
1ª JORNADA SOBRE
DISPLASIAS ÓSEAS Y

ANOMALÍAS ESQUELÉTICAS
EN LA INFANCIA

viernes, 7 de marzo de 2014
Salón de Actos Hospital Universitari i Politècnic La Fe

viernes, 7 de marzo de 2014
Salón de Actos Hospital Universitari i Politècnic La Fe

Programa DefinitivoPrograma Definitivo

www.displasiasoseas.es

Organiza:
Unidad de Dismorfología y Genética Reproductiva Hospital Universitari i Politècnic La Fe, Valencia



Las Displasias
Las Displasias óseas representan un capítulo muy 

específico dentro de las denominadas enfermedades raras o de 

baja prevalencia:

Son un grupo muy heterogéneo de trastornos, con manifestaciones 

en diversas zonas de la anatomía, lo que hace que en su manejo 

sea necesaria la coordinación de múltiples especialistas. 

Por otra parte, aunque individualmente constituyen 

enfermedades poco frecuentes, tomadas en su conjunto 

son un grupo importante de enfermedades, que además se 

manifiestan en todos los períodos de edad (Recién nacido, 

adolescente, adulto). El gran auge experimentado en los últimos 

años por la genética molecular ha permitido identificar los 

mecanismos moleculares de muchas entidades, delimitar mejor 

su clasificación y realizar un diagnóstico cada vez más preciso y 

precoz, incluso en el periodo prenatal. 

Con esta Jornada se pretende dar una visión global del 

problema, así como una puesta al día de los distintos aspectos 

en el diagnóstico y tratamiento de las Displasias óseas, todo ello 

con un enfoque muy práctico, con el fin de mejorar nuestros 

conocimientos en esta área.

DIRIGIDA A:

La reunión va dirigida a:  Pedriatras, Traumatólogos, Radiólogos, Médicos de 

familia, Rehabilitadores, Cirujanos, Fisioterapeutas, Generalistas, Enfermeras, 

Psicólogos, Trabajadores sociales, y en general cualquier profesional implicado 

en el cuidado de pacientes con enfermedades raras o poco frecuentes.
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Viernes 7 Marzo de 2014

08:30-09:00 Recepción. Recogida de documentación
09:00-09:10 Inauguracion oficial de la jornada

SESIÓN DE MAÑANA

09:10–09:30 Displasias óseas: Concepto, clasificación: 
	 Antonio Pérez Aytés. 
	 Encarna Guillén Navarro. 

9:30-10:30 Diagnóstico radiológico:
	 - Displasias óseas con manifestaciones presentes al nacimiento: 
		  María Guasp Vizcaíno. 
	 - Displasias óseas de manifestación a edad tardía: 
		  Jacinto Gómez Fernández-Montes.  
	 - La radiología como clave diagnóstica en displasias óseas que remedan 
		  otras patologías: 
		  Héctor Cortina Orts.  
10:15-10:30 Preguntas

10:30-11:30 Genética molecular de las Displasias óseas:
	 - Bases moleculares: 
		  Elena Aller Mañas. 
	 - Diagnóstico genético molecular:
		  Mª José Trujillo Tiebas. 
	 - Paneles de secuenciación masiva de genes en Displasias óseas: 
		  Sonia Santillán. 
11:15-11:30 Preguntas

11:30-12:15 Pausa-café

12:15-13:00 Diagnóstico prenatal de Displasias óseas:
	 - Diagnóstico ecográfico fetal: 
		  Vicente Serra Serra. 
	 - Importancia de los protocolos de estudio sistemático fetal y neonatal: 
		  Purificación Marín Reina. 
	 - Asesoramiento genético/reproductor en Displasias óseas: 
		  Ramiro de la Cruz Quiroga.
12:51-13:00 Preguntas

programa



13:00-14:30 Patología osteo-articular en Displasias óseas; 
manejo quirúrgico y ortopédico:
	 - Intervenciones de alargamiento óseo. 
		  Displasia caderas: Genu-valgo/Genu-varo. 
		  Pies zambos:  Antonio Mascarell Gregori. Marta Salom Taverner. 
	 - Cirugía en deformidades de columna vertebral: 
		  Teresa Bas Hermida. 
	 - Inestabilidad atlanto-axoidea; Arnold-Chiari: 
		  Pablo Miranda Lloret, Rebeca Conde Sardón. 
14:15-14:30 Preguntas

14:30-15:40 Comida de trabajo

SESIÓN DE TARDE

15:45-16:15 Novedades en el manejo quirúrgico de la 
enfermedad de Morquio
		  Ed Bache.  (Sesión con traducción simultánea)
16:10-16:15 Preguntas

16:15- 17:15 Manejo médico en Displasias óseas y 
enfermedades Lisosomales.
	 - Problemas respiratorios/Hipoventilacion durante el sueño: 
		  Isidoro Cortell Aznar. 
	 - Tratamientos de sustitución enzimática en 
		  Mucopolisacaridosis y otras enf. Lisosomales: 
		  Isidro Vitoria Miñana. 
	 - Terapia génica y otras terapias avanzadas: 
		   Francesc Palau Martínez. 
17:00-17:15 Preguntas

17:15-17:45 Pausa- café

17:45-19:00 MESA REDONDA: 
	 - La Medicina rehabilitadora en las displasias óseas. 
		  Integración en la escuela y en la vida social-laboral: 
		  Guías de salud en displasias óseas. 
	 - El niño y/o adolescente con Displasia ósea en la Consulta de 
		  Atención Primaria. El paso a la edad adulta: 
		  La Acondroplasia como modelo.

		  Moderador: Antonio Pérez Aytés. 
		  Ponentes: Juan López Andreu. Marta Salom Taverner.
		  Enrique Viosca Herrero. Teresa Bas Hermida. Ana Puga García. 
		  Enrique Puchol Castillo. Encarna Guillén Navarro.

19:00-19:10 Conclusiones y clausura
4



5

PONENTES

	 - Elena Aller Mañas. Instituto de Investigación 
		  Sanitaria Hospital La Fe. CIBERER. Valencia.
	 - Ed Bache, Cirujano Pediatrico Ortopédico, 
		  Birmingham Childrens Hospital NHS Foundation Trust. 
		  Birmingham, England.
	 - Teresa Bas Hermida. Servicio de Traumatología, Unidad
		  de Raquis. Hospital Universitari i Politècnic La Fe, Valencia.
	 - Rebeca Conde Sardón. Servicio de Neurocirugía. 
		  Hospital Universitari i Politècnic La Fe, Valencia.
	 - Isidoro Cortell Aznar. Sección de Neumología, 
		  Servicio de Pediatría. Hospital Universitari i Politècnic 
		  La Fe, Valencia.
	 - Héctor Cortina Orts. Radiología infantil, Hospital 
		  Universitari i Politècnic La Fe, Valencia.
	 - Jacinto Gómez Fernández-Montes. Radiología infantil, 
		  Hospital Universitari i Politècnic La Fe, Valencia.
	 - María Guasp Vizcaíno. Radiología infantil, Hospital 
		  Universitari i Politècnic La Fe, Valencia.
	 - Encarna Guillén Navarro. Unidad de Genética Médica, 
		  Hospital Clínico Universitario Virgen de la Arrixaca, 		
		  Murcia y Cátedra de Genética Médica, UCAM, Murcia.
	 - Juan López Andreu. Sección de Neumología, Servicio de
		  Pediatría. Hospital Universitari i Politècnic La Fe,  Valencia.
	 - Purificación Marín Reina. Servicio de Pediatría, 
		  Hospital General Universitari, Valencia.
	 - Antonio Mascarell Gregori. Servicio de Traumatología Infantil.
		  Hospital Universitari i Politècnic La Fe, Valencia.
	 - Pablo Miranda Lloret. Servicio de Neurocirugía. 
		  Hospital Universitari i Politècnic La Fe, Valencia.
	 - Francesc Palau Martínez. Unidad de Investigación de 
		  enfermedades raras, CSIC. Centro de Investigación 
		  Príncipe Felipe, Valencia. CIBERER, Ministerio Sanidad, Madrid.
	 - Antonio Pérez Aytés. Servicio de Neonatología y Unidad 
		  de Dismorfología y Genética Reproductiva. 
		  Hospital Universitari i Politècnic La Fe, Valencia.
	 - Enrique Puchol Castillo. Traumatología infantil, 
		  Hospital Universitari i Politècnic La Fe, Valencia.
	 - Ana Puga García. Trabajadora Social, Asociacion CRECER. Murcia.



	 - Ramiro de la Cruz Quiroga. Servicio de Obstetricia 
		  y Ginecología y Unidad de Dismorfología y Genética 
		  Reproductiva. Hospital Universitari i Politècnic La Fe, Valencia.
	 - Marta Salom Taverner. Traumatología infantil, 
		  Hospital Universitari i Politècnic La Fe, Valencia.
	 - Sonia Santillán. Laboratorio de Genética molecular. 
		  Sistemas Genómicos S.L., Valencia.
	 - Vicente Serra Serra. Facultad de Medicina 
		  Universidad de Valencia y Unidad de Medicina Fetal, 
		  Instituto Valenciano Infertilidad. IVI Valencia
	 - Mª José Trujillo Tiebas. Departamento de Genética. 
		  Instituto de Investigacion Sanitaria-Fundación Jiménez Díaz,
		  Madrid.
	 - Enrique Viosca Herrero. Servicio de Rehabilitación. 
		  Hospital Universitari i Politècnic La Fe, Valencia.
	 - Isidro Vitoria Miñana. Sección Enfermedades 
		  Metabólicas y Nutrición, Servicio de Pediatría. Hospital 
		  Universitari i Politècnic La Fe, Valencia.

INFORMACIÓN GENERAL
Fecha: 
Viernes, 7 de Marzo de 2014

Inscripción: 
Puede realizar su inscripción a través del formulario habilitado en la 
página web:  www.displasiasoseas.es

Avales científicos:
Solicitada acreditación a la Comisión de Formación Continuada de las 
profesiones Sanitarias-Sistema Nacional de Salud.

Cuota de Inscripción: 
Hasta el 3 de marzo de 2014: 55 € iva incluido. 
A partir del 4 de marzo de 2014: 75 € iva incluido. 
Incluye: Documentación oficial de la Jornada, certificado de asistencia, 
de acreditación de formación continuada, cafés mañana y tarde y 
comida de trabajo.

Secretaría Técnica:

T. 960 045 789 - info@displasiasoseas.es
www.displasiasoseas.es - info@lineabase.es www.lineabase.es
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SEDE 
Salón de Actos Hospital Universitari i Politécnic La Fe. 
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