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De los aspectos bdsicos

Comité Organizador a las unidades expertas
DIRECTORES - 72 edicion -

José Hernandez Rodriguez (Servicio de Enfermedades Autoinmunes, H. Clinic)
Rafael Artuch (Servicio de Bioquimica Clinica, Institut de Recerca Sant Joan de Déu-CIBERER)

MIEMBROS

Francesc Cardellach (Servicio de Medicina Interna, H. Clinic - CIBERER)

Antonia Ribes (Servicio de Bioquimica y Genética Molecular, H. Clinic - CIBERER)

Francesc Palau (Instituto Pedidtrico de Enf. Raras. H. Sant Joan de Déu. H. Clinic - CIBERER)

Miquel Blasco (Servicio de Nefrologia, H. Clinic) . L.
Raquel Montero (Servicio de Bioquimica Clinica, Institut de Recerca Sant Joan de Déu- Paraninfo Campus Clinic (C/Casanova 143)
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Jornada del Grupo de Enfermedades
Minoritarias del Adulto
De los aspectos basicos a las unidades expertas

- 792 edicion -

rama

9:10-9:20 Bienvenida e Introduccion

9:20-9:50

Dr. Antoni Castells
Director Médico, Hospital Clinic, Barcelona

Dr. Francesc Cardellach
Grupo de Enfermedades Minoritarias del Adulto del Hospital Clinic. Hospital
Clinic y CIBER de Enfermedades Raras, Barcelona

Asociaciones de pacientes con enfermedades minoritarias
en 2017

Sra. Ana Quintero

Presidenta de la Federacié Catalana de Malalties Minoritaries-FECAMM

Sr. Jordi Cruz
Delegado de Feder Sede Catalufia y Responsable de Formacion e
Investigacion de FEDER

9:50-10:30 Genética de las enfermedades mitocondriales: de la infancia a

la edad adulta.

Dr. Julio Montoya

Departamento de Bioquimica, Biologia Molecular y Celular, Universidad de
Zaragoza, CIBER de Enfermedades Raras U727, Instituto de Investigaciones
Sanitarias de Aragon, Zaragoza

10:30-11:10 Hipertensidn portal idiopatica, “la gran imitadora”. Una

enfermedad infrecuente con manifestaciones clinicas habituales

Dr. Juan Carlos Garcia Pagan
Laboratorio de Hemodinamica Hepéatica, Servicio de Hepatologia, Hospital
Clinic, Barcelona

11:10-11:45 Pausa café

11:45-12:25

12:25-12:50

12:50-13:30

13:30-13:50

13:50-15:00

Ciberer

Hechos, mitos, nuevos conceptos y cuestiones pendientes
en los parkinsonismos atipicos
Dr. Yaroslau Compta

Unidad de Parkinson y Trastornos del Movimiento, Servicio de
Neurologia, Hospital Clinic, Barcelona

Genodmica y clinica de precision frente al reto de los nifios
sin diagnéstico.
Dra. Mercedes Serrano

Neurologia Pediatrica y Medicina Genética. Instituto Pediatrico de
Enfermedades Raras. Hospital Sant Joan de Déu, Barcelona

Mesa redonda de las ponencias
Moderadores:

Dra. Antonia Ribes
Seccidn de Errores Congénitos del Metabolismo. Servicio de Bioquimica
y Genética Molecular, Hospital Clinic y CIBER de Enf. Raras, Barcelona

Dr. Rafael Artuch
Servicio de Bioquimica Clinica, Hospital Sant Joan de Déu y CIBER
de Enfermedades Raras, Barcelona

Dr. José Hernandez-Rodriguez
Grupo de Enfermedades Minoritarias del Adulto del Hospital Clinic.
Hospital Clinic y CIBER de Enfermedades Raras, Barcelona

Clausura: Modelo de atencion de las enfermedades
minoritarias en Catalufia

Dra. Roser Francisco
Area de Atencidn Sanitaria. Servei Catala de la Salut

Cocktail




