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INTRODUCCION

El Servicio de Neonatologia del Hospital Clinico Universitario de Santiago de
Compostela (CHUS) presta servicios asistenciales y sanitarios a los neonatos y a los
pacientes metabdlicos del area y como referencia a los pacientes neonatos del area de
Pontevedra, para hipotermia terapéutica a los neonatos del area Norte y Centro de
Galicia y en enfermedades metabdlicas hereditarias a los neonatos y nifios hasta 18 afios
de la Comunidad Auténoma de Galicia y de otros comunidades (CSUR), siendo
referencia también a nivel europeo. El Laboratorio de Metabolopatias estd también

integrado en el Servicio.

Es considerado tradicionalmente un Servicio de nivel I11B, pero al realizar cirugia del
ductus en la UCI Neonatal y haber implementado a finales de 2018 la oxigenacion por
membrana extracorpdrea (ECMOQO) neonatal pasa a nivel I1IC, de la maxima complejidad

segun los estandares de la Sociedad Espafiola de Neonatologia.

El Servicio se ajusta, en funcién de nuestro nivel de maxima complejidad asistencial, a
los estandares y recomendaciones de calidad que publicé el Ministerio de Sanidad,
Servicios Sociales e lgualdad para las Unidades/Servicios Asistenciales de
Neonatologia el afio 2014 y que de forma general, en su resumen ejecutivo, las define
asi “La Unidad/Servicio Asistencial de Neonatologia (en adelante, UNeo) es una
organizacion de profesionales sanitarios, ubicada en el hospital, que ofrece asistencia
multidisciplinar, cumpliendo unos requisitos funcionales, estructurales y organizativos,
de forma que garantiza las condiciones de seguridad, calidad y eficiencia adecuadas
para atender las necesidades sanitarias asistenciales de los neonatos. Los procesos
asistenciales atendidos por la UNeo dependen de la complejidad del centro y pueden
incluir los siguientes: ¢ La atencidon prenatal y perinatal en colaboraciéon con otros
especialistas, especialmente obstetras. ¢ La asistencia al recién nacido en el parto. « La
atencion al recién nacido que permanece con su madre en la maternidad. * La asistencia
al recién nacido hospitalizado en sala de cuidados intensivos, cuidados intermedios,
cuidados especiales o sala de observacion o corta estancia. ¢ La atencioén en consulta de
seguimiento, del recién nacido de riesgo. * La atencion en consulta de apoyo a la
lactancia en situaciones dificiles.” (Unidades de Neonatologia: Estandares vy
recomendaciones de calidad. MSSSI, Madrid 2014, pags. 1-177 NIPO: 680-14-147-2

http://publicacionesoficiales.boe.es).
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1. ESTRUCTURA FISICA

Actualmente se distribuye en:
= Area de Hospitalizacion Neonatal, en la 12 Planta
En ella se localizan:
a) la Unidad de Cuidados Intensivos Neonatales (UCIN) con 9 puestos

b) la Unidad de Cuidados Intermedios de alta complejidad con 10 puestos (pudiendo
reconvertirse por demanda asistencial ocasionalmente a puestos de UCIN)

c) una zona de aislamiento con 4 puestos

d) la Unidad de Cuidados Intermedios General con 13 puestos (ampliables

frecuentemente).

En la misma planta se encuentran: el &rea de recepcion para padres y familiares, la
secretaria, el despacho de la supervisora, salas de trabajo/despachos médicos,
despacho para informacion medica, lactario, Banco de leche materna donada y
unidad de biberoneria, sala de padres y area de almacenes. Las sesiones se celebran
en el aula clinica de pediatria anexa al area de Hospitalizacion.

= Area de Atencion Neonatal, en la Planta de Maternidad, en la 22 Planta

En la planta de Obstetricia, ademas de las cunas del recién nacido con la madre, se
dispone de una sala para exploracion y realizacion de procedimientos a los RN y un

cubiculo para las exploraciones ecogréaficas.
= Area de Reanimacién Neonatal, en el Paritorio, en la Planta 0

En los quir6fanos de Obstetricia y en las salas de partos existe un area con equipos
de reanimacion neonatal e incubadora de transporte para la asistencia inicial y
reanimacion y/o estabilizacion del RN al nacimiento. En una de las salas de partos se

dispone una cuna térmica en el propio paritorio.
= Area de Consulta de Seguimiento Neonatal, en la Planta 1

Ubicada en la 12 Planta del Pabell6n de Consultas Externas, donde se lleva a cabo el
programa de seguimiento de los grandes prematuros hasta los 7 afios de edad y de

otros neonatos con patologia cronica.
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Sefalar de forma especial la atencion prenatal y perinatal que se lleva a cabo en

mujeres embarazadas en colaboracion con el Servicio de Obstetricia.

= Area de Consulta de alta resolucion de Enfermedades Metabélicas Congénitas, en

la Planta 1

Ubicada en la 12 Planta del Pabellon de Consultas con 2 salas para atencion médica y

para educacion y seguimiento nutricional y dietético.
= Hospital de Dia y Area de Hospitalizacion General Metabélica

En el campo de las Enfermedades Metabdlicas Congénitas, las pruebas funcionales,
biopsias cutaneas y la administracion de tratamientos enzimaticos sustitutivos
semanales u otros que precisen especial monitorizacion ambulatoria, se realizan en el
Hospital de Dia Pediatrico, ubicado en la 12 Planta de la zona de Consultas, que es

compartido con otros pacientes pediatricos que precisen en él su atencion.

Otra de las actividades que se desarrolla es la atencion directa de pacientes
ingresados, en coordinacion con el/los pediatras de planta y de la UCI pediatrica.

= Unidad de Diagnostico y Tratamiento de Enfermedades Metabdlicas Congeénitas
(UDYTEMCs). Laboratorio de Metabolopatias

Integrado en el Servicio orgénica y funcionalmente, realiza el cribado endocrino-
metabdlico neonatal de todos los nacidos en Galicia, el diagndstico bioquimico y
genético y los controles bioquimicos de seguimiento y de tratamiento de un amplio
namero de enfermos metabdlicos que se controlan en la Unidad y da respuesta en un
maximo de 24 horas a peticiones urgentes todos los dias (7/7), incluido festivos y

fines de semana.

1.1. CAMBIOS EN 2019 EN ESTRUCTURA FISICA:

= En la 12 Planta de Hospitalizacion Neonatal acondicionamiento del Area comin de
acceso a UCI Neonatal y a Cuidados Intermedios, con documentos a la vista de

hojas de informacion para padres y de encuestas de satisfaccion.

= Creacion en la 22 Planta de Maternidad de una Sala para Lactario y Talleres de

Lactancia Materna
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2. RECURSOS HUMANOS

El Servicio esta formado actualmente por:
= un Jefe de Servicio: M? Luz Couce Pico

= 6 adjuntos dedicados a la Hospitalizacion y Consulta de Neonatologia (4 en
Hospitalizacion, 1 en Maternidad y 1 en Consulta de Seguimiento Neonatal) y 1 con

contrato de guardias que presta también asistencia en Neonatologia. Son:
- Ana M@ Bafia Soto

- Maria José Fernandez Seara

- Olalla Lépez Suarez

- Alejandro Pérez Mufiuzuri

- Adela Urisarri Ruiz de Cortazar

- Natalia Mandia Rodriguez, con contrato de guardias

- Marta Lojo Rodriguez

- Carolina Lopez Sanguos, becaria, cubre asistencia cuando la Dra Urisarri va a
Nefrologia Pediétrica.

= 2 adjuntos para Enfermedades metabodlicas (uno de ellos con contrato de guardias e
intensificacion de la Dra. Couce durante 6 meses). Son: Paula Sanchez Pintos y M?

José de Castro Lopez.

= 1 supervisora de enfermeria, 27 enfermeras/os, 16 auxiliares de enfermeria, otros 3
técnicos/auxiliares de enfermeria para el Banco de Leche, 1 secretaria. En el area de

Consulta 1 enfermera.
= Matrona en el Banco de Leche Humana donada: 1
= Psicéloga Clinica: 1 (compartida con el Servicio de Pediatria)
= Trabajadora Social 1 (es de toda el area pediéatrica)

= El personal del Laboratorio de Metabolopatias estd formado por 1 facultativo
coordinador (José Cocho), 5 facultativos (Cristobal Colén, M2 Dolores Bdveda,
Daisy Castifieiras, Javier Iglesias, Emiliano G. Vioque), 5 técnicos de laboratorio y 2

auxiliares administrativos.
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Las guardias de presencia fisica de acuerdo a las recomendaciones de un Servicio de

Neonatologia de nivel Il son realizadas por personal con formacion especifica neonatal,

cubriéndolas desde nuestro Servicio integramente. A esta columna se sumé un Pediatra

que esta de adjunto en Cardiologia pediatrica y tiene formacion neonatal.

2.1. CAMBIOS EN 2019 EN RECURSOS HUMANOS

3.

La baja maternal de Marta Lojo Rodriguez fue cubierta por Natalia Mandia

Rodriguez, estando asi con contrato ordinario y guardias.

Carolina Lopez Sanguos finaliza el 31 de diciembre su Beca Rio Hortega y va a
pasar a inicio de 2020 a contrato de guardias o bien a una intensificacion.

Emiliano G. Vioque se incorporo en enero con contrato al 50%.

RECURSOS MATERIALES

El Servicio dispone de material inventariable para su nivel de complejidad:

material de soporte respiratorio invasivo y no invasivo (CPAP, BIPAP, de

ventilacion convencional y VAFO, terapia con 6xido nitrico,
de depuracion extrarrenal (dialisis peritoneal, hemodiafiltracion)
Rx portatil, ecdgrafos

Equipos analiticos para pruebas de diagnostico en el punto de atencién al paciente
neonatal (Point-of-Care Testing-POCT) MSSI 2013 (determinacion de gases, pH,

electrolitos, bilirrubina, acido lactico...).

Destacar la completa monitorizacidon neuroldgica en la UCIN, muy importante en el
control del neurodesarrollo del neonato, con monitor de funcion cerebral CFM6000
(1), EEG continuo de doble canal con almacenamiento automatico en central (1),
sistema de saturacion regional de oxigeno cerebral y somatica por espectroscopia
cercana al infrarrojo (INVOS, 7 monitores) y monitorizacion del indice biespectral-
BIS (2 monitores). Gran parte de este material fue obtenido con fondos de

investigacion generados por el Servicio.

Es una Unidad Neonatal con cuidados centrados en el desarrollo y la familia, por lo
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que implementamos dentro de las escasas posibilidades fisicas de una pequefia sala
para uso de las familias. Habitaciones de acogida para las familias (gestionadas a
través de la Fundacion Andrea). Escuela para padres (en conexion con Asociaciones
de Familias: AGAPREM - Asociacion Gallega de Familias de Prematuros;
ASFEGA-Asociacion Gallega de PKU y OTM).

3.1. CAMBIOS EN 2019 EN RECURSOS MATERIALES

= Se aumentaron los recursos con 1 incubadora de transporte, permitiendo que la
incubadora actual de transporte pase a paritorio y poder tener asi transporte con

ventilacion mecénica invasiva incorporada si fuera necesario.
= 2 lamparas de fototerapia led con luz fria que fueron reemplazadas por 2 antiguas
= Renovacion de impresoras

= 1 Espectrometro de Masas en Tandem de triple cuadrupolo 4500 para el
Laboratorio de Metabolopatias

4. CARTERA DE SERVICIOS

LOS PRINCIPALES PROCESOS ATENDIDOS SON:

= Area de Maternidad
Seguimiento perinatal de fetos con patologia

Asistencia a todo recién nacido, con y sin patologia con control diario, y hasta el
alta, de los recién nacidos durante su estancia en el Area de Maternidad sea cual
sea el motivo: exploracion fisica, valoracion de riesgos, inicio de tolerancia
alimenticia y patologias susceptibles de control ambulatorio que seguiran siendo
controladas en Consulta externa al alta/Pediatra de Atencion primaria segun el

caso. Control de temperatura y medio ambiente. Cuidados de la piel y ombligo.
Instrucciones y aprendizaje a madres con poca experiencia en el cuidado del RN.

Generacion de Historia Clinica especifica de esta area: registro de historia

obstétrica y familiar, exploracion fisica, pruebas realizadas y seguimiento

Programa y talleres de induccién y mantenimiento de la lactancia materna.
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= Programa de alta en maternidad incluidos los fines de semana y festivos.

= Seguimiento, diagndstico y tratamiento si precisa de los recién nacidos con
patologia menor: pretérmino de 35 y 36 semanas de edad gestacional, bajo peso,

riesgo infeccioso, hijo de madre diabética, etc. que estén estables.

= Control y seguimiento del RN con factores de riesgo: infeccioso, metabdlico,

genético, etc.
= Programa de deteccion de alteraciones endocrino-metabolicas.
= Programa de deteccion precoz de hipoacusia.
= Cribado ecogréfico de principales alteraciones cerebrales y renales
Paritorios y Quirdfanos

Reanimacion cardiopulmonar del recién nacido, leve o cardiopulmonar avanzada,
segun las recomendaciones ILCOR 2015, y adaptacién por el grupo RCP de la
SENeo. Con especial cuidado a las situaciones de:

= Gran pretérmino
= Encefalopatia hipoxico-isquémica
= Shock obsteétrico
= Bajo peso
= Madre afecta de hipertension y sus complicaciones
= Sindrome de aspiracion meconial
= Malformaciones congénitas
= Parto mdltiple
= Fertilizacion in vitro
= Trauma obstétrico
= Dilemas éticos
Trasporte intrahospitalario:
= A planta de maternidad junto con su madre

= A hospitalizacion de Neonatologia: en incubadora de transporte
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Observacion postparto-cesarea:

Contacto piel con piel en el contexto del parto minimamente medicalizado.
Control y prevencion de la hipoglucemia.

Observacion tras el nacimiento junto a su madre, con la filosofia del programa

canguro.

Prevencion de la oftalmoplejia y de la enfermedad hemorragica.

= Area de Hospitalizacion: Unidad de Cuidados Intensivos Neonatales- Unidad de

Cuidados Intermedios

El listado de procesos que pueden ser atendidos abarca, excepto el posoperatorio de

la cirugia cardiaca compleja (por no estar implantada ésta en nuestro Centro),

cualquier tipo de patologia que pueda presentar el recién nacido (alguna de ella

puede no ser susceptible de ingreso hospitalario) y que por grupos podriamos

sefialar:

= Recién nacidos pretérminos de 24 o mas semanas de edad gestacional, o por

debajo de esta edad segun los signos clinicos de vitalidad. Por debajo de las 23-24

semanas de EG no se interviene activamente en el periodo inicial.

- Patologia del RN que sufre un proceso infeccioso virico:

Infecciones  Congénitas:  Citomegalovirus. Rubeola. Virus de la
inmunodeficiencia Humana (HIV). Parvovirus cepa B19.

Infecciones Perinatales: Virus del Herpes Simple (VHS). Virus de la Varicela-
Zoster (VVZ). Hepatitis (VHA, VHB, VHC, VHD, VHE). Enterovirus
(Coxsackievirus A, Coxsackievirus B, Echovirus y poliovirus). Virus

respiratorio sincitial (VRS).etc.

= Patologia del RN con procesos infecciosos (bacterianos, fangicos, parasitarios).

>

>

>

Sepsis (precoz y tardia) y Meningitis bacterianas.
Infecciones micoticas: Candidiasis mucocutanea, Candidiasis diseminada.

Tuberculosis. Sifilis. Toxoplasmosis.

= Patologia del RN hijo de madre adicta a drogas.
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Patologia derivada de la Hiperbilirrubinemia neonatal, y tratamiento con
fototerapia simple o doble o por exanguinotransfusion

Patologias derivadas de las enfermedades respiratorias.
» Enfermedad de la Membrana Hialina.

» Neumonia congénita

» Neumonia asociada a la ventilacion.

» Sindromes aspirativos, por meconio o alimento.

» Escapes aéreos: neumotorax, enfisema intersticial pulmonar, neumomediastino

y neumopericardio,
»  Taquipnea persistente del Recién Nacido.

»Malformaciones de aparato respiratorio: hernias diafragmaticas, anomalias de

la laringe y cuerdas vocales.
» Hipertension pulmonar persistente del recién nacido.
» Hemorragias pulmonares.
» Displasia broncopulmonar.
»  Sindrome apneico-bradicardico.
» Hipoplasia pulmonar.
» Bronquiolitis.
Patologia del RN con Shock de cualquier etiologia

Patologias derivadas de las enfermedades cardiacas: tanto cardiopatias congénitas,
como arritmias cardiacas. Algunas de ellas pueden ser susceptibles de derivacién

a Unidad de Referencia. Las més frecuentes son:
» Transposicion de los grandes vasos.

»  Tetralogia de Fallot.

» Coartacién aortica.

» Sindrome de ventriculo izquierdo hipoplasico

»  Comunicacion interventricular.

10
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» Ductus arterioso persistente.

» Truncus arterioso.

> Atresia o estenosis pulmonar.

» Drenaje venoso anémalo.

» Anomalias coronarias.

»  Taquicardias paroxisticas supraventriculares.

» Anomalias de las valvulas adrtica, mitral o tricuspide, etc.
Patologias asociadas al RN con enfermedades digestivas/hepaticas
» Enterocolitis necrosante.

» Desnutricion intra o extradtero.

> Intolerancias alimenticias.

» Reflujo gastroesoféagico.

» Alimentacion del nifio con intestino corto postquirdrgico.
»Malformaciones gastrointestinales

> Insuficiencia hepatica

Patologias derivadas del RN con enfermedades hematol6gicas
» Coagulopatias.

, Anemia aguda del recién nacido connatal y postnatal.
»Hidrops inmune y no inmune.

» Trombocitopenias.

» Poliglobulia.

» Trombosis arteriales y venosas, periféericas y centrales.
Patologias derivadas del RN con enfermedades metabdlicas.
» Metabolismo de la glucosa.

» Metabolismo del calcio.

» Metabolismo del magnesio.

11
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» Errores Congénitos del Metabolismo.

Patologias del RN con enfermedades neuroldgicas.

» Encefalopatia hipoxico-isquémica

» Sindrome convulsivo del RN.

» Trombosis, Hemorragia intracraneal, en sus diferentes localizaciones y grados
»Malformaciones cerebrales y del tubo neural.

» Encefalopatia multiquistica cerebral.

Patologia endocrinoldgica.

» Hipo, hipertiroidismo

» Hiperplasia adrenal

» Afectacidn hipofisaria

Patologias derivadas del RN con enfermedades renales y del tracto urinario
> Insuficiencia renal aguda y cronica.

» Trombosis arterial y venosa renal.

> Nefrocalcinosis.

» Enfermedad poliquistica renal.

»Acidosis tubular renal.

> Infeccion del tracto urinario.

» Patologias quirdrgicas del RN. Atencion pre y post operatoria de

malformaciones complejas
» Atresia de coanas.
»  Atresia esofégica con o sin fistula.
»Hernia diafragmatica congénita.
» Enfisema lobar congénito.
» Malformacion adenomatosa quistica del pulmon.

» Perforacion gastrica, del diverticulo de Meckel o apéndice perforado.

12
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> Ano imperforado.

» Péncreas anular.

» Atresias 0 estenosis intestinales

. [leo meconial

> Volvulos y malrotaciones intestinales.
»Megacolon congeénito.

> Hernia umbilical e inguinal.

» Perforaciones intestinales de origen diverso.
» Enterocolitis necrosante quirdrgica (perforacion intestinal)
> Invaginacion intestinal.

» Enfermedad de Hirschsprung.

» Onfalocele y gastrosquisis.

» Tumores abdominales, teratomas, tumor de Wilms, neuroblastomas,

hemangiomas, linfangiomas, hepatoblastomas, hepatomas,

nefromas, etc.
»Lesion o fractura de drganos sélidos abdominales.
» Patologia neuroquirargica y de otros sistemas.
Anomalias genitourinarias.
» Criptorquidia
» Extrofia vesical y extrofia cloacal.
» Hidrometrocolpos.
» Malformaciones de los genitales.
Patologias del RN con problemas traumatologicos u ortopédicos
»  Fractura de clavicula.
» Luxacion congénita de cadera.

» Torticolis.

13

hamartomas,
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»  Polidactilia.
»Malformaciones de la columna vertebral.
» Genu recurvatum.
» Deformidades de los pies.
»  Fractura de extremidades, obstétrica o de otra causa.
= Patologias derivadas de las malformaciones maxilofaciales
» S. de Pierre Robin.
- Patologias derivadas de problemas auditivos
» Malformacion del pabell6on auditivo.
» Ausencia de conducto auditivo.
» Cribado universal de potenciales evocados.
= Patologias derivadas de trastornos oftalmolégicos
» Control y tratamiento si procede de la retinopatia de la prematuridad.
= Recién nacidos en riesgo social
= Consulta de Seguimiento Neonatal

Con dedicacion preferente al seguimiento neonatal y neurodesarrollo. Incluye las

actividades y programas de:

= Programa de seguimiento a menores de 1500 gr y <32 semanas hasta los 7 afios de
edad.

= Programa de seguimiento de pacientes con depresion perinatal y riesgo de

alteraciones del neurodesarrollo.
= Programa de seguimiento de infecciones congénitas neonatales
= Dismorfologia con seguimiento de malformaciones congenitas y cromosomopatias
= Programa de prevencion de la infeccion por VRS
= Deteccidn y seguimiento inicial de hipoacusia congénita (compartido con S. ORL)

= Seguimiento de ROP o problemas oftalmoldgicos (compartido con S. Oftalmologia)

14
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= Consulta de seguimiento Metabolico/ Hospital de dia/Hospitalizacion /Area de

Urgencias

1. Diagndstico de todas las enfermedades metabdlicas hereditarias.

2. Diagnéstico y terapia urgente, por la sincronizacion con el Laboratorio de
Metabolopatias (integrado funcionalmente en la Unidad) y el Servicio de
Farmacia Hospitalaria.

3. Administracion tanto a nivel de farmacos convencionales como de farmacos
experimentales/intervenciones no  farmacoldgicas  (ensayos  clinicos
comerciales).

4. Tratamiento dietético optimizado para cada paciente (organizador dietético
metabolico de disefio propio).

5. Tratamiento integral y multidisciplinar al paciente metabdlico

6. e-consulta para los pediatras del area.

= Banco de leche humana donada

Proporciona leche materna donada a todos los recién nacidos de riesgo susceptibles de

beneficiarse de ella de nuestro Centro, del Complejo Hospitalario Universitario de A

Corufia y del Complejo Universitario de Ferrol y en breve del Complejo Universitario

de Lugo, encargandonos de su distribucion y control.

PROCEDIMIENTOS Y TECNICAS EN RECIEN NACIDOS

Los procedimientos y técnicas a realizar en el RN requieren conocimiento y habilidad

para su realizacion correcta y asi evitar al maximo las complicaciones que se pueden

derivar.

Canalizacion de via venosa central: umbilical/femoral/yugular/epicutaneo.
Canalizacién de via venosa periférica.
Canalizacion de arteria umbilical

Administracion de surfactante en pacientes ventilados, o mediante técnica
INSURE o por LISA
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Sondaje nasogastrico/sondaje umbilical

Intubacion endotraqueal

Puncion lumbar

Puncion suprapubica

Puncion en valvulas de derivacién ventriculo peritoneal
Pericardiocentesis

Toracocentesis e insercion de drenaje toracico

Paracentesis abdominal

Exanguinotransfusion total o parcial
Hemofiltracion/Hemodiafiltracion arterio-venosa o veno-venosa
Diaélisis peritoneal

Recogida de muestras bioldgicas para cultivos

Ecografia cerebral, abdominal /pulmonar /cardiaca,toracica
Evaluacion auditiva

Examen de fondo de ojo. Control del desarrollo de retinopatia de la prematuridad

(ROP) mediante determinaciones seriadas de IGF1

Anestesia y analgesia en el recién nacido: la pueden precisar los pacientes
ventilados y casi todos los pacientes postquirdrgicos, para realizar técnicas
invasivas, ademas de en las intervenciones quirdrgicas que se realizan en la
Unidad.

Técnicas de ventilacion mecanica:
v Ventilacion mecénica no invasiva:
» CPAP-nasal
» BIPAP nasal
»  Gafas de alto flujo
» SIMV nasal

v Ventilacion mecanica convencional:
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»Modos sincronizados y mandatario
» Ventilacién con garantia de volumen
» Ventilacion con presion de soporte
v Ventilacion de alta frecuencia oscilatoria
v Uso del 6xido nitrico inhalado
Nutricion enteral y parenteral.

= Monitorizacion de la  funcién cerebral:  monitorizacion  saturacion
somatica/cerebral, monitorizacion con electroencefalografia integrada por

amplitud (EEGa), monitorizacion indice biespectral (BIS).
Termoneutralidad
= Hipotermia terapéutica en el paciente con encefalopatia hipoxico-isquémica.

= Cuidados de NiDCAP en el RN pretérmino

4.1. CAMBIOS EN 2019 EN CARTERA DE SERVICIOS

= Se ampli6 a Lugo el Banco de leche humana donada, pendiente de inicio del envio

de leche humana donada.

= Sesién matinal diaria con enfermeria, ello ha permitido que se realicen los Cuidados

centrados en el Desarrollo y la Familia también en las horas de pase de visita

= Intervencidn quirdrgica en casos muy especiales también por parte del Servicio de

Cirugia Pediatrica en grandes prematuros en la propia UCI Neonatal

5. AREA DE ATENCION

El Servicio tiene dilatada experiencia en la atencion, cuidado y manejo de patologias de
elevada complejidad. Atendio directamente 2090 neonatos en el area en 2019, frente a
2.183 neonatos en 2018 y a 2.618 partos en el Hospital Clinico en 2016 y es referencia
para el Hospital da Barbanza (262 en 2019, 330 en 2018; 378 partos en 2016), Hospital
HM La Rosaleda (282 en 2019, 324 en 2018; 400 partos en 2016), Gerencia Integrada
de Hospitales de Pontevedra y Salnés (1813 en 2018 en Pontevedra; 2143 partos en
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2016 en Pontevedra y Salnés). Atencidn de pacientes de alta complejidad de otras areas

en particular enfermedades metabolicas, depresion perinatal grave.

El Area Metab6lica como ya hemos reflejado es referencia CSUR vy recibe las sospechas
diagnosticas y diagndsticos de la comunidad, siéndole remitidos en 2019 7 pacientes de

otras Comunidades y Paises.

6. INDICADORES ASISTENCIALES

= TOTAL DE NACIMIENTOS: en 2019: 2095  en 2018: 2185.
= PREMATUROS (<37 semanas): 132
» 24- <27+6 sem: 2
28 — 31+6 sem: 15
32 —33+6 sem: 20
» 34 -36+6 sem: 95
= BAJO PESO (<2500 g): 166 y 27 de <1500g
<5000¢:1
501-750¢: 2
751-1000g: 3
1001 -1250g: 8
1251 — 1500 g: 13
= MALFORMACIONES CONGENITAS: 73
= INFECCIONES CONGENITAS: 1
= TRASLADOS DE OTRA AREA: 29

= TRASLADOS A OTRO CENTRO: 2, un ventriculo izquierdo de doble salida a
Cardiologia de Corufia y uno para intervencion por Cirugia Pediatrica a La Paz tras

haber sido intervenido en nuestro Centro de una atresia esofagica muy compleja.

= INGRESOS: UCIN 285 (-2.7% respecto a 2018), hospitalizacion 653 (-1.7%
respecto a 2018).
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ESTANCIA MEDIA: UCIN 13.14 (+9.5% respecto a 2018), hospitalizacion 10.89
(-19.1% respecto a 2017).

INDICE DE OCUPACION: UCIN 7921% (-7.4% respecto a 2017),
hospitalizacion 35% (-3.4% respecto a 2018).

TASA DE MORTALIDAD

1.5%o de los nacimientos en el Centro. En Espafa es de 1.87%o0 y en Galicia del

1.69%o

MORTALIDAD EN GRANDES PREMATUROS.

SUPERVIVENCIA
EG semanas ARfo 2019 ARfo 2018 Afo 2016
23-27 50 50% 48%
28-31 92.3% 91.3% 92%

TASA DE SEPSIS VERTICAL COMPROBADA: Pertenecemos al grupo
Castrillo en donde estan 44 grandes hospitales de Espafia.

Tasa de sepsis vertical comprobada: 1,03%o en el grupo Castrillo. Nuestro Centro
0,9%o

TASA DE INFECCION EN PRETERMINOS <1500g: media: 27.4% en grupo
Castrillo, en nuestro Centro 10%. Hemos descendido un del 28% en 2013 al 18% en
nuestro Centro en 2018 y 10 % en 2019 (28,57% en 2013).

TASA DE ENTEROCOLITIS NECROSANTE:
De los 26 pacientes <1500g nacidos en nuestro Centro durante el afio 2019, solo 1

(3.8%) presentaron NEC.

Esto implica una reduccién en la incidencia de NEC desde el 15% previo a la
instauracion del Banco en mayo de 2016 hasta el 4,1% en 2018 y el 3.8% en2019.

Un muy buen dato, con un 5% o menos se considera muy 6ptimo en Europa.

TASA DE RETINOPATIA DE LA PREMATURIDAD:
No hubo ningun caso con grado 3 o superior; solo 1 tratada con laser por ROP 2

periférica (3.8%). Tenemos una de las mejores tasas de Europa.

TASA DE ENCEFALOPATIA HIPOXICO-ISQUEMICA: solo 1 caso requirio

hipotermia terapéutica con buena evolucion posterior

TASA DE LACTANCIA MATERNA EN GRANDES PREMATUROS EN
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HOSPITALIZACION: 100%

TASA DE LACTANCIA MATERNA EXCLUSIVA AL ALTA
HOSPITALARIA EN GRANDES PREMATUROS: 41% frente al 10% en 2016

TASA DE LACTANCIA MATERNA EN LA MATERNIDAD: 77% (/5,3% en
2018)

TASA DE LACTANCIA MATERNA EXCLUSIVA EN MATERNIDAD: 63,9%
(57,1% en 2018). Objetivo es 75%

BANCO DE LECHE:

Durante el 2019 el Banco de Leche Materna atendid a 79 nuevas donantes,
recibiendo un total de 325 L de leche donada durante dicho afio (un 26,8% mas que
en 2018) y pasteurizando 438 L. Esto permitié proporcionar LMD a 110 receptores

de los Hospitales de Santiago, Corufia y Ferrol.
CUIDADOS CENTRADOS EN EL DESARROLLO Y LA FAMILIA: 100%

COCIENTE DE DESARROLLO A LOS 2 ANOS: Se evalla desde la Consulta de
seguimiento Neonatal.

En 2019 se realizd cociente de desarrollo (Brunet Lezine) a los 2 afios de edad
corregida a 29 muy grandes prematuros con una edad gestacional media de 28.3
semanas de edad gestacional y un peso medio al nacer de 1.02 kg (5609 a 1440q):. El
CD medio fue de 90.9% con un rango de 76 a 117%). Inferior a 85 en 3 casos:

- CD: 84, de 28s y peso al nacer 620g
- CD:83, de 33sy 1480¢g
- CD: 76, de 25sy 7909

En 2019 se comenzo por vez primera a pasar la escala M-CHAT a estos grandes
prematuros (indicativo de alterado si al menos 2 items criticos no correctos). Un
paciente con CD de 85 que en el area de lenguaje presenta 67% presentd 5 items

alterados en M-CHAT vy de ellos 2 son considerados criticos.

ENCUESTA DE SATISFACCION: Aumento de la participacion (110 encuestas

cubiertas) con muy buena valoracion global, con una media de 81.5 sobre 100.

RECLAMACIONES: hemos tenido en el afio en total 2 atenciones al paciente

calificadas como menores.
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- DEMORA DE CONSULTAS: No tenemos demora en ninguna de las 2 consultas, se

revisa periodicamente para ello.

AREA METABOLICA. INDICADORES EN LA UNIDAD CLINICA
METABOLICA:

= N°NUEVOS CASOS EN 2019: 50 (condicién exigida para CSUR: 35)
= MORTALIDAD en 2019: 0

= INGRESOS EN 2019 POR DESCOMPENSACIONES: solo 4 pacientes.
Otros 12 ingresaron pero por causas no en relacién con descompensaciones. 2
pacientes ingresaron para estudio (un paciente con hipoglucemias cetosicas que
ingresa para test de ayuno y una paciente con enfermedad neuromuscular a

estudio que ingresa para biopsia muscular)

= MEDIANA DE LOS NIVELES DE Phe en 2019 en 68 pacientes PKU. Se han
realizado 670 muestras con una mediana inferior a 360M en los < de 12 afios y a
600uM en los de 12 a 18 afios.

= MEDIANA DE LOS NIVELES DE LEUCINA en pacientes con enfermedad de
Jarabe de Arce en 2019 Se han realizado una media de 33 analisis por paciente (9

pacientes)con nivel promedio de leucina de 142 uM (6ptimo <200uM)

= El 100% de los pacientes con MCAD (16) y GALACTOSEMIA (22) tuvieron los

marcadores de acilcarnitinas y galactosa 1 P en el nivel 6ptimo.

INDICADORES EN EL LABORATORIO DE METABOLOPATIAS. Durante

2019 se recibieron muestras de 20534 pacientes (habitualmente sangre y orina).

De ellos, 15994 se corresponden con los recién nacidos del afio 2019 a los que se realiz

el Cribado Neonatal.

En la siguiente tabla aparece recogida de forma general la cartera de servicios del

Laboratorio y los tiempos de respuesta para dichas determinaciones

SOLICITUDES AL LABORATORIO DE METABOLOPATIAS
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L Tiempo de respuesta

Determinacion Muestra

(*)

Sangre

5-14 dias
Cuantificacion de|LCR 5-14 dias
aminoacidos

Orina

5-14 dias
Beta-hidroxibutirato Sangre | 15-20 dias
Actividad Biotinidasa 3 dias
Aminoécidos de cadena 24 horas
ramificada
Carnitina libre 3 dias
Enzimas lisosomales Sangre | 15-20 dias
Fenilalanina 3 dias
Galactosa-1-fosfato 3 dias
Perfil de acilcarnitinas vy 3 dias
aminoacidos
Solicitud ~ simultanea  de
cuantificacion de Sangre 5-14 dias
aminoacidos plasmaticos vy
perfil de acilcarnitinas
Perfil de acidos organicos 5-14 dias
(incluye 4&cido orético y|Orina
succinilacetona)
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Acido guanidinoacético y 5-14 dias
creatina

Galactosa 3 dias
Acido metilmaldnico Orina 15-20 dias
Glicosaminoglicanos 7-14 dias

(*) En situaciones urgentes, cuando fuese técnicamente posible, antes de las 24 horas.

El laboratorio de Metabolopatias esta acreditado por ENAC para la norma EN-ISO
15189 desde 2017. Incluye determinacion de aminoacidos y acilcarnitinas, TSH, IRT y
Biotinidasa en sangre desecada en papel y aminoacidos y creatinina en orina en papel.
En 2018 se amplio con la inclusion del analisis de aminoacidos, en plasma, orina y
LCR, y del cribado de Galactosemia mediante la determinacion de Galactosa-1-fosfato.

En 2019 se ampli6 con la determinacion de creatinina en orina.

6.1. CAMBIOS EN 2019 EN INDICADORES ASISTENCIALES

Hemos tenido una mejor tasa de mortalidad y que considero fue atribuido en gran parte

a que haya la columna exclusiva de guardias de Neonatologia con personal

especializado formado especificamente.

Actividades y programa puesto en marcha/desarrollado en 2019 para mejorar

indicadores de calidad del Servicio:

- Desarrollo del programa Bacteriemia Zero en la Unidad Neonatal

Participacion activa en el sistema de vigilancia epidemiologica Neokisses y puesta en

marcha de la intervencion Inberbac-Neo en nuestro Servicio.
Responsable del programa: Dra. Ana M“ Baria Souto.

- Desarrollo del Comité Perinatal con Obstetricia, cumpliendo los objetivos de 6

sesiones/afio del que se han tomado actas.

Coordinadora. Natalia Mandia
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Desarrollo de la subcomision de mortalidad en el propio Servicio, con acta de los 4

casos de mortalidad del Servicio, 3 de nuestro Centro y 1 de traslado de otro Centro

Hospitalario.

Coordinador. Alejandro Pérez Mufiuzuri

En el Area Metabdlica todos los indicadores muy 6ptimos

/. ACREDITACIONES

Acreditacion del sistema de gestion de calidad mediante la Norma ISO 9001:2015
(diciembre de 2019) a la atencidn sanitaria a los pacientes ingresados (UCI neonatal,
cuidados intermedios y hospitalizacion general). Hay 2 Servicios de Neonatologia

en Espafia con esta acreditacion

Acreditacion a la Gestion del banco de leche humana donada de calidad mediante la
Norma ISO 9001:2015 (diciembre de 2019). Hay 2 Bancos de leche en Espafia con

esta acreditacion.

Acreditacion del Laboratorio de Metabolopatias por la norma EN-1SO 15189 desde
2017. En 2018, amplio la acreditacion con la inclusién del andlisis de aminoacidos,
en plasma, orina y LCR, y del cribado de Galactosemia mediante la determinacion de

Galactosa-1-fosfato. Auditoria con informe favorable en 2019

Solicitud de evaluacion de la fase 1l de la IHAN de nuestro Centro con entrega de

Documentacion.

DOCENCIA Y FORMACION CONTINUADA

Sesiones diarias especificas matinales de Neonatologia con exposicion de casos y

participacion de Enfermeria.

Sesiones periodicas de enfermedades metabolicas congénitas. Sesiones conjuntas

periddicas con Cirugia Infantil, Obstetricia.
Sesiones/talleres docentes para residentes y alumnos de Medicina.

Sesiones acreditadas desde 2018 a Ultima hora de la mafiana con periodicidad
quincenal con 3,4 créditos de Formacién Continuada de la Comision. En el curso
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2019-2020 el segundo curso establecido con acreditacion.

8.1. FORMACION CONTINUADA PERIODICA DE LOS
PROFESIONALES SANITARIOS

1. Adela Urisarri. Hospital VALL D"HEBRON. Del 25 de febrero al 5 de Abril de
2019. Estancia formativa en el Servicio de Pediatria y Areas Especificas,

Nefrologia Pediétrica.

2. Curso de ECMO pediétrica y neonatal en el Hospital Gregorio Marafion de 2

enfermeras de Neonatologia.

3. Curso de formacion de Neonatologia. Dias 26 y 27 de noviembre para enfermeria

de nuestro Centro.

4. Nuevas técnicas en la docencia y evaluacién de las competencias clinicas. Curso
organizado por el Departamento de Cirugia y especialidades Médico-Quirdrgicas
de la Universidad de Santiago de Compostela. Santiago de Compostela, 23 de

septiembre de 2019. Paula Sanchez Pintos

5. Taller de actualizacion en lactancia materna.

Dias 8, 9, 15, 16 octubre. Edicion para facultativos y enfermeria

Dias 5, 6, 12,13, noviembre. Edicion TCAE, DUE

Titulo propio de Experto Universitario en Nefrologia Pediatrica. Universidad de
Oviedo. 32 créditos ECTS (800 horas lectivas). Septiembre de 2018 a Julio de 2019.

Adela Urisarri.

S

8.2. OTROS CURSOS RECIBIDOS

7. X Congreso Espafiol de Lactancia Materna. Abril 2019
1 Crédito FC. SA301A 2018/67-1
8,5 créditos IBCLC CERPs

8. 34 Congreso SENPE.Mayo 2019
4,1 créditos. N° expediente: 11-0008-19/00012

9. IV Reunién Infecciones Perinatales. Pontevedra, 23-24 mayo, 2019.

Carolina Lépez Sanguos, M? José Fernandez Seara
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10.

11.

12.

13.

14.

15.

16.

17.

18.

19.

8.3.

Seminaris Vall D’Hebron. Avances en Enfermedades Lisosomales. Campus Vall
D’Hebron. Mayo 3, Barcelona.

MJ de Castro

Programa de Formacién e Innovacion Docente (PFDI) de la USC titulada. "PFDI.
18far-19-VI Taller de Introduccion & ACOE. Mddulo de Loxistica". Realizada en
el curso académico 2018/19 con una duracion de 12 horas.

Adela Urisarri, Paula Sanchez Pintos

Jornada de “Avances en Cribado Neonatal”. Hospital La Paz, Madrid, 20 de junio
de 2019. AECOM / SEQCML. Coordinadora de la Jornada.

European Network and Registry for Homocystinurias and Methylation Defects
(EHOD) Annual Members"Meeting. Rotterdam, 2 de septiembre de 2019.

Paula Sanchez Pintos, ML Couce

XX Curso Internacional de Formaciéon Continuada en Nefrologia Pediatrica.
Barcelona, 23 y 24 de Octubre de 2019. Adela Urisarri

XXVII Congreso de Neonatologia y Medicina Perinatal. Madrid, 3-6 octubre
2019. M2 Luz Couce, Olalla Lopez Suérez, Natalia Mandia, carolina Lopez,

Alejandro Pérez Mufuzuri, Carmen Fdez Tufas, Luis Couselo.

Symposium SSIEM. Rotterdam 3-6 septiembre 2019. M? Luz Couce, Cristdbal
Colon, Paula Sanchez-Pintos.

XV Reunién Mead Jhonson. Avances en el estudio de EMH. Barcelona, 22 de
Febrero de 2019. MD Boveda

Reunién Anual de Centros de Cribado Neonatal. Santander, 16 de octubre de
2019. Coordinadora de la reunion.

Reunién del Grupo de Trabajo de Cribado Neonatal de la AECOM. Santander, 16

de octubre de 2019. Coordinadora de la reunion.

ORGANIZACION DE CURSOS/ REUNIONES CIENTIFICAS

I1 Jornada de Actualizacion farmacoterapéutica en Enfermedades raras
AMBITO: Nacional
Santiago, 4 julio 2019
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Taller de actualizacion en lactancia materna

AMBITO: Autonémico

Santiago de Compostela, 8-16 octubre 2019.

1.8 créditos (9horas) de F C CAFCGa. N° 11-0007-13/0409-A

Taller de actualizacion en lactancia materna

AMBITO: Autonémico

Santiago de Compostela, 5-13 noviembre 2019

3.7 créditos (20horas) de F C CAFCGa.N° 11-0007-13/0461-A

Curso de formacion en Neonatologia para Enfermeria
Hospital Clinico Universitario de Santiago de Compostela, 26-27 noviembre

Solicitados créditos de Formacién Continuada

Curso online de la SENeo y Nutricia Advanced Medial Nutrition. Grupo de
nutricion. Que debemos saber sobre la nutricion de nuestros nifios prematuros.
AMBITO: Nacional

Inicio 29 marzo 2019

5.3 créditos de FC

Curso Puesta al dia en la patologia neonatal y su manejo especifico. Curso
Continuum. Online. Disponible en http://continuum.aeped.es

AMBITO: Nacional

7 noviembre 2019 a 9 enero 2020

Course of Recordati Rare Diseases Fondation. Inborn Errors of Metabolism in
Neonatology: clues for successful diagnosis and treatmente.

AMBITO: Internacional

Santiago de Compostela,13-15 june 2019

Actividad acreditada por the European Accreditation Council for Continuing
Medical Education (EACCME®) con 14 European CME crédits (ECMEC®s).

Curso: Posta ao dia en patoloxia neonatal e 0 seu manexo especifico.

Actividad acreditada por la Comision de Formacion Continuada de las
Profesiones Sanitarias de la Comunidad Autdnoma de Galicia con 3,8 créditos de
formacion continuada (19h presenciales). N° expediente: 11-0007-13/0410-A.
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10.

11.

8.4.

12.

13.

Santiago de Compostela, del 10 de abril de 2018 al 26 de marzo de 2019.
Docentes. M? José Fernandez Seara, Alejandro Pérez Mufiuzuri, adela urisarri,
Ana M? Bafia, Natalia Mandia, Olalla Lopez Suarez, Carolina Lépez Sanguos, M?

Luz Couce

Actualizacion en Nefrologia Pediatrica. Directora de la actividad: Adela Urisarri
Ruiz de Cortézar. Hospital Clinico Universitario de Santiago de Compostela.

31 de enero, 6 de junio y 2 de octubre de 2019. Horas totales de actividad: 6
horas.

AMBITO: Autonémico

Acreditada por la Comisién de Formacion Continuada de las Profesiones
Sanitarias de la Comunidad Auténoma de Galicia. N° de expediente: 11-0007-
13/0477-A.

Direccién del Master online de Neonatologia de la Universidad Catdlica de
Valencia- Sociedad Espafiola de Neonatologia con 65 créditos ECTS, que se

imparte desde enero de 2015.

Coordinacion académica del Il Master Propio de Enfermedades Metabolicas
Hereditarias de la USC.. con 60 creditos ECTS
Afio 2019.

CURSOS IMPARTIDOS

Cursos de formacion. Continuum 2019. Atencion integral del neonato.
Disponible en http://continuum.aeped.es

Tema: Exploracién fisica normal. Parametros fisioldgicos de normalidad.
Regulacion de la temperatura

Docente: Carolina Lopez Sanguos, M? Luz Couce

Hospital Clinico Universitario de Santiago. Santiago de Compostela, 7 noviembre
2019

Course of Recordati Rare Diseases Fondation. Inborn Errors of Metabolism
in Neonatology: clues for successful diagnosis and treatment. Santiago de
Compostela,13-15 june 2019

Docentes. Paula Sanchez Pintos, M2 José de Castro
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14.

15.

16.

17.

18.

19.

20.

Puesta al dia en Neonatologia

Canalizacion umbilical. Olalla Lopez Suérez. 30 octubre 2019

Taller Unidad de Nutricion Personalizada en un Hospital de nivel 11I,
Celebrado en el XXVII Congreso de Neonatologia y Medicina Perinatal. Madrid,
2-4 Octubre de 2019.

Docente: Olalla Lopez Suarez

Curso de formacion en Neonatologia para Enfermeria

Hospital Clinico Universitario de Santiago de3 Compostela, 26-27 noviembre
2019

Docentes. Ana M2 Bafia Souto, Adela Urisarri

Curso on-line de formacion continuada: "Que debemos saber sobre la
nutricion de nuestros nifios prematuros™. Nutricion y alimentacion en
situaciones especiales gastrointestinales y hepéaticas. Modulo 4. Acreditada por la
Comisién de Formacion Continuada de la Comunidad de Madrid-SNS para las
profesiones médicas con 6.6 créditos, equivalentes a 80 horas lectvas. N° de
expediente: 07-AFOC-00876.7/2018.

Docentes. Adela Urisarri, M? Luz Couce

Curso Diagnéstico Precoz, terapia e investigacion en los Trastornos
Metabdlicos Congénitos desarrollado en el marco del programa de Méster propio
de la Universidad de Santiago de Compostela (USC) “Enfermedades Metabolicas
Hereditarias”. Horas de docencia: 10 horas (un crédito). Santiago de Compostela,
13-14 de diciembre de 2019.

Docente: Paula Sanchez Pintos

Curso online de Urgencias Metabdlicas avalado por la Sociedad Espafiola de
Errores Innatos del Metabolismo (SEEIM) y Asociacion Espafiola para el estudio
de Errores Congénitos del Metabolismo (AECOM). Duracion: 25/12/18 al
28/12/19.

Temas: 1l Unidad Didactica: Neonato con sospecha o diagnéstico de aciduria
organica y/o de enfermedad de jarabe de arce.

Docente: Paula Sanchez Pintos

Laboratory training course CLN2 and MPS diagnostic assays del 18 al 22 de
febrero de 2019. Complexo Hospitalario Universitario de Santiago de
Compostela. Coordinador del curso-taller: Cristobal Colon Mejeras. Con la
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21.

22.

8.5.

8.6.

docencia de Pablo Crujeiras Barral y Daniel Rodrigues Caiola.

Laboratory training course MPS diagnostic assays del 26 al 29 de mayo de
2019. Complexo Hospitalario Universitario de Santiago de Compostela.
Coordinador del curso-taller: Cristobal Colon Mejeras. Con la docencia de Pablo

Crujeiras Barral y Daniel Rodrigues Caiola.

Practical laboratory training on diagnostics of CLN2, MPS IVA and MPS VI
del 26 al 29 de noviembre de 2019. Complexo Hospitalario Universitario de
Santiago de Compostela. Coordinador del curso-taller: Cristobal Colén Mejeras.

Con la docencia de Pablo Crujeiras Barral y Daniel Rodrigues Caiola.

TESIS DOCTORALES DIRIGIDAS

Valoracion del estado de micronutrientes y riesgo cardiovascular en
pacientes con fenilcetonuria

Doctorando. Crujeiras Martinez, Vanesa

Directores. Couce ML, Leis R

Fecha de lectura: 10-5-2019

Calificacion: Sobresaliente “Cum Laude”. Facultad de Medicina y Odontologia.

Santiago de Compostela

Aporte enteral de proteinas en el recién nacido pretérmino. influencia en el
perfil de amino&cidos y crecimiento

Doctorando. Suarez Albo Maria

Directores. Couce ML, Fernandez Lorenzo JR

Fecha de lectura: 15-11-2019

Calificacion: Sobresaliente “Cum Laude”. Facultad de Medicina y Odontologia.
Santiago de Compostela

TRABAJOS FIN DE GRADO/MASTER DIRIGIDOS por el

Servicio de Neonatologia
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Banco de leite e contaminantes no leite materno
Aboal Alonso, Julia
Curso académico: 2018-2019. Calificacion: Sobresaliente (9,6)

Facultad de Medicina. Universidad de Santiago de Compostela.

Revision sobre o diagndstico e cribado neonatal da cistinuria
Casanova Alvarez, Daniel
Curso académico: 2018-2019. Calificacion: Sobresaliente (9)

Facultad de Medicina. Universidad de Santiago de Compostela.

Utilidad de la citrulina como marcador de dafio hipdxico
Delgado Melchor, Patricia
Curso académico: 2018-2019. Calificacion: Sobresaliente (9,9)

Facultad de Medicina. Universidad de Santiago de Compostela.

Encefalopatia hipoxico isquémica neonatal e hipotermia terapéutica: posible valor
pronostico dos marcadores bioquimicos

Pazos Rodriguez, Victoria

Curso académico: 2018-2019. Calificacion: Sobresaliente (10)

Facultad de Medicina. Universidad de Santiago de Compostela.

Tirosinemia tipo 1 en Espafia: vantaxes do tratamento precoz
Pouso Lojo, Rocio
Curso académico: 2018-2019. Calificacion: Sobresaliente (9,2)

Facultad de Medicina. Universidad de Santiago de Compostela.

A importancia da deteccion precoz da infeccidn conxeénita por citomegalovirus
Serrano Carrefio, Irene
Curso académico: 2018-2019. Calificacion: Sobresaliente (9,8)

Facultad de Medicina. Universidad de Santiago de Compostela.

Efectos del tratamiento con nitisinona en la Tirosinemia tipo 1

Rosaura Picans Leis
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Curso 2018-2019. Calificacion: Sobresaliente (10)
Universidad Santiago de Compostela

8. Habitos alimentarios e comportamento ante a comida de futuros profesionais
sanitarios
Alicia Muifoz Alvarez
Curso 2018-2019. Calificacion: Sobresaliente (10)

Universidad Santiago de Compostela

9.  Contaminantes orgéanicos persistentes en nais lactantes da nosa area
Loreto Gonzalez Fernandez
Curso 2018-2019. Calificacién: Sobresaliente (10)

Universidad Santiago de Compostela

10.  Es un factor desencadenante de la obesidad, pocas horas de suefio en la edad
pediatrica. Revision bibliogréafica
Betancourt Cafas, Astrid Johanna
Curso 2018-2019. Calificacion: Sobresaliente (10)
Universidad Santiago de Compostela

11.  Beneficios de los bancos de leche materna donada en los neonatos prematuros
Maria Celia Basanta Diaz
Curso 2018-2019. Calificacion: Sobresaliente (10)

Universidad Santiago de Compostela

12. Genética de la persistencia de la lactasa
Shaila Mufiiz Pérez
Curso 2018-2019. Calificacién: Sobresaliente (10)

Universidad Santiago de Compostela
13.  Papel da Modulacion da Microbiota Intestinal na Mala Absorcion da Lactosa
Ornella Santorufo

Curso 2018-2019. Calificacion: Sobresaliente (10)
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9.1.

Universidad Santiago de Compostela

INVESTIGACION

PUBLICACIONES EN REVISTAS CIENTIFICAS INDEXADAS

Navarrete R, Lel F, Vega A, Morais A, Garcia-Silva MT, Martin-Hernandez E,
Quijada P, Bergua A, Vives I, Garcia-Jiménez |, Yahyaoui R, Pedrén-Giner C,
Belanger-Quintana A, Stanescu S, Cafiedo E, Garcia-Campos O, Bueno M,
Delgado C, Vitoria I, Rausell MD, Balmaseda E, Couce ML, Desviat L, Merinero
B, Rodriguez-Pombo P, Ugarte M, Pérez-Cerda C, Pérez B.

VALUE OF GENETIC ANALYSIS FOR CONFIRMING INBORN ERRORS
OF METABOLISM DETECTED THROUGH THE SPANISH NEONATAL
SCREENING PROGRAM

Eur J Hum Genet 2019; 27:556-562.

Medrano C, Vega A, Navarrete R, Ecay MJ, Calvo R, Pascual Sl, Ruiz-Pons M,
Toledo L, Garcia Jiménez I, Arroyo I, Campo A, Couce ML, Domingo-Jiménez
R, Garcia Silva MT, G-Solana LG, Hierro L, Martin-Hernandez E, Martinez-
Pardo M, Roldan S, Tomas M, Cabrera JC, MartinezBugallo F, Martin Viota L,
Vitoria I, Lefeber D, Gir6s ML, Serrano M, Ugarte M, Perez B, Perez-Cerda C.
CLINICAL AND MOLECULAR DIAGNOSIS OF NON-PMM2 N-LINKED
CONGENITAL DISORDERS OF GLYCOSYLATION IN SPAIN.

Clin Genet. 2019; 95(5):615-626.

De Lamas C, De Castro MJ, Gil-Campos M, Gil A, Couce ML, Leis R
EFFECTS OF DAIRY PRODUCT CONSUMPTION ON HEIGHT AND BONE
MINERAL CONTENT IN CHILDREN: A SYSTEMATIC REVIEW OF
CONTROLLED TRIALS

Adv Nutr 2019;10:S88-S96

Zozaya C, Avila-Alvarez A, Arruza L, Garcia-Mufioz F, Fernandez Pérez C,
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Castro A, Cuesta MT, Vacas B. Couce ML, Vento Torres M, Saenz de Pipadén M.
THE EFFECT OF MORBIDITY AND SEX ON POSTNATAL GROWTH OF
VERY PRETERM INFANTS: A MULTICENTRIC COHORT STUDY.
Neonatology 2019;115:348-354

Keller R, Chrastina P, Pavlikovd M, Gouveia S, Ribes A, Kolker S, Blom HJ,
Baumgartner MR, Bartl J, Dionisi-Vici C, Gleich F, Morris AA, Kozich V,
Huemer M; and individual contributors of the European Network and Registry for
Homocystinurias and Methylation Defects (E-HOD) (Couce ML).

NEWBORN SCREENING FOR HOMOCYSTINURIAS: RECENT
RECOMMENDATIONS VERSUS CURRENT PRACTICE.

J Inherit Metab Dis.2019;42(1):128-139

Aldamiz-Echebarria L, De las Heras J, Couce ML, Alcalde C, Vitoria I, Bueno
M, Blasco J, Garcia MC, Suarez R, Andrade F, Villate O

NON-ALCOHOLIC FATTY LIVER IN HEREDITARY FRUCTOSE
INTOLERANCE

Clin Nutr 2019, Feb 15. pii:  S0261-5614(19)30073-1.  doi:
10.1016/j.cInu.2019.02.019.

Valayannopoulos V, Schiff M, Guffon N, Nadjar Y, Garcia-Cazorla A, Martinez-
Pardo Casanova M, Cano A, Couce ML, Dalmau J, Pefia-Quintana L; Rigalleau
V; Touati G; Aldamiz-Echevarria L; Cathebras P; Eyer D, Brunet D, Damaj L,
Dobbelaere D, Claire Gay C; Hiéronimus S, Levrat V; Maillot F

BETAINE ANHYDROUS IN HOMOCYSTINURIA: RESULTS FROM THE
ROCH REGISTRY

Orphanet J Rare Dis 2019;14:66

Roca I, Gonzélez-Castro L, Fernandez H, Couce ML, Fernandez-Marmiesse A
FREE-ACCESS COPY-NUMBER VARIANT DETECTION TOOLS FOR
TARGETED NEXT-GENERATION SEQUENCING DATA

Mutat Res. 2019; 779:114-125
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10.

11.

12.

Andrade F, Villate O, Couce ML, Bueno M, Alcalde C , de las Heras J, Ceberio
L, Noafez-Marcos S, Nambo PS, Aldamiz —Echevarria L. ASYMMETRIC
DIMETHYL ARGININE AS A POTENTIAL BIOMARKER FOR
MANAGEMENT AND FOLLOW-UP OF PHENYLKETONURIA

Eur J Pediatr 2019; 178(6):903-911

Rubio-Gozalbo ME, Haskovic M, Bosch AM, Burnyte B, Coelho Al, Cassiman
D, Couce ML, Dawson C, Demirbas D, Derks T, Eyskens F, Forga MT,
Grunewald S, Haberle J, Hochuli M, Hubert A, Huidekoper HH, Janeiro P,
Kotzka J, Knerr I, Labrune P, Landau YE, Langendonk JG, Moslinger D, Miiller-
Wieland D, Murphy E, Ounap K, Ramadza D, Rivera IA, Scholl-Buergi S,
Stepien KM, Thijs A, Tran C, Vara R, Visser G, Vos R, de Vries M, Waisbren
SE, Welsink-Karssies MM, Wortmann SB, Gautschi M, Treacy EP, Berry GT.
NATURAL HISTORY OF DIETARY TREATED CLASSIC
GALACTOSEMIA: LESSONS FROM THE GALNET REGISTRY

Orphanet J Rare Dis. 2019;14:86.

Lopez-Suérez O, Concheiro-Guisan A, Sanchez-Pintos P, Cocho JA, Fernandez
Lorenzo JR, Couce ML.

ACYLCARNITINE PROFILE IN NEONATAL HYPOXIC-ISCHEMIC
ENCEPHALOPATHY: THE VALUE OF BUTYRYLCARNITINE AS A
PROGNOSTIC MARKER

Medicine (Baltimore). 2019; 98(15):e15221

Martinez-Monseny AF, Bolasell M, Callejon-Péo L, Cuadras D, Freniche V,
Itzep DC, Gassiot S, Arango P, Casas-Alba D, de la Morena E, Corral J, Montero
R, Pérez-Cerda C, Pérez B, Artuch R, Jaeken J, Serrano M and the CDG Spanish
Consortium (Couce ML)

AZATAX: ACETAZOLAMIDE SAFETY AND EFFICACY IN CEREBELLAR
SYNDROME IN PMM2 CONGENITAL DISORDER OF GLYCOSYLATION
(PMM2-CDG)

Ann Neurol. 2019 Mar 14. doi: 10.1002/ana.25457
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13.

14.

15.

16.

17.

Zozaya C, Avila-Alvarez A, Couce ML, Garcia-Mufioz Rodrigo F, Arruza L,
Fernandez-Perez C, Castro A, Cuesta MT, Vacas B, Vento M, Saenz de Pipadn
M.

COHORT STUDY SHOWED THAT GROWTH RATE INCREMENT HAS
NOT BEEN ENOUGH TO PREVENT GROWTH RETARDATION OF
PRETERM INFANTS AND RAISED CONCERNS ABOUT UNBALANCED
GROWTH

Acta Paediatr. 2019; 108(10):1793-1800

Prieto-Gonzéalez D, Castilla-Rodriguez 1, Gonzalez E, Couce ML.

TOWARDS THE AUTOMATED ECONOMIC ASSESSMENT OF NEWBORN
SCREENING FOR RARE DISEASES

J Biomed Inform. 2019; 95:103216.

Heard JM, Bellettato C, van Lingen C, Scarpa M; MetabERN collaboration group
(Couce ML).

RESEARCH ACTIVITY AND CAPABILITY IN THE EUROPEAN
REFERENCE NETWORK METABERN

Orphanet J Rare Dis. 2019;14(1):119

Fernandez-Marmiesse, Pérez-Poyato MS, Fontalba A, Marco de Lucas E,
Martinez MT. M. J. Cabero Pérez MJ, Couce ML

SEPTO-OPTIC DYSPLASIA CAUSED BY A NOVEL FLNA SPLICE SITE
MUTATION: A CASE REPORT

BMC Med Genet 2019;20:112

Castells A, Gueraldi D, Balada R, Tristan-Noguerol A, Cortés-Saladelafont E,
Ramosl F, Meavilla S, De Los Santos M, Garcia-Volpe C, Colomé R, Couce
ML, Cristina Sierra C, Ormazaball A, Batlloril M, Artuch R, Armstrong J,
Alcéantara S, Garcia-Cazorla A. DISCOVERY OF BIOMARKER PANELS FOR
NEURAL DYSFUNCTION IN INBORN ERRORS OF AMINO ACID
METABOLISM

Sci Reps 2019; 9(1):9128
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18.

19.

20.

21.

Maiwald CA, Annink KV, Rudiger M, Benders MJNL, van Bel F, Allegaert K,
Naulaers G, Bassler D, Klebermal3-Schrehof K, Vento M, Guimaraes H, Stiris T,
Cattarossi L, Metsdranta M, Vanhatalo S, Mazela J, Metsvaht T, Jacobs Y, Franz
AR; ALBINO Study Group (Couce ML).
EFFECT OF ALLOPURINOL IN ADDITION TO HYPOTHERMIA TREATME
NT IN NEONATES FOR HYPOXIC-ISCHEMIC  BRAIN INJURY  ON
NEUROCOGNITIVE OUTCOME (ALBINO): STUDY PROTOCOL OF A
BLINDED RANDOMIZED PLACEBO-CONTROLLED PARALLEL
GROUP MULTICENTER TRIAL FOR SUPERIORITY (PHASE III).

BMC Pediatr. 2019;19(1):210.

Couce ML, de Castro MJ, de Lamas C, Leis R

EFFECTS OF LC-PUFA SUPPLEMENTATION IN PATIENTS WITH
PHENYLKETONURIA: A SYSTEMATIC REVIEW OF CONTROLLED
TRIALS

Nutrients 2019; 11: 1537.

Goyanes A, Madla CM, Umerji A, Pifieiro GD, Montero JMG, Diaz MJL, Barcia
MG, Taherali F, Sdnchez-Pintos P, Couce ML, Gaisford S, Basit AW,
AUTOMATED THERAPY PREPARATION OF ISOLEUCINE
FORMULATIONS USING 3D PRINTING FOR THE TREATMENT OF
MSUD: FIRST SINGLE-CENTRE, PROSPECTIVE, CROSSOVER STUDY IN
PATIENTS.

Int J Pharm. 2019; 567:118497

Roca I, Gonzalez-Castro L, Maynou J, Palacios L, Fernandez H, Couce ML,
Ferndndez-Marmiesse A

PATTREC: AN EASY-TO-USE COPY NUMBER VARIATION DETECTION
TOOL OPTIMIZED FOR TARGETED NEXT GENERATION SEQUENCING
ASSAYS WITH DIAGNOSTIC PURPOSES.

Genomics. 2019 Jul 23. pii: S0888-7543(19)30049-7.
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22.

23.

24,

25.

26.

27.

Barbosa-Gouveia S, Gonzélez-Vioque E, Borges F,
Gutiérrez-Solana L, Wintjes L, Kappen A, van den
Heuvel L, Leis R, Rodenburg R, Couce ML

IDENTIFICATION AND CHARACTERIZATION OF NEW VARIANTS IN
FOXRED1 GENE EXPANDS THE CLINICAL SPECTRUM ASSOCIATED
WITH MITOCHONDRIAL COMPLEX | DEFICIENCY

J Clin Med 2019; 8: 1262

Couce ML
SLEEP DISORDERS IN PHENYLKETONURIA
Eur J Pediatr Neurol 2019;23:670-71

Arnaez J, Herranz-Rubia N, Garcia-Alix A; ESP-EHI Group (Couce ML).
PERINATAL HYPOXIC-ISCHAEMIC ENCEPHALOPATHY: A NATIONAL
SURVEY OF END-OF-LIFE DECISIONS AND PALLIATIVE CARE.

BMJ Support Palliat Care. 2019 Sep 16. pii: bmjspcare-2019-001881.

Couce ML, Séanchez-Pintos P, Aldamiz-Echevarria L, Vitoria I, Navas V,
Martin-Hernandez E, Garcia-Volpe C, Pintos G, Pefia-Quintana L, Hernandez T,
MDi, Gil D, Sanchez-Valverde F, Bueno M, Roca I, Lopez-Ruzafa E, Diaz-
Fernandez C

EVOLUTION OF TYROSINEMIA TYPE 1 DISEASE IN PATIENTS
TREATED WITH NITISINONE IN SPAIN

Medicine (Baltimore) 2019; 98:39

Alvarez VJ, Bravo SB, Garcia-Vence M, De Castro MJ, Luzardo A, Colén C,
Tomatsu S, Otero-Espinar FJ, Couce ML.

PROTEOMIC ANALYSIS IN MORQUIO A CELLS TREATED WITH
IMMOBILIZED ENZYMATIC REPLACEMENT THERAPY ON
NANOSTRUCTURED LIPID SYSTEMS

Int J Mol Sci 2019; 20: 4610

Fernandez-Marmiesse A, Roca |, Diaz-Flores F, Cantarin V, Pérez-Poyato MS ,
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28.

29.

30.

Fontalba A, Laranjeira F, Quintans S, Moldovan O, Felgueroso B, Rodriguez-
Pedreira M, Simon R, Camacho A, Quijada P, Ibanez-Mico S, Domingno MR,
Benito C, Calvo R, Pérez-Cejas A , Carrasco ML, Ramos F, Couce ML, Ruiz-
Falco ML, Gutierrez-Solana, Martinez-Atienza M.

RARE VARIANTS IN 48 GENES ACCOUNT FOR 42% OF CASES OF
EPILEPSY WITH OR WITHOUT NEURODEVELOPMENTAL DELAY IN
246 PAEDIATRIC PATIENTS

Front Neurosci. 2019;13:1135.

Alvarez JV, Herrero Filgueira C, Gonzalez AF, Colén Mejeras C, Beiras
Iglesias A, Tomatsu S, Blanco Méndez J, Luzardo Alvarez A, Couce ML, Otero
Espinar FJ.

ENZYME-LOADED GEL CORE NANOSTRUCTURED LIPID CARRIERS TO
IMPROVE TREATMENT OF LYSOSOMAL STORAGE DISEASES:
FORMULATION AND IN VITRO CELLULAR STUDIES OF ELOSULFASE
ALFA- LOADED SYSTEMS

Pharmaceutics 2019;11(10).

Bravo-Alonso |, Navarrete R, Vega Al, Pedro Ruiz-Sala P, Garcia Silva MT,
Martin-Hernandez E, Quijada-Fraile P, Belanger-Quintana A, Stanescu S, Bueno
M, Vitoria I, Toledo L, Couce ML , Garcia-Jiménez I, Ramos-Ruiz R , Martin
MA, Desviat LR, Ugarte M, Pérez-Cerda C, Merinero B, Pérez B, Rodriguez-
Pombo P

GENES AND VARIANTS UNDERLYING CONGENITAL LACTIC
ACIDOSIS: FROM GENETICS TO PERSONALIZED TREATMENTS

J Clin Med 2019; 8: 1811

Zozaya C, Avila-Alvarez A, Garcia-Mufioz Rodrigo F, Couce ML, Arruza L,
Fernandez-Perez C, Castro A, Cuesta MT, Vacas B, Vento M, Saenz de Pipadn
M.

THE IMPACT OF POSTNATAL SYSTEMIC STEROIDS ON THE GROWTH
OF PRETERM INFANTS: A MULTICENTER COHORT STUDY.

Nutrients. 2019 Nov 11;11.
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31.

32.

33.

34.

35.

36.

Couce ML

CINCUENTA ANOS DE CRIBADO NEONATAL DE ENFERMEDADES
CONGENITAS EN ESPANA

An Pediatr (Barc). 2019,90:205-206

Castifieiras DE, Couce ML, Marin JL, Gonzalez-Lamuno D, Rocha H
SITUACION ACTUAL DEL CRIBADO NEONATAL DE ENFERMEDADES
METABOLICAS EN ESPANA

An Pediatr (Barc). 2019; . pii: S1695-4033(19)30198-5.

Lépez-Sanguos C, Rivero Calle I, Rodriguez Tenreiro C, Raguidin PF, Martindn-

Torres F. “Safety and immunogenicity of pneumococcal conjugated vaccines in

preterm infants”. Expert Opin Drug Saf. 2019; 18(4): 253-259

Sanchez Luna M, Pérez Mufiuzuri A, Leante Castellanos JL, Ruiz Campillo CW,
Sanz Lopez E, Benavente Fernandez |, Sdnchez Redondo MD, Rite Gracia S;
Recomendaciones de la Sociedad Espafiola de Neonatologia para la utilizacion de
palivizumab como profilaxis de las infecciones graves por el virus respiratorio
sincitial en lactantes de alto riesgo, actualizaciden representacion de la Comisién
de Estandares de la Sociedad Espafiola de Neonatologia. An Pediatr (Barc). 2019;
91:348-350.

Leante Castellanos JL, Pérez Muiuzuri A, Ruiz Campillo CW, Sanz Lopez E,
Benavente Fernandez I, Sanchez Redondo MD, Rite Gracia S, Sanchez Luna M.
Recomendaciones para el cuidado del cordon umbilical en el recién nacido. An
Pediatr (Barc). 2019; 90(6):401.e1-401.e5.

Regueiro C, Rodriguez-Rodriguez L, Triguero-Martinez A, Nufio L, Castafo-
Nufiez AL, Villalva A, Perez-Pampin E, Lopez-Golan Y, Abasolo L, Ortiz AM,
Herranz E, Pascual-Salcedo D, Martinez-Feito A, Boveda MD, Gomez-Reino JJ,
Martin J, Gonzalez-Escribano MF, Fernandez-Gutierrez B, Balsa A, Gonzalez-
Alvaro I, Gonzalez A.
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9.2.

9.3.

Specific Association of HLA-DRB1*03 With Anti-Carbamylated Protein
Antibodies in Patients With Rheumatoid Arthritis.
Arthritis Rheumatol. 2019 ;71(3):331-339.

PUBLICACIONES COMO CAPITULOS DE LIBROS

Couce Pico ML, Garcia-Villoria J, Martin Hernandez E, Pefia-Quintana L,
Rausell Félix L, Ribes A, Vitoria Mifana |. Protocolo de diagnostico y
tratamiento de las deficiencias de la B-oxidacién mitocondrial de los &cidos
grasos. En: Gil Ortega D (editor). Protocolos de diagnostico y tratamiento de los
Errores Congénitos del Metabolismo. 22 Ed. Madrid: Ergon; 2018. p:43-66. ISBN
978-84-16732-98-2

Couce Pico ML, Séanchez-Pintos P, De Castro Lépez MJ. Enfermedades
metabolicas hereditarias. En: Manual de Cuidados Intensivos Pediatricos,5%Ed.
Madrid: Cofas S.A. 2019,p: 368-373. ISBN: 978-84-09-10203-7.

Victor M. Garcia Nieto, Patricia Tejera Carrefio, Adela Urisarri Ruiz de Cortazar,
Marta De la Cruz Marin, Maria Isabel Luis Yanes. Historia de la Acidosis Tubular
Renal. El citrato. Evolucidn a largo plazo. En: Actualizacion en Acidosis Tubular
Renal Distal. Comunicacion y Ediciones Sanitarias, S.L. 2019. ISBN: 978-84-
944977-8-0.

A. Urisarri, I. Rivero, F. Martindn. Sindrome Hemolitico Urémico. En: Guia
Terapéutica Antimicrobina en Pediatria. Editorial Antares. Ediciones Escofet
Zamora, S.L. 32 Edicion: 2019. ISBN: 978-84-88825-25-4.

DOCUMENTOS CIENTIFICO-TECNICOS

- Paula Sanchez Pintos, Maria José de Castro Lopez, Maria Luz Couce Pico.
Lactancia materna y enfermedades Metabdlicas. Boletin ASFEGA 2018; Péags:
34-35. ISSN: 2340-2571.

- Maria Jose de Castro Lopez, Paula Sanchez Pintos, Maria Luz Couce Pico.
Un paseo por la terapia génica. Boletin ASFEGA 2018; Pags: 4-5. ISSN: 2340-
2571.
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94.

9.5.

- Maria Luz Couce Pico, Paula Sanchez Pintos, Maria José de Castro Lopez.
El cribado metabdlico desde el punto de vista de un clinico. Boletin ASFEGA
2018; Pags: 18-19. ISSN: 2340-2571.

PATENTES

Titulo propiedad industrial registrada: Método para la separacion de la fraccion
unida a glucosaminoglicanos y sus aplicaciones

Inventores/autores/obtentores: Cristébal Colén Mejeras; José Victor Alvarez
Gonzélez

Entidad titular de derechos: Servizo Galego de Salde; Universidad de Santiago;
Fundacidn de Investigacion Sanitaria de Santiago

N° de solicitud: P201531297

Pais de inscripcion: Espafia, Galicia

Fecha de registro: 09/2015

Inicio aplicacién industrial: 2019. Produccion por parte de la Empresa Nasas
Biotech un kit diagnostico marca EXOGAG.

PREMIOS CIENTIFICOS

Primer Premio a la Mejor Comunicacion oral Nestlé en el XXVII Congreso de
Neonatologia y Medicina Perinatal. Afio 2019

Tema: Incidencia, tratamiento y mortalidad de enterocolitis necrosante en
prematuros en Espafia. Madrid, 3-6 octubre 2019

Garcia |, Zozaya C, Avila A, Garcia-Mufioz F, Saenz de Pipadn M, Couce ML

Premio a la mejor comunicacion oral en el XIIl Congreso Nacional de Errores
Congénitos del Metabolismo. Afio 2019

Tema: Los estudios de transcriptdmica mejoran el rendimiento diagndstico de
enfermedades metabolicas hereditarias

Leal F, Soriano-Sexto A, Navarrete R, Vega A, Martin Hernandez E, Quijada P,
Correcher-Medina P, Vitoria I, Couce ML, Desviat LR, Merinero B, Pérez-Cerda

C, Ugarte M, Rodriguez-Pombo P, Pérez B

Accesit al primer Premio del Poster en el XIII Congreso Nacional de Errores
Congeénitos del Metabolismo. Afio 2019
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Tema. Evaluacion de un protocolo de cribado genético en unidades de cuidados
intensivos neonatales
Gouveia S, Sanchez-Pintos P, Borges F, Lopez-Suarez O, Pérez-Mufiuzuri A,

Fernandez-Colomer B, Rite S, Salguero E, Gonzalez-Vioque E, Couce ML

4. Accesit a la mejor Comunicacion oral en el XIII Congreso Nacional de Errores
Congénitos del Metabolismo. Afio 2019
Tema. Evolucion de la Tirosinemia tipo 1 en Espafa tras el tratameinto con
nitisinona
Sanchez-Pintos P, Aldamiz-Echevarria L, Victoria I, Navas V, Martin-Hernandez
E, Garcia-Volpe C, Pintos G, Pefia-Quintana L, Hendndez T, Gil D, S&nchez-
Valverde F, Bueno M, L6pez Ruzafa E, Diaz Fernandez C, Couce ML.

5. Primer premio de la Sociedad Espafiola de Farmacia Hospitalaria en la categoria
de Calidad de los Servicios de Farmacia y Seguridad en el Uso de los
Medicamentos. V Premios SEFH-VIFOR PHARMA sobre calidad de los
Servicios de Farmacia y seguridad en el uso de los medicamentos. Afio 2019
Tema: Impresidn 3D en la personalizacion de formulas pediatricas
Giraldez JM, Zarra |, Duran G, Couce ML, Sanchez P, Goyanes A

6. Primer Premio a la Mejor comunicacion en el LXX Congreso de la Sociedad de
Pediatria de Galicia
Tema: Gominola de isoleucina: nuevo modelo de formulacion a través de
tecnologia de impresion 3D para pacientes con enfermedad de Jarabe de Arce
Doval Ordéfiez C, Sanchez-Pintos P, Picans Leis R, Goyanes A, Madla C,
Umerji A, Duran Pifieiro G, Giraldez Montero J, Lamas Diaz MJ, Gonzélez
Barcia M, Taherali F, Couce M, Gaisford S, Basit A

9.6. PROYECTOS DE INVESTIGACION

COMPETITIVOS

1.  Development of a new lysosomal drug delivery system of elosulfase A for
enzyme replacement therapy of Morquio A.
Entidad Financiadora: National MPS Society for the 2019 Research Grant
Initiative in EEUU
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Fecha inicio: 1/10/2019
IP: Maria Luz Couce
Cuantia de la subvencion: 50000€

Investigadores en nuestro Centro: Cristobal Coldn, Victor Alvarez

Uso de la plataforma nCounter de Nanostring para detectar mutaciones que
afectan la expresion génica en pacientes con enfermedades raras no

diagnosticadas.

Entidad Financiadora: Fundacion FEDER. IV Convocatoria de Ayudas a la
Investigacion

Duracion: desde 1-1-2019 a 31-12.2020

Cuantia de la subvencion: 20.000€

IP: M2 Luz Couce Pico

Investigadores participantes: Emiliano Gonzélez Vioque, Sofia Gouveia

Terapia innovadora en enfermedad de Morquio A. ISOSLER

Cddigo: S-0579.

Entidad Financiadora: Programa de Desarrollo Precomercial de Resultados de
Investigacion del Sistema Pablico de Salud Gallego (PRIS3)

Fecha de inicio: Octubre 2019.

Cuantia subvencion. 6033 €

IP: ML Couce

Estudio de la influencia del dafio oxidativo en la carcinogénesis hepética y en la
miocardiopatia de la Tirosinemia tipo 1.

Entidad financiadora: Medical Grant SOBI

Cuantia subvencion. 13500 €

Fecha inicio: Agosto 2019

IP: ML Couce, P Sanchez-Pintos

Titulo del proyecto: Encapsulation of Elosulfase in nanoparticles lipids.

Entidad Financiadora: Fundacion HELP Morquio
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IP: José Victor Alvarez Gonzalez
Tiempo de realizacion: 24 meses (31-7-2019 al 1-9-2021)
Financiacion. 60.000€

Investigadores del Servicio: M2 Luz Couce, M2 José de Castro, Cristobal Coldn

Effect of allopurinol in addition to hypothermia for hypoxic-ischemic brain injury
on neurocognitive outcome- a blinded randomized placebo-controlled multicenter
trial.

Project ID: 667224

Entidad Financiadora: Union Europea Horizonte 2020

Duracion: desde 1/1/2016 hasta 31/12/2020

Financiacion total de 6 307 599,50 €

IP del Centro: M2 Luz Couce Pico. Coordinador: Alejandro Pérez Mufiuzuri
Investigadores participantes del Servicio: Olalla Lopez Suarez, Ana M? Bafia
Souto, Adela Urisarri, Natalia Mandia, Carolina Ldépez Sanguos, M? José

Fernandez Seara

High-throughput assay to assess the Functional impact of genetic variants in a
population with a high variability in CFTR gene mutations

Project: CG-2018-107435

Entidad Financiadora: Vertex Grant Committee

Fecha de inicio: 1/10/2018

Cuantiia de la subvencion: 29.700 €

IP: Cristobal Colon, M2 Luz Couce, Francisco Barros

Proyecto NICU_GENOMICS: Evaluacion de un protocolo de cribado selectivo
neonatal mediante analisis gendmico en 72 horas para pacientes de unidades de
cuidados intensivos neonatales con sospecha de enfermedad genética

P117/01294

Entidad Financiadora: FIS/ISCIII

Duracion: desde 1/1/2018 hasta 31/12/2020

Cuantia de la subvencion. 50.820 €

IP: Maria Luz Couce Pico

Investigadores participantes del Servicio: Alejandro Pérez Mufiuzuri, Olalla
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10.

11.

12.

Lopez Suérez, Natalia Mandia

Axudas para Grupos de Potencial Crecemento 2018
Cadigo: IN607B 2018/007

Entidad Financiadora: Axencia galega de Innovacion
Periodo: 2018-2020

IP: M? Luz Couce

Cuantia de la subvencion. 75.000€

Estudio REspiratory Syncytial virus Consortium in EUrope (RESCEU):
Definiendo la carga de la enfermedad del virus respiratorio sincitial en Europa.
Identificacion: RESCEU4

Proyecto coordinado por University Medical Centre Utrecht (UMCU)

IP del centro (SERGAS): Federico Martinon

Investigador colaborador: Carolina Lopez Sanguos

CONTRATOS DE INVESTIGACION

Estudio epidemioldgico para valorar las consecuencias de infecciones viricas
respiratorias a corto-largo plazo (CONIVIR)

Codigo: APM-PAL-2017-01

Promotor: Alejandro Pérez Mufiuzuri

IP del Centro: M2 Luz Couce Pico

Periodo: 2017-2026

Investigadores en nuestro Servicio: Natalia Mandia

Estudio clinico de Carbaglu en el tratamiento de Hiperamonemia durante
episodios de descompensacion de Acidurias Organicas

Entidad Financiadora: Orphan Europe SARL

IP: M2 Luz Couce

Referencia del Proyecto: OE-CGA001-OA2009

Tiempo de realizacion: 12 meses (01/07/2009 al 01/07/2010)

Investigadores en nuestro Servicio: Paula Sanchez Pintos, M2 José de Castro
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13.

14.

15.

16.

Estudio de fase Ill, multicéntrico, randomizado y con evaluador ciego, para
evaluar la eficacia y la seguridad de alxn1840 administrado durante 48 semanas
frente al tratamiento de referencia en pacientes con enfermedad de Wilson de 12
afios en adelante con un periodo de extension de hasta 60 meses

Referencia del proyecto: WTX101-301-

IP: M° Luz Couce

Inicio. Diciembre 2019

A Phase I/l Open Label, Single-dose, Gene Transfer Study of
sCAAV9.Ula.hSGSH (ABO-102) in Patients with Middle and Advanced Phases
of MPS I11A Disease .ABT-003

Referencia proyecto: 250-201

Inicio: marzo 2016.Continda activo

IP: M2 Luz Couce

Investigadores en nuestro Centro: M2 José de Castro, Paula Sanchez Pintos,

Dolores Boveda Fontan

Protocol CDX6114-003: A Phase 1, Multi-Center, Randomized, Double-Blind,
Placebo- Controlled Study to Evaluate the Safety, Tolerability,
Pharmacodynamics and Pharmacokinetics of CDX 6114 After Multiple
Ascending Oral Dose Administration to Patients with Phenylketonuria (PKU).
Protocol CDX6114-003

IP: M2 Luz Couce

Inicio: Diciembre 2019

Estudio de fase 1/2, abierto, de seguridad y determinacion de dosis de la
transferencia del gen de la ornitina transcarbamilasa (OTC) humana mediada por
el virus adenoasociado (AAV) de serotipo 8 (AAV8) en adultos con deficiencia de
OTC de comienzo tardio.”

Referencia del proyecto: 3010TCO01

Entidad financiadora: Dimension Therapeutics, Inc

Inicio: 22/02/2017.Continta activo

47



Memoria del Servicio de Neonatologia. 2019

17.

18.

19.

IP: M? Luz Couce
Investigadores en nuestro Servicio: M? José de Castro, M2 Dolores Boveda, Paula

Sanchez Pintos, Daisy Castifieiras, Daniel Rodrigues

A Prospective, Observational Study of Mucopolisaccharidosis Type 1B (MPS
11B).

Entidad Financiadora: Biomarin Pharmaceutical Inc.

Referencia del proyecto: 250-901.

Fecha de inicio: 21/09/2015 continda en la actualidad.

Investigador principal: ML Couce.

Investigadores en nuestro Servicio: M? José de Castro, M2 Dolores Bdveda, Paula

Sanchez Pintos, Daisy Castifieiras

Phase I-1l gene transfer clinical trial of SscAAV9.Ula.hSGSH for
Mucopolysaccharidosis (MPS) 111A

Referencia del Proyecto: ABT-001

Entidad Financiadora: Abeona Therapeutics

Inicio: Inicio: 17/07/2017

IP: M2 Luz Couce

Investigadores en nuestro Servicio: M? José de Castro, Paula Sanchez Pintos,

Dolores Bdveda Fontan, Daisy Castifieiras Ramos, Daniel Rodrigues

Estudio aleatorizado, en doble ciego, controlado, con grupos paplelos vy
multinacional, para investigar el efecto sobre la composicion de la microbiota
intestinal de una leche infantil parcialmente hidrolizada, suplementada con
simbidticos, y su efectividad clinica en lactantes con gran riesgo de desarrollar
alergia

Referencia proyecto: EBB15BL89847/231425

Entidad Financiadora: Nutricia Research

Inicio: 12/09/2017, sigue activo

IP: M2 Luz Couce

N° Investigadores en nuestro Centro: Natalia Mandia
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20.

21.

22.

Estudio aleatorizado, en doble ciego, controlado, con grupos paralelos vy
multinacional, para investigar el efecto de una leche infantil parcialmente
hidrolizada, suplementada con simbidticos, sobre el desarrollo de manifestaciones
alérgicas en lactantes con gran riesgo de desarrollar alergia.

Referencia proyecto: EBB15BL89859/231426

Entidad Financiadora: Nutricia Research

Inicio: 10/11/2017, sigue activo

IP: M2 Luz Couce

N° Investigadores en nuestro Centro: 9

Estudio de extension multicentrico, internacional, para evaluar la seguridad y la
eficacia a largo plazo de BMN 250 intracerebroventricular en pacientes con
mucopolisacaridosis 111 B (MPSIIIB, sindrome de Sanfilippo tipo B)

Referencia proyecto: 250-202

Entidad Financiadora: Biomarin Pharmaceutical Inc

Inicio: 06/2/2018, sigue activo

IP: M2 Luz Couce

Investigadores en nuestro Centro: M? José de Castro, Paula Sénchez Pintos,
Dolores Boveda Fontan

Estudio abierto, aleatorizado, controlado con grupos paralelos y multinacional
para evaluar la seguridad, la farmacocinética y el control de amonio de
RAVICTII® (Glicerol, fenilbutirato [GBP] oral liquido y de fenilbutirato de sodio
(NaPBA) en pacientes que padecen trastornos del ciclo de la urea (TCU) y que no
han recibido previamente tratamiento con fenilbutirato

Referencia proyecto: HPN-100-021

Entidad Financiadora: Horizon Therapeutics LLC

Inicio: 06/2/2018, sigue activo

IP: M2 Luz Couce

Investigadores en nuestro Centro: Paula Sanchez Pintos, M? José de Castro, M?

Dolores Boveda.
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23.

24,

25.

26.

El efecto de la formula de inicio hipoproteica y altamente hidrolizada en la
prevencion de la alergia en lactantes en riesgo hasta 1 afio de edad: un estudio de
intervencion, controlado, aleatorizado y doble ciego y el efecto a largo plazo en la
prevencion de la alergia de la nutricion temprana administrada durante los
primeros 120 dias de vida en lactantes en riesgo con seguimiento hasta los 6 afios
de edad.

Referencia del Proyecto: 508917/E-161

Entidad Financiadora: HiPP GmbH& Co ertrieb KG Investigacion y Desarrollo
Inicio: 14-05-2018, sigue activo

IP: M2 Luz Couce

Investigadores en nuestro Servicio: Natalia Mandia

Ensayo clinico de terapia génica fase I/l con rAAV9.CMV.NAGLU para la
Mucopolisacaridosis tipo I11B

Referencia Ensayo clinico: ABT-002

Entidad Financiadora: Abeona Therapeutics Inc

Inicio: 1/10/2018, sigue activo

IP: M2 Luz Couce

Investigadores en el Servicio: M? José de Castro, Paula Sanchez Pintos, Daisy

Castifieiras. Daniel Rodrigues

Long Term Follow Up to Evaluate DTX301 in Adults With Late-Onset OTC
Deficiency (CAPtivate)

Referencia de proyecto: DTX-301 OTC 02

Inicio: Abril 2018. ContinGa en el momento actual.

Investigador principal: M2 Luz Couce

Investigadores en nuestro Centro: Maria José de Castro, Paula Sanchez-Pintos,

Sofia Gouveia, Daisy Castifieiras

A Phase I/11, Open-Label Safety and Dose-Finding Study of Adeno-Associated
Virus (AAV) Serotype 8 (AAVS8)-Mediated Gene Transfer of Glucose-6-
phosphatase (G6Pase) in Adults with Glycogen Storage Disease Type la

50



Memoria del Servicio de Neonatologia. 2019

217.

28.

29.

30.

(GSDIa)”

Referencia de proyecto: 401GSDIAO1

Entidad financiadora: Ultragenyx Pharmaceutical Inc.

Inicio: Diciembre 2018. Continda en el momento actual.

Investigador principal: M2 Luz Couce

Investigadores en nuestro Centro: Maria José de Castro, Paula Sanchez-Pintos,

Alvaro Hermida, Sofia Gouveia, Daisy Castifieiras

Estudio transversal para valorar el perfil clinico de pacientes con PKU con una
dieta relajada.

Entidad financiadora: Nutricia S.R.L.

Referencia del proyecto: REACT

Inicio: 8/07/2019.

Investigador principal: ML Couce.

Investigadores en nuestro Servicio Paula Sanchez Pintos, M2 José Camba Garea.

Gene Transfer Study of ABO-102 in Patients With Middle and Advanced Phases
of MPS IIIA Disease”

Inicio: Septiembre 2019.

Referencia Ensayo clinico: ABT-003

Investigador principal: M2 Luz Couce

Investigadores en nuestro Centro: Maria José de Castro, Paula Sanchez-Pintos,

Alvaro Hermida, Sofia Gouveia, Daisy Castifieiras

Estudio de inmunogenicidad y seguridad de una vacuna conjugada
antimeningocaocica tetravalente en investigacion administrada concomitantemente
con vacunas pediatricas sistematicas en lactantes y bebés sanos en Europa.
Investigador principal (SERGAS): Federico Martinon.

Investigador colaborador: Carolina Lopez Sanguos.
Estudio fase 2b, multicentrico, aleatorizado, doble ciego y controlado con placebo

para evaluar la seguridad, la tolerabilidad, la eficacia y la inmunogenicidad de una

pauta de 2 y 3 dosis de v160 (vacuna contra el citomegalovirus) en mujeres sanas
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seronegativas de 16 a 35 aflos de edad. Investigador principal (SERGAS):
Federico Martinén.

Investigador colaborador: Carolina Lopez Sanguos.

31. Estudio fase Il, doble ciego y controlado con placebo para evaluar la actividad
antiviral, los resultados clinicos, la seguridad, la tolerabilidad y las relaciones entre
farmacocinética y farmacodindmica de dosis diferentes de JNJ-53718678 en
nifilos >28 dias y <3 afios de edad con infeccion respiratoria aguda debido a la
infeccion por el virus respiratorio sincitial.

Investigador principal (SERGAS): Federico Martinon.

Investigador colaborador: Carolina Lopez Sanguos.

32. Estudio de fase 3, multicéntrico, aleatorizado, doble ciego y controlado con un
farmaco de comparacion activo para evaluar la seguridad, la tolerabilidad y la
inmunogenicidad de V114 en lactantes sanos (PNEU-PED-EU-1). Ensayo clinico.
Investigador principal (SERGAS): Federico Martinon.

Investigador colaborador: Carolina Lopez Sanguos.

33. Estudio De dosis ascendentes Unicas, aleatorizado, doble ciego y controlado con
placebo para evaluar la seguridad, la tolerabilidad y la farmacocinética de MK-
1654 en neonatos prematuros y a termino™ MK-1654-002
IP . Federico Martinon.

Inicio: 11/05/2018

Investigador colaborador: M? José Fernandez Seara

34. Estudio en fase Il aleatorizado, doble ciego, controlado con placebo para evaluar
la seguridad y la eficacia de MEDI8897, un anticuerpo monoclonal con una
semivida prolonada frente al virus respiratorio sincitial, en bebés sanos nacidos
prematuros, tardios y a a término. (MELODY)

D5290C00004,

IP Federico Martinon.
Promotor Medimmune
Inicio: 4/11/2019
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Investigador colaborador: M2 José Fernandez Seara

35. Estudio en fase II/111 aleatorizado, doble ciego, controlado con palivizumab para

evaluar la seguridad de MEDI8897, un anticuerpo monoclonal con una semivida
prolongada frente al virus respiratorio sincitial, en niflos de alto riesgo
(MEDLEY).

D520C00005,

IP Federico Martinon. Promotor . Medimmune LLC

Inicio. 11/11/20109.

Investigador colaborador: M2 José Fernandez Seara

36. A Phase IV Open-Label, Single-Cohort Study of the Long-Term Neurocognitive

Outcomes in 4 to 5 Year-Old Children with Phenylketonuria Treated with
Sapropterin Dihydrochloride (Kuvan®) for 7 Years” (KOGNITO)

Protocol Number: EMR700773-002 / BMN 162-502

Entidad financiadora: Biomarin Pharmaceutical Inc.

Duracion: desde 4-3-2014 hasta 4-3-2021

Investigador principal: M2 Luz Couce

Investigadores: M2 Dolores Béveda, Ana M2 Bafia, Maria José Camba

9.7. PONENCIAS EN CONGRESOS/ REUNIONES CIENTIFICAS

INTERNACIONALES

1.

Sanchez Pintos P. Maternal PKU. Management of PKU during life of life PKU
Thematic Meeting within the scope of the XV Symposium of the Portuguese

Society for Metabolic Diseases. Coimbra, 16 de marzo de 2019.

Couce ML. Neurodegenarative and metabolic disorders in pediatrics: the CSUR
unit as a model of excellence. Jornada Internacional de Enfermedades raras:

ciliopatias comunes y ultrarraras. Santiago-Orense, -29 Marzo 2019

Colon C. Vertex Innovation Forum. 31 marzo al 1 de abril 2019. Oxford. Reino
Unido.
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4. Colon C. Read the Code...Change a Life! The Find Project. 2nd MPS Masterclass.
26 al 27 de abril de 2019. Dubai. Emiratos Arabes Unidos.

5. Couce ML, Prokisch H. Approach to lactic acidosis in the neonatal period.
Recordati rare Diseases Foundation Santiago de Compostela, 14 May 2019

6. Couce ML. Garrod Award Lecture. VI Post SSIEM Santander, 16 octubre 2019

NACIONALES

7. Couce ML. Manejo de los pacientes antes y después del cribado neonatal ampliado.
Reunion de 50 afios de Cribado neonatal en Espafia (Como afrontamos el futuro?
Fundacion Ramon Areces. Madrid, 15enero 2019

8. Couce ML. Nuevas perspectivas terapéuticas para la Fenilcetonuria: Pegvaliasa.
XV Reunién Mead Johnson Nutrition. Barcelona, 22 febrero 2019

9. Couce ML. Mesa de Debate: Qué me estd pasando.Conectando Puntos. Jornada en
el Dia Mundial das Enfermidades Raras. Servizo Galego de Salde. Xunta de
Galicia. Santiago, 28 febrero 2019

10. Couce ML. Nuevas pruebas diagndsticas . Pruebas bioquimicas. 1l Congreso de
Familias y profesionales GLUT1DS. Madrid, 8 marzo 2019

11. Sénchez Pintos P. Lactancia y enfermedades metabdlicas. En la Mesa: Lactancia y
enfermedades infantiles. X Congreso Espafol de Lactancia Materna.
Actividad acreditada por la Secretaria Técnica de Formacion Continuada de las
Profesiones Sanitarias de Galicia con 0.2 créditos. Santiago de Compostela, 4-6 de
abril de 2019.

12. Couce ML. Lactancia y enfermedades infantiles. X Congreso Espafiol de lactancia
materna. Santiago de Compostela, 4-6 abril 2019

13. Colén C. Jornada Avances en Enfermedades Lisosomales. 3 de mayo de 2019.
Hospital Vall d’Hebron. Barcelona.

14. Couce ML. Homogenizacion del cribado neonatal. 34 Congreso Nacional SENPE.
Santiago de Compostela, 30 Mayo-1 Junio 2019

15. Urisarri Ruiz de Cortazar A.Evaluacion de la funcion renal en el periodo neonatal.

Actualizacion en Nefrologia Pediatrica. Santiago de Compostela, 6 de junio de
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20109.

Horas totales de actividad: 2 horas. Acreditada por la Comisién de Formacion
Continuada de las Profesiones Sanitarias de la Comunidad Auténoma de Galicia.
N° de expediente: 11-0007-13/0477-A.

16. Colon C. V Aportacién del proyecto FIND en el diagnostico de las MPS.Sumando.
Grupo Multidisciplinar de Atencion a Pacientes con MPS y enfermedades

neurodegenerativas. 14 de junio de 2019. Madrid.

17. MJ de Castro. Jornada cientifica sobre Avances en Cribado Neonatal.
Hospital la Paz, Madrid. 20 junio 2019.
Organizado por Sociedad Espafiola de Medicina de Laboratorio y AECOM.

18. Couce ML. Nuevas herramientas en el manejo de las enfermedades raras. Il Jornada
de Actualizacién Farmacoterapéutica en Enfermedades Raras. Santiago de

Compostela, 4 julio 2019

19. Col6n C. V Jornada de Actualizacion en Patologia Neuromuscular. 15 de junio de

2019, Santiago de Compostela. Presentacion del proyecto Identify Pompe.

20. Sanchez Pintos P. Diagnostico precoz neonatal y selectivo. En la mesa: Nuevas
herramientas en el manejo de las enfermedades raras. Il Jornada de Actualizacion
Farmacoterapéutica en enfermedades raras. Santiago de Compostela, 4 de julio de
2019.

21. MJ de Castro. THINK-TANK Curing Dravet Syndrome: challenges and
opportunities
Fundacion ONCE, Madrid. 27 septiembre 20109.
Organizado por la Fundacion Sindrome de Dravet.

22. Boveda MD. Ponencia: Cribado Neonatal de Enfermedades Metabolicas. Xornadas
de Sanidade. Centros Integrados de Formacién Profesional (CIEFP). A Corufia, 28
de septiembre de 2019.

23. Couce ML. Hacia la excelencia en el manejo de los errores innatos del
metabolismo. Centros de referencia. XXVII Convivencia de Enfermedades

Metabolicas. Panxon, 28 septiembre 2019

24. Sanchez Pintos P. Lactancia materna en los errores innatos del metabolismo. ¢Cual

es el camino a seguir?. En la mesa: Un dptimo tratamiento dietético en las
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25.

26.

27.

28.

29.

30.

31.

32.

33.

34.

35.

enfermedades metabdlicas hereditarias. XXVIIlI Convivencia de Enfermedades
Metabolicas.
Panxdn-Nigran. 28 de Septiembre de 2019.

Couce ML. La deteccion precoz y seguimiento de las enfermedades metabdlicas.
Aspectos a tener en cuenta. XXVII Convivencia de Enfermedades
Metabolicas.Panxdn., 28 septiembre 2019

Colén C. La importancia del diagnéstico temprano en las MPS. XV Congreso
Internacional Cientifico Familiar MPS Espafia 2019. 4 y 5 de octubre de 2019. Sant
Boi de Llobregat, Barcelona.

Couce ML. El papel de la ORL en las mucopolisacaridosis. 70 Congreso Nacional
SEORL CCC. 5 octubre 2019

Couce ML. Errores innatos del metabolismo en neonatologia: Claves para el
diagnéstico y abordaje terapéutico. XXVII Congreso de Neonatologia y Medicina
Perinatal. Madrid, 2 octubre 2019

Couce ML, Boix H. Enfermedades raras: del diagndstico preimplantacion a la
valoracion postnatal. XXVII Congreso de Neonatologia y Medicina Perinatal.
Madrid, 2 octubre 2019

Couce ML. Nuevos horizontes en la investigacion de la Neonatologia. XXVII
Congreso de Neonatologia y Medicina Perinatal. Madrid, 2 octubre 2019

Couce ML. Influencia de las alteraciones del crecimiento en la homeostasis
metabolica neonatal. XXVII Congreso de Neonatologia y Medicina Perinatal.
Madrid, 2 octubre 2019

Couce ML. Centros de referencia espafioles y europeos. XI1I Congreso Nacional de

Errores Congénitos del Metabolismo. Santander,16-18 octubre 2019

Couce ML. Relevancia del cribado selectivo genético en Neonatologia. XIlII
Congreso Nacional de Errores Congenitos del Metabolismo. Santander,16-18
octubre 2019

Lopez Sanguos C. Ponente en la XXV Reunién Anual Grupo de hospitales
Castrillo. Astorga, 25-26 octubre 2019.

Couce ML. EIl cribado neonatal ampliado. Experiencia de Galicia. 3% Jornada de
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36.

37.

38.

Errores Innatos del Metabolismo. Valencia, 12 noviembre 2019

MJ de Castro. Jueves pediatricos organizado por Colegio de Médicos de Santiago
de Compostela.

Colegio de Médicos, Santiago de Compostela, Galicia. 28 noviembre 2019.
Organizado por Colegio de Médicos de Santiago de Compostela.

Couce ML. El embarazo, un reto en las enfermedades metabdlicas. Jornadas
Martinez-Pardo sobre Enfermedades Metabolicas 2019. Madrid, 22 noviembre
2019

MJ de Castro. Reunidn con el experto: caso clinico Hunter.
Hospital Clinico Universitario de Santiago de Compostela, Galicia. 12-12-20109.
Organizado por Takeda.

9.8. COMUNICACIONES EN CONGRESOS

1.

INTERNACIONALES

Okur I, Cleary M, de Castro Lopez MJ, Harmatz P, Lee J, Lin SP, Couce ML,
Muschol N, Peters H, Solano Villarreal MS, Shaywitz AJ, Cahan H, Grover A,
Melton A, Smith L, Maricich SM, Ezgu F. Natural history data for young subjects
with Sanfilippo Syndrome Type B (MPS I1IB). Péster. 15" Annual WORLD
Symposium on Lysososmal Disorders 2019, Febrero 4-8, Orlando, EUA.

Cleary M, Muschol N, Couce ML, Harmatz P, Lee J, Lin SP, Okur H, Ezgu F,
Peters H, Villarreal MS, Shaywitz AJ, Cahan H, Grover A, Melton A, Smith L,
Maricih SM, De Castro MJ. ICV-administered tralesinidase alfa (BMN 250
NAGLU-IGF2) is well-tolerated and reduces heparan sulfate accumulation in the
CNS of subjects with Sanfilippo syndrome type b (MPS 111B)

15TH Annual Symposium on Lysososmal Disorders. Orlando, 4-8 Feb 2019

Flanigan KM, Simmons TR, McBrid KL, Kunkler KL, Alyward S, Couce ML,
Oreiro MT, Smith NJC, Jaensch L, Fuller M, Ruiz J, Truxal KV. Phase % clinical
trial of systemic gene transfer of sSCAAV9.U1a.hSGSH for MPS II1A demonstrates
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2 years of safety ,tolerability, and biopotency.
15TH Annual Symposium on Lysososmal Disorders. Orlando, 4-8 Feb 2019

Fuller M, Auray-Blais C, Burlina A, Burke D, Chuang C-K, Colén C, Crawford B,
Fletcher J, Gelb M, Harmatz P, Heales S, 1zzo E, Kubaski F, la Marca G, Lawrence
R, Matern D, Merry C, Miller N, Pasquali M, Wood T. LC-MS/MS-Based
Glycosaminoglycan Measurement: Expert Considerations on Methods and Use in
Screening, Diagnosis and Management of Patients with
Mucopolysaccharidoses.Lysosomal Disease Network - World Symposium 2019.
Orlando Florida. USA.

Fuller M; Auray-Blais C; Burlina A; Burke D; Chuang CK; Colon Mejeras C;
Crawford B; Fletcher J; Gelb M; Harmatz P; Heales S; lzzo E; Kubaski F; La
Marca G; Lawrence R; Matern D; Merry C; Miller N; Pasquali M; Wood T. LC-
MS/MS-based glycosaminoglycan measurement: Expert considerations on methods
and wuse in screening, diagnosis and management of patients with
mucopolysaccharidoses. Gordon Research Conference -Lysosomal Diseases. 3-8
marzo 2019. Galveston, Estados Unidos de América.

Geberhiwot T, Diaz G A, Harding C O, Aldamiz-Echevarria L, Couce ML, Khan
A, Tan W H, Lee C, Crombez E. A phase 1/2 clinical trial of AAV8 gene therapy in
adults with late-onset OTC deficiency: CAPtivate cohort 1 + 2 results.

SSIEM Annual Symposium 2019. The Netherlands, 3-6 Sep 2019

M J de Castro, K M Flanigan, NJ C Smith, ML Couce, KV Truxal, K L McBride ,
T R Simmons , K A McNally, MT Oreiro, KL Kunkler, L Jaensch Fuller, J Ruiz.
Safety, tolerability, biopotency and neurocognitive data of ABO-102 in Transpher
A, an open-label, multicenter, single-dose, dose-escalation, Phase 1/2 Clinical Trial
in Sanfilippo Syndrome type A (Mucopolysaccharidosis A

ESGCT 27 Annual Congress. Barcelona 22-250ctubre 2019

T Geberhiwot, L Aldamiz-Echevarria, ML Couce, GA Diaz, CO Harding, A
Khan , W H Tan, C Lee, C Puga , E Crombez . A phase 1/2 clinical trial of AAV8
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10.

11.

12.

13.

14.

gene therapy in adults with late-onset OTC deficiency: CAPtivate cohort 1 + 2
results.
ESGCT 27 Annual Congress. Barcelona 22-250ctubre 2019

Coldn C, Rodrigues D, Crujeiras P, Victor J, Cocho J, Couce ML. The Find
Project: Screening for the early detection of mucopolysaccharidosis
15TH Annual Symposium on Lysososmal Disorders. Orlando, 4-8 Feb 2019

Morales M, Quijada P, Arranz E, Ballesta MJ, Guillén E, Pintos G, Molt6 M,
Garcia S, Blasco J, Couce ML, Gil R, Lépez M, Moreno VJ.

Clinical characteristics and quality of life in adult patients with Morquio Syndrome
type A (MPS IV A)

15TH Annual Symposium on Lysososmal Disorders. Orlando, 4-8 Feb 2019

Rodrigues DC, Crujeiras P, Alvarez V, Couce ML, Colén C. The Find Project:
A selective screening for the early detection of mucopolysaccharidosis

15TH Annual Symposium on Lysososmal Disorders. Orlando, 4-8 Feb 2019

Rodrigues D, Crujeiras P, Cocho J, Couce M, Col6n C
The identify project:looking for Pompe.
Annual Symposium EuroMedLab. Barcelona, 19-23 May 2019

Sanchez Pintos P, Gouveia S, Borges F, Lopez Suarez O, Perez Munuzuri A,
Fernandez Colomer B, Rite S, Salguero E, Gonzalez Vioque E, Couce ML.
Evaluation of a Neonatal Genomic Screening Protocol in Neonatal Care Intensive
Units

SSIEM Annual Symposium 2019. The Netherlands, 3-6 Sep 2019

Sanchez Pintos P, Goyanes A, Madla C M, Umerji A, Duran Pineiro G, Giraldez
Montero J M, Lamas Diaz M J, Gonzalez Barcia M, Taherali F, Couce ML,
Gaisford S, Basit A W. Strategies to improve therapeutic adherence: automated
therapy preparation using 3D printing of isoleucine formulation for MSUD.

SSIEM Annual Symposium 2019. The Netherlands, 3-6 Sep 2019
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15.

16.

17.

18.

19.

20.

Crujeiras P, Rodrigues D, Colon C, Cocho J A, Couce M L The Lince project: a

new “tool” for diagnosing CLN2 disease

SSIEM Annual Symposium 2019. The Netherlands, 3-6 Sep 2019

Sanchez Pintos P, De Castro M J, Iglesias A J, Camba M J, Boveda D, Eiris J,
Ortigoza Escobar J D, Perez Gay L, Couce M L. Short-chain enoyl-CoA hydratase
deficiency

SSIEM Annual Symposium 2019. The Netherlands, 3-6 Sep 2019

NACIONALES

José Victor Alvarez Gonzalez, Lorena Alonso Alconada, Mari Luz Couce Pico,
Asteria Luzardo, Francisco Otero Espinar.XIV Estudio de biodistribucion tisular de
sistemas lipidicos nanoestructurados conteniento elosulfasa alfa en modelo murino,
Congreso de la SEFIG. Santiago de Compostela.23-25 Enero 20109.

Alvarez-Gonzéalez JV, Crujeiras Barral P, Caiola Rodriguez D, Colén Mejeras
C, Bravo Ldépez S, Otero Espinar F, Couce Pico ML. Nanotecnologia aplicada a
enfermedades raras.

Biointegrasaude 2019. Santiago de Compostela ,14 mayo 2019

Doval Ordéfiez C, Sanchez-Pintos P, Picans Leis R, Goyanes A, Madla C,
Umerji A, Durén Pifieiro G, Giraldez Montero J, Lamas Diaz MJ, Gonzélez Barcia
M, Taherali F, Couce M, Gaisford S, Basit A

Gominola de isoleucina: nuevo modelo de formulacion a través de tecnologia de
impresion 3D para pacientes con enfermedad de Jarabe de Arce

LXX Congreso de la Sociedad de Pediatria de Galicia. Ribadeo 4-5 octubre 2019

Oikonomopoulou N, Zozaya Nieto C, Avila Alvarez A, Couce Pico ML, Garcia-
Mufioz Rodrigo F, Saenz de Pipadn M. ;Podemos identificar a los prematuros en
mayor riesgo de enterocolitis necrosante al nacimiento?

XXVII Congreso de Neonatologia y Medicina Perinatal. Madrid, 3-6 octubre 2019
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21.

22.

23.

24,

25.

26.

L6pez Sanguos C, Lopez Suérez O, Lendoiro Fuentes M, Grafa Silva F, Marinez
Carballo E, Couce Pico ML. Estado de salud de la poblacion infantil en base a su
exposicion pre y posnatal a contaminantes organicos.

XXVII Congreso de Neonatologia y Medicina Perinatal. Madrid, 3-6 octubre 2019

Mandia Rodriguez N, Durdn Fernandez B, Ferndndez Trisac JL, Fernandez
Lorenzo JR, Couce Pico ML, Pérez Mufiuzuri A. Estudio CONIVIR: estudio
epidemioldgico para valorar las consecuencias de infecciones viricas respiratorias a
corto-largo plazo. XXVII Congreso de Neonatologia y Medicina Perinatal. Madrid,
3-6 octubre 2019

Alvarez Gonzalez JV, Otero Espinar F, de Castro Lopez MJ, Luzardo Alvarez A,
Crujeiras Barral P, Colon Mejera C, Caiola Rodrigues D, Bravo Ldpez S,
Couce Pico ML. Avances en la terapia de reemplazo en MPS: Morquio A.

X111 Congreso Nacional de Errores Congénitos del Metabolismo. Santander, 16-18
octubre 2019

Sanchez-Pintos P, Aldamiz-Echevarrria L, Victoria I, Navas V, Martin Hernandez
E, Garcia-Volpe C, Pintos G, Pefia-Quintana L, Hernandez T, Gil D; Sanchez-
Valverde F, Bueno M, Lépez Ruzafa E, Diaz Fernandez C, Couce ML. Evolucién
de la tirosinemia tipo 1 en Espafia tras el tratamiento con nitisinona.

X111 Congreso Nacional de Errores Congeénitos del Metabolismo. Santander, 16-18
octubre 2019

Leal F, Soriano-Sexto A, Navarrete R, Vega A, Martin-Hernandez E, Quijada P,
Correcher-Medina P, Vitoria I, Couce ML, Desviat LR, Merinero M, Pérez-Cerda
C, Ugarte M, Rodriguez-Pombo P, Pérez B. Los estudios de transcriptomica
mejoran el rendimiento diagnostico de enfermedades metabdlicas hereditarias.

XI1I Congreso Nacional de Errores Congénitos del Metabolismo. Santander, 16-18
octubre 2019.

Morales Conejo M, Quijada Fraile P, Arranz Canales E, Ballesta MJ, Guillén
Navarro E, Pintos Morell G, Molt6 Abad M, Garcia Morillo S, Blasco Alonso J,
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28.

29.

30.

31.

Couce Pico ML, Gil Sanchez R, Lopez Rodriguez M, Moreno Cuerda VJ, Martin
Hernandez E, Chumillas Calzada S, Bellusci M, Garcia Silva MT. Manifestaciones
clinicas y calidad de vida en pacientes adultos con Enfermedad de Morquio en
Espafia: estudio multicéntrico.

X1 Congreso Nacional de Errores Congénitos del Metabolismo. Santander, 16-18
octubre 2019

Barbosa Gouveia S; Gonzalez E; Gutiérrez Solana L; Wintjes L; Rodenburg R;
Couce Pico ML. Identificacion y caracterizacion de nuevas variantes en el Gen
Foxred 1 asociadas a defectos congénitos del complejo | mitocondrial.

XI1I Congreso Nacional de Errores Congénitos del Metabolismo. Santander, 16-18
octubre 2019

Caiola Rodrigues D, Crujeiras Barral P, Cocho de Juan JA, Couce Pico ML,
Colon Mejeras C. Proyecto “identify: Looking for Pompe”.

XI1I Congreso Nacional de Errores Congénitos del Metabolismo. Santander, 16-18
octubre 2019.

Crujeiras Barral P, Caiola Rodrigues D, Cocho de Juan JA, Couce Pico ML,
Coldn Mejeras C. Proyecto lince: “un diagnostico veloz” de CLN2.

XI1I Congreso Nacional de Errores Congénitos del Metabolismo. Santander, 16-18
octubre 2019.

Cocho de Juan JA, Boveda Fontan MD, Castifieiras Ramos DE, Iglesias
Rodriguez AJ, Sanchez Pintos P, Colon Mejeras C, Couce Pico ML. Cribado
neonatal de galactosemia a partir de las muestras de sangre y orina impregnadas en
papel. Nuevo protocolo.

XI1I Congreso Nacional de Errores Congénitos del Metabolismo. Santander, 16-18
octubre 2019.

Castifieiras Ramos DE; Boveda Fontdn MD; Colon Mejeras C; Iglesias AJ,
Sanchez Pintos P; Couce Pico ML; Cocho de Juan JA. Cribado neonatal de la

deficiencia de biotinidasa: 32 afios de experiencia
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33.

34.

35.

36.

X1 Congreso Nacional de Errores Congénitos del Metabolismo. Santander, 16-18
octubre 2019

Sanchez-Pintos P, Goyanes A, Madia C, Umerji A, Duran Pifieiro G, Lamas MJ,
Gonzéalez Barcia M, Taherali F, Gaisford S, Basit A, Couce ML Terapia
personalizada automatizada: preparacion de suplementos de isoleucina mediante
impresion 3D. Estrategia para mejorar la adherencia dietética. Biointegrasaude

2019. Santiago de Compostela, 14 mayo 2019

Bdoveda Fontan MD; Cocho de Juan JA; Castifieiras Ramos DE; Iglesias
Rodriguez AJ; Sanchez Pintos P; Colon Mejeras C; Couce Pico ML. Cartera
béasica de servicios en cribado neonatal y la realidad del programa gallego.

X111 Congreso Nacional de Errores Congénitos del Metabolismo. Santander, 16-18
octubre 2019

Gouveia S, Sanchez-Pintos P, Borges F, Lopez-Suarez O, Pérez-Mufiuzuri A,
Fernandez-Colomer B, Rite S, Salguero E, Gonzélez-Vioque E, Couce
ML.Evaluacion de un protocolo de cribado genético en unidades de cuidados
intensivos neonatales.

XI1I Congreso Nacional de Errores Congénitos del Metabolismo. Santander, 16-18
octubre 2019.

Sanchez Pintos P, de Castro Lopez MJ, Iglesias Rodriguez AJ, Eiris Pufal J,
Camba Garea MJ, Castifieiras Ramos D, Couce Pico ML. Trastornos
relacionados con TANGO-2 como causa novedosa de crisis metabdlicas con
rabdomiolisis e hipoactividad

X111 Congreso Nacional de Errores Congénitos del Metabolismo. Santander, 16-18
octubre 2019.

Cristobal Colon, Daniel Rodrigues, Pablo Crujeiras, Victor Alvarez, José
Cocho, Maria Luz Couce. Cribado selectivo de mucopolisacaridosis basado en
criterios clinicos. Proyecto FIND. Congreso de la Sociedad Espafiola de
Reumatologia Pediatrica. Madrid. 21-23 noviembre 2019. Pdster con defensa oral
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10. MIEMBROS DE REDES/ GRUPOS DE TRABAJO/

COMISIONES

ML Couce. Miembro de la Comision Permanente de la Facultad de Medicina de la
USC desde el 1/02/2018

ML Couce. Miembro del Comité de Farmacia e Terapéutica do Complexo
Hospitalario Universitario de Santiago de Compostela desde el 18-05-2006 hasta

el momento actual

N Mandia, O Lopez Suarez, ML Couce. Comision de Lactancia Materna. De la
Xerencia de Xestion Integrada de Santiago de Compostela desde el 22-10-2014 al

momento actual

ML Couce. Miembro de la Comisién de Docencia do Complexo Hospitalario
Universitario de Santiago de Compostela desde 11/11/2013 al momento actual

ML Couce .Miembro del grupo de expertos de Enfermedades Raras del Servicio
Gallego de Salud desde 2018

ML Couce. Coordinador de Espafia de la Red Europea y Americana de
Galactosemias. desde 2015 www.galactosemianetwork.org

ML Couce. Member of Scientific Board de la Red Europea de Homocistinurias y

defectos de metilacion. www.ehod.org

ML Couce. Miembro y co-representante espafiola de la europea E-IMD Network
(European Registry and Network for intoxication type Metabolic Diseases).

http://www.e-imd.org/

ML Couce. Co-lider europeo de las Guias, Vias Estandarizadas de atencién y
Transicién (WP4) de la Metab-ERN desde Mayo de 2017

ML Couce. Vicepresidenta de Especialidades en la Sociedad de Pediatria de
Galicia(SOPEGA) desde 2013 al momento actual.

A. Perez Muiuzuri. Vocal de la Junta Directiva de la Sociedad Espafiola de

Neonatologia desde octubre de 2019 al momento actual.

N. Mandia. Miembro del grupo de transporte de la Sociedad Espariola de

Neonatologia

64



Memoria del Servicio de Neonatologia. 2019

A. Pérez Muiiuzuri. Miembro de la Comisién de estandares de la Sociedad

Espafiola de Neonatologia.

A. Pérez Mufiuzuri. Miembro del Nucleo de Seguridad de la Xerencia de Xestion

Integrada de Santiago de Compostela

D. Castifieiras. Miembro de la Comision de Diagnoéstico Perinatal de la Sociedad

Espafiola de Medicina del Laboratorio (SEQCML)

MD Bdéveda. Miembro de la Junta Directiva de la Asociacion Espafiola para el
estudio de los Errores Congénitos del Metabolismo (AECOM)

MD Bdveda. Coordinacién del Grupo de Trabajo de Cribado Neonatal de la AECOM

Paula Sanchez Pintos. Vocal de la Sociedad Espafiola de Errores Innatos del
Metabolismo (SEEIM) desde octubre de 2019.

D. Castifieiras, MD Béveda Miembro del Grupo de Trabajo de Cribado Neonatal de la
Asociacion Espafiola para el Estudio de los Errores Congénitos del Metabolismo
(AECOM)

N Mandid, C Lopez Sanguos. Nuevos miembros Numerarios de la SENeo en 2019

Colén Mejeras Cristobal, Couce Pico, Maria Luz. .Grupo Gallego FQ de Galicia, 28 de

febrero 2019. Complexo Hospitalario Universitario de Santiago.

Castifieiras Ramos, Daisy E.; Colén Mejeras, Cristobal; Grupo de Cribado Neonatal de
AECOM, 16 de octubre de 2019.

Cristobal Colon Mejeras. Rare CHIP Chiesi. Programa de Innovacion en
Enfermedades Raras. Proyecto que trata de identificar y responder, de una manera
innovadora y diferente, a los retos, barreras y necesidades que nos encontramos
actualmente en el area de las enfermedades raras. Nuestro grupo fue el ganador
con el proyecto “Holy Guardian™ que a través de una APP, unos wereables y la
participacién del nifio y su entorno se puede identificar y controlar los estados de
ansiedad producidor por padecer una enfermedad rara. Talent Garden. Madrid. 8-9
y 29-30 de noviembre de 2019.

D. Castifieiras Miembro del Grupo de Trabajo de Cribado Neonatal de la
Asociacion Espafiola para el Estudio de los Errores Congénitos del Metabolismo
(AECOM)
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D. Castifieiras Representante de la SEQCML en el Grupo de trabajo de
protocolos de cribado neonatal de la Ponencia de cribado poblacional de la
Comision de Salud Pudblica del Ministerio de Sanidad, Consumo y Bienestar

Social.
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