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Azalpena
Garapeneko eta epilepsiako entzefalopatiak (GEE) nahasmendu neurologiko larri eta heterogeneoen
multzo bat dira, oro har jatorri genetikoa dutenak, eta epilepsia zein neurogarapenaren alterazioak
izateagatik bereizten direnak. Kasu askotan, jarduera epileptiformeak narriadura kognitiboan eta
portaerazkoan ekarpen esanguratsua egiten du, nahiz eta garapen-defizita azpiko kausa genetikoarekin
zuzenean lotuta egon daitekeen ere.

 

Azken urteotan, ehun gene baino gehiago identifikatu dira hainbat GEErekin lotuta, eta SCN1A, SCN2A,
STXBP1, CDKL5 edo KCNQ2 geneetako aldaerak dira ohikoenetako batzuk. Gaixotasun horiek, multzo
gisa arrarotzat jotzen diren arren, gutxi gorabehera 2.000–5.000 jaiotzatik batean agertzen direla
kalkulatzen da; horrek erronka diagnostiko eta asistentzial handia dakar. Espainian, milaka pertsona bizi
direla uste da GEE motaren batekin, nahiz eta azpidiagnostikoak eta heterogeneotasun klinikoak zifra
zehatzak lortzea zaildu.

 

GEEak bizitzako lehen hilabeteetan edo urteetan agertu ohi dira, maiz kontrolatzeko zailak diren krisi
epileptikoekin. Krisi horien artean egon daitezke krisi tonikoak, mioklonikoak, fokalak edo espasmo
epileptikoak. Kasu askotan, krisi horiek larrialdiko arreta behar duten egoera epileptikoetara eboluziona
dezakete. Garapenean zehar, pazienteek maiz adimen-desgaitasuna, mugimendu-nahasmenduak,
hizkuntza-alterazioak, autismoaren espektroko nahasmenduak eta portaera-arazo konplexuak izaten
dituzte.

Gaixotasun multzo honetako heriotza-tasa esanguratsua da, bereziki forma larrienetan, eta epilepsiaren
konplikazioekin lotuta dago —horien artean epilepsian gertatzen den ustekabeko bat-bateko heriotza
(SUDEP) barne—, baita bestelako komorbilitate medikoekin ere. Kudeaketa klinikoak diziplina anitzeko
ikuspegia eskatzen du, besteak beste neurologia, neuropediatria, genetika klinikoa, errehabilitazioa,
psikologia, psikiatria eta gizarte-lana barne hartuko dituena.

Espainian badira Osasun Sistema Nazionaleko Erreferentziazko Zentro, Zerbitzu eta Unitateak epilepsia
errefraktarioan espezializatuak, baita gaixotasun arraroen eta genetika klinikoaren unitateak ere. Hala
ere, GEEen konplexutasunak arreta-eredu integratuen beharra dakar, pazienteari eta haren familiari
zuzendutako arreta koordinatua eta jarraitua ahalbidetuko dutenak.

Uda Ikastaro honek GEEei modu egokian heltzeko funtsezko alderdiak jorratzen ditu:

GEEen zeinu eta sintoma bereizgarrien deskribapena, baita haien diagnostiko goiztiarra errazten
duten irizpide kliniko eta genetikoena ere.
Gaur egungo estrategia terapeutikoei buruzko eguneraketa, tratamendu farmakologikoak, dieta
bidezko tratamenduak, gailuak, sortzen ari diren terapia genetikoak eta doitasun-medikuntza
barne hartuta.
Diziplina anitzeko taldearen eginkizunaren analisia pazienteen eta haien familien kudeaketa
integralean, komorbilitateen eta behar psikosozialen abordatzea barne.

Helburuak

Ikasleei gaixotasun neurologiko larrien talde baten berri ematea. Gaixotasun horiek banakako
prebalentzia txikia eta konplexutasun handia dutenez, ohiko prestakuntza-programetan gutxiegi
ordezkatuta egon ohi dira.

Prestakuntza espezializatuan ikasleek lortuko duten ikaskuntza aurreratzea, bereziki neurologia,
pediatria, genetika klinikoa eta psikiatria arloetan.

Ikasleek GEEei buruz dituzten ezagutzak zabaltzea, haien eragin klinikoa, soziala eta sanitarioa
nabarmenduz, baita diagnostikoan eta tratamenduan dituzten erronkak ere.

Gaixotasun arraroen eta konplexuen esparruan lan egiteko ikasleen interesa sustatzea, pazienteekin,
familiekin eta diziplina anitzeko taldeekin lankidetzan.

GEEen arloan ikertzeko bokazioa sustatzea, ikerketa translazionalari, terapia berrien garapenari eta
pazienteek ezagutzaren sorreran duten parte-hartze aktiboari balioa emanez.
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Lankidetza

https://www.euskadi.eus/eusko-jaurlaritza/osasun-saila/hasiera/
https://www.osakidetza.euskadi.eus/ataria/
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Programa

2026-06-25

15:30 - 15:40 Jardueraren zuzendaritzaren aurkezpena

Hizkuntza: gaztelania

José Ángel Aibar --- | Fundación Síndrome de Dravet - Presidente

15:40 - 16:20 “Signos y síntomas diferenciales del SD y otras EEDs“

Hizkuntza: gaztelania

Nadia Inés Izarabal | Universodad de Navarra

16:20 - 17:00 “Diagnóstico genético de EEDs, interpretación práctica de paneles, exomas y
reanálisis“

Hizkuntza: gaztelania

Carmen Fons Estupiñá | Hospital Sant Joan de Déu - Jefa del área de Neurología y
Neurofisiología pediátrica

17:00 - 17:20 Atsedena

17:20 - 18:00 “Retos clínicos y errores diagnósticos frecuentes en EEDs“

Hizkuntza: gaztelania

Ángel Aledo Serrano | Blua Sanitas Valdebebas Hospital - Neurólogo y Epileptólogo

18:00 - 18:10 Sintesia

2026-07-02

15:30 - 15:35 Jardueraren zuzendaritzaren aurkezpena

Hizkuntza: gaztelania

José Ángel Aibar --- | Fundación Síndrome de Dravet - Presidente

15:35 - 16:15 “Fármacos antiepilépticos tradicionales y nuevos fármacos en desarrollo para
EEDs“

Hizkuntza: gaztelania

Vicente Villanueva Haba | Hospital Universitario y Politécnico La Fe - Jefe de la Unidad de
Epilepsia Refractaria y del Programa de Cirugía de Epilepsia

16:15 - 16:55 “Terapia de precisión y terapia génica para EEDs“

Hizkuntza: gaztelania

Simona Giorgi --- | Fundación Síndrome de Dravet - Directora Científica
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16:55 - 17:15 Atsedena

17:15 - 17:50 “Función de los miembros del equipo central y otros profesionales, terapias no
farmacológicas para EEDs “

Hizkuntza: gaztelania

Eulàlia Turón Viñas

17:50 - 18:00 Sintesia

2026-07-09

15:00 - 15:35 Jardueraren zuzendaritzaren aurkezpena

Hizkuntza: gaztelania

Simona Giorgi --- | Fundación Síndrome de Dravet - Directora Científica

15:35 - 16:00 “Manejo de crisis prolongadas en EEDs“

Hizkuntza: gaztelania

Julián Lara Herguedas

16:00 - 16:25 “Perspectiva de las familias en el itinerario asistencial del SD“

Hizkuntza: gaztelania

José Ángel Aibar --- | Fundación Síndrome de Dravet - Presidente

16:25 - 16:45 Atsedena

16:45 - 17:20 “La importancia del equipo multidisciplinar para paciente y cuidador“

Hizkuntza: gaztelania

Esther Moraleda Sepulveda | Universidad Complutense - Profesora en Facultad de
Psicología

17:20 - 17:50 “Transición a la vida adulta“

Hizkuntza: gaztelania

Sergio Aguilera Albesa

17:50 - 18:00 Itxiera

Hizkuntza: gaztelania

Simona Giorgi --- | Fundación Síndrome de Dravet - Directora Científica
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Zuzendaritza

Simona Giorgi ---

Fundación Síndrome de Dravet

Doctora en Biotecnología Sanitaria por la Universidad Miguel Hernández de Elche. Graduada en
Biotecnologías Farmacéuticas por la Universidad de Bologna. Su carrera se caracteriza por una
colaboración activa en proyectos de investigación tanto básica como traslacional, con un enfoque
particular en el estudio de neuronas y canales iónicos. Durante su doctorado, trabajó en proyectos
centrados en el desarrollo de un modelo in vitro pionero de neuronas sensoriales humanas, logrando
avances en el cultivo compartimentalizado de neuronas. Además, amplió su experiencia con una estancia
en la Universidad Semmelweis de Budapest, donde profundizó en el estudio de modelos in vitro de
neuronas humanas. En la actualidad, Simona ejerce como Directora Científica en la Fundación Síndrome
de Dravet, donde centraliza y coordina proyectos de investigación preclínicos y clínicos. Su labor está
orientada a ampliar el conocimiento sobre esta enfermedad rara, con el objetivo de mejorar la calidad de
vida de los pacientes y sus familias. Además, Simona se dedica a la divulgación científica, a combatir el
estigma asociado a la epilepsia y la discapacidad, y a brindar apoyo a las familias mediante la promoción
de la investigación.

José Ángel Aibar ---

Fundación Síndrome de Dravet

Jose Ángel Aibarrek nazioarteko formakuntza du, bai elektronikan baita aeroespazial ingeniaritzan ere,
eta zuzendaritza kargu bat du teknologia sektoreko enpresa garrantzitsu batean. Bere seme batek
Dravet sindromea du, eta hori izan zen motibazioa eman ziona Espainiar Dravet Sindrome Fundaziora
batzera, 2018ko ekainetik bere presidentea izanik.
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Irakasleak

Sergio Aguilera Albesa

José Ángel Aibar ---

Fundación Síndrome de Dravet

Jose Ángel Aibarrek nazioarteko formakuntza du, bai elektronikan baita aeroespazial ingeniaritzan ere,
eta zuzendaritza kargu bat du teknologia sektoreko enpresa garrantzitsu batean. Bere seme batek
Dravet sindromea du, eta hori izan zen motibazioa eman ziona Espainiar Dravet Sindrome Fundaziora
batzera, 2018ko ekainetik bere presidentea izanik.

Ángel Aledo Serrano

Ángel Aledo-Serrano MD, PhD es neurólogo y epileptólogo, director del Instituto de Neurociencias
Vithas Madrid. Su trabajo clínico y de investigación se centra principalmente en el área de la
neurogenética, la medicina de precisión y las encefalopatías epilépticas y del desarrollo (EED),
incluyendo el síndrome de Dravet y otras canalopatías de sodio, MOGHE, el trastorno por deficiencia de
CDKL5 o la encefalopatía SYNGAP1, entre otras. Es muy activo en los aspectos sociales y educativos de
las EED, con una plataforma de divulgación científica en medios sociales (@AledoNeuro).
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Carmen Fons Estupiñá

La doctora Fons es la Jefa del área de Neurología y Neurofisiología pediátrica del Hospital Sant Joan de
Déu y experta en epilepsias complejas y genéticas de debut precoz y en neurología fetal-neonatal. Es
profesora asociada del grado de Medicina de la UB y directora del Master en Neuropediatría y de
epileptología del HSJD-UB. Lidera la línea de investigación de Epilepsias neonatales y genéticas del
IRSJD. Miembro del Centro de Investigación Biomédica en Red de Enfermedades raras (CIBERER), del
International Consortium for the Research on Alternating Hemiplejia of Childhood (IAHCRC), co-
coordinadora del WP-convulsiones neonatales de la European Reference Network en Epilepsias
Compleas (EPICARE). Participa como IP en proyectos competitivos nacionales y Europeos relacionados
con epilepsias genéticas

Simona Giorgi ---

Fundación Síndrome de Dravet

Doctora en Biotecnología Sanitaria por la Universidad Miguel Hernández de Elche. Graduada en
Biotecnologías Farmacéuticas por la Universidad de Bologna. Su carrera se caracteriza por una
colaboración activa en proyectos de investigación tanto básica como traslacional, con un enfoque
particular en el estudio de neuronas y canales iónicos. Durante su doctorado, trabajó en proyectos
centrados en el desarrollo de un modelo in vitro pionero de neuronas sensoriales humanas, logrando
avances en el cultivo compartimentalizado de neuronas. Además, amplió su experiencia con una estancia
en la Universidad Semmelweis de Budapest, donde profundizó en el estudio de modelos in vitro de
neuronas humanas. En la actualidad, Simona ejerce como Directora Científica en la Fundación Síndrome
de Dravet, donde centraliza y coordina proyectos de investigación preclínicos y clínicos. Su labor está
orientada a ampliar el conocimiento sobre esta enfermedad rara, con el objetivo de mejorar la calidad de
vida de los pacientes y sus familias. Además, Simona se dedica a la divulgación científica, a combatir el
estigma asociado a la epilepsia y la discapacidad, y a brindar apoyo a las familias mediante la promoción
de la investigación.

Nadia Inés Izarabal

Universidad de Navarra
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Julián Lara Herguedas

Hospital Puerta de Hierro Majadahonda

Julián Lara es Jefe de Servicio de Neurologia Infantil del Hospital Universitario La Paz Título Propio
Especialista en Discapacidad Infantil por la Universidad Complutense de Madrid. Miembro del Comité
Asesor Científico de la Fundación Síndrome de Dravet. Actualmente, es coordinador del Grupo de
Epilepsia de la Sociedad Española Neuropediatría (SENEP). En los últimos años ha impulsado el
desarrollo de diferentes proyectos de integración en epilepsia y otras enfermedades neurológicas.

Esther Moraleda Sepulveda

La Dra. Esther Moraleda Sepúlveda es una investigadora y docente especializada en psicología básica y
logopedia. Con doctorado en Psicología por la por la Universidad de Castilla-La Mancha con la tesis
Perfil morfosintáctico e intervención logopédica en niños con síndrome de Down 2013. Dirigida por Dr.
Miguel Lázaro López-Villaseñor, Dr/a. Elena Garayzábal. Se desempeña en la Universidad Compluense
de Madrid dirigiendo proyectos sobre alteraciones del lenguaje en poblaciones clínicas. Es docente en el
Grado de Logopedia de la UCM y en los másteres de Especialización en Desarrollo Comunicativo y
Lingüístico (0‑6 años) y el de Observación y análisis de conducta comunicativa. Su trayectoria combina
docencia con la dirección de tesis, amplia producción académica y compromiso con la divulgación
científica.

Eulàlia Turón Viñas

IKASKETAK Lizentziatura: Medikuntza eta Zirugia Bartzelonako Unibertsitatean (UB) (1996-2002)
Aditu-titulua: pediatria eta bere area bereziak. Sant Pau ospitalea (2003-2007) Bartzelonako
Unibertsitatean neuropediatria masterra. Sant Joan de Déu ospitalea (2008-2010). Bartzelonako
Unibertsitate Autonomoan (UAB) pediatria, obstetrizia eta prebentzio medikuntza eta osasun publikoan
doktoretza, 2020-ko Irailan. LAN ESPERIENTZIA Neuropediatria eta pediatria kritikoko pediatra
berezitua. Gaixo neurokritiko pediatrikoen burubidea. Sant Pau Ospitaleko neuropedriatia unitateko
koordinatzailea. Del Mar eta Sant Pau ospitaleetako Epilepsia unitateko pediatria saileko
koordinatzailea. UAB eta Sant Pau ospitaleko Medikuntza Graduko, Neurologia Masterreko eta UB eta



10

Bellvitge ospitaleko irakasle elkartua.

Vicente Villanueva Haba

Vicente Villanueva MD, PhD, 2004-tik Valentziako La Fe ospitalean neurologoa da. 2005-tik La Fe-ko
Epilepsia disziplina anitzeko unitatean egiten du lan baita ere, non Epilepsia Errefrektario Unitateko eta
Epilepsia Zirugia Programako burua den. Epi-CARE Europear Erreferentzia Sareko ordezko eta ILAE
Intellectual Disability Task Force-ko kide da. 2017-tik Valentziako Unibertsitatean Neurologiako irakasle
elkartua da. Villanueva Dk.-k Madrilgo Jimenez Diaz Fundazioan, Alabamako Unibertsitateko eta New
York-eko Unibertsitateko Epilepsia zentroetan eta Pariseko Hôpital Saint-Vincent de Paul-en ikasi du.
Bere gaur egungo ikerketak epilepsia refrektario, EEG-bideo monitorizazio eta saio kliniko eta
epilepsiaren zirugiaren ildotik doaz. Vicente EEG eta Espainiar Neurologia Elkargoaren Epilepsia
Gidako batzarretako kidea da, 2014-ean Epilepsian Sari Zientifikoa eman ziona. Gaur egun epliepsiari
buruzko 100 artikulu baino gehiago argitaratu ditu.
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Matrikula prezioak
ONLINE ZUZENEAN 2026-07-09 ARTE

Orokorra 10,00 EUR

Osasuna, pertsonekiko konpromisoa 3,00 EUR

https://www.uik.eus/eu/informazioa/matrikula-murrizketak
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Kokalekua

25 junio-2 julio-09 julio

Online en directo

Online zuzenean


