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Fundacion
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VNIVERSITAT
DEVALENCIA

JORNAD

- DIAGNOSTICO, SEGUIMIENTO
E INVESTIGACION -

COORDINADORES: DR. JAVIER BENITEZ
Y DRA. MONTSERRAT MILA

6 DE NOVIEMBRE 2015 / 10:00 HORAS

FACULTAD DE MEDICINA Y ODONTOLOGIA DE VALENCIA

10.00 - 10.30 RECOGIDA DOCUMENTACION
10.30 - 10.45 APERTURA

Dr. Esteban Morcillo. Sr. Rector Magfco. de la
Universitat de Valencia.

Dna. Carmen Montén Giménez. Hnble. Consellera
de Sanidad Universal y Salud Publica.

Diia Miriam Pastor. Directora Fundacién Sistemas
Gendémicos.

Dr. Javier Benitez. Director Programa Genética del
Cancer, CNIO, Madrid. Asesor Cientifico Fundacién
Sistemas Gendmicos.

Dra. Montserrat Mila. Jefa de Seccidn de Genética
Molecular. Servicio de Bioquimica y Genética Molecular
Hospital Clinic (Barcelona).

10.45 - 11.45 MESA 1: DIAGNOSTICO

MODERADORA

Dra. Montserrat Mila. Jefa de Seccién de Genética
Molecular. Servicio de Bioquimica y Genética Molecular
Hospital Clinic (Barcelona).

PONENTES

Dra. Mercedes Serrano. Neuropediatra Hospital Sant
Joan de Deu (Barcelona). Investigadora del CIBERER.
Dra. Sonia Santillan. Responsable de la Unidad de
Genética Médica de Sistemas Gendmicos.

Dra. Cristina Calabuig Bayo. Jefa de /a Unidad de
RM y TC de ERESA en el Hospital General Universitario

de Valencia.

¢{Qué es la DI?

Sospecha clinica y confirmacion diagnéstica

Limites de la genética

Métodos alternativos: Diagnéstico diferencial
¢Nuevos desarrollos tecnolégicos? NGS, Imagen, etc.
¢Se diagnostica igual en todas partes?

Consejo genético

11.45-12.15 PAUSA CAFE

12.15 - 13.15 MESA 2: TRATAMIENTO Y SEGUIMIENTO

MODERADORA

Dra. Amparo Sanchis. Jefe Clinico del Servicio de
Pediatria Hospital Universitario Dr. Peset, Valencia.
CIBERER.

PONENTES

Dra. Conxita Escofet. Unidad de Neurologia
Pediatrica. Hospital de Sabadell.

Dna. Almudena Amaya. Delegada de Federacién
Espafiola de Enfermedades Raras (FEDER) Comunidad
Valenciana.

Dr. Enrique Galan. Catedratico de Pediatria y Jefe de
Servicio de Pediatria en la Facultad de Medicina de la
Universidad de Extremadura y en el Departamento de
Pediatria del Hospital Materno Infantil Infanta Cristina
de Badajoz.

El seguimiento de los pacientes con DI
iTenemos una infraestructura adecuada?

La importancia del diagnéstico genético
para el seguimiento y tratamiento

¢Hay centros de referencia?

El tratamiento de los pacientes con DI

El paciente y su entorno familiar

¢;Tienen todas un mismo tratamiento socio sanitario?
Seguimiento cuando el nifio se hace adulto

Conocimiento en los centros de atencién primaria
sobre el manejo de pacientes con DI

13.15 - 14.15 MESA 3: INVESTIGACION

MODERADOR

Dr. Javier Benitez. Director Programa Genética del
Cancer, CNIO, Madrid. Asesor Cientifico Fundacién
Sistemas Gendémicos.

PONENTES

Dr. Carlos Ramén Plata. Director Cientifico Esteve.
Dia. Elena Jariod Salinero. Real Patronato sobre
Discapacidad Intelectual. Jefa de Servicio del Area
de Programas y Actividades.

Dr. Feliciano Ramos. Catedratico de Pediatria

en la Universidad de Zaragoza y Presidente de la
Sociedad Europea de Genética Humana (ESHG).

Lineas prioritarias de investigacion

Redes Nacionales

Colaboracion internacional

Financiacion publico/privada

El papel de las asociaciones en la investigacion
Los farmacéuticos y los medicamentos huérfanos.
Ensayos clinicos.

Estudios genéticos preventivos (diagndstico
preconcepcional de los padres de enfermedades
genéticas asociadas a DI)

14.15 ENTREGA DE PREMIOS DE LA CATEDRA
UNIVERSIDAD DE VALENCIA,

FUNDACION SISTEMAS GENOMICOS

14.30 APERITIVO




