospital Universitario Miguel Servet,
Zaragoza

lll. Genética: Como Interpretar un exoma

Dra. Encarnaciéon Guillen Navarro. Hospital Clinico Universitario Virgen
de la Arrixaca, Universidad de Murcia, Presidenta de la Asociaciéon
Espafola de Genética Humana.

IV.Identificacién de psicopatologiaenla practicaclinicadel neuropediatra
Dra. Rosa Calvo. Hospital Clinic de Barcelona

Acto Inaugural:

Dra. Ana Camacho
Presidenta de la SENEP

Ilma. Sra. D Encarna Llinares Cuesta
Conselleria de Sanitat de la Generalitat Valenciana

Excmo. Sr. D. Antonio Pérez Pérez
Alcalde de Benidorm

Excmo. Sr. D. Pedro Duque Duque
Ministro de Ciencia e Innovacién de Espafa (2018-2021)

Pausa café




12:00 -13:00
AUDITORIO

12:00 - 13:00
SALA 1 (Ancora)

12:00 - 13:00
SALA 2 (Jarcia)

13:00 - 14:00

14:00 - 15:30

15:30 - 17:15
AUDITORIO

I. How to publish neuropaediatrics in English?

Prof. Finbar O’Callahan

Paediatric Neuroscience at the Institute of Child Health, University College
London.

Moderador: Dr. Francisco Carratala

Il. Redes neuronales y desarrollo de la cognicion

Dr. Salvador Martinez

Instituto Neurociencias (UMH-CSIC). Universidad Miguel Hernandez, Elche.
Moderadora: Dra. Patricia Andreo

lll. Neuroimagen

Dra. Maria de la Iglesia Vaya

Conselleria de Sanitat Universal i Salut Publica Generalitat Valenciana.
Moderador: Prof. José Maria Salinas

Grupos de Trabajo

Pausa almuerzo - Visita exposicién comercial y posters

Sesion Plataforma I: Epilepsia 1

Ponente: Dra. Patricia Smeyers-Dura

Hospital Universitario y Politécnico La Fe, Valencia
Moderadora: Dra. Vanesa Esteban
Comunicaciones Orales (O-01- O-05)

0-01

(‘,QUE APORTA LA CIRUGIA DE LA EPILEPSIA EN EL SINDROME DE LENNOX-GASTAUT?
ANALISIS DE NUESTRA EXPERIENCIA.

Maria Victoria Ordofio Saiz, Maria Justel Rodriguez, Ruth Camila PuUa Torrejon,
Marco Heppe Montero, Shirin Ala Lozano, Elena Gonzalez Alguacil, Marta Garcia
Ferndndez, Juan José Garcia Pefas, Maria Luz Ruiz-Falcé Rojas, Victor Soto Insuga.
Hospital Infantil Universitario Niflo Jesus, Madrid.

0-02

APARICION DE CRISIS EPILEPTICAS EN NINOS SOMETIDOS A TRASPLANTE DE
PROGENITORES HEMATOPOYETICOS.

Eulalia Turén Vinas, Elisabet Coca Fernandez, Asuncion Diaz Gomez, Lucia Dougherty De
Miguel, Alba Sierra Marcos, Roser Ribosa Nogué, Isabel Badell Serra, Susana Boronat Guerrero.
Hospital de la Santa Creu i Sant Pau, Barcelona.

0-03 PRESELECCIONADA PREMIO

NO TODO SON FARMACOS EN EL TRATAMIENTO DE LOS ESPASMOS EPILEPTICOS.

Ruth Camila Pua Torrejon, Elena Gonzdlez Alguacil, Maria Victoria Ordofo Saiz,
Maria Justel Rodriguez, Marco Heppe Montero, Teresa Moreno Cantero, Shirin Ala
Lozano, Victor Soto Insuga, Maria Luz Ruiz-Falcé Rojas, Juan José Garcia Pefas.
Hospital Universitario Infantil Niflo Jesus, Madrid.
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15:30 - 17:15
SALA 1 (Ancora)

0-04

ESTUDIO DE LAS EPILEPSIAS DE PACIENTES CONTROLADOS EN UNA UNIDAD DE
NEUROPEDIATRIA DURANTE 10 ANOS, ANALIZANDO POSIBLES PREDICTORES DE
EPILEPSIA REFRACTARIA EN NUESTRA EXPERIENCIA.

Alba Pardo Zamora, Vanesa Esteban Cantd, Gemma Claramunt Andreu, Gloria De La Torre
Monfort, Gonzalo Ros Cervera.

Hospital del Vinalopé, Elche (Alicante).

0-05

PROYECTO BIO-KCNQ2. ULTRA-FENOTIPADO Y CARACTERIZACION GENETICA DE UNA
SERIE ESPANOLA DE CUARENTA Y CUATRO PACIENTES CON CANALOPATIA-KCNQ2.
Didac Casas', Anna Aguilar’, Itziar Alonso!, Delia Yubero', Amaia Alquiza? Oscar Casis?, Carmen
Fons', Grupo de Trabajo Espafiol KCNQ2'.

"Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat; 2Universidad Pais Vasco, Vitoria.

Sesiéon Plataforma ll: Neonatal: Cerebelo y prematuridad
Ponente: Dra. Carme Fons

Hospital Sant Joan De Déu, Barcelona

Moderadora: Dr. Marcos Madruga

Comunicaciones Orales (O-10 - O13)

0-10

REVISION DE CASOS DE ACIDENTES CEREBROVASCULARES NEONATALES EN UN
PERIODO DE 6 ANOS EN UN HOSPITAL DE SEGUNDO NIVEL

Cristina Toledo Gotor, Maria De Pablo De Las Heras, Sara Pasamén Garcia, Inés Esteban
Diez, Ingrid Royo Sesma, Patricia Campos Magallén, Myriam Salva Arteaga, Ifaki De La
Iglesia Nagore, Diego Viguera Elias, Leyre Lépez Fernandez.

Hospital San Pedro de la Rioja, Logrofio.

O-11

TROMBOSIS VENOSA NEONATAL

Cristina Juberias Alzueta, Maria Esther Vazquez Lopez, Patricia Pena Gil, Laura Pérez Gay,
Roberto Pérez Pacin.

Hospital Universitario Lucus Augusti, Lugo.

0-12

DISTROFIA MIOTONICA DE STEINERT: FORMA NEONATAL

Cecilia Calzada Garcia-Mora, Marta Alvarez Triano, Noelia Guerrero Moreno, Rosario Mateos
Checa, M? Angeles Delgado Rioja, Miguel Angel Alvarez Dominguez.

Hospital Juan Ramén Jiménez, Huelva.

0O-13

LA IMPORTANCIA DE LA EXPLORACION FiSICA Y EL VIDEO DOMESTICO EN LA
MATERNIDAD

Gemma Claramunt Andreu, Gloria De La Torre, Vanesa Esteban, Alba Maria Pardo, Gonzalo
Hugo Ros.

Hospital Universitario Vinalopd, Elche.
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15:30 - 17:15
SALA 2 (Jarcia)

15:30 - 17:15
SALA 3 (Cornamusa)

Sesioén Plataforma lll: Metabolismo
Ponente: Dra. Angels Garcia-Cazorla
Hospital Sant Joan De Déu, Barcelona
Moderador: Dr. Antonio Hedrera Fernandez
Comunicaciones Orales (O-14 - O18)

O-14

MANIFESTACIONES NEUROLOGICAS EN LA ACIDEMIA PROPIONICA. SERIE DE DIEZ
PACIENTES EN UN HOSPITAL TERICARIO

Sonia De Pedro Baena, Sinziana Stanescu, Raquel Buenache Espartosa, Saray Rekarte
Garcia, Amaya Belanger Quintana, Francisco Arrieta Blanco, Montserrat Medina Diaz,
Gustavo Lorenzo Sanz.

Hospital Ramén y Cajal, Madrid.

O-15

CARACTERIZACION CLINICA DE LOS TRASTORNOS GENETICOS DE LA SINAPSIS
GLUTAMATERGICA: HIPERFUNCION VERSUS HIPOFUNCION

Juliana Ribeiro Constante Constante', Alfonso Oyarzabal', Alex Bayés?, Angels Garcia-Cazorla'.
"Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat; 2Hospital de la Santa Creu i Sant Pau,
Barcelona.

O-16

LA DISFUNCION MITOCONDRIAL EN EL SINDROME DE RETT: ESTUDIO DE UN TRASTORNO
NEUROLOGICO DESDE LA PERSPECTIVA DEL METABOLISMO SINAPTICO PARA
ENCONTRAR NUEVAS OPCIONES DE TRATAMIENTO

Alfonso De Oyarzabal Sanz, Uliana Musokhranova, Cristina Grau, Angels Garcia-Cazorla.
Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat.

0-17

LEUCOENCEFALOPATIA CAVITANTE: PATRON CLINICO-RADIOLOGICO RECONOCIBLE EN
PACIENTES CON ENCEFALOPATIA DE INICIO PRECOZ E HIPERLACTACIDEMIA

Silvia Liendo Vallejos, Leticia Pias Peleteiro, Verénica Delgadillo Chilavert, Mar O “Callaghan
Gordo, Marta Gémez Chiari, Jordi Muchart Lépez, Alfonso Oyarzabal Sanz, Rafael Artuch,
Angeles Garcia Cazorla, Alejandra Darling.

Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat.

0-18

GEN IMMT. NUEVO GEN CAUSANTE DE ENFERMEDAD MITOCONDRIAL

Ana Victoria Marco Hernandez, Alejandro Montoya-Filardi?, Honorio Barranco-Gonzalez?,
Juan Jesus Vilchez Padilla', Inmaculada Azorin', Miguel Tomas Vila?, Patricia Smeyers?,
Inmaculada Pitarch?, Francisco Martinez2

Instituto Investigacidn Sanitaria La Fe, Valencia; ?2Hospital Universitario La Fe, Valencia.

Sesion Plataforma IV: Genética 1

Ponente: Dra. Encarnacion Guillén Navarro

Hospital Clinico Universitario Virgen de la Arrixaca, Universidad de Murcia
Moderador: Dr. Salvador Ibanez Mico

Comunicaciones Orales (O-19 — O-24)

O-19

ESPECTRO GENETICO Y FENOTIPICO ASOCIADO A VARIANTES EN SPTAN1: MAS ALLA DE
LA EPILEPSIA

Ana Victoria Marco Hernandez, Alfonso Caro Llopis!, Alejandro Montoya Filardi?, Alba
Gabaldoén Albero?, Juan José Nieto Barcelé’, Miguel Tomas Vila? Francisco Martinez2
Instituto Investigacion Sanitaria La Fe, Valencia; ?Hospital Universitario La Fe, Valencia;
3Hospital Murcia, Murcia.
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1715 -18:30
AUDITORIO

0-20

RENDIMIENTO DIAGNOSTICO DEL EXOMA EN TRiO EN NEUROPEDIATRIA EN UN HOSPITAL
SECUNDARIO

Cristina Toledo Gotor, Cristina Garcia Muro, Myriam Salva Arteaga, Alberto Garcia Oguiza,
M? Luisa Poch Olivé, Nerea Ortega Unanue, Sara Ferndandez Landazuri, Samuel Martin
Rodriguez, Ivdn Bernardo Gonzalez, Elena Dominguez Garrido.

Hospital San Pedro de la Rioja, Logrono.

0-21

MIOPATIA DE BETHLEM: ESTUDIO DE 11 PACIENTES CON LA VARIANTE C.7447A>G EN
HOMOCIGOSIS EN EL GEN COL6A3

Andrea llundain Lépez De Munain!, Milagros Carusillo Surballe?, Raquel Bernaddé FonZ,
Itxaso Marti®, Juan José Poza3 Inmaculada Pagola LorZ, Laura Torné Hernandez, Ilvonne
Jericé Pascual, Carmen Espinds4, Sergio Aguilera Albesa'.

Hospital Universitario de Navarra, Pamplona; ?Hospital Italiano de Buenos Aires, Buenos
Aires;*Hospital Universitario Donostia, San Sebastian;“Centro Principe Felipe (CIPF), Valencia.

0-22 PRESELECCIONADA PREMIO

WES TRIO COMO HERRAMIENTA DIAGNOSTICA EN ATROFIA DE CEREBELO

Gregorio Alexander Nolasco Tovar!, Cristina Hernando?, Lluis Armengo? Daniel Natera-De
Benito*, Roser Urreizt®, Carlos Ortez*, Ana Codina®, Loreto Martorell’, Andres Nascimento?,
Mercedes Serrano Gimaré®,

'Departamento de Neurologia Pediatrica Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de
Llobregat; ?Servicio de Medicina Genética y Molecular, Instituto Pediatrico de Enfermedades
Raras, Hospital Sant Joan de Déu, Esplugues de Llobregat; 3Quantitative Genomic Medicine
Laboratories, qGenomics., Esplugues de Llobregat; “Unidad de Patologia Neuromuscular
Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat; *U-703 Centro de Investigacion
Biomédica en Red de Enfermedades Raras (CIBERER), Instituto de Salud Carlos lll, Esplugues
de Llobregat; ®Biobank. Hospital Sant Joan de Déu, Esplugues de Llobregat; "U-703 Centro
de Investigacion Biomédica en Red de Enfermedades Raras (CIBERER), Instituto de Salud
Carlos lll, Esplugues de Llobregat; 8Departamento de Neurologia Pediatrica y Genetica
Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat.

0-23

ESTUDIO DESCRIPTIVO DE LOS PACIENTES CON MUTACIONES EN LOS GENES GRIN DE
UN HOSPITAL DE TERCER NIVEL

Carmen Sanchez De Puerta Laguna, Marta Correa Vela, Ana Pareja Bosch, Beatriz Munoz
Cabello, Alvaro Villarejo Pérez.

Hospital Universitario Virgen del Rocio, Sevilla.

0-24

REVISION DE NUESTRA CASUISTICA DE PACIENTES CON MUTACIONES EN EL GEN PTEN
Martina Marrero Afonso, Amparo Lépez Lafuente, Inés Teresa Bolsa Ferrer, Fernando
Francisco Martinez Calvo, Maria Violeta Farifia Jara, Francisco Javier Lépez Pison, José Luis
Pefia Segura, Ana Rodriguez Valle, Lorena Monge Galindo, Raquel Pérez Delgado.

Hospital Universitario Miguel Servet, Zaragoza.

Lectura de Becas SENEP 2021
Moderadora: Dra. Ana Camacho

BECA-01

SECUELAS NEUROLOGICAS EN PACIENTES PEDIATRICOS TRAS UNA PARADA
CARDIORRESPIRATORIA

Juan José Nieto Barceld, Susana B. Reyes Dominguez, Helena Alarcén Martinez, Salvador
Ibafez Micé, Francisca Valera Parraga, Lourdes Cedn Cabrera, Maria Josefa Martinez Garcia,
Teresa Osuna Garcia, Maria Martinez Copete, Eduardo Martinez Salcedo.

Hospital Universitario Virgen de la Arrixaca, Murcia.
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18:30 — 20:15
AUDITORIO

20:30 - 23:.00

BECA-02

EPITRANS. ESTUDIO SOBRE LA PRACTICA CLINICA HABITUAL DE TRANSICION EN
EPILEPSIA

Zurifne Ortiz De Zarate Caballero!, Elena Fonseca? Manuel Quintana? Javier Sdnchez? Laura
Abraira?, Estevo Santamaria? David Gémez-Andrés?, Julia Sala?, Miquel Raspall?, Alfons
Macaya?, Manuel Toledo?.

'Hospital de Cruces, Barakaldo; ?2Hospital Universitari Vall d "Hebrén, Barcelona.

BECA-03

FACTORES IMPLICADOS EN EL DESARROLLO DE PARALISIS CEREBRAL INFANTIL EN
PACIENTES CON ENCEFALOPATIA HIPOXICO ISQUEMICA NEONATAL Alba Gabaldén
Albero, Ana Victoria Marco Hernandez, Raquel Escrig Fernandez, Francisco Martinez
Castellano, Montserrat Andrea Téllez Meneses, Patricia Smeyers Durd, Inmaculada Pitarch
Castellano, Beatriz Beseler Soto, Miguel Tomas Vila.

Hospital Universitario La Fe, Valencia.

BECA-04

UTILIDAD DEL DIAGNOSTICO POR RM MUSCULAR DE MIOPATIAS DE INICIO INFANTIL
PRECOZ EN LA ERA DE LA SECUENCIACION GENETICA MASIVA Rocio Garcia Uzquiano',
Roberto Fernandez Torrén?, David Gémez Andrés’, Amaia Guisasola Ifiguez*, Maria Teresa
Iglesias Gaspar?, Robert Yves Carlier!, Maria ltxaso Marti Carrera?, Susana Quijano-Roy".
Hépital Raymond Poincaré, Paris; 2Hospital Universitario Donostia, San Sebastian; *Hospital
Universitari Vall d'Hebron, Barcelona; “Osatek Donostia, San Sebastian.

BECA-05

MEJORA EN EL REGISTRO DE PACIENTES CON ENFERMEDADES RARAS NO
DIAGNOSTICADAS EN EL PROGRAMA ENoD

Ruth Camila Pua Torrején’, Nelmar Valentina Ortiz Cabrera’, Victor Soto Insuga', Beatriz
Morte Molina?, Victoria Ordofo Saiz', Maria Justel Rodriguez', Marco Heppe Montero!, Elena
Gonzalez Alguacil', Maria Luz Ruiz-Falcé Rojas'.

Hospital Infantil Nifo Jesus, Madrid; 2Centro de Investigacién Biomédica en Red de
Enfermedades Raras, Madrid.

BECA-06

CARACTERIZACION CLINICA Y DESCRIPCION DE LAS PRINCIPALES COMORBILIDADES
NEUROLOGICAS DE LA POBLACION PEDIATRICA CON SINDROME DE PHELAN MCDERMID
EN ESPANA

Eva Arias Vivas, Adrian Garcia Ron.

Hospital Clinico San Carlos, Madrid.

Inauguracién y Conferencias Inaugurales
IA vs I. Natural
Ponentes: Dra. Nuria Oliver vs Dr. Salvador Martinez

Dra. Nuria Oliver Media
Lab, Instituto Tecnolégico de Massachusetts (MIT). Co-fundadora y directora de la

Fundacién ELLIS Alicante

Dr. Salvador Martinez
Instituto Neurociencias (UMH-CSIC). Universidad Miguel Hernandez, Elche.

Recepcidén de bienvenida
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VIERNES, 27 DE MAYO DE 2022

Mesa 1 (EPNS-SENEP)
AUDITORIO Moderadores: Dra. Carme Fons y Dr. Francisco Carratala

European Collaborative Studies in West syndrome

Dr. Finbar O’Callaghan

Paediatric Neuroscience at the Institute of Child Health, University College
London

Role of the neonatal seizures in the neurocognitive development
Dr. Sameer Zuberi
Royal Hospital for Sick Children de Glasgow, Scotland

Sesién Plataforma V: Trastonos del Movimiento. Nuevas estrategias en
AUDITORIO el diagnéstico y tratamiento de la distonia en la edad pediatrica.

Ponente: Dra. Belén Pérez Duehas

Hospital Vall d’'Hebrdén, Barcelona

Moderador: Dr. José Luis Peia

Comunicaciones Orales (0O-28 - O31)

0-28

VARIABILIDAD FENOTIPICA Y NUEVOS GENES EN ATAXIA DE INICIO TEMPRANO Y
ATROFIA CEREBELOSA

Milagros Carusillo Surballe!, Andrea llundain Lépez De Munain? Dolores Martinez Rubio?,
Isabel Hinarejos® Paula Sancho?® Beatriz Ramos Lacuey?, ltxaso Marti“, Alejandra Darling®,
Carmen Espinds®, Sergio Aguilera Albesa2

'Hospital Italiano de Buenos Aires, Buenos Aires; ?Hospital Universitario de Navarra,
Pamplona; *Rare Neurodegenerative Diseases Laboratory, Centro de Investigacién Principe
Felipe (CIPF), Valencia; “Hospital Universitario de Donostia, San Sebastian; *Hospital Sant
Joan de Déu, Barcelona.

0-29

NUEVAS FORMAS DE DISFUNCION MITOCONDRIAL Y BASES FISIOPATOLOGICAS DEL
PARKINSONISMO PEDIATRICO

Alfonso Luis De Oyarzabal, Uliana Musokhranova, Noelia Rivera, Mar O'callaghan, Angels
Garcia-Cazorla.

Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat.

0-30

PARKINSONISMO INFANTIL EN ENFERMEDADES NEUROMETABOLICAS Y GENETICAS
RARAS.

Mariya Sigatullina', Chiara Alfonsi?, Aina Serratosa', Alejandra Darling', Mar O Callaghan,
Carmen Fons!, Rafael Artuch', Alfonso Oyarzabal', Angeles Garcia-Cazorla'.

"Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat; 2Department of Human Neuroscience,
University of Rome, Sapienza.

0-31

PREDICTORES DE EFICACIA EN NINOS DISTONICOS SOMETIDOS A ESTIMULACION
CEREBRAL PROFUNDA

Julia Ferrero Ferrero!, Ainara Salazar-Villacorta!, Agusti Bescos!, Gemma Espanol', Lourdes
Ispierto?, Ramiro Alvarez?, Manel Tardaguila?, Jorge Mufioz? Laia Ventura-Expdsito', Belén
Pérez-Duenas'.

"Hospital Vall d’'hebron, Barcelona; 2Hospital Universitari Germans Trias i Pujol, Badalona.
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SALA 1 (Ancora)

SALA 2 (Jarcia)

Sesiéon Plataforma VI: Trastornos de Conducta. Alteraciones de conducta
en los trastornos del neurodesarrollo.

Ponente: Dra. Rosa Calvo

Hospital Clinic de Barcelona

Moderador: Dr. Fernando Mulas

Comunicaciones Orales (0O-32 — O35)

0-32

CARACTERIZACION CLINICA Y NEUROPSICOLOGICA DEL SINDROME DE DELECION 16P11.2
Daniel Martin Fernandez-Mayoralas!, Alvaro Junco Jimeno', Ana Laura Fernandez-Perrone’,
Ana Jiménez De Domingo', Nuria Mufioz Jarefo? Javier Porta Pelayo?, Javier Suela Rubio?,
Alberto Fernandez-Jaén'.

"Hospital Quirén Madrid, Pozuelo de Alarcén;?Hospital Quirén Madrid, Alcorcén; *Genologica,
Malaga; “Nimgenétics, Madrid.

0-33

RENDIMIENTO DIAGNOSTICO DE LOS ESTUDIOS CON CGH ARRAYS EN LOS PACIENTES
CON TRASTORNOS DEL NEURODESARROLLO

Marco Heppe Montero, Nelmar Valentina Ortiz Cabrera, Victor Soto Insuga, Elena Gonzalez
Alguacil, Amaia Cavero lbiricu, Maria Luz Ruiz Falcé Rojas, Juan José Garcia Pefas, Maria
Justel Rodriguez, Maria Victoria Ordofo Saiz, Ruth Camila Pua Torrején.

Hospital del Nifio Jesus, Madrid.

0-34

COMPONENTE NEUROINFLAMATORIO EN LA FISIOPATOLOGIA DEL SINDROME DE RETT:
LA UTILIDAD DE LOS MODELOS ANIMALES.

Alfonso De Oyarzabal, Uliana Musokhranova, Cristina Grau, Angels Garcia-Cazorla.

Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat.

0-35

FENOTIPOS PREVALENTES EN VARIANTES DEL NUMERO DE COPIA DEL 15Q

Christian Ballester Berman'!, Andrea Huertas Viudes? Lorena Pastor Ferrandiz?, Patricia
Andreo Lillo?, Francisco Carratald Marco?.

"Hospital General Universitario de Elche, Elche; 2Hospital Universitario de San Juan de
Alicante, San Juan de Alicante.

Sesion Plataforma VII: Patologia Neuromuscular
Ponente: Dr. Andrés Nascimento

Hospital Sant Joan de Deu, Barcelona
Moderadora: Dra. Lorena Pastor
Comunicaciones Orales (O-36 — O-39)

0-36 PRESELECCIONADA PREMIO

LA MUTACION FUNDADORA TRAPPCII1 c.1287+5G>A EN HOMOCIGOSIS ES UNA CAUSA
FRECUENTE DE DISCAPACIDAD INTELECTUAL Y AUMENTO DE CPKs EN PACIENTES
ESPANOLES DE ETNIA GITANA

Maria Justel Rodriguez', Andrea Sariego Jamardo?, Maria Luisa Poch Olivé3?, Antonio Hedrera
Fernandez*, Hilario Gémez Martin®, Ramdén Cancho Candela® Miren Zulaica ljurco’, Ana
Camacho Salasg, Angels Garcia Cazorla', Daniel Natera De Benito..

"Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat; 2Hospital Universitario Marqués de
Valdecilla, Santander; 3Hospital de la Rioja, Logrofio; “Hospital Universitario Central de
Asturias, Oviedo; *Hospital Universitario de Salamanca, Salamanca; ®Hospital Universitario
del Rio Hortega, Valladolid; "Hospital de Basurto - Osakidetza, Bilbao; 8Hospital Universitario
12 de Octubre, Madrid.
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SALA 3 (Cornamusa)

0-37 PRESELECCIONADA PREMIO

PAPEL DE LA RM MUSCULAR DE CUERPO ENTERO EN EL DIAGNOSTICO DE LAS
ARTROGRIPOSIS CONGENITAS NEUROMUSCULARES: UN UTIL MUY UTIL

Rocio Garcia Uzquiano!, Marta Gémez Garcia De La Banda', Audrey Benezit!, lvana Dabaj',
Corinne Metay? Norma Romero?, Klaus Dieterich#, Robert Carlier®, Susana Quijano Roy'.

'UF Neuromusculaire, Service de Neurologie Pédiatrique et Réanimation, Hopital Raymond
Poincaré, AP-HP Paris Saclay, Paris; 2Centre de Génétique Moléculaire et Chromosomique,
UF de Cardiomyogénétique et Myogénétique Moléculaire et Cellulaire, GH Pitié-Salpétriere,
Paris; 3INSERM U, Développement, Pathologie, Régénération du Systeme Neuromusculaire,,
Paris; “INSERM U836, Grenoble Institut des Neurosciences, Equipe Muscle et Pathologie,
Grenoble; *Service d'Imagerie Médicale, Hopital Raymond Poincaré, Paris.

0-38

DIFICULTADES EN LA INTERPRETACION DE LA RESPUESTA A NUSINERSEN EN PACIENTES
AME TIPO 2

Laura Carrera', Jesica Expdsito?, Daniel Natera?, Ana Pareja3 José Manuel Caballero%, Rocio
Calvo®, Ramodn Cancho®, Inmaculada Pitarch?, Carlos Ortez?, Andrés Nascimento?

"Hospital Sant Joan de Deu, Barcelona; ?2Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat;
3SHospital Universitario Virgen del Rocio, Sevilla; “Hospital Universitario La Paz, Madrid;
SHospital Regional Universitario Carlos Haya, Malaga; ®Hospital Universitario Rio Hortega,
Valladolid; "THospital Universitario La Fe, Valencia.

0-39

DIAGNOSTICO PRECOZ DE DISTROFINOPATIA Y OTRAS ENFERMEDADES PRIMARIAS
DE LA FIBRA MUSCULAR EN PACIENTES QUE PRESENTAN HIPERTRANSAMINEMIA/
HIPERCKEMIA.

Jesica Maria Exposito Escudero!, Laura Carrera’, Daniel Natera', Anna Valls', Lidia Gonzalez?,
Maria Pia Gallano?, Loreto Martorell', Delia Yubero!, Andres Nascimento!, Carlos OrteZ'.
"Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat; 2Hospital de la Santa Creu i Sant Pau,
Barcelona.

Sesion Plataforma ViII: Pardlisis Cerebral
Ponente: Dr. Samuel Ignacio Pascual Pascual
Hospital Universitario La Paz, Madrid
Moderadora: Dra. Inmaculada Pitarch
Comunicaciones Orales (O-40 — O-43)

0-40

PARAPARESIA ESPASTICA HEREDITARIA EN EL NINO: ACTUALIZACION EN LA ERA DE LA
GENETICA MOLECULAR

Teresa Osuna Garcia, Eduardo Martinez Salcedo, Maria Martinez Copete, Juan José Nieto
Barcelo, Helena Alarcén Martinez, Maria Josefa Martinez Garcia, Salvador lbafez Mico,
Francisca Valera Parraga, Lourdes Alicia Cedn Cabrera.

Hospital Universitario Virgen de la Arrixaca, Murcia.

0-41 PRESELECCIONADA PREMIO

DANO CEREBRAL ADQUIRIDO EN UNA COMUNIDAD: PREVALENCIA, CAUSAS E
INTERVENCION MULTIDISCIPLINAR

Beatriz Ramos Lacuey', Andrea llundain Lépez De Munain’, Diego Viguera Elias?, Katia Llano
Orddéiez', Raquel Bernaddé Fonz!, Amaia Belza Mendikute', Diana Ramirez Perdomo, Milagros
Carusillo', Izaskun Basterra Jiménez', Sergio Aguilera Albesa'.

"Hospital Universitario de Navarra, Pamplona; 2Hospital de San Pedro, Logroio.
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AUDITORIO

0-42

ESTATUS DISTONICO REFRACTARIO CON BUENA RESPUESTA A BOMBA DE BACLOFENO
Salvador Ibafez Micd', Juan Dario Ortigoza Escobar?, Santiago Candela Canté?, Lourdes Cedn
Cabrera’, Maria Josefa Martinez Garcia', Francisca Valera Parraga', Maria Martinez Copete,
Teresa Osuna Garcia', Helena Alarcén Martinez', Eduardo Martinez Salcedo'.

"Hospital Universitario Virgen de la Arrixaca, Murcia; 2Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues
de Llobregat.

0-43

BOMBA DE BACLOFENO: OPCION TERAPEUTICA A CONSIDERAR EN PACIENTE CON
ESTATUS DISTONICO

Ana Victoria Marco Hernandez, Alba Gabaldén Albero?, Miguel Tomas Vila2.

Instituto Investigacion Sanitaria La Fe, Valencia; ?Hospital Universitario La Fe, Valencia.

Pausa café

Sesion Plataforma IX: Enfermedades Inflamatorias
Ponente: Dra. Thais Armagué

Hospital Sant Joan de Déu i IDIBAPS

Moderador: Dr. Gonzalo Ros

Comunicaciones Orales (O-44 — O-406)

0-44 PRESELECCIONADA PREMIO

APLICACION EN LA VIDA REAL DE LOS CRITERIOS DIAGNOSTICOS DE LA ENCEFALITIS
AUTOINMUNE PEDIATRICA: DATOS DE UNA COHORTE ESPANOLA DE 711 PACIENTES
Gemma Olivé-Cirera', Anna Fetta? Elianet Fonseca3, Eugénia Martinez-Hernandez3, Raquel
Ruiz3, Albert Saiz?, Josep Dalmau?, Thais Armangué*.

IDIBAPS-Hospital ClinicBarcelona/ Hospital Parc Tauli Sabadell, Barcelona; 2IDIBAPS,
Barcelona; 3IDIBAPS - Hospital Clinic Barcelona, Barcelona; “IDIBAPS - Hospital Clinic
Barcelona/ Hospital Sant Joan de Déu De Barcelona, Barcelona.

0-45

ENFERMEDADES DESMIELINIZANTES EN PACIENTES PEDIATRICOS CON FOCALIDAD
NEUROLOGICA

Ingrid Del Rocio Rivadeneira Nolivos!, Lisbeth Cristina Rios Proafio!, Maria Del Rosario Velez
Galarraga?

Hospital de Nifos Dr Roberto Gilbert Elizalde, Guayaquil; 2Instituto de Reumatologia
Hematologia Dermatologia, Guayaquil.

0-46 PRESELECCIONADA PREMIO

PATRONES CLiNICO-RADIOLOGICOS DE UNA COHORTE DE PACIENTES PEDIATRICOS
CON ENCEFALITIS NO-ADEM CON ANTICUERPOS ANTI-MOG POSITIVOS

Gemma Olivé-Cirera!, Elianet Fonseca? Maria Sepulveda? Francesc Graus? Albert Saiz?,
Josep Dalmau?, Thais Armangués.

IDIBAPS - Hospital Clinic de Barcelona - Hospital Parc Tauli de Sabadell, Barcelona; 2Hospital
Clinic de Barcelona - IDIBAPS, Barcelona; *Hospital Clinic de Barcelona - IDIBAPS - Hospital
SAnt Joan de Déu de Barcelona, Barcelona.
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SALA 1 (Ancora)

SALA 2 (Jarcia)

Sesion Plataforma X: Trastornos del sueio
Ponente: Dra. Teresa Canet Aparisi
Universitat de Valéncia

Moderadora: Dr. Antonio Ginés Sala
Comunicaciones Orales (O-47 — O-49)

0-47

IMPACTO DE LA EPILEPSIA PEDIATRICA SOBRE EL SUENO DEL NUCLEO FAMILIAR

Marta Furones Garcia', Eva Maria Andrés Esteban? Juan José Garcia Pefas!, Elena Gonzéalez
Alguacil', Teresa Moreno Cantero!, Anna Duat Rodriguez', Maria Luz Ruiz Falcd!, Victor Soto
Insuga'.

"Hospital Nifio JesUs, Madrid; ?Hospital Rey Juan Carlos, Mdstoles.

0-48

SINDROME DE PIERNAS INQUIETAS EN PACIENTES CON EPILEPSIA

Ana Pérez Villena!, Victor Soto Insuga? Elena Martinez Cayuelas?, Marta Furones Garcia*,
Maria José Abenza Abildua', Rebeca Losada Del Pozo’, Maria Rodrigo Moreno?, Victoria
Ordofo?.

Hospital Infanta Sofia, San Sebastidn de los Reyes; ?Hospital del Nifo Jesus, Madrid;
3Fundacioén Jiménez Diaz, Madrid; “Hospital General de Villalba, Villalba.

0-49

EVALUACION DE LA CALIDAD DEL SUENO SEGUN LA ESCALA PITTSBURGH EN NINOS
EPILEPTICOS EN TRATAMIENTO

Laura Garcia Ferndndez, Patricia Arias Bueso-Inchausti, Alicia Fernandez Gonzalez, Javier
Lépez Pequeno, Cristina Isolina Lacarcel Gutierrez, Maria Vazquez Lépez, Estibaliz Barredo
Valderrama, Almudena Chacén Pascual, Maria Concepcién Miranda Herrero, Pedro De
Castro De Castro.

Gregorio Marafién, Hospital Gregorio Marafnén.

Sesion Plataforma XI: Neurocutaneas: ;Podemos cambiar el pronéstico
de las enfermedades neurocutaneas?

Ponente: Dra. M? Luz Ruiz Falcé de Rojas

Hospital Universitario Nino Jesus, Madrid

Moderadora: Dra. Rocio Calvo Medina

Comunicaciones Orales (O-50 - O-52)

0-50

COMPLEJO ESCLEROSIS TUBEROSA. PERFIL CLINICO Y TERAPEUTICO. SEGUIMIENTO EN
CONSULTA DE NEUROPEDIATRIA DE UN HOSPITAL TERCIARIO (2011-2021)

Francisca Valera Parraga, Helena Alarcén Martinez, Salvador lbafiez Mico, Lourdes Cedn
Cabrera, Maria Josefa Martinez Garcia, Teresa Osuna Garcia, Juan José Nieto Barceld, Maria
Martinez Copete, Eduardo Martinez Salcedo.

Hospital Universitario Virgen de la Arrixaca, Murcia.

O-51

¢ES POSIBLE EL CONTROL DE LA EPILEPSIA EN EL COMPLEJO ESCLEROSIS TUBEROSA?
Beatriz Bernardino Cuesta, Veronica Cantarin Extremera, Anna Duat Rodriguez, Marta
Garcia Fernandez, Mariluz Ruiz-Falco Rojas.

Hospital Infantil Universitario Nifio Jesus, Madrid.

0-52

MALFORMACIONES ANEURISMATICAS COMO PARTE DEL COMPLEJO ESCLEROSIS
TUBEROSA. IMPORTANCIA DE SU DIAGNOSTICO

Beatriz Bernardino Cuesta, Veronica Cantarin Extremera, Sara Inmaculada Sirvent, Mariluz
Ruiz-Falco Rojas.

Hospital Infantil Universitario Nifio Jesus, Madrid.
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SALA 3 (Cornamusa)

BALCON AUDITORIO

Sesién Plataforma Xll: Genética 2 Dismorfologia
Ponente: Dr. Jesus Eiris

Hospital Clinico Universitario de Santiago
Moderador: Dr. Jorge Pantoja

Comunicaciones Orales (O-25 - O-27)

0-25

REVISION DEL ESPECTRO GENETICO Y FENOTIPICO ASOCIADO A VARIANTES EN SCNI1A.
SERIE DE 17 PACIENTES.

Ana Victoria Marco HernandeZz, Alfonso Caro Llopis? Juan Carlos Martinez Martinez?, Pilar
Rubio Sanchez?, Miguel Tomas Vila?, Francisco Martinez2

Instituto Investigacién Sanitaria La Fe, Valencia; ?Hospital Universitario La Fe, Valencia;
3ERESA, Valencia.

0-26

PREVALENCIA Y MORTALIDAD DEL SD. DE WOLF HIRSCHHORN EN LA POBLACION
ESPANOLA. UN SINDROME INFRADIAGNOSTICADO

Raquel Blanco Lago!, Ignacio Malaga Diéguez, Nelly Alvarez Alvarez?, Antonio Hedrera
Fernandez, Beatriz Antomil Guerrero!, Pablo Lapunzina Badia3, Cristina Bel Fenellés4, Julian
Nevado Blanco®.

"Hospital Universitario Central de Asturias, Oviedo; 2Hospital de Cabuefies, Gijon; 3Hospital
Universitario de la Paz, Madrid; “Universidad Complutense. Facultad de Educacién, Madrid.

0-27

SINDROME DE DUPLICACION 15Q. REVISION DE NUESTROS CASOS

Maria Mufoz Cabeza, Ana Pareja Bosch, Barbara Blanco Martinez, Elena Arce Portillo.
Hospital Universitario Virgen del Rocio, Sevilla.

Defensa de E-Posters

PANTALLA 1: Sesion de posters I: Genetica y Dismorfologia |
Moderador: Dr. Antonio Martinez Carrascal
E-Posters: P-001 - P-010

PANTALLA 2: Sesion de posters IlI: Epilepsia |
Moderadora: Dra. Sara Hernandez
E-Posters: P-021 - P029

PANTALLA 3: Sesién de posters lll: Enfermedades Metabdlicas |
Moderador: Dra. Angels Garcia-Cazorla
E-Posters: P-040 — P-049

PANTALLA 4: Sesion de posters IV: Enfermedades Neuromusculares |

Moderadora: Dra. M® Angeles Tormos Mufioz
E-Posters: P-060 - P-069

Pausa almuerzo - Visita exposicion comercial y posters
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AUDITORIO

BALCON AUDITORIO

AUDITORIO

Mesa 2 (EPNS/SENEP)
Moderadores: Dra. Rocio Sanchez-Carpintero y Dr. Francisco Carratala

Cognitive prognosis in early-onset motor disorders: Genomics to the
rescue

Dr. Alfons Macaya
Hospital Universitari Vall d'Hebron, Barcelona

Headache. Understanding the need of a wide classification
Dr. Florian Heinen

Clinica Universitaria, Ludwig-Maximilians- Universidad de Munich,
Alemania

Pausa café

Defensa de E-Posters

PANTALLA 1: Sesion de posters V: Patologia Vascular
Moderador: Dr. Gonzalo Ros
E-Posters: P-080 - P-89

PANTALLA 2: Sesién de posters VI: TPNE y Cefalea
Moderador: Dr. Francisco Javier Lépez Pisén
E-Posters: P-90 - P-99

PANTALLA 3: Sesién de posters VIl : Epidemiologia y enfermedades Infecciosas
Moderadora: Dra. Natalia Julve
E-Posters: P-100 - P109

PANTALLA 4: Sesion de posters VlII: Neurodesarrollo, inflamatorias y malformaciones
Moderador: Dr. Juan Narbona
E-Posters: P-110 - P-119

Recuerdo al Dr. Ignacio Pascual Castroviejo.
Asamblea de la SENEP

Cena del Congreso
En el Hotel Luxor
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SABADO, 28 DE MAYO DE 2022

09:00 -10:30 Sesioén Plataforma XIll: Epilepsia Il

AUDITORIO Ponente: Dra. Rocio Sanchez-Carpintero
Clinica Universidad de Navarra
Moderadora: Dra. Susana Roldan
Comunicaciones Orales (O-06 — O-09)

0-06

ESPECTRO CLiNICO POR MUTACIONES EN DYNCI1H1: REVISION DE CASOS CENTRADA EN
EPILEPSIA

Maria Justel Rodriguez, Elena Gonzalez Alguacil, Anna Duat Rodriguez, Marco Heppe
Montero, Shirin Ala Lozano, Maria Luz Ruiz-Falcé Rojas, Juan José Garcia Pefas, Maria
Victoria Ordofio Saiz, Ruth Camila Pda Torrején, Victor Soto Insuga.

Hospital del Nifo Jesus, Madrid.

0-07

IDENTIFICACION DE MUTACIONES GENETICAS ASOCIADAS A ENCEFALOPATIAS
EPILEPTICAS INFANTILES MEDIANTE SECUENCIACION EXOMICA

Antonio Hedrera Fernandez, Amy Mctague?, Ramén Cancho Candela3, Victoria Alvarez
Martinez, José Antonio Garrote Adrados?®, Katy Barwick? Lucy Raymond*, Raquel Blanco
Lago', Manju Kurian?, Ignacio Malaga Diéguez'.

"Hospital Universitario Central de Asturias, Oviedo; 2UCL Great Ormond Street Institute
of Child Health, Londres; 3Hospital Universitario del Rio Hortega, Valladolid; “Cambridge
Institute for Medical Research, University of Cambridge, Cambridge.

0-08

CALIDAD DE VIDA EN EL PACIENTE CON SINDROME DE DRAVET Y SUS CUIDADORES EN
ESPANA

Rocio Sanchez-Carpintero Abad’, Victor Soto?, Elena Gonzalez Alguacil?, Adridn Garcia Ron3,
Patricia Smeyers Dura“.

'Clinica Universidad de Navarra, Pamplona; 2Unidad de Neuropediatria, Hospital Infantil
Universitario Nifo Jesds, Madrid; 3Unidad de Neurologia Pediatrica, Hospital Universitario
Clinico San Carlos, Madrid; “Area de Epilepsia de la seccién de Neuropediatria, Hospital
Universitario y Politécnico La Fe, Valencia.

0-09

POCS, PRESENTE Y FUTURO

Marta Furones Garcia', Raquel Berzosa Lépez', Maria José Mufioz Mufioz', Edgar Rivera Vigil',
Borja Minon Fernandez, Isabel Pérez Pérez?, Rebeca Losada Del Pozo? Elena Martinez
Cayuelas?, Beatriz Moreno Vinues?, Maria Rodrigo Moreno?.

"Hospital Universitario General de Villalba, Collado Villalba, Madrid; ?Fundacién Jiménez

Diaz, Madrid.
09:00 -10:30 Sesion Plataforma XIV: Malformaciones del SNC y tumores
SALA 1 (Ancora) Ponente: Dra. Ana Camacho Salas

Hospital 12 de octubre, Madrid
Moderadora: Dra. Helena Alarcén
Comunicaciones Orales (O-53 — O-56)

0O-53

UTILIDAD EN PROFILAXIS PERIOPERATORIA EN PACIENTES CON TUMORES PRIMARIOS
DEL SISTEMA NERVIOSO CENTRAL Maria Virginia Montiel', Jaume Campistol Plana?
Federico Ramos2.

Hospital San Juan de Dios de Manresa, Fundacién Althaia, Manresa; 2Hospital Sant Joan de
Deu, servicio Neuropediatria, Esplugues de Llobregat.
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09:00 -10:30
SALA 2 (Jarcia)

0-54

NEUROFIBROMA PLEXIFORME EN PACIENTES CON NEUROFIBROMATOSIS |,
CARACTERISTICAS CLINICAS Y TRATAMIENTO

Nuria Lamagrande Casanova, Ana Duat Rodriguez, Beatriz Bernardino Cuesta, Felisa
Vazquez Gomez.

Hospital Nifno Jesus, Madrid.

0O-55

TRATAMIENTO CON INHIBIDORES MEK EN MELANOSIS NEUROCUTANEA (CASO CLINICO)
Ariel Sologuestua Falomir, Carme Torrents Fenoy, Federico Ramos, Jaume Campistol Plana.
Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat.

0-56

NEUROTOXICIDAD INDUCIDA POR TRATAMIENTOS ANTINEOPLASICOS EN EDAD
PEDIATRICA. CLASICAS VS NUEVAS TOXICIDADES. A PROPOSITO DE 3 CASOS

Carme Torrents Fenoy, Ariel Sologuestua Falomir, Anna Faura Morros, Federico Ramos,
Jaume Campistol Plana.

Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat.

Sesién Plataforma XV: Patologia vascular

Ponente: Dr. Pedro Castro de Castro

Hospital General Universitario Gregorio Maranén, Madrid
Moderador: Antonio Ginés Sala

Comunicaciones Orales (O-58 — O60)

0-58 PRESELECCIONADA PREMIO

EXPERIENCIA ADQUIRIDA TRAS LA IMPLANTACION DEL CODIGO ICTUS PEDIATRICO EN
CATALUNA

Ainara Salazar Villacorta', Victoria Gonzalez?, Conxita Escofet’, Montserrat Garcia Puig?,
Natalia Pérez De La Ossa“, Lluis Renter?, Eulalia Turén®, Guillem Gallofre Riera®, Ana Felipe'.
"Hospital Vall d'Hebrén, Barcelona; 2Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat;
3Corporacié Sanitari Parc Tauli, Sabadell; “Hospital Universitari Germans Trias i Pujol,
Badalona; *Hospital de la Santa Creu i Sant Pau, Barcelona; ®Generalitat de Cataluia,
Barcelona.

0-59

ICTUS DE REPETICION COMO PRESENTACION DE ENFERMEDAD DE MOYA-MOYA

César Rodriguez Sanchez, Jose Manuel Caballero Caballero, Pilar Tirado Requero, Gloria
Lopez Sobrino, Jose Fernandez-Cuesta Penafiel, Ramdén Velaquez Fragua, Maria Del Mar
Garcia Romero, Samuel Ignacio Pascual Pascual.

Hospital Universitario La Paz, Madrid.

0-60

SINDROME DE MOYA MOYA ASOCIADO A NEUROFIBROMATOSIS TIPO 1

Inés Teresa Bolsa Ferrer!, Martina Marrero Afonso', Fernando Francisco Martinez Calvo', Maria
Violeta Farifia Jara', Miguel Lafuente Hidalgo? José Luis Pefia Segura', Javier Lépez Pisén',
José Maria Navasa Melado), Silvia Izquierdo Alvarez', Amparo Lépez Lafuente.

"Hospital Universitario Miguel Servet, Zaragoza; ?Hospital General San Jorge, Huesca.
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09:00 -10:30
SALA 3 (Cornamusa)

10:30 - 11:30
BALCON AUDITORIO

Sesioén Plataforma XVI: Infecciosas y Neuroepidemiologia
Ponente: Dra. Verénica Cantarin Extremera

Hospital Universitario Niflo Jesus, Madrid

Moderadora: Dra. Lola Teva

Comunicaciones Orales (O-61- O-64)

0-61

EDAD DE PERDIDA DE LA AMBULACION EN PACIENTES CON duchenne DEL REGISTRO
STRIDE Y DEL ESTUDIO DE HISTORIA NATURAL DEL CINRG: ANALISIS DE COHORTES
EMPAREJADAS Eugenio Mercuri', Francesco Muntoni?, Filippo Buccella3, Isabelle Desguerre4,
Janbernd Kirschners, Andrés Nascimento®, Mar Tulinius?, Panayiota Trifillis®, Claudio Santos?,
Craig Mcdonald™.

'Departamento de Neurologia Pediatrica, Universidad Catdélica, Roma; 22Instituto de Salud
Infantil Great Ormond Street, University College de Londres; 33Duchenne Parent Project
Italia, PPT Roma; “4Hospital Necker - Enfants Malades, Paris; *Centro Médico, Universidad de
Friburgo, Universidad de Friburgo; ®Hospital Sant Joan de Deu, Barcelona; "Departamento
de Pediatria, Universidad de Gotemburgo, Hospital Infantil Reina Silvia,, Gotemburgo; 8PTC
Therapeutics Inc, South Plainfield, NJ,; °PTC Therapeutics Inc., South Plainfield, NJ; °Facultad
de Medicina Davis, Universidad de California, CA, EE.UU.

0-62

FUNCION PULMONAR EN PACIENTES CON DISTROFIA MUSCULAR DE DUCHENNE DEL
REGISTRO STRIDE Y DEL ESTUDIO CINRG: ANALISIS DE COHORTES EMPAREJADAS Mar
Tulinius', Filippo Buccella?, Isabelle Desguerre?, Janbernd Kirschner4, Eugenio Mercuri’,
Francesco Muntoni®, Andrés Nascimento’, Panayiota Trifillis®, Claudio L Santos®, Craig M
Mcdonald'™.

'Departamento de Pediatria, Universidad de Gotemburgo,Hospital Infantil Reina Silvia,
Gotemburgo; 2Duchenne Parent Project, Roma; *Hospital Necker -Enfants Malades, paris;
“Universidad de Friburgo, Friburgo, Friburgo; *Departamento de Neurologia Pediatrica,
Universidad Catdlica, Roma; ®Instituto de Salud Infantil Great Ormond Street, University
Collegede Londres, Londres;’Hospital SantJoan de Déu, Unidad de Patologia Neuromuscular,
Barcelona; 8PTC Therapeutics Inc., South Plainfield,, New Jersey; °PTC Therapeutics Inc,,
South Plainfield, New Jersey; °Facultad de Medicina Davis, Universidad de California, Davis,
CA.

0-63 PRESELECCIONADA PREMIO

EVALUACION DE ATAXIA MEDIANTE LA ESCALA BARS (BRIEF ATAXIA RATING SCALE)
Mario Urbano Martin', Teodora Teodosieva? Marta Vallés Rodriguez?, Marta Andrés De Alvaro',
Inés Segovia Molina', Ramoén Cancho Candela'.

"Hospital Universitario del Rio Hortega, Valladolid; 2Universidad de Valladolid, Valladolid.

0-64

CuidAME: UN NUEVO REGISTRO PARA LA RECOGIDA LONGITUDINAL DE DATOS DE
PACIENTES ESPANOLES CON ATROFIA MUSCULAR ESPINAL

Jesica Maria Exposito Escudero!, Sonia Segovia', Nancy Carolina Nufio? Ana Pareja3 Carla
Marco*, Jose Manuel Caballero®, Laura Costa® Grupo De Trabajo Cuidame ..

Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat; 2Hospital Universitario La Fe, Valencia;
SHospital Universitario Virgen del Rocio, Sevilla; “Hospital Universitari de Bellvitge,
L "Hospitalet de Llobregat; "Hospital Universitario La Paz, Madrid; ®Hospital Universitari Vall
d "Hebrdén, Barcelona.

Defensa de E-Posters

PANTALLA 1: Sesiéon de posters IX: Genetica y Dismorfologia Il
Moderadora: Dra. Ana Marco
E-Posters: P-011 - P-020
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11:30 - 12:00

12:00 - 13:00
AUDITORIO

12:00 - 13:00
SALA 1 (Ancora)

PANTALLA 2: Sesion de posters X: Epilepsia Il
Moderador: Dr. Fernando Mulas Delgado
E-Posters: P-030 — P-039

PANTALLA 3: Sesion de posters Xl: Enfermedades Metabdlicas Il
Moderadora: Dra. Ainara Salazar Villacorta
E-Posters: P-050 — P-059

PANTALLA 4: Sesion de posters Xll: Enfermedades Neuromusculares Il
Moderador/a: pendiente de confirmar
E-Posters: P-070 — P-079

Pausa café

Sesién Plataforma XVII: Urgencias neuropediatricas: intoxicaciones,
accidentes...

Ponente: Dr. Ignacio Malaga Diéguez

Hospital Universitario Central de Asturias

Moderadora: Dra. Maria Casanova

Comunicaciones Orales (0O-68 — O-70)

0-68

DESCRIPCION MUESTRAL DE PACIENTES INGRESADOS EN SERVICIO DE NEUROLOGIA
PEDIATRICA DESDE SERVICIO DE URGENCIAS CON MOTIVO DE ATAXIA

Jose Fernandez-Cuesta Pefafiel, Cesar Rodriguez Sdnchez, José Manuel Caballero Caballero,
Gloria Lopez Sobrino, Maria Del Mar Garcia Romero, Ramon Velazquez Fragua, Pilar Tirado
Requero, Samuel Ignacio Pascual Pascual.

Hospital Infantil La Paz, Madrid.

0-69

EXPERIENCIA CON LA PLASMAFERESIS TERAPEUTICA EN PACIENTES PEDIATRICOS CON
ENCEFALOPATIA INGRESADOS EN UNA UNIDAD DE NEUROCRITICOS EN UN HOSPITAL
DE TERCER NIVEL

Oscar F. Gracia Pefna, Carlota Bruch M, Joan Petanas, Ana Roche, Maria Jesus Garcia-Catalan,
Monserrat Garcia-Puig, Conxita Escofet, Deborah Itzep, Josefa Rivera, Gemma Olive-Cirera.
Corporacié Sanitari Parc Tauli, Sabadell.

0O-70

DEBUTEPILEPTICOTRASINTOXICACION AGUDA PORCOCAINAENPACIENTE PEDIATRICO
Maria Casanova Cuenca, Vanesa Esteban Canto, Alba Pardo Zamora.

Hospital Universitario del Vinalopd, Elche.

Sesion Plataforma XVIII: Trastornos paroxisticos no epilépticos
Ponente: Dr. Jaume Campistol Plana

Hospital Sant Joan De Déu, Barcelona

Moderadora: Dra. Patricia Andreo

Comunicaciones Orales (O-71- O-73)

O-71
EPISODIOSPAROXISTICOSENMENORESDE2ANOS:REVISIONDELASHOSPITALIZACIONES
DE LOS ULTIMOS 5 ANOS

Diego Viguera Elias, Ingrid Royo Sesma, Sara Pasamén Garcia, Maria De Pablo De Las Heras,
Inaki De La Iglesia Nagore, Cristina Garcia Muro, Maria Luisa Poch Olivé.

Hospital San Pedro de la Rioja, Logrono.
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12:00 - 13:00
SALA 2 (Jarcia)

12:00 - 13:00
SALA 3 (Cornamusa)

0-72

DESVIACION TONICA PAROXISTICA DE LA MIRADA HACIA ABAJO

Maria Carmen Torres Torres, Carmen Maria Martin Delgado, Alicia Gonzéalez Jimeno, Amparo
Blasco Ventas, Ana Munoz Serrano.

Hospital Mancha Centro, Alcdzar de San Juan.

0-73

MOVIMIENTOS OCULARES PAROXISTICOS EN EL LACTANTE COMO SIGNO GUIA

Leyre Nuin Irujo, Virginia Saiz Ortega, Maria Jesus Martinez Gonzalez, Ainhoa Garcia Ribes,
Amaia Salmén Rodriguez, Amagoia Elosegui Castellanos, Zurifie Ortiz De Zarate Caballero.
Hospital de Cruces, Barakaldo.

Sesién Plataforma XIX: Cefalea. Abordaje de la cefalea crénica en ninos
y adolescentes

Ponente: Dr. Eduardo Martinez Salcedo

Hospital Clinico Universitario Virgen de la Arrixaca, Murcia

Moderadora: Dra. Maria Itxaso Marti Carrera

Comunicaciones Orales (O-65 - O-67)

0-65

ALICIA EN EL PAIS DE LAS MARAVILLAS. REVISION DE NUESTRA EXPERIENCIA

Maria Romo Rosado, Diana Ghandour Fabre, Maria Prados Alvarez, Jose Manuel Caballero
Caballero, Almudena Lagares Velasco, Alicia Ordénez Garcia-Hortelano, Belén Gallego Calvo.
Hospital Universitario Infanta Elena, Valdemoro.

0-66

MEDICION ECOGRAFICA DEL DIAMETRO DE LA VAINA DEL NERVIO OPTICO COMO
ESTIMACION DE LA PRESION INTRACRANEAL EN EDAD PEDIATRICA

Maria Teresa Gonzdalez Campillo!, Alberto Ferrin Dianez?, Raul Montero Yéboles?, Eduardo
Lépez Laso?, Rafael Camino Ledén4 Joaquin A. Fernandez Ramos*.

"Hospital Universitario Reina Sofia, Cérdoba; 2Unidad de Cuidados Intensivos Pediatricos
del Hospital Universitario Reina Sofia, Cérdoba; *Unidad de Neuropediatria del hospital
Universitario Reina Sofia (Cérdoba), CIBERER (Centro de Investigacion Biomédica en Red
de Enfermedades Raras, ISCIl, Madrid), IMIBIC (Instituto Maimdnides de Investigacion
Biomédica de Codrdoba), Cérdoba; “Unidad de Neuropediatria del Hospital Universitario
Reina Sofia, Cérdoba.

0-67

EFICACIA Y SEGURIDAD DE LOS BLOQUEOS ANESTESICOS EN LA CEFALEA POSTCOVID
EN EDAD PEDIATRICA

Sarai Urtiaga Valle, Eva Arias Vivas, Marta Bote Gascoén, Adrian Garcia Ron.

Hospital Clinico San Carlos, Madrid.

Sesion Plataforma XX: Neurodesarrollo (TEA y TDAH)
Ponente: Dr. Sergio Aguilera

Universidad de Navarra

Moderadora: Dra. Angela Sempere

Comunicaciones Orales (O-74 — O-76)

O-74

SINDROME DE ANGELMAN EN LA EDAD ADULTA. REVISION DE 30 CASOS
Maria Lorenzo, Ingrid Guillen, Gema Iglesias, Rosario Cazorla, Julian Lara.
Hospital Puerta de Hierro, Majadahonda.
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13:00 - 14:00
AUDITORIO

O-75
GRINPATIAS, UN LARGO RECORRIDO POR DELANTE

Ingrid Guillén Onandia, Gema Iglesias Escalera, Rosario Cazorla Calleja, Maria Lorenzo Ruiz,
Julian Lara Herguedas, Francisco Martinez Pérez, Luis Fernando Lopez P3jaro.
Hospital Puerta de Hierro, Majadahonda.

0O-76 PRESELECCIONADA PREMIO

SIGMA-PMM2: UNA FIRMA DE MICROARN EN PLASMA PARA LA ATROFIA CEREBELOSA
DEBIDA A PMM2-CDG

Florencia Epifani', Cabus Lluc?, Gregorio Alexander Nolasco!, Patricia Fernandez Pareja’,
Gisela Marquez, Adridn Alcald!, Silvia Carbonell Sala3 Cristina Hernando Davalillo', Joao
Curado? Mercedes Serrano'.

"Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat; 2Flomics Biotech, Barcelona; 3Centro de
Regulacion Gendémica, Barcelona.

Conferencia de Clausura:

Transicion de la atencion pediatrica a la adulta en pacientes con
enfermedades neurolégicas. El modelo con la PKU y otros EIM.

Ponente: Dr. Jaume Campistol Plana
Hospital Sant Joan De Déu, Barcelona.
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Sesion de posters I: Genética y dismorfologia |
27 de mayo de 2022 -13:30
Pantalla 1

P-001

SINDROME DE COFFIN-SIRIS, SEGUIMIENTO MULTIDISCIPLINAR EN UN HOSPITAL TERCIARIO

Margarita Castro Rey, Selma Vazquez Martin, Pilar Bahillo Curieses, Maria José Bartolomé Albistegui, Sara Rellan,
Rebeca Garrote Molpeceres, Maria Martin Hernandez, Maria Plata Garcia, Lourdes Herrera Quilon.

Hospital Clinico Universitario, Valladolid.

P-002

REVISION REGIONAL DE CASOS SINDROME PHELAN-MCDERMID

Inmaculada Martinez Albaladejo’, Lourdes Cean Cabrera?, Ana Teresa Serrano Antéon?, Estefania Cremades Sanchez),
Carmen Martinez FerrandeZz', Salvaro Ibafez Micé?, Davinia De San Nicolas Fuertes?, Sofia Ortigosa Gomez? Encarnacion
Guillén Navarro?, Eduardo Martinez Salcedo?.

"Hospital General Universitario Santa Lucia, Cartagena; 2Hospital Universitario Virgen de la Arrixaca, Murcia.

P-003

¢SON ADECUADOS LOS CRITERIOS CLASICOS DEL SINDROME DE CORNELIA DE LANGE PARA LAS DELECIONES
DEL GEN BRD4?

Maria Virginia Montiel', Adrian Alcala San Martin?, Lydia Alejandra Vargas Salazar®, Roser Nogues Orte“ Anna Fernandez
Romero*, Jesus Casas®, Cristina Hernando-Davalillo?, Rosa Coca Jordan%, Mercedes Serrano Gimare®.

"Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat; 2Hospital Sant Joan de Deu, Department of Genetic and Molecular
Medicine IPER, Institut de Recerca, Esplugues de Llobregat; *Hospital Sant Joan de Deu, Fundacién Aspace Catalunya,
Esplugues de Llobregat; “Fundacion Aspace Catalunya, Esplugues de Llobregat; *Hospital Sant Joan de Deu, Servicio
de neuropediatria, Esplugues de Llobregat; ®Hospital Sant Joan de Deu, Neuropediatria, Centro de Investigacion
Biomédica en Red de Enfermedades Raras (CIBERER), Instituto de Salud Carlos Ill, Esplugues de Llobregat.

P-004

EL ANALISIS DEL EXOMA COMPLETO BASADO EN EL GENOTIPO PERMITE LA IDENTIFICACION DE VARIANTES
DIAGNOSTICAS Y CANDIDATAS MAS ALLA DE LOS GENES ESTABLECIDOS

Christéle Du Souich!, Rocio Sanchez-Alcudial, Kirsty Wells!, Lotta Koskinen'!, Maria Calvo Del Castillo', Raquel Pérez-
Carro, Angel Aledo-Serrano? Sari Tuupanen!, Tiia Kangas-Kontio', Milja Kaare'.

'Blueprint Genetics, Helsinki; 2Hospital Ruber Internacional, Madrid.

P-005

SINDROME DE MYHRE

Margarita Fernandez Polo', Marta Alemany Albert!, Virginia Ballesteros Cogollos', José Juan Alcén Saez!, Julio Alvarez
Pitti", Purificacion Marin Reinaz

'Consorcio Hospital General Universitario de Valencia, Valencia; 2Hospital Universitario La Fe, Valencia.

P-006

FENOTIPO CLiNICO DE PACIENTES CON SINDROME DE PIERPONT

Maria Luisa Labaig Caturla', Marta Alemany Albert!, Virginia Ballesteros Cogollos', Antonio Gonzalez-Meneses Lépez?,
Antonio Gil-Nagel Rein?3.

'Consorcio Hospital General Universitario de Valencia, Valencia; ?Hospital Universitario Virgen del Rocio, Sevilla;
3Hospital Ruber Internacional, Madrid.

28



P-007

AMPLIANDO EL FENOTIPO CLASICO ASOCIADOS A SPAST

Gregorio Alexander Nolasco Tovar!, Daniel Natera-De Benito?, Roser Urreizti®, Monica Roldan*, Cristina Hernando?,
Carlos Ortez?, Ana Codina®, M. Luisa Ramirez?, Andres Nascimento?, Mercedes Serrano Gimarés.

'Departamento de Neurologia Pediatrica Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat; 2Unidad de Patologia
Neuromuscular Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat; *U-703 Centro de Investigacion Biomédica en
Red de Enfermedades Raras (CIBERER), Instituto de Salud Carlos Ill, Esplugues de Llobregat; “Unidad de Microscopia
Confocal e Imagen Celular, Departamento de Medicina Genética y Molecular, Instituto Pediatrico de Enfermedades
Raras, Esplugues de Llobregat; *Servicio de Medicina Genética y Molecular, Instituto Pedidtrico de Enfermedades
Raras, Hospital Sant Joan de Déu, Esplugues de Llobregat; ®Biobank. Hospital Sant Joan de Déu, Esplugues de
Llobregat; "Quantitative Genomic Medicine Laboratories, gGenomics, Esplugues de Llobregat; 8Departamento de
Neurologia Pediatrica y Genitica clinica Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat.

P-008

SINDROME DE BORIESON-FORSSMAN-LEHMANN. UNA FAMILIA CON MAYOR AFECTACION EN LA MUJER

Jorge Garcia Ezquiaga', Fatima Olalla Nadal', Cristina Gonzalez Gonzalez?, Mercedes Alonso Cristobo?® Maria Eugenia
Oros Milian!, Susana Hernangdmez Vazquez, Julio Ernesto Peralta Salas!, Carmen Hinojosa Mateo!, Clara Garcia-
Bermejo Garcia', Carlos Maria Garcia-Vao Bel'.

'Hospital del Tajo, Aranjuez; 2Hospital Infanta Sofia, San Sebastian de los Reyes; *Hospital Quirénsalud Sur, Alcorcén.

P-009

EXPRESION FENOTIPICA DE DOS PACIENTES NO EMPARENTADAS CON HIPOPLASIA PONTOCEREBELOSA TIPO
2D POR ALTERACIONES GENETICAS IDENTICAS EN EL GEN SEPSECS

Alba Gabalddn Albero, Ana Victoria Marco Hernandez, Francisco Martinez Castellano, Alejandro Montoya Filardi,
Miguel Tomas Vila.

Hospital Universitario La Fe, Valencia.

P-010

MUTACIONES EN GRIN2A CAUSA DE EPILEPSIA Y DIFICULTADES EN EL LENGUAJE

Javier Del Solar Rico, Diego Pascual-Vaca Gémez, Andrea Campo Barasoain, Laura Gonzalez Hernandez, Ana Carbonero
Santaella.

Hospital Universitario Virgen Macarena, Sevilla.

Sesion de posters Il: Epilepsia |
27 de mayo de 2022 -13:30
Pantalla 2

P-021

TOXICIDAD EN NEUROIMAGEN ASOCIADA A VIGABATRINA: EXPERIENCIA EN UN CENTRO DE TERCER NIVEL
César Rodriguez Sanchez, Jose Manuel Caballero Caballero, Gloria Lopez Sobrino, Pilar Tirado Requero, Maria Del Mar
Garcia Romero, Jose Fernandez-Cuesta Penafiel, Ramodn Velazquez Fragua, Samuel Ignacio Pascual Pascual.
Hospital Universitario La Paz, Madrid.

P-022

PERFIL CLINICO Y MANEJO DEL PACIENTE CON SINDROME DE DRAVET EN LA PRACTICA CLIiNICA ESPANOLA
Rocio Sanchez-Carpintero Abad', Susana Roldan Aparicio?, Javier Aparicio Calvo®.

'Clinica Universidad de Navarra, Pamplona; ?Neuropediatria. Servicio de Pediatria. Unidad de referencia nacional
(CUSR) de Cirugia de la Epilepsia, Hospital Virgen de las Nieves, Granada; *Unidad de Epilepsia, Servicio de Neurologia,
Hospital pediatrico Sant Joan de Déu, Barcelona.

P-023

HETEROTOPIAS NODULARES PERIVENTRICULARES, CAUSA DE EPILEPSIA FARMACOREFRACTARIA

Marlin Liz Bejaran, Carlos Valera, Javier Aparicio, Alia Ramirez, Carme Fons, Ariadna Borras, Jordi Muchart, Mdnica
Rebollo, Anna Lépez -Sala, Jana Dominguez -Carral.

Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat.
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P-024

EPILEPSIA CON CRISIS REFLEJAS: CARACTERISTICAS ELECTROCLINICAS Y PRONOSTICO EN LA EDAD PEDIATRICA
Nelson Alvarenga, Javier Aparicio, Alia Ramirez, Carlos Valera, Jordi Muchart, Santiago Candela, Luis Mendez, Marlin
Liz, Verénica Artiga, Jana Dominguez Carral.

Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat.

P-025

JEAVONS, NO SOLO UN SINDROME EPILEPTICO

Maria Ballara Petitbd!, Maria Ballara Petitbd?, Eva Gutiérrez Delicado? Carmen Martin Fernandez?, Marco Heppe
Montero?, David Mansilla Lozano?, Elena Gonzalez Alguacil?, Victor Soto Insuga? Maria Luz Ruiz Falcé?, Juan José
Garcia Pefhas?

'Hospital Universitari Germans Trias i Pujol, Badalona; 2Hospital Infantil Universitario Nifio Jesus, Madrid.

P-026

CARACTERISTICAS ELECTRO-CLINICAS DE LA EPILEPSIA Y EVOLUCION NEUROCOGNITIVA EN PACIENTES
PEDIATRICOS CON DISPLASIA CORTICAL FOCAL IIA

Luis Méndez Jiménez, Carlos Valera Davila, Javier Aparicio Calvo, Alia Ramirez Camacho, Anna Lopez Sala, Andrea
Palacio Navarro, Jordi Muchart, Santiago Candela, Jana Dominguez Carral.

Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat.

P-027

ENCEFALOPATIA RELACIONADA CON ESTADO EPILEPTICO DURANTE EL SUENO LENTO. NUESTRA EXPERIENCIA
Ingrid Guillén Onandia, Rosario Cazorla, Maria Lorenzo, Gema Iglesias, Julian Lara, Alberto Ignacio Perez De Vargas,
Edwin Ebrat.

Hospital Puerta de Hierro, Majadahonda.

P-028

TRATAMIENTO Y RESPUESTA PRECOZ EN SINDROME DE WEST

Elena Gonzalez Alguacil, Victor Soto Insuga, Juan José Garcia Penas, Beatriz Bernardino Cuesta, Laura Lépez Marin,
Maria Jiménez Legido, Verdnica Cantarin Extremera, Marta Garcia Fernandez, Maria Justel Rodriguez, Maria Luz Ruiz
Falco Rojas.

Hospital del Niflo Jesus, Madrid.

P-029

¢SON LA EPILEPSIA AUSENCIA INFANTIL Y JUVENIL SINDROMES CON UN PRONOSTICO DIFERENTE?
Ana Gutiérrez Rodriguez, Patricia Aguilera Lépez, Francisco Javier Aguirre Rodriguez, Julio Ramos Lizana.
Hospital Torrecardenas, Almeria.

Sesioén de posters lll: Enfermedades Metabdlicas |
27 de mayo de 2022 - 13:30
Pantalla 3

P-040

EVOLUCION A SINDROME DE KEARNS-SAYRE TRAS DEBUT COMO ENFERMEDAD DE PEARSON: NUESTRA
EXPERIENCIA

Raquel Pérez Delgado', Fernando Martinez Calvo', Miguel Lafuente Hidalgo?, Inmaculada Garcia Jiménez', Javier Lopez
Pisén’, Jose Luis Pefa Segura', Lorena Monge Galindo!, Pilar Abenia Usén', Amparo Lopez Lafuente'.

"Hospital Infantil Miguel Servet, Zaragoza; 2Hospital San Jorge, Huesca.
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P-041

DEFICIENCIA DE SUCCINICO SEMIALDEHIDO DESHIDROGENASA: EXPANDIENDO EL ESPECTRO FENOTIPICO Y
GENOTIPICO

Natalia Palacios Palacios!, Oya Kuseyri Hubschmann?, Mireia Olivella®, Roser Pons*, Gabriella Horvath®, Thomas Lucke®,
Cheuk-Wing Fung’, Angels Garcia-Cazorla® Thomas Opladen?.

'Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat; 2University Children’s Hospital Heidelberg, Division of Child
Neurology and Metabolic Disorders, Heidelberg, Germany, Heidelberg; *Bioinfomatics and Medical Statistics Group,
University of Vic-Central University of Catalonia, Vic, Spain, Vic; “First Department of Pediatrics of the University of
Athens, Aghia Sofia Hospital, Athens, Greece; University of British Columbia, Department of Pediatrics, Division
of Biochemical Genetics, BC Children’s Hospital, Vancouver, BC, Canada; ¢University Children’s Hospital, St. Josef-
Hospital, Ruhr-University Bochum, Bochum, Germany, Bochum; ’Department of Pediatrics and Adolescent Medicine,
The Hong Kong Children’s Hospital, Hong Kong; éinborn errors of metabolism Unit, Department of Neurology, Institut
de Recerca Sant Joan de Déu and CIBERER-ISCIII, Esplugues de Llobregat.

P-042

NIVELES DE 3-O-METILDOPA EN NUESTRA COMUNIDAD: DETERMINAR LA PREVALENCIA DE LA DEFICIENCIA DE
L-AMINOACIDO AROMATICO DESCARBOXILASA (AADCD)

Maria Antonia Grimalt Calatayud', Jdlia Rubies Olives?, Marina Caner Faig? Fernando Ferragut Ferratjans® Ana Valero
Mut?, Miguel Carmona Belda!, Esther Cérdoba Borras', Elena Miravet Fuster!, Montserrat Pons Rodriguez, Maria
Angeles Ruiz GémeZ!

"Hospital Universitari Son Espases, Palma; ?Hospital de Manacor, Manacor; *Fundacién Hospital Son Llatzer, Son Ferriol.

P-043

SINDROME DE KEARNS SAYRE DE INICIO ATiPICO

Maria Martinez Copete, Salvador |banez Mico, Teresa Osuna Garcia, Helena Alarcén Martinez, Lourdes Alicia Cean
Cabrera, Maria Josefa Martinez Garcia, Francisca Valera Parraga, Eduardo Martinez Salcedo, Juan José Nieto Barceld.
Hospital Universitario Virgen de la Arrixaca, Murcia.

P-044

ENCEFALOPATIA MITOCONDRIAL DE DEBUT NEONATAL

Diego Viguera Elias, Leyre Lopez Fernandez, Beatriz Fernandez Vallejo, Inés Esteban Diez, Myriam Salva Arteaga,
Patricia Campos Magallén.

Hospital San Pedro de la Rioja, Logrofo.

P-045

FENOTIPO “DEFICIT DE GLUT-1-LIKE” EN PACIENTE CON TRASTORNO RELACIONADO A POLG Y BUENA
EVOLUCION CLIiNICA TRAS TRATAMIENTO CON DIETA CETOGENA

Andrea Sariego Jamardo', Domingo Gonzalez Lamufo!, Dario Ortigoza-Escobar? A. |. Vega Pajares!, V. A. Orefa
Ansorena', M. S. Pérez Poyato'.

'Hospital Universitario Marqués de Valdecilla, Santander; 2Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat.

P-046

IMPORTANCIA DE LA GENETICA EN LAS ATAXIAS DEGENERATIVAS. A PROPOSITO DE TRES CASOS

Victor Rios Mendoza, Paula Férreo Santos, Elena Martinez Del Val, Elena Porras Lépez, Carmen Espinds, Miguel Angel
Martinez Granero, Asuncién Garcia Pérez.

Fundacion Hospital Alcorcén, Alcorcén.

P-049

FORMAS DETENIDAS EN LA ADRENOLEUCODISTROFIA LIGADA A X CEREBRAL. UNA ENTIDAD A CONOCER
Verdnica Cantarin Extremera', Maria Jiménez Legido!, Beatriz Bernardino Cuesta? Laura Lépez Marin', Gustavo J
Melen', Maria Concepcién Fournier Del Castillo!, Silvia Camara Barrio', Raquel Blanco®, Manuel Ramirez Orellana’, Luis
Gonzalez Gutiérrez-Solana'.

"Hospital Infantil Universitario Niflo Jesus, Madrid; 2Hospital del Nifio Jesus, Madrid; *Hospital Universitario Central de
Asturias, Oviedo.
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Sesién de posters IV: Enfermedades Neuromusculares |
27 de mayo de 2022 -13:30
Pantalla 4

P-060

INCERTIDUMBRE Y LA TOMA DE DECISIONES EN LA ATROFIA MUSCULAR ESPINAL

Ignacio Malaga', Ana Camacho?, Paola Diaz Abdés?, Maria Brafas®, Rosana Cabello Moruno®, Victoria Sdnchez Menéndez?,
Maria Terzaghi4, Jorge Maurifio®, Gustavo Saposnik®.

Hospital Universitario Central de Asturias, Oviedo; 2Hospital Universitario 12 de Octubre, Madrid; *Roche Farma, Madrid;
“Clinical Outcomes & Decision Neuroscience Unit, Li Ka Shing Institute, Toronto; *Division of Neurology, Department of
Medicine, St. Michael's Hospital, Toronto.

P-061

LA NUEVA VARIANTE DE ANXAI1 P.ASP4OILE CAUSA DISTROFIA MUSCULAR OCULOFARINGEA PEDIATRICA Y
MUESTRA LA RELEVANCIA PATOGENICA DEL ASP40 EN LOS TRASTORNOS DEL ESPECTRO ANXATI

Daniel Natera De Benito, Jonathan QOlival, Cristina Jou, Anna Codina, Jesica Expdsito Escudero, Laura Carrera Garcia,
Carlos Ortez, Francesc Palau, Andrés Nascimento, Janet Hoenicka.

Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat.

P-062

MUTACIONES MISSENSE EN DTNA CAUSAN UNA NUEVA DISTROFIA MUSCULAR DE HERENCIA DOMINANTE
Daniel Natera De Benito, Cristina Jou, Anna Codina, Carlos Ortez, Laura Carrera Garcia, Jesica Expdsito Escudero, Delia
Yubero, Loreto Martorell, Janet Hoenicka, Andrés Nascimento.

Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat.

P-063

TIEMPOS DE DIAGNOSTICO E INICIO DE TRATAMIENTO EN LOS PACIENTES CON ATROFIA MUSCULAR ESPINAL
(AME) TIPO 1 DEL REGISTRO NACIONAL DE PACIENTES “REGISTRAME"

Maria Grazia Cattinari', Mencia De Lemus?, Maria Dumont?, Eduardo Tizzano*.

"FundAME fundacion de atrofia muscular espinal, Barcelona; 2FundAME fundacién de atrofia muscular espinal SMA
Europe, Madrid; *FundAME fundacién de atrofia muscular espinal, Madrid; “Hospital Valle Hebron, Barcelona.

P-064

REVISION DE CASOS DE DISTROFIA MIOTONICA DE STEINERT CONGENITA EN NUESTRO CENTRO

Pablo Sierra Capitan, Ana Pareja Bosch, Maria Mufioz Cabeza, Alvaro Villarejo Pérez, Mercedes Lépez Lobato.
Hospital Universitario Virgen del Rocio, Sevilla.

P-065

HALLAZGOS EN LA NEUROIMAGEN DE UNA SERIE DE PACIENTES CON DISTROFIA MIOTONICA CONGENITA
Maria Munoz Cabeza, Ana Pareja Bosch, Carmen Sanchez De Puerta Laguna, Mercedes Lopez Lobato.

Hospital Universitario Virgen del Rocio, Sevilla.

P-066

DISTONIA DE INICIO TARDIO ¢ES UN DIAGNOSTICO OBSOLETO?

Ana Victoria Marco HernandeZz', Alba Gabaldén Albero?, Miguel Tomas Vila2.

'Instituto Investigacion Sanitaria La Fe, Valencia; 2Hospital Universitario La Fe, Valencia.

P-067

POMT2 Y SU REPERCUSION EN LA HIPOTONIA NEONATAL, CUANDO PENSAR EN ELLO

Margarita Castro Rey', Selma Vazquez Martin!, Vanesa Matias Del Pozo', Lourdes Herrera Quilon', Laura Carrera Garcia?,
Andres Nascimiento Osorio?, Daniel Natera De Benito%

"Hospital Clinico Universitario, Valladolid; 2Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat.

P-068

NO SE TRATA DE TORPEZA

Beatriz Flores Méndez, Ana Carbonero, Diego Pascual-Vaca, Andrea Campo, Angel Gémez, Paloma Cantos Masa.
Hospital Universitario Virgen Macarena, Sevilla.
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P-069

SINDROMES MIASTENICOS CONGENITOS DE DEBUT EN EDAD ESCOLAR POR VARIANTES EN LOS
GENES DOK?7 Y GMPPB

Maria Teresa Gonzalez Campillo', Joaquin A. Fernandez Ramos?.

"Hospital Universitario Reina Sofia, Cérdoba; 2Unidad de Neuropediatria del Hospital Universitario Reina Sofia, Cérdoba.

Sesion de posters V: Patologia Vascular
27 de mayo de 2022 - 17:45
Pantalla 1

P-080

ICTUS ISQUEMICO EN PEDIATRIA: UNA PATOLOGIA EN AUGE

Cristina Juberias Alzueta, Patricia Pena Gil, Maria Esther Vazquez Lépez, Laura Pérez Gay, Roberto Pérez Pacin.
Hospital Universitario Lucus Augusti, Lugo.

P-081

ACCIDENTE CEREBROVASCULAR ISQUEMICO POR SARS-COV-2 EN UN ADOLESCENTE PREVIAMENTE SANO
Maria Justel Rodriguez, Virginia Ainhoa Orefla Ansorena?, Andrea Sariego Jamardo? Maria Socorro Pérez Poyato?,
Andrea Godmez Arce?, Daniel Pérez Gonzalez?, Carolina Santos Lorente?, Maria Ansé Mota?, Beatriz Jiménez Montero?,
Cristina Alvarez Alvarez2.

"Hospital del Nifio Jesus, Madrid; 2Hospital Universitario Marqués de Valdecilla, Santander.

P-082

MIELITIS LONGITUDINAL EXTENSA EN CONTEXTO DE VASCULITIS DEL SISTEMA NERVIOSO CENTRAL, VASCULITIS
RETINIANA Y ARTROPATIA, ;: PODRIA SER UNA ENFERMEDAD DE WHIPPLE?

Francisca Valera Parraga, Eduardo Martinez Salcedo, Pablo Mesa Del Castillo Bermejo, Ana Menasalvas Ruiz, Ines Yago
Ugarte, Helena Alarcdn Martinez, Salvador Ibanez Micd, Lourdes Cean Cabrera, Maria Josefa Martinez Garcia.
Hospital Universitario Virgen de la Arrixaca, Murcia.

P-083

EL PELIGRO DE REMATAR DE CABEZA

Borja Lana Ruiz, Otilia Martinez-Mugica Barbosa, Itxaso Marti Carrera.
Hospital Universitario Donostia, San Sebastian.

P-084

MIELITIS TRANSVERSA RECIDIVANTE SECUNDARIA A MALFORMACION ARTERIO-VENOSA

Ana Abenza Lasso De La Vega, Mirian Rubio Rubio, Cristina Mora Caballero, Marta Gutierrez Gacia, Marta Ruiz Sanchez,
José Garcia Marti, Yolanda Alvarez Gacia, M? Dolores Teva Galan, M? Nieves Picéd Alfonso, Fernando Antonio Aleixandre
Blanquer.

Hospital General de Elda, Elda.

P-085

ENCEFALITIS AUTOINMUNE ANTI-NMDAR COMO DEBUT DE LUPUS ERITEMATOSO SISTEMICO

REPORTE DE CASO

Verdnica Dolores Artiga Pérez, Karla Violeta Flores Vaquerano? Luis José Guzman Flores®, Luis Alberto Valencia
Flores* Nelson Mauricio Alvarenga Lépez', German Rodriguez®, Carlos Ignacio Ortez Gonzalez'.

'Hospital Sant Joan de Deu, Servicio Neuropediatria, Esplugues de Llobregat; 2Hospital Nacional de Nifios Benjamin
Bloom, Servicio Neuropediatria, San Salvador; *Hospital Nacional de Niflos Benjamin Bloom, Unidad de cuidados
Intensivos, San Salvador; “Hospital Nacional de Nifios Benjamin Bloom, Servicio Reumatologia, San Salvador; *Hospital
Nacional Rosales, Servicio Neurologia, San Salvador.

P-086

({MALFORMACION ARTERIOVENOSA O ANGIOPATIA CEREBRAL PROLIFERATIVA?

Alicia Fernandez Gonzalez, Laura Garcia Ferndndez, Patricia Arias Bueso-Inchausti, Gema Lafuente Gémez, Eduardo
Rodriguez Pascual, Estibaliz Barredo Valderrama, Almudena Chacdn Pascual, Pedro De Castro De Castro, Maria
Concepcién Miranda Herrero, Maria Vazquez Lépez.

Hospital General Universitario Gregorio Marafién, Madrid.
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P-087

ASPERGILOSIS INVASIVA CON AFECTACION DEL SISTEMA NERVIOSO CENTRAL: UN CASO DE ICTUS ISQUEMICO
Alicia Fernandez Gonzalez, Laura Garcia Fernandez, Patricia Arias Bueso-Inchausti, Gema Lafuente Goémez, Rafael Leal
Hidalgo, Almudena Chacdn Pascual, Estibaliz Barredo Valderrama, Maria Vazquez Lépez, Maria Concepcién Miranda
Herrero, Pedro De Castro De Castro.

Hospital General Universitario Gregorio Marafién, Madrid.

P-088

CRISIS CONVULSIVA COMO PRIMERA MANIFESTACION DE UNA CAVERNOMATOSIS MULTIPLE: A PROPOSITO DE
UN CASO

Miren Iranzu Esparza Garrido, Ariadna Sanchez Suarez, Santiago Alonso Yanez, Patricia Bravo Arcicollar, Celia Pascual
Garcia, Sara Guillén Martin, Andrés Alcaraz Romero.

Hospital Universitario de Getafe, Getafe.

P-089

MACROCEFALIA: NO SIEMPRE ES LO QUE PARECE

Angel Gémez Calero, Beatriz Flores Mendez, Maria Angeles Luque Alvarez, Diego Pascual Vaca Gémez, Andrea Campo
Barasoain, Irene Alonso Pérez.

Hospital Universitario Virgen Macarena, Sevilla.

Sesion de posters VI: TPNE y Cefalea
27 de mayo de 2022 - 17:45
Pantalla 2

P-090
HIPERTENSIONINTRACRANEALIDIOPATICA:PROTOCOLODEMANEJOINICIALYSEGUIMIENTOMULTIDISCIPLINAR
Carmen Martinez Ferrandez', Inmaculada Martinez Albaladejo!, Estefania Cremades Sanchez', Concepcién Molero
Izquierdo!, Daniel Sanchez Martinez', Laura Martinez Campillo!, Yésica Martinez Paredes!, Patricia Navarro Sanchez,
Salvador Ibafnez Micd?, Josefa Martinez Garcia?

"Hospital Universitario Santa Lucia, Cartagena; 2Hospital General Universitario Virgen de la Arrixaca, Murcia.

P-091

DESCRIPCION GENOTIPICA Y FENOTIPICA DE UNA SERIE DE PACIENTES CON DIAGNOSTICO GENETICO DE
HIPEREKPLEXIA: NO TODO ES EL SOBRESALTO

Maria Teresa Gonzalez Campillo!, Jesus Molina Romero!, Noemi Nufez Enamorado?, Jair Tenorio®, Pablo Lapunzina3,
Victor Martinez Glez?, Eduardo Lopez Laso“.

"Hospital Universitario Reina Sofia, Cérdoba; 2Hospital Universitario 12 de Octubre, Madrid; *CIBERER (Centro de
Investigacion Biomédica en Red de Enfermedades Raras, ISCIl, Madrid, Espafa), Institute of Medical and Molecular
Genetics (INGEMM, IdiPAZ, Hospital Universitario La Paz-UAM, Madrid, Espafna), ITHACA (European Reference Network
on Rare Congenital Malformations and Rare Intelectual Disability, Bruselas, Bélgica), Madrid; “Unidad de Neurologia
Pediatrica del Hospital Universitario Reina Sofia (Cdérdoba), CIBERER (Centro de Investigacion Biomédica en Red de
Enfermedades Raras, ISCIl, Madrid, Espana), IMIBIC (Instituto Maimdénides de Investigacion Biomédica de Cordoba,
Espana), Coérdoba.

P-092

NINA CON MOVIMIENTOS ANORMALES

Patricia Valero Menchén, César Rodriguez Sanchez, Cristina Castafo De La Mota, Estefania Barral Mena, Enrique Calvo
Aranda, Alberto Esquivel Lopez.

Hospital Infanta Leonor, Madrid.

P-093

CEFALEA Y TRASTORNO DEL SUENO EN RELACION A ESCOLIOSIS INFANTIL. NEUROPEDIATRIA EN TIEMPOS
PANDEMICOS

Andrea Sariego Jamardo, Maria Lopez De Vihaspre Vera-Fajardo, Verdnica Fernandez Cabo, M. S. Pérez Poyato, V. A.
Orefa Ansorena.

Hospital Universitario Marqués de Valdecilla, Santander.
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P-094

HIPERTENSION INTRACRANEAL Y PLEOCITOSIS EN LIQUIDO CEFALORRAQUIDEO COMO MANIFESTACIONES
DEL LINFOMA CEREBRAL PRIMARIO.

Teresa Osuna Garcia, Helena Alarcon Martinez, Maria Martinez Copete, Juan José Nieto Barceld, Salvador Ibafhez Mico,
Francisca Valera Parraga, Maria Josefa Martinez Garcia, Lourdes Alicia Cean Cabrera, Eduardo Martinez Salcedo.
Hospital Universitario Virgen de la Arrixaca, Murcia.

P-095

NARCOLEPSIA TIPO-1: HIPERSOMNIA Y TRASTORNO DE CONDUCTA ASOCIADO
Marta Del Pino Garcia, Maria Salvador Canibano, Laura Carrién De Blas.

Complejo Hospitalario Universitario de Canarias, San Cristobal de La Laguna.

P-096

HIPERTENSION INTRACRANEAL ASOCIADA SINDROME DE HAJDU CHENEY

Amos Rios, Jesica Exposito, Daniel Natera, Marlin Liz, Rosa Bou, Maria Victoria Becerra, Alejandro Peiro, Marta Gémez
Chiari, Andrés Nascimento, Carlos Ortez.

Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat.

P-097

HIPEREKPLEXIA SINTOMATICA FUERA DEL PERIODO NEONATAL

Raquel Buenache Espartosa, Saray Rekarte Garcia, Antonio Pedrera Mazarro, Sonia De Pedro Baena, Gustavo Lorenzo
Sanz.

Hospital Ramon y Cajal, Madrid.

P-098

HIPERTENSION INTRACRANEAL IDIOPATICA EN PEDIATRIA: UNA ENTIDAD INFRECUENTE Y POTENCIALMENTE
GRAVE.

Patricia Pena Gil, Maria Esther Vazquez Lépez, Cristina Juberias Alzueta, Roberto Pérez Pacin.

Hospital Universitario Lucus Augusti, Lugo.

P-099

HEMIPLEJIA ALTERNANTE DE LA INFANCIA

Belen Ortufio Yepes, Jesus Garcia Tena, Vicente Bernat Montoya, Marta Alvarez Martin, Irene Grau Mafianos, Cristina
Barreira Barreal, Angela Bonilla Tramoyeres.

Hospital General, Castellén de la Plana.

Sesion de posters VII: Epidemiologia y enfermedades Infecciosas
27 de mayo de 2022 - 17:45
Pantalla 3

P-100

EVALUACION DEL TRATAMIENTO CON GLICOPIRRONIO EN PACIENTES CON SIALORREA

Marta Andrés De Alvaro, Cristina Alcaide Baena, Mario Urbano Martin, Inés Segovia Molina, Beatriz De La Calle Garcia,
Ramon Cancho Candela.

Hospital Universitario del Rio Hortega, Valladolid.

P-101

DIETA CETOGENICA COMO ALTERNATIVA TERAPEUTICA EN PACIENTES CON HEMIPLEJIA ALTERNANTE DE LA
INFANCIA

Jennifer Anticona Huaynate!, Jaume Campistol', Cristina Caceres?, Ramon Velazquez®, Anna Duat, Maria Lorenzo
Ruiz®, Marta Correa®, Grupo Investigador Espafiol Hemiplejia Alternante De La Infancia', lahcrc Consortium?, Carmen
Fons Estupifa'.

'Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat; 2Hospital Universitario Infanta Cristina, Badajoz; *Hospital
Universitario La Paz, Madrid; “Hospital del Nifo Jesus, Madrid; *Hospital Puerta de Hierro, Majadahonda; ¢Hospital
Universitario Virgen del Rocio, Sevilla; "Duke University School of Medicine, North Carolina.
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P-102

PROYECTO CHARLOTTE: CONSENSO MULTIDISCIPLINAR DE RECOMENDACIONES PARA EL USO DE PATIENT
REPORTED OUTCOMES EN LA PRACTICA CLiNICA DE ATENCION AL SINDROME DE DRAVET

Angel Aledo-Serrano!, Grupo De Trabajo Charlotte?.

"Hospital Ruber Internacional, Madrid; 2Varios, Madrid.

P-103

RENDIMIENTO DEL DIAGNOSTICO GENETICO EN PACIENTES PEDIATRICOS CON TRASTORNOS DEL
NEURODESARROLLO

Guillermo Fernando Ruiz-Ocana De Las Cuevas, Elsa Maria Santana Cabrera, Claudia Olalla Pérez, Eva Arias Vivas,
Daniel Trigo Gonzalez, Adrian Garcia Ron.

Hospital Clinico San Carlos, Madrid.

P-104

MENINGOENCEFALITIS TUBERCULOSA: NUESTRA EXPERIENCIA EN DOS CASOS DE EVOLUCION DISPAR

Diego Viguera Elias!, Cristina Toledo Gotor!, Raquel Bernadd Fonz? Leyre Lépez Fernandez', Ana Ibiricu Lecumberri',
Maialen Kortabarria Elguero.

'Hospital San Pedro de la Rioja, Logrono; 2Hospital Virgen del Camino, Pamplona.

P-105

SINDROME DE ALICIA EN EL PAIS DE LAS MARAVILLAS ;:TAMBIEN POR COVID?

Maria Prados Alvarez, Diana Ghandour Fabre, Jose Manuel Caballero Caballero, Antonio Diaz Negrillo, Enrique La
Orden Izquierdo.

Hospital Universitario Infanta Elena, Valdemoro.

P-106

TOXOPLASMOSIS CONGENITA: UNA ENTIDAD A RECORDAR

César Rodriguez Sanchez!, Patricia Valero Menchen!, Cristina Castafio De La Mota', Jose Manuel Caballero Caballero?
'Hospital Infanta Leonor, Madrid; 2Hospital Universitario La Paz, Madrid.

P-107

INFECCION POR SARS-COV-2 EN PACIENTES CON EPILEPSIA DE DIFICIL CONTROL

Raquel Buenache Espartosa, Saray Rekarte Garcia, Sinziana Stanescu, Antonio Pedrera Mazarro, Guillermmo Martin
Palomeque, Sonia De Pedro Baena, Gustavo Lorenzo Sanz.

Hospital Ramon y Cajal, Madrid.

P-108

HIPOTONIA DEL LACTANTE: EL BOTULISMO SIGUE PRESENTE

Laura Garcia Fernandez, Alicia Fernandez Gonzalez, Patricia Arias Bueso-Inchausti, Laura Sanchez Barriopedro, Sara
Vila Bedmar, Almudena Chacdn Pascual, Ana Paloma Polo Arrondo, Cecilia Alejandra Duran, Pedro De Castro De
Castro, Lucia Carrascén Gonzalez-Pinto.

Hospital General Universitario Gregorio Marafién, Madrid.

P-109

PATOLOGIA NEUROLOGICA INMUNOMEDIADA Y SARS-COV-2

Asun Diaz GomeZ', Gemma Aznar Lain?, Nuria Lopez Segura?.

'Hospital del Mar y Hospital de Sant Pau, Barcelona; ?Hospital del Mar, Barcelona.

Sesion de posters VIII: Neurodesarrollo, inflamatorias y malformaciones
27 de mayo de 2022 - 17:45
Pantalla 4

P-110

SINDROME MILLER-FISHER EN LA EDAD PEDIATRICA: ESTUDIO DESCRIPTIVO RETROSPECTIVO A NIVEL
REGIONAL

Estefania Cremades Sanchez, Inmaculada Martinez Albaladejo’, Carmen Martinez Ferrandez!, Eduardo Martinez
Salcedo?, Lourdes Cean Cabrera?, Francisca Valera Parraga? Salvador Ibafez Mico? Helena Alarcén Martinez?, Maria
Josefa Martinez Garcia?

'Hospital General Universitario Santa Lucia, Cartagena; 2Hospital Universitario Virgen de la Arrixaca, Murcia.
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P-M

TRASTORNOS DEL NEURODESARROLLO EN NUESTRO GRUPO DE ANEUPLOIDIAS EN CROMOSOMAS SEXUALES
Victor Rios Mendoza, Elena Martinez Del Val, Paula Férreo Santos, Elena Porras Lépez, Miguel Angel Martinez Granero,
Asuncion Garcia Pérez.

Fundacion Hospital Alcorcén, Alcorcén.

P-112

UTILIDAD DE LA TOMOGRAFIA DE COHERENCIA OPTICA EN PACIENTES PEDIATRICOS CON UN SINDROME
DESMIELINIZANTE ADQUIRIDO

Elianet Fonseca Perez', Gemma Olivé-Cirera!, Cristina Del Prado? Gemma Romeu?, Sara Llufriu?, Albert Saiz', Thais
Armanguél.

"Hospital Clinic de Barcelona, Barcelona;2Fundacié Hospital Sant Joan de Déu, Barcelona;*Hospital Clinic de Barcelona,
Martorell.

P-113

NUEVO CASO DE ESPECTRO DE LA NEUROMIELITIS OPTICA EN PEDIATRIA

Ana Valero Mut!, Emma Gregg Azcarate?, Marina Caner Faig', Julia Rubies Olives', Esther Cérdoba Borras?, Elena Miravet
Fuster?, Maria Antonia Grimalt Calatayud? Miguel Carmona Belda2.

'Fundacion Hospital Manacor, Manacor; ?2Hospital Universitario Son Espases, Palma de Mallorca.

P-14

ENCEFALITIS AUTOINMUNE POR ANTICUERPOS ANTI-RGABAB CON MANIFESTACIONES PSIQUIATRICAS

Teresa Osuna Garcia Osuna Garcia, Eduardo Martinez Salcedo, Maria Martinez Copete, Juan José Nieto Barcelo,
Lourdes Alicia Cean Cabrera, Salvador Ibafiez Mico, Francisca Valera Parraga, Helena Alarcon Martinez, Maria Josefa
Martinez Garcia.

Hospital Universitario Virgen de la Arrixaca, Murcia.

P-115

DISTONIA FOCAL CERVICAL SECUNDARIA A SIRINGOMIELIA D4-D10, LA IMPORTANCIA DE UNA CORRECTA
EXPLORACION FiSICA

Margarita Castro Rey, Selma Vazquez Martin, Maria Garcia Montero, Estefania Utiel, Lourdes Herrera Quilon, Carmen
Goez Sanz, Blanca Llorente Sanz, Sara Gonzalez Uribelarrea.

Hospital Clinico Universitario, Valladolid.

P-116

SINDROME DE PARRY-ROMBERG ATIPICO: INICIO PRENATAL, HIPOPLASIA MALAR UNILATERAL Y LEUCOPATIA
ADQUIRIDA

Belén Taberner Pazos!, Miguel Tomas Vila?, Ana Victoria Marco Hernandez?.

"Hospital Lluis Alcanyis, Xativa; 2Hospital Universitario La Fe, Valencia.

P-117

DISCAPACIDAD INTELECTUAL, ATAXIA Y CATARATAS CONGENITAS; A PROPOSITO DE UN CASO

Estefania Cremades Sanchez', Ana Teresa Serrano Antén? Carmen Martinez Ferrdndez, Inmaculada Martinez
Albaladejo’, Salvador Ibafez Mico?, Lourdes Cean Cabrera? Maria Josefa Martinez Garcia? Encarnacion Guillén Navarro?.
'Hospital General Universitario Santa Lucia, Cartagena; 2Hospital Universitario Virgen de la Arrixaca, Murcia.

P-118

RETRASO MENTAL AUTOSOMICO DOMINANTE TIPO 42: CASO CLINICO

Sara Fernandez Landazuri, Samuel Martin Rodriguez, Nerea Ortega Unanue, Cristina Toledo Gotor, Maria Luisa Poch
Olivé, Ana Maria Llorente Lumbreras, Maria Pilar Ruiz Garcia, Amparo Lozano Lozano, Isabel De Miguel Alonso, lvan
Bernardo Gonzalez.

Hospital San Pedro de la Rioja, Logrono.

P-119

IMPORTANCIA DE FENOTIPOS CLINICOS IDENTIFICABLES EN ENCEFALOPATIAS DEL DESARROLLO.
ENCEFALOPATIA ASOCIADA A VARIANTE EN SPATASLI

Manuel Lubian Gutiérrez, Maria Jesus Salado Reyes, Myriam Ley Martos, Maria Del Carmen Gutiérrez Moro.

Hospital Universitario Puerta del Mar, Cadiz.
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Sesién de posters IX: Genética y dismorfologia Il
28 de mayo de 2022 -10:30
Pantalla 1

P-0T1

“SINDROME KBG: REVISION DE LA CASUISTICA EN UNA UNIDAD DE ENFERMEDADES RARAS"

Alicia Pablos Lépez!, Hilario Gémez Martin!, José Angel Caballero Gil', Irene Ruiz-Aylcar De La Vega!, Ardnzazu
Hernandez Fabian', Alejandra Melero Gonzalez?, Belén Garcia Berrocal', Saturnino Ortiz Madinaveitia®, Carla Criado
Muriel', Pablo Prieto Matos'.

'Complejo Asistencial Universitario de Salamanca, Salamanca; 2Complejo Asistencial de Zamora, Zamora; *Hospital
Virgen del Miréon del Complejo Hospitalario, Soria.

P-012

ATROFIA PONTOCEREBELOSA: NUEVO FENOTIPO RELACIONADO CON VARIANTES EN PPP2R1A

Gregorio Alexander Nolasco Tovar, Monica Roldan? Lluis Armengol®, Marta Morell’, M. Garcia-Aragones®, Jordi
Muchart*, Roser Urreizti®, Cristina Hernando®, Mercedes Serrano Gimaré'.

'Departamento de Neurologia pediatrica Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat; 2Unidad de Microscopia
Confocal e Imagen Celular, Departamento de Medicina Genética y Molecular, Instituto Pediatrico de Enfermedades
Raras, Esplugues de Llobregat; *Laboratorios de Medicina Gendmica Cuantitativa,gGenomics, Esplugues de Llobregat;
“Departamento de Radiologia, HSID Barcelona, Esplugues de Llobregat; *U-703 Centro de Investigacion Biomédica
en Red de Enfermedades Raras (CIBERER), Instituto de Salud Carlos Il, Esplugues de Llobregat; ®Departamento de
Medicina Genética y Molecular, Instituto Pediatrico de Enfermedades Raras, Esplugues de Llobregat.

P-013

SINDROME DE BORJESON-FORSSMAN-LEHMANN: CUANDO SOSPECHAR EL DIAGNOSTICO
Marlin Liz Bejaran, Carme Fons Estupifa, Ariadna Borras, Jordi Muchart, Itziar Alonso, Amos Rios.
Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat.

P-014

SINDROME DE DELECION PROXIMAL 18Q: A PROPOSITO DE UN CASO

Alicia Martinez-Villasante Aleman', Pedro De Castro De Castro', Marisa Lopez Gémez], Israel Arribas Montero?.
'Hospital Sanitas La Zarzuela, Madrid; 2 Hospital Santos Reyes, Aranda de Duero, Burgos.

P-015

SINDROME DE MICRODELECION 15Q11.2: A PROPOSITO DE DOS CASOS

Fatima Olalla Nadal', Jorge Garcia Ezquiaga? Eugenia Oros Milian?, Carmen Maria Hinojosa Mateo? Julio Ernesto
Peralta Salas?, Susana Hernangomez?, Encarnacion Maria Lancho Monreal?, Nieves Romero Hombrebueno?, Clara
Garcia Bermejo?, Carlos Garcia Vao Bel%

'Hospital del tajo, Aranjuez; 2Hospital del Tajo, Aranjuez.

P-016

TRASTORNOS GENETICAMENTE RELACIONADOS CON EL SINDROME DE PRADER WILLI: A PROPOSITO DE UN
CASO.

Patricia Pena Gil, Maria Esther Vazquez Lopez, Cristina Juberias Alzueta, Carmen Maria Almuifa Simon, Roberto Pérez
Pacin.

Hospital Universitario Lucus Augusti, Lugo.

P-017

SINDROME O’'DONNELL-LURIA-RODAN: NUEVA DESCRIPCION GENOTIPO-FENOTIPO

Angela Gil Suarez, Rosario Mateos Checa, Pilar Carrasco Salas, Cecilia Calzada Garcia-Mora, Rocio Mora Ibafiez,
Mercedes Fernandez Duran.

Hospital Juan Ramon Jiménez, Huelva.

P-018

UNA NUEVA MUTACION MISSENSE EN SCN1A EN UNA FAMILIA CON SINDROME DE DRAVET

Roser Ribosa-Nogué, Alba Sierra-Marcos, Elisabet Coca, Eulalia Turon, Benjamin Rodriguez-Santiago, Susana Boronat.
Hospital de la Santa Creu i Sant Pau, Barcelona.
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P-019

SINDROME DDX3X: CAUSA FRECUENTE DE DISCAPACIDAD INTELECTUAL EN MUJERES
Gemma Aznar Lain, Asuncion Diaz Gomez, Irene Abreu-Rodriguez, Luis Alberto Pérez-Jurado.
Hospital del Mar, Barcelona.

P-020

PRESENTACION TEMPRANA DE ALTERACIONES EN EL GEN WDR45. A PROPOSITO DE DOS CASOS

Victor Rios Mendoza', Elena Martinez Del Val, Sara Vila%, Ana Camacho Salas?, Ana Arteche? Ana Martinez De Aragdn?,
Javier Ferrando Alvarez Cortinas!, Miguel Angel Martinez Granero!, Silvia Chumillas Calzada? Asuncién Garcia Pérez..
'Fundacion Hospital Alcorcén, Alcorcdn; 2Hospital Universitario 12 de Octubre, Madrid.

Sesion de posters X: Epilepsia Il
28 de mayo de 2022 -10:30
Pantalla 2

P-030

FENFLURAMINA REDUCE SIGNIFICATIVA Y DURADERAMENTE LA FRECUENCIA DE CRISIS EN SINDROME DE
DRAVET: DATOS DE USO EN VIDA REAL DEL PROGRAMA EUROPEO DE ACCESO TEMPRANO

Angel Aledo-Serrano!, Nicola Speccio?, Antonio Gil-Nagel, Sameer Zuberi®, Rocio Sanchez-Carpintero4, Adam
Strzelczyk®.

'Hospital Ruber Internacional, Madrid; 2Rare and Complex Epilepsy Unit, Department of Neuroscience - Bambino Gesu
Children’s Hospital IRCCS, Roma; *Paediatric Neurosciences Research Group, Royal Hospital for Children & Institute
of Health & Wellbeing - University of Glasgow, Glasgow; “Clinica Universidad de Navarra, Pamplona; *Epilepsy Center
Frankfurt Rhine-Main - Goethe University Frankfurt, Frankfurt.

P-031

EVALUACION ECOCARDIOGRAFICA EN PACIENTES CON SINDROME DE DRAVET TRATADOS CON FENFLURAMINA:
SIN INCIDENCIA DE ENFERMEDAD VALVULAR CARDIACA O PULMONAR EN SEGUIMIENTO HASTA 3 ANOS

Rocio Sanchez-Carpintero!, Anupam Agarwal? Gail Farfel’, Arnold Gammaitoni?, Pierre Wong?*, Fausto Pinto®, Bradley
Galer?.

'Clinica Universidad de Navarra, Pamplona; 2Zogenix, Inc., Emeryville, CA; Zogenix, Inc, Emeryville, CA; “Children’s
Hospital Los Angeles, Los Angeles, CA; *Universidade de Lisboa, Lisboa.

P-032

ENCEFALOPATIA EPILEPTICA Y DEL DESARROLLO ASOCIADA A MUTACION EN EL GEN HNRNPU

Ana Valero Mut!, Esther Cérdoba Borras?, Marina Caner Faig!, Julia Rubies Olives!, Miguel Carmona Belda? Montse
Pons Rodriguez?, Maria Antonia Grimalt Calatayud?, Elena Miravet Fuster?.

'Fundacion Hospital Manacor, Manacor; ?2Hospital Universitario Son Espases, Palma de Mallorca.

P-033

UN CASO ATIiPICO DE PCDH]19 SIN EPILEPSIA

Elisabet Coca Fernandez, Eulalia Turdén Vifas, Lucy Dougherty De Miguel, Asuncién Diaz Gémez, Sara Iglesias
Fernandez, Alba Sierra Marcos, Roser Ribosa Nogue, Benjamin Rodriguez Santiago, Susana Boronat Guerrero.
Hospital de la Santa Creu i Sant Pau, Barcelona.

P-034

ENCEFALOPATIA EPILEPTICA DE DEBUT NEONATAL POR GNAOI1

Cecilia Calzada Garcia-Mora, Rosario Mateos Checa, M? Angeles Delgado Rioja, Noelia Guerrero Moreno, Miguel Angel
Alvarez Dominguez, Pilar Carrasco Salas, Manuela Diaz Suarez.

Hospital Juan Ramon Jiménez, Huelva.

P-035

TRATAMIENTO CON FENFLURAMINA EN ENCEFALOPATIA EPILEPTICA Y DEL DESARROLLO ASOCIADA AL GEN
SYNGAPI

Juan José Nieto Barceld, Salvador Ibafnez Micd, Maria Martinez Copete, Teresa Osuna Garcia, Maria Josefa Martinez
Garcia, Lourdes Cean Cabrera, Francisca Valera Parraga, Helena Alarcon Martinez, Eduardo Martinez Salcedo.
Hospital Universitario Virgen de la Arrixaca, Murcia.
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P-036

MAS ALLA DE LA PARALISIS DE TODD: FENOMENO INHIBITORIO POSTICTAL PROLONGADO

Amaia Cavero |biricu, David Mansilla Lozano, Marco Heppe Montero, Elena Gonzalez Alguacil, Laura Lépez Marin, Juan
José Garcia Penas, Manuel Lujan, Maria Luz Ruiz-Falcé Rojas, Victor Soto Insuga, Maria Justel Rodriguez.

Hospital del Niflo Jesus, Madrid.

P-037

TRASTORNO DEL MOVIMIENTO Y EPILEPSIA SECUNDARIAS A MUTACION EN EL GEN SCN8SA

Laura Garcia Fernandez, Alicia Fernandez Gonzalez, Patricia Arias Bueso-Inchausti, Gema Lafuente Gémez, Carlos
José De Miguel Sanchez De Puerta, Maria Vazquez Lépez, Estibaliz Barredo Valderrama, Almudena Chacdn Pascual,
Pedro De Castro De Castro, Maria Concepcion Miranda Herrero.

Hospital General Universitario Gregorio Marafién, Madrid.

P-039

VARIABILIDAD FENOTIPICA Y APORTACION DE NUEVAS VARIANTES EN DOS PACIENTES CON ENCEFALOPATIA
STXBPI1

Maria Del Socorro Pérez Poyato, Alicia Paramio Paz, Maria Justel Rodriguez, Ana Fontalba Romero, Andrea Sariego
Jamardo, Virginia Orefla Ansorena, José Luis Fernandez Torre.

Hospital Universitario Marqués de Valdecilla, Santander.

Sesion de posters XlI: Enfermedades Metabdlicas Il
28 de mayo de 2022 -10:30
Pantalla 3

P-050

ENFERMEDAD DE LEIGH

Cristina Juberias Alzueta, Maria Esther Vazquez Lépez, Patricia Pena Gil, Laura Pérez Gay, Roberto Pérez Pacin.
Hospital Universitario Lucus Augusti, Lugo.

P-051

ESPECTRO FENOTIiPICO DEL GEN PLP1: DEL PELIZAEUS-MERZBACHER CONNATAL A LA PARAPARESIA ESPASTICA
PROGRESIVA TIPO 2 EN MUJERES

Beatriz Bernardino Cuesta, Laura Léopez Marin, Elena Gonzalez Alguacil, Maria Jiménez Legido, Verénica Cantarin
Extremera, Inés Solis Muniz, Luis Gonzéalez Gutiérrez-Solana.

Hospital del Niflo Jesus, Madrid.

P-052

SINDROME DE LEIGH, A PROPOSITO DE UN CASO

Maria Martinez Copete, Salvador |banez Mico, Teresa Osuna Garcia, Helena Alarcén Martinez, Eduardo Martinez
Salcedo, Maria Josefa Martinez Garcia, Lourdes Alicia Cean Cabrera, Francisca Valera Parraga, Juan José Nieto Barceld.
Hospital Universitario Virgen de la Arrixaca, Murcia.

P-053

ENCEFALOPATIA SUBAGUDA ADQUIRIDA DEL LACTANTE POR DEFICIENCIA DE VITAMINA B12

Virginia Saiz Ortega, Amaia Elorza Elena, Patricia Echarte Garcia, Ainhoa Garcia Ribes, Ifaki Xarles Irastorza Terradillos,
Amaia Zugazabeitia Irazabal, Elena Pérez Estévez, Maria JesUs Martinez Gonzalez, Amaia Salmén Rodriguez, Zurife
Ortiz De Zarate Caballero.

Hospital de Cruces, Barakaldo.

P-054

ENCEFALOPATIA MITOCONDRIAL POR MUTACION EN FDXR. COMPLEJIDAD DIAGNOSTICA EN LA ERA DE LA
SECUENCIACION MASIVA

Silvia Liendo Vallejos', Rafael Artuch Iriberri', Cristina Jou Mufoz', Antonia Ribes Rubid?, Silvia Marin Del Barrio', Carmen
Fons Estupifa'.

"Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat; ?2Hospital Clinic de Barcelona, Barcelona.
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P-055

(RIBOSOMAS, SINTESIS PROTEICA O MAQUINARIA REGULADORA DE CRECIMIENTO CELULAR, DESARROLLO Y
APOPTOSIS?

Maria Eugenia Amato, Leticia Diana Pias Peleteiro, Amos lIsai Rios, Itziar Alonso Colmenero, Monica Rebollo Polo,
Jaume Catald Mora, Judith Armstrong Moron, Delia Yubero Siles, Mercedes Serrano Gimaré.

Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat.

P-056

LEUCOENCEFALOPATIA MEGALENCEFALICA CON QUISTES SUBCORTICALES

Marta Ruiz Sdnchez, Ana Abenza Lasso De La Vega, Marta Gutierrez Garcia, M® Nieves Picd Alfonso, Mirian Rubio
Rubio, Cristina Mora Caballero, Yolanda Alvarez Garcia, José Garcia Marti, M® Dolores Teva Galan, Fernando Antonio
Aleixandre Blanquer.

Hospital General de Elda, Elda.

P-057

DEFICIENCIA COMBINADA DE LA FOSFORILACION OXIDATIVA TIPO 3. UNA ENFERMEDAD EXCEPCIONAL

Gema Podadera Bravo, Aurora Madrid Rodriguez, Maria José Peldez Cantero, Natalia Saldana Garcia, José Miguel
Ramos Fernandez.

Hospital Regional Universitario Carlos Haya, Malaga.

P-058

CASUA METABOLICA TRATABLE DE INGRESO EN CUIDADOS INTENSIVOS: ENCEFALOPATIA SENSIBLE A URIDINA
POR MUTACION EN GEN CAD

Manuel Lubian Gutiérrez, Begofia Zapata Macias, Myriam Ley Martos, Ana Sanchez Sanchez, Paola Arellano Ruiz,
Ana Estalella Mendoza, Lorena Estepa Pedregosa, Patricia Rodriguez Campoy, Maria Del Carmen Gutiérrez Moro, Ana
Maria Garcia Ojanguren.

Hospital Universitario Puerta del Mar, Cadiz.

P-059

SINDROME RADIOLOGICO AISLADO: CLINCA VERSUS IMAGEN RADIOLOGICA.

Elsa Maria Santana Cabrera, Guillermo Ruiz-Ocafia De Las Cuevas, Claudia Olalla Pérez, Eva Arias Vivas, Adrian Garcia
Ron.

Hospital Clinico San Carlos, Madrid.

Sesion de posters Xll: Enfermedades Neuromusculares Il
28 de mayo de 2022 -10:30
Pantalla 4

P-070

MIOSITIS INFLAMATORIA. ANTICUERPOS QUE MARCAN EL PRONOSTICO

Laura Garcia Fernandez, Alicia Fernandez Gonzalez, Patricia Arias Bueso-Inchausti, Francisco Javier Rodriguez
Represa, Estibaliz Barredo Valderrama, Maria Vazquez Lopez, Alimudena Chacén Pascual, Blanca Toledo Del Castillo,
Sara Vila Bedmar, Juan Carlos Nieto Gonzalez.

Gregorio Maranoén, Hospital Gregorio Maranon.

P-071

CARACTERIZACION DE FENOTIPO - GENOTIPO EN PACIENTES CON MUTACIONES EN PEX 6 Y PEX 10

Gregorio Alexander Nolasco Tovar', Laura Carrera?, Amos Rios!, Jesica Exposito?, Daniel Natera De Benito?, Delia Yubero?,
Loreto Martorell®, Andres Nascimento?, Carlos Ortez?.

'Departamento de Neurologia Pediatrica Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat; 2Unidad de Patologia
Neuromuscular Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat; *Departamento de bioquimica clinica y genética,
Institut de Recerca Sant Joan de Déu y CIBER de Enfermedades Raras (CIBERER) , Barcelona, Esplugues de Llobregat.
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P-072

MIOPATIA NEONATAL SEVERA FAMILIAR CON AUTOFAGIA EXCESIVA LIGADA AL CROMOSOMA X (XMEA) Y
COSEGREGACION CON UNA VARIANTE SINONIMA EN EL GEN VMA21

Patricia Blanco Arias/, Luisa Arrabal Fernandez?, Eloy Rivas Infante®, Maria José Salmerdn Fernandez*, Catalina Gonzalez
Hervas*, Miguel Angel Fernandez Garcia', Francesca Perin®.

'Area de Neurologia, Grupo Health in Code, A Corufa; 2Servicio de Neuropediatria, Hospital Virgen de las Nieves,
Granada; *Servicio de Anatomia Patoldgica, Hospital Virgen del Rocio, Sevilla; “Unidad de Cuidados intensivos
Pediatricos, Hospital Virgen de las Nieves, Granada; *Unidad de Cardiologia Pediatrica, Hospital Virgen de las Nieves,
Granada.

P-073

PARAPARESIA ESPASTICA FAMILIAR AUTOSOMICA DOMINANTE POR ALTERACION EN EL GEN KIF1A

Marta Gutiérrez Garcia, Marta Ruiz Sanchez, Ana Abenza Lasso De La Vega, Mirian Rubio Rubio, Cristina Mora
Caballero, José Garcia Marti, Yolanda Alvarez Garcia, M® Dolores Teva Galan, Esther Martinez Sanchez, Fernando
Antonio Aleixandre Blanquer.

Hospital General de Elda, Elda.

P-074

MIOPATIA CONGENITA GRAVE CON ATROFIA DE FIBRAS TIPO Il POR MYLI

Jesica Maria Exposito Escudero!, Maria Ciutad? Giorgia Sebastiani?, Cristina Jou', Anna Codina', Carlos OrteZ!, Laura
Carrera', Daniel Natera', Gemma Arca?, Andres Nascimento'.

'Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat; ?2Hospital Clinic de Barcelona, Barcelona.

P-075

DOS ENFERMEDADES DE LA MANO: HERENCIA CONJUNTA FAMILIAR DE NEUROPATIA HEREDITARIA CON
SUSCEPTIBILIDAD A LA PARALISIS POR PRESION Y DISTROFIA MUSCULAR OCULOFARINGEA

Carlos Piquero Fernandez, Jaime Antonio Medranda Corral, Maria Garcia Garcia, Belén Salvador Saenz, Ariadna
Sanchez Suarez, Eduardo Escolar Escamilla, Ana Pinel Gonzalez, Belén Gil Fournier, Soraya Ramiro Ledn, Beatriz
Martinez Menéndez.

Hospital Universitario de Getafe, Getafe.

P-076

PACIENTE CON AME TIPO Il - IMPORTANCIA DE LA SOSPECHA CLiNICA PARA LLEGAR AL DIAGNOSTICO
Vicente Bernat Montoya', Inmaculada Pitarch Castellano? Marta Alvarez Martin', Belén Ortufio Yepes'.
'Hospital General, Castellén de la Plana; ?Hospital Universitario La Fe, Valencia.

P-077

DIAGNOSTICO NEONATAL DE DISTROFIA MUSCULAR DE DUCHENNE EN TIEMPOS DE ATALUREN

Ana Maria De La Torre Sanz, Cristina Eugenia Gilarte Herrera, Esther Mazario Martin, Filip Camil Olteanu Olteanu,
Fatima Hernandez Tienza, Ana Moreno Molinero, Maria Alejandra Caicedo Payares, Angélica Andrés Bartolomé,
Gonzalo Alberto Mateo Martinez, Gema Arriola Pereda.

Hospital Universitario, Guadalajara.

P-078

SINDROME MIASTENICO CONGENITO POR VARIANTES EN SLC18A3: UNA MIASTENIA PRESINAPTICA QUE ASOCIA
DISCAPACIDAD INTELECTUAL Y QUE ES TRATABLE CON PIRIDOSTIGMINA

Mario Gato Moreno!, Amos Rios?, Berta Estevez? Jessica Expdsito Escudero? Laura Carrera Garcia?, Anna Codina?,
Cristina Jou?, Carlos Ortez?, Andrés Nascimento? Daniel Natera De Benito?

'Hospital Regional Universitario Carlos Haya, Malaga; ?2Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat.

P-079

2 CASOS DE SINDROME MIASTENICO CONGENITO EN ETNIA GITANA

Maria Violeta Farifia Jara', Fernando Francisco Martinez Calvo', Inés Teresa Bolsa Ferrer!, Martina Marrero Afonso', Maria
Irene Antofianzas Torres!, Victor Adan Lanceta? Silvia Izquierdo Alvarez?, Isabel Dolz#, José Luis Pefia Segura.
"Hospital Universitario Miguel Servet, Zaragoza; 2Hospital General Obispo Polanco, Teruel; 3Seccién Genética Clinica,
Hospital Universitario Miguel Servet, Zaragoza; “Servicio de Neurofisiologia, Hospital Universitario Miguel Servet,
Zaragoza.
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P-120

ENCEFALOPATIA EPILEPTICA PRECOZ POR MUTACION EN FGF12 Y REVISION DE LA LITERATURA

Gloria Lépez Sobrino, César Rodriguez Sanchez, José Fernadez-Cuesta Penafiel, José Manuel Caballero Caballero,
Maria Del Mar Garcia Romero, Pilar Tirado Requero, Ramoén Veldzquez Fragua, Samuel Ignacio Pascual Pascual.
Hospital Universitario La Paz, Madrid.

P-121

SIADH Y OXC: ¢ RELACION INFRECUENTE?

Ainhoa Diez PereZ, Saioa Jimenez Echevarria!, Alberto Garcia Oguiza!, Sandra Maeso Mendez', Amaia San Martin
Orayen', Leyre Vilella San Martin', Intzane Ocio Ocio!, Amagoia Elosegi Castellanos?.

'Hospital Txagorritxu, Vitoria; 2Hospital de Cruces, Barakaldo.

P-122

HOLOPROSENCEFALIA UNA MALFORMACION NO TAN INFECRUENTE

Cecilia Calzada Garcia-Mora, Miguel Angel Alvarez Dominguez, Noelia Guerrero Moreno, M? Angeles Delgado Rioja,
Rosario Mateos Checa, Jose Luis Moreno Salgado, Beatriz Mendoza Murillo, Marta Torres Del Pino.

Hospital Juan Ramon Jiménez, Huelva.

P-123

PARAPARESIA ESPASTICA CON MICROCEFALIA POR MUTACION EN EL GEN MFSD2A
Fernando Paredes Carmona, Ricard Lopez Ortega, Nuria Visa René.

Hospital Universitari Arnau de Vilanova, Lleida.

P-124

SINDROME DE WARSAW: CASO CLIiNICO

Samuel Martin Rodriguez, Leticia Thomlimson Alonso, Cristina Toledo Gotor, Maria Luisa Poch Olivé, Nerea Ortega
Unanue, Sara Fernandez Landazuri, Ana Maria Llorente Lumbreras, Maria Pilar Ruiz Garcia, Amparo Lozano Lozano,
Ivan Bernardo Gonzalez.

Hospital San Pedro de la Rioja, Logrofo.

P-125

LISENCEFALIA LIGADA AL CROMOSOMA X: CASO CLIiNICO

Nerea Ortega Unanue, Samuel Martin Rodriguez, Sara Fernandez Landazuri, Cristina Toledo Gotor, Maria Luisa Poch
Olivé, Isabel De Miguel Alonso, Blanca N. Saez Lopez De La Calle, Ivan Bernardo Gonzalez.

Hospital San Pedro de la Rioja, Logrono.

P-126

SINDROME DE PURA. DE PERIODO NEONATAL HASTA EL ADULTO

Diana Ghandour Fabre, Ana Diez Barrio, Jose Manuel Caballero Caballero, Maria Prados Alvarez, Saoud Tahsin.
Hospital Universitario Infanta Elena, Valdemoro. Madrid.

P-127

MUTACION EN UFM1 CON ALTERACION GRAVE DEL DESARROLLO, EFECTO FUNDACIONAL EN ETNIA GITANA
ROMANI

Marina Caner Faig', Esther Cérdoba Borras? Julia Rubies Olives', Ana Valero Mut?, Miguel Carmona Belda?, Maria
Antonia Grimalt Calatayud?, Jordi Roldan Busto?, Victor José Asensio Landa?, Elena Miravet Fuster2

'Fundacion Hospital Manacor, Manacor; ?2Hospital Universitario Son Espases, Palma de Mallorca.

P-128

SINDROME DE GABRIELE-DE VRIES. A PROPOSITO DE UN CASO

Cristina Gilarte Herrera, Ana De La Torre Sanz, Fatima Hernandez Tienza, Filip Camil Olteanu Olteanu, Ana Moreno
Molinero, Paula Asensio Campos, Maria Alejandra Caicedo Payares, Angélica Andrés Bartolomé, Gema Arriola Pereda,
Gonzalo Mateo Martinez.

Hospital Universitario de Guadalajara, Guadalajara.
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P-129

ENCEFALOPATIA MIOCLONICA PROGRESIVA, MICROCEFALIA, PATRON GIRAL SIMPLIFICADO Y CATARATAS:
DOS CASOS SECUNDARIOS A VARIANTE BIALELICA EN EL GEN ZNF526

Alicia Fernandez Gonzalez, Laura Garcia Fernandez, Patricia Arias Bueso-Inchausti, Cristina Corraliza Gonzalez, Leticia
Bueso-Inchausti Garcia, Estibaliz Barredo Valderrama, Maria Vazquez Lopez, Almudena Chacdn Pascual, Maria
Concepcién Miranda Herrero, Pedro De Castro De Castro.

Hospital General Universitario Gregorio Marafién, Madrid.

P-130

CARACTERIZACION CLINICA DE PACIENTES CON SINDROME DE NOONAN-LIKE RELACIONADOS CON GENES
SHOC2Y PPPCIB

Verdnica Artiga', Ariadna Borras?, Carlos Ignacio Ortez?, Lourdes Vega“, Didac Casas Alba“* Antonio Martinez Monseny*,
Merce Bolasell%, Francesc Palau Martinez*, Mercedes Serrano?, Leticia Pias Peleteiro®.

Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat; 2Hospital Sant Joan de Déu, Servicio de Neurologia., Esplugues
de Llobregat; *Hospital Sant Joan de Déu, Servicio de Neuromuscular, Esplugues de Llobregat; “Hospital Sant Joan
de Deu, Servicio de Medicina Genética y Molecular, Esplugues de Llobregat; *Hospital Sant Joan de Deu, Servicio de
Medicina Genética,y Molecular, Neurologia, Esplugues de Llobregat.

P-131

DISCAPACIDAD INTELECTUAL ASOCIADA A VARIANTES EN PPP2RIA. IMPORTANCIA DE LA PROTEIN FOSFATASA
2A EN LOS TRASTORNOS DEL NEURODESARROLLO

Manuel Lubian Gutiérrez, Rosario Marin Iglesias, Paola Arellano Ruiz.

Hospital Universitario Puerta del Mar, Cadiz.

P-132

¢.SINDROME DE JOUBERT SIN “SIGNO DEL DIENTE MOLAR"?

Fernando Francisco Martinez Calvo, Maria Violeta Farina Jara, Martina Marrero Afonso, Inés Teresa Bolsa Ferrer, Miriam
Desvaux Garcia, Silvia Izquierdo Alvarez, Lorena Monge Galindo, Raquel Pérez Delgado, Miguel Lafuente Hidalgo, José
Luis Pefa Segura.

Hospital Universitario Miguel Servet, Zaragoza.

P-133

EPILEPSIA DE AUSENCIA TiPICA EN SINDROME DE MICRODELECION 15Q13.3

Maria Rodrigo Moreno, Beatriz Moreno Vinues, Elena Martinez Cayuelas, Rebeca Losada Del Pozo, Isabel Pérez
Sebastian, Georgina Moro De Faes, Maite Garriz Luis, Marta Furones Garcia.

Fundacion Jiménez Diaz, Madrid.

P-134

¢CENTRAL O PERIFERICO? CUANDO LA IMAGEN CONFUNDE A LA CLiNICA

Ana Valero Mut, Marina Caner Faig, Maria Antonia Grimalt Calatayud, Miguel Carmona Belda, Esther Cérdoba Borras,
Elena Miravet Fuster.

Hospital Universitario Son Espases, Palma de Mallorca.

P-135

MIELITIS INESPECIFICA CON ANTECEDENTE TRAUMATICO: ¢(CAUSALIDAD O CASUALIDAD?

Maria Violeta Farifia Jara, Lorena Monge Galindo, Fernando Francisco Martinez Calvo, Inés Teresa Bolsa Ferrer, Martina
Marrero Afonso, José Luis Pefa Segura, Javier Lopéz Pisén, Amparo Lépez Lafuente, David Molina Herranz, Esther
Pitarch Roca.

Hospital Universitario Miguel Servet, Zaragoza.

P-136

MIASTENIA CONGENITA POR MUTACION EN CHAT

Fernando Francisco Martinez Calvo', Ragquel Pérez Delgado', Maria Violeta Farifia Jara', Inés Teresa Bolsa Ferrer', Beatriz
Curto Simén', Ainhoa Jiménez Olmos!, Silvia Izquierdo Alvarez), Isabel Dolz Zaera', Daniel Natera De Benito?, Javier
Lopez Pisén'.

Hospital Universitario Miguel Servet, Zaragoza; 2Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat.
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P-137

ACTITUD Y CONOCIMIENTOS DE LOS NEUROPEDIATRAS SOBRE LAS PSEUDOTERAPIAS

Fernando Martin Del Valle!, Gonzalo Ros Cervera?, Irene Sofia Machado Casas?, Esther Cardo Jalén*, Maria Luisa Poch
Olivé®, Inmaculada Ramos Sanchez®, Grupo De Trastornos Del Neurodesarrollo Senep’.

"Hospital Universitario Severo Ochoa, Leganés; ?2Hospital Universitario de Vinalopd, Elche; *Hospital Universitario de San
Cecilio de Granada, Granada; “Fundacion Hospital Son Llatzer, Son Ferriol; *Hospital San Pedro de la Rioja, Logrono;
®Hospital Universitario Virgen Macarena, Sevilla; "SENEP, Madrid.

P-138

ESTUDIO DEL SUENO EN PACIENTES PEDIATRICOS AFECTOS DE PARALISIS CEREBRAL

Inés Segovia Molina, Maria De La Fuente Grijalvo, Marta Andrés De Alvaro, Mario Urbano Martin, Ramén Cancho
Candela.

Hospital Universitario del Rio Hortega, Valladolid.

P-139

ROMBOENCEFALITIS SIN AFECTACION DEL NIVEL DE CONCIENCIA NI PARES CRANEALES

Lorena Monge Galindo, Fernando Francisco Martinez Calvo, Maria Violeta Farifia Jara, Martina Marrero Afonso, Ana
Cristina Galindo Garcia, Amalia Maria Garcia Duran, Juan Pablo Garcia [fAiguez, José Luis Pefia Segura, Javier Lopez
Pison.

Hospital Universitario Miguel Servet, Zaragoza.

P-140

TROMBOSIS CRONICA DE SENO SIGMOIDEO TRAS OTOMASTOIDITIS. A PROPOSITO DE UN CASO

Maria Violeta Farifa Jara!, Lorena Monge Galindo!, Fernando Francisco Martinez Calvo!, Inés Teresa Bolsa Ferrer!,
Martina Marrero Afonso!, Pablo Escribano Calvol, Miguel Lafuente Hidalgo? José Luis Pefia Segura', Francisco Javier
Lépez Pison', Amparo Lopez Lafuente'.

'Hospital Universitario Miguel Servet, Zaragoza; 2Hospital General San Jorge, Huesca.

P-141

MALFORMACION ARTERIOVENOSA CUADRIGEMINA: TRATAMIENTO, COMPLICACIONES Y EVOLUCION

Fernando Francisco Martinez Calvo, Maria Violeta Farifa Jara, Martina Marrero Afonso, Pablo Escribano Sanz, Lorena
Monge Galindo, Juan Pablo Garcia Iniguez, Javier Lopez Pisén, Juan Casado Pellejero, José Maria Navasa Melado,
Amparo Lopez Lafuente.

Hospital Universitario Miguel Servet, Zaragoza.

P-142

RENDIMIENTO DIAGNOSTICO DE UN ANALISIS DE SANGRE PARA LA DETECCION PRECOZ, SENCILLA Y RAPIDA
DEL SINDROME DE DEFICIENCIA DE GLUT1

Fanny Mochel!, Domitille Gras?, Manon Nizou®, Donatella Giovannini4, Roser Pons®, Angeles Garcia-Cazorla®, Sandrine
Vuillaumier-Barrot?, Vincent Petit®, Darryl De Vivo?®, Odile Boespflug-Tanguy®.

'Hopital La Pitié-Salpétriere, Assistance-Publique Hopitaux de Paris, Paris ;2U1141 Neurodiderot, équipe 5inDev, Inserm,
CEA, UP UNIACT, Neurospin, Joliot, DRF, CEASaclay; *Metafora Biosystems, Paris; “Institut de Génétique Moléculaire
de Montpellier, Univ. Montpellier, CNRS, Montpellier ; °Department of Pediatrics, Aghia Sofia Hospital, University of
Athens, Athens; ®Department of Neurology, Hospital Sant Joan de Déu, Barcelona;’Service de Biochimie et Génétique,
Hoépital Bichat Claude Bernard, APHP, Paris; 8Department of Pediatrics, Columbia University Irving Medical Center,
New York; °CRMR Leukofrance service de neuropédiatrie Hopital Robert Debré AP-HP Paris, UMR1141 Neurodiderot
Université de Paris, Paris.

P-143

IMPLANTACION DE UNIDAD PEDIATRICA DE DANO CEREBRAL ADQUIRIDO EN FASE SUBAGUDA EN EL SISTEMA
PUBLICO DE SALUD. CARACTERISTICAS CLIiNICAS Y EVOLUCION INICIAL DE PACIENTES ATENDIDOS

Maria Jiménez Legido, Verdnica Cantarin Extremera, Maria Teresa Vara Arias, Serafin Rodriguez Palero, Susana
Consuelo Cartas Carrion, Borja Esteso Ordufa, Silvia Camara Barrio, Ana Moreno Moreno, José Méndez Caba, Maria
Luz Ruiz-Falcd Rojas.

Hospital del Niflo Jesus, Madrid.
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JUEVES 26 DE MAYO DE 2022

08:00-09:00 Nuevas Expectativas de Eficacia y Seguridad en AME: La experiencia de
SALA 1 (Ancora) por qué elegir SPINRAZA
Moderador: Dra. Maria del Mar Garcia

Ponentes:

Cuando elegir SPINRAZA para mis pacientes pediatricos
Dra. Rocio Calvo

Resultados a medida que crecen los pacientes
Dra. Marika Pane

08:00-09:00 La Atrofia Muscular espinal en un amplio espectro de pacientes

SALA 2 (Jarcia) Moderador: Dr. Ignacio Malaga
Hospital HUAC
Ponentes:

Evrysdi: Resultados a largo plazo del paciente AME tipo Il y 1l
Dr. Andrés Nascimento
Hospital Sant Joan Deu

Evrysdi: La evolucién del paciente tipo | a tres afos
Dra. Inmaculada Pitarch
Hospital La Fé

09:00-10:00 Escribiendo una nueva historia: es el momento de abordar la causa
SALA 1 (Ancora) principal de la AME
Moderador: Dr. Ignacio Pascual.

Jefe de Servicio de Neuropediatria, Hospital la Paz, Madrid

Ponentes:

Desafios actuales del tratamiento de la AME: Una perspectiva europea
Dra. Marina Flotats.
Neuropediatra. Saarland University Hospital (UKS), Alemania

Primeras experiencias de tratamiento con terapia génica para la AME en Espaiia
Dra. Francina Munell.

Unidad de Patologia Neuromuscular del Servicio de Neuropediatria,

Hospital Valle Hebrén, Barcelona

Dr. Andrés Nascimento.
Responsable de la Unidad de patologia Neuromuscular, Servicio de Neuropediatria.
Hospital Sant Joan de Deu, Barcelona
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09:00 - 10:00
SALA 2 (Jarcia)

Lepsiapp, la primera app de prescripcion médica para mejorar la gestion
de la epilepsia
Moderador: Dr. Julian Lara

Hospital Universitario Puerta del Hierro, Madrid

Ponentes:

Dr. Javier Salas Puig
Hospital Vall d "Helbrén, Barcelona

Dra. Patricia Smeyers
Hospital Universitario y Politécnico La Fe, Valencia
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VIERNES, 27 DE MAYO DE 2022

Diagnéstico genético enfermedades neuromusculares: casos clinicos

AUDITORIO Moderadora: Dra. Marta Cérdoba.
Dir. Area Neurologia

Ponentes:

Dra. Maria del Mar Garcia Romero.
J/Servicio Neurologia Pediatrica H. Univ. La Paz.

Dr. Miguel A. Fernandez.
Paediatric Neurology Consultant. Evelina London Children’s Hospital

Nueva aproximacion terapéutica en el sindrome de Lennox Gastaut y
SALA 1 (Ancora) sindrome de Dravet
Moderadora: Dra. Carme Fons

Ponentes:

Resultados a largo plazo con Epidyolex en pacientes con sindrome de Lennox Gastaut y
sindrome de Dravet
Dr. Juan Jesuls Rodriguez Uranga

Manejo practico de Epidyolex en pacientes con sindrome de Lennox Gastaut y sindrome
Dravet
Dr. Adrian Garcia R6n

Nuevos avances en el manejo y tratamiento del insomnio en nifios TEA

SALA 2 (Jarcia) Moderador: Dr. Gonzalo Pin
E lt - Ponentes:
Rethinking healthcare Papel de la melatonina en la regulacién de sueno-vigilia, efecto sobre la calidad de
suefio

Dr. Javier Puertas
Neurofisiologia. Unidad de Sueno del Hospital Universitario de la Ribera, Alzira, Valencia.

Novedad terapéutica en el tratamiento del insomnio en niflos con TEA. Experiencia
clinica en vida real con Slenyto®

Dra. Sara Hernandez

Neuropediatria. Hospital Universitario Dr. Peset, Valencia.
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SALA 3 (Cornamusa)

El futuro de los farmacos anticrisis epilépticas: nuevas dianas
terapéuticas para el manejo mas alla de las crisis
Moderadora: Dra. Rocio Sanchez Carpintero

Ponentes:

Necesidades no cubiertas de los farmacos anti crisis epilépticas para el tratamiento de
encefalopatias epilépticas y del desarrollo.

Dra. Rocio Sanchez Carpintero

Clinica Universidad de Navarra, Pamplona

De la teoria a la practica: ventajas de estas nuevas dianas terapéuticas para el manejo
de encefalopatias epilépticas y del desarrollo

Dr. Jo Sourbron

University Hospital KU Leuven & Center for Medical Genetics, Ghent University Hospital,

Belgium
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SABADO, 28 DE MAYO DE 2022

08:00-09:00 Enfermededes de depésito lisosomal con implicacién en neuropediatria
SALA 1 (Ancora) Moderador: Dr. Jaume Campistol
Servicio de Neurologia, Hospital Universitari Sant Joan de Déu,
Barcelona
Ponentes:

Sintomas neurolégicos de sospecha en enfermedades de depésito lisosomal
Dra. Beatriz Bernardino.
Unidad de enfermedades metabdlicas, Hospital Infantil Universitario Nifio Jesus. Madrid

Alfa manosidosis. Claves diagnésticas y evolucién a la edad adulta (15 min)
Dra. Modnica Lépez.
Servicio de Medicina Interna, Hospital Universitario Ramoén y Cajal, Madrid

La utilidad del exoma clinico en el diagnéstico de enfermedades lisosomales (15 min)
Dra. Belén Pérez.
Centro de Diagndstico de Enfermedades Moleculares (CEDEM). CIBERER. Universidad

Auténoma de Madrid

08:00-09:00 Epilepsia en la consulta de neuropediatria ¢Cémo abordarla?
SALA 2 (Jarcia)

Casos clinicos en epilepsia focal
Dra. Helena Alarcén
Hospital Universitario Virgen de la Arrixaca, Murcia

Casos clinicos en epilepsia generalizada
Dr. Antonio Hedrera
Hospital Universitario Central de Asturias, Oviedo
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Gran Hotel Bali ****
C/ Luis Prendes, s/n -
03500 Benidorm

SECRETARIA TECNICA:

C/ Maria Cubi 4, 08006 Barcelona
Tel. 93238 87 77
E-mail: senep2022@pacifico-meetings.com

La Secretaria Técnica estara situada en la primera planta de |la Zona de exposicion

HORARIO DE APERTURA:
- JUEVES 26: de 08:00 a 20:00h
- VIERNES 27: de 08:00 a 20:00h
- SABADO 28: de 08:00 a 14:00h
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INSCRIPCION:

Para poder acceder a la XLIV Reunion Anual de la SENEP sera necesario haber cursado
previamente la inscripcion.

CFormuIario de inscripcién onIine)

Durante la Reuniodn, se podran realizar inscripciones en la Secretaria Técnica (pago en efectivo o
con tarjeta).

CUOTAS:
- Socio SENEP 400,00€
No Socio SENEP 525,00€
Residentes 250,00€

ACCESOS Y ACREDITACION:

El acceso a la sedey a las actividades del Congreso esta limitado Unicamente a los inscritos, por
lo que es imprescindible Illevar de forma visible el distintivo que se entregara en el momento
de recogida de documentacion. Para la obtenciéon de los Créditos de Formacion Continuada
deberd acreditarse con su distintivo a la entrada y a la salida de la sala.

WEB Y APP

Web: www.senep-2022.com

Dispone de informacidn actualizada y programa en PDF para descarga.

App disponible en su navegador para descarga:
https://app.senep-2022.com/

A través de la APP podra acceder a todos los resiumenes de comunicaciones.

SEGUROS

El Comité Organizador y la Organizacion declinan toda responsabilidad en caso de accidentes,
enfermedad, pérdida o dano de los objetos personales que puedan ocurrir durante la celebracion
del Congreso o, pre y post viaje. Se recomienda a los asistentes que tengan contratados los
seguros que consideren oportunos.
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https://www.senep-2022.com/index.php/inscripcion
https://www.senep-2022.com/index.php/inscripcion
http://www.senep-2022.com
https://app.senep-2022.com/

RECEPCION DE BIENVENIDA

JUEVES 26 MAYO
Gran Hotel Bali (a partir de las 20:30h)

CENA DE LA REUNION

VIERNES 27 MAYO DE 2022
La cena de la Reunién tendra lugar en el Hotel Luxor.
(Salida de autobuses desde la sede de la Reunion a partir de las 20:45h)

LaCenaestaincluidaenlacuotadelcongreso (previaconfirmacion) peroesnecesarioreconfirmar
la asistencia canjeando el ticket provisional que recibira con la documentacién del congreso, por
la invitacion definitiva antes del viernes 27 a las 10:00h en la Secretaria Técnica.
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V 4

INFORMACION
CIENTIFICA

LIBRO DE COMUNICACIONES

Los resumenes de las comunicaciones aceptadas seran publicados en la publicacion online
de la Reunion y en el Libro de Comunicaciones editado en formato electronico incluyendo
numero ISBN. El libro estara disponible para su descarga en PDF en la pagina web la Reunidén
y posteriormente ambas publicaciones estaran disponibles en la web de la Sociedad (apartado
Reuniones).

CERTIFICADOS ASISTENCIA:

Los certificados de asistencia seran enviados de forma electrénica a los asistentes una vez
finalizada la Reunion.

COMUNICACIONES:

Los certificados de presentacidn de comunicaciones se enviaran por e-mail a la persona de
contacto de la comunicacion una vez finalizada la Reunion. Posteriormente estaran disponibles
para descarga por parte del resto de autores desde la web de |la Sociedad (apartado Reuniones).

CREDITOS:

Solicitada la acreditacion como actividad de Formacion Continuada dirigida a Profesiones
Sanitarias a la Comisién de Formacion Continuada de las Profesiones Sanitarias del Sistema
Nacional de Salud.

Para la obtenciéon de créditos serd imprescindible:
Participar en las sesiones el 100% del horario.
Realizar el cuestionario de evaluacion que se le facilitara via email.

Las salas dispondran de control de acceso mediante distintivo con codigo de barras. Deberan
identificarse con su distintivo a la entrada y salida de la sesién acreditada si desea obtener
certificado de acreditacion.

Unavez que la Agencia Acreditadora haya comunicado la acreditacion, se remitira los certificados
acreditados a los congresistas que cumplan las condiciones establecidas, mediante correo
electrénico en formato PDF, firmados con certificado digital.

Les recordamos que segun la Ley de Ordenacion de las Profesiones Sanitarias (BOE num.280
del 22.11.2003) en su articulo 20, no se pueden otorgar créditos de formacién continuada a los
Residentes.
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SESIONES PARA LAS QUE SEHA SOLICITADO
ACREDITACION:

JUEVES, 26 MAYO 2022

Seminarios:

- Neurofisiologia Clinica
Dra. Teresa Canet

- Trastornos del neurodesarrollo.
Dr. J. L6pez Pisén

- Genética: Como Interpretar un exoma.
Dra. Encarnacion Guillen Navarro

- Identificacion de psicopatologia en la practica clinica del neuropediatra.
Dra. Rosa Calvo

Conferencias:

- Cl. How to publish neuropaediatrics in English?
Prof. Finbar O'Callahan

- CIl. Redes neuronales y desarrollo de la cognicion
Dr. Salvador Martinez

- CIll. Nuevos horizontes de la neuroimagen
Dra. Maria de la Iglesia Vaya

- Conferencia inaugural: IA vs | Natural
Dra. Nuria Oliver vs Dr. Salvador Martinez

VIERNES, 27 MAYO 2022

Mesas:
« Mesa Invitada EPNS/SENEP 1

» European Collaborative Studies in West syndrome
Prof. Finbar O’Callaghan (RU)

» Role of the neonatal seizures in the neurocognitive development.
Dr. Sameer Zuberi (RU)

. Mesa Invitada EPNS/SENEP 2

» Genética de los trastornos del neurodesarrollo y relacion con la cognicion
Dr. Alfons Macaya.

» Headache. Understanding the need of a wide classification.
Dr. Florian Heinen (Alemania)
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RECEPCION DE PONENCIAS Y
COMUNICACIONES

Las presentaciones se entregaran en la Sala de Ponentes (situada en la planta -1) donde se podra
revisar y entregar la presentacion al menos dos horas antes de la hora de exposicion. En el caso
de que su ponencia sea a primera hora de la manana, rogamos pase por la sala de ponencias la
tarde anterior.

Todas las presentaciones se realizaran en Power Point. Le recordamos que no esta permitido el
uso de su propio ordenador y en el caso de haber realizado su presentacion con Macintosh, debe
asegurarse que funciona en PC.

Las presentaciones que se realicen en el Auditorio deberan entregar en el control técnico de
la sala. Para las salas paralelas 1, 2 y 3 la entrega de presentaciones se realizara en la sala de
ponentes.

Todas las presentaciones deberan utilizar formato de diapositiva 16:9

Los horarios de entrega de presentaciones seran:
- Jueves 26 de mayo: De 08:00h a 20:00h
- Viernes 27 de mayo: De 08:00h a 20:00h
Sabado 28 de mayo: De 8:00h a 13:00h

Las presentaciones de los Talleres y Grupos de Trabajo seran cargadas directamente en la sala
correspondiente.

Eltiempo de exposicion sera controlado de forma estricta para garantizar el buen funcionamiento
de las sesiones.

Los E-Posters deberan ser enviados previamente mediante la plataforma online que se ha
indicado mediante correo electrénico a los autores.

Se ruega puntualidad a los ponentes y autores que presenten sus comunicaciones.
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NORMAS DE PRESENTACION DE
COMUNICACIONES

PRESENTACION COMUNICACIONES ORALES

El tiempo maximo de la presentacion de la comunicacion sera de 10 minutos: 8 minutos de
exposicion y 2 minutos de discusion. Rogamos se ajusten al tiempo establecido y descarguen
con antelacidon sus presentaciones segun las normas establecidas en el apartado anterior.

PRESENTACION POSTERS CON DEFENSA

Los posters que han sido seleccionados por el comité cientifico de la SENEP como Posters con
defensa, seran presentados a pie de poster en la sesidon indicaday en la pantalla correspondiente.
La defensa de E-Posters tendra lugar en las pantallas situadas en la balconada de |la sala Auditorio
(planta 1 de la sala Auditorio de Cristal).

El tiempo maximo de defensa del pdster sera de 6 minutos: 4 minutos de exposiciony 2 minutos
de discusion. Rogamos se ajusten al tiempo establecido.

Todos los E-Posters aceptados para la Reunidon estaran ademas disponibles en las pantallas
situadas en la zona de exposicion comercial.

EXPOSICION POSTERS

Todos los E-Posters estaran disponibles durante toda la Reunidn en las pantallas tactiles
localizadas en:

Balconada de la sala Auditorio (planta 1 de |la Sala Auditorio de Cristal).

- Zona de Exposicion Comercial (planta 1 Hotel)
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) NIMGenetics U) NOVARTIS

. New Integrated Medical Genetics




Fen INspired by patients.
L4 Driven by science.
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