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09.45-10.00 INAUGURACION

lima. Sra. Mariola Penadés. Directora general de Investigacion e Innovacion. Conselleria de Sanidad
Diia. Almudena Amaya. Miembro de la Junta Directiva de la Federacién Espafiola de Enfermedades Raras (FEDER)

10.00-11.00: MESA INVESTIGACION/INNOVACION/VIGILANCIA

Modera: Dra. Inmaculada Clemente. Direccion General de Investigacion e Innovacién. Conselleria de Sanidad

Dr. Sebastian Sanchez-Castillo. Universitat de Valencia

Investigacion sobre redes sociales digitales y comunidades virtuales de pacientes con enfermedades raras.
Patricia Martinez y Paula Pastor. Fundacion para el Fomento de Investigacion Sanitaria y Biomédica de la
Comunitat Valenciana (FISABIO)

El valor de la ciencia ciudadana para resolver retos sociales.

Dra. Rocio Zurriaga. Direccién General de Salud Publica

El Sistema de Informacién de Enfermedades Raras de la Comunitat Valenciana (SIER-CV).

11.00-11:30 PAUSA CAFE

11:30-12:00 COMUNICACIONES ORALES JOVENES INVESTIGADORES/AS

Modera: Dr. Carlos Roma. Universitat de Valéncia. Unidad U733 del Centro de Investigacién Biomédica en Red
de Enfermedades Raras (CIBERER)

Tamara Lapena. Universitat de Valéncia. Unidad U733 del CIBERER

Fisiopatologia de la ataxia de Friedreich: un viaje desde los miRNA hasta la disfuncion cardiaca.

Dra. Herminia Argente. Hospital Arnau de Vilanova

Neuropatia asociada a TRMTS5: definicion de una nueva enfermedad mitocondrial.

Lidon Carretero. Instituto de Investigacion Sanitaria La Fe (IIS La Fe)

Abordaje multidisciplinar en el diagndstico de discinesia ciliar primaria.

Laia Barrachina. Fundacion Fisabio

Proyecto ConcePTION: Creando un entorno seguro en el embarazo para la prevencion de anomalias congénitas.

12:00-13:00 MESA PACIENTES/CLINICA/DIAGNOSTICO/TRATAMIENTO

Modera: Dr. José M. Millan. IIS La Fe. Unidad U755 del CIBERER

Abrahan Guirao. Asociacion Conquistando Escalones

Las asociaciones de pacientes en el proceso de encontrar un tratamiento

Dra. Carmen Aguado. CIBERER Biobank

CIBERER Biobank, plataforma transversal para la investigacion biomédica en Enfermedades Raras.
Sara Calzado. Clinica de Psicologia de la Universitat de Valéncia. Fundacio Lluis Alcanyis

TU, tu EERR y tu familia: intervenciones desde la psicologia.

13:00-13:15 CLAUSURA INSTITUCIONAL

lima. Sra. Ruth Usé. Directora general de Salud Publica. Conselleria de Sanidad
Dna. Mdnica Pont. Directora gerente de la Fundacion Fisabio
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