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PROGRAMA  Viernes 24 Octubre 2014

9:00 Recogida Acreditaciones

10:00 Acto inaugural. intervencién de autoridades, Presidentes de D'Genes Y
AELIP y mesa festimonial *Vivir con una Enfermedad Rara’. Enrique Recuero
Sdnchez - Maria Dolores Campos Navarro - Angel Montero Garcia

11:15 Descanso

11:30 El sistema de informacidn sobre enfermedades raras en la Regidn de
Murcia (SIER): evolucién y principales resultados.
Joaquin A. Palomar Rodriguez
11:50 El aliento de la vida en el origen de todo proceso vita.
Cristina Grostch Alonso
12:10 ;Qué deberiamos saber de la hipofosfatasia?. Ignacio Alvarez Rojo
12:30 Valor de los medicamentos huérfanos y ultra-huérfanos.
Luis Alejandro Cruz Olivé
12:50 Actualizacién en el diagnéstico y tratamiento de la
mucopolisacaridosis. Mari Luz Couce Pico
13:10 El paciente Universal. Pablo Pantaleoni Garcia

13:30 Fundraising low cost: una nueva modalidad de captacién de fondos.
Helena Muinecas Escribd

14:00 Comida

16:00 Tratamiento farmacoldgico del dolor crénico: un denominador
comun en diversas enfermedades raras. Juana Maria Morillas Ruiz

16:20 Impacto de los programas de cribado neonatal en los errores
innatos del metabolismo. David Gil Ortega

16:40 Esclerosis Tuberosa: nuevas perspectivas de fratamiento.
Maria Rosario Domingo Jiménez - Eduardo Martinez Salcedo

17:00 Mesa Redonda: Porfiria Aguda Intermitente (PAI)
- Porfiriaconscientes. Rafael Enriquez de Salamanca Lorente
-Epidemiologia y genética de la Porfiria Aguda Intermitente. Situacion en

Murcia. Encarna Guillén
-Perspectivas de investigacién en PAI. Maria Barreda Sénchez

18:00 Descanso

18:20 Enfermedades Neuromusculares: aporte de la secuenciacién masiva
en el diagnéstico y asesoramiento genético. Alejandro Romera

18:40 Metales pesados en boca y sus posibles consecuencias en las
enfermedades raras. Maria Eugenia Cabaia Muioz

19:00-21:00 Mesa Redonda: Sistema Nervioso y Tejido Adiposo
-Sistema Nervioso y Tejido Adiposo. David Araujo Vilar
-Enfermedades raras, tejido adiposo y salud: ni exceso ni defecto.
Francesc Villaroya i Gombau
-Dano oxidativo en las patologias del tejido adiposo y en
neurodegeneraciéon. Juan Ramén Peinado Mena
-Papel del metabolismo lipidico en las ataxias y paraparesias espdsticas.
Maria Jesus Sobrido Gémez
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10:00 Necesidades e investigacidn en Asociaciones de Personas con
Enfermedades Raras. Miguel Angel Ruiz Carabias

10:20 Aborddaje de las dificultades de alimentacién. Begoia Barceld Sarria

10:40 El reiki como terapia complementaria en el tratamiento de las
enfermedades raras. Miguel Angel Lopez Ballester

11:00 Cuidados paliativos pedidtricos: atencién domiciliaria, cuidados de
calidad. Rosa Fullana

11:20 Auto Fotografia: Antropologia aplicada a las Enfermedades Raras.
Isabel Ferndndez Aldeguer - Virginia Rodriguez Herrero

11:40 Descanso
12:00 Mesa Redonda: Las enfermedades poco frecuentes en los medios de

comunicacién. Informe 2014

- Andlisis cualitativo de la representacion de las enfermedades poco frecuentes
en los medios de comunicacién espanoles. Antonio M. Bandn Herndndez

- Andlisis cuantitativo del tratamiento de las enfermedades poco frecuentes en
prensa y radio. Josep Solves Almela

- Andilisis cuantitativo del fratamiento de las enfermedades poco frecuentes en
television. Sebastidn Sdnchez Castillo

- Andlisis multimodal de las enfermedades poco frecuentes.

Carolina Figueras Solanilla

13:30 FEDER: Lineas innovadoras en Enfermedades Raras. Alba Ancochea Diaz
14:00 Comida

16:00 Reorganizacién Neuro-Funcional: Método PADOVAN. Sonia Mufioz Rico

16:30 Método ABA: acercamiento metodoldgico. Judith Blasco IResta

17:00 Ultimas aportaciones terapéuticas al tratamiento de los trastornos del

desarrollo de los nifios con enfermedades raras. Método CEMEDETE.
José Moya Trilla (Videoconferencia)

17:30 Miocardiopatias familiares y Enfermedad de Fabry.
Juan Ramén Gimeno Blanes

18:00 Descanso
18:30 Sobrevivir a la Fibrosis Pulmonar Idiopdatica. Carlos Lines Millén

18:50 Las claves para la autonomia de las personas con Enfermedades Raras.
Thais Pousada Garcia

19:20 sexualidad y discapacidad. Natalia Rubio Aribas
20:30 Clausura VIl Congreso Nacional de Enfermedades Raras

Jomingo 26 Octubre 2014

10:00 Visita- Salida. Espacio de convivencia. Ciudad de Cartagena, Murcia

*Paralelo a la actividad formativa del VIl Congreso habrd un espacio de Respiro Familiar para los menores. Mds informacion en www.congresoenfermedadesraras.es
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