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                Contactar: 
 

      raul.garcia@ephpo.es 
      antonio.lopezescamez@ephpo.es                     

irene.villegas@ephpo.es 
      

Equipo de la Unidad de Investigación: 
José Antonio López Escámez: Coordinación. 
Raúl García Martín: Técnico de Investigación. 
Irene Villegas Tripiana: Área Bibliográfica y Administrativa. 
Omar Fernández Sanfrancisco: Becario en prácticas. 
Irene Gázquez Pérez: Becaria en prácticas. 
 www.ephpo.es 
 
 

        PPRROODDUUCCCCIIÓÓNN  CCIIEENNTTÍÍFFIICCAA  EEMMPPRREESSAA  PPÚÚBBLLIICCAA  HHOOSSPPIITTAALL  DDEE  PPOONNIIEENNTTEE 
XANTOMATOSIS CEREBROTENDINOSA 
Neurología 2008;23(8);530Neurología 2008;23(8);530Neurología 2008;23(8);530Neurología 2008;23(8);530----1111....    
J. Olivares Romero; J. Rubí Callejón; G. AlonsoJ. Olivares Romero; J. Rubí Callejón; G. AlonsoJ. Olivares Romero; J. Rubí Callejón; G. AlonsoJ. Olivares Romero; J. Rubí Callejón; G. Alonso.... Sección de Neurología. Hospital de Torrecárdenas, Almería. 
      
 
 
     
 
Se presentó un caso de una mujer de 33 años con retraso psicomotor congénito y cataratas precoces intervenidas, cuya 
exploración física mostró un grave déficit cognitivo, facies miopática, tetraparesia y amiotrofia difusa, piramidalismo y un 
síndrome cerebeloso con temblor intencional, dismetría y ataxia. En la exploración cutánea se identificaron lesiones compatibles 
con xantomas en ambos tendones aquíleos. 
Los niveles plasmáticos de colestanol aparecieron elevados y las  resonancias magnéticas mostraron signos de la enfermedad.  
Tras el análisis molecular del gen CYP27A1 se vio en homocigosis un cambio de citosina por timidina en el exón 4 que originaba 
en el codón 237 una sustitución de la arginina por un codón de sustitución. Esto confirmo el diagnóstico de Xantomatosis 
cerebrotendinosa. 

Boletín UNIP.  
UNIDAD DE APOYO A LA INVESTIGACIÓN 

EP HOSPITAL DE PONIENTE Núm.51; 15 de Enero 2009 

         El 12 de diciembre asistió a las II Jornadas de Investigación – Poniente Investiga Dña. Verónica Juan Quillis, Directora de 
la Biblioteca Virtual del Sistema Sanitario Público Andaluz (SSPA), presentando de manera oficial la Biblioteca Virtual que queda 
a disposición de todos los profesionales de la sanidad pública que quieran acceder a documentos en materia biosanitaria  en 
formato electrónico. Desde ese momento quedó inaugurado el acceso desde casa a la Biblioteca Virtual del SSPA para el cual 
será necesario usar la misma clave que la utilizada para el acceso al Portal del Empleado.  Las claves de acceso deberán 
solicitarlas en la UAP (Unidad de Atención al Profesional).                                                                               
        La directora explicó que la Biblioteca Virtual permite la colaboración y el establecimiento de convenios con otras 
instituciones documentales; genera un gran ahorro a las bibliotecas que forman parte de ella al realizarse una gestión 
centralizada de la adquisición de materiales; existe una mayor coordinación entre las diferentes bibliotecas del SSPA y ofrece la 
formación a los usuarios de dicha biblioteca.  
 
 
 
 
         El día 20 de Enero, a las 8.15h de la mañana en la Biblioteca, se celebrará el primer 
encuentro del nuevo Club de RevistasClub de RevistasClub de RevistasClub de Revistas de la UNIP. El Club de Revistas nace con el objetivo de 
fomentar la actitud crítica y analítica de textos científicos y el debate entre profesionales. Los 
encuentros van dirigidos a Personal Asistencial del hospital y tendrán una duración de 30-45 
minutos. 
Los artículos para este día son  “Toward revitalizing the role of physician-scientists in academic medicine” y “Clinical practice 
guideline: Benign paroxysmal positional vertigo” que se encuentran disponibles en 
http://www.ephpo.es/index.php?seccion=UNIP&menu=10 . 
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La Xantomatosis cerebrotendinosa (XCT), enfermedad producida por una mutación del gen CYP27A1 
(descrita anteriormente por otros autores) que se encuentra en el brazo largo del cromosoma 2, 
provoca la alteración de la síntesis hepática de ácido cólico y quenodesoxicólico, desviando el 
metabolismo del colesterol hacia la producción de alcoholes biliares y colestanol.  
 



 
 
 
 
 
 

 
 
 
 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

BECAS Y AYUDASBECAS Y AYUDASBECAS Y AYUDASBECAS Y AYUDAS    
SUBPROGRAMA DE PROYECTOS DE INVESTIGACIÓN FUNDAMENTAL ORIENTADA A LA TRANSMISIÓN DE CONOCIMIENTO A LA SUBPROGRAMA DE PROYECTOS DE INVESTIGACIÓN FUNDAMENTAL ORIENTADA A LA TRANSMISIÓN DE CONOCIMIENTO A LA SUBPROGRAMA DE PROYECTOS DE INVESTIGACIÓN FUNDAMENTAL ORIENTADA A LA TRANSMISIÓN DE CONOCIMIENTO A LA SUBPROGRAMA DE PROYECTOS DE INVESTIGACIÓN FUNDAMENTAL ORIENTADA A LA TRANSMISIÓN DE CONOCIMIENTO A LA 
EMPRESA (TRACE) EMPRESA (TRACE) EMPRESA (TRACE) EMPRESA (TRACE) Fundación Progreso y Salud. Primer plazo hasta el 26 de febrero; segundo plazo desde el 2 de marzo hasta el 
8 de septiembre de 2009.    Más información en http://fundacionprogresoysalud.junta-andalucia.es/difusion-convocatorias/    
    
SUBPROGRAMA DE PROYECTOS DE INVESTIGSUBPROGRAMA DE PROYECTOS DE INVESTIGSUBPROGRAMA DE PROYECTOS DE INVESTIGSUBPROGRAMA DE PROYECTOS DE INVESTIGACIÓN FUNDAMENTAL NO ORIENTADA ACIÓN FUNDAMENTAL NO ORIENTADA ACIÓN FUNDAMENTAL NO ORIENTADA ACIÓN FUNDAMENTAL NO ORIENTADA Fundación Progreso y Salud. Plazo hasta 2 
de febrero de 2009. Más información en http://fundacionprogresoysalud.junta-andalucia.es/difusion-convocatorias/    
    

CONGRESOS Y JORNADASCONGRESOS Y JORNADASCONGRESOS Y JORNADASCONGRESOS Y JORNADAS    
VI CURSO DE ACTUALIZACIÓN EN PEDIATRÍA VI CURSO DE ACTUALIZACIÓN EN PEDIATRÍA VI CURSO DE ACTUALIZACIÓN EN PEDIATRÍA VI CURSO DE ACTUALIZACIÓN EN PEDIATRÍA     Asociación Española de Pediatría de Atención Primaria,     Madrid. Del 12 al 14 de 
Febrero.    Más información en http://www.aepap.org/congresos/curso2009/index.htm     
    
VVVVVVVVIIIIIIII IIIIIIII IIIIIIII        CCCCCCCCOOOOOOOONNNNNNNNGGGGGGGGRRRRRRRREEEEEEEESSSSSSSSOOOOOOOO        NNNNNNNNAAAAAAAACCCCCCCCIIIIIIIIOOOOOOOONNNNNNNNAAAAAAAALLLLLLLL        DDDDDDDDEEEEEEEE        PPPPPPPPRRRRRRRREEEEEEEEVVVVVVVVEEEEEEEENNNNNNNNCCCCCCCCIIIIIIIIÓÓÓÓÓÓÓÓNNNNNNNN        YYYYYYYY        TTTTTTTTRRRRRRRRAAAAAAAATTTTTTTTAAAAAAAAMMMMMMMMIIIIIIIIEEEEEEEENNNNNNNNTTTTTTTTOOOOOOOO        DDDDDDDDEEEEEEEELLLLLLLL        TTTTTTTTAAAAAAAABBBBBBBBAAAAAAAAQQQQQQQQUUUUUUUUIIIIIIIISSSSSSSSMMMMMMMMOOOOOOOO        CNPT. Comité Nacional para la Prevención y 
Tratamiento del Tabaquismo, Córdoba. Del 19 al 21 de Febrero. Más información en  http://www.cordobacnpt.es.      
    
XXXII REUNIÓN ANUAL DE LA SOCIEDAD ESPAÑOLA DE ANATOMÍA PATOLÓGICA Y DIVISIÓN ESPAÑOLA DE LA ACADEMIA XXXII REUNIÓN ANUAL DE LA SOCIEDAD ESPAÑOLA DE ANATOMÍA PATOLÓGICA Y DIVISIÓN ESPAÑOLA DE LA ACADEMIA XXXII REUNIÓN ANUAL DE LA SOCIEDAD ESPAÑOLA DE ANATOMÍA PATOLÓGICA Y DIVISIÓN ESPAÑOLA DE LA ACADEMIA XXXII REUNIÓN ANUAL DE LA SOCIEDAD ESPAÑOLA DE ANATOMÍA PATOLÓGICA Y DIVISIÓN ESPAÑOLA DE LA ACADEMIA 
INTERNACIONAL DE PATOLOGÍA (SEAPINTERNACIONAL DE PATOLOGÍA (SEAPINTERNACIONAL DE PATOLOGÍA (SEAPINTERNACIONAL DE PATOLOGÍA (SEAP----DEAIP)DEAIP)DEAIP)DEAIP)    SEAP-DEAIP, Madrid. Del 4 al 6 de Febrero. Más información en 
http://www.seap.es/    
    

CONVOCATORIA DE IMPULSO A LA INVESTIGACIÓN EN SALUDCONVOCATORIA DE IMPULSO A LA INVESTIGACIÓN EN SALUDCONVOCATORIA DE IMPULSO A LA INVESTIGACIÓN EN SALUDCONVOCATORIA DE IMPULSO A LA INVESTIGACIÓN EN SALUD    
    
BECAS PARA CONTRATACIÓN E INCORPORACIÓN DE RRHH EN INVESTIGACIÓN. BECAS PARA CONTRATACIÓN E INCORPORACIÓN DE RRHH EN INVESTIGACIÓN. BECAS PARA CONTRATACIÓN E INCORPORACIÓN DE RRHH EN INVESTIGACIÓN. BECAS PARA CONTRATACIÓN E INCORPORACIÓN DE RRHH EN INVESTIGACIÓN. Ministerio de Ciencia e Innovación. El plazo de 
solicitud está abierto para los programas “Ramón y Cajal”  “Juan de la Cierva”, “Torres Quevedo”, y de “Personal técnico y de 
apoyo” . Estos programas son interesantes para la  incorporación de Doctores y Personal Técnico Investigador. Más información: 
http://web.micinn.es/contenido.asp?menu1=1&menu2=1&menu3=&dir=03_Plan_IDI/00-LIAs/00@LIARRHH/02-Contratacion  
 
BECAS POSTBECAS POSTBECAS POSTBECAS POST----RESIDENCIA PARA PROYECTOS EN UN LABORATORIO CLÍNICO DE UN HOSPITAL ESPAÑOL. RESIDENCIA PARA PROYECTOS EN UN LABORATORIO CLÍNICO DE UN HOSPITAL ESPAÑOL. RESIDENCIA PARA PROYECTOS EN UN LABORATORIO CLÍNICO DE UN HOSPITAL ESPAÑOL. RESIDENCIA PARA PROYECTOS EN UN LABORATORIO CLÍNICO DE UN HOSPITAL ESPAÑOL. Fundación José Luis 
Castaño. Convocatoria de 4 becas post-residencia, para aquellos residentes que hayan terminado su periodo de residencia, que no 
tengan un contrato a tiempo total y que quieran realizar un trabajo en un laboratorio clínico de un hospital en España, con una 
duración de un año no renovable. Hasta 31 de Enero. Más información: http://www.seqc.es/article/articleview/1278/1/205/#  
    
PREMIOS FUNDACIÓN LILLY DE INVESTIGACIÓN BIOMÉDICA PRECLÍNICA Y CLÍNICA. PREMIOS FUNDACIÓN LILLY DE INVESTIGACIÓN BIOMÉDICA PRECLÍNICA Y CLÍNICA. PREMIOS FUNDACIÓN LILLY DE INVESTIGACIÓN BIOMÉDICA PRECLÍNICA Y CLÍNICA. PREMIOS FUNDACIÓN LILLY DE INVESTIGACIÓN BIOMÉDICA PRECLÍNICA Y CLÍNICA. Fundación Lilly. Hasta el 10 de Febrero. 
Más información: http://www.fundacionlilly.com/Nitro/foundation/templates/lines.jsp?page=10160      
    
2ª CONVOCATORIA DE BECAS NACIONALES IBERCAJA DE INVESTIGACIÓN. 2ª CONVOCATORIA DE BECAS NACIONALES IBERCAJA DE INVESTIGACIÓN. 2ª CONVOCATORIA DE BECAS NACIONALES IBERCAJA DE INVESTIGACIÓN. 2ª CONVOCATORIA DE BECAS NACIONALES IBERCAJA DE INVESTIGACIÓN. Fundación Ibercaja. 15 becas para licenciados y 
estudiantes de último año para la realización de Proyectos de Investigación en el extranjero en 2009-2010.    Hasta el 13 de 
Febrero. Más información: http://www.ibercaja.es/obrasocial/pub/doc/basesinvestigacion.pdf     
    
PREMIOS LABORATORIOS ORDESA.PREMIOS LABORATORIOS ORDESA.PREMIOS LABORATORIOS ORDESA.PREMIOS LABORATORIOS ORDESA. Galardón para trabajos en los que participen miembros de la Sociedad Española de 
Gastroenterología, Hepatología y Nutrición Pediátrica. Hasta el 14 de Marzo. Más información: 
http://www.gastroinf.com/premio_ordesa_2009.pdf     
    
PREMIOS REY JAIME I. PREMIOS REY JAIME I. PREMIOS REY JAIME I. PREMIOS REY JAIME I. Fundación Valenciana de Estudios Avanzados. Premios para Investigación básica y médica. Hasta el 15 de 
Marzo. Más info: http://www.fvea.es/premios/paginas.aspx?tipo=2&pag=Bases&nodo=2;6&idi=Cas     
    
14º PREMIO ESPECIAL NESTLÉ SOBRE NUTRICIÓN INFANTIL. 14º PREMIO ESPECIAL NESTLÉ SOBRE NUTRICIÓN INFANTIL. 14º PREMIO ESPECIAL NESTLÉ SOBRE NUTRICIÓN INFANTIL. 14º PREMIO ESPECIAL NESTLÉ SOBRE NUTRICIÓN INFANTIL. Asociación Española de Pediatría. Nestlé Nutrition. Para trabajos 
originales no publicados. Hasta el 18 de Marzo. Más información: http://www.nestle.es/pediatrasgo/premios-bases.html     
    
III BECA NESTLÉ DE INVESTIGACIÓN SOBRE NUTRICIÓN INFANTIL. III BECA NESTLÉ DE INVESTIGACIÓN SOBRE NUTRICIÓN INFANTIL. III BECA NESTLÉ DE INVESTIGACIÓN SOBRE NUTRICIÓN INFANTIL. III BECA NESTLÉ DE INVESTIGACIÓN SOBRE NUTRICIÓN INFANTIL. Nestlé -  Sociedad Española de Gastroenterología, Hepatología 
y Nutrición Pediátrica. Hasta el 30 de Marzo. Más información: http://www.nestle.es/pediatrasgo/becas-bases.html     
    
BECAS POSTDOCTORALES IBERCAJA DE EXCELENCIA EN INVESTIGACIÓN 2009. BECAS POSTDOCTORALES IBERCAJA DE EXCELENCIA EN INVESTIGACIÓN 2009. BECAS POSTDOCTORALES IBERCAJA DE EXCELENCIA EN INVESTIGACIÓN 2009. BECAS POSTDOCTORALES IBERCAJA DE EXCELENCIA EN INVESTIGACIÓN 2009. Fundación Ibercaja. 10 becas dirigidas a 
doctores españoles para realización de proyectos en el extranjero en 2009-2010. Hasta 13 de Febrero. Más información: 
http://www.ibercaja.es/obrasocial/pub/doc/basesposdoctorales.pdf  
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