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Diagndstico clinico y molecular de las displasias esqueléticas: 12
Jornada de la Unidad Multidisciplinar de Displasias Esqueléticas
(UMDE), Hospital Universitario la Paz

Miércoles 31 de enero 2018, 09:15-17:00

Salon de Actos "Aula Ortiz Vazquez", Hospital Universitario La Paz, Madrid

Esta 12 jornada de la Unidad multidisciplinar de displasias esqueléticas (UMDE) del Hospital La Paz, pretende
hacer una aproximacion global a las displasias esqueléticas y presentar el trabajo realizado por la UMDE. La
jornada se organiza en una primera mitad de ponencias impartidas por los diferentes integrantes de la
Unidad (ver programa) y por la tarde habra una sesion de casos clinicos interactivos en la que habra
oportunidad para que los asistentes presenten casos con o sin diagndstico conocido.

La jornada esta dirigida y abierta a todos los especialistas interesados en displasias esqueléticas (genetistas
clinicos, pediatras, cirujanos, obstetras, patélogos, radidlogos, etc.), y estara acreditada como actividad de
formacion continuada.

No es necesaria la presentacion de casos para asistir a la jornada. El acceso es libre y gratuito pero, por
cuestiones de organizacion y de aforo, os pedimos que confirméis vuestra asistencia enviando un email con

vuestros datos de filiaciéon a umde.hulp@gmail.com.

Presentacidn de casos

Siguiendo la experiencia de jornadas similares, 3-5 minutos son suficientes para presentar un caso y
aproximadamente, la misma cantidad de tiempo para comentarlo y hacer sugerencias diagndsticas. Como
complemento a la presentacién de cada caso, es necesario enviar con antelacién un resumen breve con los
datos clinicos mas relevantes y las pruebas complementarias realizadas.

La fecha limite para el envio de casos es el miércoles 17 de enero (ver las normas de presentacién mas
adelante). Si tenéis casos sin diagndstico para presentar y sobre los que querdis consultar, convendria que
nos los enviaseis unos dias antes de la fecha limite indicada, con el fin de poder estudiarlos con tiempo
suficiente e intentar ofrecer sugerencias diagndsticas. Nos comprometemos a respetar la confidencialidad y
a borrar las fotografias al dia siguiente de la jornada.

Os recordamos que es responsabilidad de la persona que presenta cada caso obtener el consentimiento del
paciente o de sus padres para mostrar las fotografias en la jornada. En cualquier caso, os rogamos
encarecidamente que NO hagais fotografias de los casos con el mévil o con cualquier otro dispositivo (IPad,
etc.).

En la pausa y comida se ofrecera café y un almuerzo ligero a los que previamente hayan confirmado su
asistencia a la jornada. Os invitamos a participar y esperamos que esta 12 Jornada de la UMDE os resulte
muy util y provechosa a todos.

Un saludo cordial,
Fernando Santos Karen Heath

Coordinador de la UMDE Miembro de UMDE
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Normas para la presentacién de casos clinicos

1. Resumen de datos clinicos

Se debera enviar un resumen con los datos clinicos fundamentales de los casos que se quieran presentar
a umde.hulp@gmail.com. Fecha limite: 17 de enero de 2018 (24.00). Maximo: 2 casos por persona. El
resumen, expuesto lo mas telegraficamente posible, debera contener la siguiente informacion:

e Persona que presenta el caso, filiacién y datos de contacto (incluido email)

e Manifestaciones clinicas relevantes, enumeradas en un listado ordenado segun los hallazgos y/o la
evolucion

e Relacion de exploraciones complementarias o estudios realizados
e Indicacion de si el diagndstico es conocido, posiblemente conocido o desconocido

Se entregara una copia de los resimenes a cada uno de los asistentes.

2. Presentacion

Presentacion de diapositivas en PowerPoint, con las siguientes recomendaciones:

e Evitar diapositivas con excesivo texto. Afiadir el texto imprescindible junto a las fotografias
e Presentar fotografias de calidad que muestren los detalles que se quieren ensefiar

e Sise haidentificado una alteracién gendmica en el array-CGH o una variante génica en un estudio de
secuenciacién masiva (NGS), aportar argumentos que apoyen su posible patogenicidad

e Sise trata de un caso sin diagndstico conocido, intentar plantear un diagndstico diferencial

e Sise conocey se ha confirmado el diagndstico, explicar en la discusion posterior qué hallazgos lo
sugirieron o como fue el proceso diagndstico

e Procurar ser lo mas breve, claro y conciso posible

Os rogamos que lleguéis con suficiente antelacion para cargar la presentacidn antes del inicio de la
jornada, o bien enviadla previamente por correo electrénico.
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Ejemplo de resumen de datos clinicos

Nombre, institucién y e-mail de contacto de la persona que presenta el caso

Caso 1l
Nifa de 6 afios. Remitida inicialmente a los 2 afios de edad para estudio de braquidactilia

Primera y Unica hija de padres no consanguineos sin antecedentes familiares de interés.

Embarazo controlado, de curso normal. Parto normal, a término, peso al nacimiento 3200g. Periodo
neonatal: diagndstico de la malformacién de manos y pies consistente en desviacidn cubital de los dedos y
acortamiento del 22 dedo, pulgar adducto, falange delta en primeros dedos de los pies. Seguimiento
ortopédico. No otros problemas médicos de relevancia, crecimiento y desarrollo psicomotor dentro de la
normalidad.

Exploracion fisica:

Talla en percentil 10, perimetro cefdlico en percentil 25. Proporciones corporales normales, piel atépica.
Craneofacial: rasgos faciales sutilmente particulares (cejas perfiladas, sinofridia, ojos un poco hundidos.)
Térax y abdomen normales. Extremidades: pulgares adductos, acortamiento del 22 dedo. 52 con
clinodactilia. Halluces con desviacion externa. Neurolégico adecuado para su edad.

Estudios complementarios: Estudios radiolégicos, cariotipo, array-CGH (60K), panel de secuenciacion masiva.

Diagndstico: CONOCIDO



