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RESUMEN EJECUTIVO

Dra. Carmen Ayuso

Doctora en Medicina y Cirugia por la UAM. Jefa del Departamento de
genética médica del Hospital Universitario Fundacion Jiménez Diaz y
Directora cientifica del IS-FJD. IP del CIBERER U704 y Profesora titular
de Medicina (Medicina Gendmica), en la UAM.

Docencia: Direcciéon de 23 Tesis Doctorales,

INVESTIGACION: 117 proyectos de investigacion competitivos. A
destacar el Proyecto IMPACT Gendmica y Proyecto Beyond 1MILLON
Genomes.

>590 articulos, capitulos de libros y guias clinicas enfocadas a
enfermedades raras, diagnostico y asesoramiento genético y aspectos
ético- legales de la genética, publicaciones indexadas en revistas
nacionales e internacionales, indice H73 (Google Scholar) (11/12/2025)
18828 citas recibidas, indice de impacto acumulado IF: 2267,56

OTROS:

Académica Correspondiente de la Real Academia Nacional de Medicina
de Espana (2022).

Asesora del Ministerio de Sanidad para la Cartera de servicios de
Genética y Gendmica del Sistema nacional de salud, y de la Comision
Nacional de Reproduccion Humana Asistida CNRHA del Ministerio de
Sanidad.

Premio Nacional de Genética (2017). Premio a la Investigacion FEDER
(Federacion Espanola de Enfermedades Raras), a la Red Raregenomics
(2018), Premio Nacional de Investigacion (2024). Modalidad Gregorio
Marafnoén, en Medicina y Ciencias de la Salud.




1-INVESTIGACION Y TRANSFERENCIA

1.1. Actividad investigadora
e Participacion en proyectos de investigacion de |+D (como IP/ lider WP/

Coordinadora) 17
= Competitivos internacionales 18
= Competitivos Estatales 43
= Competitivos (intramurales CIBER) 25
= Competitivos Autonémicos 5
= Competitivos Privados 26
e  Participacion en contratos de investigacion de 1+D 3
e  Premios vinculados a la actividad investigadora 17
e Evaluacion de Proyectos | + D 13
(Miembro comités de evaluacion) 17
e Pertenencia a consejos de redaccion de revistas 7
e Revision en revistas 32
1.2. Publicaciones derivadas de la actividad investigadora
e Libros y capitulos de libro (5+59) 64
e Articulos en revistas espafolas y extranjeras (con indice de impacto) 462
e Articulos en revistas espafiolas y extranjeras (sin indice de impacto) 108

e Guias/recomendaciones 37
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Carmen Ayuso

Fundacién Jiménez Diaz University Hospital
ORCID: 0000-0002-9242-7065

Web of Science ReseatcherlD: A-4843-2019

12 Web of Science Researcher Profile Summary
Provided by Clarivate=

Metrics
Publications in Web of Science 526

Total Times Cited 15020

H-index 64

ORCID: https://orcid.org/0000-0002-9242-7065
IF:2267,56 acumulado; (Google scholar)indice H 73. Citas: 19131 (02/2026)

1.3. Divulgacion de los resultados de la actividad investigadora en congresos,
jornadas, etc.
e Comunicaciones a congresos
Contribuciones a congresos y conferencias cientificas
Edicion/coordinacion de libros
Organizacion de eventos (internacionales, nacionales)

1.4. Transferencia
e Transferencia a través de la formacion de investigadores.
o Transferencia generadora de valor econémico
- Patentes y registro de Propiedad intelectual
- Registros Propiedad Intelectual
e Transferencia generadora de valor social
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2. EXPERIENCIA DOCENTE.

2.1. Experiencia académica docente.
-Titulaciones oficiales universitarias:

e Prof? Titular, Medicina, UAM: 26-05-2025 - actualmente
e Prof? Asociado/a Ciencias Salud: 03-09-2021 al26-05-2025
e Profesora EU-Enfermeria, FJD, UAM (20 cursos académicos)
e Prof? Honoraria Facultad de medicina UAM:
Dptmtos (n° cursos académicos): A.Patoldgica (2), Ginecologia (5), Pediatria (17)
e Prof? en Asignaturas Doctorado UCM, UAM, U. Valladolid, U.Coimbra.

- Titulaciones propias universitarias (masteres, cursos y diplomas)

e Co-directora y Prof. MASTER DE BIOMEDICINA MOLECULAR. Asignatura optativa:
“Molecular Genetics of Rare Diseases” (BMM8 32819) (10 cursos)
e Prof® Masteres: UAM (Medicina (3 cursos), Psicologia (1curso) UNED (9 cursos), U Pablo

Olavide (60ECTS; 9 cursos), U Valladolid (3 cursos), U Sevilla (1 curso), U Granada y
EASP (14 cursos), U Pompeu Fabra (2 cursos), U Rey Juan Carlos(1 curso), U Santiago
(2 cursos), UNIA (3 cursos), UCAM (4 cursos); U Valencia (3 cursos), U Alcala Henares
(3 cursos)

- Titulaciones oficiales de ambito no universitario

e Cursos ANCEI Modulo 7 (7 ediciones) Curso ACIS (2 ediciones), Curso M° Ed CAP (34

Cursos)

- Direccion de TFM (8) o préacticas externas (DEA:7)

- Presentacion de conferencias y ponencias en cursos (210)

3. OTROS MERITOS

3.1. Méritos y competencias de liderazgo

e Subdirectora de investigacion HU Fundacion JiménezDiaz (2004- actualidad)
e Directora Cientifica del Instituto de Investigacion Sanitaria Fundacion Jiménez Diaz(2009-
ACT)
e Coordinacién de Proyectos Nacionales e Internacionales (ver apartado 1.1.Méritos
propios de la actividad investigadora),
RareGenomics, EsRetNet, PIO6/0027E, P122/00321 e IMPaCT Genomica 2

Direccién de tesis doctorales: 19 defendidas (3 premios extraordinarios UAM); 4 en curso
- Reconocimientos y responsabilidad en organizaciones cientificas (17), comités cientificos y
técnicos (6 +4)

Cargos Directivos Sociedades Cientificas: 6

3.2. Experiencia profesional:
e Trayectoria asistencial como médico en Servicio de genética FJD (1978-act)
Comités de Bioética (12)
Académica Correspondiente RANME
Comisiones Asesoras en M° Sanidad (7)
Comisiones en Consejerias CAM (2)




4. Premios. 19 premios vinculados a la actividad investigadora
A destacar:

Premio “Mujer Profesional” en la XXIII edicion de los premios FEDEPE (Federacion Espariola de
Muijeres Directivas, Ejecutivas, Profesionales y Empresarias). Madrid, 29 de septiembre de 2014.
Premio "Nacional de Genética" de la Sociedad Espariola de Genética (SEG). Gijon, 27 de octubre de
2017.

Premio al Proyecto RareGenomics, concedido por FEDER y entregado por la Reina en Acto Oficial del
Dia Mundial de las Enfermedades Raras, en Madrid el 13 de mayo de 2018.

Premio Nacional “Innovacion y Salud” Fenin (2018), en Madrid el 20 de septiembre de 2018.
Premio de la “Fundacién Sociedad Espafiola de Oftalmologia SEO” 2023.

Premios “Admirables 2024” en Investigacion, desde el area de Salud de Unidad Editorial, a través
de las publicaciones lideres Diario Médico y Correo Farmacéutico, 21 de mayo de 2024.

Premio Nacional de Investigacion. Modalidad Gregorio Marafién, en Medicina y Ciencias de la
Salud (Ministerio de Ciencia, Innovacion y Universidades, 2024). Entregado por S.M. el Rey el 3 de
julio de 2025, Palacio Real de El Pardo.

Premio Médicos y Pacientes 2025. Organizacion Médica Colegial de Espafia, 27 de noviembre de
2025.




1 - INVESTIGACION y TRANSFERENCIA

1.1. Actividad investigadora
« PARTICIPACION EN PROYECTOS DE INVESTIGACION DE I+D.

INTERNACIONALES

1. Titulo del proyecto: Prevention of Blindness. Molecular Research and Medical care in Retinitis
Pigmentosa

Entidad financiadora: Accion concertada de la Comunidad Europea

Duracion (periodo de financiacién): desde el 01/01/1990 hasta el 31/12/1996

Investigador Principal: |. H. Pawlowitzki

Coordinador Nacional: Carmen Ayuso

2. Titulo del proyecto: Molecular And Clinical Research In Photoreceptor Disorders
Entidad financiadora: Accién Concertada de la Comunidad Europea: (1996-1999)
Duracion (periodo de financiacion): desde el 01/01/1996 hasta el 31/12/1999
Coordinador Nacional: Carmen Ayuso

Cédigo de la Entidad Financiadora: PL 950032

3. Titulo del proyecto: Red Europea De Citogenética Mendeliana: MendelianCytogenetics Network
Entidad financiadora: Proyecto amparado por la UE

Duracioén (periodo de financiacion):desde el 01/01/1997 hasta el 31/12/1999

Investigador espafiol: Carmen Ayuso

Cédigo de la Entidad Financiadora: ContractN® BMH4-CT97-2268

4. Titulo del proyecto: Prevention and Therapy Of Visual Deficiency In Retinal Neurodegeneration
Entidad financiadora: Unién Europea: 5th Framework Programm

Duracion (periodo de financiacion): desde el 01/01/2000 hasta el 31/12/2003

Investigador espafiol: Carmen Ayuso

Cédigo de la Entidad Financiadora: QLRT-1999-30209

5. Titulo del proyecto: Red Europea de excelencia: EUROPEAN VISION INSTITUTE (EVI)
Entidad financiadora: 6° Programa Marco UE
Duracion (periodo de financiacion): desde el 01/01/2003 hasta el 31/12/2006

6. Titulo del proyecto: Functional genomics of the retina in health and disease. (EVI-GENORET)”.
Agencia financiadora: VI Framework Programm European Commission

Duracioén (periodo de financiacion): desde el 01/04/2005 hasta el 31/03/2009

Investigador Principal:Carmen Ayuso
http://www.europeanvisioninstitute.org/activites/project-management/evi-genoret.html

Cédigo de la Entidad Financiadora: LSHG-CT-2005-512036 ContractNumber 512036

7. Titulo del proyecto: Genetic Testing in Europe - Network for test development, harmonization, validation
and standardization of services EurGenTest

Agencia financiadora: VI ORGANISMO: 6th Framework Programm European Commission (FP6-512148)
Duracion (periodo de financiacion): desde el 01/01/2005 hasta el 31/12/2008

Investigador Principal: Jean-Jacques Cassiman

Equipo investigador: ContractorEspafol: Carmen Ayuso; Partner 21 y miembro del Comité Ejecutivo: G.
Antifiolo Gil

Cédigo de la Entidad Financiadora: FP6-512148

8. Titulo del proyecto: Functional genomics of the retina in health and disease, LSHG-CT-2005-512036.
WP2: phenotyping of Monogenic Retinal Dystrophies (MRD)
Agencia financiadora: ISCIII (Incentivacion de proyectos independientes europeos)




Duracion (periodo de financiacion): desde el 01/01/2008 hasta el 31/12/2008
Investigador Principal:Carmen Ayuso
Cédigo de la Entidad Financiadora: Al07/90018

9. Titulo del proyecto: Beyond the Genome; training the next generation of ophthalmic researchers
Agenciafinanciadora: Commission of the European Communities

Programa: Support for Training and Career Development of Researchers (Marie Curie Initital Training
Network) EyeTN.

Duracion: desde el 01/01/2014 hasta el 31/12/2016

Investigador Asociado:Carmen Ayuso (IIS-FJD)

Cédigo de la Entidad Financiadora: 317472

10. Titulo del proyecto: CONSYN: “Challenging the molecular diagnosis of Complex and Rare Diseases:
WES analysis for Congenital Syndromes”.

Agencia financiadora: Centro Nacional de Analisis Gendmicos (CNAG)

Duracion (periodo de financiacién): desde 2014 -2019

Investigador Principal:Carmen Ayuso

11. Titulo del proyecto: 2016 BBMRI-LPC Whole Exome Sequencing Call: “EyeRareWES”.
Agencia financiadora: Centro Nacional de Andlisis Gendmicos (CNAG)

Duracion (periodo de financiacion): desde 09/09/2016 hasta el 31/12/2019

Investigador Principal:Carmen Ayuso y C. Rivolta

Cédigo de la Entidad Financiada: BBMRI_01

12. Titulo del proyecto: Etiologia genética y factores asociados de las Anomalias Congénitas e Hipotonia en
recién nacidos en altura-Cusco.

Agencia financiadora: CONYTEC-UNSAAC-FONDECYT (Universidad Nacional de San Antonio Abad del
Cusco-Consejo Nacional de Ciencia, Tecnologia e Innovacion Tecnoldgica-Fondo Nacional de Desarrollo
Cientifico Tecnolégico y de Innovacion Tecnoldgica)

Duracion (periodo de financiacién): 02/10/2017 a 31/12/2018 (14 meses)

Investigador principal: Evelina Andrea Ronddn Abuhadba

Investigador Externo:Carmen Ayuso

Cédigo de la Entidad Financiadora: E041-2017-01 UNSAAC

13. Titulo del proyecto: Beyond1 MILLON Genomes

Agencia financiadora: Comision Europea

Duracién (periodo de financiacion):Junio 2020- Actualidad

Investigador principal: Angel Carracedo

Investigadores colaboradores: IP del WG2Carmen Ayuso, Pilar Nicolas

Cédigo de Ila Entidad Financiadora: European  Union'sHorizon 2020 Research  and
Innovationprogrammeundergrantagreement No. 951724 https://b1mg-project.eu/

14. Titulo del Proyecto: Deciphering the molecular basis of ophtalmogenetic diseases: sequencing the
whole genome using a long reads approach.

Agencia financiadora: EASI (PID10291).

Duracion (periodo de financiacién): 2020-2021

Investigador principal/Coordinador: Carmen Ayuso

Cédigo de la Entidad Financiadora: PID10291

15. Titulo del proyecto: ELSITaskForce. EULAC PerMed. European Union’s Horizon 2020 Research and
Innovation programme under Grant Agreement Num. 825173. Investigadora Principal: Esther Rodriguez, ISCIII.
Colaboradora: Carmen Ayuso.

Agencia financiadora: ISCIIl. Horizon 2020

Duracion (periodo de financiacion): 2020 - 2022

Investigador FJD:Carmen Ayuso

Cédigo de la Entidad Financiadora: Grant AgreementNum. 825173
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16. Titulo del Proyecto: Comprehensive registry and in silico assessment of variants associated with non
syndromic inherited retinal diseases, Bardet Biedl syndrome and Usher syndrome

Agenciafinanciadora: Foundation Fighting Blindness USA - FFB/IRD-LOVD Project

Duracion (periodo de financiacion): Abril 2020 — Abril 2022

Investigadores Principales: John den Dunneny Frans P.M. Cremers.

Investigadora lIS-FJD: Carmen Ayuso

17. Titulo del Proyecto: Aniridia: Networking to address an unmet medical, scientific, and societal
challenge.

Agencia financiadora: H2020 (ANIRIDIA-NET) EU COST-Action CA18116

Duracion (periodo de financiacién): 2019-2023

Coordinadora: Neil Lagal

Investigadora FJD: Carmen Ayuso

Cédigo de la Entidad Financiadora: EU COST-Action CA18116

18. Titulo del proyecto: European Training Program to Understand, Diagnose and Treat Autosomal
Dominant Retinal Diseases ProgRET

Agencia financiadora:Union Europea UE

Duracion (periodo de financiacién): 2023-2026

Investigadora colaboradora: Carmen Ayuso Responsable WP ELSI

Cédigo de la Entidad Financiadora: HORIZON-MSCA-2022-DN-01

ESTATALES COMPETITVOS

1. Titulo del proyecto: Plan Nacional de Prevencion de la Subnormalidad
Entidad financiadora: Ministerio de Sanidad y Consumo

Duracioén (periodo de financiacion):desde el 01/01/1979 hasta el 31/12/1983
Equipo investigador:Carmen Ayuso

2. Titulo del proyecto: Estudio ecografico prenatal

Entidad financiadora: Ministerio de Sanidad y Consumo

Duracioén (periodo de financiacion):desde el 01/01/1985 hasta el 31/12/1986
Investigador:Carmen Ayuso

3. Titulo del proyecto: Diagnostico de Portadores de Mucoviscidosis mediante técnicas de ADN
Recombinante. Aplicacion al Diagnéstico Prenatal de la enfermedad

Entidad financiadora: Comision Asesora de Investigacion Cientifica y Técnica (CAICYT)

Duracion (periodo de financiacion):desde el 01/01/1985 hasta el 31/12/1986

Investigador:Carmen Ayuso

Cédigo de la Entidad Financiadora: pb86-0649-C02-01

4. Titulo del proyecto: Prevencion y Deteccion precoz de Enfermedades Hereditarias, mediante la
creacion de un Banco de Sondas de ADN: Distrofia muscular de Duchenne (DMD), Sindrome de retraso
mental con X-Fragil y poliquistosis renal del adulto

Entidad financiadora: Fondo de Investigaciéon Sanitaria FIS

Duracion (periodo de financiacion):desde el 01/01/1990 hasta el 31/12/1992

Investigador Principal: C. Ramos

Investigador:Carmen Ayuso

Cédigo de la Entidad Financiadora: 89/0798

5. Titulo del proyecto: Heterogeneidad Genética de la Enfermedad de Huntington. Estudio Epidemiologico
y Molecular de la poblacién espafiola

Entidad financiadora: Fondo de Investigacion Sanitaria FIS

Duracion (periodo de financiacién):desde el 01/01/1989 hasta el 31/12/1991

Investigador Principal: Maria Antonia Ramos Arroyo

Investigador:Carmen Ayuso

Cédigo de la Entidad Financiadora: 89/0094
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6. Titulo del proyecto: Estudio Multicéntrico sobre Retinosis Pigmentaria en Espafa: Aspectos
Oftalmoldgicos, Neurofisiolégicos, Epidemiolégicos y Moleculares

Entidad financiadora: Fondo de Investigacion Sanitaria FIS (coordinados)

Duracion (periodo de financiacion):desde el 01/01/1991 hasta el 31/12/1993

Investigador Principal y Coordinador:Carmen Ayuso

Cédigo de la Entidad Financiadora: 91/E00030501E

7. Titulo del proyecto: Estudio Genético de las retinopatias Hereditarias Autosémicas Dominantes y
Ligadas al Sexo

Entidad financiadora: Fondo de Investigacion Sanitaria FIS

Duracion (periodo de financiacién): desde el 01/01/1994 hasta el 31/12/1996 (3 afios)

Investigador Principal: Carmen Ayuso

Cédigo de la Entidad Financiadora: 94/0391

8. Titulo del proyecto: Estudio Molecular en pacientes con retinoblastoma hereditario: Identificacion de
portadores y deteccion de mutaciones germinales en retinoblastomas bilaterales esporadicos

Entidad financiadora: Fondo de Investigaciéon Sanitaria FIS

Cédigo de la Entidad Financiadora: 94/1324

Duracion (periodo de financiacion): desde el 01/01/1994 hasta el 31/12/1996 (3 afios)

Investigador principal: Pedro Martinez de Castro

Asesora: Carmen Ayuso

Cédigo de la Entidad Financiadora: 94/1324

9. Titulo del proyecto: Estudio Genético y Epidemiolégico de las Retinosis Pigmentarias en Esparia
Entidad financiadora: Fondo de Investigaciéon Sanitaria FIS

Duracion (periodo de financiacion):desde el 01/01/1996 hasta el 31/12/1996

Investigador principal y Coordinador: Carmen Ayuso

Cédigo de la Entidad Financiadora: 96/0065-01E

10. Titulo del proyecto: Separacion, identificacion y tipaje de células fetales en sangre periférica materna
Entidad financiadora: Fondo de Investigacion Sanitaria FIS

Duracioén (periodo de financiacion):desde el 01/01/1997 hasta el 31/12/1999

Investigador principal: C. Ramos

Investigador: Carmen Ayuso

Cédigo de la Entidad Financiadora: 97/0338

11. Titulo del proyecto: Diagnostico prenatal no invasivo en células fetales obtenidas de sangre periférica
materna

Entidad financiadora: Fondo de Investigacion Sanitaria FIS

Duracion (periodo de financiacién):desde el 01/01/2000 hasta el 31/12/2002

Investigador principal: C. Ramos

Investigador: Carmen Ayuso

Cédigo de la Entidad Financiadora:00/0101

12. Titulo del proyecto: Adaptacion y desarrollo europeo del Registro de pacientes con Distrofias de Retina.
(EsRetNet) con caracterizacion genotipo-fenotipo. Identificacion de nuevos genes y loci.

Agencia financiadora: ISCIII (Proyecto coordinado de redes)

Duracion (periodo de financiacion): desde el 01/01/2006 hasta el 31/12/2006

Investigador Principal y Coordinador:Carmen Ayuso

Cédigo de la Entidad Financiadora: P105/0299

13. Titulo del proyecto: INERGEN (Instituto de investigacion de Enfermedades Raras de base Genética):
Finalizacion del proyecto cientifico de la red e integracion con RECGEN

Agencia financiadora: ISCIII (Proyecto coordinado de Redes)

Cédigo de la Entidad Financiadora: P105/0408

Duracion (periodo de financiacion): desde el 01/01/2006 hasta el 31/12/2006

Investigador Principal:Carmen Ayuso
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14. Titulo del proyecto: Estudio epidemioldgico y genético de las Retinopatias Hereditarias en Espafa:
formas ligadas al sexo

Entidad financiadora: Fondo de Investigacion Sanitaria FIS (Proyectos coordinados)

Duracion (periodo de financiacién):desde el 01/01/1999 hasta el 31/12/2001

Investigador principal y coordinador: Carmen Ayuso

Cédigo de la Entidad Financiadora: 99/0010-01

15. Titulo del proyecto: Caracterizacion clinica y molecular de Distrofias Hereditarias de retina: Genes y
mecanismos moleculares asociados a formas Ligadas al X.

Entidad financiadora: Fondo de Investigacion Sanitaria FIS (Proyectos coordinados)

Duracion (periodo de financiacion): desde el 01/01/2002 hasta el 31/12/2004

Investigador principal y coordinador: Carmen Ayuso

Cédigo de la Entidad Financiadora: P102/0092

16. Titulo del proyecto: Red Espafiola sobre Epidemiologia, Fisiopatologia y Caracterizacion Clinica y
Molecular de las Distrofias de Retina -EsRetNet-.

Entidad Financiadora: FIS (ISCIII)

Duracion: desde el 01/01/2004 hasta el 31/12/2006

Investigador principal del Nodo de la FJD: Carmen Ayuso

Coordinador Cientifico de la Red: Carmen Ayuso

Cédigo de la entidad financiadora: G03/018

17. Titulo del proyecto: Red de centros sobre “Instituto de Investigacion de Enfermedades Raras de Base
Genética “INERGEN".

Entidad Financiadora: Fondo de Investigacion Sanitaria FIS (Proyectos coordinados)

Duracion (periodo de financiacion):2004-2006

Investigador principal del Nodo de la FJD: Carmen Ayuso

Cédigo de la entidad financiadora: C03/05

18. Titulo del proyecto: Caracterizacion genética en pacientes con Distrofias de Retina mediante
Genotipado de alto rendimiento: Microarrays y otras técnicas. Casos Esporadicos, Precoces y No
informativos

Agencia financiadora: ISCIII (Proyecto Coordinado de Redes)

Duracion (periodo de financiacion): desde el 01/01/2005 hasta el 31/12/2007

Investigador Principal:Carmen Ayuso

Cédigo de la Entidad Financiadora: P104/0193

19. Titulo del proyecto: Centro de Investigacion Biomédica en Red de Enfermedades Raras (CIBERER)
Agencia financiadora: ISCIII

Duracioén (periodo de financiacion): desde el 01/01/2006 hasta actualidad

Investigador Principal de la U704:Carmen Ayuso

Cédigo de la Entidad Financiadora: CB06/07/0036

20. Titulo del proyecto: Caracterizacion molecular, funcional y fenotipica de varios tipos de Distrofias de
Retina: Enfermedad de Stargardt (STG), Distrofia de Conos>bastones (CRD), Retinosis Pigmentaria (RP) y
Amaurosis Congénita de Leber (LCA)

Agencia financiadora: ISCIII (coordinado)

Duracion (periodo de financiacion): desde el 01/01/2007 hasta el 31/12/2009

Investigador Principal y Coordinador:Carmen Ayuso

Cédigo de la Entidad Financiadora: PI06/0027E

21. Titulo del proyecto: Aplicacion de Chips de ADN (arrays) al diagnostico de las enfermedades
oculogenéticas: comparacion con las técnicas convencionales

Agencia financiadora: ISCIII (Evaluacion de Tecnologias Sanitarias)

Duracioén (periodo de financiacion): desde el 01/01/2008 hasta el 31/12/2009

Investigador Principal:Carmen Ayuso

Cédigo de la Entidad Financiadora: EC07/90393




22. Titulo del proyecto: Utilidad de la farmacogenética para predecir la eficacia y la seguridad de
risperidona y otros antipsicoticos atipicos

Agencia financiadora: ISCIII (Investigacion clinica independiente)

Duracion (periodo de financiacién): desde el 01/01/2008 hasta el 31/12/2010

Investigador Principal y Coordinador:Carmen Ayuso

Cédigo de la Entidad Financiadora: EC07/90393

23. Titulo del proyecto: Consorcio de apoyo a la investigacion biomédica en red (CAIBER)
Agencia financiadora: ISCIII

Duracion (periodo de financiacion): desde el 01/01/2009 hasta el 31/12/2013
Investigador Principal y miembro del Consejo Rector:Carmen Ayuso

Cédigo de la Entidad Financiadora: CAI08/01/0032

24. Titulo del proyecto: Retics de Biobancos

Agencia financiadora: ISCIII

Duracion (periodo de financiacion): desde el 01/01/2010 hasta el 31/12/2013
Investigador Principal: Federico Gustavo Todo Rojo

Investigador: Carmen Ayuso Garcia

Cédigo de la Entidad Financiadora: RD09/0076/00101

25. Titulo del proyecto: Valoracion del analisis molecular actual y futuro en Distrofias de Retina
Autosdmicas Dominantes (Arrays de genotipado, MLPA, dHPLC, HRM)

Agencia financiadora: ISCIIl, Evaluacion de tecnologias sanitarias

Financiacién: 87 120€

Duracion (periodo de financiacion): desde el 01/01/2010 hasta el 31/12/2012

Investigador Principal y Coordinador:Carmen Ayuso

Cédigo de la Entidad Financiadora: PI09/90047

http.//ayudasfis.isciii.es/iscili/resultados/pi/ResultadoFinDef09.asp ?dni=51445558

26. Titulo del proyecto: Estudio de las Distrofias de Retina autosdmicas recesivas y otras: a)
Caracterizacion clinica y molecular mediante nuevos abordajes metodologicos; b) Identificacion de nuevas
regiones candidatas.

Agencia financiadora: ISCIIl, Fondo de Investigacion Sanitaria INTRASALUD

Duracion (periodo de financiacién): desde el 01/01/2010 hasta el 31/12/2013

Investigador Principal:Carmen Ayuso

Cédigo de la Entidad Financiadora: PS09/00459
http://ayudasfis.isciii.es/iscii/Resultados/PROYECTOS/buscar09.asp

27. Titulo del proyecto: Busqueda de nuevos genes e identificacion de nuevos mecanismos funcionales en
patologia neurosensorial mediante secuenciacion masiva en modelos humanos (secuenciacion exémica) y
en modelos animales

Agencia financiadora: PIBER 1: Plataforma CNAG dirigida a las Retinosis Pigmentarias. CIBER-ER

Duracion (periodo de financiacion): desde el 01/01/2011 hasta el 31/12/2011

Investigador Principal y Coordinador:Carmen Ayuso

28. Titulo del proyecto: Retics de Biobancos.

Agencia financiadora: ISCIII

Duracion (periodo de financiacion): desde el 01/01/2014 hasta el 31/12/2016
Investigador Principal: Federico Rojo

Cédigo de la Entidad Financiada: PT13/0010/0012

29. Titulo del proyecto: Identificacion de nuevos mecanismos moleculares en Distrofias de Retina,
traslacion al diagnostico y al desarrollo de nuevas terapias génicas y celulares.

Agencia financiadora: ISCIII Subprograma: Proyecto de Investigacion en Salud (AES 2013)

Duracion (periodo de financiacion): desde el 01/01/2014 hasta el 31/12/2016

Investigador Principal y Coordinador:Carmen Ayuso

Cédigo de la Entidad Financiadora: P113/00226
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30. Titulo del proyecto: Diabetes Cancer Connect: Targeting common inflammatory markers and signaling
pathways in diabetes mellitus and cancer.

Agencia financiadora: ISCIII Subprograma: Proyecto Integrado IIS ProjectsCall

Duracion (periodo de financiacién): 2014-2016

Investigador Principal y Coordinador: J. Egido

Investigadores responsables: WP3: Carmen Ayuso

Cédigo de la Entidad Financiadora: PIE13/00051

31. Titulo del proyecto: Caracterizacion molecular y funcional (modelos celulares) de Distrofias Retinianas
Esporadicas o Autosémicas Dominantes. Estrategia molecular combinada de mapeo y secuenciacion
exomica.

Agencia financiadora: Proyecto de Acciones Cooperativas y Complementarias Intramurales (ACCI) 2014
(CIBERER-ISCIIIN)

Duracion (periodo de financiacién): desde el 01/01/2015 hasta el 31/12/2015

Investigador Principal y Coordinador de grupos:Carmen Ayuso(U704)

Cédigo de la Entidad Financiadora: ER15PR0O5ACCI14-704

32. Titulo del proyecto: mRNA engineered mesenchymal stromal cells: a second generation of cell therapy
for inflammatory diseases.

Agencia financiadora: ISCIII Agencia financiadora:Integratedprojects of ExcellenceCall

Duracion (periodo de financiacién): desde el 01/01/2016 hasta el 31/12/2018

Investigador Principal: Damian Garcia Olmo

Investigadores: WP7 Carmen Ayuso

Cédigo de la Entidad Financiadora: PIE15/00048

33. Titulo del proyecto: Gendmica, estudios preclinicos y clinicos como herramienta para la medicina
personalizada en Distrofias de Retina.

Agencia financiadora: ISCIII (Proyectos de investigacion en Salud)

Duracion (periodo de financiacién): 3 afios desde el 01/01/2017 hasta el 31/12/2019

Solicitada prorroga: Fecha de finalizacion de la prorroga 31/12/2020

Investigador Principal y Coordinador:Carmen Ayuso

Cédigo de la Entidad Financiadora: P116/00425

34. Titulo del proyecto: Spanish Clinical Research Network (SCREN). Plataforma de Unidades de
Investigacion Clinica y Ensayos Clinico.

Agencia financiador: ISCIII

Duracion (periodo de financiacién: 2017-2020

Investigadora Principal: Carmen Ayuso

Cadigo de la Entidad Financiada:PT17/0017/0022

35. Titulo del proyecto: Retinal Dystrophies: genomic, cellular, functional and bioinformatic approaches to
accelerate their diagnosis and treatment and to measure their impact.

Las Distrofias de Retina: una aproximacion genémica, celular, funcional y bioinformatica, para acelerar su
diagnostico y tratamiento, y medir su impacto.

Agencia financiadora: ISCIII

Duracion (periodo de financiacion): 4 afios (diciembre 2019-noviembre de 2023)

Investigador principal/Coordinador: Carmen Ayuso

Cédigo de la Entidad Financiadora: PI19/00321

36. Titulo del Proyecto: STOP-Coronavirus: factores clinicos, inmunoldgicos, genémicos, viroldgicos y
bioéticos de COVID-19

Agencia financiadora: Instituto de Salud Carlos Ill ISCIII

Duracién (periodo de financiacién): 1 afio

Investigador principal: José Maria Aguado Garcia

Equipos Investigadores WP3: IP Carmen Ayuso

Cédigo de la Entidad Financiadora: COV20/00181
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37. Titulo del proyecto:IMPaCT-GENOMICA

Agencia financiadora:ISCIIl, Convocatoria IMPaCT (Infraestructura de Medicina de Precision asociada a la
Ciencia y Tecnologia.

Duracion (periodo de financiacién): 2021-2023

Investigador Principal: Angel Carracedo

Investigador Aspectos Etico-Legales y Formacién:Carmen Ayuso

Cédigo de la Entidad Financiadora: IMP/00009

38. Titulo del proyecto:Afianzando la red bioinformatica traslacional TRANSBIONET
Agencia financiadora: Ministerio de Ciencia, Innovacion y Universidades (MICIU)
Duracion (periodo de financiacion): septiembre 2019- agosto 2021

Investigador Principal:Carmen Ayuso

Cadigo de la Entidad Financiadora: RED2018-102404-T

39. Titulo del proyecto: Un estudio exhaustivo de las distrofias de retina hereditarias: mejora del
diagnostico molecular, enfoques terapéuticos, ensayos clinicos y medida del impacto en los pacientes.
Agencia financiadora: ISCIII

Duracion (periodo de financiacién): 3 afios (01/2023-31/12/2025)

Investigador Principal:Carmen Ayuso

Cédigo de la Entidad Financiadora: P122/00321

40. Titulo del proyecto: Secuenciador de nueva generacion de alta capacidad
Agencia financiadora: Ayuda para Infraestructura. Instituto de Salud Carlos |lI
Duracion (periodo de financiacién): 2022-2025

Investigador Principal:Carmen Ayuso

Cadigo de la Entidad Financiadora: IFEQ22/00045

41. Titulo del proyecto: Desarrollo de kits diagnéstico de enfermedades neurolégicas de causas genéticas
y producidas por expansion de repeticiones

Agencia financiadora: Proyectos en Colaboracion Publico Privada 2022. Agencia Estatal de Investigacion y el
Ministerio de Ciencia e Innovacion

Duracion (periodo de financiacién): 2023-2025

Investigadora Principal: Aimudena Avila Fernandez, Carmen Ayuso

Cédigo de la Entidad Financiada: CPP2022-009538

42. Titulo del proyecto:IMPaCT-GENOMICA2

Agencia financiadora:ISCIIl, Convocatoria IMPaCT (Infraestructura de Medicina de Precision asociada a la
Ciencia y Tecnologia)

Duracion (periodo de financiacion): 2025-2027

Coordinadores: Angel Carracedo y Carmen Ayuso

Investigador Principal FJD: Carmen Ayuso

Cédigo de la Entidad Financiadora: PMPER24/00002

43. Titulo del proyecto: Estudio holistico de las distrofias hereditarias de retina aplicando tecnologias
omicas, bioinformaticas y de |A, para su caracterizacion molecular, clinica y demografica

Agencia financiadora:ISCIII

Duracion (periodo de financiacion):concedido comienzo en enero 2026

Coordinadores: Carmen Ayuso

Investigador Principal FJD:Carmen Ayuso

Cédigo de la Entidad Financiadora: P125/00246

INTRAMURAL CIBER

1. Titulo del proyecto: Aplicacion de Chips de ADN (Arrays) a la identificacion de nuevos genes y al
diagnostico de algunas enfermedades genéticas: malformaciones congénitas, enfermedades oculares y
epilepsias

Agencia financiadora: CIBERER

Duracion (periodo de financiacion): desde el 01/01/2007 hasta el 31/12/2009 y prorroga 2010
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Investigador Principal:Carmen Ayuso (IP de la U704)
Cadigo de la Entidad Financiadora: Proyecto Intramural INTRA/Q7/704.1 CIBERE-ER (2007-2010)

2. Titulo del proyecto: Multiplex Ligation-dependent Probe Ampilification (MLPA): aplicacion al diagnéstico
molecular de las Distrofias Musculares de duchenne y de Becker (DMD/DMB)

Agencia financiadora: CIBERER

Duracioén (periodo de financiacion): desde el 01/01/2007 hasta el 31/12/2009

Investigador Principal: Montserrat Baiget (IP de la U705)

Equipo investigador: Guillermo Antifiolo (IP de la U702), Carmen Ayuso (IP de la U704), Pablo Lapunzina
(IP de la 753), José M2 Millan (IP de la 755)

Cédigo de la Entidad Financiadora: Proyecto Intramural INTRA/08/705.2 CIBERE-ER (2007-2009)

3. Titulo del proyecto: Trasplante de células madre epidérmicas alogénicas histocompatibles: desarrollo
de un recurso clinico eficaz para pacientes con Epidermdlisis Bullosa distréfica recesiva

Agencia financiadora: CIBERER

Duracion (periodo de financiacion): desde el 01/01/2009 hasta el 31/12/2009

Investigador Principal: M. del Rio (IP de la U714)

Equipo investigador:Carmen Ayuso (IP de la U704)

Cadigo de la Entidad Financiadora: Proyecto Intramural INTRA/08/714,1 CIBERE-ER (2007-2010)

4. Titulo del proyecto: Evaluacion molecular de EYS como gen responsable de Distrofias hereditarias de
Retina en poblacion espariola

Agencia financiadora: CIBERER

Duracioén (periodo de financiacion): desde el 01/01/2009 hasta el 31/12/2009

Investigador Principal: Guillermo Antifiolo (IP de la U702)

Equipo investigador: Carmen Ayuso (IP de la U704), José M@ Millan (IP de la U755)

Cédigo de la Entidad Financiadora: Proyecto Intramural INTRA/09/702,1 CIBERE-ER (2009)

5. Titulo del proyecto: Andlisis de la prevalencia y distribucion alélica de las Ataxias Espinocerebelosas
dominantes en Espafa

Agencia financiadora: CIBERER

Duracioén (periodo de financiacion): desde el 01/01/2009 hasta el 31/12/2009

Investigador Principal: Angel Carracedo (IP de la U711)

Equipo investigador: Carmen Ayuso (IP de la U704), José M@ Millan (IP de la U755)

Cédigo de la Entidad Financiadora: Proyecto Intramural INTRA/09/711,3 CIBERE-ER (2009)

6. Titulo del proyecto: Genotipado de SNPs de genes de los sistemas dopaminérgico, serotoninérgico,
adrenérgico, catecolaminérgico y de metabolismo (Citocromos p450) en pacientes con déficit de
atencion/hiperactividad respondedores y no respondedores al metilfenidato

Agencia financiadora: CIBERER

Duracion (periodo de financiacion): desde el 01/01/2009 hasta el 31/12/2009

Investigador Principal: Pablo Lapunzina (IP de la U753)

Equipo investigador: Carmen Ayuso (IP de la U704)

Cédigo de la Entidad Financiadora: Proyecto Intramural INTRA/09/753,2 CIBERE-ER (2009)

7. Titulo del proyecto: Nuevos genes y mecanismos en Distrofias de Retina. Aplicacion de secuenciacion
de exoma completo y biologia de sistemas, estudios funcionales en modelo animal y caracterizacion clinica.
Agencia financiadora: Proyecto de Acciones Cooperativas y Complementarias Intramurales (ACCI)
(CIBERER-ISCIIN)

Duracion (periodo de financiacién): desde el 01/01/2012 hasta el 31/12/2014

Investigador Principal y Coordinador de grupos:Carmen Ayuso (U704)

Cédigo de la Entidad Financiadora: ER14PRO5ACC13G704

8. Titulo del proyecto: Diagnostico genético y posible tratamiento del albinismo. ALBINISMO.

Agencia financiadora: Proyecto de Acciones Cooperativas y Complementarias Intramurales (ACCI) 2015
(CIBERER-ISCIIN)

Duracion (periodo de financiacién): desde el 01/01/2016 hasta el 31/12/2016

Coordinador: Angel Carracedo (U711) Investigadora: Carmen Ayuso (U704)
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Cédigo de la Entidad Financiadora: ER16-PR05-ACCI-704-3

9. Titulo del proyecto: Desarrollo de una plataforma para la priorizacion de variantes de enfermedad
usando datos de secuenciaciéon exémica.

Agencia financiadora: Proyecto de Acciones Cooperativas y Complementarias Intramurales (ACCI) 2016
(CIBERER-ISCIIN)

Duracion (periodo de financiacién): desde el 01/01/2017 hasta el 31/12/2017

Coordinador: Joaquin Dopazo (U715)

Investigadora: Carmen Ayuso (U704)

Cédigo de la Entidad Financiadora: ER17-PR05-ACCI-704-2017

10. Titulo del Proyecto:Bases metodoldgicas y organizativas para Mejorar la Eficiencia en el Diagnostico de
pacientes con Enfermedades raras No Diagnosticadas mediante medicina genémica (MEDENGD).

Agencia financiadora: Acciones Cooperativas y Complementarias Intramurales 2019 (ACCI) CIBERER-
ISCIII.

Duracion (periodo de financiacién): feb 2020-abril 2021

Coordinador: Beatriz Morte (ENOD, coordinador)

Investigadora principal U704: Carmen Ayuso

Cédigo de la Entidad Financiadora: ER20P1ACENOD.

11. Titulo del Proyecto:Grupo de Trabajo MODALT-EERR: Ensayos funcionales en modelos alternativos al
raton en investigacion biomédica de enfermedades raras.

Agencia financiadora: CIBERER

Duracion (periodo de financiacion): 2021-2022

Coordinador:CB06/07/ 0048- Miguel A. Moreno Pelayo, Matias Morin

Investigadora IP U704: Carmen Ayuso

Cadigo de la Entidad Financiadora: ERP1PDI728-Grupo MODALT-EERR

12. Titulo del Proyecto: Grupo de Trabajo Desarrollo de nuevas herramientas terapéuticas basadas en RNA
para el tratamiento de enfermedades raras.

Agencia financiadora: CIBERER

Duracion (periodo de financiacion): 2021-2022

Coordinador: CB06/07/1030- José M2 Millan

Investigadora IP U704: Carmen Ayuso

Cadigo de la Entidad Financiadora: ER1PDI755 - Herramientas terapéuticas basadas en RNA

13. Titulo del Proyecto: Grupo de Trabajo de diagnéstico de EERR mediante combinacién de RNseq y
datos genémicos.

Agencia financiadora: CIBERER

Duracion (periodo de financiacion): 2021-2022

Coordinador: Belén Pérez

Investigadora IP U704: Carmen Ayuso

Cédigo de la Entidad Financiadora: ER1PDI746 - RNAseq

14. Titulo del Proyecto: Grupo deTrabajoBioinformatica: Actualizacion en el analisis de datos del NGS para
el diagnostico.

Agencia financiadora: CIBERER

Duracion (periodo de financiacién): 2021-2022

Coordinador: James Richard Perkins — Beatriz Morte

Investigadora IP U704: Carmen Ayuso

Cédigo de la Entidad Financiadora: ERP1DIENOD - Bioinformatica

15. Titulo del Proyecto: Disefio y validacion de una herramienta informatica para la clasificacion de
pacientes con EERR basada en datos de secuenciacion

Agencia financiadora: CIBERER (Proyectos PIT21)

Duracion (periodo de financiacién): 10/2021-10/2023

Investigadora principal: José Antonio Escamez

Investigadora IP U704:Carmen Ayuso
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Cédigo de la Entidad Financiadora: (CLASSIFI-ER)

16. Titulo del proyecto: Desarrollo de herramientas bioinformaticas para el manejo automatico de hallazgos
secundarios y su uso en el asesoramiento genético y farmacogenético.

Agencia financiadora: Proyecto de Acciones Cooperativas y Complementarias Intramurales (ACCI) 2021
(CIBERER-ISCIIN)

Duracion (periodo de financiacién): desde el 19/09/2022 hasta el 18/09/2023

Coordinador: Javier Pérez Florido (U715)

Investigadora IP U704: Carmen Ayuso

Cédigo de la Entidad Financiadora: 22P5AC7041

17. Titulo del proyecto: Primer repositorio de datos de metilacion de poblacion de referencia espariola y
mejora del estudio epigenético en pacientes con enfermedades raras no diagnosticados (Epi-ENoD)
Agencia financiadora: Proyecto de Acciones Cooperativas y Complementarias Intramurales (ACCI) 2021
(CIBERER-ISCIIN)

Duracion (periodo de financiacion): desde el 19/09/2022 hasta el 18/09/2023

Coordinador: Beatriz Morte (ENoDU735) IP (U704)

Investigadora de la U704: Carmen Ayuso

Cédigo de la Entidad Financiadora: 22P5AC7042

18. Titulo del proyecto: Busqueda e identificacion de nuevos genes cuyas mutaciones puedan ser
causantes de nuevos tipos de albinismo.

Agencia financiadora: Proyecto de Acciones Cooperativas y Complementarias Intramurales (ACCI) 2021
(CIBERER-ISCIIIN

Duracion (periodo de financiacién): desde el 19/09/2022 hasta el 18/09/2023

Coordinador: Lluis Montoliu (U756)

Investigadora IP U704: Carmen Ayuso

Cédigo de la Entidad Financiadora: 22P5AC7043

19. Titulo del proyecto: Estudio del impacto del mapeo gendémico 6ptico en la identificacion de variantes
estructurales para el diagnostico de enfermedades raras.

Agencia financiadora: Proyecto de Acciones Cooperativas y Complementarias Intramurales (ACCI) 2022
(CIBERER-ISCIIIN)

Duracion (periodo de financiacién): 2024-2025

Coordinador: Gema Garcia-Garcia

Investigadora IP U704: Carmen Ayuso

Cédigo de la Entidad Financiadora:

20. Titulo del proyecto: Desarrollo de un repositorio de flujos de trabajo de analisis gendmicos

Agencia financiadora: Proyecto de Acciones Cooperativas y Complementarias Intramurales (ACCI) 2022
(CIBERER-ISCIIN)

Duracion (periodo de financiacién): 1 afio (06/2023 a 06/2024)

Coordinador: Maria del Carmen Pefia Chilet IP (U704) Pablo Minguez

Investigadora IP U704: Carmen Ayuso

Cédigo de la Entidad Financiadora:

21. Titulo del proyecto: Registro de Enfermedades Genéticas y de Baja Prevalencia (GenRaRe)
Agencia financiadora: Centro de Investigacion Biomédica en Red (CIBER)

Investigador FJD: Carmen Ayuso

Duracién: desde 2024

22. Titulo del proyecto: Generacion de organoides y tejidos 3D como modelo de estudio de enfermedades
raras.

Agencia financiadora: CIBERER (GdT 2023)

Duracion (periodo de financiacién): 2 afios (30/01/2024 al 29/01/2026)

Investigador Principal: Coordinador e IP: Carlos Santos (U729)

Investigadora IP U704: Carmen Ayuso

Cédigo de la Entidad Financiadora: ERP1PDI729




23. Titulo del proyecto: Trabajando en el presente y en el futuro del cribado neonatal
Agencia financiadora: CIBERER (GdT 2023)

Duracion (periodo de financiacién): 2 afios (30/01/2024 al 29/01/2026)

Investigador Principal: Coordinador e IP: Belén Pérez (U746)

Investigadora IP U704: Carmen Ayuso

Cédigo de la Entidad Financiadora: ERP1PDI761

24. Titulo del proyecto: Grupo de Bioinformatica: Actualizacion en el analisis de datos de NGS para el
diagnostico

Agencia financiadora: CIBERER (GdT 2023)

Duracion (periodo de financiacién): 2 afios (30/01/2024 al 29/01/2026)

Investigador Principal yCoordinador:ENoD- Beatriz Morte

Investigadora IP U704: Carmen Ayuso

Cédigo de la Entidad Financiadora: ERP1PDIENOD

25. Titulo del proyecto: Diagnostico de EERR mediante combinacion de RNseq y datos gendmicos.
Agencia financiadora: CIBERER (GdT 2023)

Duracion (periodo de financiacién): 2 afios (02/2024 al 02/2026)

Investigador Principal: Coordinador BelénPérez

Investigadora IP U704: Carmen Ayuso

Cédigo de la Entidad Financiadora: ERP1PDI7462

AUTONOMICOS

1. Titulo del proyecto: Aislamiento y estudio de genes humanos implicados en la formacién del ojo y
relacionados con la Holoprosencefalia Tipo 2.

Entidad financiadora: Subproyecto coordinado C. A. M.

Duracioén (periodo de financiacion):desde el 01/01/1997 hasta el 31/12/1999

Investigador principal: Carmen Ayuso

Cédigo de la Entidad Financiadora: 08.5/ 0008/1997

2. Titulo del proyecto: Caracterizacion de un nuevo miembro de la familia SFRP y estudio de su posible
implicacion en patologia ocular

Entidad financiadora: Consejeria de Educacion y Cultura de la Comunidad de Madrid (Subproyectos
coordinados)

Duracion (periodo de financiacién): desde el 01/01/2001 hasta el 31/12/2002

Investigador principal: Carmen Ayuso

Cédigo de la Entidad Financiadora: 08.5/0033/2000-2

3. Titulo del proyecto: Analisis de la funcion de las SecretedFrizzledRelatedProteins (SFRPs) en modelos
murinos de distrofias de retina y su posible correlacion en patologia retiniana humana

Entidad financiadora: Subproyecto coordinado C. A. M.

Cédigo de la Entidad Financiadora: 08.5/0033.2/2003

Duracion (periodo de financiacion): desde el 01/01/1999 hasta el 31/12/2001

Investigador principal: Carmen Ayuso

4. Titulo del proyecto: Amaurosis Congénita de Leber y Retinosis Pigmentaria Precoz: Estudio Clinico y
Genético

Agencia financiadora: Comunidad de Madrid

Duracion (periodo de financiacion): desde el 01/01/2005 hasta el 31/12/2005

Investigador Principal: Carmen Ayuso

Cédigo de la Entidad Financiadora: GR/SAL/0421/2004

5. Titulo del proyecto: Red de Recursos Genomicos, Funcionales, Clinicos y Terapeuticos para el Estudio
de las Enfermedades Raras Neurologicas RAREGENOMICS-CM.

Agencia financiadora: Consejeria de Educacioén, Juventud y Deporte de la Comunidad de Madrid

Duracion periodo de financiacion: 2018 — 2021 (prorrogado a 30/06/2022)

Coordinador: Carmen Ayuso (RARE.EYE-FJD)

Cédigo de la Entidad Financiadora: B2017/BMD3721
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COMPETITIVOS PRIVADOS

1. Titulo del proyecto: Retinosis Pigmentaria

Entidad financiadora: Fundacion ONCE y Federacion de Asociaciones de afectados de Retinosis
Pigmentaria del estado espafiol. Proyecto coordinado

Duracion (periodo de financiacion):desde el 01/01/1990 hasta el 31/12/1996

Investigador Principal:Carmen Ayuso

2. Titulo del proyecto: Estudio epidemiologico y genético de las Retinopatias Hereditarias en Espafa.
Subproyecto 1: Formas ligadas al Sexo

Entidad financiadora: FUNDALUCE

Duracion (periodo de financiacion): desde el 01/01/2001 hasta el 31/12/2002

Investigador principal y coordinador: Carmen Ayuso

3. Titulo del proyecto: Estudio Genético en Amaurosis Congénita de Leber —-LCA
Entidad financiadora: Asociacion Retina Madrid

Duracion (periodo de financiacion): desde el 01/04/2004 hasta el 31/03/2005
Investigador principal: Carmen Ayuso

4. Titulo del proyecto: Caracterizacion clinica y molecular en Distrofias de Retina: Enfermedad de
Stargardt, Distrofia de Conos Bastones y Retinosquisis utilizando multiples aproximaciones

Agencia financiadora: Fundacion Mutua Madrilefia

Duracioén (periodo de financiacion): desde el 30/06/2006 hasta el 29/05/2009.

Investigador Principal:Carmen Ayuso

Cédigo de la Entidad Financiada: 30171/005

5. Titulo del proyecto: Estudio de las bases moleculares de las enfermedades congénitas:
cardiovasculares, oculofaciales y esqueléticas

Agencia financiadora: Fundacion Ramon Areces

Duracion (periodo de financiacién): desde el 01/01/2007 hasta el 31/12/2010

Investigador: Carmen Ayuso

Cédigo de la Entidad Financiadora: 4715/001

6. Titulo del proyecto: Aproximacion a la caracterizacion genética de 8 genes asociados a Retinosis
Pigmentaria Autosomica Recesiva, mediante STRs y SNPs, en familias espafiolas

Agencia financiadora; ONCE (Proyecto ONCE de Investigacion 2009)

Duracion (periodo de financiacion): desde el 01/01/2009 hasta el 31/12/2009

Investigador Principal:Carmen Ayuso

Cédigo de la Entidad Financiada: 30171/007

7. Titulo del proyecto: Caracterizaciéon gendémica y post-gendmica de Amaurosis Congénita de Leber y
Retinosis Pigmentaria Autosdmica Recesiva. Analisis de los genes CERKL y CEP290

Agencia financiadora: Fundacion Salud 2000, Proyecto Ayudas Merck Serono de Investigacion 2009
Duracion (periodo de financiacion): desde el 01/03/2009 hasta el 28/02/2011

Investigador Principal:Carmen Ayuso

Cédigo de la Entidad Financiadora: 30171/006

8. Titulo del proyecto: Caracterizacion genética en familias espafolas con arRP: aproximacion al estudio
molecular en 24 genes

Agencia financiadora: Proyecto ONCE de Investigacion 2010

Duracion (periodo de financiacién): desde el 01/01/2010 hasta el 31/12/2010

Investigador Principal:Carmen Ayuso

9. Titulo del proyecto: Estudio de Distrofias de Retina ligadas al Cromosoma X y otras DR: a)
Caracterizacion clinica y molecular mediante nuevos abordajes metodologicos; b) Identificacion de nuevas
regiones candidatas

Agencia financiadora: FUNDALUCE 2011

Duracioén (periodo de financiacion): desde el 22/09/2011 hasta 22/09/2014 (Prorrogado hasta 31/12/2014)
Investigador Principal: Carmen Ayuso
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10. Titulo del proyecto: Caracterizacion clinica y molecular en familias espafiolas con Distrofias de Retina
Autosémicas Dominante mediante nuevos abordajes metodologicos.

Agencia financiadora; ONCE

Duracion (periodo de financiacion): desde el 25/06/2012 hasta el 24/06/2013

Investigador Principal:Carmen Ayuso

11. Titulo del proyecto: Genética y Farmacogenética del Trastorno por Déficit de Atencion e Hiperactividad
(TDAH) en nifios de la poblacion espariola

Agencia financiadora: Fundacion Alicia Koplowitz Ayudas a la Investigacion en Psiquiatria de la infancia y
adolescencia y enfermedades cerebrales de comienzo temprano.

Duracioén (periodo de financiacion): desde el 26/10/2011- 31/12/2013 prorrogado hasta 03/2014
Investigador Principal:Carmen Ayuso

12. Titulo del proyecto: Nuevos abordajes metodolégicos para la caracterizacion clinica y molecular en
familias espafiolas con Distrofia de Retina Autosémica Dominante.

Agencia financiadora; ONCE

Duracion (periodo de financiacion): desde el 25/06/2013 hasta el 24/06/2014

Investigador Principal:Carmen Ayuso

13. Titulo del proyecto: Caracterizacion clinica y molecular en familias espafiolas con distrofia de retina
autosomica dominante mediante técnicas de secuenciacion masiva (NGS). Busqueda de nuevos genes y
diseno de algoritmos de diagnostico molecular.

Agencia financiadora: ONCE

Duracioén (periodo de financiacion): desde el 01/09/2014 hasta el 31/08/2015

Investigador Principal:Carmen Ayuso

14. Titulo del proyecto: Secuenciacion del exoma clinico como aproximacion para la caracterizacion clinica
y genética de familias espafolas afectadas de Distrofias de Retina Sindrémicas.

Agencia financiadora: ONCE 2015

Duracién (periodo de financiacién): 1 afio

Investigador Principal:Carmen Ayuso

15. Titulo del proyecto: Desarrollo de una plataforma para el diagnostico por secuenciacion de nueva
generacion.

Agencia financiadora: Proyecto de Acciones Cooperativas y Complementarias Intramurales (ACCI) 2015
(CIBERER-ISCIIIN)

Duracion (periodo de financiacion): desde el 01/01/2016 hasta el 31/12/2016

Coordinador: Joaquin Dopazo (U715)

Investigador: Carmen Ayuso Garcia (U704)

Cédigo de la Entidad Financiadora: ER16-PR05-ACCI-704-2

16. Titulo del proyecto: Distrofias de retina sindromicas. Aplicacion de algoritmos bioinformaticos y
secuenciacion gendémica para el descubrimiento de nuevos mecanismos causales.

Agencia financiadora: ONCE 2016 (Proyecto ONCE de Investigacion 2016)

Duracioén (periodo de financiacion): desde 01/09/2016 hasta el 31/08/2017

Investigador Principal:Carmen Ayuso

17. Titulo del proyecto: Implicacion del gen USH2A en la patogénesis de la ARRP y el USH2. Papel de la
mutacion p.C759F

Agencia financiadora:Fundaluce 2015

Duracion (periodo de financiacion): 21/10/2016 a 20/10/2019 (3 afios)

Investigador Principal y Coordinador:Carmen Ayuso

18. Titulo del proyecto: A knowledge-based pipeline to increase the diagnosis rate of Rare Diseases using
deep sequencing.
Agencia financiadora: Fundacién Ramon Areces
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Duracion (periodo de financiacion): desde el 02/03/2017 hasta el 28/02/2021
Investigador Principal:Carmen Ayuso
Cédigo de la Entidad Financiadora: CIVP18A3862

19. Titulo del proyecto: Distrofias de retina asociadas al gen ABCA4. Busqueda de mecanismos
etiopatogénicos en pacientes con un solo alelo mutante.

Agencia financiadora: ONCE 2017 (Proyecto ONCE de Investigacion 2017)

Duracion (periodo de financiacién): 1 afio (01/09/2017 a 31/08/2018)

Investigador Principal:Carmen Ayuso

20. Titulo del proyecto: Estudio mediante Exoma completo de casos negativos de ABCA4 con fenotipo
ABCA4-like.

Agencia financiadora: ONCE 2018 (Proyecto ONCE de Investigacion 2018)

Duracion (periodo de financiacién): 1 afio (firma del convenio 20/07/2018 - 19/08/2019)

Investigador Principal:Carmen Ayuso

21. Titulo del proyecto: Traslacion de la investigacion a la mejora diagnostica y terapéutica en
enfermedades raras (ER) oftalmogenéticas.

Agencia financiadora: FENIN

Duracioén (periodo de financiacion): 30/11/2018 hasta 30/11/2019

Investigador principal: Carmen Ayuso

22. Titulo del proyecto: Heredabilidad perdida en casos sRP y LCA. Busqueda de CNVs y nuevas
variantes.

Agencia financiadora: ONCE 2020 (Proyecto ONCE de Investigacion 2019)

Duracion (periodo de financiacién): 1 afio (15/10/2020 al 14/10/2021) (prorrogado hasta el 30/06/2022)
Investigador Principal:Carmen Ayuso

23. Titulo del proyecto: Estudio de nuevos mecanismos moleculares que expliquen las causas hereditarias
“perdidas” en distrofias de retina con herencia autonémica dominante.

Agencia financiadora: ONCE 2021

Duracioén (periodo de financiacion): 1 afio (10/2021 -10/2022) prorroga hasta 01/08/2023

Investigador Principal:Carmen Ayuso

24. Titulo del proyecto: Distrofias hereditaria de retina causadas por PRPH2: correlacién genotipo-fenotipo
y busqueda de nuevos casos y posibles alelos modificadores

Agencia financiadora: ONCE 2022

Duracion (periodo de financiacién): 1 afio (10/2022 -10/2023)

Investigador Principal:Carmen Ayuso

25. Titulo del proyecto: Investigacion en distrofias hereditarias de retina (DHR) de inicio tardio: aspectos
clinicos y moleculares

Agencia financiadora: ONCE 2023

Duracion (periodo de financiacidn):julio de 2023 — agosto 2024

Investigador Principal: Carmen Ayuso

26. Proyecto: Descripcion del espectro mutacional y fenotipico del gen CRB1 en distrofias hereditarias de
la retina y analisis de nuevos casos.

Agencia financiadora: ONCE 2024

Duracioén (periodo de financiacion): 2024-2025

Investigador Principal:Carmen Ayuso
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+ PARTICIPACION EN CONTRATOS DE INVESTIGACION DE I+D.

1. Titulo del proyecto: Convenio de colaboracion empresarial lIS-FJD y Sanofi-Aventis S.A.

Agencia financiadora: Genzyme (Sanofi-Aventis)
Duracion (periodo de financiacion): desde el 01/01/2014 hasta el 31/12/2016
Investigador Principal: Carmen Ayuso

2. Titulo del proyecto:Proyecto conjunto de colaboracién cientifica en genética clinica.

Agencia financiadora: Convenio CNIC-IIS-FJD - Proyecto Pesa Brain.
Duracion (periodo de financiacién): 8 afios (firma del convenio 24/11/2020- 2028)
Investigador Principal:Carmen Ayuso

3. Titulo del Proyecto: FFB-LOVD 2023 IRD-variantcuratorwork

Agenciafinanciadora: Foundation FightingBlindness USA

Duracion (periodo de financiacién): 2024-2025

Investigadores Principales: John den Dunnen y Frans P.M. Cremers.
Equipo investigador IIS-FJD: Carmen Ayuso

* PREMIOS VINCULADOS A LA ACTIVIDAD INVESTIGADORA

1.

14.
16.

16.

17.

18.

19.

3% Premio Nacional de Terminacién de Estudios en Educacion Universitaria. (Curso Académico
1977-1978) Facultad de Medicinalnstituto Nacional de Asistencia y Promocion del Estudiante(Ministerio
De Educacion Y Ciencia)

Premio de la Real Academia Nacional de Medicina“José Garcia Sicilia” a la revista VISION: Lucha contra la
ceguera. 1997

1¢ Premio Nacional de Investigacion 1998 “Fundacion Tutelar APMIB” al trabajo Prevencion de
retinopatias hereditarias en Espana: Aspectos clinicos y genéticos.

Premio “Bastén de plata” a los Servicios de Genética y Oftalmologia de la Fundacion Jiménez Diaz Madrid.
Consejo Territorial de la ONCE. Madrid. Afo 2000.

“Capio Medical Award de investigacion”. C Ayuso y colaboradores Capio Health Care Spain (2006)

Premio “Mujer Profesional” en la XXIII edicion de los premios FEDEPE (Federacién Espariola de Mujeres
Directivas, Ejecutivas, Profesionales y Empresarias). Madrid, 29 de septiembre de 2014.

Premio "embajador médicode la Sanidad Espariola" por Diario Médico, Madrid, 12 de febrero de 2017.
Premio "Nacional de Genética" de la Sociedad Espariola de Genética (SEG). Gijon, 27 de octubre de 2017.
Premio "los 25 Embajadores de la Sanidad Espafiola”, Diario Medico Madrid el 20 de febrero de 2018.
Premio al Proyecto RareGenomics, concedido por FEDER y entregado por la Reina en Acto Oficial del Dia
Mundial de las Enfermedades Raras, en Madrid el 13 de mayo de 2018.

. Premio Nacional “Innovacion y Salud” Fenin (2018), en Madrid el 20 de septiembre de 2018.

IV Premios “Sanitarias 2021 otorgado en Medicina” organizados por Redaccion Médica, en Madrid el 4
de marzo de 2021.

. Premio “Mejor Direccion Cientifica” en la | Edicion del Smart WomanForum&Awards impulsados por

Plataforma Espafiola de Innovaciéon en Tecnologia Sanitaria de la Federacion Espafiola de Empresas de
Tecnologia Sanitaria, Fenin. 13 de julio de 2022.

Premio de la “Fundacién Sociedad Espariola de Oftalmologia SEO” 2023.

Premio “Las Top 100 Muijeres Lideres en Espafia” en su Xl Edicion. Organizado por Magas del El Espafiol
y Atresmedia. 28 de enero de 2024. https://magas.elespanol.com/lastop100/20240128/top-mujeres-
lideres-espana-xi-edicion/825197476_3.html

Premios “Admirables 2024” en Investigacion, desde el area de Salud de Unidad Editorial, a través de
las publicaciones lideres Diario Médico y Correo Farmacéutico, 21 de mayo de 2024.

Premio Nacional de Investigacion. Modalidad Gregorio Marafion, en Medicina y Ciencias de la Salud
(Ministerio de Ciencia, Innovacion y Universidades,2024). Entregado por S.M. el Rey el 3 de julio de
2025, Palacio Real de El Pardo.

Premio Médicos y Pacientes 2025. Organizacion Médica Colegial de Espafia, 27 de noviembre de
2025.

Premio “Mujeres Cientificas” otorgado por la Revista Muy Interesante (Grupo Ziemat). 29 de
noviembre de 2025.
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« EVALUACION DE PROYECTOS |+ D

Evaluacion de Proyectos de Investigacion Biomédica y en Ciencias de la Salud y de Proyectos de
Excelencia de la Comunidad Auténoma de Andalucia (Desde 2008-2012)

Comité Evaluador de RRHH de MINECO (Programa Juan de la Cierva Formacion) 2015.

Comité Evaluador del Ministerio de Educacion, Universidad e Investigacion de Italia-MIUR (2016).
Comité Evaluador de la SpanishClinical Research Network (SCReN, ISCIII) (2014)

Wellcome Trust (Desde mayo 2006)

Miembro del Comité Retina France. 2017

Evaluacién Proyectos FARPE/FUNDALUCE (2014-act)

Miembro del Comité en el Telemaraton Enfermedades Raras (2014)

Comité Evaluador de proyectos "Todos somos raros, todos somos unicos) (2014).

Plan Gallego de Investigacion, Desarrollo e Innovacion Tecnologica (INCITE), (2009)

. G Valencia Sanidad Proyectos Grupos Emergentes en Centros asistenciales (Desde 2009)
. Comité para los premios a la mejor comunicacion al XXVII Congreso Nacional de la AEGH (2013).

Evaluacion ARISTOS programa estratégico en Biomedicina y Ciencias de la Salud, liderado por el
CIBER (Consorcio Centro de Investigacion Biomédica en Red, (desde 2024-act)

« OTROS COMITES DE EVALUACION: Comisiones de Evaluacion y de Seleccion de Proyectos y
RRHH (1+D)

1.

2.

3.

11.

12.

13.

14

15.

16.

17.

Miembro de la Comisién de Seleccion de las ayudas del programa de Promocion de la Investigacion
Biomédica y en Ciencias de la Salud del Ministerio de Sanidad y Consumo. (julio 2004-2008).

Miembro de la Comisién de Seleccion de las ayudas de la Accion Estratégica en Salud, en el marco del Plan
Nacional de [+D+I (Marzo 2008-2011).

Miembro de la Comision de Seleccién para la financiacion de investigacion Cooperativa del Instituto de
Salud Carlos Ill (Noviembre 2006-2008).

Miembro de la Comisién Técnica de Evaluacion (contratos post-MIR FIS) (Septiembre 2005)

Miembro de la Comisiéon Técnica de Evaluacion del Instituto de Salud Carlos Il (proyectos) (2005 y Desde
2008-2012).

Miembro de la Comisidbn Técnica para Elaboracion de la convocatoria RETICS y CIBER del Instituto de
Salud Carlos Ill (proyectos) (octubre 2005- )

Miembro Comision Técnica de Evaluacion de Investigacion Cooperativa del Instituto de Salud Carlos I
(Septiembre 2006-2008)

Miembro Comision Técnica de Evaluacion de Recursos Humanos. FIS, convocatoria de Contratos para
investigadores del SNS del Instituto de Salud Carlos Ill (Septiembre 2006-2008).

Miembro de la Comisién de Seleccion de Unidades de EECC (ISCIII, 2024)

. Miembro Panelista-Sintetizador de la Comision de Evaluacion de Conflictos de Interés del Instituto de Salud

Carlos Il (Julio 2009 -2012)

Coordinadora Adjunta del area de Medicina Agencia Nacional de Evaluacion y Prospectiva (ANEP) (1 mayo
2006-2011).

Miembro Comision de Seleccion Linea de infraestructuras cientifico-tecnoldgicas del Instituto de Salud
Carlos Il (Marzo 2009 -2013)

Miembro de la Comisién de Evaluacion y Seleccion de plataformas en la Convocatoria de AES (2013).

. Coordinadora de la Comision Técnica de Evaluacion de los programas de Recursos Humanos para la

Subdireccion General de Evaluaciéon y Fomento de la Investigacion del Instituto de Salud Carlos Il (2012-
2018)

Colaboracion en la elaboracion del Plan Estatal de Investigacion Cientifica y Técnica y de Innovacién 2017-
2020 para el Ministerio de Economia y Competitividad.

Miembro de la Comision de Seleccion de Accion de Unidades de Investigacion Clinica (UIC) del Instituto
de Salud Carlos lll = ISCIII (2024).

Miembro de la Comisién de Evaluacion de los Grupos de Investigacion de la Universidad Autbnoma de
Madrid en el Area de Ciencias de la Salud. (ratificada por Consejo de Gobierno del 20 de abril de 2018 y
duracion de dos afios, hasta el 20 de abril de 2020).

« PERTENENCIA A CONSEJOS DE REDACCION DE REVISTAS

1.
2.
3.

Juez de Anales Espafioles de Pediatria (Afios 1987, 1988, 1996, 1997)
Asesora cientifica de la revista VISION (Desde 1996- act)
Comité Editorial Ophthalmic Genetics (Mayo 2000- act)
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4. Miembro del Consejo Cientifico Nacional de Progresos en Diagnoéstico y Tratamiento Prenatal
(Enero2003-2012)

5. Miembro del Comité Editorial de la revista Scientific Reports (Septiembre 2016- act).

Anales de la RANME(2022-act).

7. Redactora del Diccionario Panhispanico de Términos Médicos (DPTM, 2023-act)
https://dptm.es/creditos/

o

* REVISION EN REVISTAS:

Referee de IOVS (Desde 2005)

Referee de Molecular Vision (2006)

European Journal Human Genetics (Desde 2004)
Clinicalgenetics (Desde 2004)

Journal of Medical Genetics (Desde Julio 2006)
Archivos Esparioles de Oftalmologia (Desde 1998)
Medicina Clinica (desde 2006)

Journal of Ophthalmology

9. Journal of Pharmacogenetics

10. Human Mutation

11. Human Molecular genetics

12. Human Genetics

13. Molecular Vision

14. Plos One

15. Plos Genetics

16. Orphanet

17. Human Psychopharmacology; Clinical and Experimental
18. Anales de Pediatria

19. ThePharmacogenomics Journal

20. Journal of ClinicalPsychopharmacology

21. American Journal of Human Genetics

22. BMC Medical Genetics

23. Expert Review of Molecular Diagnostics

24. Personalized Medicine.

25. Schizophrenia Research

26. Scientific Reports

27. Molecular Dignostics

28. Molecular Neurobiology

29. Molecular Biology Reports

30. Pharmacogenomics

31. Precision Medicine and DrugDevelopment

32. Ophthalmology

© N Ok wN =

1.2. PUBLICACIONES DERIVADAS DE LA ACTIVIDAD INVESTIGADORA
« LIBROS Y CAPITULOS DE LIBRO

LIBROS COMPLETOS

1. “Diccionario inglés-castellano-catalan-euskera-gallego de biologia y patologia moleculares”

P. Alia-Ramos, C Ayuso, Ramos C et al.En “Diccionarios. Documento Oficial de la Sociedad Espafiola de
Bioquimica Clinica y Patologia Molecular” SEQC: 45-62 (1997).

2. “Epidemiologia de la retinosis pigmentaria en Espafia” Ayuso C. En: “La Retinosis pigmentaria en Espafia:
estudio clinico y genético”. Editado por ONCE (2001)Coordinacién Diana Valverde.

3. Etica en la investigacién de las Enfermedades Raras.
Directores: Ayuso C, Rafael Dal-Ré y Francesc Palau.




Autores: Javier Arias, Ayuso C, Juan A. Bueren, Jordi Cruz, Rafael Dal-Ré, Rafael Garesse, Diego Gracias,
César Hernandez, Maria Concepcién Martin, Francesc Palau, ReresaPampols, Guillem Pintos, Fernando Royo
y Josep Torrent.Revisores externos: Ayuso C y Elias Campo Guerri.

Editorial: Ergon ISBN: 978-84-16270-85-9 Depdsito Legal: M-2688-2016
https://www.ciberer.es/media/602599/%C3%A9tica-en-la-investigacion-de-las-enfermedades-raras.pdf

4. “Protocolo para el diagnéstico y seguimiento de las distrofias hereditarias de retina”

Grupo de elaboracion del Protocolo para el diagnostico y seguimiento de las distrofias hereditarias de retina en
la Comunidad Auténoma de Canarias.Direccion General de Programas Asistenciales. Servicio Canario de la
Salud; Diciembre 2020.ISBN: 978-84-16878-21-5.
https://www3.gobiernodecanarias.org/sanidad/scs/content/1e27cd6c-f166-11e3-a788-
5f1420c9318c/Prot_DistrofiasHereditariasRetina.pdf.

5. “Libro blanco de las Distrofias Hereditarias de la Retina”

Ayuso C, Casaroli-Marano R, Catala J., Coco R., Creus M., Garcia B., Gonzalez Duarte R., Irigoyen C., Mayor
A., Pinilla ., Rodriguez de la Rua E.,Tejada P. Editorial: Medea, Medical Education Agency S.L.

ISBN: 978-84-09-31079-1 Depdsito Legal: M-18516-2021

CAPITULOS DE LIBROS

ANO 1984

1. "Diagnostico Prenatal de las cromosomopatias”.C. Ramos, A. Sanchez-Cascos y Ayuso C. En
DIAGNOSTICO PRENATAL. ED Interamericana: 35-40 (1984).

ANO 1987

2. "Ecografia Intervencionista: Amniocentesis, Biopsia Corial y otras"J.Diaz-Recasens, J.Santolaya, J.Merino,
C.Ramos y Ayuso C. En "ECOGRAFIA GINECOLOGICA" de Bajo Arenas y Olaizola Llodio. Ed GRASI S.A.,
Madrid (pp 223-235) (1987).

ANO 1989

3. "Introduccion" Ayuso C y C. Ramos. Capitulo 1. "La Indicacion Eugenésica". En “COMENTARIOS A LA
LEGISLACION PENAL: La Reforma del delito de aborto. Analisis Juridico y Médico”. 395-414. EDITORIALES
DE DERECHO REUNIDAS, Madrid, 1989

4. "Las Enfermedades Genéticas". Ayuso C. Capitulo 2. "La Indicacién Eugenésica". En “COMENTARIOS A
LA LEGISLACION PENAL: La Reforma del delito de aborto. Andlisis Juridico y Médico” 415-456 EDITORIALES
DE DERECHO REUNIDAS. Madrid, 1989

ANO 1990
5. "Sindrome de Turner" Ayuso C y C. Ramos.En "HISTORIAS CLINICAS EN PEDIATRIA".Monografias de
SANDOZ eds. Madrid: 415-456 (Octubre 1990).

ANO 1991

6. Ayuso C, Ramos C, Ibafiez A, Benitez J, Sanchez Cascos A. Las enfermedades Genéticas. Tratado de
Medicina Interna. Medicin (52 ed). 1991, 100:3923-3930.

7.  Ramos C, Ibafiez A, Ayuso C, Benitez J, Sanchez Cascos A. Avances en el diagnostico prenatal. Medicin
(5% ed). 1991, 100:3935-3938.

ANO 1992

8. "Caso 12: Vardn de 37 afios con escaso desarrollo sexual y esterilidad"Ayuso C. Serie Salvat de Casos
Clinicos. Endocrinologia, Metabolismo y Nutricion. Masson -Salvat Medicina Ediciones Cientificas y Técnicas
S.A. CC3:85-90. 1992
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Aguilar e Isabel Tejada Minguez.

Colaboradores: Lidia Garcia Pérez y Juan Manuel Ramos Gorii

Asesor Externo: Angel Carracedo

Editado por Instituto Roche y DrugFarma

ISBN:978-84-15010-13-5. Deposito Legal:M-10474-2012
https://www.institutoroche.es/recursos/publicaciones/158/juan_c_cigudosa_pablo_lapunzina_coords_consenso
_para_la_implementacion_de_los_arrays_cgh_y_snp_arrays_en_la_genetica_clinica




GUIA/RECOMENDACION

11. Ayuso C, Millan JM, Manchefio M, Dal-Ré R. Informed consent for whole-genome sequencing studies in
the clinical setting. Proposed recommendations on essential content and process. Eur J Hum Genet. 2013
Oct;21(10):1054-9 PMID: 23321621.

IF(2013): 4,225Q(2013) Q1 (38:165) Genetics & Heredity
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/?term=Informed+consent+for+whole-
genome+sequencing+studies+in+the+clinical+setting.+Proposed+recommendations+on+essential+content

+and+process
GUIA/RECOMENDACION

12. Grupo de Trabajo sobre Cancer en Sindrome Genéticos Polimalformativos (GT-CSGP) (Isabel Lorda-
Sanchez, Eddy Rene Gonzéalez Flores, Ayuso C.). En Victor Martinez-Gonzélez: Coordinador. Aniridia, Tumor
de Wilms y Sindrome WAGR.

https://www.orpha.net/data/patho/Pro/es/WAGR_CSGP.pdf
GUIA/RECOMENDACION

13. Revision sistematica sobre la Eficacia, efectividad, seguridad y costes del Diagnéstico Genético
Preimplantacional.

M@ José Lopez-Pedraza Gomez, M? Teresa Hernandez Meléndez, Mercedes Guerra Rodriguez y Juan
Antonio Blasco Amaro. Madrid: Plan de Calidad para el SNS del MSSSI. Unidad de Evaluacion de
Tecnologias Sanitarias. Agencia Lain Entralgo: 2012. Coleccion: Informes, Estudios e Investigacion.
Ministerio de Sanidad, Politica Social e Igualdad. Serie: Informes de Evaluacion de Tecnologias Sanitarias.
UETS 2011/04. Direccion Técnica: Unidad de Evaluacion de Tecnologias Sanitarias. Agencia Lain Entralgo.
Revision Externa: Dra. Ayuso C., Dra. Carmen Ramos, Dra. Maria José Trujillo y Dra. Marta Rodriguez de
Alba. Departamento de Genética. Instituto de investigacion Sanitaria Fundacion Jiménez Diaz (IIS-FJD).
Dra. Cora Hernandez. Unidad de Reproduccion Humana de la Fundacion Jiménez Diaz.

NIPO: 725-12-048-5; 680-12-098-X

Deposito Legal: M-42188-2012
http://www.madrid.org/cs/Satellite?blobcol=urldata&blobheader=application%2Fpdf&blobheadername 1=Contentdisposition&blobhead
ername2=cadena&blobheadervalue1=filename%3DRevisi%C3%B3n+sistem%C3%A1tica+sobre+eficacia+efectividad+y+costes+del+

diagn%C3%B3stico+gen%C3%A9tico+preimplantacional. pdf&blobheadervalue2=language%3Des%26site %3DPortalSalud&blobkey=i

d&blobtable=MungoBlobs&blobwhere=1352812946981&ssbinary=true
GUIARECOMENDACION

14. Blanco-Kelly F, Villaverde-Montero C, Lorda-Sanchez 1, Millan JM, Trujillo-Tiebas MJ, Ayuso
C.Guidelinesforgeneticstudy of aniridia. Arch. Soc. Esp. Oftalmol. 2013 Apr;88(4):145-152 doi:
10.1016/j.0ftal.2012.07.006 PMID: 23597644

ISSN: 1989-7286. https://www.ncbi.nim.nih.gov/pubmed/23597644
GUIA/RECOMENDACION

15. Secuenciacion genémica en la practica clinica. Documento de conclusiones.

Centro de Investigacion Principe Felipe. Valencia 24 de enero de 2013. Coordinadores Juan Cruz Cigudosa
y Joaquin Dopazo. Panel de expertos: Guillermo Antifiolo Gil, Ayuso C. Garcia, Montserrat Baiget Bastus,
Ingacio Blanco Guillermo, Javier Benitez Ortiz, Josep M? Borras Pla, Angel Carracedo Alvarez, José Vicente
Cervera, Gregorio Goémez Soriano, Ivo Glynne Gut, IAaki Gutiérrez Ibarluzea, Pablo Lapunzina Badia,
Antonio Martinez, Pilar Nicolas Jiménez, Modesto Orozco Lépez, Francesc Palau Martinez, Luis Pérez-
Jurado, Miguel Angel Piris Pinilla, Ricardo Ramos-Ruiz, Francisco X. Real, Jesus Rubi Navarrete, Javier
Santoyo Lopez, Lauro Sumoy Van Dyck, Alfonso Valencia.

ISBN: 978-84-95972-79-8

https://www.institutoroche.es/recursos/publicaciones/170/secuenciacion_genomica_en_la_practica_clinica_documento_de_conclusio
nes
GUIARECOMENDACION

16. Orden SS1/2065/2014, de 31 de octubre, por la que se modifican los anexos |, Il y Il del Real Decreto
1030/2006, de 15 de septiembre, por el que se establece la cartera de servicios comunes del Sistema
Nacional de Salud y el procedimiento para su actualizacion.

Ayuso C (Colaborador como experto para el Ministerio de Sanidad)

BOE-A-2014-11444

GUIA/RECOMENDACION
17. Evaluacidbn econdmica de las técnicas de diagnéstico genético preimplantacional (DGP) para
screening. Coleccion: Informes, Estudios e Investigacion. Ministerio de Sanidad, servicios Sociales e
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Igualdad. Serie: Informes de Evaluacion de Tecnologias Sanitarias. Callejo D. Unidad de Evaluacion de
Tecnologias Sanitarias de la comunidad de Madrid 2013. Informes de Evaluacion de Tecnologias sanitarias.
Direccion Técnica: Paloma Arriola Bolado

Autor: Daniel Callejo Velasco

Coordinacion y gestion del proyecto: Unidad de Evaluacion de Tecnologias Sanitarias de la Comunidad de
Madrid (Brezmes A. Lopez C., Lépez M., Mendieta JM, Rodriguez F.).

Revisores externos: Ayuso C., Carmen Ramos y Ana Bustamante.

Edita: Ministerio de Sanidad, servicios Sociales e Igualdad.

NIPO: 680-14-014-2

Deposito Legal: M-2441-2014
http://www.madrid.org/cs/Satellite?blobcol=urldata&blobheader=application%2Fpdf&blobheadername1=Contentdisposition&blobhead

ername2=cadena&blobheadervalue1=filename%3DDGP+Screening_ok.pdf&blobheadervalue2=language%3Des%26site%3DPortalSa

lud&blobkey=id&blobtable=MungoBlobs&blobwhere=1352859115983&ssbinary=true
GUIAVRECOMENDACION

18. Gestion de datos gendémicos con finalidad clinica y de investigacion. Grupo de trabajo en gestiéon de
datos genémicos.

Coordinacion y gestion del proyecto: Pablo Lapunzina Badia y Pilar Nicolds Giménez

Panel de expertos: Joaquin Arenas Barbero, Javier Arias Diaz, Ignacio Blanco Guillermo, Miguel del Campo
Casanelles, Francisco Javier Fernandez Martinez, Melchor Hoyos Garcia, Belén Jiménez Ojeda, Pastora
Martinez Samper, Jesus Rubi Navarrete, José Antonio Seoane Rodriguez, Xosé Antén Suarez Puente,
Nuria Terribas Sala y Alfonso Valencia Herrera.

Revisores externos: Ayuso C. Garcia y Elias Campo Guerri.

Edita: Instituto Roche y IdemmFarma S.L.

ISBN: 978-84-944589-1-0

Deposito Legal: B 28474-2015

http://contenidos.institutoroche.es/pdf/2015/gen_data.pdf
GUIARECOMENDACION

19. Actualizacién de la Guia para la toma de decisiones sobre incorporacién de nuevas pruebas genéticas
en el Sistema Nacional de Salud (Guia GEN).

Coleccion: Informes, Estudios e Investigacion. Ministerio de Sanidad, Servicios Sociales e Igualdad. Serie:
Informes de Evaluacion de tecnologias sanitarias. AETSA. 2016

Autores: Isabel M. Martinez-Férez, Soledad Marquez-Calderdn, Soledad Benot-Lopez.

Panel de Expertos del método Delphi: M2 Victoria Alvarez Martinez, Ayuso C. Garcfa, José Cervera
Zamora, Rosa M? Collado Nieto, Isabel Espejo Portero, Maria Fenollar Cortés, Maria Garcia Barcina, Blanca
Garcia Garcia, José Antonio Garrote Adrados, José Ignacio Gonzalez Hevia, Amaya Hernando Espinilla,
Maria Isidoro Garcia, Rosa M@ Lobo Valentin, Isabel Lopez Exposito, Teresa Martin Gomez, Blanca Navarro
Cubells, Raquel Rodriguez Lépez, Monica Roselld Piera, Roberto Ruiz Garcia, Angeles Sanchez Herrero y
José Luis Soto Martinez.

Edita: Agencia de Evaluacion de Tecnologias Sanitarias de Andalucia Consejeria de Andalucia.

ISBN: 978-84-15600-86-2

NIPO: 680-15-194-X

http://www.aetsa.org/download/publicaciones/01_-AETSA_-GUIA_GEN_DEF_NIPO.pdf
GUIA/RECOMENDACION

20. Utilidad de la secuenciacion del exoma en el diagnéstico de dismorfias con o sin discapacidad
intelectual. Revision de la literatura. [Utility of exome sequencing for diagnosed dismorphicsyndormes, with
or without intellectual disabilities. Literature review]

Coleccion: Informes, Estudios e Investigacion. Ministerio de Sanidad, Servicios Sociales e Igualdad. Serie:
Informes de Evaluacion de tecnologias sanitarias. AETSA. 2016

Autores: Francisco Javier Garcia-Ledn, Maria José Aguado-Romeo, Flora Sanchez-Jiménez, Antonio
Romero-Tabares, Soledad Benot-Lopez.

Revisor externo: Ayuso C.

Edita: Agencia de Evaluacion de Tecnologias Sanitarias de Andalucia Consejeria de Andalucia.

ISBN: 978-84-946228-7-8

NIPO: 680-17-123-0

http://www.aetsa.org/download/publicaciones/02_AETSA Exoma_DEF_NIPO.pdfGUIARECOMENDACION
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21. QGuia de Practica Clinica para las Distrofias Hereditarias de Retina. Ministerio de Sanidad, Servicios
Sociales e Igualdad. Servicio de Evaluacién del Servicio Canario de la Salud; 2016. Guias de Préactica
Clinica en el SNS.

Ministerio de Sanidad y Consumo. Reunién Madrid 9 de junio de 2014. Grupo de trabajo de la GPC:
Abraides Lépez-Veiga MJ, Ayuso Garcia C, Casaroli Marano RP, Coco Martin RM, Diaz Cascajosa J,
Espanol Pujol A, Flores Lucas V, Garcia Ribes M, Izquierdo Izquierdo J, Lopez Fuentes G, Millan Salvador
JM, Pareja Rios A, Pinilla Lozano |, del Pino Sederio, Rivera Rodriguez T, Rodriguez Neila E, Rodriguez de la
Rua Franch E, Sanabria Ruiz-Colmenares MR, Serrano Aguilar P, Trujillo Martin MM, Vilela Soler C, Zapata
Victori MA.

Edicion: 2017 Editan: Ministerio de Sanidad, Servicios Sociales e Igualdad. Servicio de Evaluacion del
Servicio Canario de la Salud.

NIPO: 731-18-014-X

http://portal.guiasalud.es/GPC/GPC_565_DHR_SESCS_compl.pdf
GUIA/RECOMENDACION

22. Ayuso C (revisora) Propuesta de Recomendaciones para una Estrategia Estatal de Medicina
Personalizada de Precisién. Grupo de trabajo: Guillermo Antifiolo, Juan Cruz Cigudosa, Jesus Garcia-
Foncillas, Maria Jesus Lamas, Adrian Llerena, Carlos Lépez Otin, Nuria Malats, Felipe Présper, Julio
Sanchez Fierro, Ruth Vera.

N° de depdsito legal: M-5073-2017

https://www.institutoroche.es/static/pdfs/Propuesta_de_Recomendaciones_MPP.pdf
GUIA/RECOMENDACION

23. Consejo genético familiar en enfermedades raras. C Ayuso. AELMHU. 2017
https://aelmhu.es/art-repositorio/consejo-genetico-familiar-en-enfermedades-raras/

24, Guia de recomendaciones de buena practica para el diagnéstico genético de la
epidermolisisbullosa. Genetic diagnosis of epidermolysis bullosa:
recommendationsfromanexpertSpanishresearchgroup. Ministerio de Sanidad, Servicios Sociales e
Igualdad. Sanchez-Jimeno C, Escamez MJ, Ayuso C, Trujillo-Tiebas MJ, Del Rio M; en representacion de
la Catedra de la Fundacion Jiménez Diaz de Medicina Regenerativa y Bioingenieria Tisular, DEBRA-Espana
y de otros profesionales sanitarios.

Actas Dermosifiliogr. 2018 Mar;109(2):104-122. doi: 10.1016/j.ad.2017.08.008. Epub 2017 Nov 26.

http://www.actasdermo.org/es-diagnostico-genetico-epidermolisis-bullosa recomendaciones-articulo-S0001731017305069
GUIA/RECOMENDACION

25. Medicina Personalizada de Precision en Espafia: Mapa de Comunidades. Grupo de Expertos:

Antifiolo G, Dopazo JBorrego S, Rodriguez G, Caso E, Lanas A, Martinez |, GarciaA, FloresC, MoraC,
PeraltaG, IsidoroM, LlerasS, Cassinello J, Chacon JI, Campo E, Barbera A, Llerena A, Carracedo A,
LazaroM, Mirpuri E, C PiserraC,Lapunzina P, Carrato A, Ayuso C, Guillén E, de Gonzaga L, Alonso A,
Aguirre M, Millan JM, Camps C, Jantus E, Cigudosa JC. Fundacion Instituto Roche.

N° de depdsito legal: M-3437-2019.
GUIARECOMENDACION

26. Ayuso C. Garcia El Consejo Genético en las Enfermedades Renales Hereditarias. Revista NEFROGEN
13. AIRG Espafia (Asociacion para la informacion y la investigacion de las enfermedades renales

genéticas) pag 18 — 25. 2019

https://airg-e.org/wp-content/uploads/2019/12/NEFROGEN-13.pdf
GUIA/RECOMENDACION

27. Ayuso C. Investigacion biomédica en tiempos de la pandemia de COVID-19. Algunas reflexiones

éticas. Fundacién General CSIC. Agora FGCSIC. 2020

https://publicaciones.fgcsic.es/AgoraFGCSIC/4_CARMEN_AYUSO.pdf
GUIA/RECOMENDACION

28. Guia clinica para el diagnostico genético de las distrofias hereditarias de retina. Coordinadora y
autora: C Ayuso .® 2022: Medea, Medical Education Agency S.L. ISBN: 978-84-09-45048-0 Deposito
Legal: M-26713-2022

GUIA/RECOMENDACION

29. El Consejo Genético en las Enfermedades Renales Hereditarias.
Dra. Ayuso C. Garcia
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Revista NEFROGEN 13. AIRG Espafia (Asociacion para la informacién y la investigacion de las

enfermedades renales genéticas) pag 18 — 25.
GUIARECOMENDACION

30. Colaboracion en el Informe: La genética, una urgencia en Espafia. Ernst & Young, S.L.
GUIARECOMENDACION

31. Algunas consideraciones para la evaluacién ética de la investigaciébn genética con seres

humanos.Ayuso C. ICB Digital. Boletin para los Comités de Etica de Investigacion. Mayo 2020 n° 120.
GUIARECOMENDACION

32. Medicina de precisién, Una reflexion ética.Ayuso C. Dosier Cientifico. Revista Medicina de Precision

de la Sociedad Esparola de Biogquimica y Biologia Molecular. Marzo 2020 - Numero 203.

https://www.sebbm.es/revista/articulo.php?id=645&url=medicina-de-precision-una-reflexion-etica
GUIA/RECOMENDACION

33. Protocolo para el diagnostico y seguimiento de las distrofias hereditarias de retina. Grupo de
elaboracion del Protocolo para el diagnéstico y seguimiento de las distrofias hereditarias de retina en la
Comunidad Auténoma de Canarias. Direccion General de Programas Asistenciales. Servicio Canario de la

Salud; Diciembre 2020.ISBN: 978-84-16878-21-5
https://www3.gobiernodecanarias.org/sanidad/scs/content/1e27cd6c-f166-11e3-a788-

5f1420c9318c/Prot_DistrofiasHereditariasRetina.pdf
GUINVRECOMENDACION

34. 50 afos de cribado neonatal: como afrontamos el futuro. Belén Pérez (Coordinadora), Ayuso C.,
Federico Mayor Zaragoza, José Maria Medina, Maria Luz Couce, Antonia Ribes, Francesc Palau.
Fundacion Ramon Areces. ISBN 13: 978-84-9961-384-0. Depdésito legal: M-4009-2021. Editorial Centro de
Estudios Ramoén Areces S.A. www.cerasa.es

https://www.fundacionareces.es/fundacionareces/es/publicaciones/listado-de-publicaciones/50-anos-de-cribado-neonatal-como-

afrontamos-el-futuro.html
GUINVRECOMENDACION

35. UpPriority Report. Prioritisation for updating clinical questions within the clinical practice guideline on
Hereditary Retinal Dystrophies. COCHRANE. Andrea Juliana Sanabria, Pablo Alonso-Coello, Emma
McFarlane, Ena Nifio de Guzman, Marta Roqué, Laura Martinez Garcia, on Behalf of the Uppriority
Implementation Working Group (Ayuso C. Garcia, Ester Carrefio Salas, Belén Jiménez Rolando, José Maria
Millan, Elena Rodriguez Neila, Miguel Angel Zapata). J Clin Epidemiol. Volumen 139, 149-159. Aviable
online 5 August 2021. doi:10.1016/j.jclinepi. 2021.07.022Supplementary material associated with this
article can be found, in the online version, at doi: 10.1016. 2021 Nov; 139:149-159. doi:
10.1016/j.jclinepi.2021.07.022. Epub 2021 Aug 5.

PMID: 34363971

GUIA/RECOMENDACION

IF(2021): 7,407 Q1 D1 (9:109) Health Care Sciences & Services

36. RE-DES. Retos y Desafios en la atencién a las enfermedades Raras. Carmen Ayuso. Grupo de trabajo

2 (GT2) Pfizer diciembre 2024.
GUIA/RECOMENDACION

37. Demografia y Salud. Una sostenibilidad responsable. Carmen Ayuso. En el Anuario ISanidad.com.

diciembre 2024.
GUIA/RECOMENDACION

1.2. DIVULGACION DE LOS RESULTADOS DE LA ACTIVIDAD INVESTIGADORA EN
CONGRESQOS, JORNADAS, SEMINARIOS, ETC.

+ COMUNICACIONES A CONGRESOS.

ANO 1979

1. "Citogenética en recién nacidos malformados".

Ayuso C, J. Benitez, L. Garcia Quesada, A. Sanchez Cascos y M.J. Bello.

VIl CONGRESO NACIONAL DE GENETICA HUMANA.Madrid, junio 1979.




2. "Inversiéon del Cromosoma Y: Estudio de 3 casos."
J.A. Rey, M.C. Ramos, Ayuso C, y A.S. Cascos.
VIl CONGRESO NACIONAL DE GENETICA HUMANA.Madrid, junio 1979.

ANO 1980

3. "Dermatoglifos y Gonosomopatias".

A. Jiménez, Ayuso C.J. Benitez, y A. Sanchez Cascos.

Il SIMPOSIUM DE ANTROPOLOGIA BIOLOGICA DE ESPANA.Oviedo, septiembre 1980.

4.  "Disgenesia Gonadal Mixta: Estudio de 7 casos."
Ayuso C, A Jiménez, C Ramos, y A Sanchez Cascos.
VIl CONGRESO NACIONAL DE GENETICA HUMANA.Pamplona, octubre, 1980.

5. "Variantes del Sindrome de Turner: Analisis de 98 casos."
A. Jiménez, Ayuso C, J. Benitez, y A. Sanchez Cascos.
VIl CONGRESO NACIONAL DE GENETICA HUMANA.Pamplona, octubre, 1980.

6. "Estudio de 32 casos de exudados pleurales y asciticos sospechosos de malignidad".
M.J. Bello, L. Garcia Quesada, Ayuso C y J. Benitez.
VIl CONGRESO NACIONAL DE GENETICA HUMANA.Pamplona, octubre, 1980.

ANO 1981

7. "Repercusion de las Aplasias Medulares en el comportamiento cromosémico de las Leucemias Mieloides
Cronicas”.

Ayuso C, J. Benitez, M.J. Bello, y A. Jiménez.

IX CONGRESO NACIONAL DE GENETICA HUMANA Salamanca, junio 1981.

8. "Diagnostico Prenatal en una familia de alto riesgo”.
S. Santillan, E. Valcarcel, C. Ramos, A. Jiménez, y Ayuso C
IX CONGRESO NACIONAL DE GENETICA HUMANA.Salamanca, junio, 1981.

9. "Trisomia Parcial del cromosoma 22".
M.J. Bello, Ayuso C, J. Benitez, y A. Sénchez Cascos.
IX CONGRESO NACIONAL DE GENETICA HUMANA.Salamanca, junio, 1981.

10. "Estudio Citogenético en 23 casos de Leucemias Agudas en nifios".

Ayuso C., J. Benitez, M. Bernacer, y F. Valverde.

IV REUNION ANUAL DE LA SECCION DE HEMATOLOGIA PEDIATRICA DE LA A.E.P.Santiago de
Compostela, junio 1981.

ANO 1982

11. "Criterio citogenético de malignidad".

M.J. Bello, J. Rey, Ayuso C, P. Martinez, y A. Sanchez Cascos.

X CONGRESO NACIONAL DE GENETICA HUMANA Valencia, abril 1982.

12. "Fragilidad del brazo corto del cromosoma 17°.
S. Santillan, C. Ramos, M.J. Bello, Ayuso C, y M.C. Rincén.
X CONGRESO NACIONAL DE GENETICA HUMANA Valencia, abril 1982.

13. "Recombinantes de una inversién paracéntrica 5p".
E. Valcarcel, J. Benitez, Ayuso C, y P. Martinez.
X CONGRESO NACIONAL DE GENTICA HUMANA Valencia, abril 1982.

14. “Estudio citogenético en diez casos de Disgenesia gonadal Mixta".
Ayuso C, C. Ramos, A. Sanchez Cascos, E. Valcarcel, y P. Martinez.
[ REUNION DE ONCOLOGIA GINECOLOGICA.Madrid, mayo 1982.

15. "Alteraciones cromosdmicas".




A. Sanchez Cascos, C. Ramos, Ayuso C,M.J. Bello, E. Valcéarcel, P. Martinez, y J. Rey.
SIMPOSIUM NACIONAL SOBRE SINDROME TOXICO.Madrid, junio 1982.

16. "Estudio citogenético de los Mosaicos en el Sd.Turner".
Ayuso C, S. Santillan, P. Martinez y J. Benitez. ]
XVII JORNADAS LUSO-ESPANOLAS DE GENETICA.Granada, septiembre 1982.

17. "Anadlisis de posibles desbalances cromosémicos meidticos en 37 familias portadoras de una
translocacién reciproca”.

P. Martinez, C. Ramos, Ayuso C,MJ. Belloy A. Ibariez.

XVII JORNADAS LUSO ESPANOLAS DE GENETICA.Granada, septiembre 1982.

18. "Significado de la pérdida del cromosoma Y en los trastornos hematolégicos".
J. Benitez, MJ. Bello, E. Valcércel, Ayuso C y S. Santillan.
XVII JORNADAS LUSO-ESPANOLAS DE GENETICA.Granada, septiembre 1982.

19. "Clinical study in 50 Turner's Syndrome Patients".

Ayuso C, A. Jiménez, J. Benitez, J. Rey, S. Santillan y A. Sanchez-Cascos.

XV ANUAL MEETING OF THE EUROPEAN SOCIETY OF HUMAN GENETICS.Madrid, septiembre-octubre
1982.

20. "Gonadal and Cytogenetical Study in ten patients with gonadal dysgenesis”.

Ayuso C., C. Ramos, MJ. Bello, E. Valcarcel y P. Martinez.

XV ANNUAL MEETING OF THE EUROPEAN SOCIETY OF HUMAN GENETICS. Madrid, Septiembre-Octubre,
1982.

21. “Anemias Refractarias Adquiridas: Citogenética y Valor Pronéstico”.
J. Benitez, Ayuso C., J. Sanchez Fayos, E. Valcarcel, y P. Martinez.
| CONGRESO DE INVESTIGACION SOBRE EL CANCER.Madrid, octubre, 1982.

22. "Mosaicismos Gonosémicos". ]
Ayuso C.REUNION XX ANIVERSARIO DEL LABORATORIO DE GENETICA.
FUNDACION JIMENEZ DiAZ.Madrid, diciembre 1982.

ANO 1983

23. "Investigacién Genética en embarazadas Afectas del sindrome Toxico".

A. Sanchez-Cascos, C. Ramos, Ayuso C y cols.

JORNADAS DE LA OMS SOBRE EL SINDROME TOXICO.Madrid, marzo 1983.

24. "Recurrencia de Anomalias Cromosoémicas en Diagnéstico Prenatal".
MJ. Bello, C. Ramos, Ayuso C.y A. Sanchez-Cascos.
XI CONGRESO NACIONAL DE GENETICA HUMANA.Malaga, octubre 1983.

25.  "Datos epidemioldgicos en el sindrome de Down".

A. Ibafiez, Ayuso C, E. Valcarcel y MJ. Bello.

XI CONGRESO NACIONAL DE GENETICA HUMANA.Malaga, octubre, 1983.
26. "Sindrome de Turner familiar".

J. Benitez, Ayuso C,A. Ibafiez, G. Mendoza y C. Picardo.

XI CONGRESO NACIONAL DE GENETICA HUMANA.Malaga, octubre, 1983.

27. "Malformaciones renales y cardiacas en el sindrome de Turner".
Ayuso C, A. Ibafiez, MJ. Bello, A. Sanchez-Cascos y J.L. Herrera.
XI CONGRESO NACIONAL DE GENETICA HUMANA.Mélaga, octubre 1983.

28. "Cytogenetic Study in 61 Myelodisplastic Syndromes".
J. Benitez, J. Sanchez Fayos, J. Outerifio y Ayuso C.
XI INTERNATIONAL CONGRESS OF HEMATOLOGY.Barcelona, septiembre 1983.
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29. "Malformations in Turner's Syndrome".

Ayuso C, A. Ibafiez, MJ. Bello, Y J.L. Herrera.

| SIMPOSIUM INTERNACIONAL SOBRE MALFORMACIONES CONGENITAS. FUNDACION JIMENEZ
DIAZ.Madrid, noviembre 1983.

ANO 1984

30. "Duplicaciones de novo".

MJ. Bello y Ayuso C.

I REUNION INTERNACIONAL SOBRE MALFORMACIONES CONGENITAS. FUNDACION JIMENEZ
DIAZ Madrid, junio 1984.

31. "Karyotype Evolution in patients with Myelodisplastic Syndrome".
J. Benitez, F. Carbonell, H. Heimpel, J. Sanchez Fayos y Ayuso C
XVII ANNUAL MEETING OF THE EUROPEAN SOCIETY OF HUMAN GENETICS.Essen (RFA), junio 1984.
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C. Villaverde Montero, M.J. Trujillo Tiebas, M. Martinez Garcia, J. Gallego, M.A. Lopez Martinez, E.
Vallespin, P. Calvas, I. Lorda, Ayuso C.

CONGRESO ANIRIDIA. Palma de Mallorca, 1-3 de mayo de 2008

312. Estudio Genético de la Enfermedad de Kennedy en 10 familias espariolas
A. Giménez, M.J. Trujillo, R. Cardero, R. Riveiro, E Vallespin, A. Avila, D. Cantalapiedra, |. Lorda,
Ayuso C.
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XXI CONGRESO NACIONAL DE LA ASOCIACION ESPANOLA DE TECNICOS DE LABORATORIO. Sevilla,
29-31 de mayo de 2008

313. Elevada inestabilidad en una familia con Corea de Huntington de 52 a 110 repeticiones en una sola
generacion”

Jesus Gallego Merlo, M2 José Truijillo Tiebas, Ana Bustamante Aragonés, Miguel Angel Lépez Martinez,
Cristina Villaverde Montero, Rocio Cardero Merlo, Almudena Avila Fernandez, Isabel Lorda Sanchez,
Carmen Ramos, Ayuso C.

XXI CONGRESO NACIONAL DE LA ASOCIACION ESPANOLA DE TECNICOS DE LABORATORIO. Seuvilla,
29-31 de mayo de 2008

314. Estudio genético en familias espafiolas afectadas de Aniridia

C. Villaverde Montero, J. Gallego Merlo, M.A. Lépez Martinez, A. Giménez, J. Aguirre, M. Martinez, M.J.
Trujillo Tiebas, Ayuso C.

XXI CONGRESO NACIONAL DE LA ASOCIACION ESPANOLA DE TECNICOS DE LABORATORIO

Sevilla, 29-31 de Mayo de 2008. Premio al mejor “Pdster de Investigacion sobre Aniridia” concedido en el
85° Congreso de la Sociedad Espariola de Oftalmologia (SEO) en Santander concedido en 2009.

315. Diagnostico de la Enfermedad de Gaucher en una Familia Extremefia Endogamica de 172 Individuos
Miguel Angel Lépez Martinez, Jesus Gallego Merlo, M2 José Trujillo Tiebas, Pedro Bureo Dacal, Nicolas
Bureo Gutiérrez, Cristina Villaverde Montero, Rosa Riveiro Alvarez, Elena Vallespin, Ménica Martinez
Garcia, Rosario Nicolas Miguel, Ayuso C.XXI CONGRESO NACIONAL DE LA ASOCIACION ESPANOLA
DE TECNICOS DE LABORATORIO. Sevilla, 29-31 de mayo de 2008

316. Clinical practice of the incorporation of the non-invasive fetal gender assesment in maternalblood

A. Bustamante Aragonés, M. Rodriguez de Alba, I. Lorda Sanchez, M. Trujillo Tiebas, M. Garcia Hoyos, A.
Avila Fernandez, Ayuso C, R. Carmen.

EUROPEAN HUMAN GENETICS CONFERENCE 2008. Barcelona, Spain - May 31 - June 3, 2008. P03.23

317. Postnatal analysis of dwarfism due to mutations in FGFR3 gene in Spanish population.

M. Truijillo Tiebas, M. Fenollar Cortés, M. Martinez Garcia, C. Ramos, J. Gallego Merlo, F. Infantes, M.
Rodriguez de Alba, I. Lorda Sanchez, Ayuso C.

EUROPEAN HUMAN GENETICS CONFERENCE 2008. Barcelona, Spain - May 31 - June 3, 2008. P01.158

318. Genetic Characterization in 301 Spanish Families Affected by Autosomal Recessive Retinitis
Pigmentosa

A. Avila Fernandez, E. Vallespin, D. Cantalapiedra, R. Riveiro Alvarez, J. Aguirre Lamban, A. Giménez, M.
Lopez Martinez, I. Lorda Sanchez, M. Trujillo Tiebas, Ayuso C.

EUROPEAN HUMAN GENETICS CONFERENCE 2008. Barcelona, Spain - May 31 - June 3, 2008. P07.108

319. MLPA validation for prenatal diagnosis of chromosomal anomalies: retrospective study of 125
consecutive chorion villi samples

D. Diego Alvarez, C. Ramos, B. Gémez Dominguez, R. Cardero Merlo, A. Bustamante Aragonés, M. Truiillo
Tiebas, C. Auz Alexandre, J. Gallego Merlo, A. Giménez Pardo, F. Infantes, Ayuso C, J. Diaz Recasens, M.
Garcia Hoyos, R. Riveiro Alvarez, E. Vallespin, A. Avila Fernandez, D. Cantalapiedra, M. Rodriguez de Alba,
I. Lorda Sanchez.

EUROPEAN HUMAN GENETICS CONFERENCE 2008. Barcelona, Spain - May 31 - June 3, 2008. P03.51

320. X-linked juvenile Retinoschisis (XLRS) in Spanish patients: common ancestries, hot spots and
incomplete penetrance

R. Riveiro Alvarez, M. Truijillo Tiebas, M. Garcia Hoyos, D. Diego Alvarez, D. Cantalapiedra,

E. Vallespin, J. Aguirre Lamban, A. Avila Fernandez, A. Giménez, C. Ramos, Ayuso C

EUROPEAN HUMAN GENETICS CONFERENCE 2008. Barcelona, Spain - May 31 - June 3, 2008. P05.210

321. Genetic profile of the PCDH15 gene in probands with Usher syndrome type |
T. Jaijo, A. Oshima, E. Aller, C. Najera, Ayuso C, W. J. Kimberling, J. M. Millan
EUROPEAN HUMAN GENETICS CONFERENCE 2008. Barcelona, Spain - May 31 - June 3, 2008. P06.306
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322. Prenatal analysis of dwarfism due to mutations in FGFR3 gene in Spanish population

M. Fenollar Cortés, M. Martinez Garcia, M. Rodriguez de Alba, D. Diego Alvarez, |. Lorda Sanchez, R.
Cardero, C. Ramos, Ayuso C, M. Trujillo Tiebas

EUROPEAN HUMAN GENETICS CONFERENCE 2008. Barcelona, Spain - May 31 - June 3, 2008. P01.157

323. Novel mutations found in ABCA4 in Spanish families

J. Aguirre Lamban, R. Riveiro Alvarez, D. Cantalapiedra, M. Garcia Hoyos, E. Vallespin, A. Avila Fernandez,
J. Gallego Merlo, M. Lépez Martinez, M. Truijillo Tiebas, C. Ramos, Ayuso C.

EUROPEAN HUMAN GENETICS CONFERENCE 2008. Barcelona, Spain - May 31 - June 3, 2008.P05.190

324. Determination of a novel OA1 gene deletion identified by MLPA in a Spanish family.

M. Martinez Garcia, C. Villaverde, M. Lopez Martinez, R. Cardero, D. Cantalapiedra, E. Vallespin, R. Riveiro
Alvarez, M. Rodriguez de Alba, M. Truijillo Tiebas, Ayuso C.

EUROPEAN HUMAN GENETICS CONFERENCE 2008. Barcelona, Spain - May 31 - June 3, 2008 -P06.324

325. Disruptions of highly conserved, very distant regulatory elements on either side of SOX9 are
associated with Pierre Robin sequence

J. Fantes, S. Benko, J. Ramsay, J. Amiel, S. Heaney, D. McBride, P. Perry, D. Kleinjan, S. Thomas, N.
Jamshidi, C. Gordon, C. Golzio, V. Abadie, Ayuso C, M. Holder-Espinasse, N. Kilpatrick, P. Thomas, A.
Pelet, M. Vazquez, M. Vekemans, A. Munnich, P. Farlie, H. Etchevers, S. Lyonnet, D. R. FitzPatrick
EUROPEAN HUMAN GENETICS CONFERENCE 2008. Barcelona, Spain - May 31 - June 3, 2008. CO2.6

326. Program of Genetic Counselling on Inherited Ocular: 7 Years Of Experience.
Vallespin E., Villaverde C., Martin E,. Lorda |., Ramos C., Ayuso C., The O.N.C.E
15th Retina International World Congress.Helsinki, Finland. From June 30th - July 5th, 2008

327. Diagnosis and Research of Huntington Disease: Spanish experience in a Genetic service

M.J. Truijillo Tiebas, J. Gallego Merlo, A. Bustamante Aragonés, D. Cantalapiedra, M. Rodriguez de Alba, C.
Ramos, C. Gonzélez Gonzélez, P. Garcia Ruiz, C.Hernandez, L. Rodriguez, C. Linares,

J. de Felipe, A. Martinez, I. Lorda, Ayuso C.5TH ANNUAL PLENARY MEETING. EUROPEAN HD
NETWORK,

Lisbon, September 5-8, 2008

328. Pharmacogenetic study of 90 genetic variants in Spanish schizophrenic patients and control
population: preliminary results of genotyping array analysis.

Ayuso C, B. Gomez Dominguez, F. Abad Santos, R. Riveiro Alvarez, J. Novalbos, A. Llerena, C. Villaverde
Montero, M.J. Trujillo Tiebas, E. Baca, M. de Andrés, R. Lépez Rodriguez, M. Roméan Martinez, C. Vaquero
Lorenzo, C. Botillo, J. Fernandez Piqueras.

XXI CONGRESO DE LA SOCIEDAD ESPANOLA DE FARMACOLOGIA CLINICA. Barcelona, 23-25 octubre
2008.

329. Estudio colaborativo de abortos espontaneos: empleo de técnicas moleculares en muestras cuyo
resultado citogenético no puede ser establecido.

Cristina Gonzalez Gonzalez, Dan Diego Alvarez, Isabel Lorda Sanchez , R. Herndez, C. Arroyo,S.Poyo , C.
Pingarrén, R. Cardero, C. Ramos, Ayuso C, A. Siguin, F. Sanchez Escribano.

XIV CONGRESO NACIONAL de la AEDP.Madrid, FJD, 6y 7 noviembre 2008.

330. Epidermolisis bullosa y diagnéstico prenatal. 5 situaciones, 5 consejos

M.J. Truijillo Tiebas, M.J. Escamez, A. Holguin, M. Garcia, N. Cuadrado, |. Camafio, J.C. Lépez,
J. M. Lasso, Ayuso C, M. Del Rio.

XIV CONGRESO NACIONAL de la AEDP.Madrid, FJD, 6y 7 noviembre 2008.

331. Diagnéstico Fetal de Displasias Oseas :Consideraciénes a raiz de tres casos

M. Fenollar, A.Carrillo Redondo, I. Pastor, F. Infantes, R. Cardero Merlo, |. Lorda Sanchez, C. Ramos,Ayuso
C, M.J. Truijillo Tiebas

XIV CONGRESO NACIONAL de la AEDP.Madrid, FJD, 6y 7 noviembre 2008.

332. Diagnostico de sexo fetal en plasma materno: aplicacion clinica en una familia con Enfermedad de
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Norrie.

R. Riveiro Alvarez, A. Bustamante Aragonés, M.J. Truj[llo Tiebas, A. Giménez, M. Garcia Hoyos,
D. Cantalapiedra, E. Vallespin, J. Aguirre Lamban, A. Avila Fernandez, C. Ramos, Ayuso C.
XIV CONGRESO NACIONAL de la AEDP.Madrid, FJD, 6 y 7 noviembre 2008

333. Aproximacion al diagndstico prenatal precoz en pacientes afectados de Sindrome de Holt-Oram.

M. Martinez Garcia, A. Gonzalez Meneses, J. Gallego Merlo, J. Aguirre Lambéan, M. Garcia Hoyos,

|. Lorda Sanchez, Ayuso C, M.J. Trujillo Tiebas.

XIV CONGRESO NACIONAL de la AEDP.Madrid, FJD, 6 y 7 noviembre 2008.Comunicaciéon Oral Premiada

334. Preliminares para el establecimiento de las bases de una posible nueva terapia génica ocular.

M. Garcia Hoyos, R. Riveiro Alvarez, E. Vallespin, D. Cantalapiedra, J. Aguirre Lamban, A. Avila Fernandez,
Ainse E., Gallego Merlo J., M.A. Lépez Martinez, M. Truijillo Tiebas, I. lorda Sanchez,

CAyuso.

I REUNION ANUAL DEL CIBER DE ENFERMEDADES RARAS. Valencia, 19-21 noviembre de 2008

ANO 2009

335. Combined indirect strategy for efficient genetic diagnosis of autosomal recessive retinitis pigmentosa.
D. Cantalapiedra, A. Avila Fernandez, M.A. Lopez Martinez, C.L. AUz Alexandre, E. Vallespin,

M. Garcia Hoyos, R. Riveiro Alvarez, J. Aguirre Lamban, M. Corton, M.J. Brién, A. Carracedo,

Ayuso C.

EUROPEAN HUMAN GENETICS CONFERENCE 2009.Viena, Austria, 23th-26th May 2009. P12.018

336. Screening of the CERKL c.238+1G>A mutation in 124 Spanish families affected by Autosomal
Recessive Retinitis Pigmentosa

A. Avila Fernandez, E. Vallespin, D. Cantalapiedra, M. Garcia Hoyos, R. Riveiro Alvarez, J. Aguirre Lamban
A. Giménez, M. J. Trujillo Tiebas, Ayuso C.

EUROPEAN HUMAN GENETICS CONFERENCE 2009. Viena, Austria, 23th-26th May 2009. P12.140

337. Further analysis with Multiplex Ligation dependent Probe Amplification (MLPA) of the ABCA4 gene in
Spanish patients with retinal dystrophies

J. Aguirre Lamban, R. Riveiro Alvarez, D. Cantalapiedra, M. Garcia Hoyos, E. Vallespin, A. Avila Fernandez ,
C. Villaverde Montero, M.J. Trujillo Tiebas, C. Ramos, Ayuso C.

EUROPEAN HUMAN GENETICS CONFERENCE 2009. Viena, Austria, 23th-26th May 2009. P12.003

338. An updated map of the genomic copy number variants in patients with congenital eye malformations
|. Balikova, T. de Ravel, Ayuso C, C. Villaverde, K. Devriendt, J. Fryns, J.R. Vermeesch.
EUROPEAN HUMAN GENETICS CONFERENCE 2009. Viena, Austria, 23th-26th May 2009. P03.017

339. Identification of a ALMS1 mutation in a Spanish patient with Alstrém Syndrome
T. Pifeiro Gallego, I. Pereiro, E. Vallespin, Ayuso C, D. Valverde.
EUROPEAN HUMAN GENETICS CONFERENCE 2009. Viena, Austria, 23th-26th May 2009. P12.013

340. Molecular screening of 980 cases of suspected hereditary optic neuropathy with a report on 77 novel
OPA1 mutations

M. Ferré, D. Milea, A. Chevrollier, H. Dollfus, Ayuso C, S. Defoort, C. Vignal, X. Zanlonghi, J. Charlin, J.
Kaplan, S. Odent, C.P. Hamel, V. Procaccio, P. Reynier, P. Amati-Bonneau, D. Bonneau.

EUROPEAN HUMAN GENETICS CONFERENCE 2009. Viena, Austria, 23th-26th May 2009. P12.082

341. Estudio genético en 38 familias espafiolas diagnosticadas de Atrofia Optica Autosémica Dominante
Cristina Villaverde Montero, Jesus Gallego Merlo, Jana Aguirre, Eva Ainse, Ascension Giménez, Miguel
Angel Lopez Martinez, Ménica Martinez Garcia, M2 José Trujillo Tiebas, P. Bonneau,

Ayuso C.

XXIl CONGRESO NACIONAL DE LA ASOCIACION ESPANOLA DE TECNICOS DE LABORATORIO. Palma
de Mallorca, 28-31 Mayo 2009.

342. Andlisis del gen NR2E3 en Familias Espafiolas diagnosticadas de Retinosis Pigmentaria Autonémica
Dominante
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Miguel Angel Lopez Martinez, Cristina Villaverde Montero, Rocio Cardero Merlo, Ascensiéon Giménez Pardo,
Camilo Vélez Monsalve, Maria Garcia Hoyos, Maribel Lopez Molina, Rosa Riveiro Alvarez, Ménica Martinez
Garcia, Jana Aguirre Lamban, Diego Cantalapiedra de la Fuente, Aimudena Avila Fernandez, Belén Gémez
Dominguez, Elena Vallespin Garcia, M? José Trujillo Tiebas, Blanca Garcia Sandoval, Ayuso C.

XXIl CONGRESO NACIONAL DE LA ASOCIACION ESPANOLA DE TECNICOS DE LABORATORIO. Palma
de Mallorca, 28-31 Mayo 2009.

343. Estudio genético del Sindrome de Bardet-Bield en 27 pacientes

M.A. Lépez Martinez, C.Villaverde Montero, R. Cardero Merlo, A. Giménez Pardo, C. Vélez Monsalve, M.
Garcia Hoyos, M.Lépez Molina, R. Riveiro Alvarez, M.Martinez Garcia, J.AguirreLambéan, D. Cantalapiedra
de la Fuente, A. Avila Fernandez, B. Gémez Dominguez, E. Vallespin Garcia, MJ.Truijillo Tiebas, B. Garcia
Sandoval, Ayuso C.

XXIl CONGRESO NACIONAL DE LA ASOCIACION ESPANOLA DE TECNICOS DE LABORATORIO

Palma de Mallorca, 28-31 Mayo 2009.

344. Determinacion del factor Rh fetal en sangre materna de gestantes RhD(-)

A. Bustamante Aragongs, E. Ainse, F. Méndez, A. Avila Fernandez, M. Rodriguez de Alba, J. Plaza, J. Diaz
Recasens, Ayuso C, C. Ramos.

XXV CONGRESO NACIONAL DE GENETICA HUMANA. Santiago de Compostela, 17-19 junio 2009.

345. Caracterizacion clinica y genética de 315 familias espariolas afectadas de Retinosis Pigmentaria

Avila Fernandez A., Vallespin E., Cantalapiedra D., Giménez A., Garcia-Hoyos M., Riveiro Alvarez R.,
Aguirre Lamban J., Bustamante Aragonés A., Truijillo Tiebas M.J., Ayuso C.

XXV CONGRESO NACIONAL DE GENETICA HUMANA.Santiago de Compostela, 17-19 junio
2009.Comunicacion Oral

346. Caracterizacion molecular de las familias espafiolas clinicamente diagnosticadas de Retinosis
Pigmentaria ligada al cromosoma X ,

Maria Garcia Hoyos, Ascensién Gimenez, Miguel Angel Lépez Martinez, M? José Trujillo Tiebas, Rosa
Riveiro Alvarez, Diego Cantalapiedra, Jana Aguirre Lamban, Aimudena Avila Fernandez, Carmen Ramos,
Ayuso C.

XXV CONGRESO NACIONAL DE GENETICA HUMANA. Santiago de Compostela, 17-19 junio 2009.

347. Osteocondrodisplasiametafisiaria tipo McKusick, Segundo caso diagnosticado genéticamente en
Espafia

Fenollar Cortés M., Gonzélez Meneses A., Martinez Garcia M., Lorda Sanchez I., Ayuso C., Trujillo M.J.
XXV CONGRESO NACIONAL DE GENETICA HUMANA. Santiago de Compostela, 17-19 junio 2009.

348. Haplotipo fundador especifico en pacientes esparioles con Epidermolisis Bullosa Distréfica Recesiva
(EBDR)

Sanchez Jimeno C., Cuadrado Corrales N., Escamez M.J., Garcia M., lllera N., Trujillo Tiebas M.J., Ayuso
C., Jorcano J.L., Del Rio M. ]

XXV CONGRESO NACIONAL DE GENETICA HUMANA. Santiago de Compostela, 17-19 junio 2009.

349. Concordancia de dos métodos de genotipado para enzimas metabolizadoras y transportador de
serotonina

Lourdes del Castillo, Manuel Roman, Belén Gomez, Rosario Lépez, M2 José Trujillo, Jesus Novalbos, Ayuso
C., Francisco Abad Santos.

XVIII REUNION DE FARMACOLOGOS DE LA COMUNIDAD DE MADRID. FARMADRID 2009.Madrid, 10
julio 2009.

350. Towards personalized gene targeting-based therapeutics for Recessive dystrophic Epidermolysis
Bullosa patients of Spanish origin

Cuadrado Corrales N., Sanchez Jimeno C., Murillas R., Almarza D., Garcia M., Escamez M.J, lllera N.,
Trujillo Tiebas M.J., Ayuso C., Jorcano J.L., Meana A., Larcher F., Del Rio M.

V CONGRESO DE LA SOCIEDAD ESPANOLA DE TERAPIA GENICA Y CELULAR. Granada, 30 septiembre
— 2 octubre 2009.P069
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351. Estudio molecular de Fibrosis Quistica mediante multiplex ligationdependent probe amplification

N. Martin Fernandez, A. Delmiro Magdalena, J. Gallego Merlo, M. Trujillo Tiebas, Ayuso C.y E.
MorienteQuer.

Il CONGRESO NACIONAL DE LABORATORIO CLINICO.Valencia, 14-16 octubre 2009

352. Evaluation of a genotyping chip predictive of drug response

Gomez Dominguez B., Novalbos J., Almoguera B., Riveiro Alvarez R., Abad Santos F., Villaverde Montero
C., Trujillo Tiebas M.J., Dorado P., Baca Garcia E., Llerena A., Ayuso C.

XXII Congress of the Spanish Society for Clinical Pharmacology and XXVII Portuguese Meeting of Clinical
Pharmacology. Organizadopor Spanish society for clinical pharmacology & Portuguese pharmacological
society-clinical pharmacology.Badajoz, Espaia, 13-16 octubre 2009

353. Pharmacogenetic study of 90 genetic variants in Spanish Schizophrenic patients and control
population: preliminary results of genotyping array analysis

Almoguera B., Gémez Dominguez B., Riveiro Alvarez R., Villaverde Montero C, Truijillo Tiebas M.J., Baca
Garcia E., Lopez Castroman J., Llerena A., Ayuso C.

XXII Congress of the Spanish Society for Clinical Pharmacology and XXVII Portuguese Meeting of Clinical
Pharmacology. Organizadopor Spanish society for clinical pharmacology & Portuguese pharmacological
society-clinical pharmacology.Badajoz, Espafia, 13-16 octubre 2009

354. Evaluating a genotyping array predictive of drug response: preliminary results in Spanish schizophrenic
patients in relation to adverse effects

Riveiro Alvarez R., Gémez Dominguez B., Almoguera B., Abad Santos F., Villaverde Montero C., Truiillo
Tiebas M.J., Lopez Castroman J., Baca Garcia E., Dorado P., Llerena A., Ayuso C.

XXII Congress of the Spanish Society for Clinical Pharmacology and XXVII Portuguese Meeting of Clinical
Pharmacology. Organizadopor Spanish society for clinical pharmacology & Portuguese pharmacological
society-clinical pharmacology.Badajoz, Espafa, 13-16 octubre 2009

355. Discovery and functional analisis of a new retinitis pigmentosa gene, C2o0rf71

L. M. Baye, D. Y. Nishimura, C. C. Searby, A. Avila, Ayuso C, D. Valverde, E. M. Stone, D. C. Slusarski, V.
C. Sheffield

59™ ANNUAL MEETING OF THE AMERICAN SOCIETY OF HUMAN GENETICS.Honolulu, Hawaii, USA, 20-
24 Octubre 2009

356. Estudio de las bases genéticas del albinismo con nuevas herramientas de anélisis genémico masivo,
aspectos bioéticos del estudio

Molt¢ E., Phillips C., Torres M., Fernandez A., Ayuso C.,Carracedo A., Montoliu L.

[l Reunion Cientifica Anual CIBERER. San Lorenzo Del Escorial, Madrid, 29 a 30 de octubre de 2009.

357. Trasplante de Piel Artificial Histocompatible para el Tratamiento de la Epidermolisis Ampollosa

Llames, S. Garcia, M. Escamez, M.J. Cuadrado, N. Sanchez, C. Trujillo, M.J. Garcia Verdugo, J.M. Mir Mir,
S. Moreno, J.L. Ayuso, C. Meana, A. Del Rio, M.

Il Reunion Cientifica Anual CIBERER. San Lorenzo Del Escorial, Madrid, 29 a 30 de octubre de 2009

358. Both sides of the NIPD in a spanish prenatal diagnosis unit: clinical practice and translational research
Bustamante Aragonés A., Rodriguez de Alba M., Gonzalez Gonzalez C., Ainse E., Trujillo Tiebas M.J.,
Ayuso C, Ramos C.

6TH INTERNATIONAL CONFERENCE ON CIRCULATING NUCLEIC ACIDS IN PLASMA AND SERUM
(CNAPS-VI).Hong Kong, China, 9-11 noviembre 2009.7¢ premio Young Investigator Award a la mejor
Comunicacion Oral.

359. Mutation Screening of 133 Spanish families with Autosomal Dominant Retinitis Pigmentosa by
Genotyping microarray

Ayuso C., Maria Garcia Hoyos, Fiona Blanco Kelly, Diego Cantalapiedra, Rosa Riveiro Alvarez, Almudena
Avila Fernandez, Jana Aguirre Lamban, Miguel Angel Lopez, Ascension Jiménez, Cristina Villaverde, Miguel
Carballo, M2 Jose Trujillo Tiebas, Carmen Ramos.

Rare Diseases II: Hearing and Sight Loss.Sant Feliu de Guixols, Gerona, 22-27 noviembre 2009.
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360. Clinical and Genetic Stratified Study in 283 Spanish Families Affected by Retinitis Pigmentosa Using
the arRP Genotyping Microarray

Avila Fernandez A., Cantalapiedra D., Vallespin E., Garcia Hoyos M., Jaijo T., Aller E., Giménez A., Riveiro
Alvarez R., Aguirre Lamban J., Bustamante Aragonés A., Millan J.M., Trujillo Tiebas M.J., Ayuso C.

Rare Diseases II: Hearing and Sight Loss.Sant Feliu de Guixols, Gerona, 22-27 noviembre 2009.

ANO 2010

361. Kindler Syndrome. Case presentation and Prenatal Diagnosis

Eulalia Baselga, M? Antonia Gonzalez, M? José Escamez, M. Garcia, M? José Trujillo, Ayuso C., Giovanna
Zambruno, Marcela del Rio, José Manuel Mascaro, Agustin Alomar.

10 th EUROPEAN SOCIETY FOR PEDIATRIC DERMATOLOGY 2010. Lausanne, Austria, 20th-22th May
2010Poster

362. USH2A mutation profile of 19 ARRP Spanish patients

Elena Aller, Almudena Fernandez Avila, Teresa Jaijo, Gema Garcia Garcia, M? José Aparisi, Ayuso C., José
M2 Millan.

SIMPOSIO INTERNACIONAL DEL SINDROME DE USHER Y ENFERMEDADES RELACIONADAS. Valencia,
27-29 mayo 2010.Pdoster

363. Homozygosity mapping in consanguineous Spanish families with Autosomal Recessive Retinitis
Pigmentosa.

Avila Fernandez A., Khan M.I., Collin RW., Cantalapiedra D., Fernandez Sanchez R., Lépez Molina M.1.,
Estrada Cuzcano A., Cremers FPM., Ayuso C.

EUROPEAN HUMAN GENETICS CONFERENCE 2010 (ESHG). Goteborg Convention Center, Gothenburg,
Suecia 12-15 junio 2010.P12.178

364. Identification of novel mutations in LCA5 gene by Genome-Wide Homozygosity Mapping in patients
with Leber Congenital Amaurosis.

Cortdon M., Vallespin E., Avila Fernandez A., Almoguera B., Riveiro Alvarez R., Cantalapiedra D., Aguirre
Lamban J., Lopez Martinez M.A., Brion M., Carracedo A., Ayuso C.

EUROPEAN HUMAN GENETICS CONFERENCE 2010 (ESHG).Géteborg Convention Center, Gothenburg,
Suecia 12-15 junio 2010.P12.115

365. 1082A genetic variant of Interleukin-10 gene promoter linked to schizophrenia in a Spanish population.
Almoguera B., Riveiro Alvarez R., Lopez Castroman J., Dorado P., Dal Ré R., Baca E., Llerena A., Abad
Santos F. Ayuso C. and Spanish Consortium of Pharmacogenetics Research in Schizophrenia.

EUROPEAN HUMAN GENETICS CONFERENCE 2010 (ESHG).Goéteborg Convention Center, Gothenburg,
Suecia 12-15 junio 2010.P08.52

366. Evaluating the PHARMAchip® array: Pharmacogenetic profile assessment in Spanish control
population.

Riveiro Alvarez R, Almoguera B, Gémez Dominguez B, Villaverde Montero C, Truijillo Tiebas M.J, Lépez
Rodriguez R., Roman M., Dorado P., Llerena A., Abad Santos F., Ayuso C.

EUROPEAN HUMAN GENETICS CONFERENCE 2010 (ESHG). Goteborg Convention Center, Gothenburg,
Suecia 12-15 Junio 2010.P08.43

367. A de novo prenatal diagnosis of Leri-Weill dyschondrosteosis in a 45,XY,t(Y;21) foetus: an example of
a cytogenetic-molecular integrated laboratory.

Fenollar Cortés M., Rodriguez de Alba M., Soriano Guillén L., Lorda Sanchez I., Gil Fournier B., Diez
Recasens J., Ayuso C., Trujillo Tiebas M.J.

EUROPEAN HUMAN GENETICS CONFERENCE 2010 (ESHG). Goteborg Convention Center, Gothenburg,
Suecia 12-15 junio 2010.P05.48

368. Approach to the study of abortions with isolated limb malformation or as part of multiple congenital
anomalies.
Martinez Garcia M., Cardero R., Rodriguez de Alba M., Lorda Sanchez I., Ayuso C., Ramos C., Trujillo
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433. Next Generation Sequencing: New approach for diagnosis of autosomal dominant Retinitis Pigmentosa
patients.

P. Fernandez San José, F. Blanco Kelly, R. Riveiro Alvarez, M.A. Lépez Martinez, B. Garcia Sandovall.
Sanchez Navarro, O. Zurita, M. Cortén, Ayuso C .

EUROPEAN HUMAN GENETICS CONFERENCE 2014 (ESHG). Milan, ltalia 31 mayo a 02 junio
2014 .Poster P14.72-M.
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434. Diagnéstico Molecular mediante NGS en 81 familias con predisposicion a cancer de Mama/Ovario de
la Comunidad de Madrid.

J.P. Trujillo, C. Vélez, M.J. Trujillo, M. Oruezabal, L. Rausell, M. Lazaro, M. Garcia Hoyos, Ayuso C.e I.
Lorda.

Xl CONGRESO COLOMBIANO DE GENETICA HUMANA y VIl CONGRESO INTERNACIONAL. Cali,
Colombia 3 a 5 septiembre 2014. Péster

435. Aniridia: Guide for its genetic study, based on the experience at Hospital Fundacion Jiménez Diaz.
F. Blanco Kelly, M. Cortén, C. Villaverde, C. Vélez, |. Lorda, M.J. Trujillo, E. Vallespin, J.M. Millan,
Ayuso C.

2nd ANIRIDIA CONFERENCE 2014. Venecia, Italia 19 a 20 septiembre 2014. Comunicacion Oral

436. Evaluation of chromosome 11p13 deletions in patients with syndromic aniridia in Spain.

M. Cortén, F. Blanco Kelly, C. Villaverde, E. Vallespin, M. Palomares, C. Vélez, M.J. Trujillo, I. Lorda, J.
Nevado, P. Lapunzina, Ayuso C.

2nd ANIRIDIA CONFERENCE 2014. Venecia, Italia 19 a 20 septiembre 2014.Comunicacion Oral

437. Effect of polymorphisms on the pharmacokinetics, pharmacodynamics, and safety of risperidone in
healthy volunteers.

Cabaleiro T., Ochoa D., Lépez Rodriguez R., Roman M., Ayuso C., Abad Santos F.

XXXV CONGRESO NACIONAL DE LA SOCIEDAD ESPANOLA DE FARMACOLOGIA. Madrid, 24 a 26
septiembre 2014. Poster 079

438. Investigation by array comparative genomic hybridization (aCGH) in patients with syndromic retinal
dystrophies: Preliminary results.

Luciana Rodrigues Jacy da Silva, Fiona Blanco Kelly, Noelia Reyes Rodriguez, Camilo Vélez Monsalve, M.J.
Trujillo Tiebas, lker Sanchez Navarro, Aimudena Avila Fernandez, Rosa Riveiro Alvarez, Marta Cortén,
Ayuso C.

AMERICAN SOCIETY OF HUMAN GENETICS 64th ANNUAL MEETING. San Diego, CA, Estados Unidos,
18 a 22 octubre 2014. Péster 2489S.

439. Aproximacion al diagnéstico de las Distrofias de Retina mediante un panel de genes basado en la
secuenciacion masiva (NGS)

Almudena Avila y Ayuso C.

Reunion cientifica del Programa de Patologia Neurosensorial del CIBERER. Fundacion Jiménez Diaz, 26 de
noviembre de 2014.Comunicacién oral

440. Contribuciéon de la carga mutacional a la heterogeneidad genética intrafamiliar de las distrofias de
retina hereditarias

Rocio Sanchez Alcudia y Ayuso C.

Reunidn cientifica del Programa de Patologia Neurosensorial del CIBERER. Fundacion Jiménez Diaz, 26 de
noviembre de 2014.Comunicacion oral

ANO 2015

441. Contribution of mutation load to the intrafamilial genetic heterogeneity in large cohort of Spanish
Retinal Dystrophies families

Rocio Sanchez Alcudia, Ayuso C.'s Lab.

SWISS EYE RESEARCH MEETING 2015 (SERM2015)Neuchatel, Suiza, 22 a 23 de enero de
2015.Comunicacion Oral

442. Aproximacion traslacional al diagnéstico de la Retinosis Pigmentaria mediante el uso de técnicas de
secuenciacion masiva

Avila Fernandez A., Pérez Carro R., Cortén M., Sanchez Navarro I., Aller E.2,3, Zurita O., Lopez Martinez
M.A., Sanchez Bolivar N., Sanchez Alcudia R., Lépez Molina M.I., Blanco Kelly F., Fernandez San José P.,
Millan J.M., Riveiro Alvarez R., Ayuso C.

VIl REUNION ANUAL DEL CIBERER. San Lorenzo del Escorial, Madrid, 12 de marzo de 2015.Péster de
Patologia Neurosensorial 1
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443. Contribution of JAK2 to diagnosis and treatment of T-cell ymphoblastic lymphoma

Roncero A.M., Loépez Nieva P., Cobos M.A., Villa Morales M., Gonzéalez Sanchez L., Lépez Lorenzo J.L.,
Llamas P., Ayuso C., Rodriguez Pinilla S.M., de Arriba M.C., Piris M.A., Fraga M., Fernandez A., Fernandez
Navarro P., Santos J., Fernandez Piqueras J.

VIl REUNION ANUAL DEL CIBERER. San Lorenzo del Escorial, Madrid, 12 de marzo de 2015.Poster de
Patologia Neurosensorial 16

444 Diagnéstico genético y validacién preclinica de propuestas de tratamiento del albinismo

Martinez Garcia M., Fernandez A., Cantero M., Torres M., Marofias O., Pérez Cerda C., Pérez B., Trujillo
M.J., Ayuso C., Carracedo A., Montoliu L.

VIl REUNION ANUAL DEL CIBERER. San Lorenzo del Escorial, Madrid, 12 de marzo de 2015.Presentacion
Oral de Patologia Neurosensorial

445, |dentification of a novel mutation in the mevalonate kinase gene associated with retinitis pigmentosa.
Jia Li, Beryl Royer Bertrand, Konstantinos Nikopoulos, Almudena Avila Fernandez, Marta Cortén, Rocio
Sanchez Alcudia, Ayuso C., Carlo Rivolta.

ANNUAL MEETING OF ASSOCIATION FOR RESEARCH IN VISION AND OPHTHALMOLOGY ARVO 2015
Denver, Colorado, Estados Unidos, 03 a 07 mayo 2015. Poster CO110

446. |dentification of two novel mutations in CDHR1 in consanguineous Spanish families with autosomal
recessive retinal dystrophy.

Konstantinos Nikopoulos, Almudena Avila Fernandez, Marta Cortén, M2 Isabel Lopez Molina, Alessandro Di
Gioia, Raquel Pérez Carro, Olga Zurita, Blanca Garcia Sandoval, Carlo Rivolta, Ayuso C.

ANNUAL MEETING OF ASSOCIATION FOR RESEARCH IN VISION AND OPHTHALMOLOGY ARVO 2015
Denver, Colorado, Estados Unidos, 03 a 07 mayo 2015. Poster CO111

447 . Whole-exome sequencing in patients with STGD (ABCA4)-like phenotypes.

YajingXie, Winston Lee , Stephen H. Tsang , Gerald A. Fishman , Frederick T. Collison , Rosa Riveiro
Alvarez ,AyusoC., Tomasz Gambin, James R. Lupski, Rando Allikmets.

ANNUAL MEETING OF ASSOCIATION FOR RESEARCH IN VISION AND OPHTHALMOLOGY ARVO 2015.
Denver, Colorado, Estados Unidos, 03 a 07 mayo 2015. Poster CO119

448. Abordaje multidisciplinar del Sindrome de Marfan: Evolucion en el diagnostico genético tras 10 afios
de experiencia.

Rosa Riveiro Alvarez, Ménica Martinez Garcia, Miguel Angel Lépez Martinez, Camilo Vélez Monsalve, Jesus
Gallego Merlo, Ana Bustamante Aragonés, Luciana Rodrigues Jacy Da Silva, Marta Cortén Pérez, Fiona
Blanco Kelly, Isabel Lorda Sanchez, Ayuso C. Garcia, M? José Truijillo Tiebas.

XXVIII CONGRESO NACIONAL DE GENETICA HUMANA AEGH. Palma de Mallorca, 13 a 15 mayo 2015.
Comunicacion oral C-0187

449. Deteccién de una expansion CAG intergeneracional de novo en una ataxia espinocerebelar tipo 7
(SCAT) en una familia marrogui por TripletPrimed PCR.

Jorge Martinez Laso, Ascension Giménez Pardo, Erika Jiménez, Jesus Gallego, Isabel Cervera, Ayuso C.,
Isabel Lorda, M? José Trujillo

XXVIII CONGRESO NACIONAL DE GENETICA HUMANA AEGH. Palma de Mallorca, 13 a 15 mayo 2015.
P-0216

450. Estudio molecular de deleciones 11p13 en pacientes con aniridia y patologias relacionadas utilizando
arrays de CGH.

Marta Corton Pérez, Fiona Blanco Kelly, Luciana Rodrigues Jacy da Silva, Elena Vallespin, Maria
Palomares, Cristina Villaverde, Noelia Reyes, Camilo Vélez, Isabel Lorda, M2 José Trujillo Tiebas, Julian
Nevado, Pablo Lapunzina, Ayuso C.

XXVIII CONGRESO NACIONAL DE GENETICA HUMANA AEGH. Palma de Mallorca, 13 a 15 mayo 2015.
P-0266
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451. Herencia trialélica en dos familias diagnésticas de sindrome de Bardet-Biedl.

Sheila Castro Sanchez, Maria Alvarez Satta, Marta Corton, Ayuso C., Diana Valverde

XXVIIIl CONGRESO NACIONAL DE GENETICA HUMANA AEGH. Palma de Mallorca, 13 a 15 mayo 2015.
P-0097

452. Aproximacion diagnéstica de la Retinosis Pigmentaria mediante el uso de técnicas de secuenciacién
masiva basada en panel de genes.

Raquel Pérez Carro, Aimudena Avila Fernandez, Marta Cortén, |ker Sanchez Navarro, Olga Zurita, Rocio
Sanchez Alcudia, Miguel Angel Lépez Martinez, Patricia Fernandez San José, Fiona Blanco Kelly, M2 Isabel
Lopez Molina, Ayuso C.

XXVIIIl CONGRESO NACIONAL DE GENETICA HUMANA AEGH. Palma de Mallorca, 13 a 15 mayo 2015.
P-0109

453. Characterization and mutational spectrum of 33 choroideremia families.

R. Sanchez Alcudia, R. Riveiro Alvarez, M. A. Lépez Martinez, M. Garcia Hoyos, L. Rodrigues Jacy, N.
Sanchez Bolivar, M. Cortén, A. Avila Fernandez, I. Lorda, M.J. Trujillo Tiebas, B. Garcia Sandoval, M. |.
Lopez Molina, F. Blanco Kelly, Ayuso C ;.

EUROPEAN HUMAN GENETICS CONFERENCE 2015 (ESHG). Glasgow, Escocia, Reino Unido, 6 a 9 junio
2015. Poster PS02.11

454. Application of custom-designed high resolution CGH array in diagnosis of patients with congenital eye
malformations.

L. Rodrigues Jacy da Silva, F. Blanco Kelly, C. Villaverde, N. Reyes, C. Vélez, E. Guillén Navarro, J. Rosell,
M. Trujillo Tiebas, Ayuso C, M. Cortén;.

EUROPEAN HUMAN GENETICS CONFERENCE 2015 (ESHG). Glasgow, Escocia, Reino Unido, 6 a 9 junio
2015. Poster PM02.14

455. IMPG1 and IMPG2 cause macular vitelliform dystrophies.

Christian P. Hamel, Gaél Manes, Béatrice Bocquet, Corinne Baudoin, Aimudena Avila Fernandez, Sandro
Banfi, Francesca Simonelli, Guylene Le Meur, Michel Weber, Ayuso C., Claire-Marie Dhaenens, Isabelle
Meunier. MACULART MEETING 2015. Paris, Francia, 28 a 30 junio 2015.Presentacion Oral.

456. Two novel PRPF31 mutations, including a deletion and a duplication, in the same Spanish family
affected with Retinitis Pigmentosa.

Inmaculada Martin Mérida, Patricia Fernandez San José, Luciana Rodrigues Jacy da Silva, Ascension
Giménez, Raquel Pérez Carro, Rocio Sanchez Alcudia, Marta Cortén, Almudena Avila Fernandez, Ayuso
C.4th COURSE EN EYE GENETICS. Bertinoro, Italia 27 a 29 septiembre 2015. Poster

457. Whole Exome Sequencing reveals ZNF408 as a New Gene associated with Autosomal Recessive
Retinitis Pigmentosa with Vitreal Alterations.

Raquel Pérez Carro*,Almudena Avila Fernandez*, Marta Cortdn, M2 Isabel Lépez Molina, Laura Campello,
Alex Garanto, Laura Fernandez Sanchez, Lonneke Duijkers, Miguel Angel Lépez Martinez, Rosa Riveiro
Alvarez, Luciana Rodrigues Jacy da Silva, Rocio Sanchez Alcudia, Esther Martin Garrido, Noelia Reyes,
Francisco Garcia Garcia, Joaquin Dopazo, Blanca Garcia Sandoval, Rob W. Collin, Nicolas Cuenca, Ayuso
C.

4th COURSE EN EYE GENETICS. Bertinoro, Italia 27 a 29 septiembre 2015. Poster

458. Mutaciones monoalélicas en el gen de la Ataxia-Telangiectasia (ATM) en familias con Sindrome de
Cancer de Mama y Ovario y mutaciones BRCA 1Y 2 negativas.

Oruezabal Moreno M.J., Tahsin Swafiri S., Trujillo Tiebas M.J., Lorda Sanchez |., Riveiro Alvarez R., Vélez
Monsalve C., Garcia Foncillas J., Ayuso Garcia C.

XV CONGRESO DE LA SOCIEDAD ESPANOLA DE ONCOLOGIA MEDICA (SEOM 2015). Madrid, 28 a 30
octubre 2015. Poster

459. Sindrome OPA-1 plus: atrofia optica de herencia autosémica dominante con manifestaciones
extraoculares: estudio de una familia con afectacion de tres generaciones.
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Fernandez Lebrero A., Pérez Lorenzo G., Garcia Sobrino T., Ayuso C., Pardo Fernandez J., Servicio de
Neurologia Hospital Clinico Universitario de Santiago de Compostela.

LXVII REUNION ANUAL DE LA SOCIEDAD ESPANOLA DE NEUROLOGIA. Valencia, 17 a 21 noviembre
2015. Poster 46H/7219

460. Estudio mutacional del gen OPA1 en pacientes con Atrofia Optica.

Salamanca A., Villaverde C., Santamaria M., Pérez Carro R., Giménez A., Zurita O., Lépez Martinez M.A.,
Riveiro Alvarez R., Blanco Kelly F., Avila Fernandez A., Bonneau P., Ayuso C.

REUNION CIENTIFICA ANUAL DEL PROGRAMA DE PATOLOGIA NEUROSENSORIAL

Centro nacional de biotecnologia (CNB-CSIC). 26 a 27 noviembre 2015. Poster

461. Characterizing Syndromic Retinal Dystrophies: a gene panel approach.

Sanchez Navarro Iker, Corton Marta, Sanchez Bolivar Noelia, Zurita Olga, Jacy Da Silva R. Luciana PhD,
Blanco Kelly Fiona, Swafiri Saoud, Lopez-Molina Isabel, Pablo Minguez, Lorda Isabel, Avila Almudena,
Riveiro Rosa, Pérez Carro Raquel, Sanchez Alcudia Rocio, Fernandez San José Patricia, Garcia Sandoval
Blanca, Ayuso Carmen

SYMPOSIUM RADBOUD NEW FRONTIERS IN CILIA MEDICINE. Nijmegen, 30 noviembre a 1 diciembre
2015. Poster

ANO 2016

462. Desarrollo de una plataforma para el diagnéstico por secuenciacion de nueva generacién (proyecto
ACCI)Dopazo, J., Antifiolo, G., Ayuso, C., Lapunzina, P., Moreno, M.A., Jaijo, T., Millan, J.M., Pérez, B. y
Pérez Jurado, L.Grupo CIBERER: U715 Departamento de Gendmica Computacional, Centro de
investigacion Principe Felipe (CIPF), Fundacién Centro de Investigacion Principe Felipe (CIPF), Valencia
Otros grupos: U702, U704, U728, U735, U746, U753, U755

IX REUNION ANUAL CIBERER. Castelldefels, Barcelona.7 y 8 de marzo de 2016. Presentacion Oral Sala |
Sesion Il del Lunes 7 de marzo

463. Genome editing by CRISPR/Cas9 of CERKL and NR2E3 to study retinitis pigmentosa

Lépez Iniesta, M.J., Escudero Ferruz, P., Marfany, G. & Gonzalez Duarte, R. Grupo CIBERER: U718
Genetica Molecular Humana, Departament de Genética. Facultat de Biologia, Universitat de Barcelona,
Barcelona Otros grupos: U756, U704, U709, U728, U755, U761

IX REUNION ANUAL CIBERER. Castelldefels, Barcelona.7 y 8 de marzo de 2016. PresentacionOral,Sesion
| del Lunes 7 de marzo

464. Nuevos modelos celulares y animales de enfermedades raras neurosensoriales generados mediante
CRISPR (proyecto ACCI)

Grupo CIBERER: U756 Modelos animales por manipulacion genética, Centro Nacional de Biotecnologia
(CNB), Consejo Superior de Investigaciones Cientificas (CSIC), Madrid Otros grupos: U704, U709, U718,
U728, U755, U761

IX REUNION ANUAL CIBERER. Castelldefels, Barcelona.7 y 8 de marzo de 2016. Presentacion Oral Sesion
[, Lunes 7 de marzo de 2016.

465. Nuevos modelos animales y mutaciones asociadas a albinismo

Josa S., Seruggia D., Fernandez A., Torres M., Zurita E., Jiménez R., Cantero M., Fernandez J., Trujillo
M.J., Corton M., Ayuso C., Carracedo A., Montoliu L.

Grupo CIBERER: U756 Modelos animales por manipulacién genética, Centro Nacional de Biotecnologia
(CNB), Consejo Superior de Investigaciones Cientificas (CSIC), Madrid Otros grupos: U711, U704

IX REUNION ANUAL CIBERER. Castelldefels, Barcelona.7 y 8 de marzo de 2016. Presentacion Oral Sesion
[, Lunes 7 de marzo de 2016

466. Generacién de un modelo de iPSCs de una encefalopatia infantil de origen mitocondrial causada por
defectos de traduccion

Zurita F., Galera T., Gonzalez Paramos C., Moreno Izquierdo A., Fraga M.F., Ayuso C., Fernandez A.F.,
Garesse R., Gallardo M.E.

IX REUNION ANUAL CIBERER. Castelldefels, Barcelona.7 y 8 de marzo de 2016. Pdster 2 Recorrido | de
Medicina Mitocondrial y neuromuscular.
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467. Base genética del trastorno por Déficit de Atencién e Hiperactividad en nifios de la poblacién espafiola
Gémez Sanchez C.I., Riveiro Alvarez R., Soto Insuga, V., Rodrigo M., Tirado Requero P., Mahillo Fernandez
., Abad Santos F., Carballo J.J., Dal-Ré R., Ayuso C.

Grupo CIBERER: U704 Servicio de Genética, Fundacion Jiménez Diaz, Madrid

IX REUNION ANUAL CIBERER. Castelldefels, Barcelona.7 y 8 de marzo de 2016. Poster 29 Recorrido Il de
Medicina Medicina Pediatrica y del Desarrollo y PatologiaNeurosensorial

468. Whole genome sequencing findings in Spanish families affected with Retinal Dystrophies

Sanchez Alcudia R., Bedoni N., Royer Bertrand B., Cortén M., Avila Fernandez A., Pérez Carro R., Sanchez
Bolivar N., Zurita O., Nikopoulos K., Balzano S., Rivolta C., Ayuso C.

Grupo CIBERER: U704 Servicio de Genética, Fundacion Jiménez Diaz, Madrid

IX REUNION ANUAL CIBERER. Castelldefels, Barcelona.7 y 8 de marzo de 2016. Pdster 2 Recorrido Ill de
Medicina Medicina Pediatrica y del Desarrollo y PatologiaNeurosensorial.

469. PEX6- Defective Peroxisomal Biogenesis Disorder with mild phenotype in two sibs misdiagnosed as
having Usher syndrome

Aller E., Jaijo T., Fuster C., Aparisi M.J., Rodriguez A., Ayuso C., Millan J.M.

IX REUNION ANUAL CIBERER. Castelldefels, Barcelona.7 y 8 de marzo de 2016. Poster 31 Recorrido Il de
Medicina Medicina Pediatrica y del Desarrollo y PatologiaNeurosensorial.

470. Molecular inversion probe based sequence analysis of 108 genes associated with non-syndromic
inherited retinal disease in 4,000 probands.

M. Imran Khan, Gilissen Christian, Ayuso Carmen, Dror Sharon, Robert K. Koenekoop, Carlo Rivolta, Elfride
De Baere, Chris F. Inglehearn, Alexander Hoischen, Frans P. Cremers.

ANNUAL MEETING OF ASSOCIATION FOR RESEARCH IN VISION AND OPHTHALMOLOGY ARVO 2016.
Seattle, Estados Unidos. Del 1 a 5 mayo 2016. Presentacion Oral 1419.

471. Cellular modeling of AIPL1-Leber Congenital Amaurosis using patient-derived induced pluripotent stem
cells.

Berta De la Cerda, Andrea Diez Lloret, Francisco J.J, Diaz Corrales, Eduardo Rodriguez Bocanegra, Ana B.
Garcia Delgado, Lourdes Valdés Sanchez, VaibhabVhatia, Daniel Rodriguez Martinez, Ayuso Carmen,
Shom S. Bhattacharya.

ANNUAL MEETING OF ASSOCIATION FOR RESEARCH IN VISION AND OPHTHALMOLOGY ARVO 2016.
Seattle, Estados Unidos. Del 1 a 5 mayo 2016. Poster D0317

472. Comprehensive Molecular Diagnosis of Patients with Congenital Eye Malformations by Targeted Next
Generation Sequencing.

Corton Marta, Ana Gomez, Luciana Rodrigues Jacy da Silva, Villaverde Cristina, Rosell Jordi, Lopez
Vanessa, Ballesta M? Juliana, Guillén Encarna, Truijillo Tiebas M? José, Blanco Kelly Fiona, Ayuso Carmen.
ANNUAL MEETING OF ASSOCIATION FOR RESEARCH IN VISION AND OPHTHALMOLOGY ARVO 2016.
Seattle, Estados Unidos. Del 1 a 5 mayo 2016. Poster D0350

473. Albinism in Spain: Current genetic picture.

M? Isabel Lopez Molina, Blanco Kelly Fiona, Martinez Garcia Ménica, Ayuso Carmen, Corton Marta, Trujillo
Tiebas M? José.

ANNUAL MEETING OF ASSOCIATION FOR RESEARCH IN VISION AND OPHTHALMOLOGY ARVO 2016.
Seattle, Estados Unidos. Del 1 a 5 mayo 2016. Poster D0351

474. Clinical characterization and genotype-phenotype correlations in PDE6A-related retinitis pigmentosa.
Zobor, Ditta; Kuhlewein, Laura; Weisschuh, Nicole; Hamel, Christian P.; Leroy, Bart P.; Andreasson, Sten;
Carmen Ayuso; Rudolph, Gunther; Wissinger, Bernd; Kohl, Susanne;Zrenner, Eberhart.

ANNUAL MEETING OF ASSOCIATION FOR RESEARCH IN VISION AND OPHTHALMOLOGY ARVO 2016.
Seattle, Estados Unidos. Del 1 a 5 mayo 2016. Poster AQ0347

475. Whole Genome Sequencing identifies a structural variant in the EYS gene in retinitis pigmentosa
patients.
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Katarina Cisarova, Nicola Bedoni, Rocio Sanchez Alcudia, Beryl Royer Bertrand, Almudena Avila
Fernandez, Marta Corton, Olga Zurita, Sara Balzano, Konstantinos Nikopoulos, Ayuso Carmen, Carlo
Rivolta.

ANNUAL MEETING OF ASSOCIATION FOR RESEARCH IN VISION AND OPHTHALMOLOGY ARVO 2016.
Seattle, Estados Unidos. Del 1 a 5 mayo 2016. Poster B0172

476. Molecular characterization of the first Spanish case of Hypotrichosis with juvenile macular dystrophy
(HJMD).

F. Blanco Kelly, L. Rodrigues Jacy da Silva, |. Sanchez Navarro, R. Riveiro Alvarez, M. Lopez, Martinez, M.
Corton, Ayuso C

EUROPEAN HUMAN GENETICS CONFERENCE 2016. Barcelona, Spain, 21 a 24 de mayo de 2016.
P11.025A

477. Pathogenic role of the USH2A mutation (p.Cys759Phe) among Spanish families with Retinitis
Pigmentosa or Usher syndrome.

R. Pérez Carro, A. Avila Fernandez, F. Blanco Kelly, A. Giménez Pardo, |. Martin Mérida, M. Cortén, N.
Reyes, E. Aller, J. Millan, Ayuso C.

EUROPEAN HUMAN GENETICS CONFERENCE 2016. Barcelona, Spain, 21 a 24 de mayo de 2016.
P02.43C

478. Whole genome sequencing findings in Spanish families affected with Retinal Dystrophies.

R. Sanchez Alcudia, N. Bedoni, B. Royer Bertrand, M. Cortdn, A. Avila Fernandez, R. Pérez-Carro, N.
Sanchez Bolivar, O. Zurita, K. Nilopoulos, S. Balzano, C. Rivolta, Ayuso C

EUROPEAN HUMAN GENETICS CONFERENCE 2016. Barcelona, Spain, 21 a 24 de mayo de 2016.
P02.15C

479. Targeted Next Generation Sequencing for Diagnosis of Patients with Congenital Eye Malformations.

M. Tarilonte, A. Gémez, L. Rodrigues Jacy da Silva, C. Villaverde, C. Vélez, A. Giménez, V. Lopez, M.
Ballesta, J. Rosell, E. Guillen, M.J. Truijillo Tiebas, Blanco Kelly, Ayuso C , M. Corton

EUROPEAN HUMAN GENETICS CONFERENCE 2016. Barcelona, Spain, 21 a 24 de mayo de 2016.
P02.24D

480. Comprehensive screening of patients with congenital eye malformations by targeted next generation
sequencing.

Maria Tarilonte, Ana Gémez, Luciana Rodrigues Jacy da Silva, Cristina Villaverde, Patricia Ramos, Jordi
Rosell, Vanessa Lépez, Maria J. Ballesta, Encarna Guillén, Maria J. Trujillo Tiebas, Fiona Blanco Kelly,
Ayuso C., Marta Cortén

THE EYETN FINAL CONFERENCE -VISION BEYOND THE GENOME. Genopolys, Montpellier, France, 22 a
23 de junio 2016. Poster 4

481. Pathogenic role of the USH2A mutation (p.Cys759Phe) among Spanish families with Retinitis
Pigmentosa or Usher syndrome.

R. Pérez Carro, A. Avila Fernandez, F. Blanco Kelly, A. Giménez Pardo, |. Martin Mérida, M. Cortén, N.
Reyes, E. Aller, J. Millan, Ayuso C

THE EYETN FINAL CONFERENCE -VISION BEYOND THE GENOME. Genopolys, Montpellier, France, 22 a
23 de junio 2016. Poster 18

482. NHEJ-mediated gene editing in Fanconi anemia hematopoietic cells.

Francisco J. Roméan Rodriguez (CIEMAT/CIBERER/IIS-Fundacion Jiménez Diaz (lIS-FJD,UAM)), Begofia
Diez (CIEMAT/CIBERER/IIS-Fundacion Jiménez Diaz (IIS-FJD,UAM)), Lara Alvarez (CIEMAT/CIBERER/IS
Fundacion Jiménez Diaz (IIS-FJD,UAM), Raul Torres Ruiz (Centro Nacional de InvestigacionesOncoldgicas
(CNIO), Marta Corton (lIS-Fundacién Jiménez Diaz 1IS-FJD, UAM)) Ayuso C. (IIS-Fundacién Jiménez Diaz
(IIS-FJD, UAM)) Juan A. Buere CIEMAT/CIBERER/IIS-Fundacion Jiménez Diaz (IIS-FJD,UAM)), Paula Rio
(CIEMAT/CIBERER/IIS-Fundacion Jiménez Diaz (IIS-FJD,UAM))

28th ANUAL FANCONI ANEMIA RESEARCH FUND SCIENTIFIC SYMPOSIUM. Bellevue, WA, USA, 15 a
18 de septiembre de 2016. Comunicacion oral
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483. Frecuencia de alteraciones cromosdmicas en las pérdidas gestacionales registradas en el Hospital
Fundacion Jiménez Diaz.

Gomez Villa J.J., Blanco Kelly F., Rodriguez de Alba M., Cardero Merlo R., Infantes Barbero F., Ayuso C.
XVI Congreso Latinoamericano de Genética.Montevideo, Uruguay, 09 a 12 de octubre de 2016. Poster

484. NHEJ-mediated gene editing as a new alternative for the hematopoietic gene therapy in Fanconi
anemia

F. J. Roman Rodriguez, B. Diez, L. Alvarez, R. Torres Ruiz, M. Cortén, Ayuso C, J.A. Bueren, P. Rio
CHANGING THE FACE OF THE MODERN MEDICINE: STEM CELLS AND GENE THERAPY

2016 Fanconi Anemia Scientific Symposium. Florence, Italy, 18 a 21 de octubre de 2016. Péster P278

485. Optimized exome sequencing to characterize complex retinal-syndrome phenotypes.

Sanchez Navarro |., Tian L., Villaverde C., Avila Fernandez A., Rodrigues Jacy da Silva L., Pellegrino R.,
Mafra F., Zurita O., Vazquez L., Li Y., Chang X., Almoguera B, Wenocur A, Mazzotti D, Li D, Snyder J,
Corton M, Ayuso A, *Hakonarson H

AMERICAN SOCIETY OF HUMAN GENETICS 2016. Vancouver, Canada, 18 al 22 de octubre de 2016.
PosterPgmNr 2593W

486. Exome sequencing and subsequent haploytpe analysis of a Scotish Cone-Rod patient, homozygous for
a common Spanish CERKL mutation, points towards a distant common ancestry.

A.J. Cassidy, S.V. Brugnatelli, Ayuso C, A. Avila Fernandez, D. Zeller, D. Lester, The Tayside Centre for
Genomic Analysis.

AMERICAN SOCIETY OF HUMAN GENETICS 2016. Vancouver, Canada, 18 al 22 de octubre de 2016.
PosterPgmNr 2540T

487. Nuevos reordenamientos gendémicos en PRPF31: una duplicacién y una delecion segregando en una
misma familia con retinosis pigmentaria autosémica dominante.

Inmaculada Martin Mérida, Patricia Fernandez San José, Luciana Rodrigues Jacy da Silva, Rocio Sanchez
Alcudia, Ascension Giménez, Cristina Villaverde, Raquel Pérez Carro, Clara Gémez, Olga Zurita, Almudena
Avila Fernandez, Fiona Blanco Kelly, Marta Cortdn, Ayuso C.

REUNION CIENTIFICA DEL PROGRAMA DE INVESTIGACION NEUROSENSORIAL DEL CIBERER. HU
Ramon y Cajal, 1 de diciembre de 2016. Poster

488. Caracterizacién molecular de sindromes de retina: paneles vs exoma clinico vs exoma completo.
Sénchez Navarro |, Ayuso C

REUNION CIENTIFICA DEL PROGRAMA DE INVESTIGACION NEUROSENSORIAL DEL CIBERER. HU
Ramon y Cajal, 1 de diciembre de 2016. Comunicacion Oral

489. Nueva aproximacion de secuenciacion masiva basada en la tecnologia en el estudio molecular de
pacientes esparioles con distrofias de retina no sindrémicas.

Raquel Pérez Carro, Ayuso C. Garcia

REUNION CIENTIFICA DEL PROGRAMA DE INVESTIGACION NEUROSENSORIAL DEL CIBERERHU
Ramon y Cajal, 1 de diciembre de 2016. Comunicacion Oral

ANO 2017

490. Desarrollo de una plataforma para el manejo de datos de secuenciacibn de nueva generacion:
lecciones aprendidas y futuro.

Dopazo J., Antifiolo G., Ayuso C., Lapunzina P., Moreno M.A., Jaijo T., Millan J.M., Pérez B., Pérez Jurado
L.

X REUNION ANUAL CIBERER. El Escorial, Madrid, 23 y 24 de marzo de 2017. Presentacion oral.

491. Application of CRISPR/Cas9 technology in zebrafish to understand the posible function of CDON in
eye and kidney malformations

Gallardo V., Letilier J., Sandonis A., Cardozo M, Ayuso C, Martinez Morales, J.R., Cortdn Pérez M.,
Bobolenta P.

X REUNION ANUAL CIBERER. El Escorial, Madrid, 23 y 24 de marzo de 2017. Presentacion oral.

492. Simultaneous analysis of single nucleotide and structural variants through NGS using a targeted panel
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of genes involved in ocular congenital malformations.

Aguilera Garcia, D., Rodrigues Jacy da Silva L., Tarilonte M., Ramos P., Gébmez A., Villaverde C., Rosell J.,
Lopez V., Ballesta M.J., Guillén E., Truijillo Tiebas, M.J., Blanco Kelly F., Ayuso C.,

Cortén M.

X REUNION ANUAL CIBERER. El Escorial, Madrid, 23 y 24 de marzo de 2017. Presentacion oral.

493. Estudio farmacogenética de la respuesta a largo plazo del metilfenidato en el trastorno del deficit de
atencién e hiperactividad en nifios de la poblacién espariola.

Gomez Sanchez C.I., Carballo Belloso J.J., Riveiro Alvarez R., Soto Insuga V., Rodrigo Moreno M., Mahillo
Fernandez ., Abad Santos F., Dal Ré R., Ayuso C.

X REUNION ANUAL CIBERER. El Escorial, Madrid, 23 y 24 de marzo de 2017. Poster 29

494. Avances en el diagnéstico genético de las distrofias hereditarias de retina.

Garcia Garcia G., Rodriguez Mufioz A., Fuster Garcia C., Hernan ., Riveiro Alvarez R., Avila Fernandez A.,
Carballo M., Ayuso, C., Barranco H., Gallego Pinazo R., Jaijo T., Aller E., Millan J.M.

X REUNION ANUAL CIBERER. El Escorial, Madrid, 23 y 24 de marzo de 2017. Poster 32

495. Actualizacién del diagndstico genético de albinismo mediante la estrategia albinochip.

Fernandez A., Torres M., Zurita E., Cantero M., Sobrino B., Corton M., Trujillo M.J, Ayuso C., Carracedo A.,
Montoliu L.

X REUNION ANUAL CIBERER. El Escorial, Madrid, 23 y 24 de marzo de 2017. Poster 34

496. Abordaje multidisciplinar de la muerte subita cardiaca: experiencia de la unidad de cardiogenética.
Riveiro Alvarez R., Lopez Martinez M.A., Sanchez Borque P.L., Miracle A., Carvajal del Castillo O., Calero
Rueda M.J., Dominguez Garrido N., Bustamante Aragonés A., Gallego Merlo J., Vélez Monsalve C., Ayuso
C.,, Lorda Sanchez I., Farre J., Rubio J.M. , Trujillo Tiebas M.J.

| CONGRESO INTERDISCIPLINAR EN GENETICA HUMANA Tus genes, tu herencia, tu futuro.Madrid, 25 a
28 de abril de 2017. Poster C0146

497. Caracterizaciéon genética de pacientes con Aniridia congenita en Espafa.

Blanco Kelly F., Villaverde C., Rodrigues Jacy da Silva L., Palomares M., Tarilonte M., Giménez A., Vélez C.,
Ramos P., Arroyo |., Lapunzina P., Avila Fernandez A., Lorda I., Truijillo Tiebas M.J., Ayuso C., Cortén M .

| CONGRESO INTERDISCIPLINAR EN GENETICA HUMANA Tus genes, tu herencia, tu futuro.

Madrid, 25 a 28 de abril de 2017. Poster C0268

498. Caracterizacién de sindromes de retina y ciliopatias asociadas mediante una estrategia combinada de
panel de NGS y ACGH.

Sanchez Navarro |., Rodrigues Jacy da Silva L., Blanco Kelly F., Zurita O., Sanchez Bolivar N., Lopez
Molina M.I., Tahsin Swafiri S., Minguez P., Riveiro Alvarez R., Lorda I., S4nchez Alcudia R., Pérez Carro R.,
Avila Fernandez A., Cortén M., Ayuso C.

| CONGRESO INTERDISCIPLINAR EN GENETICA HUMANA Tus genes, tu herencia, tu futuro. Madrid, 25 a
28 de abril de 2017.Péster C0355

499. Mutaciones en el gen CRB1 causan esquisis foveal autosémica recesiva en familias esparolas.

Avila Fernandez A., Cortén M., Lépez Molina M.I., Tashin Swafiri S., Fernandez Sanz G., Pérez Carro R.,
Galdds M., Riveiro Alvarez R., Lépez Martinez M.A., Giménez Pardo A., Gener Querol B., Garcia Sandoval
B., Ayuso C.

| CONGRESO INTERDISCIPLINAR EN GENETICA HUMANA Tus genes, tu herencia, tu futuro. Madrid, 25 a
28 de abril de 2017. Poster C0447

500. Pubertad precoz central idiopatica: Correlacién de variantes detectadas en genes implicados en el
proceso puberal

Ortiz Cabrera N.V., Riveiro Alvarez R., Lopez Martinez M.A., Pérez Segura P., Aragén Gomez |., Ayuso C.,
Soriano Guillén L., Truijillo Tiebas M.J.

| CONGRESO INTERDISCIPLINAR EN GENETICA HUMANA Tus genes, tu herencia, tu futuro. Madrid, 25 a
28 de abril de 2017. Poster C0141

501. Estudio farmacogenético de la respuesta a largo plazo del metilfenidato en el trastorno del déficit de
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atencidn e hiperactividad en nifios de la poblacién espafiola

Gomez Sanchez C.l., Carballo J., Riveiro Alvarez R., Soto Insuga V., Rodrigo M., Mahillo Fernandez |.,
Abad Santos F., Dal-Ré R., Ayuso C.

| CONGRESO INTERDISCIPLINAR EN GENETICA HUMANA Tus genes, tu herencia, tu futuro. Madrid, 25 a
28 de abril de 2017. Poster C0106

502. Caracterizacién molecular de pacientes con distrofias maculares en Espafia. Estudio longitudinal de
25 afios

Lombardia C., Diaz Fernandez P., Pérez Carro R., Martin Mérida |., Aguilera Garcia D., Blanco Kelly F.,
Swafiri S., Cortén M., Lépez Molina M.I., Garcia Sandoval B., Avila Fernandez A., Riveiro Alvarez R., Ayuso
C.

| CONGRESO INTERDISCIPLINAR EN GENETICA HUMANA Tus genes, tu herencia, tu futuro. Madrid, 25 a
28 de abril de 2017. Poster C0243

503. Andlisis genético de pacientes con aniridia congénita sin mutaciones en PAX mediante NGS y ACGH
Tarilonte M., Ramos P., Villaverde C., Rodrigues Jacy da Silva L., Aguilera D., Martinez Atienza M., Lorda |.,
Trujillo Tiebas M.J., Blanco Kelly F., Ayuso C., Corton M.

| CONGRESO INTERDISCIPLINAR EN GENETICA HUMANA Tus genes, tu herencia, tu futuro. Madrid, 25 a
28 de abril de 2017. Poster C0348

504. Nueva aproximacién de secuenciacion masiva basada en la tecnologia mips en el estudio molecular
de pacientes espafioles con distrofias de retina no sindrémicas

Pérez Carro R., Martin Mérida |., Aguilera D, Sanchez Navarro |., Zurita O., Sdnchez Bolivar N., Sanchez
Alcudia R., Lombardia C., Diaz Fernandez P., Riveiro Alvarez R., Salamanca A., Cortén M., Avila Fernandez
A., Ayuso C.

| CONGRESO INTERDISCIPLINAR EN GENETICA HUMANA Tus genes, tu herencia, tu futuro. Madrid, 25 a
28 de abril de 2017. Poster C0099

505. Nuevos reordenamientos gendmicos en prpf31: una duplicacién y una delecién segregando en una
misma familia con retinosis pigmentaria autosémica dominante

Martin Mérida 1., Fernandez San José P., Rodrigues Jacy da Silva L., Sdnchez Alcudia R., Giménez A.,
Villaverde C., Pérez Carro R, Gémez Sanchez C.I., Zurita O., Avila Fernandez A., Blanco Kelly F., Corton M,
Ayuso C.

| CONGRESO INTERDISCIPLINAR EN GENETICA HUMANA Tus genes, tu herencia, tu futuro. Madrid, 25 a
28 de abril de 2017. Poster C0109

506. Avances en el diagnéstico genético de las distrofias hereditarias de retina

Rodriguez Mufioz A., Fuster Garcia C., Aller Mafias E., Hernan Sendra I., Riveiro Alvarez R., Avila
Fernandez A., Carballo M., Ayuso C., Barranco H., Gallego Pinazo R., Millan Salvador J.M., Garcia* Garcia
G., Jaijo Sanchis T.

| CONGRESO INTERDISCIPLINAR EN GENETICA HUMANA Tus genes, tu herencia, tu futuro. Madrid, 25 a
28 de abril de 2017. Poster C0157

507. Analisis simultdneo de variantes puntuales y estructurales mediante secuenciacién masiva utilizando
un panel de genes implicados en malformaciones oculares congénitas

Aguilera Garcia D., Rodrigues Jacy da Silva L., Gémez A., Tarilonte M., Ramos P., Villaverde C., Rosell J.,
Lopez V., Ballesta M.J., Guillén E., Trujillo Tiebas M.J., Blanco Kelly F., Ayuso C., Corton M.

| CONGRESO INTERDISCIPLINAR EN GENETICA HUMANA Tus genes, tu herencia, tu futuro. Madrid, 25 a
28 de abril de 2017. Poster C0486

508. Mutations in spliceosome-associated protein homolog CWC27 lead to a spectrum of syndromic and
non sydromic retinal degeneration disease

ChenR., Xu M., Xie Y., AbouzeidH T., Gordon C., LehmanA., Hardcastle A., Ayuso C., Ruifang Sui R,
AllikmetsR., F. Schorderet D.

ANNUAL MEETING OF ASSOCIATION FOR RESEARCH IN VISION AND OPHTHALMOLOGY ARVO 2017. Baltimore
Convention Center, Baltimore, May 7-11, 2017. Comunicacion oral 3818

509. Sequence analysis of 108 genes associated with non-syndromic inherited retinal diseases in 3.200
probands usig molecular inversion probes
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Imran Khan M., AyusoC., Sharon D., K. Koenekoop R., Rivolta C., de BaereE., Inglehearn C., Kohl S. (or
Bernd Wissinger), HamelC., P.M. CremersF.

ANNUAL MEETING OF ASSOCIATION FOR RESEARCH IN VISION AND OPHTHALMOLOGY ARVO 2017. Baltimore
Convention Center, Baltimore, May 7-11, 2017. Poster BO085

510. Whole-Exome Sequencing of Congenital Glaucoma Patients Reveals rare and Hypermorphic Variants
in GPATCH3

Escribano J., Ferre Fernandez, Aroca Aguilar J., Medina Trillo C., Bonet Fernandez J., Méndez Hernandez
C., Morales Fernandez L., Cortén M., Cabafiero Valera M., Tonda R., Gut M., Ayuso C., Coca Prados M.,
Garcia Feijoo J.

ANNUAL MEETING OF ASSOCIATION FOR RESEARCH IN VISION AND OPHTHALMOLOGY ARVO 2017. Baltimore
Convention Center, Baltimore, May 7-11, 2017. Poster A0229

511. Functional analyses of the effect of seven mutations in PAX6 in severe congenital ocular anomalies
Gautier C., Grollier M., Ayuso C., Lacombe D., Edery P., Kaplan J., Gener B., Galdos M., Rozet J., Ragge
N., Cortén M., Calvas P, Chassaing N., Zazo Seco C.

EUROPEAN HUMAN GENETICS CONFERENCE (EHGC). Copenhague, Dinamarca, mayo 27 a 30 de 2017
Poster P02.36D/D

512. Genetic characterization of patients with Congenital Aniridia in Spain

Blanco Kelly F., Villaverde C., Rodrigues Jacy da Silva L., Palomares M., Tarilonte M., Giménez A., Vélez C.,
Ramos P.,Arroyo I., Lapunzina P., Avila Fernandez A., Lorda ., Trujillo Tiebas M.J.,

Ayuso C., Corton M.

EUROPEAN HUMAN GENETICS CONFERENCE (EHGC). Copenhague, Dinamarca, mayo 27 a 30 de 2017
Poster P02.03C/C

513. Novel GJA8 mutations and CNVs extend the phenotypic spectrum to include microphthalmia and
coloboma

Ceroni F. A., Bax D., Holt R., Bruty J., Wallis Y., McMullan D., Griffiths M., Blanco Kelly F., Aguilera Garcia
D., Ramos P., Stewart A., Hoffman J., Bunyan D., Lachlan K., Fryer A., McKay V., Saggar A., Calvas P.,
Chassaing N., DDD Study13, Ayuso C., Corton M., Ragge N.

EUROPEAN HUMAN GENETICS CONFERENCE (EHGC). Copenhague, Dinamarca, mayo 27 a 30 de 2017
Poster PO2.29A/A

514. Simultaneous analysis of single nucleotide and structural variants through NGS using a targeted panel
of genes involved in ocular congenital malformations

Aguilera Garcia D., Rodrigues Jacy da Silva L., Tarilonte M., Ramos P., Gomez A., Villaverde C., Rosell J.,
Lopez V., Ballesta M.J., Guillén E., Trujillo Tiebas M.J., Blanco Kelly F., Ayuso C.,

Corton M.

EUROPEAN HUMAN GENETICS CONFERENCE (EHGC). Copenhague, Dinamarca, mayo 27 a 30 de 2017
Poster P02.35C/C

515. Progress in the genetic diagnosis of inherited retinal dystrophies

Rodriguez Mufioz A., Fuster C., Aller E., Hernan. |, Riveiro Alvarez R., Avila A., Carballo A., Ayuso C.,
Barranco H., Gallego R., Millan J.M., Garcia Garcia G., Jaijo T.

EUROPEAN HUMAN GENETICS CONFERENCE (EHGC). Copenhague, Dinamarca, mayo 27 a 30 de 2017
Poster Electronico E-P02.15

516. Analysis of CNVs in patients with congenital eye malformations by targeted NGS

M. Corton, D. Aguilera Garcia, L. Rodrigues Jacy da Silva, M. Tarilonte, P. Ramos, A. Gomez,

C. Villaverde, J. Rosell, V. Lopez, M.J. Ballesta, E. Guillén, M.J. Truijillo Tiebas, F. Blanco Kelly,

Ayuso C.

ANNUAL MEETING OF THE AMERICAN SOCIETY OF HUMAN GENETICS (ASHG 2017). Orlando, 20 de
octubre de 2017. PgmNr 1107

517. Estudio del papel patogenico de la mutacion p. Cys759Phe del gen USH2A en familas espafiolas con
Retinosis Pigmentaria o Sindrome Usher tipo Il
Lilian Galbis Martinez, Ayuso C. Garcia
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REUNION CIENTIFICA DEL PROGRAMA DE INVESTIGACION DE PATOLOGIA NEUROSENSORIAL DEL
CIBERER. Faculta de Medicina UAM, 4 de diciembre de 2017.Comunicacion Oral

518. Identificacién de nuevos mecanismos mutacionales en Aniridia.

Marta Corton, Ayuso C.

REUNION CIENTIFICA DEL PROGRAMA DE INVESTIGACION DE PATOLOGIA NEUROSENSORIAL DEL
CIBERER. Faculta de Medicina UAM, 4 de diciembre de 2017. Comunicacion Oral

ANO 2018

519. Identification and functional Characterization of non-coding variants that activate exonic cryptic-splicig
sites in PAX6 as Cause of Aniridia.

Tarilonte M, Ramos P, Villaverde C, Gener B, Swafiri ST, Blanco-Kelly F, Trujillo MJ, Ayuso C, Corton M

XI REUNION ANUAL CIBERER. Castelldefels, Barcelona, 12-14 de marzo de 2018. Comunicacion Oral

520. Actualizacion de la Iniciativa de Diagnostico Genético de Albinismo.
Fernandez A, Torres M, Corton M, Trujillo MJ, Ayuso C, Sobrino B, Carracedo A, Montoliu L.
XI'REUNION ANUAL CIBERER. Castelldefels, Barcelona, 12-14 de marzo de 2018. Comunicacion Oral

521. Generalized Lymphatic anomaly is caused by somatic activating PIK3CA Mutations.

Rodriguez-Laguna L, Agra N, Ibafiez K, Bustamante A, Ayuso C, Lapunzina P, Dellinger MT, Martinez-Glez
V.

XI'REUNION ANUAL CIBERER. Castelldefels, Barcelona, 12-14 de marzo de 2018. Comunicacion Oral

522. Progress in the genetic diagnosis of inherited retinal dystrophies.

Garcia-Garcia G, Rodriguez-Mufioz A, Hernan |, Riveiro-Alvarez R, Avila-Fernandez A, Carballo M, Ayuso
C, Barranco H, Gallego-Pinazo R, Jaijoo T, Aller E, Millan JM.

XI'REUNION ANUAL CIBERER. Castelldefels, Barcelona, 12-14 de marzo de 2018. Comunicacion Oral

523. Genotype-Phenotype correlation in patiens with PROM1 mutations.

del Pozo-Valero M, Martin-Mérida MI, Arteche-Lépez A, Jiménez-Rolando B, Corton M, Avila-Fernandez A,
Garcia-Sandoval B, Ayuso C.

XI' REUNION ANUAL CIBERER. Castelldefels, Barcelona, 12-14 de marzo de 2018. Poster 44

524. A rare chromosomal rearrangement in the X-linked opsin gene array is associated with retinal
degeneration.

Atta Ur Rehman, Quy Ai Ngo, Inmaculada Martin-Merida, Blanca Garcia-Sandoval, Carmen Ayuso, Carlo
Rivolta

Annual Meeting of Association for Research in Vision and Ophthalmology ARVO. April 29 - May 3, 2018 in
Honolulu, Hawaii. Poster 5407

525. The ONCE (Spanish National Organization of the Blind) Genetic Testing and Counselling program for
patients with eye rare Diseases. An 11 yearsSurvey.

Elvira Martin, Fiona Blanco-Kelly, Elvira Rodriguez Pinilla, Saoud Swafiri, Ana Arteche, Inmaculada Martin-
Merida, Almudena Avila, Ayuso C.

9th European Conference on Rare Diseases & Orphan Products (ECRD).12 al 18 de mayo 2018 Viena .
Poster P36

526. Functional splicing assays using in vitro minigenes to assess variants of uncertain significance in PAX6.
Tarilonte M, Plaisancié J, Ramos P, Blanco-Kelly F,Villaverde C, Ayuso C, Chassaing N, Calvas P, Corton
M.

4TH European Conference on Aniridia: Aniridia, iris and cornea developmental anomalies.25 - 26 de agosto
2018, Paris. Session 4: Posters Session

527. Biallelic loss-of-function variants in RAX2, encoding a homeobox-containing Rax transcription factor,
cause autosomal recessive inherited retinal disease

Stijn Van de Sompele, Claire Smith, Marianthi Karali, Marta Corton, Kristof Van Schil, Frank Peelman,
Timothy Cherry, Toon Rosseel, Hannah Verdin, Julien Derolez, Thalia Van Laethem, Kamron N. Khan,
Martin McKibbin, Carmel Toomes, Manir Ali, Annalaura Torella, Francesco Testa, Francesca Simonelli, Julie
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De Zaeytiid, Jenneke Van den Ende, Bart P. Leroy, Frauke Coppieters, Ayuso C., Chris F Inglehearn,
Sandro Banfi, Elfride De Baere.American Society of Human Genetics (ASHG). 16 al 20 de octubre 2018
San DiegoPgmNr 1219

ANO 2019

528. Potentially pathogenic CDON variants associates with congenital kidney malformations

Bovolenta P., Gallardo VE, Martin-Bermejo MJ, Cardozo MJ, Ayuso C, Corton Perez M; Fernandez-Jaen A
XIl Reunién Anual CIBERER. 12 al 14 de marzo de 2019, El Escorial, Madrid.Comunicacion oral

529. Aproximacion gendmica y funcional de defectos nucleares del complejo | de la cadena respiratoria
mitocondrial (CRM). A propésito de dos casos

Gonzalez-Quintana A, Delmiro A, Jiménez S, Belanger A, Laura A, Garcia-Silva MT, Trujillo MJ, Docampo J,
Ayuso C, Blazquez A, Martin MA

XII Reuniéon Anual CIBERER. 12 al 14 de marzo de 2019, El Escorial, Madrid.Poster 2

530. RAREGenomics: Una red para el estudio de enfermedades raras neuroldgicas en la Comunidad de
Madrid

Ayuso C, Moreno MA, Palomares M, Garesse R, Gallardo E, Pérez B, Martin MA, e investigadores de la red
RAREGenomics.XlIl Reunién Anual CIBERER. 12 al 14 de marzo de 2019, El Escorial, Madrid.Poster 24

531. New insights into the genetic spectrum of Usher-like phenotypes

Carla Fuster-Garcia, Gema Garcia Garcia, Teresa Jaijo, Liliana Galbis, Fiona Blanco-Kelly, Lifeng Tian,
Hakon Hakonarson, Ayuso C., Elena Aller, José M. Millan.Xll Reunion Anual CIBERER. 12 al 14 de marzo
de 2019, El Escorial, Madrid.Poster 27

532. Identificacién y caracterizacion funcional de variantes no codificantes de PAX6 como causa de aniridia
Maria Tarilonte, Plaisancié Julie, Patricia Ramos, Jennifer Moya, Cristina Villaverde, Saoud T Swafiri, Fiona
Blanco-Kelly, Ayuso C., Chassaing Nicolas, Calvas Patrick, Marta Corton

Asociacion Espafiola de Genética Humana (AEGH). 3 al 5 de abril de 2019, Madrid. Comunicaciéon Oral
C0080

533. Caracterizacién molecular de 877 casos esporadicos esparioles con retinosis pigmentaria

Inmaculada Martin-Merida, AlImudena Avila-Fernandez, Marta del Pozo-Valero, Fiona Blanco-Kelly, Olga
Zurita, Raquel Perez-Carro, Rosa Riveiro-Alvarez, Ana Arteche, M? Jose Truijillo-Tiebas, Saoud Tahsin-
Swafiri, Elvira Rodriguez-Pinilla, Isabel Lorda-Sanchez, Blanca Garcia-Sandoval, Marta Corton, Ayuso C.
Asociacion Espafiola de Genética Humana (AEGH).3 al 5 de abril de 2019, Madrid. Comunicacion Oral
C0055

534. Nuevos hallazgos en el espectro fenotipico de distrofias de retina asociadas a PROM1

Marta del Pozo-Valero, Inmaculada Martin-Merida, Belen Jimenez-Rolando, Ana Arteche, Aimudena Avila-
Fernandez, Fiona Blanco-Kelly, Rosa Riveiro-Alvarez, Caroline Van Cauwenbergh, Elfride De Baere, Carlo
Rivolta, Blanca Garcia-Sandoval, Marta Corton, Ayuso C.

Asociacion Espafiola de Genética Humana (AEGH). 3 al 5 de abril de 2019, Madrid. Comunicacién Oral
C0113

535. Aproximacion al diagndstico genético de neuropatias hereditarias sensitivo motoras tras veinte afios
de experiencia en nuestro centro

Almudena Avila-Fernandez, Ana Arteche, Camilo Vélez Monsalve, Ana Bustamante, Jesus Gallego,

Miguel A. Lépez, Rosa Riveiro, Isabel Lorda, Ayuso C., M? José Truijillo.

Asociacion Espafiola de Genética Humana (AEGH). 3 al 5 de abril de 2019, Madrid. Comunicaciéon Oral
C0262

536. RAREGenomics: Una red para el estudio de enfermedades raras neuroldgicas en la Comunidad de
Madrid
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Ayuso C, Moreno MA, Palomares M, Garesse R, Gallardo E, Pérez B, Martin MA, e investigadores de la red
RAREGenomics.
Asociacion Espafiola de Genética Humana (AEGH). 3 al 5 de abril de 2019, Madrid. Poster C-0150

537. Implicacion del del tipo de mutacién en MYOTA en la clinica y progresion del sindrome de Usher:
estudio en una cohorte de 62 pacientes

Galbis-Martinez L, Perea-Romero |, Avila-Fernandez A, Fuster-Garcia C, Garcia-Garcia G, Zurita-Mufioz O,
Banco-Kelly F, Garcia-Sandoval B, Millan JM y Ayuso C. Asociacion Espafiola de Genética Humana
(AEGH)

3 al 5 de abril de 2019, Madrid. Poster 0134

538. Andlisis de una década de diagnostico genético preimplantacional de enfermedades monogénicas
como centro de referencia dentro del sistema publico de salud
Ana Bustamante Aragones; Jesus Gallego Merlo; Isabel Lorda Sanchez; Marta Rodriguez de Alba Freiria;
Almudena Avila Fernandez; Ana Arteche Loépez; Camilo Vélez Monsalve; Luz Rodriguez ; Concepcion
Linares ; Marta Gago Garcia; Isabel Galan Carrillo; Belén Acevedo Martin; Corazén Hernandez ;Ayuso C.
Garcia; Marfa José Trujillo Tiebas

Asociacion Espafiola de Genética Humana (AEGH). 3 al 5 de abril de 2019, Madrid. Comunicacion C0176

539. Implementacién en la practica clinica de un panel de nefropatias especialmente disefiado para el
estudio de los genes pkd1y pkd2.

Ana Arteche Lopez; Almudena Avila Fernandez; Ana Bustamante Aragonés; Camilo Vélez ; Miguel Angel
Lopez Martinez; Inés Garcia Vara; Jesus Gallego Merlo; Fiona Blanco Kelly; Rosa Riveiro Alvarez; Berta
Almoguera ; Saoud Tahsin Swafiri; Elvira Rodriguez Pinilla; Maria José Trujillo Tiebas; Ayuso C. Garcia;
Isabel Lorda Sanchez. Asociacion Espafiola de Genética Humana (AEGH). 3 al 5 de abril de 2019, Madrid.
Poster P0196

540. Caracterizacion genética de pacientes con aniridia congénita y otras anomalias iridianas
Fiona Blanco-Kelly; Maria Tarilonte; Cristina Villaverde; Ana Arteche;Almudena Avila-Fernandez; Jennifer
Moya; Saoud Tahsin Swafiri; Isabel Lorda Sanchez; Maria José Trujillo Tiebas; Ayuso C.; Marta Corton.
Asociacion Espafiola de Genética Humana (AEGH). 3 al 5 de abril de 2019, Madrid. Poster P0351.

541. Aplicacién del array cgh en una cohorte de 1003 casos con alteraciones del neurodesarrollo.

Berta Almoguera Castillo; Carolina Sanchez Jimeno; Fiona Blanco Kelly; Isabel Lorda Sanchez; Saoud
Tahsin Swafiri; Elvira Rodriguez Pinilla; Fernando Infantes Barbero; Laura Horcajada Burgos; Victor Soto
Insuga; Rebeca Losada; Maria Rodrigo; Elena Martinez Cayuelas; Marta Rodriguez de Alba Freiria; Ayuso
C.

Asociacion Espafiola de Genética Humana (AEGH). 3 al 5 de abril de 2019, Madrid. Poster P0296

542. Spanish Retinal Dystrophies: a 28 years road

Ayuso C.

Congress International the Association for Research in Vision and Ophthalmology ARVO.
28 de abril al 2 de mayo, Vancouver —Canada. Comunicacion oral

543. New insights into the phenotypic spectrum of PROM1-associated retinopathy

Del Pozo-Valero M, Martin-Merida |, Jimenez-Rolando B, Arteche A, Avila-Fernandez A, Blanco-Kelly F,
Riveiro-Alvarez R, Van Cauwenbergh C, De Baere E, Rivolta C, Garcia-Sandoval B, Corton M, Ayuso C.
Congreso internacional The Association for Research in Vision and Ophthalmology ARVO 2019.

28 de abril al 2 de mayo, Vancouver —Canada. Poster 4926-A0247

544. The role of next-generation sequencing in the differential diagnosis of congenital iris anomalies

F. Blanco-Kelly, M. Tarilonte, C. Villaverde, S. T. Swafiri, A. Arteche, A. Avila-Fernandez, J. Moya, I. Lorda,
M. Trujillo-Tiebas, Ayuso C, M. Corton.

European Society of Human Genetics (ESHG) 2019. Gothenburg, 15-18 June 2019. Poster P02.02D

545. New insights into the phenotypic spectrum of PROM1-associated retinopathy
Del Pozo-Valero M, Martin-Merida |, Jimenez-Rolando B, Arteche A, Avila-Fernandez, Blanco-Kelly F,
Riveiro-Alvarez R, Van Cauwenbergh C, De Baere E, Rivolta C, Garcia-Sandoval B, Corton M, Ayuso C.
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European Society of Human Genetics (ESHG) 2019. Gothenburg, 15-18 June 2019. Poster P02.33C

546. Congenital aniridia caused by new PAXG6 variants involving exoniccryptic-splicing sites

M. Tarilonte, P. Ramos, J. Moya, C. Villaverde, G. Sanz, S. T. Swafiri, B. Gener, F. Blanco-Kelly, Ayuso
C, M. Corton.

European Society of Human Genetics (ESHG) 2019. Gothenburg, 15-18 June 2019.Poster N°: P02.04B

547. Biallelic sequence and structural variants in RAX2 are a novel cause for autosomal recessive inherited
rod-dominated retinal disease

S. Van de Sompele, C. Smith, M. Karali, M. Corton, K. Van Schil, F. Peelman, T. Cherry, T. Rosseel, H.
Verdin, J. Derolez, T.Van Laethem, K.N. Khan, M. McKibbin, C. Toomes, M. Ali, A. Torella, F. Testa, B.
Jimenez, F. Simonelli, J. De Zaeytijd, J. Van den Ende, B.P. Leroy, F. Coppieters, Ayuso C, C.F.
Inglehearn, S. Banfi, E. De Baere.

European Society of Human Genetics (ESHG) 2019. Gothenburg, 15-18 June 2019.Pbster N°: P02.56B

ANO 2020.-

548. Genotype-phenotype correlations in a Spanish cohort of 506 families with bi-allelic ABCA4
mutations.

del Pozo-Valero M, Riveiro-Alvarez R, Blanco-Kelly F, Aguirre-Lamban J, |. Martin-Mérida |, lancu |,
Swafiri S, Lorda-Sanchez |, Rodriguez-Tiebas E, Jiménez-Rolando B, Carrefio E, Mahillo-Fernandez |,
Rivolta C, Corton M, Avila-Fernandez A, Garcia-Sandoval B, Ayuso C.

European Human Genetics Virtual Conference

ESHG 2020.2 - Live in Your Living Room, Del 6 al 9 junio de 2020

549. Deciphering the epidemiological, molecular and functional features of Variants of Uncertain
Significance assists their reclassification in Inherited Retinal Dystrophies.

lancu IF, Avila-Fernandez, A, Arteche A, Trujillo-Tiebas MJ, Riveiro-Alvarez R, Almoguera B, Martin-
Merida |, Del Pozo-Valero M, Perea-Romero |, Corton M, Minguez P, Ayuso C

European Human Genetics Virtual Conference

ESHG 2020.2 - Live in Your Living Room, Del 6 al 9 junio de 2020

550. Non-Mendelian inheritance in Bardet-Biedl syndrome: triallelism

Perea-Romero |, Blanco-Kelly F, Lorda-Sanchez |, Sanchez-Navarro |, Zurita O, Riveiro-Alvarez R,
Trujillo-Tiebas MJ, Avila-Fernandez A, Corton M, Valverde D, Ayuso C.

European Human Genetics Virtual Conference

ESHG 2020.2 - Live in Your Living Room, Del 6 al 9 junio de 2020

551. Sanger validation of NGS variants: is still always necessary?

Arteche-Lopez A, Avila Fernandez A, Riveiro Alvarez R, Lépez Martinez, MA. Giménez Pardo A, Vélez C,
Gallego Merlo J, Garcia Vara |, Almoguera B, A. Bustamante Aragonés B, Blanco Kelly F, Tahsin Swafiri
S, Rodriguez Pinilla E, Lorda Sanchez I, Trujillo Tiebas MJ, Ayuso C.

European Human Genetics Virtual Conference

ESHG 2020.2 - Live in Your Living Room, Del 6 al 9 junio de 2020

552. Genomic landscape in spanish patients with ocular malformations by next generation sequencing
Damian A, Tamayo A, Moya J, Villaverde C, Avila-Fernandez A, Arteche A, Vanessa Lopez V, Ballesta
MJ, Guillen E, Tahsin Swafiri S, Lorda I, Blanco-Kelly F, Trujillo MJ, Ayuso C, Corton M.

European Human Genetics Virtual Conference

ESHG 2020.2 - Live in Your Living Room, Del 6 al 9 junio de 2020

553. Busqueda de nuevos genes candidatos en enfermedades genéticas por medio de un algoritmo
basado en biologia de redes

de la Fuente Lorente, L; del Pozo, M; Ayuso C; Minguez, P

Xl Reunion Anual CIBERER, Online del 1 al 3 de julio de 2020. Comunicacion Oral 040

554. Grupo de trabajo de Bioinformatica: elaboracion de recursos compartidos, metodologias de
benchmarking y guias de buenas practicas para el andlisis de datos de NGS en diagnostico clinico
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Pérez-Florido J., Aimoguera B., Alvarez-Mora M.I., Amigo J., Antificlo G., Aquino V., Ayuso C. , Barros F.,
Bravo N., Carmona R, Carracedo A., Castejon-Fernandez N., Castellano G.,Cortén M., Docampo J.,
Dopazo J., Fernandez G., Gonzalez L., Jabato F., lancu I.F., Lapunzina P., Lopez D., Lopez M., Martin
M.A., Maynou J., Méndez C., Mila M., Minguez P., Moreno M.A., Morin M., Palau F., Pefia-Chilet M., Pérez
B., Pérez Jurado L., Perkins J., Pozo A., Pujol A., Ranea J.A., Rodriguez-Santiago B. , Rojano E., Schilter
A., Seoanes P., Surrallés J., Tajes J.F., Morte B.

Xl Reunion Anual CIBERER, Online del 1 al 3 de julio de 2020. Comunicacion Oral 049

555. CSVS la base de datos de variabilidad de la poblacién espafiola y el primer panel de imputacién del
genoma espariol

Pefia-Chilet, M; Roldan, G; Perez-Florido, J; Ortufio, FM; Carmona, R; Aquino, V; Lopez, D; Gallego, A,
Garcia-Garcia, F; Santoyo-Lopez, J; Ayuso C; Minguez, P; Moreno, MA; Antifiolo, G;Amigo, J; Carracedo,
A; Alonso, A; Dopazo, J

Xl Reunion Anual CIBERER, Online del 1 al 3 de julio de 2020. Poster P2

556. Implication of non-coding variants and mosaicism to the phenotypic variability of aniridia and related
PAX6-associated disorders

Tarilonte, M; Moya, J; Tamayo, A; Plaisancié, J; Morin, M; Villaverde, C; Ramos, P; Swafiri, ST; Sanz, G;
Romero, R; Gener, B; Moreno-Pelayo, MA; Villamar, M; Calvas, P; Truijillo-Tiebas, MJ; Blanco-Kelly, F;
Ayuso C; Corton, M

Xl Reunion Anual CIBERER, Online del 1 al 3 de julio de 2020 PosterP16

557. Mutaciones identificadas en una cohorte espafiola de personas con albinismo

Garrido, G; Torres, M; Fernandez, A; Cortén, M; Trujillo, MJ; Sobrino, B; Ayuso, C; Carracedo, A; Montoliu,
L

Xl Reunion Anual CIBERER, Online del 1 al 3 de julio de 2020 Poster P17

558. Whole genome sequencing reveals breakpoints on a balanced pericentric inversion of chromosome X
disrupting NHS in a patient with Nance-Horan syndrome.

Alejandra Damian, Alejandra Tamayo, Maria José Trujillo, Ayuso C., Raluca O. lonescu, Marta Corton.
Foundation J. Jimenez-Diaz. Madrid, Spain

PROGRAM SECOND GoOD MEETING. 7 de septiembre de 2020.Virtual / Comunicacion Oral

559. Sex ratio imbalance in Stargardt disease associated with mild ABCA4 alleles

Claire-Marie Dhaenens, Mubeen Khan, Stéphanie S. Cornelis, Susanne Roosing,Marta Del Pozo-Valero,
Tina M. Lamey, Petra Liskova, Lisa Roberts, Heidi Stohr, Caroline C.W. Klaver, Carel B. Hoyng, Frans P.M.
Cremers, Esmee H. Runhart, for the ABCA4 disease consortium study group.

Retina 2020 Conference.Virtual, 6 de noviembre de 2020. Presentacion Oral.

ANO 2021.-

560. Next-generation sequencing and phenotypic ontology-based algoritms increase the diagnostic yield in
syndromic retinal diseases

Perea-Romero |, Blanco-Kelly F, Sanchez-Navarro |, Lorda-Sanchez |, Tahsin-Swafiri S, Avila-Fernandez A,
Martin-Mérida 1, Trujillo-Tiebas MJ, Lopez-Rodriguez R, Rodriguez de Alba M, lancu IF, Romero R,
Quinodoz M, Hakonarson H, Minguez P, Corton M, Rivolta C, Ayuso C.

[l PhD Symposium UAM 2021. Virtual-Presencial, 21 de mayo de 2021Presentacion OralMOLBIOL53076

561. Prioritizing variants of uncertain significance for reclassification using a rule-based algorithm in
inherited retinal dystrophies

lancu IF, Avila-Fernandez A, Arteche A, Trujillo-Tiebas MJ, Riveiro-Alvarez R, Aimoguera B,Martin-Merida |,
Del Pozo-Valero M, Perea-Romero |, Corton M, Minguez P*, Ayuso C*.

[l PhD Symposium UAM 2021. Virtual-Presencial, 21 de mayo de 2021. Presentacion OralMOLBIOL53069

562. Co-occurrence of Inherited Retinal Dystrophies with Genomic Rearrangements in Patients with
Syndromic Retinal Diseases

|.Perea-Romero, F. Blanco-Kelly, S. Tahsin-Swafiri, M. Rodriguez de Alba, M. Corton, Ayuso C.

VIl International Congress of Research in Retina and Vision. SIREV 2021.Virtual, 24 al 26 de junio de
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2021.91

563. Clinical and molecular genetic study of inherited retinal dystrophies associated to ABCA4 and PROM1
Del Pozo Marta, Ayuso C.

VIl International Congress of Research in Retina and Vision. SIREV 2021.Virtual, 24 al 26 de junio de 2021.
Video NA

564. Prevalence of hereditary retinal dystrophies in Spain. Results of 30 years of study. Prevalencia de las
distrofias hereditarias de retina en Espafia. Resultados de 30 afios de studio

Symposium of special interest |: One eye on retinal genetics

VIl International Congress of Research in Retina and Vision. SIREV 2021.Virtual, 24 al 26 de junio de
2021.Ponencia 615

565. GLOWgenes, a novel method to predict new gene-disease associations by a disease-aware evaluation
of heterogeneous molecular networks

L. De la Fuente, I. Perea Romero, M. del Pozo Valero, F. Blanco Kelly, Ayuso C, P. Minguez.

The 29th Conference on Intelligent Systems for Molecular Biology and the 20 th European Conference on
Computational Biology 2021 (ISMB/ECCB 2021). Del 25 al 27 de julio de 2021. Péster NetBio

566. Functional characterization of non-canonical splice variants in aniridia by minigenes and ex-vivo
approaches

A. Tamayo, M. Tarilonte, J. Moya, P. Ramos, ST. Swafiri, F. Blanco-Kelly, C. Villaverde, Ayuso C, M. Corton.
5" European Aniridia Conference 2021

Virtual, 31 de julio al 1 de agosto 2021. Péster P02.051.D

567. Next-generation sequencing and phenotypic ontology-based algorithms increase the diagnostic yield
in syndromic retinal diseases

Perea-Romero |, Blanco-Kelly F, Sanchez-Navarro |, Lorda-Sanchez |, Tahsin-Swafiri S, Avila-Fernandez A,
Martin-Merida |, Trujillo-Tiebas MJ, Lopez-Rodriguez R, Rodriguez de Alba M, lancu IF, Romero R,
Quinodoz M, Hakonarson H, Minguez P, Corton M, Rivolta C, Ayuso C

XIV Reunién Anual CIBERER.Virtual, 29 - 30 de junio y 1 de julio de 2021.PésterPC09

568. Incremento en el diagnostico de enfermedades genéticas mediante la implementacion de una pipeline
bioinformatica a medida

Romero R, De la Fuente L, del Pozo M, Perea-Romero |, Riveiro R, Trujillo MJ, Martin-Mérida, Avila-
Fernandez A, lancu IF, Nufiez-Moreno G, Aimoguera B, Corton M, Minguez P, Ayuso C.

XIV Reunién Anual CIBERER.Virtual, 29 - 30 de junio y 1 de julio de 2021. Comunicacion Oral 13

569. Algoritmos basados en ontologias fenotipicas y secuenciacion masiva aumentan el rendimiento
diagnéstico en enfermedades retinianas sindrémicas.

Perea Romero |, Ayuso C.

XIV Reunién Anual CIBERER.Virtual, 29 - 30 de junio y 1 de julio de 2021.Video Pregrabado

570. Assessing the potential of next-generation sequencing technologies to unravel the molecular spectrum
of maculopathies.

M. del Pozo-Valero, R. Riveiro-Alvarez, |. Martin-Mérida, F. Blanco-Kelly, S. Swafiri, . Lorda-Sanchez, M.
Trujillo-Tiebas, E. Carrefio, B. Jiménez-Rolando, B. Garcia-Sandoval, M. Corton, A. Avila-Fernandez, Ayuso
C.

European Society of Human Genetics ESHG 2021 — Virtual Conference.Virtual, 28 al 31 de agosto de 2021
PosterP02.042.C

571. Clinical and molecular revaluation yield a 52% of characterization in syndormic retinal diseases.
|.Perea-Romero, F. Blanco-Kelly, |I. Sanchez-Navarro, |. Lorda-Sanchez, S. Thasin-Swafiri, A. Avila
Fernandez, |I. Martin-Merida, M.J. Truijillo-Tiebas, R. Lopez-Rodriguez, |.F. lancu, R. Romero, M. Quinodoz,
P. Minguez, M. Corton, C. Rivolta, Ayuso C.

European Society of Human Genetics ESHG 2021 — Virtual Conference.Virtual, 28 al 31 de agosto de 2021
PosterP02.069.B
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572. Emergency ethical and legal frameword for genomic research during COVID-19 outbreak. Experience
of three institutions form the Spanish National Health Service

Ayuso C, Ruiz Homnillos J, Llanos L, Zazo, S, Fernandez-Caballero L, Rojo F, Garcia-Molina E, Escamez T,
Guillen Navarro E.EuropeanSociety of Human Genetics ESHG 2021 — Virtual Conference.

Virtual, 28 al 31 de agosto de 2021PésterP25.003.B

573. RPE65-related retinal dystrophy: mutational and phenotypic spectrum in 45 affected patient

R. Lopez-Rodriguez, E. Lantero, F. Blanco-Kelly, A. Avila-Fernandez, |I. Martin Merida, M. del Pozo-Valero, .
Perea-Romero, O. Zurita, B. Jimenez-Rolando, S. T. Swafiri, R. Riveiro-Alvarez, M. J. Trujillo-Tiebas, E.
Carrefio Salas, B. Garcia-Sandoval, M. Corton, Ayuso C.

European Society of Human Genetics ESHG 2021 — Virtual Conference.Virtual, 28 al 31 de agosto de 2021

Poster P02.039.D

574. GLOWgenes, a novel method to predict new gene-disease associations by a disease-aware evaluation
of heterogeneous molecular networks

L. de la Fuente, |. Perea-Romero, M. del Pozo-Valero, F. Blanco-Kelly, Ayuso C, P. Minguez;

European Society of Human Genetics ESHG 2021 — Virtual Conference.Virtual, 28 al 31 de agosto de 2021
Poster P17.031.B

575. Whole genome sequencing reveals the breakpoints disrupting the NHS gene on a balanced pericentric
inversion in a patient with Nance-Horan syndrome

Damian, R. lonescu , M. Rodriguez de Alba, A. Tamayo, M. Trujillo, M. Cotarelo, O. Pérez, L. de la Fuente ,
P. Minguez , C. Villaverde, Ayuso C, M. Corton.

European Society of Human Genetics ESHG 2021 — Virtual Conference.Virtual, 28 al 31 de agosto de 2021

PosterP11.088.B

576. Functional characterization of non-canonical splice variants in aniridia by minigenes and ex-vivo
approaches.

Alejandra Tamayo, Maria Tarilonte, Jennifer Moya, Patricia Ramos, Saoud T Swafiri, Fiona Blanco-Kelly,
Cristina Villaverde, Ayuso C., Marta Corton.

European Society of Human Genetics ESHG 2021 — Virtual Conference.Virtual, 28 al 31 de agosto de 2021
PosterP02.051.D

577. Implicacion del polimorfismo POLYQ del receptor androgénico en la gravedad de la covid-19 en
varones.

Lopez Rodriguez R, Lépez-Rodriguez R,Ruiz-Hornillos J ,CortonM,AlmogueraB, Minguez P, Pérez-Tomas
ME, Barreda-Sanchez M, Mancebo E, Ondo L, Martinez-Ramas A, Fernadndez Caballero L, Paz-Artal E,
Guillen Navarro E, Ayuso C.

Asociacion Espafiola de Genética Humana (AEGH) del 3 al 5 de noviembre de 2021. Poster C-0264

578. Algoritmos basados en la secuenciacién masiva y en ontologias fenotipicas aumentan el rendimiento
diagnostic en enfermedades retinianas sindromicas.

Rivolta C,Perea-Romero |, Blanco-Kelly F, Lorda Sanchez |, Swafiri ST, Avila Fernandez A, Martin Merida I,
Trujillo-Tiebas MJ, Lopez Rodriguez R, Rodriguez de Alba M, lancu IF, Romero R, Minguez P, Corton M,
Ayuso C.

Asociacion Espafiola de Genética Humana (AEGH) del 3 al 5 de noviembre de 2021. Péster C-0092

579. Caracterizacién funcional de variantes de splicing no candnicas en PAX6 asociadas a aniridia y otras
patologias oculares congénitas.

Tamayo A, Tarilonte M, Nufez G, Ruiz C, Moya J, Ramos J, Villaverde C, Swafiri ST. Blanco-Kelly F
Minguez P, Ayuso C, Marta Corton M.

Asociacion Espanola de Genética Humana (AEGH) del 3 al 5 de noviembre de 2021. E-Péster C-0049

580. Caracterizaciéon molecular de pacientes con distrofias maculares tras la implementacion de la
secuenciaciéon masiva.

Del Pozo-Valero M, Riveiro Alvarez R, Martin-Mérida |, Blanco-Kelly F, Swafiri S, Lorda-Sanchez |,
Trujillo-Tiebas MJ, Carrefio E, Jiménez-Rolando B, Cortdn M, Avila-Fernandez A, Garcia Sandoval B,
Ayuso C
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Asociacion Espafiola de Genética Humana (AEGH) del 3 al 5 de noviembre de 2021.Péster C-0084

581. Una base de datos de frecuencias alélicas.

lancu IF, de la Fuente L, Nufiez Moreno G, Avila Fernandez A, Trujillo-Tiebas MJ, Riveiro Alvarez R,
Almoguera B, Martin Merida I, Romero R, Perea Romero |, Damian Verde A, Corton M, Minguez P, Ayuso
C.

Asociacion Espanola de Genética Humana (AEGH) del 3 al 5 de noviembre de 2021, Valencia.Poster C-
0169

582. Andlisis mutacional y correlacion genotipo-fenotipo de 24 familias espafiolas con variantes en
GUCY2D.

Rodilla C, Avila-Fernandez A, Martin-Mérida |, Riveiro-Alvarez R, Trujillo-Tiebas MJ, Aimoguera B, lancu IF,
Villaverde C, Giménez A, Lépez-Martinez MA, Blanco-Kelly F, Garcia-Sandoval B, Corton M, Ayuso C.
Asociacion Espanola de Genética Humana (AEGH) del 3 al 5 de noviembre de 2021. Poster C-0178

583. Identificacién de la primera inversién del cromosoma X asociada a disrupcion del gen NHS mediante
WGS en un paciente con cataratas sindrémicas

Damian A, lonescu R, Rodriguez de Alba M, Tamayo A ,Trujillo MJ, Cotarelo Pérez MC, Pérez Rodriguez
O, VillaverdeC , de la Fuente L, Romero R, NufiezG, Minguez P, Ayuso C, Corton M

Asociacion Espanola de Genética Humana (AEGH) del 3 al 5 de noviembre de 2021. Péster C-0172

584. Mutaciones intrénicas profundas y su implicacién en pacientes con Sindrome de Usher

Garcia Bohorquez B, Navarro Moreno C, Aller E, Jaijo T, Perea Romero |, Martin Mérida |, Ayuso C,
Garcia Garcia G, Millan Salvador JM.

Asociacion Espafnola de Genética Humana (AEGH) del 3 al 5 de noviembre de 2021. Comunicacion Oral C-
0057

585. Una evaluacion de pipelines bioinformaticas como guia para la Elaboracién de un protocolo de
reanalisis que permite el incremento diagnostico en Enfermedades genéticas

Romero Fernandez R, de la Fuente L, del Pozo-Valero M, Riveiro-Alvarez R, Trujillo-Tiebas MJ, Martin
Merida |, Avila-Fernandez A, lancu IF, Perea-Romero |, Nufiez-Moreno G, Damian-Verde A, Aimoguera B,
Corton M, Ayuso C, Pablo Minguez.Asociacion Espafiola de Genética Humana (AEGH) del 3 al 5 de
noviembre de 2021. PdsterC-0213

Afio 2022.-

586. Clinical experience of non-invasive prenatal testing for monogenic disorders: a new tool for PGT-M
pregnancies

A. Bustamante, I. Lorda, M. Rodriguez de Alba, C. Villaverde, L. Horcajada-Burgos, A. Avila-Fernandez, J.
Gallego-Merlo, MJ. Trujillo-Tiebas, Ayuso C.

19th International Conference on Preimplantation Genetics, organized by Preimplantation Genetic
Diagnosis International Society (PGDIS)

Berlin (Germany) 10-13 abril 2022. Oral Communication

587. Aggregated genomic data as cohort-specific allelic frequencies can boost variants and genes
prioritization in non-solved cases of Inherited retinal dystrophies

lonut-Florin lancu, Gonzalo Nufez-Moreno, Irene Perea-Romero, Lorena de la Fuente, Raquel Romero,
Almudena Avila-Fernandez, Maria José Truijillo-Tiebas, Rosa Riveiro-Alvarez, Berta Almoguera, Inmaculada
Martin-Mérida, Marta Del Pozo-Valero, Alejandra Damian-Verde, Marta Cortén, Ayuso C and Pablo
Minguez#.

XV Reunion Anual CIBERER 26-27 de mayo de 2022. Presentacion Oral 022

588. Grupo de Bioinformatica (GdT-BIOINFO21): Actualizacion en el analisis de datos de NGS para el
Diagnéstico. La importancia de compartirconocimiento

Minguez P., Pérez-Florido J., Alvarez-Mora M.l., Pefia-Chillet M., Rodriguez-Santiago B., Castejon-
Fernandez N., Fernandez S., Martin Y., Lopez D., Rojano E., Seoane P., Ferndndez-Rueda J.L., Fernandez
G., del Pozo A. , Arroyo A., Maynou J., Ortiz V., Couce M.L., Ruiz-Arenas C., Almoguera B., Amigo J.,
Aquino V., Ayuso C., Barros F., Benitez Y., Borrego S., Bravo N., Carmona R., Capella S., Carracedo A.,
Cascajo M.V, Corral J., Cortdn M., de la Morena B., Dopazo J. , Lépez-Escamez JA., Fraga M., Gallano P.,
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Gallego-Martinez A., Gonzalez A., Gonzalez-Quereda L., Gutiérrez-Solana L., Hernandez C., Lapunzina P.,
Lezana J.M., Martin-Casanueva M.A., Medina M.A., Méndez C., Moreno M.A., Morin M., Nufiez G., Ortufio
F., Palau F., Pérez B., Pérez-Jurado L.A., Perkins J., Portell L., Puig S., Quesada J.F., Ranea J.A.,
Rodriguez C., Romero R., Ruz B., Sanchez P., Santos C., Solis M., Surrallés J., Tejedor J.R., Morte B.

XV Reunion Anual CIBERER 26-27 de mayo de 2022. Presentacion Oral 019

589. Panorama genémico de la retinosis pigmentaria dominante en la cohorte del HUFJD.

Lidia Fernandez-Caballero, Inmaculada Martin Merida, Fiona Blanco-Kelly, Irene Perea-Romero, Olga
Zurita, Blanca Garcia Sandoval, Aimudena Avila Fernandez, Pablo Minguez, Marta Cortén, Ayuso C.

XV Reunion Anual CIBERER 26-27 de mayo de 2022. Péster P02

590. The Spanish Genomic Medicine program (IMPaCT-GENOMICA): reducing diagnostic inequalities for
rare diseases patients. Theme 2; Reduced inequalities

Pablo Lapunzina, Ayuso C., Gabriel Capella, Ivo Gut, Adrian Llerena, Juan Luque, Esther Sande, Beatriz
Sobrino, Yolanda Benitez, Lucia Pérez de Ayala, Beatriz Morte, Beatriz Gémez, Angel Carracedo.

11th European Conference on Rare Diseases and Orphan Products (ECRD) 2022. Organizada por
EURORDIS y Orphanet.

Online, 27 de junio al 1 de julio de 2022. Poster

591. Estudios de las distrofias hereditarias de Retina en Esparia

Ayuso C.

Conferencia magistral: 2° CONGRESO LATINOAMERICANO DE RETINA EN COLOMBIA: Otra GRAN
Enfermedad Huérfana/Rara. Asociacion Colombiana de Retinosis Pigmentaria - ACORP

Fundacion Derecho a la Desventaja — FUNDALDE

Instituto de Genética Humana - P. Universidad Javeriana. Bogota, 2 de julio 2022

592. Functional characterization of potential spliceogenics PAX6 variants in aniridia combining minigenes
and long-reads sequencing

Carolina Ruiz-Sanchez, Alejandra Tamayo, Gonzalo Nufiez Moreno Tudor Pastae, Ayuso C., Pablo Minguez
Marta Corton.

ESHG 2022 -Viena del 11 al 14 de Julio de 2022. Péster Hibrido P03.019.D

593. Genomic landscape of dominant retinitis pigmentosa in a cohort of 333 Spanish families

L. Fernandez-Caballero, I. Martin-Mérida, F. Blanco-Kelly, I. Perea-Romero, O. Zurita, B. Garcia-Sandoval,
A. Avila-Fernandez, P. Minguez, M. Cortén and Ayuso C.

ESHG 2022 —Viena del 11 al 14 de Julio de 2022.Poster

594. Cryptic chromosomal rearrangements disrupting the PAX6 locus identified in aniridia cases based on
long-read whole-genome sequencing.

Alejandra Damian, Gonzalo Nufiez-Moreno, Claire Jubin, Alejandra Tamayo, Marta Rodriguez de Alba, Jean
Francois Deleuze, Pablo Minguez, Ayuso C., Marta Corton

ESHG 2022 —Viena del 11 al 14 de Julio de 2022.Poster P03.022.C

595. Presence of rare potential pathogenic variants in subjects under 60 years old with very severe or fatal
COVID-19

R. Lopez-Rodriguez, M. Del Pozo-Valero, M. Corton, P. Minguez, J. Ruiz-Hornillos, M. E. Pérez-Tomas, M.
Barreda-Sanchez, E. Mancebo, C. Villaverde, G. Nufiez-Moreno, R. Romero, theSTOP_Coronavirus Study
Group, E. Paz-Artal, E. Guillén-Navarro, B. Aimoguera, Ayuso C

ESHG 2022 —Viena del 11 al 14 de Julio de 2022. Poster

596. Aggregated genomic data as cohort-specific allelic frequencies can boost variants and genes
prioritization in non-solved cases of inherited retinal dystrophies

lonut Florin lancu, Lorena De la Fuente Lorente , Gonzalo Nufiez Moreno, Alimudena Avila Fernandez, Maria
José Trujillo Tiebas, Rosa Riveiro Alvarez, Berta Almoguera Castillo, Inmaculada Martin Merida, Raquel
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Romero, Marta Del Pozo-Valero Irene Perea-Romero, Alejandra Damian, Marta Corton, Pablo Minguez,
Ayuso C.
ESHG 2022 —Viena del 11 al 14 de Julio de 2022.Poster

597. An evaluation of pipelines for DNA variant detection can guide a reanalysis protocol to increase the
diagnostic ratio of genetic diseases

Raquel Romero, Lorena de la Fuente, Marta Del Pozo-Valero, Rosa Riveiro-Alvarez, Maria José Truiillo-
Tiebas, Inmaculada Martin-Mérida, Almudena Avila-Fernandez, lonut-Florin lancu, Irene Perea-Romero,
Gonzalo Nufiez-Moreno, Alejandra Damian, Cristina Rodilla, Berta Almoguera, Marta Cortén, Ayuso C. and
Pablo Minguez.

ESHG 2022 —Viena del 11 al 14 de Julio de 2022.Poster

598. Clinical description, molecular delineation, and genotype-phenotype correlation in KBG syndrome: 67
new patients and review of the literature.

Elena Martinez-Cayuelas E, Isabel Lorda, Fiona Blanco-Kelly, Rosario Lopez-Rodriguez, Fermina Lopez-
Grondona, Saoud Tahsin-Swafiri, Rebeca Losada, Beatriz Moreno, Maria Rodrigo, Ayuso C., Aitor Lopez-
Gonzalez, Antonio Martinez-Monseny, Irene Valenzuela Palafoll,Anna Maria Cueto-Gonzélez, Sixto Garcia-
Minaur, Fernando SantosSimarro, Jaime Cruz, Juan Francisco Quesada Espinosa, Jaime Sanchez del
Pozo, Ana Rosa Arteche Lopez, Blanca Gener Querol, Isabel Llano Rivas, Alberto Fernandez-Jaén, Raquel
Bernardo Fonz, Sergio Aguilera Albesa, Pablo Prieto, Javier Lopez Pisén, Vanessa Lopez, Ignacio Malaga,
Maria Palomares Bralo, Soraya Ramiro Leodn, Beatriz Martinez Menéndez, Belén Gil-Fourier, Jesus Eiris,
Juan José Garcia Penfas, Begofa De Azua Brea, Nadia Irazabal, Irene Madrigal, Maria Isabel Alvarez, Sara
Alvarez, Maria Garcia, Berta Aimoguera Castillo*

ESHG 2022 —Viena del 11 al 14 de Julio de 2022. Péster 2477

599. Mutational analysis and genotype-phenotype correlation of families with gucy2d variants

Cristina Rodilla, Aimudena Avila-Fernandez, Inmaculada Martin-Mérida, Rosa Riveiro-Alvarez, Maria José
Trujillo-Tiebas, Berta Almoguera, lonut Florin-lancu, Cristina Villaverde, Ascensiéon Giménez, Miguel Angel
Lopez-Martinez, Fiona Blanco-Kelly, Blanca Garcia-Sandoval, Marta Corton y Ayuso C.

ESHG 2022 -Viena del 11 al 14 de Julio de 2022. Péster2644

600. Simultaneous expression of ABCA4 and TYR mutations in a patient: Stargardt disease and
oculocutaneus albinism

Avila Paz Patrizia; Jiménez Rolando Belen; Blanco Kelly Fiona; Avila-Fernandez Almudena; Ayuso Carmen;
Garcia Sandoval Blanca; Carrefio Ester.

22" EUTERINA CongressHamburgo, 1 al 4 de septiembre de 2022

601. An evaluation of pipelines for DNA variant detection can guide a reanalysis protocol to increase the
diagnostic ratio of genetic diseases

Raquel Romero, Lorena de la Fuente, Marta Del Pozo-Valero, Rosa Riveiro-Alvarez, Maria José Truiillo-
Tiebas, Inmaculada Martin-Mérida, Almudena Avila-Fernandez, lonut-Florin lancu, Irene Perea-Romero,
Gonzalo Nufiez-Moreno, Alejandra Damian, Cristina Rodilla, Berta Almoguera, Marta Cortén, Ayuso C. and
Pablo Minguez.

215 European Conference on Computational Biology ECCB2022. Sitges, Barcelona. 19-21 de septiembre
2022. Poster

602. Aggregated genomic data as cohort-specific allelic frequencies can boost variants and genes
prioritization in non-solved cases of inherited retinal dystrophies

lonut Florin lancu, Irene Perea-Romero, Gonzalo Nufiez-Moreno, Lorena de la Fuente, Raquel Romero,
Almudena Avila-Fernandez, Maria Jose Truijillo-Tiebas, Rosa Riveiro-Alvarez, Berta Almoguera, Inmaculada
Martin-Mérida, Marta Del Pozo-Valero, Alejandra Damian-Verde, Marta Cortdén, Ayuso C. and Pablo
Minguez. Poster. Presenta: Pablo Minguez.

21 European Conference onComputationalBiology ECCB2022. Sitges, Barcelona. 19-21 de septiembre
2022. Poster

603. Generation and characterization of human USH2A retinal disease model
Ana Flores Chova, Belén Garcia-Bohérquez, Gema Garcia-Garcia, Noelia Pimentel Mayordomo, M. Esther
Gallardo, Ayuso C., Jose M. Millan, Dunja Lukovic.
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23rd European Association for Vision and Eye Research Congress-EVER.Valencia 13 to 15 October,
2022 .Poster

Ao 2023 .-

604. Prevalence and phenotype-genotype correlation of the ¢.5603A>T (p.Asn1868lle) hypomorphic
variant in a large cohort with genetically confirmed ABCA4 retinopathy

Maria Pilar Martin Gutierrez; Inmaculada Martin-Merida; Marta Del Pozo Valero; Lidia Fernandez-
Caballero; Ester Carreno; Belen Jimenez-Rolando; Blanca Garcia-Sandoval; Ayuso C.

ARVO 2023. The Association for Research in Vision and Ophthalmology. New Orleans, 23 al 27 de abril de
2023.

605. ABCA4 ¢.6480-35A>G, a novel branchpoint variant associated with cone-rod dystrophy and macular
dystrophy

Rodriguez-Hidalgo, Maria; de Bruijn, Suzanne; Corradi, Zelia; Rodenburg, Kim; Lara-Lépez, Araceli; Avila-
Fernandez, Almudena; Fernandez-Caballero, Lidia; Ayuso, Carmen; Irigoyen, Cristina; Cremers, Frans P.;
Ruiz-Ederra, Javier; Roosing, Susanne.

ARVO 2023. The Association for Research in Vision and Ophthalmology. New Orleans, 23 al 27 de abril de
2023.

606. CPH-RP variants disrupt ciliogenesis of the retinal pigment epithelium: a novel cause of retinitis
pigmentosa

Vasiliki Kalatzis; Beatrice Bocquet; Caroline Borday; Nejla Erkilic; Daria Mamaeva; Ayuso C.; José M.
Millan; Carlo Rivolta; Isabelle Meunier; Muriel Perron

ARVO 2023. The Association for Research in Vision and Ophthalmology. New Orleans, 23 al 27 de abril de
2023.

607. A systematic approach to characterize the contribution of 5'UTR variation to inherited retinal disease
Alfredo Duefias Rey; Manon Bouckaert; Marta Del Pozo Valero; Marieke De Bruyne; Mattias Van
Heetvelde; Jamie Ellingford; Gavin  Arno; Andrew R Webster; Ayuso C; Carlo Rivolta; Bart Peter
Leroy; Miriam Bauwens; Julie De Zaeytijd; Elfride De Baere; Frauke Coppieters

ARVO 2023. The Association for Research in Vision and Ophthalmology. New Orleans, 23 al 27 de abril de
2023.

608. SLC24A1 mutations are a cause of autosomal recessive retinitis pigmentosa

Imran H Yusuf; Richard Caswell; Parveen Sen; Maria Vadala; Patrik Schatz; Said ElI Shamieh; Srilekha
Sundaramurthy; Sinje  Geuer; Isabelle Meunier; Christina Zeitz; Isabelle S Audo; Inmaculada Martin-
Merida; Ayuso C.; Ajoy Vincent; Andrew R Webster; Peter Charbel Issa

ARVO 2023. The Association for Research in Vision and Ophthalmology. New Orleans, 23 al 27 de abril de
2023.

609. Distrofias hereditarias de retina en Espafia: tres décadas de estudio epidemiolégico, clinico y genetic
Lidia Fernandez-Caballero; Irene Perea-Romero, lonut F. lancu; Cristina Rodilla; Inmaculada Martin-Mérida,
Almudena Avila-Fernandez; Berta Almoguera; Rosa Riveiro-Alvarez; Marfa José Truijillo-Tiebas; Isabel
Lorda-Sanchez; Saoud Tahsin-Swafiri; Fermina Lopez-Grondona; Ana Isabel Sanchez; Fiona Blanco-Kelly;
Marta del Pozo-Valero; Pablo Minguez; José Maria Milla; Pilar Martin-Gutiérrez; Belén Jiménez-Rolando;
Ester Carrefio; Blanca Garcia-Sandoval; Marta Corton; Ayuso C.

XV REUNION ANUAL CIBERER. Madrid, 22 al 24 de marzo de 2023

610. Secuenciaciéon de Lecturas largas basada en nanoporos para mejorar caracterizacion genética de
enfermedades raras oculares

Marta Cortén, Gonzalo Nunez-Moreno, Alejandra Damian, Cristina Rodilla, Alejandra Tamayo, Irene Perea-
Romero, Carolina Sanchez, Lidia FernandezCaballero, Claire Jubin, Marta Rodriguez de Alba, Inmaculada
Martin-Mérida, Almudena Avila-Fernandez, Berta Almoguera, José Maria Millan; Jean Francois Deleuze,
Pablo Minguez; Ayuso C.

XV REUNION ANUAL CIBERER. Madrid, 22 al 24 de marzo de 2023
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611. Identificacion de mutaciones intrénicas profundas y reversion in vitro de su efecto deletéreo mediante
el uso de AONs

Belén Garcia-Bohorquez, Pilar Barberan, Elena Aller, Teresa Jaijo, Cinta Navarro-Moreno, Mar Balanza,
Lidia Fernandez-Caballero, Inmaculada Martin-Mérida, Ayuso C., Gema Garcia-Garcia, José Maria Millan
Salvador.

XV REUNION ANUAL CIBERER. Madrid, 22 al 24 de marzo de 2023. Péster P07

612. GdT de diagnoéstico de EERR mediante combinacién de RNseq y datos genémicos

Juan Ramon Tejedor, Natalia Castejon, Alejandro Soriano, Gerard Mufioz-Pujol, Frederic Tort, Antonia
Ribes Yolanda Martin Santo Domingo, Sergio Fernandez Pefialver, Miguel Angel Moreno Pelayo, Marta
Corton, Pablo Minguez, Ayuso C., Rosario Carmona, Guerau Fernandez, Juan Antonio Ranea, Pedro
Seoane, Beatriz Morte, Mario Fraga y Belén Pérez.

XV REUNION ANUAL CIBERER. Madrid, 22 al 24 de marzo de 2023

613. Long reads WGS for the eye rare diseases characterization

P Minguez, M Cortdon, G Nunez, A Damian, C Rodilla, A Tamayo, | Perea, C Sanchez, L Fernandez-
Caballero, C Jubin, M Rodriguez de Alba, | Martin-Mérida, A Avila-Fernandez, B Almoguera, JF Deleuze,
JM Millan; Ayuso C.EASI-Genomics Summit: Advanced Genomics in Science and Medicine. Berlin, 4 de
mayo de 2023

614. WGS4EyeRare - Deciphering the molecular basis of ophtalmogenetic diseases: sequencing the whole
genome using a long reads approach.

P Minguez, MCorton, G Nufiez-Moreno, A Damian, C Rodilla, A Tamayo, | Perea, C Sanchez, L Fernandez-
Caballero, C Jubin, M Rodriguez de Alba, | Martin-Merida, A Avila-Fernandez, B Almoguera, JF Deleuze,
JM Millan, C Ayuso.EASI-Genomics Summit: Advanced Genomics in Science and Medicine. Berlin, 4 de
mayo de 2023

615. Long-read sequencing for improving the characterization of rare inherited eye diseases

Cristina Rodilla, Alejandra Damian, Gonzalo Nufiez Moreno, Irene Perea-Romero, Marta Del Pozo-Valero,
Lidia Fernandez-Caballero, Marta Rodriguez de Alba, Inmaculada Martin Merida, Almudena Avila
Fernandez, Gema Garcia-Garcia, Belén Garcia-Bohérquez, Pilar Barberan Martinez, Marc Delépine, Claire
Jubin, Cédric Fund, Aurélie Leduc, Jean-Francois Deleuze, Pablo Minguez, José Maria Millan, Marta
Corton, Ayuso C.

GoODMeeting. Francia, 4 y 5 de mayo de 2023

616. Inherited Retinal Dystrophies as a paradigm of rare diseases. Three decades of clinical and genetic
epidemiological study in Spain

Lidia Fernandez-Caballero, Irene Perea-Romero, lonut F lancu, Cristina Rodilla, Inmaculada Martin-Mérida,
Almudena Avila-Fernandez, Ana Isabel Sanchez, Fiona Blanco-Kelly, Marta del Pozo, Pablo Minguez, JM
Millan, Pilar Martin-Gutiérrez, Belén Jiménez-Rolando, Ester Carrefio, Blanca Garcia-Sandoval, Marta
Corton, Ayuso C.GoODMeeting. Francia, 4 y 5 de mayo de 2023

617. PRPH2-related retinal dystrophies: mutational spectrum in Fundacion Jiménez
Diaz University Hospital cohort

Lidia Fernandez-Caballero, Inmaculada Martin Merida, Fiona Blanco-Kelly, Maria José Trujillo Tiebas,
Almudena Avila Fernandez, Marta Del Pozo Valero, Irene Perea-Romero, Saoud Tahsin-Swafiri, Fermina
Lopez-Grondona, Ana Isabel Sanchez Barbero, Olga Zurita, Gonzalo Nufiez Moreno, Pablo Minguez,
Blanca Garcia Sandoval, Marta Corton, Ayuso C.ESHG Conference 2023. Glasgow, 10 al 13 de junio de
2023. Poster EP03.013

618. Minigenes and long read sequencing for the analysis of splicing variants located in acceptor sites of
the PAX6 gene

C. Ruiz-Sanchez, A. Tamayo, G. Nufiez Moreno, C. Rodilla, Ayuso C, P. Minguez, M. Corton. ESHG
Conference 2023. Glasgow, 10 al 13 de junio de 2023.Poster EP03.029

619. Long-read sequencing for improving the characterization of rare inherited eye diseases
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C. Rodilla, A. Damian, G. Nufiez Moreno, |. Perea-Romero, M. Del Pozo-Valero, L. Fernandez-Caballero,
M. Rodriguez de Alba, |. Martin Merida, A. Avila Fernandez, G. Garcia-Garcia, B. Garcia-Bohorquez, P.
Barberan-Martinez, M. Delépine, C. Jubin, C. Fund, A. Leduc, J. F. Deleuze, P. Minguez, J. M. Millan, M.
Corton, Ayuso C ESHG Conference 2023. Glasgow, 10 al 13 de junio de 2023. Poster EP03.019

620. Genomic landscape of 311 patients with ocular developmental diseases in Spain based on NGS data
Alejandra Damian1,2, Maria José Trujillo-Tiebas1,2, Fiona Blanco-Kelly1,2, Cristina Villaverde1,2, Raquel
Romero1,2,3, Gonzalo Nufez-Moreno1,2,3, Lorena de la Fuente1,2,3, Alejandra Tamayo1,2, Carolina
Ruiz Sanchez 1, Almudena Avila-Fernandez1,2, Berta Almogueral,2, Saoud T Swafiri 1,2, Isabel
Lorda1,2, Ana lIsabel Sanchez-Barbero1,2, Pablo Minguez1,2,3, Ayuso C.1,2, Marta Corton. ESHG
Conference 2023. Glasgow, 10 al 13 de junio de 2023. Poster Hibrido P03.029.A

621. Identification of Gap junction protein alpha 8 (GJAS8) variants in eleven families with microphthalmia
and cataract: further genotype-phenotype correlation

S. Merepa1, L. Talbot1, D. Bax1, F. Watkins1, F. Ceroni1;2, R. Holt1, L. S. Reis3, T. Bardakjian4, A.
Schneider4, A. Damiand, M. J. Trujillo Tiebas5, Ayuso C 5, L. C. Galarza6, R. Séez-Villaverde6, N. V.
Ortiz-Cabrera?, E. Semina3, M. Corton5, N. Ragge1;8ESHG Conference 2023 Glasgow, 10 al 13 de junio
de 2023. Poster Hibrido P03.032.D

622. Biallelic intragenic tandem duplication of CPLANE1 in Joubert syndrome: a case report

Francisco Martinez-Granero, Elena Martinez-Cayuelas, Cristina Rodilla, Gonzalo Nufiez-Moreno, Marta
Rodriguez de Alba, Fiona Blanco-Kelly, Raquel Romero, Pablo Minguez, Ayuso C., Isabel Lorda-
Sanchez, Marta Corton, Berta Aimoguera.ESHG Conference 2023. Glasgow, 10 al 13 de junio de 2023.
Poster Hibrido EP09.040.

623. The p.C759F variant in USH2A is a pathogenic mutation: systematic literature review and meta-
analysis of 524 genotypes

Ji Hoon Han, Francesca Cancellieri, Irene Perea-Romero, Ayuso C., Mathieu Quinodoz, Carlo Rivolta
ESHG Conference 2023 .Glasgow, 10 al 13 de junio de 2023. Poster Hibrido P03.012.D

624. Update of the genetic diagnosis of albinism in Spain

Gema Garrido, Maria Torres, Almudena Fernandez, Marta Corton, Beatriz Sobrino, Ana Guardia, Laura
Luna Gutiérrez, Ayuso C., Angel Carracedo, Lluis Montoliu.XLIll Congreso de la Sociedad Espariola de
Genética (SEG2023). Valencia, 21 al 23 de junio de 2023. Comunicacion oral.

625. Distrofias de retina asociadas a PRPH2: espectro mutacional en 101 familias en una cohorte espariola.
Lidia Fernandez-Caballero, Inmaculada Martin-Merida, Fiona Blanco-Kelly, Almudena Avila-Fernandez,
Ester Carrefio, Belén Jiménez-Rolando, Fermina Lopez-Grondona, Maria Pilar Martin-Gutierrez, Cristina
Rodilla, Ana Isabel Sanchez Barbero, Saoud T. Swafiri, M? José Trujillo-Tiebas, Blanca Garcia-Sandoval,
Marta Corton, Ayuso C.IV Congreso Interdisciplinar de Genética Humana AEGH. Malaga, 15 al 17 de
noviembre de 2023. Péster P0249 - Premio a la mejor comunicacion en formato poster 2023.

626. Reandlisis de exoma en pacientes candidatos a participar en el programa impact-genémica de EERR
en la comunidad de Madrid.

Emma Soengas Gonda; Marta Pacio-Miguez; Berta Almoguera ;Ayuso C.; Aranzazu Diaz De Bustamante
:Marfa Fenollar Cortés; Belén Gil; Cristina Gonzalez; Miguel A. Martin-Casanueva; Miguel Angel Moreno;
Matias Morin; Valentina Ortiz Cabrera; Veronica Seidel; Pablo Lapunzina; Maria Palomares-Bralo.lV
Congreso Interdisciplinar de Genética Humana AEGH. Malaga, 15 al 17 de noviembre de 2023.
Comunicacion Oral C0192.

627. Minigenes y secuenciacion de lecturas largas para el andlisis de variantes de splicing localizadas en
sitios aceptores del gen PAX6

Carolina Ruiz, Alejandra Tamayo, Gonzalo Nufiez, Alba Martin, Cristina Rodilla, Ayuso C., Pablo Minguez y
Marta Cortén. IV Congreso Interdisciplinar de Genética Humana AEGH. Malaga, 15 al 17 de noviembre de
2023. Poster P0O373.

628. Diagnéstico genético prenatal de displasias esqueléticas: caracterizacién fenotipica y genética en una
cohorte de 35 fetos.
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Ana lsabel Sanchez Barbero; Maria José Trujillo-Tiebas; Marta Rodriguez De Alba; Almudena Avila
Fernandez; Ana Bustamante; Isabel Lorda-Sanchez; Fiona Blanco-Kelly; Fermina Lopez Grondona; Saoud
Swafiri; Carolina Sanchez Jimeno; Berta Almoguera; Miguel Alvaro Navidad; Francisco Javier Plaza; Ayuso
C.IV Congreso Interdisciplinar de Genética Humana AEGH. Malaga, 15 al 17 de noviembre de 2023.
Comunicacion Oral C0316.

629. Anomalias Oculares Congénitas como forma de Presentacién del Sindrome de Kabuki.

Ana Barcia Ramirez; Marta Corton Pérez; Alejandra Damian Verde; Ayuso C. Garcia; Fiona Blanco-Kelly.

IV Congreso Interdisciplinar de Genética Humana AEGH. Malaga, 15 al 17 de noviembre de 2023. Péster
P0120.

630. IMPACT-GENOMICA: Abordando desigualdades en el diagnéstico gendémico en Espafia a través de
tres casos de estudio.

Angel Carracedo Alvarez; Pablo Lapunzina; Ayuso C.; Gabriel Capelld; Ivo Gut; Adrian Llerena; Beatriz
Sobrino; Yolanda Benitez; Patricia Prada; Lucia Pérez De Ayala; Beatriz Morte; Beatriz Gémez; Esther
Sande; Angel Carracedo. IV Congreso Interdisciplinar de Genética Humana AEGH.Malaga, 15 al 17 de
noviembre de 2023. Comunicacién Oral C-0214.

Ao 2024 -

631. La secuenciacion de lecturas largas mejora la caracterizacién de las distrofias hereditarias de retina
Cristina Rodilla , Alejandra Damian , Gonzalo Nufiez Moreno , Irene Perea Romero , Marta Del Pozo Valero,
Lidia Fernandez-Caballero , Marta Rodriguez de Alba , Inmaculada Martin Mérida , Almudena Avila
Fernandez , Gema Garcia Garcia , Belén Garcia Bohérquez , Pilar Barberan Martinez , Marc Delépine ,
Claire Jubin , Cédric Fund ,AurélieLeduc , Jean-Frangois Deleuze , Pablo Minguez , José Maria Millan ,
Marta Cortén ,Ayuso C.XVII REUNION ANUAL CIBERER.Madrid, 20 al 22 de marzo de 2024

632. Distrofia macular dominante asociada al gen THRB: Identificacion de nuevas familias y variantes

Lidia Fernandez-Caballero, Fiona Blanco-Kelly, Inmaculada Martin-Mérida, Pablo Minguez, Saoud Tahsin
Swafiri, Ester Carrefio, Maria Pilar Martin-Gutiérrez, Blanca Garcia-Sandoval, Marta Corton, Ayuso C.

XVII REUNION ANUAL CIBERER. Madrid, 20 al 22 de marzo de 2024

633. Consideraciones Etico-Legales sobre el tratamiento de hallazgos secundarios y hallazgos incidentales
derivados del analisis genético: desde el ambito asistencial hasta los usos secundarios de datos con fines
de investigacion cientifica

Guillermo Lazcoz Moratinos, Pilar Nicolas Jiménez, Ayuso C.XVII REUNION ANUAL CIBERER. Madrid, 20
al 22 de marzo de 2024

634. CDHR1-associated retinal degeneration: clinical phenotypes, natural history and molecular genetics
from 135 cases.

Yusuf IH, Caswell R, H Tsang S, Ayuso C, Sharon D, MFSallumJ, C B Hoyng C, Liskova P, Vincent A,
Jagadeesan M, Peter Leroy B, Millan J, Kamakari S, Webster A, E MacLaren R, Charbel Issa P.

ARVO 2024. The Association for Research in Vision and Ophthalmology. Seattle, EEUU, 5 al 9 de mayo de
2024. Comunicacion 236.

635. Autosomal dominant macular dystrophy associatedto THRB gene: identification of new families and
variants.

Lidia Fernandez-Caballero, Fiona Blanco-Kelly, Inmaculada Martin-Mérida, Pablo Minguez, Saoud Tahsin
Swalfiri, Ester Carrefio, Maria Pilar Martin Gutiérrez, Blanca Garcia-Sandoval, Marta Corton*, Ayuso C.*
ESHG Conference 2024 .Berlin, 1 al 4 de junio de 2024. P04.045.B.

636. CAS9-Targeted-based long-read sequencing for genetic screening of rpe65 locus.
Cristina Rodilla, Gonzalo Nufez-Moreno, Yolanda Benitez, Raquel Romero, Pablo Minguez, Marta Corton,
Ayuso C.ESHG Conference 2024 .Berlin, 1 al 4 de junio de 2024. EP21.023.

637. Non-canonical splicing variants as genetic cause of Nance-Horan syndrome.
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Carolina Ruiz-Sanchez*, Alejandra Damian, Alba Martin, Ayuso C., Maria José Trujillo Tiebas, Berta
Almoguera Castillo, Marta Cortén.ESHG Conference 2024. Berlin, junio de 2024. Hibrido, P04.038.C

638. Long-read sequencing for improving the characterization of rare inherited eye diseases

Cristina Rodilla, Alejandra Damian, Gonzalo Nufiez Moreno, Irene Perea-Romero, Marta del Pozo-Valero,
Lidia Fernandez-Caballero, Marta Rodriguez de Alba, Inmaculada Martin Merida1, Almudena Avila
Fernandez, Gema Garcia-Garcia, Belén Garcia-Bohérquez, Pilar Barberan-Martinez, Marc Delépine, Claire
Jubin, Cédric Fund, Aurélie Leduc, Jean-Francois Deleuze, Pablo Minguez, José Maria Millan, Marta
Corton, Ayuso C.ESHG Conference 2024 .Berlin, 1 al 4 de junio de 2024. Presentation EP03.019

639. Genetic architecture of neurodevelopmental syndromes based on a series of 402 patients diagnosed
with next generation sequencing.

Lucia LoépezLopez, Laura Lapefia Gil, Maria José Trujilo, Almudena Avila-Fernandez, Marta Cortén, Pablo
Minguez, Ana Isabel Sanchez-Barbero, Fermina Lépez Grondona, Saoud Tahsin Swafiri, Ayuso C., Marta
Rodriguez-de Alba, Isabel Lorda-Sanchez, Fiona Blanco-Kelly, Berta Almoguera.

ESHG Conference 2024 .Berlin, 1 al 4 de junio de 2024. Poster P10.062.A.

640. Evaluation of a trio-pooled WES strategy in the diagnosis of neurodevelopmental disorders.

Lucia Lépez Lopez, Laura Lapefia, Yolanda Benitez, Belén Benavides, Ayuso C., Pablo Minguez, Berta
Almoguera.Congreso Sociedad Esparola de Bioinformatica y Biologia computacional.

Valencia, 16-18 de octubre de 2024. Péster - C-0383

641. NGS y Diagnéstico prenatal: de los inicios a la experinecia contada a través de tres casos.

Maria José Truijilo-Tiebas, Almudena Avila-Fernandez; Inmaculada Martin-Mérida 1; Saoud T. Sawfiri;
Fermina Lopez Grondona; Fiona Blanco Kelly; Carolina Sanchez Jimeno, Maria Josefa Belar Ortega;
Ricardo Saviron; Ana Isabel Sanchez Barbero; Marta Rodriguez de Alba; Isabel Lorda Sanchez; Ayuso C.
XVIII Congreso Asociacion Espariola de Diagndéstico Prenatal (AEDP).Madrid, noviembre de 2024. Poster.

642. Diagnostico genetic prenatal de fetos con anomalias estructurales y marcadores: experiencia clinica
en una cohort de 373 fetos.

Sanchez Barbero, Al; Trujillo Tiebas, MJ; Avila Fernandez, A; Sanchez Jimeno, C; Lépez Grondona, F;
Blanco Kelly, F; Swafiri, S; Alvaro Navidad, M; Plaza, FJ; Ayuso, C; Rodriguez De Alba Freiria, M; Lorda
Sanchez, MIl.Comunicacion. XVIIl Congreso Asociacion Espafiola de Diagnostico Prenatal (AEDP)

Madrid, 7-8 de noviembre de 2024.

643. TPNI mas alla de las trisomias communes: ¢ Como abordar cada caso?

Rodriguez de Alba Freiria M, Sanchez Jimeno C, Cardero Merlo R, Horcajada Burgos L, Infantes Barbero F,
Alvaro Navidad M, Plaza Arranz J, Blanco Kelly F, Sanchez Barbero Al, Lopez Grondona F, Swafiri S, Lorda
Sanchez MI, Ayuso Garcia C.Comunicacion.XVIll Congreso Asociacion Espafola de Diagnodstico Prenatal
(AEDP). Madrid, 7-8 de noviembre de 2024

Ao 2025.-

644. Variantes bialélicas en el gen PDSS2, implicado en biosintesis de la coenzima Q10, causan distrofia
de retina

Lidia Fernandez-Caballero, Fiona Blanco-Kelly, Inmaculada Martin-Mérida, Pablo Minguez, Saoud Tahsin
Swalfiri, Ester Carrefio, Maria Pilar Martin-Gutiérrez, Blanca Garcia-Sandoval, Marta Cortédn, Ayuso C.

XVIII REUNION ANUAL CIBERER. Madrid, 27- 28 de marzo de 2025.Comunicacién Oral O03.

645. Identificacion mediante NGS de nuevas variantes patogénicas en genes de albinismo
Gema Garrido, Beatriz Sobrino, Jorge Amigo, Rubén Rodriguez, Elena M? Goiricelaya, Almudena
Fernandez, Marta Corton, Maria Torres, Carmen Ayuso, Angel Carracedo, Lluis Montoliu.
XVIII REUNION ANUAL CIBERER. Madrid, 27- 28 de marzo de 2025. Comunicacion Oral.

646. The Impact of undiagnosed rare diseases programs on the Genetic Diagnosis of neurodevelopmental
disorvers: Novel Insights into snRNA-Related Disorders .

Marta Sevilla-Porras;EstherNieto-Morales;AlejandraDamian-Verde; Zahara Medina-Calzada;Carlos Ruiz
Arenas;MarioCazalla;Cristina Silvan; Juan Ramon Tejedor;Rosario Carmona; Noemi Toro-Barrios; Valentina
Nelmar;lgnacioArroyo;JudithArmstrong;AndreaSariego;LaiaRodriguez;Maria Juliana
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Ballesta;MontserratMorales;lreneValenzuela;MartaAlemany;lreneFerrer;BertaAlmoguera;lreneLazaro;InésH
ernando;MarMendibe;JudithAmstrong;MaribelAlvarez-Mora;VeroMartos; VictorMartinez-
Glez;VeronicaSeidel;RaqueYahyaoui;ignacioBlanco;AntonioPoyatos;MariaPalomares;FernandoSantos;Agus
tinRodriguez;JordiRosell;EncarnaGuillen;FelicianoRamos;CintaNavarro;EmmaSoengas;JuneCorcuera;Marc
elaMena;MariaBarreda;VeronicaMartos;Carmen Ayuso; Angel
Carracedo;PabloLapunzina;BeatrizMorte;Luis Pérez-Jurado.

XVIII REUNION ANUAL CIBERER. Madrid, 27- 28 de marzo de 2025. Comunicacion Oral.

647. “Variants in three genes encoding distinct subunits of the vesicular AP-5 complex are novel causes of
recessive macular dystrophy”

Karolina Kaminska, Francesca Cancellieri, Mathieu Quinodoz, Abigail R. Moye1,2, Miriam Bauwens, Siying
Lin, Lucas Janeschitz-Kriegl, Tamar Hayman, Pilar Barberan-Martinez, Regina Schlaeger, Filip Van den
Broeck, Patricia Galliker, Almudena Avila Fernandez, Lidia Fernandez-Caballero, Irene Perea-Romero,
Gema Garcia Garcia, David Salom, Pascale Mazzola, Theresia Zuleger, Karin Schéaferhoff, Tobias B. Haack,
Julie Jacob, Sascha Vermeer, Frédérique Terbeek, Nicolas Feltgen, Alexandre P. Moulin, Louisa
Koutroumanou, George Papadakis, Andrew C. Browning, Savita Madhusudhan, Lotta Granse, Eyal Banin,
Ana Berta Sousa, Luisa Coutinho Santos, Laura Kuehlewein, Pietro De Angeli, Bart P. Leroy, Omar A.
Mahroo, Fay Sedgwick, James Eden, Maximilian Pfau, Sten Andréasson, Hendrik P.N. Scholl, Carmen
Ayuso, José M. Milléan, Dror Sharon, Miltiadis K. Tsilimbaris, Veronika Vaclavik, Hoai Viet. Tran, Tamar Ben-
Yosef, Elfride De Baere, Andrew R. Webster, Gavin Arno, Panagiotis I. Sergouniotis, Susanne Kohl, Cristina
Santos, Carlo Rivolta.

ARVO 2025. Salt Lake City, EEUU, 4 al 8 de mayo de 2025

648. "The European Health Data Space. Strategies for boosting genetic research”
Guillermo Lazcoz, Pilar Nicolas, Carmen Ayuso, ESHG Conference 2025. Milan, 24 al 27 de mayo de
2025.

649. 'Description of two patients with novel biallelic variants in GTF3C3 and associated phenotype
review'
Lucia Lopez Lopez, Amjad Khan, Fiona Blanco-Kelly, Pablo Minguez, Yolanda Benitez, Belén Benavides,
Susana Hidalgo-Vico, Olga Zurita, Carmen Ayuso, Berta Almoguera. ESHG Conference 2025. Milan, 24 al
27 de mayo de 2025. Poster hibrido.

650. “Retinal dystrophy caused by biallelic variants in PDSS2, a gene involver in the coenzyme Q10
biosynthesis”
Lidia Fernandez-Caballero, Petra LiSkova, Inmaculada Martin-Mérida, Cristina Rodilla, Graciela Uria-Regojo,
Mathieu Quinodoz PhD, Pilar Barberan-Martinez, Gema Garcia-Garcia, Fiona Blanco-Kelly, Alfredo
Santana, Maria Garcia-Barcina, Ana Pefia-Cabia, Pablo Minguez, Carlo Rivolta, José Maria Millan, Carmen
Ayuso
ESHG Conference 2025. Milan, 24 al 27 de mayo de 2025.Péster hibridoP04.012.C

651. “A data-driven study to describe the functional landscape of pathogenic genomic variants in a
cohort of 11,000 patients with rare diseases”
Graciela Uria-Regojo, Yolanda Benitez, Lidia Fernandez-Caballero, Cristina Rodilla, Lucia LopezlLopez,
Almudena Avila-Fernandez, Maria José Trujillo-Tiebas, Berta Almoguera, Ana Osorio, Marta Corton,
Carmen Ayuso, Pablo Minguez.ESHG Conference 2025. Milan, 24 al 27 de mayo de 2025. Poster hibrido.

652. “Non-canonical splicing variants as genetic cause of Nance-Horan syndrome”
Carolina Ruiz-Sanchez*, Alejandra Damian, Alba Martin, Carmen Ayuso, Maria José Trujillo Tiebas, Berta
Almoguera Castillo, Marta Corton.ESHG Conference 2025.24 al 27 de mayo de 2025. Péster
hibridoP04.038.C

653. “De novo and inherited dominant variants S U4 and S nRNAs cause retinitis pigmentosa”
Mathieu Quinodoz, Kim Rodenburg, Zuzana Cvakova, Karolina Kaminska, Suzanne de Bruijn, Ana Belén
Iglesias-Romero, Erica G M Boonen, Mukhtar Ullah, Nick Zomer, Marc Folcher, Jacques Bijon, Lara K.
Holtes, Stephen H. Tsang, Zelia Corradi, K Bailey Freund, Stefanida Shliaga, Daan Panneman, Rebekkah
Hitti-Malin, RNU4/6 studygroup, Chaim Landau, Allan I. Jacob, Siying Lin, Frans Cremers, Winston Lee,
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Jamie M. Ellingford, David Stanek, Rivolta Carlo, Susanne Roosing. ESHG Conference 2025. Milan, 24 al
27 de mayo de 2025. C16.01

654. “Novel genetic cause of specific macular dystrophy due biallelic variants in three genes encoding
subunits of the AP-5 complex”

Karolina Kaminska, Francesca Cancellieri, Mathieu Quinodoz, PhD, Abigail R. Moye, Miriam Bauwens,
Siying Lin, Lucas Janeschitz-Kriegl, Tamar Hayman, Pilar Barberan Martinez, Regina Schlaeger, Filip Van
den Broeck, Patricia Galliker, Aimudena Avila Fernandez, Lidia Fernandez-Caballero, Irene Perea-Romero,
Gema Garcia Garcia, David Salom, Sascha Vermeer, Frédérique Terbeek, Pascale Mazzola, Theresia
Zuleger, Karin Poths, Tobias B. Haack, Alexandre P. Moulin, Fay Sedgwick, James Eden, Sten Andreasson,
Hendrik P. N. Scholl, Carmen Ayuso, Jose M. Millan, Dror Sharon, Miltiadis K. Tsilimbaris, Hoai V. Tran,
Tamar Ben-Yosef, Elfride De Baere, Andrew R. Webster, Gavin Arno, Panagiotis I. Sergouniotis, Susanne
Kohl, Cristina Santos, Carlo Rivolta. ESHG Conference 2025.Milan, 24 al 27 de mayo de 2025.C37.01

655. “Employing acost-effective smMIPs panel ‘IRD+’ to identify causative variants in known and
candidate inherited retinal disease genes”
Zelia Corradi, Rebekkah J. Hitti-Malin, Daan Panneman, Lara K. Holtes, Erica Boonen, Bernhard H.F.
Weber, Alaa AlTalbishi, Carmen Ayuso, G. Jane Farrar, Susanne Roosing, Frans P.M. Cremers.ESHG
Conference 2025. Milan, 24 al 27 de mayo de 2025.

656. “Non-canonical splicing variants as genetic cause of Nance-Horan syndrome”.
Carolina Ruiz, Alejandra Damian, Alba Martin, Cristina Rodilla, Yolanda Benitez, Maria José Trujillo-Tiebas,

Carmen Ayuso, Berta Almoguera, Marta Cortén.GoOD meeting 2025. Gante, 8-9 de septiembre de 2025

657. “Dissecting the functional landscape of rare diseases”
Graciela Uria-Regojo, Yolanda Benitez, Lidia Fernandez-Caballero, Cristina Rodilla, Lucia Lopez-Lopez,
Almudena Avila-Fernandez, Maria José Truijillo-Tiebas, Berta Almoguera, Ana Osorio, Marta Corton,
Carmen Ayuso, Pablo Minguez. Dissectingthefunctionallandscape of rare diseases. Oral talk. XV Jornadas
de XV Jornadas de Bioinformatica, Madrid, 22-24 de octubre de 2025.

658. “Design and application of a bioinformatic pipeline for methylation analysis in patients with KBG
syndrome”
Lucia Lopez-Lopez, Fiona Blanco-Kelly, Ana Isabel Sanchez Babero, Fermina Lopez-Grondona, Saoud
Tahsin Swafiri, Isabel Lorda-Sanchez, Carmen Ayuso, Pablo Minguez, Berta Almoguera.
Jornadas de Bioinformatica, Madrid, 22-24 de octubre de 2025.

659. Cuando el estudio directo en el procedimiento de PGT-M cambia el manejo clinico: A propdésito de
dos casos.
Bustamante Aragongs, A, Trujillo Tiebas, MJ, Avila Fernandez, A, Gallego Merlo, J, Lorda Sanchez, |, Ayuso
Garcia, C. Cuando el estudio directo en el procedimiento de PGT-M cambia el manejo clinico: A proposito
de dos casos.
| Jornada de Gendmica perinatal y reproductiva, Barcelona, 14 de diciembre de 2025.
Poster 08

« CONTRIBUCIONES A CONGRESOS, PONENCIAS Y CONFERENCIAS CIENTIFICAS.

1. Enfermedades Metabdlicas detectables prenatalmente.
Ayuso C

Mesa Redonda sobre Diagnosticoprénatal.

SOCIEDAD DE PEDIATRIA DE MADRID Y REGION CENTRO.
Madrid, Febrero 1980.

2. Diagnéstico Prenatal de las Enfermedades Biogquimicas

Ayuso C

Mesa Redonda sobre Diagnoéstico Pré-natal.

DEPARTAMENTO DE OBSTETRICIA DEL HOSPITAL PROVINCIAL.
Madrid, Enero 1981.
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3. Citogenética de las Leucemias Agudas.

J. Benitez y Ayuso C.

IV REUNION ANUAL DE LA SECCION HEMATOLOGICA PEDIATRICA DE LA A.E.P.
Santiago de Compostela, Junio 1981.

4. Aspectos Genéticos: Resultados Citogenéticos.

C. Ramos y Ayuso C.

IV SIMPOSIUM INTERNACIONAL DE MEDICINA PERINATAL.
Il REUNION SOBRE MALFORMACIONES CONGENITAS.
Madrid, Junio 1984.

5.  Diagnéstico prenatal de los Defectos Cromos6micos.
A. Sanchez Cascos, C. Ramos, Ayuso C.y J. Diaz Recasens.
IV REUNION NACIONAL DE MEDICINA PERINATAL.
Barcelona, Noviembre 1984.

6. Consejo Genético.

Ayuso C.

MESA REDONDA SOBRE DIAGNOSTICO PRENATAL DE LAS MALFORMACIONES CONGENITAS.
XVI Congreso Espafiol de Pediatria.

Madrid, Mayo, 1985.

7. Citogenética de los sindromes mielodisplasicos.

J. Benitez y Ayuso C.

MESA REDONDA SOBRE SINDROMES MIELODISPLASICOS.
Hospital Central de la Cruz Roja. Servicio de Hematologia.
Madrid, Noviembre 1985.

8.  Biopsia Corial bajo control ultrasonico.

J. Diaz Recasens, C. Ramos, Ayuso C, F. Castario, y J. Santolaya.

REUNION HISPANO-PORTUGUESA DE LAS SECCIONES DE ECOGRAFIA DE LA ASOCIACION
GINECOLOGICA ESPANOLA Y DE LA SECCION PORTUGUESA DE OBSTETRICIA Y GINECOLOGIA.
Valencia, 1985.

9. Aspectos Genéticos.

Ayuso C.

MESA REDONDA SOBRE TRANSEXUALISMO.
Sociedad de Psiquiatria de Madrid.

Madrid, Abril 1986.

10. Consejo Genético en el diagnéstico prenatal.
Ayuso C.

MESA REDONDA SOBRE DIAGNOSTICO PRENATAL.
Residencia S.S. Ntra. Sra. Covadonga.

Oviedo, Junio 1986.

11.  Gonadoblastoma y Disgerminoma en un caso de Disgenesia Gonadal Pura XY.
F. Rivas y Ayuso C.

SEMINARIO DE ONCOLOGIA GINECOLOGICA.

Sociedad Espariola de Anatomia Patologica.

Centro Especial de la S.S. Ramén y Cajal.

Madrid, Octubre 1986.

12. Disgenesias Gonadales.

AYUSO C.

| REUNION INTERNACIONAL SOBRE MENOPAUSIA y Il REUNION DE MALFORMACIONES CONGENITAS.
Fundacion Jiménez Diaz y Universidad Autbnoma de Madrid.
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Madrid, Abril 1987.

13.  Valor de la a-Feto-Proteina en el diagnéstico Prenatal de los defectos de Cierre del Tubo Neural.

C. Picardo, J. Diaz Recasens, P. Palomino, Ayuso C, y C. Ramos.

IV CONGRESO NACIONAL DE ESPINA BIiFIDA Y REUNION ANUAL DEL GRUPO ESPANOL DE

URODINAMICA.
Valencia, Marzo 1988.

14. Papel del citogenetista en el Consejo Genético.
A. Sanchez Cascos, Ayuso C.y C. Ramos.

XVII CONGRESO ESPANOL DE PEDIATRIA.
Zaragoza, Septiembre 1988.

15. Biopsia Corial versus estudio liquido amniético.

C. Ramos, Ayuso C.y J. Diaz Recasens.

WORKSHOP INTERNACIONAL SOBRE NUEVAS TECNICAS EN DIAGNOSTICO PRENATAL
Barcelona, Julio 1988.

16. Seleccion de la Poblacion de alto riesgo genético para amniocentesis.

A. Sanchez Cascos, Ayuso C.y C. Ramos.

| CONGRESO NACIONAL DE LA ASOCIACION ESPANOLA DE DIAGNOSTICO PRENATAL.
Barcelona, Julio 1988.

17. Consejo Genético en las Enfermedades Heredodegenerativas.
Ayuso C.

Actualizacion Médica O.N.C.E.

Madrid, 1 Junio 1989.

18. Introduccion al Diagnéstico Prenatal de las Enfermedades Genéticas Monogénicas.
Ayuso C.

XVI CONGRESO NACIONAL DE GENETICA HUMANA y Il CONGRESO NACIONAL DE DIAGNOSTICO

PRENATAL
Tenerife, 9 Junio 1989.

19. Consejo Genético ante una Gestacion de alto riesgo.
Ayuso C.

ENCUENTROS RAMON Y CAJAL

Madrid, 16 Junio 1989.

20. Consejo Genético.

Ayuso C.

Serie Reproduccién Humana en el Mundo Actual. VIDA y SALUD
Medios audiovisuales de la UNED

Madrid, 17 Octubre 1989.

21. Retinosis Pigmentaria.

Ayuso C.

Charla-Coloquio. Asociacion de Afectados de R.P. de la Comunidad de Madrid.
Delegacion Territorial de la ONCE.

Madrid, 12 de Marzo 1991.

22. Aspectos Genéticos de la Retinosis Pigmentaria.
Ayuso C

Seminario de Oftalmologia. Hospital Clinico San Carlos.
Madrid, Abril 1991.

23. Retinosis Pigmentaria.
Ayuso C.
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PONENCIA al XVII CONGRESO NACIONAL DE GENETICA HUMANA
Palma de Mallorca, 1-4 Mayo 1991.

24. Aspectos Genéticos y Moleculares de la Retinosis Pigmentaria
Ayuso C

SEMINARIO SOBRE RETINOSIS PIGMENTARIA.

Colegio Oficial de Médicos. Palma de Mallorca, 21 Junio 1991.

25. Estudio Multicéntrico Espariol sobre Retinosis Pigmentaria: Aspectos Genéticos y Epidemiolégicos.
Ayuso C.

ASOCIACION DE AFECTADOS DE RETINOSIS PIGMENTARIA DE GALICIA.

Vigo, 12 de Diciembre de 1991.

26. Estudio Multicéntrico espafiol sobre Retinosis Pigmentaria: Aspectos Genéticos y Epidemiolégicos.
Ayuso C.

ASOCIACION DE AFECTADOS DE RETINOSIS PIGMENTARIA DE GALICIA.

La Coruna, 13 de Diciembre de 1991.

27. Biopsia Corial y Amniocentesis: Resultados Citogenéticos.

C. Ramos, Ayuso C, J. Benitez, J. Diaz Recasens.

PONENCIA al IV CONGRESO NACIONAL DE LA ASOCIACION ESPANOLA DE DIAGNOSTICO PRENATAL Y
| JORNADAS IBERICAS DE DIAGNOSTICO PRENATAL.

Granada, 1991.

28. Retinosis in Spain.

Ayuso C.

WORKSHOP ON JEWISH HEREDITARY DISEASES
Toledo, 12-13 Mayo 1992.

29. Consejo Genético Preconcepcional: Enfermedades Mendelianas

Ayuso C

PONENCIA al V CONGRESO NACIONAL DE LA ASOCIACION ESPANOLA DE DIAGNOSTICO PRENATAL.
Marbella, 9-13 Junio 1992.

30. Aspectos genéticos de la Retinosis Pigmentaria.

Ayuso C.

ASOCIACION ARAGONESA DE RETINOSIS PIGMENTARIA.
Zaragoza, 30 de Octubre de 1992

31. Implicaciones Pediatricas de la nueva genética. Consejo Genético.
Ayuso C.

SOCIEDAD DE PEDIATRIA DE MADRID Y CASTILLA-LA MANCHA.
Madrid, 19 Enero 1993.

32. Consejo Genético

Ayuso C.

Primera jornada sobre prevencion de los Defectos Congénitos.
Ayuntamiento Madrid, Mayo 1993.

33. Lainfluencia de la genética en la vision.

Ayuso C.

ONCE. DELEGACION TERRITORIAL DE CASTILLA Y LEON.
Valladolid, 9 Febrero 1993.

34. Aspectos genéticos de la Retinosis pigmentaria.

Ayuso C.

CONFERENCIA al | CONGRESO DE LA SOCIEDAD ESPANOLA DE RETINA Y VITREO.
Madrid, 5-6 Marzo 1993.
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35.  Aspectos genéticos de la Retinosis Pigmentaria
Ayuso C.

CONFERENCIA

SEMINARIO DE INVESTIGACION.

Instituto de OftalmoBiologia Aplicada.

Facultad de Medicina. Universidad de Valladolid.
Valladolid, 9 Junio 1993.

36. Situacion actual de la investigacion de la Retinosis Pigmentaria en Espana.

Ayuso C

CONFERENCIA

12 JORNADA MULTIDISCIPLINARIA SOBRE RETINOSIS PIGMENTARIA EN LA COMUNIDAD DE VALENCIA.
Valencia. 27 Noviembre 1993.

37. Situacion actual de la investigacion de la Retinosis Pigmentaria en Espafia
Ayuso CCONFERENCIA

ASOCIACION MADRILENA DE AFECTADOS POR RETINOSIS PIGMENTARIA.
Madrid. 28 Abril 1994.

38. Avances y situacion actual de la investigacion sobre Retinosis Pigmentaria en Espana
Ayuso C.

Departamento de Oftalmologia Hospital de LAS PALMAS

Las Palmas de Gran Canaria, 26 Noviembre 1994

39. Aspectos Genéticos e Investigacion.

Ayuso C.

12 JORNADA CANTABRA SOBRE LA RETINOSIS PIGMENTARIA
Santander, 16 Junio 1995.

40. Aspects Cliniques epidemiologiques de la rétinite pigmentaire en Espagne.
Ayuso C.

XX JOURNEES DU CLUB DE CONSEIL GENETIQUE DE LANGUE FRANCAISE
Barcelona 28-30 Septiembre 1995.

41. Consejo Genético.

Ayuso C.

Departamento de Genética, Facultad de Biologia. Universidad Complutense de Madrid.
Madrid, Curso 1995-1996 (12 Enero 1996)

42.  Aspectos Genéticos de las Enfermedades Oftalmoldgicas.
Ayuso C.

Delegacion Territorial de la ONCE.

Zaragoza, 16 Febrero 1996

43.  Novedades sobre la investigacion genética de R.P.
Ayuso CASOCIACION DE AFECTADOS DE RETINOSIS PIGMENTARIA DE MADRID.
Madrid, 14 Junio 1996.

44. La Genética Clinica

Ayuso C.

GENETICA, BIOMEDICINA Y SOCIEDAD.

Departamento de Sociologia Il. Facultad de CC. Politicas y Sociologia.
Universidad Nacional de Educacion a Distancia.

Avila, 9 Julio 1996

45. La Retinosis Pigmentaria: aspectos clinicos y moleculares.
Ayuso C.
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SEMINARIO: APLICACIONES CLINICAS DE LA BIOLOGIA MOLECULAR
X Universitat Tecnica D'estiu De Catalunya
Sitges, 16y 17 Septiembre 1996.

46. Investigacion genética de la retinosis pigmentaria en Espafia

Ayuso C.

| JORNADA MULTIDISCIPLINARIA SOBRE RETINOSIS PIGMENTARIA DE LA COMUNIDAD DE MADRID.
Madrid, 26 de Octubre de 1996.

47. Retinosis Pigmentaria

Ayuso C

| CONGRESO NACIONAL DE LA SOCIEDAD ESPANOLA DE GENETICA
Workshop: Bases moleculares de las patologias humanas.

Valencia, Septiembre 1997.

48. Resultados de la Investigacion sobre Retinosis Pigmentaria del grupo Espafiol Multicéntrico vy
Multidisciplinario.

Ayuso C.

Ponencia en FAARPEE

Madrid, 22 de Noviembre 1997

49. Aborto recurrente: factores genéticos.

C. Ramos y Ayuso C.

| JORNADA SOBRE TEMAS ACTUALES EN MEDICINA MATERNO-FETAL
Leganés, 5-6 Febrero 1998

50. Evolucién de la Retinosis Pigmentaria en Espafia.

Ayuso C.

Asociacion Castellano-Leonesa de afectados por retinosis pigmentaria.
Valladolid, 28 Marzo de 1998

51. Aspectos genéticos sobre la Retinosis Pigmentaria en Esparia.

Ayuso C.

Il JORNADAS SOBRE RETINOSIS PIGMENTARIAS

Asociacion de Afectados de Retinosis Pigmentaria de la Comunidad Autdbnoma de Madrid.
Madrid, 13 Junio 1998.

52. Historia y funcionamiento del Grupo Multicéntrico espariol de Estudio de Retinosis Pigmentaria.
Ayuso C

Celebracion X Aniversario (1988-1998)

Asociaciod’ Afectatsper Retinosis Pigmentaria a Catalunya.

Barcelona, 3 Octubre 1998.

53. Avances y perspectivas de Futuro en el trasplante de fotorreceptores.
Ayuso C.

Celebracion X Aniversario (1988-1998)

Asociaciod’Afectatsper Retinosis Pigmentaria a Catalunya.

Barcelona, 3 Octubre 1998.

54. Retardo Mental e X fréxil: Diagnéstico e Prevencion
Ayuso C

Fundacion Paideia.

La Coruna, 23 de Octubre 1998

55. Herencia y menopausia.

Ayuso C

Il CONGRESO NACIONAL DE MENOPAUSIA PARA PROFESIONALES DE ENFERMERIA
Fundacioén Jiménez Diaz, Madrid, 12-13 Noviembre 1998
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56. Investigacioén sobre la Retinosis Pigmentaria
Ayuso C

BEGISARE.

San Sebastian, 28 Noviembre 1998.

57.  Usher syndromes in Spain: Clinical and molecular results of Spanish Multicentric Research Group
Ayuso C

INTERNATIONAL MULTIDISCIPLINARY MEETING ON USHER SYNDROME.

Goteborg, Sweden, 5-6 February 1999.

58. Fases del diagnostico prenatal: Asesoramiento Genético.

59. Genética y Factor Femenino.

60. Aplicaciones actuales de biotecnologia al consejo genético.
Ayuso C

SEMINARIOS DEL CENTRO DE INVESTIGACIONES BIOLOGICAS
Centro de Investigaciones Bioldgicas (C.1.B.)

Madrid, 24 Febrero 1999.

61. Mesa redonda: Clonacién y seleccién de sexo: ¢Un derecho genético?
Ayuso C1

2 JORNADAS DE DERECHO Y GENETICA.

Facultad de Derecho, Universidad Complutense de Madrid.

Madrid, 25 Febrero 1999.

62. Retinosis Pigmentaria en Espana.

Ayuso C

MESA REDONDA: Genética molecular en las enfermedades oculares.
Facultad de Medicina, Universidad de Castilla-La Mancha.

Albacete, 16 Abril 1999.

63. La bioética en Genética.

Ayuso C.

Escuela de Enfermeria. Fundacion Jiménez Diaz.
Madrid, 26 Abril 1999.

64. Acceso a la informacion necesaria para prestar Consejo Genético.

Ayuso C

MESA REDONDA: Aspectos éticos y legales del uso de la informacion genética en salud.
BIOINFORSALUD 2000 PRIMER SIMPOSIO NACIONAL SOBRE BIOINFORMATICA, INFORMACION
GENETICA Y SALUD

Madrid, 27-28 Enero 2000

65. Conceptos Generales: Consejo Genético y Diagnéstico Prenatal.

Ayuso C.y G. Antifiolo.

VI REUNION NACIONAL DE LA SECCION DE GENETICA CLINICA Y DISMORFOLOGIA DE LA A. E.
PEDIATRIA

| JORNADA INTERNACIONAL DE DISMORFOLOGIA

Sevilla, 17-19 Febrero 2000.

66. Neurofibromatosis tipos 1y 2

S. Huson, R. Tweedy, Ayuso C, Y. Pascual-Castroviejo, JM. de Campos, MC. Valero, MJ. Belloy C.
Hernandez.

Il REUNION GENERAL ANUAL DE LA ASOCIACION ESPANOLA DE NEUROFIBROMATOSIS
Madrid, 26 Febrero 2000.

67. Consejo genético en enfermedades oculares
Ayuso C.
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Instituto Oftalmoldgico de Alicante.
Alicante, 12 Mayo 2000

68. Investigacién sobre RP en Espania.

Ayuso C.

Il JORNADA SOBRE DISTROFIAS HEREDITARIAS DE RETINA
Madrid, 23-24 Junio 2000

69. Aspectos genéticos de la Investigacion sobre RP en Espafia
Ayuso C.

Il JORNADA SOBRE DISTROFIAS HEREDITARIAS DE RETINA
Madrid, 23-24 Junio 2000

70. Investigacién genética sobre la retinosis pigmentaria en Esparia
Ayuso C.

Seminario sobre Degeneraciones Retinianas: de los genes a la terapéutica
Soria, 4-8 Julio 2000.

71. Terapia génica: posibilidades futuras en enfermedades retinianas.

Ayuso C.

Simposium Sobre Prevencion de la Ceguera.

4° Congreso de la Sociedad Espafiola de Baja Vision y Prevencion de la Ceguera 'y 76° CONGRESO
NACIONAL DE OFTALMOLOGIA. Madrid, 14 Octubre 2000

72.  Sd. Usher en Espafia. Resultados del Estudio multicéntrico.

Ayuso C.

1 CONGRESO NACIONAL DE FORMACION E INTEGRACION CIENTIFICO SOCIAL DE SD. USHER.
RETINOSIS PIGMENTARIA.

Valencia, 20 Octubre 2000.

73. Clinica oral de algunas enfermedades genéticas. La exploracién de la cavidad oral en la busqueda de
claves de patologia genética.

Ayuso C, C Ramos, |. Lorda y A. Ibafiez.

Il JORNADAS PARA PEDIATRAS: PROBLEMAS BUCODENTALES EN PEDIATRIA.

25 Noviembre 2000.

74. Distrofias de Retina en Espafia: Genética y Epidemiologia.
Ayuso C.

SEMINARIO DE LA CATEDRA DE FISIOLOGIA

Facultad de Medicina, Universidad Complutense de Madrid.
Madrid, 29 Marzo 2001

75. Distrofias hereditarias de retina ligadas al Sexo.

Ayuso C.

SEMINARIO SOBRE INVESTIGACION SOBRE RETINOSIS PIGMENTARIA EN LA COMUNIDAD DE MADRID
Alcala de Henares, 23 de Abril.

76. Curso de diagnéstico de laboratorio de sindromes y enfermedades genéticas.
Ayuso C

AEBM.

Madrid, 26-27 Abril 2001.

77. Consejo Genético en Oftalmologia.
Ayuso C

CONFERENCIA. ONCE

Huelva, 14 Junio 2001.

173



78. Consejo Genético.

AYUSO C.

SEMINARIO HOSPITAL NINO JESUS
Madrid, 22 Octubre 2001

79.  Actualizacion sobre Retinosis Pigmentaria.
Ayuso C

Asociacion de Retinosis Pigmentaria Madrid.
Madrid 26 y 27 Abril 2002.

80. Asesoramiento Genético.
Ayuso C

ONCE, Delegacion de Aimeria.
Almeria 17 de Junio 2002.

81. Introduccion a la Mesa Redonda sobre Origen Genético

Ayuso C

SIMPOSIUM INTERNACIONAL SOBRE ANIRIDIA Y ALTERACIONES ASOCIADAS
Madrid, 25 y 26 Octubre 2002.

82. Mesa Redonda Nuevos avances en el diagnéstico prenatal.
Ayuso C.Moderadora.

XI CONGRESO NACIONAL DE LA ASOCIACION ESPANOLA DE DIAGNOSTICO PRENATAL.

Madrid, 7-8 Noviembre 2002.

83. Distrofias de Retina: Presente y Futuro.
Ayuso C

Fundacion Valenciana de Estudios Avanzados.
Valencia, 6 Marzo 2003.

84. La genética ¢qué posibilidades nos ofrece?
Ayuso C

XX Congreso Nacional de ASEM.

Barcelona, 27-28 Junio 2003.

85. La genética de la Retinosis Pigmentaria.
Ayuso C
Congreso de la SEG (Sociedad Espariola de Genética)El Escorial, 8-11 Septiembre 2003.

86. Avances en la investigacion de las Distrofias de Retina.
Ayuso C

Retina Madrid.

Madrid, 11 de Septiembre 2003.

87. Novedades acerca de las Distrofias de Retina en Espafia.
Ayuso C

Asociacion andaluza de RP.

Sevilla, 4 de Octubre de 2003.

88. Novedades acerca de las Distrofias de Retina en Espafia.
Ayuso C

Asociacion de RP de Alava.

Vitoria, 7 de Noviembre de 2003.

89. Conceptos Basicos de Farmacogenética. Consideraciones practicas reales desde la 6ptica de los

pacientes.
Ayuso C.
Farmacogenética para CEICS.

174



Fundacién de Ciencias de la Salud
Madrid, 10 de Noviembre 2003.

90. Consejo Genético en Enfermedades Oculares.
Ayuso C.

ONCE.

Algeciras, 26 de Noviembre 2003.

91. Retinopatias Hereditarias.

Ayuso C.

Jornada sobre Fundamentos Biomédicos de la Patologia Ocular y la Prevencion de la Ceguera.
Fundacion UCM y ONCE.

Madrid, 10 de Diciembre 2003.

92. Consejo Genético prenatal de enfermedades genéticas

Ayuso C.

Curso del Doctorado sobre Genética y Diagnostico Prenatal Ultrasonico.
Facultad de Medicina. Universidad Autdbnoma Madrid

26- 27 Febrero 2004

93. Epidemiologia, fisiopatologia y caracterizacion clinica y molecular de las distrofias deretina. EsRetNet
Ayuso C., Montserrat Baiget, Guillermo Antifiolo, Miguel Carballo, Jose M? Millan, Diana Valverde

XII REUNION DE LA SOCIEDAD DE GENETICA CLINICA Y DISMORFOLOGIA DE LA ASOCIACION
ESPANOLA DE PEDIATRIA Barcelona, 5-6 Marzo 2004.

94. Epidemiologia, fisiopatologia y caracterizacion clinica y molecular de las distrofias deretina. EsRetNet
Ayuso C, Montserrat Baiget, Guillermo Antifiolo, Miguel Carballo, Jose M2 Millan, Diana Valverde

V JORNADA SOBRE ENFERMEDADES HEREDITARIAS DE LA RETINA.

Madrid, 12y 13 de marzo de 2004.

95. Red EsRetNet: Logros en 2003
Ayuso C
Hospital Cruces. Baracaldo, 13 Mayo 2004

96. EsRetNet Spanish Network of Reseach on Retinal Dystrophies

Ayuso C, Montserrat Baiget, Guillermo Antifiolo, Miguel Carballo, José M2 Millan, Diana Valverde,
Seventeenth IGB Meeting

The Biology and Development of the Eye in Health and Disease

9 - 12 October, 2004- Hotel La Palma, Capri, ltaly

97. Consejo Genético de Enfermedades Genéticas y Cromosdmicas
Ayuso C

Hospital de Tarrasa

27 Octubre 2004-10-20

98. Conceptos Basicos de Farmacogenética. Consideraciones practicas reales desde la optica de los
pacientes.

Ayuso C

Farmacogenética para CEICS

Fundacion de Ciencias de la Salud

Barcelona, 11 de Noviembre 2004

99. Conceptos Basicos de Farmacogenética. Consideraciones préacticas reales desde la dptica de los
pacientes.

Ayuso C

Farmacogenética para CEICS

Fundacion de Ciencias de la Salud

Valencia, 18 de Noviembre 2004
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100. La genética de la enfermedad de Steinert
Ayuso C y M2 José Truijillo
| JORNADA SOBRE LA ENFERMEDAD DE STEINERT. Madrid, 16 Junio de2005.

101. La investigacion en la Fundacion Jiménez Diaz
Ayuso C.
Acto Cientifico Fin de Curso 2004-2005. EUE Fundacion Jiménez Diaz Madrid, 27 Juniode 2005.

102. Nuevos avances en las Distrofias Hereditarias de Retina

Ayuso C.

X CONVIVENCIA REGIONAL DE AFECTADOS POR RETINOSIS PIGMENTARIA DE
CASTILLA- LA MANCHA

Tomelloso Ciudad Real, 22 Octubre 2005

103. El proyecto genoma humano: posibilidades reales de aplicacion a la Medicina del siglo XXl
Ayuso C.

Catedra de Genética y Vida humana Sesion Xl

Genoma humano y medicina del s. XXI UDEM (Monterrey 21-23 de noviembre de 2005)

104. Diagndstico genético predictivo en enfermedades hereditarias de inicio adulto
Ayuso C.

Catedra de Genética y Vida humana Sesion Xl

Genoma humano y medicina del s. XXI UDEM (Monterrey 21-23 de noviembre de 2005)

105. Enfermedades congénitas: Diagnéstico y Consejo genético

Ayuso C.

Catedra de Genética y Vida humana Sesion Xl

Genoma humano y medicina del s. XXI UDEM (Monterrey 21-23 de noviembre de 2005)

106. Medicina personalizada y Farmacogenética

Ayuso C.

Catedra de Genética y Vida humana Sesion Xl

Genoma humano y medicina del s. XXI UDEM (Monterrey 21-23 de noviembre de 2005)

107. Bioética y genética.

Ayuso C.

Fundacion Jiménez Diaz.

MODULO IV. BIOETICA, BIOMEDICINA, BIOTECNOLOGIA Y ETICA DE LA EMPRESA SANITARIA.
DIPLOMA DE ESPECIALIZACION DERECHO SANITARIO Y BIOETICA. Il Edicién

(Escuela Nacional de Sanidad 13-16 Diciembre 2005)

108. Consejo Genético de Enfermedades Genéticas y Cromosdmicas
Ayuso C.

Hospital de Tarrasa

16 Diciembre 2005

109. Distrofias de Retina
Ayuso C.
SeminarioHospital Universitario La Paz planta baja del edificio de Laboratorios.12 de Enero 2006.

110. Epidemiologia, fisiopatologia y caracterizacion clinica y molecular de las distrofias hereditarias de retina
(EsRetNet).

Ayuso C

Redes de investigacion biomédica en Genética, un modelo para la transferencia de la investigacion a la
practica clinica: Eurogentest, redes espafiolas de investigacion cooperativa y centros de Investigacion en red.
Hospital La Paz 1y 2 de febrero 2006, Madrid
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111. Introduccion
Ayuso C

12 REUNION INTERNACIONAL SOBRE INVESTIGACION TRASLACIONAL Y MEDICINA INDIVIDUALIZADA.

SIMPOSIUM I: Investigacion traslacional en enfermedades hereditarias de la retina
FJD, Madrid 9 Febrero 2006

112. Diagnéstico Genético Preimplantatorio. Consejo Genético
Ayuso C

Catedra de Bioética y Biojuridica. UNESCO. Programa del Doctorado
Madrid, 17 Febrero 2006

113. Asesoramiento Genético

Ayuso C

Delegacion Territorial de Madrid ONCE
Madrid, 27 Febrero 2006

114. The genetics of macular distrophies
Ayuso C
6th EURETINA Congress, Lisboa 18-21 May 2006

115. INTRODUCCION

Ayuso C.

VI JORNADA SOBRE ENFERMEDADES DE LA RETINA
Fundacioén Jiménez Diaz. Madrid 2-3 Junio 2006

116. Avances genéticos. Lineas de investigacién. Prevencién, diagnéstico prenatal y preimplantaciénal

F. Palau,C. Ayuso y M? Jose Trujillo
| JORNADAS ENFERMEDAD CHARCOT-MARIE-TOOTH
Madrid 17 Junio 2006

117. Distrofias de Retina.

Ayuso C.

ASOCIACION de RP de VITORIA
Vitoria, 2 de Octubre 2006

118. The Brazilian take away Message
Ayuso C
14th Retina International World Conference.Brasil - Rio de Janeiro — October 20 to 22" 2006

119. Genetic Testing for Rare Diseases in an International Perspective
Co-chairman: Ayuso C

2nd International Conference on Rare Diseases and Orphan Drugs
Instituto de Salud Carlos Ill, Madrid October 25, 2006

120. Presentacion resumen de los trabajos realizados por los becarios de la FCR

Ayuso C.

Fundacion Conchita Rabago: PRESENTACION DE LA MEMORIA DE ACTIVIDADES 2005
Madrid 13 Noviembre 2006

121. La investigacion en la FJD.

Ayuso C.y V del Pozo

CONGRESO NACIONAL DE HOSPITALES Hospital, Ensino e Investigagao
Lisboa 17 Noviembre 2006

122. Genética de la retina y retina pediatrica: Retinosis pigmentaria
Ayuso C.
37 CONGRES SOCIETAT CATALANA D'OFTALMOLOGIA
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Barcelona, 23-25 Noviembre 2006

123. Plenario Cientfifico: Discusién

Ayuso C.

Convencion Nacional de Asociaciones de Retina Pacientes e investigadores, un tandem necesario
Madrid 25 Noviembre 2006

124. Investigacion del Grupo U704 en CIBER-ER.

Ayuso C.

Primera Reunién del CIBER de Enfermedades Raras (CIBERER)
Carmona (Sevilla), 1y 2 de Febrero de 2007

125. Diagnéstico Genético Preimplantatorio

Ayuso C.

Doctorado Bioética y Biojuridica. Catedra de la UNESCO
Programa Bloque Ciencia Basica 2007

Madrid, 16 de Febrero 2007

126. Multidisciplinary and multicentric approach to research on Retinal dystrophies: The Spanish
experience

Ayuso C

Tubingen University, 26th April 2007

127. Pasado, presente y futuro de un Servicio de Genética Médica hospitalario
Ayuso C, Carmen Ramos y cols.

Symposium Medicina Genémica. Fundacion Conchita Rabago de Jiménez Diaz.
Madrid. 25 Mayo 2007

128. Farmacogenética: La perspectiva del genetista y del paciente

Ayuso C.

Jornada sobre Los Ensayos Clinicos hoy: Dos cuestiones (casi) ineludibles: Dictamen Unico y
Farmacogenética.

Fundacion Jiménez Diaz, Madrid, 26 Junio 2007

129. Actual proceso de investigacion: Proyectos europeos Evi-Genoret y espafioles
Ayuso C.

Charla coloquio: Avances en la investigacion de las Distrofias de Retina
FUNDACION JIMENEZ y ASOCIACION Retina Madrid. Madrid, 3 julio 2007

130. Indicaciones de estudios genéticos

Maria José Trujillo, Ayuso C. Isabel Lorda,

VIl Encuentro Estatal y | Encuentro Madrilefio de Afectados Sindrome de Marfan
Madrid 12 y 13 de octubre de 2007

131. Indicaciones de los estudios genéticos

Ayuso C.

Conferencia de clausura

VII CONGRESO NACIONAL DE ERRORES CONGENITOS DEL METABOLISMO, AECOM
Sevilla, 17-19 Octubre, 2007

132. Diagnéstico Genético Preimplantatorio

Ayuso C.

Doctorado Bioética y Biojuridica. Catedra de la UNESCO
Programa Bloque Ciencia Basica

Madrid, 2 de Noviembre 2007

133. Desarrollo y traslacion de la Farmacogenética en Esparia
Ayuso C.
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FORO DE DEBATE
Santiago de Compostela, 15 de noviembre de 2007

134. Distrofias de Retina: Aproximaciones al Diagnéstico e Investigacion Genéticas
Ayuso C.

Federacion de Asociaciones de Retinosis Pigmentaria de Espafia (FARPE): Coloquio
Madrid, 24 de Noviembre 2007

135. Estudios genéticos hoy: desde la investigacion a la practica clinica.

Ayuso C.

Jornadas: Aspectos éticos de la Investigacion Biomédica: Controversias actuales.
Madrid, 29-30 de Noviembre 2007

136. ¢ Sustitucion de Medicamentos Biotecnoldgicos?
Ayuso C.

XIl Encuentro de Salud 2000/Fundamed

Madrid, 11 Diciembre 2007

137. Andlisis genéticos

Ayuso C.

Hospital Universitario Puerta de Hierro

JORNADA LEY DE INVESTIGACION BIOMEDICA, REPERCUSION EN LA ACTIVIDAD DE INVESTIGACION
DE LOS HOSPITALES

Madrid, 24 de Enero 2008

138. Estudios genéticos en la préctica clinica: aspectos éticos

Ayuso C.

Mesa Redonda: Andlisis de la Relacion Sanitario-Paciente en las Instituciones Sanitarias del Siglo XXI.
Il JORNADA de BIOETICA y SANIDAD en CASTILLA-LA MANCHA

Albacete, 14 de Febrero 2008

139. Papel de la genética clinica en el ambito asistencial

Ayuso C.

La bioética como factor de humanizacion de la asistencia sanitaria
GENETICA, GENOMICA Y MEDICINA INDIVIDUALIZADA
Aranjuez, 5 Abril 2008. Instituto Roche

140. Utilizacién de muestras clinicas para investigacion genética

Ayuso C.

Hospital Ramoén y Cajal

Il JORNADA DE INVESTIGACION CLINICA: MUESTRAS BIOLOGICAS Y BIOBANCOS
Madrid, 10 Abril 2008

141. Presentacién de Conclusiones y Necesidades del Area de Defectos Congénitos Y Desarrollo en
CIBER-ER.

Ayuso C.

Il Reunién Cientifica CIBER de Enfermedades Raras (CIBERER)

Granada, 17 y 18 de abril de 2008

142. INTRODUCCION

Ayuso C.

VIl CONGRESO INTERNACIONAL SOBRE ENFERMEDADES DISTROFICAS DE LA RETINA
Fundacién Jiménez Diaz. Madrid 23-25 Abril 2008

143. Nuevos Diagnésticos Genéticos: Preimplantatorio, Prenatal y Otros
Ayuso C.

Conferencia. Universidad de Vigo

Vigo, 30 Abril 2008
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144. Introduccién Area de Defectos Congénitos Y desarrollo en CIBER-ER.

Ayuso C.

1 Reunion Cientifica CIBER de Enfermedades Raras (CIBERER): Area de de Defectos Congénitos
Madrid, Fundacion Jiménez Diaz, 9 Mayo 2008

145. Introduccion. XL Leccién Conmemorativa Fundacion Conchita Rabago de Jiménez Diaz.
Ayuso C
Simposium sobre Virologia. Madrid, 20 mayo 2008

146. Genetic counselling and genetic medicine in clinical practice in Spain.
Ayuso C.

Difficult counselling cases (joint with EMPAG)

EMPAG/ESHG educational session

ESHG Conference. Barcelona Spain 31 May-3 June 2008

147. Avances Genéticos. Lineas de Investigacion. Prevencién, Diagnéstico Prenatal y Preimplantacional
Dra. M.J. Truijillo-Tiebas y. Ayuso C

SIGNOS DE ALARMA EN ENFERMEDADES NEUROMUSCULARES

Agencia Lain Entralgo, Madrid 4 Junio de 2008

148. Genética

Ayuso C.

1988 — 2008. VINT ANYS A CATALUNYA
Commemoracioé del vintéaniversari de 'associacio
28 de junio de 2008

149. Otros programas CIBERER: Area de Defectos Congénitos

Ayuso C.

REUNION DE GRUPOS. AREA DE GENETICA CLINICA Y EPIDEMIOLOGIA GENETICA CIBERER
Sevilla, 5 de Septiembre de 2008

150. Distrofias Hereditarias de Retina
Ayuso C.

84 CONGRESO ANUAL DE LA SEO
Sevilla, 25 de Septiembre de 2008

151. Diagnésticos Genéticos: Tipo de Tests Genéticos y ética

Ayuso Celsabel Lorda

Enfermedad de Huntington, diagndstico, investigacion y consejo genético
[l Jornada sobre Enfermedades genéticas y Discapacidad

Madrid, 3 de Octubre de 2008

152. Investigacion genética y manejo de muestras.

Ayuso C.

Mesa Redonda Evaluacién de otros proyectos de investigacion |l
ENCUENTRO COMITES ETICOS DE INVESTIGACION CLINICA
Barcelona, 22 de Octubre de 2008

153. Dudas éticas en la practica del consejo genético.
Ayuso C.

XIV CONGRESO NACIONAL DE LA AEDP.

Madrid, 5-7 de Noviembre de 2008

154. Diagnéstico Genético Preimplantatorio

Ayuso C.

Doctorado Bioética y Biojuridica. Catedra de la UNESCO
Programa Bloque Ciencia Basica
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Coordinador: Dr. Nicolas Jouve de la Barreda
Madrid, 29 de Noviembre de 2008

155. Diagnéstico Genético Preimplantatorio

Ayuso C.

I JORNADAS INTERHOSPITALARIAS. DEPARTAMENTOS DE OBSTETRICIA Y GINECOLOGIA
Hospital Gregorio Marafién- Brigham and Women'’s Hospital Boston

Madrid, 10 de Diciembre de 2008

156. Introduccion

Ayuso C.

Dia de la Epidermdélisis Ampollosa-CIBERER
Hospital Nifio Jesus

Madrid, 14 de Enero de 2009

157. Distrofias Retinianas.

Ayuso C.

Mesa Redonda: Traslacion de la actividad de investigacion del CIBERER al paciente
DIA DE LAS ENFERMEDADES RARAS. ISCIII

Madrid, 26 Febrero 2009

158. Aportaciones del diagnéstico genético de las distrofias hereditarias de la retina en la actualidad
Ayuso C.

Mesa Redonda: Distrofias retinianas: ¢ Qué hay de nuevo?

XII CONGRESO DE LA SOCIEDAD ESPANOLA DE RETINA Y VITREO (SERV)

Madrid, 20 y 21 de Marzo de 2009

159. Capacidad predictiva, estigmatizacion y discriminacién
Ayuso C.

XVI JORNADAS SOBRE DERECHO Y GENOMA HUMANO
Universidad del Pais Vasco/ Sarriko-Bilbao 4 y 5 de mayo de 2009

160. Aplicaciones clinicas de la Genética: Diagndéstico y Consejo Genéticos

Ayuso C.

BASES GENETICAS DEL COMPORTAMIENTO. MASTER DE PSICOFARMACOLOGIA
Facultad de Psicologia- Universidad Autbnoma de Madrid.

Madrid, 13 de mayo de 2009

161. Presentacion e Introduccién

Ayuso C.

SYMPOSIUM: PROYECTO GENOMA HUMANO. Perspectivas en el siglo XXI
Fundacion Jiménez Diaz, Madrid, 19 de mayo de 2009

162. Evaluacion practica de los protocolos de FG. Moderadora y Discusion.
Ayuso C.

22 JORNADA SOBRE ENSAYOS CLINICOS: ESTUDIOS FARMACOGENETICOS
Fundacion Jiménez Diaz, Madrid, 15 de junio de 2009

163. Evaluacion de estudios farmacogenéticos por los CEICs.

Ayuso C.

Il JORNADA FARMACOGENETICA HACIA LA APLICACION CLINICA
Madrid, 17 de junio 2009

164. Diagndstico molecular de enfermedades génicas.
Ayuso C.

I CONGRESO ECUATORIANO DE GENETICA HUMANA
Quito, Ecuador, 23 - 25 de Julio de 2009

181



165. Medicina Gendmica Predictiva: Aspectos Eticos.
Ayuso C.

Il CONGRESO ECUATORIANO DE GENETICA HUMANA
Quito, Ecuador, 23 - 25 de Julio de 2009

166. Necesidad de un diagnéstico completo y confirmado. Presentacion

Ayuso C.

XI JORNADA FUNDALUCE 2009 LA CEGUERA PUEDE VENCERSE. ALTERNATIVAS TERAPEUTICAS
Madrid, 21-22 de octubre de 2009

167. Diagndstico Genético Preimplantatorio

Ayuso C.

Doctorado Bioética y Biojuridica. Catedra de la UNESCO
Programa Bloque Ciencia Basica

Coordinador: Dr. Nicolas Jouve de la Barreda

Madrid, 23 de octubre de 2009

168. Mesa redonda: Aspectos particulares de los ensayos clinicos en enfermedades raras Moderadora
Ayuso C.

JORNADA SOBRE ETICA DE LA INVESTIGACION EN ENFERMEDADES RARAS

Madrid, 28 de octubre de 2009

169. Sesion I: Diagndstico Genético Preimplantatorio Moderadora
Ayuso C.

Jornada de la AEDP

Murcia, 6 de noviembre de 2009

170. Estudios Farmacogenéticos: Tipos y experiencia en su aplicacion
Ayuso C.

Departamento de Farmacologia y Terapéutica

SEMINARIOS TEOFILO HERNANDO

Instituto Tedfilo Hernando d i+d del Medicamento — Facultad de Medicina UAM
Madrid, 19 de noviembre de 2009

171. La Investigacion Traslacional en los Hospitales. La medicina que viene.
Ayuso C.

SIMPOSIO EL HOSPITAL MODERNO EN EL SIGLO XXI (22 parte).
HOMENAJE AL PROFESOR JOSE MARIA SEGOVIA DE ARANA

Madrid, 27 de noviembre de 2009

172. Controversias éticas en torno a los andlisis genéticos. Casos practicos.

Ayuso C.

Il Jornadas de Aspectos Eticos de la Investigacion Biomédica: muestras, biobancos y pruebas genéticas.
ISCIIl. Madrid, 28 de noviembre de 2009

173. Etica y Genética.

Ayuso C

JORNADA CONMEMORATIVA XXV ANOS DEL CEIC EN EL HOSPITAL UNIVERSITARIO LA PAZ
La Paz Madrid, 3 de diciembre de 2009

174. Genética y Etica.

Ayuso C.

| JORNADA DE GENETICA Y CONSEJO GENETICO
Hospital 12 de octubre, Madrid, 19 de Abril de 2010

175. La experiencia con arrays de la Fundacion Jiménez Diaz.
Ayuso C.
Sesion I: La busqueda del componente genético de las enferemedades complejas.
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DNA DAY- Aplicaciones de los Arrays en el diagnoéstico genético. JORNADA DE ARRAYS.
Hospital Universitario la Paz, Madrid, 26 de Abril de 2010

176. Populationgenetics and epidemiology.

Ayuso C.

INTERNATIONAL SYMPOSIUM ON USHER SYNDROME AND RELATED DISEASES
Valencia, 27-29 de Mayo de 2010

177. Avances en la genémica en la practica clinica.
Ayuso C.

FUNDACION TRIPARTITA

Tarrasa, 10 de Junio de 2010

178. Cambio demogréfico e investigacion médica.

Ayuso C.

Mesa Redonda sobre Demografia, Medicina y Calidad de vida.
ASOCIACION DE BECARIOS PEDRO BARRIE DE LA MAZA.
A Toxa, Galicia, 3 Julio 2010.
http://blogs.lavozdegalicia.es/videoblog/page/12/

179. Medicina postgendmica hoy: ¢mito o realidad?

Ayuso C.

Mesas Redondas La Nueva Medicina Molecular y Personalizada
Jornada Avances y aplicaciones de las Nuevas Terapias

XXXIII Congreso de la SEBBM La Bioguimica en la Ciudad.
Rectorado de la Universidad de Cérdoba, 16 de Septiembre de 2010
http://www.mdicampus.com/doc.php?op=canalMdi&id=137

180. Implicaciones genéticas de la Aniridia

Ayuso C.

86° Congreso de la Sociedad Espariola de Oftalmologia

Seminario de actualizacion en Aniridia. Bloque 2: Todo lo que un oftalmélogo deberia conocer sobre Aniridia y
alteraciones asociadas

Madrid, 23 de Septiembre de 2010

181. Simposio Situacién Actual de las Distrofias Hereditarias de retina: Diagnéstico Genético, clinicos y
Terapéutico. Intruduccion y Moderacion.

Ayuso C.

86° Congreso de la Sociedad Espariola de Oftalmologia

Palacio Municipal de Congresos (Madrid-Barajas), Madrid, 25 de Septiembre de 2010

182. Consejo Genético en enfermedades neuromusculares
M? José Truijillo y Ayuso C.

CONGRESO NACIONAL DE ASEM

Madrid, 12-13 de Noviembre de 2010

183. Genética Molecular y medicina personalizada

Ayuso C.

CONFERENCIA GENETICA MOLECULAR Y MEDICINA PERSONALIZADA. SEMANA DE LA CIENCIA 2010.
Sociedad Espanola de Bioguimica y Biologia Molecular (SEBBM).

Instituto Cervantes, Madrid, 16 de Noviembre de 2010

184. ¢Consejo genético en EB?

M? José Truijillo y Ayuso C.

2° Dia Nacional de la Epidermolisis Bullosa.

Fundacién Jiménez Diaz, Madrid, 24 de Noviembre de 2010

185. Consulta de Consejo Genético en enfermedades degenerativas.
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Maodulo: Psicologia en Asesoramiento Genético II: Enfermedades degenerativas.
Ayuso C.
Madrid, 30 de noviembre de 2010

186. Nuevas técnicas en Genética y su aplicacion en la Neuropediatria. Perspectivas Futuras.

Maria José Trujillo-Tiebas y Ayuso C.
Grupo de Neuropediatria de Madrid y Zona Centro
Hospital Gregorio Marafion, Madrid, 27 de enero de 2011

187. Epidemiologia de las Distrofias de Retina en Espafa.
Ayuso C.
Seminario. Hospital Sant Pau, Barcelona, 28 de enero 2011

188. Epidemiological data on retinal dystrophies in Spain.
Seminario.

Ayuso C.

University of Lausanne, 14 de Febrero de 2011

189. Consejo Genético.

Dia del implante coclear en CLAVE, Atencion a la Deficiencia Auditiva.
Ayuso C.

Madrid, 25 de febrero de 2011

190. Aspectos éticos del diagnéstico e investigacion de enfermedades raras.
Ciclo de Conferencias de la Sociedad Internacional de Bioética (SIBI).

Ayuso C.

Hospital San Agustin, Avilés, Asturias, 9 de marzo de 2011

191. Actualizacién sobre Distrofias de Retina.

Seminarios de Investigacion del Instituto de Genética Médica y Molecular (INGEMM)
Ayuso C.

Hospital Universitario La Paz. Madrid, 10 de marzo de 2011

192. Investigacion en Enfermedades Raras.

Ayuso C.

De la Investigacion a los tratamientos en Enfermedades Raras.Fundacion FEDER.
Ateneo, Madrid, 15 de marzo de 2011

193. Nuevas aproximaciones moleculares en Distrofias de Retina: HomozigosityMapping y NGS.

DNA Day — CIBERER Workshop
Ayuso C.
Hospital Universitario La Paz, Madrid. 25 de abril de 2011

194. La experiencia de los Centros de Investigacion Biomédica en Red (CIBER).
Simposiuminvestigar en tiempos de crisis.

Mesa redonda: Crear, Gestionar o Participar en Redes de Investigacion Cooperativa
Ayuso C.

Madrid, 5 de mayo de 2011

195. Atrofia 6ptica. Clasificacion y Consejo Genético.
Ayuso C, Fiona Blanco y Cristina Villaverde

Asociacion de pacientes con Neuropatia Optica de Leber
Sevilla, 7 de mayo de 2011

196. Genética de la vision.

Ayuso C.

Bases moleculares y celulares de la audicion y de la vision
Master en Neurociencia de la Universidad Autbnoma de Madrid.
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UAM, Madrid, 6 de junio de 2011

197. Las profesiones de la Genética: presente y futuro.

Ayuso C.

Master en Asesoramiento Genético.

Simposium: El asesoramiento Genético en la Asistencia Sanitaria

Organizado por el Institutd’Educacié Continua (IDEC) - Universitat Pompeu Fabra
Barcelona, 20 de junio de 2011

198. Grupo 2 de Trabajo Clinica

Programa Conferencia de Consenso. Consenso para la implementacion de los Arrays [CGH y SNP-arrays]
en la Genética Clinica.

Ayuso C.

Madrid, 28 de junio de 2011

199. Mesa redonda: Excelencia cientifica en el Sistema Nacional de Salud.
Ayuso C.

Simposio Politicas para la Excelencia Cientifica en Espafia.

Organizado por la Universidad Internacional Menéndez Pelayo (UIMP)
Santander, 25, 26 y 27 de julio de 2011

200. Introduccién y presentacién

Ayuso C.

Simposio Ultimos avances en investigacion de retina
Organizado por Fundacién Retina Espana.

Fundacioén Jiménez Diaz, Madrid, 26 de septiembre de 2011

201. Nuevas aproximaciones moleculares a las distrofias de retina.

Ayuso C.

Simposio 7 Sistemas Visual y Auditivo: Bases Genéticas, Celulares y Procesamiento Central
XIV Congreso Nacional de la Sociedad Espafiola de NeuroCiencia (SENC)

Organizado por Sociedad Espafiola de NeuroCiencia.

Salamanca, 29 de septiembre de 2011

202. Pharmacogenetics (Pgx) and Pharmacogenomics (Pgn).

Ayuso C.

BM5 module Genomics, proteomics and genetic modification

En el Masters of Molecular Biomedicine, Biotechnology and Molecular and Cellular Biology
MasterCourse 2011-2012 de la Facultad de Medicina de la Universidad Auténoma de Madrid
Madrid, 26 de octubre de 2011

203. Las DRy sus caracteristicas en Espafia.

Ayuso C.

Organizado por la Catedra de Investigacion en Retinosis pigmentosa BidonsEgara-Universidad Miguel
Hernandez.

Terrasa, 28 de octubre de 2011

204. Mesa redonda: Conciencia ética e investigacion.

Ayuso C.

V Centenario del Nacimiento de Miguel Servet

Liertad de Conciencia, Ciencia y Europeismo.

Congreso Internacional organizado por la Consejeria de Salud del Gobierno de Aragon.
Zaragoza, 28 de octubre de 2011

205. Andlisis genéticos y comunicacién de los resultados.

Ayuso C.

| Congreso de Bioética Aspectos éticos en la investigacion y en la practica clinica
Organizado por el Instituto de Salud Carlos IIl.
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Madrid, 21 y 22 de noviembre de 2011

206. 2011 Report and 2012 Action Plan

En la Sesion lll: Research Programas Advances and PIBER (Intramural BiomédicalProjects in Rare
Diseases) results dentro de SensorineuralPathology Research Program

Ayuso C.

V Annual Meeting CIBER on Rare Diseases. Organizado por el CIBERER, ISCIII, la Fundacion Jiménez Diaz y el
Instituto de Investigacion Sanitaria Fundacion Jiménez Diaz.

Fundacion Jiménez Diaz, Madrid, 31 de enero a 1 de febrero de 2012

207. Inauguracién y Clausura

72 Reunion Internacional sobre Investigacion Traslacional y Medicina Personalizada

Ayuso C.

Organizado por la Fundacién Jiménez Diaz y el Instituto de Investigacion Sanitaria Fundacion Jiménez Diaz.
Fundacion Jiménez Diaz, Madrid, 2 de febrero de 2012

208. Estudios genéticos.

[l Reunion del grupo de Trastornos del Movimiento de Castilla y Ledn
Ayuso C.

Valladolid, 16 de febrero de 2012

209. Las DRy sus caracteristicas en Espafia.

Ayuso C.

Jornadas Cientificas Retos en el Diagnostico y Terapia de la Retinosis Pigmentaria

Instituto de Bioingenieria, Universidad Miguel Hernandez, 08 y 09 de marzo de 2012

Organizado por la Catedra de Investigacion en Retinosis pigmentosa BidonsEgara-Universidad Miguel
Hernandez.

Terrasa, 14 de marzo de 2012

210. Marco legal y ético: implicaciones para los profesionales y los pacientes.

Ayuso C.

Organizado por: IAGEC (Consenso para la implementacion de los Arrays [CGH y SNP-arrays] en la genética
clinica e Instituto Roche. Avalado por: Ministerio de Economia y Competitividad-ISCIIl, CIBERER y AEGH.
Madrid, 22 de marzo de 2012

http://www.institutoroche.es/\Ver_Ponencia/J167/P30/D0/Wir/Li.html

211. Mesa redonda: Presente y futuro de la Etica de la Investigacién Biosanitaria en Espafia. Evaluacion
independiente, formacién continuada y ejercicio de la excelencia en la practica de la investigacion.

Ayuso C.

Moderadora: M. Concepcion Maeztu presidenta CEIC Hospital General Universitario Reina Sofia.

Organizado por: Fundacion para la Formacién e Investigacion Sanitarias de la Region de Murcia y la Fundacion
de Ciencias de la Salud.

Hospital General Universitario Reina Sofia, Murcia, 27 de marzo de 2012

212. Mesa redonda: Dialogo entre paciente y genetista.

Moderadora: Ayuso C.

Organizado por: Servicio de Genética de la Fundacion Jiménez Diaz y la Asociacion Espariola de Genética
Humana

Fundacion Jiménez Diaz, Madrid, 20 de abril de 2012

213. SeqCap EZ on Roche GS Junior. Applications to heterogenous mendelian diseases: Retinal dystrophy
as an example.

Ayuso C.y Marta Corton.

Reunién de Usuarios de NimbleGen

Organizado por: Roche AppliedScience

Barcelona, 3 de mayo de 2012

214. Farmacogenética y enfermedades psiquiatricas.
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Ayuso C.

X Jornada del Comité Cientifico.

Organizado por: Sociedad Espariola de Bioquimica Clinica y Patologia Molecular y Fundacion J. L. Castario.
Tarragona, 8 de mayo de 2012

215. Tertulia Cientifica Las nuevas perspectivas del desarrollo clinico de Medicamentos.
Ayuso C.

Medicina Personalizada y Desarrollo farmacéutico: una perspectiva bioética.

Organizado por la Real Academia Nacional de Farmacia

Madrid, 24 de mayo de 2012

216. Conferencia From bench to bed in molecular genetics of retinal dystrophies.

Ayuso C.

Conferencia de Clausura del 50th International Societyforclinicalelectrophysiology of vision (ISCEV) 2012.
Organizado por la Fundacién Oftalmolégica del Mediterraneo e ISCEV

Valencia, 6 de junio de 2012

217. Ponencia Diagnéstico y Consejo Genético en enfermedades oftalmoldgicas.
Ayuso C.

Jornada Informativa para Oftalmélogos

Organizado por la Direcciéon General de la ONCE

Madrid, 8 de junio de 2012

218. Ponencia Biotecnologia Aplicada a la Salud: Diagnostico, Prevencion y Tratamiento en Enfermedades
Raras.

Ayuso C.y Rebeca Lucas.

Il Bioencuentro con Medios

Organizado por Asebio-Genoma Espafia

Madrid, 26 de junio de 2012

219. Mesa Redonda Farmacologia Clinica.

Moderadora: Ayuso C. y Esperanza Segura

Farmadrid 2012

Organizado por el Area de Genética y Genémica del Instituto de Investigacion Sanitaria Fundacién Jiménez
Diaz, la Fundacién Jiménez Diaz, la Sociedad Espafiola de Farmacélogos, el Instituto Tedfilo Hernando y la
Universidad Autdnoma de Madrid.

Fundacion Jiménez Diaz, Madrid, 5 de julio de 2012

220. El diagnostico genético ante un triple reto: confidencialidad, calidad y utilidad socio-sanitaria.
Ayuso C.

Debates en Red

Organizado por Universidad Complutense de Madrid, Instituto Roche y Area de Genética y Genomica del
Instituto de Investigacion Sanitaria Fundacion Jiménez Diaz.

Fundacién Jiménez Diaz, 9 de julio de 2012

221. ¢Por qué le llaman Etica cuando quieren decir...?.

Ayuso C.

| Jornada de Comités de Etica para la Investigacion de Euskadi. Seres humanos, bienestar animal y
bioseguridad.

Facultad de Ciencia y Tecnologia de Euskadi, Bilbao, 27 de septiembre de 2012.
http://www.jotamas.com/comites-etica-euskadi/

222. Mesa de Investigacion: Fundaluce: La investigacion entre todos.
Ayuso C.Moderadora y Presidenta del Comité de Honor.

XIV Premios a la Investigacion FUNDALUCE.

Organizado por: Fundacion lucha contra la ceguera FUNDALUCE.
Facultad de Medicina UAM, Madrid, 19 de octubre de 2012
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223. Pharmacogenetics/Pharmacogenomics.

Ayuso C.

BM5 maédule: Genomics, proteomics and genetic modification

MASTER OF MOLECULAR BIOMEDICINE, BIOTHECNOLOGY AND MOLECULAR AND CELLULAR
BIOLOGY

Organizado por la Escuela de Medicina de la Universidad Auténoma de Madrid.

Madrid, 30 de octubre de 2012

224. Las Distrofias de Retina como modelo de enfermedad.
Ayuso C.

Seminarios conjuntos IIS-FJD // IdiPaz

Madrid, 16 de noviembre de 2012

Madrid, Hospital Universitario La Paz, 19 de octubre de 2012

225. El punto de vista de los profesionales acerca del estado de la IVE y la posible modificacion legal
propuesta, desde el punto de vista genético, ginecoldgico y bioético.

Moderadora; Ayuso C

Jornada de la Asociacion Espafiola de Diagnostico Prenatal (AEDP).

Organizado por la AEDP

Fundacion Jiménez Diaz, 23 de noviembre de 2012

226. Corea de Huntington: El proceso clinico multidisciplinar del paciente y su familia.
Ayuso C.

Sesiones Clinicas Generales de la Fundacion Jiménez Diaz.

Organizado por la Fundacién Jiménez Diaz

Fundacion Jiménez Diaz, 11 de diciembre de 2012

227. Actualizacion en diagnostico genético.
Ayuso C.

Sesiones Clinicas del Hospital 12 de Octubre.
Hospital 12 de Octubre, 16 de diciembre de 2012

228. Inauguracién

Ayuso C.

82 Reunidn Internacional sobre Investigacion Traslacional y Medicina Personalizada
Organizado por Capio-Fundacion Jiménez Diaz, [IS-FJD, Instituto Roche y Lilly Diabetes.
Fundacion Jiménez Diaz, Madrid, 07 de febrero de 2013

229. Medicina Personalizada

Ayuso C.

18 Congreso Nacional de Hospitales y Gestion Sanitaria

Mesa 2 Area Tematica: Medicina Personalizada. Impacto en el proceso asistencial
Palacio Euskalduna, Bilbao, 20 de febrero de 2013

230. Actualizacion en diagnéstico genético.
Ayuso C.
Hospital 12 de Octubre, Madrid, 12 de marzo de 2013

231. Diagnostico genético, hoy
Ayuso C

Universidad Carlos Il

Madrid, 3 de abril de 2013

232. Aplicacion en el diagndstico clinico de enfermedades genéticas: las distrofias de retina como ejemplo
Ayuso C.

Sesion Plenaria 3: Diagndstico clinico y genético de enfermedades hereditarias.

Ponencia

Moderadores: Dr. Ignacio del Castillo y Dr. Jesus Molano
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XXVII Congreso Nacional de la Asociacion Espafiola de Genética Humana
Madrid, 6 de abril de 2013

233. Genética: Importancia del estudio genético

Ayuso C, F. Blanco y C. Villaverde

Xl Encuentro Nacional de afectados y familias de Aniridia
Madrid, 12 de abril de 2013

234. Medicina Personalizada

Ayuso C.

Congreso El ciclo de la vida de un farmaco: del descubrimiento al paciente
Maédulo 9: Medicina Personalizada

Organizado por Roche

Edificio Roche, Madrid, 22 de abril de 2013

235. 22 Mesa Redonda: La Investigacién clinica en centros privados: la vision del gerente y del investigador.
Jesus Pelaez,C.Ayuso, José Manuel Santabarbara, Antonio Fernandez Abos.

Moderador: Antonio Jiménez

Il Jornada sobre Investigacion Clinica en Centros Privados

Organizado por: Farmaindustria, Instituto para el Desarrollo e Integracion de la Sanidad, Medicamentos
Innovadores-Plataforma Tecnologica Espafiola

Auditorio del Hospital Quirén, Barcelona, 25 de abril de 2013

236. Investigacién en la Fundacion Jiménez Diaz.
Ayuso C.

VIII Jornadas de Integracion para Nuevos Residentes
Organizado por Capio Sanidad

Fundacién Jiménez Diaz, Madrid, 22 de mayo de 2013

237. Genética en las enfermedades neurodegenerativas sistémicas.

Ayuso C.

Blogue: Genética y Clasificacion de las Enfermedades Degenerativas

Moderador: Dr. Juan Ignacio Gonzalez Montalvo

XI Simposio de Oftalmologia Geriatrica y XV Congreso de la Sociedad Madrilefia de geriatria y Gerontologia.
Organizado por el Instituto de Investigaciones Oftalmolégicas Ramon Castroviejo, Facultad de Medicina de la
Universidad Complutense de Madrid.

Madrid, 30 de mayo de 2013

238. Conferencia magistral Enfermedades Raras en el siglo XXI: Un reto cientffico y ético
Ayuso C.

Acto Cientifico de 2013.

Instituto de investigacion Sanitaria- Fundacion para la Investigacion Hospital La Fé
Valencia, 24 de junio de 2013

239. Mesa Redonda: Etica de la Investigacion.
Moderadora. Ayuso C.

Jornada Etica de la Investigacion, no sélo biogtica
Organizado por IDC-Salud Fundacién Jiménez Diaz.
Fundacién Jiménez Diaz, 27 de junio de 2013

240. Ponencia Aspectos genéticos de la Distrofias de Retina

Ayuso C.

25 Aniversario de la Asociacion de Afectados de Retinosis Pigmentaria de Catalufa.
Organizado por la Asociacion de Afectados de Retinosis Pigmentaria de Catalufia (AARPC)
Barcelona, 29 de junio de 2013
http://www.ciberer.es/index.php?option=com_content&task=view&id=1078&ltemid=62

241. Simposio lll: Nuevas areas para la Farmacogenética: el tratamiento de la Degeneracion Macular
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Asociada a la Edad (DMAE).

Moderadora:Ayuso C

Jornada abierta de divulgacion para pacientes sobre Terapias en Enfermedades Raras: Distrofias de Retina
Organizado por la Sociedad Espafiola de Farmacogenética y Farmacogendmica

Bilbao, 4 de julio de 2013

242. Necesidad de impulsar la investigacion en las distrofias de retina.

Ayuso C.

Jornada abierta de divulgacion para pacientes sobre Terapias en Enfermedades Raras: Distrofias de Retina.
Organizado IIS-FJD, Fundacion Jiménez Diaz, CIBERER, CIBERBBN, Universidad Miguel Hernandez y Catedra
BidonsEgara

Madrid, 8 de octubre de 2013

243. Estudio de Distrofias de Retina ligadas al Cromosoma X y otras DR: a) Caracterizacion clinica y
molecular mediante nuevos abordajes metodolégicos; b) Identificacion de nuevas regiones candidatas
Ayuso C.y Marta Corton

XV Jornadas de Investigacion de Farpe y Fundaluce.

Universidad de Salamanca, 18 de octubre de 2013

244, Sesion 22: Los retos presentes y futuros de la investigacion en Enfermedades Raras.

Jornada Conocer la rareza, mejorar nuestras vidas: Presente y retos futuros de las enfermedades raras: el valor
de la traslacion clinica de la investigacion.

Organizado por el Ministerio de Sanidad, Servicios Sociales e Igualdad

Moderadora: Ayuso C.

Panel:Belén Pérez Gonzalez e Ignacio Blanco Guillermo.

Madrid, 24 de octubre de 2013

245, En el umbral de la Medicina Predictiva.

Mesa Debate 2

Ponentes: Ayuso C, David Ruipérez, Pilar Nicolas.

Organizado por Roche

IX Congreso de la Asociacion Nacional de Informadores de la Salud (ANIS) 2013
Valladolid, 27 de octubre de 2013

246. Genética en la practica médica: Enfermedades cronicas no transmisibles.
Medicina personalizada.

Ayuso C.

1 Semana de la Salud

Medicina de la Universidad de Quito

Organizado por la Facultad de Ciencias de la Salud, Universidad de las Américas (UDLA)
Quito, 20 de noviembre de 2013

247. Sesion 1 Investigacién Genética y Epidemioldgica.

Moderadora: Ayuso C.

Jornada Investigacion en Enfermedades Genéticas Raras. Una necesidad social

Organizado por la IDC-Salud Fundacién Jiménez Diaz, UAM, CIBERER, 1IS-La Fe, Hospital Universitario La
Fe.Valencia, 25 de noviembre de 2013

248. Servicio de Genética de la Fundacion Jiménez Diaz.
Ayuso C.
Clinica La Luz, 30 de enero de 2014

249. Bienvenida e Introduccién al Workshop.

Symposium on Hereditary Retinal Dystrophies: From bench to bed.

Ayuso C.

Organizado por: CIBERER, ISCIll, Fundacion Jiménez Diaz e Instituto de Investigacion Sanitaria Fundacién
Jiménez Diaz y esponsorizado por la Fundacion Ramon Areces.

Madrid, 5 de marzo de 2014.
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250. Enfermedades raras. Retos y oportunidades para emprendedores sociales.

Presentacion del libro Enfermedades raras. Retos y oportunidades para emprendedores sociales.
Ayuso C, Carmen Vela, Juan Carrién, Antonio Baldellou y Fernando Royo.

Fundacioén Jiménez Diaz, 20 de marzo de 2014.

251. Investigacién en la Fundacion Jiménez Diaz

Ayuso C.

IX Jornadas de Integracion para Nuevos Residentes

Organiza: Prof. J Farré. Subdireccion de Docencia Hospital Universitario Fundacién Jiménez Diaz
Madrid 22 de Mayo a 3 de Junio de 2014

252. Diagnostico genético en Pediatria
Maria José Truijillo Tiebas y Ayuso C.

[l Jornadas en Actualizacion pediatrica
HU Infanta Elena, 12 de junio de 2014

253. CIBERER: Investigacion traslacional en ER

Ayuso C.

Jornada Actualizacion de Recursos en la Atencion a Enfermedades Raras

Organizado por: Centro de referencia estatal de atencion a personas con enfermedades raras y sus
familias.

Burgos, 24 de junio de 2014.

254. Presentacion de la Institucion 11IS-FJD

Ayuso C.

| Jornada Encuentro de Investigacion

Organizado por: Facultad CC Salud URJC-Hospital Rey Juan Carlos e lIS-FJD.
Madrid, 30 de junio de 2014.

255. Diagndstico Genético y Enfermedades Raras. Un nuevo reto en pediatria
Ayuso C.
Hospital Sant Joan de Déu, Barcelona, 3 de julio de 2014.

256. De la gendmica a la medicina personalizada

SeminarioBiotecnologia y salud: Desde la ciencia y la tecnologia al impacto socioeconémico. Bloque
Medicina personalizada

Ayuso C.

Moderadora: Dra. Elisa Borrego

Organizado por: Universidad Internacional Menéndez Pelayo y ASEBIO.

Santander, 9 de julio de 2014.

257. Mutation findings in 31 choroideremia families
Simposio Coroideremia. Conocimiento y terapia.

Ayuso C.

Organizado por: Asociacion de afectados de Coroideremia.
Alava, 17 de septiembre de 2014.

258. Jornada de Institutos de Investigacion Sanitaria
Mesa Redonda: Génesis, el presente y el futuro de los IS
Ayuso C.

Hospital Universitario la Paz, 2 de octubre de 2014.

259. Investigacion traslacional

Ayuso C.

Mesa Redonda: Investigacion Traslacional
Moderador: Luis Fernando Alguacil

X Jornadas de Jovenes Investigadores
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Organizado por: Asociacion de jovenes investigadores de Albacete.
Albacete, 9 de octubre de 2014.

260. Research Results from Madrid Group

Almudena Avila y Ayuso C.

Reunion del European Retinal DiseasesConsortium (ERDC)
Gante, 10 al 13 de octubre de 2014

261. Conceptos basicos en Genética Médica. Diagnéstico y consejo genético. Aplicaciéon en la practica
clinica pediatrica (utilidad, enfermedades maés frecuentes)

XI Simposio de Actualizacion en Pediatria Encuentro con el Experto. Actualizacion en Genética Médica en
la consulta de AP.

Ayuso C.

Organizado por la Fundacion Dr. Garrido-Lestache en colaboracion con Ordesa

Madrid, 16 de octubre de 2014.

262. Nuevas perspectivas de la Genética. Secuenciacién masiva y Genémica. Cribados preconcepcional y
neonatal. Retos y limitaciones.

XI Simposio de Actualizacion en Pediatria Encuentro con el Experto. Actualizacion en Genética Médica en
la consulta de AP.

Ayuso C.

Organizado por la Fundacion Dr. Garrido-Lestache en colaboracion con Ordesa

Madrid, 16 de octubre de 2014

263. Inauguracién

Ayuso C.

11th INTERNATIONAL VHL SYMPOSIUM & VHL FAMILY MEETING
Fundacion Jiménez Diaz, Madrid, 25 de Octubre de 2014

264. Avances en la farmacogenémica. jDebemos estar preparados en Atencién Primaria?
Ayuso C.

Mesa I: Claves de la Innovacion en farmacoterapia

Moderador: Miguel Angel Garcia Martin.

XIX Congreso de la Sociedad Espafola de Farmacéuticos de Atencion Primaria (SEFAP)
Meérida, 29 a 31 de octubre de 2014

265. Diagnostico genético/gendmico de las Enfermedades Raras

Ayuso C.

JORNADA DE DIVULGACION CIBERER Introduccién a las enfermedades Raras: el valor de la investigacion
traslacional

Organizado por CIBERER

Ciudad Real, 3 de noviembre de 2014.

266. Medicina Gendémica en el s XXI.

Ayuso C.

Jornadas BioDonostia Instituto de Investigacion Sanitaria
San Sebastian, 6 de febrero de 2015

267. La investigacion genética ¢La revolucion de la medicina del siglo XXI?

Ayuso C.

Ciclo anual de Encuentros-Coloquio FEDEPE

Organizado por la Federacion Espanola de Mujeres Directivas, Ejecutivas, Profesionales y Empresarias
Madrid, 10 de febrero de 2015

268. Innovacion: lineas de investigacion abiertas en Enfermedades Raras

Ayuso C.

Il Jornada Clinico San Carlos con las enfermedades raras.

Organizado por Rare Disease Day, IdISSC, Hospital Clinico San Carlos e Incubadora de ideas
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Hospital Clinico San Carlos, 24 de febrero de 2015.

269. NGS in rare ophthalmological diseases: Targeted and exome sequencing approaches
Ayuso C.

3rd CNAG Symposium on Genome Research: Rare Diseases

Organizado por CNAG,

Barcelona, 26 de febrero de 2015

270. Informacién acerca de los resultados genéticos a los participantes en investigacion
Ayuso C.

Mesa Redonda: Etica de la Investigacion Genética

VIIl Reunion Cientifica Anual CIBERER

San Lorenzo del Escorial, 12 de marzo de 2015

271. Futuro de los test genéticos: secuenciacion masiva

Ayuso C.

Jornada de Asesoramiento reproductivo y genético

Organizado por Instituto Bernabéu de Medicina Reproductiva, SEAGen, AEDP, ASEBIR y Sociedad
Espanola de Infertilidad.

Instituto Bernabéu, Alicante, 28 de marzo de 2015

272. La medicina genética del S. XXl

Ayuso C.

Jornada Divulgativa sobre Medicina Genética. (Organizado por FEDEPE, 1IS-FJD, AEGH, CIBERER)
HU-Fundacion Jiménez Diaz, 23 de abril de 2015

273. Entrega de diplomas

Ayuso C.

Jornada Despedida de los nuevos especialistas en ciencias de la salud
HU-Fundacion Jiménez Diaz, 5 de mayo de 2015

274. La secuenciacidn masiva de la investigacion a la practica clinica. El ejemplo de las distrofias de retina
Ayuso C.

XXVIII Congreso Nacional de Genética Humana - AEGH

Palma de Mallorca, 14 de mayo de 2015

275. Investigacion en la Fundacion Jiménez Diaz

Ayuso C.

X Jornadas de Integracion para Nuevos Residentes
HU-Fundacion Jiménez Diaz, 22 de mayo a 3 de junio de 2015

276. Genética general

Ayuso C.

Jornada de formacién ONCE. Organizado por ONCE,
Madrid, 12 de mayo de 2015

277. Investigacion sobre enfermedades raras en Espana: CIBERER.

Ayuso C.

Investigacion en enfermedades raras y comunes. Uso de datos émicos y clinicos.

Organizado por el lIS-FJD, la Fundacion Jiménez Diaz, CIBERER y la Universidad Rey Juan Carlos.
Hospital Universitario Fundacion Jiménez Diaz, Madrid, 30 de septiembre de 2015

278. Descifrando las distrofias de retina: de la era Sanger a la NGS.

Ayuso C.

Implantacion de la Secuenciacion Masiva en la Practica Clinica

| Jornada del Genoma Humano Patrimonio de la Humanidad. (Organizada por CIBERER y Hospital
Universitario Ramoén y Cajal)
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Madrid, 11 de noviembre de 2015

279. Bioethicalconcerns in NGS

Ayuso C.

International Symposium Understanding human disease: new tools for new challenges
(Organizado por la Universidad de Barcelona y CIBERER)

Barcelona, 23 de noviembre de 2015

280. El personal investigador en la Accion Estratégica en Salud

Ayuso C.

Jornada Los Investigadores en el Sistema Nacional de Salud (Organizada por el ISCIII)
Madrid, 25 de noviembre de 2015

281. Las distrofias de retina en 2016. ;Cuanto hemos avanzado?.

Ayuso C.

Jornada de la Asociacion de Retinosis de Gipuzkoa Begisare

Instituto de Investigacion BioDonosita, 22 de enero de 2016.

282. Retos de la incorporacion de la NGS a la investigacion y a la clinica.

Ayuso C.

[l Jornada de Investigacion en el SESCAM. Impacto de la investigacion en salud en Castilla-La Mancha
Hospital Universitario General de Ciudad Real, 5 de febrero de 2016

283. La investigacion en el HUFJD a vista de pdjaro.

Ayuso C.

Il taller tedrico-practico sobre metodologia de la investigacion
Hospital Universitario Fundacion Jiménez Diaz, 24 de febrero de 2016

284. Presentacion.

Ayuso C.

Jornada Las enfermedades raras a debate: la situacion de los canceres hematologicos en este contexto.
Organizado por la Universidad Rey Juan Carlos, la Catedra de Innovacion y Gestion Sanitaria, el [IS-FJD, el
CIBERER y Janssen

Fundacion Jiménez Diaz. 2 Marzo 2016

285. Presentacion

Ayuso C.

PRESENTACION DEL LIBRO: Etica de la Investigacion en Enfermedades Raras
Organizado por IS-FJD, Fundacion Genzyme y CIBERER

Hospital Universitario Fundacion Jiménez Diaz, 2 de marzo de 2016

286. Diagndstico Prenatal no Invasivo
Ayuso C.
Xl Reunion Jefes de Servicio de Obstetricia y Ginecologia SEGO. Madrid 11 de Marzo de 2016

287. Medicina genémica: algunos ejemplos en investigacion y practica clinica.
Ayuso C.

V Aniversario del Instituto de Investigacion Biomédica de Salamanca ISBAL
Salamanca, 1 de abril de 2016

288. Qué sabemos del DNA hoy y para qué nos sirve.

Ayuso C.

DIA DEL DNA

Hospital Universitario Fundacion Jiménez Diaz, 22 de abril de 2016

289. La Investigacion salva vidas

Ayuso C.

Evento benéfico a favor de la Fundacion MENCIA
Organizado por la Fundacion MENCIA

194



Hotel Westin Palace de Madrid, 22 de abril de 2016

290. Presentacién del Servicio de Genética.
Ayuso C.
Hospital Universitario Rey Juan Carlos, Madrid, 26 de abril de 2016

291. Spanish experience of Retinal Dystrophies
Ayuso C.

Conferencia Inaugural del ESHG

Barcelona, 21 de mayo de 2016

292. Investigacién en el HU-FJD

Ayuso C.

Jornada de acogida de residentes

Fundacion Jiménez Diaz, 30 de mayo de 2016

293. Traslacién a la practica clinica de las técnicas genémicas
Ayuso C.

Centro de Investigaciones Biolégicas

Madrid, 2 de junio de 2016

294. Medicina de familia y Genética: como cuando y para quienes solicitar una prueba genética
Ayuso C.

36° Congresos semFYC

Mesa Genética para el dia a dia

A Corufia, 10 de junio de 2016

295. Acto de bienvenida

Ayuso C.

| Simposio Multidisciplinar de Enfermedades Autoinmunes Claves y controversias del complejo Miositis-
Neumonitis

HU Fundacion Jiménez Diaz, 16 de junio de 2016

296. Actualizacién en aspectos oftalmoldgicos y de rehabilitacion de las enfermedades oculares causantes
de la ceguera y deficiencia visual grave

Ayuso C.

Jornadas de Accién formativa n°4, convocatoria N°1, grupo 1 de la ONCE

ONCE, 17 de junio de 2016

297. Resultsfrom Fundacién Jiménez Diaz
Ayuso C.

Meeting of the ERDC &EyeTN

Montpellier, 20 y 21 de junio de 2016

298. Presentacion y Bienvenida

Ayuso C.

Jornada Descubriendo la Investigacion en las Enfermedades Raras

Organizado por HU-FJD, CIBERER, Agencia Espariola de Medicamentos y Productos Sanitarios, FEDER y
Farmaindustria

HU Fundacion Jiménez Diaz, Madrid, 15 de septiembre de 2016

299. Taller practico para pacientes y familiares: las necesidades de los pacientes en el ambito de la
investigacion genética de las enfermedades raras

Ayuso C.

Jornada Descubriendo la Investigacion en las Enfermedades Raras

HU Fundacion Jiménez Diaz, Madrid, 15 de septiembre de 2016

300. Actualizacién en aspectos oftalmolégicos y de rehabilitacion de las enfermedades oculares causantes
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de la ceguera y deficiencia visual grave

Ayuso C.y Almudena Avila

Jornadas de Accion formativa n°4, convocatoria N°1, grupo 1 de la ONCE

Centro Deportivo y Cultural de la ONCE, Madrid, 16, 28 y 30 de septiembre de 2016

301. Presentacion del libro: Etica de la Investigacién en EERR
Ayuso C.
Sant Joan de Deu, Barcelona, 6 de octubre de 2016

302. Presentacion del Alstrom Europe Madrid Meeting
Ayuso C.

Organizado por Diana Valverde

Fundacion Jiménez Diaz, Madrid, 10 de octubre de 2016

303. Presentacion y moderacién de la mesa redonda Desarrollo Cientifico
Ayuso C.

Jornada de Medicina de Precision. 30 Aniversariodel ISCIII

Salén de Actos Ernest Liuch, ISCIII

Madrid, 13 de Octubre de 2016

304. Implicacion del Gen USH2A en la patogénesis de la ARRP y el UHS2. Papel de la mutacién p.C759F.
Ayuso C.

ENTREGA DE PREMIOS FUNDALUCE

Madrid, FJD 21 de octubre de 2016

305. Las enfermedades raras y sus problemas.

Ayuso C.

XVII Ateneo de Bioética: Enfermedades raras ciencia y ética

Organizado por la Fundacién Ciencias de la Salud y con la colaboracion del Hospital Fundacion Jiménez Diaz.
Madrid, 25 de octubre de 2016

306. Visién y evolucion

Ayuso C.

Luz, ritmos y evolucion.

HU La Princesa, Madrid, 15 de noviembre de 2016

307. Aspectos éticos y legales del diagnéstico genético

Ayuso C.

Titulo de Experto en Genética Médica de la Universidad de Valencia
Valencia, 24 de noviembre de 2016

308. Resultsfrom FJD
Ayuso C.
Meeting of the ERDC &EyeTN. Valencia, 24-25 de noviembre de 2016

309. NGS, translational approach in genetic disease: from research to clinical settings
Session Genetic Disease: Learn: What your peers are doing in Genetic Disease
Ayuso C.

lllumina 2017 User Group Meeting

Malaga, 2nd-3rd March 2017

310. Management of patients with suspicious of hereditary optic nerve disorders.

Ayuso C.

[ UPDATE ON OPTIC NERVE DEGENERATION

Blogue: Hereditaryopticnervedisorders

Organizado por el Laboratorio de Visual Pathway parte del Hospital Clinic de Barcelona y el Instituto de
Ciencias Biomédicas August Pii Sunyer (IDIBAPS).
http://www.meetingpharmagroup.com/OWS/2017EUPON/index.html
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Hospital Clinic, Barcelona, 18 de marzo de 2017

311. Mesa Redonda: Investigacion en centros privados: 2016-2018, pasado, presente y futuro inmediato
Jornada de innovacién en centros privados.

Ayuso C.

Hospital Universitario Fundacion Jiménez Diaz

Madrid, 27 de abril de 2017

312. Diagnostico Genético - Mesa 3: Avances Genéticos: Diagnostico Genético y Preimplantacional.
Ayuso C.

[l Jornada Charcot Marie Tooth

Organizado por la Asociacion Madrilefia de Enfermedades Neuromusculares ASEM.

Madrid, 17 de junio de 2017

313. ¢Qué es la Medicina Personalizada de Precisién? Entendiendo la Medicina del Futuro.
Ayuso C.

Jornada Actualizacion de Medicina Personalizada

Organizado por Instituto Roche.

Madrid, 30 de junio de 2017

314. Los Institutos de Investigacion Sanitaria: Hacia una Traslacion Efectiva
Ayuso C.

Encuentro Universidad Internacional Menéndez Pelayo.

Santander, 3 al 5 Julio 2017

315. Mesa redonda. Barreras y dificultades detectadas en Medicina Personalizada.

Ayuso C.

Los Institutos de Investigacion Sanitaria: hacia una traslacion efectiva.

Moderacion: Carmen Vela Secretaria de Estado Desarrollo e Innovacion, Ministerio de Economia, Industria
y Competitividad.

Santander, 4 de julio de 2017

316. Presentacion del Comité de Integridad Cientifica

Ayuso C.

Jornada de Presentacion del Comité de Integridad Cientifica.

Organizado por el Instituto de Investigacion Sanitaria de la Fundacion Jiménez Diaz
Hospital Fundacion Jiménez Diaz

Madrid, 28 de septiembre de 2017

317. Ciliopathies: Where do we stand?
Ayuso C.

XXXV Congress or the ESCRS
WSPOS Subspecialty Day

Lisboa, 6 de octubre de 2017

318. The establishment of national and international collaborative networks for the study of rare eye diseases.
Theexample of Spanishnetwork.

Ayuso C.

VIl Annual Meeting of the Italian Society of Genetic Ophthalmology (SIOG) on the topic

The European network of rare eye diseases for innovation in diagnosis and therapy

Napoles, 20-21 de octubre de 2017

319. Aspectos éticos y legales del diagnéstico genético

Ayuso C.

Titulo de Experto en Genética Médica de la Universidad de Valencia
Valencia, 8 de noviembre de 2017

320. Meetingintroduction.
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Ayuso C.

Lymphoma Leukemia. Diagnosis for Targeted Therapy
Hospital Universitario Fundacion Jiménez Diaz

Madrid, 16 de noviembre de 2017

321. La evaluacidn de las tecnologias codependientes (medicina personalizada)Jornadas cientifico-
técnicas abiertas de la RedETS.

Ayuso C.

Tenerife, 17 de Noviembre de 2017

322. Aspectos éticos: NGS en la Medicina Genémica

Ayuso C.

20° Aniversario del Genoma Humano (1997-2017): Aplicaciones emergentes de la secuenciacién masiva
en medicina personalizada e investigacion traslacional

Hospital Universitario Ramoén y Cajal

Madrid, 28 de noviembre de 2017

323. Abordaje de las causas genéticas de hipotonia neonatal y malformaciones congénitas
Ayuso C.

Auditorio Facultad de Medicina Humana Universidad San Antonio Abad del Cusco.

Cusco - Peru, 2y 3 de enero de 2018

324. Ponencia de estudio sobre genémica

Ayuso C.

Comisién de Sanidad y Servicios Sociales, Xl Legislatura
Comparecencia en el Senado de Espana.

Madrid, 9 de enero de 2018

325. ERDC Reportfrom Madrid

Ayuso C.

ERDC Meeting y Symposium

Les Diablerets, Suiza 1y 2 de febrero de 2018

326. La investigacién en el HU-FJD a vista de péajaro

Ayuso C.

IV taller tedrico-practico sobre metodologia de la investigacion
Madrid, HUFJD 14 de febrero de 2018

327. Introducciéon al proyecto RAREGenomics (Red de investigacion de enfermedades raras de la
Comunidad de Madrid) Taller: Necesidades de los pacientes de enfermedades raras neurolégicas

Ayuso C.

12 Jornada sobre Enfermedades Raras Neuroldgicas de la Comunidad de Madrid

Madrid, 26 de febrero de 2018

328. Sindrome de Usher. Nuevas aproximaciones diagndsticas y terapéuticas
Ayuso C. y José M@ Millan

Jornada Internacional de Actualizacién en Discapacidad Auditiva y Sordoceguera
Tenerife, 10 de marzo de 2018

329. Caracterizaciéon y Contribucion al Diagnéstico Genético de una Cohorte de Pacientes con
Discapacidad Intelectual, Autismo y/o Epilepsia: Proyecto Cohortes. Mesa Redonda

Ayuso C.

Xl Reunién Anual CIBERER

Castelldefels, Barcelona 12 al 14 de marzo de 2018

330. Presentacion de la jornada sobre Enfermedades Raras
Ayuso C.
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22 Jornada sobre Enfermedades Raras Neuroldgicas de la Comunidad de Madrid
Madrid, 16 de marzo de 2018

331. Reunién pacientes Ensayo Clinico Usher

Ayuso C.

Jornada para pacientes Usher Tipo 1

Asocide

Fundacion Jiménez Diaz, Madrid, 20 de marzo de 2018

332. Los Investigadores Clinicos en la préactica clinica
Ayuso C.

La Investigacion en la Practica Clinica. Encuentros ISCIII
Instituto de Salud Carlos Ill, Madrid, 6 de abril de 2018.

333. Los institutos de Investigacion sanitaria y la implementacion de la Medicina personalizada.
Ayuso C.

Master en Bioinformatica aplicada a medicina Personalizada y Salud

Madrid, 9 de abril de 2018

334. El profesor Jiménez Diaz y su impacto en la medicina clinica

Sesiones Cientificas en torno a la figura del Prof. Carlos Jiménez Diaz.

Ayuso C.

Organizado por el Hospital Universitario de la Fundacion Jiménez Diaz y la Fundacion Conchita Rabago.
Real Academia Nacional de Medicina de Espafa.

Madrid, 11 de abril de 2018.

335. Medical Genomics today: Expectation & Needs

Ayuso C.

The Impact of Genomics Data on Health: The Role of the European Genome-Phenome Archive (EGA) CRG
Barcelona, 13 deabril de 2018.

336. Cémo hacer el seguimiento después de un estudio genético

Ayuso C.

Jornada Como puede ayudar la genética a tu especialidad. Dia Internacional del ADN
Madrid, 26 de abril de 2018.

337. Pescando genes

Ayuso C.

Dialogos con la Cultura.

Facultad de Medicina UAM. 27 de abril de 2018.

338. De la Genética a la Gendmica. Evolucion de los servicios de Genética Asistenciales
Ayuso C.

Jornada NIMGenetics.

Parque Cientifico UAM, Madrid. 4 de mayo de 2018.

339. Consejo Genético
Ayuso C.

Fundacion Oir es Clave.
Madrid. 18 de mayo de 2018.

340. La prestacion del asesoramiento genético: informe inicial, tipos de pruebas a realizar, herramientas de
analisis, interpretacion del informe de asesoramiento genético, conceptos relacionados con la transmision.
La situacion de la Investigacion en vision.

Ayuso C.

Jornada de Futuros Gestores en Servicios Sociales.

Sede de la ONCE

Madrid, 24 de mayo de 2018
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341. Introduccién y organizacién

Ayuso C.

3?2 Jornada sobre Enfermedades Raras Neurologicas de la Comunidad de Madrid
Madrid, 24 de mayo de 2018

342. Investigacion en la Fundacién Jiménez Diaz

Ayuso C.

Jornadas de Integracion para Nuevos Residentes

Organiza: Prof. J Farré. Subdireccion de Docencia Hospital Universitario Fundacién Jiménez Diaz
Madrid, 28 de mayo de 2018

343. Plan de Atencion Integral a Pacientes con Discapacidad
Ayuso C.

Salén de Actos de la Fundacion ONCE.

Madrid, 21 de junio de 2018.

344. Visién y genoma. Avances para nuestro dia a dia
Ayuso C.

Escuela de Fisioterapia UAM -ONCE

Madrid, 27 de junio de 2018.

345. Symposium: Hot Topic - Genetics. From Bench to the Bedside

Ayuso C.

VI International Congress of Research in Retina and Vision

Instituto de Investigaciones Oftalmoldgicas Ramén Castroviejo. Universidad Complutense de Madrid
Madrid, 29 y 30 de junio de 2018.

346. Presentation: 8th CNAG-CIBERER Symposium on Genomic Medicine applied to Rare Diseases
Ayuso C.

8th CNAG-CIBERER Symposium on Genomic Medicine applied to Rare Diseases

Madrid, 5 de julio de 2018

347. Papel patogénico y correlacién genotipo-fenotipo de la mutacién p.Cys759Phe en el gen USH2A
Ayuso C.

43 Jornada sobre Enfermedades Raras Neurolégicas de la Comunidad de Madrid RAREGENOMICS
Madrid, Facultad de Medicina UAM 12 de julio de 2018.

348. Rare.Eye-FJD. Proyectos y actividades que desarrolla.

Ayuso C.

52 Jornada sobre Enfermedades Raras Neuroldgicas de la Comunidad de Madrid
Madrid, 26 de septiembre de 2018

349. Distrofias de Retina: Un ejemplo de investigacién colaborativa y exitosa en Espaia
Ayuso C.

| Congreso Nacional Retina

Murcia, 5y 6 de octubre de 2018

350. Trabajo en red para avanzar en el acceso al tratamiento

Ayuso C.

| Simposium Labor Investigadora en Enfermedades Raras — Federacion Espafiola de Enfermedades Raras
FEDER

Barcelona, 25 de octubre de 2018

351. Session II: Speech by high level scientific researchers. Rare Diseases

Ayuso C.

150 Aniversario Relaciones Diplomaticas entre Japon y Espania.

Joint Japan-Spain Conference on Rare Diseases and Nanomedicine Research

Ministerio de Ciencia, Innovacion y Universidades
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Madrid, 7 de noviembre de 2018

352. Mesa debate después del VIII Documental del Proyecto En clave social abordando la situacion de las
personas que viven con baja vision, titulo Mirar sin ver.

Ayuso C.

Asociacion Retina Madrid.

Madrid, 14 de noviembre de 2018

353. Raregenomics: una aproximacion al estudio colaborativo de las enfermedades raras.

Ayuso C.

XI Congreso Internacional de Enfermedades Raras

Mesa: Actualizaciones Diagnosticas. Moderador: Guillermo Glover Lopez

Murcia, 16 y 17 de noviembre de 2018

354. La genémica en Medicina Interna.

Ayuso C.

Congreso Nacional de la Sociedad Espafiola de Medicina Interna (SEMI) — VI Congreso Ibérico de Medicina
Interna y XXXIIl Congreso de la Sociedad Castellanoleonesa-Cantabra de Medicina Interna

Soria, 21 al 23 de noviembre de 2018.

355. Estudios Clinicos en Enfermedades raras
Farmacogenética: Variabilidad genética
Ayuso C.
CECIC: Master en Coordinacion de Ensayos Clinicos en Centros de Investigacion- Study Coordinator de
ESAME 2018-2019.
Madrid, 22 y 29 de noviembre de 2018

356. Etica de la Investigacion

Ayuso C.

Mesa Redonda en el Congreso Escuela Internacional de Doctorado.
Universidad Rey Juan Carlos.

Madrid, 27 de noviembre de 2018

357. Investigacion en Enfermedades Raras

Ayuso C.

Mesa Redonda celebracién del X Aniversario de la Fundacion Isabel Gemio. Caixa Forum.
Madrid, 27 de noviembre de 2018.

358. El paciente, protagonista en la Investigacion
Ayuso C.

VI Jornada somos Pacientes

Farmaindustria. Madrid, 11 de diciembre de 2018

359. Bienvenida e Introduccion a las EERR

Ayuso C.

Acercando la ciencia a las escuelas: investigacion y desarrollo de medicamentos en Enfermedades Raras.
[1IS-FJD y Farmaindustria Madrid, 12 de diciembre de 2018.

360. Elcribado genético: aspectos éticos
Ayuso C.

Jornada: 50 afios de cribado neonatal en Esparia ¢ Como afrontamos el futuro?
Ciencias de la Vida y de la Materia. Organizado por la Fundacion Ramoén Areces
Madrid, 15 de enero de 2019.

361. UsherTher - ConsortiumMeeting

Ayuso C.

Organizado por TIGEM

Napoles, 31 de enero de 2019 — 1 de febrero de 2019
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362. La investigacion en el HUFJD a vista de pajaro
Ayuso C.

Organizado por el HUFJD.

V Taller Teorico-Pactico sobre Metodologia e Investigacion.
Madrid, 13 de febrero de 2019

363. Centros de referencia esparioles en EERR. Nuevos Hallazgos en el diagnéstico Genético molecular de
la Retinitis Pigmentosa (RP) y Sindrome de Usher

Ayuso C.

V Jornada sobre Enfermedades Raras de la Universidad de Malaga.

Malaga, 25 de febrero de 2019

364. ¢ Como trabaja el CIBERER para las personas con Enfermedades Raras?
Moderadora Mesa Redonda

Ayuso C.

VIII Jornada Investigar es Avanzar. Dia Mundial de las Enfermedades Raras.
Organizado por el CIBERER

Madrid, 28 de febrero de 2019

365. Introduccién y organizacién

Ayuso C.

Jornada sobre Enfermedades Raras Neurologicas de la Comunidad de Madrid RAREGENOMICS
Hospital Ramén y Cajal - Madrid, 20 de marzo de 2019

366. Presentacion del Grupo de Genética y Gendmica de Enfermedades Raras y Complejas
Ayuso C.

| Reunién Anual de Areas y Grupos del I1S-FJD

Hospital Universitario Fundacion Jiménez Diaz

Madrid, 26 de marzo de 2019

367. Estudio genético y aproximacion clinica a la Retinosis Pigmentaria en Ciliopatias.
Ayuso C.

| Simposio Internacional de Ciliopatias y BardetBiedI. Universidad de Vigo.

Orense, 28y 29 de marzo de 2019

368. Overview froma Genetic Department in a University Hospital

Ayuso C.

OnconetSudoe: Workshop on innovative IT for healthcare. The patient journey: Information Technologies
focused on the cancer patient.

Madrid, 3 y 4 de abril de 2019.

369. Experiencia en la terapia de DHR: algunos ejemplos de investigacion y practica clinica

Ayuso C.

Taller para Pacientes: Medicamentos Huérfanos y Distrofias Hereditarias de la Retina: Situacion Actual.
Auditorio 1IS-La Fe. Valencia. 10 de abril de 2019.

370. Introduccién y moderacion: Simposio Cardiologia molecular y muerte subita: del sintoma a los genes
Ayuso C.

L Leccién Conmemorativa Jiménez Diaz

Hospital Universitario Fundacion Jiménez Diaz.

Madrid. 16 de mayo de 2019.

371. Introduccion y organizacion

Ayuso C.

Jornada sobre Enfermedades Raras Neurologicas de la Comunidad de Madrid RAREGENOMICS
Hospital Universitario La Paz, Madrid. 23 de mayo de 2018.
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372. De la Genética a la Gendmica, impacto en la medicina del s. XXI

Ayuso C.

| Jornada sobre Secuenciacion de nueva generacion (NGS) en el Hospital Universitario Central de Asturias
- HUCA. Un antes y un después en la Medicina.

Oviedo, Asturias. 24 mayo de 2019.

373. Investigacion en la Fundacién Jiménez Diaz
Ayuso C.

XIV Jornadas de Integracion para Nuevos Residentes
Hospital Universitario Fundacion Jiménez Diaz.
Madrid, 29 de mayo de 2019

374. Datos asociados a las muestras. Datos del genoma. Retorno de la informaciéon al donante-sujeto
fuente/familia

Ayuso C.

Mesa redonda: El papel de los Comités de Etica de Investigacion en relacién con la actividad de los
Biobancos

Congreso Asociacion Nacional de Comités de Etica de la Investigacién (CEI) e Investigadores en Aspectos
éticos y legales de la investigacion biomédica ANCEI

Tarragona, 30 y 31 de mayo de 2019.

375. Medicina Genémica Dénde Estamos?
Ayuso C.

Seminario Organizado por +12.

Hospital Universitario 12 de Octubre.
Madrid, 21 de junio de 2019.

376. Investigacion e Innovacion en Quironsalud
Ayuso C.

| Jornada de Investigacion e Innovacion Quironsalud.
Hospital Universitario Fundacion Jiménez Diaz
Madrid, 2 de julio de 2019.

377. Presentacion de la jornada sobre Enfermedades Raras

Ayuso C.

Jornada sobre Enfermedades Raras Neurologicas de la Comunidad de Madrid RAREGENOMICS
Facultad de Ciencias. Universidad Auténoma de Madrid

Madrid, 26 de septiembre de 2019.

378. Comunicacion Evento deportivo divulgativo

Ayuso C.

30° aniversario de la creacion de la Asociacion Retina Madrid, junto a la Fundacion Retina Esparia
Casa de Campo, Madrid

Madrid, 28 de septiembre de 2019.

379. Las enfermedades raras. Un reto para todos
Ayuso C.

La Fundacion Tecnologia y Salud y FENIN
Premios Tecnologia y Salud 2019

Madrid, 2 de octubre de 2019

380. Retos de la Medicina genémica en la practica clinica
Ayuso C.

IX Ciclo de seminarios de Investigacion

Hospital de Ciudad Real

Ciudad Real, 9 de octubre de 2019.

381. Usher Syndromes: From Genes to Therapies
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Ayuso C.
Meeting for European Association for Vision and Eye Research (EVER)
Niza. Francia, 17-19 de octubre de 2019.

382. Presentacion:Desafios actuales de las enfermedades raras y Como integrar asistencia e investigacion
genética en un Instituto de Investigacion Sanitaria.

Ayuso C.

Jornada Bianual de Encuentro de Mujeres Genetistas

Organiza el IIS-FJD

Toledo, 24 de octubre de 2019

383. El Instituto de investigacion de Fundacion Jiménez Diaz

Ayuso C.

Sesion 7: Los Institutos de Investigacion del Ciclo de Conferencias Libro conmemorativo del 50 Aniversario
de nuestra Facultad de Medicina

Universidad Autonoma de Madrid

Madrid, 28 de octubre de 2019.

384. Analisis Genéticos: Definiciones, requisitos de informacién al paciente y consentimiento
Ayuso C.

| Taller Teorico-practico Investigacion: Datos, Muestras biologicas y Analisis genéticos
HU-FJD, Madrid, 30 de octubre de 2019

385. Mesa redonda: Genes y Genomas

Moderadora: Ayuso C.

Simposio sobre Enfermedades Raras y no-diagnosticadas en nifios y adolescentes. Traslacion a la clinica 'y
a la sociedad

Barcelona, 27 de noviembre de 2019.

386. Presentacion de la jornada sobre Enfermedades Raras

Ayuso C.

Jornada sobre Enfermedades Raras Neurologicas de la Comunidad de Madrid RAREGENOMICS
Hospital Universitario Doce de Octubre

Madrid, 12 de diciembre de 2019

387. Bienvenida e Introduccion a las EERR

Ayuso C.

Jornada Acercando la ciencia a las escuelas: investigacion y desarrollo de medicamentos en Enfermedades
Raras.

[1IS-FJD y Farmaindustria Madrid

Madrid, 13 de diciembre de 2019

ANO 2020

388. El diagnostico genético en Distrofias Hereditarias de Retina (DHR): Cémo y porqué hacerlo
Ayuso C.

LIl Congreso de la Sociedad Andaluza de Oftalmologia SAO

En el Simposio VI: Cambio de paradigma en las distrofias retinianas

Malaga, 23 al 25 de enero de 2020

389. ERDC Report Fundacioén Jiménez Diaz, Madrid
Ayuso C.

European Retinal DystrophiesConsortium
Tubingen, 30 de enero de 2020

390. Epidemiologia genética de las DHR en Esparia. Resultados de 28 afios
Ayuso C.
Jornada sobre Enfermedades Raras Neurologicas de la Comunidad de Madrid RAREGENOMICS
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Hospital Universitario Fundacion Jiménez Diaz
Madrid, 14 de febrero de 2020

391. Conceptos Eticos en Enfermedades Neurolégicas

Ayuso C.

Jornada de Actualizacion en Genética: de la genética a la gendmica en las enfermedades
neuromusculares.

Madrid, 21 de febrero de 2020

392. Investigacion en tiempos de COVID y Organizacion de la investigacion durante la pandemia: Papel del
[IS-FJD

Ayuso C.

Symposium SARS CoV?2 - Entre dos olas

Sesion 2: Investigacion e Innovacion

Aula Magna HUFJD (con Aforo limitado) + Streaming, 25 de junio de 2020.

393. Introduccién: Jornada sobre EERR

Ayuso C.

Jornada sobre Enfermedades Raras Neurologicas de la Comunidad de Madrid RAREGENOMICS
Hospital Universitario Fundacion Jiménez Diaz

Online, 9 de julio de 2020.

394. ERDC- Report Madrid

Ayuso C.

ERDC Meeting

European Retinal DystrophiesConsortium
Online, 11 de septiembre de 2020

395. Introduccién: Jornada sobre EERR

Ayuso C.

Jornada sobre Enfermedades Raras Neurologicas de la Comunidad de Madrid RAREGENOMICS
Hospital Universitario Fundacion Jiménez Diaz

Online, 24 de septiembre de 2020

396. Conceptos Eticos en Enfermedades Neurolégicas del Adulto
Ayuso C.

Jornada Virtual de Actualizacion en Genética Humana.
Asociacion Espafiola de Genética Humana AEGH.

Virtual, 2 de octubre de 2020

397. Marcadores prondsticos genéticos del huésped WP3 (gendmica huésped) Proyecto: STOP-
Coronavirus

Ayuso C.

Hospital Universitario Doce de Octubre

Madrid, 26 de octubre de 2020

398. Area de Genética y Genémica- Plan de actuacién
Ayuso C.

[l Reunion Anual de Aéreas y Grupos del IIS-FJD
Hospital Universitario Fundacion Jiménez Diaz

Madrid, 13 de noviembre de 2020

399. Introduction to Ethical, social and legal aspects of personalized medicine — the research & clinical
frameworks

Ayuso C.

Technical Workshop on Ethical, Legal and Social Aspects in Personalized Medicine

Organizado por EULAC PerMed

Online, 17-18 de noviembre de 2020
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400. Genética e Incontinencia Pigmenti

Ayuso C.

XIlI Congreso Internacional de Enfermedades Raras
Simposium Incontinenti Pigmentari

Organizado por la UCAM y D"Genes

Online, 24 de noviembre de 2020

401. Presentacion de casos clinicos con alteraciones germinales. Paneles grandes
Ayuso C.

Webinar Sophia

Online, 30 de noviembre de 2020

402. Aplicacién clinica de datos gendmicos masivos en gendémica clinica, posibilidades y obstaculos
Ayuso C.

Big Data en salud: Aplicaciones, oportunidades y aspectos regulatorios.

MODULO1- Bigdata en Medicina de precisién, aplicacién en la planificacién Sanitaria y en la atencién al
paciente.

Organizado CLL, La Caixa Foundation, Universidad PaisVasco - Gl Catedra de Derecho y Genoma
Humano y Fundacion Formacion y Futuro.

Online, 2 de noviembre al 7 de diciembre de 2020

403. Introduccién: Jornada sobre EERR

Ayuso C.

Jornada sobre Enfermedades Raras Neurologicas de la Comunidad de Madrid RAREGENOMICS
Hospital Universitario Fundacion Jiménez Diaz

Madrid, 10 de diciembre de 2020

404. La genética en el COVID

Ayuso C.

Foro de debate. Movimiento Big Data by ABC y Fundacion Merck Salud.
Madrid, 1 de diciembre de 2020.

405. Aprendiendo la genética con expertos (Bases genéticas del diagndstico genético)
Ayuso C.

DHR AcademEye

Online, 3 de diciembre de 2020

406. Introduccién: Jornada sobre EERR

Ayuso C.

Jornada sobre Enfermedades Raras Neurologicas de la Comunidad de Madrid RAREGENOMICS
Hospital Universitario Fundacion Jiménez Diaz

Online, 10 de diciembre de 2020

407. Presentacion de la Jornada.

Ayuso C.

Jornada de Integridad Cientifica: Sesgo de Publicacion: qué es y cémo prevenirlo
Hospital Fundacion Jiménez Diaz

Madrid, 16 de diciembre de 2020.

408. Utilidad de la genética en la DHR en el siglo XXI
Ayuso C.

Jornada Cientifica 2020 Retina Catalunya

Online, 19 de diciembre de 2020

409. Datos Genomicos y COVID: Aspectos éticos y legales
Ayuso C.
Diélogos Ciencia y Derecho.
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Fundacion Fide y Fundacion Garrigues.
Madrid, Online (Teams) 25 de enero de 2021

https://areafide.com/sesiones/sesion-online-datos-genomicos-y-covid-aspectos-eticos-y-legales/

410. La Investigacion. Los beneficios de la ciencia

Ayuso C.

Presentacion del libro Ciencia en pequefias dosis.

Retransmitida desde el MUNCYT (Museo Nacional de Ciencia y Tecnologia)
Madrid, grabado, 26 de enero de 2021

411. Consejo genético y aspectos éticos-legales

Ayuso C.

Genética y seleccion embrionaria. Asociacion Espariola de ANIRIDIA.
Madrid, Online, 28 de enero de 2021

412. Presentacion de la Jornada
Ayuso C.

Jornada sobre Enfermedades Raras Neurologicas de la Comunidad de Madrid RAREGENOMICS Madrid,

Online, 18 de febrero de 2021.

413. Aplicacién clinica de datos gendmicos masivos en genémica clinica, posibilidades y obstaculos

Ayuso C.
Bigdata en Salud: Aplicaciones, oportunidades y aspectos regulatorios.
Madrid, Online, 18 de febrero de 2021.

414. WP3 Genémica huésped: Marcadores pronésticos genéticos del huésped
Ayuso C.

Reunion General Proyecto: COV20/00181

Online, 10 de marzo de 2021

415. Los Institutos de Investigacion Sanitaria
Ayuso C.

Conociendo la UAM

Madrid, Online, 18 de marzo de 2021.

416. Proyecto STOP-Coronavirus (Fondo COVID19-ISCIIl: COV20/00181).
Ayuso C.

Sesion: Determinantes genéticos del huésped en la infeccion por SARS-CoV-2
2° Congreso Nacional Multidisciplinar Covid-19
http://2congresocovid.es/site/programme/?a=2congresocovid#!

Online. 12 de abril de 2021.

417. Proyecto STOP-Coronavirus (Fondo COVID19-ISCIIl: COV20/00181).
WP3 Gendmica huésped: Marcadores pronésticos genéticos del huésped
Ayuso C.

Reunion General Proyecto COV20/00181

Online, 18 de mayo de 2021

418. Nuevas terapias, como prepararnos
Ayuso C.

| Webinar Farpe-Fundaluce

Online, 21 de junio de 2021

419. COVID-19

Ayuso C.

Hospital Universitario 12 de Octubre
Online, 22 de junio de 2021
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420. Prevalence of hereditary retinal dystrophies in Spain. Results of 30 years of study. Prevalencia de las
distrofias hereditarias de retina en Espafia. Resultados de 30 afios de estudio.

Ayuso C.

Simposio de interés especial I: One eyeon retinal genetics

Congreso de la Sociedad de Investigacion en Retina y Ciencias de la Vision (SIREV)-2021
https://eventos.um.es/63118/programme/vii-international-congress-of-research-in-retina-and-vision.-sirev-
2021 .html

Online. 25y 26 de junio de 2021.

421. Nuevo tratamiento (Luxturna) en Retinosis Pigmentaria y Amaurosis congenita de Leber
Ayuso C.

Webinar ONCE

Online, 6 de septiembre de 2021

422. ERDC Reportfrom Madrid.

Ayuso C.

ERDC Meeting

European Retinal DystrophiesConsortium
Napoles, Online 24 de septiembre de 2021

423. Presentacion del Area y Moderacién
Ayuso C.

Reunién Anual de Areas Genética y Gendmica.
Hospital Universitario Fundacion Jiménez Diaz.
Madrid, Online 5 de octubre de 2021

424. Papel del Servicio de Genética en el diagnéstico de las enfermedades raras

Ayuso C.

Webinar: Descifrando las enfermedades raras: retos en el diagndéstico clinico y genético y avances
terapéuticos.

Organizado por IBIMA-RARE y FIMABIS

Online, 6 de octubre de 2021.

425. Presentacion y Moderacion de la Sesion 1 TheGoODMeeting 2021
Ayuso C.

2021 Meeting

The Genetics of Ocular Development (GoOD) Society

Hospital Universitario Fundacion Jiménez Diaz.

Madrid Online, 8 de octubre de 2021

426. Terapias avanzadas y ensayos clinicos en Espafia.
Ayuso C.
Mesa 5. IV Congreso Retina Murcia. Murcia (Presencial y Online), 8 de octubre de 2021

427. Presentacion de la Jornada Internacional de Investigacién y Medicina Personalizada.
Ayuso C.
178 Jornada Internacional sobre Investigacion Traslacional y Medicina de Precision. Medicina de precision,
mas alla del genoma.
Madrid, 3 de febrero de 2022

428. Horizonte 2030: Estrategias desde la perspectiva de género.

Ayuso C.

| Jornada Cancer y la Mujer. Una vision global del cancer: contribucion y desafios de la sociedad.
Madrid, 2 de marzo de 2022

429. Presentacion de la Jornada RareGenomics.
Ayuso C.
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Jornada RareGenomics.
Madrid, FJD-Online, 17 de marzo de 2022

430. Hallazgos incidentales y asesoramiento genémico.
Ayuso C.

XV Jornada Actualizacion en Genetica Humana AEGH
Barcelona, 22 de abril de 2022

431. Introduccién y moderacion: Simposio Curando con células: de la realidad al futuro
Ayuso C.

LIl Leccion Conmemorativa Jiménez Diaz

Hospital Universitario Fundacion Jiménez Diaz.

Madrid. 19 de mayo de 2022

432. Aniridia genetic basis: from research to clinical application
Ayuso C.

6th European Aniridia Conference

San Juan de Alicante, 3 al 5 de junio de 2022.

433. Actualizacién del genoma humano: un paso adelante mas hacia la medicina personalizada
Ayuso C.

MESA REDONDA: Nuevos desarrollos en gendmica y protedmica humana.

Real Academia Nacional de Farmacia.

Madrid, 9 de junio de 2022.

434. La ética de las buenas practicas en la investigacién biomédica

Ayuso C.

| taller sobre bioética para especialistas en ciencias de la salud. Plan de Formacion Transversal para
Residentes Hospitales Publicos de Quironsalud Madrid

Madrid, 13 de junio 2022

435. Perspectiva de género en la investigacién

Ayuso C.

27 Jornada de la SocietatCatalana de Farmacia Clinica

Organiza SocietatCatalana de Farmacia Clinica y Académia de CienciesMédiques de Catalunya i Balears
Barcelona, 14 de junio de 2022

436. Avances genéticos en Distrofias de Retina. Aspectos diagnésticos y terapéuticos
Ayuso C.

Webinar ONCE

Online, 21 de junio de 2022

437. Conferencia inaugural
Ayuso C.

[l Jornada de Investigacion
Madrid, FJD, 30 de junio de 2022

438. Mesa redonda Aspectos ético-legales en IMPaCT
Ayuso C.

JORNADA ONLINE IMPaCT GENoMICA

Madrid, ISCIII, 1 julio 2022

439. Retos en el diagnoéstico molecular de las Distrofias hereditarias de retina
Ayuso C.

Distrofias Hereditarias de Retina: ;Dénde estamos y hacia dénde vamos?
Organizado por la Sociedad Espafiola de Asesoramiento Genético, SEAGen.
Online, 21 de octubre de 2022
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440. Heterogeneidad genética en las distrofias de retina.

Ayuso C.

VI Jornada de Asesoramiento genético

Online y Presencial, Hospital Vall de Hebrén, 21 de octubre de 2022

441. Revision de los aspectos éticos durante el proceso de asesoramiento y diagndstico genético.
Ayuso C.

VI Jornada Interhospitalaria de Genética en Catalufia

Organiza Institut de Recerca GermansTrias i Pujol

Barcelona, 7 de noviembre de 2022

442. Laintegridad cientifica y la Ley de la Ciencia: perspectiva de un investigador

Ayuso C.

En la IX Jornada de Aspectos Eticos de la Investigacion Biomédica. Nuevas reflexiones sobre la
investigacion relacionada con la salud en seres humanos.

Organiza el Comité de Etica de la Investigacion. ISCIII.

Madrid, 22-23 de noviembre de 2022

443. Presentacion y coordinacion

Ayuso C.

Enlos 7° Ciclo de Seminarios de Investigacion Predoctoral Margarita Salas en el lIS-FJD.
Madrid, 24 de noviembre de 2022.

444. Bienestar y Medicina predictiva / personalizada (genémica)

En la Mesa Redonda Women of Stellantis (WOS) La salud y el bienestar como clave de éxito personal y
profesional

Ayuso C.

Madrid, 25 de noviembre de 2022

445. WP 2 ELSI: Ethical, Legal and Social Issues

Ayuso C.

Enla lll Jornada de Trabajo Annual con los NationalMirror Group (NMGs)
Online, 13 de diciembre de 2022

446. Investigacion Clinica y Sostenibilidad de Sistemas Sanitarios de Salud

Dra. Ayuso C.

En la Jornada La Investigacion y Sostenibilidad de los Sistemas de Salud: Actividad y Propuestas del INUBE
Sesion 3. Debate

Online, Badajoz, 14 de diciembre de 2022.

447. Presentacion del IIS-FJD e Introduccion a la terapia génica.
Ayuso C.

Acercando la ciencia a las escuelas. Farmaindustria - FJD
Online, Madrid, 16 de diciembre de 2022.

448. Presentacion de la Jornada

Ayuso C.

IV Reunion Anual del Area de Tecnologia e Innovacién Sanitaria del IS-FJD
Online, Madrid, 21 de diciembre de 2022.

449. Panelista en la Sesion Plenaria: Educacion y participacion de pacientes y ciudadanos
Ayuso C.

En el Taller: Preparando el futuro de la Medicina Personalizada: EP PerMed.

Organizado por Consorcio Internacional de Medicina Personalizada (ICPerMed)
Pamplona, 18 de enero de 2023

450. Ensayos clinicos en las distrofias hereditarias de la retina
Ayuso C.

210



Taller para pacientes: Ensayos clinicos: lo que deben saber los pacientes
Organiza Retina-Comunidad Valenciana. Centro Superior de Investigacion en Salud Publica
Valencia, 19 de enero de 2023

451. ;Qué es 'y qué no es la Medicina Personalizada de Precision?

Ayuso C.

Blogue 1: Medicina Personalizada y de Precision, una perspectiva de gestion, en el Programa Andaluz de
Formacion en Medicina Personalizada y de Precision (PANMEP), que es un Experto Universitario de la
Universidad Internacional de Andalucia (UNIA)

Semipresencial, Granada, 20 de enero de 2023

452. Presentacion de la Jornada Internacional de Investigacién y Medicina Personalizada.

Ayuso C.

182 Jornada Internacional sobre Investigacion Traslacional y Medicina de Precision. Aplicacion de la
Medicina Personalizada de Precision en la prevencion y salud publica.

Madrid, 2 de febrero de 2023

453. Taller Formativo sobre cuestiones Etico-Juridicas para proyectos IMPACT
Ayuso C. (Pilar Nicolas y Guillermo Lazcoz)

Taller Formativo para proyectos IMPACT

Online, 7 de febrero de 2023

454. Proyeccion de video y mesa redonda con directoras cientificas

Ayuso C.

En la Jornada por el Dia Internacional de la Mujer y la Nifia en la Ciencia. Instituto de Salud Carlos Il
Madrid, 9 de febrero de 2023

455. Tecnologias que hacen pais

Ayuso C.

Mesa redonda y debate: Tecnologias que hacen pais
Madrid, 14 de marzo de 2023

456. Diagnosis and geneticcounseling

Ayuso C.

New Therapeutical Approaches for Inherited Retinal Dystrophies. ERN Research Training Workshops Call.
Centro de Investigacion Principe Felipe

Valencia, 27 y 28 de marzo de 2023.

457. El Instituto de Investigacién Sanitaria Fundacién Jiménez Diaz. Un mundo de posibilidades para los
investigadores del HURJC

Ayuso C.

Jornadas de puertas abiertas investigacion Hospital Universitario Rey Juan Carlos

Madrid, 10 de mayo de 2023.

458. Introduccién y bienvenida

Ayuso C.

IV Edicion Actualizacion en linfomas cutaneos Hospital Universitario Fundacion Jiménez Diaz
Madrid, 2 y 3 de junio de 2023.

459. Hallazgos incidentales:ipodemos ignorarlos?

Ayuso C.

1 Jornada de Gendmica Clinica | Medicina Personalitzada. RegidéSanitaria de Girona.
Girona, 15 de junio de 2023

460. Presentacién de la jornada

Ayuso C.

V Reunién Anual del Area de Cancer del IIS-FJD
Madrid, 16 de junio de 2023.
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461. Sanidad del futuro: Investigacion y Formacion

Ayuso C.

En Sanidad del Futuro y Medicina Personalizada de Precision.
Madrid, 20 de junio de 2023.

462. Mesa Redonda: Hacia la sanidad del futuro

Ayuso C.

En Sanidad del Futuro y Medicina Personalizada de Precision.
Madrid, 20 de junio de 2023.

463. Horizonte 2030: Estrategias desde la perspectivas de género
Ayuso C.

MSD-SEOM: Liderando el futuro de la Oncologia

Organizada por SEOM y MSD

Madrid, 20 de junio de 2023.

464. Distrofias Hereditarias de la retina. De la investigacion a la practica clinica

Ayuso C.

IV Simposio Canarias Terapia Génica de las Distrofias Hereditarias de Retina: Estrategia terapéutica,
presente y futuro de las claves para restaurar la vision

Islas Canarias, 15 de septiembre de 2023

465. Presentacion del [IS-FJD a los nuevos residentes
Ayuso C.

Bienvenida a los nuevos Residentes

Madrid, 20 de septiembre de 2023

466. Presentacion del [IS-FJD
Ayuso C.

Jornada en el Hospital Infanta Elena
Madrid, 21 de septiembre de 2023

467. Implicaciones bioéticas en la investigacion genética y gendémica del cancer
Ayuso C.

IV Congreso Autonomico de Castilla y Ledn para pacientes con cancer y familiares.
Palencia, 22 de septiembre de 2023

468. Aspectos ELSI del programa IMPaCT-GENOMICA

Ayuso C.

[l Jornada IMPaCT-GENOMICA: Avances y desafios en la era genémica.
Madrid, 9 de octubre de 2023

469. Introduccion a la genética médica. Cartera de servicios

Ayuso C.

Formacion en genética para residentes, Hospital Universitario Fundacion Jiménez Diaz
Madrid, 8 de noviembre de 2023

470. Presentacién del Diccionario Panhispanico de Términos Médicos (DPTM)

Ayuso C.

Presentacion del Diccionario panhispanico de términos médicos, Real Academia Nacional de Medicina
Madrid, 13 de noviembre de 2023

471. Mesa Redonda Retos Etico-Legales en la era Genémica

Ayuso C.

IV Congreso Interdisciplinario de Genética Humana

Malaga, 15 al 17 de de noviembre de 2023

472. Application of genetic screening in different scenarios. Medical and regulatoryissues
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Ayuso C.
Mapping genetic screening bettwen public health and personalized medicine.
Madrid, 23 y 24 de noviembre de 2023

473. Estudios genéticos

Ayuso C.

En el Il Taller tedrico-practico del Comité de Etica de la Investigacién con medicamentos de la Fundacion
Jiménez Diaz (CEIm-FJD): Aspectos ético-legales de los proyectos de investigacion biomédica

Madrid, 11 de diciembre de 2023

474. Participacion en la Mesa 2: De la investigacion a la cartera comun de servicios

Ayuso C.

MESA 2. De la investigacion a la cartera comun de servicios

Jornada de presentacion del catalogo comun de pruebas genéticas bajo el lema Trabajando por la equidad
en el Sistema Nacional de Salud

Madrid, 23 de enero de 2024

475. Presentacién de la Jornada Internacional de Investigacion y Medicina de Personalizada de Precision
Ayuso C.

192 Jornada Internacional sobre Investigacion Traslacional y Medicina Personalizada de Precision.
Aplicacion clinica de la Inteligencia Artificial.

Madrid, 1 de febrero de 2024

476. Presentacion, charlas y talleres con investigadoras

Ayuso C.

| Jornadas de puertas abiertas ;Qué es ser cientifica? Acercando la ciencia a la escuela.

Madrid, 8 y 12 de febrero de 2024 (11 de febrero, Dia Internacional de la Mujer y Nifia en la Ciencia)

477. Diagnéstico y tratamientos: Claves y desafios para las DHR
Ayuso C.

WEBINAR: Diagnéstico y tratamientos: Claves y desafios para las DHR
Madrid, 15 de febrero de 2024

478. Mesa redonda: Investigacién, diagnostico y tratamiento

Ayuso C.

En Estrategias y Gestion de las Enfermedades Raras en la Comunidad de Madrid, organizado por la
Fundacion Bamberg

RANM, Madrid, 9 de abril de 2024

479. Medicina Personalizadas: Aplicaciones y perspectivas

Ayuso C.

En el Méster en Investigacion Biomédica de la Universidad de Valladolid

Asignatura Medicina Personalizadas: Aplicaciones y perspectivas de la Universidad de Valladolid e Instituto
de Biologia y Genética Molecular - IBGM - Universidad de Valladolid / CSIC

Valladolid, 16 de abril de 2024

480. Presentacion y apertura de la Jornada

Conclusiones

Ayuso C.

Jornada de Enfermedades Raras Necesidades asistenciales

Madrid, 22 de abril de 2024

481. Importancia del enfoque multidisciplinar en el diagnéstico genético.
Ayuso C.

Jornada AEGH del dia Internacional del ADN

Madrid, Online, 23 de abril de 2024

482. Retos actuales de la medicina genémica
Ayuso C.
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Conferencia Sesion Cientifica en la Real Academia Nacional de Medicina de Espafia
Madrid, 7 de mayo de 2024

483. En la LV Leccion Conmemorativa Aplicaciones actuales y futuras del ADN circulante Moderadora de la
jornada y presentacion de los ponentes

Ayuso C.

Hospital Universitario Fundacion Jiménez Diaz

Madrid, 21 de mayo de 2024

484. En la Mesa Redonda Gendmica en el Sistema Nacional de Salud en Espafia: Reconocimiento Oficial
de la Genética Clinica como Especialidad

Ayuso C.

1¢" Congreso Espafiol de Medicina Genémica.

Universidad Camilo José Cela

Madrid, 23-24 de mayo de 2024

485. Elimpacto de la genética en el cancer de préstata

En la Mesa Redonda Asesoramiento Genético en Cancer de Prostata: Implicaciones Clinicas, familiares y
Eticas.

Ayuso C.

Hospital Universitario Fundacion Jiménez Diaz

Madrid, 6 de junio de 2024

486. El diagnéstico genético en las Distrofias Hereditarias de Retina, como implementarlo
Ayuso C.

Retina International World Congress Scientific

Dublin — Online, 7-8 junio de 2024

487. La investigacion en un instituto de investigacién sanitario: el ejemplo del lIS-FJD
En la Jornada de Investigacion en Hematologia

Ayuso C.

Hospital Universitario Fundacion Jimenez Diaz

Madrid, 10 de junio de 2024

488. Estudios genéticos en oftalmologia

Ayuso C.

Sesion en la Organizacion Nacional de Ciegos Esparioles (ONCE)
Madrid, 11 de junio de 2024

489. Coloquio presentacion Premiados Fundacion Lilly
Ayuso C.

Entrega de premios.

Organizado por Fundacion Lilly

Madrid, 17 de junio de 2024

490. Presentacion de la Jornada por Direccidn Cientifica

Sesién del Area de CANCER del Instituto de Investigacién Sanitaria Fundacion Jiménez Diaz (IIS-FJD).
Ayuso C.

Hospital Universitario Fundacion Jiménez Diaz

Madrid, 19 de junio de 2024

491. Mesa redonda ¢COmo nos puede ayudar la Genética?

Las enfermedades minoritarias: todo un reto para la bioética de las Conferencias Josep Egozcue.
Ayuso C.

Fundacion Victor Grifols i Lucas

Barcelona, 11 de julio de 2024

492. Mesa redonda IA en Investigacion
En el llustre Colegio de Médicos.
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Ayuso C.
Muy IA Trends Executive Update
Madrid, 19 de septiembre de 2024

493. Oftalmogenética en el s. XXI: una aproximacion multidisciplinar
Ayuso C.

En el 100 Congreso de la Sociedad Espafiola de Oftalmologia
Madrid, 25 al 28 de septiembre de 2024

494. ERDC Report Madrid

Ayuso C.

European Retinal DiseaseConsortiumERDC
Gante, 1 de octubre de 2024

495. Introduction to ethics in biomedical research
Ayuso C.

Course Research Integrity & Ethics Prog-Ret
Gante (online), 3 de octubre de 2024

496. Aspectos éticos de la investigacion biomédica

Ayuso C.

En el V Simposio del Observatorio de la Sanidad con el titulo Espafa, como lider de una politica sanitaria
europea. Organizado por el El Espafiol e Invertia.Auditorio de la Universidad Camilo Jése Cela

Madrid, 3 de octubre de 2024

497. Cartera de servicios y programa IMPACT

Ayuso C.

XXVI Jornadas de investigacion Fundacion Lucha contra la Ceguera.
Retina y Ciencia: Visién para mafana — Genetica y Retina
FARPE-FUNDALUCE

Madrid, 24 de octubre de 2024

498. ¢Qué ventajas tiene para un investigador pertenecer al instituto de Investigacion Sanitaria Fundacién
Jiménez Diaz? En Il Jornadas de Puertas Abiertas de la Investigacion

Ayuso C.

HU Infanta Elena, Valdemoro (Madrid), 29 de octubre de 2024

499. Results of Implementation of new genomics in Spanish National Health System

Ayuso C.

SesionAdvancements in Genetic Testing and Emerging Discoveries in Inherited Retinal Diseases
27th EVER Congress. European Association for Vision and Eye Research Congress.

Valencia, 3 al 5 de noviembre de 2024.

500. Salud sostenible y equitativa. ¢ Es posible el liderazgo femenino?.

Ayuso C.

En la Clausura del Programa de desarrollo para la Direccion y el Liderazgo. Mujeres con Alto Potencial del
Instituto Nacional de Administracion Publica (INAP)

Ayuso C.

INAP, Madrid, 26 de noviembre de 2024.

501. Abriendo camino en la Medicina Gendmica. Translacion de desarrollos metodoldgicos de las
enfermedades raras a enfermedades comunes

Ayuso C.

Congreso CIBER. Sesion Flash Talk 5: CIBERER

Valencia, 28 de noviembre de 2024

502. Curso Kick Off - ARISTOS - Ethics and Research
Congreso CIBER. Valencia, 28 de noviembre de 2024
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503. Tertulia Debate Ciencia Viva

Ayuso C.

Tertulia debate con motivo de la publicacion del volumen monografico de Revista de Occidente.
Madrid, 12 de diciembre de 2024

504. Miembro en la Mesa Redonda Como optimizar el proceso asistencial de las Enfermedades Raras en el
Sistema Nacional de Salud

Ayuso C.

En la Presentacion del documento RE_DES Retos y Desafios en la Atencion a las Enfermedades Raras.
Presentado en el Congreso de los Diputados.

Organizado por Pfizer

Madrid, 16 de diciembre de 2024

505. Retos y Oportunidades: Desafios éticos, legales y sociales en la implementacion de la medicina
personalizada

JORNADA DENDRITE: Innovacién en Deterioro Cognitivo con la participacion del Equipo Asesor
Ciudadano

Ayuso C.

Centro Nacional de Investigaciones Cardiovasculares (CNIC)

Madrid, 17 de diciembre de 2024

506. Participacion y presentacion en la entrega XVII de premios Fundaciéon BBVA

Ayuso C.

XVII Premios Fundacion BBVA Fronteras del Conocimiento en la categoria de Biologia y Biomedicina
Madrid, 8 de enero de 2025

507. Historia de nuestros médicos.
Ayuso C.

Entrevista en el programa Es Radio
Madrid, 15 de enero de 2025.

508. Presentacion de la Jornada Internacional de Investigacién y Medicina de Personalizada de Precisién
Ayuso C.

20?2 Jornada Internacional sobre Investigacion Traslacional y Medicina Personalizada de Precision.
Aplicacion clinica de la Inteligencia Artificial.

Madrid, 6 de febrero de 2025.

509. Breve semblanza de mi trayectoria

Ayuso C.

Sesion Cientifica Conmemorativa. X Dia Internacional de la Mujer y la Nifia en la Ciencia. La voz de las
mujeres en la Ciencia (biomédica).

Real Academia Nacional de Medicina de Espana. Madrid, 11 de febrero de 2025.

510. Mesa redonda: Presente y futuro del Programa IMPaCT-GENOMICA. La gendmica al servicio del
paciente con enfermedades raras.

Ayuso C.

Dia mundial de las enfermedades raras 2025. XIV Jornadas CIBERER Investigar es Avanzar.

Madrid, 24 de febrero de 2025.

511. Presentacion de la jornada y del IIS-FJD

Ayuso C.

| Jornada Divulgativa de los Biobancos en la Investigacion en el Cancer en la Fundacion Jiménez Diaz
Madrid, 27 de febrero de 2025.

512. Keynote 2: Personalised Medicine in Spain
Ayuso C.
EP PerMed Round Table: Attendance Guide for Experts
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Valencia, 31 de marzo de 2025.

513. Presentacion. Actualizacion en linfomas cutaneos. V EDICION.
Ayuso C.

Hospital Universitario Fundacion Jiménez Diaz.

Madrid, 4 de abril de 2025.

514. Medicina Personalizada: cdémo aplicarla en la practica clinica del s.XXI

Ayuso C.

Master en Investigacion Biomédica de la Universidad de Valladolid

Asignatura Medicina Personalizadas: Aplicaciones y perspectivas de la Universidad de Valladolid e Instituto
de Biologia y Genética Molecular - IBGM - Universidad de Valladolid / CSIC

Valladolid, 4 de abril de 2025.

515. Presentacion de la Sesion del Area de Enfermedades Infecciosas, Inflamatorias y Cronicas
Ayuso C.

Instituto de Investigacion Sanitaria Fundacion Jiménez Diaz

Madrid, 9 de abril de 2025.

516. Moderadora del Blogue 1: Cancer de prostata
Ayuso C.

Jornada Multidisciplinar Uro-Oncolbgica

Ultimos avances en diagnostico y terapias personalizadas
Pozuelo Madrid, 24 de abril de 2025.

517. Mesa redonda Reconocimiento de la Especialidad de Genética.
Ayuso C.

[l Congreso Espafiol de Medicina Gendmica

Madrid, 22 de mayo de 2025.

518. Cribado neonatal

Ayuso C.

Universidad Autonoma de Madrid

Madrid, 25 de abril de 2025.

519. Medicina Personalizada de Precisién: una oportunidad para los ciudadanos y el sistema sanitario.
Mesa Redonda: ¢ Cémo contribuir a la incorporacién de la Medicina Personalizada de Precisiéon en Espafia?
Dialogo entre parlamentarios y cientificos.

Ayuso C.

Medicina Personalizada de Precision. Dialogo entre parlamentarios y cientificos

Congreso de los Diputados

Madrid, 5 de mayo de 2025.

520. Investigacion con la participacion de seres humanos, sus muestras biologicas y/o sus datos.
Ayuso C.

Curso Etica e integridad en la investigacion. Plan de formacion CSIC 2025.

Madrid, 21 de mayo de 2025

521. Mesa redonda Reconocimiento de la Especialidad de Genética.
Ayuso C.

[l Congreso Espariol de Medicina Gendmica

Madrid, 22 de mayo de 2025

522. Bienvenida y presentacion

Ayuso C

En la Jornada Anual de Investigacion Quirdnsalud
Madrid, 12 de junio de 2025

523. Asesoramiento genético y derechos de pacientes y familiares y bioética en pruebas genéticas
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Ayuso C.

En el curso de Genética aplicada al diagnostico in vitro de la Agencia Espariola de Medicamentos y
Productos Sanitarios AEMPS.

Madrid, 18 de junio de 2025.

524. Estudios genéticos en distrofias de retina. Cuando y para qué.
Carmen Ayuso

Retinopatias hereditarias: conociéndolas, comprendiéndolas, afrontandolas
Madrid, 26 de junio de 2025.

525. s Es personal la medicina personalizada?”
Carmen Ayuso

Ciclo de divulgacion cientifica “Ciencia con chocolate”
Madrid, 24 de septiembre de 2025

526. Mesa redonda “Etica e integridad cientffica”

Carmen Ayuso

En la Jornada Confederacion de Sociedades Cientificas de Espafia (COSCE).

En colaboracién con la Fundacion Ramén Areces y la Federacion de Asociaciones Cientifico Médicas
Espariolas (FACME)

Madrid, 29 de septiembre de 2025

527. Mesa 1

Moderadoras: Carmen Ayuso (Eje IMPaCT GENOMICA) y Belen Pérez (Eje IMPaCT COHORTE)
[l Jornada IMPaCT — PMP2021 Exposicién y discusion de resultados

Madrid, 23 de octubre de 2025

528. Investigacion con la participacion de seres humanos, sus muestras biologicas y/o sus datos.
Carmen Ayuso

Curso Etica e integridad en la investigacion

Programa Momentum

Consejo Superior de Investigaciones Cientificas CSIC

Online, 5 de noviembre de 2025

529. Genémica, Medicina de Precision y el Futuro de la Atencién Personalizada
Carmen Ayuso

Spain Healthcare Innovation Summit 2025

Bamberg Health

Madrid, 12 de noviembre de 2025

530. Presentacion de la VIl Reunién Anual del Area de Neurociencias del IIS-FJD
Carmen Ayuso

Hospital Universitario Fundacion Jiménez Diaz

Madrid, 26 de noviembre de 2025

531. Presentacion de la VII Reunién Anual del Area de Tecnologia e Innovacién Sanitaria
Carmen Ayuso

Instituto de Investigacion Sanitaria Fundacion Jiménez Diaz

Madrid, 10 de diciembre de 2025

532. Salud y bienestar en el siglo de la Medicina Personalizada y de Precision
Carmen Ayuso

40 Aniversario de la Escuela Andaluza de Salud Publica

Streaming, 18 de diciembre de 2025

533. Datos preliminares del programa IMPaCT Genomics y discusion abierta sobre cémo la WGS podria
incorporarse en el Sistema Nacional de Salud.
Carmen Ayuso
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Mesa redonda en: Jornada sobre la implementacion del WGS en el diagnoéstico de enfermedades raras
pediatricas.
Madrid, 14 de enero de 2026.

534. “Completar/confirmar Titulo de la ponencia”

Carmen Ayuso

Modulo ¢,? En el Programa ETHOS Programa de Entorno Técnico de Gestion en Hospitales
Madrid, 16-17 de enero de 2026

535. PRIMERA MESA: Situacion de la Genética Clinica en Espafa
SEGUNDA MESA: Perspectivas y soluciones para implementar la Genética Clinica
Carmen Ayuso
Moderadora y coorganizadora de Jornada sobre Situacion y Perspectiva de la Genética Clinica en Espafia
Madrid, 19 de enero de 2026.

536. Proyecto IMPaCT-Gendmica “Completar/confirmar Titulo de la ponencia”
Carmen Ayuso

En la Segunda Reunion de la Red de Enfermedades Raras del CSIC

Madrid, 27 de enero de 2026

537. Medicina Genomica y ética. Presente y futuro

Carmen Ayuso

SESION ACADEMICA - Acto Inaugural del Curso Académico 2026 de la Academia Médico-Quirtrgica
Espariola (AMQE).

Madrid, 18 de febrero 2026.

538. Investigacion y practica clinica: las difusas fronteras de la medicina genémica.

Carmen Ayuso

Seminario IdISSC — Gendmica: Avances en la encrucijada entre la investigacion y el diagnostico. Hospital
Clinico San Carlos.

Madrid, 18 de febrero 2026.

539. “Completar/confirmar Titulo de la ponencia”
Carmen Ayuso

Curso para oftalmélogos ONCE

Madrid, 27 de febrero 2026

540. “lmpact Genémica 2 confirmar”

Carmen Ayuso

Sesion 1: Implementacion del Programa de Medicina de Precision en Espana.
Congreso Interdisciplinar de Genética Humana

Granada, 15 al 17 de abril de 2026

541. “Completar/confirmar Titulo de la ponencia”
Carmen Ayuso

ProgRET Symposium Seville: Industrial Entrepreneurship
Sevilla, 23 al 26 de noviembre de 2026

« EDICION/COORDINACION DE LIBROS.

Etica en la investigacion de las Enfermedades Raras. Directores y coordinacion: Ayuso C., Rafael Dal-Ré y
Francesc Palau. Deposito Legal M-2688-2016 ISBN:978-84-16270-85-9. Editorial: Ergon.

Guia clinica para el diagnéstico genético de las distrofias hereditarias de retina. Coordinadora y autora: C
Ayuso ® 2022: Medea, Medical Education Agency S.L. ISBN: 978-84-09-45048-0 Depésito Legal: M-
26713-2022
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*ORGANIZACION DE EVENTOS (INTERNACIONALES, NACIONALES).

1. Vocal del Comité Organizador del | Simposium internacional sobre Malformaciones Congénitas. Madrid,
Noviembre 1983.

2. Vocal del Comité organizador de la Il Reunion Internacional sobre Malformaciones Congénitas y IV
Simposium Internacional de Medicina Perinatal. Madrid, Junio 1984.

3. Secretaria del Comité Organizador de la | Reuniéon Internacional sobre Menopausia y Il Reunion de
Malformaciones Congénitas. Madrid, 28-30 Abril 1987.

4.  Comité Organizador del Workshop Internacional (Concerted Action of The European Communities) New
Therapeutic Approaches in Hereditary Eye Disease. El Escorial 6-9 Septiembre, 1996.

5. Comité Organizador de las Il Jornadas sobre Retinosis Pigmentaria. Asociacion de Afectados de Retinosis
Pigmentaria de la Comunidad de Madrid, 13 Junio 1998.

6. Comité Organizador de las lll Jornadas sobre Retinosis Pigmentaria. Asociacion de Afectados de Retinosis
Pigmentaria de la Comunidad de Madrid, 23-24 Junio 2000.

7. Comité Cientifico del 1er Congreso Nacional de Formacion e Integracion Cientifico Social DE S. Usher.
Retinosis Pigmentaria. Valencia, 20 Octubre 2000.

8. Comité Organizador de las IV Jornadas sobre Retinosis Pigmentaria. Asociacion de Afectados de
Retinosis Pigmentaria de la Comunidad de Madrid. 25-26 Abril 2002

9. Comité Organizador del Simposium Internacional sobre Aniridia. Asociacion de Aniridia, Madrid, 25-26
Octubre 2002.

10. Presidenta del Comité Organizador de las V Jornadas sobre Retinosis Pigmentaria. Asociacion de
Afectados de Retinosis Pigmentaria de la Comunidad de Madrid, 12-13 Marzo 2004.

11. Directora de la Jornada sobre Politica Cientifica y Hospitales. Madrid, GSK y Fundacién Jiménez Diaz, 3
Junio 2005.

12. Directora del 1er Congreso Internacional Medicina Personalizada. Madrid, Fundacion Jiménez Diaz, 9
Febrero 2006.

13. Directora de la VI Jornada sobre Enfermedades de la Retina. Madrid, Fundacion Jiménez Diaz, 2-3 Junio
2006.

14. Directora del 2° Congreso Internacional Medicina Personalizada. Madrid, Fundacion Jiménez Diaz, 8
Febrero 2007.

15. Co-organizadora del Seminario: Exploring the clinical application of arrayCGHBlueGnome, Fundacion
Jiménez Diaz. Madrid, 8th March 2007 .

16. Directora del Simposium sobre Medicina Gendmica. Leccion Conmemorativa Fundacion Conchita
Rabago de Jiménez Diaz. Madrid, 25 mayo 2007.

17. Directora de la Jornada sobre CEICs y Ensayos Clinicos. Madrid, Fundacion Jiménez Diaz, 26 Junio 2007.
18. Organizadora de Charla coloquio: Avances en la investigacion de las Distrofias de Retina Fundacion
Jiménez y Asociacion Retina Madrid. Madrid, 3 julio 2007.

19. Directora del 3er Congreso Internacional Medicina Personalizada. Madrid, Fundacién Jiménez Diaz, 21
Febrero 2008.

20. Presidenta del Comité organizador VIl Congreso Internacional sobre Enfermedades Distréficas de la
Retina. Fundacion Jiménez Diaz. Madrid 23-25 Abril 2008.

21. Organizadora de Reunién del Area de Defectos Congénitos. CIBERER. Fundacion Jiménez Diaz Madrid, 9
Mayo 2008.

22. Directora del Simposium sobre Virologia. XL Leccion Conmemorativa Fundacion Conchita Rabago de
Jiménez Diaz. Madrid, 20 mayo 2008.

23. Directora del 4° Congreso Internacional Medicina Personalizada. Madrid, Fundacién Jiménez Diaz, 5
Febrero 2009.

24. Comité Organizador de la | Jornada de Médicos Residentes de Medicina del Trabajo. Madrid, Fundacion
Jiménez Diaz, 17 Marzo 2009.

25. Directora del Simposium Proyecto Genoma Humano. Perspectivas en el siglo XXI. XLl Leccion
Conmemorativa Fundacion Conchita Rabago de Jiménez Diaz. Madrid, 19 mayo 2009.

26. Directora de la 22 Jornada sobre Ensayos Clinicos: Estudios Farmacogenéticos. Madrid, Fundacion
Jiménez Diaz, 15 Junio 2009.

27. Directora de las Xl Jornadas FUNDALUCE 2009. La ceguera puede vencerse. Alternativas terapéuticas
Madrid, 21 y 22 de Octubre 2009.
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28. Comité Organizador Jornada sobre Etica de la Investigacion en Enfermedades Raras. Madrid, Fundacién
Jiménez Diaz, 28 de Octubre 2009.

29. Comité Organizador Homenaje a José M? Segovia de Arana- Madrid, Fundacion Jiménez Diaz, 26 y 27 de
Noviembre 2009.

30. Directora del 5° Congreso Internacional Medicina Personalizada. Madrid, Fundacién Jiménez Diaz, 11
Febrero 2010.

31. Presidenta del Comité organizador del VIII Congreso Internacional sobre Enfermedades Distréficas de la
Retina. Madrid Mayo 2010.

32. Miembro del Comité Cientifico del Simposium Cancer y envejecimiento: control proteolitico. XLII Leccion
Conmemorativa Fundacion Conchita Rabago de Jiménez Diaz. Madrid, 18 mayo 2010

33. Miembro del Comité Organizador del International Symposiumon Usher Syndrome and RelatedDiseases.
Valencia, Mayo 2010.

34. Presidente del Comité Cientifico y del Comité Organizador del 6° Congreso Internacional de Medicina
Personalizada. Madrid, 18 de marzo de 2011.

35. Presidenta del Comité Organizador y del Comité Cientifico de la 72 Reunion Internacional sobre
Investigacion Traslacional y Medicina Personalizada. La Investigacion clinica de la Enfermedad de Alzheimer en
la encrucijada organizada por la Fundacién Jiménez Diaz y el Instituto de Investigacion Sanitaria Fundacion
Jiménez Diaz y celebrada en la Fundacion Jiménez Diaz, Madrid, el 2 de febrero de 2012.
http://www.institutoroche.com/Jornadas anteriores/\V163 Reunion Internacional sobre Investigacion Traslaci
onal y Medicina Individualizada.html

36. Organizadora de la Jornada Genética en Aniridia organizada por la Fundacion Jiménez Diaz y la
Asociacion Espanola de Aniridia en la Fundacion Jiménez Diaz el 24 de febrero de 2012.

37. Miembro del Comité Organizador y del Comité Cientifico de la XXI Reunion de Farmacologos de la
Comunidad de Madrid, celebrado en la Fundacion Jiménez Diaz el 5 de julio de 2012.

38. Presidenta del Comité Organizador y del Comité Cientifico de la 8% Reunion Internacional sobre
Investigacion Traslacional y Medicina Personalizada organizada por la Fundacion Jiménez Diaz y el Instituto de
Investigacion Sanitaria Fundacion Jiménez Diaz y celebrada en la Fundacion Jiménez Diaz, Madrid, el 7 de
febrero de 2013.

39. Comité Cientifico del XXVII Congreso Nacional de la Asociacion Espafola de Genética Humana. Madrid,
10-12 de abril de 2013.

40. Organizadora de la Jornada Etica de la Investigacion, no solo bioética. Fundacion Jiménez Diaz, 27 Junio
2013.

41. Organizadora de la Jornada Distrofias de retina. Fundacion Jiménez Diaz, 9 de octubre de 2013.

42. Co-organizadora de la Jornada Investigacion en Enfermedades Genéticas Raras. Una necesidad social.
Fundacion Jiménez Diaz, 25 de noviembre de 2013.

43. Presidenta del Comité Organizador y del Comité Cientifico de la 9% Reunion Internacional sobre
Investigacion Traslacional y Medicina Personalizada organizada por la Fundacién Jiménez Diaz y el Instituto de
Investigacion Sanitaria Fundacion Jiménez Diaz y celebrada en la Fundacion Jiménez Diaz, Madrid, el 20 de
febrero de 2014.

44. Comité Organizador del EyeTN Network Event Research Skills 1 organizado por el Instituto de
Investigacion Sanitaria Fundacion Jiménez Diaz y el ProgrammaMarie Curie y celebrada en Madrid, el 7 de
marzo de 2014

45. Organizacion del Meeting ERDC, Madrid 8 de marzo de 2014.

46. Coordinadora del Simposio Internacional Symposiumonhereditary retinal dystrophies: Frombenchtobed,
Fundacion Ramén Areces, Madrid el 6y 7 de marzo de 2014.

47. Presidenta del Comité Cientifico y Vocal del Comité Ejecutivo del Simposium Ribosomas y RNA: desde los
fundamentos a la clinica. XLVI Leccidon Conmemorativa Fundacién Conchita Rabago de Jiménez Diaz. Madrid,
20 mayo 2014.

48. Comité Organizador Jornada de Gendémica Clinica de la Comunidad de Madrid. Hospital Universitario
Ramon y Cajal. 22 de octubre de 2014.

49. Coordinadora de la Xll Reunion cientifica anual del programa de Patologia Neurosensorial del CIBERER
celebrado en la Fundacién Jiménez Diaz el 26 de noviembre de 2014.

50. Presidenta del Comité Organizador y del Comité Cientifico de la 10® Reunion Internacional sobre
Investigacion Traslacional y Medicina Personalizada organizada por la Fundacion Jiménez Diaz y el Instituto de
Investigacion Sanitaria Fundacion Jiménez Diaz y celebrada en la Fundacion Jiménez Diaz, Madrid, el 19 de
febrero de 2015.

51. Organizadora de la Jornada de Medicina Genética. Aproximacion al desafio de la genética en salud,
Fundacion Jiménez Diaz, 23 de abril de 2015
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52. Organizadora de la Jornada Investigacion en enfermedades raras y comunes. Uso de datos 6émicos y
clinicos. 30 de Septiembre de 2015.

53. Miembro del Comité organizador del Albino Day, el 02 de Octubre de 2015.

54. Organizadora del 4th CNAG Symposium on Genome research: Rare Diseases Il. Fundacion Jiménez Diaz,
29 de Octubre de 2015.

55. Miembro del Comité organizador de la lll Jornada de Gendmica de la Comunidad de Madrid, el 25 de
Noviembre de 2015

56. Presidenta del Comité Organizador y del Comité Cientifico de la 112 Reunidon Internacional sobre
Investigacion Traslacional y Medicina Personalizada organizada por la Fundacién Jiménez Diaz y el Instituto de
Investigacion Sanitaria Fundacion Jiménez Diaz y celebrada en la Fundacion Jiménez Diaz, Madrid, el 24 de
febrero de 2016.Miembro del Comité organizador de la Jornada de Enfermedades Raras. Fundaciéon Jiménez
Diaz, 2 Marzo 2016.

57. Comité organizador de la JORNADA DE PRESENTACION DEL LIBRO: Etica de la Investigacion en
ENFERMEDADES RARAS. Fundacion Jiménez Diaz, 2 de marzo de 2016.

58. Miembro del Comité organizador del Diadel DNA, 22 de abril de 2016.

59. Miembro del Comité Cientifico de la XLVIII Leccion Conmemorativa Jiménez Diaz, 17 de mayo de 2016.
60. Organizadora de la Jornada sobre Investigacion en Enfermedades Raras. Farmaindustria y Fundacion
Jiménez Diaz, 15 septiembre de 2016.

61. Presidenta del Comité Organizador y del Comité Cientifico de la 122 Reunién Internacional sobre
Investigacion Traslacional y Medicina Personalizada organizada por la Fundacién Jiménez Diaz y el Instituto de
Investigacion Sanitaria Fundacion Jiménez Diaz y celebrada en la Fundacion Jiménez Diaz, Madrid, el 9 de
febrero de 2017.

62. Miembro del Comité Ejecutivo de la XLIX Leccion Conmemorativa Jiménez Diaz, 18 de mayo de 2017.

63. Coordinadora del Simposio Internacional: Diagnostico prenatal no invasivo y diagnéstico genético
reproductivo Celebrado en la Fundacion Ramén Areces - Madrid, 8 y 9 de junio de 2017.

64. Miembro del Comité Cientifico del MeetingLymphomal.eukemia. Diagnosis forTargeted Therapy. 16y 17
de noviembre de 2017.

65. Presidenta del Comité Organizador y del Comité Cientifico de la 13? Reunién Internacional sobre
Investigacion Traslacional y Medicina Personalizada organizada por la Fundacién Jiménez Diaz y el Instituto de
Investigacion Sanitaria Fundacion Jiménez Diaz y celebrada en la Fundacion Jiménez Diaz, Madrid, el 22 de
febrero de 2018.

66. Alianza en Investigacion Traslacional en Enfermedades Raras de la Comunidad Valenciana Ill Jornada
Nacional de Investigadoras en Enfermedades Raras 2 de marzo de 2018. Fundacion Jiménez Diaz y CIBERER,
Madrid. Investigacion cooperativa y traslacional en EERR. El ejemplo de las retinopatias.

67. Miembro del Comité Ejecutivo de la L Leccién Conmemorativa Jiménez Diaz, 17 de mayo de 2018.

68. Presidenta del Comité Organizador y del Comité Cientifico de la 142 Reunién Internacional sobre
Investigacion Traslacional y Medicina de Precision organizada por la Fundacion Jiménez Diaz y el Instituto de
Investigacion Sanitaria Fundacion Jiménez Diaz y celebrada en la Fundacion Jiménez Diaz, Madrid, el 20 de
febrero de 2019.

69. Miembro del Comité Ejecutivo de la LI Leccidon Conmemorativa Jiménez Diaz, 16 de mayo de 2019.

70. Presidenta del Comité Organizador y del Comité Cientifico de la 152 Reunion Internacional sobre
Investigacion Traslacional y Medicina de Precision organizada por la Fundacion Jiménez Diaz y el Instituto de
Investigacion Sanitaria Fundacion Jiménez Diaz y celebrada en la Fundacion Jiménez Diaz, Madrid, el 6 de
febrero de 2020.

71. Presidenta del Comité Organizador y del Comité Cientifico de la 16% Reunion Internacional sobre
Investigacion Traslacional y Medicina de precision organizada por la Fundacion Jiménez Diaz y el Instituto de
Investigacion Sanitaria Fundacion Jiménez Diaz y celebrada en streaming, Madrid, el 4 de febrero de 2021.

72. Miembro del Comité Ejecutivo de la LIl Leccion Conmemorativa Jiménez Diaz, 20 de mayo de 2021.

73. Presidenta del Comité Organizador y del Comité Cientifico de la 172 Reunion Internacional sobre
Investigacion Traslacional y Medicina de precision organizada por la Fundacion Jiménez Diaz y el Instituto de
Investigacion Sanitaria Fundacion Jiménez Diaz y celebrada en streaming, Madrid, el 3 de febrero de 2022.

74. Miembro del Comité Ejecutivo de la LIl Leccion Conmemorativa Jiménez Diaz, 19 de mayo de 2022.

75. Presidenta del Comité Organizador y del Comité Cientifico de la 18% Reunion Internacional sobre
Investigacion Traslacional y Medicina de precision organizada por la Fundacion Jiménez Diaz y el Instituto de
Investigacion Sanitaria Fundacion Jiménez Diaz. Madrid, el 2 de febrero de 2023.

76. Miembro del Comité Cientifico del Simposium La pandemia COVID-19: el cambio de paradigma en la
investigacion cientifica global. LIV Leccion Conmemorativa Fundacién Conchita Rédbago de Jiménez Diaz.
Madrid, 18 mayo 2023.
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77. Presidenta del Comité Organizador y del Comité Cientifico de la 192 Reunion Internacional sobre
Investigacion Traslacional y Medicina de precision organizada por la Fundacion Jiménez Diaz y el Instituto de
Investigacion Sanitaria Fundacion Jiménez Diaz y celebrada en streaming, Madrid, el 1 de febrero de 2024.

78. Miembro del Comité Cientifico del Simposium Aplicaciones actuales y futuras del ADN circulante LV
Leccion Conmemorativa Jiménez Diaz. Fundacion Conchita Rabago de Jiménez Diaz, Madrid, 21 mayo 2024.
79. Presidenta del Comité Organizador y del Comité Cientifico de la 20 Reuniéon Internacional sobre
Investigacion Traslacional y Medicina de precision organizada por la Fundacion Jiménez Diaz y el Instituto de
Investigacion Sanitaria Fundacion Jiménez Diaz y celebrada en streaming, Madrid, el 6 de febrero de 2025.

80. Miembro del Comité Ejecutivo de la LVI Leccion Conmemorativa Jiménez Diaz, Dianas terapéuticas frente
al envejecimiento. 27 de mayo de 2025.

81. Presidenta del Comité Organizador y del Comité Cientifico de la 212 Reunién Internacional sobre
Investigacion Traslacional y Medicina de precision organizada por la Fundacion Jiménez Diaz y el Instituto de
Investigacion Sanitaria Fundacion Jiménez Diaz y celebrada en Madrid, el 5 de febrero de 2026.

82. Miembro del Comité Ejecutivo de la LVI Leccion Conmemorativa Jiménez Diaz, Enfermedades mediadas
por autoanticuerpos y sistema nervioso central, el 19 de mayo de 2026

1.4. TRANSFERENCIA:
« TRANSFERENCIA A TRAVES DE LA FORMACION DE INVESTIGADORES.

1. Titulo del proyecto: Técnicos de apoyo a la Investigacion en el SNS (Plataforma Gendmica IS-FJD)
Agencia financiadora:Instituto de Salud Carlos IIl, ISCIII

Duracion: desde el 01/01/2008 hasta el 31/12/2010

Investigador Principal:Ayuso C

Equipo Investigador: Cristina Villaverde Montero

Cédigo de la Entidad Financiadora: CA07/00120

2. Titulo del proyecto: Contratos Rio Hortega
Agencia financiadora:Instituto de Salud Carlos IIl, ISCIII
Duracién: desde el 01/01/2010 hasta el 31/12/2012
Investigador Principal:Ayuso C

Equipo Investigador: Berta Aimoguera Castillo

Cédigo de la Entidad Financiadora: CM09/00161

3. Titulo del proyecto: Contratos Rio Hortega
Agencia financiadora:Instituto de Salud Carlos IIl, ISCIII
Duracion: desde el 01/01/2013 hasta el 31/12/2014
Investigador Principal:Ayuso C

Equipo Investigador: Patricia Fernandez San José
Cddigo de la Entidad Financiadora: CM12/00013

4. Titulo del proyecto: Contratos Postdoctorales de perfeccionamiento en investigacion en salud «SARA
BORRELL»
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Agencia financiadora:Instituto de Salud Carlos IIl, ISCIII
Duracién: desde el 01/01/2013 hasta el 31/12/2015
Investigador Principal:Ayuso C

Equipo Investigador: Rocio Sanchez Alcudia

Cédigo de la Entidad Financiadora: CD12/00676

5. Titulo del proyecto: Contratos de técnicos de apoyo a la investigacion en el SNS
Agencia financiadora:Instituto de Salud Carlos IIl, ISCIII

Duracién: desde el 01/01/2013 hasta el 31/12/2015

Investigador Principal:Ayuso C

Equipo Investigador: Ruth Fernandez Sanchez

Cédigo de la Entidad Financiadora: CA12/00296

6. Titulo del proyecto: Contratos Postdoctorales de perfeccionamiento en investigacion en salud «SARA

BORRELL»

Agencia financiadora:Instituto de Salud Carlos IlI, ISCIII
Duracion: desde el 01/01/2014 hasta el 31/12/2016
Investigador Principal:Ayuso C

Equipo Investigador: Iker Sanchez Navarro

Cédigo de la Entidad Financiadora: CD13/00085

7. Titulo del proyecto: Contratos Rio Hortega

Agencia financiadora: Instituto de Salud Carlos I, ISCIII
Duracién: desde el 01/01/2015 hasta el 31/12/2016
Investigador Principal: Ayuso C

Equipo Investigador: Inmaculada Martin Mérida

Cédigo de la Entidad Financiadora: CM14/00079

8. Titulo del proyecto: Ayudante de investigacion y técnicos de laboratorio 2015

Agencia financiadora:Instituto de Salud Carlos Ill, ISCIII (Asociado a proyecto Traslacional)
Duracion: desde el 01/09/2015 hasta el 30/06/2016 y desde el 01/07/2016 hasta el 31/12/2016
Investigador Principal:Ayuso C

Personal contratado solicitado: Pablo Gonzalez Navarro/Ainara Gonzalez Perefia

Cédigo de la Entidad Financiadora: 1114/00015

9. Titulo del proyecto: Contratos Rio Hortega
Agencia financiadora:Instituto de Salud Carlos IIl, ISCIII
Duracion: desde el 01/01/2017 hasta el 31/12/2018
Investigador Principal:Ayuso C

Equipo Investigador: Liliana Galbis Martinez

Cédigo de la Entidad Financiadora: CM16/00126

10. Titulo del proyecto: Contratos predoctorales de formacion en investigacion en salud (PFIS)
Agencia financiadora: PFIS (ISCIII) y el Fondo Social Europeo (FSE)

Duracién:desde 02/01/2018 al 01/01/2022

Investigador Principal:Ayuso C

Personal contratado solicitado: Irene Perea Romero

Cédigo de la Entidad Financiadora: FI17/00192

11. Titulo del proyecto: Contratos predoctorales de formacion en investigacion en salud (PFIS)
Agencia financiadora: PFIS (Instituto de Salud Carlos I, ISCIII) y el Fondo Social Europeo (FSE)
Duracién:desde 02/01/2024 al 01/01/2028

Investigador Principal:Ayuso C

Personal contratado solicitado: Cristina Lendinez Gonzalez

Cédigo de la Entidad Financiadora: FI23/00140

12. Titulo del proyecto: Personal técnicos de apoyo. Infraestructuras cientifico-tecnoldgicas (Gendmica:

NGS y Arrays)
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Agencia financiadora: Ministerio de Economia y Competitividad
Duracion: 3 anos (desde 02/01/2018 al 01/01/2021)
Investigador Principal:Ayuso C

Equipo Investigador: Andrea Martinez Ramas

Cédigo de la Entidad Financiadora: PTA2016-12698-I

13. Titulo del proyecto: Ayudas para la contratacion de investigadorespredoctorales e investigadores
postdoctorales, cofinanciadas en un 91,89por 100 por Fondo Social Europeo a través del Programa
Operativo de Empleo Juvenily la Iniciativa de Empleo Juvenil (YEI).

Agencia financiadora:Fondo Social Europeo

Duracion:desde el 04/02/2019 hasta el 03/02/2020

Investigador Principal:Ayuso C

Personal contratado: Gema Gordo Truijillo 04/02/2019 hasta el 06/09/2019

Personal contratado: Esther Lantero Bringas 01/10/2019 hasta el 29/02/2020

Cédigo de la Entidad Financiadora: PEJD-2018-POST/BMD-9544

14. Titulo del proyecto: Ayudante de investigacion y técnicos de laboratorio Convocatoria CAM (Fondo
Social Europeo a través del Programa Operativo de Empleo Juvenil y la Iniciativa de Empleo Juvenil (YEI)
Investigador Principal:Ayuso C

Agencia financiadora:Fondo Social Europeo

Personal contratado:Laura Marzal Gordo

Duracién: 2019-2021

Cédigo de la Entidad Financiadora: PEJ-2018-TL/BMD-11918

15. Titulo del proyecto: Ayudas Personal Técnico de Apoyo — Ministerio de Ciencia e Innovacion
Agencia financiadora:Ministerio de Ciencia e Innovacion

Duracion: 3 afos (enero 2022-diciembre 2024)

Investigador Principal:Ayuso C

Personal contratado solicitado: Maria Belén Benavides Mori

Cadigo de la Entidad Financiadora: PTA2020-019568-I

16. Titulo del proyecto:Contratacion de personal técnico de apoyo a la I+D+l, en la convocatoria 2022,
programa estatal para desarrollar, atraer y retener el talento, del plan Estatal de Investigacion Cientifica,
Técnica y de Innovacion 2021-2023.

Agencia financiadora: Agencia Estatal de Investigacion y Cofinanciado por la Unién Europea

Duracion: desde 01/03/2024 al 28/02/2027

Investigador Principal:Ayuso C

Personal contratado solicitado:Susana Hidalgo Vico

Cédigo de la Entidad Financiadora: PTA2022-021530-I

17. Titulo del proyecto: Ayudante de investigacion y técnicos de laboratorio 2015 (desarrollo en 2016)
Agencia financiadora: Convocatoria CAM (Fondo Social Europeo a través del Programa Operativo de
Empleo Juvenil y la Iniciativa de Empleo Juvenil (YEI)) MINECO

Duracion: desde el 01/12/2015 hasta el 30/11/2017

Investigador Principal:Ayuso C

Personal contratado solicitado: Virginia Rufo Rabadan

Cédigo de la Entidad Financiadora: PEJ-2014-A-18502

18. Titulo del proyecto: Ayudante de investigacion y técnicos de laboratorio 2015 (desarrollo en 2016)
Agencia financiadora:Convocatoria CAM (Fondo Social Europeo a través del Programa Operativo de
Empleo Juvenil y la Iniciativa de Empleo Juvenil (YEI))

Duracién: desde el 01/02/2016 hasta el 31/01/2018

Investigador Principal: Ayuso C

Personal contratado solicitado: Domingo Aguilera Garcia

Cédigo de la Entidad Financiadora: PEJ15/BIO/AI-0543

19. Titulo del proyecto: Ayudante de investigacion y técnicos de laboratorio 2017 (desarrollo en 2018)
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Agencia financiadora: Convocatoria CAM (Fondo Social Europeo a través del Programa Operativo de
Empleo Juvenil y la Iniciativa de Empleo Juvenil (YEI)) MINECO

Duracion:desde el 01/03/2018 hasta el 29/02/2020

Investigador Principal:Ayuso C

Personal contratado solicitado: lonut-Florin lancu

Cadigo de la Entidad Financiadora: PEJ-2017-Al/BMD-7256

20. Titulo del proyecto: Ayudas para la contratacion de Técnicos de Laboratorio.

Agencia financiadora: Direccién General de Investigacion e Innovacion. Consejeria de Ciencia,
Universidades e Innovacion de la Comunidad de Madrid.

Duracion: 2 afos, de abril de 2021 a marzo 2023

Investigador Principal:Ayuso C

Personal contratado solicitado: Ana Alvarez Lopez

Cédigo de la Entidad Financiadora: PEJ-2020-TL-BMD-17909

21. Titulo del proyecto: Ayudas para personal técnico de apoyo

Agencia financiadora; Subprograma Estatal de Incorporacioén, del Programa Estatal para Desarrollar, Atraer y
Retener Talento Personal Técnico de Apoyo de la Agencia Estatal de Investigacion.

Duracién:de marzo de 2024 a septiembre de 2025

Investigador Principal: Ayuso C

Personal contratado solicitado:Susana Hidalgo Vico

Cédigo de la Entidad Financiadora: PTA2022-021530-

« TRANSFERENCIA GENERADORA DE VALOR ECONOMICO.
Patentes y Registros Propiedad Intelectual

1. Solicitud De Patente Internacional PCT (2022)

SEPT6-ABL2 fusion for use in the diagnosis and/or treatment of cancer. European Patent Application
Number EP21382663. Inventors: José Fernandez Piqueras, Maria Villa Morales, Antonio Lahera, Laura
Vela-Martin, Pilar Lépez-Nieva, Ayuso C., Pilar Llamas, Jose Luis Lépez Lorenzo, Javier Cornago, Rocio
Salgado. Date of Presentation: 21/07/2021. On June 9, 2022, the Patent Cooperation Treaty (PCT)
international application was filed with the European Patent Office (EPO), claiming priority of patent
application No. EP21382663. The granted numbering was PCT/EP2022/065750. This PCT has received a
favourable report and now it will continue the process; next step will be the National Phase Entry.

2. Solicitud de Patente Europea (14 de diciembre de 2022)

Method For The Diagnosis Of Joubert Syndrome European Patent Application Number No. 22 383 213.0.
Inventors: Berta Almoguera, Ayuso C., Francisco Martinez Granero, Isabe Lorda, Elena Martinez Cayuelas,
Fiona Blanco, Marta Rodriguez de Alba, Marta Corton, Gonzalo Nufiez, Raquel Romero, Pablo Minguez
Paniagua.

3. Declaracion De Invencion: FJD-pipeline

https://github.com/TBLabFJD/VariantCallingFJD, PMID:35087072). Investigadores: Pablo Minguez, Ayuso
C., Marta Cortén, Lorena de la Fuente, Raquel Romero, Gonzalo Nufez, lonut-Florin lancu, Berta
Almoguera, Marta del Pozo-Valero, Irene Perea-Romero, Alejandra Damian.

4. Cuestionario para la orientacion del diagnéstico genético de enfermedades oftalmogenéticas
Entidad solicitante: Fundacion Instituto de Investigacion Sanitaria Fundacion Jiménez Diaz
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Autores: Ayuso C.,

Registro Territorial de la Propiedad Intelectual
Clase de obra: Cientifica

Solicitud N°: MU-155-2016.

5. Cuestionario de Experiencia de Paciente PREMs EERR UICO

(PatientReportedExperienceMeasures)

Entidad solicitante: Fundacion Instituto de Investigacion Sanitaria Fundacion Jiménez Diaz

Autores: Ayuso C., Ruth Fernandez Sanchez, Swafiri Saoud Tahsin, Fiona Blanco Kelly, Isabel Lorda
Sanchez, Javier Arcos Campillo, Marta del Olmo Rodriguez

Clase de obra: Cientifica.

6. Cuestionario Clinico-Genético de Aniridia

Entidad solicitante: Fundacion Instituto de Investigacion Sanitaria Fundacion Jiménez Diaz
Autores:  Ayuso C., Marta Corton, Fiona Blanco Kelly

Clase de obra: Cientifica.

7. Cuestionario Clinico-Genético de Cancer hereditario

Entidad solicitante: Fundacion Instituto de Investigacion Sanitaria Fundacion Jiménez Diaz
Autores: Ayuso C., Swafiri Saoud Tahsin, Isabel Lorda Sanchez

Clase de obra: Cientifica

Solicitud N°: MU-603-2017

8. Genetica_registro propiedad Intelectual RPE-65

Entidad solicitante: Fundacion Instituto de Investigacion Sanitaria Fundacion Jiménez Diaz

Autores., C Rodilla, G Nufiez, Y Benitez, R Romero, L Fernandez-Caballero, P Minguez, M Corton y Ayuso
C

Clase de obra: Cientifica

Red MinChain, Alastria, Ethereum

* TRANSFERENCIA GENERADORA DE VALOR SOCIAL
(Jornadas, Talleres, Webinars Con Pacientes, Asociaciones Y Sociedad)

1. Aspectos genéticos de la Retinosis Pigmentaria.
Carmen Ayyso
ASOCIACION ARAGONESA DE RETINOSIS PIGMENTARIA.Zaragoza, 30 de Octubre de 1992

2. Lainfluencia de la genética en la vision.
Carmen Ayuso
ONCE. DELEGACION TERRITORIAL DE CASTILLA Y LEON.Valladolid, 9 Febrero 1993.

3. Consejo Genético
Carmen Ayuso
Primera jornada sobre prevencion de los Defectos Congénitos.Ayuntamiento Madrid, mayo 1993.

4. Situacion actual de la investigacion de la Retinosis Pigmentaria en Espana.
Carmen Ayuso
12 JORNADA MULTIDISCIPLINARIA SOBRE RETINOSIS PIGMENTARIA EN LA COMUNIDAD
DEVALENCIA .Valencia. 27 Noviembre 1993.

5. Situacién actual de la investigacion de la Retinosis Pigmentaria en Espaia
Carmen Ayuso
ASOCIACION MADRILENA DE AFECTADOS POR RETINOSIS PIGMENTARIA.Madrid. 28 Abril 1994.

6. Aspectos Genéticos e Investigacion.
Carmen Ayuso
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10.

11.

12.

13.

14.

15.

16.

17.

18.

19.

12 JORNADA CANTABRA SOBRE LA RETINOSIS PIGMENTARIA.Santander, 16 Junio 1995.

Aspectos Genéticos de las Enfermedades Oftalmolégicas.
Carmen Ayuso
Delegacion Territorial de la ONCE.Zaragoza, 16 Febrero 1996

Novedades sobre la investigacién genética de R.P.
Carmen Ayuso
ASOCIACION DE AFECTADOS DE RETINOSIS PIGMENTARIA DE MADRID.Madrid, 14 Junio 1996.

Consejo Genético en Patologias habituales que causan baja vision
Carmen Ayuso
CURSO DE RECICLAJE PARA OPTICOS-OPTOMETRISTAS DE LA ONCE.Madrid, 22 de Octubre 1996

Investigacién genética de la retinosis pigmentaria en Esparia

Carmen Ayuso

| JORNADA MULTIDISCIPLINARIA SOBRE RETINOSIS PIGMENTARIA DE LA COMUNIDAD DE
MADRID.Madrid, 26 de Octubre de 1996.

Consejo Genético en Patologias habituales que causan baja vision.
Carmen Ayuso
CURSO PARA OFTALMOLOGOS SOBRE BAJA VISION. ONCE.Madrid, 29 de Noviembre 1996

Resultados de la Investigacidon sobre Retinosis Pigmentaria del grupo Espafiol Multicéntrico vy
Multidisciplinario.

Carmen Ayuso

Ponencia en FAARPEE.Madrid, 22 de Noviembre 1997

Aborto recurrente: factores genéticos.
Carmen Ramos y Carmen Ayuso
| Jornada Sobre temas actuales en Medicina Materno-fetal. Leganés, 5-6 Febrero 1998

Evolucién de la Retinosis Pigmentaria en Espariia. CONFERENCIA
Carmen Ayuso
Asociacion Castellano-Leonesa de afectados por retinosis pigmentaria.Valladolid, 28 Marzo de 1998

Aspectos genéticos sobre la Retinosis Pigmentaria en Espafia.

Carmen Ayuso

Il JORNADAS SOBRE RETINOSIS PIGMENTARIAS

Asociacion de Afectados de Retinosis Pigmentaria de la Comunidad Auténoma de Madrid.Madrid, 13
Junio 1998.

Genética de las enfermedades oftaimolégicas frecuentes como causa de afiliacion.
Carmen Ayuso
Curso de formacion en baja vision para oftalmoldégos. ONCE, Madrid, 4 de Septiembre 1998

Historia y funcionamiento del Grupo Multicéntrico espariol de Estudio de Retinosis Pigmentaria.
Carmen Ayuso

Celebracion X Aniversario (1988-1998)

Asociaciod'Afectatsper Retinosis Pigmentaria a Catalunya.Barcelona, 3 Octubre 1998.

Avances y perspectivas de Futuro en el trasplante de fotorreceptores.

Carmen Ayuso

Celebracion X Aniversario (1988-1998)

Asociaciod'Afectatsper Retinosis Pigmentaria a Catalunya.Barcelona, 3 Octubre 1998.

Retardo Mental e X Fraxil: Diagnéstico e Prevencidn
Carmen Ayuso
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20.

21.

22.

23.

24.

25.

26.

27.

28.

29.

30.

31.

32.

33.

Fundacién Paideia.La Corufia, 23 de Octubre 1998

Investigacion sobre la Retinosis Pigmentaria
Carmen Ayuso
BEGISARE.San Sebastian, 28 Noviembre 1998.

Consejo genético en enfermedades oculares
Carmen Ayuso
Instituto Oftalmoldgico de Alicante.Alicante, 12 Mayo 2000

Curso de diagnéstico de laboratorio de sindromes y enfermedades genéticas.
Carmen Ayuso
AEBM.Madrid, 26-27 Abril 2001.

Consejo Genético en Oftalmologia.
Carmen Ayuso
CONFERENCIA. ONCE.Huelva, 14 Junio 2001.

Actualizacion sobre Retinosis Pigmentaria.
Carmen Ayuso
Asociacion de Retinosis Pigmentaria Madrid.Madrid, 26 y 27 Abril 2002.

Asesoramiento Genético.
Carmen Ayuso
ONCE, Delegacion de Aimeria.Almerfa 17 de Junio 2002.

Distrofias de Retina: Presente y Futuro.
Carmen Ayuso
Fundacion Valenciana de Estudios Avanzados.Valencia, 6 Marzo 2003.

Avances en la investigacion de las Distrofias de Retina.
Carmen Ayuso
Asociacion Retina Madrid.Madrid, 11 de Septiembre 2003.

Novedades acerca de las Distrofias de Retina en Esparia.
Carmen Ayuso
Asociacion andaluza de RP.Sevilla, 4 de Octubre de 2003.

Novedades acerca de las Distrofias de Retina en Esparia.
Carmen Ayuso
Asociacién de RP de Alava.Vitoria, 7 de Noviembre de 2003.

Conceptos Basicos de Farmacogenética. Consideraciones practicas reales desde la dptica de los
pacientes.

Carmen Ayuso

Farmacogenética para CEICS.

Fundacion de Ciencias de la Salud.Madrid, 10 de Noviembre 2003.

Consejo Genético en Enfermedades Oculares.
Carmen Ayuso
ONCE.Algeciras, 26 de Noviembre 2003.

Jornada sobre Fundamentos Biomédicos de la Patologia Ocular y la Prevencion de la Ceguera.
Carmen Ayuso
Fundacion UCM y ONCE.Madrid, 10 de Diciembre 2003.

Prevencion y Tratamiento de las enfermedades oculares hereditarias: asesoramiento genético y terapia
génica
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34.

35.

36.

37.

38.

39.

40.

41.

42.

43.

44,

45.

46.

Carmen Ayuso
Curso de Oftalmélogos CRE Antonio Vicente Mosquete (ONCE).Madrid, 6 Febrero 2004

Nuevos avances en las Distrofias Hereditarias de Retina

Carmen Ayuso

IX CONVIVENCIA REGIONAL DE AFECTADOS POR RETINOSIS PIGMENTARIA DE
CASTILLA- LA MANCHA.Tomelloso Ciudad Real, 22 Octubre 2005

Asesoramiento Genético
Carmen Ayuso
Delegacion Territorial de Madrid ONCE.Madrid, 27 Febrero 2006

Distrofias de Retina.
Carmen Ayuso
ASOCIACION de RP de VITORIA. Vitoria, 2 de Octubre 2006

Actual proceso de investigacion: Proyectos europeos Evi-Genoret y espafioles

Carmen Ayuso

Charla coloquio: Avances en la investigacion de las Distrofias de Retina.Fundacion Jiménez Diaz y Retina
Madrid. Madrid, 3 julio 2007

Desarrollo y traslacion de la Farmacogenética en Espafia
Carmen Ayuso
FORO DE DEBATE.Santiago de Compostela, 15 de noviembre de 2007

Distrofias de Retina: Aproximaciones al Diagnéstico e Investigacién Genéticas
Carmen Ayuso
Federacion de Asociaciones de Retinosis Pigmentaria de Espafia (FARPE).Madrid, 24 de Noviembre 2007

Diagnosticos Genéticos: Tipo de Tests Genéticos y ética

Carmen Ayuso e Isabel Lorda

Enfermedad de Huntington, diagndstico, investigacion y consejo genético

[l Jornada sobre Enfermedades genéticas y Discapacidad.Madrid, 3 de Octubre de 2008

Distrofias Retinianas.

Carmen Ayuso

Mesa Redonda: Traslacion de la actividad de investigacion del CIBERER al paciente
DIA DE LAS ENFERMEDADES RARAS. ISCIIl.Madrid, 26 Febrero 2009

Necesidad de un diagnéstico completo y confirmado. Presentacion

Carmen Ayuso

XI' JORNADA FUNDALUCE 2009 LA CEGUERA PUEDE VENCERSE. ALTERNATIVAS TERAPEUTICAS.
Madrid, 21-22 de octubre de 2009

¢ Consejo genético en Epidermalisis Bullosa?
Carmen Ayuso y M? José Truijillo-Tiebas
2° Dia Nacional de la EpidermolisisBullosa.Fundacion Jiménez Diaz, Madrid, 24 de Noviembre de 2010

Consejo Genético.
Carmen Ayuso
Dia del implante coclear en CLAVE, Atencion a la Deficiencia Auditiva.Madrid, 25 de febrero de 2011

Investigacion en Enfermedades Raras.

Carmen Ayuso

De la Investigacion a los tratamientos en Enfermedades Raras.
Fundacion FEDER.Ateneo, Madrid, 15 de marzo de 2011

Atrofia optica. Clasificacién y Consejo Genético.
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47.

48.

49.

50.

51.

52.

53.

54.

55.

56.

57.

Carmen Ayuso, Fiona Blanco y Cristina Villaverde
Asociacion de pacientes con Neuropatia Optica de Leber.Sevilla, 7 de mayo de 2011

Las DRy sus caracteristicas en Espafia.

Carmen Ayuso

Organizado por la Catedra de Investigacion en Retinosis Pigmentosa BidonsEgara-Universidad Miguel
Hernandez.Terrasa, 28 de octubre de 2011

Estudios genéticos.
Carmen Ayuso
[l Reunion del grupo de Trastornos del Movimiento de Castilla y Ledn.Valladolid, 16 de febrero de 2012

Genética: Importancia del estudio genético
Carmen Ayuso, F. Blanco y C. Villaverde
XIII Encuentro Nacional de afectados y familias de Aniridia.Madrid, 12 de abril de 2013

Ponencia Aspectos genéticos de la Distrofias de Retina

Carmen Ayuso

25 Aniversario de la Asociacion de Afectados de Retinosis Pigmentaria de Cataluia.

Organizado por la Asociacion de Afectados de Retinosis Pigmentaria de Catalufa (AARPC).Barcelona, 29
de junio de 2013

Necesidad de impulsar la investigacion en las distrofias de retina.

Carmen Ayuso

Jornada abierta de divulgacion para pacientes sobre Terapias en Enfermedades Raras: Distrofias de
Retina.Organizado IS-FJD, Fundacion Jiménez Diaz, CIBERER, CIBERBBN, Universidad Miguel
Hernandez y Cétedra BidonsEgara. Madrid, 8 de octubre de 2013.

La investigacion genética ¢ La revolucion de la medicina del siglo XXI?

Carmen Ayuso

Ciclo anual de Encuentros-Coloquio FEDEPE. Organizado por la Federacion Espafiola de Mujeres
Directivas, Ejecutivas, Profesionales y Empresarias. Madrid, 10 de febrero de 2015

Las distrofias de retina en 2016. ;Cuanto hemos avanzado?

Carmen Ayuso

Jornada de la Asociacion de Retinosis de Gipuzkoa Begisare. Instituto de Investigacion BioDonosita, 22 de
enero de 2016.

Presentacion del libro: Etica de la Investigacion en Enfermedades Raras

Carmen Ayuso

Organizado por IIS-FJD, Fundacion Genzyme y CIBERER. Hospital Universitario Fundacion Jiménez Diaz,
2 de marzo de 2016

Qué sabemos del DNA hoy y para qué nos sirve.
Carmen Ayuso
DIA DEL DNA. Hospital Universitario Fundacion Jiménez Diaz, 22 de abril de 2016

La Investigacion salva vidas

Carmen Ayuso

Evento benéfico a favor de la Fundacion MENCIA. Organizado por la Fundacion MENCIA. Hotel Westin
Palace de Madrid, 22 de abril de 2016

Actualizacion en aspectos oftalmoldgicos y de rehabilitacion de las enfermedades oculares causantes de
la ceguera y deficiencia visual grave

Carmen Ayuso

Jornadas de Accion formativa ONCE. ONCE, 17 de junio de 2016
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58.

59.

60.

61.

62.

63.

64.

65.

66.

67.

68.

Pero doctor... ¢qué tiene realmente mi hijo? El diagnéstico molecular. Nuevas tecnologias y viejos
problemas

Carmen Ayuso

Mesa Redonda Los actores inmediatos. XXXV Curso de Verano de la Universidad del Pais Vasco Las
Enfermedades Raras: un reto global para el sistema sanitario. San Sebastian, 23 de junio de 2016

Taller practico para pacientes y familiares: las necesidades de los pacientes en el ambito de la
investigacion genética de las enfermedades raras

Carmen AyusoJornada Descubriendo la Investigacion en las Enfermedades Raras. HU Fundacion Jiménez
Diaz, Madrid, 15 de septiembre de 2016

Actualizacion en aspectos oftalmoldgicos y de rehabilitacion de las enfermedades oculares causantes de
la ceguera y deficiencia visual grave

Carmen Ayuso y Aimudena Avila

Jornadas de Accion ONCE. Centro Deportivo y Cultural de la ONCE, Madrid, 16, 28 y 30 septiembre 2016

Presentacion del libro: Etica de la Investigacion en EERR
Carmen Ayuso
Sant Joan de Deu, Barcelona, 6 de octubre de 2016

Presentacion del Alstrom Europe Madrid Meeting
Carmen Ayuso
Organizado por Diana Valverde. Fundacion Jiménez Diaz, Madrid, 10 de octubre de 2016

Nuevas tecnologias genémicas: como aplicarlas a la préactica clinica

Carmen Ayuso

XXXIX Reunién Anual del Estudio Colaborativo Espariol de Malformaciones Congénitas (ECEMC) y Curso
de actualizacion sobre la investigacion de los defectos congénitos

Fundacion 1000 sobre defectos congénitos. Ciudad Real, 21 de octubre de 2016

Diagnostico Genético - Mesa 3: Avances Genéticos: Diagnostico Genético y Preimplantacional.

Carmen Ayuso

Il Jornada Charcot Marie Tooth

Organizado por la Asociacion Madrilefia de Enfermedades Neuromusculares ASEM.Madrid, 17 de junio de
2017

Abordaje de las causas genéticas de hipotonia neonatal y malformaciones congénitas

Carmen Ayuso

Auditorio Facultad de Medicina Humana Universidad San Antonio Abad del Cusco.Cusco - Pert, 2y 3 de
enero de 2018

Introduccién al proyecto RAREGenomics (Red de investigacion de enfermedades raras de la Comunidad
de Madrid) Taller: Necesidades de los pacientes de enfermedades raras neurolégicas

Carmen Ayuso

18 Jornada sobre Enfermedades Raras Neuroldgicas de la Comunidad de Madrid. Madrid, 26 de febrero
de 2018

Sindrome de Usher. Nuevas aproximaciones diagnésticas y terapéuticas

Carmen Ayuso y José M? Millan.

Jornada Internacional de Actualizacion en Discapacidad Auditiva y Sordoceguera. Tenerife, 10 de marzo
de 2018.

Reunidn pacientes Ensayo Clinico Usher

Carmen Ayuso

Jornada para pacientes Usher Tipo 1

Asociacion Asocide. Fundacion Jiménez Diaz, Madrid, 20 de marzo de 2018
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69.

70.

71.

72.

73.

74.

75.

76.

77.

78.

79.

80.

Pescando genes
Carmen Ayuso
Dialogos con la Cultura. Facultad de Medicina UAM. 27 de abril de 2018

La prestacion del asesoramiento genético: informe inicial, tipos de pruebas a realizar, herramientas de
andlisis, interpretacién del informe de asesoramiento genético, conceptos relacionados con la transmision.
La situacién de la Investigacion en vision.

Carmen Ayuso

Jornada de Futuros Gestores en Servicios Sociales

Sede de la ONCE. Madrid, 24 de mayo de 2018

Plan de Atencién Integral a Pacientes con Discapacidad
Carmen Ayuso
Salén de Actos de la Fundacion ONCE.Madrid, 21 de junio de 2018

Vision y genoma. Avances para nuestro dia a dia
Carmen Ayuso
Escuela de Fisioterapia UAM —ONCE. Madrid, 27 de junio de 2018.

Mesa debate después del VIl Documental del Proyecto En clave social abordando la situacién de las
personas que viven con baja vision, titulo Mirar sin ver.

Carmen Ayuso

Asociacion Retina Madrid.Madrid, 14 de noviembre de 2018.

El paciente, protagonista en la Investigacién
Carmen Ayuso
VI Jornada somos Pacientes. Farmaindustria. Madrid, 11 de diciembre de 2018.

Bienvenida e Introduccién a las EERR

Carmen Ayuso

Acercando la ciencia a las escuelas: investigacion y desarrollo de medicamentos en Enfermedades
Raras.lIS-FJD y Farmaindustria, Madrid, 12 de diciembre de 2018.

El cribado genético: aspectos éticos

Carmen Ayuso

Jornada: 50 afios de cribado neonatal en Espafia ;Como afrontamos el futuro?

Ciencias de la Vida y de la Materia. Organizado por la Fundacién Ramoén Areces. Madrid, 15 de enero de
2019.

¢ COmo trabaja el CIBERER para las personas con Enfermedades Raras?
Moderadora Mesa Redonda

Carmen Ayuso

VIl Jornada Investigar es Avanzar. Dia Mundial de las Enfermedades Raras.
Organizado por el CIBERER

Madrid, 28 de febrero de 2019.

Experiencia en la terapia de DHR: algunos ejemplos de investigacion y préactica clinica

Carmen Ayuso

Taller para Pacientes: Medicamentos Huérfanos y Distrofias Hereditarias de la Retina: Situacion Actual.
Auditorio lIS-La Fe. Valencia. 10 de abril de 2019.

Genética y obesidad ¢ existe una predisposicién irremediable?

Carmen Ayuso

Curso Obesidad y Mujer.

Hospital Universitario Fundacion Jiménez Diaz. Madrid, 4 de octubre de 2019.

Bienvenida e Introduccién a las EERR
Carmen Ayuso
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81.

82.

83.

84.

85.

86.

87.

88.

89.

90.

91.

92.

Jornada Acercando la ciencia a las escuelas: investigacion y desarrollo de medicamentos en
Enfermedades Raras.Organizado por IIS-FJD y Farmaindustria. Madrid, 13 de diciembre de 2019.

Genética e Incontinencia Pigmenti

Carmen Ayuso

Xl Congreso Internacional de Enfermedades Raras. Simposium Incontinenti Pigmentari.
Organizado por la UCAM y D’Genes. Online, 24 de noviembre de 2020.

La Investigacion. Los beneficios de la ciencia

Carmen Ayuso

Presentacion del libro Ciencia en pequefias dosis. Retransmitida desde el MUNCYT (Museo Nacional de
Ciencia y Tecnologia) Madrid (grabado) 26 de enero de 2021.

Consejo genético y aspectos éticos-legales
Carmen Ayuso
Genética y seleccion embrionaria. Asociacion Espafiola de ANIRIDIA.Madrid, Online, 28 de enero de 2021.

Nuevo tratamiento (Luxturna) en Retinosis Pigmentaria y Amaurosis congénita de Leber
Carmen Ayuso
WebinarONCEONnline, 6 de septiembre de 2021.

Horizonte 2030: Estrategias desde la perspectiva de género.

Carmen Ayuso

| Jornada Cancer y la Mujer. Una vision global del cancer: contribucion y desafios de la sociedad.Madrid, 2
de marzo de 2022

Avances genéticos en Distrofias de Retina. Aspectos diagnésticos y terapéuticos
Carmen Ayuso
Webinar ONCE. Online, 21 de junio de 2022.

Presentacion del [IS-FJD e Introduccion a la terapia génica.

Carmen Ayuso

Acercando la ciencia a las escuelas. Farmaindustria — FJD. Online, Madrid, 16 de diciembre de 2022.
Ensayos clinicos en las distrofias hereditarias de la retina

Carmen Ayuso

Taller para pacientes: Ensayos clinicos: o que deben saber los pacientes

Organiza Retina-Comunidad Valenciana. Centro Superior de Investigacion en Salud Publica. Valencia, 19
de enero de 2023.

Proyeccion de video y mesa redonda con directoras cientificas

Carmen Ayuso

En la Jornada por el Dia Internacional de la Mujer y la Nifa en la Ciencia. Instituto de Salud Carlos |l
Madrid, 9 de febrero de 2023.

Tecnologias que hacen pais
Carmen Ayuso
Mesa redonda y debate: Tecnologias que hacen pais. Madrid, 14 de marzo de 2023.

Diagnéstico genético de enfermedades raras

Carmen Ayuso

Las enfermedades raras: minoritarias cada una de ellas pero afectan a millones de personas. CursoUIMP
verano 2023 — Palacio de la Magdalena. Santander, 3 al 5 de julio de 2023.

Implicaciones bioéticas en la investigacion genética y genémica del cancer

Carmen Ayuso

IV Congreso Autondémico de Castilla y Ledn para pacientes con cancer y familiares.Palencia, 22 de
septiembre de 2023.
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93. Presentacion, charlas y talleres con investigadoras
Carmen Ayuso
| Jornadas de puertas abiertas ;Qué es ser cientifica? Acercando la ciencia a la escuela.
Madrid, 8 y 12 de febrero de 2024 (por el 11 de febrero, Dia Internacional de la Mujer y Nifia en la Ciencia)

94. Diagnostico y tratamientos: Claves y desafios para las DHR
Carmen Ayuso
WEBINAR: Diagnéstico y tratamientos: Claves y desafios para las DHR. Madrid, 15 de febrero de 2024.

95. Estudios genéticos en oftalmologia
Carmen Ayuso
Sesion en la Organizacion Nacional de Ciegos Esparioles (ONCE). Madrid, 11 de junio de 2024.

96. Mesa redonda ¢C6mo nos puede ayudar la Genética?
Carmen Ayuso
Las enfermedades minoritarias: todo un reto para la bioética de las Conferencias Josep Egozcue.
Fundacion Victor Grifols i Lucas. Barcelona, 11 de julio de 2024.

97. Tertulia Debate Ciencia Viva
Carmen Ayuso
Tertulia debate con motivo de la publicacion del volumen monografico de Revista de Occidente.
Madrid, 12 de diciembre de 2024.

98. Podcast "La Ciencia de lo Singular' dedicado a las distrofias de retina
Carmen Ayuso
https://open.spotify.com/episode/4XHvgATWwfbIx3BvucPBMp?si=QzWI2ZCmTkKHemrxVIie
swMadrid, 3 de febrero de 2025.

99. Presentacioén de la jornada y del IIS-FJD
Carmen Ayuso
| Jornada Divulgativa de los Biobancos en la Investigacion en el Cancer en la Fundacién Jiménez
DiazMadrid, 27 de febrero de 2025.

100. Participacién en el Panel de expertos acto de presentacion Fundacién ONCE Baja Visidn
Carmen Ayuso
Palacete de los Duques de Pastrana, Madrid, 18 de marzo 2025.

101. Keynote 2: Personalised Medicine in Spain
Carmen Ayuso
EP PerMed Round Table: Attendance Guide for Experts
Valencia, 31 de marzo de 2025

102. Presentacion. Actualizacion en linfomas cuténeos. V EDICION.
Carmen Ayuso
Hospital Universitario Fundacion Jiménez Diaz.
Madrid, 4 de abril de 2025

103. Medicina Personalizada:como aplicarla en la practica clinica del s. XXl
Carmen Ayuso
Master en Investigacion Biomédica de la Universidad de Valladolid
Asignatura "Medicina Personalizadas: Aplicaciones y perspectivas” de la Universidad de Valladolid e
Instituto de Biologia y Genética Molecular - IBGM - Universidad de Valladolid / CSIC
Valladolid, 4 de abril de 2025

104. Presentacion de la Sesién del Area de Enfermedades Infecciosas, Inflamatorias y Cronicas
Carmen Ayuso
Instituto de Investigacion Sanitaria Fundacion Jiménez Diaz
Madrid, 9 de abril de 2025
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105. Moderadora del Blogue 1: Cancer de prostata
Carmen Ayuso
Jornada Multidisciplinar Uro-Oncolégica
Ultimos avances en diagnostico y terapias personalizadas
Pozuelo, Madrid, 24 de abril de 2025

106. Cribado neonatal
Carmen Ayuso
Universidad Autonoma de Madrid
Madrid, 25 de abril de 2025

107. Medicina Personalizada de Precisién: una oportunidad para los ciudadanos y el sistema sanitario.
Mesa Redonda: ;Coémo contribuir a la incorporacién de la Medicina Personalizada de Precisién en
Espafia? Dialogo entre parlamentarios y cientificos.
Carmen Ayuso
Medicina Personalizada de Precision. Dialogo entre parlamentarios y cientificos
Congreso de los Diputados, Madrid, 5 de mayo de 2025

108. Investigacion con la participacion de seres humanos, sus muestras biolégicas y/o sus datos.
Carmen Ayuso
Curso Ftica e integridad en la investigacion. Plan de formacion CSIC 2025.
Madrid, 21 de mayo de 2025

109. Mesa redonda Reconocimiento de la Especialidad de Genética.
Carmen Ayuso
[l Congreso Espariol de Medicina Gendmica
Madrid, 22 de mayo de 2025

110. Bienvenida y presentacion
Carmen Ayuso
En la en la Jornada Anual de Investigacion Quirénsalud
Madrid, 12 de junio de 2025

111. Asesoramiento genético y derechos de pacientes y familiares y bioética en pruebas genéticas.
Carmen Ayuso
En el curso de Genética aplicada al diagndéstico in vitro de la Agencia Esparfiola de Medicamentos
Productos Sanitarios AEMPS.
Madrid, 18 de junio de 2025

112. Estudios genéticos en distrofias de retina. Cuando y para qué.
Carmen Ayuso
Retinopatias hereditarias: conociéndolas, comprendiéndolas, afrontandolas
Madrid, 26 de junio de 2025.

113. “¢ Es personal la medicina personalizada?”
Carmen Ayuso
Ciclo de divulgacion cientifica “Ciencia con chocolate”
Madrid, 24 de septiembre de 2025

114. Mesa redonda “Etica e integridad cientffica”
Carmen Ayuso
En la Jornada Confederacion de Sociedades Cientificas de Esparia (COSCE).
En colaboracion con la Fundacion Ramén Areces y la Federacion de Asociaciones Cientifico Médicas
Esparolas (FACME)
Madrid, 29 de septiembre de 2025

115. Del gen al canal, bases de la migrafia hemiplégica
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Carmen Ayuso
En Madrid Headache Forum. En HUFJD
Madrid, 24 de octubre de 2025

116. 1A y Omicas.Inteligencia Artificial Aplicada a la Genémica: Descifrando el lenguaje de los genes.
(Preguntar a Carmen si esto iria aqui)
Carmen Ayuso
En el Médulo 6: IA en Medicina Personalizada
Curso de Formacion UAM “Fundamentos de Inteligencia Artificial para el Mundo Sanitario®
Madrid, 30 de octubre de 2025

ANO 2026

117. Datos preliminares del programa IMPaCT Genomics y discusion abierta sobre como la WGS podria
incorporarse en el Sistema Nacional de Salud.
Carmen Ayuso
Mesa redonda en: Jornada sobre la implementacion del WGS en el diagnéstico de enfermedades raras
pediatricas.
Madrid,14 de enero de 2026

118. “Completar/confirmar Titulo de la ponencia”
Carmen Ayuso
Modulo 4,? En el Programa ETHOS Programa de Entorno Técnico de Gestién en Hospitales
Madrid, 16-17 de enero de 2026

119. PRIMERA MESA: Situacién de la Genética Clinica en Esparia
SEGUNDA MESA: Perspectivas y soluciones para implementar la Genética Clinica
Carmen Ayuso
Moderadora y coorganizadora de Jornada sobre Situacion y Perspectiva de la Genética Clinica en Espanfa
Madrid, 19 de enero de 2026

120. Proyecto IMPaCT-Gendmica “Completar/confirmar Titulo de la ponencia”
Carmen Ayuso
En la Segunda Reunién de la Red de Enfermedades Raras del CSIC
Madrid, 27 de enero de 2026

121. Medicina Genomica y ética. Presente y futuro
Carmen Ayuso
SESION ACADEMICA - Acto Inaugural del Curso Académico 2026 de la Academia Médico-Quirtrgica
Esparola (AMQE).
Madrid, 18 de febrero 2026.

122. Investigacion y practica clinica: las difusas fronteras de la medicina genémica.
Carmen Ayuso
Seminario IdISSC — Gendmica: Avances en la encrucijada entre la investigacion y el diagnostico. HCSC.
Madrid, 18 de febrero 2026.

123. “Completar/confirmar Titulo de la ponencia”
Carmen Ayuso
Curso para oftaimologos ONCE
Madrid, 27 de febrero 2026

124. “Completar/confirmar Titulo de la ponencia”
Carmen Ayuso
32 Sesion: Experiencias de Innovacion en investigacion biomédica.
En la Conmemoracioén del 20° aniversario de la Catedra de Innovacion y Gestion Sanitaria
Madrid, 19 de marzo 2026
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125. “Proyectos estratégicos CIBER: IMPaCT GENOMICA”
Carmen Ayuso y Angel Carracedo
Presentacion en el comienzo de Neuro & Rare 2026 // CIBERNED-CIBERER Joint Scientific Meeting
El Escorial, Madrid, 24-26 de marzo 2026.
126. “Completar/confirmar Titulo de la ponencia”
Carmen Ayuso
Charla en Centro de Referencia Estatal de Atencion a Personas con Enfermedades Raras y sus Familias
de Burgos (Creer)
Burgos, 26 de marzo 2026.

127. “Impact Gendmica 2: Enfocado al diagnostico de enfermedades raras”
Carmen Ayuso
Sesion 1: Implementacion del Programa de Medicina de Precision en Espafia.
Congreso Interdisciplinar de Genética Humana
Granada, 15 al 17 de abril de 2026

128. Ejemplos reales en investigacién con seres humanos:
De estudios que enfrentaron dilemas éticos
Sesiones interactivas para resolver casos practicos
Carmen Ayuso
32 Edicion del curso “Ethics and Research Integrity” Curso ARISTOS.
Online, mayo 2026.

129. “Completar/confirmar Titulo de la ponencia”
Carmen Ayuso
Jornada colaborativa UAM-IIS-FJD
Madrid, 18 de junio de 2026

130. “Completar/confirmar Titulo de la ponencia”
Carmen Ayuso
ProgRET Symposium Seville: Industrial Entrepreneurship
Sevilla, 23 al 26 de noviembre de 2026.
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2- EXPERIENCIA DOCENTE

2.1. EXPERIENCIA ACADEMICA DOCENTE.

*PUESTOS OCUPADOS Y DOCENCIA IMPARTIDA EN NUMERO DE HORAS EN:

- TITULACIONES OFICIALES UNIVERSITARIAS
e Profé Asociado/a Ciencias Salud 03 09 2021 a 26 05 2025

- ASIGNATURADE DIPLOMATURA (EUEnfermeria, FJD, UAM)
e Profesora EU-Enfermeria, FJD, UAM.
Asignatura de Fisologia (Tres Clases)
20 CursosAcadémicosiniterrumpidos de:2005-2006 a2024-2025.

- COLABORACIONES EN ASIGNATURAS DE LICENCIATURA (Facultad de Medicina, FJD, UAM)
e Profesora Honoraria del Departamento de Anatomia Patoldgica
Universidad Auténoma de Madrid.
Cursos: 1990-1991, 1991-1992.
e Profesora Honoraria del Departamento de Ginecologia.
Universidad Autbnoma de Madrid.
Cursos: 2002-2003, 2003-2004, 2004-2005, 2005-2006, 2006-2007.
e Profesora Honoraria del Departamento de Bioquimica.
Facultad de Medicina, Universidad Autbnoma de Madrid.
Cursos: 2016-2017, 2017-2018, 2018-2019, 2019-2020, 2020-2021.
e Profesora Honoraria del Departamento de Pediatria.
Universidad Auténoma de Madrid.
Cursos: 1994-1995, 1995-1996, 1996-1997, 1997-1998, 1998-1999, 1999-2000,2001-2002, 2002-
2003, 2003-2004, 2004-2005, 2005-2006, 2006-2007, 2007-2008,2009-2010, 2010-2011, 2011-2012,
2012-2013.
e Colaborador Clinico-Docente Vicerrectorado de Ciencias de la Salud.
Departamento de Pediatria, Universidad Auténoma de Madrid.
Cursos: 2002-2003, 2003-2004, 2004-2005, 2005-2006, 2006-2007,2007-2008, 2013-2014,2014-
2015,2015-2016, 2016-2017, 2017-2018, 2018-2019, 2019-2020, 2020-2021

- COLABORACIONES EN ASIGNATURAS DE DOCTORADO (en UAM y otras Universidades)
¢ Facultad de Medicina.
Universidad Complutense de Madrid.
Cursos: 1981-1982, 1982-1983, 1983-1984, 1984-1985, 1985-1986, 1988-1989, 1994-1995, 1996-
1997, 1998-1999, 2001-2002.
¢ Facultad de Medicina.
Universidad Autonoma de Madrid.
Cursos 1982-1983, 1985-1986, 1988-1989, 1991-1992, 1995-1996, 2006-2007, 2008-2009, 2009-
2010, 2010-2011
e Facultad de Medicina
Universidad de Valladolid.
Cursos: 1997-1998, 1998-1999, 1999-2000, 2000-2001, 2001-2002, 2003-2004, 2004-2005, 2005-
2006, 2006-2007, 2007-2008, 2008-2009, 2009-2010, 2010-2011.
¢ Universidad de Coimbra.
Curso 2002-2003.
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TITULACIONES PROPIAS UNIVERSITARIAS (MASTER, CURSOS, DIPLOMAS, ETC)

MASTERES

e Departamento de de Biologia Molecular y el Departamento de Bioguimica, Universidad Auténoma de
Madrid. Facultad de Medicina

MASTER DE BIOMEDICINA MOLECULAR. Asignaturaoptativa: “Molecular Genetics of Rare Diseases”

(BMMS8 32819) .Co-directores: Miguel Angel Fernandez Moreno y Ayuso C. (Prof® B Perez)

Cursos de 2016-17-2024-2025.

e Facultad de Medicina. Universidad Autonoma de Madrid.

MASTER of MOLECULAR BIOMEDICINE, BIOTHECNOLOGY AND MOLECULAR AND CELLULAR
BIOLOGY. BM5 Module: Genomics, proteomics and genetic modification.
Pharmacogenetics/Pharmacogenomics.

Cursos: 2013-2014, 2014-2015, 2018-2019, 2019-2020.

e Facultad de Ciencias Experimentales, Departamento de Fisiologia, Anatomia y Biologia Celular.
Universidad Pablo de Olavide.

MASTER DIAGNOSTICO Y TERAPIA DE LAS ENFERMEDADES RARAS

Director: José Antonio Sanchez Alcazar

Maodulo I. N° de créditos para obtener el titulo: 60 ECTS

Universidad Pablo de Olavide, Sevilla

Cursos: 2009-2010, 2010-2011, 2011-2012, 2012-2013, 2013-2014, 2014-2015, 2015-2016, 2016-2017,

2017-2018.

e Facultad de Psicologia. Universidad Autonoma de Madrid.
MASTER DE PSICOFARMALOGIA
Curso 2009-2010.

e Escuela Nacional de Sanidad (ISCIIl) y Facultad de Ciencias Experimentales, Departamento de Fisiologia,
Anatomia y Biologia CelularUniversidad de Alcala UNED.

MASTER INTERUNIVERSITARIO Direccién y Gestién de la I+D+ EN CIENCIAS DE LA SALUD

Cursos: 2010-2011, 2011-2012, 2012-2013, 2013-2014, 2014-2015, 2017-2018, 2018-2019, 2019-2020,

2020-2021

e Facultad de Medicina El Instituto de Oftalmobiologia Aplicada (IOBA), de la Universidad de Valladolid.
MASTER EN INVESTIGACION EN CIENCIAS DE LA VISION
Curso 2010-2011.

e Universidad de Granada y Escuela Andaluza de Salud Publica.

MASTER EXPERTO UNIVERSITARIO EN BIOETICA

Coordinador del Master: Pablo Simén Lorda. N° de créditos para obtener el titulo: 30 ECTs

Cursos: 2010-2011, 2011-2012, 2013-2014, 2014-2015, 2015-2016, 2016-2017, 2017-2018, 2018-2019,
2019-2020, 2020-2021, 2021-2022, 2022-2023, 2023-2024, 2024-2025

e Universitat Pompeu Fabra, Institutd’Educacié Continua (IDEC).
MASTER EN ASESORAMIENTO GENETICO.
Curso 2010-2011.Curso 2011-2012

e Universidad de Sevilla.

MASTER de REPRODUCCION HUMANA ASISTIDA (I Edicién)

Director: Guillermo Antifiolo Gil. N° de créditos para obtener el titulo: 62 ECTS
Organizador por Centro de Formacion Permanente, de la Universidad de Sevilla
Cursos: 2012-2013,

e Escuela Nacional de Salud (Instituto de Salud Carlos Ill), el parque cientifico de Madrid, el Centro Nacional
de Investigaciones Oncologicas y el Centro de Supercomputacion de Barcelona.

Il MASTER EN BIOINFORMATICA APLICADA A MEDICINA PERSONALIZADA Y SALUD.

Curso: 2020
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e Universidad Rey Juan Carlos.

MASTER EN GESTION CLINICA BASADA EN EL VALOR.

Titulo propio de la Universidad Rey Juan Carlos. Catedra Fundacion IMAS -URJC en Formacion e
Investigacion para la Mejora de la Asistencia Sanitaria. Reconocimiento del Ministerio de Educacion,
Cultura y deportes.Curso 2019-2020.

e Facultad de Medicina. Universidad de Santiago de Compostela.

Il MASTER EN ENFERMEDADES METABOLICAS HEREDITARIAS DE LA USC

Master Propio de la USC en Enfermedades Metabdlicas Hereditarias. Universidade de Santiago de
Compostela. Departamento de Ciencias Forenses, Anatomia Patolédgica, Ginecologia y Obstetricia y Pediatria.
Catedra Institucional de la USC de Enfermedades Metabolicas Hereditarias-SANOFI.

Coordinadores Modulo 2: Domingo Gonzalez Lamurio y Cristobal Colén Mejeras

Curso 2020-2021; 2021-2022

e Universidad de Valladolid e Instituto de Biologia y Genética Molecular - IBGM - Universidad de Valladolid /
CSIC.

MASTER EN INVESTIGACION BIOMEDICA asignatura de Medicina Personalizada: Aplicaciones y

perspectivas.

2024, 2025

e Universitat de ValénciaFundacion Universidad-Empresa de Valencia ADEIT.

CURSO DIPLOMA EN GENETICA MEDICA

(52 Edicion presencial y 32 Edicion on-line). N° de créditos para obtener el titulo: 4.00 créditos
2015

e ADEIT Fundacion Universidad-Empresa de la Universitat de Valencia

DIPLOMA DE ESPECIALIZACION EN ASESORAMIENTO GENETICO Y GENOMICA CLINICA
Departamento de Pediatria, Obstetricia y Ginecologia Organizado

Curso 2022- 2023, 2023-2024

e Universidad de Alcala de Henares y Aula Genyca.
TITULO DE EXPERTO UNIVERSITARIO. DIAGNOSTICO Y ASESORAMIENTO PRENATAL.
2019, 2021, 2022

e UCAM Yy Genotipia

CURSO EXPERTO UNIVERSITARIO EN GENETICA MEDICA Y GENOMICA

En el Modulo 9: Aspectos Eticos sociales y Legales en la Genética en medicina.
2020, 2022, 2023, 2024

e Universidad Internacional de Andalucia (UNIA).

DIPLOMA DE EXPERTO EN MEDICINA PERSONALIZADA Y DE PRECISION
Programa Andaluz de Formacion en Medicina Personalizada y de Precision (PANMEP),
Maodulo I: Medicina Personalizada y de Precision, una perspectiva de gestion

Médulo VIII: Marco ético, legal y social en medicina personalizada y de precision

2023, 2024, 2025

-TITULACIONES OFICIALES DE AMBITO NO UNIVERSITARIO

CURSO FORMACION Y ACTUALIZACION PARA MIEMBROS DE COMITES DE ETICA DE LA
INVESTIGACION (CEIl) E INVESTIGADORES EN ASPECTOS ETICOS Y LEGALES DE LA INVESGACION
BIOMEDICA ANCEI.

Estudios genéticos en investigacion. Aspectos técnicos: tipos, objetivos, resultados que se pueden obtener.
Consentimiento informado y consejo genético. Terapias avanzadas y Casos practicos

Cursos: 2019, 2020, 2021, 2022, 2023, 2024, 2025

BIOETICA CLINICA'Y PROBLEMAS EN EL ORIGEN DE LA VIDA.
Organizado por elACIS
Taller de trabajo Exposicion y analisis de casos
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Santiago de Compostela, 2017, 2019
Ayuso C.

CURSO ACTUALIZACION EN GENETICA CLINICA. ON LINE (AEGH)

En el Modulo: Aspectos Eticos-Legales en el Asesoramiento Genético.

Diagnostico y consejo genético en menores. Consentimiento Informado, informaciéon y otros aspectos
éticos. On line, 2021.

Ayuso C

CURSO DE GENETICA HUMANA Y SUS APLICACIONES.
Ministerio de Educacion y Ciencia.

Directora y PorffAyuso C.

Cursos 2001, 2002, 2003, 2005, 2007,

*DIRECCION DE TFG, TFM O PRACTICAS EXTERNAS.
DIRECCION DE PROYECTOS FIN DE MASTER

e Proyecto: El Consentimiento Informado en Estudios de Genoma Completo. Revision de la literatura
Marta Mancheno

Facultad de Medicina de la UNIVERSIDAD REY JUAN CARLOS.

08 de Julio de 2011

Calificacion: Apto

e Proyecto: Busqueda de mutaciones en el gen CRB1, en muestras de anoftalmia/microftalmia.
Ana Arteche Lopez

Facultad de Farmacia de la Universidad Complutense de Madrid, Master en Analisis Sanitarios.
30 de diciembre de 2011

Calificacion: Apto

e Proyecto: Implicacion de los genes NR2F1 y OPA1 en pacientes con atrofia optica
Maria Santamaria Martin

Facultad de Biologia, Universidad Complutense de Madrid

Septiembre de 2013 a abril de 2014 y junio de 2014

Calificacion: 8.5

e Proyecto: Practicas Académicas Externas - Memoria Final Fundacién Jiménez Diaz Servicio de Genética
Jennifer Ana Pérez Castro

Facultad de Biociencias, Grado en Genética, Universidad Autbnoma de Barcelona,

Mayo vy julio de 2014

Calificacion: 9.5

e Proyecto: Practicas Académicas Externas - Memoria Final Fundacion Jiménez Diaz Servicio de Genética
Javier Torres Marcos

Ingenieria Biomédica de la Universidad Carlos Il

Junio a julio de 2014

Calificacion: 9.5

e Proyecto: Recomendaciones sobre asesoramiento genético, consentimiento informado, informe clinico y
comunicacion de hallazgos inesperados para el cumplimiento de la norma UNE-EN-ISO 15189

Sheila Maestro Galilea

Proyecto de Fin de Méster en Anélisis Sanitarios (UCM)

Facultad de Biologia de la Universidad Complutense de Madrid

2016

Calificacion: 9,9 Sobresaliente

e Proyecto: Aproximacion genética a las EERR no caracterizadas: Las Distrofias Hereditarias de Retina.
Aroa Lépez Alcojor
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Proyecto de Fin de Master en Biotecnologia

Facultad de Ciencias. Universidad Autonoma de Madrid.
Septiembre de 2023 a junio de 2024.

Calificacion: 7.5

e “Distrofias Hereditarias de la retina asociadas a variantes bialélicas para el gen CRB1: Revision
actualizada sobre correlacion genotipo-fenotipo, modelos experimentales y estrategias terapeuticas.”
Cristina Lendinez Gonzalez

Proyecto de Fin de Méaster

Universitat de Valencia

Noviembre de 2024 a noviembre de 2025

Calificacion: Pendiente nota

DIRECCION DE DIPLOMAS DE ESTUDIOS AVANZADOS (DEA)

e Proyecto: Estudio del gen rep-1 en 12 familias espafiolas diagnosticadas clinicamente de Coroideremia.
Doctoranda: Maria Garcia-Hoyos

Facultad de Biologia. UNIVERSIDAD AUTONOMA DE MADRID.

Madrid, Septiembre 2003

Calificacion: Sobresaliente

e Proyecto: Caracterizacion Clinica y Molecular de la Enfermedad de Stargardt y formas asociadas.
Doctoranda: Rosa Riveiro Alvarez

Facultad de Biologia, UNIVERSIDAD AUTONOMA DE MADRID

Madrid, Octubre 2004

Calificacion: Sobresaliente

e Proyecto: Amaurosis Congénita de Leber (LCA) y Retinosis Pigmentaria precoz: Estudio clinico y
genético

Doctoranda: Elena Vallespin

Facultad de Biologia, UNIVERSIDAD AUTONOMA DE MADRID.

Madrid, Septiembre 2006

Calificacion: APTO

e Proyecto: Estudio genético de Distrofias Hereditarias de Retina: busqueda genémica de nuevos genes y
loci.

Doctorando: Diego Cantalapiedra )

Facultad de Biologia. UNIVERSIDAD AUTONOMA DE MADRID.

Madrid, Septiembre 2006

Calificacion: APTO

e Proyecto: Caracterizacion molecular de Distrofias de Retina: Enfermedad de Stargardt, Distrofia de
Conos y Bastones y Retinosis Pigmentaria Autosémica Recesiva.

Doctoranda: Jana AGUIRRE

Facultad de Biologia, UNIVERSIDAD AUTONOMA DE MADRID.

Madrid, Septiembre 2008

Calificacion: APTO

e Proyecto: Caracterizacion Clinica y Genética de Familias Espafiolas Afectadas de Retinosis Pigmentaria.
Doctoranda: Almudena Avila Fernandez

Facultad de Biologia, UNIVERSIDAD AUTONOMA DE MADRID.

Madrid, Junio 2009

Calificacion: APTO
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*PRESENTACION DE CONFERENCIAS Y PONENCIAS EN CURSOS.

1. "Enfermedades Mono y Poligénicas”.

Carmen Ayuso

1¢" Curso Genético Metaboalico.

FUNDACION JIMENEZ DIAZ.Madrid, Diciembre 1979.

2. "Antigeno H-Y y Diferenciacion Sexual".

Carmen Ayuso

CURSO DE ENDOCRINOLOGIA.

Escuela Iberoamericana de Endocrinologia.Madrid, Octubre 1981.

3. “Diferenciacion Sexual Humana".
Carmen Ayuso

CURSO DE ACTUALIZACION MEDICA.
Colegio de Médicos de Madrid.Madrid, 1982.

4. "Consejo Genético".

Carmen Ayuso

CURSO DE MEDICOS INSPECTORES SANITARIOS DEL CUERPO SANITARIO DE LA SEGURIDAD SOCIAL.
Colegio Oficial de Médicos de Madrid.Madrid, Diciembre 1982

5. "Consejo Genético".

Carmen Ayuso

CURSO DE ACTUALIZACION EN ATENCION PRIMARIA DE SALUD PARA MATRONAS.
Consejo General de Matronas y de ATS.

Madrid, Febrero 1984.

6. "Significacion del Antigeno H-Y".

Carmen Ayuso

CURSO SOBRE GENETICA MEDICA.

Comision de Investigacion del Hospital 1° de Octubre.Madrid, Abril 1986.

7. "Consejo Genético en las Cromosomopatias".

Carmen Ayuso

IV CURSO DE NEONATOLOGIA PRACTICA.

Hospital Central de la Cruz Roja. Servicio de Pediatria.Madrid, Diciembre 1987.

8. "El Consejo Genético con la ayuda de la nueva tecnologia genética.
Carmen Ayuso

AVANCES EN GENETICA HUMANA.

Curso de Educaciéon Médica Continuada.Madrid, 3 Febrero 1989.

9. "Biopsia corial frente a liquido amniético. Resultados Citogenéticos".
Carmen Ayuso

DIAGNOSTICO PRENATAL.

Curso de Educacion Médica Continuada.Madrid, 4 Febrero 1989.

10.  "Nuevas aportaciones al diagnostico genético".
Carmen Ayuso
| CURSO DE NEONATOLOGIA PRACTICA.Madrid, 8 Junio 1989.

11.  "Retinosis Pigmentaria. Aspectos Moleculares y Formas Clinicas".
Carmen Ayuso ]
[ CURSO DE AVANCES EN GENETICA MOLECULAR .Hospital de Basurto. Bilbao, 30 Marzo 1992.

12, "Anadlisis Clinico molecular de la patologia genética ocular."
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Carmen Ayuso
I CURSO DE AVANCES EN GENETICA HUMANA Hospital Son Dureta. Palma de Mallorca, 9-11 Abril 1992.

13.  "Patologia Molecular de la Retinosis Pigmentaria Autosémica Dominante"

Carmen Ayuso

CURSO DE POSTGRADO: CONFERENCIA. ASPECTOS CLINICOS Y GENETICOS DE LA RETINOSIS
PIGMENTARIA.Hospital San Pablo.Barcelona, 15 de Octubre 1993.

14.  “Consejo Genético”.

Carmen Ayuso

| CURSO DE ESPECIALIZACION EN GENETICA MOLECULAR HUMANA

Departamento de Genética, Facultad de Biologia, Universidad Autbnoma de Madrid.Madrid, 26 Abril 1996

15.  "Consejo Genético en Patologias habituales que causan baja vision"
Carmen Ayuso
CURSO DE RECICLAJE PARA OPTICOS-OPTOMETRISTAS DE LA ONCE. Madrid, 22 de Octubre 1996

16.  "Consejo Genético".

Carmen Ayuso

CURSO SOBRE GENETICAY EVOLUCION.

Facultad de Biologia Animal | (Seccion Antropologia), Universidad Complutense de Madrid.Madrid, 4 de
Noviembre de 1996.

17.  "Consejo Genético en Patologias habituales que causan baja vision".
Carmen Ayuso
CURSO PARA OFTALMOLOGOS SOBRE BAJA VISION. ONCE. Madrid, 29 de Noviembre 1996

18.  “Claves Orales de algunas enfermedades genéticas”.
Carmen Ayuso
CURSO PARA PEDIATRAS: PROBLEMAS BUCODENTALES EN EL NINO.

19.  “La Retinosis Pigmentaria: aspectos clinicos y moleculares”.

Carmen Ayuso

I CURSO DE ESPECIALIZACION EN GENETICA MOLECULAR HUMANA

Departamento de Genética, Facultad de Biologia, Universidad Autbnoma de Madrid.Madrid, abril 1997

20. Heterogeneidad genética. La Retinosis Pigmentaria como modelo.

Carmen Ayuso

CURSO DE DOCTORADO "GENETICA MOLECULAR HUMANA: DEL GENOTIPO AL FENOTIPO".
Departamento de Genética, Facultad de Biologia, Universidad Complutense de Madrid.Madrid, abril 1997

21.  “Consejo Genético”.

Carmen Ayuso

XXIV CONGRESO ESPANOL DE GINECOLOGIA Y OBSTETRICIA
CURSO DE GENETICA CLINICA PRECONGRESO. Marbella, Junio 1997.

22.  "Tratamiento de las enfermedades genéticas”.

Carmen Ayuso

CURSO: LA MANIPULACION GENETICA HUMANA A DEBATE.Departamento de Sociologia I, Facultad de
CC. Politicas y Sociologia, Universidad Nacional de Educacion a Distancia.Avila, Curso 1996-1997 (4 Julio
1997)

23.  "Errores de la diferenciacion sexual”.
Carmen Ayuso

24.  “Laconsulta de genética”

Carmen Ayuso

25.  “Heterogeneidad genética”.
Carmen Ayuso
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26.  “Genes humanos del desarrollo”.
Carmen Ayuso

27.  “Terapia Génica”.

Carmen Ayuso

28. “Consejo genético y ética”.
Carmen Ayuso

CURSO DE GENETICA HUMANA APLICADA Ministerio de Educacion y Ciencia. Centro de Profesores de

Vallecas. Madrid, Noviembre-Diciembre 1997

29.  “Epidemiologia de la Retinosis Pigmentaria en Espana”.
Carmen Ayuso

CURSO 3* CICLO IOBA, Facultad de Medicina, Universidad de Valladolid.Valladolid, 17 Marzo 1998

30. “Clinica y bases moleculares de las RP sindrémicas”.
Carmen Ayuso

CURSO 3* CICLO IOBA, Facultad de Medicina, Universidad de Valladolid.Valladolid, 17 Marzo 1998

31.  “La manipulacion genética: el Proyecto Genoma Humano”. PONENCIA
Carmen Ayuso

Mesa Redonda sobre Derecho y Genética.l CURSO SOBRE NUEVAS TENDENCIAS DEL DERECHO

Facultad de Derecho, Universidad Complutense de Madrid.Madrid, 3 Abril 1998

32.  “Consejo Genético”.
Carmen Ayuso
3" CURSO DE GENETICA MOLECULAR HUMANA.

Departamento de Genética, Facultad de Biologia, Universidad Autonoma de Madrid.Madrid, 25 Mayo 1998.

33.  “Genética de las enfermedades oftalmoldgicas frecuentes como causa de afiliacion”.

Carmen Ayuso

Curso de formacion en baja vision para oftalmoldégos. ONCE, Madrid, 4 de Septiembre 1998

34.  “Consejo Genético”.

Carmen Ayuso

| CURSO TEORICO PRACTICO DE CITOGENETICA APLICADA
AETEL-Centro de Cultivos Celulares “Agustin Bullén”. Madrid, 16 Octubre 1998

35.  “Epidemiologia de las RP en Esparia”.
Carmen Ayuso

CURSO 3* CICLO IOBA, Facultad de Medicina, Universidad de Valladolid.Valladolid, 9 Febrero 1999.

36. “Fases del diagnostico prenatal: Asesoramiento Genético”.

37.  “Genética y Factor Femenino”.

38.  “Diagnostico de enfermedades metabdlicas”.

Carmen Ayuso

CURSO DE DOCTORADO “Genética Perinatal”.

Facultad de Medicina, Universidad Autdbnoma de Madrid.18-19 Febrero 1999

39. “Técnicas de estudio genético”.
Carmen Ayuso

CURSO DE DOCTORADO “ll Curso de avances en técnicas diagndésticas en Pediatria”.

Facultad de Medicina, Universidad Auténoma de Madrid.Madrid, 2-18 Marzo1999.

40.  “Consejo Genético en Genodermatosis”.
Carmen Ayuso
CURSO DE DOCTORADO “Genodermatosis”. Prof. Garcia.

Facultad de Medicina, Universidad Complutense de Madrid, Real Academia de Medicina.Madrid, 9

Marzo19909.
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41.  “Penetrancia y Expresividad”.
Carmen Ayuso ]
CURSO DE INTRODUCCION A LA MEDICINA MOLECULAR.Hospital Sant Pau. Barcelona, 11 Marzo1999.

42.  “Sorderas hereditarias”
Carmen Ayuso
CURSO SOBRE ORL.Candanchu, 12 Marzo1999.

43.  "Biotecnologia en Medicina”

Carmen Ayuso

CURSO DE BIOTECNOLOGIA Y BIOETICA

Ministerio de Educacion y Ciencia. Centro de Profesores de Latina.Madrid, 16 Marzo 1999.

44.  “Malformaciones orales y faciales”.

Carmen Ayusoe |. Lorda.

CURSO DE DOCTORADO “Cirugia Maxilo-facial y ORL"Facultad de Medicina, Universidad Autonoma de
Madrid. Madrid, 26 Marzo1999.

45.  “Consejo Genético”.

Carmen Ayuso

CURSO DE ESPECIALIZACION EN GENETICA MOLECULAR HUMANA. Universidad Auténoma Madrid, 24
Mayo 1999.

46.  “Consejo Genético”
Carmen Ayuso
CURSO DE GENETICA MOLECULAR. Barcelona, 25 Mayo 1999.

47.  “El genetista en la préactica clinica: la consulta genética. Asesoramiento genético”
Carmen Ayuso
CURSO “Genética en Medicina”.Hospital Universitario Arrixaca.Murcia, 3 Junio 1999

48.  "Consejo Genético”.

Carmen Ayuso

I CURSO TEORICO-PRACTICO DE CITOGENETICA APLICADA.AETEL, Facultad de Medicina, Universidad
Complutense de Madrid.Madrid, Octubre 1999

49.  “Nuevas Mutaciones en la retinosis pigmentaria. La investigacion sobre la RP en Espafna”

Carmen Ayuso

CURSO DE ACTUALIZACION EN DEGENERACIONES Y DISTROFIAS RETINIANAS.Valladolid, 2-3 Junio
2000.

50.  “Principios basicos de genética y biologia molecular”.
Carmen Ayuso ]
CURSO DE CIENCIAS BASICAS EN OFTALMOLOGIA. IOBA . Valladolid 10-15 Julio 2000.

51.  “Genética del ciclo visual”

Carmen Ayuso

CURSO DE CIENCIAS BASICAS EN OFTALMOLOGIA. IOBA.Valladolid 10-15 Julio 2000 y Madrid, 14
Octubre 2000.

52.  “Consejo genético”.

Carmen Ayuso
Il CURSO TEORICO PRACTICO DE CITOGENETICA APLICADA.Madrid, 2-15 Noviembre 2000.

53.  “Consejo genético”
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Carmen Ayuso
IV CURSO TEORICO PRACTICO DE CITOGENETICA APLICADADA .Madrid, 20 Noviembre- 1 Diciembre
2000.

54.  “Genética Molecular en Oftalmologia”

Carmen Ayuso

CURSO DE ACTUALIZACION EN TECNICAS DIAGNOSTICAS. Médulo 1°: Genética y Anatomia Patoldgica.
Hospital de Mostoles.Madrid, 11-14 Diciembre 2000

55.  “Medicina Predictiva”

Carmen Ayuso

CURSO DEL DOCTORADO DE BIOETICA.| Bloque de Ciencia Béasica: 1- El genoma. Catedra de Bioética de
Unesco.Madrid, 25 Enero 2002.

56. “Aspectos éticos y legales de la genética médica”

Carmen Ayuso

| Bloque de Ciencia Basica: 1- El genoma. CURSO DEL DOCTORADO DE BIOETICA.
Catedra de Bioética Unesco.Madrid, 26 Enero 2001

57.  “Genética Mendeliana y métodos diagndsticos en Genética”.
Carmen Ayuso

CURSO DE GENETICA HUMANA Y SUS APLICACIONES.
Ministerio de Educacion y Ciencia.Madrid, 5 Febrero 2001.

58.  “Nuevos mecanismos mutacionales: imprinting, heterogeneidad, upd”.
Carmen Ayuso

CURSO DE GENETICA HUMANA Y SUS APLICACIONES.

Ministerio de Educacion y Ciencia.Madrid, 7 Febrero 2001.

59. “Consejo genético”.

Carmen Ayuso

CURSO DE GENETICA HUMANA Y SUS APLICACIONES.
Ministerio de Educacion y Ciencia.Madrid, 19 Febrero 2001
60. "Terapia Génica”.

Carmen Ayuso

CURSO DE GENETICA HUMANA'Y SUS APLICACIONES.
Ministerio de Educacion y Ciencia.21 Febrero 2001

61.  “Genética y reproduccion”

Carmen Ayuso

CURSO DEL DOCTORADO sobre Reproduccion Humana.Facultad de Medicina, Universidad Autdbnoma de
Madrid.Madrid, 9 Febrero 2001

62.  “Principios basicos de Genética y Biologia Molecular”.

Carmen Ayuso

CURSO MONOGRAFICO DOCTORADO “FUNDAMENTOS DE LA VISION”. IOBA// Facultad de Medicina,
Universidad. Valladolid, 11 Diciembre 2001.

63.  “Genética del ciclo visual”

Carmen Ayuso

Curso Monogréfico Doctorado "Fundamentos de la Vision”.IOBA// Facultad de Medicina, Universidad.
Valladolid, 11 Diciembre 2001.

64.  “Medicina Predictiva”.

Carmen Ayuso

CURSO DEL DOCTORADO DE BIOETICA.| Bloque de Ciencia Bésica: 1- El genoma. Catedra de Bioética de
Unesco.Madrid, 25 Enero 2002.

248



65. “Aspectos éticos y legales de la genética médica”.

Carmen Ayuso

CURSO DEL DOCTORADO DE BIOETICA.| Bloque de Ciencia Bésica: 1- El genoma. Catedra de Bioética de
Unesco.Madrid, 25 Enero 2002.

66. “Consejo Genético en Genodermatosis”.

Carmen Ayuso

CURSO DE DOCTORADO “GENODERMATOSIS”. Prof. Garcia.

Facultad de Medicina. U.C.M. Real Academia de Medicina.Madrid, 19 Febrero 2002.

67. “Genéticay reproduccion”.

Carmen Ayuso

CURSO DEL DOCTORADO SOBRE REPRODUCCION HUMANA Facultad de Medicina. Universidad
Auténoma Madrid.Madrid, 22 Marzo 2002

68. “Medicina Predictiva”.

Carmen Ayuso

CURSO DEL DOCTORADO DE BIOETICA PARA IBEROMERICA.| Blogue de Ciencia Bésica: 1- El genoma
Catedra de Bioética de Unesco.Madrid, 10 Abril 2002.

69.  “Aspectos éticos y legales de la genética médica”.

Carmen Ayuso

CURSO DEL DOCTORADO DE BIOETICA PARA IBEROMERICA.| Blogue de Ciencia Béasica: 1- El genoma
Catedra de Bioética de Unesco.Madrid, 10 Abril 2002.

70.  “Asesoramiento Genético”.

Carmen Ayuso

CURSO PRACTICO DE TECNICAS APLICADAS EN EL LABORATORIO: Mdédulo |.- Citogenética.Madrid, 30
Octubre 2002.

71.  “El presente y el futuro de la genética molecular humana”.

Carmen Ayuso

CURSO ENCUENTROS CULTURALES: Una mirada desde el siglo XXI”.

CAP Madrid Norte, Consejeria de Educacion C Madrid.Madrid, 13 Noviembre 2002.

72.  “Introduccion a la genética molecular humana”.

Carmen Ayuso

CURSO PRACTICO DE TECNICAS APLICADAS EN EL LABORATORIO: Médulo Il.-Genética Molecular.
Madrid, 18 Noviembre 2002.

73.  “Conflictos éticos en el diagndstico genético”.
AYUSO C, C. RAMOS, I. LORDA.
Il CURSO de BIOETICA.Segovia, 20 Noviembre 2002.

74.  “Ejemplos practicos de Mutaciones humanas “.

Carmen Ayuso

CURSO PRACTICO DE TECNICAS APLICADAS EN EL LABORATORIO: Médulo I1.-Genética
Molecular.Madrid, 29 Noviembre 2002.

75.  “Principios basicos de genética y biologia molecular”.
Carmen Ayuso
CURSO DE CIENCIAS BASICAS EN OFTALMOLOGIA. IOBA. Valladolid, 11 Diciembre 2002.

76.  “Genética del ciclo visual”.
AYUSO C
CURSO DE CIENCIAS BASICAS EN OFTALMOLOGIA. IOBA.Valladolid, 11 Diciembre 2002

77. “Principios basicos de genética y biologia molecular”.
AYUSO C
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CURSO DE CIENCIAS BASICAS EN OFTALMOLOGIA.
Universidad de Coimbra.Coimbra, 28 Enero 2003.

78.  “Genética del ciclo visual”.

Carmen Ayuso

CURSO DE CIENCIAS BASICAS EN OFTALMOLOGIA.
Universidad de Coimbra.Coimbra, 28 Enero 2003.

79.  “Estructura y funcion de los genes. Organizacion del genoma humano”
Carmen Ayuso
Curso “GENETICA HUMANA” del CAP de Madrid-Norte.Enero 2003

80. “Genética Mendeliana y métodos diagndésticos en Genética”
Carmen Ayuso
Curso “GENETICA HUMANA” del CAP de Madrid-Norte.Enero 2003

81.  “Nuevos mecanismos mutacionales: udp, imprinting, heterogeneidad”
Carmen Ayuso
Curso “GENETICA HUMANA” del CAP de Madrid-Norte.Enero 2003

82.  “Consejo genético”
Carmen Ayuso
Curso “GENETICA HUMANA” del CAP de Madrid-Norte.Febrero 2003

83.  “Terapia Génica”
Carmen Ayuso
Curso “GENETICA HUMANA” del CAP de Madrid-Norte.Febrero 2003

84.  “Introduccion a la nueva genética, Proyecto Genoma Humano, nomenclatura en genética,
interpretacion de los estudios genéticos”.

Carmen AyusoyM. J. TRUJILLO.

Curso “GENETICA PARA PEDIATRAS”.Fundacién Jiménez Diaz, Madrid 20 Febrero 2003.

85.  “Enfermedades genéticas pediatricas: aproximacion diagnostica”.
Carmen Ayusoel. LORDA.
Curso “GENETICA PARA PEDIATRAS” Fundacion Jiménez Diaz, Madrid 20 Febrero 2003

86.  “Prevencion y tratamiento de las enfermedades genéticas: Consejo genético, diagndstico prenatal y
farmacogenética”.

Carmen AyusoyC RAMOS.

Curso “GENETICA PARA PEDIATRAS”.Fundacion Jiménez Diaz, Madrid 20 Febrero 2003.

87.  “Consejo Genético prenatal de enfermedades genéticas”.

Carmen Ayuso

CURSO DEL DOCTORADO SOBRE GENETICA Y DIAGNOSTICO PRENATAL ULTRASONICO.Facultad de
Medicina. Universidad Autonoma Madrid, 21 Febrero 2003

88.  “Principios basicos de genética y biologia molecular”.

89.  “Genética del ciclo visual”.

MODULO 2.A: GENETICA DE LA VISION

Responsable del médulo: Carmen Ayuso

Curso de Fundamentos de la Vision. Ciencias basicas en Oftalmologia.lOBA, Facultad de Medicina
Valladolid, 12 Diciembre 2003

90.  “Prevencion y Tratamiento de las enfermedades oculares hereditarias: asesoramiento genético y terapia
génica”
Carmen Ayuso
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Curso de Oftalmélogos CRE Antonio Vicente Mosquete (ONCE)Madrid, 6 Febrero 2004

91.  “Consejo Genético prenatal de enfermedades genéticas”

Carmen Ayuso

Curso del Doctorado sobre Genética y Diagnostico Prenatal Ultrasonico.
Facultad de Medicina. Universidad Autdbnoma Madrid

26- 27 Febrero 2004

92.  Diagnostico Genético y molecular

Carmen Ayuso

Curso del Doctorado sobre “Avances de los Procedimientos Diagnésticos en Pediatria”
Facultad de Medicina. Universidad Auténoma Madrid.11- 13 Marzo 2004

93.  Consejo Genético
Carmen Ayuso
CURSO PARA TECNICOS DE LABORATORIO: MODULO I. Citogenética.Madrid, 15 Marzo 2004.

94.  Introduccion a la Genética Molecular Humana.
Carmen Ayuso
CURSO PARA TECNICOS DE LABORATORIO: MODULO Il Genética Molecular.Madrid, 26 Marzo 2004

95.  Ejemplos aplicados € interpretacion de resultados
Carmen Ayuso
CURSO PARA TECNICOS DE LABORATORIO: MODULO Il Genética Molecular.Madrid, 26 Marzo 2004

96.  Técnicas de Screening en DIAGNOSTICO Prenatal
Carmen Ayu§o
Curso “GENETICA para Obstetras y Matronas”.Fundacion Jiménez Diaz, Madrid 29 Abril 2004

97. Patrones de herencia mendelianos y no mendelianos. Conceptos bésicos. Construccion de
Genogramas/pedigrees. Mutaciones dinamicas

Carmen Ayuso

Curso RED INERGEN de GENETICA

(ISCIll, Escuela Nacional de Sanidad, Madrid 29, 30 Noviembre 1 Diciembre 2004)

98.  Trastornos oftalmoldgicos hereditarios

Carmen Ayuso

Curso RED INERGEN de GENETICA

(ISCIll, Escuela Nacional de Sanidad, Madrid 29, 30 Noviembre 1 Diciembre 2004

99.  Curso de Distrofias hereditarias de Retina.
Carmen Ayuso
Congreso de la Sociedad Portuguesa de Oftalmologia. Viseu, 2 diciembre 2004.

100. Principios basicos de genética y biologia molecular”.

Carmen Ayuso

CURSO DE FUNDAMENTOS DE LA VISION. Ciencias basicas en Oftalmologia. IOBA, Facultad de Medicina.
Valladolid, 14 Diciembre 2004.

101. Genética del ciclo visual

Carmen Ayuso

CURSO DE FUNDAMENTOS DE LA VISION. Ciencias béasicas en Oftalmologia. IOBA, Facultad de Medicina.
Valladolid, 14 Diciembre 2004.

102. Estructura y funciéon del material hereditario. Estructura y funcién de los genes. Bases Celulares y
moleculares de las enfermedades hereditarias. Patrones de herencia no mendelianos. Construcciéon de
Pedigrees.
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Carmen Ayuso
Curso de GENETICA HUMANA Y GENOMICA. Territorial CAP.Madrid, 18 de Enero 2005

103. Mutaciones dinamicas y enfermedades humanas
Carmen Ayuso )
Curso de GENETICA HUMANA'Y GENOMICA. Territorial CAP.Madrid, 27 de Enero 2005

104. Nuevos mecanismos mutacionales: udp, imprinting,
Carmen Ayuso
Curso de GENETICA HUMANA Y GENOMICA. Territorial CAP.Madrid, 3 de Febrero 2005

105. Consejo genético: aspectos clinicos
Carmen Ayuso ]
Curso de GENETICA HUMANA Y GENOMICA. Territorial CAP.Madrid, 8 de Febrero 2005

106. Farmacogenética y Terapia Génica
Carmen Ayuso
Curso de GENETICA HUMANA Y GENOMICA. Territorial CAP.Madrid, 10 de Febrero 2005

107. DIAGNOSTICO Prenatal de las Enfermedades Genéticas
Carmen Ayuso
CURSO DEL DOCTORADO Ginecologia y Obstetricia. Madrid, 10 Febrero 2005

108. “Spanish Biomedichal Research and Fundacién Jiménez Diaz”.
Carmen Ayuso
3rd BIOLEGIS MEETING, Madrid 11 Marzo 2005

109. Terapia génica y Farmacogenética.
Carmen Ayuso
CURSO DE DOCTORADO: Avances Terapéuticos en Pediatria.Madrid, 7 y 8 de abril de 2005

110. Consejo Genético en enfermedades del adulto

Carmen Ayuso

18th Course in MEDICAL GENETICS. Curso hibrido del ESGM
Genética de las enfermedades oculares

Carmen Ayuso

La genética de la enfermedad de Steinert

AYUSO Cy M? Joseé Truijillo. Valladolid 15 al 21 de Mayo de 2005

111. La investigacion en la Fundacion Jiménez Diaz
Carmen Ayuso
Acto Cientifico Fin de Curso 2004-2005. EUE Fundacién Jiménez Diaz Madrid, 27 Juniode2005.

112. Enfermedades genéticas de la infancia lI: El sindrome X fragil y otras causas de retraso mental.
Carmen Ayuso

CURSO DE GENETICA PARA ENFERMERAS Y MATRONAS. ESCUELA NACIONAL DE SANIDAD. Madrid
26 - 30 Septiembre 2005.

113.  Consejo genético en relacion con el embarazo y reproduccion

Carmen Ayuso

CURSO DE GENETICA PARA ENFERMERAS Y MATRONAS. ESCUELA NACIONAL DE SANIDAD. Madrid
26 - 30 Septiembre 2005.

114. Caracteristicas generales de las ER oftalmolédgicas. Tipos y pautas.

Carmen Ayuso

Curso de Actualizacién de los conocimientos generales de las Enfermedades Raras. Introduccion al
concepto y problemética de las enfermedades raras (RED REpIER). ESCUELA NACIONAL DE SANIDAD.
Madrid 3 - 5 Octubre 2005.
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115. Patrones de herencia mendelianos y no mendelianos. Conceptos basicos. Construccion de
Genogramas/pedigrees. Mutaciones dinamicas

Carmen Ayuso

Curso RED INERGEN de GENETICA. ISCIII, Escuela Nacional de Sanidad, Madrid 2-4 Noviembre 2005

116. Trastornos oftalmolégicos hereditarios
Carmen Ayuso ]
Curso RED INERGEN de GENETICA. ISCIII, Escuela Nacional de Sanidad, Madrid 2-4 Noviembre 2005

117.  Principios bésicos de genética y biologia molecular.

Carmen Ayuso

CURSO DE FUNDAMENTOS DE LA VISION. Ciencias basicas en Oftalmologia. IOBA, Facultad de Medicina.
Valladolid, 13 Diciembre 2005.

118. Genética del ciclo visual

Carmen Ayuso

CURSO DE FUNDAMENTOS DE LA VISION. Ciencias basicas en Oftalmologia. IOBA, Facultad de Medicina.
Valladolid, 13 Diciembre 2005

119. Genética de la retinosis pigmentaria.

Carmen Ayuso

Curso del doctorado BASES GENETICO-MOLECULARES DE LA AUDICION Y LA VISION
DIRECTORES: Isabel Varela-Nieto, Pedro de la Villa y Felipe Moreno

Departamento de Bioquimica. Facultad de Medicina. UAM. 30 de Enero 2006

120. Asesoramiento genético.

Carmen Ayuso

2° CURSO DE GENETICA HUMANA.

Directores: Julio Escribano y José Fernandez Piqueras.Sociedad Espafiola de Genética (SEG).
Facultad de Medicina de la Universidad Autonoma de Madrid.4 de febrero de 2006.

121.  Consejo Genético CitoGenético

Carmen Ayuso

CURSO DE TECNICOS DE LABORATORIO:

TECNICAS APLICADAS EN EL LABORATORIO: Médulo I.- Citogenética.Aetel, FJD, Madrid, 6-10 Marzo
2006

122.  Consejo Genético y Ejemplos Practicos

Carmen Ayuso

CURSO DE TECNICOS DE LABORATORIO:

TECNICAS APLICADAS EN EL LABORATORIO: Médulo Il.- Genética MolecularAetel, FJD, Madrid, 13-17
Marzo 2006

123. DIAGNOSTICO Prenatal de las Enfermedades Genéticas
Carmen Ayuso
CURSO DEL DOCTORADO Ginecologia y Obstetricia.Madrid, 17 Marzo 2006

124. Consejo Genético en las enfermedades del adulto

Carmen Ayuso

19th COURSE IN MEDICAL GENETICS. 2° Curso hibrido de la European School of Genetic Medicine
Valladolid 24-28 Abril 2006

125. Genética de las enfermedades oculares

Carmen Ayuso

19th COURSE IN MEDICAL GENETICS.2° Curso hibrido de la European School of Genetic Medicine
Valladolid 27 Abril 2006

126. Terapia génica. Consejo genético
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Carmen Ayuso
XXII CURSO MONOGRAFICO DE PEDIATRIA. Madrid, 12 de Mayo 2006

127. The genetics of macular distrophies
Carmen Ayuso
6th EURETINA Congress, Lisbon4 de febrero de 2006.

128. Consejo Genético. Ejemplos aplicados.

Carmen Ayuso

CURSOS DE FORMACION PARA PERSONAL DE LA FJD

Curso de Técnicas Citogenéticas para enfermeras y especialistas.Madrid, FJD-Mayo 2006.

129. Investigacion en la Fundaciéon Jiménez Diaz

Carmen Ayuso

CURSO TEORICO-PRACTICO OBLIGATORIO DE PREPARACION PARA LA INTEGRACION DE LOS MIR
2006. FJD, Madrid 29 mayo 2006

130. Lainvestigacion en la FJD.
Carmen Ayuso
CURSOS DE LA GRANDA, “DE CAJAL A LA CIENCIA ACTUAL”.La Granda 1 de Agosto 2006

131. Enfermedades genéticas de la infancia lI: El sindrome X fragil y otras causas de retraso mental.
Carmen Ayuso

CURSO DE GENETICA PARA ENFERMERAS Y MATRONAS

Escuela Nacional de Sanidad, Madrid 25-29 de Septiembre 2006

132. Consejo genético en relacion con el embarazo y reproduccién.
Carmen Ayuso

CURSO DE GENETICA PARA ENFERMERAS Y MATRONAS
Escuela Nacional de Sanidad, Madrid 25-29 de Septiembre 2006

133. Distrofias de Retina.

Carmen Ayuso

CURSO DE GENETICA

Badajoz, 29-30 de NOVIEMBRE 2006

134. Principios basicos de genética y biologia molecular.

Carmen Ayuso

CURSO DE FUNDAMENTOS DE LA VISION. Ciencias basicas en Oftalmologia. IOBA, Facultad de Medicina.
Valladolid, 12 Diciembre 2006.

135. “Genética del ciclo visual”

Carmen Ayuso

CURSO DE FUNDAMENTOS DE LA VISION. Ciencias basicas en Oftalmologia. IOBA, Facultad de Medicina.
Valladolid, 12 Diciembre 2006

136. Estructura y funcién del material hereditario. Estructura y funcién de los genes. Bases Celulares y
moleculares de las enfermedades hereditarias. Patrones de herencia no mendelianos. Construccién de
Pedigrees.

Carmen Ayuso

Curso de GENETICA HUMANA. Territorial CAP.Madrid, 12 de febrero 2007

137. Mutaciones dinamicas y enfermedades humanas
Carmen Ayuso
Curso de GENETICA HUMANA. Territorial CAP.Madrid, 19 de febrero 2007

138. Nuevos mecanismos mutacionales: udp, imprinting,
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Carmen Ayuso
Curso de GENETICA HUMANA. Territorial CAP.Madrid, 21 de Febrero 2007

139. Consejo genético: aspectos clinicos
Carmen Ayuso
Curso de GENETICA HUMANA. Territorial CAP.Madrid, 26 de Febrero 2007

140. Farmacogenética y Terapia Génica
Carmen Ayuso
Curso de GENETICA HUMANA. Territorial CAP. Madrid, 28 de Febrero 2007

141.  S. Kabuki
Carmen Ayuso
CURSO DE MICROARRAYS: Cytochip — Blue-Genome. 8 de Marzo 2007

142. Diagnéstico Prenatal de las Enfermedades Genéticas

Carmen Ayuso

CURSO DE DOCTORADO GENETICA Y DIAGNOSTICO PRENATAL ULTRASONICO. 15-16 de Marzo
2007

143.  Consejo genético: Ejemplos practicos
Carmen Ayuso

Curso Superior Consejo Genético

CEU Universidad Madrid. Madrid, 19 Abril 2007

144. Consejo genético en enfermedades del adulto

Carmen Ayuso

20th Course in MEDICAL GENETICS. Curso hibrido del ESGM

Genética de las enfermedades oculares.Valladolid, 5 al 11 de Mayo de2007

145.  Principios bésicos de genética y biologia molecular.

Carmen Ayuso

CURSO DE FUNDAMENTOS DE LA VISION. Ciencias basicas en Oftalmologia. IOBA, Facultad de Medicina.
Valladolid, 13 Diciembre 2007.

146. Genética del ciclo visual

Carmen Ayuso

CURSO DE FUNDAMENTOS DE LA VISION. Ciencias basicas en Oftalmologia. IOBA, Facultad de Medicina.
Valladolid, 13 Diciembre 2007

147. Enfermedades genéticas de la infancia lI: El sindrome X fragil y otras causas de retraso mental.
Carmen Ayuso

Escuela Nacional de Sanidad

CURSO DE GENETICA PARA ENFERMERAS Y MATRONAS.Madrid, 4-8 de Febrero de 2008

148. Consejo genético en relacion con el embarazo y reproduccion.

Carmen Ayuso

Escuela Nacional de Sanidad

CURSO DE GENETICA PARA ENFERMERAS Y MATRONAS.Madrid, 4-8 de Febrero de 2008

149. Estudios genéticos en nifios. Planteamientos éticos.

Carmen Ayuso

CURSO DE DOCTORADO ASPECTOS ETICOS Y LEGALES EN PEDIATRIA

Directoras: Prof. M. Ruiz Moreno y Dra. A. Leal. Servicio de Pediatria. FJD-Capio.
Departamento de Pediatria de la Universidad Auténoma de Madrid. 7 y 8 de febrero de 2008

150. La utilidad de la farmacogenética en reumatologia: El ejemplo del Metotrexate y la Azatioprina.
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Carmen Ayuso
Simposium Internacional de Inflamacion y Enfermedades Reuméticas
CURSO DE FORMACION CONTINUADA ESPECIALIZADO.Avilés (Asturias) 7 y 8 de marzo del 2008.

151.  “Diagnéstico prenatal de las Enfermedades Genéticas.”

Carmen Ayuso

CURSO DE DOCTORADO: “GENETICA Y DIAGNOSTICO PRENATAL ULTRASONICO.” UAM
Director: Prof. Diaz Recasens

Facultad de Medicina. Universidad Autonoma de Madrid. Abril 2008.Madrid, 3-4 Abril

152. Consejo genético en enfermedades del adulto
Carmen Ayuso
21th Course in MEDICAL GENETICS. Curso hibrido del ESGM Valladolid.Valladolid 7 de Mayo 2008

153. Genética de las enfermedades oculares
Carmen Ayuso
21th Course in MEDICAL GENETICS. Curso hibrido del ESGM Valladolid.Valladolid 7 de Mayo 2008

154. Consejo Genético y cuestiones éticas

Carmen Ayuso

Curso “Avances en el diagnostico y tratamiento de enfermedades genéticas y en técnicas de reproduccion
asistida”XXI Congreso Nacional AETEL, Sevilla 29, 30 y 31 de Mayo de 2008.

155.  Principios basicos de genética y biologia molecular.

Carmen Ayuso

CURSO DE FUNDAMENTOS DE LA VISION. Ciencias basicas en Oftalmologia. MODULO 2: GENETICA Y
BIOQUIMICA DE LA VISION. IOBA, Facultad de Medicina. Valladolid, 16 de Diciembre de 2008

156. Genética del ciclo visual

Carmen Ayuso

CURSO DE FUNDAMENTOS DE LA VISION. Ciencias basicas en Oftalmologia. MODULO 2: GENETICA Y
BIOQUIMICA DE LA VISION. IOBA, Facultad de Medicina. Valladolid, 16 de Diciembre de 2008

157. Enfermedades genéticas de la infancia lI: El sindrome X fragil y otras causas de retraso mental.
Carmen Ayuso

CURSO DE GENETICA PARA ENFERMERAS Y MATRONAS. Escuela Nacional de Sanidad. Madrid, 2-6 de
Febrero de 2009 (3/02/09)

158. Consejo genético en relacion con el embarazo y reproduccion.

Carmen Ayuso

CURSO DE GENETICA PARA ENFERMERAS Y MATRONAS. Escuela Nacional de Sanidad. Madrid, 2-6 de
Febrero de 2009 (06/02/09)

159. Diagnéstico prenatal de las Enfermedades Genéticas.

Carmen Ayuso

CURSO DE DOCTORADO: “DIAGNOSTICO PRENATAL Y ENFERMEDADES CONGENITAS” Director:
Prof. Diaz Recasens.Facultad de Medicina. Universidad Auténoma de Madrid.Madrid, 12 y 13 de Marzo de
2009

160. Visita acompariada al area de investigacion

Carmen Ayuso

IV CURSO TEORICO-PRACTICO DE PREPARACION PARA LA INTEGRACION DE LOS MIR 2009
Fundacion Jiménez Diaz, Madrid, 25 de mayo de 2009

161. Introduccién y moderacion.
Carmen Ayuso
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Curso de Actualizacion en “Investigacion sobre Enfermedades Raras: Distrofias de Retina”. Madrid, 13-14 de
octubre de 2010

162.  “The genetics of Syndromic and Non-syndromic Retinal Dystrophies”.

XVIII Curso Panamericano de la Asociacion Panamericana de Oftalmologia, Sociedad Portuguesa de
Oftalmologia.

Jose M2 Millan yCarmen Ayuso.Centro de Congresos de Estoril, Portugal, 7 de abril de 2011

163. “Aportaciones de la terapia génica y la farmacogenética”.

Carmen Ayuso

Curso “Los paradigmas de la nueva medicina: terapia celular y genética y nanomedicina”.
Organizado por la Universidad de Mélaga. Vélez, Méalaga, 21 de julio de 2011

164. Mesa redonda y debate: “Implicaciones éticas y sociales”.

Carmen Ayuso

Curso “Los paradigmas de la nueva medicina: terapia celular y genética y nanomedicina”.
Organizado por la Universidad de Mélaga. Vélez, Méalaga, 22 de julio de 2011

165. “Consejo Genético”.

Isabel Lorda yCarmen Ayuso

Curso “Avances en Diagnostico Genético”.

Organizado por la Catedra de Patrocinio HU-FJD, UAM “Medicina Gendmica”.Madrid, 18 de octubre de 2011

166. “Cémo preparar un informe genético”.

Isabel Lorda, Carmen Ayuso

Curso “Avances en Diagnostico Genético”.

Organizado por la Catedra de Patrocinio HU-FJD,UAM “Medicina Genémica”.Madrid, 18 de octubre de 2011

167. “Conflictos, dificultades y controversias éticas en los estudios genéticos”
Carmen Ayuso

Jornada sobre los Aspectos éticos y legales de la investigacion clinica.

Curso sobre ética e investigacion. Segovia, 21 de noviembre de 2011

168. “Consejo Genético”.

En el Curso de Pediatria “Avances en Diagndstico Genético” 22 Edicion
Carmen Ayusoe Isabel Lorda.

Organizado por la Catedra de Patrocinio HU-FJD, UAM “Medicina Genémica”.
Madrid, 21 de febrero de 2012

169. “Cémo preparar un informe genético”.

En el Curso de Pediatria “Avances en Diagnostico Genético” 22 Edicion

Carmen Ayuso e Isabel Lorda.

Organizado por la Catedra de Patrocinio HU-FJD, UAM “Medicina Genémica”.Madrid, 21 de febrero de 2012

170.  “Introduccion a la Genética Médica”.

Carmen Ayuso

Curso de pregraduados para la Universidad Europea de Madrid

Organizado por la Universidad Europea de Madrid y Servicio de Genética de la FJD.Madrid, 20 de junio de
2012

171.  “Los RRHH de I+D en un centro asistencial del Sistema Nacional de Salud”.

Carmen Ayuso

Blogue Il “Carrera Profesional investigadora”. Curso “Prioridades en investigacion biomédica y ciencias de la
Salud

Organizado por el Instituto de Salud Carlos IIS (ISCIII), Instituto de Fomacion de Investigacion Marqués de
Valdecilla (IFIMAV) y la Universidad Internacional Menéndez Pelayo (UIMP). Santander, 3 de julio de 2012
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13&lan=es&tipo=ACA

172.  “Introduccion a la Farmacogenética y Farmacogenémica”.

Carmen Ayuso

Curso Tedrico Practico “Farmacogenética”

Organizado por el Area de Genética y Genomica del Instituto de Investigacion Sanitaria Fundacion Jiménez
Diaz.Fundacion Jiménez Diaz, 6 de julio de 2012

173.  “Introduccion a la Genética Médica”.

Carmen Ayuso

Curso: “Visita Universidad Europea de Madrid”

Organizado por Area de Genética y Genémica del [IS-FJD, CIBERER vy la Universidad Europea de
Madrid.Fundacién Jiménez Diaz, 20 de junio de 2013

174. "Aspectos bioéticos de NGS en clinica e investigacion”
Carmen Ayuso
Curso "BIOINFORMATICA EN CIENCIAS DE LA SALUD" Hospital 12 de Octubre, 4 de diciembre de 2014

175. “Diagnostico Genético y Enfermedades Raras”.

Carmen Ayuso

Curso sobre “Enfermedades Raras”. Organizado por la Universidad Rey Juan Carlos.
Universidad Rey Juan Carlos, Madrid, 29 de septiembre de 2015

176.  “Investigacion en enfermedades raras: problemas éticos y limitaciones “

Carmen Ayuso

Curso sobre ensayos funcionales en modelos alternativos al raton en Investigacion Biomédica
Organizado por el H Ramoén y Cajal y CIBERER.Madrid, 28 de Octubre de 2015

177.  “Nuevas tecnologias genémicas: como aplicarlas a la practica clinica”.

Carmen Ayuso

Curso de especialista universitario en reproduccion asistida

Organizado por el Instituto Extremefio de reproduccion asistida. Badajoz, 27 de abril de 2016

178.  “Inauguracién” y "Aplicaciones de la Farmacogenética a la practica clinica. Preparacion de informes”
Carmen Ayuso
42 Edicion Curso tedrico-practico de Farmacogenética. Fundacion Jiménez Diaz, 25 de mayo de 2016

179. "Introduccién a la medicina personalizada"
Ayuso C.
Curso Avanzado en medicina personalizada. Barcelona, 8 de junio de 2016

180. “Pero doctor... ;qué tiene realmente mi hijo? El diagndstico molecular. Nuevas tecnologias y viejos
problemas”

Carmen Ayuso

Mesa Redonda "Los actores inmediatos"

XXXV Curso de Verano de la Universidad del Pais Vasco "Las Enfermedades Raras: un reto global para el
sistema sanitario". San Sebastian, 23 de junio de 2016

181. “Aspectos Bioéticos de NGS en Clinica e Investigacion”
Carmen Ayuso
Curso de Formacion Continuada Hospital 12 de Octubre. Madrid, 18 de octubre de 2016

182. "Nuevas tecnologias gendmicas: como aplicarlas a la practica clinica"

Carmen Ayuso

XXXIX Reunion Anual del Estudio Colaborativo Espafiol de Malformaciones Congénitas (ECEMC) y Curso de
actualizacion sobre la investigacion de los defectos congénitos

Fundacion 1000 sobre defectos congénitos. Ciudad Real, 21 de octubre de 2016
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183. Investigacion en enfermedades raras: problemas éticos y limitaciones

Carmen Ayuso

22 Edicion del curso sobre Ensayos Funcionales en modelos alternativos al raton en investigacion Biomédica.
Hospital Ramon y Cajal, Madrid 27 de Octubre de 2016

184. "Neuropatias Opticas hereditarias. Bases Genéticas" X Curso de Actualizacion en Neuro-Oftaimologia
Carmen Ayuso.Hospital Universitario Ramon y Cajal. Madrid, 17 y 18 de Febrero de 2017.

185. "Avances en Genética Reproductiva" Curso de Especialista Universitario en Reproduccion Asistida
(CEURA).

Carmen Ayuso

Instituto Extremeno de Reproduccion Asistida. Badajoz, 5 de mayo de 2017

186. "Investigacion en el Hospital Universitario”. Curso de Integracion para residentes.
Carmen Ayuso
Hospital Universitario Fundacion Jiménez Diaz. Madrid, 29 de mayo de 2017

187. "Aspectos Eticos de los Estudios Gendmicos"

Carmen Ayuso

Curso de Gendmica en la Practica Clinica

Hospital Doce de Octubre. Madrid, 6 al 20 de noviembre de 2017

188. "Estudios genéticos en investigacion. Aspectos técnicos: tipos, objetivos, resultados que se pueden
obtener"

"Consentimiento informado y consejo genético"

"Terapias avanzadas y Casos practicos"

Carmen Ayuso

Curso “Formacion y Actualizacion para miembros de Comités de Etica de la Investigacion (CEl) e
Investigadores en Aspectos éticos y legales de la investigacion biomédica” ANCEI. On line, 14 de mayo de
2018.

189. "Aspectos éticos y legales del diagndstico genético"
Carmen Ayuso
Curso Experto Universitario en Genética Médica. Valencia. 11 de abril de 2019.

190. "Genética y obesidad ¢existe una predisposicion irremediable?"

Carmen Ayuso

Curso Obesidad y Mujer.

Hospital Universitario Fundacion Jiménez Diaz. Madrid, 4 de octubre de 2019.

191. "Aspectos Eticos de los Estudios Gendmicos"

Carmen Ayuso

Curso de Gendmica en la Practica Clinica

Hospital Doce de Octubre. Madrid, 21 al 23 de octubre de 2019

192. "Asesoramiento genético"

Carmen Ayuso

Curso de Oftalmogenética: Entender la genética a través de casos clinicos.

Organizado por Hospital Universitario La Paz, Hospital de Cantoblanco, Hospital Carlos lll, IdiPAZ e
INGEMM. Madrid, 10 de enero de 2020

193.  “Prevencion: Consejo genético. Terapias en DHR: Ensayos clinicos y tratamientos aprobados”
Carmen Ayuso

Curso Basico de Distrofias Hereditarias de Retina (DHR)

Hospital Universitario Fundacion Jiménez Diaz. Madrid, 7 de febrero de 2020

194. "Instituto de Investigaciéon Sanitaria FJD"
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Carmen Ayuso
XV Curso de Integracion de Nuevos Residentes
Hospital Universitario Fundacion Jiménez Diaz. Virtual, 25 de septiembre de 2020

195.  “Nuevas Herramientas en la Investigacion Genética”

Carmen Ayuso

Curso de formacion del Profesorado. CIB Margarita Salas. Centro territorial de innovacion y formacion.
Consejeria de Educacion, Universidades, Ciencia y Portavocia de Madrid.Madrid, 1 de febrero de 2022

196. “Investigacion con la participacion de seres humanos, sus muestras biolégicas y/o sus datos.”.
Carmen Ayuso

Curso Etica e Integridad en la Investigacion 12 EdicionMadrid, Centro Superior de Investigaciones
Cientificas CSIC, 24 de mayo de 2022

197.  “El Instituto de Investigacién Sanitaria Fundacion Jiménez Diaz”
Carmen Ayuso
Curso de Integracion de Residentes 2022. HU-FJD; Madrid, 31 de mayo de 2022

198. “Bienvenida e introduccién”.
Carmen Ayuso
Curso de Genética Humana. Madrid, FJD, 5 de julio de 2022

199. “La medicina gen6émica, una revolucién necesaria”

Carmen Ayuso

Leccion magistral en la apertura del Curso Universidad Europea de Canarias.Tenerife,19de octubre de
2022

200. “Investigacion con la participacion de seres humanos, sus muestras biolégicas y/o sus datos”
Carmen Ayuso

En la 22 Edicion del Curso “Etica e Integridad en la Investigacion”

Organiza Consejo Superior de Investigaciones Cientificas. Comité de Etica.Madrid, 22 de noviembre de
2022

201. “Diagnéstico genético de enfermedades raras”

Carmen Ayuso

Las enfermedades raras: minoritarias cada una de ellas pero afectan a millones de personas. Curso UIMP
verano 2023 — Palacio de la Magdalena. Santander, 3 al 5 de julio de 2023.

202. *“Conocimiento béasicos sobre estudios genéticos de investigacién. Fundamentos éticos de
aplicacion” y “Taller de ejemplos préacticos”

Carmen Ayuso

Curso Tedrico-Practico de Investigacion genética para CEIMs. On-line, 12 de marzo de 2024

203. “Retorno de la informaciéon: Hallazgos incidentales” y “Resolucion de dudas, discusion vy
conclusiones”

Carmen Ayuso

Curso Tedrico-Practico de Investigacion genética para CEIMs.On-line, 13 de marzo de 2024

204. *“Investigacion con la participacion de seres humanos, sus muestras biolégicas y/o sus datos”
Carmen Ayuso

En el Curso “Etica e integridad en la investigacion” en el Consejo Superior de Investigaciones Cientficas
CSIC. Madrid, 22 de mayo de 2024

205. “Investigacion con la participacion de seres humanos, sus muestras biolégicas y/o sus datos”
Carmen Ayuso

En el Curso “Etica e integridad en la investigacién” en el Consejo Superior de Investigaciones Cientficas
CSIC. Madrid, 9 de octubre de 2024
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206. “;Qué es la medicina personalizada?; Como se aplica la genética a la gestion clinica?”

Carmen Ayuso

Curso de Gestion para Clinicos.Modulo II: En Digitalizacion. Medicina personalizada. Las nuevas fronteras
de la medicina. Organizado por el ICOMEM y la Fundacion Instituto para la Mejora de la Asistencia
Sanitaria (IMAS). On-line, 2024-2025

207. “Introduccion a las enfermedades raras”

Carmen Ayuso

Curso de genética clinica y enfermedades raras en adulto y edad pediatrica.
Madrid, Hospital Universitario General del Villalba, 29 de enero de 2025.

208. “Interpretacion del informe genético”

Carmen Ayuso

Curso de genética clinica y enfermedades raras en adulto y edad pediatrica.Madrid, Hospital Universitario
General de Villalba, 29 de enero de 2025

209. Investigacion con la participacion de seres humanos, sus muestras biolégicas y/o sus datos.
Carmen Ayuso
Curso Etica e integridad en la investigacion. Plan de formacién CSIC 2025.Madrid, 21 de mayo de 2025

210. Asesoramiento genético y derechos de pacientes y familiares y bioética en pruebas genéticas
Carmen Ayuso

En el curso de Genética aplicada al diagnostico in vitro de la Agencia Espariola de Medicamentos y
Productos Sanitarios AEMPS.Madrid, 18 de junio de 2025
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3 - OTROS MERITOS

3.1. MERITOS Y COMPETENCIAS DE LIDERAZGO

e  Subdirectora de investigacion HU Fundacion Jiménez Diaz (2004- actualidad)

e Directora Cientifica del Instituto de Investigacion Sanitaria Fundacién Jiménez Diaz.(2009-act)

e Coordinacion de Proyectos Nacionales e Internacionales (ver apartado 1.1.Méritos propios de la
actividad investigadora), entre otros RareGenomics, EsRetNet, PI06/0027E, P119/00321 y P122/00321)

« DIRECCION DE TESIS DOCTORALES.

1. Trujillo Tiebas MJ. Estudio genético en familias espariolas afectadas de retinopatias hereditarias:
Retinosis Pigmentaria Autosdomica Dominante (ADRP), Distrofia Macular Autosémica Dominante (ADDM) y
Coroideremia (CHM) [Tesis doctoral]. Madrid, Facultad de Ciencias, Departamento de Biologia.
Universidad Autbnoma de Madrid; 1998.

Madrid, noviembre 1998

Calificacion: Sobresaliente cum laude por unanimidad

2. Garcia Sandoval B. Estudio clinico y genético de las retinosis pigmentarias autosémicas dominantes y
ligadas al sexo [Tesis doctoral]. Madrid, Facultad de Medicina. Universidad Complutense de Madrid; 2002.
Madrid, julio 2002

Calificacion: Sobresaliente cum laude por unanimidad

3.  Almela Cortés R. Sindrome de Usher: Aspectos clinicos, diagndésticos, y terapéuticos [Tesis doctoral].
Madrid, Facultad de Medicina. Universidad Autbnoma de Madrid; 2004.

Madrid, 30 septiembre 2004

Calificacion: Sobresaliente cum laude por unanimidad

4. Garcia-Hoyos M. Caracterizacion clinica y molecular de las retinopatias periférica ligadas al
cromosoma X (Retinosis Pigmentaria ligada al sexo y coroideremia) [Tesis doctoral]. Madrid, Facultad de
Ciencias, Departamento de Biologia. Universidad Autbnoma de Madrid; 2005.

Madrid, 23 septiembre 2005

Calificacion: Sobresaliente cum laude por unanimidad

5. Riveiro Alvarez R. Caracterizacion Clinica y Molecular de las distrofias vitreo-retinianas (Enfermedad
de Norrie y VREF) y formas maculares (Retinosquisis y Enfermedad de Stargardt) [Tesis doctoral]. Madrid,
Facultad de Ciencias, Departamento de Biologia. Universidad Auténoma de Madrid; 2006.

Madrid, 21 noviembre 2006

Calificacion: Sobresaliente cum laude por unanimidad

6. Vallespin Garcia E. Amaurosis Congénita de Leber (LCA) y Retinosis Pigmentaria precoz: Estudio
clinico y genético [Tesis doctoral]. Madrid, Facultad de Ciencias, Departamento de Biologia. Universidad
Autbnoma de Madrid; 2008.

Madrid, 13 marzo 2008

Calificacion: Sobresaliente cum laude por unanimidad.

Premio Extraordinario de doctorado de la Facultad de Biologia de la Universidad Autonoma de Madrid 2008
y Premio Accésit de Investigacion Biomédica Clinica de la V Convocatoria de Premios para Investigadores
de la Fundacion Jiménez Diaz a la mejor tesis doctoral dirigida en 2008.

7. AquirreLamban J. Caracterizacion de las retinopatias causadas por mutaciones en el gen ABCR [Tesis
doctoral]. Madrid, Facultad de Ciencias, Departamento de Biologia. Universidad Auténoma de Madrid;
2009.

Madrid, 17 diciembre 2009

Calificacion: Sobresaliente cum laude por unanimidad.
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8. Avila Fernandez A. Caracterizacién genética de Distrofias Hereditarias de Retina autosémicas
recesivas [Tesis doctoral]. Madrid, Facultad de Ciencias, Departamento de Biologia. Universidad Auténoma
de Madrid; 2011.

Madrid, 14 abril 2011

Calificacion: Sobresaliente cum laude por unanimidad.

1¢" Premio de Investigacion Biomédica Clinica del Instituto de Investigacion Sanitaria Fundacion Jiménez
Diaz a la mejor tesis doctoral dirigida en 2011.

Premio Alberto Rabano 2011 de la Fundacién Romanillos.

9. Almoguera Castillo B. Utilidad de la farmacogenética para predecir la eficacia y la seguridad de
risperidona y otros antipsicoticos atipicos [Tesis doctoral]. Madrid, Facultad de Ciencias, Departamento de
Biologia. Universidad Autbnoma de Madrid; 2011.

Madrid, 13 mayo 2011

Calificacion: Sobresaliente cum laude por unanimidad.

2° Premio de Investigacion Biomédica Clinica del Instituto de Investigacion Sanitaria Fundacion Jiménez
Diaz a la mejor tesis doctoral dirigida en 2011.

10. Cantalapiedra de la Fuente D. Estudio genético de distrofias hereditarias de retina: desarrollo de una
estrategia combinada para el diagnodstico de las formas recesivas y esporadicas de retinosis pigmentaria
[Tesis doctoral]. Madrid, Facultad de Ciencias, Departamento de Biologia Universidad Autébnoma de
Madrid, 2015.

Madrid, 21 diciembre 2015

Calificacion: Sobresaliente cum laude por unanimidad.

11. Tatu S.D. Estudio de Distrofias de Retina autosémicas recesivas y otras DR: a) caracterizacion clinica
y molecular mediante nuevos abordajes metodoldgicos; b) Identificacion de nuevas regiones candidatas
[Tesis doctoral]. Madrid, Facultad de Ciencias, Departamento de Biologia, Universidad Auténoma de
Madrid, 2016. Madrid, 27 de enero de 2016

Calificacion: Sobresaliente cum laude por unanimidad.

12. Pérez Carro R. Implementacion de las técnicas de secuenciacion masiva para la elaboracion de
nuevos algoritmos diagnoésticos e identificacién de nuevos genes en Distrofias de Retina [Tesis doctoral].
Madrid, Facultad de Ciencias, Departamento de Biologia, Universidad Auténoma de Madrid, 2017.

Madrid, 19 de mayo de 2017

Calificacion: Sobresaliente cum laude por unanimidad.

13. Gémez Sénchez C.I. Genética y Farmacogenética del Trastorno por Déficit de Atencion e
Hiperactividad (TDAH) en nifios de la poblacion espafola [Tesis doctoral]. Madrid, Facultad de Ciencias,
Departamento de Biologia Molecular, Universidad Auténoma de Madrid, 2017.

Madrid, 8 de septiembre de 2017

Calificacion: Sobresaliente cum laude por unanimidad.

14. Fernandez San José P. Caracterizacion clinica y genética de familias espafiolas con retinosis
pigmentaria autosomica dominante mediante secuenciacion masiva y otras técnicas de diagnostico
molecular [Tesis doctoral]. Madrid, Facultad de Medicina, Departamento de Bioquimica, Universidad
Auténoma de Madrid, 2017. Madrid, 18 de septiembre de 2017

Calificacion: Sobresaliente cum laude por unanimidad.

15. Martin Mérida |. Implementacion de la secuenciacion masiva para la elaboracion de nuevos algoritmos
diagndsticos e identificacién de nuevos mecanismos genéticos en Distrofias de Retina. Madrid, Facultad de
Ciencias. Departamento de Biologia. Universidad Auténoma de Madrid, 2017.

Directores de tesis: Carmen Ayuso y Marta Corton

Madrid, 19 de marzo de 2018

Calificacion: Sobresaliente cum laude por unanimidad.

1er Premio en reconocimiento a la actividad investigadora reflejada en la presentacion de tesis doctoral el
afio 2018.Hospital Universitario Fundacion Jiménez Diaz e Instituto de Investigacién Sanitaria Fundacion
Jiménez Diaz.Madrid, 13 de febrero de 2019.
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16. Tarilonte Misas M. Estudio Molecular de la Aniridia y otras Malformaciones Oculares Congénitas:
busqueda de nuevos mecanismos genéticos mediantes secuenciacion masiva

Directores de tesis: Marta Corton y Carmen Ayuso.

Facultad de Ciencias. Departamento de Biologia. Universidad Auténoma de Madrid.

Madrid, 16 de enero de 2020

Calificacion: Sobresaliente cum laude por unanimidad.

17. del Pozo Valero M. Estudio Clinico y molecular de las Distrofias Hereditarias de Retina asociadas a
ABCA4 y PROM1

Directora de tesis: Carmen Ayuso

Facultad de Ciencias. Departamento de Biologia. Universidad Auténoma de Madrid.

Madrid, 22 de octubre de 2020. On line.

Premio Extraordinario de doctorado por la UAM 2022

Calificacion: Sobresaliente cum laude por unanimidad

18. Perea Romero |. Enfermedades hereditariasde la retina sincronicas; Aspectos clinicos y moleculares
Directora de tesis: Carmen Ayuso

Facultad de Ciencias. Departamento de Biologia. Universidad Auténoma de Madrid.

Madrid, 22 de junio de 2022

Premio Extraordinario de doctorado por la UAM 2023

Calificacion: Sobresaliente cum laude por unanimidad

19. lancu IF. Desarrollo de métodos bioinformaticos para la priorizacion de variantes y genes en caos no
resueltos de distrofias hereditarias de retina.

Directores de tesis: Carmen Ayuso y Pablo Minguez

Facultad de Medicina. Departamento de Medicina. Universidad Autonoma de Madrid.

Madrid, 18 de julio de 2022

Calificacion: Sobresaliente cum laude por unanimidad

Obtiene un Accésit ex aequo en la Categoria de Investigacion Experimental, 20 enero de 2023.

20. Cristina Rodilla Hernandez “Distrofias Hereditarias de Retina: Estrategias de secuenciacion de
Lecturas largas u nuevas correlaciones genotipo-fenotipo”. Facultad de Medicina. Universidad Auténoma
de Madrid.

Directores de tesis: Carmen Ayuso y Marta Cortéon

Facultad de Medicina. Departamento de Medicina. Universidad Autbnoma de Madrid.

Madrid, 11 de febrero de 2026

Calificacion: Sobresaliente cum laude por unanimidad

Tesis en Curso

21. Lidia Fernandez-Caballero Palomeque “Estudio de nuevos mecanismos moleculares que expliquen las
causas hereditarias "perdidas" en distrofias de retina con herencia autosémica dominante y ligada al
cromosoma X”. Facultad de Medicina. Universidad Autonoma de Madrid.

22. Cristina Lendinez Gonzalez “Caracterizacion clinica y molecular de patologias retinianas causantes de
ceguera en nifios mediante analisis gendmico y modelizacion funcional”. Facultad de Medicina. Universidad
Autonoma de Madrid.

23. Aroa Lopez Alcojor “Descubrimiento y caracterizacion gendmicas de las distrofias hereditarias de
retina, aplicando herramientas de secuenciacion genémicas de secuencias cortas y largas y algoritmos
bioinformaticos y de IA” Facultad de Medicina. Universidad Autonoma de Madrid.
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« RECONOCIMIENTOS Y RESPONSABILIDAD EN ORGANIZACIONES CIENTIFICAS Y
EN COMITES CIENTIFICOS Y TECNICOS.

MIEMBRO DE COMITES EN ORGANIZACIONES CIENTIFICAS
Miembro del Comité Cientifico asesor de la F.A.A.R.P.E.E. (Desde 1996- actualidad)
Asesora de la ONCE en el Programa Prevencion’98 (1998)
Miembro del Comité Cientifico-Médico Asesor (CCMA) Fundacion Retina Espafia (Junio 2008)
Representante del comité médico asesor de F.A.A.R.P.E.E. ante Retina International. (Desde 2000-2020)
Miembro del Comité Cientifico Externo de Retina International (2021-actualidad)
Miembro de la Junta Facultativa de la Fundacién Jiménez Diaz. (Diciembre 1997-2000)
Experta asesora de la Agencia Nacional del Medicamento. (2000)
Miembro de la Comisién de Investigacion de la Fundacion Jiménez Diaz (2000-act )
Miembro de la Comision de Genética para la creacion del Instituto de Investigacion Sanitaria de la Facultad
de Medicina de la UAM (Junio 2003-2005)
. Miembro del Comité Técnico del Instituto de Investigacion de Enfermedades Raras (Instituto de Salud
Carlos Ill). (Diciembre 2003- 2006)
11. Experta externa de la The French National Research Agency (ANR) and the French Institute for Research
on Rare Diseases (GIS-Institut des Maladies Rares) (abril 2006- )
12. Representante Espafiola en la Organisation for Economic Cooperation and Development (OECD) para
evaluar la International Guidelines for Quality Assurance in Molecular Genetic Testing(julio 2006-act)
13. Miembro del Comité Cientifico del Plan Estratégico de investigacion Quironsalud (2017)
14. Miembro experto/colaborador en la elaboracion de preguntas de examen de Evaluaciéon Clinico Objetivo
Estructurado (ECOE) (2019- 2020)
15. Miembro del Comité Cientifico del Congreso Sociedad Espafiola de Genética SEG (2020-2021)
16. Miembro de la Comision de Direccién del Centro de Investigacion Biomédica en Red de Enfermedades
Raras (Enero 2006 - Mayo 2016)
17. Coordinadora del Programa de Patologia Neurosensorial del Centro de Investigacion Biomédica en Red de
Enfermedades Raras (Enero 2006 - Mayo 2016)
18. Evaluadora del programa ATM CATALYST de Biocat (2025)

©E®END oA LN
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MIEMBRO DE COMITES CIENTIFICOS EXTERNOS DE IIS ACREDITADOS Y OTROS

ORGANISMOS DE INVESTIGACION

1. Miembro del Comité Cientifico Externo del Instituto de Investigacion Sanitaria IDIS (lIS-Santiago de
Compostela) (2008-act).

2. Miembro del Comité Cientifico Externo del Instituto de Investigacion Sanitaria del H12 de Octubre (I+12)
(2014-act)

3. Miembro del SAB Comité Cientifico Externo del Instituto de Investigacion Sanitaria Vall d'Hebron (VHIR)
(2015-act)

4. Miembro del Comité Cientifico externo del Instituto de Investigacion Biosanitaria de Granada (IBSGranada)
(Mayo 2020-act)

5. Miembro del Patronato de la Fundaciéon de la Comunidad Valenciana Centro de Investigacion Principe
Felipe (FCIPF) (desde 2019)

6. Miembro del Consejo Asesor Cientifico (SAB) del Proyecto Genoma de Galicia (2024-act)

MIEMBRO DE COMITES CIENTIFICOS de Fundaciones

1. Patronato Fundacion Conchita Rabago de Jiménez Diaz (2004-act)

2. Miembro Comité de la Federacion Espafiola de Empresas de Tecnologia Sanitaria FENIN (2018-act)
3. Miembro del Consejo Cientifico Asesor de la Fundacién Lilly (2018-Act)

4. Miembro del Consejo Cientifico AsesorFundacion Francisco SoriaMelguizo (2020-2024)

CARGOS DIRECTIVOS EN SOCIEDADES CIENTIFICAS
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Secretaria de la Asociacion Espafiola para el Estudio de la Genética Humana.(AEGH) (1983-1987)
Coordinadora Regional de la Asociacion Espafiola de Diagnéstico Prenatal (AEDP) (1991- 1996)
Miembro del Comité de Acreditacion de Especialistas en Genética Humana (AEGH) (2000)

Miembro de la comision de calidad de la AEGH (Area de Genética Molecular) (2006)

Spanish EMQN partner, representing Spain AEGH (Julio 2008-2015)

Representante de la AEGH en el comité sobre Enfermedades Raras (Instituto Carlos ) (Junio 2000-
diciembre 2003)

3.2. OTRAS TITULACIONES DISTINTAS A LAS REQUERIDAS EN LA
CONVOCATORIA:

*CURSOS DE FORMACION RECIBIDOS (DOCENCIA E INVESTIGACION)

1.

2.

10.

11.

12.

Curso “La nueva Genética y Politica de Salud”. En la Escuela Nacional de Sanidad. 27 de septiembre
al 1 de octubre de 1993.

Ley 41/2002. Aspectos relacionados con la Documentacion Clinica. Organizado por la FJD en
colaboracion con la Agencia Lain Entralgo para la Formacion, Investigacion y Estudios Sanitarios de la
Comunidad de Madrid, el 15 de junio y 14 de julio de 2004.

Curso de mutageénesis dirigida y expresion transitoria in vitro. Organizado por la Red Espafiola de
Distrofias Hereditarias de Retina (EsReTNet) en el Hospital de Terrasa 27 y 28 de octubre de 2004.
Jornada de actualizacién en Distrofias Hereditarias de Retina. En el Hospital de la Santa Creu i Sant
Pau 29 de octubre de 2004.

Consejo Genético en cancer familiar. En la Agencia Lain Entralgo para la Formacion, Investigacion y
Estudios Sanitarios de la Comunidad de Madrid, los dias 15, 16 y 17 de febrero de 2005.

Jornada Utilizacion de muestras Bioldgicas en Investigacion Biomédica, en el Ministerio de Sanidad y
Consumo, el 22 de mayo de 2006.

Bioetica 4x4. Curso de Formacion de Formadores. Fundacion Ciencias de la Salud, del 5 al 9 de junio
de 2006.

Exploringtheclinicalapplication of arrayCGH, organizado por BlueGnome y la Fundacion Jiménez Diaz,
el 8 de marzo de 2007.

lICurso de Formacion para Miembros de Comités Eticos de Investigacion Clinica. Organizado por el
Centro Coordinador Comités Eticos de Ensayos Clinicos, los dias 7 y 8 de junio de 2007.

Gestién de la Calidad en los laboratorios. Organizado por la Fundacion Jiménez Diaz, los dias 22, 29
de febrero y 7 de marzo de 2008.

Jornada sobre la Investigacion con Medicamentos en el Sistema Nacional de Salud. Organizado por la
Agencia Espariola de medicamentos y productos sanitarios, el 9 de julio de 2009.

Programa de alta direccion en Instituciones Sanitarias. |ESE; Universidad de Navarra y Fundacion Lilly.
Master. 2013.

3.3. EXPERIENCIA PROFESIONAL

TRAYECTORIA ASISTENCIAL

Médico residente Servicio de Genética Fundacion Jiménez Diaz (1978-1981)

Becaria del Servicio de Genética Fundacion Jiménez Diaz ( (1981-1983)

Especialista en Medicina Interna

Médico contratado del Servicio de Genética Fundacion Jiménez Diaz (1984-1989)

Médico adjunto del Servicio de Genética Fundacion Jiménez Diaz (1989-1994)

Médico Jefe Asociado del Servicio de Genética Fundacion Jiménez Diaz (1994-2010)
Médico Jefe del Servicio de Genética Fundacion Jiménez Diaz (2010- actualidad)

Médico Jefe del Departamento de Genética red 4H: HURJC, HUIE, HGV (2017- actualidad)

MIEMBRO DE COMITES DE BIOETICA

1.

2.

Miembro del Comité Etico de Investigacién Clinica (CEIC) de la Fundacion Jiménez Diaz (1990, y desde
enero 2003 a enero 2014).
Miembro del Comité de Bioética de la Consejeria de Sanidad de la Comunidad de Madrid (2004-2006)

266



o ok w

= © N

12.

Miembro de la Comisién Técnica de Evaluacion del Instituto de Salud Carlos Il (proyectos) (sept 2005).
Miembro del Comité de Bioética Instituto de Salud Carlos Il (2005-2007)

Miembro del Comité de Bioética y Bienestar Animal del Instituto de Salud Carlos Il (abril 2005-2007).
Miembro del Comité de Bioética de la Consejeria de Sanidad de la Comunidad de Madrid (septiembre
2004- enero 2006).

Miembro del Consejo Asesor de la Catedra de Bioética y Biojuridica de la UNESCO (2005-2012).
Miembro del Comité de Bioética de Espafa (2008-2012)

Miembro del Comité de Buen Gobierno de FEDER (2019-actualidad).

Miembro del grupo de expertos de Etica e Integridad cientifica del programa Ciencia con y para la
Sociedad de Horizonte 2020 (SwafS-Etica). (Marzo a Diciembre 2016).

Miembro del Comité de Etica del CSIC (2017- act.)

Miembro del Eje de Etica e Integridad del Programa ImpaCT, ISCIIl (2020-act.)

MIEMBRO DE LA REAL ACADEMIA NACIONAL DE MEDICINA, en Genética Humana.
Académica Correspondiente por la Real Academia Nacional de Medicina deEspafia. (2022-)

MIEMBRO DE COMISIONES EN EL MINISTERIO DE SANIDAD

1.
2.

Miembro de la Comisién de Reproduccion Humana Asistida (2010- act.).

Asesora externa de la Comisiébn Nacional de Reproduccion Humana Asistida con participacion en
grupo de trabajo: Asesores externos para la evaluacion clinica de las enfermedades susceptibles de
Diagnostico Genético Preimplantacional (2017-Actualidad).

Asesora externa de la Comisién Nacional de Reproduccion Humana Asistida con participacion en
grupo de trabajo: GT para la elaboracion de recomendaciones y criterios en relacion con el estudio de
los donantes de células reproductoras (2019-Actualidad).

Miembro del Grupo de expertos del M° Sanidad para el Grupo de Trabajo de Centros, Servicios y
Unidades de Referencia (CSUR) del Sistema Nacional de Salud de Enfermedades Metabdlicas Congénitas
Ministerio de Sanidad, Servicios Sociales e Igualdad (2012-2013).

Miembro del Grupo de expertos del M° Sanidad para el Grupo de Trabajo de Centros, Servicios y
Unidades de Referencia (CSUR) del Sistema Nacional de Salud de Enfermedades Raras Neurologicas.
Ministerio de Sanidad, Servicios Sociales e Igualdad (2012-2013).

Miembro del Grupo de expertos de Genética para la Cartera Basica de Servicios de Genética del SNS y
Fondo de Cohesion. Ministerio de Sanidad, Servicios Sociales e Igualdad (2013).

Miembro del Comité Asesor de la Cartera Comun de Servicios en el Area de Genética desde 2022 y segun
Orden SND/606/2024, BOE num.147, de 18 de junio de 2024 (2022-act).

MIEMBRO DE COMISIONES EN CONSEJERIAS de la COMUNIDAD de MADRID

1.
2.

Miembro Grupo Personas. Consejeria Sanidad. Subdireccion de Investigacion (Octubre 2016- ).
Miembro de la Mesa de Trabajo Ciencia, Sociedad y Educacion de la Consejeria de Educacion Juventud y
Deporte, (2016-2017).
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