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Jornada sobre enfermedades raras
neuroldgicas de la Comunidad de Madrid

Dia: 26 de Febrero 2018

Lugar: Aula Magna del Instituto de Investigacidn Sanitaria Fundacién Jiménez Diaz (lIS-FID).
Avda. Reyes Catolicos, 2; 28040 Madrid

Horario: 9:00 - 14:20

INSCRIPCION

ENVIAR A: jornadaslIS-FID@quironsalud.es

Nombre y apellidos, D.N.I, centro de trabajo, categoria profesional y correo electrdnico.
FECHA LIMITE DE INSCRIPCION: 20 de Febrero de 2018.

INSCRIPCION: gratuita y limitada (hasta completar aforo).

PROGRAMA
SESION |

8:30-9:00 Registro

9:00 - 9:20 Bienvenida: Introduccion al proyecto RAREGenomics (Red de investigacion de
enfermedades raras de la Comunidad de Madrid)
Dra. Carmen Ayuso. Jefe de Servicio de Genética Fundacion Jiménez Diaz de Madrid.
Directora cientifica del IIS-FJD. CIBERER. Coordinadora de Raregenomics
Dr. Javier Guerra. Director Médico. Hospital Universitario Fundacién Jiménez Diaz de
Madrid
Santiago de la Riva. Vicepresidente de la Federacidn Espafiola de Enfermedades Raras
(FEDER)
Representante de la Comunidad de Madrid

9:20 - 9:40 Desarrollo y traslacidn clinica de pruebas de NGS en enfermedades raras
mitocondriales y miopatias metabdlicas
Dr. Miguel Angel Martin Casanueva. Servicio de Bioquimica Clinica. Laboratorio
Enfermedades Mitocondriales y Neurometabdlicas. Jefe de seccidn Investigacion
Traslacional Instituto Investigacion (i+12). Hospital 12 de Octubre. Jefe de grupo
CIBERER-U723.

9:40 - 10:00  Utilizacidon de las iPSCs como modelo de enfermedad y aproximacion a terapia
Dra. Esther Gallardo Pérez. Investigadora Miguel Servet. Instituto de Investigacion
Sanitaria Hospital 12 de Octubre, i+12. Departamento de Bioquimica, Facultad de
Medicina. Instituto de Investigaciones Biomédicas "Alberto Sols", CSIC-UAM.

10:00 - 10:30 Mesa redonda (SESION 1)
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10:30 - 11:00
SESION Il

11:00-11:20

11:40 -12:00

12:00 - 12:20

12:20 - 12:50

12:50 - 13:00

13:00 - 14:20

Café

Desarrollo y traslacidon clinica de pruebas de NGS en hipoacusias
Dr. Miguel Angel Moreno Pelayo. Jefe de Servicio Genética Hospital Ramon y Cajal-
IRYCIS de Madrid. Jefe de grupo CIBERER-U728.

Diagndstico genético en la discapacidad intelectual
Dra. Maria Palomares Bralo. Adjunta. Instituto de Genética Médica y Molecular
(INGEMM), Hospital Universitario La Paz. FIBHULP.

Aplicacion de la secuenciacién masiva al cribado neonatal de enfermedades
metabdlicas hereditarias

Dra. Belén Pérez. Centro de Diagnostico de Enfermedades Moleculares (CEDEM),
Centro de Biologia Molecular, Universidad Auténoma de Madrid. Jefa de grupo
CIBERER-U746.

Mesa redonda (SESION I1)

Descanso

Taller: Necesidades de los pacientes de enfermedades raras neurolégicas.
Despedida y cierre

Dra. Carmen Ayuso. Hospital Universitario Fundacion Jiménez Diaz, IIS-FJD.

Dr. Miguel Angel Martin Casanueva. Hospital 12 de Octubre-i+12

Dra. Esther Gallardo Pérez. Instituto de Investigacién Sanitaria Hospital 12 de Octubre,
i+12, UAM-CSIC.

Dr. Miguel Angel Moreno Pelayo. Hospital Raman y Cajal-IRYCIS.
Dra. Maria Palomares Bralo. Hospital Universitario La Paz.

Dra. Belén Pérez. CEDEM, UAM

Dr. Santiago de la Riva. FEDER.

Asociaciones de pacientes de enfermedades raras.

Comité Organizador

« Departamento de Genética y Gendmica del lIS-FID

Coordinadora: Dra. Carmen Ayuso.

 Red RAREGenomics

Hospital Universitario
Ramoén y Cajal
I Comundad do Madn

IZIS

1IS-FJD (Servicio de Genética y Gendmica).

Hospital Universitario Ramon y Cajal (Servicio de Genética).

Hospital Universitario La Paz (INGEMM).

Universidad Auténoma de Madrid (Facultad de Medicina).

Centro de Biologia Molecular (Departamento de Biologia Molecular).
Hospital Universitario 12 de Octubre (Servicio de bioquimica/Anélisis clinicos)
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