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Estimados compañeros:

Las circunstancias nos han llevado al aplazamiento de nuestras actividades regulares por más 
de dos años, 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 organización de este reencuentro, primero que se hará post-pandemia, no sólo 
representa un gran honor, sino también una gran responsabilidad, ya que los nuevos tiempos 
van a requerir de un esfuerzo de adaptación que pensamos asumir y resolver con entusiasmo. 

En el planteamiento original, quisimos introducir algunas innovaciones con vocación de 
sostenibilidad y de estimular la participación de los compañeros más jóvenes visibilizando sus 
esfuerzos investigadores. Esto hoy, se ha convertido en un deber. Así, a la eliminación del papel 
en toda la reunión y la priorización de medios digitales para la transmisión de la información, se 
ha unido el basar toda la actividad científica del congreso en torno a las “sesiones plataforma”. En 
éstas, un experto hará una presentación 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 jóvenes 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 importantísima participación se realizase a través 
de otras vías, de las que se informará puntualmente en el programa digital permanentemente 
puesto al día.

Este formato de las plataformas, permitirá una gran interactividad entre asistentes y expertos 
en el abordaje de un amplio número de patologías. Además, esperamos que los ponentes, 
incluidos los invitados de la EPNS, desde sus distintas áreas de conocimiento, intenten dar 
respuesta a la cuestión más común que se nos hace en el día a día de la consulta, sea cual sea 
la patología de la que se trate:

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

Por último, hemos valorado sacar parte del congreso a la comunidad y hacer el último día, 
en sede externa al lugar de la reunión, unos actos y conferencias dirigidas a las asociaciones 
de familiares de pacientes. En los últimos tiempos, este tipo de asociaciones han adquirido 
un papel muy relevante para que insistamos en la investigación de las enfermedades que les 
atañen, así como para que las administraciones se den por aludidas en cuanto a las necesidades 
asistenciales y de investigación que requiere esta parte de la población. La actividad de estos 
grupos nos ha llevado a pensar que merecen nuestro agradecimiento, y que este tiempo en 
nuestro congreso, sería una forma de hacerlo.

Así, 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, 
serán capaces de curar lo que hoy nos parece incurable, en un mundo social y ecológicamente 
sostenible.

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

Francisco Carratalá
Presidente del Comité Organizador
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P O N E N T E S

Dr. Sergio Aguilera 	
Universidad de Navarra

Dra. Thaís Armangué 	
Hospital Sant Joan de Déu i IDIBAPS

Dra. Rosa Calvo 
Hospital Clínic de Barcelona

Dra. Ana Camacho Salas	
Hospital 12 de octubre, Madrid 

Prof. Jaume Campistol Plana	
Hospital Sant Joan De Déu, Barcelona

Dra. Teresa Canet Aparisi	
Hospital General Universitario de Alicante

Dra. Verónica Cantarín Extremera	
Hospital Universitario Niño Jesús, Madrid

Dr. Pedro Castro De Castro	
Hospital General Universitario Gregorio 
Marañón, Madrid

Excmo. Sr. Pedro Duque
Universidad Politécnica de Madrid.
European Space Agency.
Ministro de Ciencia e Innovación de España 
(2018-2021)

Dra. Maria de la Iglesia Vayá	
Conselleria de Sanitat Universal i Salut Publica 
Generalitat Valenciana

Dr. Jesús Eiris 	
Hospital Clínico Universitario de Santiago

Dra. Carmen Fons 	
Hospital Sant Joan De Déu, Barcelona

Dra. Ángeles García-Cazorla 	
Hospital Sant Joan De Déu, Barcelona

Dra. Encarnación Guillen Navarro
Hospital Clínico Universitario Virgen de la 
Arrixaca, Universidad de Murcia, Presidenta de 
la Asociación Española de Genética Humana.

Dr. Francisco Javier López Pisón	
Hospital Universitario Miguel Servet, Zaragoza

Dr. Alfons Macaya Ruiz	
Hospital Universitari Vall d’Hebron, Barcelona

Dr. Ignacio Málaga Diéguez	
Hospital Universitario Central de Asturias

Dr. Salvador Martínez 	
Instituto Neurociencias (UMH-CSIC). 
Universidad Miguel Hernández, Elche.

Dr. Eduardo Martinez Salcedo	
Hospital Clínico Universitario Virgen de la 
Arrixaca, Murcia.

Dr. Andrés Nascimento
Hospital Sant Joan de Deu, Barcelona

Dra. Nuria Oliver 	
Media Lab, Instituto Tecnológico de 
Massachusetts (MIT). 
Co-fundadora y directora de la Fundación 
ELLIS Alicante

Dr. Samuel Ignacio Pascual Pascual	
Hospital Universitario La Paz, Madrid.

Dra. Belén Pérez Dueñas	
Hospital Vall d’Hebrón, Barcelona.

Dra. Mª Luz Ruiz Falco Rojas	
Hospital Universitario Niño Jesús, Madrid

Dra. Rocío Sánchez-Carpintero Abad	
Clínica Universidad de Navarra.

Dra. Patricia Smeyers-Durá
Hospital Universitario y Politécnico La Fe, 
Valencia

Dr. Florian Heinen 	
Clínica Universitaria, Ludwig-Maximilians-
Universidad de Munich, Alemania

Prof. Finbar O’Callaghan 	
Paediatric Neuroscience at the Institute of 
Child Health, University College London, 
Reino Unido

Dr. Sameer Zuberi 	
Royal Hospital for Sick Children de Glasgow, 
Scotland, Reino Unido
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C R O N O G R A M A
J U E V E S  2 6  D E  M A Y O  D E  2 0 2 2

HORARIO AUDITORIO SALA 1 
(Ancora)

SALA 2 
(Jarcia)

SALA 3 
(Cornamusa)

08:00-09:00  SIMPOSIO BIOGEN SIMPOSIO ROCHE

09:00-10:00  SIMPOSIO NOVARTIS SIMPOSIO 
NEURAXPHARM 

10:00-11:00

NEUROFISIOLOGÍA 
CLÍNICA. VALOR DE 
LAS TÉCNICAS DE 

ESTIMULACIÓN EN LA 
NEUROFISIOLOGÍA 

CLÍNICA

TRASTORNOS DEL 
NEURODESARROLLO

GENÉTICA: COMO 
INTERPRETAR UN EXOMA

IDENTIFICACIÓN DE 
PSICOPATOLOGÍA EN LA 
PRÁCTICA CLÍNICA DEL 

NEUROPEDIATRA

11:00-11:45 ACTO INAUGURAL

11:45-12:00 Café

12:00-13:00
HOW TO PUBLISH 

NEUROPAEDIATRICS IN 
ENGLISH?

REDES NEURONALES 
Y DESARROLLO DE LA 

COGNICIÓN
NEUROIMAGEN

13:00-14:00 Grupos de trabajo 
SENEP

Grupos de trabajo 
SENEP

Grupos de trabajo 
SENEP

Grupos de trabajo 
SENEP

14:00-15:30 Almuerzo. Exhibición comercial. Visita a E-Posters. 

15:30-17:15 Sesión Plataforma I: 
Epilepsia 1

Sesión Plataforma II: 
Neonatal: 

Cerebelo y prematuridad

Sesión Plataforma III: 
Metabolismo

Sesión Plataforma IV: 
Genética 1

17:15-18:30 Lectura de Becas SENEP

18:30-20:15 CONFERENCIAS 
INAUGURALES

20:30-21:00 Recepción de bienvenida

Sesiones con acreditación solicitada
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V I E R N E S  2 7  D E  M A Y O  D E  2 0 2 2

Sesiones con acreditación solicitada

HORARIO AUDITORIO SALA 1 
(Ancora)

SALA 2 
(Jarcia)

SALA 3 
(Cornamusa)

08:00-09:00  SIMPOSIO HEALTH 
INCODE

SIMPOSIO JAZZ 
PHARMACEUTICALS SIMPOSIO EXELTIS SIMPOSIOS ZOGENIX 

09:00-10:30 Mesa 1
 (EPNS-SENEP)

10:30-12:00

Sesión  
Plataforma V:  

T. del movimiento. 
Nuevas estrategias en el 

diagnóstico y tratamiento 
de la distonía en la edad 

pediátrica

Sesión Plataforma VI: 
Trastornos de conducta. 

Alteraciones de conducta 
en los trastornos del 

neurodesarrollo

Sesión 
Plataforma VII: 

Patología 
Neuromuscular

Sesión 
Plataforma VIII:  
Parálisis Cerebral

12:00:12:30 Café

12:30-13:30

Sesión 
Plataforma IX: 

Enfermedades 
Inflamatorias

Sesión Plataforma X: 
Trastornos del sueño

Sesión 
Plataforma XI: 

Neurocutaneas: 
¿Podemos cambiar 

el pronóstico de 
las enfermedades 
neurocutáneas?

Sesión 
Plataforma XII:  

Genética 2 
Dismorfología

13:30-14:30

SESIÓN DE POSTERS
DEFENSA

(Pantallas en balcón
AUDITORIO - Planta 1)

14:30-16:00 Almuerzo. Exhibición comercial. Visita a E-Posters. 

16:00-17:30 Mesa 2 
(EPNS/SENEP) 

17:30-17:45 Café

17:45-18:45

SESIÓN DE POSTERS
DEFENSA

(Pantallas en balcón
AUDITORIO - Planta 1)

18:30-20:15 ASAMBLEA DE LA 
SENEP

20:30-21:00 Cena del Congreso, en el Hotel Luxor
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S Á B A D O  2 8  D E  M A Y O  D E  2 0 2 2

HORARIO AUDITORIO SALA 1 
(Ancora)

SALA 2 
(Jarcia)

SALA 3 
(Cornamusa)

08:00-09:00  SIMPOSIO CHIESI SIMPOSIO EISAI

9:00-10:30
Sesión

Plataforma XIII:
Epilepsia 2

Sesión 
Plataforma XIV:

Malformaciones del 
SNC y tumores

Sesión 
Plataforma XV:

Patología vascular

Sesión 
Plataforma XVI: 

Infecciosas y 
Neuroepidemiología

10:30-11:30

SESIÓN DE POSTERS 
DEFENSA

(Pantallas en balcón 
AUDITORIO - Planta 1)

11:30-12:00 Café

12:00-13:00

Sesión 
Plataforma XVII: 

Urgencias 
neuropediátricas: 

Intoxicaciones, 
accidentes

Sesión 
Plataforma XVIII: 

Trastornos paroxísticos 
no epilépticos

Sesión 
Plataforma XIX: 

Cefalea. Abordaje de la 
cefalea crónica en niños 

y adolescentes

Sesión 
Plataforma XX: 

Neurodesarrollo (TEA y 
TDAH)

13:00-14:00 CONFERENCIA DE 
CLAURURA
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08:00 – 10:00		 Entrega de documentación

10:00 - 11:00 		  I. Neurofisiología Clínica 
AUDITORIO 		  Dra. Teresa Canet Aparisi. Hospital General Universitario de Alicante

10:00 - 11:00 		  II. Trastornos del neurodesarrollo
SALA 1 (Ancora)		 Dr. Francisco Javier López Pisón. Hospital Universitario Miguel Servet,  
			   Zaragoza

  
10:00 - 11:00 		  III. Genética: Cómo Interpretar un exoma 
SALA 2 (Jarcia) 		 Dra. Encarnación Guillen Navarro. Hospital Clínico Universitario Virgen 
			   de la Arrixaca, Universidad de Murcia, Presidenta de la Asociación  
			   Española de Genética Humana.

10:00 - 11:00 		  IV. Identificación de psicopatología en la práctica clínica del neuropediatra  
SALA 3 (Cornamusa) 	 Dra. Rosa Calvo. Hospital Clínic de Barcelona

11:00 – 11:45		  Acto Inaugural:
AUDITORIO 		  Dra. Ana Camacho
			   Presidenta de la SENEP

			   Ilma. Sra. Dª. Encarna Llinares Cuesta
			   Consellería 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 Innovación de España (2018-2021)

11:45 - 12:00		  Pausa café

P R O G R A M A
J U E V E S  2 6  D E  M A Y O  D E  2 0 2 2
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12:00 - 13:00 		 I. How to publish neuropaediatrics in English?  
AUDITORIO 		  Prof. Finbar O’Callahan  
			   Paediatric Neuroscience at the Institute of Child Health, University College 	
			   London. 
			   Moderador: Dr. Francisco Carratalá

12:00 - 13:00 		 II. Redes neuronales y desarrollo de la cognición 
SALA 1 (Ancora) 	 Dr. Salvador Martínez 
			   Instituto Neurociencias (UMH-CSIC). Universidad Miguel Hernández, Elche.  
			   Moderadora: Dra. Patricia Andreo

12:00 - 13:00 		 III.  Neuroimagen 
SALA 2 (Jarcia) 		 Dra. Maria de la Iglesia Vayá 
			   Conselleria de Sanitat Universal i Salut Publica Generalitat Valenciana. 
			   Moderador: Prof. José María Salinas

13:00 – 14:00		  Grupos de Trabajo

14:00 – 15:30		  Pausa almuerzo – Visita exposición comercial y posters

15:30 - 17:15		  Sesión Plataforma I: Epilepsia 1 
AUDITORIO 		  Ponente: Dra. Patricia Smeyers-Durá 
			   Hospital Universitario y Politécnico La Fe, Valencia 
			   Moderadora: Dra. Vanesa Esteban 
			   Comunicaciones Orales (O-01 – O-05)

O-01
¿QUÉ APORTA LA CIRUGÍA DE LA EPILEPSIA EN EL SÍNDROME DE LENNOX-GASTAUT? 
ANÁLISIS DE NUESTRA EXPERIENCIA. 
María Victoria Ordoño Saiz, María Justel Rodríguez, Ruth Camila Púa Torrejón, 
Marco Heppe Montero, Shirin Alá Lozano, Elena González Alguacil, Marta García 
Fernández, Juan José García Peñas, María Luz Ruiz-Falcó Rojas, Victor Soto Insuga. 
Hospital Infantil Universitario Niño Jesús, Madrid.

O-02
APARICIÓN DE CRISIS EPILÉPTICAS EN NIÑOS SOMETIDOS A TRASPLANTE DE 
PROGENITORES HEMATOPOYÉTICOS. 
Eulàlia Turón Viñas, Elisabet Coca Fernández, Asunción Díaz Gómez, Lucía Dougherty De 
Miguel, Alba Sierra Marcos, Roser Ribosa Nogué, Isabel Badell Serra, Susana Boronat Guerrero. 
Hospital de la Santa Creu i Sant Pau, Barcelona.

O-03 PRESELECCIONADA PREMIO
NO TODO SON FÁRMACOS EN EL TRATAMIENTO DE LOS ESPASMOS EPILÉPTICOS. 
Ruth Camila Púa Torrejón, Elena González Alguacil, María Victoria Ordoño Saiz, 
María Justel Rodríguez, Marco Heppe Montero, Teresa Moreno Cantero, Shirin Ala 
Lozano, Víctor Soto Insuga, María Luz Ruiz-Falcó Rojas, Juan José García Peñas. 
Hospital Universitario Infantil Niño Jesús, Madrid.
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O-04
ESTUDIO DE LAS EPILEPSIAS DE PACIENTES CONTROLADOS EN  UNA UNIDAD DE 
NEUROPEDIATRÍA DURANTE 10 AÑOS, ANALIZANDO  POSIBLES PREDICTORES DE 
EPILEPSIA REFRACTARIA EN NUESTRA EXPERIENCIA. 
Alba Pardo Zamora, Vanesa Esteban Cantó, Gemma Claramunt Andreu, Gloria De La Torre 
Monfort, Gonzalo Ros Cervera.
Hospital del Vinalopó, Elche (Alicante).

O-05
PROYECTO BIO-KCNQ2. ULTRA-FENOTIPADO Y CARACTERIZACIÓN GENÉTICA DE UNA 
SERIE ESPAÑOLA DE CUARENTA Y CUATRO PACIENTES CON CANALOPATÍA-KCNQ2. 
Didac Casas1, Anna Aguilar1, Itziar Alonso1, Delia Yubero1, Amaia Alquiza2, Oscar Casis2, Carmen 
Fons1, Grupo de Trabajo Español KCNQ21.
1Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat; 2Universidad País Vasco, Vitoria.

15:30 - 17:15 		  Sesión Plataforma II: Neonatal: Cerebelo y prematuridad  
SALA 1 (Ancora) 	 Ponente: Dra. Carme Fons  
			   Hospital Sant Joan De Déu, Barcelona  
			   Moderadora: Dr. Marcos Madruga   
			   Comunicaciones Orales (O-10 – O13)

O-10 
REVISIÓN DE CASOS DE ACIDENTES CEREBROVASCULARES NEONATALES EN UN 
PERIODO DE 6 AÑOS EN UN HOSPITAL DE SEGUNDO NIVEL  
Cristina Toledo Gotor, María De Pablo De Las Heras, Sara Pasamón Garcia, Inés Esteban 
Diez, Ingrid Royo Sesma, Patricia Campos Magallón, Myriam Salvá Arteaga, Iñaki De La 
Iglesia Nagore, Diego Viguera Elias, Leyre López Fernández. 
Hospital San Pedro de la Rioja, Logroño.

O-11 
TROMBOSIS VENOSA NEONATAL 
Cristina Juberías Alzueta, María Esther Vázquez López, Patricia Pena Gil, Laura Pérez Gay, 
Roberto Pérez Pacín. 
Hospital Universitario Lucus Augusti, Lugo.

O-12 
DISTROFIA MIOTÓNICA DE STEINERT: FORMA NEONATAL 
Cecilia Calzada García-Mora, Marta Álvarez Triano, Noelia Guerrero Moreno, Rosario Mateos 
Checa, Mª Ángeles Delgado Rioja, Miguel Ángel Álvarez Domínguez. 
Hospital Juan Ramón Jiménez, Huelva.

O-13 
LA IMPORTANCIA DE LA EXPLORACIÓN FÍSICA Y EL VIDEO DOMÉSTICO EN LA 
MATERNIDAD 
Gemma Claramunt Andreu, Gloria De La Torre, Vanesa Esteban, Alba María Pardo, Gonzalo 
Hugo Ros. 
Hospital Universitario Vinalopó, Elche.
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15:30 - 17:15 		  Sesión Plataforma III: Metabolismo  
SALA 2 (Jarcia) 		 Ponente: Dra. Àngels García-Cazorla  
			   Hospital Sant Joan De Déu, Barcelona  
			   Moderador: Dr. Antonio Hedrera Fernández  
			   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 
García, Amaya Belanger Quintana, Francisco Arrieta Blanco, Montserrat Medina Díaz, 
Gustavo Lorenzo Sanz.
Hospital Ramón y Cajal, Madrid.

O-15
CARACTERIZACIÓN CLÍNICA DE LOS TRASTORNOS GENÉTICOS DE LA SINAPSIS 
GLUTAMATÉRGICA: HIPERFUNCIÓN VERSUS HIPOFUNCIÓN
Juliana Ribeiro Constante Constante1, Alfonso Oyarzábal1, Àlex Bayés2, Àngels García-Cazorla1.
1Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat; 2Hospital de la Santa Creu i Sant Pau, 
Barcelona.

O-16
LA DISFUNCIÓN MITOCONDRIAL EN EL SÍNDROME DE RETT: ESTUDIO DE UN TRASTORNO 
NEUROLÓGICO DESDE LA PERSPECTIVA DEL METABOLISMO SINÁPTICO PARA 
ENCONTRAR NUEVAS OPCIONES DE TRATAMIENTO
Alfonso De Oyarzabal Sanz, Uliana Musokhranova, Cristina Grau, Àngels García-Cazorla.
Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat.

O-17
LEUCOENCEFALOPATÍA CAVITANTE: PATRÓN CLÍNICO-RADIOLÓGICO RECONOCIBLE EN 
PACIENTES CON ENCEFALOPATÍA DE INICIO PRECOZ E HIPERLACTACIDEMIA
Silvia Liendo Vallejos, Leticia Pias Peleteiro, Verónica Delgadillo Chilavert, Mar O´Callaghan 
Gordo, Marta Gómez Chiari, Jordi Muchart López, Alfonso Oyarzabal Sanz, Rafael Artuch, 
Angeles García Cazorla, Alejandra Darling.
Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat.

O-18
GEN IMMT. NUEVO GEN CAUSANTE DE ENFERMEDAD MITOCONDRIAL
Ana Victoria Marco Hernández1, Alejandro Montoya-Filardi2, Honorio Barranco-González2, 
Juan Jesús Vilchez Padilla1, Inmaculada Azorín1, Miguel Tomás Vila2, Patricia Smeyers2, 
Inmaculada Pitarch2, Francisco Martínez2.
1Instituto Investigación Sanitaria La Fe, Valencia; 2Hospital Universitario La Fe, Valencia.

15:30 - 17:15 		  Sesión Plataforma IV: Genética 1  
SALA 3 (Cornamusa) 	 Ponente: Dra. Encarnación Guillén Navarro  
			   Hospital Clínico Universitario Virgen de la Arrixaca, Universidad de Murcia   
			   Moderador: Dr. Salvador Ibañez Mico  
			   Comunicaciones Orales (O-19 – O-24)

O-19
ESPECTRO GENÉTICO Y FENOTÍPICO ASOCIADO A VARIANTES EN SPTAN1: MÁS ALLÁ DE 
LA EPILEPSIA 
Ana Victoria Marco Hernández1, Alfonso Caro Llopis1, Alejandro Montoya Filardi2, Alba 
Gabaldón Albero2, Juan José Nieto Barceló3, Miguel Tomás Vila2, Francisco Martínez2.
1Instituto Investigación Sanitaria La Fe, Valencia; 2Hospital Universitario La Fe, Valencia; 
3Hospital Murcia, Murcia.
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O-20
RENDIMIENTO DIAGNÓSTICO DEL EXOMA EN TRÍO EN NEUROPEDIATRÍA EN UN HOSPITAL 
SECUNDARIO
Cristina Toledo Gotor, Cristina García Muro, Myriam Salvá Arteaga, Alberto García Oguiza, 
Mª Luisa Poch Olivé, Nerea Ortega Unanue, Sara Fernández Landázuri, Samuel Martín 
Rodríguez, Iván Bernardo González, Elena Domínguez Garrido.
Hospital San Pedro de la Rioja, Logroño.

O-21
MIOPATÍA DE BETHLEM: ESTUDIO DE 11 PACIENTES CON LA VARIANTE C.7447A>G EN 
HOMOCIGOSIS EN EL GEN COL6A3 
Andrea Ilundain López De Munain1, Milagros Carusillo Surballe2, Raquel Bernadó Fonz1, 
Itxaso Martí3, Juan José Poza3, Inmaculada Pagola Lorz1, Laura Torné Hernández1, Ivonne 
Jericó Pascual1, Carmen Espinós4, Sergio Aguilera Albesa1.
1Hospital Universitario de Navarra, Pamplona; 2Hospital Italiano de Buenos Aires, Buenos 
Aires; 3Hospital Universitario Donostia, San Sebastián; 4Centro Príncipe Felipe (CIPF), Valencia.

O-22 PRESELECCIONADA PREMIO	  
WES TRIO COMO HERRAMIENTA DIAGNOSTICA EN ATROFIA DE CEREBELO
Gregorio Alexander Nolasco Tovar1, Cristina Hernando2, Lluis Armengo3, Daniel Natera-De 
Benito4, Roser Urreizt5, Carlos Ortez4, Ana Codina6, Loreto Martorell7, Andres Nascimento4, 
Mercedes Serrano Gimaré8.
1Departamento de Neurologia Pediatrica Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de 
Llobregat; 2Servicio de Medicina Genética y Molecular, Instituto Pediátrico de Enfermedades 
Raras, Hospital Sant Joan de Déu, Esplugues de Llobregat; 3Quantitative Genomic Medicine 
Laboratories,  qGenomics., Esplugues de Llobregat; 4Unidad de Patologia Neuromuscular  
Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat; 5U-703 Centro de Investigación 
Biomédica en Red de Enfermedades Raras (CIBERER), Instituto de Salud  Carlos III, Esplugues 
de Llobregat; 6Biobank. Hospital Sant Joan de Déu, Esplugues de Llobregat; 7U-703 Centro 
de Investigación Biomédica en Red de Enfermedades Raras (CIBERER), Instituto de Salud 
Carlos III, Esplugues de Llobregat; 8Departamento de Neurologia Pediatrica y Genetica 
Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat.

O-23
ESTUDIO DESCRIPTIVO DE LOS PACIENTES CON MUTACIONES EN LOS GENES GRIN DE 
UN HOSPITAL DE TERCER NIVEL
Carmen Sánchez De Puerta Laguna, Marta Correa Vela, Ana Pareja Bosch, Beatriz Muñoz 
Cabello, Álvaro Villarejo Pérez.
Hospital Universitario Virgen del Rocío, Sevilla.

O-24
REVISIÓN DE NUESTRA CASUÍSTICA DE PACIENTES CON MUTACIONES EN EL GEN PTEN
Martina Marrero Afonso, Amparo López Lafuente, Inés Teresa Bolsa Ferrer, Fernando 
Francisco Martínez Calvo, María Violeta Fariña Jara, Francisco Javier López Pison, José Luis 
Peña Segura, Ana Rodríguez Valle, Lorena Monge Galindo, Raquel Pérez Delgado.
Hospital Universitario Miguel Servet, Zaragoza.

17:15 – 18:30		  Lectura de Becas SENEP 2021
AUDITORIO 		  Moderadora: Dra. Ana Camacho

BECA-01
SECUELAS NEUROLÓGICAS EN PACIENTES PEDIÁTRICOS TRAS UNA PARADA 
CARDIORRESPIRATORIA
Juan José Nieto Barceló, Susana B. Reyes Domínguez, Helena Alarcón Martínez, Salvador 
Ibáñez Micó, Francisca Valera Párraga, Lourdes Ceán Cabrera, María Josefa Martínez García, 
Teresa Osuna García, María Martínez Copete, Eduardo Martínez Salcedo.
Hospital Universitario Virgen de la Arrixaca, Murcia.
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BECA-02
EPITRANS. ESTUDIO SOBRE LA PRÁCTICA CLÍNICA HABITUAL DE TRANSICIÓN EN 
EPILEPSIA
Zuriñe Ortiz De Zarate Caballero1, Elena Fonseca2, Manuel Quintana2, Javier Sánchez2, Laura 
Abraira2, Estevo Santamaria2, David Gómez-Andrés2, Julia Sala2, Miquel Raspall2, Alfons 
Macaya2, Manuel Toledo2.
1Hospital de Cruces, Barakaldo; 2Hospital Universitari Vall d´Hebrón, Barcelona.

BECA-03
FACTORES IMPLICADOS EN EL DESARROLLO DE PARÁLISIS CEREBRAL INFANTIL EN 
PACIENTES CON ENCEFALOPATÍA HIPÓXICO ISQUÉMICA NEONATAL Alba Gabaldón 
Albero, Ana Victoria Marco Hernández, Raquel Escrig Fernández, Francisco Martínez 
Castellano, Montserrat Andrea Téllez Meneses, Patricia Smeyers Durá, Inmaculada Pitarch 
Castellano, Beatriz Beseler Soto, Miguel Tomás Vila.
Hospital Universitario La Fe, Valencia.

BECA-04
UTILIDAD DEL DIAGNÓSTICO POR RM MUSCULAR DE MIOPATÍAS DE INICIO INFANTIL 
PRECOZ EN LA ERA DE LA SECUENCIACIÓN GENÉTICA MASIVA Rocío García Uzquiano1, 
Roberto Fernández Torrón2, David Gómez Andrés3, Amaia Guisasola Iñiguez4, Maria Teresa 
Iglesias Gaspar2, Robert Yves Carlier1, Maria Itxaso Martí Carrera2, Susana Quijano-Roy1.
1Hôpital Raymond Poincaré, París; 2Hospital Universitario Donostia, San Sebastián; 3Hospital 
Universitari Vall d’Hebron, Barcelona; 4Osatek Donostia, San Sebastián.

BECA-05
MEJORA EN EL REGISTRO DE PACIENTES CON ENFERMEDADES RARAS NO 
DIAGNOSTICADAS EN EL PROGRAMA ENoD
Ruth Camila Púa Torrejón1, Nelmar Valentina Ortiz Cabrera1, Víctor Soto Insuga1, Beatriz 
Morte Molina2, Victoria Ordoño Saiz1, María Justel Rodríguez1, Marco Heppe Montero1, Elena 
González Alguacil1, María Luz Ruiz-Falcó Rojas1.
1Hospital Infantil Niño Jesús, Madrid; 2Centro de Investigación Biomédica en Red de 
Enfermedades Raras, Madrid.

BECA-06
CARACTERIZACIÓN CLÍNICA Y DESCRIPCIÓN DE LAS PRINCIPALES COMORBILIDADES 
NEUROLÓGICAS DE LA POBLACIÓN PEDIÁTRICA CON SÍNDROME DE PHELAN MCDERMID 
EN ESPAÑA
Eva Arias Vivas, Adrián García Ron.
Hospital Clínico San Carlos, Madrid.

18:30 – 20:15		  Inauguración y Conferencias Inaugurales
AUDITORIO	 	 IA vs I. Natural

Ponentes: Dra. Nuria Oliver vs Dr. Salvador Martinez 

Dra. Nuria Oliver Media 
Lab, Instituto Tecnológico de Massachusetts (MIT). Co-fundadora y directora de la 
Fundación ELLIS Alicante

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

 
20:30 – 23:00		 Recepción de bienvenida
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09:00 – 10:30		 Mesa 1 (EPNS-SENEP)
AUDITORIO		  Moderadores: Dra. Carme Fons y Dr. Francisco Carratalá

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 

10:30 - 12:00 		 Sesión Plataforma V: Trastonos del Movimiento. Nuevas estrategias en 
AUDITORIO		  el diagnóstico y tratamiento de la distonía en la edad pediátrica. 
			   Ponente: Dra. Belén Pérez Dueñas 
			   Hospital Vall d’Hebrón, Barcelona 
			   Moderador: Dr. José Luis Peña 
			   Comunicaciones Orales (O-28 – O31)

O-28
VARIABILIDAD FENOTÍPICA Y NUEVOS GENES EN ATAXIA DE INICIO TEMPRANO Y 
ATROFIA CEREBELOSA
Milagros Carusillo Surballe1, Andrea Ilundain López De Munain2, Dolores Martínez Rubio3, 
Isabel Hinarejos3, Paula Sancho3, Beatriz Ramos Lacuey2, Itxaso Martí4, Alejandra Darling5, 
Carmen Espinós3, Sergio Aguilera Albesa2.
1Hospital Italiano de Buenos Aires, Buenos Aires; 2Hospital Universitario de Navarra, 
Pamplona; 3Rare Neurodegenerative Diseases Laboratory, Centro de Investigación Príncipe 
Felipe (CIPF), Valencia; 4Hospital Universitario de Donostia, San Sebastián; 5Hospital Sant 
Joan de Déu, Barcelona.

O-29
NUEVAS FORMAS DE DISFUNCIÓN MITOCONDRIAL Y BASES FISIOPATOLÓGICAS DEL 
PARKINSONISMO PEDIÁTRICO
Alfonso Luis De Oyarzábal, Uliana Musokhranova, Noelia Rivera, Mar O’callaghan, Àngels 
García-Cazorla.
Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat.

O-30
PARKINSONISMO INFANTIL EN ENFERMEDADES NEUROMETABÓLICAS Y GENÉTICAS 
RARAS. 
Mariya Sigatullina1, Chiara Alfonsi2, Aina Serratosa1, Alejandra Darling1, Mar O Callaghan1, 
Carmen Fons1, Rafael Artuch1, Alfonso Oyarzábal1, Angeles Garcia-Cazorla1.
1Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat; 2Department of Human Neuroscience, 
University of Rome, Sapienza.

O-31
PREDICTORES DE EFICACIA EN NIÑOS DISTÓNICOS SOMETIDOS A ESTIMULACIÓN 
CEREBRAL PROFUNDA
Julia Ferrero Ferrero1, Ainara Salazar-Villacorta1, Agustí Bescos1, Gemma Español1, Lourdes 
Ispierto2, Ramiro Alvarez2, Manel Tardáguila2, Jorge Muñoz2, Laia Ventura-Expósito1, Belén 
Pérez-Dueñas1.
1Hospital Vall d’hebron, Barcelona; 2Hospital Universitari Germans Trias i Pujol, Badalona.

V I E R N E S ,  2 7  D E  M A Y O  D E  2 0 2 2
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10:30 - 12:00 		 Sesión Plataforma VI: Trastornos de Conducta. Alteraciones de conducta 
SALA 1 (Ancora) 	 en los trastornos del neurodesarrollo. 
			   Ponente: Dra. Rosa Calvo  
			   Hospital Clínic de Barcelona 
			   Moderador: Dr. Fernando Mulas 
			   Comunicaciones Orales (O-32 – O35)

O-32
CARACTERIZACIÓN CLÍNICA Y NEUROPSICOLÓGICA DEL SÍNDROME DE DELECIÓN 16P11.2 
Daniel Martín Fernández-Mayoralas1, Álvaro Junco Jimeno1, Ana Laura Fernández-Perrone1, 
Ana Jiménez De Domingo1, Nuria Muñoz Jareño2, Javier Porta Pelayo3, Javier Suela Rubio4, 
Alberto Fernández-Jaén1.
1Hospital Quirón Madrid, Pozuelo de Alarcón; 2Hospital Quirón Madrid, Alcorcón; 3Genologica, 
Málaga; 4Nimgenétics, Madrid.

O-33
RENDIMIENTO DIAGNÓSTICO DE LOS ESTUDIOS CON CGH ARRAYS EN LOS PACIENTES 
CON TRASTORNOS DEL NEURODESARROLLO
Marco Heppe Montero, Nelmar Valentina Ortiz Cabrera, Víctor Soto Insuga, Elena González 
Alguacil, Amaia Cavero Ibiricu, María Luz Ruiz Falcó Rojas, Juan José García Peñas, María 
Justel Rodríguez, María Victoria Ordoño Saiz, Ruth Camila Púa Torrejón.
Hospital del Niño Jesús, Madrid.

O-34
COMPONENTE NEUROINFLAMATORIO EN LA FISIOPATOLOGÍA DEL SÍNDROME DE RETT: 
LA UTILIDAD DE LOS MODELOS ANIMALES.
Alfonso De Oyarzábal, Uliana Musokhranova, Cristina Grau, Àngels García-Cazorla.
Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat.

O-35
FENOTIPOS PREVALENTES EN VARIANTES DEL NÚMERO DE COPIA DEL 15Q 
Christian Ballester Berman1, Andrea Huertas Viudes2, Lorena Pastor Ferrándiz2, Patricia 
Andreo Lillo2, Francisco Carratalá Marco2.
1Hospital General Universitario de Elche, Elche; 2Hospital Universitario de San Juan de 
Alicante, San Juan de Alicante.

10:30 - 12:00 		 Sesión Plataforma VII: Patología Neuromuscular 
SALA 2 (Jarcia) 		 Ponente: Dr. Andrés Nascimento 
			   Hospital Sant Joan de Deu, Barcelona 
			   Moderadora: Dra. Lorena Pastor 
			   Comunicaciones Orales (O-36 – O-39)

O-36 PRESELECCIONADA PREMIO
LA MUTACIÓN FUNDADORA  TRAPPC11 c.1287+5G>A  EN HOMOCIGOSIS ES UNA CAUSA 
FRECUENTE DE DISCAPACIDAD INTELECTUAL Y AUMENTO DE CPKs EN PACIENTES 
ESPAÑOLES DE ETNIA GITANA
María Justel Rodríguez1, Andrea Sariego Jamardo2, María Luisa Poch Olivé3, Antonio Hedrera 
Fernández4, Hilario Gómez Martín5, Ramón Cancho Candela6, Miren Zulaica Ijurco7, Ana 
Camacho Salas8, Àngels García Cazorla1, Daniel Natera De Benito1.
1Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat; 2Hospital Universitario Marqués de 
Valdecilla, Santander; 3Hospital de la Rioja, Logroño; 4Hospital Universitario Central de 
Asturias, Oviedo; 5Hospital Universitario de Salamanca, Salamanca; 6Hospital Universitario 
del Río Hortega, Valladolid; 7Hospital de Basurto - Osakidetza, Bilbao; 8Hospital Universitario 
12 de Octubre, Madrid.
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O-37 PRESELECCIONADA PREMIO	
PAPEL DE LA RM MUSCULAR DE CUERPO ENTERO EN EL DIAGNÓSTICO DE LAS 
ARTROGRIPOSIS CONGÉNITAS NEUROMUSCULARES: UN ÚTIL MUY ÚTIL 
Rocío Garcia Uzquiano1, Marta Gómez Garcia De La Banda1, Audrey Benezit1, Ivana Dabaj1, 
Corinne Metay2, Norma Romero3, Klaus Dieterich4, Robert Carlier5, Susana Quijano Roy1.
1UF Neuromusculaire, Service de Neurologie Pédiatrique et Réanimation, Hôpital Raymond 
Poincaré, AP-HP Paris Saclay, Paris; 2Centre de Génétique Moléculaire et Chromosomique, 
UF de Cardiomyogénétique et Myogénétique Moléculaire et Cellulaire, GH Pitié-Salpêtrière, 
Paris; 3INSERM U, Développement, Pathologie, Régénération du Système Neuromusculaire,, 
Paris; 4INSERM U836, Grenoble Institut des Neurosciences, Equipe Muscle et Pathologie, 
Grenoble; 5Service d’Imagerie Médicale, Hôpital Raymond Poincaré, Paris.

O-38
DIFICULTADES EN LA INTERPRETACIÓN DE LA RESPUESTA A NUSINERSEN EN PACIENTES 
AME TIPO 2
Laura Carrera1, Jesica Expósito2, Daniel Natera2, Ana Pareja3, José Manuel Caballero4, Rocio 
Calvo5, Ramón Cancho6, Inmaculada Pitarch7, Carlos Ortez2, Andrés Nascimento2.
1Hospital Sant Joan de Deu, Barcelona; 2Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat; 
3Hospital Universitario Virgen del Rocío, Sevilla; 4Hospital Universitario La Paz, Madrid; 
5Hospital Regional Universitario Carlos Haya, Málaga; 6Hospital Universitario Río Hortega, 
Valladolid; 7Hospital Universitario La Fe, Valencia.

O-39
DIAGNOSTICO PRECOZ DE DISTROFINOPATÍA Y OTRAS ENFERMEDADES PRIMARIAS 
DE LA FIBRA MUSCULAR EN PACIENTES QUE PRESENTAN HIPERTRANSAMINEMIA/
HIPERCKEMIA.
Jesica Maria Exposito Escudero1, Laura Carrera1, Daniel Natera1, Anna Valls1, Lidia Gonzalez2, 
Maria Pia Gallano2, Loreto Martorell1, Delia Yubero1, Andres Nascimento1, Carlos Ortez1.
1Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat; 2Hospital de la Santa Creu i Sant Pau, 
Barcelona.

10:30 - 12:00 		 Sesión Plataforma VIII:  Parálisis Cerebral 
SALA 3 (Cornamusa) 	 Ponente: Dr. Samuel Ignacio Pascual Pascual 
			   Hospital Universitario La Paz, Madrid 
			   Moderadora: Dra. Inmaculada Pitarch 
			   Comunicaciones Orales (O-40 – O-43)

O-40
PARAPARESIA ESPÁSTICA HEREDITARIA EN EL NIÑO: ACTUALIZACIÓN EN LA ERA DE LA 
GENÉTICA MOLECULAR
Teresa Osuna García, Eduardo Martínez Salcedo, María Martinez Copete, Juan José Nieto 
Barcelo, Helena Alarcón Martínez, Maria Josefa Martinez García, Salvador Ibañez Micó, 
Francisca Valera Párraga, Lourdes Alicia Ceán Cabrera.
Hospital Universitario Virgen de la Arrixaca, Murcia.

O-41 PRESELECCIONADA PREMIO	
DAÑO CEREBRAL ADQUIRIDO EN UNA COMUNIDAD: PREVALENCIA, CAUSAS E 
INTERVENCIÓN MULTIDISCIPLINAR 
Beatriz Ramos Lacuey1, Andrea Ilundain López De Munain1, Diego Viguera Elías2, Katia Llano 
Ordóñez1, Raquel Bernadó Fonz1, Amaia Belza Mendikute1, Diana Ramírez Perdomo1, Milagros 
Carusillo1, Izaskun Basterra Jiménez1, Sergio Aguilera Albesa1.
1Hospital Universitario de Navarra, Pamplona; 2Hospital de San Pedro, Logroño.
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O-42
ESTATUS DISTÓNICO REFRACTARIO CON BUENA RESPUESTA A BOMBA DE BACLOFENO
Salvador Ibáñez Micó1, Juan Darío Ortigoza Escobar2, Santiago Candela Cantó2, Lourdes Ceán 
Cabrera1, María Josefa Martínez García1, Francisca Valera Párraga1, María Martínez Copete1, 
Teresa Osuna García1, Helena Alarcón Martínez1, Eduardo Martínez Salcedo1.
1Hospital Universitario Virgen de la Arrixaca, Murcia; 2Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues 
de Llobregat.

O-43
BOMBA DE BACLOFENO: OPCIÓN TERAPEUTICA A CONSIDERAR EN PACIENTE CON 
ESTATUS DISTÓNICO
Ana Victoria Marco Hernández1, Alba Gabaldón Albero2, Miguel Tomás Vila2.
1Instituto Investigación Sanitaria La Fe, Valencia; 2Hospital Universitario La Fe, Valencia.

12:00 – 12:30		  Pausa café

12:30 – 13:30		  Sesión Plataforma IX: Enfermedades Inflamatorias 
AUDITORIO 		  Ponente: Dra. Thais Armagué 
			   Hospital Sant Joan de Déu i IDIBAPS 
			   Moderador: Dr. Gonzalo Ros 
			   Comunicaciones Orales (O-44 – O-46)

O-44 PRESELECCIONADA PREMIO	
APLICACIÓN EN LA VIDA REAL DE LOS CRITERIOS DIAGNÓSTICOS DE LA ENCEFALITIS 
AUTOINMUNE PEDIÁTRICA: DATOS DE UNA COHORTE ESPAÑOLA DE 711 PACIENTES
Gemma Olivé-Cirera1, Anna Fetta2, Elianet Fonseca3, Eugènia Martínez-Hernández3, Raquel 
Ruiz3, Albert Saiz3, Josep Dalmau3, Thais Armangué4.
1IDIBAPS-Hospital ClinicBarcelona/ Hospital Parc Taulí Sabadell, Barcelona; 2IDIBAPS, 
Barcelona; 3IDIBAPS - Hospital Clínic Barcelona, Barcelona; 4IDIBAPS - Hospital Clínic 
Barcelona/ Hospital Sant Joan de Déu De Barcelona, Barcelona.

O-45
ENFERMEDADES DESMIELINIZANTES EN PACIENTES PEDIÁTRICOS CON FOCALIDAD 
NEUROLOGICA
Ingrid Del Rocío Rivadeneira Nolivos1, Lisbeth Cristina Ríos Proaño1, Maria Del Rosario Velez 
Galarraga2.
1Hospital de Niños Dr Roberto Gilbert Elizalde, Guayaquil; 2Instituto de Reumatología 
Hematología Dermatología, Guayaquil.

O-46 PRESELECCIONADA PREMIO	
PATRONES CLÍNICO-RADIOLÓGICOS DE UNA COHORTE DE PACIENTES PEDIÁTRICOS 
CON ENCEFALITIS NO-ADEM CON ANTICUERPOS ANTI-MOG POSITIVOS
Gemma Olivé-Cirera1, Elianet Fonseca2, Maria Sepulveda2, Francesc Graus2, Albert Saiz2, 
Josep Dalmau2, Thais Armangué3.
1IDIBAPS - Hospital Clínic de Barcelona - Hospital Parc Taulí de Sabadell, Barcelona; 2Hospital 
Clínic de Barcelona - IDIBAPS, Barcelona; 3Hospital Clínic de Barcelona - IDIBAPS - Hospital 
SAnt Joan de Déu de Barcelona, Barcelona.
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12:30 – 13:30 		  Sesión Plataforma X: Trastornos del sueño 
SALA 1 (Ancora) 	 Ponente: Dra. Teresa Canet Aparisi 
			   Universitat de València 
			   Moderadora: Dr. Antonio Ginés Sala 
			   Comunicaciones Orales (O-47 – O-49)

O-47
IMPACTO DE LA EPILEPSIA PEDIÁTRICA SOBRE EL SUEÑO DEL NÚCLEO FAMILIAR
Marta Furones García1, Eva María Andrés Esteban2, Juan José García Peñas1, Elena González 
Alguacil1, Teresa Moreno Cantero1, Anna Duat Rodríguez1, María Luz Ruiz Falcó1, Víctor Soto 
Insuga1.
1Hospital Niño Jesús, Madrid; 2Hospital Rey Juan Carlos, Móstoles.

O-48
SINDROME DE PIERNAS INQUIETAS EN PACIENTES CON EPILEPSIA
Ana Pérez Villena1, Víctor Soto Insuga2, Elena Martínez Cayuelas3, Marta Furones García4, 
María José Abenza Abildua1, Rebeca Losada Del Pozo3, María Rodrigo Moreno3, Victoria 
Ordoño2.
1Hospital Infanta Sofia, San Sebastián de los Reyes; 2Hospital del Niño Jesús, Madrid; 
3Fundación Jiménez Díaz, Madrid; 4Hospital General de Villalba, Villalba.

O-49
EVALUACIÓN DE LA CALIDAD DEL SUEÑO SEGÚN LA ESCALA PITTSBURGH EN NIÑOS 
EPILÉPTICOS EN TRATAMIENTO
Laura García Fernández, Patricia Arias Bueso-Inchausti, Alicia Fernández González, Javier 
López Pequeño, Cristina Isolina Lacarcel Gutierrez, María Vázquez López, Estíbaliz Barredo 
Valderrama, Almudena Chacón Pascual, María Concepción Miranda Herrero, Pedro De 
Castro De Castro.
Gregorio Marañón, Hospital Gregorio Marañón.

12:30 – 13:30 		  Sesión Plataforma XI: Neurocutaneas: ¿Podemos cambiar el pronóstico 
SALA 2 (Jarcia) 		 de las enfermedades neurocutáneas?  
			   Ponente: Dra. Mª Luz Ruiz Falcó de Rojas 
			   Hospital Universitario Niño Jesús, Madrid 
			   Moderadora: Dra. Rocío Calvo Medina 
			   Comunicaciones Orales (O-50 – O-52)

O-50
COMPLEJO ESCLEROSIS TUBEROSA. PERFIL CLÍNICO Y TERAPÉUTICO. SEGUIMIENTO EN 
CONSULTA DE NEUROPEDIATRIA DE UN HOSPITAL TERCIARIO (2011-2021)
Francisca Valera Párraga, Helena Alarcón Martínez, Salvador Ibañez Micó, Lourdes Ceán 
Cabrera, Maria Josefa Martínez García, Teresa Osuna García, Juan José Nieto Barceló, María 
Martínez Copete, Eduardo Martínez 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 Niño Jesus, Madrid.

O-52
MALFORMACIONES ANEURISMÁTICAS COMO PARTE DEL COMPLEJO ESCLEROSIS 
TUBEROSA. IMPORTANCIA DE SU DIAGNÓSTICO
Beatriz Bernardino Cuesta, Veronica Cantarin Extremera, Sara Inmaculada Sirvent, Mariluz 
Ruiz-Falco Rojas.
Hospital Infantil Universitario Niño Jesus, Madrid.
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12:30 – 13:30 		  Sesión Plataforma XII: Genética 2 Dismorfología  
SALA 3 (Cornamusa) 	 Ponente: Dr. Jesús Eiris 
			   Hospital Clínico Universitario de Santiago 
			   Moderador: Dr. Jorge Pantoja 
			   Comunicaciones Orales (O-25 – O-27)

O-25
REVISIÓN DEL ESPECTRO GENÉTICO Y FENOTÍPICO ASOCIADO A VARIANTES EN SCN1A. 
SERIE DE 17 PACIENTES.
Ana Victoria Marco Hernández1, Alfonso Caro Llopis2, Juan Carlos Martínez Martínez3, Pilar 
Rubio Sánchez2, Miguel Tomás Vila2, Francisco Martínez2.
1Instituto Investigación Sanitaria La Fe, Valencia; 2Hospital Universitario La Fe, Valencia; 
3ERESA, Valencia.

O-26
PREVALENCIA Y MORTALIDAD DEL SD. DE WOLF HIRSCHHORN EN LA POBLACIÓN 
ESPAÑOLA. UN SÍNDROME INFRADIAGNOSTICADO
Raquel Blanco Lago1, Ignacio Málaga Diéguez1, Nelly Álvarez Álvarez2, Antonio Hedrera 
Fernández1, Beatriz Antomil Guerrero1, Pablo Lapunzina Badia3, Cristina Bel Fenellós4, Julián 
Nevado Blanco3.
1Hospital Universitario Central de Asturias, Oviedo; 2Hospital de Cabueñes, Gijón; 3Hospital 
Universitario de la Paz, Madrid; 4Universidad Complutense. Facultad de Educación, Madrid.

O-27
SÍNDROME DE DUPLICACIÓN 15Q. REVISIÓN DE NUESTROS CASOS
María Muñoz Cabeza, Ana Pareja Bosch, Bárbara Blanco Martínez, Elena Arce Portillo.
Hospital Universitario Virgen del Rocío, Sevilla.

13:30 – 14:30		  Defensa de E-Posters
BALCÓN AUDITORIO

PANTALLA 1: Sesión de posters I: Genetica y Dismorfología I 
Moderador: Dr. Antonio Martínez Carrascal 		
E-Posters: P-001 – P-010

PANTALLA 2: Sesión de posters II: Epilepsia I 
Moderadora: Dra. Sara  Hernández 
E-Posters: P-021 – P029
		
PANTALLA 3: Sesión de posters III: Enfermedades Metabólicas I 
Moderador: Dra. Àngels García-Cazorla 
E-Posters: P-040 – P-049

PANTALLA 4: Sesión de posters IV: Enfermedades Neuromusculares I 	
Moderadora: Dra. Mª Angeles Tormos Muñoz 
E-Posters: P-060 – P-069

14:30 – 16:00		  Pausa almuerzo – Visita exposición comercial y posters
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16:00 – 17:30		  Mesa 2 (EPNS/SENEP) 
AUDITORIO		  Moderadores: Dra. Rocío Sánchez-Carpintero y Dr. Francisco Carratalá

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

17:30 – 17:45		  Pausa café

17:45 – 18:45		  Defensa de E-Posters
BALCÓN AUDITORIO

PANTALLA 1: Sesión de posters V: Patología Vascular 	
Moderador: Dr. Gonzalo Ros 
E-Posters: P-080 – P-89

PANTALLA 2: Sesión de posters VI: TPNE y Cefalea 
Moderador: Dr. Francisco Javier López Pisón 
E-Posters: P-90 – P-99

PANTALLA 3: Sesión de posters VII : Epidemiología y enfermedades Infecciosas 	
Moderadora: Dra. Natalia Julve 	
E-Posters: P-100 – P109

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

18:45 – 20:00		 Recuerdo al Dr. Ignacio Pascual Castroviejo.   
AUDITORIO		  Asamblea de la SENEP

21:00	 		  Cena del Congreso 
			   En el Hotel Luxor
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09:00 – 10:30		 Sesión Plataforma XIII: Epilepsia II 
AUDITORIO 		  Ponente: Dra. Rocío Sánchez-Carpintero 
			   Clínica Universidad de Navarra 
			   Moderadora: Dra. Susana Roldán 
			   Comunicaciones Orales (O-06 – O-09)

O-06
ESPECTRO CLÍNICO POR MUTACIONES EN DYNC1H1: REVISIÓN DE CASOS CENTRADA EN 
EPILEPSIA
María Justel Rodríguez, Elena González Alguacil, Anna Duat Rodríguez, Marco Heppe 
Montero, Shirin Ala Lozano, María Luz Ruiz-Falcó Rojas, Juan José García Peñas, María 
Victoria Ordoño Saiz, Ruth Camila Púa Torrejón, Victor Soto Insuga.
Hospital del Niño Jesús, Madrid.

O-07
IDENTIFICACIÓN DE MUTACIONES GENÉTICAS ASOCIADAS A ENCEFALOPATÍAS 
EPILÉPTICAS INFANTILES MEDIANTE SECUENCIACIÓN EXÓMICA
Antonio Hedrera Fernández1, Amy Mctague2, Ramón Cancho Candela3, Victoria Álvarez 
Martínez1, José Antonio Garrote Adrados3, Katy Barwick2, Lucy Raymond4, Raquel Blanco 
Lago1, Manju Kurian2, Ignacio Málaga Diéguez1.
1Hospital Universitario Central de Asturias, Oviedo; 2UCL Great Ormond Street Institute 
of Child Health, Londres; 3Hospital Universitario del Río Hortega, Valladolid; 4Cambridge 
Institute for Medical Research, University of Cambridge, Cambridge.

O-08
CALIDAD DE VIDA EN EL PACIENTE CON SÍNDROME DE DRAVET Y SUS CUIDADORES EN 
ESPAÑA
Rocío Sánchez-Carpintero Abad1, Victor Soto2, Elena Gonzalez Alguacil2, Adrián García Ron3, 
Patricia Smeyers Durá4.
1Clínica Universidad de Navarra, Pamplona; 2Unidad de Neuropediatría, Hospital Infantil 
Universitario Niño Jesús, Madrid; 3Unidad de Neurología Pediátrica, Hospital Universitario 
Clínico San Carlos, Madrid; 4Área de Epilepsia de la sección de Neuropediatría, Hospital 
Universitario y Politécnico La Fe, Valencia.

O-09
POCS, PRESENTE Y FUTURO
Marta Furones García1, Raquel Berzosa López1, María José Muñoz Muñoz1, Edgar Rivera Vigil1, 
Borja Minon Fernández1, Isabel Pérez Pérez2, Rebeca Losada Del Pozo2, Elena Martínez 
Cayuelas2, Beatriz Moreno Vinues2, María Rodrigo Moreno2.
1Hospital Universitario General de Villalba, Collado Villalba, Madrid; 2Fundación Jiménez 
Díaz, Madrid.

09:00 – 10:30 	 Sesión Plataforma XIV: Malformaciones del SNC y tumores 
SALA 1 (Ancora) 	 Ponente: Dra. Ana Camacho Salas 
			   Hospital 12 de octubre, Madrid 
			   Moderadora: Dra. Helena Alarcón 
			   Comunicaciones Orales (O-53 – O-56)

O-53
UTILIDAD EN PROFILAXIS PERIOPERATORIA EN PACIENTES CON TUMORES PRIMARIOS 
DEL SISTEMA NERVIOSO CENTRAL Maria Virginia Montiel1, Jaume Campistol Plana2, 
Federico Ramos2.
1Hospital San Juan de Dios de Manresa, Fundación Althaia, Manresa; 2Hospital Sant Joan de 
Deu, servicio Neuropediatría, Esplugues de Llobregat.

S Á B A D O ,  2 8  D E  M A Y O  D E  2 0 2 2
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O-54
NEUROFIBROMA PLEXIFORME EN PACIENTES CON NEUROFIBROMATOSIS I, 
CARACTERÍSTICAS CLÍNICAS Y TRATAMIENTO
Nuria Lamagrande Casanova, Ana Duat Rodriguez, Beatriz Bernardino Cuesta, Felisa 
Vazquez Gomez.
Hospital Niño Jesus, Madrid.

O-55
TRATAMIENTO CON INHIBIDORES MEK EN MELANOSIS NEUROCUTANEA (CASO CLÍNICO)
Ariel Sologuestua Falomir, Carme Torrents Fenoy, Federico Ramos, Jaume Campistol Plana.
Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat.

O-56
NEUROTOXICIDAD INDUCIDA POR TRATAMIENTOS ANTINEOPLÁSICOS EN EDAD 
PEDIÁTRICA. CLÁSICAS VS NUEVAS TOXICIDADES. A PROPÓSITO 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.

09:00 – 10:30 	 Sesión Plataforma XV: Patología vascular 
SALA 2 (Jarcia) 		 Ponente: Dr. Pedro Castro de Castro 
			   Hospital General Universitario Gregorio Marañón, Madrid 
			   Moderador: Antonio Ginés Sala 
			   Comunicaciones Orales (O-58 – O60)

O-58 PRESELECCIONADA PREMIO
EXPERIENCIA ADQUIRIDA TRAS LA IMPLANTACIÓN DEL CÓDIGO ICTUS PEDIÁTRICO EN 
CATALUÑA
Ainara Salazar Villacorta1, Victoria González2, Conxita Escofet3, Montserrat García Puig3, 
Natalia Pérez De La Ossa4, Lluís Renter3, Eulàlia Turón5, Guillem Gallofre Riera6, Ana Felipe1.
1Hospital Vall d’Hebrón, Barcelona; 2Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat; 
3Corporació Sanitari Parc Tauli, Sabadell; 4Hospital Universitari Germans Trias i Pujol, 
Badalona; 5Hospital de la Santa Creu i Sant Pau, Barcelona; 6Generalitat de Cataluña, 
Barcelona.

O-59
ICTUS DE REPETICIÓN COMO PRESENTACIÓN DE ENFERMEDAD DE MOYA-MOYA
César Rodríguez Sánchez, Jose Manuel Caballero Caballero, Pilar Tirado Requero, Gloria 
Lopez Sobrino, Jose Fernandez-Cuesta Peñafiel, Ramón Velaquez Fragua, Maria Del Mar 
Garcia Romero, Samuel Ignacio Pascual Pascual.
Hospital Universitario La Paz, Madrid.

O-60
SÍNDROME DE MOYA MOYA ASOCIADO A NEUROFIBROMATOSIS TIPO 1
Inés Teresa Bolsa Ferrer1, Martina Marrero Afonso1, Fernando Francisco Martínez Calvo1, María 
Violeta Fariña Jara1, Miguel Lafuente Hidalgo2, José Luis Peña Segura1, Javier López Pisón1, 
José María Navasa Melado1, Silvia Izquierdo Álvarez1, Amparo López Lafuente1.
1Hospital Universitario Miguel Servet, Zaragoza; 2Hospital General San Jorge, Huesca.
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09:00 – 10:30 	 Sesión Plataforma XVI: Infecciosas y Neuroepidemiología 
SALA 3 (Cornamusa) 	 Ponente: Dra. Verónica Cantarín Extremera 
			   Hospital Universitario Niño Jesús, Madrid 
			   Moderadora: Dra. Lola Teva 
			   Comunicaciones Orales (O-61 – O-64)

O-61
EDAD DE PÉRDIDA DE LA AMBULACIÓN EN PACIENTES CON duchenne DEL REGISTRO 
STRIDE Y DEL ESTUDIO DE HISTORIA NATURAL   DEL CINRG: ANÁLISIS DE COHORTES 
EMPAREJADAS Eugenio Mercuri1, Francesco Muntoni2, Filippo Buccella3, Isabelle Desguerre4, 
Janbernd Kirschner5, Andrés Nascimento6, Már Tulinius7, Panayiota Trifillis8, Claudio Santos9, 
Craig Mcdonald10.
1Departamento de Neurología Pediátrica, Universidad Católica, Roma; 22Instituto de Salud 
Infantil Great Ormond Street, University College de Londres; 33Duchenne Parent Project 
Italia, PPT Roma; 44Hospital Necker - Enfants Malades, París; 5Centro Médico, Universidad de 
Friburgo, Universidad de Friburgo; 6Hospital Sant Joan de Deu, Barcelona; 7Departamento 
de Pediatría, Universidad de Gotemburgo, Hospital Infantil Reina Silvia,, Gotemburgo; 8PTC 
Therapeutics Inc, South Plainfield, NJ,; 9PTC Therapeutics Inc., South Plainfield, NJ; 10Facultad 
de Medicina Davis, Universidad de California, CA, EE.UU.

O-62
FUNCIÓN PULMONAR EN PACIENTES CON DISTROFIA MUSCULAR DE DUCHENNE DEL 
REGISTRO STRIDE Y DEL ESTUDIO CINRG: ANÁLISIS DE COHORTES EMPAREJADAS Már 
Tulinius1, Filippo Buccella2, Isabelle Desguerre3, Janbernd Kirschner4, Eugenio Mercuri5, 
Francesco Muntoni6, Andrés Nascimento7, Panayiota Trifillis8, Claudio L Santos9, Craig M 
Mcdonald10.
1Departamento de Pediatría, Universidad de Gotemburgo,Hospital Infantil Reina Silvia, 
Gotemburgo; 2Duchenne Parent Project, Roma; 3Hospital Necker -Enfants Malades, paris; 
4Universidad de Friburgo, Friburgo, Friburgo; 5Departamento de Neurología Pediátrica, 
Universidad Católica, Roma; 6Instituto de Salud Infantil Great Ormond Street, University 
College de Londres, Londres; 7Hospital Sant Joan de Déu, Unidad de Patología Neuromuscular, 
Barcelona; 8PTC Therapeutics Inc., South Plainfield,, New Jersey; 9PTC Therapeutics Inc., 
South Plainfield, New Jersey; 10Facultad de Medicina Davis, Universidad de California, Davis, 
CA.

O-63 PRESELECCIONADA PREMIO
EVALUACIÓN DE ATAXIA MEDIANTE LA ESCALA BARS (BRIEF ATAXIA RATING SCALE)
Mario Urbano Martín1, Teodora Teodosieva2, Marta Vallés Rodríguez2, Marta Andrés De Álvaro1, 
Inés Segovia Molina1, Ramón Cancho Candela1.
1Hospital Universitario del Río Hortega, Valladolid; 2Universidad de Valladolid, Valladolid.

O-64
CuidAME: UN NUEVO REGISTRO PARA LA RECOGIDA LONGITUDINAL DE DATOS DE 
PACIENTES ESPAÑOLES CON ATROFIA MUSCULAR ESPINAL
Jesica Maria Exposito Escudero1, Sonia Segovia1, Nancy Carolina Nuño2, Ana Pareja3, Carla 
Marco4, Jose Manuel Caballero5, Laura Costa6, Grupo De Trabajo Cuidame .1.
1Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat; 2Hospital Universitario La Fe, Valencia; 
3Hospital Universitario Virgen del Rocío, Sevilla; 4Hospital Universitari de Bellvitge, 
L´Hospitalet de Llobregat; 5Hospital Universitario La Paz, Madrid; 6Hospital Universitari Vall 
d´Hebrón, Barcelona.

10:30 – 11:30		  Defensa de E-Posters
BALCÓN AUDITORIO

PANTALLA 1: Sesión de posters IX: Genetica y Dismorfología II 	
Moderadora: Dra. Ana Marco 
E-Posters: P-011 – P-020
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PANTALLA 2: Sesión de posters X: Epilepsia II 	
Moderador: Dr. Fernando Mulas Delgado 
E-Posters: P-030 – P-039

PANTALLA 3: Sesión de posters XI: Enfermedades Metabólicas II 
Moderadora: Dra. Ainara Salazar Villacorta 
E-Posters: P-050 – P-059

PANTALLA 4: Sesión de posters XII: Enfermedades Neuromusculares II 	
Moderador/a: pendiente de confirmar 
E-Posters: P-070 – P-079

11:30 – 12:00		  Pausa café

12:00 – 13:00		  Sesión Plataforma XVII: Urgencias neuropediátricas: intoxicaciones, 
AUDITORIO 		  accidentes… 
			   Ponente: Dr. Ignacio Málaga Diéguez	 
			   Hospital Universitario Central de Asturias 
			   Moderadora: Dra. María Casanova 
			   Comunicaciones Orales (O-68 – O-70)

O-68
DESCRIPCION MUESTRAL DE PACIENTES INGRESADOS EN SERVICIO DE NEUROLOGIA 
PEDIATRICA DESDE SERVICIO DE URGENCIAS CON MOTIVO DE ATAXIA
Jose Fernandez-Cuesta Peñafiel, Cesar Rodríguez Sánchez, 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.

O-69
EXPERIENCIA CON LA PLASMAFERESIS TERAPÉUTICA EN PACIENTES PEDIÁTRICOS CON 
ENCEFALOPATÍA INGRESADOS EN UNA UNIDAD DE NEUROCRÍTICOS EN UN HOSPITAL 
DE TERCER NIVEL
Oscar F. Gracia Peña, Carlota Bruch M, Joan Petanas, Ana Roche, María Jesus García-Catalan, 
Monserrat García-Puig, Conxita Escofet, Deborah Itzep, Josefa Rivera, Gemma Olive-Cirera.
Corporació Sanitari Parc Tauli, Sabadell.

O-70
DEBUT EPILEPTICO TRAS INTOXICACION AGUDA POR COCAINA EN PACIENTE PEDIATRICO
Maria Casanova Cuenca, Vanesa Esteban Cantó, Alba Pardo Zamora.
Hospital Universitario del Vinalopó, Elche.

12:00 – 13:00 		 Sesión Plataforma XVIII: Trastornos paroxísticos no epilépticos  
SALA 1 (Ancora) 	 Ponente: Dr. Jaume Campistol Plana 
			   Hospital Sant Joan De Déu, Barcelona 
			   Moderadora: Dra. Patricia Andreo 
			   Comunicaciones Orales (O-71 – O-73)

O-71
EPISODIOS PAROXÍSTICOS EN MENORES DE 2 AÑOS: REVISIÓN DE LAS HOSPITALIZACIONES 
DE LOS ÚLTIMOS 5 AÑOS
Diego Viguera Elías, Ingrid Royo Sesma, Sara Pasamón García, María De Pablo De Las Heras, 
Iñaki De La Iglesia Nagore, Cristina García Muro, María Luisa Poch Olivé.
Hospital San Pedro de la Rioja, Logroño.
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O-72
DESVIACIÓN TÓNICA PAROXÍSTICA DE LA MIRADA HACIA ABAJO
María Carmen Torres Torres, Carmen María Martín Delgado, Alicia González Jimeno, Amparo 
Blasco Ventas, Ana Muñoz Serrano.
Hospital Mancha Centro, Alcázar de San Juan.

O-73
MOVIMIENTOS OCULARES PAROXÍSTICOS EN EL LACTANTE COMO SIGNO GUÍA
Leyre Nuin Irujo, Virginia Saiz Ortega, María Jesús Martínez González, Ainhoa García Ribes, 
Amaia Salmón Rodríguez, Amagoia Elosegui Castellanos, Zuriñe Ortiz De Zárate Caballero.
Hospital de Cruces, Barakaldo.

12:00 – 13:00 		 Sesión Plataforma XIX: Cefalea. Abordaje de la cefalea crónica en niños 
SALA 2 (Jarcia) 		 y adolescentes 
			   Ponente: Dr. Eduardo Martínez Salcedo 
			   Hospital Clínico Universitario Virgen de la Arrixaca, Murcia 
			   Moderadora: Dra. María Itxaso Martí Carrera 
			   Comunicaciones Orales (O-65 – O-67)

O-65
ALICIA EN EL PAÍS DE LAS MARAVILLAS. REVISIÓN DE NUESTRA EXPERIENCIA
Maria Romo Rosado, Diana Ghandour Fabre, Maria Prados Alvarez, Jose Manuel Caballero 
Caballero, Almudena Lagares Velasco, Alicia Ordóñez García-Hortelano, Belén Gallego Calvo.
Hospital Universitario Infanta Elena, Valdemoro.

O-66
MEDICIÓN ECOGRÁFICA DEL  DIÁMETRO DE LA VAINA DEL NERVIO ÓPTICO COMO 
ESTIMACIÓN DE LA PRESIÓN INTRACRANEAL EN EDAD PEDIÁTRICA
María Teresa González Campillo1, Alberto Ferrín Dianez2, Raúl Montero Yéboles2, Eduardo 
López Laso3, Rafael Camino León4, Joaquín A. Fernández Ramos4.
1Hospital Universitario Reina Sofía, Córdoba; 2Unidad de Cuidados Intensivos Pediátricos 
del Hospital Universitario Reina Sofía, Córdoba; 3Unidad de Neuropediatría del hospital 
Universitario Reina Sofía (Córdoba), CIBERER (Centro de Investigación Biomédica en Red 
de Enfermedades Raras, ISCII, Madrid), IMIBIC (Instituto Maimónides de Investigación 
Biomédica de Córdoba), Córdoba; 4Unidad de Neuropediatría del Hospital Universitario 
Reina Sofía, Córdoba.

O-67
EFICACIA Y SEGURIDAD DE LOS BLOQUEOS ANESTÉSICOS EN LA CEFALEA POSTCOVID 
EN EDAD PEDIÁTRICA
Sarai Urtiaga Valle, Eva Arias Vivas, Marta Bote Gascón, Adrian Garcia Ron.
Hospital Clínico San Carlos, Madrid.

12:00 – 13:00 		 Sesión Plataforma XX: Neurodesarrollo (TEA y TDAH) 
SALA 3 (Cornamusa) 	 Ponente: Dr. Sergio Aguilera 
			   Universidad de Navarra 
			   Moderadora: Dra. Ángela Sempere 
			   Comunicaciones Orales (O-74 – O-76)

O-74
SINDROME DE ANGELMAN EN LA EDAD ADULTA. REVISIÓN DE 30 CASOS
Maria Lorenzo, Ingrid Guillen, Gema Iglesias, Rosario Cazorla, Julian Lara.
Hospital Puerta de Hierro, Majadahonda.
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O-75
GRINPATÍAS, UN LARGO RECORRIDO POR DELANTE
Ingrid Guillén Onandía, Gema Iglesias Escalera, Rosario Cazorla Calleja, Maria Lorenzo Ruiz, 
Julián Lara Herguedas, Francisco Martínez Pérez, Luis Fernando Lopez Pájaro.
Hospital Puerta de Hierro, Majadahonda.

O-76 PRESELECCIONADA PREMIO	
SIGMA-PMM2: UNA FIRMA DE MICROARN EN PLASMA PARA LA ATROFIA CEREBELOSA 
DEBIDA A PMM2-CDG
Florencia Epifani1, Cabus Lluc2, Gregorio  Alexander Nolasco1, Patricia Fernández Pareja1, 
Gisela Márquez1, Adrián Alcalá1, Silvia Carbonell Sala3, Cristina Hernando Davalillo1, Joao 
Curado2, Mercedes Serrano1.
1Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat; 2Flomics Biotech, Barcelona; 3Centro de 
Regulación Genómica, Barcelona.

13:00 – 14:00		  Conferencia de Clausura:  
AUDITORIO

Transición de la atención pediátrica a la adulta en pacientes con 
enfermedades neurológicas. El modelo con la PKU y otros EIM. 

			 
			   Ponente: Dr. Jaume Campistol Plana 
			   Hospital Sant Joan De Déu, Barcelona. 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E - P O S T E R S  C O N  
D E F E N S A

Sesión de posters I: Genética y dismorfología I
27 de mayo de 2022 – 13:30
Pantalla 1

P-001
SÍNDROME DE COFFIN-SIRIS, SEGUIMIENTO MULTIDISCIPLINAR EN UN HOSPITAL TERCIARIO
Margarita Castro Rey, Selma Vázquez Martín, Pilar Bahillo Curieses, Maria José Bartolomé Albistegui, Sara Rellán, 
Rebeca Garrote Molpeceres, María Martín Hernandez, María Plata García, Lourdes Herrera Quilon.
Hospital Clínico Universitario, Valladolid.

P-002
REVISIÓN REGIONAL DE CASOS SINDROME PHELAN-MCDERMID
Inmaculada Martínez Albaladejo1, Lourdes Ceán Cabrera2, Ana Teresa Serrano Antón2, Estefanía Cremades Sánchez1, 
Carmen Martínez Ferrández1, Salvaro Ibañez Micó2, Davinia De San Nicolás Fuertes2, Sofia Ortigosa Gómez2, Encarnación 
Guillén Navarro2, Eduardo Martínez Salcedo2.
1Hospital General Universitario Santa Lucía, Cartagena; 2Hospital Universitario Virgen de la Arrixaca, Murcia.

P-003
¿SON ADECUADOS LOS CRITERIOS CLÁSICOS DEL SÍNDROME DE CORNELIA DE LANGE PARA LAS DELECIONES 
DEL GEN BRD4?
Maria Virginia Montiel1, Adrián Alcalá San Martín2, Lydia Alejandra Vargas Salazar3, Roser Nogues Orte4, Anna Fernández 
Romero4, Jesús Casas5, Cristina Hernando-Davalillo2, Rosa Coca Jordán4, Mercedes Serrano Gimare6.
1Hospital 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; 3Hospital Sant Joan de Deu, Fundación Aspace Catalunya, 
Esplugues de Llobregat; 4Fundación Aspace Catalunya, Esplugues de Llobregat; 5Hospital Sant Joan de Deu, Servicio 
de neuropediatría, Esplugues de Llobregat; 6Hospital Sant Joan de Deu, Neuropediatría, Centro de Investigación 
Biomédica en Red de Enfermedades Raras (CIBERER), Instituto de Salud Carlos III, Esplugues de Llobregat.

P-004
EL ANÁLISIS DEL EXOMA COMPLETO BASADO EN EL GENOTIPO PERMITE LA IDENTIFICACIÓN DE VARIANTES 
DIAGNÓSTICAS Y CANDIDATAS MÁS ALLÁ DE LOS GENES ESTABLECIDOS
Christèle Du Souich1, Rocío Sánchez-Alcudia1, Kirsty Wells1, Lotta Koskinen1, María Calvo Del Castillo1, Raquel Pérez-
Carro1, Ángel Aledo-Serrano2, Sari Tuupanen1, Tiia Kangas-Kontio1, Milja Kaare1.
1Blueprint Genetics, Helsinki; 2Hospital Ruber Internacional, Madrid.

P-005
SÍNDROME DE MYHRE
Margarita Fernández Polo1, Marta Alemany Albert1, Virginia Ballesteros Cogollos1, José Juan Alcón Saez1, Julio Álvarez 
Pitti1, Purificación Marín Reina2.
1Consorcio Hospital General Universitario de Valencia, Valencia; 2Hospital Universitario La Fe, Valencia.

P-006
FENOTIPO CLÍNICO DE PACIENTES CON SINDROME DE PIERPONT
Maria Luisa Labaig Caturla1, Marta Alemany Albert1, Virginia Ballesteros Cogollos1, Antonio González-Meneses López2, 
Antonio Gil-Nagel Rein3.
1Consorcio Hospital General Universitario de Valencia, Valencia; 2Hospital Universitario Virgen del Rocío, Sevilla; 
3Hospital Ruber Internacional, Madrid.
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P-007
AMPLIANDO EL FENOTIPO CLÁSICO ASOCIADOS A SPAST
Gregorio Alexander Nolasco Tovar1, Daniel Natera-De Benito2, Roser Urreizti3, Monica Roldan4, Cristina Hernando5, 
Carlos Ortez2, Ana Codina6, M. Luisa Ramírez7, Andres Nascimento2, Mercedes Serrano Gimaré8.
1Departamento de Neurologia Pediatrica Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat; 2Unidad de Patologia 
Neuromuscular Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat; 3U-703 Centro de Investigación Biomédica en 
Red de Enfermedades Raras (CIBERER), Instituto de Salud Carlos III, Esplugues de Llobregat; 4Unidad de Microscopía 
Confocal e Imagen Celular, Departamento de Medicina Genética y Molecular, Instituto Pediátrico de Enfermedades 
Raras, Esplugues de Llobregat; 5Servicio de Medicina Genética y Molecular, Instituto Pediátrico de Enfermedades 
Raras, Hospital Sant Joan de Déu, Esplugues de Llobregat; 6Biobank. Hospital Sant Joan de Déu, Esplugues de 
Llobregat; 7Quantitative Genomic Medicine Laboratories, qGenomics, Esplugues de Llobregat; 8Departamento de 
Neurologia Pediatrica y Genitica clínica Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat.

P-008
SÍNDROME DE BÖRJESON-FORSSMAN-LEHMANN. UNA FAMILIA CON MAYOR AFECTACIÓN EN LA MUJER
Jorge García Ezquiaga1, Fátima Olalla Nadal1, Cristina González González2, Mercedes Alonso Cristobo3, María Eugenia 
Oros Milián1, Susana Hernangómez Vázquez1, Julio Ernesto Peralta Salas1, Carmen Hinojosa Mateo1, Clara García-
Bermejo García1, Carlos María García-Vao Bel1.
1Hospital del Tajo, Aranjuez; 2Hospital Infanta Sofia, San Sebastián de los Reyes; 3Hospital Quirónsalud Sur, Alcorcón.

P-009
EXPRESIÓN FENOTÍPICA DE DOS PACIENTES NO EMPARENTADAS CON HIPOPLASIA PONTOCEREBELOSA TIPO 
2D POR ALTERACIONES GENÉTICAS IDÉNTICAS EN EL GEN SEPSECS 
Alba Gabaldón Albero, Ana Victoria Marco Hernández, Francisco Martínez Castellano, Alejandro Montoya Filardi, 
Miguel Tomás 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 Gómez, Andrea Campo Barasoain, Laura González Hernández, Ana Carbonero 
Santaella.
Hospital Universitario Virgen Macarena, Sevilla.

Sesión de posters II: Epilepsia I
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 Rodríguez Sánchez, Jose Manuel Caballero Caballero, Gloria Lopez Sobrino, Pilar Tirado Requero, Maria Del Mar 
Garcia Romero, Jose Fernandez-Cuesta Peñafiel, Ramón Velazquez Fragua, Samuel Ignacio Pascual Pascual.
Hospital Universitario La Paz, Madrid.

P-022
PERFIL CLÍNICO Y MANEJO DEL PACIENTE CON SÍNDROME DE DRAVET EN LA PRÁCTICA CLÍNICA ESPAÑOLA
Rocío Sánchez-Carpintero Abad1, Susana Roldán Aparicio2, Javier Aparicio Calvo3.
1Clínica Universidad de Navarra, Pamplona; 2Neuropediatría. Servicio de Pediatría. Unidad de referencia nacional 
(CUSR) de Cirugía de la Epilepsia, Hospital Virgen de las Nieves, Granada; 3Unidad de Epilepsia, Servicio de Neurología, 
Hospital pediátrico Sant Joan de Déu, Barcelona.

P-023
HETEROTOPIAS NODULARES PERIVENTRICULARES, CAUSA DE EPILEPSIA FÁRMACOREFRACTARIA
Marlin Liz Bejarán, Carlos Valera, Javier Aparicio, Alía Ramírez, Carme Fons, Ariadna Borras, Jordi Muchart, Mónica 
Rebollo, Anna López -Sala, Jana Domínguez -Carral.
Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat.
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P-024
EPILEPSIA CON CRISIS REFLEJAS: CARACTERÍSTICAS ELECTROCLÍNICAS Y PRONÓSTICO EN LA EDAD PEDIÁTRICA
Nelson Alvarenga, Javier Aparicio, Alia Ramírez, Carlos Valera, Jordi Muchart, Santiago Candela, Luis Mendez, Marlin 
Liz, Verónica Artiga, Jana Domínguez Carral.
Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat.

P-025
JEAVONS, NO SOLO UN SÍNDROME EPILÉPTICO
Maria Ballarà Petitbò1, Maria Ballarà Petitbò2, Eva Gutiérrez Delicado2, Carmen Martín Fernández2, Marco Heppe 
Montero2, David Mansilla Lozano2, Elena González Alguacil2, Victor Soto Insuga2, María Luz Ruiz Falcó2, Juan José 
García Peñas2.
1Hospital Universitari Germans Trias i Pujol, Badalona; 2Hospital  Infantil Universitario Niño Jesús, Madrid.

P-026
CARACTERÍSTICAS ELECTRO-CLÍNICAS DE LA EPILEPSIA Y EVOLUCIÓN NEUROCOGNITIVA EN PACIENTES 
PEDIATRICOS CON DISPLASIA CORTICAL FOCAL IIA
Luis Méndez Jiménez, Carlos Valera Dávila, 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
ENCEFALOPATÍA RELACIONADA CON ESTADO EPILÉPTICO DURANTE EL SUEÑO LENTO. NUESTRA EXPERIENCIA
Ingrid Guillén Onandía, Rosario Cazorla, Maria Lorenzo, Gema Iglesias, Julián Lara, Alberto Ignacio Perez De Vargas, 
Edwin Ebrat.
Hospital Puerta de Hierro, Majadahonda.

P-028
TRATAMIENTO Y RESPUESTA PRECOZ EN SÍNDROME DE WEST
Elena González Alguacil, Víctor Soto Insuga, Juan José García Peñas, Beatriz Bernardino Cuesta, Laura López Marín, 
María Jiménez Legido, Verónica Cantarín Extremera, Marta García Fernández, María Justel Rodríguez, María Luz Ruíz 
Falcó Rojas.
Hospital del Niño Jesús, Madrid.

P-029
¿SON LA EPILEPSIA AUSENCIA INFANTIL Y JUVENIL SINDROMES CON UN PRONOSTICO DIFERENTE?
Ana Gutiérrez Rodríguez, Patricia Aguilera López, Francisco Javier Aguirre Rodríguez, Julio Ramos Lizana.
Hospital Torrecárdenas, Almería.

Sesión de posters III: Enfermedades Metabólicas I
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 Delgado1, Fernando Martínez Calvo1, Miguel Lafuente Hidalgo2, Inmaculada García Jiménez1, Javier López 
Pisón1, Jose Luis Peña Segura1, Lorena Monge Galindo1, Pilar Abenia Usón1, Amparo López Lafuente1.
1Hospital Infantil Miguel Servet, Zaragoza; 2Hospital San Jorge, Huesca.
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P-041
DEFICIENCIA DE SUCCINICO SEMIALDEHIDO DESHIDROGENASA: EXPANDIENDO EL ESPECTRO FENOTÍPICO Y 
GENOTÍPICO
 Natalia Palacios Palacios1, Oya Kuseyri Hübschmann2, Mireia Olivella3, Roser Pons4, Gabriella Horvath5, Thomas Lücke6, 
Cheuk-Wing Fung7, Àngels García-Cazorla8, Thomas Opladen2.
1Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat; 2University Children’s Hospital Heidelberg, Division of Child 
Neurology and Metabolic Disorders, Heidelberg, Germany, Heidelberg; 3Bioinfomatics and Medical Statistics Group, 
University of Vic-Central University of Catalonia, Vic, Spain, Vic; 4First Department of Pediatrics of the University of 
Athens, Aghia Sofia Hospital, Athens, Greece; 5University of British Columbia, Department of Pediatrics, Division 
of Biochemical Genetics, BC Children’s Hospital, Vancouver, BC, Canada; 6University Children’s Hospital, St. Josef-
Hospital, Ruhr-University Bochum, Bochum, Germany, Bochum; 7Department of Pediatrics and Adolescent Medicine, 
The Hong Kong Children’s Hospital, Hong Kong; 8Inborn 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-AMINOÁCIDO AROMÁTICO DESCARBOXILASA (AADCD)
Maria Antònia Grimalt Calatayud1, Júlia Rúbies Olives2, Marina Caner Faig2, Fernando Ferragut Ferratjans3, Ana Valero 
Mut2, Miguel Carmona Belda1, Esther Córdoba Borrás1, Elena Miravet Fuster1, Montserrat Pons Rodríguez1, María 
Ángeles Ruiz Gómez1

1Hospital Universitari Son Espases, Palma; 2Hospital de Manacor, Manacor; 3Fundación Hospital Son Llàtzer, Son Ferriol.

P-043
SINDROME DE KEARNS SAYRE DE INICIO ATÍPICO
María Martínez Copete, Salvador Ibáñez Micó, Teresa Osuna García, Helena Alarcón Martínez, Lourdes Alicia Ceán 
Cabrera, Maria Josefa Martínez García, Francisca Valera Párraga, Eduardo Martínez Salcedo, Juan José Nieto Barceló.
Hospital Universitario Virgen de la Arrixaca, Murcia.

P-044
ENCEFALOPATÍA MITOCONDRIAL DE DEBUT NEONATAL
Diego Viguera Elías, Leyre López Fernández, Beatriz Fernández Vallejo, Inés Esteban Díez, Myriam Salvá Arteaga, 
Patricia Campos Magallón.
Hospital San Pedro de la Rioja, Logroño.

P-045
FENOTIPO “DÉFICIT DE GLUT-1-LIKE” EN PACIENTE CON TRASTORNO RELACIONADO A  POLG  Y BUENA 
EVOLUCIÓN CLÍNICA TRAS TRATAMIENTO CON DIETA CETÓGENA
Andrea Sariego Jamardo1, Domingo González Lamuño1, Darío Ortigoza-Escobar2, A. I. Vega Pajares1, V. A. Oreña 
Ansorena1, M. S. Pérez Poyato1.
1Hospital Universitario Marqués de Valdecilla, Santander; 2Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat.

P-046
IMPORTANCIA DE LA GENÉTICA EN LAS ATAXIAS DEGENERATIVAS. A PROPÓSITO DE TRES CASOS
Víctor Ríos Mendoza, Paula Férreo Santos, Elena Martínez Del Val, Elena Porras López, Carmen Espinós, Miguel Ángel 
Martínez Granero, Asunción García Pérez.
Fundación Hospital Alcorcón, Alcorcón.

P-049
FORMAS DETENIDAS EN LA ADRENOLEUCODISTROFIA LIGADA A X CEREBRAL. UNA ENTIDAD A CONOCER
Verónica Cantarín Extremera1, María Jiménez Legido1, Beatriz Bernardino Cuesta2, Laura López Marín1, Gustavo J 
Melen1, María Concepción Fournier Del Castillo1, Silvia Cámara Barrio1, Raquel Blanco3, Manuel Ramirez Orellana1, Luis 
González Gutiérrez-Solana1.
1Hospital Infantil Universitario Niño Jesús, Madrid; 2Hospital del Niño Jesús, Madrid; 3Hospital Universitario Central de 
Asturias, Oviedo.
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Sesión de posters IV: Enfermedades Neuromusculares I
27 de mayo de 2022 – 13:30
Pantalla 4

P-060
INCERTIDUMBRE Y LA TOMA DE DECISIONES EN LA ATROFIA MUSCULAR ESPINAL
Ignacio Málaga1, Ana Camacho2, Paola Díaz Abós3, María Brañas3, Rosana Cabello Moruno3, Victoria Sánchez Menéndez3, 
María Terzaghi4, Jorge Mauriño3, Gustavo Saposnik5.
1Hospital Universitario Central de Asturias, Oviedo; 2Hospital Universitario 12 de Octubre, Madrid; 3Roche Farma, Madrid; 
4Clinical Outcomes & Decision Neuroscience Unit, Li Ka Shing Institute, Toronto; 5Division of Neurology, Department of 
Medicine, St. Michael’s Hospital, Toronto.

P-061
LA NUEVA VARIANTE DE ANXA11 P.ASP40ILE CAUSA DISTROFIA MUSCULAR OCULOFARÍNGEA PEDIÁTRICA Y 
MUESTRA LA RELEVANCIA PATOGÉNICA DEL ASP40 EN LOS TRASTORNOS DEL ESPECTRO ANXA11
Daniel Natera De Benito, Jonathan Olival, Cristina Jou, Anna Codina, Jesica Expósito Escudero, Laura Carrera García, 
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 García, Jesica Expósito Escudero, Delia 
Yubero, Loreto Martorell, Janet Hoenicka, Andrés Nascimento.
Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat.

P-063
TIEMPOS DE DIAGNÓSTICO E INICIO DE TRATAMIENTO EN LOS PACIENTES CON ATROFIA MUSCULAR ESPINAL 
(AME) TIPO 1 DEL REGISTRO NACIONAL DE PACIENTES “REGISTRAME”
Maria Grazia Cattinari1, Mencía De Lemus2, María Dumont3, Eduardo Tizzano4.
1FundAME fundación de atrofia muscular espinal, Barcelona; 2FundAME fundación de atrofia muscular espinal SMA 
Europe, Madrid; 3FundAME fundación de atrofia muscular espinal, Madrid; 4Hospital Valle Hebron, Barcelona.

P-064
REVISIÓN DE CASOS DE DISTROFIA MIOTÓNICA DE STEINERT CONGÉNITA EN NUESTRO CENTRO
Pablo Sierra Capitán, Ana Pareja Bosch, María Muñoz Cabeza, Álvaro Villarejo Pérez, Mercedes López Lobato.
Hospital Universitario Virgen del Rocío, Sevilla.

P-065
HALLAZGOS EN LA NEUROIMAGEN DE UNA SERIE DE PACIENTES CON DISTROFIA MIOTÓNICA CONGÉNITA
María Muñoz Cabeza, Ana Pareja Bosch, Carmen Sanchez De Puerta Laguna, Mercedes López Lobato.
Hospital Universitario Virgen del Rocío, Sevilla.

P-066
DISTONÍA DE INICIO TARDÍO ¿ES UN DIAGNÓSTICO OBSOLETO?
Ana Victoria Marco Hernández1, Alba Gabaldón Albero2, Miguel Tomás Vila2.
1Instituto Investigación Sanitaria La Fe, Valencia; 2Hospital Universitario La Fe, Valencia.

P-067
POMT2 Y SU REPERCUSIÓN EN LA HIPOTONÍA NEONATAL, CUANDO PENSAR EN ELLO
Margarita Castro Rey1, Selma Vázquez Martín1, Vanesa Matías Del Pozo1, Lourdes Herrera Quilon1, Laura Carrera García2, 
Andres Nascimiento Osorio2, Daniel Natera De Benito2.
1Hospital Clínico 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, Ángel Gómez, Paloma Cantos Masa.
Hospital Universitario Virgen Macarena, Sevilla.
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P-069
SÍNDROMES MIASTÉNICOS CONGÉNITOS DE DEBUT EN EDAD ESCOLAR POR VARIANTES EN LOS 
GENES DOK7 Y GMPPB
María Teresa González Campillo1, Joaquín A. Fernández Ramos2.
1Hospital Universitario Reina Sofía, Córdoba; 2Unidad de Neuropediatría del Hospital Universitario Reina Sofía, Córdoba.

Sesión de posters V: Patología Vascular
27 de mayo de 2022 – 17:45
Pantalla 1

P-080
ICTUS ISQUÉMICO EN PEDIATRÍA: UNA PATOLOGÍA EN AUGE
Cristina Juberías Alzueta, Patricia Pena Gil, María Esther Vázquez López, Laura Pérez Gay, Roberto Pérez Pacín.
Hospital Universitario Lucus Augusti, Lugo.

P-081
ACCIDENTE CEREBROVASCULAR ISQUÉMICO POR SARS-COV-2 EN UN ADOLESCENTE PREVIAMENTE SANO
María Justel Rodríguez1, Virginia Ainhoa Oreña Ansorena2, Andrea Sariego Jamardo2, María Socorro Pérez Poyato2, 
Andrea Gómez Arce2, Daniel Pérez González2, Carolina Santos Lorente2, María Ansó Mota2, Beatriz Jiménez Montero2, 
Cristina Álvarez Álvarez2.
1Hospital del Niño Jesús, Madrid; 2Hospital Universitario Marqués de Valdecilla, Santander.

P-082
MIELITIS LONGITUDINAL EXTENSA EN CONTEXTO DE VASCULITIS DEL SISTEMA NERVIOSO CENTRAL, VASCULITIS 
RETINIANA Y ARTROPATÍA, ¿PODRÍA SER UNA ENFERMEDAD DE WHIPPLE?
Francisca Valera Párraga, Eduardo Martínez Salcedo, Pablo Mesa Del Castillo Bermejo, Ana Menasalvas Ruiz, Ines Yago 
Ugarte, Helena Alarcón Martínez, Salvador Ibañez Micó, Lourdes Ceán Cabrera, Maria Josefa Martínez García.
Hospital Universitario Virgen de la Arrixaca, Murcia.

P-083
EL PELIGRO DE REMATAR DE CABEZA
Borja Laña Ruiz, Otilia Martinez-Múgica Barbosa, Itxaso Martí Carrera.
Hospital Universitario Donostia, San Sebastián.

P-084
MIELITIS TRANSVERSA RECIDIVANTE SECUNDARIA A MALFORMACIÓN ARTERIO-VENOSA
Ana Abenza Lasso De La Vega, Mirian Rubio Rubio, Cristina Mora Caballero, Marta Gutierrez Gacía, Marta Ruiz Sánchez, 
José García Martí, Yolanda Álvarez Gacía, Mª Dolores Teva Galán, Mª Nieves Picó 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
Verónica Dolores Artiga Pérez1, Karla  Violeta Flores Vaquerano2, Luis José Guzmán Flores3, Luis Alberto Valencia 
Flores4, Nelson Mauricio Alvarenga López1, German Rodriguez5, Carlos Ignacio Ortez González1.
1Hospital Sant Joan de Deu, Servicio Neuropediatria, Esplugues de Llobregat; 2Hospital Nacional de Niños Benjamín 
Bloom, Servicio Neuropediatria, San Salvador; 3Hospital Nacional de Niños Benjamin Bloom, Unidad de cuidados 
Intensivos, San Salvador; 4Hospital Nacional de Niños Benjamín Bloom, Servicio Reumatologia, San Salvador; 5Hospital 
Nacional Rosales, Servicio Neurologia, San Salvador.

P-086
¿MALFORMACIÓN ARTERIOVENOSA O ANGIOPATÍA CEREBRAL PROLIFERATIVA?
Alicia Fernández González, Laura García Fernández, Patricia Arias Bueso-Inchausti, Gema Lafuente Gómez, Eduardo 
Rodríguez Pascual, Estíbaliz Barredo Valderrama, Almudena Chacón Pascual, Pedro De Castro De Castro, María 
Concepción Miranda Herrero, María Vázquez López.
Hospital General Universitario Gregorio Marañón, Madrid.
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P-087
ASPERGILOSIS INVASIVA CON AFECTACIÓN DEL SISTEMA NERVIOSO CENTRAL: UN CASO DE ICTUS ISQUÉMICO
Alicia Fernández González, Laura García Fernández, Patricia Arias Bueso-Inchausti, Gema Lafuente Gómez, Rafael Leal 
Hidalgo, Almudena Chacón Pascual, Estíbaliz Barredo Valderrama, María Vázquez López, María Concepción Miranda 
Herrero, Pedro De Castro De Castro.
Hospital General Universitario Gregorio Marañón, Madrid.

P-088
CRISIS CONVULSIVA COMO PRIMERA MANIFESTACIÓN DE UNA CAVERNOMATOSIS MÚLTIPLE: A PROPÓSITO DE 
UN CASO
Miren Iranzu Esparza Garrido, Ariadna Sánchez Suarez, Santiago Alonso Yáñez, Patricia Bravo Arcicollar, Celia Pascual 
García, Sara Guillén Martín, Andrés Alcaraz Romero.
Hospital Universitario de Getafe, Getafe.

P-089
MACROCEFALIA: NO SIEMPRE ES LO QUE PARECE
Ángel Gómez Calero, Beatriz Flores Mendez, María Ángeles Luque Álvarez, Diego Pascual Vaca Gómez, Andrea Campo 
Barasoain, Irene Alonso Pérez.
Hospital Universitario Virgen Macarena, Sevilla.

Sesión de posters VI:  TPNE y Cefalea
27 de mayo de 2022 – 17:45
Pantalla 2

P-090
HIPERTENSIÓN INTRACRANEAL IDIOPÁTICA: PROTOCOLO DE MANEJO INICIAL Y SEGUIMIENTO MULTIDISCIPLINAR
Carmen Martínez Ferrández1, Inmaculada Martinez Albaladejo1, Estefanía Cremades Sánchez1, Concepción Molero 
Izquierdo1, Daniel Sánchez Martínez1, Laura Martínez Campillo1, Yésica Martínez Paredes1, Patricia Navarro Sánchez1, 
Salvador Ibáñez Micó2, Josefa Martínez García2.
1Hospital Universitario Santa Lucia, Cartagena; 2Hospital General Universitario Virgen de la Arrixaca, Murcia.

P-091
DESCRIPCIÓN GENOTÍPICA Y FENOTÍPICA DE UNA SERIE DE PACIENTES CON DIAGNÓSTICO GENÉTICO DE 
HIPEREKPLEXIA: NO TODO ES EL SOBRESALTO
María Teresa González Campillo1, Jesús Molina Romero1, Noemí Núñez Enamorado2, Jair Tenorio3, Pablo Lapunzina3, 
Víctor Martínez Glez3, Eduardo López Laso4.
1Hospital Universitario Reina Sofía, Córdoba; 2Hospital Universitario 12 de Octubre, Madrid; 3CIBERER (Centro de 
Investigación Biomédica en Red de Enfermedades Raras, ISCII, Madrid, España),  Institute of Medical and Molecular 
Genetics (INGEMM, IdiPAZ, Hospital Universitario La Paz-UAM, Madrid, España), ITHACA (European Reference Network 
on Rare Congenital Malformations and Rare Intelectual Disability, Bruselas, Bélgica), Madrid; 4Unidad de Neurología 
Pediátrica del Hospital Universitario Reina Sofía (Córdoba), CIBERER (Centro de Investigación Biomédica en Red de 
Enfermedades Raras, ISCII, Madrid, España), IMIBIC (Instituto Maimónides de Investigación Biomédica de Córdoba, 
España), Córdoba.

P-092
NIÑA CON MOVIMIENTOS ANORMALES
Patricia Valero Menchén, César Rodriguez Sánchez, Cristina Castaño De La Mota, Estefanía Barral Mena, Enrique Calvo 
Aranda, Alberto Esquivel López.
Hospital Infanta Leonor, Madrid.

P-093
CEFALEA Y TRASTORNO DEL SUEÑO EN RELACIÓN A ESCOLIOSIS INFANTIL. NEUROPEDIATRÍA EN TIEMPOS 
PANDÉMICOS
Andrea Sariego Jamardo, María López De Viñaspre Vera-Fajardo, Verónica Fernández Cabo, M. S. Pérez Poyato, V. A. 
Oreña Ansorena.
Hospital Universitario Marqués de Valdecilla, Santander.
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P-094
HIPERTENSIÓN INTRACRANEAL Y PLEOCITOSIS EN LÍQUIDO CEFALORRAQUÍDEO COMO MANIFESTACIONES 
DEL LINFOMA CEREBRAL PRIMARIO.
Teresa Osuna García, Helena Alarcón Martínez, María Martínez Copete, Juan José Nieto Barceló, Salvador Ibañez Micó, 
Francisca Valera Parrága, Maria Josefa Martínez García, Lourdes Alicia Ceán Cabrera, Eduardo Martínez Salcedo.
Hospital Universitario Virgen de la Arrixaca, Murcia.

P-095
NARCOLEPSIA TIPO-1: HIPERSOMNIA Y TRASTORNO DE CONDUCTA ASOCIADO
Marta Del Pino García, María Salvador Cañibano, Laura Carrión De Blas.
Complejo Hospitalario Universitario de Canarias, San Cristóbal de La Laguna.

P-096
HIPERTENSIÓN INTRACRANEAL ASOCIADA  SINDROME DE HAJDU CHENEY
Amos Rios, Jesica Exposito, Daniel Natera, Marlin Liz, Rosa Bou, María Victoria Becerra, Alejandro Peiro, Marta Gómez 
Chiari, Andrés Nascimento, Carlos Ortez.
Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat.

P-097
HIPEREKPLEXIA SINTOMÁTICA FUERA DEL PERIODO NEONATAL
Raquel Buenache Espartosa, Saray Rekarte García, Antonio Pedrera Mazarro, Sonia De Pedro Baena, Gustavo Lorenzo 
Sanz.
Hospital Ramón y Cajal, Madrid.

P-098
HIPERTENSIÓN INTRACRANEAL IDIOPÁTICA EN PEDIATRÍA: UNA ENTIDAD INFRECUENTE Y POTENCIALMENTE 
GRAVE.
Patricia Pena Gil, María Esther Vázquez López, Cristina Juberías Alzueta, Roberto Pérez Pacín.
Hospital Universitario Lucus Augusti, Lugo.

P-099
HEMIPLEJÍA ALTERNANTE DE LA INFANCIA
Belen Ortuño Yepes, Jesus García Tena, Vicente Bernat Montoya, Marta Álvarez Martín, Irene Grau Mañanos, Cristina 
Barreira Barreal, Ángela Bonilla Tramoyeres.
Hospital General, Castellón de la Plana.

Sesión de posters VII: Epidemiología y enfermedades Infecciosas
27 de mayo de 2022 – 17:45
Pantalla 3

P-100
EVALUACIÓN DEL TRATAMIENTO CON GLICOPIRRONIO EN PACIENTES CON SIALORREA
Marta Andrés De Álvaro, Cristina Alcaide Baena, Mario Urbano Martín, Inés Segovia Molina, Beatriz De La Calle García, 
Ramón Cancho Candela.
Hospital Universitario del Río Hortega, Valladolid.

P-101
DIETA CETOGÉNICA COMO ALTERNATIVA TERAPÉUTICA EN PACIENTES CON HEMIPLEJIA ALTERNANTE DE LA 
INFANCIA
Jennifer Anticona Huaynate1, Jaume Campistol1, Cristina Cáceres2, Ramon Velazquez3, Anna Duat4, Maria Lorenzo 
Ruiz5, Marta Correa6, Grupo Investigador Español Hemiplejia Alternante De La Infancia1, Iahcrc Consortium7, Carmen 
Fons Estupiña1.
1Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat; 2Hospital Universitario Infanta Cristina, Badajoz; 3Hospital 
Universitario La Paz, Madrid; 4Hospital del Niño Jesús, Madrid; 5Hospital Puerta de Hierro, Majadahonda; 6Hospital 
Universitario Virgen del Rocío, Sevilla; 7Duke 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 PRÁCTICA CLÍNICA DE ATENCIÓN AL SÍNDROME DE DRAVET
Ángel Aledo-Serrano1, Grupo De Trabajo Charlotte2.
1Hospital Ruber Internacional, Madrid; 2Varios, Madrid.

P-103
RENDIMIENTO DEL DIAGNÓSTICO GENÉTICO EN PACIENTES PEDIÁTRICOS CON TRASTORNOS DEL 
NEURODESARROLLO
Guillermo Fernando Ruiz-Ocaña De Las Cuevas, Elsa María Santana Cabrera, Claudia Olalla Pérez, Eva Arias Vivas, 
Daniel Trigo González, Adrián García Ron.
Hospital Clínico San Carlos, Madrid.

P-104
MENINGOENCEFALITIS TUBERCULOSA: NUESTRA EXPERIENCIA EN DOS CASOS DE EVOLUCIÓN DISPAR
Diego Viguera Elías1, Cristina Toledo Gotor1, Raquel Bernadó Fonz2, Leyre López Fernández1, Ana Ibiricu Lecumberri1, 
Maialen Kortabarria Elguero1.
1Hospital San Pedro de la Rioja, Logroño; 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 CONGÉNITA: UNA ENTIDAD A RECORDAR
César Rodríguez Sánchez1, Patricia Valero Menchen1, Cristina Castaño De La Mota1, Jose Manuel Caballero Caballero2.
1Hospital Infanta Leonor, Madrid; 2Hospital Universitario La Paz, Madrid.

P-107
INFECCIÓN POR SARS-COV-2 EN PACIENTES CON EPILEPSIA DE DIFICIL CONTROL
Raquel Buenache Espartosa, Saray Rekarte García, Sinziana Stanescu, Antonio Pedrera Mazarro, Guillermo Martín 
Palomeque, Sonia De Pedro Baena, Gustavo Lorenzo Sanz.
Hospital Ramón y Cajal, Madrid.

P-108
HIPOTONÍA DEL LACTANTE: EL BOTULISMO SIGUE PRESENTE
Laura García Fernández, Alicia Fernández González, Patricia Arias Bueso-Inchausti, Laura Sánchez Barriopedro, Sara 
Vila Bedmar, Almudena Chacón Pascual, Ana Paloma Polo Arrondo, Cecilia Alejandra Durán, Pedro De Castro De 
Castro, Lucía Carrascón González-Pinto.
Hospital General Universitario Gregorio Marañón, Madrid.

P-109
PATOLOGÍA NEUROLÓGICA INMUNOMEDIADA Y SARS-COV-2
Asun Diaz Gomez1, Gemma Aznar Lain2, Nuria Lopez Segura2.
1Hospital del Mar y Hospital de Sant Pau, Barcelona; 2Hospital del Mar, Barcelona.

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

P-110
SÍNDROME MILLER-FISHER EN LA EDAD PEDIÁTRICA:   ESTUDIO DESCRIPTIVO RETROSPECTIVO A NIVEL 
REGIONAL
Estefanía Cremades Sánchez1, Inmaculada Martínez Albaladejo1, Carmen Martínez Ferrández1, Eduardo Martínez 
Salcedo2, Lourdes Ceán Cabrera2, Francisca Valera Parraga2, Salvador Ibañez Mico2, Helena Alarcón Martínez2, María 
Josefa Martínez García2.
1Hospital General Universitario Santa Lucía, Cartagena; 2Hospital Universitario Virgen de la Arrixaca, Murcia.
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P-111
TRASTORNOS DEL NEURODESARROLLO EN NUESTRO GRUPO DE ANEUPLOIDÍAS EN CROMOSOMAS SEXUALES
Víctor Ríos Mendoza, Elena Martínez Del Val, Paula Férreo Santos, Elena Porras López, Miguel Ángel Martínez Granero, 
Asunción García Pérez.
Fundación Hospital Alcorcón, Alcorcón.

P-112
UTILIDAD DE LA TOMOGRAFÍA DE COHERENCIA ÓPTICA EN PACIENTES PEDIÁTRICOS CON UN SÍNDROME 
DESMIELINIZANTE ADQUIRIDO
Elianet Fonseca Perez1, Gemma Olivé-Cirera1, Cristina Del Prado2, Gemma Romeu2, Sara Llufriu3, Albert Saiz1, Thaís 
Armangué1.
1Hospital Clínic de Barcelona, Barcelona; 2Fundació Hospital Sant Joan de Déu, Barcelona; 3Hospital Clínic de Barcelona, 
Martorell.

P-113
NUEVO CASO DE ESPECTRO DE LA NEUROMIELITIS ÓPTICA EN PEDIATRÍA
Ana Valero Mut1, Emma Gregg Azcárate2, Marina Caner Faig1, Julia Rubies Olives1, Esther Córdoba Borras2, Elena Miravet 
Fuster2, Maria Antonia Grimalt Calatayud2, Miguel Carmona Belda2.
1Fundación Hospital Manacor, Manacor; 2Hospital Universitario Son Espases, Palma de Mallorca.

P-114
ENCEFALITIS AUTOINMUNE POR ANTICUERPOS ANTI-RGABAB CON MANIFESTACIONES PSIQUIATRICAS
Teresa Osuna García Osuna García, Eduardo Martínez Salcedo, María Martínez Copete, Juan José Nieto Barceló, 
Lourdes Alicia Ceán Cabrera, Salvador Ibañez Micó, Francisca Valera Párraga, Helena Alarcón Martínez, Maria Josefa 
Martínez García.
Hospital Universitario Virgen de la Arrixaca, Murcia.

P-115
DISTONÍA FOCAL CERVICAL SECUNDARIA A SIRINGOMIELIA D4-D10, LA IMPORTANCIA DE UNA CORRECTA 
EXPLORACIÓN FÍSICA
Margarita Castro Rey, Selma Vázquez Martín, María García Montero, Estefania Utiel, Lourdes Herrera Quilon, Carmen 
Goez Sanz, Blanca Llorente Sanz, Sara Gonzalez Uribelarrea.
Hospital Clínico Universitario, Valladolid.

P-116
SÍNDROME DE PARRY-ROMBERG ATÍPICO: INICIO PRENATAL, HIPOPLASIA MALAR UNILATERAL Y LEUCOPATÍA 
ADQUIRIDA
Belén Taberner Pazos1, Miguel Tomás Vila2, Ana Victoria Marco Hernández2.
1Hospital Lluís Alcanyís, Xátiva; 2Hospital Universitario La Fe, Valencia.

P-117
DISCAPACIDAD INTELECTUAL, ATAXIA Y CATARATAS CONGÉNITAS; A PROPÓSITO DE UN CASO
Estefanía Cremades Sánchez1, Ana Teresa Serrano Antón2, Carmen Martínez Ferrández1, Inmaculada Martínez 
Albaladejo1, Salvador Ibañez Mico2, Lourdes Cean Cabrera2, María Josefa Martínez García2, Encarnación Guillén Navarro2.
1Hospital General Universitario Santa Lucía, Cartagena; 2Hospital Universitario Virgen de la Arrixaca, Murcia.

P-118
RETRASO MENTAL AUTOSÓMICO DOMINANTE TIPO 42: CASO CLÍNICO
Sara Fernández Landázuri, Samuel Martín Rodríguez, 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, Ivan 
Bernardo González.
Hospital San Pedro de la Rioja, Logroño.

P-119
IMPORTANCIA DE FENOTIPOS CLÍNICOS IDENTIFICABLES EN ENCEFALOPATÍAS DEL DESARROLLO. 
ENCEFALOPATÍA ASOCIADA A VARIANTE EN SPATA5L1
Manuel Lubián Gutiérrez, María Jesús Salado Reyes, Myriam Ley Martos, María Del Carmen Gutiérrez Moro.
Hospital Universitario Puerta del Mar, Cádiz.



38

Sesión de posters IX: Genética y dismorfología II
28 de mayo de 2022 – 10:30
Pantalla 1

P-011
“SÍNDROME KBG: REVISIÓN DE LA CASUÍSTICA EN UNA UNIDAD DE ENFERMEDADES RARAS”
Alicia Pablos López1, Hilario Gómez Martín1, José Ángel Caballero Gil1, Irene Ruiz-Ayúcar De La Vega1, Aránzazu 
Hernández Fabian1, Alejandra Melero González2, Belén García Berrocal1, Saturnino Ortiz Madinaveitia3, Carla Criado 
Muriel1, Pablo Prieto Matos1.
1Complejo Asistencial Universitario de Salamanca, Salamanca; 2Complejo Asistencial de Zamora, Zamora; 3Hospital 
Virgen del Mirón del Complejo Hospitalario, Soria.

P-012
ATROFIA PONTOCEREBELOSA: NUEVO FENOTIPO RELACIONADO CON VARIANTES EN PPP2R1A
Gregorio Alexander Nolasco Tovar1, Monica Roldán2, Lluis Armengol3, Marta Morell3, M. Garcia-Aragones3, Jordi 
Muchart4, Roser Urreizti5, Cristina Hernando6, Mercedes Serrano Gimaré1.
1Departamento de Neurologia pediatrica Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat; 2Unidad de Microscopía 
Confocal e Imagen Celular, Departamento de Medicina Genética y Molecular, Instituto Pediátrico de Enfermedades 
Raras, Esplugues de Llobregat; 3Laboratorios de Medicina Genómica Cuantitativa, qGenomics, Esplugues de Llobregat; 
4Departamento de Radiologia, HSJD Barcelona, Esplugues de Llobregat; 5U-703 Centro de Investigación Biomédica 
en Red de Enfermedades Raras (CIBERER), Instituto de Salud Carlos II, Esplugues de Llobregat; 6Departamento de 
Medicina Genética y Molecular, Instituto Pediátrico de Enfermedades Raras, Esplugues de Llobregat.

P-013
SÍNDROME DE BORJESON-FORSSMAN-LEHMANN: CUANDO SOSPECHAR EL DIAGNÓSTICO
Marlin Liz Bejaran, Carme Fons Estupiñà, Ariadna Borras, Jordi Muchart, Itziar Alonso, Amos Rios.
Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat.

P-014
SÍNDROME DE DELECIÓN PROXIMAL 18Q: A PROPÓSITO DE UN CASO 
Alicia Martínez-Villasante Aleman1, Pedro De Castro De Castro1, Marisa López Gómez1, Israel Arribas Montero2.
1Hospital Sanitas La Zarzuela, Madrid; 2 Hospital Santos Reyes, Aranda de Duero, Burgos.

P-015
SINDROME DE MICRODELECIÓN 15Q11.2: A PROPÓSITO DE DOS CASOS
Fatima Olalla Nadal1, Jorge Garcia Ezquiaga2, Eugenia Oros Milian2, Carmen María Hinojosa Mateo2, Julio Ernesto 
Peralta Salas2, Susana Hernangomez2, Encarnación María Lancho Monreal2, Nieves Romero Hombrebueno2, Clara 
Garcia Bermejo2, Carlos Garcia Vao Bel2.
1Hospital del tajo, Aranjuez; 2Hospital del Tajo, Aranjuez.

P-016
TRASTORNOS GENÉTICAMENTE RELACIONADOS CON EL SÍNDROME DE PRADER WILLI: A PROPÓSITO DE UN 
CASO.
Patricia Pena Gil, María Esther Vázquez López, Cristina Juberías Alzueta, Carmen María Almuiña Simón, Roberto Pérez 
Pacín.
Hospital Universitario Lucus Augusti, Lugo.

P-017
SÍNDROME O’DONNELL-LURIA-RODAN: NUEVA DESCRIPCIÓN GENOTIPO-FENOTIPO
Ángela Gil Suárez, Rosario Mateos Checa, Pilar Carrasco Salas, Cecilia Calzada García-Mora, Rocío Mora Ibáñez, 
Mercedes Fernández Durán.
Hospital Juan Ramón Jiménez, Huelva.

P-018
UNA NUEVA MUTACIÓN MISSENSE EN SCN1A EN UNA FAMILIA CON SÍNDROME DE DRAVET
Roser Ribosa-Nogué, Alba Sierra-Marcos, Elisabet Coca, Eulalia Turon, Benjamín Rodríguez-Santiago, Susana Boronat.
Hospital de la Santa Creu i Sant Pau, Barcelona.
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P-019
SÍNDROME DDX3X: CAUSA FRECUENTE DE DISCAPACIDAD INTELECTUAL EN MUJERES
Gemma Aznar Lain, Asunción Díaz Gómez, Irene Abreu-Rodriguez, Luis Alberto Pérez-Jurado.
Hospital del Mar, Barcelona.

P-020
PRESENTACIÓN TEMPRANA DE ALTERACIONES EN EL GEN WDR45. A PROPÓSITO DE DOS CASOS
Víctor Ríos Mendoza1, Elena Martínez Del Val1, Sara Vila2, Ana Camacho Salas2, Ana Arteche2, Ana Martínez De Aragón2, 
Javier Ferrando Álvarez Cortinas1, Miguel Ángel Martínez Granero1, Silvia Chumillas Calzada2, Asunción García Pérez1.
1Fundación Hospital Alcorcón, Alcorcón; 2Hospital Universitario 12 de Octubre, Madrid.

Sesión de posters X: Epilepsia II
28 de mayo de 2022 – 10:30
Pantalla 2

P-030
FENFLURAMINA REDUCE SIGNIFICATIVA Y DURADERAMENTE LA FRECUENCIA DE CRISIS EN SÍNDROME DE 
DRAVET: DATOS DE USO EN VIDA REAL DEL PROGRAMA EUROPEO DE ACCESO TEMPRANO
Ángel Aledo-Serrano1, Nicola Speccio2, Antonio Gil-Nagel1, Sameer Zuberi3, Rocío Sánchez-Carpintero4, Adam 
Strzelczyk5.
1Hospital Ruber Internacional, Madrid; 2Rare and Complex Epilepsy Unit, Department of Neuroscience - Bambino Gesù 
Children’s Hospital IRCCS, Roma; 3Paediatric Neurosciences Research Group, Royal Hospital for Children & Institute 
of Health & Wellbeing - University of Glasgow, Glasgow; 4Clínica Universidad de Navarra, Pamplona; 5Epilepsy Center 
Frankfurt Rhine-Main - Goethe University Frankfurt, Frankfurt.

P-031
EVALUACIÓN ECOCARDIOGRÁFICA EN PACIENTES CON SÍNDROME DE DRAVET TRATADOS CON FENFLURAMINA: 
SIN INCIDENCIA DE ENFERMEDAD VALVULAR CARDÍACA O PULMONAR EN SEGUIMIENTO HASTA 3 AÑOS
Rocío Sánchez-Carpintero1, Anupam Agarwal2, Gail Farfel3, Arnold Gammaitoni2, Pierre Wong4, Fausto Pinto5, Bradley 
Galer3.
1Clínica Universidad de Navarra, Pamplona; 2Zogenix, Inc., Emeryville, CA; 3Zogenix, Inc, Emeryville, CA; 4Children’s 
Hospital Los Angeles, Los Angeles, CA; 5Universidade de Lisboa, Lisboa.

P-032
ENCEFALOPATÍA EPILÉPTICA Y DEL DESARROLLO ASOCIADA A MUTACIÓN EN EL GEN HNRNPU 
Ana Valero Mut1, Esther Córdoba Borras2, Marina Caner Faig1, Julia Rubies Olives1, Miguel Carmona Belda2, Montse 
Pons Rodríguez2, Maria Antonia Grimalt Calatayud2, Elena Miravet Fuster2.
1Fundación Hospital Manacor, Manacor; 2Hospital Universitario Son Espases, Palma de Mallorca.

P-033
UN CASO ATÍPICO DE PCDH19 SIN EPILEPSIA 
Elisabet Coca Fernández, Eulàlia Turón Viñas, Lucy Dougherty De Miguel, Asunción Díaz Gómez, Sara Iglesias 
Fernández, Alba Sierra Marcos, Roser Ribosa Nogue, Benjamin Rodríguez Santiago, Susana Boronat Guerrero.
Hospital de la Santa Creu i Sant Pau, Barcelona.

P-034
ENCEFALOPATÍA EPILÉPTICA DE DEBUT NEONATAL POR GNAO1
Cecilia Calzada García-Mora, Rosario Mateos Checa, Mª Ángeles Delgado Rioja, Noelia Guerrero Moreno, Miguel Ángel 
Álvarez Domínguez, Pilar Carrasco Salas, Manuela Díaz Suárez.
Hospital Juan Ramón Jiménez, Huelva.

P-035
TRATAMIENTO CON FENFLURAMINA EN ENCEFALOPATÍA EPILÉPTICA Y DEL DESARROLLO ASOCIADA AL GEN 
SYNGAP1
Juan José Nieto Barceló, Salvador Ibáñez Micó, María Martínez Copete, Teresa Osuna García, María Josefa Martínez 
García, Lourdes Ceán Cabrera, Francisca Valera Párraga, Helena Alarcón Martínez, Eduardo Martínez Salcedo.
Hospital Universitario Virgen de la Arrixaca, Murcia.
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P-036
MÁS ALLÁ DE LA PARÁLISIS DE TODD: FENÓMENO INHIBITORIO POSTICTAL PROLONGADO
Amaia Cavero Ibiricu, David Mansilla Lozano, Marco Heppe Montero, Elena González Alguacil, Laura López Marín, Juan 
José García Peñas, Manuel Lujan, María Luz Ruiz-Falcó Rojas, Víctor Soto Insuga, María Justel Rodríguez.
Hospital del Niño Jesús, Madrid.

P-037
TRASTORNO DEL MOVIMIENTO Y EPILEPSIA SECUNDARIAS A MUTACIÓN EN EL GEN SCN8A
Laura García Fernández, Alicia Fernández González, Patricia Arias Bueso-Inchausti, Gema Lafuente Gómez, Carlos 
José De Miguel Sánchez De Puerta, María Vázquez López, Estíbaliz Barredo Valderrama, Almudena Chacón Pascual, 
Pedro De Castro De Castro, María Concepción Miranda Herrero.
Hospital General Universitario Gregorio Marañón, Madrid.

P-039
VARIABILIDAD FENOTÍPICA Y APORTACIÓN DE NUEVAS VARIANTES EN DOS PACIENTES CON ENCEFALOPATIA 
STXBP1
Maria Del Socorro Pérez Poyato, Alicia Paramio Paz, Maria Justel Rodriguez, Ana Fontalba Romero, Andrea Sariego 
Jamardo, Virginia Oreña Ansorena, José Luis Fernández Torre.
Hospital Universitario Marqués de Valdecilla, Santander.

Sesión de posters XI: Enfermedades Metabólicas II
28 de mayo de 2022 – 10:30
Pantalla 3

P-050
ENFERMEDAD DE LEIGH
Cristina Juberías Alzueta, María Esther Vázquez López, Patricia Pena Gil, Laura Pérez Gay, Roberto Pérez Pacín.
Hospital Universitario Lucus Augusti, Lugo.

P-051
ESPECTRO FENOTÍPICO DEL GEN PLP1: DEL PELIZAEUS-MERZBACHER CONNATAL A LA PARAPARESIA ESPASTICA 
PROGRESIVA TIPO 2 EN MUJERES
Beatriz Bernardino Cuesta, Laura López Marín, Elena González Alguacil, María Jiménez Legido, Verónica Cantarín 
Extremera, Inés Solís Muñiz, Luis González Gutiérrez-Solana.
Hospital del Niño Jesús, Madrid.

P-052
SÍNDROME DE LEIGH, A PROPÓSITO DE UN CASO
María Martínez Copete, Salvador Ibáñez Micó, Teresa Osuna García, Helena Alarcón Martínez, Eduardo Martínez 
Salcedo, Maria Josefa Martínez García, Lourdes Alicia Ceán Cabrera, Francisca Valera Párraga, Juan José Nieto Barceló.
Hospital Universitario Virgen de la Arrixaca, Murcia.

P-053
ENCEFALOPATÍA SUBAGUDA ADQUIRIDA DEL LACTANTE POR DEFICIENCIA DE VITAMINA B12
Virginia Saiz Ortega, Amaia Elorza Elena, Patricia Echarte García, Ainhoa Garcia Ribes, Iñaki Xarles Irastorza Terradillos, 
Amaia Zugazabeitia Irazabal, Elena Pérez Estévez, María Jesús Martínez González, Amaia Salmón Rodríguez, Zuriñe 
Ortiz De Zárate Caballero.
Hospital de Cruces, Barakaldo.

P-054
ENCEFALOPATÍA MITOCONDRIAL POR MUTACIÓN EN FDXR. COMPLEJIDAD DIAGNÓSTICA EN LA ERA DE LA 
SECUENCIACIÓN MASIVA
Silvia Liendo Vallejos1, Rafael Artuch Iriberri1, Cristina Jou Muñoz1, Antonia Ribes Rubió2, Silvia Marin Del Barrio1, Carmen 
Fons Estupiña1.
1Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat; 2Hospital Clínic de Barcelona, Barcelona.
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P-055
¿RIBOSOMAS, SÍNTESIS PROTEICA O MAQUINARIA REGULADORA DE CRECIMIENTO CELULAR, DESARROLLO Y 
APOPTOSIS?  
Maria Eugenia Amato, Leticia Diana Pias Peleteiro, Amos Isai Rios, Itziar Alonso Colmenero, Monica Rebollo Polo, 
Jaume Catalá Mora, Judith Armstrong Moron, Dèlia Yubero Siles, Mercedes Serrano Gimaré.
Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat.

P-056
LEUCOENCEFALOPATÍA MEGALENCEFALICA CON QUISTES SUBCORTICALES
Marta Ruiz Sánchez, Ana Abenza Lasso De La Vega, Marta Gutierrez García, Mª Nieves Picó Alfonso, Mirian Rubio 
Rubio, Cristina Mora Caballero, Yolanda Álvarez García, José García Martí, Mª Dolores Teva Galán, Fernando Antonio 
Aleixandre Blanquer.
Hospital General de Elda, Elda.

P-057
DEFICIENCIA COMBINADA DE LA FOSFORILACIÓN OXIDATIVA TIPO 3. UNA ENFERMEDAD EXCEPCIONAL
Gema Podadera Bravo, Aurora Madrid Rodriguez, María José Peláez Cantero, Natalia Saldaña Garcia, José Miguel 
Ramos Fernandez.
Hospital Regional Universitario Carlos Haya, Málaga.

P-058
CASUA METABÓLICA TRATABLE DE INGRESO EN CUIDADOS INTENSIVOS: ENCEFALOPATÍA SENSIBLE A URIDINA 
POR MUTACIÓN EN GEN CAD
Manuel Lubián Gutiérrez, Begoña Zapata Macías, Myriam Ley Martos, Ana Sánchez Sánchez, Paola Arellano Ruiz, 
Ana Estalella Mendoza, Lorena Estepa Pedregosa, Patricia Rodríguez Campoy, María Del Carmen Gutiérrez Moro, Ana 
María García Ojanguren.
Hospital Universitario Puerta del Mar, Cádiz.

P-059
SINDROME RADIOLÓGICO AISLADO: CLINCA VERSUS IMAGEN RADIOLÓGICA.
Elsa María Santana Cabrera, Guillermo Ruiz-Ocaña De Las Cuevas, Claudia Olalla Pérez, Eva Arias Vivas, Adrián García 
Ron.
Hospital Clínico San Carlos, Madrid.

Sesión de posters XII: Enfermedades Neuromusculares II
28 de mayo de 2022 – 10:30
Pantalla 4

P-070
MIOSITIS INFLAMATORIA. ANTICUERPOS QUE MARCAN EL PRONÓSTICO
Laura García Fernández, Alicia Fernández González, Patricia Arias Bueso-Inchausti, Francisco Javier Rodríguez 
Represa, Estíbaliz Barredo Valderrama, María Vázquez López, Almudena Chacón Pascual, Blanca Toledo Del Castillo, 
Sara Vila Bedmar, Juan Carlos Nieto González.
Gregorio Marañón, Hospital Gregorio Marañón.

P-071
CARACTERIZACIÓN DE  FENOTIPO  - GENOTIPO  EN  PACIENTES CON MUTACIONES EN PEX 6 Y PEX 10
Gregorio Alexander Nolasco Tovar1, Laura Carrera2, Amos Rios1, Jesica Exposito2, Daniel Natera De Benito2, Delia Yubero3, 
Loreto Martorell3, Andres Nascimento2, Carlos Ortez2.
1Departamento de Neurología Pediátrica Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat; 2Unidad de Patología 
Neuromuscular Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat; 3Departamento de bioquímica clínica 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
MIOPATÍA NEONATAL SEVERA FAMILIAR CON AUTOFAGIA EXCESIVA LIGADA AL CROMOSOMA X (XMEA) Y 
COSEGREGACIÓN CON UNA VARIANTE SINÓNIMA EN EL GEN VMA21
Patricia Blanco Arias1, Luisa Arrabal Fernández2, Eloy Rivas Infante3, María José Salmerón Fernández4, Catalina González 
Hervás4, Miguel Ángel Fernández García1, Francesca Perín5.
1Área de Neurología, Grupo Health in Code, A Coruña; 2Servicio de Neuropediatría, Hospital Virgen de las Nieves, 
Granada; 3Servicio de Anatomía Patológica, Hospital Virgen del Rocío, Sevilla; 4Unidad de Cuidados intensivos 
Pediátricos, Hospital Virgen de las Nieves, Granada; 5Unidad de Cardiología Pediátrica, Hospital Virgen de las Nieves, 
Granada.

P-073
PARAPARESIA ESPASTICA FAMILIAR AUTOSOMICA DOMINANTE POR ALTERACION EN EL GEN KIF1A 
Marta Gutiérrez García, Marta Ruiz Sánchez, Ana Abenza Lasso De La Vega, Mirian Rubio Rubio, Cristina Mora 
Caballero, José García Martí, Yolanda Álvarez García, Mª Dolores Teva Galan, Esther Martínez Sánchez, Fernando 
Antonio Aleixandre Blanquer.
Hospital General de Elda, Elda.

P-074
MIOPATÍA CONGÉNITA GRAVE CON ATROFIA DE FIBRAS TIPO II POR MYL1
Jesica Maria Exposito Escudero1, Maria Ciutad2, Giorgia Sebastiani2, Cristina Jou1, Anna Codina1, Carlos Ortez1, Laura 
Carrera1, Daniel Natera1, Gemma Arca2, Andres Nascimento1.
1Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat; 2Hospital Clínic de Barcelona, Barcelona.

P-075
DOS ENFERMEDADES DE LA MANO: HERENCIA CONJUNTA FAMILIAR DE NEUROPATÍA HEREDITARIA CON 
SUSCEPTIBILIDAD A LA PARÁLISIS POR PRESIÓN Y DISTROFIA MUSCULAR OCULOFARÍNGEA
Carlos Piquero Fernández, Jaime Antonio Medranda Corral, María García García, Belén Salvador Saenz, Ariadna 
Sánchez Suárez, Eduardo Escolar Escamilla, Ana Pinel González, Belén Gil Fournier, Soraya Ramiro León, Beatriz 
Martínez Menéndez.
Hospital Universitario de Getafe, Getafe.

P-076
PACIENTE CON AME TIPO III - IMPORTANCIA DE LA SOSPECHA CLÍNICA PARA LLEGAR AL DIAGNÓSTICO
Vicente Bernat Montoya1, Inmaculada Pitarch Castellano2, Marta Álvarez Martín1, Belén Ortuño Yepes1.
1Hospital General, Castellón de la Plana; 2Hospital Universitario La Fe, Valencia.

P-077
DIAGNÓSTICO NEONATAL DE DISTROFIA MUSCULAR DE DUCHENNE EN TIEMPOS DE ATALUREN
Ana María De La Torre Sanz, Cristina Eugenia Gilarte Herrera, Esther Mazarío Martín, Filip Camil Olteanu Olteanu, 
Fátima Hernández Tienza, Ana Moreno Molinero, María Alejandra Caicedo Payares, Angélica Andrés Bartolomé, 
Gonzalo Alberto Mateo Martínez, Gema Arriola Pereda.
Hospital Universitario, Guadalajara.

P-078
SÍNDROME MIASTÉNICO CONGÉNITO POR VARIANTES EN SLC18A3: UNA MIASTENIA PRESINÁPTICA QUE ASOCIA 
DISCAPACIDAD INTELECTUAL Y QUE ES TRATABLE CON PIRIDOSTIGMINA
Mario Gato Moreno1, Amos Ríos2, Berta Estevez2, Jessica Expósito Escudero2, Laura Carrera García2, Anna Codina2, 
Cristina Jou2, Carlos Ortez2, Andrés Nascimento2, Daniel Natera De Benito2.
1Hospital Regional Universitario Carlos Haya, Málaga; 2Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat.

P-079
2 CASOS DE SÍNDROME MIASTÉNICO CONGÉNITO EN ETNIA GITANA
Maria Violeta Fariña Jara1, Fernando Francisco Martínez Calvo1, Inés Teresa Bolsa Ferrer1, Martina Marrero Afonso1, Maria 
Irene Antoñanzas Torres1, Victor Adán Lanceta2, Silvia Izquierdo Álvarez3, Isabel Dolz4, José Luis Peña Segura1.
1Hospital Universitario Miguel Servet, Zaragoza; 2Hospital General Obispo Polanco, Teruel; 3Sección Genética Clínica, 
Hospital Universitario Miguel Servet, Zaragoza; 4Servicio de Neurofisiología, Hospital Universitario Miguel Servet, 
Zaragoza.
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P-120
ENCEFALOPATÍA EPILÉPTICA PRECOZ POR MUTACIÓN EN FGF12 Y REVISIÓN DE LA LITERATURA
Gloria López Sobrino, César Rodríguez Sanchez, José Fernadez-Cuesta Peñafiel, José Manuel Caballero Caballero, 
María Del Mar García Romero, Pilar Tirado Requero, Ramón Velázquez Fragua, Samuel Ignacio Pascual Pascual.
Hospital Universitario La Paz, Madrid.

P-121
SIADH Y OXC: ¿RELACIÓN INFRECUENTE?
Ainhoa Diez Perez1, Saioa Jimenez Echevarria1, Alberto Garcia Oguiza1, Sandra Maeso Mendez1, Amaia San Martin 
Orayen1, Leyre Vilella San Martin1, Intzane Ocio Ocio1, Amagoia Elosegi Castellanos2.
1Hospital Txagorritxu, Vitoria; 2Hospital de Cruces, Barakaldo.

P-122
HOLOPROSENCEFALIA UNA MALFORMACIÓN NO TAN INFECRUENTE
Cecilia Calzada García-Mora, Miguel Ángel Álvarez Domínguez, Noelia Guerrero Moreno, Mª Ángeles Delgado Rioja, 
Rosario Mateos Checa, Jose Luis Moreno Salgado, Beatriz Mendoza Murillo, Marta Torres Del Pino.
Hospital Juan Ramón Jiménez, Huelva.

P-123
PARAPARESIA ESPÁSTICA CON MICROCEFALIA POR MUTACIÓN EN EL GEN MFSD2A
Fernando Paredes Carmona, Ricard López Ortega, Núria Visa Reñé.
Hospital Universitari Arnau de Vilanova, Lleida.

P-124
SÍNDROME DE WARSAW: CASO CLÍNICO
Samuel Martín Rodríguez, Leticia Thomlimson Alonso, Cristina Toledo Gotor, María Luisa Poch Olivé, Nerea Ortega 
Unanue, Sara Fernández Landázuri, Ana María Llorente Lumbreras, María Pilar Ruiz García, Amparo Lozano Lozano, 
Iván Bernardo González.
Hospital San Pedro de la Rioja, Logroño.

P-125
LISENCEFALIA LIGADA AL CROMOSOMA X: CASO CLÍNICO
Nerea Ortega Unanue, Samuel Martin Rodriguez, Sara Fernandez Landázuri, Cristina Toledo Gotor, Maria Luisa Poch 
Olivé, Isabel De Miguel Alonso, Blanca N. Saez Lopez De La Calle, Iván Bernardo González.
Hospital San Pedro de la Rioja, Logroño.

P-126
SÍNDROME 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
MUTACIÓN EN UFM1 CON ALTERACIÓN GRAVE DEL DESARROLLO, EFECTO FUNDACIONAL EN ETNIA GITANA 
ROMANÍ
Marina Caner Faig1, Esther Córdoba Borrás2, Júlia Rubies Olives1, Ana Valero Mut2, Miguel Carmona Belda2, Maria 
Antonia Grimalt Calatayud2, Jordi Roldan Busto2, Víctor José Asensio Landa2, Elena Miravet Fuster2.
1Fundación Hospital Manacor, Manacor; 2Hospital Universitario Son Espases, Palma de Mallorca.

P-128
SÍNDROME DE GABRIELE-DE VRIES. A PROPÓSITO DE UN CASO
Cristina Gilarte Herrera, Ana De La Torre Sanz, Fátima Hernández Tienza, Filip Camil Olteanu Olteanu, Ana Moreno 
Molinero, Paula Asensio Campos, María Alejandra Caicedo Payares, Angélica Andrés Bartolomé, Gema Arriola Pereda, 
Gonzalo Mateo Martínez.
Hospital Universitario de Guadalajara, Guadalajara.

E - P O S T E R S  S I N  
D E F E N S A
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P-129
ENCEFALOPATÍA MIOCLÓNICA PROGRESIVA, MICROCEFALIA, PATRÓN GIRAL SIMPLIFICADO Y CATARATAS: 
DOS CASOS SECUNDARIOS A VARIANTE BIALELICA EN EL GEN ZNF526
Alicia Fernández González, Laura García Fernández, Patricia Arias Bueso-Inchausti, Cristina Corraliza González, Leticia 
Bueso-Inchausti García, Estíbaliz Barredo Valderrama, María Vázquez López, Almudena Chacón Pascual, María 
Concepción Miranda Herrero, Pedro De Castro De Castro.
Hospital General Universitario Gregorio Marañón, Madrid.

P-130
CARACTERIZACION CLÍNICA DE PACIENTES CON SINDROME DE NOONAN-LIKE RELACIONADOS CON GENES 
SHOC2 Y PPPC1B
Verónica Artiga1, Ariadna Borrás2, Carlos Ignacio Ortez3, Lourdes Vega4, Didac Casas Alba4, Antonio Martínez Monseny4, 
Mercè Bolasell4, Francesc Palau Martínez4, Mercedes Serrano2, Leticia Pías Peleteiro5.
1Hospital Sant Joan de Deu, Esplugues de Llobregat; 2Hospital Sant Joan de Déu, Servicio de Neurología., Esplugues 
de Llobregat; 3Hospital Sant Joan de Déu, Servicio de Neuromuscular, Esplugues de Llobregat; 4Hospital Sant Joan 
de Deu, Servicio de Medicina Genética y Molecular, Esplugues de Llobregat; 5Hospital Sant Joan de Deu, Servicio de 
Medicina Genética,y Molecular, Neurologia, Esplugues de Llobregat.

P-131
DISCAPACIDAD INTELECTUAL ASOCIADA A VARIANTES EN PPP2R1A. IMPORTANCIA DE LA PROTEÍN FOSFATASA 
2A EN LOS TRASTORNOS DEL NEURODESARROLLO
Manuel Lubián Gutiérrez, Rosario Marín Iglesias, Paola Arellano Ruiz.
Hospital Universitario Puerta del Mar, Cádiz.

P-132
¿SÍNDROME DE JOUBERT SIN “SIGNO DEL DIENTE MOLAR”?
Fernando Francisco Martinez Calvo, Maria Violeta Fariña Jara, Martina Marrero Afonso, Inés Teresa Bolsa Ferrer, Miriam 
Desvaux García, Silvia Izquierdo Álvarez, Lorena Monge Galindo, Raquel Pérez Delgado, Miguel Lafuente Hidalgo, José 
Luis Peña Segura.
Hospital Universitario Miguel Servet, Zaragoza.

P-133
EPILEPSIA DE AUSENCIA TÍPICA EN SÍNDROME DE MICRODELECIÓN 15Q13.3
María Rodrigo Moreno, Beatriz Moreno Vinues, Elena Martínez Cayuelas, Rebeca Losada Del Pozo, Isabel Pérez 
Sebastian, Georgina Moro De Faes, Maite Garriz Luis, Marta Furones García.
Fundación Jiménez Díaz, Madrid.

P-134
¿CENTRAL O PERIFÉRICO? CUANDO LA IMAGEN CONFUNDE A LA CLÍNICA 
Ana Valero Mut, Marina Caner Faig, Maria Antonia Grimalt Calatayud, Miguel Carmona Belda, Esther Córdoba Borrás, 
Elena Miravet Fuster.
Hospital Universitario Son Espases, Palma de Mallorca.

P-135
MIELITIS INESPECÍFICA CON ANTECEDENTE TRAUMÁTICO: ¿CAUSALIDAD O CASUALIDAD?
Maria Violeta Fariña Jara, Lorena Monge Galindo, Fernando Francisco Martínez Calvo, Inés Teresa Bolsa Ferrer, Martina 
Marrero Afonso, José Luis Peña Segura, Javier Lopéz Pisón, Amparo López Lafuente, David Molina Herranz, Esther 
Pitarch Roca.
Hospital Universitario Miguel Servet, Zaragoza.

P-136
MIASTENIA CONGÉNITA POR MUTACIÓN EN CHAT
Fernando Francisco Martinez Calvo1, Raquel Pérez Delgado1, Maria Violeta Fariña Jara1, Inés Teresa Bolsa Ferrer1, Beatriz 
Curto Simón1, Ainhoa Jiménez Olmos1, Silvia Izquierdo Álvarez1, Isabel Dolz Zaera1, Daniel Natera De Benito2, Javier 
López Pisón1.
1Hospital 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 Martín Del Valle1, Gonzalo Ros Cervera2, Irene Sofía Machado Casas3, Esther Cardo Jalón4, Maria Luisa Poch 
Olivé5, Inmaculada Ramos Sánchez6, Grupo De Trastornos Del Neurodesarrollo Senep7.
1Hospital Universitario Severo Ochoa, Leganés; 2Hospital Universitario de Vinalopó, Elche; 3Hospital Universitario de San 
Cecilio de Granada, Granada; 4Fundación Hospital Son Llàtzer, Son Ferriol; 5Hospital San Pedro de la Rioja, Logroño; 
6Hospital Universitario Virgen Macarena, Sevilla; 7SENEP, Madrid.

P-138
ESTUDIO DEL SUEÑO EN PACIENTES PEDIÁTRICOS AFECTOS DE PARÁLISIS CEREBRAL
Inés Segovia Molina, Maria De La Fuente Grijalvo, Marta Andrés De Álvaro, Mario Urbano Martín, Ramón Cancho 
Candela.
Hospital Universitario del Río Hortega, Valladolid.

P-139
ROMBOENCEFALITIS SIN AFECTACIÓN DEL NIVEL DE CONCIENCIA NI PARES CRANEALES
Lorena Monge Galindo, Fernando Francisco Martínez Calvo, Maria Violeta Fariña Jara, Martina Marrero Afonso, Ana 
Cristina Galindo García, Amalia María García Durán, Juan Pablo García Íñiguez, José Luis Peña Segura, Javier López 
Pisón.
Hospital Universitario Miguel Servet, Zaragoza.

P-140
TROMBOSIS CRÓNICA DE SENO SIGMOIDEO TRAS OTOMASTOIDITIS. A PROPÓSITO DE UN CASO
Maria Violeta Fariña Jara1, Lorena Monge Galindo1, Fernando Francisco Martínez Calvo1, Inés Teresa Bolsa Ferrer1, 
Martina Marrero Afonso1, Pablo Escribano Calvo1, Miguel Lafuente Hidalgo2, José Luis Peña Segura1, Francisco Javier 
López Pisón1, Amparo López Lafuente1.
1Hospital Universitario Miguel Servet, Zaragoza; 2Hospital General San Jorge, Huesca.

P-141
MALFORMACIÓN ARTERIOVENOSA CUADRIGÉMINA: TRATAMIENTO, COMPLICACIONES Y EVOLUCIÓN
Fernando Francisco Martinez Calvo, Maria Violeta Fariña Jara, Martina Marrero Afonso, Pablo Escribano Sanz, Lorena 
Monge Galindo, Juan Pablo Garcia Iñiguez, Javier López Pisón, Juan Casado Pellejero, José María Navasa Melado, 
Amparo López Lafuente.
Hospital Universitario Miguel Servet, Zaragoza.

P-142
RENDIMIENTO DIAGNÓSTICO DE UN ANÁLISIS DE SANGRE PARA LA DETECCIÓN PRECOZ, SENCILLA Y RÁPIDA 
DEL SÍNDROME DE DEFICIENCIA DE GLUT1
Fanny Mochel1, Domitille Gras2, Manon Nizou3, Donatella Giovannini4, Roser Pons5, Ángeles García-Cazorla6, Sandrine 
Vuillaumier-Barrot7, Vincent Petit3, Darryl De Vivo8, Odile Boespflug-Tanguy9.
1Hôpital La Pitié-Salpêtrière, Assistance-Publique Hôpitaux de Paris, Paris ; 2U1141 Neurodiderot, équipe 5 inDev, Inserm, 
CEA, UP UNIACT, Neurospin, Joliot, DRF, CEASaclay; 3Metafora Biosystems, Paris; 4Institut de Génétique Moléculaire 
de Montpellier, Univ. Montpellier, CNRS, Montpellier  ; 5Department of Pediatrics, Aghia Sofia Hospital, University of 
Athens, Athens; 6Department of Neurology, Hospital Sant Joan de Déu, Barcelona; 7Service de Biochimie et Génétique, 
Hôpital Bichat Claude Bernard, APHP, Paris; 8Department of Pediatrics, Columbia University Irving Medical Center, 
New York; 9CRMR Leukofrance service de neuropédiatrie Hôpital Robert Debré AP-HP Paris, UMR1141 Neurodiderot 
Université de Paris, Paris.

P-143
IMPLANTACIÓN DE UNIDAD PEDIÁTRICA DE DAÑO CEREBRAL ADQUIRIDO EN FASE SUBAGUDA EN EL SISTEMA 
PÚBLICO DE SALUD. CARACTERÍSTICAS CLÍNICAS Y EVOLUCIÓN INICIAL DE PACIENTES ATENDIDOS
María Jiménez Legido, Verónica Cantarín Extremera, María Teresa Vara Arias, Serafín Rodríguez Palero, Susana 
Consuelo Cartas Carrión, Borja Esteso Orduña, Silvia Cámara Barrio, Ana Moreno Moreno, José Méndez Caba, María 
Luz Ruiz-Falcó Rojas.
Hospital del Niño Jesús, Madrid.
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08:00-09:00 		 Nuevas Expectativas de Eficacia y Seguridad en AME:  La experiencia de 
SALA 1 (Ancora)		 por qué elegir SPINRAZA
			   Moderador: Dra. María del Mar García

			   Ponentes:

			   Cuando elegir SPINRAZA para mis pacientes pediátricos 
		   	 Dra. Rocío 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 Málaga

		  Hospital HUAC
Ponentes: 

			 

	  		  Evrysdi: Resultados a largo plazo del paciente AME tipo II y III
 			   Dr. Andrés Nascimento  
			   Hospital Sant Joan Deu

	  		  Evrysdi :  La evolución del paciente tipo I a tres años 
	  		  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 Neuropediatría, Hospital la Paz, Madrid

			   Ponentes:

	  		  Desafíos 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 España 
		   	 Dra. Francina Munell. 
			   Unidad de Patología Neuromuscular del Servicio de Neuropediatría, 
			   Hospital Valle Hebrón, Barcelona 

			   Dr. Andrés Nascimento. 
			   Responsable de la Unidad de patología Neuromuscular, Servicio de Neuropediatría. 
			   Hospital Sant Joan de Deu, Barcelona

S I M P O S I O S
J U E V E S  2 6  D E  M A Y O  D E  2 0 2 2
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09:00 - 10:00 	 Lepsiapp, la primera app de prescripción médica para mejorar la gestión 
SALA 2 (Jarcia)		  de la epilepsia 
			   Moderador: 	 Dr. Julián Lara
					     Hospital Universitario Puerta del Hierro, Madrid

Ponentes:

Dr. Javier Salas Puig
Hospital Vall d´Hebrón, Barcelona

Dra. Patricia Smeyers
Hospital Universitario y Politécnico La Fe, Valencia
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08:00-09:00		  Diagnóstico genético enfermedades neuromusculares: casos clínicos
AUDITORIO	 	 Moderadora:  Dra. Marta Córdoba. 
			   Dir. Área Neurología

			   Ponentes:

			   Dra. María del Mar García Romero.
	 		   J/Servicio Neurología Pediátrica H. Univ. La Paz.

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

08:00-09:00		  Nueva aproximación 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 síndrome de Lennox Gastaut y 
			   síndrome de Dravet 
			   Dr. Juan Jesús Rodríguez Uranga

	  		  Manejo práctico de Epidyolex en pacientes con síndrome de Lennox Gastaut y síndrome 
		  	 Dravet 
			   Dr. Adrián García Rón

08:00-09:00 		 Nuevos avances en el manejo y tratamiento del insomnio en niños TEA 
SALA 2 (Jarcia) 		 Moderador: Dr. Gonzalo Pin

			   Ponentes: 

			   Papel de la melatonina en la regulación de sueño-vigilia, efecto sobre la calidad de 	  
			   sueño
			   Dr. Javier Puertas
			   Neurofisiología. Unidad de Sueño del Hospital Universitario de la Ribera, Alzira, Valencia.  

			   Novedad terapéutica en el tratamiento del insomnio en niños con TEA. Experiencia 
			   clínica en vida real con Slenyto®
			   Dra. Sara Hernández
			   Neuropediatría. Hospital Universitario Dr. Peset, Valencia.

V I E R N E S ,  2 7  D E  M A Y O  D E  2 0 2 2
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08:00-09:00		  El futuro de los fármacos anticrisis epilépticas: nuevas dianas 
SALA 3 (Cornamusa) 	 terapéuticas para el manejo más allá de las crisis
			   Moderadora:  Dra. Rocío Sánchez Carpintero
			 
			   Ponentes:

			   Necesidades no cubiertas de los fármacos anti crisis epilépticas para el tratamiento de 	
			   encefalopatías epilépticas y del desarrollo. 
			   Dra. Rocío Sánchez Carpintero 
			   Clínica Universidad de Navarra, Pamplona

			   De la teoría a la práctica: ventajas de estas nuevas dianas terapéuticas para el manejo 
			   de encefalopatías epilépticas y del desarrollo 
			   Dr. Jo Sourbron 
			   University Hospital KU Leuven & Center for Medical Genetics, Ghent University Hospital, 
			   Belgium
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S Á B A D O ,  2 8  D E  M A Y O  D E  2 0 2 2

08:00-09:00		  Enfermededes de depósito lisosomal con implicación en neuropediatría
SALA 1 (Ancora)		 Moderador: 	 Dr. Jaume Campistol
					     Servicio de Neurología, Hospital Universitari Sant Joan de Déu, 
					     Barcelona
			 
			   Ponentes:
 
			   Síntomas neurológicos de sospecha en enfermedades de depósito lisosomal
 			   Dra. Beatriz Bernardino. 
			   Unidad de enfermedades metabólicas, Hospital Infantil Universitario Niño Jesús. Madrid
 
	  		  Alfa manosidosis. Claves diagnósticas y evolución a la edad adulta (15 min)
			   Dra. Mónica López. 
			   Servicio de Medicina Interna, Hospital Universitario Ramón y Cajal, Madrid
 
	  		  La utilidad del exoma clínico en el diagnóstico de enfermedades lisosomales (15 min)
			   Dra. Belén Pérez. 
			   Centro de Diagnóstico de Enfermedades Moleculares (CEDEM). CIBERER. Universidad 
			   Autónoma de Madrid

08:00-09:00		  Epilepsia en la consulta de neuropediatría ¿Cómo abordarla?
SALA 2 (Jarcia)

 			   Casos clínicos en epilepsia focal  
 			   Dra. Helena Alarcón
			   Hospital Universitario Virgen de la Arrixaca, Murcia

			   Casos clínicos en epilepsia generalizada  
	  		  Dr. Antonio Hedrera
			   Hospital Universitario Central de Asturias, Oviedo
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I N F O R M A C I Ó N
G E N E R A L

SEDE:

Gran Hotel Bali ****   
C/ Luis Prendes, s/n - 
03500 Benidorm

SECRETARÍA TÉCNICA:

La Secretaría Técnica estará situada en la primera planta de la Zona de exposición

HORARIO DE APERTURA:
•	 JUEVES 26: de 08:00 a 20:00h
•	 VIERNES 27: de 08:00 a 20:00h
•	 SÁBADO 28: de 08:00 a 14:00h

C/ Marià Cubí 4, 08006 Barcelona
Tel. 93 238 87 77
E-mail: senep2022@pacifico-meetings.com
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INSCRIPCIÓN:
Para poder acceder a la XLIV Reunión Anual de la SENEP será necesario haber cursado 
previamente la inscripción.  

 Formulario de inscripción online 

Durante la Reunión, se podrán realizar inscripciones en la Secretaría Técnica (pago en efectivo o 
con tarjeta).

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

ACCESOS Y ACREDITACIÓN:
El acceso a la sede y a las actividades del Congreso está limitado únicamente a los inscritos, por 
lo que es imprescindible llevar de forma visible el distintivo que se entregará en el momento 
de recogida de documentación. Para la obtención de los Créditos de Formación Continuada 
deberá acreditarse con su distintivo a la entrada y a la salida de la sala.

WEB Y APP
Web: www.senep-2022.com

Dispone de información actualizada y programa en PDF para descarga.

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

A través de la APP podrá acceder a todos los resúmenes de comunicaciones.

SEGUROS
El Comité Organizador y la Organización declinan toda responsabilidad en caso de accidentes, 
enfermedad, pérdida o daño de los objetos personales que puedan ocurrir durante la celebración 
del Congreso o, pre y post viaje. Se recomienda a los asistentes que tengan contratados los 
seguros que consideren oportunos.

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

CENA DE LA REUNIÓN
VIERNES 27 MAYO DE 2022 
La cena de la Reunión tendrá lugar en el Hotel Luxor.
(Salida de autobuses desde la sede de la Reunión a partir de las 20:45h)

La Cena está incluida en la cuota del congreso (previa confirmación) pero es necesario reconfirmar 
la asistencia canjeando el ticket provisional que recibirá con la documentación del congreso, por 
la invitación definitiva antes del viernes 27 a las 10:00h en la Secretaría Técnica.
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LIBRO DE COMUNICACIONES
Los resúmenes de las comunicaciones aceptadas serán publicados en la publicación online 
de la Reunión y en el Libro de Comunicaciones editado en formato electrónico incluyendo 
número ISBN. El libro estará disponible para su descarga en PDF en la página web la Reunión 
y posteriormente ambas publicaciones estarán disponibles en la web de la Sociedad (apartado 
Reuniones).

CERTIFICADOS  ASISTENCIA:
Los certificados de asistencia serán enviados de forma electrónica a los asistentes una vez 
finalizada la Reunión.

COMUNICACIONES:
Los certificados de presentación de comunicaciones se enviarán por e-mail a la persona de 
contacto de la comunicación una vez finalizada la Reunión. Posteriormente estarán disponibles 
para descarga por parte del resto de autores desde la web de la Sociedad (apartado Reuniones).

CRÉDITOS:
Solicitada la acreditación como actividad de Formación Continuada dirigida a Profesiones 
Sanitarias a la Comisión de Formación Continuada de las Profesiones Sanitarias del Sistema 
Nacional de Salud.

Para la obtención de créditos será imprescindible:
•	 Participar en las sesiones el 100% del horario.
•	 Realizar el cuestionario de evaluación que se le facilitará vía email.

Las salas dispondrán de control de acceso mediante distintivo con código de barras. Deberán 
identificarse con su distintivo a la entrada y salida de la sesión acreditada si desea obtener 
certificado de acreditación.

Una vez que la Agencia Acreditadora haya comunicado la acreditación, se remitirá los certificados 
acreditados a los congresistas que cumplan las condiciones establecidas, mediante correo 
electrónico en formato PDF, firmados con certificado digital. 

Les recordamos que según la Ley de Ordenación de las Profesiones Sanitarias (BOE núm.280 
del 22.11.2003) en su artículo 20, no se pueden otorgar créditos de formación continuada a los 
Residentes.

I N F O R M A C I Ó N
C I E N T Í F I C A
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SESIONES PARA LAS QUE SE HA SOLICITADO 
ACREDITACIÓN:

JUEVES, 26 MAYO 2022

Seminarios:
•	 Neurofisiología Clínica  
	 Dra. Teresa Canet 
•	 Trastornos del neurodesarrollo.  
	 Dr. J. López Pisón
•	 Genética: Como Interpretar un exoma.  
	 Dra. Encarnación Guillen Navarro 
•	 Identificación de psicopatología en la práctica clínica del neuropediatra.  
	 Dra. Rosa Calvo

Conferencias:
•	 C I. How to publish neuropaediatrics in English?  
	 Prof. Finbar O’Callahan
•	 C II. Redes neuronales y desarrollo de la cognición  
	 Dr. Salvador Martínez 
•	 C III. Nuevos horizontes de la neuroimagen 
	 Dra. María de la Iglesia Vaya
•	 Conferencia inaugural: IA vs I 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 relación con la cognición  

	 Dr. Alfons Macaya.
	» Headache. Understanding the need of a wide classification.  

	 Dr. Florian Heinen (Alemania)
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RECEPCIÓN DE PONENCIAS Y 
COMUNICACIONES
Las presentaciones se entregarán en la Sala de Ponentes (situada en la planta -1) donde se podrá 
revisar y entregar la presentación al menos dos horas antes de la hora de exposición. En el caso 
de que su ponencia sea a primera hora de la mañana, rogamos pase por la sala de ponencias la 
tarde anterior.

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

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

Todas las presentaciones deberán utilizar formato de diapositiva 16:9  

Los horarios de entrega de presentaciones serán:

•	 Jueves 26 de mayo: De 08:00h a 20:00h

•	 Viernes 27 de mayo: De 08:00h a 20:00h

•	 Sábado 28 de mayo: De 8:00h a 13:00h

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

El tiempo de exposición será controlado de forma estricta para garantizar el buen funcionamiento 
de las sesiones.

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

Se ruega puntualidad a los ponentes y autores que presenten sus comunicaciones.



57

NORMAS DE PRESENTACIÓN DE 
COMUNICACIONES
PRESENTACIÓN COMUNICACIONES ORALES

El tiempo máximo de la presentación de la comunicación será de 10 minutos: 8 minutos de 
exposición y 2 minutos de discusión. Rogamos se ajusten al tiempo establecido y descarguen 
con antelación sus presentaciones según las normas establecidas en el apartado anterior.

PRESENTACIÓN POSTERS CON DEFENSA

Los posters que han sido seleccionados por el comité científico de la SENEP como Posters con 
defensa, serán presentados a pie de poster en la sesión indicada y en la pantalla correspondiente. 
La defensa de E-Posters tendrá lugar en las pantallas situadas en la balconada de la sala Auditorio 
(planta 1 de la sala Auditorio de Cristal). 

El tiempo máximo de defensa del póster será de 6 minutos: 4 minutos de exposición y 2 minutos 
de discusión. Rogamos se ajusten al tiempo establecido. 

Todos los E-Posters aceptados para la Reunión estarán además disponibles en las pantallas 
situadas en la zona de exposición comercial. 

EXPOSICIÓN POSTERS

Todos los E-Posters estarán disponibles durante toda la Reunión en las pantallas táctiles 
localizadas en:

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

•	 Zona de Exposición Comercial (planta 1 Hotel)
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SEDE:
Gran Hotel Bali ****
C/ Luis Prendes, s/n - 03500 Benidorm

PLANTA 0 - HOTEL

P L A N O  D E  S E D E  Y 
E X P O S I C I Ó N  C O M E R C I A L

CAFETERÍA

STAND AULA 1

STAND 1 

STAND 2

STAND 3 

STAND 4 

STAND 5 

STAND 6 

ACCESO EXPO

ESCALERA ACCESO
P1 Y P-1
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PLANTA 1 - HOTEL

ESCALERA ACCESO PLANTA 0
Y AUDITORIO DE CRISTAL

STAND SENEP

PANTALLA 
POSTER DIGITAL

SECRETARÍA TÉCNICA
ENTREGA DE DOCUMENTACIÓN

STAND 13

STAND 14

STAND AULA 4
STAND 10

STAND 9

STAND 8

STAND 7

ACCESO SALA

ESCALERA ACCESO 
P0 Y P-1
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P A T R O C I N A D O R E S
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