
 
PROGRAMA 

 
Viernes 31 de Mayo de 2019: 
 
16.15 – 16.30: Bienvenida y presentación de las Jornadas de la Reunión. 
 
16:30 – 17:00: Nuevos biomarcadores en Esclerosis Lateral Amiotrófica (Dra. Jericó). 
 
17:00 – 17:30: La importancia de los estudios morfológicos y de microscopía electrónica en el 
diagnóstico en las enfermedades musculares en la era del NGS (Dr. Malfatti). 
 
17.30 – 18:00: El diagnóstico molecular en las enfermedades neuromusculares: avances y 
limitaciones actuales (Dra. González Quereda). 
 
18:00 – 18.15: Discusión y preguntas. 
 
18:15 – 18:45: Descanso. 
 
18:45 – 19:15: Enfermedades relacionadas con deficiencias de la beta-oxidación mitocondrial 
de los ácidos grasos (Dra. Ribes). 
 
19:15 – 19:45: Mutaciones en el gen MB causan Mioglobinopatía: miopatía autosómico 
dominante con inclusiones sarcoplasmáticas características (Dra. Olivé). 
  
19:45-20:00: Discusión, preguntas y final de la 1ª jornada. 
 
 
Sábado 1 de Junio de 2019: 
 
9:00 – 11:00: Presentación de Casos clínicos. 
 
11:00 – 11.15: Descanso. 
 
11:15 – 13:15: Avances terapéuticos en Enfermedades Neuromusculares: 

• Enfermedades neuromusculares de origen metabólico (Dra. Domínguez).  
• Distrofias Musculares  (Dra. Arechavala). 
• Neuropatías hereditarias: 

o Amiloidosis hereditaria por mutación en TTR (Dr Casasnovas). 
o CMT1A: Dra. Sevilla/ Dr. Vázquez. 

• Atrofia Muscular Espinal (Dra Munell y Dr. Vázquez). 
 

13:15-13:30: Preguntas y final de la 2ª jornada. 
 

 
 

 


