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LaS DiSplaSiaS dseas representan un capitulo muy
especifico dentro de las denominadas enfermedades raras o de
baja prevalencia:

Son un grupo muy heterogéneo de trastornos, con manifestaciones
en diversas zonas de la anatomia, lo que hace que en su manejo
sea necesaria la coordinacién de multiples especialistas.

Por otra parte, aunque individualmente constituyen
enfermedades poco frecuentes, tomadas en su conjunto

son un grupo importante de enfermedades, que ademas se
manifiestan en todos los periodos de edad (Recién nacido,
adolescente, adulto). El gran auge experimentado en los ultimos
afos por la genética molecular ha permitido identificar los
mecanismos moleculares de muchas entidades, delimitar mejor
su clasificacion y realizar un diagnéstico cada vez mas preciso y

precoz, incluso en el periodo prenatal.

Con esta Jornada se pretende dar una vision global del
problema, asi como una puesta al dia de los distintos aspectos
en el diagnostico y tratamiento de las Displasias dseas, todo ello
con un enfoque muy préctico, con el fin de mejorar nuestros

conocimientos en esta area.

DIRIGIDA A:

enlelcuidado




programa

Viernes 7 Marzo de 2014

08:30-09:00 Recepcion. Recogida de documentacion
09:00-09:10 Inauguracion oficial de la jornada

SESION DE MANANA

09:10-09:30 Displasias 6seas: Concepto, clasificacion:
Antonio Pérez Aytés.
Encarna Guillén Navarro.

9:30-10:30 Diagnéstico radiologico:
- Displasias 6seas con manifestaciones presentes al nacimiento:
Maria Guasp Vizcaino.
- Displasias 6seas de manifestacion a edad tardia:
Jacinto Gémez Ferndndez-Montes.
- La radiologia como clave diagndstica en displasias seas que remedan
otras patologias:
Héctor Cortina Orts.
10:15-10:30 Preguntas

10:30-11:30 Genética molecular de las Displasias dseas:
- Bases moleculares:

Elena Aller Manias.

- Diagnéstico genético molecular:
Ma José Trujillo Tiebas.

- Paneles de secuenciacion masiva de genes en Displasias éseas:
Sonia Santilldn. e

11:15-11:30 Preguntas
11:30-12:15 Pausa-café

12:15-13:00 Diagndstico prenatal de Displasias 6seas:
- Diagnéstico ecogréfico fetal:
Vicente Serra Serra.
- Importancia de los protocolos de estudio sistematico fetal y neonatal:
Purificacién Marin Reina.
- Asesoramiento genético/reproductor en Displasias éseas:
Ramiro de la Cruz Quiroga.
12:51-13:00 Preguntas



13:00-14:30 Patologia osteo-articular en Displasias 6seas;
manejo quirurgico y ortopédico:
- Intervenciones de alargamiento éseo.
Displasia caderas: Genu-valgo/Genu-varo.
Pies zambos: Antonio Mascarell Gregori. Marta Salom Taverner.
- Cirugia en deformidades de columna vertebral:
Teresa Bas Hermida.
- Inestabilidad atlanto-axoidea; Arnold-Chiari:
Pablo Miranda Lloret, Rebeca Conde Sardon.
14:15-14:30 Preguntas

14:30-15:40 Comida de trabajo

SESION DE TARDE

15:45-16:15 Novedades en el manejo quirtirgico de la
enfermedad de Morquio

Ed Bache. (Sesién con traduccién simultdnea)
16:10-16:15 Preguntas

16:15- 17:15 Manejo médico en Displasias 6seas y
enfermedades Lisosomales.
- Problemas respiratorios/Hipoventilacion durante el suefio:
Isidoro Cortell Aznar.
- Tratamientos de sustitucion enzimatica en
Mucopolisacaridosis y otras enf. Lisosomales:
Isidro Vitoria Minana.
- Terapia génica y otras terapias avanzadas:
Francesc Palau Martinez.
17:00-17:15 Preguntas

17:15-17:45 Pausa- café

17:45-19:00 MESA REDONDA:
- La Medicina rehabilitadora en las displasias 6seas.
Integracion en la escuela y en la vida social-laboral:
Guias de salud en displasias 6seas.
- El nifio y/o adolescente con Displasia 6sea en la Consulta de
Atencion Primaria. El paso a la edad adulta:
La Acondroplasia como modelo.

Moderador: Antonio Pérez Aytés.

Ponentes: Juan Lopez Andreu. Marta Salom Taverner.
Enrique Viosca Herrero. Teresa Bas Hermida. Ana Puga Garcia.
Enrique Puchol Castillo. Encarna Guillén Navarro.

19:00-19:10 Conclusiones y clausura



PONENTES

- Elena Aller Maiias. Instituto de Investigacion
Sanitaria Hospital La Fe. CIBERER. Valencia.

- Ed Bache, Cirujano Pediatrico Ortopédico,

Birmingham Childrens Hospital NHS Foundation Trust.
Birmingham, England.

- Teresa Bas Hermida. Servicio de Traumatologia, Unidad
de Raquis. Hospital Universitari i Politecnic La Fe, Valencia.

- Rebeca Conde Sardon. Servicio de Neurocirugia.

Hospital Universitari i Politécnic La Fe, Valencia.

- Isidoro Cortell Aznar. Seccion de Neumologia,
Servicio de Pediatria. Hospital Universitari i Politécnic
La Fe, Valencia.

- Héctor Cortina Orts. Radiologia infantil, Hospital
Universitari i Politecnic La Fe, Valencia.

- Jacinto Gomez Ferndndez-Montes. Radiologia infantil,
Hospital Universitari i Politécnic La Fe, Valencia.

- Maria Guasp Vizcaino. Radiologia infantil, Hospital
Universitari i Politecnic La Fe, Valencia.

- Encarna Guillén Navarro. Unidad de Genética Médica,
Hospital Clinico Universitario Virgen de la Arrixaca,
Murcia y Catedra de Genética Médica, UCAM, Murcia.

- Juan Lépez Andreu. Seccion de Neumologia, Servicio de
Pediatria. Hospital Universitari i Politécnic La Fe, Valencia.

- Purificacion Marin Reina. Servicio de Pediatria,

Hospital General Universitari, Valencia.

- Antonio Mascarell Gregori. Servicio de Traumatologia Infantil.
Hospital Universitari i Politecnic La Fe, Valencia.

- Pablo Miranda Lloret. Servicio de Neurocirugia.

Hospital Universitari i Politecnic La Fe, Valencia.

- Francesc Palau Martinez. Unidad de Investigacion de
enfermedades raras, CSIC. Centro de Investigacion
Principe Felipe, Valencia. CIBERER, Ministerio Sanidad, Madrid.

- Antonio Pérez Aytés. Servicio de Neonatologia y Unidad
de Dismorfologia y Genética Reproductiva.

Hospital Universitari i Politécnic La Fe, Valencia.
- Enrique Puchol Castillo. Traumatologia infantil,
Hospital Universitari i Politécnic La Fe, Valencia.
- Ana Puga Garcia. Trabajadora Social, Asociacion CRECER. Murcia.



- Ramiro de la Cruz Quiroga. Servicio de Obstetricia
y Ginecologia y Unidad de Dismorfologia y Genética
Reproductiva. Hospital Universitari i Politécnic La Fe, Valencia.
- Marta Salom Taverner. Traumatologia infantil,
Hospital Universitari i Politécnic La Fe, Valencia.
- Sonia Santilldn. Laboratorio de Genética molecular.
Sistemas Genémicos S.L., Valencia.
- Vicente Serra Serra. Facultad de Medicina
Universidad de Valencia y Unidad de Medicina Fetal,
Instituto Valenciano Infertilidad. IVl Valencia
- M José Trujillo Tiebas. Departamento de Genética.
Instituto de Investigacion Sanitaria-Fundacién Jiménez Diaz,
Madrid.
- Enrique Viosca Herrero. Servicio de Rehabilitacion.
Hospital Universitari i Politécnic La Fe, Valencia.
- Isidro Vitoria Mifiana. Seccion Enfermedades
Metabolicas y Nutricion, Servicio de Pediatria. Hospital
Universitari i Politécnic La Fe, Valencia.

INFORMACION GENERAL

Fecha:
Viernes, 7 de Marzo de 2014

Inscripcion:
Puede realizar su inscripcién a través del formulario habilitado en la
pagina web: www.displasiasoseas.es

Avales cientificos:
Solicitada acreditacién a la Comisién de Formacion Continuada de las
profesiones Sanitarias-Sistema Nacional de Salud.

Cuota de Inscripcion:

Hasta el 3 de marzo de 2014:55 € iva incluido.

A partir del 4 de marzo de 2014:75 € iva incluido.

Incluye: Documentacion oficial de la Jornada, certificado de asistencia,
de acreditacion de formacion continuada, cafés mafnanay tarde y
comida de trabajo.

Secretaria Técnica:
LineaBase

Congresos y Asociaciones

T.960 045 789 - info@displasiasoseas.es
www.displasiasoseas.es - info@lineabase.es www.lineabase.es
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