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"Alianza e en Investlgacmn Traslacmnal

en Enfermedades Raras
de la Comunldad VaIencrana

1l JORNADA NACIONAL IE INVESTIGADORAS EN ENFERMEDADES RARAS

2 de marzo de 2018 - Salon de Actos CIPF

10 00 10 30 Inauguracmn oflclal de la Jornada

Lb.‘

' ..{_-".'3';:-f.;}'-ft;_;.-;g':Deborah Burks Directora del Centro de Investrgacron Principe Felipe
e Carmen Espinés Investigadora Jefa de Genetlca y Genomlca del Centro de
| il f:-.Inv‘eshgaclon Principe Felipe. '

«10 :26=10:30 Presentacion 12 Mesa Teraplas y tratamlento para Ias EERR

e -
© 10:30-10: AQModera Maria Torralba, Indacea Valencla Mecenazgo para Ia mvestrgaclon

10:45-11:00 Pilar Gonzalez-Cabo, Unlversrtat de Valéncia, INCLIVAy CIBERER Valencia
Nuevas aprOX|mac|ones terapeutlcas para Ia ataxia de Friedreich. o et
11:00-11:15 M2 Adelaida Garcia- Glmeno UntverS|tat Politecnica de. Valencla Valenma
Enfermedad de Lafora: un complejo puzzle a descifrar. > e G,

11:15-11:30 Dunja Lukovic, CIPF, Valencla Celulas madre en |nvest|gac|on de drstroflas de retina.
11:30-11:45 Aurora Pujol; ICREA IDIBELL y CIBERER, Bellvitge, Barcelona

Diagndstico y tratamlento en Ieucodlstroflas I EHERE: Ias tecnlcas ge{lemlcas

11:45 -12:00 Discusion - RS - s -

R

12:00 - 12:30 Descanso S X S,

12:30 - 12:35 Presentacwn 2% Mesa: Investrgacmn clinica de;;,;_-‘,{_‘.j;\;_%_ TRy
. e

12:35-12:50 Modera: Sllvra Cholbl Asoclacmn de Enfermos de Sindrome SRR R

de microdelecion 5q14.3 (MEF2C), Castellon. La labor de las asomamone§‘g§§ en_':frmos de raras.

12:50-13:05 Carmen Ayuso, Fundaclon Jiménez Diaz y CIBERER, Madrldm*‘ e :.f_e‘u» TR A

Investigacion cooperativay traslacmnal en EERR. El ejemplo de las rel’rﬁepatlas ’

15:05-13:20 Teresa Jaijo, CIBERER y Hospital U. i P. La Fe, Valen.elafg_;.;-‘ g AR

Diagnostico genético y terapiasen el sindrome de Usher. " iafs i om0 ]

13:20-13:35 Marina Berenguer, Universitat de Valéncia, H. U.J“P La Fe y CIBEREHD Valencia. s

Diagnodstico clinico y tratamiento de la enfermedad de lesan i

13:50-14:05 Encarna Guillén; Hospltal Clinico U. Virgen deJa Arrlx’ca.
IMIB-Arrixaca y CIBERER, Murma Investigacion traslacronai’y abbrdaje integral
de las displasias ectodermlcas | . e o
14:05-14:20 Dlscusmn B | R R >

é‘*‘%*
14:20-14: 30 Clausura

Hble. Sra. Carmen Monton Consellera de Sanitat Unlversal | Salut Publica.
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