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Joann; Jover, Rodrigo; Llor, Xavier; Xicola, Rosa M.. Mutational signature profiling classifies 

subtypes of clinically different mismatch-repair-deficient tumours with a differential 

immunogenic response potential. BRITISH JOURNAL OF CANCER. 2022 

Jun;126(11):1595-1603.  doi: 10.1038/s41416-022-01754-1. Epub 2022 Feb 23. 

PMID: 35197584 

Martin-Medina, Aina; Ceron-Pisa, Noemi; Martinez-Font, Esther; Shafiek, Hanaa; Obrador-

Hevia, Antonia; Sauleda, Jaume; Iglesias, Amanda. TLR/WNT: A Novel Relationship in 

Immunomodulation of Lung Cancer. Int J Mol Sci. 2022 Jun; 23(12): 6539. 

doi: 10.3390/ijms23126539   

Gracia-Darder I, Llull Ramos A, Giacaman A, Gómez Bellvert C, Obrador-Hevia A, Jubert 

Esteve E, Martín-Santiago A. Report of a case of RAVEN, hair heterochromia and autism in 

the setting of FGFR2 mutation. Pediatr Dermatol. 2022 Nov 14.  

 

Publicaciones en revistas Nacionales 

Leiva-Gea A, Martos Lirio MF, Barreda Bonis AC, Marín Del Barrio S, Heath KE, Marín 

Reina P, Guillén-Navarro E, Santos Simarro F, Riaño Galán I, Yeste Fernández D, Leiva-

Gea I. Achondroplasia: Update on diagnosis, follow-up and treatment. An Pediatr (Engl Ed). 

2022 Dec; 97(6):423.e1-423.e11. doi:10.1016/j.anpede.2022.10.004. Epub 2022 Nov 5. 

PMID: 36347803. 

 

Santos Simarro F. Advances in clinical genetics and its current challenges. An Pediatr (Engl 

Ed). 2022 Oct; 97(4):281.e1-281.e5. doi: 10.1016/j.anpede.2022.08.009. Epub 2022 Sep 14. 

PMID: 36115780. 

 

https://doi.org/10.3390%2Fijms23126539
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Comunicaciones a Congresos Internacionales 

Autores: María Ballesteros, Alba Muñoz, Teresa Carrión, Laura Torres, Víctor Asensio, 

Rosa Martorell, Damián Heine, Antonia Obrador, María Vidal, Fernando Santos, Iciar 

Martínez-López 

Título: ”A homozygous nonsense variant in LAMA1 associated with Poretti-Boltshauser 

syndrome: a consanguineous case report”  

Tipo: poster (EP12.042 was presented in the session “EP12 Multiple 

Malformation/Anomalies Syndromes “) 

Congreso: European Society Human Genetics Conference 2022 (11-14 June, Vienna). 

 

Autores: Alba Muñoz, María Ballesteros, Teresa Carrión, Laura Torres, Víctor Asensio, 

Rosa Martorell, Damián Heine, Antonia Obrador, María Vidal, Fernando Santos, Iciar 

Martínez-López 

Título: 20 years of symptomatic and presymptomatic genetic testing for hereditary 

transthyretin amyloidosis (ATTR) in the Balearic Islands 

Tipo: poster 

Nombre del congreso: XVIII International Symposium on Amyloidosis 

Ciudad de celebración: Heidelberg, Alemania 

Fecha de celebración: 04/09/2022 

Fecha de finalización: 08/09/2022 

Entidad organizadora: International Society of Amyloidosis 

 

Autores: Cisneros-Barroso E; Gonzalez-Moreno J; Losada I; Ripoll-Vera T; Hernandez-

Rodriguez J; Amengual-Cladera E; Torres-Juan L; Asensio VJ; Martinez-Lopez I; Heine-

Suñer D. 

Título del trabajo: Genotype-phenotype correlation and allele dating analysis of a novel 

variant in hypertrophic cardiomyopathy: p.Arg652Lys in MYH7 

Tipo: poster 

Nombre del congreso: ESC Congress 2022 

Ciudad de celebración: Barcelona, España 

Fecha de celebración: 26/08/2022 

Fecha de finalización: 29/08/2022 
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Autores: María Ballesteros, Alba Muñoz, Teresa Carrión, Laura Torres, Víctor Asensio, 

Rosa Martorell, Damián Heine, Antonia Obrador, María Vidal, Fernando Santos, Iciar 

Martínez-López 

Título: “A recurrent de novo mutation in ZMYND11 associated with global developmental 

delay genocopy the 10p15.3 deletion syndrome: a case report” 

Tipo: poster (EP09.027 was presented in the session “EP09 Intellectual Disability “) 

Congreso: European Society Human Genetics Conference 2022 (11-14 June, Vienna). 

Tipo: poster 

 

Autores: Alba Muñoz, María Ballesteros, Teresa Carrión, Laura Torres, Víctor Asensio, 

Rosa Martorell, Damián Heine, Antonia Obrador, María Vidal, Fernando Santos, Iciar 

Martínez-López 

Título del trabajo: Characterization and dating of a novel variant in the MYH7 gene exclusive 

of the Balearic Islands that is associated to Hypertrophic Cardiomyopathy 

Tipo: poster  

Nombre del congreso: ESHG Conference 2022 

Ciudad de celebración: Viena, Austria 

Fecha de celebración: 11/06/2022 

Fecha de finalización: 14/06/2022 

Entidad organizadora: ESHG 

 

Autores: Jéssica Hernández Rodríguez; Guido Antonioutti; Fiama Caimi Martinez; Jorge 

Alvarez-Rubio; Paula Morlanes-García; Jaume Pons-Llinares; Elena Fortuny-Frau; Blanca 

Rodriguez-Picon; Emilia Amengual-Cladera; Teresa Carrion-Mera; Victor Asensio-Landa; 

Rosa Martorell; Antonia Obrador; Fernando Santos; Maria Vidal; Iciar Martínez; Laura 

Torres; Damian Heine Suñer; Tomás Ripoll-Vera. 

Poster: Medical History of Children Enrolled in PROPEL: A Prospective Clinical Assessment 

Study in Children with Achondroplasia.  

 

Melita Irving, Josep Maria De Bergua, Daniela Rogoff, Ravi Savarirayan, Paul Arundel, Jean 

Pierre Salles, Antonio Leiva-Gea, Vrinda Saraff, Helen McDevitt, Fernando Santos-

Simarro, Marc Nicolino, Valerie Cormier-Daire, Peter Kannu, Mars Skae, Michael B Bober, 

John Phillips III, Christine Burren, Paul Harmatz, Howard Saal, Julie Hoover-Fong, Richard 

Weng, Elena Muslimova, Terry Cho.  

ENDO 2022 Annual Conference. Atlanta, Junio de 2022 

Poster: Evaluation of Body Mass Index and Metabolic Parameters in Children with 

Achondroplasia Participating in the PROPEL Study.  
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Daniela Rogoff, Josep Maria De Bergua, Ravi Savarirayan, Paul Arundel, Jean Pierre Salles, 

Antonio Leiva-Gea, Melita Irving, Vrinda Saraff, Helen McDevitt, Fernando Santos-Simarro, 

Marc Nicolino, Valerie Cormier-Daire, Peter Kannu, Mars Skae, Michael B Bober, John 

Phillips III, Christine Burren, Paul Harmatz, Howard Saal, Julie Hoover-Fong, Elena 

Muslimova, Terry Cho, Richard Weng.  

ENDO 2022 Annual Conference. Atlanta, Junio de 2022 

Poster: Infigratinib in Children with Achondroplasia: Design of the PROPEL, PROPEL2 and 

PROPEL OLE Studies  

 

Elena Muslimova, Josep Maria De Bergua, Ravi Savarirayan, Paul Arundel, Helen McDevitt, 

Valerie Cormier-Daire, Vrinda Saraff, Mars Skae, Borja Delgado, Antonio Leiva-Gea, 

Fernando Santos-Simarro, Jean Pierre Salles, Marc Nicolino, Massimiliano Rossi, Peter 

Kannu, Michael B Bober, John Phillips III, Howard Saal, Paul Harmatz, Christine Burren, 

Garrett Gotway, Terry Cho, Richard Weng, Daniela Rogoff, Julie Hoover-Fong, Melita Irving.  

ENDO 2022 Annual Conference. Atlanta, Junio de 2022 

Comunicación oral: Diagnosis of genetic syndromes in children (catalan paediatric society 

session).  Phenotype first approach, Irene Valenzuela; Genotype first approach, Fernando 

Santos-Simarro.  

9th EAPS Congress. Barcelona Octubre de 2022 

 

Comunicaciones a Congresos Nacionales 

Autores: Carmen Sanclemente Ansó, Maria Jesús Hernández-Coronado Quintero, Icíar 

Martínez-López, Octavi Córdoba Cardona, Joan Figuerola Mulet. 

Título: Unidad clínica de diagnóstico y seguimiento de familias con enfermedad de causa 

genética de la comunidad balear. 

Tipo: Comunicación oral. 

Congreso: XVI Jornadas de Gestión y Evaluación en Salud, Escuela Andaluza de Salud y 

Fundación Signo. Granada 25 al 27 de mayo de 2022. 

Autores: Lumbreras Fernández J, Asensio Víctor J, Saus C, Tapia Torrijos I, Espinosa de 

los Monteros Aliaga Cano N, Heine AD, Rodrigo Jiménez MD, Martínez I. 

Título: Mutación en FAT1 como causa genética infrecuente de síndrome nefrótico 

corticorresistente. Implicaciones renales y extrarrenales. 

Tipo: Póster. 

Congreso: 45 Congreso Nacional de la Asociación Española de Nefrología Pediátrica, 

celebrado los días 25, 26, 27 y 28 de mayo de 2022 en A Coruña. 
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Autor: Fernando Santos Simarro. 

Título: Mesa de actualización en Hepatología: Nuevas perspectivas en el manejo diagnóstico 

y terapéutico de las enfermedades congénitas colestásicas: Diagnóstico Genético.  

Tipo: Comunicación oral  

XXVIII Congreso de la Sociedad Española de Gastroenterología, Hepatología y Nutrición 

Pediátrica. Palma Junio de 2022 

 

Autores: López, Magdalena; Crespo, Miriam; Vila, Laia, Lorente, Marta; Ruiz, Angela; Pérez 

Granero, Ángeles; Ruiz de Gopegui, Rosa María. Hospital Universitario Son Espases 

Título: GENITALES AMBIGUOS: El reto de la genética 

Tipo: poster 

Congreso: VI simposio medicina fetal. Málaga 20-23 Octubre 2022 

 

Autores: Arianna Homar López, Iratxe Tapia Torrijos, Natalia Espinosa De Los Monteros, 

Aliag Cano, María Dolores Rodrigo Jiménez, Javier Lumbreras Fernández (Unidad de 

Nefrología pediátrica), Ángeles Pérez-Granero (Unidad de genética) 

Título: “Alteraciones renales: inicio y final en el diagnóstico del síndrome de deleción 17q12” 

Tipo: Póster. 

Congreso: 68º Congreso de la AEP, Palma de Mallorca del 2 al 4 de junio de 2022. 

 

Proyectos de Investigación financiados 

Entidad financiadora: Pfizer 

Duración, 2022-2023 

Cuantía de la subvención: 150.000 $ 

Investigador responsable: Dr. Eugenia Cisneros 

Investigadores participantes: Damià Heine Suñer 

EXTRA Project: EXome sequencing in TRansthyretin Amyloidosis “Identification of 
new genetic modifiers of Transthyretin Amyloidosis”Nº  

Expediente: PI18/00847 (Prorrogado) 

Entidad financiadora: ISCIII 

Duración: 2018-2022 
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Título: Identificación de las vías de señalización que permiten la corrección de 
cardiopatías congénitas "in utero" de forma natural. Bases para una terapia prenatal. 

Investigador Principal: Damià Heine Suñer 

Código: GEIS19/01. 

Entidad financiadora: Fundación Mari Paz Jiménez Casado. 

Duración, desde: 07/11/2019 hasta: 31/12/2022 

 

Título del proyecto o contrato: Integración de los biomarcadores de metilación genómica 
global (metiloma) en pacientes con sospecha de enfermedades raras, como complemento 
diagnóstico: desentrañando las variantes de significado incierto 

Entidad financiadora: ISCIII 

Duración, 2022-2024 

Cuantía de la subvención: 1.650.000,00 € 

Investigador responsable: Dr. Jair Tenorio 

Código: PMP22/00049. 

 

Título del proyecto o contrato: Paving the Way for Personalized Medicine in neonatal and 
pediatric Intensive Care Units. Entidad financiadora: ISCIII 

Entidad financiadora: ISCIII 

Duración, 2022-2024 

Cuantía de la subvención: 26.620,00 € 

Investigador responsable: Dr. Fernando Santos Simarro. 

Código: PI22/01823. 

 

Título del proyecto o contrato: Implementación y evaluación de un protocolo de 
secuenciación rápida del exoma en pacientes pediátricos ingresados en unidades de críticos 
o de alta complejidad 

Entidad financiadora: ISCIII 

Duración, 2019-2022 

Cuantía de la subvención: 98.615,00 € 

Investigador responsable: Co-IP Dr. Fernando Santos Simarro. 

 

Título: Validación de la combinación de marcadores tumorales y número de copias mutadas 
de EGFR y MET en sangre periférica como biomarcadores en la monitorización de pacientes 
con CPNM estadío IV. 

Código: PI19/01681 

Entidad financiadora: Hospital Universitari Son Espases. 

Duración, desde: 2020 hasta: 2022 

Investigador/a principal: LAURA VALIÑA AMADO. 

Importe concedido: 5.000 € 
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Título del proyecto o contrato: DETERMINANTES GENÉTICOS Y BIOMARCADORES 
GENÓMICOS DE RIESGO EN PACIENTES CON INFECCIÓN POR CORONAVIRUS 
SARS-COV-2. 

Código: COV20/00622. 

Entidad financiadora: Instituto de Salud Carlos III. 

Duración, desde: 2021 hasta: 2022 

Investigador/a principal: ÁNGEL CARRACEDO ÁLVAREZ. 

Importe concedido: 597.900 € 

 

Título del proyecto o contrato: INFRAESTRUCTURA DE MEDICINA DE PRECISIÓN 
ASOCIADA A LA CIENCIA Y LA TECNOLOGIA (IMPaCT). IMPaCT-GENOMICA-WP4. 

Código: IMP-00009. 

Entidad financiadora: Instituto de Salud Carlos III. 

Duración, desde: 2021 hasta: 2022 

Investigador/a principal: ÁNGEL CARRACEDO ÁLVAREZ. 

Importe concedido: 7.250.000 € 

 

Nombre del proyecto: INFRAESTRUCTURA DE MEDICINA DE PRECISIÓN ASOCIADA 
A LA CIENCIA Y LA TECNOLOGIA (IMPaCT). Genómica funcional: desarrollo e 
implementación de una plataforma para el estudio de casos de cáncer hereditario sin 
resolver. Entidad de realización: Hospital Universitari Son Espases Nombres 
investigadores principales (IP, Co-IP,...): Conxi Lázaro Entidad/es financiadora/s: 
Instituto de Salud Carlos III Tipo de entidad: Organismo Público de Investigación Tipo 
de participación: Miembro de equipo Cód. según financiadora: IMP-00009 Fecha de 
inicio-fin: 2023 - 2025 Cuantía total: 3.179.990 €  

 

Nombre del proyecto: Capacitación para el aislamiento y análisis de células tumorales 
circulantes como técnica innovadora aplicada a la oncología traslacional. Entidad de 
realización: Hospital Universitari Son Espases-IdISBa Nombres investigadores 
principales (IP, Co-IP,...): Antònia Obrador-Hevia; Míriam Sansó; Mercedes Nadal; 
Laura Valiña Entidad/es financiadora/s: Govern de les Illes Balears Tipo de entidad: 
CAIB Tipo de participación: Miembro de equipo Fecha de inicio-fin: 2022 - 2023 
Cuantía total: 25.000 €  
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Tesis Doctorales defendidas o dirigidas 

Título Tesis: Caracterización clínica y molecular de pacientes con discapacidad 

intelectual sindrómica mediante aplicación de tecnologías genómicas. 

Universidad: Universidad Autónoma de Madrid (UAM) 

Doctorando: Santos Simarro Fernando. 

Director: María Palomares Bralo, Pablo Lapunzina Badía. 

Nota: Sobresaliente Cum Laude 

Fecha defensa: 02/03/2022 

 

Título TFG: Estudio comparado de la prevalencia de premutaciones y mutaciones 

completas en pacientes referidos por estudios del síndrome de X-frágil y en la 

población general. 

Universidad: Universidad de las Islas Baleares (UIB). 

Alumna: Andrea Rodríguez Christiansen 

Tutora: Laura Torres Juan 

Nota: 9.3 

Fecha Defensa: 30/06/2022 

 

EN CURSO: 

Título: Biopsia líquida y marcadores tumorales séricos en el pronóstico y 

monitorización terapéutica de tumores sólidos. 

Universidad: Universidad de las Islas Baleares (UIB). 

Doctorando: Valiña Amado, Laura. 

Director: Antònia Obrador Hevia. 

 

Título: Nuevos abordajes en sarcomas de partes blandas: organoides y exosomas 

circulantes para la validación de nuevas dianas terapéuticas de la vía de Wnt/β 

catenina. 

Universidad: Universidad de las Islas Baleares (UIB). 

Doctorando: Pérez Capó, Marina. 

Director: Antònia Obrador Hevia. 
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Otras actividades como participación en la organización de eventos científicos, 
conferencias invitadas, etc. 

Ponente: toda la Unidad 

Jornada de actualización en genética y genómica 

Entidad organizadora: UDMGC (HUSE) 

Lugar de celebración: HUSE 

Fecha: 2/6/2022 - 3/6/2022 

 

 

Ponente y Organizador: Fernando Santos Simarro 

X Jornada de dismorfología de la SEGCD 

Entidad organizadora: SEGCD (Sociedad Española de Genética Clínica y Dismorfología) 

Lugar de celebración: Virtual 

Fecha: 28/10/2022 

 


