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NEUROQUIMICA Y ENFERMEDADES
NEUROLOGICAS 2023-2024

El Comité de Formacion de la Sociedad Espafnola de Medicina
de Laboratorio presenta el programa de Enfermedades
Neuroldgicas Hereditarias.

Objetivos

Proporcionar conocimientos actualizados sobre las
enfermedades neuroldgicas hereditarias y los estudios que se
solicitan con frecuencia a los laboratorios clinicos.

Familiarizar con los términos de ontologia del fenotipo
humano (HPO), priorizacién de variantes y optimizacién del
rendimiento diagndstico.

El curso hace énfasis en el diagnéstico diferencial de
patologias neurogenéticas con fenotipos solapantes
mediante su descripcion clinica detallada (términos HPO),
analisis genéticos y otras pruebas complementarias. Dada la
complejidad de los conceptos a desarrollar, se recomienda
como requisito previo, tener conocimientos avanzados en
biologia moleculary técnicas de analisis genético.

Desarrollo del programa

Los participantes dispondran de 9 temas con un cuestionario
de autoevaluacién de respuesta Unica y un video
complementario de 5-10 minutos. Se publicard& con una
periodicidad mensual. Al igual que en la edicion anterior se
incorpora un foro de discusién en el que los alumnos podran
plantear dudas, realizar comentarios e interaccionar con el
profesor responsable de cada tema.

Una vez cerrado el tema se tendrd acceso a las preguntas
correctas y al resultado de la evaluacion del participante.

Evaluacién

Una vez finalizado el programa se hard entrega de un diploma
acreditativo de participacién a todos aquellos participantes que
hayan contestado correctamente al menos el 80 % del total de
las cuestiones del programa.

Acreditacion

Se solicitara la acreditacién por el Consell Catala de la Formacid
Continuada de les Professions Sanitaries. Comision de Formacién
Continuada del Sistema Nacional de Salud.

Participacion por via telematica

El programa se desarrollard sobre una plataforma educativa por
via telemadtica. El participante recibird un coédigo de
identificacion personal (usuario y contrasefia) para acceder a la
plataforma y poder recibir y consultar toda la informacion del
programa. Para la correcta visualizacién de los cuestionarios y
del resto del curso se recomienda usar las Ultimas versiones de
los principales navegadores del mercado, que se pueden
obtener de forma gratuita: Firefox, Chrome, Safari y Internet
Explorer.

TEMARIO

Tema 1l

Implementacién de una descripcion fenotipica de
precision en neurologia.

Raquel Rodriguez Lopez, Maria Santamaria Gonzadlez y
Ana M? Moure Casas

Tema 2
Ataxias y paraplejias hereditarias.

Carmen Prior de Castro y Francisco Javier Rodriguez
de Rivera Garrido

Tema 3

Genética de la enfermedad de Charcot Marie Tooth y
neuropatias periféricas hereditarias relacionadas.

Ana Maria Cuesta Peredo y Alejandro Gella Concustell

Tema 4
Coreas hereditarias.
Célia Painous Marti y José Esteban Murioz Garcia

Tema 5
Trastornos del espectro autista.
Carmen Palma Milla y Teresa Rodriguez Nieto

Tema 6
Epilepsia.
Pilar Carrasco Salas y Rosario Mateos Checa

Tema 7
Enfermedad de Alzheimer.

Emiliano Gonzdlez Vioque, Helena Méndez del Sol y
Pilar Sanchez Alonso

Tema 8
Miopatias.
Olaia Rodriguez Fraga y Hada C. Macher Manzano

Tema 9

Tecnologias de alto rendimiento en el diagnéstico de
enfermedades neurolégicas hereditarias.

Robin Wijngaard
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