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Moderadores:
Pablo Sanchez Gonzalez. Hospital de Antequera - Area Sanitaria Norte de Mdlaga, Antequera. Mdlaga.
Estibaliz Alegre Martinez. Clinica Universidad de Navarra, Pamplona.

085 CARACTERIZACION MOLECULAR DE DISTROFIAS HEREDITARIAS DE RETINA AUTOSOMICAS DOMINANTES EN UNA UNIDAD
CLINICA DE REFERENCIA

P. Ramos Mayordomo?, M. Capilla Diez!, M. Baladrén Segura?, R.M. Lobo Valentin', H. Sdnchez Tocino?, R. Gonzalez Sarmiento?.
1Hospital Universitario Rio Hortega, Valladolid; ?Instituto de Investigacién Biomédica de Salamanca, Salamanca.

089 DIAGNOSTIC YIELD OF TARGETED NEXT-GENERATION SEQUENCING IN 254 ITALIAN PATIENTS WITH CARDIOMYOPATHIES
AND CHANNELOPATHIES.

M. Boufounas?, M. Cecconi?, B. Testa?, D. Coviello?.

1Fundacién Hospital Alcorcén, Alcorcén; 2IRCCS Istituto Giannina Gaslini, Genoa.

096 ESTUDIO DE LA PREVALENCIA DE LOS POLIMORFISMOS MAS FRECUENTES DEL GEN APOE EN NUESTRA AREA DE SALUD
A. Morales Cuesta’, A. Pérez Arribas?, A. Angel Pérez!, M. Conesa Martinez-Iglesias?, J.L. Mufioz Bravo?, J.M. Garcia Lépez?, E.
Martinez Soriano?.

Hospital General Universitario, Elche; 2Hospital Nuestra Sefiora de Sonsoles, Avila.

098 ESTUDIO DE NUEVAS VARIANTES EN DPYD ASOCIADAS A TOXICIDAD POR FLUOROPIRIMIDINAS.

L. Lopez Verde?, C. Rios Campillo?, S. Martin Lépez?, P. Arias?, C. Rodriguez Jiménez?, N. Rodriguez Salas?, I. Ghanem?, R. Rosas
Alonso?.

1Hospital Clinico San Carlos, Madrid; Hospital Universitario La Paz, Madrid.

104 EVALUACION DE UNA NUEVA ESTRATEGIA DE CRIBADO PRENATAL DE TRISOMIAS MEDIANTE TEST PRENATAL NO
INVASIVO

M. Garrido Contreras, S. Martin Rodriguez, L. Thomlimson Alonso, R.C. Narvaiza Martinez, N. Ortega Unanue, A. Irurzun
Valencia.

Hospital Universitario San Pedro, La Rioja.

116 INFLUENCIA DE LA ETNIA EN LA DETERMINACION DE TRIPSINA INMUNORREACTIVA PARA CRIBADO NEONATAL DE
FIBROSIS QUISTICA

F. Gdmez Bernal’, J.M. Egea Mellado?, |. Gonzélez Gallego?, M.J. Juan Fita?.

1Hospital Universitario de Canarias, San Cristébal de La Laguna; ?Hospital Universitario Virgen de la Arrixaca, Murcia.

127 PREVALENCIA DE POLIMORFISMOS DEL CYP2D6 EN PACIENTES CON SENSIBILIDAD QUiMICA MULTIPLE
M. Santés Bertd, J.M. Bauga, S. Sanchez Asis, J. Robles Bauza, P. Argente Del Castillo Rodriguez, J. Puiguriguer, B. Garcia Garcia.
Hospital Universitario Son Espases, Palma de Mallorca.

133 TECTA AUTOSOMAL DOMINANT MUTATIONS IN PATIENTS WITH NON-SYNDROMIC SENSORINEURAL HEARING LOSS
(NSHL): PREVALENCE, NOVEL VARIANTS AND AUDIOLOGICAL PROFILE

R. Muguerza-Iraola, J. Crettaz, N. Bastida-Lertxundi, R. Sdez-Villaverde, Y. Ramirez-Garcia, J.L. Eguiburu-Jaime, L. Martinez-
Gonzalez, C. Lallave-Hernandez.

Hospital Universitario Donostia, Donostia.

135 THE IMPORTANCE OF ANALYZING STRUCTURAL REARRAGEMENTS OF CYP2D6 GENE IN PHARMACOGENOMICS STUDIES
N. Bastida Lertxundi, R. Muguerza Iraola, Y. Ramirez Garcia, J.L. Eguiburu Jaime, C. Lallave Hernandez, |. Pérez Casas, L. Martinez
Gonzalez, J.S. Crettaz.

Hospital Universitario Donostia, Donostia-San Sebastidn.

142 VALIDACION DE UN METODO RAPIDO Y ECONOMICO DE DETECCION DEL ALELO HLA-B*58:01 ASOCIADO A REACCIONES
ADVERSAS CUTANEAS GRAVES INDUCIDAS POR ALOPURINOL

A. Guillamén Seoane?, S. Salvador Martin?, P. Zapata Cobo?, G. Herndndez Osio?, A. Balas Pérez?, L.A. Lépez Fernandez®.
1Hospital General Universitario Gregorio Marafién, Madrid; 2Centro de Transfusién Madrid, Madrid.



