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Ponentes

J. Colomer.  Unidad de Patología Neuromuscular. Servicio 
Neurología.  Hospital Sant Joan de Déu.
A. Febrer. Servicio de Rehabilitación y Medicina Física. Hospital 
Sant Joan de Déu. 
P. Galiano. Servicio de Genética Molecular. Hospital de Sant Pau.
A. Gutiérrez. Unidad de patología Neuromuscular. Servicio 
Neurología. Hospital Sant Joan de Déu.
Profesor L. García. Institut de Myologie. Faculté de Médecine 
Pierre et Marie Curie.  105 Bd de l’Hopital, 75013 Paris 
C. Jiménez-Mallabrera. Unidad de Patología  Neuromuscular. 
Servicio Neurología.  Hospital Sant Joan de Déu.
J. Juan. Servicio de Genética Molecular. Hospital de Sant Pau.
A. López de Munain. Jefe de Sección Clínica del Servicio de 
Neurología. Hospital Nuestra Sra de Aranzazu. San Sebastián 
Director de la Unidad de Neurociencias y Biobanco del Instituto 
de Investigación Biodonostia.
J. Medina. Servicio de Rehabilitación y Medicina Física. Hospital 
Sant Joan de Déu. 
A. Nascimento. Unidad de Patología Neuromuscular. Servicio 
Neurología.  Hospital Sant Joan de Déu.
C. Ortez. Unidad de Patología Neuromuscular. Servicio 
Neurología.  Hospital Sant Joan de Déu.
D. Petitbó. Jefe de sección de Psicología. Hospital Sant Joan 
de Déu.
M. Pons. Adjunto UCIP Hospital Sant Joan de Déu.
N. Rodríguez. Servicio de Rehabilitación y Medicina Física. 
Hospital Sant Joan de Déu
N. Ventura. Unidad de Escoliosis. Servicio de Ortopedia. 
Hospital Sant Joan de Déu.

Con la colaboración del Servicio de Anatomía Patológica.

• Actualizar los conocimientos en diversos campos de la 
patología neuromuscular en el ámbito del diagnóstico y 
tratamiento.

Objetivos

Incluye

• Documentación del curso
• Certificado y diploma de asistencia
• Almuerzo del jueves 20
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Médica Continuada -Comisión de Formación Continuada 
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Neuropediatras, pediatras, rehabilitadores, fisioterapeutas 
y otros profesionales interesados en el campo  de la 
patología neuromuscular.
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III Curso de Patología 
Neuromuscular en la infancia

20 de mayo de 2010

08:30 Entrega de documentación

09:00 Presentación del curso
Prof. R. Jiménez, y Prof. J. Campistol

DISTROFIAS MUSCULARES: DISTROFINOPATIAS

09:00 Estructura de la membrana muscular. Clasificación 
de las distrofias musculares
C. Jiménez-Mallebrera

09:30 Distrofia muscular de Duhenne (DMD): Aspectos 
clínicos y diagnósticos
A. Nascimento

10:00 Distrofia muscular de Becker (DMB) y otros 
fenotipos 
J. Colomer / D. Petitbo

10:40  Avances en el diagnóstico genético
P. Galiano / J. Juan

11:10   P A U S A  C A F É

ASPECTOS TERAPÉUTICOS
Unidad de Tratamiento Integral de la Patología 
Neuromuscular (UTIPN)

11:30 Tratamiento de la DMD con corticoides
J. Colomer 

11:50 Prolongación de la deambulación mediante ortesis 
ligeras.
A. Febrer

12:10 Monitorización de la función respiratoria. 
M. Pons

12:30 Tratamiento quirúrgico de la escoliosis.
N. Ventura

12:55 Ensayo terapéutico: Tratamiento 
postranscripcional PTC 124 (Ataluren®)
C. Ortez / J. Medina

13:30 Nuevas perspectivas terapéuticas.
Prof. L. García  

14:15   C O M I D A

16:00-18:30 Presentación y discusión de pacientes  con 
diagnóstico confirmado de diversas patologías 
neuromusculares: Valoración de los signos guía, 
estableciendo la orientación diagnóstica y diagnóstico 
diferencial. 
Los asistentes podrán llevar casos propios para su 
discusión previo contacto con los organizadores

21 de mayo de 2010

08:30 Espacio extracelular. Distrofias musculares por 
alteración de la glicosilación. 
C. Jiménez Mallebrera

9:00  Distrofias musculares por déficit de merosina
A. Nascimento

9:30 Distrofias musculares secundarias a un déficit de 
colágeno VI
J. Colomer

10:00  P A U S A  C A F É

10:30-12:00 El paciente neuromuscular con contracturas: 
Enfoque diagnóstico. Presentación de casos clínicos. 
Espectro fenotípico/genotípico. Conducta terapéutica.

DISTROFIAS MUSCULARES DE CINTURAS 

12:00 Sarcoglicanopatías. Déficit de disferlina
J. Colomer

12:30 Déficit de calpaína 3 muscular: Correlación clínica 
y genética
Dr. A. López de Munain

13:20 Aplicación de la genómica en el estudio de las 
enfermedades neuromusculares. Perspectiva de futuro
C. Jiménez Mallebrera

14:25  C L A U S U R A  D E L  C U R S O


