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RARE DISEASE DAY



09:30 h - 09:45 h BIENVENIDA CON EL APOYO
Deborah J. Burks, Directora del CIPF
Carmen Espinds, Investigadora del CIPF entidad de o0

utilidad publica 0=

09:45 h - 10:00 h INAUGURACION fe d e r

Conselleria de Sanitat (POI’ confirm ar) FEDERACION ESPATOLA OF ENFERWEDADES RARRS

10:00 h - 11:00 h MESA INVESTIGACION BASICA rr

10:00 - 10:15, MODERA: Barbara Congost, Presidenta de ASEMI czber | ER
(Asociacion de Enfermedades Minoritarias de la Comunitat Valenciana)

La discapacidad: de la obligacién a la devocion

10:15 - 10:30, Andrea del Valle Carranza, Investigadora del Grupo de
Biomedicina Molecular, Celular y Gendmica, Instituto de Investigacion
Sanitaria La Fe, Valencia

SIRT4, una sirtuina mitocondrial capaz de regular la agregacion de
proteinas en enfermedades neurodegenerativas

10:30 - 10:45, Maria Miranda-Sanz, Departamento de Ciencias
Biomédicas, Facultad de Ciencias de la Salud, Universidad CEU
Cardenal Herrera, Valencia

Posible papel de las hormonas gonadales esteroideas en el
tratamiento de la retinosis pigmentaria.

10:45 - 11:00, Susana Navarro, Centro de Investigaciones
Energéticas, Medioambientales y Tecnologicas (CIEMAT), CIBER de
Enfermedades Raras (CIBERER), Instituto de Investigacion Fundacion
Jimenez Diaz (IIS-FJD), Madrid

Terapia Génica para el tratamiento de anemias raras

11:00 - 11:30, Discusién.
11:30 h - 12:00 h Pausa café

12:00 h - 13:00 h MESA INVESTIGACION CLINICA

12:00 - 12:15, MODERA: Giovanna Tejada Cuadros y Maria José
Rangel, AEPEF (Asociacion Espafiola de Paraparesia Espastica Familiar)
AEPEF y la busqueda de soluciones: Investigacion Clinica en la
Paraparesia Espastica Familiar

12:15 - 12:30, Edna Ripollés, Valencia Biomedical Research
Foundation — Centro de Investigacion Principe Felipe (CIPF), Valencia
Biomarcadores para la enfermedad de Wilson

12:30 - 12:45, Herminia Argente-Escrig, Hospital Arnau de Vilanova,
Valencia

Enfermedades raras en edad pediatrica: importancia de un enfoque
colaborativo y transversal

12:45 - 13:00, Judit Garcia-Villoria, Centre de Diagnostic Biomédic
(CDB), Hospital Clinic, CIBER de Enfermedades Raras (CIBERER),
Barcelona

Cambio de paradigma diagnédstico en las enfermedades
metabdlicas hereditarias

13:00 - 13:30, Discusion.

13:30 h. CLAUSURA



