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XIV CONGRESO NACIONAL DE ERRORES CONGENITOS DEL METABOLISMO

Programa

PRECONGRESO. Miércoles, 15 de diciembre 2021

9:30 ENTREGA DE DOCUMENTACION PRECONGRESO Y CONGRESO

10:00-14:00 REUNIONES GRUPOS DE TRABAJO

Sala San Francisco:
10:00 - 11:30 Grupo de Nutricién
12:00 - 13:30 Grupo de Enfermedades del Ciclo de la Urea

Sala Casteloao:
10:00 - 11:30 Grupo de Adultos
12:00 - 14:00 Grupo de Enfermedades Lisosomales (constitucion)

Salén de Actos:
10:00 - 11:30 Grupo de Cribado Neonatal
12:00 - 14:00 Reunién de Centros de Cribado Neonatal

15:30-19:30 VI REUNION POST-SSIEM

19:30 ACTO INAUGURAL

Conferencia inaugural

Retos para la implementacién de la Medicina personalizada de
precisién: El programa IMPaCT

Angel Carracedo Alvarez

Catedrdtico USC. Director de la Fundacion Publica Galega de
Medicina Xendmica. Santiago de Compostela

INAUGURACION OFICIAL DEL CONGRESO

21:00 COCTEL DE BIENVENIDA EN EL HOSTAL DE LOS REYES CATOLICOS




XIV CONGRESO NACIONAL DE ERRORES CONGENITOS DEL METABOLISMO

Jueves, 16 de diciembre 2021

08:00-09:00 ENTREGA DE DOCUMENTACION CONGRESO
09:00-10:15 MESA REDONDA 1
Presente y futuro de la nutricion en los Errores Innatos del
Metabolismo
Moderador:
Amaya Belanger Quintana
Hospital Universitario Ramadn y Cajal. Madrid
Situacién actual del manejo dietético en PKU y acidemias orgdnicas
en Europa
Alex Pinto
Birmingham Women's and Children's Hospital. Reino Unido
Aminodcidos competidores en aminoacidopatias: Estrategia
nutricional en EIM. Perspectivas futuras
Isidro Vitoria Minana
Hospital Universitari La Fe. Valencia
Microbiota e inmunometabolismo - nuevas fronteras para el
tratamiento de EIM
Paula S&nchez Pintos
Hospital Clinico Universitario de Santiago de Compostela
10:15-11:30 MESA REDONDA 2

Cribado neonatal. Nuevas estrategias y controversias

Moderador:
Cristébal Colén Mejeras
Hospital Clinico Universitario de Santiago de Compostela

Estrategias para disminuir el nUmero de falsos positivos en el cribado
neonatal

Giancarlo Lamarca.

Meyer Children's University Hospital, Florence, Ifaly

Cribado neonatal de enfermedades lisosomales, controversias
Mireia del Toro Riera
Hospital Universitari Vall d Hebron. Barcelona



11:30-12:00

XIV CONGRESO NACIONAL DE ERRORES CONGENITOS DEL METABOLISMO

La acreditacién de laboratorios de cribado neonatal

Ana Belén Aguado Sevilla

Entidad Nacional de Acreditacion. Departamento de Sanidad.
Madrid

PAUSA/CAFE.

12:00-13:30

Pasillo exposicidon comercial

MESA REDONDA 3
Nuevas terapias avanzadas en errores innatos del metabolismo

13:30-15:00

Moderador:
Jaume Campistol Plana
Hospital Sant Joan de Déu. Barcelona

Terapia génica en Glucogenosis
Miguel Angel Martinez Olmos
Hospital Clinico Universitario de Santiago de Compostela

Un nuevo enfoque para el tratamiento de la aciduria glutdrica 1y la
epilepsia piridoxin dependiente

Toni Ribes Rubid

Hospital Clinic de Barcelona

Nuevos tratamientos farmacoldgicos en enfermedades
neurometabdlicas

Angels Garcia Cazorla

Hospital Sant Joan de Déu. Barcelona

Nuevas terapias en el metabolismo fosfocdlcico
Domingo Gonzdlez Lamuno.

Hospital Marqués de Valdecilla. Santander

ALMUERZO DE TRABAJO.

Patio de Cristal del Hotel M. San Francisco (al lado de la Facultad)



15:00-16:00

XIV CONGRESO NACIONAL DE ERRORES CONGENITOS DEL METABOLISMO

COMUNICACIONES POSTER

16:00-17:15

SESION 1. POSTERS P-01 a P-46
Solo defenderdn los pdsters marcados en el indice como [D]

Moderadores:

Patricia Correcher Medina

Hospital Universitari La Fe. Valencia

José Angel Cocho de Juan

Hospital Clinico Universitario de Santiago de Compostela

MESA REDONDA 4
La variacion genética en los cambios de la homeostasis metabdlica
y el proceso de enfermar

17:15-18:15

Moderador:
Francesc Palau Martinez
Hospital Sant Joan de Déu. Barcelona

Proyecto de cribado neonatal genético, GenNatal
Francesc Palau Martinez
Hospital Sant Joan de Déu. Barcelona

La expresion fenotipica en la enfermedad metabdlica
Encarna Guillén Navarro
Hospital Clinico Universitario Virgen de la Arrixaca. Murcia

Relacién entre el biomarcador metabdlico y la variacién genética
Belén Pérez Gonzdlez

Centro de Diagndstico de Enfermedades Moleculares. UAM. Madrid.

COMUNICACIONES ORALES

SESION 1.
COMUNICACIONES ORALES: O-01 a O-06

Moderadores:

Luis Pena Quintana

Hospital Universitario Materno-Infantil de Canarias.
Rafael Artuch Iriberri

Hospital Sant Joan de Déu. Barcelona.
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18:15-19:00 CONFERENCIA

Moderador:

Mobnica Ruiz Pons

Hospital Universitario Nuestra Senora de Candelaria. Santa Cruz
de Tenerife

El higado en las enfermedades metabdlicas
Carlo Dionisi Vici

Ospedale Pediatrico Bambino Gesu. Roma. Italia

19:00 Asamblea AECOM

Viernes, 17 de diciembre 2021

08:00-09:00 COMUNICACIONES ORALES

SESION 2. Saldn de Actos:
COMUNICACIONES ORALES: 0-07 a O-12

Moderadores:

Maria Unceta Sudrez

Hospital Universitario de Cruces. Barakaldo, Bizkaia

M® Dolores Béveda Fontdn

Hospital Clinico Universitario de Santiago de Compostela

SESION 3. Sala Castelao:
COMUNICACIONES ORALES: O-13 a O-18

Moderadores:

Maria del Amor Bueno Delgado
Hospital Virgen del Rocio. Sevilla
Judit Garcia Villoria

Hospital Clinic de Barcelona



9:00-10:00

XIV CONGRESO NACIONAL DE ERRORES CONGENITOS DEL METABOLISMO

MESA REDONDA 5
Importancia de la calidad en la atencién a los Errores Innatos del
Metabolismo

10:00-11:30

Moderador:
Luis Aldamiz-Echevarria Azuara
Instituto de Investigacion Sanitaria de Santiago de Compostela.

Aspectos psicolégicos en relacién médico paciente y su influencia
en la adherencia terapéutica

Jonathan Levit Suris

Escuela de Cuidadores “la Caixa”

Pautas para mejorar la adherencia y metodologia de medicién
Carlos Alcalde Martin
Hospital Universitario Rio Hortega. Valladolid

MESA REDONDA 6
Avances en el diagnéstico, seguimiento y tratamiento de las
enfermedades lisosomales

11:30-12:00

Moderador:
Roberto Giugliani
National Institute of Population Medical Genetics. Porto Alegre. Brasil

Importancia de los registros dindmicos en las enfermedades
lisosomales

Roberto Giugliani.

National Institute of Population Medical Genetics. Porto Alegre. Brasil

Nuevos biomarcadores en el diagndstico y seguimiento de las
enfermedades lisosomales

Alvaro Hermida Ameijeiras

Hospital Clinico Universitario de Santiago de Compostela

Nuevas terapias lisosomales
Antonio Gonzdlez-Menesses

Hospital Universitario Virgen del Rocio. Sevilla

PAUSA/CAFE

Pasillo exposicidn comercial
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12:00:-13:30 TALLERES CASOS CLINICOS (simultdneos)

Salén de Actos

Metabolismo hidratos de carbono, lisosomales y mitocondriales
Inmaculada Garcia Jiménez

Hospital Universitario Miguel Servet. Zaragoza

Javier de las Heras Montero

Hospital Universitario de Cruces. Barakaldo. Bizkaia

Salén de Grados

Cribado neonatal

Raquel Yahyaoui Macias

Hospital Regional Universitario de Mdlaga. Instituto de Investigacion
Biomédica de Mdalaga-IBIMA.

Ana Argudo Ramirez

Hospital Clinic de Barcelona

Aula Castelao

Aminoacidopatias y lipidos

Elena Martin Herndndez

Hospital Universitario 12 Octubre. Madrid
Eva Venegas Moreno

Hospital Universitario Virgen del Rocio. Sevilla

13:30-15:00 ALMUERZO DE TRABAJO

Patio de Cristal del Hotel M. San Francisco (al lado de la Facultad)

15:00-16:00 COMUNICACIONES POSTER

SESION 2. POSTERS P47 a P-92
Solo defenderdn los pdsters marcados en el indice como [D]

Moderadores:

Camila Garcia Volpe

Hospital Sant Joan de Déu. Barcelona
Laura Gort Mas

Hospital Clinic de Barcelona
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16:00-17:00 MESA REDONDA 7
Errores innatos del metabolismo en tiempos de COVID
Moderador:
Monftserrat Morales Conejo
Hospital Universitario 12 de Octubre. Madrid
La importancia de la telemedicina en época de pandemia
Maria José de Castro
Hospital Clinico Universitario de Santiago de Compostela
Particularidades de la vacunaciéon de COVID en las enfermedades
metabdlicas hereditarias y en ensayos clinicos por terapia génica
Quique Bassat
Centro de Investigacion en Salud Internacional de Barcelona.
Hospital Clinic - Universitat de Barcelona

17:00-17:45 PRESENTACION ACTIVIDADES GRUPOS DE TRABAJO
Moderador:
Domingo Gonzdlez Lamuno
Hospital Universitario Marqués de Valdecilla. Universidad de
Cantabria. Santander

17:45-18:00 PRESENTACION DE LA V EDICION DEL TRATADO DE DIAGNOSTICO Y
TRATAMIENTO DE LAS ENFERMEDADES METABOLICAS HEREDITARIAS
Pablo Sanjurjo
Antonio Baldellou

18:00-18:40 CONFERENCIA DE CLAUSURA
Nuevos horizontes en la investigacién clinica
Maria Jesus Lamas Diaz
Directora de la Agencia Espanola del Medicamento

21.30 CENA DE CLAUSURA

Restaurante Los Robles



indice de comunicaciones

0-01. DIFERENCIACION A HEPATOCITOS DE CELULAS PLURIPOTENTES INDUCIDAS EN
ACIDURIA METILMALONICA TIPO CBLB: UNA PLATAFORMA DE EVALUACION DEL
EFECTO DE CHAPERONAS FARMACOLOGICAS

Pérez B*!, Briso-Montiano A, Richard E', Ruiz-Sala P!, Morato Lopez E?2, Desviat L', Ugarte M!,
Rodriguez-Pombo P!

'Centro de Biologia Molecular, Universidad Auténoma de Madrid, CIBERER, IdiPAZ, Centro de
Diagndstico de Enfermedades Moleculares, Madrid. Centro de Biologia Molecular, Universidad
Auténoma de Madrid.

0-02. EVALUACION DE LA ACTIVIDAD DE DIFERENTES ENZIMAS LISOSOMALES COMO
POTENCIALES BIOMARCADORES DE CRIBADO EN LA ENFERMEDAD DE NIEMANN-PICK
TIPOC

Lopez de Frutos L*!, Serrano Gonzalo 12, Correcher-Medina P3, Vitoria Minana B, Lépez-
Manzanares L4, Cantarin V3, Gutiérrez-Solana LG®, de Castro Lopez Mé, de las Heras Montero
J, Lopez-Ariztegui N8, Romero-Imbroda J?, Sanchis G'°, Kéhler R, Giraldo Castellano P2

'Grupo de Investigacion en Enfermedad de Gaucher (GlIS-012), FEETEG. *Grupo de investigacion en
enfermedad de Gaucher (GlIS012), Instituto de Investigacion Sanitaria de Aragdn. *Unidad de Nutricién
y Metabolopatias, Servicio de Pediatria, Hospital Universitario y Politécnico La Fe, Valencia. ‘Unidad de
Trastornos del Movimiento, Servicio de Neurologia, Hospital Universitario de la Princesa, Madrid. *Servicio
de Nevuropediatria, Hospital Infantil Universitario Nifo Jesus, Madrid. ‘Unidad de Enfermedades
Metabdlicas, Servicio de Pediatria, Hospital Clinico Universitario de Santiago de Compostela. ’Unidad
de Trastornos Congénitos de Metabolismo, Servicio de Pediatria, Hospital Universitario Cruces, Vizcaya.
sUnidad de Trastornos del Movimiento, Servicio de Neurologia, Hospital Universitario Virgen de la Salud,
Toledo. °Servicio de Neurologia, Hospital Quirénsalud Mdlaga. “Servicio de Neurologia, Hospital Clinico
San Cecilio, Granada. "Grupo de investigaciéon en enfermedad de Gaucher (GlIS012), Fundacién
Agencia Aragonesa para la Investigacion y el Desarrollo (ARAID). '*Grupo de investigacion en
enfermedad de Gaucher (GlIS-012), FEETEG.

0-03. DIAGNOSTICO DE ENFERMEDADES METABOLICAS POR NEXT-GENERATION
SEQUENCING EN PACIENTES PEDIATRICOS

Oliva Mussarra C*', Marti Sanchez L2, Armstrong Mordn J?, Ferndndez Isern G2, Maynou
Ferndndez J2, O'Callaghan M3, Julid-Palacios N3, Garcia-Cazorla A3, Meavilla Olivas $¢, Yubero
Siles D?, Palau Martinez F2, Artfuch R

'Servicio de Laboratorio, Departamento de Bioquimica; *Servicio de Medicina Genética y Molecular;
*Servicio de Neuropediatria; ‘Servicio de Gastroenterologia, Hepatologia y Nutricion, Hospital Sant Joan
de Déu, Barcelona.



0-04. EVALUACION COMPARATIVA DE LA COMPOSICION CORPORAL, SALUD OSEA Y
ACTIVIDAD FiSICA EN PACIENTES PEDIATRICOS CON TRASTORNOS DEL METABOLISMO
INTERMEDIARIO

Sdnchez Pintos P*!, de Castro Lopez M!, Iglesias Rodriguez A2, Camba Garea M?, Abdelaziz-
Salem N3, Leis Trabazo R4, Couce Pico M®

'Unidad de Enfermedades Metabdlicas Congénitas (UDyTEMC), Servicio de Neonatologia, Instituto de
Investigacion Sanitaria de Santiago de Compostela (IDIS), CIBERER, MetabERN, Hospital Clinico
Universitario de Santiago de Compostela. 2Unidad de Enfermedades Metabdlicas Congénitas
(UDYTEMC), Servicio de Neonatologia, Laboratorio de Metabolopatias, MetabERN, Hospital Clinico
Universitario de Santiago de Compostela. *Facultad de Medicina, Universidad de Santiago de
Compostela. “Servicio de Gastroenterologia Pedidtrica, Departamento de Pediatria, CIBEROBN,
Universidad de Santiago de Compostela, Hospital Clinico Universitario de Santiago de Compostela.
*Unidad de Enfermedades Metabdlicas Congénitas (UDyTEMC), Servicio de Neonatologia, Instituto de
Investigacion Sanitaria de Santiago de Compostela (IDIS), CIBERER, MetabERN, Universidad de
Santiago de Compostela, Hospital Clinico Universitario de Santiago de Compostela.

0-05. PARKINSONISMO INFANTIL EN ENFERMEDADES NEUROMETABOLICAS Y GENETICAS
RARAS

Sigatullina M*', Alfonsi C', Serratosa A', Tristdn-Noguero A%, Artuch R4, Oyarzdbal Sanz A*, Darling
A, Julid-Palacios N', Fons C', Ortigoza-Escobar D', Campistol Plana J', Garcia-Cazorla A’

'Neurologia Pedidtrica, Hospital Sant Joan de Deu, Barcelona. ?Laboratorio de Investigacion, Hospital
Clinico, Barcelona. *Laboratorio de Metabdlicas, Hospital Sant Joan de Deu, Barcelona. ‘Laboratorio
de Investigacion, Fundacién Hospital Sant Joan de Deu, Barcelona.

O-06. ESTUDIO INTERNACIONAL PROSPECTIVO PARA EVALUAR EL BENEFICIO DEL
TRATAMIENTO CRONICO CON ACIDO CARGLUMICO EN ACIDEMIA METILMALONICA Y
PROPIONICA. ANALISIS INTERMEDIO Y RESULTADOS PROVISIONALES

Pedrén Giner C*', Morais Lépez A?, Martin Herndndez E3, Caiedo Villarroya E¢, del Toro Riera
M3, Ruiz Gémez M¢, Belanguer Quintana A7, Bueno Delgado M#, Garcia Jiménez I°, Gil Ortega
D', de las Heras Montero J"

'Hospital Infantil Universitario Nifio JesUs, Madrid. 2Hospital Universitario La Paz, Madrid. *Hospital
Universitario 12 de Octubre, Madrid. “Hospital Infantil Universitario Nifio Jesus, Madrid. ‘Hospital
Universitario Vall d ’Hebron, Barcelona. ‘Hospital Universitario Son Espases, Palma de Mallorca. "Hospital
Universitario Ramoén y Cajal, Madrid. ®Hospital Universitario Virgen del Rocio, Sevilla. °Hospital
Universitario Miguel Servet, Zaragoza. ""Hospital Clinico Universitario Virgen de la Arrixaca, Murcia.
""Hospital Universitario de Cruces, Bilbao.



0-07. CARACTERIZACION GENETICA DE CASOS DETECTADOS EN CRIBADO CON DEFECTOS
DE SLC22A5

Soriano-Sexto A', Leal F', Bravo Alonso I', Gil Ortega D?, Pilar Quijada-Fraile P?, Martin Herndndez
E®, Morais Lopez A4, Pedrén Giner C5, Martin Rivada AS, Stanescu $¢, Verdd A7, Morales Conejo
M8, Garcia Jiménez I, Rodriguez-Pombo P, Ugarte M', Ruiz-Sala P!, Pérez B!

'Centro de Biologia Molecular, Universidad Auténoma de Madrid, CIBERER, IdiPAZ, Centro de
Diagndstico de Enfermedades Moleculares, Madrid. “Unidad de Gastroenterologia, Hepatologia y
Nutricion Pedidtrica, Hospital Virgen de la Arrixaca, Murcia. *Unidad de Enfermedades Mitocondriales y
Enfermedades Metabdlicas Hereditarias, Hospital Universitario 12 de Octubre, CIBERER, Madrid. ‘Unidad
de Nutricién Infantil y Enfermedades Metabdlicas, Hospital Universitario La Paz, Madrid. ‘Unidad de
Gastroenterologia y Nutricidn, Hospital Universitario Nifio JesUs, Madrid. ‘Unidad de Enfermedades
Metabdlicas Congénitas, Hospital Universitario Ramdn y Cajal, Madrid. *Unidad de Neuropediatria,
Hospital Virgen de la Salud, Toledo.’Servicio de Medicina Interna, Hospital Universitario 12 de Octubre,
CIBERER, Madrid. ™Unidad de Enfermedades Metabdlicas, Hospital Universitario Miguel Servet,
Zaragoza.

0-08. IMPACTO DE LA INCORPORACION DE LA PROTEINA ASOCIADA A PANCREATITIS
(PAP) COMO PRUEBA DE SEGUNDO NIVEL EN LA DETECCION DE FIBROSIS QUISTICA.
COMPARATIVA DE ESTRATEGIAS DOBLE MUESTRA VS MUESTRA SIMPLE

Lépez Galera R*1, Paredes Fuentes A2, Argudo Ramirez A1, Gonzdlez de Aledo Castillo J2,
Pajares Garcia S, Delgado Lépez G? Flores Jiménez J2, Ramdn Moreno E?, Castillo Martinez N?,
Pérez Garcia J?2, Badenas Orquin C*, Gatner Tizzano S°, Cols Roig M¢, Asensio de la Cruz O7, Asso
Ministral L8, Prats Viedma B2, Marin Soria J2, Garcio-Villoria J?

'Laboratorio de Cribado Neonatal, Secciéon de Errores Congénitos del Metabolismo-IBC, Servicio de
Bioquimica y Genética Molecular, IDIBAPS, Hospital Clinic de Barcelona. “Laboratorio de Cribado
Neonatal, Seccion de Errores Congénitos del Metabolismo-IBC, Servicio de Bioquimica y Genética
Molecular, Hospital Clinic de Barcelona. *Laboratorio de Cribado Neonatal, Seccién de Errores
Congénitos del Metabolismo-IBC, Servicio de Bioquimica y Genética Molecular, CIBERER, Hospital Clinic
de Barcelona. “‘Seccién de Genética Molecular, Servicio de Bioquimica y Genética Molecular, Hospital
Clinic de Barcelona. ‘Unidad de Referencia Diagndstica de Fibrosis Quistica, Hospital Vall Hebron,
Barcelona. ‘Unidad de Referencia Diagndstica de Fibrosis Quistica, Hospital Sant Joan de Deu.
Esplugues. ‘Unidad de Referencia Diagndstica de Fibrosis Quistica, Hospital Parc Tauli. Sabadell.
sAgencia de Salut Publica, Departament de Salut, Generalitat de Catalunya, Barcelona. °‘Laboratorio
de Cribado Neonatal, Seccién de Errores Congénitos del Metabolismo-IBC, Servicio de Bioquimica y
Genética Molecular, IDIBAPS, CIBERER, Hospital Clinic de Barcelona.

0-09. CRIBADO NEONATAL DE MUCOPOLISACARIDOSIS POR ANALISIS DE
GLICOSAMINOGLICANOS EN MUESTRAS DE ORINA SECA

Caiola Rodrigues D*, Crujeiras P, Cocho de Juan J, Couce M, Colén Mejeras C

Laboratorio de Metabolopatias, Unidad de Diagndstico y Tratamiento de Enfermedades Metabdlicas

Congénitas, Hospital Clinico Universitario, Santiago de Compostela.

O-10. PRIMER ESTUDIO PILOTO PROSPECTIVO DEL CRIBADO NEONATAL SIMULTANEO DE
INMUNODEFICIENCIAS COMBINADAS GRAVES Y LA ATROFIA MUSCULAR ESPINAL

de Felipe Carillo B*', Delgado Pecelin C? Madruga M3, Lopez Lobato M¢ Salamanca Cs,
Mdrquez J¢, Duque C’7, Mendoza B?, Castro Serrano R?, Castellano Casas $2, Moreno M?, Neth
OWO

'Alteraciones Congénitas de Inmunidad, Instituto de Biomedicina de Sevilla. *Enfermedades



Metabdlicas, Hospital Universitario Virgen del Rocio, Sevilla. *Neuropediatria, Hospital Viamed, Sevilla.
‘Neuropediatria, Hospital Virgen del Virgen del Rocio, Sevilla. °“Neonatologia, Hospital Virgen Macarena,
Sevilla. ‘Neonatologia, Hospital de Valme, Sevilla. ’Neonatologia, Hospital Virgen del Rocio, Sevilla.
®Neonatologia, Hospital Juan Ramdn Jiménez, Huelva. °Neonatologia, Hospital Viamed, Sevilla.
“Servicio de Enfermedades Infecciosas I, Hospital Virgen del Rocio, Sevilla.

O-11. DETERMINACION DE 3-O-METILDOPA EN SANGRE SECA PARA EL DIAGNOSTICO DE
DEFICIENCIA DE DESCARBOXILASA DE AMINOACIDOS AROMATICOS

Casado Rio M*!, Arias Dimas A!, Ormazabal Herrero A!, Artuch R, Rivera N2, Garcia-Cazorla A?,
Merino Magro M3, Cocho de Juan J3, Couce Pico M*, Giugliani R®

'Laboratorio de metabolopatias, Hospital Sant Joan de Déu, Barcelona. 2Neurologia, Hospital Sant
Joan de Déu, Barcelona. *Laboratorio de metabolopatias, Hospital Clinico Universitario de Santiago.
“‘Neonatologia, Hospital Clinico Universitario de Santiago. ‘Genética médica, Hospital de Clinicas de
Porto Alegre.

O-12. ELEVACION DE C3 EN CRIBADO NEONATAL: 10 ANOS DE EXPERIENCIA

Martin Rivada A*, Cambra Conejero A2, Martin Herndndez E°, Morais Lépez A‘ Belanger
Quintana A%, Canedo Villaroya E', Quijada Fraile P?, Bellusci M?, Chumillas Calzada $2, Bergua
Martinez A4, Stanescu S°, Martinez Pardo Ms, Pérez Gonzdlez B¢, Ruiz-Sala P¢, Ugarte M¢,
Pedrén Giner C!

'Seccion de Gastroenterologia y Nutricion, Hospital Infantil Universitario Nifio Jesus, Madrid. *Laboratorio
de Cribado Neonatal, Hospital Universitario Gregorio Marandn, Madrid. *Unidad de Enfermedades
Mitocondriales-Metabdlicas Hereditarias, Centro de Referencia Nacional (CSUR) en Enfermedades
Metabdlicas, Hospital Universitario 12 de Octubre, Madrid. ‘Unidad de Nutricién Infantil y Enfermedades
Metabdlicas, Hospital Universitario La Paz, Madrid. *Centro de Referencia Nacional (CSUR) en
Enfermedades Metabdlicas, Hospital Universitario Ramdn y Cajal, Madrid. ‘Centro de Diagndstico de
Enfermedades Moleculares, Universidad Autdnoma de Madrid. IdiPAZ. CIBERER, Madrid.



O-13. DISFUNCION MITOCONDRIAL EN EL SINDROME DE RETT: ESTUDIO DE UNA
ENFERMEDAD CLASICA DEL NEURODESARROLLO DESDE EL PRISMA DEL METABOLISMO
SINAPTICO PARA ENCONTRAR NUEVAS OPCIONES DE TRATAMIENTO.

Oyarzdbal Sanz A*, Musokhranova U, Garcia-Cazorla A

Neurologia, Hospital Sant Joan de Déu, Barcelona.

O-14. GLICEROLFENILBUTIRATO EN LA PRACTICA CLINICA EN ESPANA

Martin Herndndez E*!, Bellusci M!, Correcher Medina P?, Meavilla Olivas $3, Sénchez intos P4, de
las Heras Montero J5, Blasco-Alonso J¢, Dougherty de Miguel L7, Mdrquez A8, Pefia Quintana L?,
Moreno Lozano P'°, Quijada Fraile P!, Chumillas Calzada S', Barrio Carreras D', de los Santos M3, del
Toro Riera M7, Couce Pico ML#, Vitoria Minana 12, Morales Conejo M!

'Unidad de Enfermedades Mitocondriales-Metabdlicas Hereditarias, Centro de Referencia Nacional
(CSUR) y Europeo (MetabERN) en Enfermedades Metabdlicas, Hospital Universitario 12 de Octubre,
Madrid. *Centro de Referencia Nacional (CSUR) de Enfermedades Metabdlicas, Hospital La Fe,
Valencia. *Centro de Referencia Nacional (CSUR) y Europeo (MetabERN) de Enfermedades
Metabdlicas, Hospital San Joan de Deu, Barcelona. ‘Centro de Referencia Nacional (CSUR) y Europeo
(MetabERN) de Enfermedades Metabdlicas, Hospital Universitario de Santiago de Compostela. *Centro
de Referencia Nacional (CSUR) y Europeo (MetabERN) de Enfermedades Metabdlicas, Hospital
Cruces, Bilbao. ¢Unidad de Gastroenterologia y Enfermedades Metabdlicas, Hospital Regional
Universitario de Mdlaga. ’Unidad de Enfermedades Metabdlicas Hereditarias, Centro de Referencia
Nacional (CSUR) y Europeo (MetabERN) de Enfermedades Metabdlicas, Hospital Vall d’Hebron,
Barcelona. ®Unidad de Gastroenterologia y Enfermedades Metabdlicas, Hospital de Badajoz. *Unidad
de Gastroenterologia y Enfermedades Metabdlicas, Hospital de las Palmas de Gran Canaria. "®Unidad
de Enfermedades Musculares y Metabdlicas Hereditarias, Departamento de Medicina Interna, Hospital
Clinic de Barcelona.

O-15. ANALISIS DE LA CALIDAD DE VIDA Y DEL ESTADO PSICOPATOLOGICO EN
PACIENTES CON ENFERMEDADES METABOLICAS HEREDITARIAS EN EL CONTEXTO DE LA
PANDEMIA POR SARS-COV-2

Gonzdlez-Alvarez P*, Rovira-Remisa M!, Giralt Lépez M2, Moreira Martinez M2, Ventura Wichner P,
Mestres N', Graterol F!, Joaquim C8, del Toro Riera M¢, Felipe Rucian A4, Cortés-Saladelafont E!

'Pediatria, Hospital Universitari Germans Trias i Pujol Badalona. ?Psiquiatria, Hospital Universitari Germans
Trias i Pujol, Badalona. *Endocrinologia, Hospital Universitari Germans Trias i Pujol, Badalona. ‘Unidad de
Enfermedades Metabdlicas Hereditarias y Neuropediatria, Hospital Universitari Vall d Hebron,
Barcelona.

O-16.IMPLICACION DE LAS TRAMPAS EXTRACELULARES DE NEUTROFILOS (NETS) EN EL RIESGO
DE ENFERMEDAD TROMBOTICA EN ENFERMEDAD DE FABRY.

Serrano Gonzalo I*!, Lépez de Frutos L2, Lahoz Gil C% Kdhler R3, Giraldo Castellano P+

'Grupo GlIS-012, Instituto de Investigacion Sanitaria de Aragdn. ? Fundacién Espafiola para el Estudio y
Tratamiento de la Enfermedad de Gaucher y otras lisosomales (FEETEG). ‘Grupo GlIS-012, Fundacion
Agencia Aragonesa para la Investigacion y el Desarrollo (ARAID). “Servicio de Hematologia, Hospital
QuirénSalud Zaragoza.



O-17. DEFECTOS DE CETOLISIS EN HOSPITAL DE TERCER NIVEL

Ortiz Ortigosa A*', Mora Loro M!, Gil-Gémez R?, Lendinez Jurado A', Yahyaoui Macias R?,
Blasco-Alonso J!

'UGC Pediatria; *UGC Cuidados Criticos y Urgencias Pedidtricos; ‘Laboratorio de Metabolopatias,
Hospital Regional Universitario de Mdlaga.

O-18. PERFIL DE ACTIVACION MACROFAGO/MONOCITO EN UNA PACIENTE CON ACIDEMIA
PROPIONICA TRATADA CON ACIDO CARGLUMICO

Gonzdlez Lamunio D*', Llorente Pelayo S', Arias Rodriguez ', San Segundo Arribas D?

'Pediatria; 2lInmunologia, Hospital Marqués de Valdecilla, Santander.



P-01. DESARROLLO METODO HPLC-MS/MS REDUCCION FALSOS-POSITIVOS C5-
CARNITINA

Toyos Martin A*, Pérez Esteban G2, Bauza Rosselld J?2, SGez Adrover A3, Carrasco Martinez C3,
Robles Bauza J?

'Servicio de Metabolopatias y Cribado Neonatal, Hospital Universitario Son Espases, Complejo
Hospitalario Universitario Orense. *Servicio de Metabolopatias y Cribado Neonatal, Hospital
Universitario Son Espases, Palma de Mallorca. *Laboratorio, Servicio de Metabolopatias y Cribado
Neonatal, Hospital Universitario Son Espases, Palma de Mallorca.

P-02. INTERFERENCIA EN LA MEDIDA DE C4, MEDIANTE MSMS, POR LA MATRIZ DE PAPEL
SECANTE.

Vicente Marcos J*', Rausell Félix D', Ruiz Aja S', Serrador Villena R', Correcher Medina P?,
Vitoria Minana I?

'Andilisis clinicos; *Pediatria, Hospital La Fe, Valencia.

P-03. ELEVADA INCIDENCIA DE LA DEFICIENCIA DE VITAMINA B12 EN RECIEN
NACIDOS EN CATALUNA: BENEFICIOS DEL PROGRAMA DE CRIBADO NEONATAL

Pajares Garcia $*', del Toro Riera M?, Garcia-Cazorla A3, Meavilla Olivas S, de los Santos M3,
Garcia Volpe C3, Ferndndez Borddn R4, Garcio-Villoria J', Ribes Rubid A', Gonzdlez de Aledo-
Castillo J', Lépez Galera R', Argudo-Ramirez A', Navarro-Sastre A', Marin Soria J', Tort i Escalé F',
Gort Mas L', Arranz Amo J?2, Carnicer Cdceres C?, Ormazabal Herrero A3, Artuch Iriberri R?

'Seccién de Errores Congénitos del Metabolismo, Servicio de Bioquimica y Genética Molecular,
Hospital Clinico de Barcelona. Unidad de Enfermedades Metabdlicas, Hospital Vall de Hebron,
Barcelona. *Unidad de Errores Congénitos del Metabolismo, Hospital Sant Joan de Déu, Barcelona.
‘Servicio de Salud Maternoinfantil, Agencia de Salud Publica de Cataluia, Departamento de Salud,
Generalitat de Catalunya, Barcelona.

P-04. CRIBADO NEONATAL DE DEFICIENCIA DE MCAD: EXPERIENCIA DE UNA
DECADA EN ANDALUCIA ORIENTAL

Pozo Girdldez A*', Aguilar Castillo M?, Lopez®, Ruiz-Sala P4, Pérez Gonzdlez B4, Blasco-Alonso J8,
Yahyaoui Macias R¢

'Laboratorio clinico, Hospital Clinico Universitario de Valencia .?Laboratorio de Metabolopatias,
Hospital Regional Universitario de Mdlaga. *Laboratorio de Genética, Hospital Regional Universitario
de Mdlaga. ‘Centro Diagndstico de Enfermedades Moleculares (CEDEM), Universidad Auténoma de
Madrid, CIBERER, idiPAZ, Madrid. *Seccion de Gastroenterologia y Nutricion infantil, Hospital Regional
Universitario de Mdlaga. ‘Laboratorio de Metabolopatias, Hospital Regional Universitario de
Mdlaga.IBIMA.



P-05. CRIBADO MCADD, 7 ANOS DE EXPERIENCIA

Rausell Félix D*!, Marcos Tomds J', Ruiz Aja §', Correcher Medina P?, Vitoria Mifana 12, Jaijo
Sanchis T3, Perea Garcia R', Blanco Sordia L'

'Laboratorio de Metabolopatias, Andlisis Clinicos; 2Unidad de Nutricién y Metabolopatias;*Unidad de
Genética, Hospital Universitario La Fe, Valencia.

P-06. EVALUACION DE LA IDONEIDAD DE UN ESTUDIO PILOTO PARA LA DETECCION
DEL HIPOTIROIDISMO CONGENITO CENTRAL EN EL PROGRAMA DE CRIBADO
NEONATAL DE CATALUNA

Lépez Galera R*', Paredes Fuentes A2, Martinez Carreira C2, Salvatierra Torrico Y2, Gonzdlez de
Aledo Castillo J2, Argudo Ramirez A', Yeste Ferndndez D?, Ramon Krauel M¢*, Corripio Collado
RS, Murillo Valles Mé, Carreras Gonzdlez G, Asso Ministral L8, Prats Viedma B8, Marin Soria J2,
Garcia-Villoria J?

'Laboratorio de Cribado Neonatal, Seccién de Errores Congénitos del Metabolismo-IBC, Servicio de
Bioquimica y Genética Molecular, IDIBAPS, Hospital Clinic de Barcelona. Laboratorio de Cribado
Neonatal, Seccién de Errores Congénitos del Metabolismo-IBC, Servicio de Bioquimica y Genética
Molecular, Hospital Clinic de Barcelona.’Unidad de Endocrinologia Pedidtrica, Hospital Vall Hebron,
Barcelona.“Servicio de Endocrinologia, Hospital Sant Joan de Deu. Esplugues. ‘Unidad de
Endocrinologia Pedidtrica, Hospital Parc Tauli. Sabadell. ‘Unidad de Endocrinologia Pedidtrica, Hospital
Germans Trias | Pujol. Badalona. ’Unidad de Endocrinologia Pedidtrica, Hospital de Sant Pau,
Barcelona. (Agencia de Salut Publica, Departament de Salut, Generalitat de Catalunya, Barcelona.
‘Laboratorio de Cribado Neonatal, Seccién de Errores Congénitos del Metabolismo-IBC, Servicio de
Bioquimica y Genética Molecular, IDIBAPS, CIBERER, Hospital Clinic de Barcelona.

P-07. ESPECTRO BIOQUIMICO Y GENETICO DE LOS CASOS DE LA ENFERMEDAD DE
JARABE DE ARCE CRIBADOS EN NUESTRA AREA
Alvarez Rios A*, Melguizo Madrid E, Castro Serrano R, Delgado Pecellin C

Laboratorio de Metabolopatias, Hospital Universitario Virgen del Rocio, Sevilla.

P-08. DETECCION DE HEMOGLOBINA DE BART EN EL CRIBADO NEONATAL

Robles Bauza J*!, Ballesteros Vizoso M!, Argente del Castillo Rodriguez P!, Lo Riso L?, Bauza Rosselld
J', Martinez', Adrover!, Perez Esteban G'

'Andlisis Clinicos; *Hematologia, Hospital Universitario Son Espases, Palma de Mallorca.

P-09. DETERMINACION DE GLUTARILCARNITINA EN ORINA IMPREGNADA EN PAPEL
COMO PRUEBA DE SEGUNDO NIVEL EN EL CRIBADO NEONATAL DE ACIDURIA
GLUTARICA TIPO |

Castineiras Ramos D*', Béveda Fontdn M!, Colén Mejeras C', Iglesias Rodriguez A', SGnchez
Pintos P2, de Castro Lépez M?, Cocho de Juan J!, Couce Pico ML®

'Laboratorio de Metabolopatias, Unidad de Diagndstico y Tratamiento de Enfermedades
Metabdlico Congénitas, Hospital Clinico Universitario de Santiago de Compostela. ? Servicio de
Neonatologia, Unidad de Diagndstico y Tratamiento de Enfermedades Metabdlico Congénitas,
Hospital Clinico Universitario de Santiago de Compostela.



P-10. CRIBADO NEONATAL DE ACIDEMIAS METILMALONICAS. EXPERIENCIA DE 21
ANOS

Bdoveda Fontdn M*!, Sdnchez Pintos P2, Castifieiras Ramos D', Colén Mejeras C', Iglesias
Rodriguez A', de Castro Lopez M2, Cocho de Juan J!, Couce Pico M?

'Laboratorio de Metabolopatias, Unidad de Diagndstico y Tratamiento de Enfermedades
Metabdlicas Congénitas, Hospital Clinico Universitario, Santiago de Compostela. 2Servicio de
Neonatologia, Unidad de Diagndstico y Tratamiento de Enfermedades Metabdlicas Congénitas,
Hospital Clinico Universitario, Santiago de Compostela.

P-11. PROGRAMA DE CRIBADO NEONATAL DE CATALUNA. INCIDENCIA DE LA
ENFERMEDAD DE CELULAS FALCIFORMES Y SINDROMES TALASEMICOS MAYORES EN EL
PERIODO 2015-2020

Gonzdlez de Aledo J*, Marin Soria J', Pajares Garcia S', Lopez Galera R', Ramirez!, Paredes
Fuentes A!, Delgado Lopez G', Castilo Martinez N', Muniente Caralt A', Beneitez Pastor D?,
Blanco Alvarez A%, Ortufio Cabrero A?, Velasco Puyo P3, MaiU Pereira M¢, Asso Ministral L5, Prats
Viedma B?, Ribes Rubid A', Garcia Villoria J!

'Seccién de Errores Congénitos del Metabolismo, Servicio de Bioquimica y Genética Molecular,
Hospital Clinic de Barcelona. 2Unidad Clinica de Referencia Diagndstica Hemoglobinopatias,
Hospital Vall d'Hebron, Barcelona. *Unidad Clinica de Referencia Diagndstica Hemoglobinopatias,
Hospital Vall d'Hebron, Barcelona. ‘EurobloodNet, Instituto de Investigacion, Hospital Vall d’Hebron,
Barcelona.*Agencia de Salut PUblica de Catalunya, Generalitat de Catalunya, Barcelona.

P-12. CRIBADO Y SEGUIMIENTO DE ACIDURIA GLUTARICA COMO HERRAMIENTA
DIAGNOSTICA Y PRONOSTICA TRAS DOCE ANOS DE CRIBADO AMPLIADO EN
ANDALUCIA OCCIDENTAL Y CEUTA

Delgado Pecellin C*', Melguizo Madrid E', Alvarez Rios A', Ruiz-Sala P2, Bueno Delgado M?

'Bioquimica Clinica, Hospital Universitario Virgen del Rocio, Sevilla. *Centro de Enfermedades
Moleculares, Universidad Auténoma de Madrid. *Pedriatria, Hospital Universitario Virgen del Rocio,
Sevilla.

P-13. DATOS DEMOGRAFICOS Y SOCIOECONOMICOS DE LAS FAMILIAS CON RECIEN
NACIDOS AFECTOS DE DEFICIT DE VITAMINA B12 ADQUIRIDO EN CATALUNA

Gonzdlez de Aledo Castillo J*', Pajares Garcia S', Martinez Carreira C', Lépez Galera R', Argudo
Ramirez A', Marin Soria J', Paredes Fuentes Al, Flores Jiménez E', Collado Buzdn T', Pérez
Ferndndez J', Asso Ministral L2, Prats Viedma B2, Ribes Rubid A', Garcia Villoria J!

'Seccién de Errores Congénitos del Metabolismo, Servicio de Bioquimica y Genética Molecular,
Hospital Clinic de Barcelona. 2Agéncia de Salut Publica de Catalunya, Generalitat de Catalunya,
Barcelona.

P-14. APLICACION DEL MODELO SEIS SIGMA EN EL CRIBADO NEONATAL

Gonzdlez Irazabal Y*, Herndndez de Abajo G', Gonzdlez Tarancédn R? Abadia Molin C?, Criado
Alamo E3, Garcia Jiménez I, Pérez Delgado R*

'Bioquimica Clinica, Metabolopatias; ?Bioquimica Clinica, Genética;*Bioquimica Clinica; ‘Pediatria.
Metabolopatias, Hospital Universitario Miguel Servet, Zaragoza.



P-15. TRASTORNOS DE BETA-OXIDACION Y CRIBADO NEONATAL

Ortiz Ortigosa A*', Mora Loro M!, Lendinez Jurado A', Herrador Lopez M!, Aguilar Castillo M?,
Yahyaoui Macias R, Serrano Nieto J3, Blasco-Alonso J!

'UGC Pediatria, Hospital Regional Universitario de Mdlaga. Laboratorio de Metabolopatias, Hospital
RegionalUniversitario de Mdlaga. *Servicio de Pediatria, Hospital San Pedro de Alcdntara, Cdceres.

P-16. ENFERMEDADES METABOLICAS HEREDITARIAS Y MANIFESTACIONES CARDIACAS

Mora Loro M*, Ortiz Ortigosa A!, Gil-Gémez R?, Lendinez Jurado A', Podadera Bravo G', Ortiz
Garrido A3, Zabala ArgUelles F, Blasco-Alonso J!

'UGC Pediatria; “UGC Cuidados Criticos y Urgencias Pedidtricos; *Seccién de Cardiologia Infanti,
Hospital Regional Universitario de Mdlaga.

P-17. TRASTORNOS DEL CICLO DE UREA EN EPOCA PRE Y POSCRIBADO NEONATAL
AMPLIADO

Mora Loro M*!, Ortiz Ortigosa A', Lendinez Jurado A', Herrador Lépez M!, Gonzalo Marin M?,
Aguilar Castillo M3, Yahyaoui Macias R?, Blasco-Alonso J!

'UGC Pediatria; *Servicio de Endocrinologia y Nutricion; *Laboratorio de Metabolopatias, Hospital
Regional Universitario de Mdlaga.

P-18. DEFICIT DE BCKDK: UNA ENCEFALOPATIA METABOLICA TRATABLE DEL
NEURODESARROLLO

Tangeraa T', R. Constante J*?, Garcia-Cazorla A?, Grupo de trabajo de deficiencia de BCKDK?

'Departamento de Enfermedades Metabdlicas Congénitas, Hospital Universitario de Oslo.
?Departamento de Neurologia, Hospital Sant Joan de Déu, Barcelona.

P-19. URIDINA EN ORINA: ;ES UN BIOMARCADOR UTIL PARA EL CRIBADO SELECTIVO
DE LA ENCEFALOPATIA EPILEPTICA SENSIBLE A URIDINA?

Sdnchez Pintos P*!, de Castro Lopez M', Iglesias Rodriguez A?, Camba Garea M?, Castineiras
RamosD? GémezLado C# EirisPuial J4, Girdldez Montero J5, Couce Pico M¢

'Unidad de Enfermedades Metabdlicas Congénitas (UDyTEMC), Servicio de Neonatologia, Instituto de
Investigacion Sanitaria de Santiago de Compostela (IDIS), CIBERER, MetabERN, Hospital Clinico
Universitario de Santiago de Compostela. 2Unidad de Enfermedades Metabdlicas Congénitas
(UDTYEMC), Laboratorio de Metabolopatias, MetabERN, Hospital Clinico Universitario de Santiago de
Compostela. *Unidad de Enfermedades Metabdlicas Congénitas (UDTYEMC), MetabERN, Hospital
Clinico Universitario de Santiago de Compostela. “Neurologia Pedidtrica, Hospital Clinico Universitario
de Santiago de Compostela. *Servicio de Farmacia, Hospital Clinico Universitario de Santiago de
Compostela. ‘Unidad de Enfermedades Metabdlicas Congénitas (UDyTEMC), Servicio de
Neonatologia, Instituto de Investigacion Sanitaria de Santiago de Compostela (IDIS), CIBERER,
MetabERN, Facultad de Medicina, Hospital Clinico Universitario de Santiago de Compostela.

P-20. PERFIL DE ACIDOS GRASOS DE CADENA MUY LARGA Y GENOGRAMA
FAMILIAR: DIAGNOSTICO DE ADRENOLEUCIDSTROFIA

Delgado Pecellin C*', Alvarez Dominguez MA?, Alvarez Rios A!, Melguizo Madrid E', Venegas
Moreno E®, Macher Manzano H'

'Bioquimica clinica, Hospital Universitario Virgen del Rocio, Sevilla. *Pediatria, Hospital Universitario Juan
Ramdn Jiménez, Huelva. *Endocrinologia y Nutricion, Hospital Universitario Virgen del Rocio, Sevilla.



P-21. DESARROLLO DE DISPOSITIVOS PARA LA MONITORIZACION DOMICILIARIA DE
AMONIO Y OTROS BIOMARCADORES ESENCIALES EN DIFERENTES ERRORES
CONGENITOS DEL METABOLISMO

Ormazabal Herrero A*!, Artuch Iriberri R', Calvo A?, Rebollo B2, Alonso J?, Puyol M?, Rosell J?

'Laboratorio DE Bioquimica, Hospital Sant Joan de Deu, Barcelona. *Quimica Analitica, Universidad
Auténoma de Barcelona. *CREB, Universidad Politécnica de Barcelona.

P-22. ;ES SUBSIDIARIA LA GALACTOSEMIA POR DEFICIENCIA DE GALACTOSA
MUTAROTASA DE RESTRICCION DIETETICA?

Sdnchez Pintos P*, de Castro Lopez M!, Iglesias Rodriguez J2, Camba Garea M3, Béveda
Fontdn D2, Cocho de Juan J2, Gonzdlez Vioque E4, Barros Angueira FS, Couce Pico M¢

'Unidad de Diagndstico y Tratamiento de Enfermedades Metabdlicas Congénitas, Instituto de
Investigacion Sanitaria de Galicia (IDIS),Centro de Investigacién Biomédica en Red de Enfermedades
Raras (CIBERER), MetabERN, Hospital Clinico Universitario de Santiago de Compostela. 2Unidad de
Diagndstico 'y Tratamiento de Enfermedades Metabdlicas Congénitas, Laboratorio de
Metabolopatias, MetabERN, Hospital Clinico Universitario de Santiago de Compostela. *Unidad de
Diagndstico y Tratamiento de Enfermedades Metabdlicas Congénitas, MetabERN, Hospital Clinico
Universitario de Santiago de Compostela, ‘Unidad de Diagndstico y Tratamiento de Enfermedades
Metabdlicas Congénitas, Laboratorio de Genética, Hospital Clinico Universitario de Santiago de
Compostela. *Fundacién Publica Galega de Medicina Xendmica. ‘Unidad

P-23. ANALISIS DE LISOESFINGOLIPIDOS EN PLASMA POR HPLC/ MS/MS PARA EL
DIAGNOSTICO Y SEGUIMIENTO BIOQUIMICOS DE ESFINGOLIPIDOSIS Y ENFERMEDAD
DE NIEMANN-PICK C

Ruiz-Sala P*, del Valle M', Ferrer-Lopez I', Bellusci M2, Martin E?, Quijada Fraile P?, Morales
Conejo M?, Ugarte M!

'Centro de Diagndstico de Enfermedades Moleculares, Universidad Auténoma de Madrid,
CIBERER, IdiPAZ, Madrid. 2Unidad de Enfermedades Metabdlicas Hereditarias, Hospital 12 de Octubre,
Madrid.

P-24. DETECCION DE ALFA-MANOSIDOSIS EN PACIENTES CON FENOTIPO DE
MUCOPOLISACARIDOSIS
Crujeiras P*, Rodrigues D', Godoy D? Cocho de Juan J!, Couce Pico M!, Colén Mejeras C!

'Unidade de Diagnédstico e Tratamento das Enfermidades Metabdlicas Conxénitas, Hospital Clinico
Universitario de Santiago de Compostela. *Servicio de Medicina Interna, Hospital Universitario de Gran
Canaria Dr. Negrin, Las Palmas.

P-25. MUTACION EN EL RECEPTOR DE TRANSCOBALAMINA DETECTADO EN EL CRIBADO
NEONATAL EXPANDIDO

Robles Bauza J*', Argente del Castillo Rodriguez P', Ballesteros Vizoso M', Bauza Rossellé J', Saiz
Adrover A', Carrasco Martinez C', Nicola Orejas G2, Pérez Esteban G!

'Andlisisclinicos;*Endocrinologiay Nutricion, HospitalUniversitario Son Espases, Palma de Mallorca.

P-26. UTILIDAD DE LOS PANELES GENICOS PARA EL DIAGNOSTICO DE ERRORES
CONGENITOS DEL METABOLISMO EN UN CENTRO DE REFERENCIA METABOLICO

Barbosa-Gouveia S$*, Vdzquez-Mosquera M!, Gonzdlez Vioque E?, Alvarez J', Chans R',
Laranjeira F2, Martins E4, Ferreira A3, Avila-Alvarez A¢, Couce Pico M!



'Unidad de Diagndstico y Tratamiento de Enfermedades Metabdlicas Congénitas, Hospital Clinico
de Santiago de Compostela. *Servicio Bioquimica Clinica, Hospital Puerta de Hierro-Majadahonda,
Madrid. *Servico de Genética, Centro de Genética Jacinto Magalhdes, Porto. ‘Centro de
Referéncia de Doencas Hereditdrias do Metabolismo, Centro Materno-Infantil do Norte, Centro
Hospitalar Universitdrio do Porto. *Coordinator of the Centro de Referéncia de Doencas
Hereditdrias do Metabolismo, Hospital D.° Estefdnia. ‘Unidad de Neonatologia, Departamento de
Pediatria, Complexo Hospitalario Universitario de A Coruna.

P-27. IDENTIFICACION Y CARACTERIZACION DE UNA NUEVA VARIANTE EN AGK
ASOCIADA CON EL SINDROME DE SENGERS

Barbosa-Gouveia $*', Vdzquez-Mosquera M!, Gonzdlez Vioque E?, Hermida Ameijeiras A',
Chans R', Fons Estupina M3, Armstrong Mordn J4, Wintjes L%, Rodenburg R¢, Couce Pico M!

'Unidad de Diagndstico y Tratamiento de Enfermedades Metabdlicas Congénitas, Hospital Clinico
de Santiago de Compostela. 2Servicio de Bioquimica Clinica, Hospital Puerta de Hierro-
Majadahonda, Madrid. *Servicio de Neurologia Pedidtrica, Hospital Sant Joan de Déu, Barcelona.
“Servicio de Genética Molecular, Hospital Sant Joan de Déu, Barcelona. *Department of Laboratory
Medicine, Radboud University Medical Centre, Nijmegen. ‘Department of Pediatrics, Radboud
University Medical Centre, Nijmegen.

P-28. MAS ALLA DEL EXOMA: IDENTIFICACION DE VARIANTES QUE AFECTAN A LA
EXPRESION GENICA EN ENFERMEDADES METABOLICAS HEREDITARIAS

Soriano-Sexto A*', Leal F', Castején-Ferndndez N', Ugarte M!, Rodriguez-Pombo P!, Pérez B!

'Centro de Biologia Molecular Severo Ochoa, Universidad Auténoma de Madrid, CIBERER, IdiPAZ,
Centro de Diagndstico de Enfermedades Moleculares, Madrid.

P-29. RESULTADOS PRELIMINARES DEL ESTUDIO DE VARIANTES GENETICAS
RELACIONADAS CON EL RIESGO DE ENFERMEDAD TROMBOTICA EN PACIENTES
ESPANOLES CON DEFICIT DE LIPASA ACIDA LISOSOMAL

Lépez de Frutos L*!, Serrano Gonzalo 12, Gonzdlez-Diéguez L3, Quintero Bernabeu J¢, Mercadal
Hally 4, Barba Romero MAS, Camarena Grande C¢, Tomasini R7, Martinez-Triguero MLE, Plana N?,
Valdivielso P'°, Giraldo Castellano P!

'Grupo de Investigacion en Enfermedad de Gaucher (GlIS-012), FEETEG. *Grupo de investigacion en
enfermedad de Gaucher (GlIS012), Instituto de Investigacidn Sanitaria Aragdn (IS Aragdn). *Unidad
de Lipidos, Servicio de Medicina Interna, Hospital Universitario Central de Asturias, Oviedo “Servicio de
Hepatologia Pedidtrica, Hospital Universitari Vall d'Hebron, Barcelona. *Servicio de Medicina Interna,
Complejo Hospitalario Universitario de Albacete. ‘Servicio de Hepatologia Infantil, Hospital Universitario
La Paz, Madrid. “Servicio de Pediatria, Hospital Universitari Mutua de Terrassa. ®Servicio de Andilisis
Clinicos, Hospital Universitario y Politécnico La Fe, Valencia. *Unitat de Medicina Vascular i Metabolisme,
Servicio de Medicina Interna, Hospital Universitari Sant Joan de Reus. “Unidad de Lipidos, Servicio de
Medicina Interna, Hospital Universitario Virgen de la Victoria, Mdlaga.

P-30. EL PAISAJE GENETICO DE LAS ENFERMEDADES MITOCONDRIALES EN ESPANA

Bellusci M, Paredes Fuentes A?, Ruiz-Pesini E3, Martin M*, Montoya J3, Artuch R*?

'Unidad de enfermedades metabdlicas hereditarias, Hospital 12 de Octubre-CIBERER, Madrid.
2Bioquimica, Hospital Sant Joan de Déu- CIBERER, Barcelona. *Bioquimica y biologia molecular,
Universidad de Zaragoza-CIBERER. ‘Laboratorio de enfermedades mitocondriales y neuromusculares,
Hospital 12 de Octubre-CIBERER, Madrrid.



P-31. EL PAPEL DE LAS TRNA SINTETASAS MITOCONDRIALES EN LAS ENFERMEDADES
NEUROLOGICAS. DESCRIPCION DE FENOTIPO CLINICO, BIOQUIMICO Y RADIOLOGICO
DE PACIENTES EN CENTRO DE TERCER NIVEL

Rivera N*!, Garcia-Cazorla A', Ortigoza-Escobar D?, Darling A, Ortez C?, Nascimente A%, Natera
D3, O'Callaghan M!

'Neurometabdlicas, Department of Neurology, Neurometabolic Unit, Hospital Sant Joan de Déu y
CIBERER, Barcelona. *Neurologia, Department of Neurology, Neurometabolic Unit, Hospital Sant Joan
de Déu y CIBERER, Barcelona. *Neuromuscular, Department of Neurology, Neurometabolic Unit,
Hospital Sant Joan de Déu y CIBERER, Barcelona.

P-32. ESFINGOLIPIDOSIS: ANALISIS DE VARIANTES EN LAS REGIONES EXONICAS
MEDIANTE HERRAMIENTAS DE PREDICCION IN SILICO

Arévalo Vargas I*!, Serrano Gonzalo I', Lahoz Gil C?, Mozas Alonso P8, Lopez de Frutos L2, Giraldo
Castellano P4

'Investigador GlIS-012, UIT, Hospital Universitario Miguel Servet, Investigador Fundacién para el Estudio y
la Terapéutica de la Enfermedad de Gaucher y Ofras Lisosomales (FEETEG), Universidad de Zaragoza,
Departamento de Bioquimica y Biologia, Zaragoza. Investigador GlIS-012, UIT, Hospital Universitario Miguel
Servet, Investigador Fundacion para el Estudio y la Terapéutica de la Enfermedad de Gaucher y Otras
Lisosomales (FEETEG), Zaragoza. °*Universidad de Zaragoza, Departamento de Bioquimica, Biologia
Molecular y Celular, Zaragoza. ‘Fundacion para el Estudio y la Terapéutica de la Enfermedad  de
Gaucher y Ofras Lisosomales (FEETEG), Zaragoza.

P-33. EFECTO DE LA INFORMACION CLINICA Y DE LA EVIDENCIA BIOQUIMICA
SOBRE LA TASA DE DIAGNOSTICO DE LAS ENFERMEDADES METABOLICAS
HEREDITARIAS UTILIZANDO WES

Gort Mas L*, Puig-Butillé JA, Vilanueva-Canas JL3, Tort Escalé F', Ribes Rubié A', Garcia-Villoria J!

Seccién de Errores Congénitos del Metabolismo, Servicio Genética Bioquimica y Molecular, Hospital
Clinic de Barcelona, IDIBAPS, CIBERER, Barcelona. 2CORE de Biologia Molecular, Servicio de Genética
Bioquimica y Molecular, Hospital Clinic de Barcelona, IDIBAPS, CIBERER, Barcelona. *CORE de Biologia
Molecular, Hospital Clinic de Barcelona.

P-34. LEUCOENCEFALOPATIA CAVITANTE: PATRON CLINICO-RADIOLOGICO
RECONOCIBLE EN PACIENTES CON ENCEFALOPATIA CON HIPERLACTACIDEMIA DE
DEBUT PRECOZ

Liendo S', Pias Peleteiro L*?, Delgadillo V', O'Callaghan M', Gémez Chiari M®, Rebollo Polo M3,
Muchart J4, Artuch R®, de Oryazabal Sanz A', Garcia-Cazorla A¢, Darling A'

'Neurologia, Unidad de Enfermedades Metabdlicas; *Genética, Neurologia, Unidad de
Metabdlicas; *Diagndstico por Imdgenes; ‘Diagndstico por imdgenes; ‘Bioquimica, Unidad de
Enfermedades Metabdlicas; ‘Neurologia, Unidad de Enfermedades Metabdlicas, Hospital Sant
Joan Déu, Barcelona.



P-35. HIPERCOLESTEROLEMIA FAMILIAR (HCF): UTILIDAD DEL ANALISIS DE
POLIMORFISMOS DE MTHFR Y DE LIPOPROTEINA (A)
Arrieta Blanco F*, Stanescu $?, Belanger Quintana A? Salas Igea M3, Martinez Vaello V4,

Baonza Sainz G#, Sevilla Alonso E®, Rodriguez Jiménez C¢, Rodriguez Novoa $%, Martinez Pardo
Mé

'Endocrinologia y Nutricion, Unidad de ECM, Hospital Universitario Ramdn y Cajal, Madrid. *Pediatria,
Unidad de ECM, Hospital Universitario Ramdn y Cajal, Madrid. *Enfermeria, Hospital Universitario Ramon
y Cajal, Madrid. ‘Endocrinologia y Nutricién, Unidad de ECM, Hospital Universitario Ramdn y Cajal,
Madrid. ‘Laboratorio de enfermedades metabdlicas, Hospital Universitario La Paz, Madrid.
sInvestigador emérito.

P-36. DEVELOPMENT OF A COMPREHENSIVE, LOCUS SPECIFIC, DATABASE FOR ENPP1
DEFICIENCY (GENERALIZED ARTERIAL CALCIFICATION OF INFANCY/AUTOSOMAL
RECESSIVE HYPOPHOSPHATEMIC RICKETS (GACI/ARHR2) TO CLARIFY THE CLINICAL
RELEVANCE OF VARIANT DATA.

Nester C*!, Khursigara G', Ferreira C?, Chunn L3, Mercurio S8, Kiel M3

Inozyme Pharma, Boston. 2National Human Genome Research Institute, National Institutes of Health,
Bethesda, Maryland. *Genomenon Inc, Ann Arbor, Michigan.

P-37. NUEVA MUTACION MISSENSE EN PGK1 EN RELACION A ANEMIA HEMOLITICA
CRONICA Y RETRASO GLOBAL DEL NEURODESARROLLO EN UN PACIENTE NATURAL DE
MENORCA

Diaz-Moreno U*', Garcia Macias E?, Ruiz Gomez M3

'Unidad Neurometabdlicas; *Hematologia Infantil; *Unidad Neurometabdlicas, Hospital Univesitario
Son Espases, Palma de Mallorca.

P-38. HOJA DE RUTA PARA LAS ENFERMEDADES RARAS

Aldamiz-Echevarria L*!, Morales Conejo M?, Baquero Ubeda J3, Sdnchez Herndndez F4,
Rodriguez Santos A%, Gonzdlez Santos C¢

'Investigacién, IDIS. *Medicina Interna, Hospital 12 Octubre, Madrid. *Foro Esparfiol de Pacientes.
“Hospital Universitario Torrecdrdenas, Almeria. *Asociacion NUPA. ‘Takeda Farmacéutica.

P-39. VALORACION NUTRICIONAL DE LOS ALIMENTOS HIPOPROTEICOS

Abu-Sharif Bohigas F*!, Vélez Garcia V',Robredo Garcia I',Correcher Medina P2,Vitoria Mifiana
|2

'Dietista; 2Unidad de Metabolopatias, Hospital Universitario La Fe, Valencia.

P-40. GLUCOGENOSIS HEPATICAS. UTILIZACION DEL SOPORTE NUTRICIONAL

Ortiz Ortigosa A*', Mora Loro M!, Lendinez Jurado A', Ortiz Pérez P!, Herrador Lopez M!, Gonzalo
Marin M?, Yahyaoui Macias R?, Blasco-Alonso J!

'UGC de Pediatria; ?Servicio de Endocrinologia y Nutriciéon; *Laboratorio de Metabolopatias, Hospital
Regional Universitario de Mdlaga.



P-41. INGESTA REAL DE VITAMINAS Y MINERALES FRENTE A LAS RECOMENDACIONES
NUTRICIONALES EN LAS AMINOACIDOPATIAS

Robredo Garcia I*',Abu-Sharif Bohigas F',Vélez Garcia V', Vitoria Mifiana 1?2, Correcher Medina
PZ

'Nutricién; ?Nutriciéon y Metabolopatias, Hospital La Fe, Valencia.

P-42. EDUCACION DIETETICO-NUTRICIONAL PARA PACIENTES CON ERRORES
CONGENITOS DEL METABOLISMO CON RESTRICCION DE PROTEINAS EN TIEMPOS DE
COVID ES POSIBLE?

Garcia Arenas D*', Egea Castillo N', Termes Escalé M!, Meavillas Oliva S', de Los Santos de
Pelegrin M', Minguez Rodriguez B!, Campistol Plana J?2, Garcia-Cazorla A?

'Gastroenterologia, Hepatologia y Nutricion Pedidtrica; ‘Neurologia Pedidtrica, Hospital Sant Joan
de Déu, Barcelona.

P-43. FACTORES NUTRICIONALES EN LA APARICION DE LAS COMPLICACIONES
HEMATOLOGICAS EN ACIDEMIA PROPIONICA
Stanescu $*!, Belanger Quintana A', Arrieta Blanco F?, Alcaide Alonso P3, Ferndndez Felix B4
'Pediatria, Hospital Ramdn y Cajal, Madrid. 2Endocrinologia y utricion, Hospital Ramdn y Cajal, Madrid.

3CEDEM. *Unidad de Bioestadistica Clinica, Hospital Ramdn y Cajal, Madrid.

P-44. ESTRATEGIAS EN LA CONSULTA DIETETICA EN ERRORES INNATOS DEL
METABOLISMO (EIM) EN ADULTOS DURANTE EL PERIODO DE CONFINAMIENTO
Avila-Alvarez A*, Dios E, Mufioz C, Pifiar A, de Lara |, Soto A, Venegas Moreno E

UGC-Endocrinologia, Hospital Virgen del Rocio, Sevilla.

P-45. REVISION DE LA DIETA CETOGENICA, ESTADO NUTRICIONAL Y MEJORIA DEL
ESTADO NEUROLOGICO DE NUESTROS PACIENTES CON DEFICIT DE GLUT-1

Egea Castillo N*!, de los Santos M!, Garcia Arenas D?, Termes Escalé M?, Meavilla Olivas S?,
Minguez B?, Pias Peleteiro L®

'Gastroenterologia, Hospital Sant Joan de Déu, Barcelona. *Hospital Sant Joan de Déu, Barcelona.
°*Neurologia, Hospital Sant Joan de Déu, Barcelona.

P-46. COMPARATIVA DEL CAMBIO DE DIETA EN 3 PACIENTES CON ACIDURIA
GLUTARICA (AG) TIPO 1: CONTROL DE PROTEINA VS. CONTROL DE LISINA

Egea Castillo N*', de los Santos M!, Garcia Arenas D', Termes Escalé M', Meavilla Olivas S,
Minguez Rodriguez B!, Cazorla?, Ormazabal Herrero A%, Martin de Carpi J!

'Gastroenterologia; *Neurologia; ‘Laboratorio, Hospital Sant Joan de Déu, Barcelona.



P-47. FENILCETONURIA (PKU) Y GESTACION: NUESTRA EXPERIENCIA

Dios E*', Pinar A', de Ana L? de Lara I', Benitez R®, Bueno Delgado M4 Soto A', Venegas
Moreno E!

'UGC de Endocrinologia y Nutricion, Hospital Virgen del Rocio, Sevilla. ?Estudiante de Grado de
Medicina, Universidad de Sevilla. *Dietista-Nutricionista, UGC de Endocrinologia y Nutricion, Hospital
Virgen del Rocio, Sevilla. “‘Servicio de Pediatria, Hospital Virgen del Rocio, Sevilla.

P-48. ESTUDIO DEL TEJIDO ADIPOSO PARDO EN PACIENTES CON FENILCETONURIA

Lopez Rey N, Urisarri A*2, Snchez Pintos P2, Camba Garea M?, de Castro Lépez M2, Lopez M3,
Couce Pico M?

'Unidad de Diagndstico y Tratamiento de Enfermedades Metabdlicas Congénitas, Hospital Clinico
Universitario de Santiago, Centro Salud A Milagrosa, Santiago de Compostela. *Hospital Clinico
Universitario

P-49. PROBLEMAS PSICOSOCIALES EN PACIENTES ADULTOS CON FENILCETONURIA

Arrieta Artigas A', Salas Igea M?, Baonza Sainz G2, Martinez Vaello V3, Mirabet Delgado J4,
Stanescu S%, Belanger Quintana AS, Arrieta Blanco F*3, Martinez Pardo Mé

'Psiquiatria, Hospital Universitario Puerta de Hierro, Madrid. ?Enfermeria, Hospital Universitario Ramodn y
Cajal, Madrid. *Endocrinologia y Nutricion, Hospital Universitario Ramon y Cajal, Madrid. “Nutricién,
Hospital Universitario Ramadn y Cajal, Madrid. *Pediatria, Hospital Universitario Ramdn y Cajal, Madrid.
‘Investigador, Emérito.

P-50. IMPLEMENTACION DE UN PROTOCOLO DE ADMINISTRACION DE PEGVALIASA EN
UNA PACIENTE CON FENILCETONURIA

Hermida Ameijeiras A*, Martinez Olmos MA? Rodriguez-Carnero M?, de Castro Lopez M3,
Ferndndez Pombo A?, Gémez Vdazquez E2, Camba M3, Bolano Marifo P2, Esteban Cartelle H4,
Zarra |4, Couce Pico M®

'Medicina Interna; *Endocrinologia y Nutricion; °Pediatria; ‘Farmacia Hospitalaria, CSUR EMC
Santiago de Compostela.

P-51. CONTROL METABOLICO EN PACIENTES CON FENILCETONURIA TRANSFERIDOS A
LA UNIDAD DE ADULTOS

Hermida Ameijeiras A*', Martinez Olmos MA?, Portugal Lopes M?, Gémez Vdzquez E?, Rodriguez
Carnero M?, Ferndndez Pombo A2, Bolaio Marifio P?

'Medicina Interna, CSUR EMC Santiago de Compostela; *Endocrinologia y Nutricion, CSUR EMC
Santiago de Compostela. *Medicina, Universidad de Santiago de Compostela.

P-52. DEFICIENCIA DE TETRAHIDROBIOPTERINA

de los Santos M*', Meavilla Olivas S', Minguez Rodriguez B', Garcia Volpe C', Garcia Arenas D?,
Termes Escalé M2, Egea Castillo N2, Darling A3, Garcia-Cazorla A3, Sierra C¢4, Ormazabal Herrero
A4, Artuch R4, Casado Rio M¢, Liubero D%, Armstrong Morén J°, Martin de Carpi J’



'Servicio de Gastroenterologia, Hepatologia y Nutricion Pedidtrica; “Dietista, Servicio de
Gastroenterologia, Hepatologia y Nutricion Pedidtrica; Servicio de Neurologia; ‘Laboratorio de
metabdlica; Servicio de Genética, Hospital Sant Joan de Déu, Barcelona.

P-53. IMPORTANCIA DE LA VALORACION DE NUEVOS PRODUCTOS DIETETICOS EN
POBLACION PKU

Gaonza Saiz G', Stanescu S', Salas Igea M?, Belanger Quintana A3, Arrieta Blanco F*', Gonzdlez
Lamuno D*, Aldamiz-Echevarria L%, Martinez Pardo M¢

'Endocrinologia y Nutricidon, Hospital Universitario Ramdn y Cajal, Madrid. *Enfermeria, Hospital
Universitario Ramodn y Cajal, Madrid. *Pediatria, Hospital Universitario Ramdn y Cajal, Madrid. ‘Pediatria,
Hospital Universitario Marqués de Valdecilla, Santander. “Investigacion, Aldamiz. ¢investigador, Emérito.

P-54. VARIABILIDAD EN LAS CONCENTRACIONES DE FENILALANINA Y AFECTACION DE LAS
FUNCIONES COGNITIVAS EN PACIENTES CON FENILCETONURIA

Oliva Mussarra C*!, Gassio Subirachs R?, Ormazabal Herrero A', Artuch Iriberri R', Egea Castillo
N3, Garcia Arenas D3, de los Santos de Pelegrin M3, Minguez Rodriguez B?, Meavilla Olivas S8,
Campistol Plana J?

'Servicio de Laboratorio, Departamento de Bioquimica especial; 2Servicio de Neurologia; *Servicio
de Gastroenterologia, Hepatologia y Nutricién, Hospital Sant Joan de Déu, Esplugues de Llobregat.

P-55. UN MODELO CELULAR DE LA DEFICIENCIA DE LA TIROSINA HIDROXILASA RECAPITULA EL
FENOTIPO DE LA ENFERMEDAD Y LA RESPUESTA AL TRATAMIENTO

Tristdn-Noguero A*, Grupo ztrabajo Laboratorio Células madre?, Grupo de trabajo
Laboratorio Bioguimica?, Grupo de frabajo Clinico THDY Raya AS, Garcia-Cazorla A¢,
Consiglio A7

'Laboratorio de Metabolismo sindptico, Departamento de Nevurologia y wunidad de
Neurometabdlicas, Instituto Pedidtrico de Investigacion-Hospital Sant Joan de Déu, Barcelona.
?Hospital Universitario de Bellvitge-IDIBELL, Departamento de Patologia y terapéutica experimental e
Instituto Pedidtrico de Investigacién-Hospital Sant Joan de Déu, Laboratorio de Metabolismo
sindptico, Barcelona. °IBIB-CSIC e Instituto Pedidtrico de Investigacién-Hospital Sant Joan de Déu,
Barcelona. ‘Hospital Clinico Universitario Virgen de la Arrixaca e Instituto Pedidtrico de Investigacion-
Hospital Sant Joan de Déu, Barcelona. *Centro de Medicina Regenerativa de Barcelona, Hospital
Duran i Reynals, Barcelona. ‘Laboratorio de Metabolismo sindptico, Departamento de Neurologia
y unidad de Neurometabdlicas, Instituto Pedidtrico de Investigaciéon-Hospital Sant Joan de Déu,
Barcelona. 'Departamento de Patologia y terapéutica experimental, Hospital Universitario de
Bellvitge-IDIBELL, Barcelona.

P-56. TRIHEPTANOINA COMO TRATAMIENTO DE USO COMPASIVO EN DEFICIENCIA DE
PROTEINA TRIFUNCIONAL MITOCONDRIAL (TFP). A PROPOSITO DE UN CASO

Garcia Arenas D*', de los Santos de Pelegrin M!, Termes Escalé M', Egea Castillo N', Meavilla
Olivas S', Minguez Rodriguez B!, Garcia-Cazorla A?

'Gastroenterologia, Hepatologia y Nutricion Pedidtrica; 2Neurologia Pedidtrica, Hospital Sant Joan
de Déu, Barcelona.

P-57. TRASTORNO CONGENITO DE GLICOSILACION TIPO 110: A PROPOSITO DE UN
CASO

Rodriguez Fraga O*', Méndez del Sol H', Pizarro Sdnchez C', Herranz Cecilia A?

'Andlisis clinicos; 2Servicio de Genética, Hospital La Paz, Madrid.



P-58. ADULTA CON TRASTORNO PSIQUIATRICO Y DEFICITS NEUROLOGICOS TRATABLES
Y REVERSIBLES

Jaulin Pueyo J*, Lucendo Noriega M!, Marrero Alfonso M!, Pérez Delgado R?, Marta M3,
GonzdlezlIrazdbal Y4, Garcia-Jiménez M?

'Pediatria; ?Pediatria, Unidad de Neurometabolismo; °Neurologia; “Bioquimica, Unidad de
Metabolopatias, Hospital Universitario Miguel Servet, Zaragoza.

P-59. MECANISMOS DE NEURODEGENERACION ASOCIADOS A LA AUTOFAGIA:
ESTUDIO DE UNA COHORTE DE PACIENTES CON BPAN (BETA-PROPELLER PROTEIN
ASSOCIATED NEURODEGENERATION)

Darling A*!, Pias Peleteiro L', O'Callaghan M!, Delgadillo V2, Martinez del Val B3, Aznar G*,
Tomds M, Martinez-Mugica Barbosa O¢, Serrano M2, Garcia Oguiza A7, Expdsito Escudero Jt,
Yubero Siles D, Armstrong Mordn J8, Salinas Chaparro D8, de Oryazabal Sanz A', Garcia-
Cazorla A'

'Neurologia-Unidad de Enfermedades Metabdlicas, Hospital Sant Joan de Déu, Barcelona.
?Neurologia, Hospital Sant Joan de Déu, Barcelona. °Pediatria-Neurologia, Hospital Universitario
Fundacién Alcorcén, Madrid. “‘Pediatria-Neurologia, Hospital del Mar, Barcelona. °‘Pediatria-
Nevurologia, Hospital La Fe, Valencia. ‘Pediatria-Neurologia, Hospital Universitario Donostia, San
Sebastidn. "Pediatria-Neurologia, Hospital de Txagorritxu, Alava. *Genética, Hospital Sant Joan de
Déu, Barcelona.

P-60. NEUTROPENIA REFRACTARIA A TRATAMIENTO EN PACIENTE CON
GLUCOGENOSIS 1B

Domingo Belanche A*', Garcia Jiménez M?, Pérez Delgado R? Castejon Ponce E}, Garcia
Romero R?, Herndndez Suyo A', Sanz Aznar P!

'Pediatria; 2Unidad de Neurometabolismo Pedidtrico; *Unidad de Gastroenterologia Pedidtrica,
HospitalUniversitario Miguel Servet, Zaragoza.

P-61. PSEUDO-STROKE EN PACIENTE CON ACIDEMIA PROPIONICA

Bernardino-Cuesta B*, Cafedo Villarroya E?, Solis Muniz I3, Vazquez Gémez J2, Castafeda
Mendieta J4, Pedrén Giner C?, Gonzdlez Gutiérrez-Solana L'

'Unidad de enfermedades neurometabdlicas, Servicio de Neurologia Pedidtrica, Hospital Infantil
Universitario Nifio JesUs, Madrid. ?Servicio de Gastroenterologia y Nutricion Pedidtrica, Hospital Infantil
Universitario Nifio Jesus, Madrid. *Servicio de Radiologia, Hospital Infantil Universitario Nifo Jesus,
Madrid. “‘Servicio de Pediatria, Hospital Universitario de Jaén.

P-62. DIAGNOSTICO FORTUITO DE DEFICIENCIA DE DIHIDROPIRIMINIDASA EN UN
PACIENTE PEDIATRICO CON ACIDEMIA PROPIONICA. A PROPOSITO DE UN CASO
Ferndndez da Vila B*', Unceta Sudrez M', Arza Ruesga A'!, de las Heras Montero J?, Pérez
Gonzdlez B®

'Servicio de Bioquimica, Hospital Universitario de Cruces, Vizcaya. *Servicio de Metabolismo Pedidtrico,
Hospital Universitario de Cruces, Vizcaya. *‘CEDEM, Cenfro de Diagndstico de Enfermedades
Moleculares, Madrid,



P-63. ENCEFALOPATIA AGUDA, HIPERAMONIEMIA Y PERFIL BIOQUIMICO INICIAL
INESPECIFICO

Pérez Delgado R*', Castejon Ponce E2, Gonzdlez Irazabal Y3, Bernal Matilla C4, Herndndez Suyo
A5, Domingo Belanche A’, Herndndez de Abajo G2

'Neurometabolismo; *Nutricion y Metabolismo; *Bloquimica; “UCI Adultos; *Pediatria, Hospital Infantil
Miguel Servet, Zaragoza.

P-64. NUEVAS FORMAS DE DISFUNCION DEL METABOLISMO MITOCONDRIAL EN
PARKINSONISMO PEDIATRICO. ESTUDIO DE LA PATOFISIOLOGIA COMO BASE DEL
TRATAMIENTO PERSONALIZADO

Oyarzdbal Sanz A*, Musokhranova U, Rivera N, O'Callaghan M, Darling A, Sigatulina M, Julia-
Palacios N, Artuch R, Garcia-Cazorla A

Nevurologia, Hospital Sant Joan de Déu, Barcelona.

P-65. CALIDAD DE VIDA DE LOS PACIENTES CON PORFIRIA HEPATICA AGUDA CON
ATAQUES RECURRENTES EN ESPANA. ESTUDIO COPHASE

Castelbdn Ferndndez F', Barreda Sdnchez M2, Arranz Canales E', Herndndez Contreras M3,
Solares Ferndndez I*', Morales Conejo M', Mufioz Cuadrado?, Casado Gdémez A4, Yébenes
Cortés M*, Guillén-Navarro E*

'Consulta de Porfirias, CSUR de errores congénitos del metabolismo, Servicio de Medicina Interna,
Hospital Universitario 12 de Octubre, Madrid. “Instituto Murciano de Investigacion Biosanitaria Virgen
de la Arrixaca (IMIB-Arrixaca), Murcia. *Servicio de Medicina Interna, Hospital Clinico Universitario Virgen
de la Arixaca/Universidad de Murcia. ‘Pharmacoeconomics & Outcomes Research Iberia (PORIB),
Madrid. *Seccidn

P-66. DISFUNCION MITOCONDRIAL EN DEFICIENCIA DE MCT1

Stanescu S*!, Bravo Alonso 12, Belanger Quintana A', Pérez Gonzdlez B?, Medina Diaz M?,
Buenache Espartosa R', Arrieta Blanco A4, Rodriguez-Pombo P2

'Pediatria; 2, CEDEM; *Neurorradiologia; ‘Endocrinologia y Nutricion, Hospital Ramon y Cajal, Madrid,

P-67. RESULTADOS DEL TRATAMIENTO CON EMPAGLIFLOZINA EN PACIENTES CON
GLUCOGENOSIS 1B

Mdrquez Mesa E*', Ruiz Pons M?

'Endocrinologia y Nutricion; Endocrinologia pedidtrica, Hospital Universitario Nuestra Sefiora de la
Candelaria, Tenerife.

P-68. METABOLOMICA EN EL SINDROME DE WOLF-HIRSCHHORN: BUSQUEDA DE
BIOMARCADORES, POSIBLES TERAPIAS Y MEDIDAS DE RESPUESTA

Bard Serrano A*, Arranz Amo J2, Carnicer Cdceres C?, Villate Bejarano O3, Gémez D', Raspall
Chaure M!, Visa René N*, Serrano M®, del Toro Riera M!

'Servicio de Neurologia Pedidtrica, Hospital Universitari Vall d'"Hebron, Barcelona. *Laboratorio de
Metabolopatias, Hospital Universitari Vall d'Hebron, Barcelona. *Plataforma de Metaboldmica,
Instituto BioCruces Bizkaia, Barakaldo. ‘Servicio de Neurologia Pedidtrica, Hospital Universitari Arnau
de Vilanova, Lleida. *Servicio de Neurologia Pedidtrica, Hospital Sant Joan de Déu, Barcelona.



P-69. TRATAMIENTO CON NIACINA EN PACIENTE AFECTO DE DEFICIENCIA DE 3-
HIDROXIANTRANILATO-3,4DIOXIGENASA

Dougherty de Miguel L*!, Cueto-Gonzdlez A%, Aranz Amo J, Carnicer C3, Giralt G*, Mogas E?,
Felipe Rucian A', Ventura L¢, Arévalo A7, del Toro Riera M!

'Neurologia Pedidtrica, Unidad de Enfermedades Metabdlicas Hereditarias; 2Area de Genética
clinica y molecular; ‘Laboratorio de Metabolopatias; ‘Unidad de Cardiologia Pedidtrica;

‘Departamento de Endocrinologia pedidtrica; *Enfermera, Unidad de Enfermedades Metabdlicas
Hereditarias; "Unidad de Medicina Fetal, Hospital Universitari Vall d’Hebron, Barcelona.

P-70. SITOSTEROLEMIA: IMPORTANCIA DEL DIAGNOSTICO PRECOZ

Vitoria Minana I*', ZUAiga Cabrera A?, Correcher Medina P!, Rausell Félix L2, Marcos Tomds J3,
Vélez Garcia V!, Abu-Sharif Bohigas F!

'Unidad de Nutricion y Metabolopatias; 2Servicio de Genética; *Laboratorio de Metabolopatias,
Hospital La Fe, Valencia.

P-71. DIAGNOSTICO DE ERRORES CONGENITOS DEL METABOLISMO DESDE LA
CONSULTA DE EPILEPSIA

Ortiz de Zarate Caballero 7*', Felipe Rucian A?, Sala Coromina J!, Raspall Chaure M', Toledo
M3, Martinez de la Ossa Vela A4, Vicente-Rasoamalala M4, Carnicer Cdceres C°, Arranz
Amo J°, Dougherty de Miguel L?, del Toro Riera M?

'Neurologia pedidtrica; 2Unidad de enfermedades metabdlicas, Servicio de Neurologia
pedidtrica; *Unidad de epilepsia, Servicio de Neurologia; “Servicio de Neurofisiologia pedidtrica;
‘Laboratorio de metabolopatias, Servicio de Laboratorios clinicos, Hospital Universitari Vall
d’Hebron, Barcelona.

P-72. ASPECTOS DE LA MIOCARDIOPATIA HIPERTROFICA EN LA ENFERMEDAD DE
FABRY

Camprodon Gémez M*!, Terrones Peinador M2, Tigri Santifia A?, Moreno Martinez D3, Rodriguez
Palomares J4, Felipe Rucian A?, del Toro Riera M?

'Unidad de Metabdlicas, Hospital Universitario Vall Hebron, Barcelona. *Unidad de Enfermedades
Metabdlicas, Hospital Universitario Vall Hebron, Barcelona. *Unidad de enfermedades de depdsito

lisosomal, Royal Free Hospital NHS Foundation. ‘Unidad de Imagen Cardiaca y Patologia Adrtica,
Hospital Universitario Vall Hebron, Barcelona.

P-73. DESCRIPCION CLINICA DE PACIENTES CON DEFECTO CONGENITO DE LA
GLICOSILACION EN UN HOSPITAL DE TERCER NIVEL: NUESTRA EXPERIENCIA

Herndndez Suyo A*', Domingo Belanche A', Pérez Delgado R?, Gonzdlez Tarancon R, Gonzdlez
Irazdbal Y4, Garcia Jiménez M?, Pérez Gonzdlez B®, Herndndez de Abajo G*

'Pediatria; *Pediatria, Unidad de Neurometabolismo; *Servicio de Bioquimica Clinica, Unidad de
Genética; ‘Servicio de Bioquimica, Unidad de Metabolopatias, Hospital Universitario Miguel Servet,
Zaragoza. ‘Centro de Diagndstico de Enfermedades Moleculares, Madrid.

P-74. DEFICIENCIA GLICEROL FOSFATO DESHIDROGENASA, ESTEATOSIS HEPATICA

Correcher Medina P*', Zuniga Cabrera A?, Vitoria Minana I', Rausell Felix D3, Marcos Tomas J3,
Vélez Garcia V*, Abu-Sharif Bohigas*

'Nutricion-Metabolopatias; 2Genética; *Laboratorio de Metabolopatias; ‘Dietética, Hospital La Fe,
Valencia.



P-75. CONOCER Y RECONOCER LAS PORFIRIAS MIXTAS: COPROPORFIRIA
HEREDITARIA Y PORFIRIA VARIEGATA

Solares Ferndndez I¥', Castelodn Ferndndez F', Ferndndez?, Diaz Diaz S?2, Enriquez de
Salamanca Llorente R', Morales Conejo M!

'Unidad de Porfiria, Medicina Interna; Laboratorio de Bioquimica, Hospital Universitario 12 de
Octubre, Madrid

P-76. CUANDO EL FENOTIPO ES CLAVE PARA EL DIAGNOSTICO

Pérez Delgado R*', Garcia Jiménez M!, Coldn Mejeras C?, Ferndndez Romero B?, Escribano
Sanz P?, Gonzdlez Tarancén R*

'Servicio de Pediatria, Unidad de Neurometabolismo, Hospital Infantil Miguel Servet, Zaragoza.
?Laboratorio de metabolopatias, Hospital Clinico Universitario de Santiago de Compostela. *Servicio
de Pediatria, Hospital Infantil Miguel Servet, Zaragoza. “Servicio de Bioquimica clinica, Unidad de
genética, Hospital Universitario Miguel Servet, Zaragoza.

P-77. EMBARAZO EN UNA PACIENTE CON DEFICIENCIA MULTIPLE DE ACIL-COA
DESHIDROGENASA (MADD)

Baonza Saiz G', Martinez Vaello V', Montanez Ferndndez L', Ferndndez Argueso M!, Stanescu
$2, Belanger Quintana A?, Martinez Pardo M3, Arrieta Blanco F*!

'Endocrinologia y Nutricion; *Pediatria, Hospital Universitario Ramdn y Cajal, Madrid. ‘investigador,
Emérito.

P-78. DEFICIENCIA DE COFACTOR DEL MOLIBDENO, DOS FORMAS DIFERENTES DE
DEBUT

Molina Herranz D*', Moreno Sdnchez A', Herndndez Suyo A, Pérez Delgado R2, Garcia Jiménez
MC?, Herndndez de Abajo G*, Gonzdlez Irazdbal Y3, Gonzdlez Tarancédn R4, Pérez Gonzdlez B,
Castineiras Ramos D¢

'Pediatria y dreas especificas, Hospital Universitario Miguel Servet, Zaragoza. *Pediatria y dreas
especificas, Unidad de Neurometabolismo, Hospital Universitario Miguel Servet, Zaragoza. *Servicio
de Bioquimica clinica, Unidad de Metabolopatias, Hospital Universitario Miguel Servet, Zaragoza.
“Servicio de Bioquimica clinica, Unidad de Genética, Hospital Universitario Miguel Servet, Zaragoza.
*‘Centro de Diagndstico de Enfermedades Moleculares, Madrid. ‘Bioquimica, Laboratorio de
Metabolopatias, Hospital Clinico Universitario de Santiago de Compostela.

P-79. DEFICIENCIA DE FRUCTOSA 1-6 BIFOSFATASA, TRASTORNO DE LA
GLUCONEOGENESIS POCO FRECUENTE. DEBUT, MANEJO Y EVOLUCION EN UN CENTRO
DE TERCER NIVEL

de los Santos M!, Meavilla Olivas S', Minguez Rodriguez B!, Garcia Volpe C', Egea Castillo N?,
Termes Escalé M?, Garcia Arenas D2, O'Callaghan M3, Darling A3, Cazorla®, Ormazabal Herrero
A4, Sierra C#, Casado Rio M#, Artuch R4, Liubero D’, Martin de Carpi J', de los Santos M*!

'Servicio de Gastroenterologia, Hepatologia y Nutricion Pedidtrica; ‘Dietista, Servicio de
Gastroenterologia, Hepatologia y Nutricién Pedidtrica; *Servicio de Neurologia; ‘Laboratorio de
metabdlica; *Genética, Hospital Sant Joan de Déu, Barcelona.



P-80. ACIDOSIS METABOLICA HIPERCLOREMICA Y AGENESIA RENAL: ;DEBEMOS
PENSAR EN UNA ENFERMEDAD METABOLICA?

de los Santos M*!, Meavilla Olivas S', Minguez Rodriguez B!, Garcia Volpe C', Ormazabal
Herrero A?, Sierra C?, Casado Rio M?, Arango P3, Llubero J¢, Pelegrin Cruz W®, Martin de Carpi J!

'Servicio de Gastroenterologia, Hepatologia y Nutricion Pedidtrica; Laboratorio de Metabdlica;
*Servicio de Nefrologia;‘Servicio de Genética; *Pediatria, Hospital Sant Joan de Déu, Barcelona.

P-81. HIPERAMONIEMIA EN UNA DESCOMPENSACION DE MSUD, POSIBLEMENTE
FAVORECIDA POR UN COLORANTE FARMACOLOGICO

Rikeros Orozco E*!, Belanger Quintana A', Stanescu $', Blitz Castro E2, Morales Tirado A?, Vicente
Santamaria 2, Tapia Moreno R3, Arrieta Blanco F!

'Unidad de Enfermedades Metabdlicas, CIBERER; 2Unidad de Fibrosis Quistica; *Unidad de Cuidados
Intensivos Pedidtricos, Hospital Universitario Ramaén y Cajal, Madrid.

P-82. TERAPIA GENICA (AAV8) COMO TRATAMIENTO POTENCIAL EN ADULTOS CON
DEFICIT DE ORNITINA TRANSCARBAMILASA (OTC) DE INICIO TARDIO: RESULTADOS
ACTUALIZADOS DE UN ENSAYO CLINICO DE FASE 1/2

Couce Pico M!, Harding C?, Geberhiwot T3, Tan W4, Khan A®, Aldamiz-Echevarria L*¢, Diaz G/,
Lee C8, Cristina Puga A’, Crombez F?

'Unidad de Enfermedades Metabdlicas Congénitas (UDyTEMC), Hospital Clinico Universitario de
Santiago de Compostela, Servicio de Neonatologia; Instituto de Investigacién Sanitaria de Santiago
de Compostela (IDIS), CIBERER, MetabERN. *School of Medicine, Oregon Health & Science University,
Portland, OR, EEUU. ‘Institute of Metabolism and Systems Research, University of Birmingham,
Birmingham, Reino Unido. “Division of Genetics and Genomics, Boston Children’s Hospital, Boston, MA,
EEUU. *Pediatrics, University of Calgary, Calgary, Canadd. ‘Biocruces Bizkaia Health Research Institute,
Cruces University Hospital, Barakaldo. “Genetics and Genomics, Icahn School of Medicine at Mount
Sinai, New York, NY, EEUU. ®Biostatistics, Ultragenyx Gene Therapy, Cambridge, MA, EEUU. °Clinical
Development, Ultragenyx Gene Therapy, Cambridge, MA, EEUU.

P-83. ENFERMEDADES MITOCONDRIALES: REVISION Y ACTUALIZACION DE BASES
GENETICAS, MANIFESTACIONES CLINICAS Y OPCIONES TERAPEUTICAS. NUESTRA
EXPERIENCIA

Sancho Mensat A*, Morte Coscolin P!, Garcia Jiménez M?, Pérez Delgado R?, Lépez Pisén?,
Pérez Gonzdlez B3, Gonzdlez Tarancdn R*

'Pediatria; *Pediatria, Unidad Neurometabolismo; *CEDEM; “Bioquimica, Hospital Universitario Miguel
Servet, Zaragoza.

P-84. PACIENTE DIAGNOSTICADO DE HIPOBETALIPOPROTEINEMIA TRAS HALLAZGO
CASUAL DE HIPOFIBRINOGENEMIA: A PROPOSITO DE UN DIAGNOSTICO

Meavilla Olivas S', Paredes Fuentes A% Ruiz Herndndez C', Molera Busoms C', de los Santos M',
Minguez Rodriguez B!, Llata Vidal ', Julid-Palacios N3, Ormazabal Herrero A4, Artuch R4, Yubero
Siles D%, Armstrong Mordn J5, Planas Palacios S¢, Martin de Carpi F', Meavilla Olivas $*!

'Servicio de Gastroenterologia, Hepatologia y Nutricion Pedidtrica; Laboratorio de Enfermedades
Metabdlicas; *Servicio de Neurologia; ‘Laboratorio de Enfermedades Metabdlicas; *Laboratorio de
Genética; *Servicio de Anatomia Patoldgica, Hospital Sant Joan de Déu, Barcelona.



P-85. VARIABILIDAD FENOTIPICA DEL SINDROME DE PEARSON: EXPERIENCIA EN
NUESTRO CENTRO

Minguez Rodriguez B*', Meavilla Oliva §', de los Santos M!, Garcia Volpe C', Egea Castillo NI,
Termes Escalé M!, Garcia Arenas D', O'Callaghan M2, Garcia-Cazorla A2, Ormazabal Herrero
A3, Sierra C3, Casado Rio M3, Oliva Mussarra C3, Artuch R?, Yubero Siles D4, Armstrong Mordn J4,
Martin de Carpi J!

'Servicio de Gastroenterologia, Hepatologia y Nutricién; “Servicio de Neurologia y enfermedades
metabdlicas; *Servicio de Bioquimica, Laboratorio de enfermedades metabdlicas; “Servicio de Genética,
Hospital Sant Joan de Déu, Barcelona.

P-86. SINDROME DE HIPERQUILOMICRONEMIA FAMILIAR: EXPERIENCIA DE UN CENTRO
DE TERCER NIVEL EN LOS ULTIMOS 10 ANOS

Meavilla Olivas S', de los Santos M!, Minguez Rodriguez B!, Garcia Volpe C', Egea Castillo N,
Garcia Arenas D', Termes Escalé M', Darling A%, O'Callaghan M?, Ormazabal Herrero A®, Sierra
C3, Casado Rio M3, Oliva Musarra C?, Artuch R?, Yubero Siles D4, Armstrong Mordn J4, Martin de
Carpi F', Meavilla Olivas $*!

'Servicio de Gastroenterologia, Hepatologia y Nutricién Pedidtrica; *Servicio de Neurologia;
*Laboratorio de Enfermedades Metabdlicas; ‘Laboratorio de Genética, Hospital Sant Joan de Déu,
Barcelona.

P-87. DESHIDRATACION HIPONATREMICA E HIPERCLORHIDRIA DE CAUSA
METABOLICA. A PROPOSITO DE UN CASO

Minguez Rodriguez B!, Meavilla Oliva §', de los Santos M, Garcia Volpe C', Termes Escalé M,
Garcia Arenas D', Egea Castillo N', Ormazabal Herrero A?, Sierra C? Casado Rio M?,
Oliva Mussarra C2, Artuch R3, Yubero Siles D3, Armstrong Morén?, Martin de Carpi J', Minguez
Rodriguez B*!

'Servicio de Gastroenterologia, Hepatologia y Nutricion; *Servicio de Bioquimica, Laboratorio de
enfermedades metabdlicas; *Servicio de Genética, Hospital Sant Joan de Déu, Barcelona.

P-88. TRASPLANTE HEPATICO: UNA OPCION TERAPEUTICA EN PACIENTES CON
TRASTORNOS DE METABOLISMO DE LAS PROTEINAS

Dougherty de Miguel L*, Felipe Rucian A!, Garcia-Cazorla A? Redecillas $%, Cabello V3,
Meavilla Olivas $4, de los Santos M4, Quintero Bernabeu J%, Juampérez J5, Mercadal M®, Molera
Busoms C¢, Sigatullina M7, Ruiz MA8, Arranz Amo J?, Carnicer Cdceres C?, Arfuch R0, Pieras M',
del Toro Riera M!

'Neurologia Pedidtrica, Unidad de Enfermedades Metabdlicas, Hospital Universitario Vall d'Hebron,
Barcelona. Neurologia Pedidtrica, Unidad de Enfermedades Metabdlicas, Hospital Universitario Sant
Joan de Déu, Barcelona. *Gastroenterologia y Nutricién Pedidtricas, Hospital Universitario Vall
d’Hebron, Barcelona. “‘Gastroenterologia y Nutricién Pedidtricas, Hospital Universitario Sant Joan de
Déu, Barcelona. °Hepatologia y Trasplante hepdtico Pedidtrico, Hospital Universitario Vall
d’Hebron, Barcelona. ‘Hepatologia Pedidtrica, Hospital Universitario Sant Joan de Déu, Barcelona.
’Neurologia Pedidtrica, Unidad de Enfermedades Metabdlicas, Hospital Universitario Sant Joan de
Déu, Barcelona. ®Neurologia Pedidtrica, Hospital Universitario Son Espases, Palma de Mallorca.
‘Laboratorio de Metabolopatias, Hospital Universitario Vall d'Hebron, Barcelona. ""Laboratorio de
Metabolopatias, Hospital Universitario Sant Joan de Déu, Barcelona.



P-89. SARCOSINA Y SEGUIMIENTO BIOQUIMICO DE HOMOCISTINURIA CLASICA

Rausell Félix D*', Marcos Tomds J', Ruiz Aja S', Correcher Medina P?, Vitoria Mifana 12, Rodrigo
Giménez F!

'Laboratorio de Metabolopatias, Andlisis Clinicos; 2Unidad de Nutricion y Metabolopatias, Hospital
Universitario La Fe, Valencia.

P-90. MUCOLIPIDOSIS TIPO II/Ill: DESCRIPCION DE SERIE DE PACIENTES. GUIA DE
DIAGNOSTICO Y SEGUIMIENTO CLiNICO

Rivera N*', Lipari Pinto P? Pias Peleteiro L', Borrads A', Natera D', Armsfrong Morédn J3,
Ferndndez- Marmiesse A4, Fons C', Pineda M!, Gort Mas L%, MJ5, Osorio AN', Garcia-Cazorla A',
O’'Callaghan Mé¢

'Department of Neurology, Neurometabolic Unit, Hospital Sant Joan de Déu and CIBERER, Barcelona.
’Pediatric Department, Hospital de Santa Maria-Centro Hospitalario Universitdrio Lisboa Norte, Clinica
Universitdria de Pediatria, Faculdade de Medicina, Lisboa. *Medical Genetics and Molecular Service,
Hospital Sant Joan de Déu, Barcelona. ‘Genomes and Disease Group, Molecular Medicine and
Chronic Diseases Research Centre (CiMUS), Santiago de Compostela University-IDIS, Santiago de
Compostela. *Hospital Clinic, IDIBAPS, CIBERER, Seccié d’'Errors Congénits del Metabolisme-IBC, Servei
de Bioquimica i Genetica Molecular, Barcelona. ‘Hospital Sant Joan de Déu y CIBERER, Barcelona.

P-91. LA EXPERIENCIA DE LOS PACIENTES CON ENFERMEDADES LISOSOMALES
DURANTE LA SITUACION DE PANDEMIA COVID-19: EL IMPACTO DE LA ENFERMERA
GESTORA DE CASOS

Tigri-Santina A*', Camprodon Gémez M', Terrones Peinador M!, Moreno Martinez D?, Pintos-
Morell G', Farrero-Munoz S3, Aceituno-Lopez M#, del Toro Riera M!

'Unidad de Enfermedades Minoritarias y Metabdlicas, Hospital Universitario Vall d'Hebron, Barcelona.
?Unidad de Enfermedades de Depdsito Lisosomal, Royal Free Hospital NHS Foundation Trust and
University College London, Reino Unido. *Enfermeria de atencidon ambulatoria, Hospital Universitario Vall
d’'Hebron, Barcelona. “Direccién de enfermeria, Hospital Universitario Vall d’Hebron. Barcelona.

P-92. EVOLUCION CLINICA DE DOS HERMANOS AFECTOS DE LEUCODISTROFIA
METACROMATICA. TERAPIA GENICA EX VIVO CON TRASPLANTE AUTOLOGO DE
PRECURSORES HEMATOPOYETICOS TRANSDUCIDOS CON VECTOR LENTIVIRAL

O'Callaghan M*!, Rivera N', Cazorla Sdnchez M?, Darling A', Gort Mas L3, Yubero Siles D4,
Armstrong Morén J¢, Garcia-Cazorla A, Gallo V3, Calvi V4, Fumagailli F$

'Department of Neurology, Neurometabolic Unit, Hospital Sant Joan de Déu y CIBERER, Barcelona.
Department of Rehabilitacién, Unidad de Estimulacion Precoz, Hospital Sant Joan de Déu y CIBERER,
Barcelona. *Medical Genetics and Molecular Service, Hospital Sant Joan de Déu, Barcelona. ‘Seccid
d’Errors Congeénits del Metabolisme-IBC, Servei de Bioquimica i Genetica Molecular, Hospital Clinic,
IDIBAPS, CIBERER, Barcelona. *IRCCS San Raffaele Scientific Institute, San Raffaele Telethon Institute for
Gene Therapy (SR-TIGET), Division of Regenerative Medicine, Stem Cells and Gene Therapy, IRCCS San
Raffaele Scientific Institute, Mildn.
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