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El papel de la metilacion del ADN
en el diagnéstico genético

7 mayo, 2027

ICA HUMANA,

de la ASOCIACION ESPANOLA de GENETICA HUMA PSRl ks, Bilbao

Desde el comité organizador tenemos el placer de invitarte a la XVII Jornada de la AEGH, que
celebraremos el 7 de mayo de 2027 en el Palacio Euskalduna de Bilbao. Queremos dedicar este
encuentro a una capa del genoma que no cambia una sola letra del ADN y que, sin embargo, decide
si un gen se expresa o calla: la metilacién, convertida hoy en una de las herramientas mas reveladoras
del diagnéstico genético. Pretendemos aunar a clinicos, investigadores y pacientes para explorar, de
la mano de quienes la aplican cada dia, cémo leer esta informacion epigenética que estd cambiando

la forma de diagnosticar, clasificar y comprender la enfermedad.

A lo largo de la jornada abordaremos, en primer lugar, los retos diagnésticos de las enfermedades de
impronta, desde los clasicos sindromes de Prader-Willi y Angelman hasta los méas recientes de Kagami-
Ogata o Mulchandani-Bhoj-Conlin, y como el andlisis de metilaciéon permite resolver casos que la
secuenciacion convencional deja sin respuesta. Daremos paso después a las epifirmas, ese nuevo
lenguaje de los sindromes mendelianos que, a través de patrones especificos de metilacién, esta
permitiendo confirmar diagndsticos, reclasificar variantes de significado incierto y anticipar el fenotipo
con una precision inédita hasta ahora. Y cerraremos la jornada mirando mas allad del diagnéstico
puntual, con una reflexion sobre el papel de la metilacién en la salud a largo plazo: su valor como
registro dindmico de la exposicion ambiental, del envejecimiento biolégico y del riesgo de

enfermedad a lo largo de la vida, y su potencial como biomarcador en la practica clinica del futuro.

Bilbao y el Palacio Euskalduna nos abren sus puertas para un encuentro entre los profesionales de la
genética clinica pensado para el debate, el intercambio de conocimiento y la puesta en comun de los
avances en el papel de la metilacién del ADN en el diagnostico genético. Nos haria mucha ilusion

contar contigo el 7 de mayo, para descubrir hasta dénde nos lleva leer lo que el ADN no cambia, pero

si decide.
El Comité Organizador de la Jornada AEGH 2027
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COMITES

Dra. Guiomar Pérez de Nanclares Leal,
investigadora en el Hospital Universitario de
Cruces, IIS Biobizkaia, Cruces-Barakaldo.

Dra. Ana Belén de la Hoz Rastrollo, plataforma
de genética y genémica del IIS Biobizkaia, Cruces-
Barakaldo.

Dra. Arrate Pereda Aguirre, facultativo del
Laboratorio Tejidos del Centro Vasco de
Transfusion y Tejidos Humanos, Galdakao.

Dra. Beatriz Barreia Oceja, facultativo de la
Unidad de Genética del Hospital Universitario de
Basurto, Bilbao.

Dra. Blanca Gener Querol, jefa de Servicio de
Genética del Hospital Universitario de Cruces,
Cruces-Barakaldo.

Dra. Cristina Martinez-Bouzas, facultativo del
Servicio de Genética del Hospital Universitario de
Cruces, Cruces-Barakaldo.

Dra. Esther Sarasola Diez, investigadora en el
Hospital Universitario de Cruces, IIS Biobizkaia,
Cruces-Barakaldo.

Dra. Hiart Maortua Olabe, facultativo del
Servicio de Genética del Hospital Universitario de
Cruces, Cruces-Barakaldo.

Dra. Intza Garin Elkoro, facultativo del Servicio
de Genética del Hospital Universitario de Cruces,
Cruces-Barakaldo.

Dra. Iratxe Huerta Bengoa, facultativo del
Servicio de Genética del Hospital Universitario de
Cruces, Cruces-Barakaldo.

Dra. Isabel Llano Rivas, facultativo especialista
en Genética Médica del Servicio de Genética del
Hospital  Universitario de Cruces, Cruces-
Barakaldo.
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Dra. Laura Garcia Naveda, facultativo del
Servicio de Genética del Hospital Universitario de
Cruces, Cruces-Barakaldo.

Dra. Maria Garcia Barcina, jefa de la Unidad de

Genética del Hospital Universitario de Basurto,
Bilbao.

Belén Pérez Gonzélez. Centro de Biologia

Molecular. Universidad Auténoma de Madrid.
(Madrid).

Miguel Angel Moreno Pelayo. Servicio de

Genética. Hospital Universitario Ramoén y Cajal-
IRYCIS-CIBERER (Madrid).

Conxi Lazaro Garcia. Instituto Cataldn de
Oncologia, IDIBELL (Barcelona).

Elena Vallespin Garcia. Instituto de Genética
Médica y Molecular (INGEMM), IdiPAZ. Hospital
Universitario La Paz (Madrid).

Miguel del Campo Casanelles. Servicio del
Area de Genética clinica y Molecular. Hospital
Universitario Vall d'Hebron (Barcelona).

Judit Garcia Villoria. Hospital Clinic de Barcelona
(Barcelona).

Julio Rodriguez Lépez. Laboratorio de
Diagnostico Genético en la Fundacién Publica

Galega de Medicina Xendémica (A Coruna).

Karen Heath. Instituto de Genética Médica y
Molecular (INGEMM), IdiPAZ. Hospital
Universitario La Paz (Madrid).
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PROGRAMA

09:00-09:30 Registro y bienvenida
09:30-10:00 Inauguracién

10:00-11:15 SESION I: enfermedades de impronta
Moderan: Esther Sarasola Diez y Arrate Pereda Aguirre

10:00 The imprint decoded: basics and causes of imprinting disorders.
Thomas Eggermann. Leitung Molekulare Diagnostik. Universitatsklinikum Aachen.
Center for Human Genetics and Genomic Medicine, Aachen,Germany

10:45 Enfermedades de impronta: herramientas diagnésticas, de lo clasico a lo
emergente

Guiomar Pérez de Nanclares. Hospital Universitario de Cruces, Instituto de
Investigacién Sanitaria Biobizkaia, Cruces-Barakaldo.

11:15-11:45 Pausa café

11:45-13:30 SESION II: Epifirmas
Moderan: Lide Alafna Rodrigo y Karen Heath
11:45 Metilacién y clasificaciéon de tumores

Cinzia Lavarino. Laboratori de Oncologia Molecular, Hospital Sant Joan de Déu
Barcelona

12:15 Episignatures: From VUS Resolution to first-line diagnosis
Bekim Sadikovic. London Health Sciences Research Institute, Western University
Department of Pathology & Laboratory Medicine, EpiSign Inc., London ON, CA

13:00 Identificacion de nuevas epifirmas y su utilidad en el diagnéstico genético
Jair Tenorio. Instituto de Genética Médica y Molecular INGEMM) , IdiPaz, Hospital
Universitario La Paz. Centro de Investigacion Biomédica en Red de Enfermedades
Raras (CIBERER). European Reference Network (ERN), Ithaca, Brussels. Belgium

13:30-14:30 Comunicaciones Orales
14:30-15:30 Comida y visita a posters

15:30-16:30 Asamblea y espacio asociativo AEGH
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16:30-18:00 SESION IIl: Metilacién e impacto en salud a largo plazo
Moderan: Maria Garcia Barcina y Laura Garcia Naveda

16:30 Epigenoma de la placenta y su implicacién en salud
Nora Fernandez Jiménez. Universidad del Pais vasco (EHU), Instituto de Investigacion
Sanitaria Biobizkaia

17:00 EVOFLUx: metilacién como marcador de evolucién de céncer
José Ignacio Martin-Subero. IDIBAPS-ICREA, Barcelona

17:30 Epigenética y envejecimiento

José Luis Garcia-Giménez. Dept. Fisiologia. Facultat de Medicina i Odontologia.
Universitat de Valéncia. Centro de Investigacién Biomédica en Red (Enfermedades
Raras)-ISCIII. Instituto de Investigacién Sanitaria INCLIVA

18:00 Clausura
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COMUNICACIONES

Fechas clave:
Fin de envio de resimenes: 5 de marzo de 2027

Evaluacién: del 12 al 26 de marzo

Notificacion aceptacion rechazo: 2 de abril (1 semana antes del deadline de las inscripciones
tempranas 09/04/2027)

Normas de envio

Se podra presentar Unicamente como primer firmante (y presentador/a del trabajo) un resumen por
persona inscrita, y la tematica debe ser sobre enfermedades de impronta, epifirmas y/o metilacion
del ADN vy salud.
El idioma de presentacién de los trabajos cientificos sera en castellano.
La fecha limite para el envio de los resimenes seré el 5 de marzo de 2027 y se realizara a través del
sistema online.
Los trabajos cientificos deberan estar estructurados en:

e 01. Introduccion y Objetivos: Breve introduccién indicando el propésito del estudio.

e 02. Métodos: Descripcién concisa de los métodos utilizados

e 03. Resultados: Resumen de los resultados obtenidos
e 04. Conclusiones: Basadas en los resultados obtenidos

La extension maxima del resumen seré de 300 palabras excluyendo titulo y autores.

Utilice el menor nimero posible de abreviaturas. Todo el contenido y descripciones son

responsabilidad de los autores.

Se debe indicar el nombre y apellido(s) de cada autor, e indicar el autor presentador de la

comunicacion. Cada autor deberd ser identificado con su centro de trabajo.

Se seleccionaran 6 resimenes para comunicacién oral durante la Jornada. Habré posters

digitales.

Todos los resimenes recibidos seran evaluados por los miembros del Comité Cientifico. Se

notificara por correo electrénico la aceptacion o rechazo de su comunicacion.

Se informara con suficiente antelacién del dia y hora de presentacion para las comunicaciones

orales, asi como su duracion.

IMPORTANTE: Les recordamos que para presentar la comunicacién debe estar inscrito de forma

presencial al congreso antes del 9 de abril de 2027. Se admite Gnicamente 1 resumen por E
persona inscrita. H
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INFORMACION GENERAL

FECHA
7 de mayo de 2027

SEDE

Palacio Euskalduna
Abandoibarra Etorb., 4, Abando
48011 Bilbao, Bizkaia

INSCRIPCIONES

Hasta el A partir del
CLIOTES PE INSERIFEIRN 9/04/2027 Q| 10/04/2027

JUNIOR 40 € 100 €
NO SOCIOS 120 € 180 €
SOCIOS 80 € 120 €
VIRTUAL (Oyente) 60 € 80 €
ASOCIACIONES DE PACIENTES VIRTUAL (Oyente) 40 € 100 €

La cuota de inscripcion (excepto la virtual) incluye la asistencia a la Jornada, documentacién, cafés 'y
comida de trabajo. 21% IVA incluido.
Las inscripciones pueden formalizarse online a través de la web de la Jornada.

COMUNICACIONES

Se podran presentar resimenes hasta el 5 de marzo de 2027 a través de la web de la Jornada.

ACREDITACION

Solicitada la acreditacién por la Comisién de Formacion Continuada del Sistema Nacional de Salud.

SECRETARIA TECNICA

‘GEYSECO.es

GESTION DE CONGRESOS Y SOCIEDADES
Tel +34 932212242

jornadaAEGH®@geyseco.es E
) SECRETARIA TECNICA Asociacion Espafiola
E gﬁlﬁ%&%ﬁm TEL +34 93 221 2242 - www.geyseco.es/genetica27 - jornadaAEGH@geyseco.es ~ de Genética Humana



