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Resumen libre del currículum 

Descripción breve de la trayectoria científica, los principales logros científico-técnicos 
obtenidos, los intereses y objetivos científico-técnicos a medio/largo plazo de la línea de 
investigación. Incluye también otros aspectos o peculiaridades importantes. 

 
 
 

OTROS MERITOS: 
 

- Sociedades Científicas: 
- Presidente de la European Society of Human Genetics (ESHG) (2014-2015) 
- Presidente de la Asociación Española de Genética Humana (AEGH) (2008-2013) 

 
- Vicepresidente de la Section of Medical Genetics (SMG) - UEMS (2012-23) 

 
 

- Miembro de Comités Científicos/Grupos de Trabajo: 
- Grupo de Trabajo de la Talidomida (Ministerio de Sanidad) 
- Comité Científico Técnico de la Estrategia Nacional de Enfermedades Raras 
-  Comité Científico Asesor de la Federación Mundial de S. Cornelia de Lange 

(Presidente desde 2019) 
- Comité Clínico-Científico de la Asociación Americana de S. X Frágil 

 
 

Revisor de Agencias Evaluadoras : 
- ISCIII (Proyectos FIS/MINECO) 
- ANECA 
- FYO (Belgica) 
- Agencia Evaluación de Proyectos de Investigación (Andalucía) 
- Agencia Evaluación de Proyectos de Investigación (C. Valenciana) 

 
- UNIBASQ 

 
 
 

Editor Revistas Científicas: 
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- European Journal of Medicial Genetics 
- Anales de Pediatría 

 
 
 

Revisor Revistas Científicas: 
 

- American Journal of Medical Genetics 
- Molecular Genetics and Genomic Medicine 
- Journal of Medical Genetics 
- European Journal of Medical Genetics 
- Clinical Genetics 
- Italian Journal of Pediatrics 
- Archivos de Pediatria 
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Indicadores generales de calidad de la producción científica 

Información sobre el número de sexenios de investigación y la fecha del último concedido, número 
de tesis doctorales dirigidas en los últimos 10 años, citas totales, promedio de citas/año durante 
los últimos 5 años (sin incluir el año actual), publicaciones totales en primer cuartil (Q1), índice 
h. Incluye otros indicadores considerados de importancia. 

  

- Sexenios de investigación (ANECA) - 6 (último concedido en 2023) 
- Nº Proyectos investigación (total): 33 
- Nº Proyectos investigación como IP: 15 
- Nº total publicaciones (artículos científicos): 121 
- Nº publicaciones revistas con impacto (JCR): 100 
- Citas totales: >5.000 
- Indice h: 35 
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Feliciano Ramos Fuentes 

Apellidos: 
Nombre: 
DNI: 
ORCID: 
ScopusID: 
Fecha de nacimiento: 
Sexo: 
Nacionalidad: 
País de nacimiento: 
C. Autón./Reg. de nacimiento:
Provincia de contacto:
Ciudad de nacimiento:
Dirección de contacto:
Código postal:
País de contacto:
C. Autón./Reg. de contacto:
Ciudad de contacto:

Ramos Fuentes 
Feliciano 

0000-0002-5732-2209 
7102339676 

España 
España 

Zaragoza 

España 
Aragón 
Zaragoza 

Correo electrónico: 
Situación profesional actual 

Entidad empleadora: Universidad de Zaragoza 
Departamento: Pediatría, Facultad de Medicina 
Categoría profesional: Catedrático de Universidad 
Fecha de inicio: 01/08/2008 
Modalidad de contrato: Funcionario/a Régimen de dedicación: Tiempo completo 
Primaria (Cód. Unesco): 320102 - Genética clínica; 320110 - Pediatría 

Cargos y actividades desempeñados con anterioridad 

Entidad empleadora Categoría profesional Fecha 
de inicio 

Universidad de Zaragoza Profesor Titular de Universidad 10/05/1996 

Entidad empleadora: Universidad de Zaragoza Tipo de entidad: Universidad 
Categoría profesional: Profesor Titular de Universidad 
Fecha de inicio-fin: 10/05/1996 - 31/07/2008 Duración: 12 años - 2 meses - 21 

días 
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Estudios de 1º y 2º ciclo, y antiguos ciclos (Licenciados, Diplomados, Ingenieros Superiores, 
Ingenieros Técnicos, Arquitectos) 

Formación especializada, continuada, técnica, profesionalizada, de reciclaje y actualización 
(distinta a la formación académica reglada y a la sanitaria) 

 
 
 

  Formación académica recibida  
 
 

  Titulación universitaria  
 
 

 

Titulación universitaria: Licenciado 
Nombre del título: Licenciado en Medicina y Cirugía 
Entidad de titulación: Universidad de Extremadura Tipo de entidad: Universidad 
Fecha de titulación: 1983 

 
  Doctorados  

 
Programa de doctorado: Biomedicina 
Entidad de titulación: Universidad de Zaragoza Tipo de entidad: Universidad 
Fecha de titulación: 1988 

 

 

Título de la formación: Board Certified Clinical Geneticist 
Entidad de titulación: American Board of Medical 
Genetics (USA) 
Fecha de finalización: 1993 

Tipo de entidad: Agencia Estatal 

 
Conocimiento de idiomas  

 
 

Idioma Comprensión 
auditiva 

Comprensión 
de lectura 

Interacción oral Expresión oral Expresión escrita 

Inglés A1 A1 A1 A1 A1 
Francés B1 A2 B1 B1 B1 

 
  Actividad docente  
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Dirección de tesis doctorales y/o trabajos de fin de estudios  
 

Título del trabajo: Estudio epidemiológico de defectos congénitos en el Area Sanitaria III de Zaragoza en el 
periodo 2010-2015 
Entidad de realización: Universidad de Zaragoza Tipo de entidad: Universidad 
Alumno/a: Elena Faci Alcalde 
Fecha de defensa: 02/04/2019 

 
Título del trabajo: Avances en el diagnóstico y en el conocimiento genético de la enfermedad de Niemann Pick 
tipo C. 
Entidad de realización: Universidad de Zaragoza Tipo de entidad: Universidad 
Alumno/a: Laura López de Frutos 
Fecha de defensa: 04/07/2018 

 
Título del trabajo: Impacto económico y en salud en el entorno familiar de los pacientes con enfermedades raras 
en España 
Entidad de realización: Universidad de Zaragoza Tipo de entidad: Universidad 
Alumno/a: David Flores Serrano 
Fecha de defensa: 19/05/2017 

 
Título del trabajo: Genotype-Phenotype correlations in Cornelia de Lange Syndrome 
Entidad de realización: Universidad de Zaragoza Tipo de entidad: Universidad 
Alumno/a: Carolina Baquero Montoya 
Fecha de defensa: 08/05/2015 

 
Título del trabajo: Estudio de la expresión de la proteína FMRP en raíz de cabello: Valor diagnóstico en el 
Síndrome X Frágil 
Entidad de realización: Universidad de Zaragoza Tipo de entidad: Universidad 
Alumno/a: Mª Pilar Ribate Molina 
Fecha de defensa: 23/06/2007 

 
Título del trabajo: Utilidad de la expresión de la proteína FMRP en sangre para el despistaje del Síndrome X 
Frágil en varones con retraso mental idiopático 
Entidad de realización: Universidad de Zaragoza Tipo de entidad: Universidad 
Alumno/a: Marta Orilles García 
Fecha de defensa: 09/07/2004 

 
Título del trabajo: Medidas e índices oculares en la población infantil aragonesa y obtención de tablas 
percentiladas 
Entidad de realización: Universidad de Zaragoza Tipo de entidad: Universidad 
Alumno/a: Mercedes Elizalde Usechi 
Fecha de defensa: 06/06/2002 
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  Actividad sanitaria  
 
 

Actividad sanitaria en instituciones de la UE  
 

   1 Resultados relevantes: Presidente de la European Society of Human Genetics 
Entidad de realización: European Society of Human 
Genetics (ESHG) 
Entidad de afiliación: ESHG 
Fecha de inicio-fin: 02/06/2014 - 23/05/2016 

Tipo de entidad: Asociaciones y Agrupaciones 

 

   2 Resultados relevantes: Miembro del Comité de Educación de la European Society of Human Genetics (ESHG) 
Entidad de realización: ESHG 
Entidad de afiliación: ESHG 
Fecha de inicio: 2022 

 
   3 Resultados relevantes: Vicepresidente del Board de la Sección de Genética Clínica 

Entidad de realización: UEMS Tipo de entidad: Asociaciones y Agrupaciones 
Entidad de afiliación: Union of the European Medical Specialists 
Fecha de inicio: 20/10/2020 

 

  Experiencia científica y tecnológica  
 
 

Grupos/equipos de investigación, desarrollo o innovación  
 

   1 Nombre del grupo: Grupo Clínico Vinculado 
Objeto del grupo: Investigación en Enfermedades Raras 
Código normalizado: GCV14/ER/2 Clase de colaboración: Coautoría de proyectos y de su 

desarrollo 
Entidad de afiliación: CIBER ENFERMEDADES RARAS (CIBERER) 
Fecha de inicio: 2013 

 
   2 Nombre del grupo: Genética Clínica y Genómica Funcional - Gobierno de Aragón 

Objeto del grupo: Investigación en Enfermedades Raras 
Código normalizado: B32_20R Clase de colaboración: Coautoría de publicaciones 
Entidad de afiliación: Instituto Insvestigación Sanitaria de Aragón 
Fecha de inicio: 2005 
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Proyectos de I+D+i financiados en convocatorias competitivas de Administraciones o 
entidades públicas y privadas 

 
 
 

Actividad científica o tecnológica  
 
 

 

   1 Nombre del proyecto: Espectro Cornelia de Lange, hacia una Medicina de Precisión: Integración de datos 
ómicos, seguimiento longitudinal y estudio ontogénico 
Entidad de realización: Hospital Clínico 
Universitario Lozano Blesa 

Tipo de entidad: Instituciones Sanitarias 

Nombres investigadores principales (IP, Co-IP,...): Feliciano Jesús Ramos Fuentes 
Tipo de participación: Investigador principal 
Nombre del programa: AES 2023 ISCIII - Proyectos FIS 
Cód. según financiadora: FIS: PI23/01370 
Fecha de inicio-fin: 01/01/2024 - 31/12/2026 
Cuantía total: 90.000 € 

 
   2 Nombre del proyecto: Redefiniendo el espectro Cornelia de Lange mediante la integración de nuevos 

datos clínicos, genómicos, transcriptómicos y metabolómicos. 
Entidad de realización: Hospital Clínico 
Universitario "Lozano Blesa"-FUNDACION 
INSTITUTO DE INVESTIGACION SANITARIA 
ARAGON 

Tipo de entidad: Instituciones Sanitarias 

Ciudad entidad realización: Zaragoza, Aragón, España 
Nombres investigadores principales (IP, Co-IP,...): Feliciano Ramos Fuentes; Juan Pie Juste 
Nº de investigadores/as: 10 
Fecha de inicio-fin: 01/01/2020 - 31/12/2022 
Cuantía total: 100.000 € 

 
   3 Nombre del proyecto: Síndrome de Cornelia de Lange: Desarrollo de paneles diagnósticos, patrones de 

expresión génica y evaluación de ejes endocrinos en pacientes afectados 
Entidad de realización: Hospital Clínico 
Universitario Lozano Blesa 

Tipo de entidad: Instituciones Sanitarias 

Ciudad entidad realización: Zaragoza, Aragón, España 
Nombres investigadores principales (IP, Co-IP,...): Feliciano Ramos Fuentes; Juan Pie Juste 
Entidad/es financiadora/s: 
Instituto de Salud Carlos III Tipo de entidad: Organismo Público de 

Investigación 
Ciudad entidad financiadora: Majadahonda, Comunidad de Madrid, España 

Tipo de participación: Investigador principal 
Fecha de inicio-fin: 01/01/2016 - 31/12/2018 
Cuantía total: 120.000 € 

 
   4 Nombre del proyecto: Espectro Cornelia de Lange: Nuevos genes, nuevos fenotipos y aproximación 

terapeútica 
Modalidad de proyecto: De investigación y 
desarrollo incluida traslacional 
Entidad de realización: Hospital Clínico 
Universitario Lozano Blesa 

Ámbito geográfico: Nacional 
 

Tipo de entidad: Instituciones Sanitarias 

Ciudad entidad realización: Zaragoza, Aragón, España 
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Nombres investigadores principales (IP, Co-IP,...): Feliciano Ramos Fuentes 
Entidad/es financiadora/s: 
Instituto de Salud Carlos III Tipo de entidad: Organismo Público de 

Investigación 
Ciudad entidad financiadora: Majadahonda, Comunidad de Madrid, España 

Tipo de participación: Investigador principal 
Nombre del programa: Instituto de Salud Carlos III 
Fecha de inicio-fin: 01/01/2013 - 31/12/2015 
Cuantía total: 110.000 € 

 
   5 Nombre del proyecto: Bases moleculares del Síndrome de Cornelia de Lange: Interacción de NIPBL con 

otras moleculas e identificación de nuevo gene 
Entidad de realización: Hospital Clínico 
Universitario Lozano Blesa 

Tipo de entidad: Instituciones Sanitarias 

Ciudad entidad realización: Zaragoza, Aragón, España 
Nombres investigadores principales (IP, Co-IP,...): Feliciano J. RAMOS Fuentes 
Entidad/es financiadora/s: 
Instituto de Salud Carlos III Tipo de entidad: Organismo Público de 

Investigación 
Ciudad entidad financiadora: Majadahonda, Comunidad de Madrid, España 

Tipo de participación: Investigador principal 
Fecha de inicio-fin: 01/01/2010 - 31/12/2012 
Cuantía total: 68.000 € 

 
   6 Nombre del proyecto: Bases moleculares del Síndrome de Cornelia de Lange: Variantes alélicas y de 

splicing del gen NIPBL y caracterización de la Delangina 
Entidad de realización: Universidad de Zaragoza Tipo de entidad: Universidad 
Ciudad entidad realización: Zaragoza, Aragón, España 
Nombres investigadores principales (IP, Co-IP,...): Feliciano Ramos Fuentes 
Tipo de participación: Investigador principal 
Fecha de inicio-fin: 01/01/2007 - 31/12/2009 
Cuantía total: 125.000 € 

 
   7 Nombre del proyecto: Identificación de variantes genómicas y moleculares del cromosoma X en pacientes 

con Retraso Mental ligado al X 
Entidad de realización: Hospital Clínico 
Universitario Lozano Blesa 

Tipo de entidad: Instituciones Sanitarias 

Ciudad entidad realización: Zaragoza, Aragón, España 
Nombres investigadores principales (IP, Co-IP,...): Montserrat Milá Recasens; Feliciano Ramos Fuentes 
Fecha de inicio-fin: 2005 - 2008 

 
   8 Nombre del proyecto: Estudio cooperativo en Retraso Mental de Origen Genético. Red GIRMOGEN 

Entidad de realización: Hospital Clínico 
Universitario Lozano Blesa 

Tipo de entidad: Instituciones Sanitarias 

Ciudad entidad realización: Zaragoza, Aragón, España 
Fecha de inicio-fin: 01/01/2006 - 31/12/2006 

 
   9 Nombre del proyecto: Integración de la investigación básica, clínica y traslacional en genética humana. 

Convergencia de las Redes RECGEN e INERGEN 
Entidad de realización: Hospital Clínico 
Universitario Lozano Blesa 

Tipo de entidad: Instituciones Sanitarias 
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Ciudad entidad realización: Zaragoza, Aragón, España 
Fecha de inicio-fin: 01/01/2006 - 31/12/2006 

 
  10 Nombre del proyecto: Del ADN al fenotipo: Estudio de la implicación de los mecanismos moleculares 

responsables del Síndrome X Frágil en la presentación o no de manifestaciones clínicas en mujeres 
portadoras 
Entidad de realización: Universidad de Zaragoza Tipo de entidad: Universidad 
Ciudad entidad realización: Zaragoza, Aragón, España 
Nombres investigadores principales (IP, Co-IP,...): Isabel Tejada Mínguez; Feliciano J. RAMOS RAMOS 
Fecha de inicio-fin: 2003 - 2005 
Cuantía total: 69.000 € 

 
  11 Nombre del proyecto: Expresión de la proteína FMRP en raíces de cabello como test predictivo de la 

función cognitiva en mujeres afectadas de Síndrome X Frági 
Entidad de realización: Universidad de Zaragoza Tipo de entidad: Universidad 
Ciudad entidad realización: Zaragoza, Aragón, España 
Nombres investigadores principales (IP, Co-IP,...): Feliciano Ramos Fuentes 
Fecha de inicio-fin: 2003 - 2005 
Cuantía total: 30.100 € 

 
  12 Nombre del proyecto: Grupo de Investigación del Retraso Mental de Origen Genético (GIRMOGEN) 

Entidad de realización: Hospital Clínico 
Universitario Lozano Blesa 

Tipo de entidad: Instituciones Sanitarias 

Ciudad entidad realización: Zaragoza, Aragón, España 
Nombres investigadores principales (IP, Co-IP,...): Isabel Tejada Mínguez; Feliciano Ramos Fuentes 
Fecha de inicio-fin: 2003 - 2005 

 
  13 Nombre del proyecto: Red de Centros de Genética Clínica y Molecular (RECGEN) 

Entidad de realización: Hospital Clínico 
Universitario Lozano Blesa 

Tipo de entidad: Instituciones Sanitarias 

Ciudad entidad realización: Zaragoza, Aragón, España 
Nombres investigadores principales (IP, Co-IP,...): Luis Pérez Jurado; Felicianoo Ramos Fuentes 
Fecha de inicio-fin: 2003 - 2005 
Cuantía total: 80.800 € 

 
  14 Nombre del proyecto: Bases moleculares del retraso mental no sindrómico de causa genética. Estudio de 

genes implicados en el retraso mental ligado al cromosoma X. Identificación de nuevos genes 
Entidad de realización: Hospital Clínico 
Universitario Lozano Blesa 

Tipo de entidad: Instituciones Sanitarias 

Ciudad entidad realización: Zaragoza, Aragón, España 
Nombres investigadores principales (IP, Co-IP,...): Montserrat Milá Recasens; Feliciano Ramos Fuentes 
Fecha de inicio-fin: 2000 - 2002 
Cuantía total: 58.000 € 

 
  15 Nombre del proyecto: Test no invasivo para el diagnóstico del síndrome X frágil: Expresión de la proteína 

FMRP en raíces de cabello 
Entidad de realización: Universidad de Zaragoza Tipo de entidad: Universidad 
Ciudad entidad realización: Zaragoza, Aragón, España 
Nombres investigadores principales (IP, Co-IP,...): Feliciano Ramos Fuentes 
Fecha de inicio-fin: 2000 - 2002 
Cuantía total: 14.000 € 
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Contratos, convenios o proyectos de I+D+i no competitivos con Administraciones o entidades 
públicas o privadas 

 

  16 Nombre del proyecto: Validez del análisis de la expresión de la proteína FMRP en el diagnóstico del 
síndrome X frágil 
Entidad de realización: Universidad de Zaragoza Tipo de entidad: Universidad 
Ciudad entidad realización: Zaragoza, Aragón, España 
Nombres investigadores principales (IP, Co-IP,...): Feliciano Ramos Fuentes 
Fecha de inicio-fin: 1998 - 1999 

 
  17 Nombre del proyecto: Programa de intervención individual y familiar en la deficiencia mental hereditaria 

ligada al cromosoma X frágil en Aragón 
Entidad de realización: Hospital Clínico 
Universitario Lozano Blesa 

Tipo de entidad: Instituciones Sanitarias 

Ciudad entidad realización: Zaragoza, Aragón, España 
Nombres investigadores principales (IP, Co-IP,...): Manuel Bueno Sánchez; Feliciano Ramos Fuentes 
Nº de investigadores/as: 3 
Fecha de inicio-fin: 1995 - 1997 

 

 

Nombre del proyecto: A double-blind, parallel, multicenter comparison of L-acetylcarnitine with placebo on 
the attention deficit hyperactivity disorder in Fragile X syndrome boys 
Grado de contribución: Coordinador del proyecto total, red o consorcio 
Nº de investigadores/as: 12 
Fecha de inicio: 01/01/2001 Duración: 3 años 
Cuantía total: 250.000 € 

 

  Actividades científicas y tecnológicas  
 
 

Producción científica  
 

Índice H: 35 
Fecha de aplicación: 01/09/2024 
Fuente de Indice H: SCOPUS 

 
  Publicaciones, documentos científicos y técnicos  

 

   1 Parra A; Tenorio-Castaño J; Nevado J; Cazalla M; Miranda-Alcaraz L; Gallego-Zazo N; Silvan C; Arias P; Pozo-
Román J; Ballesta-Martínez MJ; Guillén-Navarro E; Arroyo I; Lotersztein V; Consentino V; González-Meneses A; 
Galán E; Rosell J; Ramos F; Lapunzina P. Identification of copy-number variants in patients with overgrowth 
disorders. Clinical Genetics. 2024. 
Tipo de producción: Artículo científico Tipo de soporte: Revista 
Autor de correspondencia: No 

 
   2 Pallota, MM; Di Nardo, M; Hennekam, RCM; Kaiser, FJ; Parenti, I; Pie, J; Ramos, FJ; Kline, AD; Muiso, A. Cornelia 

de Lange syndrome and cancer: An open question.AM J MED GENET A. 191 - 1, pp. 292 - 295. 2023. 
Tipo de producción: Artículo científico Tipo de soporte: Revista 
Autor de correspondencia: No 
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   3  Kaur M; Pié J; Ramos FJ; Musio A; Kline AD; Izumi K; Raible SE; Krantz ID.  Genomic analysis in Cornelia de   
Lange Syndrome and related diagnosis: Novel candidate genes, genotype-phenotype correlations and common 
mechanisms. Am J Med Genet A. 191 - 8, pp. 2113 - 2131. 2023. 
Tipo de producción: Artículo científico 

 
   4 Latorre-Pellicer A; Trujillano L; Del Rincón J; Peña-Marco M; Gil-Salvador M; Lucia-Campos C; Arnedo M; Puisac B; 

Ramos FJ; Ayerza-Casas A; Pié J.. Heart Disease Characterization and Myocardial Strain Analysis in Patients with 
PACS1 Neurodevelopmental Disorder.J Clin Med. 12 - 12, pp. 4052. 2023. 
Tipo de producción: Artículo científico 

 
   5   Pascual P; Tenorio-Castano J; Mignot C; Afenjar A; Arias P; Gallego-Zazo N; Parra A; Miranda L; Cazalla M;   

Silván C; Heron D; Keren B; Popa I; Palomares M; Rikeros E; Ramos FJ; Almoguera B; Ayuso C; Swafiri ST; 
Barbero AIS; Srinivasan VM; Gowda VK; Morleo M; Nigro V; D'Arrigo S; Ciaccio C; Martin Mesa C; Paumard B; 
Guillen G; Anton ATS; Jimenez MD; Seidel V; Suárez J; Cormier-Daire V; Consortium TS; Nevado J; Lapunzina 
P. Snijders Blok-Campeau Syndrome: Description of 20 Additional Individuals with Variants in CHD3 and Literature 
Review.Genes (Basel). 14 - 9, pp. 1664 - 1675. 2023. 
Tipo de producción: Artículo científico 

 
   6 Lucia-Campos, C.; Valenzuela, I.; Latorre-Pellicer, A.; Ros-Pardo, D.; Gil-Salvador, M.; Arnedo, M.; Puisac, B.; 

Castells, N.; Plaja, A.; Tenes, A.; Cuscó, I.; Trujillano, L.; Ramos, F.J.; Tizzano, E.F.; Gómez-Puertas, P.; Pié, J.. A 
Novel Intragenic Duplication in the HDAC8 Gene Underlying a Case of Cornelia de Lange Syndrome.GENES. 13 
- 8, pp. 1413 - 1423. 2022. 
Tipo de producción: Artículo científico Tipo de soporte: Revista 

 
   7 Gil-Salvador, M; Latorre-Pellicer, A.; Lucía-Campos, C.; Arnedo, M.; Darnaude, M.T.; Díaz de Bustamante, A.; 

Villares, R.; Palma Milla, C.; Puisac, B.; Musio, A.; Ramos, F.J.; Pié, J.. A novel case of parental mosaicism in SMC1A 
gene causes inherited Cornelia de Lange syndrome.FRONTIERS IN GENETICS. 13, pp. 993064 - 993070. 2022. 
Tipo de producción: Artículo científico Tipo de soporte: Revista 

 
   8 Ascaso, A; Latorre-Pellicer, A; Puisac, B; Trujillano, L; Arnedo, M; Parenti, I; Llorente, E; Puente-Lanzarote, JJ; 

Matute-Llorente, A; Ayerza-Casas, A; Kaiser, FJ; Ramos, FJ; Pié, J; Bueno-Lozano, G. Endocrine evaluation and 
homeostatic model assessment in patients with Cornelia de Lange syndrome.J CLIN RES PEDIATR ENDOCRINOL. 
2022. 
DOI: 10.4274/jcrpe.galenos.2022.2022-4-14 
Tipo de producción: Artículo científico Tipo de soporte: Revista 
Autor de correspondencia: No 

 
   9 Arnedo, M.; Ascaso,  A.;  Latorre-Pellicer,  A.;  Lucia-Campos,  C.;  Gil-Salvador,  M.;  Ayerza-Casas,  A.;  Pablo, 

M.J.; Gómez-Puertas, P.; Ramos, F.J.; Bueno-Lozano, G.; Pié, J.; Puisac, B.. Molecular Basis of the Schuurs– 
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Gestión de I+D+i y participación en comités científicos  
 

  Comités científicos, técnicos y/o asesores  
 

   1 Título del comité: Scientific Advisory Committee 
Primaria (Cód. Unesco): 320102 - Genética clínica 
Secundaria (Cód. Unesco): 320110 - Pediatría 
Entidad de afiliación: Cornelia de Lange Syndrome 
(CdLS) World Federation 
Ciudad entidad afiliación: Hertogenbosch, Holanda 
Fecha de inicio: 03/08/2019 

 
 
 
Tipo de entidad: Asociaciones y Agrupaciones 

 

   2 Título del comité: Comité Científico-Técnico de la Talidomida 
Entidad de afiliación: Ministerio de Sanidad y 
Consumo 
Ciudad entidad afiliación: Madrid, España 
Fecha de inicio: 2017 

Tipo de entidad: Entidad Gestora del Sistema 
Nacional de Salud 

 

   3 Título del comité: Comité Científico-Técnico Estartegia Nacional Enfermedades Raras 
Primaria (Cód. Unesco): 320000 - Ciencias Médicas 
Secundaria (Cód. Unesco): 329900 - Otras especialidades médicas 
Entidad de afiliación: Ministerio de Ciencia e 
Innovación. Investigación 

Tipo de entidad: Oficial 

Ciudad entidad afiliación: Madrid, Comunidad de Madrid, España 
Fecha de inicio: 03/05/2010 

 
   4 Título del comité: Scientific and Clinical Advisory Committee 

Primaria (Cód. Unesco): 320102 - Genética clínica 
Secundaria (Cód. Unesco): 320110 - Pediatría 
Terciaria (Cód. Unesco): 320507 - Neurología 
Entidad de afiliación: National Fragile X Foundation USA 
Ciudad entidad afiliación: McLean, Estados Unidos de América 
Fecha de inicio: 01/09/1998 

 

  Gestión de I+D+i  
 

Nombre de la actividad: Máster Propio en Genética Clínica 
Tipología de la gestión: Gestión de entidad 
Funciones desempeñadas: Director 
Entidad de realización: Universidad de Zaragoza Tipo de entidad: Universidad 
Fecha de inicio: 08/01/2018 Duración: 2 años 
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  Evaluación y revisión de proyectos y artículos de I+D+i  
 

   1 Nombre de la actividad: Proyectos de Investigación 
Funciones desempeñadas: Evaluador 
Entidad de realización: Instituto de Salud Carlos III Tipo de entidad: Organismo Público de 

Investigación 
Ciudad entidad realización: Madrid, España 

 
   2 Nombre de la actividad: Proyectos de Investigación 

Funciones desempeñadas: Evaluador-Sintetizador 
Entidad de realización: Instituto de Salud Carlos III Tipo de entidad: Organismo Público de 

Investigación 
Ciudad entidad realización: Madrid, España 

 
Otros méritos  

 
 

  Estancias en centros públicos o privados  
 

Entidad de realización: Children´s Hospital of Philadelphia, University of Pennsylvania, USA 
Facultad, instituto, centro: Department of Human Genetics and Molecular Biology 
Ciudad entidad realización: Philadelphia, Estados Unidos de América 
Fecha de inicio-fin: 01/01/1989 - 30/09/1993 Duración: 4 años - 9 meses 
Objetivos de la estancia: Posdoctoral 
Tareas contrastables: Formación postdoctoral en Genética Humana. Capacitación para el American Board 
of Medical Genetics en la especialidad de Genética Clínica 

 
  Redes de cooperación  

 
Nombre de la red: CIBERER 
Identificación de la red: Investigación en Enfermedades Raras 
Fecha de inicio: 2013 

 
  Períodos de actividad investigadora, docente y de transferencia del conocimiento  

 
Nombre de la actuación: Sexenio CNEAI 
Tramo vivo: Sí 
Tipo de actividad: Investigación 
Año de inicio: 1988 
Año de finalización: 2023 
Periodo cubierto: 1988, 1989, 1990, 1991, 1992, 1993, 1994, 1995, 1996, 1997, 1998, 1999, 2000, 2001, 
2002, 2003, 2004, 2005, 2006, 2007, 2008, 2009, 2010, 2011, 2012, 2013, 2014, 2015, 2016, 2017, 2018, 
2019, 2020, 20 
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