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OBJETIVOS

Este modulo repasara la situacion actual de las enfermedades raras de
base genética desde perspectivas multiples, contando con las visiones
de los investigadores, de los clinicos y de los pacientes. Asi, se
revisaran algunos de los métodos de analisis y validacion funcional de
las variantes genéticas. Dada la amplitud y diversidad de las
enfermedades raras, se repasaran los avances en el diagnastico y el
tratamiento de algunas de ellas, como ejemplos para un abordaje
personalizado que resulte en una mejoria de la calidad de vida y el
pronostico de los pacientes. Asimismo, se revisaran algunas de las
estrategias organizativas a nivel nacional y europeo encaminadas a
mejorar el diagnostico de estas enfermedades. Por eso, el contenido
puede resultar de interés para los diversos profesionales implicados en
el campo de las enfermedades raras.
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PROGRAMA

Sesion l.Lunes 08 de mayo

16:00 horas Introduccion
José A. Riancho

16:10  horas Estudio de
cromosomicas estructurales
Ménica Garcia Castro

las alteraciones

16:40 horas Terapia génica: tipos y perspectivas
José M. Millan

17:20 horas Gaucher Disease in the Era of
Precision Medicine
Patrick Deegan

Sesion Il. Martes og de mayo

16:00 horas Mecanismos de patogenicidad de
las mutaciones y validacion in vitro
José L. Fernandez Luna

16:40 horas ERN BOND and the European
Reference Network
Luca Sangiorgi

17:20 horas Medicina interna y enfermedades
raras
Jorge Francisco Gomez Cerezo

Sesion lll. Miércoles 10 de
mayo

16:00 horas Amiloidosis: del diagndstico
preciso al tratamiento personalizado
Juan Gonzalez

16:40 horas Genética y personalizacién del
tratamiento en ELA
Javier Riancho

17:20 horas Atypical fractures at the crossroad
between genetics and pharmacogenetics
Carola Zilikens

Sesion IV. Jueves 11 de mayo

16:00 horas CIBERER: estructura cooperativa de
investigacién

Pablo Lapunzina

16:40 horas Zebrafish jand other experimental
models to explore the functional relevance of
allelicvariants

David Karasik

17:20 _horas Osteogenesis imperfecta and garly-
onset@steoporosis
Melissa M. Formosa

Sesion V. Lunes 15 de mayo

16:00 haras IMPACT y_estrategia de Medicina
Personalizada
Angel Carracedo

16:40 horas HHT: fenotipos,
personalizacion del tratamiento

Antoni Riera-Mestre

genotipos vy

17:20 horas Efficient use of published data to
target therapy of muscle diseases
Rachel Thompson
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Sesion VI. Martes 16 de mayo

16:00 horas Fabry: Personalizacion del tratamiento
segln caracteristicas clinicas y genéticas
Miguel A. Torralba

16:40 horas Diagnosis and management of
persistent hypophosphatemia
Cristina Eller-Vainicher

17:20 horas FEDER- Qué esperan los/pacientes
Juan Carrion

Sesion VII. Miércoles 17 de
mayo
16:00 horas Terapia celular en osteogénesis

imperfecta
Clara l. Rodriguez

16:40 horas Somatic mutations: the case of the
histiocytosis
Eli L. Diamond

17:20 horas - Neoplasia«_endocrina” multiple;
importancia del seguimiento personalizado

Maria Piedra

18:00 horas Perspectivas y conclusiones
José A. Riancho
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