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08:30h - 08:55h Recogida de documentacion

08:55h - 09:00h Inauguracién oficial de la Jornada.

DISPLASIAS OSEAS: SITUACION ACTUAL Y RETOS FUTUROS

A. Pérez-Aytés - Unidad Pediatria Integral. Consulta de Genética y

Enf. Raras. Hospital Quirénsalud, Valencia.

09:00h - 09:45h

SESION I: DIAGNOSTICO PRENATAL/GENETICA MOLECULAR
Moderadores:

R. Quiroga - S. Obstetricia. Hospital Universitari i Politecnic La Fe, Valencia.
E. Aller - S. Genética. Hospital Universitari i Politecnic La Fe, Valencia.

09:00 - 09:20 - DIAGNOSTICO EN DNA FETAL CIRCULANTE EN SANGRE
MATERNA: ;APLICABLE YA EN DISPLASIAS OSEAS?
A. Bustamante - S. Genética, Hospital Universitario Fundacién
Jiménez Diaz. Madrid.,

09:20 - 09:40 - DIAGNOSTICO GENETICO PRE-IMPLANTACIONAL EN
DISPLASIAS OSEAS
A. Cerverd - Ilgenomix SA, Valencia.

09:40 - 09:45 DISCUSION

09:45h-11:10h

SESION II: ATENCION MULTIDISCIPLINAR

Moderadores:

R. Gil - Consulta Enf. Raras. M. Interna. Hospital Universitari i Politécnic

La Fe, Valencia.

I. Vitoria - Unidad de Nutricién y Metabolopatias. Hospital Universitari i Politécnic

La Fe, Valencia.

09:45 - 10:05 - TRASTORNOS DEL SUENO EN DISPLASIAS OSEAS.
G. Pin - Unidad del Suefo. Unidad Pediatria Integral.
Hospital Quirénsalud Valencia.

10:05 - 10:25 - TRATAMIENTO DOMICILIARIO CON ENZIMAS DE SUSTITUCION
V. Giner - S. Medicina Interna, Hospital General de Alcoi.

10:25 - 11:05 - CONSULTA MULTIDISCIPLINAR EN LA ASISTENCIA INTEGRAL A
PACIENTES CON DISPLASIAS OSEAS Y ANOMALIAS ESQUELETICAS
F. Santos - Experiencia Hospital Universitario La Paz. Madrid.
I. Ginebreda / M. Pérez Vallmitjana - Experiencia Hospital
Universitario Dexeus Grupo Quirénsalud. Barcelona

11:05h - 11:10h DISCUSION

11:10h - 11:40h PAUSA-CAFE

11:40h - 13:15h

SESION Ilil: DIAGNOSTICO PRECOZ Y TRATAMIENTO MEDICO.

Moderadores: P. Marin - Hospital Universitari i Politécnic La Fe, Valencia.

M. Salom - Traumatologia Infantil. Hospital Universitari i Politécnic La Fe, Valencia.

11:40 - 12:10 - SIGNOS CLINICOS PRECOCES EN MUCOPOLISACARIDOSIS:
Proyecto FIND.
C. Colon - Hospital Clinico Universitario, Santiago de Compostela.

12:10 - 12:35 - TERAPIA CON PAMIDRONATO EN OSTEOGENESIS IMPERFECTA Y
OTRAS ALTERACIONES ESQUELETICAS.
I. Calvo - Reumatologia Infantil. Hospital Universitari i Politécnic
La Fe, Valencia.

12:35 - 13:05 - ENSAYO CLINICO FARMACOLOGICO EN ACONDROPLASIA:
SITUACION ACTUAL.
I. Ginebreda - S. Traumatologia, Hospital Universitari
Dexeus Grupo Quirénsalud. Barcelona.

PROGRAMA

13:05h - 13:15h DISCUSION
13:15h - 14:30h ) ) )
SESION IV: PRESENTACION DE POSTERES Y CASOS SIN DIAGNOSTICO O CON
ESPECIAL DIFICULTAD EN SU MANEJO i
13:15 - 13:25 - HIPOFOSFATASIA DEL ADULTO Y FORMA PEDIATRICA
Dra. Graciela Pi - Hospital de La Ribera.
13:25 - 13:35 - HIPOFOSFATASIA NEONATAL, A PROPOSITO DE UN CASO
Dra. Laura Castells - Hospital General de Catalunya.
13:35 - 13:45 - PAPEL DEL ORTOPEDA EN EL SINDROME DE STICKLER.
PAUTAS DE SEGUIMIENTO
Dra. Pilar Rovira Marti - Cirujana Ortopédica y Traumatologia.
Hospital Universitari Dexeus Grupo Quirénsalud. Barcelona.
13:45 - 13:50 - PSEUDOARTROSIS CONGENITA DE TIBIA
Dra. Nuria Lépez Barrena - Hospital Universitario de Getafe.
13:50 - 13:55 - NUEVA MUTACION EN GEN RUNX2 ASOCIADA A DISPLASIA
CLEIDOCRANEAL SEVERA CON HIPOFOSFATASEMIA
Dra. Belén Sagastizabal Cardelus - Hospital Universitario de Getafe.
13:55 - 14:00 - VARIABILIDAD FENOTI{PICA DE MUTACIONES EN
HETEROCIGOSIS EN NRP2. TRATAMIENTO CON RHGH
Dra. Ana Coral Barreda Bonis - U. Multidisciplinar de Displasias
Esqueleticas y S. de Endocrinologia Infantil. Hospital Universitario
La Paz, Madrid.
14:00h - 14:30h DISCUSION
PANEL DE ESPECIALISTAS:
*M. Guasp /J. Gémez - Radiologia. Hospital Universitari i Politécnic
La Fe, Valencia.
+ A. Pérez-Aytés - U. Pediatria Integral. Consulta de Genética y Enfermedades Raras.
Quirdnsalud, Valencia.
+ P. Marin - U. Dismorfologia y Genética Reproductiva, Grupo de Investigacion en
Neonatologia. IS Hospital La Fe. Hospital Universitari i Politécnic La Fe, Valencia.
*R. De la Cruz Quiroga - Obstetricia, D. Prenatal. Hospital Universitari i Politecnic La
Fe, Valencia.
« E. Puchol Castillo/A. Mascarell Gregori/M. Salom Taverner/M? A. Blasco - Traumatolo-
gia Infantil. Hospital Universitari i Politécnic La Fe, Valencia.
« . Vitoria - Pediatria, Hospital Universitari i Politecnic La Fe, Valencia.
«|. Ginebreda / M. Pérez Vallmitjana -Hospital Universitario Quirén-Dexeus.
Barcelona.
+ G. Pin - Unidad Pediatria Integral. Hospital Quirénsalud, Valencia.
14:30h CLAUSURA JORNADA

COMITE ORGANIZADOR

- Dr. Antonio Pérez Aytés. Unidad de Pediatria Integral. Consulta de Genética y
Enfermedades Raras. Quirdn Salud, Valencia.

-Dra. Purificacion Marin. Unidad de Dismorfologia y Genética Reproductiva. Grupo de
Investigacion en Neonatologia. IS Hospital La Fe. Hospital Universitario y Politécnico
La Fe, Valencia.
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