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Su Majestad la Reina, accediendo a la peticion
que tan amablemente Le ha sido formulada, ha tenido a
bien aceptar la

PRESIDENCIA DE HONOR

del "XI CONGRESO INTERNACIONAL DE
ENFERMEDADES RARAS"”, que se celebrara en Murcia
los dias 16 y 17 de noviembre de 2018.

Lo que me complace participarle para su
conocimiento y efectos.

PALACIO DE LA ZARZUELA, |Z de noviembre de 2018

EL JEFE DE LA CASA DE S.M. EL REY
P.A.
EL SECRETARIO GENERAL,

MM

SENOR PRESIDENTE DE LA “ASOCIACION DE ENFERMEDADES RARAS
D'GENES".
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08.30 - 09.30

09.30 - 11.00

11.00 - 11.30

11.30 - 13.00

XI CONGRESO
INTERNACIONAL DE
ENFERMEDADES RARAS

PRIMERA PARTE. TESTIMONIOS

Moderador: Miguel Angel Ruiz Carabias. Director de D'Genes.

- Testimonio 1: Ana Puga Garcia. El dificil camino a la insercion...

- Testimonio 2: José Javier Martinez Aguilar. El acceso a tratamientos en
equidad.

- Testimonio 3: Leire Gonzalez Diaz. De repente tengo Ehlers Danlos.

SEGUNDA PARTE. MESA DE AUTORIDADES

- Naca Eulalia Pérez de Tudela. Presidenta AELIP.

- Juan Carrién Tudela. Presidente D'Genes, FEDER y ALIBER.

- Jesus Celada Pérez. Director General de Politicas de Discapacidad del
Ministerio de Sanidad, Consumo y Bienestar Social.

- Diego Conesa Alcaraz. Delegado del Gobierno de la Region de Murcia.
- José Luis Mendoza. Presidente UCAM.

- Manuel Villegas. Consejero de Salud de la Region de Murcia.

Moderador: M? Teresa Martinez Ros. Directora General de Planificacion,
Farmacia, Investigacion y Asistencia sanitaria de la Regién de Murcia.

- Buenas practicas en enfermedades raras en Madrid. Consejero Sanidad
Comunidad de Madrid, Enrique Ruiz Escudero.

- Buenas practicas del Plan regional murciano. Consejero de Salud de la
Region de Murcia, Manuel Villegas.

- Programas europeos de enfermedades raras. Alba Ancochea. Directora
de FEDER y miembro de la junta directiva de EURORDIS.
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Moderador: Casimiro Jiménez. Subdirector General de Farmacia de la Re-
gion de Murcia.

- Mapa de medicamentos huérfanos en Espanha. David Beas. Vicepresidente
de AELMHU.

- Una buena practica de puesta en marcha de un tratamiento: el ejemplo de
Spinraza. Eduardo Martinez Salcedo. Neuropediatra Hospital Universitario
Virgen de la Arrixaca.

- El Medicamento Individualizado en las Enfermedades Raras; Aspectos a
considerar. Rafael Puerto Cano. Farmacéutico y experto en Formulacién
magistral.

- Evolucion de los tratamientos en el mieloma multiple. Josefa Ledn. Jefa
del servicio de Farmacia del Hospital Morales Meseguer

- Terapia domiciliaria: una experiencia practica. Javier Salguero. Clinical
Bussiness Unit Director Ashfield Healthcare.

Moderador: Mari Ballesta. Facultativo especialista en Genética Hospital
Universitario Virgen de la Arrixaca.

- Sindromes autoinflamatorios sistémicos, avances en el diagnéstico y tra-
tamiento. Pablo Pelegrin. Subdirector Cientifico e Investigador del IMIB-
Arrixaca, Murcia.

- Modelos animales en la enfermedad rara: Disqueratosis congénita. Dra.
Maria Luisa Cayuela. Profesora de Biologia Molecular del Grado en Medici-
na (UCAM) e Investigadora del IMIB-Arrixaca.

- Aplicaciones de la Quimica Computacional en las enfermedades raras.
Dr. Horacio Pérez Sanchez. Structural Bioinformatics and High Performan-
ce Computing Research Group (BIO-HPC) (UCAM)

- Sistema de administracion especializado para la liberacion lisosomal de
enzimas empleadas en el tratamiento de reemplazo enzimatico de enferme-
dades de deposito lisosoma. M* Luz Couce Pico. Unidad de Diagnéstico y
Tratamiento de Enfermedades Metabélicas del Complejo Hospitalario Uni-
versitario de Santiago.

- Nuevos avances en investigacion en terapia génica: el ejemplo de la en-
fermedad de Wilson. Gloria Gonzalez-Aseguinolaza. CIMA. Centro de in-
vestigacion médica aplicada de la Universidad de Navarra.
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Moderador: Rosario Domingo. Facultativo especialista en Neuropediatria. Hos-
pital Universitario Virgen de la Arrixaca.

- Enfermedades neurodegenerativas con acumulacién en cerebro de hierro: ca-
racterizacion clinica y genética mediante una red de investigacion multicéntrica
espanola. Carmen Espinés, Investigadora Jefa de la Unidad de Genética y Ge-
noémica de Enfermedades Neuromusculares y Neurodegenerativas, Centro de
Investigacion Principe Felipe (CIPF), Valencia.

- Bases Moleculares de los trastornos esclerosantes 6seos. Doctor Edgar Soria-
no Navarro. Médico Adjunto Hospital Santa Lucia de Murcia y Profesor Tutor de
practicas del Grado en Medicina UCAM.

- Investigacion en ELA en Espana: proyectos colaborativos, ensayos clinicos e
investigacion basica. Eva Fages Caravaca, coordinadora de UMDTELA, Unidad
de Diagnéstico y Tratamiento de la Esclerosis Lateral Amiotréfica del Hospital
Santa Lucia de Cartagena.

- Formulacién magistral en enfermedades raras: crecer y compartir. Juan José
Fernandez Avila. Especialista en Farmacia Hospitalaria.

Moderador: Juan Carrién. Presidente de D'Genes, FEDER y ALIBER.
- La sensibilizacién y la educacion, el camino hacia la transformacion en la
investigacion en enfermedades raras. Christian Galvez.

Moderador: Victor Meseguer . Director de la catedra internacional de Res-
ponsabilidad Corporativa de la UCAM.

- Responsabilidad Social como herramienta terapéutica en Discapacidad.
El ejemplo del Hospital de Molina. Pedro Hernandez Jiménez. Director ge-
rente Hospital de Molina de Segura.

- Dolor en nifios con dificultades de comunicacion: una propuesta de huma-
nizacién. M Dolores Carceles Barén. Jefe de seccion de anestesia infantil
del Hospital Virgen de la Arrixaca.

- Proyecto HURGE: 12 meses para sohar. José Manuel Salas. Médico de
urgencias.

- La Ambulancia del ultimo deseo. Manuel Pardo Rios. Vicedecano grado
Podologia de UCAM.
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Moderador: Enrique Pastor. Vicepresidente del Colegio oficial de trabajo
social.

- Metodologia en CAA avalado por la Isaac y el estudio e intervencion en
nifi@s Rett. Alicia Gomez Arenal. Experta en terapia orofacial y miofuncio-
nal. Gerente del Centro Multidisciplinar Logopédico LUNA.

- Presentacion APP Comjuntos. Manuel Armayones. Director de Desarrollo
del eHealth Center.

- Tecnologia de apoyo para la comunicacion y la autonomia en personas
con necesidades multiples y complejas. Soraya Mufioz Mendieta, Maestra
Audicién y Lenguaje y Asesora en tecnologia de apoyo de BJ Adaptacio-
nes.

- Testimonio. Documental Fiebre mediterranea familiar. Monica Tortosa.
Presidenta FMF.

Moderador: Guillermo Glover Lopez. Jefe de Seccion de Genética Molecu-
lar del Centro de Bioquimica y Genética Clinica de la Region de Murcia.

- Nuevas técnicas diagnésticas en patologia obstructiva de via area central
pediatrica. Dr. Juan Luis Antén-Pacheco. Cirujano pediatrico y coordinador
de la Unidad de la Via Aérea del Hospital 12 de Octubre, Madrid.

- Avances en la Porfiria aguda intermitente. Maria Barreda. Profesora de la
UCAM.

- Aportes del genoma al diagnéstico de enfermedades raras. Jorge Monto-
ya. Médico de Sistemas Gendmicos.

- Raregenomics: una aproximacion al estudio colaborativo de la enferme-
dades raras. Carmen Ayuso Garcia. Médico Jefe del Servicio de Genética.
Directora cientifica del IIS-FJD.

- Diagnéstico de pacientes con CLN2 (lipofuscinosis neuronal ceroidea del tipo
2). Dra. Eva Barroso. Hospital Universitario La Paz.
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1- El flamenco como terapia para la Educacién Especial. Dra. Victoria Cava.
Cantaora, maestra de Educacion Musical, licenciada en Periodismo y doc-
tora por la universidad de Murcia.

Modera: Pascual Donate Ondoiio. Directivo de D'Genes.

2- Alimentacién con gusto: ejemplo en pacientes con ELA. Inmaculada Ji-
ménez. Integrante del Servicio de nutricion del H.U. de Bellvitge.

Modera: Encarna Baiion. Psicéloga de D'Genes.

3- Ozonoterapia médica: Interés en las enfermedades de estrés oxidativo.
Javier Hidalgo. Licenciado en Medicina y Odontologia. Doctor en Medicina
Modera: Isabel Espejo Ruiz. Fisioterapeuta de D"Genes.

4- Aspectos practicos del tratamiento de la epilepsia. Helena Alarcén Marti-
nez (Médico adjunto en Servicio de Neurologia Infantil HCUVA)) e Inmacula-
da Martinez Albadalejo (Médico adjunto Servicio Neuropediatria HCUVA).
Modera: Angeles Carrion. Trabajadora social de D'Genes

Modera. Rosario Domingo. Facultativo especialista en Neuropediatria.
Hospital Universitario Virgen de la Arrixaca.

Modera: Juan Carrién Tudela. Presidente de D’Genes, FEDER y
ALIBER

Videograbacion. Superacion ante las dificultades de la vida. Roberto
Canessa.

- Naca Eulalia Perez de Tudela. Presidenta de AELIP.

- Juan Carrion Tudela. Presidente de D"Genes, FEDER y ALIBER.
- Estrella Nufez. Vicerrectora de Investigacion de la UCAM.

- Rosario Domingo. Presidenta del Comité cientifico.
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VI SIMPOSIUM DE LIPODISTROFIAS

MURCIA, 16 y 17 DE NOVIEMBRE

VIERNES 16 SESION CIENTIFICA (PROFESIONALES SANITARIOS)

AMARA il

WAVICAVAVE WA
16:00-16:30 Tejido adnpcsoy'uncnén mitocondrial H‘ ‘H“ ‘H‘ '
Francesc de bioquimica y biologia de la Universidad de J

16:30-17:00 Bases de las lij i
David Araujo-Vilar, Profesor Titular de Medicina de la Universidad Santiago de Compostela

17:00-17:30 Bases de las li
Corvillo i i Instituto de ligaci i ica del Hospital
Universitario La Paz

17:30-18:00h PAUSA PARA EL CAFE

18:15-18:30 Aspectos clinicos del Sindrome de Berardinelli-Seip
Jose Manuel Rial Rodriguez, Endocrinélogo Pediatra, Hospital Virgen de la Candelaria, Tenerife

18:30-19:00 Llpndlstroﬁa parcial familiar, hlstnrla natural y co-r morbllldades en 18 afios de
b en y Nutricién del Hospital Clinico

Universitario de Santiago de Compostela
19:00-19:15 Registro Europeo de Lipodistrofias
David Araujo-Vilar, Profesor Titular de Medicina de la Universidad Santiago de Compostela

19:15-20:00 Mesa Redonda: Leptina recombinante humana y lipodistrofia
Modera: David Aradjo-Vilar Profesor Titular de Medicina de la Universidad Santiago de Compostela

COLABORAN
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VI SIMPOSIUM DE LIPODISTROFIAS

MURCIA, 16 y 17 DE NOVIEMBRE

TAMAMA
SABADO 17 PONENCIAS Y CHARLAS (FAMILIARES Y AFECTADOS) “‘ “ ““ “‘ “

09:30-10:00 Lepti i i6n y avances en el

Davld Araojxrvllar, Prolesor Titular de Medicina de la Universidad Santiago de Compostela @ .
10:00-10:30 Sindrome de i de Dunnlgan i i ji ’ g

gvs y
y Nutricién del Hospital Clinico

tia
Universitario de Sannago de Composmela

10:30-11:00 Sindrome de Barraquer-Simons
Margarita Lopez Trascasa, Profesora Asociada. Inmunologia IdiPAZ Grupo 21,
Universidad Auténoma de Madrid

11:00-11:30h PAUSA PARA EL CAFE

11:30-12:00 Defensa de derechos en pacientes con Lipodistrofias (Acceso en equidad a la Leptina)
Gema Chicano Saura, asociada del de derecho del trabajo y seguridad social
de la Universidad de Murcia

12:00-12:30 Dieta y lipodistrofias
Maria Gonzalez i Dietist: icioni Servicio de i ia y Nutricion,
Complejo Hospitalario Universitario de Santiago

12:30-13:00 Lipodi i ‘Adquirida (Sir de Lawrence)
Fernando Corvillo i i Instituto de Investigacion Biomédica del
Hospital Universitario La Paz

13:00-13:30 ia, medicinas y
David Araujo-Vilar, Profesor Titular de Medicina de la Universidad Santiago de Compostela

13:30-14:00 Mesa Redonda Foro debate Recursos sociosanitarios Aelip
Modera: Naca Eulalia Perez De Tudela Canovas, Presidenta de AELIP

16:00:18:00 Talleres practicos del XI gl i i de raras (libre eleccion)
18:30-19:15h Presentacién dia mundial de las Lipodistrofias 2019 @ ’ o ° YouT“he

19:15-19:30h Clausura del Congreso y foto de grupo

COLABORAN
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FESERACON ESPAIOLA B VFERUEDAGES FARSS K < Sociedad Espafiola de
Endocrinologia y Nutricion
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