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Xavier Estivill Palleja

Apellidos: Estivill Palleja
Nombre: Xavier

Fecha de nacimiento: 28/09/1955

Sexo: Hombre

Teléfono fijo: (34) 933160164
Correo electrénico: xavier.estivill@crg.eu

Situacién profesional actual

Nombre de la entidad: Fundacié Privada Tipo de entidad: Fundacion
Centre de Regulacié Genomica

Departamento, servicio, etc.: Bioinformatica y Genémica, Fundacié Privada Centre de Regulacio
Genomica

Categoria/puesto o cargo: Investigador Senior

Correo electrénico: xavier.estivill@crg.eu

Fecha de inicio: 2002

Modalidad del contrato: contratado Tipo de dedicacion: Tiempo completo
Primaria (Céd. Unesco): 241007 - Genética humana

Dedicacion profesional actual: RNAs no codificantes pequefios, duplicaciones segmentarias,
variantes nimero de copia, enfermedades psiquiatricas, enfermedades neurodegenerativas,
enfermedades inflamatorias, resecuenciacion, micro RNAs, miRNAs, secuenciacion

Cargos y actividades desempefiados con anterioridad

Nombre de la entidad Categoria/puesto o cargo Fecha
de inicio
1 | Hospital for Sick Children Visiting researcher 2001
2 | Instituto Investigacion Oncologica Department Head 1990
3 | Hospital Clinico de Barcelona Unit Head 1991
4 | Fundacio Invest. Sant Pau Research Professors 1988
5 | St. Mary's Hospital Medical School (UK) Research Fellowship 1986
6 | Universita di Torino Research Fellowship 1985
7 | Hospital de Sant Pau Médico Residente 1982
8 | Residencia Sanitaria de Bellvitge Resident Doctor 1980
9 | Universitat Pompeu Fabra Associate Professor 2002

1 Nombre de la entidad: Hospital for Sick Children
Ciudad de trabajo: Toronto, Canada
Categoria/puesto o cargo: Visiting researcher
Fecha de inicio: 2001
Fecha de finalizacion: 2002
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2 Nombre de la entidad: Instituto Investigacion
Oncoldgica
Ciudad de trabajo: Barcelona, Espafa
Categoria/puesto o cargo: Department Head
Fecha de inicio: 1990
Fecha de finalizacion: 2001

3 Nombre de la entidad: Hospital Clinico de
Barcelona

Ciudad de trabajo: Barcelona, Espafia
Categoria/puesto o cargo: Unit Head
Fecha de inicio: 1991

Fecha de finalizacion: 1997

4 Nombre de la entidad: Fundacié Invest. Sant Pau

Ciudad de trabajo: Barcelona, Espafia

Categoria/puesto o cargo: Research Professors

Fechade inicio: 1988
Fecha de finalizaciéon: 1990

5 Nombre de la entidad: St. Mary's Hospital
Medical School (UK)

Categoria/puesto o cargo: Research Fellowship

Fecha de inicio: 1986
Fecha de finalizacion: 1988

6 Nombre de la entidad: Universita di Torino
Ciudad de trabajo: Torino, Espafia

Categoria/puesto o cargo: Research Fellowship

Fecha de inicio: 1985
Fecha de finalizacion: 1986

7 Nombre de la entidad: Hospital de Sant Pau
Ciudad de trabajo: Barcelona, Espafia
Categoria/puesto o cargo: Médico Residente
Fecha de inicio: 1982
Fecha de finalizacion: 1985

8 Nombre de la entidad: Residencia Sanitaria de
Bellvitge
Ciudad de trabajo: Barcelona, Espafia
Categoria/puesto o cargo: Resident Doctor
Fecha de inicio: 1980
Fecha de finalizacion: 1981

9 Nombre de la entidad: Universitat Pompeu
Fabra

Ciudad de trabajo: Barcelona, Espafia

Categoria/puesto o cargo: Associate Professor

Fecha de inicio: 2002
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Tipo de entidad: Centro de I+D

Tipo de entidad: Instituciones Sanitarias

Tipo de entidad: Instituciones Sanitarias

Tipo de entidad: Instituciones Sanitarias

Tipo de entidad: Instituciones Sanitarias

Tipo de entidad: Universidad
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Formacion académica recibida

Titulacién universitaria

Diplomaturas, licenciaturas e ingenierias, grados y masteres

1 Nombre del titulo: Especialidad en Hematologia
Entidad que expide el titulo: Universitat Autonoma Tipo de entidad: Universidad
de Barcelona

Fecha de titulacion: 1985

2 Titulacién oficial: Titulado Superior
Nombre del titulo: Licenciado en Medicina y Cirugia

Entidad que expide el titulo: Universitat Autobnoma Tipo de entidad: Universidad
de Barcelona

Fecha de titulacion: 1979

Doctorados

1 Programa de doctorado: Doctor en Genética
Universidad que titula: University of London
Fecha de la titulacion: 1995

2 Programa de doctorado: Doctor en Medicina

Universidad que titula: Universitat Autbonoma de Barcelona
Fecha de la titulacion: 1987

Conocimiento de idiomas

Idioma Habla Lee Escribe
Francés Suficiente Suficiente Regular
Italiano Suficiente Suficiente Regular
Catalan Bien Bien Bien
Espafiol Bien Bien Bien
Inglés Bien Bien Bien
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Actividad docente

Docencia impartida

1 Nombre asignatura/curso: Profesor de Genética
Titulacion: Profesor de Genética
Fechainicio: 2000 Fechafin: 2012
Entidad de realizacion: Universidad Pompeu Fabra

2 Nombre asignatura/curso: Programa Doctoral en Ciéncies de la Salut i la Vida
Titulacién: Programa Doctoral
Fecha inicio: 1999 Fecha fin: 2001
Entidad de realizacion: Universidad Pompeu Fabra

3 Nombre asignatura/curso: Medical Genetics
Titulacion: Profesor
Fechainicio: 1988 Fecha fin: 1999
Entidad de realizacion: European School of Medical Genetics, Genova, ltalia

4  Titulacién: Profesor contratado de Genética
Fechainicio: 1990 Fecha fin: 1990
Entidad de realizacion: Universidad de Verona. Verona, Italia

5 Nombre asignatura/curso: Patologia General
Titulacién: Profesor Colaborador Clinico

Fechainicio: 1981 Fecha fin: 1985
Entidad de realizacion: Universidad Autbnoma de Tipo de entidad: Universidad
Barcelona

6 Nombre asignatura/curso: Human Genomics and Disease
Titulacion: Advanced Seminars i Biomedical Research
Fechainicio: 10/01/2007
Fecha de tltima vez: 10/01/2013
Entidad de realizacion: Universitat Pompeu Fabra

Direccion de tesis doctorales y/o proyectos fin de carrera

1 Titulo del trabajo: Characterization of simple and complex genomic structural variation: a study of human
populations and leukaemia

Universidad que titula: Universitat Pompeu Fabra Tipo de entidad: Universidad
Doctorando-a/alumno-a: Laia Bassaganyas Bassaganyas

Calificacion: Excelente cum laude

Fecha de lectura: 2013
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2 Titulo del trabajo: Genetical, structural and functional characterization of the human BTNL gene cluster
Universidad que titula: Universitat Pompeu Fabra
Doctorando-a/alumno-a: Johanna Aigner
Fecha de lectura: 2013

3 Titulo del trabajo: Identification of genetic susceptibility factors for fibromyalgia
Codirector/a tesis: Raquel Rabionet
Universidad que titula: Universitat de Barcelona
Doctorando-a/alumno-a: Elisa Docampo
Calificacion: Apto Cum Laude
Fecha de lectura: 2013

4 Titulo del trabajo: Insight into the Disease Processes of Fragile X Premutation Carriers Associated Pathologies
Codirector/a tesis: E Marti
Doctorando-a/alumno-a: E Mateu
Calificacion: excelente cum laude
Fecha de lectura: 2013

5 Titulo del trabajo: Mendelian Disease Gene Identification and Diagnosis using Targeted Next Generation
Sequencing
Universidad que titula: Universitat Pompeu Fabra
Doctorando-a/alumno-a: Daniel Trujillano
Fecha de lectura: 2013

6 Titulo del trabajo: Andlisis de la herencia epigenética en trastornos neuroldgicos
Tipo de proyecto : Tesis Doctoral
Codirector/a tesis: X Estivill R Rabionet
Universidad que titula: Universitat de Barcelona Tipo de entidad: Universidad
Doctorando-a/alumno-a: Susana Iraola
Fecha de lectura: 2012

7 Titulo del trabajo: Full characterization of the small RNA transcriptome using novel computational methods for
high-throughput sequencing data: study of miRNA variability in eukaryote organisms
Tipo de proyecto : Tesis Doctoral
Codirector/a tesis: Eulalia Marti
Universidad que titula: Universitat Pompeu Fabra
Doctorando-a/alumno-a: Lorena Pantano
Calificacion: Apto Cum Laude” por unanimidad
Fecha de lectura: 2011

8 Titulo del trabajo: Psychiatric disorders : old and new approaches molecular genetic approaches to unravel the
disease susceptibility.
Tipo de proyecto : Tesis Doctoral
Codirector/a tesis: Monica Gratacos
Universidad que titula: Universitat Pompeu Fabra
Doctorando-a/alumno-a: Ester Saus
Calificacion: Apto Cum Laude” por unanimidad
Fecha de lectura: 2010
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9 Titulo del trabajo: Analysis of genetic variation in microRNA-mediated regulation and the susceptibility to anxiety
disorders

Tipo de proyecto : Tesis Doctoral

Codirector/a tesis: Y. Espinosa-Parrilla
Universidad que titula: Universitat Pompeu Fabra
Doctorando-a/alumno-a: Margarita Muifios
Calificacion: Apto Cum Laude” por unanimidad
Fecha de lectura: 2009

10 Titulo del trabajo: MicroRNA-mediated regulation of the full-length and truncated isoforms of human neurotrophic
tyrosine kinase receptor type 3 (NTRK3)

Tipo de proyecto : Tesis Doctoral

Codirector/a tesis: Y. Espinosa-Parrilla
Universidad que titula: Universitat Pompeu Fabra
Doctorando-a/alumno-a: Monica Guidi
Calificacion: Apto Cum Laude” por unanimidad
Fecha de lectura: 2009

11 Titulo del trabajo: Duplicacions segmentaries a la regié cromosomica humana 8p23.1: evolucid i expansio d'una
nova familia génica
Tipo de proyecto : Tesis Doctoral
Codirector/a tesis: L. Armengol
Universidad que titula: Universitat Pompeu Fabra
Doctorando-a/alumno-a: Nina Bosch
Calificacion: Apto Cum Laude” por unanimidad
Fecha de lectura: 2008

12 Titulo del trabajo: Mecanismes moleculars en els trastorns de la conducta alimentaria: estudis en humans i en
models murins

Tipo de proyecto : Tesis Doctoral

Codirector/a tesis: Monica Gratacos

Universidad que titula: Universitat Pompeu Fabra
Doctorando-a/alumno-a: Josep Ma Mercader
Calificacion: Apto Cum Laude” por unanimidad
Fecha de lectura: 2008

13 Titulo del trabajo: Caracterizacién de la regién cromosémica 15q11-g13 del genoma humano. Variabilidad
genodmica en el autismo e identificacion de ncRNAS

Tipo de proyecto : Tesis Doctoral

Universidad que titula: Universitat Pompeu Fabra
Doctorando-a/alumno-a: Celia Cerrato
Calificacion: Apto Cum Laude” por unanimidad
Fecha de lectura: 2007

14 Titulo del trabajo: Molecular basis of deafness linked to mitochondrial DNA mutations
Tipo de proyecto : Tesis Doctoral
Universidad que titula: Universitat Pompeu Fabra
Doctorando-a/alumno-a: Ester Ballana
Calificacion: Apto Cum Laude” por unanimidad
Fecha de lectura: 2007
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15 Titulo del trabajo: Andlisi transcripcional de 15q24-g26: caracteritzacié d’un nou gen expressat al sistema limbic,
LRRNaA/LERN1

Tipo de proyecto : Tesis Doctoral

Codirector/a tesis: Lauro Sumoy

Universidad que titula: Universitat de Barcelona
Doctorando-a/alumno-a: Laura Carim
Calificacion: Apto Cum Laude” por unanimidad
Fecha de lectura: 2005

16 Titulo del trabajo: Duplicacions segmentaries, malaltia i evolucié. Una aproximacié computacional
Tipo de proyecto : Tesis Doctoral
Universidad que titula: Universitat de Barcelona
Doctorando-a/alumno-a: Lluis Armengol
Calificacion: Apto Cum Laude” por unanimidad
Fecha de lectura: 2005

17 Titulo del trabajo: Factors genétics de susceptibilitat en els trastorns de la conducta alimentaria.
Tipo de proyecto : Tesis Doctoral
Universidad que titula: Universitat de Barcelona
Doctorando-a/alumno-a: Marta Ribases
Calificacion: Apto Cum Laude” por unanimidad
Fecha de lectura: 2004

18 Titulo del trabajo: Contribucié a I'estudi de les malalties complexes: asma i psoriasi a la poblacio espanyola
Tipo de proyecto : Tesis Doctoral
Universidad que titula: Universitat de Barcelona
Doctorando-a/alumno-a: Rafael de Cid
Calificacion: Apto Cum Laude” por unanimidad
Fecha de lectura: 2003

19 Titulo del trabajo: Patologia molecular del gen CFTR: fibrosi quistica i fenotips relacionats
Tipo de proyecto : Tesis Doctoral
Universidad que titula: Universitat de Barcelona
Doctorando-a/alumno-a: Teresa Casals
Calificacion: Apto Cum Laude” por unanimidad. Premio Extraordinario
Fecha de lectura: 2003

20 Titulo del trabajo: Analisis molecular de la sordera debida a mutaciones en el gen GJB2
Tipo de proyecto : Tesis Doctoral
Universidad que titula: Universitat de Barcelona
Doctorando-a/alumno-a: Raquel Rabionet
Calificacion: Apto Cum Laude” por unanimidad
Fecha de lectura: 2002

21 Titulo del trabajo: Estudi de la implicacié de les betaconnexines en sordesa i neuropatia periférica
Tipo de proyecto : Tesis Doctoral
Universidad que titula: Universitat de Barcelona
Doctorando-a/alumno-a: Vasiliky Fotaky
Calificacion: Apto Cum Laude” por unanimidad
Fecha de lectura: 2002
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22 Titulo del trabajo: Factors de susceptibilitat genética en els transtorns d’angoixa (panic i fobies).
Tipo de proyecto : Tesis Doctoral
Universidad que titula: Universitat Autonoma de Barcelona
Doctorando-a/alumno-a: Monica Gratacos
Calificacion: Apto Cum Laude” por unanimidad
Fecha de lectura: 2002

23 Titulo del trabajo: Identificacion de genes en el cromosoma 21 humano y analisis del perfil de expresion
ontogénico de sus ortélogos murinos

Tipo de proyecto : Tesis Doctoral

Codirector/a tesis: M Pritchard

Universidad que titula: Universitat de Barcelona
Doctorando-a/alumno-a: Caty Casas
Calificacion: Apto Cum Laude” por unanimidad
Fecha de lectura: 2001

24 Titulo del trabajo: Identificacion de nuevos genes en el cromosoma 21g22. caracterizacién molecular de KCNE2
y KCN3

Tipo de proyecto : Tesis Doctoral

Codirector/a tesis: Susana de la Luna
Universidad que titula: Universitat de Barcelona
Doctorando-a/alumno-a: Anna Domenech
Calificacion: Apto Cum Laude” por unanimidad
Fecha de lectura: 2001

25 Titulo del trabajo: Analisi de la regié cromosomica 9p21 i del gen CDKN2A en melanoma esporadic i familiar.
Tipo de proyecto : Tesis Doctoral
Universidad que titula: Universitat de Barcelona
Doctorando-a/alumno-a: Anna Ruiz
Calificacion: Apto Cum Laude” por unanimidad
Fecha de lectura: 2000

26 Titulo del trabajo: Analisi genética i molecular del cromosoma 21. Clonatge de gens al brag llarg del cromosoma
21

Tipo de proyecto : Tesis Doctoral
Codirector/a tesis: Susana de la Luna
Doctorando-a/alumno-a: Asun Solans
Calificacion: Apto Cum Laude” por unanimidad
Fecha de lectura: 2000

27 Titulo del trabajo: Estudi citogenetic-molecular de la Sindrome de Down
Tipo de proyecto : Tesis Doctoral
Universidad que titula: Universitat Autbonoma de Barcelona
Doctorando-a/alumno-a: Marga Nadal
Calificacion: Apto "Cum Laude" por unanimidad. Premio Extraordinario
Fecha de lectura: 2000

28 Titulo del trabajo: Estudi clinicopatologic i genétic del melanoma maligne i de la sindrome del nevus displastic
Tipo de proyecto : Tesis Doctoral
Codirector/a tesis: JM Mascar6
Universidad que titula: Universitat de Barcelona
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Doctorando-a/alumno-a: Susana Puig
Calificacion: Apto Cum Laude” por unanimidad
Fecha de lectura: 2000

29 Titulo del trabajo: Estudi molecular de la Neurofibromatosi de tipus 1 (NF1): Analisi de Mutacions en el gen NF1
Tipo de proyecto : Tesis Doctoral
Codirector/a tesis: Conchi L4zaro
Universidad que titula: Universitat de Barcelona
Doctorando-a/alumno-a: Elisabet Ars
Calificacion: Apto Cum Laude” por unanimidad
Fecha de lectura: 2000

30 Titulo del trabajo: Ataxias espinocerebelosas autosémicas dominantes. Aproximacién genética y molecular a las
mutaciones dinamicas debidas al trinucleétido CAG.

Tipo de proyecto : Tesis Doctoral

Universidad que titula: Universitat de Barcelona
Doctorando-a/alumno-a: Miquel A Pujana
Calificacion: Apto "Cum Laude" por unanimidad.
Fecha de lectura: 1999

31 Titulo del trabajo: Organitzaci6 i conservacié molecular de TUPLE1/HIRA, un gen en hemizigosi en pacients amb
les sindromes microdelecionals 2211

Tipo de proyecto : Tesis Doctoral

Codirector/a tesis: M Pritchard

Universidad que titula: Universitat de Barcelona
Doctorando-a/alumno-a: Roser Llevadot
Calificacion: Apto "Cum Laude" por unanimidad
Fecha de lectura: 1999

32 Titulo del trabajo: Analisi genética i molecular de la sindrome de Down: aillament de gens a la regi6
cromosomica 21g22.2-g22.3. ldentificacid i caracteritzacio del gen Minibrain (MNBH)

Tipo de proyecto : Tesis Doctoral

Codirector/a tesis: M Pritchard

Universidad que titula: Universitat de Barcelona
Doctorando-a/alumno-a: Jordi Guimera
Calificacion: Apto "Cum Laude" por unanimidad
Fecha de lectura: 1998

33 Titulo del trabajo: Analisi clinica, genética i molecular de la poliquistosi renal autosomica dominant.
Tipo de proyecto : Tesis Doctoral
Universidad que titula: Universitat de Barcelona
Doctorando-a/alumno-a: Roser Torra
Calificacion: Apto "Cum Laude" por unanimidad. Premio Extraordinario
Fecha de lectura: 1997

34 Titulo del trabajo: Caracterizacion molecular del sindrome de Down: identificacién del gen DSCR1 (Down
syndrome candidate region 1).

Tipo de proyecto : Tesis Doctoral

Codirector/a tesis: M Pritchard

Universidad que titula: Universitat de Barcelona
Doctorando-a/alumno-a: Juan J. Fuentes
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Calificacion: Apto "Cum Laude" por unanimidad
Fecha de lectura: 1997

35 Titulo del trabajo: Estudi Genétic i Molecular de les Ataxies Espinocerebeloses d'Heréncia autosomica dominant
(ADCA): Analisi Molecular del gen SCAL i el seu producte, I'Ataxina-1

Tipo de proyecto : Tesis Doctoral

Universidad que titula: Universitat de Barcelona
Doctorando-a/alumno-a: Toni Matilla
Calificacion: Apto "Cum Laude" por unanimidad.
Fecha de lectura: 1995

36 Titulo del trabajo: Analisi Genética i Molecular de la Neurofibromatosi de Tipus 1
Tipo de proyecto : Tesis Doctoral
Universidad que titula: Universitat de Barcelona
Doctorando-a/alumno-a: Conxi Lazaro
Calificacion: Apto "Cum Laude" por unanimidad. Premio Extraordinario
Fecha de lectura: 1994

37 Titulo del trabajo: Andlisis genético y molecular del gen de la fibrosis quistica (CFTR): Identificacién y
caracterizacion de mutaciones.

Tipo de proyecto : Tesis Doctoral

Universidad gue titula: Universitat de Barcelona
Doctorando-a/alumno-a: Miguel Chillén
Calificacion: Apto "Cum Laude" por unanimidad
Fecha de lectura: 1994

38 Titulo del trabajo: Andlisis molecular de la Fibrosis Quistica: Aplicacién al diagnéstico, identificacion de nuevas
mutaciones y estudio de la correlacién genotipo/fenotipo.

Tipo de proyecto : Tesis Doctoral

Universidad que titula: Universidad de Zaragoza
Doctorando-a/alumno-a: Ana Palacio
Calificacion: Apto "Cum Laude" por unanimidad
Fecha de lectura: 1994

39 Titulo del trabajo: Identificacié i caracteritzacié de nous marcadors de DNA hiporvariables i construccié d'un
mapa integrat del cromosoma 21 huma.

Tipo de proyecto : Tesis Doctoral

Universidad que titula: Universitat Autbnoma de Barcelona
Doctorando-a/alumno-a: Assumpcio Bosch

Calificacion: Apto "Cum Laude" por unanimidad

Fecha de lectura: 1994

40 Titulo del trabajo: Aillament i analisi de microsateél.lits al gen de la fibrosi quistica: aplicacié de la seva variabilitat
a la caracteritzaci6 i evolucio de mutacions.

Tipo de proyecto : Tesis Doctoral

Universidad que titula: Universitat de Barcelona
Doctorando-a/alumno-a: Nuria Morral
Calificacion: Apto "Cum Laude" por unanimidad
Fecha de lectura: 1993

§ FUNDACION ESPANOLA
15 GOBIERNO MINISTERIO F E T
DEESPARIA  DEECONOMIA CY VPAHA LA CIENCIA
! Y COMPETITIVIDAD LA TECNOLOGIA

11



M C
A V| N cussiculum viraE NORWALZADO fc5881545c7c6cbe9750fala660aeb30

41 Titulo del trabajo: Clinical, genetic and molecular pathology of neurofibromatosis type 1
Tipo de proyecto : Tesis Doctoral
Universidad que titula: Universitat Autonoma de Barcelona
Doctorando-a/alumno-a: Anna Ravella
Calificacion: Apto "Cum Laude" por unanimidad
Fecha de lectura: 1992

Experiencia cientificay tecnoldgica

Actividad cientifica o tecnolégica

Participacion en proyectos de I+D+i financiados en convocatorias competitivas de
Administraciones o entidades publicas y privadas

1 Denominacién del proyecto: The Human Early-Life Exposome novel tools for integrating early-life
environmental exposures and child health across Europe (HELIX)

Calidad en que ha participado: Investigador/a

Entidad de realizacion: Fundacidé Centre de Recerca en Epidemiologia ambiental - CREAL
Ciudad: Barcelona, Espafia

Entidad/es financiadora/s:

European Union

Nombre del programa: Seventh Framework Programme
Cdbd. segln financiadora: FP7/2007-2013

Fecha de inicio: 01/01/2013

Fecha fin: 30/06/2017

Cuantia total: 8.623.939

2 Denominacién del proyecto: A BLUEPRINT of Haematopoietic Epigenomes
Calidad en que ha participado: Investigador/a
Entidad de realizacion: Fundaci6 Privada Centre de Regulacié Gendmica
Investigador/es responsable/es: Prof. Dr. Hendrik G. Stunnenberg
Nombre del programa: FP7-HEALTH-2011
Cdbd. segun financiadora: 282510
Fecha de inicio: 01/10/2011
Fecha fin: 31/03/2016
Entidades participanes: Radboud University Nijmegen
Cuantia total: 332.000

3 Denominacion del proyecto: GODS project: Genetic contribution to functional Outcome and Disability after
Stroke

Entidad de realizacion: Fundacié Privada Centre de Regulacié Gendomica
Investigador/es responsable/es: X. Estivill

Numero de investigadores/as: 14

Entidad/es financiadora/s:

Fundaci6 Marat6 TV3 (112031_F.LaMaratoTV3_XEstivill)

Fecha de inicio: 2012
Fecha fin: 2015
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Entidades participanes: Fundacid Privada Centre de Regulacié Genomica; Fundacié d’Investigacio
Sanitéria de les llles Balears.; Fundacion IMIM- Institut de Recerca Hospital del Mar (coordinador); Hospital
Universitari Mitua Terrassa; Vall d’Hebron Research Institute

Cuantia total: 79.500

4 Denominacion del proyecto: European Sequencing and Genotyping Infrastructure.
Entidad de realizacion: Fundacié Privada Centre de Regulacié Gendmica
Investigador/es responsable/es: X. Estivill
Numero de investigadores/as: 11
Entidad/es financiadora/s:

European Commission (262055 ESGI)

Fecha de inicio: 2011
Fecha fin: 2015

Entidades participanes: Christian-Albrechts-Universitat zu Kiel; Commisariat a | Energie Atomique et aux
Energies Alternatives; European Molecular Biology Laboratory; Fundacio Privada Centre de Regulacio
Genomica; Fundacié Privada Parc Cientific de Barcelona; Genome Reseacrh Limited; Institut National de
la Sante et de la Recherche Medicale; Max Planck Gesellschaft zur Férderung der Wissenschaften e.V.
(Coordinador); Medizinische Universitat Graz GABO: MI Gesellschaft fiur Ablauforganisation: Milliarium mbH
& CO KG GABO; Uppsala Universitet

Cuantia total: 425.000

5 Denominacion del proyecto: Innovacion tecnolégica de alto rendimiento para el diagnéstico molecular de
trastornos genéticos clinica ymolecularmente heterogéneos (Techgene): aplicacion al retraso mental

Entidad de realizacion: Fundacié Privada Centre de Regulacié Gendomica
Investigador/es responsable/es: X. Estivill

Numero de investigadores/as: 4

Entidad/es financiadoral/s:

Ministerio de Economia y Competitividad (P110/01702 )

Fecha de inicio: 2011

Fecha fin: 2013

Entidades participanes: Fundacion Privada Centre de Regulacié Gendmica
Cuantia total: 215.380

6 Denominacidn del proyecto: Sharing capacity across Europe in high-throughput sequencing technology to
explore genetic variation in health and disease.
Entidad de realizacion: Fundacio Privada Centre de Regulacié Gendmica
Investigador/es responsable/es: X. Estivill (Coordination.)
Entidad/es financiadora/s:
European Commission (261123 _GEUVADIS)

Fecha de inicio: 2010

Fecha fin: 2013

Entidades participanes: Academisch Ziekenhuis Leiden; Applied Biosystems Deutschland GmbH;
Christian-Albrechts-Universitat zu Kiel; Commisariat a | Energie Atomique et aux Energies Alternatives;
European Molecular Biology Laboratory; Fundacié Privada Centre de Regulacié Genomica; Fundacié
Privada Parc Cientific de Barcelona; Genome Research Limited; Helmholtz Zentrum Munchen Deutsches
Forschungszentrum fiir Gesundheit und Umwelt GmbH; lllumina Cambridge LTD; Institut National de la
Sante et de la Recherche Medicale; Johns Hopkins University; Max Planck Gesellschaft zur Férderung der
Wissenschaften e.V.; Stichting Katholieke Universiteit; Universidade de Santiago de Compostela; Universite
de Geneve; Uppsala Universitet

Cuantia total: 340.642
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7 Denominacién del proyecto: Causes Genetiques de Malalties
Entidad de realizacion: Fundacio Privada Centre de Regulacié Gendmica
Investigador/es responsable/es: X. Estivill
Numero de investigadores/as: 35
Entidad/es financiadora/s:
Agaur (2009 SGR 1502)

Fecha de inicio: 2009
Fecha fin: 2013
Cuantia total: 50.960

8 Denominacién del proyecto: Identification of novel sources of genomic variation affecting susceptibility to
common human disorders (NOVADIS).
Entidad de realizacion: Fundacié Privada Centre de Regulacié Gendmica
Investigador/es responsable/es: Xavier Estivill
NUumero de investigadores/as: 12
Entidad/es financiadora/s:
Ministerio de Educacion y Ciencia (SAF2008-00357)

Fecha de inicio: 2009

Fecha fin: 2013

Entidades participanes: Fundacion Privada Centre de Regulacié Genomica
Cuantia total: 907.500

9 Denominaciéon del proyecto: Technological innovation of high throughput molecular diagnostics of
clinically and molecularly heterogeneous genetic disorders (TECHGENE)

Entidad de realizacion: Fundacié Privada Centre de Regulacié Gendmica
Investigador/es responsable/es: H Scheffer; Xavier Estivill

Entidad/es financiadora/s:

European Commission (techgene_223143)

Fecha de inicio: 2009
Fecha fin: 2013

Entidades participanes: Academisch Ziekenhuis Leiden acting as Leiden University Medical Center;
Asper Biotech (Tartu); Charles University - 2nd School of Medicine; Fundaci6 Privada Centre de Regulacio
Genomica; KU Leuven; Radboud University Nijmegen Medical Centre (Coordinador); Second University of
Naples; Telethon Foundation (Naples); Toulouse); University Paul Sabatier INSERM U558; University of
Manchester; University of Trieste; University of Tuebingen

Cuantia total: 222.450

10 Denominacién del proyecto: Andlisis global del genoma en relacion al neurodesarrollo y al indice de Masa
Corporal en la cohorte de nacimiento INMA (Infancia y Medio Ambiente)

Entidad de realizacion: Fundacié Privada Centre de Regulacié Genomica
Investigador/es responsable/es: X. Estivill

Numero de investigadores/as: 4

Entidad/es financiadora/s:

Instituto Carlos IlI-ISCIII (PS09/00432)

Fecha de inicio: 2010

Fecha fin: 2012

Entidades participanes: Fundacion Privada Centre de Regulacio Genomica
Cuantia total: 302.500
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11 Denominacién del proyecto: Estudio de la Genémica de la leucemia linfocitica cronica
Entidad de realizacion: Fundacio Privada Centre de Regulacié Gendmica
Investigador/es responsable/es: X. Estivill
Entidad/es financiadora/s:

Instituto Carlos 111-ISCIII

Fecha de inicio: 2009

Fechafin: 2012

Entidades participanes: Centro Nacional de nvestigaciones Oncoldgicas; Centro de Investigacién del
Céancer; Fund.Clinic per la Recerca Biomedica; Fundacio Privada Centre de Regulacié Gendomica; Instituto
Catalan de Oncologia; Universidad de Oviedo; Universidad de Salamanca.

Cuantia total: 476.508,42

12 Denominaciéon del proyecto: European Network for Genetic and Genomic Epidemiology
Entidad de realizacion: Fundacié Privada Centre de Regulacié Gendmica
Investigador/es responsable/es: Xavier Estivill
NUumero de investigadores/as: 4
Entidad/es financiadora/s:

European Commission (ENGAGE_201413)

Fecha de inicio: 2008

Fecha fin: 2012

Entidades participanes: Academisch ziekenhuis leiden; Acting as leids universitair medisch centrum;
Erasmus universitair medisch centrum rotterdam; European molecular biology laboratory; Genome research
limited.; Helmholtz zentrum minchen - deutsches forschungszentrum fir gesundheit und umwelt gmbh;
Helsingin Yliopisto (Coordinador); lllumina cambridge Itd; Imperial college of science; Islensk erfdagreining
ehf; Karolinska institutet; King’s college London; Kungliga tekniska hégskolan; Lunds universitet; Norwegian
institute of public health; Ontario institute for cancer research; Queensland institute of medical research;
Tartu uelikool; Technology and medicine; The chancellor (masters and scholars of the university of oxford)
Fundacién Privada Centre de Regulacié Genomica; The queen’s university of Belfast; Universitaet zu
luebeck; University of Leicester; Université de montréal; Uppsala universitet

Cuantia total: 374.706

13 Denominacién del proyecto: CIBER Epidemiologia y Salud Publica (CB06/02/005 )
Entidad de realizacion: Fundacié Privada Centre de Regulacié Gendmica
Investigador/es responsable/es: Xavier Estivill
NUumero de investigadores/as: 28
Entidad/es financiadora/s:

CIBER Epidemiologia y Salud Publica (CB06/02/005 )

Fecha de inicio: 2006

Fecha fin: 2012

Entidades participanes: Agencia de Evaluacion de Tecnologia e Investgacion Médicas; Agencia de Salud
Publica de Barcelona; Centro Nacional de Epidemiologia; Centro Nacional de Microbiologia; Departamento
de Salud; Escuela Andaluza de Salud Publica; Escuela Valenciana de Estudios para la Salud; Facultad

de Ciencias (UAB); Facultad de Medicina (UAM); Facultad de Medicina de Santiago; Fudacion Instituto

Inv Germans Trias i Pujol; Fundacion Avedis Donabedian; Fundacion Centro de Regulacion Gendmica;
Fundacion IMIM; Fundacidn Inv. Biosanitaria en Andalucia Oriental (FIBAO).; Fundaciéon Reina Mercedes
para la Investigacion Sanitaria; Fundacion Vasca de Innovacion e Investigacion Sanitarias; Fundacion
para la Formacion e Investigacién Sanitarias; HOSPITAL CLINICO Y PROVINCIAL DE BARCELONA,;
Hospital 12 de Octubre; Hospital Ramon y Cajal; Hospital Valle de Hebron; INSTITUTO MUNICIPAL DE
INVESTIGACION MEDICA,; Instituto Catalan de Oncologia; Instituto de Cavanilles de Biodiversidad y Biol.
Ev; Instituto de Investigacion Biomédicas Barcelona; Instituto de Salud Publica de Navarra; Universidad
Miguel Hernandez. Universidad Pompeu Fabra; Universitat de Barcelona; Universidad de Jaén; Universitat
de Valéncia
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Cuantia total: 114.502

14 Denominacién del proyecto: Medical Genome Sequencing, Understanding the Genomes of Disease.
Entidad de realizacion: Fundacié Privada Centre de Regulacié Gendmica
Investigador/es responsable/es: X. Estivill
Numero de investigadores/as: 1
Entidad/es financiadoral/s:
European Science Foundation

Fecha de inicio: 2010

Fecha fin: 2010

Entidades participanes: Fundacion Privada Centre de Regulacié Gendmica
Cuantia total: 5.000

15 Denominacién del proyecto: Aneuploidy: understanding gene dosage imbalance in human health using
genetics, functional genomics and systems biology AnEUploidy.

Entidad de realizacion: Fundacio Privada Centre de Regulacié Gendmica
Investigador/es responsable/es: Xavier Estivill

Numero de investigadores/as: 25

Entidad/es financiadora/s:

European Commission, FP6-2005-LIFESCIHEALTH-6 (no. 037627)

Fecha de inicio: 2006

Fecha fin: 2010

Entidades participanes: Academy of Sciences of the Czech Republic (IMG ASCR); Centre National de

la Recherche Scientifiqgue (CNRS); Centre de Regulacio Genomica (CRG); Charité-Universitatsmedizin
(Charité); Fondazione Telethon (FTELE.IGM); Humboldt-University Berlin; Institut Jerome Lejeune

(1JL); Institute of Molecular Genetics; Key-Obs SA (KOB).; Max-Planck-Gesellschaft zur Foerderung der
Wissenschaften e.V. (MPIMG); Medical Research Council (MRC); Queen Mary & Westfield College;
Radboud University Nijmegen Medical Centre (RUN-MC); Universitat Pompeu Fabra (UPF); University of
London (QMUL); Université Paris 7 Denis Diderot (UP7DD); Université de Genéve (coordinador); Université
de Lausanne (UNIL); Weizmann Institute of Science (Weizmann)

Cuantia total: 1.200.000

16 Denominacidn del proyecto: HI-WATE: Health impacts of long-term exposure to disinfection by-products
in drinking water.

Entidad de realizacion: Fundaci6 Privada Centre de Regulacié Gendomica
Investigador/es responsable/es: Xavier Estivill

NUumero de investigadores/as: 5

Entidad/es financiadora/s:

European Commission, FOOD-CT-2006-036224 (No. 036224)

Fecha de inicio: 2006

Fechafin: 2010

Entidades participanes: Fundacié Privada Centre de Regulacié Gendmica; Fundacié ‘Institut Municipal
d’Investigacié Medica’; Hylobates Consulting srl; IC Consultants Ltd Scarab Development AB.; Imperial
College of Science-Technology and Medicine (coordinador); Institut National de la Santé et de la Recherche
Médicale; Istituto di Ricerche Farmacologiche Mario Negri Smittskyddsinstitutet; Kansanterveyslaitos-
National Public Health Institute; Swedish Institute for Infectious Disease Control; University of Crete;
University of Modena and Reggio Emilia; University of the Aegean; Vytautas Magnus University

Cuantia total: 1.303.753,13
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17 Denominacidn del proyecto: Silencing RNAs: organisers and coordinators of complexity in eukaryotic
organisms (SIROCCO)

Entidad de realizacion: Fundacio Privada Centre de Regulacié Gendmica
Investigador/es responsable/es: Xavier Estivill

Numero de investigadores/as: 7

Entidad/es financiadora/s:

European Commission LSHG-CT-2006-37900 (No. 037900)

Fecha de inicio: 2006
Fecha fin: 2010

Entidades participanes: Agricultural Biotechnology Center; BIOGEM S.C.ar.l.; Centre National de la
Recherche Scientifique; European Molecular Biology Laboratory; Fundacié Privada Centre de Regulacié
Genomica; Hubrecht Laboratory / KNAW; John Innes Centre; Masters and Scholars of the University of
Cambridge; Max-Planck-Gesellschaft zur Forderung der Wissenschaften; Novartis Forschungsstiftung; The
Chancellor; The Sainsbury Laboratory (Coordinador); University of Aarhus; University of Dundee; University
of East Anglia; University of Rome "La Sapienza”; Zweigniederlassung Friedrich Miescher Institute for
Biomedical Research

Cuantia total: 405.142,09

18 Denominacién del proyecto: European Genetic Variation in Human Disease (EUGEVADIS)
Entidad de realizacion: Fundaci6 Privada Centre de Regulacié Gendomica
Investigador/es responsable/es: Xavier Estivill
Numero de investigadores/as: 2
Entidad/es financiadora/s:
Ministerio de Economia y Competitividad (SAF2008-03373-E)

Fecha de inicio: 2008

Fecha fin: 2009

Entidades participanes: Fundacién Privada Centre de Regulacié Gendmica
Cuantia total: 120.000

19 Denominacién del proyecto: European Genotyping Initiative
Entidad de realizacion: Fundacié Privada Centre de Regulacié Gendmica
Investigador/es responsable/es: Xavier Estivill
NUumero de investigadores/as: 2
Entidad/es financiadora/s:
MINISTERIO DE EDUCACION Y CIENCIA, PCI2005-A6-0137

Fecha de inicio: 2006

Fecha fin: 2008

Entidades participanes: Fundacion Privada Centre de Regulacio Genomica
Cuantia total: 8.000

20 Denominacién del proyecto: Papel de los factores neurotroficos y de los neurotransmisores
serotoninergicos en los trastornos de la alimentacion

Entidad de realizacion: Fundacié Privada Centre de Regulacié Gendmica
Investigador/es responsable/es: Xavier Estivill

Numero de investigadores/as: 5

Entidad/es financiadora/s:

Ministerio de Educacion y Ciencia (SAF2005-01005)

Fecha de inicio: 2006
Fecha fin: 2008
Entidades participanes: Fundacion Privada Centre de Regulacié Gendmica
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Cuantia total: 300.000

21 Denominacién del proyecto: Identificacion de los factores geneticos implicados en la susceptibilidad y
desarrollo de los trastornos de la conducta alimentaria: anorexia, bulimia y obesidad

Entidad de realizacion: Fundaci6 Privada Centre de Regulacié Gendmica
Investigador/es responsable/es: Xavier Estivill

Numero de investigadores/as: 8

Entidad/es financiadoral/s:

Fondo de Investigaciones Sanitarias (FIS) Instituto Carlos Il (ISCIII) (P1040632)

Fecha de inicio: 2005

Fecha fin: 2007

Entidades participanes: Fundacion Privada Centre de Regulacié Gendmica
Cuantia total: 268.525

22 Denominacién del proyecto: Effects of the overesprexxion of genes in Down Syndrome and in anxiety
disorders, and study of the factors that predispose to trisomy 21 and the genomic mutation DUP25

Entidad de realizacion: Fundacio Privada Centre de Regulacié Gendmica
Investigador/es responsable/es: Xavier Estivill

Numero de investigadores/as: 4

Entidad/es financiadora/s:

Ministerio de Ciencia y Tecnologia

Fecha de inicio: 2003

Fecha fin: 2005

Entidades participanes: Fundacién Privada Centre de Regulacié Gendmica
Cuantia total: 370.300

23 Denominacién del proyecto: Genomic variation in the Spanish population: defining the haplotypes for
genomic regions of biomedical interest and development of a high-throughput genotyping resource network

Entidad de realizacion: Fundacio Privada Centre de Regulacié Gendmica
Investigador/es responsable/es: J Bertranpetit

NUumero de investigadores/as: 4

Entidad/es financiadora/s:

Genoma Espafia

Fecha de inicio: 2003
Fecha fin: 2005

Entidades participanes: Centro Nacional de Investigaciones Oncolégicas.; Fundacié Privada Centre de
Regulacié Genomica; La Universidad de Santiago de Compostela; Universitat Pompeu Fabra

Cuantia total: 860.000

24 Denominacién del proyecto: Genotyping platform for the identification of genetic factors of susceptibility
and of response to pharmacological response of mental disorders

Entidad de realizacion: Fundacié Privada Centre de Regulacié6 Gendmica
Investigador/es responsable/es: Xavier Estivill

NUumero de investigadores/as: 11

Entidad/es financiadora/s:

Fondo de Investigaciones Sanitarias-FIS and Instituto Carlos IlI-ISCIII

Fecha de inicio: 2003
Fecha fin: 2005

Entidades participanes: Consorci Hospitalari Parc Tauli (CHPT); Fundacion Hospital Carlos Haya
(Mélaga); Fundacién Privada Centre de Regulacié Gendmica (Coordinador) Universidad de Santiago
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de Compostela; Hospital Clinico de Valencia Ciutat Sanitaria Bellvitge (CSUB); Hospital Ramon y Cajal;
Hospital de Sant Joan / Institut Universitari de Psiquiatria Pere Mata (HSJ-IPPM); Institut Municipal
d’Investigacio Médica (IMIM); Universidad Autonoma de Madrid; Universidad Pompeu Fabra (UPF);
Universitat de Valéncia; Universidad de las Islas Baleares

Cuantia total: 411.000

25 Denominacion del proyecto: Network of Clinical and Molecular Genetics Centers
Entidad de realizacion: Fundaci6 Privada Centre de Regulacié Gendmica
Investigador/es responsable/es: L. Pérez-Jurado
Numero de investigadores/as: 15
Entidad/es financiadora/s:

FIS-ISCIII

Fecha de inicio: 2003
Fecha fin: 2005

Entidades participanes: ND
Cuantia total: 40.100

26 Denominacion del proyecto: The molecular and genetic bases of hearing disorders
Entidad de realizacion: Fundacié Privada Centre de Regulacié Gendomica
Investigador/es responsable/es: F Moreno
Numero de investigadores/as: 20
Entidad/es financiadora/s:

Fondo de Investigaciones Sanitarias-FIS, Instituto Carlos I1I-ISCIII

Fecha de inicio: 2003
Fecha fin: 2005

Entidades participanes: ND
Cuantia total: 59.647

27 Denominacién del proyecto: European Network on GENetic DEAFness: pathogenic mechanisms, clinical
and molecular diagnosis, social impact

Entidad de realizacion: Fundacio Privada Centre de Regulacié Gendomica
Investigador/es responsable/es: Xavier Estivill

Numero de investigadores/as: 16

Entidad/es financiadora/s:

European Commission

Fecha de inicio: 2002
Fecha fin: 2005

Entidades participanes: (AMPLIT) - Amplifon S.p.A.; Azienda Ospedaliera di Padova; Deafblindness
Center of Northern Norway; Fundacié Privada Centre de Regulacié Genomica; Hospital Ramon y Cayal;
Institut Pasteur; Istituto di Ricovero e Cura a Carattere Scientifico "Casa del Sollievo della Sofferenza";
Nordic Staff Training Centre for Deafblind Services; Norwegian Association for combinate Visual and
Hearing Impairment/Deafblind; Sahlgrenska University Hospital; Tel Aviv University; Unita Operativa
Autonoma di Otochirurgia; University College of London; University of Copenhagen; University of Leeds;
University of Nijmegen; University of Padua; Universita degli Studi di Ferrara

Cuantia total: 7.800

28 Denominacién del proyecto: Molecular basis of maternally transmitted deafness
Entidad de realizacion: Fundacio Privada Centre de Regulacié Gendomica
Investigador/es responsable/es: N Fischel-Ghodsian
NUumero de investigadores/as: 3
Entidad/es financiadora/s:
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National Institute of Health-NIH
Ciudad: Estados Unidos de América

Fecha de inicio: 2002

Fecha fin: 2005

Entidades participanes: Cedars-Sinai Medical; Fundacié Privada Centre de Regulacié Gendomica
Cuantia total: 92.688

29 Denominacién del proyecto: Causes and conseqguences of the DUP25 genomic mutation as genetic factor
of susceptibility for severe mental diseases: panic and phobic disorders.

Entidad de realizacion: Fundacié Privada Centre de Regulacié Gendmica
Investigador/es responsable/es: Xavier Estivill

Numero de investigadores/as: 6

Entidad/es financiadora/s:

Fundaci6 La Marato de TV3

Fecha de inicio: 2002

Fecha fin: 2004

Entidades participanes: Fundacio Provada Centre Regulacié Genomica
Cuantia total: 52.528

30 Denominacién del proyecto: Understanding the chronic neurological alterations of down syndrome and
their associated phenotypes and development of molecular targets for their correction.
Entidad de realizacion: Fundacié Privada Centre de Regulacié Genomica
Investigador/es responsable/es: J Delabar
Numero de investigadores/as: 16
Entidad/es financiadora/s:
CEC/BIOMED2

Fecha de inicio: 2002
Fecha fin: 2004

Entidades participanes: CNRS Paris A; Center for Genomic Regulation; Geneva University; Max Planck
Gesellschaft zur Fordering der Wissenschaften CNRS-Delégation; Weizmann Institute of Science Ecole
supérieure de Physique et Chimie Industrielle de Paris

Cuantia total: 337.500

31 Denominacién del proyecto: Colaboracién Grupo Sordera CRG y Unitat 254 de Inserm, Montpellier
Entidad de realizacion: Fundacié Privada Centre de Regulacié Genomica
Investigador/es responsable/es: Xavier Estivill
Numero de investigadores/as: 2
Entidad/es financiadora/s:
Departament d'Universitats Recerca i Societat de la Informacié-DURSI

Fecha de inicio: 2002
Fecha fin: 2003
Entidades participanes: ND

32 Denominacion del proyecto: Characterization of BACE2, a putative APP R-secretase: generation of a
BACE2 transgenic mouse as a murine model of Alzheimer’s disease

Entidad de realizacion: Instituto Investigaciéon Oncoldgica
Investigador/es responsable/es: Xavier Estivill

Numero de investigadores/as: 5

Entidad/es financiadora/s:

§ FUNDACION ESPANOLA
15 GOBIERNO MINISTERIO F E T
DEESPARIA  DEECONOMIA CY VPAHA LA CIENCIA
! Y COMPETITIVIDAD LA TECNOLOGIA

20



M C
A V| N cussiculum viraE NORWALZADO fc5881545c7c6cbe9750fala660aeb30

Fundacié La Caixa

Fecha de inicio: 2000
Fecha fin: 2003

Entidades participanes: ND
Cuantia total: 14.520.000

33 Denominacién del proyecto: Analisis molecular de mutaciones en el DNA mitocondrial implicadas en
sordera progresiva y diabetes.
Entidad de realizacidon: Instituto Investigacion Oncolégica
Investigador/es responsable/es: Xavier Estivill
Numero de investigadores/as: 5
Entidad/es financiadora/s:
Fundaci6 La Maraté de TV3

Fecha de inicio: 2000
Fecha fin: 2002

Entidades participanes: ND
Cuantia total: 15.176.700

34 Denominacién del proyecto: The role of social, genetic and environmetal factors in healthy eating: a
multicentre analysis of eating disorders and obesity.

Entidad de realizacion: Instituto de Investigacion Oncolégica
Investigador/es responsable/es: J Tresaure

Numero de investigadores/as: 4

Entidad/es financiadora/s:

European Commission. The Fifth Framework Programme

Fecha de inicio: 2000
Fecha fin: 2002

Entidades participanes: ND
Cuantia total: 150.000

35 Denominacion del proyecto: Implication of DYRK1A (minibrain) in learning deffects associated with Down
syndrome and their neuromorphological correlates: morphological and chemical characteristics of the
pyramidal neuron of the cerebral cortex.

Entidad de realizacion: Instituto de Investigacion Oncologica
Numero de investigadores/as: 8

Entidad/es financiadoral/s:

Fondation Jérdme Lejeune

Fecha de inicio: 2000
Fecha fin: 2001

Entidades participanes: ND
Cuantia total: 23.000

36 Denominacién del proyecto: Desarrollo y caracteritzacién de modelos murinos de sobreexposén de genes
contenidos en la mutacién genomica DUP25, implicada en los transtornos de angustia (Panico).

Entidad de realizacion: Instituto de Investigacion Oncologica
Investigador/es responsable/es: Xavier Estivill

Numero de investigadores/as: 5

Entidad/es financiadora/s:

Fundaci6 La Marat6 de TV3
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Fecha de inicio: 1999
Fecha fin: 2001

Entidades participanes: ND
Cuantia total: 27.451.200

37 Denominacién del proyecto: Estudio genéticos, moleculares y funcionales del Sindrome de Down y del
trastorno de panico/ansiedad.

Entidad de realizacion: Instituto de Investigacion Oncolégica

Investigador/es responsable/es: Xavier Estivill

Numero de investigadores/as: 5

Entidad/es financiadora/s:

Comisién Interministerial de Ciencia 'y Tecnologia Tipo de entidad: Organismo, Otros

Comisién Interministerial de Ciencia y Tecnologia Tipo de entidad: Organismo publico
Ciudad: Madrid, Comunidad de Madrid, Espafia

Fecha de inicio: 1999
Fecha fin: 2001

Entidades participanes: ND
Cuantia total: 54.208.000

38 Denominacién del proyecto: Murine models for Down syndrome. Development and functional analyses of
mouse models for human chromosome 21 genes involved in Down syndrome.

Entidad de realizacion: Instituto de Investigacion Oncolégica
Investigador/es responsable/es: Xavier Estivill

Numero de investigadores/as: 20

Entidad/es financiadora/s:

CEC/BIOMED2. Human Genome Analysis

Fecha de inicio: 1999
Fecha fin: 2001

Entidades participanes: ND
Cuantia total: 165.000

39 Denominacién del proyecto: Multigenes: Busqueda de genes que predisponen al asma/atopia analizando
poblaciones europeas Unicas.

Entidad de realizacion: Instituto de Investigacion Oncolégica
Investigador/es responsable/es: Xavier Estivill

Numero de investigadores/as: 5

Entidad/es financiadora/s:

Fondo de Investigaciones Sanitarias

Fecha de inicio: 1998
Fecha fin: 2000

Entidades participanes: ND
Cuantia total: 12.600.000

40 Denominacion del proyecto: MULTIGENES. Searching for genes that predispose to multifactorial disease
by the study of unique European population.

Entidad de realizacion: Instituto de Investigacion Oncologica
Investigador/es responsable/es: J Kere

Numero de investigadores/as: 6

Entidad/es financiadora/s:
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CEC/BIOMED2. Human Genome Analysis

Fecha de inicio: 1997
Fecha fin: 2000

Entidades participanes: ND
Cuantia total: 37.946.262

41 Denominacion del proyecto: The European IMAGE Consortium for Integrated Molecular Analysis of
Human GeneTranscripts.

Entidad de realizacion: Instituto de Investigacicon Oncolégica
Investigador/es responsable/es: C Auffray

Numero de investigadores/as: 7

Entidad/es financiadora/s:

CEC/BIOMED2. Human Genome Analysis

Fecha de inicio: 1997
Fecha fin: 2000

Entidades participanes: ND
Cuantia total: 65.520.000

42 Denominacion del proyecto: Development of a multiple automated DNA synthesizer (for 10-25 oligos
simultaneously) allowing production of large number of inexpensive oligonucleotides for application in clinics
and diagnosis.

Entidad de realizacion: Instituto de Investigacion Oncolégica
Numero de investigadores/as: 9

Entidad/es financiadora/s:

CEC/BIOMED2. Human Genome Analysis

Fecha de inicio: 1996
Fecha fin: 1999

Entidades participanes: ND
Cuantia total: 19.512.000

43 Denominacion del proyecto: Estudio de la expresién y funciéon de nuevos genes del cromosoma 21
humano. Desarrollo de animales transgénicos para el estudio del Sindome de Down.

Entidad de realizacion: Instituto de Investigacion Oncologica
Investigador/es responsable/es: Xavier Estivill

Numero de investigadores/as: 11

Entidad/es financiadoral/s:

Direccién General de Ensefianza Superior (DGES)

Fecha de inicio: 1996
Fecha fin: 1999

Entidades participanes: ND
Cuantia total: 45.000.000

44 Denominacion del proyecto: Estudio de la asociacion del genoma completo en las enfermedades
inflamatorias mediadas por mecanismos inmmunes (IMID:Immune Mediated Inflamatory Diseases).

Entidad de realizacion: Fundacio Privada Centre de Regulacié Gendomica
Entidad/es financiadora/s:
Ministerio de Educacion y Ciencia (PSE-010000-2006-6 )

Fecha de inicio: 2007
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Entidades participanes: Centro Nacional de Investigaciones Oncoldgicas (Madrid); Fundacio Clinic
per a la Recerca Biomédica (Barcelona); Fundacién Privada Centre de Regulacié Genomica; Hospital
Universitario Gregorio Marafién (Madrid) Universitat Pompeu Fabra (Barcelona); Hospital Universitario
La Princesa; Institut de Recerca Hospital Universitari Vall d’'Hebron; Schering Plough (Espafia);
Supercomtuping Center-Centro Nacional de Supercomputacion.; Universidad de Salamanca

Cuantia total: 6.000

Participacion en contratos, convenios o proyectos de |1+D+i no competitivos con
Administraciones o entidades publicas o privadas

1 Denominacion del proyecto: Identificacion de factores de susceptibilidad genética para la fiboromialgia y
sindrome de fatiga crénica.
Calidad en que ha participado: investigacién
Entidad de realizacion: Fundacié Privada Centre de Regulacié Gendmica
Investigador/a responsable: Xavier Estivill
N.° investigadores/as: 3
Entidad/es financiadora/s:
Esteve SA (CENIT contract)

Fechainicio: 2008, 4 afios
Cuantia total: 585.174,14

2 Denominacién del proyecto: GE-CEGEN 3r convenio
Calidad en que ha participado: investigacién
Entidad de realizacion: Fundacié Privada Centre de Regulacié Gendmica
Investigador/a responsable: Xavier Estivill
N.°investigadores/as: 3
Entidad/es financiadora/s:
ISCIl, Genoma Espafia

Fechainicio: 2006, 4 afos
Cuantia total: 1.303.753,13

3 Denominacién del proyecto: Development of high-troughput molecular tools for the analysis of segmental
duplications in neurodevelopmental, neurological and behavioral disorders, and study of genomic variability
and susceptibility to human disease

Calidad en que ha participado: Coordinador/a cientifico/a

Entidad de realizacion: Fundacié Privada Centre de Regulacié Genomica
Investigador/a responsable: Xavier Estivill

N.°investigadores/as: 16

Entidad/es financiadora/s:

Genoma Espafa

Genome Canada

Fechainicio: 2003, 3 afios
Cuantia total: 1.200.000
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Resultados

Propiedad intelectual e industrial. Know-how y secretos industriales

1 Denominacion: Procedimiento y kit para la determinacién de predisposicidn, determinacién de riesgo a
desarrollar o el diagnéstico de psoriasis

Inventores/autores/obtentores: Xavier Estivill; Rafael de Cid; Lluis Armengol
Entidad titular: Fundacid Privada Centre de Regulacié Genomica

NUumero de solicitud: P200702056

Pais de prioridad: Espafia

Fecha: 2008

2 Denominacidén: Procedimiento y kit para la determinacién de predisposicién, determinacién de un riesgo a
desarrollar o el diagndstico de un trastorno mental

Inventores/autores/obtentores: Xavier Estivill; Monica Gratacds; Mdnica Bayés; Rafael de Cid; Eulalia
Marti; Francesca Vivarelli

Entidad titular: CRG, USC, FPGMX, GE
Numero de solicitud: P200800057

Pais de prioridad: Espafia

Fecha: 2008

3 Denominacién: Transgenic mice and overexpression model of gene NTRK3 (TRKC) based thereon for the
study and monitoring of treatments of anxiety, depression and related psychiatric diseases.

Inventores/autores/obtentores: Estivill X; Gratacos M; Pujana MA; Fillat C; Dierssen M
Entidad titular: Institut de Recerca Oncoldgica

NUumero de solicitud: WO 01/06848 Al

Pais de prioridad: Estados Unidos de América

Fecha: 2001

4  Denominacién: Duplications of human chromosome 15g24-25 and anxiety disordrs, diagnostic methods for
their detection.

Inventores/autores/obtentores: Estivill X; Gratacos M; Nadal M; Pujana MA
Entidad titular: Institut de Recerca Oncolégica

Numero de solicitud: US 6225067 B1

Pais de prioridad: Estados Unidos de América

Fecha: 1998

Comunidad Auténoma/Region: Japon

5 Denominacién: A new human gene sequence of the Down syndrome critical region of human chromosome
21, coding for a serinet/heronine protien kinase (MNB) expressed in the neuronal regions affected in Down
syndrome.

Inventores/autores/obtentores: Estivill X; Guimera J; Pritchard M
Entidad titular: Institut de Recerca Oncoldgica

Numero de solicitud: 08/789275

Pais de prioridad: Estados Unidos de América

Fecha: 1997
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Denominacion: Gene sequence of the Down syndrome critical region of human chromosome 21, identified
by a new 'alu-splicing PCR' technique, coding for a proline-rich protein (DSCR1) highly expressed in foetal
brain and in heart.

Inventores/autores/obtentores: Estivill X; Fuentes JJ; Pritchard M
Entidad titular: Institut de Recerca Oncoldgica

Numero de solicitud: 08/665040

Pais de prioridad: Estados Unidos de América

Fecha: 1996

Denominacion: Una nueva secuencia génica de la region critica del Sindrome de Down del cromosoma 21
humano, identificada por una nueva técnica 'PCR Alu-splice’, codificante para una proteina rica en prolinas
(DSCRL1) altamente expresada en cerebro fetal y corazén.

Inventores/autores/obtentores: Estivill X; Fuentes JJ; Pritchard M
Entidad titular: Institut de Recerca Oncolégica

Numero de solicitud: P9501140

Pais de prioridad: Espafia

Fecha: 1995

Comunidad Auténoma/Regidn: Estados Unidos de América

Actividades cientificas y tecnolégicas

Produccidn cientifica

Publicaciones, documentos cientificos y técnicos

I

Peter A C 't Hoen; Marc R Friedlander; Jonas Almiof; Michael Sammeth; Irina Pulyakhina; Seyed Yahya

Anvar; Jeroen F J Laros; Henk P J Buermans; Olof Karlberg; Mathias Brannvall; Gert-Jan B van Ommen,;
Xavier Estivill; Roderic Guigo; Ann-Christine Syvanen; lvo G Gut; Emmanouil T Dermitzakis; Stylianos E
Antonarakis; Alvis Brazma; Paul Flicek; Stefan Schreiber; Philip Rosenstiel; Thomas Meitinger; Tim M Strom;
Hans Lehrach; Ralf Sudbrak; Angel Carracedo; Peter A C 't Hoen; Irina Pulyakhina; Seyed Yahya Anvar;
Jeroen F J Laros; Henk P J Buermans; Maarten van Iterson; Marc R Friedlander; Jean Monlong; Esther Lizano;
Gabrielle Bertier; Pedro G Ferreira; Michael Sammeth; Jonas Alml6f; Olof Karlberg; Mathias Brannvall; Paolo
Ribeca; Thasso Griebel; Sergi Beltran; Marta Gut; Katja Kahlem; Tuuli Lappalainen; Thomas Giger; Halit
Ongen; Ismael Padioleau; Helena Kilpinen; Mar Gonzalez Porta; Natalja Kurbatova; Andrew Tikhonov; Liliana
Greger; Matthias Barann; Daniela Esser; Robert Hasler; Thomas Wieland; Thomas Schwarzmayr; Marc Sultan;
Vyacheslav Amstislavskiy; Johan T den Dunnen; Gert-Jan B van Ommen; lvo G Gut; Roderic Guig0; Xavier
Estivill; Ann-Christine Syvanen; Emmanouil T Dermitzakis; Tuuli Lappalainen. Reproducibility of high-throughput
mMRNA and small RNA sequencing across laboratories.Nature biotechnology. 31 - 11, pp. 1015 - 1037. 11/2013.
ISSN 1546-1696

Tipo de soporte: Revista

Fuente de impacto: WOS (JCR)
indice de impacto: 32.438

Francina Fonseca; Monica Gratacos; Georgia Escaramis; Rafael De Cid; Rocio Martin Santos; Magi Farré; Xavier
Estivill; Marta Torrens. ALDH5AL1 variability in opioid dependent patients could influence response to methadone
treatment.European neuropsychopharmacology. Epub ahead of print, 18/10/2013. ISSN 1873-7862

Tipo de soporte: Revista

Fuente de impacto: WOS (JCR)
indice de impacto: 4.595
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F &

E. Real; M. Gratacos; J. Labad; P. Alonso; G. Escaramis; C. Segalas; M. Subira; C. Lopez-Sola; X. Estivill;
J. M. Menchon. Interaction of SLC1A1 gene variants and life stress on pharmacological resistance in
obsessive-compulsive disorder. PHARMACOGENOMICS JOURNAL. 13 - 5, pp. 470 - 475. NATURE
PUBLISHING GROUP, 10/2013. ISSN 1470-269X

Tipo de produccién: Articulo Tipo de soporte: Revista

Fuente de impacto: WOS (JCR)
indice de impacto: 5.134

Elisa Docampo; Antonio Collado; Georgia Escaramis; Jordi Carbonell; Javier Rivera; Javier Vidal; Jose Alegre;
Raquel Rabionet; Xavier Estivill. Cluster Analysis of Clinical Data Identifies Fibromyalgia Subgroups. PLOS ONE. 8
- 9, PUBLIC LIBRARY SCIENCE, 09/2013. ISSN 1932-6203

Tipo de produccidn: Articulo Tipo de soporte: Revista

Fuente de impacto: WOS (JCR)
indice de impacto: 3.730

M. Reza Sailani; Periklis Makrythanasis; Armand Valsesia; Federico A. Santoni; Samuel Deutsch; Konstantin
Popadin; Christelle Borel; Eugenia Migliavacca; Andrew J. Sharp; Genevieve Duriaux Sail; Emilie Falconnet;
Kelly Rabionet; Clara Serra-Juhe; Stefano Vicari; Daniela Laux; Yann Grattau; Guy Dembour; Andre Megarbane;
Renaud Touraine; Samantha Stora; Sofia Kitsiou; Helena Fryssira; Chariklia Chatzisevastou-Loukidou;
Emmanouel Kanavakis; Giuseppe Merla; Damien Bonnet; Luis A. Perez-Jurado; Xavier Estivill; Jean M. Delabar;
Stylianos E. Antonarakis. The complex SNP and CNV genetic architecture of the increased risk of congenital
heart defects in Down syndrome. GENOME RESEARCH. 23 - 9, pp. 1410 - 1421. COLD SPRING HARBOR LAB
PRESS, PUBLICATIONS DEPT, 09/2013. ISSN 1088-9051

Tipo de produccion: Articulo Tipo de soporte: Revista

Fuente de impacto: WOS (JCR)
indice de impacto: 14.397

Tuuli Lappalainen; Michael Sammeth; Marc R. Friedlaender; Peter A. C. "t Hoen; Jean Monlong; Manuel A. Rivas;
Mar Gonzalez-Porta; Natalja Kurbatova; Thasso Griebel; Pedro G. Ferreira; Matthias Barann; Thomas Wieland;
Liliana Greger; Maarten van Iterson; Jonas Almloef; Paolo Ribeca; Irina Pulyakhina; Daniela Esser; Thomas
Giger; Andrew Tikhonov; Marc Sultan; Gabrielle Bertier; Daniel G. MacArthur; Monkol Lek; Esther Lizano; Henk
P. J. Buermans; Ismael Padioleau; Thomas Schwarzmayr; Olof Karlberg; Halit Ongen; Helena Kilpinen; Sergi
Beltran; Marta Gut; Katja Kahlem; Vyacheslav Amstislavskiy; Oliver Stegle; Matti Pirinen; Stephen B. Montgomery;
Peter Donnelly; Mark I. McCarthy; Paul Flicek; Tim M. Strom; Hans Lehrach; Stefan Schreiber; Ralf Sudbrak;
Angel Carracedo; Stylianos E. Antonarakis; Robert Haesler; Ann-Christine Syvaenen; Gert-Jan Van Ommen;
Alvis Brazma; Thomas Meitinger; Philip Rosenstiel; Roderic Guigo; Ivo G. Gut; Xavier Estivill; Emmanouil T.
Dermitzakis; Geuvadis Consortium. Transcriptome and genome sequencing uncovers functional variation in
humans. NATURE. 501 - 7468, pp. 506 - 511. NATURE PUBLISHING GROUP, 09/2013. ISSN 0028-0836

Tipo de produccioén: Articulo Tipo de soporte: Revista

Fuente de impacto: WOS (JCR)
indice de impacto: 38.597

Daniel Trujillano; Belén Perez; Justo Gonzélez; Cristian Tornador; Rosa Navarrete; Georgia Escaramis;

Stephan Ossowski; Lluis Armengol; Verénica Cornejo; Lourdes R Desviat; Magdalena Ugarte; Xavier Estivill.
Accurate molecular diagnosis of phenylketonuria and tetrahydrobiopterin-deficient hyperphenylalaninemias using
high-throughput targeted sequencing.European journal of human genetics : EJHG. 14/08/2013. ISSN 1476-5438

Fuente de impacto: WOS (JCR)
indice de impacto: 4.319
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10
11

12

13

F &

M. I. Alvarez-Mora; L. Rodriguez-Revenga; I. Madrigal; F. Torres-Silva; E. Mateu-Huertas; E. Lizano; M. R.
Friedlaender; E. Marti; X. Estivill; M. Mila. MicroRNA expression profiling in blood from fragile X-associated
tremor/ataxia syndrome patients. GENES BRAIN AND BEHAVIOR. 12 - 6, pp. 595 - 603. WILEY-BLACKWELL,
08/2013. ISSN 1601-1848

Tipo de produccidn: Articulo Tipo de soporte: Revista

Fuente de impacto: WOS (JCR)
indice de impacto: 3.597

Md Ramos; D Trujillano; R Olivar; F Sotillo; S Ossowski; J Manzanares; J Costa; S Gartner; C Oliva; E Quintana;
Mi Gonzalez; C Vazquez; X Estivill; T Casals. Extensive sequence analysis of CFTR, SCNN1A, SCNN1B,
SCNN1G and SERPINAL suggests an oligogenic basis for cystic fibrosis-like phenotypes.Clinical genetics.
09/07/2013. ISSN 1399-0004

Fuente de impacto: WOS (JCR)
indice de impacto: 4.247

Trujillano D; Ramos MD; Gonzélez J; Tornador C; Sotillo F; Escaramis G; Ossowski S; Ossowski S; Armengol L;
Casals T; Estivill X. Next generation diagnostics of cystic fibrosis and CFTR-related disorders by targeted multiplex
high-coverage resequencing of CFTR.J Med Genet.50 - 7, pp. 455 - 462. 01/07/2013.

Tipo de produccion: Articulo Tipo de soporte: Revista

Fuente de impacto: WOS (JCR)
indice de impacto: 5.703

Mifilones-Moyano E; Friedlander MR; Pallares J; Kagerbauer B; Porta S; Escaramis G; Ferrer |; Estivill X; Marti
E. Upregulation of a small vault RNA (svtRNA2-1a) is an early event in Parkinson disease and induces neuronal
dysfunction.RNA Biol.10 - 7, pp. 1093 - 1106. 01/07/2013.

Tipo de produccidn: Articulo Tipo de soporte: Revista

Fuente de impacto: WOS (JCR)
indice de impacto: 4.841

Diana L Cousminer; Diane J Berry; Nicholas J Timpson; Wei Ang; Elisabeth Thiering; Enda M Byrne; H Rob
Taal; Ville Huikari; Jonathan P Bradfield; Marjan Kerkhof; Maria M Groen Blokhuis; Eskil Kreiner Mgller; Marcella
Marinelli; Claus Holst; Jaakko T Leinonen; John R B Perry; Ida Surakka; Olli Pietilainen; Johannes Kettunen;
Verneri Anttila; Marika Kaakinen; Ulla Sovio; Anneli Pouta; Shikta Das; Vasiliki Lagou; Chris Power; Inga
Prokopenko; David M Evans; John P Kemp; Beate St Pourcain; Susan Ring; Aarno Palotie; Eero Kajantie; Clive
Osmond; Terho Lehtiméki; Jorma S Viikari; Mika K&hdnen; Nicole M Warrington; Stephen J Lye; Lyle J Palmer;
Carla M T Tiesler; Claudia Flexeder; Grant W Montgomery; Sarah E Medland; Albert Hofman; Hakon Hakonarson;
Monica Guxens; Meike Bartels; Veikko Salomaa; Joanne M Murabito; Jaakko Kaprio; Thorkild | A Sgrensen;
Ferran Ballester; Hans Bisgaard; Dorret | Boomsma; Gerard H Koppelman; Struan F A Grant; Vincent W V
Jaddoe; Nicholas G Martin; Joachim Heinrich; Craig E Pennell; Olli T Raitakari; Johan G Eriksson; George Davey
Smith; Elina Hyppdnen; Marjo-Riitta Jarvelin; Mark | McCarthy; Samuli Ripatti; Elisabeth Widén. Genome-wide
association and longitudinal analyses reveal genetic loci linking pubertal height growth, pubertal timing and
childhood adiposity.Human molecular genetics. 22 - 13, pp. 2735 - 2782. 01/07/2013. ISSN 1460-2083

Fuente de impacto: WOS (JCR)
indice de impacto: 7.692

Johanna Aigner; Sergi Villatoro; Raquel Rabionet; Jaume Roquer; Jordi Jimenez-Conde; Eulalia Marti; Xavier
Estivill. A common 56-kilobase deletion in a primate-specific segmental duplication creates a novel butyrophilin-like
protein. BMC GENETICS. 14, BIOMED CENTRAL LTD, 07/2013. ISSN 1471-2156

Tipo de produccidn: Articulo Tipo de soporte: Revista
Fuente de impacto: WOS (JCR)
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17
18

19
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F &

indice de impacto: 2.808

Robin Fears; Volker ter Meulen. The perspective from EASAC and FEAM on direct-to-consumer genetic testing
for health-related purposes.European journal of human genetics : EJHG. 21 - 7, pp. 703 - 710. 07/2013. ISSN
1476-5438

Fuente de impacto: WOS (JCR)
indice de impacto: 4.319

Esko T; Mezzavilla M; Nelis M,; Borel C; Debniak T; Julia A; Karachanak S; Khrunin A,; Kisfali P; Krulisova V;
Ausrelé Ku#inskiené Z; Rehnstrom K,; Traglia M; Nikitina-Zake L; Zimprich F; Antonarakis SE,; Estivill X; Glava#
D; Gut I; Klovins J; Krawczak M; Ku#inskas V; Lathrop M; Macek M; Marsal S; Meitinger T; Melegh B; Limborska
S; Lubinski J; Paolotie A; Schreiber S; Toncheva D; Toniolo D; Wichmann HE; Zimprich A; Metspalu M; Gasparini
P; Metspalu A,; D'’Adamo P.Genetic characterization of northeastern Italian population isolates in the context of
broader European genetic diversity.Eur J Hum Genet. 21 - 6, pp. 659 - 665. 01/06/2013.

Tipo de produccidn: Articulo Tipo de soporte: Revista

E. C. Schulte; A. Fukumori; B. Mollenhauer; H. Hor; R. Perneczky; A. Kurz; M. Huell; T. Arzberger; P. Lichtner; G.
Eckstein; A. Zimprich; D. Haubenberger; W. Pirker; T. Bruecke; B. Bereznai; M. J. Molnar; O. Lorenzo-Betancor;
P. Pastor; A. Peters; C. Gieger; X. Estivill; H. A. Kretzschmar; T. Meitinger; C. Trenkwalder; C. Haass; J.
Winkelmann. Rare variants in Alzheimer's disease and frontotemporal dementia genes in Parkinson's disease.
MOVEMENT DISORDERS. 28 - 1, pp. S403 - S403. WILEY-BLACKWELL, 06/2013. ISSN 0885-3185

Tipo de produccién: Articulo Tipo de soporte: Revista

Nadia Vilahur; Andrea A. Baccarelli; Mariona Bustamante; Silvia Agramunt; Hyang-Min Byun; Mariana F.
Fernandez; Jordi Sunyer; Xavier Estivill. Storage conditions and stability of global DNA methylation in placental
tissue. EPIGENOMICS. 5 - 3, pp. 341 - 348. FUTURE MEDICINE LTD, 06/2013. ISSN 1750-1911

Tipo de produccidn: Articulo Tipo de soporte: Revista

Fuente de impacto: WOS (JCR)
indice de impacto: 2.433

Tornador C; Bassaganyas L; Rabionet R; Tubio JM; Martinez-Fundichely A; Caceres M; Gut M,; Ossowski S;;
Estivill X. PeSV-Fisher: Identification of Somatic and Non-Somatic Structural Variants Using Next Generation
Sequencing Data.PLoS One.8 - 5, pp. €63377. 21/05/2013.

Tipo de produccién: Articulo Tipo de soporte: Revista

Fuente de impacto: WOS (JCR)
indice de impacto: 3.730

Bassaganyas L; Bea S; Escaramis G; Tornador C; Salaverria |; Zapata L; Drechsel O; Ferreira PG;
Rodriguez-Santiago B; Tubio JM; Navarro A; Martin-Garcia D; Lopez C; Martinez-Trillos A; Lopez-Guillermo
A; Gut M; Ossowski S; Lépez-Otin C; Campo E; Estivill X.Sporadic and reversible chromothripsis in chronic
lymphocytic leukemia revealed by longitudinal genomic analysis. Leukemia. Epub ahead of print, 24/04/2013.

Tipo de produccidn: Articulo Tipo de soporte: Revista

Fuente de impacto: WOS (JCR)
indice de impacto: 10.164

Bassaganyas L; Riveira-Mufioz E; Garcia-Aragonés M; Gonzalez JR; Caceres M; Armengol L; Estivill X.
Worldwide population distribution of the common LCE3C-LCE3B deletion associated with psoriasis and other
autoimmune disorders.BMC Genomics. 14 - 1, pp. 261. 17/04/2013.

Tipo de produccion: Articulo Tipo de soporte: Revista
Fuente de impacto: WOS (JCR)
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indice de impacto: 4.397

Alonso P; Lépez-Sola C; Gratac6s M; Fullana MA; Segalas C; Real E; Cardoner N; Soriano-Mas C; Harrison BJ,;
Estivill X; Menchdén JM.The interaction between Comt and Bdnf variants influences obsessive-compulsive-related
dysfunctional beliefs.J Anxiety Disord.27 - 3, pp. 321-7. 15/03/2013.

Tipo de produccién: Articulo Tipo de soporte: Revista

Narcis Cardoner; Virginia Soria; Monica Gratacos; Rosa Hernandez-Ribas; Jesus Pujol; Marina Lopez-Sola;
Joan Deus; Mikel Urretavizcaya; Xavier Estivill; Jose M. Menchon; Carles Soriano-Mas. VAL66MET BDNF
GENOTYPES IN MELANCHOLIC DEPRESSION: EFFECTS ON BRAIN STRUCTURE AND TREATMENT
OUTCOME. DEPRESSION AND ANXIETY. 30 - 3, pp. 225 - 233. WILEY-BLACKWELL, 03/2013. ISSN
1091-4269

Tipo de produccidn: Articulo Tipo de soporte: Revista

Fuente de impacto: WOS (JCR)
indice de impacto: 4.610

Llorens F; Bafiez-Coronel M; Pantano L; Del Rio JA; Ferrer I; Estivill X; Marti E.A highly expressed miR-101
isomiR is a functional silencing small RNA.BMC Genomics. 14 - 1, pp. 104. 15/02/2013.

Tipo de produccién: Articulo Tipo de soporte: Revista

Fuente de impacto: WOS (JCR)
indice de impacto: 4.397

Momoko Horikoshi; Hanieh Yaghootkar; Dennis O. Mook-Kanamori; Ulla Sovio; H. Rob Taal; Branwen J. Hennig;
Jonathan P. Bradfield; Beate St Pourcain; David M. Evans; Pimphen Charoen; Marika Kaakinen; Diana L.
Cousminer; Terho Lehtimaki; Eskil Kreiner-Moller; Nicole M. Warrington; Mariona Bustamante; Bjarke Feenstra;
Diane J. Berry; Elisabeth Thiering; Thiemo Pfab; Sheila J. Barton; Beverley M. Shields; Marjan Kerkhof; Elisabeth
M. van Leeuwen; Anthony J. Fulford; Zoltan Kutalik; Jing Hua Zhao; Marcel den Hoed; Anubha Mahajan; Virpi
Lindi; Liang-Kee Goh; Jouke-Jan Hottenga; Ying Wu; Olli T. Raitakari; Marie N. Harder; Aline Meirhaeghe; loanna
Ntalla; Rany M. Salem; Karen A. Jameson; Kaixin Zhou; Dorota M. Monies; Vasiliki Lagou; Mirna Kirin; Jani
Heikkinen; Linda S. Adair; Fowzan S. Alkuraya; Ali Al-Odaib; Philippe Amouyel; Ehm Astrid Andersson; Amanda
J. Bennett; Alexandra I. F. Blakemore; Jessica L. Buxton; Jean Dallongeville; Shikta Das; Eco J. C. de Geus;
Xavier Estivill; Claudia Flexeder; Philippe Froguel; Frank Geller; Keith M. Godfrey; Frederic Gottrand; Christopher
J. Groves; Torben Hansen; Joel N. Hirschhorn; Albert Hofman; Mads V. Hollegaard; David M. Hougaard; Elina
Hyppoenen; Hazel M. Inskip; Aaron Isaacs; Torben Jorgensen; Christina Kanaka-Gantenbein; John P. Kemp;
Wieland Kiess; Tuomas O. Kilpelainen; Norman Klopp; Bridget A. Knight; Christopher W. Kuzawa; George
McMahon; John P. Newnham; Harri Niinikoski; Ben A. Oostra; Louise Pedersen; Dirkje S. Postma; Susan M.
Ring; Fernando Rivadeneira; Neil R. Robertson; Sylvain Sebert; Olli Simell; Torsten Slowinski; Carla M. T. Tiesler;
Anke Toenjes; Allan Vaag; Jorma S. Viikari; Jacqueline M. Vink; Nadja Hawwa Vissing; Nicholas J. Wareham;
Gonneke Willemsen; Daniel R. Witte; Haitao Zhang; Jianhua Zhao; James F. Wilson; Michael Stumvoll; Andrew
M. Prentice; Brian F. Meyer; Ewan R. Pearson; Colin A. G. Boreham; Cyrus Cooper; Matthew W. Gillman; George
V. Dedoussis; Luis A. Moreno; Oluf Pedersen; Maiju Saarinen; Karen L. Mohlke; Dorret I. Boomsma; Seang-Mei
Saw; Timo A. Lakka; Antje Koerner; Ruth J. F. Loos; Ken K. Ong; Peter Vollenweider; Cornelia M. van Duijn;
Gerard H. Koppelman; Andrew T. Hattersley; John W. Holloway; Berthold Hocher; Joachim Heinrich; Chris
Power; Mads Melbye; Monica Guxens; Craig E. Pennell; Klaus Bonnelykke; Hans Bisgaard; Johan G. Eriksson;
Elisabeth Widen; Hakon Hakonarson; Andre G. Uitterlinden; Anneli Pouta; Debbie A. Lawlor; George Davey Smith;
Timothy M. Frayling; Mark I. McCarthy; Struan F. A. Grant; Vincent W. V. Jaddoe; Marjo-Riitta Jarvelin; Nicholas
J. Timpson; Inga Prokopenko; Rachel M. Freathy; MAGIC; Early Growth Genetics EGG. New loci associated

with birth weight identify genetic links between intrauterine growth and adult height and metabolism. NATURE
GENETICS. 45 - 1, pp. 76 - U115. NATURE PUBLISHING GROUP, 01/2013. ISSN 1061-4036

Tipo de produccidn: Articulo Tipo de soporte: Revista

Fuente de impacto: WOS (JCR)
indice de impacto: 35.209
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Laia Rodriguez-Revenga; Irene Madrigal; Josep Blanch-Rubio; Dei M. Elurbe; Elisa Docampo; Antonio Collado;
Javier Vidal; Jordi Carbonell; Xavier Estivill; Montserrat Mila. Screening for the presence of FMR1 premutation
alleles in women with fibromyalgia. GENE. 512 - 2, pp. 305 - 308. ELSEVIER SCIENCE BV, 01/2013. ISSN
0378-1119

Tipo de produccién: Articulo Tipo de soporte: Revista

Fuente de impacto: WOS (JCR)
indice de impacto: 2.196

Georgia Escaramis; Cristian Tornador; Laia Bassaganyas; Raquel Rabionet; Jose M C Tubio; Alexander Martinez
Fundichely; Mario Caceres; Marta Gut; Stephan Ossowski; Xavier Estivill. Correction: PeSV-Fisher: Identification
of Somatic and Non-Somatic Structural Variants Using Next Generation Sequencing Data.PloS one. 8 - 11, 2013.
ISSN 1932-6203

Tipo de soporte: Revista

Fuente de impacto: WOS (JCR)
indice de impacto: 3.730

Knight J,; Spain SL,; Capon F,; Hayday A,; Nestle FO,; Clop A;; Wellcome Trust Case Control Consortium;;
Genetic Analysis of Psoriasis Consortium;; I-chip for Psoriasis Consortium,; Barker JN; Weale ME,; Trembath RC.
Conditional analysis identifies three novel major histocompatibility complex loci associated with psoriasis.Human
Molecular Genetics. 21 - 23, pp. 5185-92. 01/12/2012.

Tipo de produccion: Articulo Tipo de soporte: Revista

Fuente de impacto: WOS (JCR)
indice de impacto: 7.692

Lam C. Tsoi; Sarah L. Spain; Jo Knight; Eva Ellinghaus; Philip E. Stuart; Francesca Capon; Jun Ding; Yanming

Li; Trilokraj Tejasvi; Johann E. Gudjonsson; Hyun M. Kang; Michael H. Allen; Ross McManus; Giuseppe Novelli;
Lena Samuelsson; Joost Schalkwijk; Mona Stahle; A. David Burden; Catherine H. Smith; Michael J. Cork; Xavier
Estivill; Anne M. Bowcock; Gerald G. Krueger; Wolfgang Weger; Jane Worthington; Rachid Tazi-Ahnini; Frank O.
Nestle; Adrian Hayday; Per Hoffmann; Juliane Winkelmann; Cisca Wijmenga; Cordelia Langford; Sarah Edkins;
Robert Andrews; Hannah Blackburn; Amy Strange; Gavin Band; Richard D. Pearson; Damjan Vukcevic; Chris C.
A. Spencer; Panos Deloukas; Ulrich Mrowietz; Stefan Schreiber; Stephan Weidinger; Sulev Koks; Kuelli Kingo;
Tonu Esko; Andres Metspalu; Henry W. Lim; John J. Voorhees; Michael Weichenthal; H. Erich Wichmann; Vinod
Chandran; Cheryl F. Rosen; Proton Rahman; Dafna D. Gladman; Christopher E. M. Griffiths; Andre Reis; Juha
Kere; Rajan P. Nair; Andre Franke; Jonathan N. W. N. Barker; Goncalo R. Abecasis; James T. Elder; Richard C.
Trembath; Kristina Callis Duffin; Cindy Helms; David Goldgar; Yun Li; Justin Paschall; Mary J. Malloy; Clive R.
Pullinger; John P. Kane; Jennifer Gardner; Amy Perlmutter; Andrew Miner; Bing Jian Feng; Ravi Hiremagalore;
Robert W. Ike; Enno Christophers; Tilo Henseler; Andreas Ruether; Steven J. Schrodi; Sampath Prahalad;
Stephen L. Guthery; Judith Fischer; Wilson Liao; Pui Kwok; Alan Menter; G. Mark Lathrop; C. Wise; Ann B.
Begovich; Alexandros Onoufriadis; Michael E. Weale; Angelika Hofer; Wolfgang Salmhofer; Peter Wolf; Kati Kainu;
Ulpu Saarialho-Kere; Sari Suomela; Petra Badorf; Ulrike Hueffmeier; Werner Kurrat; Wolfgang Kuester; Jesus
Lascorz; Rotraut Moessner; Funda Schuermeier-Horst; Markward Staender; Heiko Traupe; Judith G. M. Bergboer;
Martin den Heijer; Peter C. van de Kerkhof; Patrick L. J. M. Zeeuwen; Louise Barnes; Linda E. Campbell; Caitriona
Cusack; Ciara Coleman; Judith Conroy; Sean Ennis; Oliver Fitzgerald; Phil Gallagher; Alan D. Irvine; Brian Kirby;
Trevor Markham; W. H. Irwin McLean; Joe McPartlin; Sarah F. Rogers; Anthony W. Ryan; Agnieszka Zawirska;
Emiliano Giardina; Tiziana Lepre; Carlo Perricone; Gemma Martin-Ezquerra; Ramon M. Pujol; Eva Riveira-Munoz;
Annica Inerot; Asa T. Naluai; Lotus Mallbris; Katarina Wolk; Joyce Leman; Anne Barton; Richard B. Warren;
Helen S. Young; Isis Ricano-Ponce; Gosia Trynka; Fawnda J. Pellett; Andrew Henschel; Marin Aurand; Bruce
Bebo; Christian Gieger; Thomas lllig; Susanne Moebus; Karl-Heinz Joeckel; Raimund Erbe; Peter Donnelly;
Leena Peltonen; Jenefer M. Blackwell; Elvira Bramon; Matthew A. Brown; Juan P. Casas; Aiden Corvin; Nicholas
Craddock; Audrey Duncanson; Janusz Jankowski; Hugh S. Markus; Christopher G. Mathew; Mark I. McCarthy;
Colin N. A. Palmer; Robert Plomin; Anna Rautanen; Stephen J. Sawcer; Nilesh Samani; Ananth C. Viswanathan;
Nicholas W. Wood; Celine Bellenguez; Colin Freeman; Garrett Hellenthal; Eleni Giannoulatou; Matti Pirinen; Zhan
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33
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Su; Sarah E. Hunt; Rhian Gwilliam; Suzannah J. Bumpstead; Serge Dronov; Matthew Gillman; Emma Gray; Naomi
Hammond; Alagurevathi Jayakumar; Owen T. McCann; Jennifer Liddle; Marc L. Perez; Simon C. Potter; Radhi
Ravindrarajah; Michelle Ricketts; Matthew Waller; Paul Weston; Sara Widaa; Pamela Whittaker; Collaborative
Assoc Study Psoriasi; Genetic Anal Psoriasis Consortium; Psoriasis Assoc Genetics Extension; Wellcome Trust
Case Control Consor. Identification of 15 new psoriasis susceptibility loci highlights the role of innate immunity.
NATURE GENETICS. 44 - 12, pp. 1341 - 1348. NATURE PUBLISHING GROUP, 12/2012. ISSN 1061-4036

Tipo de produccidn: Articulo Tipo de soporte: Revista

Fuente de impacto: WOS (JCR)
indice de impacto: 35.209

U. Hueffmeier; X. Estivill; E. Riveira-Munoz. Deletion of LCE3C and LCE3B genes at PSORS4 does not contribute
to susceptibility to psoriatic arthritis in German patients. ANNALS OF THE RHEUMATIC DISEASES. 71 - 10, BMJ
PUBLISHING GROUP, 10/2012. ISSN 0003-4967

Tipo de produccidn: Articulo Tipo de soporte: Revista
Fuente de impacto: WOS (JCR)
indice de impacto: 9.111

Pablo Fernandez Navarro; Concepcion Vaquero Lorenzo; Hilario Blasco Fontecilla; Montserrat Diaz
Hernandez; Monica Gratacos; Xabier Estivill; Javier Costas; Angel Carracedo; Jose Fernandez Piqueras;
Jeronimo Saiz Ruiz; Enrique Baca Garcia. Genetic epistasis in female suicide attempters. PROGRESS IN
NEURO-PSYCHOPHARMACOLOGY & BIOLOGICAL PSYCHIATRY. 38 - 2, pp. 294 - 301. 07/08/2012. ISSN
0278-5846

Tipo de produccion: Articulo Tipo de soporte: Revista
Fuente de impacto: WOS (JCR)
indice de impacto: 3.552

E. Docampo; M. Ribases; M. Gratacos; E. Bruguera; C. Cabezas; C. Sanchez-Mora; G. Nieva; D. Puente; J.
M. Argimon-Pallas; M. Casas; R. Rabionet; X. Estivill. Association of Neurexin 3 polymorphisms with smoking
behavior. GENES BRAIN AND BEHAVIOR. 11 - 6, pp. 704 - 711. WILEY-BLACKWELL, 08/2012. ISSN 1601-1848

Tipo de produccion: Articulo Tipo de soporte: Revista
Fuente de impacto: WOS (JCR)
indice de impacto: 3.597

M. Bustamante; A. Danileviciute; A. Espinosa; J. R. Gonzalez; |. Subirana; S. Cordier; C. Chevrier; L. Chatzi;

R. Grazuleviciene; J. Sunyer; J. Ibarluzea; F. Ballester; C. M. Villanueva; M. Nieuwenhuijsen; X. Estivill; M.
Kogevinas. Influence of fetal glutathione S-transferase copy number variants on adverse reproductive outcomes.
BJOG-AN INTERNATIONAL JOURNAL OF OBSTETRICS AND GYNAECOLOGY. 119 - 9, pp. 1141 - 1146.
WILEY-BLACKWELL, 08/2012. ISSN 1470-0328

Tipo de produccidn: Articulo Tipo de soporte: Revista
Fuente de impacto: WOS (JCR)
indice de impacto: 3.760

Xavier Gallego; Susanna Molas; Alejandro Amador-Arjona; Michael J. Marks; Noemi Robles; Patricia Murtra; Lluis
Armengol; Ruben D. Fernandez-Montes; Monica Gratacos; Marti Pumarola; Roberto Cabrera; Rafael Maldonado;
Josefa Sabria; Xavier Estivill; Mara Dierssen. Overexpression of the CHRNA5/A3/B4 genomic cluster in mice
increases the sensitivity to nicotine and modifies its reinforcing effects. AMINO ACIDS. 43 - 2, pp. 897 - 909.
SPRINGER WIEN, 08/2012. ISSN 0939-4451

Tipo de produccién: Articulo Tipo de soporte: Revista

Fuente de impacto: WOS (JCR)
indice de impacto: 3.914
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Pino Alonso; Monica Gratacos; Cinto Segalas; Georgia Escaramis; Eva Real; Monica Bayes; Javier Labad; Clara
Lopez-Sola; Xavier Estivill; Jose M. Menchon. Association between the NMDA glutamate receptor GRIN2B gene
and obsessive-compulsive disorder. JOURNAL OF PSYCHIATRY & NEUROSCIENCE. 37 - 4, pp. 273 - 281.
CMA-CANADIAN MEDICAL ASSOC, 07/2012. ISSN 1180-4882

Tipo de produccién: Articulo Tipo de soporte: Revista

Fuente de impacto: WOS (JCR)
indice de impacto: 6.242

M. A. Fullana; P. Alonso; M. Gratacos; N. Jaurrieta; S. Jimenez-Murcia; C. Segalas; E. Real; X. Estivill;
J. M. Menchon. Variation in the BDNF Val66Met polymorphism and response to cognitive-behavior
therapy in obsessive-compulsive disorder. EUROPEAN PSYCHIATRY. 27 - 5, pp. 386 - 390. ELSEVIER
FRANCE-EDITIONS SCIENTIFIQUES MEDICALES ELSEVIER, 07/2012. ISSN 0924-9338

Tipo de produccidn: Articulo Tipo de soporte: Revista

Fuente de impacto: WOS (JCR)
indice de impacto: 3.285

Timo D. Mueller; Brandon H. Greene; Laura Bellodi; Maria C. Cavallini; Elena Cellini; Daniela Di Bella; Stefan
Ehrlich; Stefano Erzegovesi; Xavier Estivill; Fernando Fernandez-Aranda; Manfred Fichter; Christian Fleischhaker;
Susann Scherag; Monica Gratacos; Harald Grallert; Beate Herpertz-Dahlmann; Wolfgang Herzog; Thomas lllig;
Ulrike Lehmkuhl; Benedetta Nacmias; Marta Ribases; Valdo Ricca; Helmut Schaefer; Andre Scherag; Sandro
Sorbi; Heinz-Erich Wichmann; Johannes Hebebrand; Anke Hinney. Fat Mass and Obesity-Associated Gene (FTO)
in Eating Disorders: Evidence for Association of the rs9939609 Obesity Risk Allele with Bulimia nervosa and
Anorexia nervosa. OBESITY FACTS. 5 - 3, pp. 408 - 419. KARGER, 06/2012. ISSN 1662-4025

Tipo de produccion: Articulo Tipo de soporte: Revista

Fuente de impacto: WOS (JCR)
indice de impacto: 1.583

H. Rob Taal; Beate St Pourcain; Elisabeth Thiering; Shikta Das; Dennis O. Mook-Kanamori; Nicole M. Warrington;
Marika Kaakinen; Eskil Kreiner-Moller; Jonathan P. Bradfield; Rachel M. Freathy; Frank Geller; Monica Guxens;
Diana L. Cousminer; Marjan Kerkhof; Nicholas J. Timpson; M. Arfan Ikram; Lawrence J. Beilin; Klaus Bonnelykke;
Jessica L. Buxton; Pimphen Charoen; Bo Lund Krogsgaard Chawes; Johan Eriksson; David M. Evans; Albert
Hofman; John P. Kemp; Cecilia E. Kim; Norman Klopp; Jari Lahti; Stephen J. Lye; George McMahon; Frank

D. Mentch; Martina Mueller-Nurasyid; Paul F. O'Reilly; Inga Prokopenko; Fernando Rivadeneira; Eric A. P.
Steegers; Jordi Sunyer; Carla Tiesler; Hanieh Yaghootkar; Monique M. B. Breteler; Stephanie Debette; Myriam
Fornage; Vilmundur Gudnason; Lenore J. Launer; Aad van der Lugt; Jr. Thomas H. Mosley; Sudha Seshadri;
Albert V. Smith; Meike W. Vernooij; Alexandra I. F. Blakemore; Rosetta M. Chiavacci; Bjarke Feenstra; Julio
Fernandez-Banet; Struan F. A. Grant; Anna-Liisa Hartikainen; Albert J. van der Heijden; Carmen Iniguez; Mark
Lathrop; Wendy L. McArdle; Anne Molgaard; John P. Newnham; Lyle J. Palmer; Aarno Palotie; Annneli Pouta;
Susan M. Ring; Ulla Sovio; Marie Standl; Andre G. Uitterlinden; H-Erich Wichmann; Nadja Hawwa Vissing; Charles
DeCarli; Cornelia M. van Duijn; Mark |. McCarthy; Gerard H. Koppelman; Xavier Estivill; Andrew T. Hattersley;
Mads Melbye; Hans Bisgaard; Craig E. Pennell; Elisabeth Widen; Hakon Hakonarson; George Davey Smith;
Joachim Heinrich; Marjo-Riitta Jarvelin; Vincent W. V. Jaddoe; Linda S. Adair; Wei Ang; Mustafa Atalay; Toos
van Beijsterveldt; Nienke Bergen; Kelly Benke; Diane Berry; Jonathan P. Bradfield; Pimphen Charoen; Lachlan
Coin; Diana L. Cousminer; Shikta Das; Oliver S. P. Davis; Paul Elliott; David M. Evans; Bjarke Feenstra; Claudia
Flexeder; Tim Frayling; Rachel M. Freathy; Romy Gaillard; Frank Geller; Maria Groen-Blokhuis; Liang-Kee Goh;
Monica Guxens; Claire M. A. Haworth; Dexter Hadley; Johannes Hedebrand; Anke Hinney; Joel N. Hirschhorn;
John W. Holloway; Claus Holst; Jouke Jan Hottenga; Momoko Horikoshi; Ville Huikari; Elina Hypponen; Carmen
Iniguez; Marika Kaakinen; Tuomas O. Kilpelainen; Mirna Kirin; Matthew Kowgier; Hanna-Maaria Lakka; Leslie

A. Lange; Debbie A. Lawlor; Terho Lehtimaki; Alex Lewin; Cecilia Lindgren; Virpi Lindi; Reedik Maggi; Julie
Marsh; Christel Middeldorp; lona Millwood; Dennis O. Mook-Kanamori; Jeffrey C. Murray; Michel Nivard; Ellen
Aagaard Nohr; loanna Ntalla; Emily Oken; Paul F. O'Reilly; Lyle J. Palmer; Kalliope Panoutsopoulou; Jennifer
Pararajasingham; Inga Prokopenko; Alina Rodriguez; Rany M. Salem; Sylvain Sebert; Niina Siitonen; Ulla
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Sovio; Beate St Pourcain; David P. Strachan; Jordi Sunyer; H. Rob Taal; Yik-Ying Teo; Elisabeth Thiering; Carla
Tiesler; Andre G. Uitterlinden; Beatriz Valcarcel; Nicole M. Warrington; Scott White; Gonneke Willemsen; Hanieh
Yaghootkar; Eleftheria Zeggini; Dorret I. Boomsma; Cyrus Cooper; Xavier Estivill; Matthew Gillman; Struan F.

A. Grant; Hakon Hakonarson; Andrew T. Hattersley; Joachim Heinrich; Berthold Hocher; Vincent W. V. Jaddoe;
Marjo-Riitta Jarvelin; Timo A. Lakka; Mark I. McCarthy; Mads Melbye; Karen L. Mohlke; George V. Dedoussis;
Ken K. Ong; Ewan R. Pearson; Craig E. Pennell; Thomas S. Price; Chris Power; Olli T. Raitakari; Seang-Mei

Saw; Andre Scherag; Olli Simell; Thorkild I. A. Sorensen; Nicholas J. Timpson; Elisabeth Widen; James F. Wilson;
Wei Ang; Toos van Beijsterveldt; Nienke Bergen; Kelly Benke; Diane Berry; Jonathan P. Bradfield; Pimphen
Charoen; Lachlan Coin; Diana L. Cousminer; Shikta Das; Paul Elliott; David M. Evans; Tim Frayling; Rachel

M. Freathy; Romy Gaillard; Maria Groen-Blokhuis; Monica Guxens; Dexter Hadley; Jouke Jan Hottenga; Ville
Huikari; Elina Hypponen; Marika Kaakinen; Matthew Kowgier; Debbie A. Lawlor; Alex Lewin; Cecilia Lindgren;
Julie Marsh; Christel Middeldorp; lona Millwood; Dennis O. Mook-Kanamori; Michel Nivard; Paul F. O'Reilly;

Lyle J. Palmer; Inga Prokopenko; Alina Rodriguez; Sylvain Sebert; Ulla Sovio; Beate St Pourcain; Marie Standl;
David P. Strachan; Jordi Sunyer; H. Rob Taal; Elisabeth Thiering; Carla Tiesler; Andre G. Uitterlinden; Beatriz
Valcarcel; Nicole M. Warrington; Scott White; Gonneke Willemsen; Hanieh Yaghootkar; Dorret I. Boomsma; Xavier
Estivill; Struan F. A. Grant; Hakon Hakonarson; Andrew T. Hattersley; Joachim Heinrich; Vincent W. V. Jaddoe,;
Marjo-Riitta Jarvelin; Mark I. McCarthy; Craig E. Pennell; Chris Power; Nicholas J. Timpson; Elisabeth Widen;

M. Arfan lkram; Myriam Fornage; Albert V. Smith; Sudha Seshadri; Reinhold Schmidt; Stephanie Debette; Henri
A. Vrooman; Sigurdur Sigurdsson; Stefan Ropele; Laura H. Coker; Jr. W. T. Longstreth; Wiro J. Niessen; Anita

L. DeStefano; Alexa Beiser; Alex P. Zijdenbos; Maksim Struchalin; Jr. Clifford R. Jack; Mike A. Nalls; Rhoda Au;
Albert Hofman; Haukur Gudnason; Aad van der Lugt; Tamara B. Harris; William M. Meeks; Meike W. Vernooij;
Mark A. van Buchem; Diane Catellier; Vilmundur Gudnason; B. Gwen Windham; Philip A. Wolf; Cornelia M. van
Duijn; Jr. Thomas H. Mosley; Helena Schmidt; Lenore J. Launer; Monique M. B. Breteler; Charles DeCarli; Cohorts
Heart Aging Res Genetic Ep; Early Genetics Lifecourse Epidemio; Early Growth Genetics EGG Consorti. Common
variants at 12q15 and 1224 are associated with infant head circumference. NATURE GENETICS. 44 - 5, pp.
532+ - 532+. NATURE PUBLISHING GROUP, 05/2012. ISSN 1061-4036

Tipo de produccidn: Articulo Tipo de soporte: Revista

Fuente de impacto: WOS (JCR)
indice de impacto: 35.209

Eva Morales; Mariona Bustamante; Nadia Vilahur; Georgia Escaramis; Magda Montfort; Rafael de Cid; Raquel
Garcia-Esteban; Maties Torrent; Xavier Estivill; Joan O. Grimalt; Jordi Sunyer. DNA Hypomethylation at ALOX12
Is Associated with Persistent Wheezing in Childhood. AMERICAN JOURNAL OF RESPIRATORY AND CRITICAL
CARE MEDICINE. 185 - 9, pp. 937 - 943. AMER THORACIC SOC, 05/2012. ISSN 1073-449X

Tipo de produccidn: Articulo Tipo de soporte: Revista
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target and miRISC gene expression in the anx/anx anorexia mouse model. GENE. 497 - 2, pp. 181 - 190.
ELSEVIER SCIENCE BV, 04/2012. ISSN 0378-1119
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indice de impacto: 2.196

E. M. Penas-LLedo; P. Dorado; Z. Agueera; M. Gratacos; X. Estivill; F. Fernandez-Aranda; A. LLerena. CYP2D6
polymorphism in patients with eating disorders. PHARMACOGENOMICS JOURNAL. 12 - 2, pp. 173 - 175.
NATURE PUBLISHING GROUP, 04/2012. ISSN 1470-269X
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Helene Louis-Dit-Picard; Julien Barc; Daniel Trujillano; Stephanie Miserey-Lenkei; Nabila Bouatia-Naji; Olena
Pylypenko; Genevieve Beaurain; Amelie Bonnefond; Olivier Sand; Christophe Simian; Emmanuelle Vidal-Petiot;
Christelle Soukaseum; Chantal Mandet; Francoise Broux; Olivier Chabre; Michel Delahousse; Vincent Esnault;
Beatrice Fiquet; Pascal Houillier; Corinne Isnard Bagnis; Jens Koenig; Martin Konrad; Paul Landais; Chebel
Mourani; Patrick Niaudet; Vincent Probst; Christel Thauvin; Robert J. Unwin; Steven D. Soroka; Georg Ehret;
Stephan Ossowski; Mark Caulfield; Patrick Bruneval; Xavier Estivill; Philippe Froguel; Juliette Hadchouel,
Jean-Jacques Schott; Xavier Jeunemaitre; Int Consortium Blood Pressure ICBP. KLHL3 mutations cause familial
hyperkalemic hypertension by impairing ion transport in the distal nephron. NATURE GENETICS. 44 - 4, pp. 456 -
U143. NATURE PUBLISHING GROUP, 04/2012. ISSN 1061-4036
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Frank Grosveld; Roderic Guigo; Ivo Gut; Kristian Helin; Jonas Jarvius; Ralf Kueppers; Hans Lehrach; Thomas
Lengauer; Ake Lernmark; David Leslie; Markus Loeffler; Elizabeth Macintyre; Antonello Mai; Joost H. A. Martens;
Saverio Minucci; Willem H. Ouwehand; Pier Giuseppe Pelicci; Helene Pendeville; Bo Porse; Vardhman Rakyan;
Wolf Reik; Martin Schrappe; Dirk Schuebeler; Martin Seifert; Reiner Siebert; David Simmons; Nicole Soranzo;
Salvatore Spicuglia; Michael Stratton; Hendrik G. Stunnenberg; Amos Tanay; David Torrents; Alfonso Valencia;
Edo Vellenga; Martin Vingron; Joern Walter; Spike Willcocks; BLUEPRINT Consortium. BLUEPRINT to decode the
epigenetic signature written in blood. NATURE BIOTECHNOLOGY. 30 - 3, pp. 224 - 226. NATURE PUBLISHING
GROUP, 03/2012. ISSN 1087-0156

Tipo de produccidn: Articulo Tipo de soporte: Revista

Fuente de impacto: WOS (JCR)
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Monica Banez-Coronel; Silvia Porta; Birgit Kagerbauer; Elisabet Mateu-Huertas; Lorena Pantano; Isidre Ferrer;
Manuel Guzman; Xavier Estivill; Eulalia Marti. A Pathogenic Mechanism in Huntington's Disease Involves Small
CAG-Repeated RNAs with Neurotoxic Activity. PLOS GENETICS. 8 - 2, PUBLIC LIBRARY SCIENCE, 02/2012.
ISSN 1553-7390

Tipo de produccion: Articulo Tipo de soporte: Revista
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J. Ramsay; Silvia Bea; Magda Pinyol; Alejandra Martinez-Trillos; Monica Lopez-Guerra; Dolors Colomer; Alba
Navarro; Tycho Baumann; Marta Aymerich; Maria Rozman; Julio Delgado; Eva Gine; Jesus M. Hernandez; Marcos
Gonzalez-Diaz; Diana A. Puente; Gloria Velasco; Jose M. P. Freije; Jose M. C. Tubio; Romina Royo; Josep L.
Gelpi; Modesto Orozco; David G. Pisano; Jorge Zamora; Miguel Vazquez; Alfonso Valencia; Heinz Himmelbauer;
Monica Bayes; Simon Heath; Marta Gut; Ivo Gut; Xavier Estivill; Armando Lopez-Guillermo; Xose S. Puente; Elias
Campo; Carlos Lopez-Otin. Exome sequencing identifies recurrent mutations of the splicing factor SF3B1 gene

in chronic lymphocytic leukemia. NATURE GENETICS. 44 - 1, pp. 47 - U70. NATURE PUBLISHING GROUP,
01/2012. ISSN 1061-4036
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G. P. Nicchia; R. Ficarella; A. Rossi; I. Giangreco; O. Nicolotti; A. Carotti; F. Pisani; X. Estivill; P. Gasparini; M.
Svelto; A. Frigeri. D184E MUTATION IN AQUAPORIN-4 GENE IMPAIRS WATER PERMEABILITY AND LINKS
TO DEAFNESS. NEUROSCIENCE. 197, pp. 80 - 88. PERGAMON-ELSEVIER SCIENCE LTD, 12/2011. ISSN
0306-4522

Tipo de produccidn: Articulo Tipo de soporte: Revista

Fuente de impacto: WOS (JCR)
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Lorena Pantano; Xavier Estivill; Eulalia Marti. A non-biased framework for the annotation and classification of the
non-miRNA small RNA transcriptome. BIOINFORMATICS. 27 - 22, pp. 3202 - 3203. OXFORD UNIV PRESS,
11/2011. ISSN 1367-4803

Tipo de produccidn: Articulo Tipo de soporte: Revista

Fuente de impacto: WOS (JCR)
indice de impacto: 5.468

C. Rebordosa; M. Kogevinas; S. Guerra; F. Castro-Giner; D. Jarvis; L. Cazzoletti; I. Pin; V. Siroux; M. Wijst; J.

M. Anto; R. de Marco; X. Estivill; A. G. Corsico; R. Nielsen; C. Janson. ADRB2 Gly16Arg polymorphism, asthma
control and lung function decline. EUROPEAN RESPIRATORY JOURNAL. 38 - 5, pp. 1029 - 1035. EUROPEAN
RESPIRATORY SOC JOURNALS LTD, 11/2011. ISSN 0903-1936

Tipo de produccion: Articulo Tipo de soporte: Revista

Fuente de impacto: WOS (JCR)
indice de impacto: 5.895

Sebastien Jacquemont; Alexandre Reymond; Flore Zufferey; Louise Harewood; Robin G. Walters; Zoltan Kutalik;
Danielle Martinet; Yiping Shen; Armand Valsesia; Noam D. Beckmann; Gudmar Thorleifsson; Marco Belfiore;
Sonia Bouquillon; Dominique Campion; Nicole de Leeuw; Bert B. A. de Vries; Tonu Esko; Bridget A. Fernandez;
Fernando Fernandez-Aranda; Jose Manuel Fernandez-Real; Monica Gratacos; Audrey Guilmatre; Juliane Hoyer;
Marjo-Riitta Jarvelin; R. Frank Kooy; Ants Kurg; Cedric Le Caignec; Katrin Maennik; Orah S. Platt; Damien
Sanlaville; Mieke M. Van Haelst; Sergi Villatoro Gomez; Faida Walha; Bai-lin Wu; Yongguo Yu; Azzedine Aboura;
Marie-Claude Addor; Yves Alembik; Stylianos E. Antonarakis; Benoit Arveiler; Magalie Barth; Nathalie Bednarek;
Frederique Bena; Sven Bergmann; Mylene Beri; Laura Bernardini; Bettina Blaumeiser; Dominique Bonneau;
Armand Bottani; Odile Boute; Han G. Brunner; Dorothee Cailley; Patrick Callier; Jean Chiesa; Jacqueline Chrast;
Lachlan Coin; Charles Coutton; Jean-Marie Cuisset; Jean-Christophe Cuvellier; Albert David; Benedicte de
Freminville; Bruno Delobel; Marie-Ange Delrue; Benedicte Demeer; Dominique Descamps; Gerard Didelot;
Klaus Dieterich; Vittoria Disciglio; Martine Doco-Fenzy; Severine Drunat; Benedicte Duban-Bedu; Christele
Dubourg; Julia S. El-Sayed Moustafa; Paul Elliott; Brigitte H. W. Faas; Laurence Faivre; Anne Faudet; Florence
Fellmann; Alessandra Ferrarini; Richard Fisher; Elisabeth Flori; Lukas Forer; Dominique Gaillard; Marion Gerard,;
Christian Gieger; Stefania Gimelli; Giorgio Gimelli; Hans J. Grabe; Agnes Guichet; Olivier Guillin; Anna-Liisa
Hartikainen; Delphine Heron; Loyse Hippolyte; Muriel Holder; Georg Homuth; Bertrand Isidor; Sylvie Jaillard;
Zdenek Jaros; Susana Jimenez-Murcia; Geraldine Joly Helas; Philippe Jonveaux; Satu Kaksonen; Boris Keren;
Anita Kloss-Brandstaetter; Nine V. A. M. Knoers; David A. Koolen; Peter M. Kroisel; Florian Kronenberg; Audrey
Labalme; Emilie Landais; Elisabetta Lapi; Valerie Layet; Solenn Legallic; Bruno Leheup; Barbara Leube; Suzanne
Lewis; Josette Lucas; Kay D. MacDermot; Pall Magnusson; Christian Marshall; Michele Mathieu-Dramard; Mark
I. McCarthy; Thomas Meitinger; Maria Antonietta Mencarelli; Giuseppe Merla; Alexandre Moerman; Vincent
Mooser; Fanny Morice-Picard; Mafalda Mucciolo; Matthias Nauck; Ndeye Coumba Ndiaye; Ann Nordgren;
Laurent Pasquier; Florence Petit; Rolph Pfundt; Ghislaine Plessis; Evica Rajcan-Separovic; Gian Paolo Ramelli;
Anita Rauch; Roberto Ravazzolo; Andre Reis; Alessandra Renieri; Cristobal Richart; Janina S. Ried; Claudine
Rieubland; Wendy Roberts; Katharina M. Roetzer; Caroline Rooryck; Massimiliano Rossi; Evald Saemundsen;
Veronique Satre; Claudia Schurmann; Engilbert Sigurdsson; Dimitri J. Stavropoulos; Hreinn Stefansson; Carola
Tengstrom; Unnur Thorsteinsdottir; Francisco J. Tinahones; Renaud Touraine; Louis Vallee; Ellen van Binsbergen;
Nathalie Van der Aa; Catherine Vincent-Delorme; Sophie Visvikis-Siest; Peter Vollenweider; Henry Voelzke;
Anneke T. Vulto-van Silfhout; Gerard Waeber; Carina Wallgren-Pettersson; Robert M. Witwicki; Simon Zwolinksi;
Joris Andrieux; Xavier Estivill; James F. Gusella; Omar Gustafsson; Andres Metspalu; Stephen W. Scherer; Kari
Stefansson; Alexandra |. F. Blakemore; Jacques S. Beckmann; Philippe Froguel. Mirror extreme BMI phenotypes

FUNDACION ESPANOLA
GOBIERNO MINISTERIO
DE ESPARNA  DE ECONOMIA F E ' Y I YPAHA LA CIENCIA
Y COMPETITIVIDAD LA TECNOLOGIA

36



M C
A V| N cussiculum viraE NORWALZADO fc5881545c7c6cbe9750fala660aeb30

49

50

51

52

53

F &

associated with gene dosage at the chromosome 16p11.2 locus. NATURE. 478 - 7367, pp. 97 - U111. NATURE
PUBLISHING GROUP, 10/2011. ISSN 0028-0836

Tipo de produccidn: Articulo Tipo de soporte: Revista

Fuente de impacto: WOS (JCR)
indice de impacto: 36.280

Elena Minones-Moyano; Silvia Porta; Georgia Escaramis; Raquel Rabionet; Susana Iraola; Birgit Kagerbauer;
Yolanda Espinosa-Parrilla; Isidre Ferrer; Xavier Estivill; Eulalia Marti. MicroRNA profiling of Parkinson's disease
brains identifies early downregulation of miR-34b/c which modulate mitochondrial function. HUMAN MOLECULAR
GENETICS. 20 - 15, pp. 3067 - 3078. OXFORD UNIV PRESS, 08/2011. ISSN 0964-6906

Tipo de produccidn: Articulo Tipo de soporte: Revista

Fuente de impacto: WOS (JCR)
indice de impacto: 7.636

Elisa Docampo; Emiliano Giardina; Eva Riveira-Munoz; Rafael de Cid; Georgia Escaramis; Carlo Perricone; Jose
L. Fernandez-Sueiro; Joan Maymo; Miguel A. Gonzalez-Gay; Francisco J. Blanco; Ulrike Hueffmeier; M. Pilar
Lisbona; Javier Martin; Angel Carracedo; Andre Reis; Raquel Rabionet; Giuseppe Novelli; Xavier Estivill. Deletion
of LCE3C and LCE3B Is a Susceptibility Factor for Psoriatic Arthritis: A Study in Spanish and Italian Populations
and Meta-Analysis. ARTHRITIS AND RHEUMATISM. 63 - 7, pp. 1860 - 1865. WILEY-BLACKWELL, 07/2011.
ISSN 0004-3591

Tipo de produccion: Articulo Tipo de soporte: Revista

Fuente de impacto: WOS (JCR)
indice de impacto: 7.866

E. M. Penas-LLedo; P. Dorado; Z. Agueera; M. Gratacos; X. Estivill; F. Fernandez-Aranda; A. LLerena. High risk
of lifetime history of suicide attempts among CYP2D6 ultrarapid metabolizers with eating disorders. MOLECULAR
PSYCHIATRY. 16 - 7, pp. 691 - 692. NATURE PUBLISHING GROUP, 07/2011. ISSN 1359-4184

Tipo de produccion: Articulo Tipo de soporte: Revista

Fuente de impacto: WOS (JCR)
indice de impacto: 13.668

Xose S. Puente; Magda Pinyol; Victor Quesada; Laura Conde; Gonzalo R. Ordonez; Neus Villamor; Georgia
Escaramis; Pedro Jares; Silvia Bea; Marcos Gonzalez-Diaz; Laia Bassaganyas; Tycho Baumann; Manel Juan;
Monica Lopez-Guerra; Dolors Colomer; Jose M. C. Tubio; Cristina Lopez; Alba Navarro; Cristian Tornador;
Marta Aymerich; Maria Rozman; Jesus M. Hernandez; Diana A. Puente; Jose M. P. Freije; Gloria Velasco;

Ana Gutierrez-Fernandez; Dolors Costa; Anna Carrio; Sara Guijarro; Anna Enjuanes; Lluis Hernandez; Jordi
Yaguee; Pilar Nicolas; Carlos M. Romeo-Casabona; Heinz Himmelbauer; Ester Castillo; Juliane C. Dohm; Silvia
de Sanjose; Miguel A. Piris; Enrique de Alava; Jesus San Miguel; Romina Royo; Josep L. Gelpi; David Torrents;
Modesto Orozco; David G. Pisano; Alfonso Valencia; Roderic Guigo; Monica Bayes; Simon Heath; Marta Gut;
Peter Klatt; John Marshall; Keiran Raine; Lucy A. Stebbings; P. Andrew Futreal; Michael R. Stratton; Peter J.
Campbell; Ivo Gut; Armando Lopez-Guillermo; Xavier Estivill; Emili Montserrat; Carlos Lopez-Otin; Elias Campo.
Whole-genome sequencing identifies recurrent mutations in chronic lymphocytic leukaemia. NATURE. 475 - 7354,
pp. 101 - 105. NATURE PUBLISHING GROUP, 07/2011. ISSN 0028-0836

Tipo de produccidn: Articulo Tipo de soporte: Revista

Fuente de impacto: WOS (JCR)
indice de impacto: 36.280

S. lIraola-Guzman; X. Estivill; R. Rabionet. DNA methylation in neurodegenerative disorders: a missing link
between genome and environment?. CLINICAL GENETICS. 80 - 1, pp. 1 - 14. WILEY-BLACKWELL, 07/2011.
ISSN 0009-9163
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Fuente de impacto: WOS (JCR)
indice de impacto: 3.128

A. F. K. Karwautz; G. Wagner; K. Waldherr; I. W. Nader; F. Fernandez-Aranda; X. Estivill; J. Holliday; D. A. Collier;
J. L. Treasure. Gene-environment interaction in anorexia nervosa: relevance of non-shared environment and the
serotonin transporter gene. MOLECULAR PSYCHIATRY. 16 - 6, pp. 590 - 592. NATURE PUBLISHING GROUP,
06/2011. ISSN 1359-4184

Tipo de produccion: Articulo Tipo de soporte: Revista

Fuente de impacto: WOS (JCR)
indice de impacto: 13.668

Eva Riveira-Munoz; Su-Min He; Georgia Escaramis; Philip E. Stuart; Ulrike Hueffmeier; Catherine Lee; Brian
Kirby; Akira Oka; Emiliano Giardina; Wilson Liao; Judith Bergboer; Kati Kainu; Rafael de Cid; Batmunkh Munkhbat;
Patrick L. J. M. Zeeuwen; John A. L. Armour; Annie Poon; Tomotaka Mabuchi; Akira Ozawa; Agnieszka Zawirska;
A. David Burden; Jonathan N. Barker; Francesca Capon; Heiko Traupe; Liang-Dan Sun; Yong Cui; Xian-Yong Yin;
Gang Chen; Henry W. Lim; Rajan P. Nair; John J. Voorhees; Trilokraj Tejasvi; Ramon Pujol; Namid Munkhtuvshin;
Judith Fischer; Juha Kere; Joost Schalkwijk; Anne M. Bowcock; Pui-Yan Kwok; Giuseppe Novelli; Hidetoshi

Inoko; Anthony W. Ryan; Richard C. Trembath; Andre Reis; Xue-Jun Zhang; James T. Elder; Xavier Estivill.
Meta-Analysis Confirms the LCE3C\_LCE3B Deletion as a Risk Factor for Psoriasis in Several Ethnic Groups and
Finds Interaction with HLA-Cw6. JOURNAL OF INVESTIGATIVE DERMATOLOGY. 131 - 5, pp. 1105 - 1109.
NATURE PUBLISHING GROUP, 05/2011. ISSN 0022-202X

Tipo de produccioén: Articulo Tipo de soporte: Revista
Fuente de impacto: WOS (JCR)
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P. Alonso; M. Gratacos; C. Segalas; G. Escaramis; E. Real; M. Bayes; J. Labad; A. Pertusa; J. Vallejo;

X. Estivill; J. M. Menchon. Variants in estrogen receptor alpha gene are associated with phenotypical
expression of obsessive-compulsive disorder. PSYCHONEUROENDOCRINOLOGY. 36 - 4, pp. 473 - 483.
PERGAMON-ELSEVIER SCIENCE LTD, 05/2011. ISSN 0306-4530

Tipo de produccidn: Articulo Tipo de soporte: Revista
Fuente de impacto: WOS (JCR)
indice de impacto: 5.809

Margarita Muinos-Gimeno; Yolanda Espinosa-Parrilla; Monica Guidi; Birgit Kagerbauer; Tessa Sipilae; Eduard
Maron; Kristi Pettai; Laura Kananen; Ricard Navines; Rocio Martin-Santos; Monica Gratacos; Andres Metspalu;
liris Hovatta; Xavier Estivill. Human microRNAs miR-22, miR-138-2, miR-148a, and miR-488 Are Associated
with Panic Disorder and Regulate Several Anxiety Candidate Genes and Related Pathways. BIOLOGICAL
PSYCHIATRY. 69 - 6, pp. 526 - 533. ELSEVIER SCIENCE INC, 03/2011. ISSN 0006-3223

Tipo de produccién: Articulo Tipo de soporte: Revista

Fuente de impacto: WOS (JCR)
indice de impacto: 8.283

Jose M. C. Tubio; Xavier Estivil. CANCER When catastrophe strikes a cell. NATURE. 470 - 7335, pp. 476 - 477.
NATURE PUBLISHING GROUP, 02/2011. ISSN 0028-0836

Tipo de produccidn: Articulo Tipo de soporte: Revista

Fuente de impacto: WOS (JCR)
indice de impacto: 36.280
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Eva Morales; Mariona Bustamante; Juan Ramon Gonzalez; Monica Guxens; Maties Torrent; Michelle Mendez;
Raquel Garcia-Esteban; Jordi Julvez; Joan Forns; Martine Vrijheid; Carolina Molto-Puigmarti; Carmen
Lopez-Sabater; Xavier Estivill; Jordi Sunyer. Genetic Variants of the FADS Gene Cluster and ELOVL Gene Family,
Colostrums LC-PUFA Levels, Breastfeeding, and Child Cognition. PLOS ONE. 6 - 2, PUBLIC LIBRARY SCIENCE,
02/2011. ISSN 1932-6203

Tipo de produccidn: Articulo Tipo de soporte: Revista

Fuente de impacto: WOS (JCR)
indice de impacto: 4.092

Toni Blanco; Joan Casals; Joan Frigols; Elise Stinus; Xavier Estivill; Alfons Stinus. Effective strategic thinking
techniques: Search conference Momentum. PROFESIONAL DE LA INFORMACION. 20 - 1, pp. 71 - 77. EPI,
01/2011. ISSN 1386-6710

Tipo de produccidn: Articulo Tipo de soporte: Revista

Monica Guidi; Margarita Muinos-Gimeno; Birgit Kagerbauer; Eulalia Marti; Xavier Estivill; Yolanda
Espinosa-Parrilla. Overexpression of miR-128 specifically inhibits the truncated isoform of NTRK3 and upregulates
BCL2 in SH-SY5Y neuroblastoma cells. BMC MOLECULAR BIOLOGY. 11, BIOMED CENTRAL LTD, 12/2010.
ISSN 1471-2199

Tipo de produccién: Articulo Tipo de soporte: Revista

Fuente de impacto: WOS (JCR)
indice de impacto: 3.188

Alessandro Biffi; Akshata Sonni; Christopher D. Anderson; Brett Kissela; Jeremiasz M. Jagiella; Helena Schmidt;
Jordi Jimenez-Conde; Bjorn M. Hansen; Israel Fernandez-Cadenas; Lynelle Cortellini; Alison Ayres; Kristin
Schwab; Karol Juchniewicz; Andrzej Urbanik; Natalia S. Rost; Anand Viswanathan; Thomas Seifert-Held;
Eva-Maria Stoegerer; Marta Tomas; Raquel Rabionet; Xavier Estivill; Devin L. Brown; Scott L. Silliman; Magdy
Selim; Bradford B. Worrall; James F. Meschia; Joan Montaner; Arne Lindgren; Jaume Roquer; Reinhold Schmidt;
Steven M. Greenberg; Agnieszka Slowik; Joseph P. Broderick; Daniel Woo; Jonathan Rosand; Int Stroke Genetics
Consortium. Variants at APOE Influence Risk of Deep and Lobar Intracerebral Hemorrhage. ANNALS OF
NEUROLOGY. 68 - 6, pp. 934 - 943. WILEY-LISS, 12/2010. ISSN 0364-5134

Tipo de produccidn: Articulo Tipo de soporte: Revista

Fuente de impacto: WOS (JCR)
indice de impacto: 10.746

Amy Strange; Francesca Capon; Chris C. A. Spencer; Jo Knight; Michael E. Weale; Michael H. Allen; Anne
Barton; Gavin Band; Celine Bellenguez; Judith G. M. Bergboer; Jenefer M. Blackwell; Elvira Bramon; Suzannah

J. Bumpstead; Juan P. Casas; Michael J. Cork; Aiden Corvin; Panos Deloukas; Alexander Dilthey; Audrey
Duncanson; Sarah Edkins; Xavier Estivill; Oliver Fitzgerald; Colin Freeman; Emiliano Giardina; Emma Gray;
Angelika Hofer; Ulrike Hueffmeier; Sarah E. Hunt; Alan D. Irvine; Janusz Jankowski; Brian Kirby; Cordelia
Langford; Jesus Lascorz; Joyce Leman; Stephen Leslie; Lotus Mallbris; Hugh S. Markus; Christopher G. Mathew;
W. H. Irwin McLean; Ross McManus; Rotraut Moessner; Loukas Moutsianas; Asa T. Naluai; Frank O. Nestle;
Giuseppe Novelli; Alexandros Onoufriadis; Colin N. A. Palmer; Carlo Perricone; Matti Pirinen; Robert Plomin;
Simon C. Potter; Ramon M. Pujol; Anna Rautanen; Eva Riveira-Munoz; Anthony W. Ryan; Wolfgang Salmhofer;
Lena Samuelsson; Stephen J. Sawcer; Joost Schalkwijk; Catherine H. Smith; Mona Stahle; Zhan Su; Rachid
Tazi-Ahnini; Heiko Traupe; Ananth C. Viswanathan; Richard B. Warren; Wolfgang Weger; Katarina Wolk; Nicholas
Wood; Jane Worthington; Helen S. Young; Patrick L. J. M. Zeeuwen; Adrian Hayday; A. David Burden; Christopher
E. M. Griffiths; Juha Kere; Andre Reis; Gilean McVean; David M. Evans; Matthew A. Brown; Jonathan N. Barker;
Leena Peltonen; Peter Donnelly; Richard C. Trembath; Genetic Anal Psoriasis Consortium; Wellcome Trust Case
Control. A genome-wide association study identifies new psoriasis susceptibility loci and an interaction between
HLA-C and ERAP1. NATURE GENETICS. 42 - 11, pp. 985 - U106. NATURE PUBLISHING GROUP, 11/2010.
ISSN 1061-4036
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indice de impacto: 36.377

Eulalia Marti; Lorena Pantano; Monica Banez-Coronel; Franc Llorens; Elena Minones-Moyano; Silvia Porta; Lauro
Sumoy; Isidre Ferrer; Xavier Estivill. A myriad of miRNA variants in control and Huntington's disease brain regions
detected by massively parallel sequencing. NUCLEIC ACIDS RESEARCH. 38 - 20, pp. 7219 - 7235. OXFORD
UNIV PRESS, 11/2010. ISSN 0305-1048
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Javier Labad; Jose Fernandez-Piqueras; Eva Real; Concepcion Vaquero; Mercedes Perez; Helen Dolengevich;
Juan R. Gonzalez; Monica Bayes; Rafael de Cid; Julio Vallejo; Xavier Estivill. Extensive genotyping of the
BDNF and NTRK2 genes define protective haplotypes against obsessive-compulsive disorder. BIOLOGICAL
PSYCHIATRY. 63 - 6, pp. 619 - 628. 03/2008. ISSN 0006-3223

Tipo de produccidn: Articulo Tipo de soporte: Revista
Fuente de impacto: WOS (JCR)
indice de impacto: 8.672

Ester Ballana; Nancy Govea; Rafael De Cid; Cecilia Garcia; Carles Arribas; Jordi Rosell; Xavier Estivill. Detection
of unrecognized low-level mtDNA heteroplasmy may explain the variable phenotypic expressivity of apparently
homoplasmic mtDNA mutations. HUMAN MUTATION. 29 - 2, pp. 248 - 257. 02/2008. ISSN 1059-7794

Tipo de produccién: Articulo Tipo de soporte: Revista

Fuente de impacto: WOS (JCR)
indice de impacto: 7.033

FUNDACION ESPANOLA
GOBIERNO MINISTERIO
DE ESPARA  DE ECONOMIA F E ' Y I YPAHA LA CIENCIA
Y COMPETITIVIDAD LA TECNOLOGIA

52



M C
A V| N cussiculum viraE NORWALZADO fc5881545c7c6cbe9750fala660aeb30

132

133

134

135

136
137

138

F &

Anna Brunet; Lluis Armengol; Trini Pelaez; Roser Guillamat; Vicenc Valles; Elisabeth Gabau; Xavier Estivill; Miriam
Guitart. Failure to detect the 22q11.2 duplication syndrome rearrangement among patients with schizophrenia.
BEHAVIORAL AND BRAIN FUNCTIONS. 4, 02/2008. ISSN 1744-9081

Tipo de produccidn: Articulo Tipo de soporte: Revista

Michel Guipponi; Min-Yen Toh; Justin Tan; Daeho Park; Kelly Hanson; Ester Ballana; David Kwong; Ping Z. F.
Cannon; Qingyu Wu; Alex Gout; Mauro Delorenzi; Terence P. Speed; Richard J. H. Smith; Henrik H. Dahl; Michael
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ISSN 0378-1119

Tipo de produccion: Articulo Tipo de soporte: Revista
Fuente de impacto: WOS (JCR)
indice de impacto: 2.258

C Pucharcos; JJ Fuentes; C Casas; S de la Luna; S Alcantara; ML Arbones; E Soriano; X Estivill; M Pritchard.
Alu-splice cloning of human Intersectin (ITSN), a putative multivalent binding protein expressed in proliferating and
differentiating neurons and overexpressed in Down syndrome. EUROPEAN JOURNAL OF HUMAN GENETICS. 7
- 6, pp. 704 - 712. STOCKTON PRESS, 09/1999. ISSN 1018-4813

Tipo de produccioén: Articulo Tipo de soporte: Revista
Fuente de impacto: WOS (JCR)
indice de impacto: 2.554

JM Aran; C Fillat; X Estivill. Genetic engineering approaches for organ transplantation. TRANSPLANTATION
PROCEEDINGS. 31 - 6, pp. 2228 - 2229. ELSEVIER SCIENCE INC, 09/1999. ISSN 0041-1345

Tipo de produccidn: Articulo Tipo de soporte: Revista

Fuente de impacto: WOS (JCR)
indice de impacto: 0.590

A Grifa; CA Wagner; L D'Ambrosio; S Melchionda; F Bernardi; N Lopez-Bigas; R Rabionet; M Arbones; M Della
Monica; X Estivill; L Zelante; F Lang; P Gasparini. Mutations in GJB6 cause nonsyndromic autosomal dominant
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Tipo de produccidn: Articulo Tipo de soporte: Revista
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J Guimera; C Casas; C Pucharcos; A Solans; A Domenech; AM Planas; J Ashley; M Lovett; X Estivill;, MA
Pritchard. A human homologue of Drosophila minibrain (MNB) is expressed in the neuronal regions affected
in Down syndrome and maps to the critical region. HUMAN MOLECULAR GENETICS. 5 - 9, pp. 1305 - 1310.
OXFORD UNIV PRESS UNITED KINGDOM, 09/1996. ISSN 0964-6906

Tipo de produccidn: Articulo Tipo de soporte: Revista
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LP Berg; JM Soria; CJ Formstone; M Morell; VV Kakkar; X Estivill; N Sala; DN Cooper. Aberrant RNA splicing of
the protein C and protein S genes in healthy individuals. BLOOD COAGULATION \& FIBRINOLYSIS. 7 - 6, pp.
625 - 631. RAPID SCIENCE PUBLISHERS, 09/1996. ISSN 0957-5235

Tipo de produccidn: Articulo Tipo de soporte: Revista

M Claustres; M Desgeorges; P Moine; N Morral; X Estivill. CFTR haplotypic variability for normal and mutant genes
in cystic fibrosis families from southern France. HUMAN GENETICS. 98 - 3, pp. 336 - 344. SPRINGER VERLAG,
09/1996. ISSN 0340-6717

Tipo de produccién: Articulo Tipo de soporte: Revista

MA Pujana; V Volpini; X Estivill. Cloning (CAG/GTC)n STSs by an Alu-(CAG/GTC)n PCR method: An approach to
human chromosome 12 and spinocerebellar ataxia 2 (SCA2). NUCLEIC ACIDS RESEARCH. 24 - 18, pp. 3651 -
3652. OXFORD UNIV PRESS UNITED KINGDOM, 09/1996. ISSN 0305-1048

Tipo de produccioén: Articulo Tipo de soporte: Revista

J Biarnes; M Miranda; J Corral; E Gabau; X MatiasGuiu; A Matilla; J Soler; X Estivill; V Volpini. The molecular
pathology of RET protooncogen in families with multiple endocrine neoplasm type 2A. MEDICINA CLINICA. 107 -
9, pp. 321 - 325. EDICIONES DOYMA S/A, 09/1996. ISSN 0025-7753

Tipo de produccion: Articulo Tipo de soporte: Revista

J Casademont; A Barrientos; JM Grau; E Pedrol; X Estivill; A UrbanoMarguez; V Nunes. The effect of zidovudine
on skeletal muscle mtDNA in HIV-1 infected patients with mild or no muscle dysfunction. BRAIN. 119 - Part 4, pp.
1357 - 1364. OXFORD UNIV PRESS UNITED KINGDOM, 08/1996. ISSN 0006-8950

Tipo de produccidn: Articulo Tipo de soporte: Revista

JM Soria; LP Berg; J Fontcuberta; VV Kakkar; X Estivill; DN Cooper; N Sala. Ectopic transcript analysis indicates
that allelic exclusion is an important cause of type | protein C deficiency in patients with nonsense and frameshift
mutations in the PROC gene. THROMBOSIS AND HAEMOSTASIS. 75 - 6, pp. 870 - 876. F K SCHATTAUER
VERLAG GMBH, 06/1996. ISSN 0340-6245

Tipo de produccién: Articulo Tipo de soporte: Revista

B Tummler; T Storrs; V Dziadek; T Dork; T Meitinger; A Golla; RM BerteleHarms; HK Harms; E Schroder; A
Claass; J Rutjes; R Schneppenheim; | Bauer; K Breuel; M Stuhrmann; J Schmidtke; M Lindner; A Eigel; J Horst; R
Kaiser; MJ Lentze; K Schmidt; H vonderHardt; X Estivill. Geographic distribution and origin of CFTR mutations in
Germany. HUMAN GENETICS. 97 - 6, pp. 727 - 731. SPRINGER VERLAG, 06/1996. ISSN 0340-6717

Tipo de produccidn: Articulo Tipo de soporte: Revista

A Barrientos; J Casademont; A Saiz; F Cardellach; V Volpini; A Solans; E Tolosa; A UrbanoMarquez; X Estivill;
V Nunes. Autosomal recessive Wolfram syndrome associated with an 8.5-kb mtDNA single deletion. AMERICAN
JOURNAL OF HUMAN GENETICS. 58 - 5, pp. 963 - 970. UNIV CHICAGO PRESS, 05/1996. ISSN 0002-9297

Tipo de produccioén: Articulo Tipo de soporte: Revista

A Bosch; J Guimera; S Graw; K Gardiner; | Chumakov; D Patterson; X Estivill. Integration of 30 CA-repeat markers
into the cytogenetic, genetic and YAC maps of human chromosome 21. EUROPEAN JOURNAL OF HUMAN
GENETICS. 4 - 3, pp. 135 - 142. KARGER, 05/1996. ISSN 1018-4813

Tipo de produccion: Articulo Tipo de soporte: Revista

R Torra; L Alos; J Ramos; X Estivill. Renal-hepatic-pancreatic dysplasia: An autosomal recessive malformation.
JOURNAL OF MEDICAL GENETICS. 33 - 5, pp. 409 - 412. BRITISH MED JOURNAL PUBL GROUP, 05/1996.
ISSN 0022-2593

Tipo de produccidn: Articulo Tipo de soporte: Revista
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A Barrientos; V Volpini; J Casademont; D Genis; JM Manzanares; | Ferrer; J Corral; F Cardellach; A
UrbanoMarquez; X Estivill; V Nunes. A nuclear defect in the 4p16 region predisposes to multiple mitochondrial
DNA deletions in families with Wolfram syndrome. JOURNAL OF CLINICAL INVESTIGATION. 97 - 7, pp. 1570 -
1576. ROCKEFELLER UNIV PRESS, 04/1996. ISSN 0021-9738

Tipo de produccidn: Articulo Tipo de soporte: Revista

M Mila; S CastellviBel; A Sanchez; C Lazaro; M Villa; X Estivill. Mosaicism for the fragile X syndrome full mutation
and deletions within the CGG repeat of the FMR1 gene. JOURNAL OF MEDICAL GENETICS. 33 - 4, pp. 338 -
340. BRITISH MED JOURNAL PUBL GROUP, 04/1996. ISSN 0022-2593

Tipo de produccién: Articulo Tipo de soporte: Revista

T Casals; J Gimenez; MD Ramos; V Nunes; X Estivill. Prenatal diagnosis of cystic fibrosis in a highly
heterogeneous population. PRENATAL DIAGNOSIS. 16 - 3, pp. 215 - 222. JOHN WILEY \& SONS LTD, 03/1996.
ISSN 0197-3851

Tipo de produccioén: Articulo Tipo de soporte: Revista

JM Soria; M Morell; I Nicolau; X Estivill; N Sala. Homozygosity for R87H missense mutation and for a rare intron
7 DNA variant (7054G->A) in the PROC genes of three siblings initially classified as heterozygotes for protein

C deficiency. BLOOD COAGULATION \& FIBRINOLYSIS. 7 - 1, pp. 15 - 23. RAPID SCIENCE PUBLISHERS,
01/1996. ISSN 0957-5235

Tipo de produccion: Articulo Tipo de soporte: Revista

N Morral; T Dork; R Llevadot; V Dziadek; B Mercier; C Ferec; B Costes; E Girodon; J Zielenski; LC Tsui; B
Tummler; X Estivill. Haplotype analysis of 94 cystic fibrosis mutations with seven polymorphic CFTR DNA markers.
HUMAN MUTATION. 8 - 2, pp. 149 - 159. WILEY-LISS, 1996. ISSN 1059-7794

Tipo de produccidn: Articulo Tipo de soporte: Revista

A Barcelo; M Giros; VJ Albiach; J Vaquerizo; T Pampols; X Estivill. Identification of two new nonsense mutations
(Q311X and W326X) in exon 2 of the adrenoleukodystrophy (ALD) gene. HUMAN MUTATION. 8 - 3, pp. 286 -
287. WILEY-LISS, 1996. ISSN 1059-7794

Tipo de produccién: Articulo Tipo de soporte: Revista

JM Soria; M Morell; X Estivill; N Sala. Recurrence of the PROC gene mutation R178Q: Independent origins
in Spanish protein C deficiency patients. HUMAN MUTATION. 8 - 1, pp. 71 - 73. WILEY-LISS, 1996. ISSN
1059-7794

Tipo de produccidn: Articulo Tipo de soporte: Revista

M Palacin; C Mora; J Chillaron; MJ Calonge; R Estevez; D Torrents; X Testar; A Zorzano; V Nunes; J Purroy; X
Estivill; P Gasparini; L Bisceglia; L Zelante. The molecular basis of cystinuria: The role of the rBAT gene. AMINO
ACIDS. 11 - 2, pp. 225 - 246. SPRINGER VERLAG, 1996. ISSN 0939-4451

Tipo de produccioén: Articulo Tipo de soporte: Revista

C LAZARO; A GAONA; M LYNCH; H KRUYER; A RAVELLA; X ESTIVILL. MOLECULAR CHARACTERIZATION
OF THE BREAKPOINTS OF A 12-KB DELETION IN THE NF1 GENE IN A FAMILY SHOWING GERM-LINE
MOSAICISM. AMERICAN JOURNAL OF HUMAN GENETICS. 57 - 5, pp. 1044 - 1049. UNIV CHICAGO PRESS,
11/1995. ISSN 0002-9297

Tipo de produccion: Articulo Tipo de soporte: Revista

JM SORIA; M MORELL; C JIMENEZASTORGA,; X ESTIVILL; N SALA. SEVERE TYPE-I PROTEIN-C
DEFICIENCY IN A COMPOUND HETEROZYGOTE FOR Y124C AND Q132X MUTATIONS IN EXON-6 OF
THE PROC GENE. THROMBOSIS AND HAEMOSTASIS. 74 - 5, pp. 1215 - 1220. F K SCHATTAUER VERLAG
GMBH, 11/1995. ISSN 0340-6245

Tipo de produccidn: Articulo Tipo de soporte: Revista
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JJ FUENTES; MA PRITCHARD; AM PLANAS; A BOSCH; | FERRER; X ESTIVILL. A NEW HUMAN GENE FROM
THE DOWN-SYNDROME CRITICAL REGION ENCODES A PROLINE-RICH PROTEIN HIGHLY EXPRESSED IN
FETAL BRAIN AND HEART. HUMAN MOLECULAR GENETICS. 4 - 10, pp. 1935 - 1944. OXFORD UNIV PRESS
UNITED KINGDOM, 10/1995. ISSN 0964-6906

Tipo de produccién: Articulo Tipo de soporte: Revista

MJ CALONGE; V VOLPINI; L BISCEGLIA; F ROUSAUD; L DESANCTIS; E BECCIA; L ZELANTE; X TESTAR; A
ZORZANO; X ESTIVILL; P GASPARINI; V NUNES; M PALACIN. GENETIC-HETEROGENEITY IN CYSTINURIA
- THE SLC3A1 GENE IS LINKED TO TYPE-I BUT NOT TO TYPE-IIl CYSTINURIA. PROCEEDINGS OF THE
NATIONAL ACADEMY OF SCIENCES OF THE UNITED STATES OF AMERICA. 92 - 21, pp. 9667 - 9671. NATL
ACAD SCIENCES, 10/1995. ISSN 0027-8424

Tipo de produccidn: Articulo Tipo de soporte: Revista

P GASPARINI; MJ CALONGE; L BISCEGLIA; J PURROY; | DIANZANI; A NOTARANGELO; F ROUSAUD;

M GALLUCCI; X TESTAR; A PONZONE; X ESTIVILL; A ZORZANO; M PALACIN; V NUNES; L ZELANTE.
MOLECULAR-GENETICS OF CYSTINURIA - IDENTIFICATION OF 4 NEW MUTATIONS AND 7
POLYMORPHISMS, AND EVIDENCE FOR GENETIC-HETEROGENEITY. AMERICAN JOURNAL OF HUMAN
GENETICS. 57 - 4, pp. 781 - 788. UNIV CHICAGO PRESS, 10/1995. ISSN 0002-9297

Tipo de produccion: Articulo Tipo de soporte: Revista

M DEVOTO; G ROMEO; LP TENKATE; F CHEVALIER; D BOZON; X ESTIVILL; T CASALS; D ABELIOVICH,;

| LERER; R PADOAN; M SEIA; A HILL; S LIECHTIGALLATI; R KRAMER; F BEARDS; S DEAR; B
DALLAPICCOLA; F SANGIUOLO; M MACEK; M MACEK; R MCMAHON; M CONNARTY; JF HARVEY; M
CLAUSTRES; M DESGEORGES; R DEVRIES; H SCHEFFER; N CANKIKLAIN; MP AUDREZET; T BIENVENU,
JC CHOMEL; V DZIADEK; B TUMMLER; M SCHWARZ; A HAWORTH; J BENITEZ; E FERNANDEZ; T
MAZURCZAK; J BAL; L CREMONESI; P RONCHETTO; SM CASHMAN; C FEREC; H CUPPENS; | BAUER; D
ANGELICHEVA; K WAGNER; P PACHECO; A BONIZZATO; M WITT; CJ MCMAHON; M RAVNIKGLAVAC; A
REIS; M STUHRMANN; S GARNERONE; A CURTIS; G GRUNING; E KANAVAKIS; T KLAASSEN; T GRADE.
NO EVIDENCE FOR SEGREGATION DISTORTION OF CYSTIC-FIBROSIS ALLELES AMONG SIBS OF
CYSTIC-FIBROSIS PATIENTS. EUROPEAN JOURNAL OF HUMAN GENETICS. 3 - 5, pp. 324 - 325. KARGER,
09/1995. ISSN 1018-4813

Tipo de produccion: Articulo Tipo de soporte: Revista

S CASTELLVIBEL; M MILA; A SOLER; A CARRIO; A SANCHEZ; M VILLA; MD JIMENEZ; X ESTIVILL.
PRENATAL-DIAGNOSIS OF FRAGILE-X SYNDROME - (CGG)(N) EXPANSION AND METHYLATION OF
CHORIONIC VILLUS SAMPLES. PRENATAL DIAGNOSIS. 15 - 9, pp. 801 - 807. JOHN WILEY \& SONS LTD,
09/1995. ISSN 0197-3851

Tipo de produccidn: Articulo Tipo de soporte: Revista

MD RAMOS; C LALUEZA; E GIRBAU; A PEREZPEREZ; S QUEVEDO; D TURBON; X ESTIVILL. AMPLIFYING
DINUCLEOTIDE MICROSATELLITE LOCI FROM BONE AND TOOTH SAMPLES OF UP TO 5000 YEARS OF
AGE - MORE INCONSISTENCY THAN USEFULNESS. HUMAN GENETICS. 96 - 2, pp. 205 - 212. SPRINGER
VERLAG, 08/1995. ISSN 0340-6717

Tipo de produccién: Articulo Tipo de soporte: Revista

S PUIG; A RUIZ; C LAZARO; T CASTEL; M LYNCH; J PALOU; A VILALTA; J WEISSENBACH; JM MASCARO;
X ESTIVILL. CHROMOSOME 9P DELETIONS IN CUTANEOUS MALIGNANT-MELANOMA TUMORS - THE
MINIMAL DELETED REGION INVOLVES MARKERS OUTSIDE THE P16 (CDKN2) GENE. AMERICAN
JOURNAL OF HUMAN GENETICS. 57 - 2, pp. 395 - 402. UNIV CHICAGO PRESS, 08/1995. ISSN 0002-9297

Tipo de produccidn: Articulo Tipo de soporte: Revista
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A LAFUENTE; R MOLINA; J PALOU; T CASTEL; A MORAL; M TRIAS; JM MASCARO; A VILALTA; M TRIAS; J
PIULACHS; A BALLESTA; X ESTIVILL; J ESTAPE. PHENOTYPE OF GLUTATHIONE-S-TRANSFERASE MU
(GSTM1) AND SUSCEPTIBILITY TO MALIGNANT-MELANOMA. BRITISH JOURNAL OF CANCER. 72 - 2, pp.
324 - 326. STOCKTON PRESS, 08/1995. ISSN 0007-0920

Tipo de produccidn: Articulo Tipo de soporte: Revista

JMJ DERRY; JA KERNS; KI WEINBERG; HD OCHS; V VOLPINI; X ESTIVILL; AP WALKER; U FRANCKE.
WASP GENE-MUTATIONS IN WISKOTT-ALDRICH SYNDROME AND X-LINKED THROMBOCYTOPENIA.
HUMAN MOLECULAR GENETICS. 4 - 7, pp. 1127 - 1135. OXFORD UNIV PRESS UNITED KINGDOM, 07/1995.
ISSN 0964-6906

Tipo de produccién: Articulo Tipo de soporte: Revista

MJ CALONGE; M NADAL; S CALVANO; X TESTAR; L ZELANTE; A ZORZANO; X ESTIVILL; P GASPARINI,
M PALACIN; V NUNES. ASSIGNMENT OF THE GENE RESPONSIBLE FOR CYSTINURIA (RBAT) AND

OF MARKERS D2S119 AND D2S177 TO 2P16 BY FLUORESCENCE IN-SITU HYBRIDIZATION. HUMAN
GENETICS. 95 - 6, pp. 633 - 636. SPRINGER VERLAG, 06/1995. ISSN 0340-6717

Tipo de produccioén: Articulo Tipo de soporte: Revista

M CHILLON; T CASALS; B MERCIER; L BASSAS; W LISSENS; S SILBER; MC ROMEY; J RUIZROMERO; C
VERLINGUE; M CLAUSTRES; V NUNES; C FEREC; X ESTIVILL. MUTATIONS IN THE CYSTIC-FIBROSIS
GENE IN PATIENTS WITH CONGENITAL ABSENCE OF THE VAS-DEFERENS. NEW ENGLAND JOURNAL OF
MEDICINE. 332 - 22, pp. 1475 - 1480. MASS MEDICAL SOC, 06/1995. ISSN 0028-4793

Tipo de produccion: Articulo Tipo de soporte: Revista

M CHILLON; T DORK; T CASALS; J GIMENEZ; N FONKNECHTEN; K WILL; D RAMOS; V NUNES; X
ESTIVILL. A NOVEL DONOR SPLICE-SITE IN INTRON-11 OF THE CFTR GENE, CREATED BY MUTATION
1811+1.6KBA-]G, PRODUCES A NEW EXON - HIGH-FREQUENCY IN SPANISH CYSTIC-FIBROSIS
CHROMOSOMES AND ASSOCIATION WITH SEVERE PHENOTYPE. AMERICAN JOURNAL OF HUMAN
GENETICS. 56 - 3, pp. 623 - 629. UNIV CHICAGO PRESS, 03/1995. ISSN 0002-9297

Tipo de produccidn: Articulo Tipo de soporte: Revista

X ESTIVILL; L ORTIGOSA; J PEREZFRIAS; J DAPENA; J FERRER; J PENA; L PENA; R LLEVADOT;

J GIMENEZ; V NUNES; N COBOS; C VAZQUEZ; T CASALS. CLINICAL CHARACTERISTICS OF 16
CYSTIC-FIBROSIS PATIENTS WITH THE MISSENSE MUTATION R334W, A PANCREATIC INSUFFICIENCY
MUTATION WITH VARIABLE AGE-OF-ONSET AND INTERFAMILIAL CLINICAL DIFFERENCES. HUMAN
GENETICS. 95 - 3, pp. 331 - 336. SPRINGER VERLAG, 03/1995. ISSN 0340-6717

Tipo de produccién: Articulo Tipo de soporte: Revista

T CASALS; L BASSAS; J RUIZROMERO; M CHILLON; J GIMENEZ; MD RAMOS; G TAPIA; H NARVAEZ; V
NUNES; X ESTIVILL. EXTENSIVE ANALYSIS OF 40 INFERTILE PATIENTS WITH CONGENITAL ABSENCE
OF THE VAS-DEFERENS - IN 50-PERCENT OF CASES ONLY ONE CFTR ALLELE COULD BE DETECTED.
HUMAN GENETICS. 95 - 2, pp. 205 - 211. SPRINGER VERLAG, 02/1995. ISSN 0340-6717

Tipo de produccidn: Articulo Tipo de soporte: Revista

C LAZARO; A GAONA; A RAVELLA,; V VOLPINI; X ESTIVILL. PRENATAL-DIAGNOSIS OF
NEUROFIBROMATOSIS TYPE-1 - FROM FLANKING RFLPS TO INTRAGENIC MICROSATELLITE MARKERS.
PRENATAL DIAGNOSIS. 15 - 2, pp. 129 - 134. JOHN WILEY \& SONS LTD, 02/1995. ISSN 0197-3851

Tipo de produccioén: Articulo Tipo de soporte: Revista

D COSTA; A BORRELL; E MARGARIT; A CARRIO; A SOLER; | BALMES; X ESTIVILL; A FORTUNY. RAPID
FETAL KARYOTYPE FROM CYSTIC HYGROMA AND PLEURAL EFFUSIONS. PRENATAL DIAGNOSIS. 15 - 2,
pp. 141 - 148. JOHN WILEY \& SONS LTD, 02/1995. ISSN 0197-3851

Tipo de produccion: Articulo Tipo de soporte: Revista
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D GENIS; T MATILLA; V VOLPINI; J ROSELL; A DAVALOS; | FERRER; A MOLINS; X ESTIVILL. CLINICAL,
NEUROPATHOLOGIC, AND GENETIC-STUDIES OF A LARGE SPINOCEREBELLAR ATAXIA TYPE-1 (SCA1)
KINDRED - (CAG)(N) EXPANSION AND EARLY PREMONITORY SIGNS AND SYMPTOMS. NEUROLOGY. 45 -
1, pp. 24 - 30. LITTLE BROWN CO, 01/1995. ISSN 0028-3878

Tipo de produccidn: Articulo Tipo de soporte: Revista

S WIEMANN; J STEGEMANN; D GROTHUES; A BOSCH; X ESTIVILL; C SCHWAGER; J ZIMMERMANN;
H VOSS; W ANSORGE. SIMULTANEOUS ONLINE DNA-SEQUENCING ON BOTH STRANDS WITH 2
FLUORESCENT DYES. ANALYTICAL BIOCHEMISTRY. 224 - 1, pp. 117 - 121. ACADEMIC PRESS INC
JNL-COMP SUBSCRIPTIONS, 01/1995. ISSN 0003-2697

Tipo de produccién: Articulo Tipo de soporte: Revista

B MERCIER; O RAGUENES; X ESTIVILL; N MORRAL; GC KAPLAN; M MCCLURE; TA GREBE; D KESSLER,;
PF PIGNATTI; C MARIGO; C BOMBIERI; MP AUDREZET; C VERLINGUE; C FEREC. COMPLETE DETECTION
OF MUTATIONS IN CYSTIC-FIBROSIS PATIENTS OF NATIVE-AMERICAN ORIGIN. HUMAN GENETICS. 94 -
6, pp. 629 - 632. SPRINGER VERLAG, 12/1994. ISSN 0340-6717

Tipo de produccioén: Articulo Tipo de soporte: Revista

X ESTIVILL; N MORRAL; J BERTRANPETIT. AGE OF THE DELTA-F508 CYSTIC-FIBROSIS MUTATION -
REPLY. NATURE GENETICS. 8 - 3, pp. 216 - 218. NATURE PUBLISHING CO, 11/1994. ISSN 1061-4036

Tipo de produccion: Articulo Tipo de soporte: Revista

N MORRAL; R LLEVADOT,; T CASALS; P GASPARINI; M MACEK; T DORK; X ESTIVILL. INDEPENDENT
ORIGINS OF CYSTIC-FIBROSIS MUTATIONS R334W, R347P, R1162X, AND 3849+10KBC-]T PROVIDE
EVIDENCE OF MUTATION RECURRENCE IN THE CFTR GENE. AMERICAN JOURNAL OF HUMAN
GENETICS. 55 - 5, pp. 890 - 898. UNIV CHICAGO PRESS, 11/1994. ISSN 0002-9297

Tipo de produccidn: Articulo Tipo de soporte: Revista

J CASADEMONT; A BARRIENTOS; F CARDELLACH; A ROTIG; JM GRAU; J MONTOYA,; B BELTRAN; F
CERVANTES; C ROZMAN; X ESTIVILL; A URBANOMARQUEZ; V NUNES. MULTIPLE DELETIONS OF MTDNA
IN 2 BROTHERS WITH SIDEROBLASTIC ANEMIA AND MITOCHONDRIAL MYOPATHY AND IN THEIR
ASYMPTOMATIC MOTHER. HUMAN MOLECULAR GENETICS. 3 - 11, pp. 1945 - 1949. OXFORD UNIV PRESS
UNITED KINGDOM, 11/1994. ISSN 0964-6906

Tipo de produccién: Articulo Tipo de soporte: Revista

C LAZARO; A RAVELLA; A GAONA; V VOLPINI; X ESTIVILL. NEUROFIBROMATOSIS TYPE-1 DUE TO
GERM-LINE MOSAICISM IN A CLINICALLY NORMAL FATHER. NEW ENGLAND JOURNAL OF MEDICINE. 331
- 21, pp. 1403 - 1407. MASS MEDICAL SOC, 11/1994. ISSN 0028-4793

Tipo de produccidn: Articulo Tipo de soporte: Revista

A BARCELO; M GIROS; CO SARDE; A MARTINEZBERMEJO; JL MANDEL; T PAMPOLS; X ESTIVILL.
IDENTIFICATION OF A NEW FRAMESHIFT MUTATION (1801DELAG) IN THE ALD GENE. HUMAN
MOLECULAR GENETICS. 3 - 10, pp. 1889 - 1890. OXFORD UNIV PRESS UNITED KINGDOM, 10/1994. ISSN
0964-6906

Tipo de produccioén: Articulo Tipo de soporte: Revista

M MILA; H KRUYER; G GLOVER; A SANCHEZ; P CARBONELL; S CASTELLVIBEL; V VOLPINI; J ROSELL;

J GABARRON; | LOPEZ; M VILLA; F BALLESTA; X ESTIVILL. MOLECULAR ANALYSIS OF THE (CGG)(N)
EXPANSION IN THE FMR-1 GENE IN 59 SPANISH FRAGILE-X SYNDROME FAMILIES. HUMAN GENETICS.
94 - 4, pp. 395 - 400. SPRINGER VERLAG, 10/1994. ISSN 0340-6717

Tipo de produccion: Articulo Tipo de soporte: Revista
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JM SORIA; D BRITO; J BARCELO; J FONTCUBERTA; L BOTERO; J MALDONADO; X ESTIVILL; N SALA.
SEVERE HOMOZYGOUS PROTEIN-C DEFICIENCY - IDENTIFICATION OF A SPLICE-SITE MISSENSE
MUTATION-(184,Q-]H) IN EXON-7 OF THE PROTEIN-C GENE. THROMBOSIS AND HAEMOSTASIS. 72 - 1, pp.
65 - 69. F K SCHATTAUER VERLAG GMBH, 07/1994. ISSN 0340-6245

Tipo de produccidn: Articulo Tipo de soporte: Revista

N MORRAL; J BERTRANPETIT; X ESTIVILL; V NUNES; T CASALS; J GIMENEZ; A REIS; R VARONMATEEVA,
M MACEK; L KALAYDJIEVA; D ANGELICHEVA; R DANCHEVA; G ROMEO; MP RUSSO; S GARNERONE; G
RESTAGNO; M FERRARI; C MAGNANI; M CLAUSTRES; M DESGEORGES; M SCHWARTZ; M SCHWARZ; B
DALLAPICCOLA; G NOVELLI; C FEREC; M DEARCE; M NEMETI; T KERE; M ANVRET; N DAHL; L KADASI.
THE ORIGIN OF THE MAJOR CYSTIC-FIBROSIS MUTATION (DELTA-F508) IN EUROPEAN POPULATIONS.
NATURE GENETICS. 7 - 2, pp. 169 - 175. NATURE PUBLISHING CO, 06/1994. ISSN 1061-4036

Tipo de produccién: Articulo Tipo de soporte: Revista

M CHILLON; T CASALS; J GIMENEZ; V NUNES; X ESTIVILL. A CYSTIC-FIBROSIS PATIENT HOMOZYGOUS
FOR THE NEW FRAMESHIFT MUTATION 936DELTA - DESCRIPTION AND CLINICAL-DATA. JOURNAL OF
MEDICAL GENETICS. 31 - 5, pp. 369 - 370. BRITISH MED JOURNAL PUBL GROUP, 05/1994. ISSN 0022-2593

Tipo de produccioén: Articulo Tipo de soporte: Revista

M CHILLON; T CASALS; J GIMENEZ; MD RAMOS; A PALACIO; N MORRAL; X ESTIVILL; V NUNES. ANALYSIS
OF THE CFTR GENE CONFIRMS THE HIGH HETEROGENEITY OF THE SPANISH POPULATION - 43
MUTATIONS ACCOUNT FOR ONLY 78-PERCENT OF CF CHROMOSOMES. HUMAN GENETICS. 93 - 4, pp.
447 - 451. SPRINGER VERLAG, 04/1994. ISSN 0340-6717

Tipo de produccion: Articulo Tipo de soporte: Revista

MT CALONGE; P GASPARINI; J CHILLARON; M CHILLON; M GALLUCCI; F ROUSAUD; L ZELANTE; X
TESTAR; B DALLAPICCOLA; F DISILVERIO; P BARCELO; X ESTIVILL; A ZORZANO; V NUNES; M PALACIN.
CYSTINURIA CAUSED BY MUTATIONS IN RBAT, A GENE INVOLVED IN THE TRANSPORT OF CYSTINE.
NATURE GENETICS. 6 - 4, pp. 420 - 425. NATURE PUBLISHING CO, 04/1994. ISSN 1061-4036

Tipo de produccidn: Articulo Tipo de soporte: Revista

H KRUYER; M MILA; G GLOVER; P CARBONELL; F BALLESTA; X ESTIVILL. FRAGILE X SYNDROME AND
THE (CGG)(N) MUTATION - 2 FAMILIES WITH DISCORDANT MZ TWINS. AMERICAN JOURNAL OF HUMAN
GENETICS. 54 - 3, pp. 437 - 442. UNIV CHICAGO PRESS, 03/1994. ISSN 0002-9297

Tipo de produccién: Articulo Tipo de soporte: Revista

H KRUYER; M MIRANDA; V VOLPINI; X ESTIVILL. CARRIER DETECTION AND MICROSATELLITE ANALYSIS
OF DUCHENNE AND BECKER MUSCULAR-DYSTROPHY IN SPANISH FAMILIES. PRENATAL DIAGNOSIS. 14
- 2, pp. 123 - 130. JOHN WILEY \& SONS LTD, 02/1994. ISSN 0197-3851

Tipo de produccidn: Articulo Tipo de soporte: Revista

J KERE; X ESTIVILL; M CHILLON; N MORRAL; V NUNES; R NORIO; E SAVILAHTI; A DELACHAPELLE.
CYSTIC-FIBROSIS IN A LOW-INCIDENCE POPULATION - 2 MAJOR MUTATIONS IN FINLAND. HUMAN
GENETICS. 93 - 2, pp. 162 - 166. SPRINGER VERLAG, 02/1994. ISSN 0340-6717

Tipo de produccioén: Articulo Tipo de soporte: Revista

M CHILLON; T CASALS; J GIMENEZ; V NUNES; X ESTIVILL. ANALYSIS OF THE CFTR GENE IN THE
SPANISH POPULATION - SSCP-SCREENING FOR 60 KNOWN MUTATIONS AND IDENTIFICATION OF 4
NEW MUTATIONS (Q30X, A120T, 1812-1 G-]A, AND 3667DEL4). HUMAN MUTATION. 3 - 3, pp. 223 - 230.
WILEY-LISS, 1994. ISSN 1059-7794

Tipo de produccion: Articulo Tipo de soporte: Revista
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AM PENDAS; T MATILLA; JA URIA; JP FREIJE; A FUEYO; X ESTIVILL; C LOPEZOTIN. MAPPING OF
THE HUMAN ZN-ALPHA(2)-GLYCOPROTEIN GENE (AZGP1) TO CHROMOSOME 7Q22 BY IN-SITU
HYBRIDIZATION. CYTOGENETICS AND CELL GENETICS. 66 - 4, pp. 263 - 266. KARGER, 1994. ISSN
0301-0171

Tipo de produccidn: Articulo Tipo de soporte: Revista

| BANCHS; A BOSCH; J GUIMERA, C LAZARO; A PUIG; X ESTIVILL. NEW ALLELES AT MICROSATELLITE
LOCI IN CEPH FAMILIES MAINLY ARISE FROM SOMATIC MUTATIONS IN THE LYMPHOBLASTOID
CELL-LINES. HUMAN MUTATION. 3 - 4, pp. 365 - 372. WILEY-LISS, 1994. ISSN 1059-7794

Tipo de produccién: Articulo Tipo de soporte: Revista

T MATILLA; V VOLPINI; D GENIS; J ROSELL; J CORRAL; A DAVALOS; A MOLINS; X ESTIVILL.
PRESYMPTOMATIC ANALYSIS OF SPINOCEREBELLAR ATAXIA TYPE-1 (SCA1) VIA THE EXPANSION

OF THE SCA1 CAG-REPEAT IN A LARGE PEDIGREE DISPLAYING ANTICIPATION AND PARENTAL MALE
BIAS. HUMAN MOLECULAR GENETICS. 2 - 12, pp. 2123 - 2128. OXFORD UNIV PRESS UNITED KINGDOM,
12/1993. ISSN 0964-6906

Tipo de produccioén: Articulo Tipo de soporte: Revista

A BOSCH; S WIEMANN; J GUIMERA; W ANSORGE; D PATTERSON; X ESTIVILL. 2 DINUCLEOTIDE REPEAT
POLYMORPHISMS AT 21Q22.3 (D21S416 AND D21S1235). HUMAN MOLECULAR GENETICS. 2 - 10, pp. 1744
- 1744. OXFORD UNIV PRESS UNITED KINGDOM, 10/1993. ISSN 0964-6906

Tipo de produccion: Articulo Tipo de soporte: Revista

M CHILLON; T CASALS; V NUNES; J GIMENEZ; EP RUIZ; X ESTIVILL. IDENTIFICATION OF A NEW
MISSENSE MUTATION (P205S) IN THE 1ST TRANSMEMBRANE DOMAIN OF THE CFTR GENE ASSOCIATED
WITH A MILD CYSTIC-FIBROSIS PHENOTYPE. HUMAN MOLECULAR GENETICS. 2 - 10, pp. 1741 - 1742,
OXFORD UNIV PRESS UNITED KINGDOM, 10/1993. ISSN 0964-6906

Tipo de produccidn: Articulo Tipo de soporte: Revista

J BERTRAN; A WERNER; J CHILLARON; V NUNES; J BIBER; X TESTAR; A ZORZANO; X ESTIVILL; H
MURER; M PALACIN. EXPRESSION CLONING OF A HUMAN RENAL CDNA THAT INDUCES HIGH-AFFINITY
TRANSPORT OF L-CYSTINE SHARED WITH DIBASIC AMINO-ACIDS IN XENOPUS-OOCYTES. JOURNAL OF
BIOLOGICAL CHEMISTRY. 268 - 20, pp. 14842 - 14849. AMER SOC BIOCHEMISTRY MOLECULAR BIOLOGY
INC, 07/1993. ISSN 0021-9258

Tipo de produccién: Articulo Tipo de soporte: Revista

M RAMSAY; R WILLIAMSON; X ESTIVILL; BJ WAINWRIGHT; MF HO; S HALFORD; J KERE; E SAVILAHTI,
A DELACHAPELLE; M SCHWARTZ; M SCHWARTZ; M SUPER; P FARNDON; C HARDING; L MEREDITH,;

L ALJADER; C FEREC; M CLAUSTRES; T CASALS; V NUNES; P GASPARINI; A SAVOIA; PF PIGNATTI; G
NOVELLI; M BENNARELLI; B DALLAPICCOLA, L KALAYDJIEVA; PJ SCAMBLER. HAPLOTYPE ANALYSIS
TO DETERMINE THE POSITION OF A MUTATION AMONG CLOSELY LINKED DNA MARKERS. HUMAN
MOLECULAR GENETICS. 2 - 7, pp. 1007 - 1014. OXFORD UNIV PRESS UNITED KINGDOM, 07/1993. ISSN
0964-6906

Tipo de produccidn: Articulo Tipo de soporte: Revista

N MORRAL; V NUNES; T CASALS; M CHILLON; J GIMENEZ; J BERTRANPETIT; X ESTIVILL.
MICROSATELLITE HAPLOTYPES FOR CYSTIC-FIBROSIS - MUTATION FRAMEWORKS AND
EVOLUTIONARY TRACERS. HUMAN MOLECULAR GENETICS. 2 - 7, pp. 1015 - 1022. OXFORD UNIV PRESS
UNITED KINGDOM, 07/1993. ISSN 0964-6906

Tipo de produccioén: Articulo Tipo de soporte: Revista
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C LAZARO; A GAONA; A RAVELLA; V VOLPINI; T CASALS; JJ FUENTES; X ESTIVILL. NOVEL ALLELES,
HEMIZYGOSITY AND DELETIONS AT AN ALU-REPEAT WITHIN THE NEUROFIBROMATOSIS TYPE-1 (NF1)
GENE. HUMAN MOLECULAR GENETICS. 2 - 6, pp. 725 - 730. OXFORD UNIV PRESS UNITED KINGDOM,
06/1993. ISSN 0964-6906

Tipo de produccidn: Articulo Tipo de soporte: Revista

N MORRAL; V NUNES; T CASALS; N COBOS; O ASENSIO; J DAPENA; X ESTIVILL. UNIPARENTAL
INHERITANCE OF MICROSATELLITE ALLELES OF THE CYSTIC-FIBROSIS GENE (CFTR) - IDENTIFICATION
OF A 50-KILOBASE DELETION. HUMAN MOLECULAR GENETICS. 2 - 6, pp. 677 - 681. OXFORD UNIV PRESS
UNITED KINGDOM, 06/1993. ISSN 0964-6906

Tipo de produccién: Articulo Tipo de soporte: Revista

T CASALS; V NUNES; A PALACIO; J GIMENEZ; A GAONA; N IBANEZ; N MORRAL; X ESTIVILL.
CYSTIC-FIBROSIS IN SPAIN - HIGH-FREQUENCY OF MUTATION G542X IN THE MEDITERRANEAN
COASTAL AREA. HUMAN GENETICS. 91 - 1, pp. 66 - 70. SPRINGER VERLAG, 03/1993. ISSN 0340-6717

Tipo de produccioén: Articulo Tipo de soporte: Revista

JJ FUENTES; | BANCHS; V VOLPINI; X ESTIVILL. GENETIC-VARIATION OF MICROSATELLITE MARKERS
D1S117, D6S89, D11S35, APOC2, AND D21S168 IN THE SPANISH POPULATION. INTERNATIONAL
JOURNAL OF LEGAL MEDICINE. 105 - 5, pp. 271 - 277. SPRINGER VERLAG, 03/1993. ISSN 0937-9827

Tipo de produccion: Articulo Tipo de soporte: Revista

V NUNES; M CHILLON; T DORK; B TUMMLER; T CASALS; X ESTIVILL. A NEW MISSENSE MUTATION (E92K)
IN THE 1ST TRANSMEMBRANE DOMAIN OF THE CFTR GENE CAUSES A BENIGN CYSTIC-FIBROSIS
PHENOTYPE. HUMAN MOLECULAR GENETICS. 2 - 1, pp. 79 - 80. OXFORD UNIV PRESS UNITED KINGDOM,
01/1993. ISSN 0964-6906

Tipo de produccidn: Articulo Tipo de soporte: Revista

M CHILLON; A PALACIO; V NUNES; X ESTIVILL. A RARE DNA VARIANT IN EXON-15 OF THE
CYSTIC-FIBROSIS TRANSMEMBRANE CONDUCTANCE REGULATOR (CFTR) GENE. HUMAN GENETICS. 90
-4, pp. 474 - 474. SPRINGER VERLAG, 12/1992. ISSN 0340-6717

Tipo de produccién: Articulo Tipo de soporte: Revista

JM SORIA; I IBANEZ; J FONTCUBERTA; M BORRELL; X ESTIVILL; N SALA. POLYMORPHISM MI DETECTED
WITH THE ENZYME MSPL IN THE STUDY OF CONGENITAL PROTEIN-C DEFICIENCY. MEDICINA CLINICA.
99 - 17, pp. 649 - 652. EDICIONES DOYMA S/A, 11/1992. ISSN 0025-7753

Tipo de produccidn: Articulo Tipo de soporte: Revista

| CHUMAKOV; P RIGAULT; S GUILLOU; P OUGEN; A BILLAUT; G GUASCONI; P GERVY; | LEGALL,; P
SOULARUE; L GRINAS; L BOUGUELERET; C BELLANNECHANTELOT; B LACROIX; E BARILLOT; P
GESNOUIN; S POOK; G VAYSSEIX; G FRELAT; A SCHMITZ; JL SAMBUCY; A BOSCH; X ESTIVILL; J
WEISSENBACH; A VIGNAL; H RIETHMAN; D COX; D PATTERSON; K GARDINER; M HATTORI; Y SAKAKI; H
ICHIKAWA; M OHKI; D LEPASLIER; R HEILIG; S ANTONARAKIS; D COHEN. CONTINUUM OF OVERLAPPING
CLONES SPANNING THE ENTIRE HUMAN CHROMOSOME-21Q. NATURE. 359 - 6394, pp. 380 - 387.
MACMILLAN MAGAZINES LTD, 10/1992. ISSN 0028-0836

Tipo de produccioén: Articulo Tipo de soporte: Revista

C LAZARO; X ESTIVILL. MUTATION ANALYSIS OF GENETIC-DISEASES BY ASYMMETRIC-PCR SSCP
AND ETHIDIUM-BROMIDE STAINING - APPLICATION TO NEUROFIBROMATOSIS AND CYSTIC-FIBROSIS.
MOLECULAR AND CELLULAR PROBES. 6 - 5, pp. 357 - 359. ACADEMIC PRESS LTD, 10/1992. ISSN
0890-8508

Tipo de produccion: Articulo Tipo de soporte: Revista
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X ESTIVILL. HUMAN-GENETICS - DIAGNOSTIC AND PREVENTIVE IMPACT OF NEW GENETICS IN
MEDICINE. MEDICINA CLINICA. 99 - 7, pp. 265 - 272. EDICIONES DOYMA S/A, 09/1992. ISSN 0025-7753

Tipo de produccidn: Articulo Tipo de soporte: Revista

L OSBORNE; G SANTIS; M SCHWARZ; K KLINGER; T DORK; | MCINTOSH; M SCHWARTZ; V NUNES;

M MACEK; J REISS; WE HIGHSMITH; R MCMAHON; G NOVELLI; N MALIK; J BURGER; M ANVRET; A
WALLACE; C WILLIAMS; C MATHEW,; R ROZEN; C GRAHAM; P GASPARINI; J BAL; JJ CASSIMAN; A
BALASSOPOULOU; L DAVIDOW; S RASKIN; L KALAYDJIEVA; B KEREM; S RICHARDS; B SIMONBOUY;
M SUPER; U WULBRAND; M KESTON; X ESTIVILL; V VAVROVA, KJ FRIEDMAN; D BARTON; B
DALLAPICCOLA; M STUHRMANN; F BEARDS; AJM HILL; PF PIGNATTI; H CUPPENS; D ANGELICHEVA; B
TUMMLER; DJH BROCK; T CASALS; M MACEK; J SCHMIDTKE; AC MAGEE; A BONIZZATO; C DEBOECK;
A KUFFARDJIEVA; M HODSON; RA KNIGHT. INCIDENCE AND EXPRESSION OF THE N1303K MUTATION
OF THE CYSTIC-FIBROSIS (CFTR) GENE. HUMAN GENETICS. 89 - 6, pp. 653 - 658. SPRINGER VERLAG,
08/1992. ISSN 0340-6717

Tipo de produccién: Articulo Tipo de soporte: Revista

V NUNES; A BONIZZATO; A GAONA; M DOGNINI; M CHILLON; T CASALS; PF PIGNATTI; G NOVELLI; X
ESTIVILL; P GASPARINI. A FRAMESHIFT MUTATION (2869INSG) IN THE 2ND TRANSMEMBRANE DOMAIN
OF THE CFTR GENE - IDENTIFICATION, REGIONAL DISTRIBUTION, AND CLINICAL PRESENTATION.
AMERICAN JOURNAL OF HUMAN GENETICS. 50 - 5, pp. 1140 - 1142. UNIV CHICAGO PRESS, 05/1992. ISSN
0002-9297

Tipo de produccioén: Articulo Tipo de soporte: Revista

T CASALS; C VAZQUEZ,; C LAZARO; E GIRBAU; FJ GIMENEZ; X ESTIVILL. CYSTIC-FIBROSIS IN THE
BASQUE COUNTRY - HIGH-FREQUENCY OF MUTATION DELTA-F508 IN PATIENTS OF BASQUE ORIGIN.
AMERICAN JOURNAL OF HUMAN GENETICS. 50 - 2, pp. 404 - 410. UNIV CHICAGO PRESS, 02/1992. ISSN
0002-9297

Tipo de produccion: Articulo Tipo de soporte: Revista

N MORRAL; E GIRBAU; J ZIELENSKI; V NUNES; T CASALS; LC TSUI; X ESTIVILL. DINUCLEOTIDE (CA/GT)
REPEAT POLYMORPHISM IN INTRON-17B OF THE CYSTIC-FIBROSIS TRANSMEMBRANE CONDUCTANCE
REGULATOR (CFTR) GENE. HUMAN GENETICS. 88 - 3, pp. 356 - 356. SPRINGER VERLAG, 01/1992. ISSN
0340-6717

Tipo de produccidn: Articulo Tipo de soporte: Revista

C LAZARO; A RAVELLA; T CASALS; V VOLPINI; X ESTIVILL. PRENATAL-DIAGNOSIS OF SPORADIC
NEUROFIBROMATOSIS-1. LANCET. 339 - 8785, pp. 119 - 120. LANCET LTD, 01/1992. ISSN 0140-6736

Tipo de produccién: Articulo Tipo de soporte: Revista

X ESTIVILL; C LAZARO; T CASALS; A RAVELLA. RECURRENCE OF A NONSENSE MUTATION IN THE NF1
GENE CAUSING CLASSICAL NEUROFIBROMATOSIS TYPE-1. HUMAN GENETICS. 88 - 2, pp. 185 - 188.
SPRINGER VERLAG, 12/1991. ISSN 0340-6717

Tipo de produccidn: Articulo Tipo de soporte: Revista

T CASALS; V NUNES; C LAZARO; FJ GIMENEZ; E GIRBAU; V VOLPINI; X ESTIVILL. MUTATION AND
LINKAGE DISEQUILIBRIUM ANALYSIS IN GENETIC-COUNSELING OF SPANISH CYSTIC-FIBROSIS
FAMILIES. JOURNAL OF MEDICAL GENETICS. 28 - 11, pp. 771 - 776. BRITISH MED JOURNAL PUBL GROUP,
11/1991. ISSN 0022-2593

Tipo de produccioén: Articulo Tipo de soporte: Revista

X ESTIVILL; N MORRAL; T CASALS; V NUNES. PRENATAL-DIAGNOSIS OF CYSTIC-FIBROSIS BY
MULTIPLEX PCR OF MUTATION AND MICROSATELLITE ALLELES. LANCET. 338 - 8764, pp. 458 - 458.
LANCET LTD, 08/1991. ISSN 0140-6736

Tipo de produccion: Articulo Tipo de soporte: Revista
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V NUNES; A GAONA; M CHILLON; P MANA; T CASALS; G CUTTING; X ESTIVILL. PRENATAL-DIAGNOSIS OF
CYSTIC-FIBROSIS BY SIMULTANEOUS ANALYSIS OF 2 DIFFERENT MUTATIONS. PRENATAL DIAGNOSIS.
11 -8, pp. 671 - 672. JOHN WILEY \& SONS LTD, 08/1991. ISSN 0197-3851

Tipo de produccién: Articulo Tipo de soporte: Revista

N MORRAL; V NUNES; T CASALS; X ESTIVILL. CA/GT MICROSATELLITE ALLELES WITHIN THE
CYSTIC-FIBROSIS TRANSMEMBRANE CONDUCTANCE REGULATOR (CFTR) GENE ARE NOT GENERATED
BY UNEQUAL CROSSINGOVER. GENOMICS. 10 - 3, pp. 692 - 698. ACADEMIC PRESS INC JNL-COMP
SUBSCRIPTIONS, 07/1991. ISSN 0888-7543

Tipo de produccidn: Articulo Tipo de soporte: Revista

P GASPARINI; V NUNES; A SAVOIA; M DOGNINI; N MORRAL; A GAONA; A BONIZZATO; M CHILLON;
F SANGIUOLO; G NOVELLI; B DALLAPICCOLA; PF PIGNATTI; X ESTIVILL. THE SEARCH FOR SOUTH
EUROPEAN CYSTIC-FIBROSIS MUTATIONS - IDENTIFICATION OF 2 NEW MUTATIONS, 4 VARIANTS,
AND INTRONIC SEQUENCES. GENOMICS. 10 - 1, pp. 193 - 200. ACADEMIC PRESS INC JNL-COMP
SUBSCRIPTIONS, 05/1991. ISSN 0888-7543

Tipo de produccion: Articulo Tipo de soporte: Revista

P GASPARINI; M DOGNINI; A BONIZZATO; PF PIGNATTI; N MORRAL; X ESTIVILL. A TETRANUCLEOTIDE
REPEAT POLYMORPHISM IN THE CYSTIC-FIBROSIS GENE. HUMAN GENETICS. 86 - 6, pp. 625 - 625.
SPRINGER VERLAG, 04/1991. ISSN 0340-6717

Tipo de produccioén: Articulo Tipo de soporte: Revista

X ESTIVILL; V NUNES. DNA AMPLIFICATION AND ITS USES IN MEDICINE. MEDICINA CLINICA. 96 - 9, pp.
341 - 349. EDICIONES DOYMA S/A, 03/1991. ISSN 0025-7753

Tipo de produccidn: Articulo Tipo de soporte: Revista

J KERE; E SAVILAHTI; R NORIO; X ESTIVILL; A DELACHAPELLE. CYSTIC-FIBROSIS MUTATION
DELTA-F508 IN FINLAND - OTHER MUTATIONS PREDOMINATE. HUMAN GENETICS. 85 - 4, pp. 413 - 415.
SPRINGER VERLAG, 09/1990. ISSN 0340-6717

Tipo de produccién: Articulo Tipo de soporte: Revista

M CHILLON; V NUNES; T CASALS; FJ GIMENEZ; E FERNANDEZ; J BENITEZ; X ESTIVILL. DISTRIBUTION OF
THE DELTA-F508 MUTATION IN 194 SPANISH CYSTIC-FIBROSIS FAMILIES. HUMAN GENETICS. 85 - 4, pp.
396 - 397. SPRINGER VERLAG, 09/1990. ISSN 0340-6717

Tipo de produccidn: Articulo Tipo de soporte: Revista

P GASPARINI; PF PIGNATTI; G NOVELLI; B DALLAPICCOLA; V NUNES; T CASALS; X ESTIVILL; E
FERNANDEZ; A BALASSOPOULOU; D LOUKOPOULOS; J LAVINHA; L SIMOVA; R KOMEL. MUTATION
ANALYSIS IN CYSTIC-FIBROSIS. NEW ENGLAND JOURNAL OF MEDICINE. 323 - 1, pp. 62 - 63. MASS
MEDICAL SOC, 07/1990. ISSN 0028-4793

Tipo de produccion: Articulo Tipo de soporte: Revista

G NOVELLI; F SANGIUOLO; B DALLAPICCOLA; P GASPARINI; A SAVOIA; PF PIGNATTI; E FERNANDEZ,
J BENITEZ; T CASALS; V NUNES; P MANAS; X ESTIVILL. DELTA-F508 GENE DELETION AND
PRENATAL-DIAGNOSIS OF CYSTIC-FIBROSIS IN ITALIAN AND SPANISH FAMILIES. PRENATAL
DIAGNOSIS. 10 - 6, pp. 413 - 414. JOHN WILEY \& SONS LTD, 06/1990. ISSN 0197-3851

Tipo de produccidn: Articulo Tipo de soporte: Revista

M FERRARI; M ANTONELLI; F BELLINI; G BORGO; O CASTIGLIONE; L CURCIO; B DALLAPICCOLA; M
DEVOTO; X ESTIVILL; P GASPARINI; A GIUNTA; L MARIANELLI; G MASTELLA; G NOVELLI; PF PIGNATTI; L
ROMANO; G ROMEO; M SEIA; R WILLIAMSON. GENETIC-DIFFERENCES IN CYSTIC-FIBROSIS PATIENTS
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WITH AND WITHOUT PANCREATIC INSUFFICIENCY - AN ITALIAN COLLABORATIVE STUDY. HUMAN
GENETICS. 84 - 5, pp. 435 - 438. SPRINGER, 04/1990. ISSN 0340-6717

Tipo de produccidn: Articulo Tipo de soporte: Revista

X ESTIVILL; V NUNES; P GALLANO. MOLECULAR-GENETICS IN THE RESEARCH AND DIAGNOSIS OF
HUMAN-DISEASE. MEDICINA CLINICA. 94 - 14, pp. 541 - 547. EDICIONES DOYMA S/A, 04/1990. ISSN
0025-7753

Tipo de produccién: Articulo Tipo de soporte: Revista

M CHILLON; T CASALS; FJ GIMENEZ; H BADIA; N MORRAL; A BOSCH; V NUNES; X ESTIVILL.
EMPLOYMENT OF POLYMERASE CHAIN-REACTION TECHNIQUE TO GENETIC-ANALYSIS OF
CYSTIC-FIBROSIS. MEDICINA CLINICA. 94 - 12, pp. 444 - 447. EDICIONES DOYMA S/A, 03/1990. ISSN
0025-7753

Tipo de produccioén: Articulo Tipo de soporte: Revista

V NUNES; M RAMSAY; T CASALS; M CHILLON; N LENCH; M SCHWARTZ; X ESTIVILL. SCRFL RESTRICTION
FRAGMENT LENGTH POLYMORPHISM AT THE D7S23 LOCUS (PROBE PKM.19), CLOSELY LINKED TO
CYSTIC-FIBROSIS. NUCLEIC ACIDS RESEARCH. 18 - 5, pp. 1318 - 1318. OXFORD UNIV PRESS UNITED
KINGDOM, 03/1990. ISSN 0305-1048

Tipo de produccion: Articulo Tipo de soporte: Revista

M RAMSAY; BJ WAINWRIGHT; M FARRALL; X ESTIVILL; H SUTHERLAND; MF HO; R DAVIES; S HALFORD;
F TATA; C WICKING; N LENCH; | BAUER; C FEREC; P FARNDON; H KRUYER; P STANIER; R WILLIAMSON,;
PJ SCAMBLER. A NEW POLYMORPHIC LOCUS, D7S411, ISOLATED BY CLONING FROM PREPARATIVE
PULSE-FIELD GELS IS CLOSE TO THE MUTATION CAUSING CYSTIC-FIBROSIS. GENOMICS. 6 - 1, pp. 39 -
47. ACADEMIC PRESS INC JNL-COMP SUBSCRIPTIONS, 01/1990. ISSN 0888-7543

Tipo de produccidn: Articulo Tipo de soporte: Revista

P GASPARINI; G NOVELLI; X ESTIVILL; D OLIVIERI; A SAVOIA; A RUZZO; V NUNES; G BORGO; M
ANTONELLI; R WILLIAMSON; PF PIGNATTI; B DALLAPICCOLA. THE GENOTYPE OF A NEW LINKED DNA
MARKER, MP6D-9, IS RELATED TO THE CLINICAL COURSE OF CYSTIC-FIBROSIS. JOURNAL OF MEDICAL
GENETICS. 27 - 1, pp. 17 - 20. BRITISH MED JOURNAL PUBL GROUP, 01/1990. ISSN 0022-2593

Tipo de produccién: Articulo Tipo de soporte: Revista

X ESTIVILL; M CHILLON; T CASALS; A BOSCH; N MORRAL; V NUNES; P GASPARINI; A SEIA; PF PIGNATTI;
G NOVELLI; B DALLAPICCOLA; E FERNANDEZ; J BENITEZ; R WILLIAMSON. DELTA-F-508 GENE DELETION
IN CYSTIC-FIBROSIS IN SOUTHERN EUROPE. LANCET. 2 - 8676, pp. 1404 - 1404. LANCET LTD, 12/1989.
ISSN 0140-6736

Tipo de produccidn: Articulo Tipo de soporte: Revista

V NUNES; T CASALS; P GALLANO; FJ GIMENEZ; J KERE; R WILLIAMSON; X ESTIVILL. DETECTION OF A
RARE ALLELE WITH THE PMP6D-9 MSPI-RFLP NEAR THE CYSTIC-FIBROSIS LOCUS. HUMAN GENETICS.
83 - 3, pp. 305 - 306. SPRINGER VERLAG, 10/1989. ISSN 0340-6717

Tipo de produccioén: Articulo Tipo de soporte: Revista

X ESTIVILL; P GASPARINI; G NOVELLI; T CASALS; V NUNES; P GALLANO; A SAVOIA; A RUZZO;

B DALLAPICCOLA; PF PIGNATTI. LINKAGE DISEQUILIBRIUM FOR DNA HAPLOTYPES NEAR THE
CYSTIC-FIBROSIS LOCUS IN 2 SOUTH EUROPEAN POPULATIONS. HUMAN GENETICS. 83 - 2, pp. 175 -
178. SPRINGER VERLAG, 09/1989. ISSN 0340-6717

Tipo de produccion: Articulo Tipo de soporte: Revista

J KERE; R NORIO; E SAVILAHTI; X ESTIVILL; A DELACHAPELLE. CYSTIC-FIBROSIS IN FINLAND - A
MOLECULAR AND GENEALOGICAL STUDY. HUMAN GENETICS. 83 - 1, pp. 20 - 25. SPRINGER VERLAG,
08/1989. ISSN 0340-6717
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Tipo de produccidn: Articulo Tipo de soporte: Revista

X ESTIVILL; C MCLEAN; V NUNES; T CASALS; P GALLANO; P SCAMBLER; R WILLIAMSON. ISOLATION OF
A NEW DNA MARKER IN LINKAGE DISEQUILIBRIUM WITH CYSTIC-FIBROSIS, SITUATED BETWEEN J3.11
(D7S8) AND IRP. AMERICAN JOURNAL OF HUMAN GENETICS. 44 - 5, pp. 704 - 710. UNIV CHICAGO PRESS,
05/1989. ISSN 0002-9297

Tipo de produccién: Articulo Tipo de soporte: Revista

M BAIGET; T CASALS; V NUNES; X ESTIVILL. DETECTION OF CARRIERS AND ANTENATAL DIAGNOSIS OF
CYSTIC-FIBROSIS WITH DNA MARKERS IN SPANISH FAMILIES. MEDICINA CLINICA. 92 - 10, pp. 361 - 363.
EDICIONES DOYMA S/A, 03/1989. ISSN 0025-7753

Tipo de produccidn: Articulo Tipo de soporte: Revista

S AMSELEM; V NUNES; M VIDAUD; X ESTIVILL; C WONG; L DAURIOL; D VIDAUD; F GALIBERT; M BAIGET,
M GOOSSENS. DETERMINATION OF THE SPECTRUM OF BETA-THALASSEMIA GENES IN SPAIN BY USE
OF DOT-BLOT ANALYSIS OF AMPLIFIED BETA-GLOBIN DNA. AMERICAN JOURNAL OF HUMAN GENETICS.
43 -1, pp. 95 - 100. UNIV CHICAGO PRESS, 07/1988. ISSN 0002-9297

Tipo de produccion: Articulo Tipo de soporte: Revista

X ESTIVILL; M FARRALL; R WILLIAMSON; M FERRARI; M SEIA; AM GIUNTA; G NOVELLI; L POTENZA,;

B DALLAPICOLLA; G BORGO; P GASPARINI; PF PIGNATTI; L DEBENEDETTI; E VITALE; M DEVOTO; G
ROMEO. LINKAGE DISEQUILIBRIUM BETWEEN CYSTIC-FIBROSIS AND LINKED DNA POLYMORPHISMS IN
ITALIAN FAMILIES - A COLLABORATIVE STUDY. AMERICAN JOURNAL OF HUMAN GENETICS. 43 - 1, pp. 23
- 28. UNIV CHICAGO PRESS, 07/1988. ISSN 0002-9297

Tipo de produccidn: Articulo Tipo de soporte: Revista

J SOLER; M BAIGET; E RUBIOL; C GUANABENS; V NUNES; X ESTIVILL; MA BOSCH. GENOTYPE STUDIES
OF T-RECEPTOR IN THE DIAGNOSIS AND CLASSIFICATION OF THE LEUKEMIAS AND THE LYMPHOMAS.
MEDICINA CLINICA. 91 - 4, pp. 135 - 138. EDICIONES DOYMA S/A, 06/1988. ISSN 0025-7753

Tipo de produccidn: Articulo Tipo de soporte: Revista

BJ WAINWRIGHT; PJ SCAMBLER; P STANIER; EK WATSON; G BELL; C WICKING; X ESTIVILL; M
COURTNEY; A BOUE; PS PEDERSEN; R WILLIAMSON; M FARRALL. ISOLATION OF A HUMAN-GENE WITH
PROTEIN-SEQUENCE SIMILARITY TO HUMAN AND MURINE INT-1 AND THE DROSOPHILA SEGMENT
POLARITY MUTANT WINGLESS. EMBO JOURNAL. 7 - 6, pp. 1743 - 1748. OXFORD UNIV PRESS UNITED
KINGDOM, 06/1988. ISSN 0261-4189

Tipo de produccidn: Articulo Tipo de soporte: Revista

E MORNET; B SIMONBOUY; JL SERRE; X ESTIVILL; M FARRALL; R WILLIAMSON; J BOUE; A BOUE.
GENETIC-DIFFERENCES BETWEEN CYSTIC-FIBROSIS WITH AND WITHOUT MECONIUM ILEUS. LANCET. 1
- 8582, pp. 376 - 378. LANCET LTD, 02/1988. ISSN 0140-6736

Tipo de produccion: Articulo Tipo de soporte: Revista

AL BEAUDET; JE SPENCE; M MONTES; WE OBRIEN; X ESTIVILL; M FARRALL; R WILLIAMSON.
EXPERIENCE WITH NEW DNA MARKERS FOR THE DIAGNOSIS OF CYSTIC-FIBROSIS. NEW ENGLAND
JOURNAL OF MEDICINE. 318 - 1, pp. 50 - 51. MASS MEDICAL SOC, 01/1988. ISSN 0028-4793

Tipo de produccion: Articulo Tipo de soporte: Revista

P SCAMBLER; O OYEN; B WAINWRIGHT; M FARRALL; HY LAW; X ESTIVILL; M SANDBERG; R WILLIAMSON,;
T JAHNSEN. EXCLUSION OF CATALYTIC AND REGULATORY SUBUNITS OF CAMP-DEPENDENT
PROTEIN-KINASE AS CANDIDATE GENES FOR THE DEFECT CAUSING CYSTIC-FIBROSIS. AMERICAN
JOURNAL OF HUMAN GENETICS. 41 - 5, pp. 925 - 932. UNIV CHICAGO PRESS, 11/1987. ISSN 0002-9297

Tipo de produccidn: Articulo Tipo de soporte: Revista
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M FARRALL; X ESTIVILL; R WILLIAMSON. INDIRECT CYSTIC-FIBROSIS CARRIER DETECTION. LANCET. 2 -
8551, pp. 156 - 157. LANCET LTD, 07/1987. ISSN 0140-6736

Tipo de produccidn: Articulo Tipo de soporte: Revista

PJ SCAMBLER; X ESTIVILL; G BELL; M FARRALL; C MCLEAN; R NEWMAN; PFR LITTLE; P FREDERICK; K
HAWLEY; BJ WAINWRIGHT; R WILLIAMSON; NJ LENCH. PHYSICAL AND GENETIC-ANALYSIS OF COSMIDS
FROM THE VICINITY OF THE CYSTIC-FIBROSIS LOCUS. NUCLEIC ACIDS RESEARCH. 15 - 9, pp. 3639 -
3652. OXFORD UNIV PRESS UNITED KINGDOM, 05/1987. ISSN 0305-1048

Tipo de produccién: Articulo Tipo de soporte: Revista

A GUERRASIO; GC AVANZI; L PEGORARO; X ESTIVILL; A SERRA; MC GIUBELLINO; MT FIERRO; A
NOVARINO; R FOA; G SAGLIO. REARRANGEMENT OF THE C-MYC ONCOGENE WITH HEAVY-CHAIN
IMMUNOGLOBULIN ENHANCER IN TUMOR DNA FROM AN ACUTE LYMPHOBLASTIC-LEUKEMIA PATIENT.
JOURNAL OF THE NATIONAL CANCER INSTITUTE. 78 - 5, pp. 845 - 851. NATL CANCER INSTITUTE,
05/1987. ISSN 0027-8874

Tipo de produccioén: Articulo Tipo de soporte: Revista

X ESTIVILL; M FARRALL; PJ SCAMBLER; GM BELL; KMF HAWLEY; NJ LENCH; GP BATES; HC KRUYER,;
PA FREDERICK; P STANIER; EK WATSON; R WILLIAMSON; BJ WAINWRIGHT. A CANDIDATE FOR THE
CYSTIC-FIBROSIS LOCUS ISOLATED BY SELECTION FOR METHYLATION-FREE ISLANDS. NATURE. 326 -
6116, pp. 840 - 845. MACMILLAN MAGAZINES LTD, 04/1987. ISSN 0028-0836

Tipo de produccion: Articulo Tipo de soporte: Revista

X ESTIVILL; R WILLIAMSON. A RAPID METHOD TO IDENTIFY COSMIDS CONTAINING RARE RESTRICTION
SITES. NUCLEIC ACIDS RESEARCH. 15 - 4, pp. 1415 - 1425. OXFORD UNIV PRESS UNITED KINGDOM,
02/1987. ISSN 0305-1048

Tipo de produccidn: Articulo Tipo de soporte: Revista

R WILLIAMSON; B WAINWRIGHT; C COOPER; P SCAMBLER; M FARRALL; X ESTIVILL; P PEDERSEN. THE
CYSTIC-FIBROSIS LOCUS. ENZYME. 38 - 1-4, pp. 8 - 13. KARGER, 1987. ISSN 0013-9432

Tipo de produccién: Articulo Tipo de soporte: Revista

M FARRALL; E WATSON; G BATES; G BELL; J BELL; KA DAVIES; X ESTIVILL; H KRUYER; HY LAW; N
LENCH; W LISSENS; P SIMON; P SCAMBLER; P STANIER; G VASSART,; C WORRALL; R WILLIAMSON;
BJ WAINWRIGHT. FURTHER DATA SUPPORTING LINKAGE BETWEEN CYSTIC-FIBROSIS AND THE MET
ONCOGENE AND HAPLOTYPE ANALYSIS WITH MET AND PJ3.11. AMERICAN JOURNAL OF HUMAN
GENETICS. 39 - 6, pp. 713 - 719. UNIV CHICAGO PRESS, 12/1986. ISSN 0002-9297

Tipo de produccidn: Articulo Tipo de soporte: Revista

V NUNES; M BAIGET; X ESTIVILL; J FELEZ. A STUDY OF THE SEGREGATION PATTERN OF GENES
RESPONSIBLE FOR HEMOPHILIA-A. MEDICINA CLINICA. 86 - 18, pp. 743 - 747. EDICIONES DOYMA S/A,
05/1986. ISSN 0025-7753

Tipo de produccioén: Articulo Tipo de soporte: Revista

R WILLIAMSON; G BELL; J BELL; G BATES; KA DAVIES; X ESTIVILL; M FARRALL; H KRUYER; HY LAW; N
LENCH; P SCAMBLER; P STANIER; B WAINWRIGHT; E WATSON; C WORRALL. MOLECULAR-GENETICS
AND THE BASIC DEFECT CAUSING CYSTIC-FIBROSIS. COLD SPRING HARBOR SYMPOSIA ON
QUANTITATIVE BIOLOGY. 51 - Part 1, pp. 309 - 315. COLD SPRING HARBOR LAB PRESS, 1986. ISSN
0091-7451

Tipo de produccion: Articulo Tipo de soporte: Revista

N SALA; A OLIVER; X ESTIVILL; R MORENO; J FELEZ; ML RUTLLANT. PLASMATIC AND URINARY
PROTEIN-C LEVELS IN NEPHROTIC SYNDROME. THROMBOSIS AND HAEMOSTASIS. 54 - 4, pp. 900 - 900.
F K SCHATTAUER VERLAG GMBH, 12/1985. ISSN 0340-6245
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Tipo de produccidn: Articulo Tipo de soporte: Revista

J SOLER; X ESTIVILL; R AYATS; S BRUNET; N PUJOLMOIX. CHRONIC T-CELL LYMPHOCYTOSIS
ASSOCIATED WITH PURE RED-CELL APLASIA, THYMOMA AND HYPOGAMMAGLOBULINEMIA. BRITISH
JOURNAL OF HAEMATOLOGY. 61 - 3, pp. 582 - 584. BLACKWELL SCIENCE LTD, 1985. ISSN 0007-1048

Tipo de produccién: Articulo Tipo de soporte: Revista

X ESTIVILL; J PUIG; S BRUNET; A DOMINGOALBOS. HIGH DOSIS BCNU WITH CENTRAL
NERVOUS-SYSTEM INVOLVEMENT IN MYELOMA. MEDICINA CLINICA. 84 - 9, pp. 374 - 374. EDICIONES
DOYMA S/A, 1985. ISSN 0025-7753

Tipo de produccidn: Articulo Tipo de soporte: Revista

X ESTIVILL. THYMOMA AND ASSOCIATED IMMUNOLOGICAL-HEMATOLOGICAL ABNORMALITIES - T
LYMPHOCYTES AND HEMATOPOIESIS REGULATION. MEDICINA CLINICA. 85 - 4, pp. 161 - 165. EDICIONES
DOYMA S/A, 1985. ISSN 0025-7753

Tipo de produccion: Articulo Tipo de soporte: Revista

X ESTIVILL; J SOLER; R AYATS; J PUIG; D GONZALEZ; F PORTA; A DOMINGOALBOS; N PUJOLMOIX.
THYMOMA AND PURE RED-CELL APLASIA - IMMUNOLOGICAL STUDIES. MEDICINA CLINICA. 85 - 4, pp.
133 - 138. EDICIONES DOYMA S/A, 1985. ISSN 0025-7753

Tipo de produccidn: Articulo Tipo de soporte: Revista

X ESTIVILL; L ZURITA; A SANTESMASSES; J PIERA; J SEGURA; J FELEZ. ACQUIRED DEFICIENCY OF
FACTOR-X IN PRIMARY AMYLOIDOSIS. MEDICINA CLINICA. 83 - 5, pp. 223 - 223. EDICIONES DOYMA S/A,
1984. ISSN 0025-7753

Tipo de produccidn: Articulo Tipo de soporte: Revista

E MUNIZDIAZ; X ESTIVILL; J FONTCUBERTA; J FELEZ. ON THE THERAPEUTIC APPROACH TO ESSENTIAL
THROMBOCYTEMIA. MEDICINA CLINICA. 82 - 19, pp. 865 - 865. EDICIONES DOYMA S/A, 1984. ISSN
0025-7753

Tipo de produccidn: Articulo Tipo de soporte: Revista

X ESTIVILL; L BLANCH; A SANTESMASSES; ML PUIG; J CADAFALCH; J NOLLA. POLIARTHRITIS AND RASH
IN THE COURSE OF A VULVOVAGINITIS DUE TO GARDNERELLA-VAGINALIS. MEDICINA CLINICA. 82 - 16,
pp. 738 - 738. EDICIONES DOYMA S/A, 1984. ISSN 0025-7753

Tipo de produccion: Articulo Tipo de soporte: Revista

X ESTIVILL; J FONTCUBERTA; J FELEZ. SPONTANEOUS RETROPERITONEAL HEMORRHAGE AND
ANTICOAGULATION. MEDICINA CLINICA. 82 - 6, pp. 281 - 281. EDICIONES DOYMA S/A, 1984. ISSN
0025-7753

Tipo de produccion: Articulo Tipo de soporte: Revista

X ESTIVILL; P DOMINGO; J FONTCUBERTA; J FELEZ. SPONTANEOUS RETROPERITONEAL HEMORRHAGE
DURING ANTICOAGULANT-THERAPY - REPORT OF 4 CASES AND REVIEW OF THE LITERATURE.
MEDICINA CLINICA. 83 - 14, pp. 587 - 592. EDICIONES DOYMA S/A, 1984. ISSN 0025-7753

Tipo de produccidn: Articulo Tipo de soporte: Revista

X ESTIVILL; D GONZALEZ; J SOLER; J MONES; N PUJOLMOIX. THYMOMA ASSOCIATED WITH
ERITHROBLASTOPENIA AND HYPOGAMMAGLOBULINEMIA WITH INCREASED SUBPOPULATION
OF LYMPHOCYTES-T8. MEDICINA CLINICA. 82 - 7, pp. 334 - 334. EDICIONES DOYMA S/A, 1984. ISSN
0025-7753

Tipo de produccién: Articulo Tipo de soporte: Revista
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X ESTIVILL; ML PUIG; A SANTESMASSES; J CADAFALCH; J NOLLA. MIXED HYPERMINERALCORTICISM -
HEPATOPATHY AND GLYCERICINIC ACID. MEDICINA CLINICA. 81 - 7, pp. 325 - 325. EDICIONES DOYMA
S/A, 1983. ISSN 0025-7753

Tipo de produccidn: Articulo Tipo de soporte: Revista

L BLANCH; X ESTIVILL; ML PUIG; M FRANCO; J NOLLA. REACTIVE ARTHRITIS DURING Q-FEVER.
MEDICINA CLINICA. 81 - 3, pp. 137 - 137. EDICIONES DOYMA S/A, 1983. ISSN 0025-7753

Tipo de produccién: Articulo Tipo de soporte: Revista

Trabajos presentados en congresos nacionales o internacionales

Titulo: The Landscape of Copy Number Variants in Chronic Lymphocytic Leukemia

Nombre del congreso: Cancer Symposium " Frontiers in tumour heterogeneity and platicity"
Tipo de participacion: Pdster

Ciudad de realizacién: Madrid, Espafa

Fecha de realizacion: 27/10/2013

Fecha de finalizacion: 30/10/2013

O Drechsel; L Zapata; L Bassaganyas; R Rahman; G Escaramis; X Estivill; S Ossowski.

Titulo: Tumor heterogeneity in Chronic Lymphocytic Leukemia

Nombre del congreso: Cancer Symposium " Frontiers in tumour heterogeneity and platicity"
Tipo de participacion: Poster

Ciudad de realizacién: Madrid, Espafia

Fecha de realizacion: 27/10/2013

Fecha de finalizacion: 30/10/2013

L Zapata; H Susak; O Drechsel; R Rahman; L Bassaganyas; X Estivill; S Ossowski.

Titulo: Novel intellectual disability genes identified by exome sequencing

Nombre del congreso: 63rd Annual Meeting of the American Society of Human Genetics
Tipo de participacion: Poster

Ciudad de realizacién: Boston, Estados Unidos de América

Fecha de realizacion: 22/10/2013

Fecha de finalizacién: 26/10/2013

Entidad organizadora: American Society of Human Genetics (ASHG)

R. Rabionet; L. Domenech; O. Drechsel; M. Vifias; A. Puig; M. Gehre; S. Ossowski; |. Madrigal; M. Guitart;
M. Mila; X. Estivill.

Titulo: Whole genome analysis in fibromyalgia suggests a role for the central nervous system in disease
susceptibility.

Nombre del congreso: 63rd Annual Meeting of the American Society of Human Genetics

Tipo de participacion: Pdster

Ciudad de realizacién: Boston, Estados Unidos de América

Fecha de realizacion: 22/10/2013

Fecha de finalizacion: 26/10/2013

Entidad organizadora: American Society of Human Genetics

E. Docampo; G. Escaramis; M. Gratacos; S. Villatoro; A. Puig; M. Kogevinas; A. Collado; (...); R. Rabionet;
X. Estivill.

Titulo: mRNA and small RNA sequencing of 465 HapMap cell lines: the feasibility of multicenter RNA-seq
studies

Nombre del congreso: 63rd Annual Meeting of the American Society of Human Genetics
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Tipo de participaciéon: Ponencia

Ciudad de realizacién: Boston, Estados Unidos de América

Fecha de realizacion: 22/10/2013

Fecha de finalizacion: 26/10/2013

Entidad organizadora: American Society of Human Genetics (ASHG)

P.A.C. Hoen; M Friedlander; (...); AC Syvannen; X. Estivill; T Lappalanien; ET Dermitzakis; Geuvadis
Consortium.

6 Titulo: Evidence for the biogenesis of more than one thousand novel human microRNAs
Nombre del congreso: The Non-Coding Genome
Tipo de participacién: Poster
Ciudad de realizacién: Heidelberg, Alemania
Fecha de realizacion: 09/10/2013
Fecha de finalizacion: 12/10/2013
Entidad organizadora: EMBO-EMBL

M Friedlander; E Lizano; A Houben; M Bafiez-Coronel; E Mateu-Huertas; KC Kevin; E LeProust; E Marti; X
Estivill.

7 Titulo: Nuevas estrategias: secuenciacion del exoma versus secuenciacion del genoma

Nombre del congreso: Simposio Internacional: Discapacidad intelectual: desafios diagndsticos en los array
de CGH y la secuenciacion de nueva generacion

Tipo de participacidn: Ponencia invitada
Ciudad de realizacién: Barcelona, Espafia
Fecha de realizacion: 03/10/2013

Fecha de finalizacion: 04/10/2013

X Estivill.

8 Titulo: RNA toxicity and neurodegenerative disorders session
Nombre del congreso: Congreso Nacional SENC
Tipo de participacion: Ponencia invitada
Ciudad de realizacion: Oviedo, Espafia
Fecha de realizacion: 25/09/2013
Fecha de finalizacion: 27/09/2013
Entidad organizadora: Sociedad Espafiola de Neurociencia-SENC
X Estivill.

9 Titulo: Genomics and bioinformatics approaches in human genetics reach maturity for translational
medicine

Nombre del congreso: XXXVI Congreso SEBBM

Tipo de participacién: Ponencia invitada

Ciudad de realizacién: Madrid, Espafa

Fecha de realizacion: 04/09/2013

Fecha de finalizacion: 09/09/2013

Entidad organizadora: Sociedad Espafiola de Bioquimica y Biologia Molecular (SEBBM)
R Rabionet; E Marti; H Hor; M Friedlander.

10 Titulo: The role of targeted DNA enrichment panels in the diagnosis of inborn errors of metabolism
Nombre del congreso: 12th International Congress of Inborn Errors of Metabolism
Tipo de participacion: Ponencia invitada
Ciudad de realizacién: Barcelona, Espafia
Fecha de realizacion: 03/09/2013
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Fecha de finalizaciéon: 06/09/2013
X Estivill.

11 Titulo: Genomic analyses in fibromyalgia suggest a role for the central nervous system in disease

susceptibility
Nombre del congreso: IV International Symposium for the Study of Chronic Pain and Fibromyalgia
Tipo de participacién: Ponencia Intervencidn por: Por invitacién

Ciudad de realizacién: Palma de Mallorca, Espafia
Fecha de realizacion: 18/07/2013

Fecha de finalizacién: 19/07/2013

X Estivill.

12 Titulo: Effect modifications on SNPs in predicted milk rich miRNA target sites on the association between
breastfeeding and diarrhea

Nombre del congreso: European Human Genetics Conference
Tipo de participacion: Pdster

Ciudad de realizacién: Paris, Francia

Fecha de realizacion: 08/06/2013

Fecha de finalizacion: 11/06/2013

Entidad organizadora: European Society of Human Genetics
M Bustamante; (...); M Montfort; J Sunyer; X Estivill.

13 Titulo: Identifying genetic determinants of congenital heart defect in Down syndrome
Nombre del congreso: European Human Genetics Conference
Tipo de participacion: Poster
Ciudad de realizacién: Paris, Francia
Fecha de realizacion: 08/06/2013
Fecha de finalizacion: 11/06/2013
Entidad organizadora: European Society of Human Genetics
R Sailani; (...); R Rabionet; (...); X Estivill.

14 Titulo: Reproductible mRNA and small RNA sequencing across different laboratories
Nombre del congreso: European Human Genetics Conference
Tipo de participacion: Pdaster
Ciudad de realizacién: Paris, Francia
Fecha de realizacion: 08/06/2013
Fecha de finalizacion: 11/06/2013
Entidad organizadora: European Society of Human Genetics
PA t Hoen; M Friendlander; (...); | Gut; R Guigo; X Estivill.

15 Titulo: Transcriptome and genome sequencing uncovers functional variation in human populations
Nombre del congreso: European Human Genetics Conference
Tipo de participacion: Poster
Ciudad de realizacién: Paris, Francia
Fecha de realizacion: 08/06/2013
Fecha de finalizacién: 11/06/2013
Entidad organizadora: European Society of Human Genetics
T Lappalainen; (...); M Friedlander; (...); G Bertier; (...); R Guigo; | Gut; X Estivill; ET Dermitzakis.
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16 Titulo: Whole genome analysis of single nucleotide polymorphisms and copy number variants in
fibromyalgia suggest a role for the central nervous system

Nombre del congreso: European Human Genetics Conference
Tipo de participacion: Poster

Ciudad de realizacién: Paris, Francia

Fecha de realizacion: 08/06/2013

Fecha de finalizacién: 11/06/2013

Entidad organizadora: European Society of Human Genetics

E Docampo; G Escaramis; M Gratacoés; S Villatoro; A Puig; M Kongevinas; J Vidal; (...); R Rabionet; X
Estivill.

17 Titulo: Transcriptome and genome sequencing uncovers functional variation in human populations
Nombre del congreso: The Biology of Genomes
Tipo de participacidn: Pdster
Ciudad de realizacién: Cold Spring Habour, Estados Unidos de América
Fecha de realizacion: 07/05/2013
Fecha de finalizacion: 11/05/2013
Entidad organizadora: Cold Spring Habour Laboratories

T Lappalainen; M Sammeth; MR. Friedlaender; P Hoen; J Monlong; (...); R Guigo; | Gut; X Estivill; E
Dermitzakis.

18 Titulo: Whole genome analysis of single nucleotide polymorphisms and copy number variants in
fibromyalgia suggest a role for the central nervous system

Nombre del congreso: The Biology of Genomes

Tipo de participacion: Poster

Ciudad de realizacién: Cold Spring Habour, Estados Unidos de América

Fecha de realizacion: 07/05/2013

Fecha de finalizacion: 11/05/2013

Entidad organizadora: Cold Spring Habour Laboratories

E Docampo; G Escaramis; M Gratacos; S Villatoro; A Puig; (...); R Rabionet; X Estivill.

19 Titulo: Different roles of non-coding RNAs in neurodegenerative diseases
Nombre del congreso: RNA Silencing
Ciudad de realizacién: Whistler, Canada
Fecha de realizacion: 19/03/2013
Fecha de finalizacién: 24/03/2013
Entidad organizadora: Keystone Symposia
X Estivill; M Bafiez; E Mateu; B Kagerbauer; M Friedlander; E Lizano; E Marti.

20 Titulo: NATA: a combined wetlab and drylab method for naive transcriptome analysis
Nombre del congreso: Functional RNAs
Tipo de participacion: Pdster
Ciudad de realizacién: Sitges, Espafa
Fecha de realizacion: 02/12/2012
Fecha de finalizacion: 04/12/2012
Entidad organizadora: Cell Symposia
M Friedlander; E Lizano; L Pantano; E Marti; X Estivill.

21 Titulo: Human Genome, normal variation and somatic mutations
Nombre del congreso: 21 Simposio Cientifico "Genomas del Cancer Implicaciones clinicas y terapéuticas"
Tipo de participacién: Ponencia invitada
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Ciudad de realizacién: Madrid, Espafa
Fecha de realizacion: 22/11/2012
Fecha de finalizacion: 23/11/2012
Entidad organizadora: Fundacion Lilly
X Estivill.

22 Titulo: Dissection of healthy ageing by whole genome and exome sequencing
Nombre del congreso: ASHG Annual Meeting
Tipo de participacion: Poster
Ciudad de realizacién: San Francisco, Estados Unidos de América
Fecha de realizacion: 06/11/2012
Fecha de finalizacion: 10/11/2012
Entidad organizadora: ASHG
X. Estivill; (...); A. Nebel.

23 Titulo: Exome sequencing identifies rare variants associated with the common pain disorder fibromyalgia.
Nombre del congreso: ASHG Annual Meeting
Tipo de participacion: Pdaster
Ciudad de realizacién: San Francisco, Estados Unidos de América
Fecha de realizacion: 06/11/2012
Fecha de finalizacion: 10/11/2012
Entidad organizadora: ASHG
H. Hor; (...); X. Estivill.

24 Titulo: Identifying genetic determinants of congenital heart defect in Down syndrome.
Nombre del congreso: ASHG Annual Meeting
Tipo de participacion: Pdster
Ciudad de realizacién: San Francisco, Estados Unidos de América
Fecha de realizacion: 06/11/2012
Fecha de finalizacion: 10/11/2012
Entidad organizadora: ASHG
(..); X. Estivill; (...).

25 Titulo: Novel intellectual disability genes identified by exome sequencing
Nombre del congreso: ASHG Annual Meeting
Tipo de participacién: Poster
Ciudad de realizacién: San Francisco, Estados Unidos de América
Fecha de realizacion: 06/11/2012
Fecha de finalizacion: 10/11/2012
Entidad organizadora: ASHG
R.Rabionet; (...); X. Estivill.

26 Titulo: The impact of loss of function variants on the transcriptome
Nombre del congreso: ASHG Annual Meeting
Tipo de participacion: Poster
Ciudad de realizacién: San Francisco, Estados Unidos de América
Fecha de realizacion: 06/11/2012
Fecha de finalizacion: 10/11/2012
Entidad organizadora: ASHG
M.A.Rivas; (....); X. Estivill; (....).
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27 Titulo: Transcriptome and genome sequencing uncovers functional variation in human populations.
Nombre del congreso: ASHG Annual Meeting
Tipo de participacion: Poster
Ciudad de realizacién: San Francisco, Estados Unidos de América
Fecha de realizacion: 06/11/2012
Fecha de finalizacion: 10/11/2012
Entidad organizadora: ASHG
T. Lappalainen; (...); X. Estivill; (...).

28 Titulo: La nova medicina genomica i la identificacié de gens implicats en trastorns auditius
Nombre del congreso: XVII Jornades de Formacié ACAPPS, Sessi6 Investigacio
Tipo de participacidn: Ponencia invitada
Ciudad de realizacion: Barcelona,, Espafia
Fecha de realizacion: 27/10/2012
Fecha de finalizacion: 27/10/2012
Entidad organizadora: ACAPPS
X Estivill.

29 Titulo: Frontiers of biology: 10 years after the human genome sequencing-round table
Nombre del congreso: Congrés Internacional de Biologia de Catalunya
Intervencion por: Mesa Redonda
Ciudad de realizacién: Barcelona, Espafia
Fecha de realizacion: 09/07/2012
Entidad organizadora: Societat Catalana de Biologia
X Estivill.

30 Titulo: Cluster analysis of clinical data identifies fibromyalgia subgroups
Nombre del congreso: Annual European Congress of Rheumatology
Tipo de participacion: Poster
Ciudad de realizacion: Berlin, Alemania
Fecha de realizacion: 06/06/2012
E Docampo; G Escaramis; R Rabionet; J Carbonell; J Rivera; J Alegre; J Vidal; X Estivill; A Collado.

31 Titulo: Frontiers of biology: 10 years after the human genome sequencing-round table
Nombre del congreso: Annual European Congress of Rheumatology
Tipo de participacién: Poster Intervencion por: Comunicacion oral
Ciudad de realizacion: Berlin, Alemania
Fecha de realizacion: 06/06/2012
E Docampo; G Escaramis; R Rabionet; J Carbonell; J Rivera; J Alegre; J Vidal; X Estivill; A Collado.

32 Titulo: RNA toxicity in trinucleotide-repeat neurodegenative disorders
Nombre del congreso: VIl Barcelona/Pittsburgh Conference.
Tipo de participaciéon: Ponencia
Ciudad de realizacién: Barcelona, Espafa
Fecha de realizacion: 25/05/2012
X Estivill. 25/05/2012.

33 Titulo: Common and rare variants in obsessive-compulsive disorder (ocd) identified by exome and targeted
resequencing

Nombre del congreso: The Biology of Genomes
Tipo de participacidn: Pdster
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34

35

36

37

38

39

Ciudad de realizacién: Cold Spring Harbor, US,

Fecha de realizacion: 08/05/2012

Entidad organizadora: Cold Spring Harbor Laboratory

D Trujillano; S Ossowski; C Tornador; P Alonso; M Gratacos; X Estivill.

Titulo: Genetic clues of healthy ageing identified by sequencing the supercentenarian’s genomes"
Nombre del congreso: The Biology of Genomes

Tipo de participacion: Poster

Ciudad de realizacién: Cold Spring Harbor, US,

Fecha de realizacion: 08/05/2012

Entidad organizadora: Cold Spring Harbor Laboratory

D Trujillano (...) S Ossowski; C Tornador; G Escaramis; (...) M Gratacos; A Schreiber; | Gut; X Estivill.

Titulo: Global characterization of polymorphic inversions in the human genome
Nombre del congreso: The Biology of Genomes

Tipo de participacion: Poster

Ciudad de realizacién: Cold Spring Harbor, US,

Fecha de realizacion: 08/05/2012

Entidad organizadora: Cold Spring Harbor Laboratory

M Caceres; A Martinez-Fundichely; (...); S Villatoro (...)X Estivill(...).

Titulo: Integration of transcriptome and genome sequencing uncovers functional variation in human
populations

Nombre del congreso: The Biology of Genomes

Tipo de participacién: Poster

Ciudad de realizacién: Cold Spring Harbor, US,
Fecha de realizacion: 08/05/2012

Entidad organizadora: Cold Spring Harbor Laboratory
(...)E Lizano(....) X Estivill.

Titulo: Large-scale validation and genotyping of inversions in the human genome by inverse PCR
Nombre del congreso: The Biology of Genomes

Tipo de participacion: Pdaster

Ciudad de realizacién: Cold Spring Harbor, US,

Fecha de realizacion: 08/05/2012

Entidad organizadora: Cold Spring Harbor Laboratory

C Aguado; S Villatoro; D Izquierdo; X Estivill; M Caceres.

Titulo: NATA: a combined wetlab and drylab method for naive transcriptome analysis
Nombre del congreso: RECOMB 2012

Tipo de participacion: Poster

Ciudad de realizacién: Barcelona, Spain,

Fecha de realizacion: 21/04/2012

Fecha de finalizacion: 24/04/2012

M Friedlander; E Lizano; E Marti; X Estivill.

Titulo: DNA methylation landscapes of human brain Alzheimer’s disease

Nombre del congreso: 12th ICHG Montreal- The American Society of Human Genetics 61st Annual
Meeting

Tipo de participacion: Poster
Ciudad de realizacion: Montreal, Canada,
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Fecha de realizacion: 11/10/2011
Entidad organizadora: American Society of Human Genetics
Iraola-Guzmén S; Rabionet R; Marti E; Ferrer |; Estivill X.

40 Titulo: Deep sequencing in mental retardation

Nombre del congreso: 12th ICHG Montreal- The American Society of Human Genetics 61st Annual
Meeting

Tipo de participacion: Pdaster

Ciudad de realizaciéon: Montreal, Canada,

Fecha de realizacion: 11/10/2011

Entidad organizadora: American Society of Human Genetics

Gratacos M; Gonzalez J; Madrigal I; Rodriguez L; Mila M; Estivill X; Rabionet R.

41 Titulo: Exome sequencing in a consanguineous family segregating familiar juvenile polyarthritis

Nombre del congreso: 12th ICHG Montreal- The American Society of Human Genetics 61st Annual
Meeting

Tipo de participacion: Pdster

Ciudad de realizacién: Montreal, Canada :,

Fecha de realizacion: 11/10/2011

Entidad organizadora: American Society of Human Genetics

Raquel R; Arostegui JI; Medino R; Tornador C; Comas D; Gonzalez E; Ossowski S; Yague J; Estivill X.

42 Titulo: Neurexin 3 is associated with nicotine dependence

Nombre del congreso: 12th ICHG Montreal- The American Society of Human Genetics 61st Annual
Meeting

Tipo de participacion: Poster

Ciudad de realizacion: Montreal, Canada,

Fecha de realizacion: 11/10/2011

Entidad organizadora: American Society of Human Genetics

Docampo E; Ribases M; Gratacos M; Rabionet R; Sanchez-Mora C; Arribas C; Moran S; Montfort M; Nieva
G; Bruguera E; Casas M; Estivill X.

43 Titulo: Whole-Exome Sequencing of 40 Obsessive-Compulsive Disorder Patients

Nombre del congreso: 12th ICHG Montreal- The American Society of Human Genetics 61st Annual
Meeting

Tipo de participacion: Pdaster

Ciudad de realizacién: Montreal, Canada,

Fecha de realizacion: 11/10/2011

Entidad organizadora: American Society of Human Genetics
Trujillano D; Ossowski S; Tornador C; Alonso P; Gratacos M; Estivill X.

44 Titulo: DNA methylation landscape of the human brain in Alzheimer’s disease
Nombre del congreso: Epigenomics of Common Diseases conference
Tipo de participacion: Pdster
Ciudad de realizacién: Hinxton, UK,
Fecha de realizacion: 13/09/2011
Entidad organizadora: Wellcome Trust
Iraola-Guzman S; Rabionet R; Mancuso F; Roma G; Montfort M; Marti M; Ferrer I; Estivill X.
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45 Titulo: Association of Neurexin 3 (NRXN3) variants with nicotine dependence
Nombre del congreso: The Genomics of Common Diseases 2011
Tipo de participacion: Poster
Ciudad de realizacién: Hinxton, UK,
Fecha de realizacion: 30/08/2011
Entidad organizadora: Wellcome Trust

Estivill X; Gratacos M; Ribases M; Rabionet R; Sanchez-Mora C; Arribas C; Mora S; Montfort M; Nieva G;
Bruguera E; Casas M; Docampo E.

46 Titulo: Whole-Exome Sequencing of Obsessive-Compulsive Disorder
Nombre del congreso: The Genomics of Common Diseases
Tipo de participacién: Poster
Ciudad de realizacién: Hinxton, UK,
Fecha de realizacion: 30/08/2011
Entidad organizadora: Wellcome Trust
Trujillano D; Ossowski S; Tornador C; Alonso P; Gratacos M; Estivill X.

47 Titulo: Targeted resequencing of susceptibility genomic regions for psoriasis
Nombre del congreso: European Human Genetics Conference 2011
Tipo de participacion: Pdaster
Ciudad de realizacién: Amsterdam, The Netherlands,
Fecha de realizacion: 28/05/2011
Entidad organizadora: European Human Genetics Society
E. Riveira; C. Tornador; S. Ossowski; A. Puig; M. Gratacos; X. Estivill.

48 Titulo: High Risk of Lifetime History of Suicide Attempts among CYP2D6 Ultrarapid Metabolizers with Eating
Disorders

Nombre del congreso: 66th Annual Meeting of the Society of Biological Psychiatry

Tipo de participacion: Pdster

Ciudad de realizacién: San Francisco, US,

Fecha de realizacion: 12/05/2011

Entidad organizadora: Society of Biological Psychiatry

Pefas-LLedo EM; Dorado P; Aguera Z; Gratac6s M; Estivill X; Fernandez-Aranda F; Llerena A.

49 Titulo: PeSV-Fisher A pipeline for somatic structural variant identification from high throughput sequencing
data

Nombre del congreso: The Biology of Genomes

Tipo de participacion: Poster

Ciudad de realizacién: Cold Spring Harbor, US,
Fecha de realizacion: 10/05/2011

Entidad organizadora: Cold Spring Harbor Laboratory
R Rabionet; X Estivill.

50 Titulo: The landscape of somatic structural alterations of chronic lymphocytic leukemia
Nombre del congreso: The Biology of Genomes
Tipo de participacion: Poster
Ciudad de realizacién: Cold Spring Harbor, US,
Fecha de realizacion: 10/05/2011
Entidad organizadora: Cold Spring Harbor Laboratory
Estivill X; Rabionet R.
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51

52

53

54

55

56

Titulo: Genome sequencing insights into chronic lymphocytic leukemia
Nombre del congreso: The NVHG Springmeeting

Tipo de participacion: Ponencia

Ciudad de realizacion: Veldhoven, Holanda

Fecha de realizacion: 31/03/2011

Entidad organizadora: NVHG

X. Estivill.

Titulo: Targeted resequencing of susceptibility genomic regions for psoriasis
Nombre del congreso: Genomic Disorders 2011 - The Genomics of Rare Diseases
Tipo de participacién: Poster

Ciudad de realizacién: Cambridge, Hinxton,

Fecha de realizacion: 23/03/2011

Entidad organizadora: Wellcome Trust

D Trujillano; E Riveira; C Tornador; S Ossowski; A Puig; M Gratacos; X Estivill.

Titulo: Mirna deregulation and neuronal dysfunction in parkinson's disease

Nombre del congreso: Alzheimer’'s and Parkinson’s Diseases: Advances, Concepts and New Challenges
The 10th International Conference AD/PD 2011

Tipo de participacion: Pdaster

Ciudad de realizacién: Barcelona, Spain,

Fecha de realizacion: 09/03/2011

Minones-Moyano E; Porta S; Kagerbauer B; Estivill X; Ferrer |; Marti E.

Titulo: Structural Variation Analysis by Large-Scale Human Genome Sequencing
Nombre del congreso: 3rd Annual Meeting of NGFN Plus and NGFN Transfer
Tipo de participacion: Pdster

Ciudad de realizacion: Berlin, Alemania

Fecha de realizacion: 25/11/2010

X Estivill.

Titulo: Mutant HTT mRNA toxicity in the pathogenesis of Huntington Disease.
Nombre del congreso: 60th ASHG Annual Meeting

Tipo de participacion: Poster

Ciudad de realizacién: Washington DC, Estados Unidos de América

Fecha de realizacion: 02/11/2010

Entidad organizadora: American Society of Human Genetics

M. Banez-Coronel; S. Porta; B. Kagerbauer; E. Mateu; |. Ferrer; X. Estivill; E. Marti.

Titulo: Improving performance of paired-end mapping for the detection of chromosomal rearrangements
induced by trasnposable elements

Nombre del congreso: IX CRG Annual Symposium: "Medical Genome Sequencing: Understanding the
Genomes of Disease".

Tipo de participacion: Poster

Ciudad de realizacién: Barcelona, Spain,

Fecha de realizacion: 28/10/2010

Entidad organizadora: Fundaci6 Privada Centre de Regulacié Genomica
J. Tubio; L. Bassaganyas; G. Escaramis; C. Tornador; X. Estivill.
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57 Titulo: Structural Variation Analysis by Large-Scale Human Genome Sequencing

Nombre del congreso: IX CRG Annual Symposium "Medical Genome Sequencing: Understanding the
Genomes of Disease".

Tipo de participaciéon: Ponencia

Ciudad de realizacién: Barcelona, Espafia

Fecha de realizacion: 28/10/2010

Entidad organizadora: Fundaci6 Privada Centre de Regulacié Genomica
X Estivill.

58 Titulo: Using homozygosity mapping and exome sequencing to search for a gene causing a rare articular
disease

Nombre del congreso: IX CRG Annual Symposium "Medical Genome Sequencing: Understanding the
Genomes of Disease".

Ciudad de realizacién: Barcelona, Spain,

Fecha de realizacion: 28/10/2010

Entidad organizadora: Fundaci6é Privada Centre de Regulacié Genomica

R. Rabionet; S. Ossowski; C. Tornador; E. Lowy; G. Roma; J.I. Arostegui; J. Yague; X. Estivill.

59 Titulo: GEUVADIS: Sharing capacity across Europe in high-throughput sequencing technology to explore
genetic variation in health and disease

Nombre del congreso: European Genotyping/Genetics Advisory Summit 2010
Tipo de participacion: Ponencia

Ciudad de realizacién: Barcelona, Spain,

Fecha de realizacion: 26/10/2010

X Estivill.

60 Titulo: RNA toxicity in the pathogenesis of Huntington Disease
Nombre del congreso: The Non-Coding Genome
Tipo de participacidn: Pdster
Ciudad de realizacion: Heidelberg, Germany,
Fecha de realizacion: 13/10/2010
Entidad organizadora: EMBO|EMBL Symposia
M Bafiez-Coronel; S Porta; B Kagerbauer; E Mateu; | Ferrer; M Guzman; X Estivill; E Marti.

61 Titulo: "BDNF Val66Met polymorphism impact on brain
Nombre del congreso: XVIlith World Congress on Psychiatric Genetics
Tipo de participacion: Poster
Ciudad de realizacién: Athens, Greece,
Fecha de realizacion: 03/10/2010
Entidad organizadora: International Society of Human Genetics

Soria V; Cardoner N; Gratacos M; Hernandez-Ribas R; Pujol J; Deus J; Urretavizcaya M; Menchén JM;
Estivill X; Soriano-Mas C. s and time to clinic, 03/10/2010.

62 Titulo: Association of glutamate receptor gene GRIN2B and phenotypical expression of
obsessive-compulsive disorder.

Nombre del congreso: XVIlith World Congress on Psychiatric Genetics
Tipo de participacion: Poster

Ciudad de realizacién: Athens, Greece,

Fecha de realizacion: 03/10/2010

Entidad organizadora: International Society of Human Genetics

Alonso P; Gratacos M; Segalas C; Escaramis G; Real E; Bayés M; Labad J; Pertusa A; Vallejo J; Estivill X;
Menchon JM.
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63 Titulo: Pharmacological resistance level in OCD patients without a stressful life event at onset of the (...)
Nombre del congreso: XVIlith World Congress on Psychiatric Genetics
Tipo de participacion: Poster
Ciudad de realizacion: Greece, Athens,
Fecha de realizacion: 03/10/2010
Entidad organizadora: International Society of Human Genetics

Real E; Alonso P; Gratacos M; Segalas C; Escaramis G; Bayés M; Labad J; Pertusa A; Vallejo J; Estivill X;
Menchon JM.

64 Titulo: Structural variation in complex human disease
Nombre del congreso: Systems Genomics 2010
Tipo de participacién: Ponencia invitada
Ciudad de realizacion: Heidelberg, Germany,
Fecha de realizacion: 29/09/2010
X. Estivill.

65 Titulo: Contribution of structural variants to the genetic variation of complex traits
Nombre del congreso: Deciphering the molecular architecture of complex traits
Tipo de participacion: Ponencia invitada
Ciudad de realizacién: Roma, Italia
Fecha de realizacion: 26/09/2010
X. Estivill.

66 Titulo: Improving performance of paired-end mapping for the detection of chromosomal rearrangements
induced by transposable elements

Nombre del congreso: EMBO Meeting 2010

Tipo de participacion: Pdster

Ciudad de realizacién: Barcelona, Espafa

Fecha de realizacion: 04/09/2010

Entidad organizadora: EMBO

Tubio J; Bassaganyas L; Escaramis G; Tornador C; Estivill X.

67 Titulo: A CNV in the Epidermal Differentiation Complex, affecting the LCE3C and LCE3B genes, is
asusceptibility factor for psoriatic arthritis

Nombre del congreso: European Human Genetics Conference 2010
Tipo de participacion: Poster

Ciudad de realizacién: Goteborg, Suecia

Fecha de realizacion: 12/06/2010

Entidad organizadora: European Society of Human Genetics

E Docampo; E Giardina; E Riveira; R Rabionet; J Maymé; J Martin; MA Gonzalez-Gay; FJ Blanco; JL
Fernandez-Sueiro; A Carracedo; G Novelli; X Estivill.

68 Titulo: A CNV in the Epidermal Differentiation Complex, affecting the LCE3C and LCE3B genes , is
asusceptibility factor for psoriatic arthritis European

Nombre del congreso: Human Genetics Conference 2010
Ciudad de realizacién: Goteborg, Suecia
Fecha de realizacion: 12/06/2010

E Docampo; E Giardina; E Riveira; R Rabionet; J Maymd; J Martin; MA Gonzalez-Gay; FJ Blanco; JL
Ferndndez- Sueiro; A Carracedo; G Novelli; X Estivill.
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69 Titulo: Genome wide DNA methylation analysis in neurodegenerative disorders
Nombre del congreso: European Human Genetics Conference 2010
Tipo de participacion: Poster
Ciudad de realizacién: Goteborg, Suecia
Fecha de realizacion: 12/06/2010
Entidad organizadora: European Society of Human Genetics
Iraola S; Rabionet R; Roma G; Montfort M; Carbonell S; Ferrer I; Estivill X.

70 Titulo: Genome wide DNA methylation analysis in neurodegenerative disorders European
Nombre del congreso: Human Genetics Conference 2010
Ciudad de realizacién: Goteborg, Suecia
Fecha de realizacion: 12/06/2010
Iraola S; Rabionet R; Roma G; Montfort M; Carbonell S; Ferrer I; Estivill X.

71 Titulo: Geographic distribution of the LCE3C-LCE3B deletion, a susceptibility factor for psoriasis, across
different human ethnic groups European

Nombre del congreso: Human Genetics Conference 2010
Tipo de participacion: Poster

Ciudad de realizacién: Goterborg, Suecia

Fecha de realizacion: 12/06/2010

Bassaganyas L; Riveira-Mufioz E; Garcia-Aragones M; Gonzalez JR; Caceres M; Armengol L; Estivill X.
Poster and Attendance.

72 Titulo: Variants in polyunsaturated fatty acids metabolizing enzymes are associated with neurodevelopment
in INMA birth cohort. European

Nombre del congreso: Human Genetics Conference 2010

Tipo de participacién: Poster

Ciudad de realizacién: Goteborg, Suecia

Fecha de realizacion: 12/06/2010

Bustamante M; Morales E; Gonzalez J; Guxens M; Estivill X; Sunyer J; Torrent M.

73 Titulo: Mutant HTT mRNA toxicity in the pathogenesis of Huntington Disease
Nombre del congreso: 1st Postdoc Symposium
Ciudad de realizacién: Barcelona, Espafa
Fecha de realizacion: 08/06/2010
Entidad organizadora: FP Centre de Regulacié Gendomica
Banez-Coronel M; Porta S; Kagerbauer B; Mateu E; Ferrer I; Estivill X; Marti E.

74 Titulo: A myriad of miRNA variants (IsomiRs) in control and Huntington's disease brain regions detected by
massively parallel sequencing

Nombre del congreso: Human Genome Meeting (HGM) 2010
Intervencioén por: Presentacion oral

Ciudad de realizacién: Montpellier, Francia

Fecha de realizacion: 18/05/2010

Estivill X.

75 Titulo: Ubiquitous miRNA variants (IsomiRs) in control and Huntington's disease brain regions detected by
massively parallel sequencing

Nombre del congreso: Biology of Genomes Meeting
Ciudad de realizacién: Cold Spring Harbour, Estados Unidos de América
Fecha de realizacion: 11/05/2010
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Entidad organizadora: Cold Spring Harbour Laboratory
Marti E; Bafiez-Coronel M; Pantano L; Llorens F; Ferrer I; Estivill X.

76 Titulo: Niveles de variabilidad genética y susceptibilidad a enfermedades
Nombre del congreso: | Reunién del Grupo Espafiol de Investigacién Dermatoldgica
Ciudad de realizacién: Barcelona, Espafa
Fecha de realizacion: 12/12/2009
Entidad organizadora: Grupo Espafiol de Investigacion Dermatoldgica
X. Estivill.

77 Titulo: Layers of genetic variability in the human genome and susceptibility to disease
Nombre del congreso: 6 ena Jornada de Genomica i Protedmica en I'entorn Biomedic i Hospitalari
Ciudad de realizacién: Barcelona, Espafa
Fecha de realizacion: 01/12/2009
X. Estivill.

78 Titulo: Genética y Fibromialgia / Sindrome de fatiga crénica
Nombre del congreso: V Jornadas CODO con CODO
Ciudad de realizacién: Madrid, Espafa
Fecha de realizacion: 30/11/2009
X. Estivill.

79 Titulo: Association of CNR1 and FAAH endocannabinoid genes and personality traits
Nombre del congreso: XVII World Congress on Psychiatric Genetics (WCPG)
Ciudad de realizacién: San Diego, Estados Unidos de América
Fecha de realizacion: 04/11/2009
Entidad organizadora: ISPG

R Martin-Santos; | Royo; J Undurraga; AF Fagundo; R Navinés; J Crippa; A Zuardi; F Fernandez-Aranda; X
Estvill; Gratacés M.

80 Titulo: CNV overlapping GSK3;, (glycogen synthase kinase-3¢,) gene and its association with Mood
Disorders phenotypes in Spanish Population

Nombre del congreso: XVII World Congress on Psychiatric Genetics (WCPG)
Ciudad de realizacién: San Diego, Estados Unidos de América

Fecha de realizacion: 04/11/2009

Entidad organizadora: ISPG

E Saus; V Soria; G Escaramis; JM Crespo; J Valero; A Gutiérrez-Zotes; L Martorell; E Vilella; IM Menchon;
Estivill X.

81 Titulo: Exploring layers of genetic variability in neurological disordelurological disorders
Nombre del congreso: Neurogenetics: from gene to therapy
Ciudad de realizacion: Amsterdam, Holanda
Fecha de realizacion: 06/10/2009
Entidad organizadora: CBG symposium 2009
X. Estivill.

82 Titulo: A common copy number variant on chromosome 5 generating a chimaeric gene is a new
susceptibility variant for stroke

Nombre del congreso: Genomics of Common Diseases
Ciudad de realizacién: Hinxton, Reino Unido
Fecha de realizacion: 23/09/2009
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Entidad organizadora: Wellcome Trust

J Aigner; Rabionet R; S Villatoro; LArmengol L; M Garcia-Aragones; J Roquer; E Cuadrado; J Montaner; |
Fernandez; A Carracedo; Marti E; Estivill X.

83 Titulo: Copy Number Variation in complex disorders
Nombre del congreso: Winter Meeting
Ciudad de realizacién: Barcelona, Espafa
Fecha de realizacion: 12/12/2008
Entidad organizadora: Molecular Epidemiology Group Network
X. Estivill.

84 Titulo: European Profiles of Structural and Sequence Variation of the Human Genome in Disease
(EUVADIS)

Nombre del congreso: EuroBioForum annual meeting Ill
Ciudad de realizacién: Strasbourg, Francia

Fecha de realizacion: 17/11/2008

Entidad organizadora: EuroBioForum

X. Estivill.

85 Titulo: A new genome-wide and high resolution approach for detecting methylation profiles through
simmulations and modelling

Nombre del congreso: ASHG 58th annual meeting

Ciudad de realizacién: Philadelphia, Estados Unidos de América
Fecha de realizacion: 11/11/2008

Entidad organizadora: The American Society of Human Genetics
L Pantano; Rabionet R; Estivill X; C notredame.

86 Titulo: Association analysis reveal several microRNAs involved in the susceptibility to eating disorders
Nombre del congreso: ASHG 58th annual meeting
Ciudad de realizacién: Philadelphia, Estados Unidos de América
Fecha de realizacion: 11/11/2008
Entidad organizadora: The American Society of Human Genetics

Espinosa-Parrilla Y; Muifios-Gimeno M; Mercader JM; Montfort M; Bayes M; Gratacos M; Fernandez-Aranda
F; Estivill X.

87 Titulo: Differential miRNA-mediated regulation of isoforms of the receptor for neurotrophin-3 (NTRK3)
Nombre del congreso: ASHG 58th annual meeting
Ciudad de realizacién: Philadelphia, Estados Unidos de América
Fecha de realizacion: 11/11/2008
Entidad organizadora: The American Society of Human Genetics
Guidi M; Kagerbauer B; Muinos-Gimeno M; Estivill X; Espinosa-Parrilla Y.

88 Titulo: Inherited and de novo copy number variation changes in neurodevelopmental disorders
Nombre del congreso: ASHG 58th annual meeting
Ciudad de realizacién: Philadelphia, Estados Unidos de América
Fecha de realizacion: 11/11/2008
Entidad organizadora: The American Society of Human Genetics
Villatoro S.; Armengol L.; Crespo |.; Gabau E.; Comadran L.; Coll MD.; Guitart M.; Estivill X.
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89 Titulo: Patterns of association of microRNAs with schizophrenia symptoms
Nombre del congreso: ASHG 58th annual meeting
Ciudad de realizacién: Philadelphia, Estados Unidos de América
Fecha de realizacion: 11/11/2008
Entidad organizadora: The American Society of Human Genetics
Muifios-Gimeno M; Brunet A; Real J; Vallés V; Labad A; Miriam Guitart M; Estivill X; Espinosa-Parrilla Y.

90 Titulo: Structural variation in patients with multiple sclerosis
Nombre del congreso: ASHG 58th annual meeting
Ciudad de realizacién: Philadelphia, Estados Unidos de América
Fecha de realizacion: 11/11/2008
Entidad organizadora: The American Society of Human Genetics
Rabionet; docampo; garcia; armengol; munteis; martinez; matesanz; alcina; roquer; estivill.

91 Titulo: microRNA deregulation in disease progression and neuronal dysfunction in Parkinson’s disease
Nombre del congreso: ASHG 58th annual meeting
Ciudad de realizacién: Philadelphia, Estados Unidos de América
Fecha de realizacion: 11/11/2008
Entidad organizadora: The American Society of Human Genetics
E Mifiones-Moyano; S Porta; M Bafiez-Coronel; Estivill X; Marti E.

92 Titulo: BAC microarray analysis detects submicroscopic chromosomal aberrations on the 1g21.1 region in
patients with DiGeorge/Velocardiofacial-like features

Nombre del congreso: Human Genome Variation Meeting

Ciudad de realizacién: Toronto, Canada

Fecha de realizacion: 15/10/2008

Brunet A; Armengol LL; Heine D; Garcia M; Gabau E; Guitart M; Estivill X.

93 Titulo: Genomic Structural Variation Analysis in Multiple Sclerosis
Nombre del congreso: Human Genome Variation Meeting
Ciudad de realizacién: Toronto, Canada
Fecha de realizacion: 15/10/2008

Docampo; Rabionet R; M Garcia; JE. Martinez; E Munteis; J Roquer; F. Matesanz; LArmengol L; J.R.
Gonzaélez; Estivill X.

94 Titulo: Population Genetics and Genomics. Genomic plasticity of structural variations in the human genome
Nombre del congreso: Human Genome Variation Meeting
Ciudad de realizacién: Toronto, Canada
Fecha de realizacion: 15/10/2008
X. Estivill.

95 Titulo: Deletion of the late cornified envelope (LCE) 3C and 3B genes as susceptibility factor for psoriasis
Nombre del congreso: The Genomics of Common Diseases 2008
Ciudad de realizacién: Boston, Estados Unidos de América
Fecha de realizacion: 06/09/2008
Entidad organizadora: Wellcome Trust
LArmengol L; G Abecasis; JT. Elder; G Novelli; J A.L. Armour; P Kwok; A Bowcock; J Schalkwijk; Estivill X.

96 Titulo: Variabilidad y polimorfismos SNP

Nombre del congreso: 1st International Theoretical-Practice Course: Analysis of Sequences and
polymorphic markers by population genetic software
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Tipo evento: Curso

Ciudad de realizaciéon: Mexico City, México
Fecha de realizacion: 21/07/2008

X. Estivill.

97 Titulo: Copy number variants: an emerging mechanism of susceptibility to disease
Nombre del congreso: Gene Forum 2008 "Functional Genomics"
Ciudad de realizacién: Tartu, Estonia
Fecha de realizacion: 12/06/2008
X Estivill.

98 Titulo: Dissection of structural variation in common human disease
Nombre del congreso: European Human Genetics Conference.
Ciudad de realizacion: Barcelona,, Espafia
Fecha de realizacion: 01/06/2008
Entidad organizadora: European Human Genetics Society
X Estivill.

99 Titulo: Spectrum of genomic structural variation in human populations
Nombre del congreso: The Biology of Genomes meeting,
Ciudad de realizacién: Cold Spring Harbor, Estados Unidos de América
Fecha de realizacion: 06/05/2008
Entidad organizadora: Cold Spring Harbor Laboratory

100 Titulo: Copy number variants and complex diseases across populations
Nombre del congreso: 22nd European Immunogenetics and Histocompatibility Conference.
Ciudad de realizacién: Toulouse, Francia
Fecha de realizacion: 02/04/2008
X Estivill.

101 Titulo: Copy number variations in health and disease
Nombre del congreso: 112 Annual Meeting of the Portuguese Society of Human Genetics
Ciudad de realizacién: Porto, Portugal
Fecha de realizacion: 17/11/2007
Entidad organizadora: Portuguese Society of Human Genetics
X Estivill.

102 Titulo: CNVs (Copy Number Variants) en el genoma y su interés enfarmacogendémica.
Nombre del congreso: Il Congreso de la Sociedad Espafiola de Farmacogenética y Farmacognémica
Ciudad de realizacién: Santiago de Compostela, Espafia
Fecha de realizacion: 16/11/2007
Fecha de finalizacion: 17/11/2007
Entidad organizadora: Sociedad Espafiola de Farmacogenética y Farmacogndémica
X Estivill.

103 Titulo: Copy number variants: landmarks for disease gene discovery
Nombre del congreso: EMBO Annual Meeting
Ciudad de realizacién: Helsinky, Finlandia
Fecha de realizacion: 27/08/2007
Fecha de finalizacion: 31/08/2007
Entidad organizadora: EMBO
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104 Titulo: Variacions en numero de copia i predisposicié a malaltia
Nombre del congreso: Conferencia Institut d'Estudis Catalans
Tipo de participacién: Otros Intervencién por: Conferencia Plenaria
Ciudad de realizacién: Barcelona, Espafia
Fecha de realizacion: 28/06/2007
Entidad organizadora: Institut d'Estudis Catalans

105 Titulo: Structural variants of the human genome and complex traits
Nombre del congreso: 3rd Int. Meeting on "Genetics of complex diseases and isolated populations
Ciudad de realizacién: Turin, Italia
Fecha de realizacion: 26/05/2007
Fecha de finalizacion: 29/05/2007

106 Titulo: Structural Variants: An unlimited source of human genome variability
Nombre del congreso: Jornades anuals
Ciudad de realizacién: Barcelona, Espafia
Fecha de realizacion: 15/05/2007
Entidad organizadora: Associacio d'Estudiants de Ciencies de la Salut (AECS)
X Estivill.

107 Titulo: Copy Number Variants and Disease
Nombre del congreso: SNP technology and bioinformatics symposium
Ciudad de realizacién: Uppsala, Suecia
Fecha de realizacion: 10/03/2007
Fecha de finalizacion: 15/03/2007
X Estivill.

108 Titulo: Analisis de la variabilidad genémica y susceptibilidad a padecer enfermedades comunes
Nombre del congreso: XXXI Congreso Nacional de Genética Humana
Ciudad de realizacién: Chihuahua, México
Fecha de realizacion: 22/11/2006
Fecha de finalizacion: 25/11/2006

109 Titulo: Genotipacién masiva en el studio de enfermedades neuropsiquiatricas
Nombre del congreso: XXXI Congreso Nacional de Genética Humana
Ciudad de realizacion: Chihuahua, México
Fecha de realizacion: 22/11/2006
Fecha de finalizacion: 25/11/2006

110 Titulo: Genomica de las enfermedades raras
Nombre del congreso: Il Jornadas Nacionales de Enfermedades Raras
Ciudad de realizacién: Barcelona, Espafia
Fecha de realizacion: 17/11/2006
Fecha de finalizacion: 18/11/2006

111 Titulo: Structural variants of the human genome and disease susceptibility: twins, families and populations
Nombre del congreso: 5th International Conference on Unstable Microsatellites & Human Disease
Ciudad de realizacién: Granada, Espafia
Fecha de realizacion: 10/11/2006
Fecha de finalizacion: 16/11/2006
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X Estivill.

112 Titulo: Eating Disorders: Grasping at the molecular basis of a princesses disease
Nombre del congreso: Seminario Instituto de Neurociencias
Tipo evento: Seminario
Ciudad de realizacién: Alicante, Espafia
Fecha de realizacion: 14/07/2006
Entidad organizadora: Instituto de Neurociencias
X Estivill.

113 Titulo: Genética de los trastornos de la conducta alimentaria: biologia de la comorbilidad clinica
Nombre del congreso: IV Congreso Hispano Lationamericano de Trastornos de la Conducta Alimentaria
Ciudad de realizacién: Barcelona, Espafa
Fecha de realizacion: 06/06/2006
X Estivill.

114 Titulo: Modeling the neurobiology of mental disorders through the analysis of genomic variability
Nombre del congreso: Il Congreso de la Sociedad Espafiola de Farmacogenética y Farmacogendmica
Ciudad de realizacién: Valencia, Espafia
Fecha de realizacion: 04/06/2006
Fecha de finalizacion: 06/06/2006
Entidad organizadora: Sociedad Espafiola de Farmacogenética y Farmacogendmica
X Estivill.

115 Titulo: Red de Genotipacion y Psiquiatria Genética (RGPG
Nombre del congreso: Jornadas sobre Genética y Enfermedades Raras
Ciudad de realizacién: Madrid, Espafa
Fecha de realizacion: 01/02/2006
Fecha de finalizacion: 02/02/2006
X Estivill.

116 Titulo: Eating disorders in children
Nombre del congreso: VIl Incontro Nazionale di Genetica Clinica
Ciudad de realizacién: Roma, Italia
Fecha de realizacion: 20/01/2006
Fecha de finalizacion: 21/01/2006

117 Titulo: Patterns of BDNF/NTRK2 variants and BDNF protein blood levels in the susceptibility to eating
disorders.

Nombre del congreso: American Society Human Genetics Annual Meeting
Ciudad de realizacién: Sant Lake City, Estados Unidos de América

Fecha de realizacion: 25/10/2005

Fecha de finalizacion: 29/10/2005

Entidad organizadora: American Society Human Genetics

118 Titulo: SNPs at the brain derived neurotrophic factor (BDNF) gene show association with opioid addiction
Nombre del congreso: World Congress Psychiatric Genetics XlI
Ciudad de realizacién: Boston, Estados Unidos de América
Fecha de realizacion: 14/10/2005
Fecha de finalizacion: 18/10/2005
Entidad organizadora: ISPG
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X Estivill.

Titulo: Combination of BDNF and NTRK2 nucleotide variants in the susceptibility to anorexia and bulimia

Nombre del congreso: 7th International Meeting on single nucleotide polymorphism and complex genome
analysis ('SNP2005")

Fecha de realizacion: 22/09/2005
Fecha de finalizacién: 24/09/2005

Titulo: Segmental Duplications and Copy Number Variants in Biomarkers Research

Nombre del congreso: From Biobanks to Biomarkers: Translating the potential of human population
genetics research to improve the quality of health of the EU citizen.

Fecha de realizacion: 20/09/2005
Fecha de finalizacién: 22/09/2005

Titulo: Mouse genetics and CNS disorders

Nombre del congreso: TT05: Transgenic Technology Conference 2005
Ciudad de realizacién: Barcelona, Espafa

Fecha de realizacion: 13/09/2005

X Estivill.

Titulo: Segmental duplication copy number variation

Nombre del congreso: Genome Structural Variation Workshop
Ciudad de realizacion: Toronto, Canada

Fecha de realizacion: 21/07/2005

Titulo: High-throughput genotyping for psychiatric disorders
Nombre del congreso: Pharmacogenetics Workshop
Ciudad de realizacién: Barcelona, Espafa

Fecha de realizacion: 11/07/2005

Fecha de finalizaciéon: 12/07/2005

X Estivill.

Titulo: Segmental duplications: exploring dimensions of human genomic variability
Nombre del congreso: Reunién Xarxa de Genomica i Proteomica

Ciudad de realizacién: Barcelona, Espafa

Fecha de realizacion: 21/06/2005

Fecha de finalizacion: 22/06/2005

Entidad organizadora: Xarxa de Genomica i Protedomica

Titulo: BDNF signalling in anorexia Bulimia

Nombre del congreso: European Human Genetics Conference 2005
Ciudad de realizacién: Prague, Republica Checa

Fecha de realizacion: 07/05/2005

Fecha de finalizacion: 10/05/2005

Entidad organizadora: ESHG

X Estivill.

Titulo: Duplicaciones segmentarias en el genoma: entre evolucién y enfermedad

Nombre del congreso: Simposio Internacional: Salud humana y evolucién: un enfoque integrador
Ciudad de realizacién: Madrid, Espafia

Fecha de realizacion: 18/04/2005
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Fecha de finalizacion: 20/04/2005
Entidad organizadora: Fundacion Ramon Areces
X Estivill.

127 Titulo: DYRK1A and neuronal alterations in murine models of Down Syndrome
Nombre del congreso: Il International Conference on Chromosome 21 and medical research of down
sindrome
Ciudad de realizacién: Barcelona, Espafa
Fecha de realizacion: 18/03/2005
Fecha de finalizacion: 19/03/2005
X Estivill.

128 Titulo: Asociacién de BDNF con la anorexia y la bulimia nerviosa
Nombre del congreso: | Congreso FESNAD: Alimentacion y Dietética (Madrid)
Ciudad de realizacién: Madrid, Espafa
Fecha de realizacion: 09/03/2005
Fecha de finalizacion: 11/03/2005
Entidad organizadora: Federacion Espafiola de Sociedades de Nutricion
X Estivill.

129 Titulo: Bases Genéticas del autismo

Nombre del congreso: 4VII Curso internacional de actualizacién en neuropediatria y neuropsicologia
infantil

Ciudad de realizacién: Valencia, Espafia
Fecha de realizacion: 24/02/2005
Fecha de finalizacién: 26/02/2005

130 Titulo: Explorando variantes en las enfermedades mentales: entre el fenotipo y el genotipo
Nombre del congreso: ler Congreso Nacional en Farmacogenética y Farmacogenomica.
Intervencidn por: Presentacion Oral
Ciudad de realizacién: Valencia, Espafia
Fecha de realizacion: 23/01/2005
Fecha de finalizacion: 26/01/2005

131 Titulo: Dissection of behavior in murine models
Nombre del congreso: 11th Society for the study of behavioural phenotypes annual meeting.
Intervencion por: Presentacion oral
Ciudad de realizacién: Barcelona, Espafia
Fecha de realizacion: 11/11/2004
Fecha de finalizacion: 12/11/2004
X Estivill.

132 Titulo: Modelling Neuronal Alterations of Down Syndrome in mice
Nombre del congreso: First International Conference Jérome Lejeune
Intervencion por: Presentacion Oral
Ciudad de realizacién: Paris, Francia
Fecha de realizacion: 08/11/2004
Fecha de finalizacion: 08/11/2004
X Estivill.
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Titulo: Genetics and Genomics of the complex diseases

Nombre del congreso: Curso: Individualized Medicine: a future and a reality.
Tipo evento: Curso

Intervencién por: Presentacion oral

Ciudad de realizacién: Santander, Espafia

Fecha de realizacion: 13/09/2004

Fecha de finalizacion: 17/09/2004

X Estivill.

Titulo: Genomic Segmental Duplications: between evolution and disease
Nombre del congreso: ELSO- European Life Sciences Organization 2004
Intervencion por: Presentacion oral

Ciudad de realizacién: Nice, Francia

Fecha de realizacion: 04/09/2004

Fecha de finalizacion: 08/09/2004

Entidad organizadora: ELSO

X Estivill.

Titulo: Gendmica de enfermedades neuronales
Nombre del congreso: BIOTEC 2004
Intervencién por: Presentacién Oral

Ciudad de realizacién: Oviedo, Espafa
Fecha de realizacion: 19/07/2004

X Estivill.

Titulo: ¢Es la genética un factor no modificable en la artrosis?

Nombre del congreso: XXX Congreso Nacional de la Sociedad Espafiola de Reumatologia.
Intervencién por: Presentacion oral

Ciudad de realizacién: Barcelona, Espafia

Fecha de realizacion: 19/03/2004

Fecha de finalizacion: 21/03/2004

Entidad organizadora: Sociedad Espafiola de Reumatologia.

Titulo: Gendmica de la anorexia y bulimia

Nombre del congreso: Jornadas Cientificas Fundacion Puleva: La Gendmica una apuesta estratégica.
Intervencion por: Presentacion oral

Ciudad de realizacién: Malaga, Espafia

Fecha de realizacion: 12/03/2004

Entidad organizadora: Fundacion Puleva

X Estivill.

Titulo: Estudios genéticos en patologia de la conducta

Nombre del congreso: Xl Reunién de la Sociedad de Genética Clinica y Dismorfologia de la Asociacion
Espafiola de Pediatria.

Intervencion por: Presentacion Oral
Fecha de realizacion: 04/03/2004

Entidad organizadora: Sociedad de Genética Clinica y Dismorfologia de la Asociacién Espafiola de
Pediatria.

X Estivill.
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139 Titulo: New Insights into mechanics of mental handicap
Nombre del congreso: Xlith Scientific Telethon Convention 2003
Tipo evento: Congreso
Intervencién por: Presentacion oral
Ciudad de realizacién: Roma, Italia
Fecha de realizacion: 25/11/2003

140 Titulo: Genomics mutations, genome evolution and human disease
Nombre del congreso: International Symposium Impact of the Genome on New Technologies.
Intervencion por: Presentacion oral
Ciudad de realizacién: Barcelona, Espafia
Fecha de realizacion: 22/10/2003

141 Titulo: Segmental duplications and mental disorders
Nombre del congreso: ISPG Meeting
Intervencién por: Presentacion Oral
Ciudad de realizacién: Quebec, Canada
Fecha de realizacion: 04/10/2003
Fecha de finalizacion: 08/10/2003
Entidad organizadora: ISPG
X Estivill.

142 Titulo: Functional genomics of mental retardation: Down syndrome

Nombre del congreso: 15th IFCC-FESCC European Congress of Clinical Chemistry and Laboratory
Medicine (EUROMEDLAB).

Intervencioén por: Presentacion oral
Ciudad de realizacién: Barcelona, Espafa
Fecha de realizacion: 05/06/2003

X Estivill.

143 Titulo: Structural Variants: An unlimited source of human genome variability?
Nombre del congreso: HGM2006
Ciudad de realizacién: Helsinki, Finlandia
Fecha de realizacion: 31/05/2003
Fecha de finalizacion: 03/06/2003
X Estivill.

144 Titulo: Segmental duplications of the Genome and its relation to disease
Nombre del congreso: Conference on Bioinformatics: Present applications and future challenges.
Intervencion por: Presentacion Oral
Ciudad de realizacién: Barcelona, Espafa
Fecha de realizacion: 19/05/2003
Entidad organizadora: ICREA-FCR
X Estivill.

145 Titulo: Panic disorder: from gene dosage to a murine model of anxiety
Nombre del congreso: Fifth framework programme of the EC.
Intervencién por: Presentacién Oral
Ciudad de realizacién: Bonn, Alemania
Fecha de realizacion: 07/02/2003
X Estivill.
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146 Titulo: Segmental duplications of human chromosome 21 identify paralogous genomic

Nombre del congreso: X International meeting on molecular biology of chromosome 21 and Down
Sindrome.

Intervencién por: Presentacion Oral
Ciudad de realizacién: Sitges, Espafia
Fecha de realizacion: 27/11/2002

147 Titulo: Genomic mutations and complex disease
Nombre del congreso: Advances in Molecular Medicine 1.
Intervencion por: Presentacion oral
Ciudad de realizacién: Pamplona, Espafia
Fecha de realizacion: 03/11/2002
Fecha de finalizacion: 06/11/2002
X Estivill.

148 Titulo: Complex genetics of susceptibility to panic disorder, phobic disorders and joint laxity
Nombre del congreso: 52nd Annual Meeting of the American Society of Human Genetics.
Intervencion por: Presentacion oral
Ciudad de realizacién: Baltimore, Estados Unidos de América
Fecha de realizacion: 15/10/2002
Entidad organizadora: American Society of Human Genetics
X Estivill.

149 Titulo: Genomic duplications of chromosome 15q in panic and phobic disorders
Nombre del congreso: HGM2002 Satellite Symposium: Genomic Approaches to Human Diseases.
Intervencion por: Presentacion Oral
Ciudad de realizacién: Shangai, China
Fecha de realizacion: 12/04/2002
X Estivill.

150 Titulo: Somatic intersticial duplications of chromosome 15 in anxiety disorders. Sequence-Based disease
gene hunts

Intervencion por: Presentacion oral

Ciudad de realizacién: Cold Spring Harbor, Estados Unidos de América
Fecha de realizacion: 09/04/2002

Entidad organizadora: Cold Spring Harbor Laboratory

X Estivill.

151 Titulo: Polymorphic genomic mutation on human chromosome 15 and susceptibility to anxiety disorders
(panic disorder and social phobia

Nombre del congreso: 51st Annual Meeting of the American Society of Human Genetics (ASHG).
Intervencioén por: Presentacion oral

Ciudad de realizacién: San Diego, Estados Unidos de América

Fecha de realizacion: 12/10/2001

Fecha de finalizacion: 16/10/2001

Entidad organizadora: American Society of Human Genetics

X Estivill.
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152 Titulo: A polymorphic genomic duplication on human chromosome 15 is a major susceptibility genetic factor
for panic and phobic disorders

Nombre del congreso: HGM 2001. Human Genome Meeting.
Intervencidn por: Presentacion oral

Ciudad de realizacién: Edimburg, Reino Unido

Fecha de realizacion: 19/04/2001

X Estivill.

153 Titulo: Dyrk1A (Minibrain) murine models and Down syndrome Models murins de Dyrk1A (minibrain) i
Sindrome de Down

Nombre del congreso: Il International Conference Chromosome 21 and Medical Research on Down
Syndrome.

Intervencion por: Presentacion oral
Ciudad de realizacién: Barcelona, Espafia
Fecha de realizacion: 06/04/2001

X Estivill.

154 Titulo: Murine models of over and underexpression of Dyrk1A: towards an understaning of the role of
DYRk1A (MNBH) in Down syndrome

Nombre del congreso: 50th Annual Meeting of the American Society of Human Genetics.
Intervencién por: Presentacion oral

Ciudad de realizacién: Philadelphia, Estados Unidos de América

Fecha de realizacion: 03/10/2000

Fecha de finalizacion: 07/10/2000

Entidad organizadora: American Society of Human Genetics

X Estivill.

155 Titulo: Functional genomics of Down syndrome and trisomy 21

Nombre del congreso: International Symposium on Animal Transgenesis in Biology, Medicine and
Biotechnology.

Intervencion por: Presentacion oral

Fecha de realizacion: 04/05/2000

Entidad organizadora: Fundacién Ramén Areces
X Estivill.

156 Titulo: Molecular genetics of congenital and progressive deafness
Nombre del congreso: 44 Congresso Nazionale della Societa Italiana di Biochimica
Intervencidn por: Presentacion oral
Ciudad de realizacién: Alghero, Italia
Fecha de realizacion: 11/09/1999
Entidad organizadora: Societa Italiana di Biochimica
X Estivill.

157 Titulo: New treatment prospects: well-founded hopes or overstated expectations

Nombre del congreso: Biotechnology: New therapeutic Prospects for Patients, New Opportunities for
Europe.

Intervencién por: Presentacion oral
Ciudad de realizacion: Berlin, Alemania
Fecha de realizacion: 01/07/1998

X Estivill.
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158 Titulo: Sporadic and familial congenital deafness is mainly due to muations in the connexin-26 gene
Nombre del congreso: European Research Conference on Inherited Disorders and their Genes in Different
European Populations.

Intervencidn por: Presentacion oral

Ciudad de realizacién: Acquafredda di Maratea, Italia
Fecha de realizacion: 06/02/1998

X Estivill.

159 Titulo: The origin of the A1555G mtDNA mutation in Spanish families affected by familial progressive
sensorineural deafness

Nombre del congreso: European Research Conference on Inherited Disorders and Their Genes in
Different European Populations Meeting.

Intervencion por: Presentacion oral

Ciudad de realizacién: Acquafredda di Maratea, ltalia
Fecha de realizacion: 06/02/1998

X Estivill.

160 Titulo: Redes tematicas de investigacion cooperativa: un nuevo modelo de investigacion y cohesion
Nombre del congreso: Ill Jornadas de debate de la Fundacion ABBOTT
Intervencién por: Presentacion oral
Entidad organizadora: Fundacion ABBOTT
X Estivill.

Trabajos presentados en jornadas, seminarios, talleres de trabajo y/o cursos nacionales o
internacionales

1 Titulo: Genémica y enfermedad: la diseccién molecular de los fenotipos humanos
Nombre del evento: Conferencia CiViCa
Ciudad de realizacién: Sant Cugat, Espafia
Fecha de realizacion: 29/11/2013
Entidad organizadora: Facultat de Medicina, Universitat Internacional de Catalunya
X Estivill.

2 Titulo: Genetics European Variation in Disease (Geuvadis)
Nombre del evento: LXV Reunion Anual de la Sociedad Espafiola de Neurologia
Ciudad de realizacién: Barcelona, Espafia
Fecha de realizacion: 21/11/2013

Entidad organizadora: Sociedad Espafiola de Tipo de entidad: Organismo Publico de
Neurologia Investigacion
X Estivill.

3 Titulo: Genomica i Salut de la Dona
Ciudad de realizacién: Barcelona, Espafia
Fecha de realizacion: 03/10/2013
Entidad organizadora: Fundaci6 Dexeus Salut de la Dona
X Estivill.

4  Titulo: Impact of RNA toxicity in neurodegenerative disorders
Nombre del evento: University of Trieste Seminars
Tipo de evento: Seminario
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Ciudad de realizacién: Brescia, Italia
Fecha de realizacion: 08/04/2013

Fecha de finalizacion: 08/04/2013

Entidad organizadora: University of Trieste
X Estivill.

Titulo: Las deficiencias auditivas y la revolucién genémica
Nombre del evento: XXVI Curso Teorico-Practico de Audiologia
Tipo de evento: Curso

Ciudad de realizacién: Barcelona, Espafia

Fecha de realizacion: 10/02/2013

Entidad organizadora: Fundacion Privada Pedro Salesa Cabo
X Estivill.

Titulo: Homo sapiens digitus: medicina gendmica y personal
Nombre del evento: Homenaje a Profs. M. Ugarte F. Valdivieso
Tipo de evento: Jornada

Ciudad de realizacién: Madrid, Espafa

Fecha de realizacion: 04/02/2013

Fecha de finalizacion: 04/02/2013

Entidad organizadora: Universidad Autonoma de Madrid. UAM
X Estivill.

Titulo: Estudios Genéticos en el Diagndstico Precoz del Cancer"
Nombre del evento: Col.loqui Opinién Quiral

Tipo de evento: Coloquio

Ciudad de realizacién: Barcelona, Espafa

Fecha de realizacion: 06/11/2012

Fecha de finalizacion: 06/11/2012

Entidad organizadora: Fundaci6 Vila Casas

Titulo: RNA toxicity in nucleotide-expansion neurodegenerative disorders
Nombre del evento: Seminarios Centro de Biologia Molecular Severo Ochoa
Tipo de evento: Seminario

Intervencion por: Por invitacién

Fecha de realizacion: 26/10/2012

Fecha de finalizacion: 26/10/2012

Entidad organizadora: Centro de Biologia Molecular Severo Ochoa

Ciudad: Madrid, Espafia

X Esitvill.

Titulo: RNA toxicity in nucleotide-expansion neurodegenerative disorders
Tipo de evento: Seminario

Intervencidn por: Por invitacion

Ciudad de realizacién: Uppsala, Finlandia

Fecha de realizacion: 04/10/2012

Entidad organizadora: Uppsala Universitet

X Esitvill.
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14

15

16

Titulo: Targeted capturing and sequencing: towards complete gene mutation analysis of Mendelian
disorders

Nombre del evento: Roche 454 Annual Seminar
Tipo de evento: Seminario

Ciudad de realizacion: Basel, Suiza

Fecha de realizacion: 20/09/2012

Entidad organizadora: Roche

X Estivill.

Titulo: Stepwise medical personalised genome sequence analysis

Nombre del evento: Perspectives in Translational Medicine

Tipo de evento: Jornada

Ciudad de realizacién: Barcelona, Espafa

Fecha de realizacion: 17/09/2012

Entidad organizadora: European Molecular Biology Laboratory-EMBL y Centro de Regulacién Gendmica
X Estivill.

Titulo: Las deficiencias auditivas y la revolucion gendémica
Nombre del evento: XXVI Curso Tedrico-Practico de Audiologia
Ciudad de realizacién: Barcelona, Espafa

Fecha de realizacion: 10/02/2012

Entidad organizadora: Fundacion Privada Pedro Salesa Cabo
X Estivill.

Titulo: Las deficiencias auditivas y la revolucién genémica
Nombre del evento: XXVI Curso Teérico-Practico de Audiologia
Ciudad de realizacién: Barcelona, Espafa

Fecha de realizacion: 10/02/2011

Entidad organizadora: Fundacién Privada Pedro Salesa Cabo
X Estivill.

Titulo: Dissection of clinnical phenotypes using medical genomic approaches

Ciudad de realizacién: Barcelona, Espafa

Fecha de realizacion: 21/01/2011

Entidad organizadora: Centro de Investigacion en Epidemiologia Ambiental (CREAL)
X Estivill.

Titulo: Variantes Estructurales del Genoma como Factores de Susceptibilidad a Enfermedades Compleja
Nombre del evento: Ciclo de Conferencias sobre Gendmica y Biomedicina,

Tipo de evento: Seminario

Ciudad de realizacién: Madrid, Espafa

Fecha de realizacion: 06/07/2010

Entidad organizadora: Catedra Extraordinaria MSD de Gendmica y Protedmica, Universidad Complutense
de Madrid

X Estivill.

Titulo: Medicina Personalizada: de la investigacion basica a la implementacién clinica
Nombre del evento: XXIII Edicién de los cursos de verano de la Universidad Complutense
Tipo de evento: Curso

Ciudad de realizacién: El Escorial, Espafia

Fecha de realizacion: 05/07/2010
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18

19

20

21

22

23

X Estivill.

Titulo: Genética y gendmica de las deficiencias auditivas
Nombre del evento: XXVI Curso Teorico-Practico de Audiologia
Ciudad de realizacién: Barcelona, Espafia

Fecha de realizacion: 12/02/2010

Entidad organizadora: Fundacion Privada Pedro Salesa Cabo
X Estivill.

Titulo: Exploring the landspan of the plasticity of the human genome
Tipo de evento: Seminario

Ciudad de realizacién: Barcelona, Espafia

Fecha de realizacion: 23/10/2009

Entidad organizadora: FUNDACION PRIVADA INSTITUT D'INVESTIGACIO BIOMEDICA DE BELLVITGE
(IDIBELL)

X Estivill.

Titulo: Quantomics. From Sequence to Consequence: tools for the Exploitation of Livestock Genomes.
Nombre del evento: Workshop on Gene Annotation

Ciudad de realizacién: Barcelona, Espafa

Fecha de realizacion: 29/09/2009

Entidad organizadora: European Bioinformatics Institute-EBI y Centro de Regulacién Gendmica- CRG
X Estivill.

Titulo: Structural variations in the human genome and susceptibility to common disorders
Ciudad de realizacién: Antwerp, Bélgica

Fecha de realizacion: 17/06/2009

Entidad organizadora: University of Antwerp

X Estivill.

Titulo: Genética y gendmica de las deficiencias auditivas
Nombre del evento: XXVI Curso Tedrico-Practico de Audiologia
Ciudad de realizacién: Barcelona, Espafa

Fecha de realizacion: 13/02/2009

Fecha de finalizacion: 13/02/2009

Entidad organizadora: Fundacion Privada Pedro Salesa Cabo
X Estivill.

Titulo: LCE3B and LCE3C deletion and predisposition to psoriasis
Ciudad de realizacién: Nijmegen, Holanda
Fecha de realizacion: 11/02/2009

Entidad organizadora: Nijmegen Centre for Molecular Life Sciences, Radboud University Nijmegen
Medical Centre

X Estivill.

Titulo: The plasticity of the human genomes in the susceptibility to disease
Nombre del evento: Seminaris Immunopatologia

Ciudad de realizacién: Barcelona, Espafia

Fecha de realizacion: 09/02/2009

Entidad organizadora: IMIM Hospital del Mar

X Estivill.
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26

27

28
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Titulo: Structural Variation and Susceptibility to Common Human Disorders

Ciudad de realizacién: Londres, Reino Unido

Fecha de realizacion: 27/01/2009

Entidad organizadora: Wolfson Education Centre, Hammersmith Hospital Campus
X Estivill.

Titulo: Patterns of structural variation of the human genome and predisposition to human disease
Ciudad de realizacién: Barcelona, Espafia

Fecha de realizacion: 04/11/2008

Entidad organizadora: Institut de Recerca, Hospital de la Vall d'Hebron

X Estivill.

Titulo: Genetic susceptibility to eating disorders: BDNF and NTRK2 alleles in anorexia and bulimia
Nombre del evento: EBI seminars

Tipo de evento: Seminario

Intervencidén por: Por invitacién

Fecha de realizacion: 26/09/2005

Fecha de finalizacion: 26/09/2005

Entidad organizadora: EBI (European Bioinformatics Institute)

Ciudad: Hinxton, Reino Unido

X Estivill.

Titulo: Gendmica de las enfermedades psiquiatricas

Nombre del evento: Curso de verano : Genoma y Enfermedad
Tipo de evento: Curso

Intervencidén por: Por invitacion

Fecha de realizacion: 25/07/2005

Fecha de finalizacion: 28/07/2005

Entidad organizadora: Universidad de Granada

Ciudad: Almufécar, Espafa

X Estivill.

Titulo: Monogenic and transgenic mouse models

Nombre del evento: Assises Francaises de Genetique Seminars
Tipo de evento: Seminario

Intervencion por: Por invitacién

Fecha de realizacion: 31/01/2004

Fecha de finalizacion: 31/01/2004

Entidad organizadora: Assises Francaises de Genetique
Ciudad: Angers, Francia

Titulo: Genomic changes associated with anxiety disorders

Nombre del evento: McKusick Institute of Genetic Medicine Seminars

Tipo de evento: Seminario

Intervencidn por: Por invitacién

Fecha de realizacion: 22/04/2002

Fecha de finalizacién: 22/04/2002

Entidad organizadora: McKusick Institute of Genetic Medicine. Johns Hopkins University
Ciudad: Baltimore, Estados Unidos de América

X Estivill.
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30 Titulo: A polymorphic genomic duplication on Chromosome 15 is a ssusceptibility factor for panic and

31

32

phobic disorders

Nombre del evento: Hospital for Sick Children Seminars
Tipo de evento: Seminario

Intervencidn por: Por invitacién

Fecha de realizacion: 25/03/2002

Fecha de finalizacion: 25/03/2002

Entidad organizadora: Department of Paediatric Laboratory Medicine. Hospital for Sick Children

Ciudad: Toronto, Canada
X Estivill.

Titulo: Towards an understanding of the function of HSA21 genes in Down syndrome
Nombre del evento: The Jackson Laboratory Seminars

Tipo de evento: Seminario

Intervencién por: Por invitacion

Fecha de realizacion: 23/09/2000

Fecha de finalizacion: 23/09/2000

Entidad organizadora: The Jackson Laboratory

Ciudad: Bar Harbor, Estados Unidos de América

X Estivill.

Titulo: Genetic of Deafness

Nombre del evento: 10th Course of Medical Genetics
Tipo de evento: Curso

Intervencién por: Por invitacion

Fecha de realizacion: 16/06/2000

Fecha de finalizaciéon: 16/06/2000

Ciudad: San Giovanni Rotondo, Italia

X Estivill.

Experiencias en gestion de |+D+i y participacién en comités cientificos

Comités cientificos asesores, sociedades cientificas

Titulo del comité: Consejo Cientifico CEPH
Ciudad: Paris, Francia
Fecha de inicio: 1999 - 2001

Titulo del comité: BIOMED2 Ad Hoc Working Group on Human Genome Research
Entidad de la que depende: Commission of the European Communities. Medical Research
Fecha de inicio: 1995 - 1996

Titulo del comité: Advisory Nature Human Genome Analysis. CAN-HUG

Entidad de la que depende: Commission of the European Communities
Fecha de inicio: 1990 - 1991
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4 Titulo del comité: Scientific Committee
Entidad de la que depende: International Rare Diseases Research Consortium. IRDIRC
Fecha de inicio: 15/04/2013

5 Titulo del comité: GENIEUR (Genes in irritable bowel syndrome Europe)
Entidad de la que depende: GENIEUR COST Action
Fecha de inicio: 25/03/2013

6 Titulo del comité: Review of the Helmholtz Research Program "Genes and Environment in Common
Diseases (GenCoDe)"

Entidad de la que depende: Helmholtz Zentrum Miinchen
Ciudad: Munchen, Alemania
Fecha de inicio: 18/02/2013

7 Titulo del comité: Expert Working Group 1
Entidad de la que depende: Parliaments and Civil Society in Technology Assessment Project (PACITA).
Fecha de inicio: 08/02/2013

8 Titulo del comité: Comité Asesor

Entidad de la que depende: Oesophageal Cancer Clinical and Molecular Stratification (OCCAMS)
Consortium,Cancer Research UK

Fecha de inicio: 2012

9 Titulo del comité: Comité Cientifico Asesor

Entidad de la que depende: Centro Pfizer - Universidad de Granada - Junta de Andalucia de Gendmica e
Investigacion Oncolégica (GENYO)

Fecha de inicio: 2012

10 Titulo del comité: WELBIO Scientific Council
Ciudad: Wallonia, Bélgica
Fecha de inicio: 2012

11 Titulo del comité: Centro Pfizer - Universidad de Granada
Entidad de la que depende: Junta de Andalucia de Gendmica e Investigacién Oncolégica
Ciudad: Granada, Espafia
Fecha de inicio: 2011

12 Titulo del comité: IMPPC DNA Bank of Catalonia
Fecha de inicio: 2011

13 Titulo del comité: Quality and Renewal 2011-Research evaluation
Entidad de la que depende: Uppsala University
Ciudad: Uppsala, Suecia
Fecha de inicio: 2011

14 Titulo del comité: SAM I-Experimental Developmental and Human Genetics Stem Cell Biology
Entidad de la que depende: Helmholtz Zentrum

Ciudad: Munchen, Alemania
Fecha de inicio: 2011
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15 Titulo del comité: Grupo de Trabajo del Area Cientifico-Tecnoldgica de Biomedicina
Fecha de inicio: 1999

16 Titulo del comité: Ad Hoc Advisory Commitee to CREST for the Co-ordination of RTD Policies. BIOMED2;
"Research into Genomes"

Entidad de la que depende: Commission of the European Communities, Medical Research
Fecha de inicio: 1998

17 Titulo del comité: Comité Cientifico de Fundacié La Maraté de TV3
Entidad de la que depende: Fundaci6é La Marat6 de TV3
Ciudad: Barcelona, Espafia
Fecha de inicio: 1997

18 Titulo del comité: Comité de Expertos Programa Nacional de Salud
Entidad de la que depende: Comisién Interministerial de Ciencia y Tecnologia

19 Titulo del comité: Consejo Cientifico de IFREM
Entidad de la que depende: Institut Fédératif de Recherche des Enfants Malades", Hospital Necker
Ciudad: Paris, Francia

Experiencia en organizacion de actividades de |+D+i

1 Titulo: Towards achieving individual medical genomic data"
Tipo de actividad: Mini simposio
Entidad convocante: FP Centre de Regulacié Genomica
Ciudad: Barcelona, Espafia
Modo de participaciéon: Organizador
Fecha de inicio: 04/11/2011
Fecha de finalizacion: 04/11/2011

2 Titulo: IX CRG Annual Symposium "Medical Genome Sequencing: Understanding the Genomes of
Disease".

Tipo de actividad: Simposio

Entidad convocante: FP Centre de Regulacié Genomica
Ciudad: Barcelona, Espafia

Fecha de inicio: 28/10/2010

Fecha de finalizacion: 29/10/2010

3 Titulo: Human Genome Variation 2007
Tipo de actividad: Reunion
Entidad convocante: Human Genome Variation
Ciudad: Sitges, Espafia
Fecha de inicio: 06/09/2007
Fecha de finalizacién: 09/09/2007

4  Titulo: 5th International Conference on Unstable Microsatellites & Human Disease
Tipo de actividad: Conferencia
Ciudad: Granada, Espafia
Fecha de inicio: 10/11/2006
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11

Fecha de finalizacién: 16/11/2006

Titulo: CRG Annual Symposium. From the genome to disease
Tipo de actividad: Simposio

Entidad convocante: FP Centre de Regulacié Genomica
Ciudad: Barcelona, Espafia

Fecha de inicio: 02/12/2005

Fecha de finalizacion: 03/12/2005

Titulo: 10th International Meeting Molecular Biology of Chromosome 21 and Down Syndrome
Ciudad: Sitges, Espafia

Fecha de inicio: 20/09/2002

Fecha de finalizacion: 23/09/2002

Titulo: Genetics Open Day in Europe
Tipo de actividad: Reunién

Ciudad: Barcelona, Espafia

Fecha de inicio: 2000

Titulo: "Genomic fingerprinting". Workshop on Genomic Fingerprinting.
Tipo de actividad: Workshop

Entidad convocante: Instituto Juan March de Estudios e Investigaciones
Ciudad: Madrid, Espafia

Fecha de inicio: 25/10/1993

Titulo: 25th European Society of Human Genetics Meeting
Tipo de actividad: Reunion

Entidad convocante: European Society of Human Genetics
Ciudad: Barcelona, Espafia

Fecha de inicio: 09/05/1993

Titulo: Localisation, intracellular processing and function of CFTR
Tipo de actividad: conferencia

Entidad convocante: Conferences Phillipe Laudat on Cystic Fibrosis
Ciudad: Strasbourg, Francia

Fecha de inicio: 24/09/1992

Titulo: 1st EUROGEM meeting
Tipo de actividad: Reunion
Ciudad: Barcelona, Espafia
Fecha de inicio: 1992
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Experiencia en evaluacién y revision de proyectos y articulos de I+D+i

1 Responsabilidad desempefiada: Grant Reviewer
Entidad organizadora: Telethon
Fecha de inicio: 2001, 2004

2 Responsabilidad desempefiada: Jurado Ciencia
Entidad organizadora: Premis Ciutat de Barcelona
Ciudad: Barcelona, Espafia
Fecha de inicio: 1999, 1999

3 Responsabilidad desempefiada: Grant Reviewer

Entidad organizadora: CEC/BIOMED-Biomedicine and Health Research Programme Office, European
Commission, DG XII

Fecha de inicio: 1995, 1996

4 Responsabilidad desempefiada: Grant Reviewer

Entidad organizadora: CEC/BIOMED-Biomedicine and Health Research Programme Office, European
Commission, DG XII

Fecha de inicio: 1993, 1993

5 Responsabilidad desempefiada: Grant Reviewer
Entidad organizadora: ERC Grants
Fecha de inicio: 2013

6 Responsabilidad desempefiada: Premios Fundacion Lilly de Investigacion Biomédica 2012
Entidad organizadora: Fundacion Lilly de Investigacion Biomédica
Ciudad: Madrid, Espafia
Fecha de inicio: 2012

7 Responsabilidad desempefiada: Review Committee
Entidad organizadora: French National Grant Proposal in Pathophysiology 2012
Ciudad: Francia
Fecha de inicio: 2012

8 Responsabilidad desempefiada: Grant Reviewer
Entidad organizadora: ERC Grants
Fecha de inicio: 2010

9 Responsabilidad desempefiada: Grant Reviewer

Entidad organizadora: CEC/BIOMED-Biomedicine and Health Research Programme Office, European
Commission, DG XII

Fecha de inicio: 1998

10 Responsabilidad desempefiada: Advisory Commitee Human Genome Research

Entidad organizadora: IV Framework Programme of the European Union DGXII; Commission of the
European Communities

Fecha de inicio: 1994

§ FUNDACION ESPANOLA
15 GOBIERNO MINISTERIO F E T
DEESPARIA  DE ECONOMIA CY VPAHA LA CIENCIA
! Y COMPETITIVIDAD LA TECNOLOGIA

140



M C
A V| N cussiculum viraE NORWALZADO fc5881545c7c6cbe9750fala660aeb30

11

12

13

14

15

16

17

18

19

20

s

Responsabilidad desempefiada: Hospital for Sick Children Research Foundation
Ciudad: Canada

Responsabilidad desempefiada: Grant Reviewer
Entidad organizadora: Agencia Nacional de Evaluacién y Perspectiva-ANEP

Responsabilidad desempefiada: Grant Reviewer

Entidad organizadora: CEC/BIOMED-Biomedicine and Health Research Programme Office, European

Commission, DG Xl

Responsabilidad desempefiada: Grant Reviewer
Entidad organizadora: Comité Expertos en Genética-FIS

Responsabilidad desempefiada: Grant Reviewer
Entidad organizadora: DG Life Sciences-European Commission

Responsabilidad desempefiada: Grant Reviewer
Entidad organizadora: Colciencias, Dept. Adm. Ciencia Tecnologia e Informacion
Ciudad: Colombia

Responsabilidad desempefiada: Grant Reviewer
Entidad organizadora: Estonian Science Foundation
Ciudad: Estonia

Responsabilidad desempefiada: Grant Reviewer
Entidad organizadora: Israeli Science Foundation

Ciudad: Israel

Responsabilidad desempefiada: Human Frontier Science Program

Responsabilidad desempefiada: Wellcome Trust
Ciudad: Reino Unido
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Otros méritos

Estancias en centros de I1+D+i publicos o privados

Entidad de realizacion: Hospital for Sick Children
Ciudad: Toronto, Canada

Fecha inicio: 2001, 364 dias

Fecha de finalizacion: 2002

Nombre del programa: ND

Objetivo de la estancia: Invitado/a

Entidad de realizacion: Saint Mary's Hospital Medical School
Ciudad: Londres, Reino Unido

Fechainicio: 1996, 728 dias

Fecha de finalizacion: 1998

Nombre del programa: ND

Objetivo de la estancia: Doctorado/a

Entidad de realizacion: Universita degli Studi di Torino
Ciudad: Turin, Italia

Fecha inicio: 1995, 182 dias

Nombre del programa: ND

Objetivo de la estancia: Doctorado/a

Entidad de realizacion: Saint Mary’s Hospital Medical School
Facultad, instituto, centro: University of London

Ciudad: Londres, Reino Unido

Fecha inicio: 1989, 182 dias

Nombre del programa: ND

Objetivo de la estancia: Posdoctoral

Pertenencia a sociedades cientificas y asociaciones profesionales

1

s

Denominacion: American Society of Human Genetics
Denominacion: Asociacion Espafiola de Genética Humana
Denominacion: Colegio Oficial de Médicos de Barcelona

Denominacion: European Society of Human Genetics
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5

6

7

Denominacion: Human Genome Organization

Denominacion: Sociedad Cientifica Espafiola de Lucha contra la Fibrosis Quistica

Denominacion: Sociedad Espafiola de Bioquimica y Biologia Molecular

Pertenencia a consejos editoriales

10

Denominacion: Miembro Comité Editorial
Entidad de dependencia: BMC Genomics
Fecha de inicio: 01/01/2013

Denominacion: Annales de Génétique

Denominacion: Clinical Genetics

Denominacion: Cytogenetics and Cell Genetics
Denominacion: European Journal of Human Genetics
Denominacion: Genome Medicine

Denominacion: Honour member

Entidad de dependencia: Asociacion Espafiola de Pediatria
Denominacion: Human Genetics

Denominacién: Human Mutation

Denominacién: Medicina Clinica-Barcelona
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11

Denominacion: Pathogenomics

Menciones, distinciones y premios obtenidos en el desarrollo del ejercicio profesional

10

11

Descripcion: Premios de Investigacion Biomédica
Entidad que concede: Fundacion Lilly
Fecha de concesion: 2011

Descripcién: Fibromyalgia and Science Foundation V Award
Entidad que concede: Fundacion FF
Fecha de concesién: 2010

Descripcién: 8° Concurso de Ideas de Negocio
Entidad que concede: CIDEM, Generalitat de Catalunya
Fecha de concesién: 2008

Descripcion: Pompeu Fabra University Award of innovation
Entidad que concede: Pompeu Fabra University
Fecha de concesion: 2008

Descripcién: Medalla "Narcis Monturiol"
Entidad que concede: Generalitat de Catalunya
Fecha de concesién: 1996

Descripcién: Premio Sanidad Catalana "Investigador de I'any 1995"
Entidad que concede: Fundaciéon Promocion Médica
Fecha de concesién: 1996

Descripcion: Premio de "Honor Ciutat de I'Hospitalet”
Entidad que concede: Ayuntamiento de Hospitalet. Unidad de Fibrosis Quistica
Fecha de concesion: 1996

Descripcion: Premio "Severo Ochoa de Investigacion Biomédica"
Entidad que concede: Fundacion Ferrer
Fecha de concesién: 1995

Descripcién: Premio "Asociacidn Espafiola de Diagndstico Prenatal”. Unidad de Fibrosis Quistica,
Entidad que concede: "Asociacién Espafiola de Diagnéstico Prenatal". Unidad de Fibrosis Quistica,
Fecha de concesién: 1994

Descripcion: Premio "Ciencia, Ciutat de Barcelona".

Entidad que concede: Ayuntamiento de Barcelona. Unidades de Fibrosis Quistica y Neurofibromatosis
Fecha de concesion: 1994

Descripcion: Premio Perkin EImer” a la mejor publicacion del afio.

Entidad que concede: As. Espafiola de Diagnostico Prenatal”. Unidad de Neurofibromatosis
Fecha de concesién: 1994
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12 Descripcién: Premio "Menarini"
Entidad que concede: Menarini Diagnostics. Unidad de Trombofilia
Fecha de concesion: 1993

13 Descripcion: Premio "August Pi i Sunyer"
Entidad que concede: Institut d'Estudios Catalans
Fecha de concesién: 1989

14 Descripcion: Premio de Investigacion "Reina Sofia".
Fecha de concesién: 1988

15 Descripcién: Premio Extraordinario de Tesis Doctoral 1986-87

Entidad que concede: Universitat Autbnoma de Tipo de entidad: Universidad
Barcelona

Fecha de concesién: 1987

Resumen de otros méritos

1 Descripcién del mérito: Miembro del Consejo de redaccion, Tratado de Medicina Interna 2008-2012
Entidad que acredita: Farreras-Rozman, Barcelona
Fecha de concesion: 2008

2 Descripcion del mérito: Coordinador de la Seccién de Genética Médica del Tratado de Medicina Interna
1991-2012

Entidad que acredita: Farreras-Rozman, Barcelona
Fecha de concesion: 1991

3 Descripcion del mérito: Beca Ampliacion de Estudios, Comisién Interdepartamental de Recerca i
Innovacié Tecnologica (CIRIT). Universita di Torino, Torino (ltalia), 1985.

4  Descripcion del mérito: Beca Ampliacion de Estudios, FIS. "St. Mary's Hospital Medical School”, Londres,
(UK) 1986.

5 Descripcion del mérito: Beca de Investigacion MEC (Fleming/British Council). "St.Mary's Hospital Medical
School", Londres (UK), 1986-1988.
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