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“Raras son las enfermedades no las personas que las padecen”
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VI CONGRESO NACIONAL DE ENFERMEDADES RARAS

1er ENCUENTRO IBEROAMERICANO DE REPRESENTANTES DE ASOCIACIONES CON
ENFERMEDADES RARAS

1er SIMPOSIUM INTERNACIONAL DE LIPODISTROFIAS

Totana, 18, 19 y 20 de octubre de 2013 Totana (Murcia)

PROGRAMA

12:00 h: ACTOINAUGURAL 1° PARTE: MESA TESTIMONIOS DE ENFERMEDADES RARAS:

Modera: Dr. Bartolomé Beltrdn. Miembro del Consejo Asesor del Ministerio de Sanidad. Secretario
General de la Academia Médico-Quirdrgica Espanola.

Infervienen (5 minutos cada ponente):

-Virginia de Felipe: La fuerza de vivirconuna ER.

-Julidnsla: Laimportancia de los familiares enla investigacion de enfermedadesraras.
-CarmenSever: La persona con una ER: Defiende sus derechos.

-Francisco Carrillo: Las dificultades en el acceso a un tratamiento.

Representacion teatral a cargo del Grupo de Ayuda Mutua, Papeles Escondidos (FEDER
Extremadura).

12:30 h: ACTOINAUGURAL 2° PARTE:

Intervencién de avtoridades:

-Excmo. Sr. Presidente de la Comunidad Auténoma de laregidn de Murcia.
-Excma. Sra. Ministra de Sanidad.

-Sra. Alcaldesa de Totana.

-Sr. Presidente de FEDER.

-Sra. Presidenta de D'Genes.

13:00 h: Encuentro entre autoridades y participantes en el VI Congreso Nacional.

17:00 h: Conferencia inaugural del VI Congreso Nacional: Las bases de datos de laboratorios clinicos
de diagnéstico de enfermedades raras como valiosa herramienta de informacién para todos los
implicados. Impartida por DAa. Teresa Pampols.

17:45 h: Conferencia: Mecanismos moleculares de las lipodistrofias familiares. Impartida por Dra.
Corinne Vigouroux.

18:15 h: Conferencia: Avances en el Sindrome de Morquio. Impartida por Dra. Encarna Guillén,
Unidad de Genética Médica, Servicio de Pediatria del Hospital Clinico Universitario Virgen de la
Arrixaca. Catedra de Genética Médica, Universidad Catdlica de San Antonio (UCAM).

18:45 h: Descanso.

19:15 h: Mesaredonda: Laimagen de las enfermedades minoritarias en los medios de comunicacién
espanoles. Informe 2012-2013. Coordina: Dr. Bartolomé Beltr&n. Miembro del Consejo Asesor del
Ministerio de Sanidad. Secretario General de la Academia Médico-Quirlrgica Espanola. Intervienen:
Antonio M. Banén (Universidad de Almeria, CySOC), Josep Solves (Universidad Cardenal Herreral),
Sebastidn Sdnchez (Universidad de Valencia) y Juan Manuel Arcos (Universidad de Almeria, OBSER).

20:45 h: Presentacién exposicién fotogrdfica “Paciente n° 123”, a cargo de D. Carlos Mauricio Bernal
Lizarazo.

Durante todo el Congreso se podrd disfrutar de la exposicién itinerante “Entre bordados y barro”,
formada por dos artesanos de la region de Murcia: Justa (Trajes regionales), y Alfar Tudela, reciente
ganador del premio de artesaniaregional Murcia 2013, en la modalidad de artesania creativa.

De 9:30 a 14:00 h: Ponencias del VI Congreso de ER:

De 9:30 a 10:00 h: Defensa de los derechos de los pacientes con EERR. Ponente: Dha. Gema Chicano,

presidenta de la Asociacion Espanola de Displasia Ectodérmica.

De 10:00 a 11:30 h: Mesa redonda: Acercando el laboratorio a la calle. Intervienen: Dra. Sofia Sénchez
Iglesias, Universidad de Santiago (Ponencia: Cémo sabemos que tenemos una mutacién patdégenal);
Alejandro Ruiz Riguelme, Universidad de Santiago (Ponencia: Cuando una proteina va mal: el trabajo
de un bidlogo molecular); Dra. Vanesa Lopez Gonzdlez, Unidad de Genética Médica, Hospital Clinico
Universitario Virgen de la Arrixaca, Murcia (Ponencia: gPor qué mi hijo no tiene grasa en el cuerpo?:
Lipodistrofias genéticas y adquiridas); Prof. David Araujo-Vilar, Universidad de Santiago (Ponencia: Los
medicamentos huérfanos: la experiencia espanola con leptina recombinante humana vy situacién
administrativa en elmundo de laleptinarecombinante humana (Metreleptin)).

11:30a12.00 h: Descanso.

De 12:00 a 14:00 h: Mesa redonda: Investigacién y medicamentos huérfanos. Coordina: D. Jordi Cruz,
presidente de MPS Espafia y vocal de formacién e investigacion en FEDER. Intervienen: Dr. Manuel
Pérez, presidente del Colegio de Farmacéuticos de Sevilla (Ponencia: Las enfermedades raras, un
largo camino hacia su solucion), Dra. Sonia Santilldn, representante de Sistemas Gendmicos
(Ponencia: Diagndstico de enfermedades raras mediante secuenciacion masiva: un nuevo modelo
de conocimiento y prevencién), Dr. Juan Ferrero, Presidente de AELMHU (Ponencia: Inequidad en el
diagnéstico y tfratamiento de las enfermedades raras), y Dr. José Meca, Unidad de Esclerosis MUltiple,
Servicio de Neurologia del Hospital Clinico Universitario Virgen de la Arixaca. Cdtedra de
Neuroinmunologia Clinica y Esclerosis MUltiple, Universidad Catdlica de San Antonio (UCAM)
(Ponencia: Esclerosis multiple: Avances diagndsticos y terapéuticos).

De 17:00 h a 21:00 h: Ponencias del VI Congreso de ER:

De 17:00 a 17:30 h: Nuevas vias de intervencién para alumnos con necesidades de apoyo extenso y
generalizado: "Comunicacién Multisensorial". Ponente: Diia. Lucia Diaz.

De 17:30 a 18:00 h: La importancia de atender y educar la dimensién afectivo-sexual de las personas
con enfermedades raras. El papel de las familias y otros agentes sociales en las distintas etapas
evolutivas. Ponentes: Natalia Rubio, presidenta de la Asociacion Estatal Sexualidad y Discapacidad, y
Carlos de la Cruz Martin-Romo, psicélogo y sexdlogo; Director Mdster Oficial en Sexologia Univ. Camilo
José Cela.

De 18:00 a 18:30 h: Actitud del cirujano ortopeda infantil ante las enfermedades raras: Hace mds el que
quiere que el que puede. Ponente: Dr. César Salcedo.

De 18:30 a 19:00 h: Presentaciones comunicaciones orales VI Congreso Nacional de Enfermedades
Raras -1 Symposium Internacional de Lipodistrofias. Modera: Dr. David Araujo Vilar.

19:00a 19:30 h: DESCANSO.

De 19:30 a 20:30 h: Mesa redonda: Nuevo sindrome neurodegenerativo asociado a Seipina. La
encefalopatia de Celia. Intervienen: Dra. M. Rosario Domingo-Jiménez y Dra E. Guillén-Navarro,
Seccién de Neuropediatria y Unidad de Genética Médica, Hospital Clinico Universitario Virgen de o
Arrixaca (Ponencia: Fenotipo Clinico); Prof. David Araujo-Vilar, UETeM-CIMUS, Universidad de Santiago
(Ponencia: Base Genética. Estudios de expresion y avances en el conocimiento de la estructura y
funcion delaseipina).

De 20:30 a 21:00 h: Conclusiones del | Encuentro Iberoamericano de representantes de asociaciones
con EERR. Claudia Delgado, Directora de la Federacién Espanola de Enfermedades Raras (FEDER).

21:00 h: Clausura del VI Congreso Nacionaly | Symposium de Lipodistrofias:

Representacién teatral a cargo del Grupo de Ayuda Mutua, Papeles Escondidos (FEDER Extremadura).
Intervencién de autoridades:

Presidente de FEDER, D. Juan Carrién Tudela.

Presidenta de D'Genesy de AELIP, Diia. Naca Eulalia Pérez de Tudela.

Representante Ayuntamiento de Totana.

DOMINGO 20: 10:00 h: Salida Hotel Executive Sport. Visita Yacimiento Arqueolégico de “La Bastida” y
Santuario de Santa Eulalia.
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