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FEDERACION ESPANOLA DE ENFERMEDADES RARAS

Cosmocaixa, Barcelona

Conductor del acto: Dr. Francesc Palau. Director del Instituto Pediatrico de Enfermedades
Raras (IPER) y Jefe del Servicio de Genética. Hospital Sant Joan de Déu. Barcelona

09:30- 09:45 BIENVENIDA

» Consejera/Representante Departament de Salut (por confirmar).
» Sr. Juan Carrién, Presidente de FEDER.
» Representante de la Universitat Oberta de Catalunya (UOC).

9.45 - 10.00 PONENCIA DE APERTURA: Resultados Estudio ENSERio.

» Sr. Aitor Aparicio, Director del Centro de Referencia Estatal de Enfermedades Raras
(CREER).

10:00 - 10:40 MESA DE INVESTIGACION

» Dr. Rafael Artuch, Investigador en el Area de Enfermedades metabdlicas hereditarias.
Instituto de Investigacion Sant Joan de Déu y CIBERER ISCIII.

» Dr. Francesc Cardellach, Servicio medicina interna del Institut Clinico medicina interna
y dermatologia. Hospital Clinic.

» Sr. Jordi Cruz, Presidente de Asociacion de Hemoglobinuria Paroxistica Nocturna vy
miembro de la Junta directiva de FEDER.

» Sra. Sandra Iglesias, Presidenta de Objetivo diagnostico. Asociacion de personas sin
diagnostico.

10:40 - 11:20 MESA DE FORMACION

» Dr. Eduardo Tizzano, Responsable de medicina interna. Hospital Vall d’Hebron.

» Dr. Ignacio Blanco, Responsable del Servicio de Genética Clinica del Hospital German
Trias i Pujol. Can Ruti

» Sra. Maria Rodriguez, Presidenta de la Asociacion Hipertension Pulmonar Espana
Organizacion de Pacientes.

» Sra. Ana Maria Mendoza, Presidenta de la Asociaciobn Espanola de las
Mucopolisacaridosis y Sindromes Relacionados.

11:20 - 12:00 MESA DE ATENCION INTEGRAL

» Dra. Josefa Rivera, Coordinadora de la Unidad de Enfermedades Minoritarias. Parc
Tauli, Hospital Universitario.

» Dr. Antoni Riera, Unidad HHT. Grupo Enfermedades minoritarias. Jefe Seccion Servicio
de Medicina Interna. Hospital Universitario de Bellvitge.

» Asociacion de madres y padres de alumnos Escuela Bressol - Nexe Fundacién Privada.

» Entidad de Feder (pendiente de confirmacion).

www.enfermedades-raras.org
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ENFERMEDADES RARAS EN CATALUNYA fe d e r
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COFFEE BREAK

12:30 - 13:10 MESA DE REGISTRO, XARXA DE UNITATS D’EXPERTESA CLINICA

» Sra. Roser Francisco, Responsable del Programa de MM. Area de Atenci6n Sanitaria del
CatSalut.

» Dra. Susan Webb, Presidenta de la CAMM. Endocrindloga, Hospital Sant Pau -
Catedratica de Medicina de la Universidad Autonoma de Barcelona. Lider del grupo de
investigacion de Enfermedades de la Hipofisis-Unidad 747 CIBERER.

» Entidad de Feder (pendiente de confirmacion).

» Sr. Antonio Cabrera, Presidente de la Asociacion para la Informacion y la Investigacion
de la Hipomagnhesemia Familiar.

13:10 - 13:20 CONCLUSIONES

» Sra. Alba Ancochea, Directora Gerente de FEDER.

13:20 - 13:40 MESA DE CIERRE: MESA FINAL: 20 ANOS DE FEDER

» Sr. Francesc Valenzuela i Sra. Pilar Quer, Asociacion Catalana de las Neurofibromatosis
- Asociacion fundadora de FEDER.

» Sra. Anna Ripoll, Miembro de la Junta directiva de FEDER.

www.enfermedades-raras.org
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FEDERACION ESPANOLA DE ENFERMEDADES RARAS

Cosmocaixa, Barcelona

Conductor de I'acte: Dr. Francesc Palau, Director de I'Institut Pediatric de Malalties Rares
(IPER) i Cap del Servei de Genética. Hospital Sant Joan de Déu. Barcelona.

09:30 - 09:45 BENVINGUDA

» Consellera/Representant Dep. Salut (sense confirmar),
» Sr. Juan Carrién - President de FEDER
» Representant de la Universitat Oberta de Catalunya (UOC).

9.45 - 10.00 PONENCIA D'OBERTURA: Resultats Estudi enserio.

» Sr. Aitor Aparicio, director del Centre de Referéncia Estatal de Malalties Rares (CREER).

10:00 - 10:40 MESA D’INVESTIGACIO

» Dr. Rafael Artuch - Investigador en I'Area de Malalties metabdliques hereditaries.
Institut de Recerca de Sant Joan de Déu i CIBERER ISCIILI.

» Dr. Francesc Cardellach - Responsable del Servei medicina interna de I'Institut Clinic
medicina interna i dermatologia. Hospital Clinic.

» Sr. Jordi Cruz, President d'Associacié de Hemoglobinuria Paroxistica Nocturna i membre

de la Junta Directiva de FEDER.
» Sra. Sandra Iglesias, Vocal de Objetivo diagnostico. Asociacié de persones sense

diagnostic.

10:40 - 11:20 MESA DE FORMACIO

» Dr. Tizzano - Responsable de medicina interna. Hospital Vall d’Hebron.
» Dr. Ignacio Blanco -Responsable del Servei de Genética Clinica de I’'Hospital German

Trias i Pujol. Can Ruti
» Sra. Maria Rodriguez, Presidenta de [|'Associacié Hipertensid6 Pulmonar Espanya

Organitzacio de Pacients.
» Sra. Ana Maria Mendoza, Presidenta de [I'Associaci6 Espanyola de les

Mucopolisacaridosis i Sindromes Relacionats

11:20 - 12:00 MESA D’ATENCIO INTEGRAL

» Dra. Josefa Rivera - Coordinadora de la Unitat de Malalties Minoritaries. Parc Tauli,
Hospital Universitari.

» Dr. Antoni Riera Mestre - Unitat HHT. Grup Malalties minoritaries. Cap Seccié Servei de
Medicina Interna. Hospital Universitari De Bellvitge.

» Associacio de mares i pares d “alumnes Escola Bressol Nexe - Fundaci6 Privada.

» Sra. Assumpta Mas, Presidenta de I'Associacié Catalana per a la Sindrome de Prader
Willi.

www.enfermedades-raras.org
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COFFEE BREAK

12:30 - 13:10 MESA DE REGISTRE, XARXA D'UNITATS D’EXPERTESA CLINICA

» Sra. Roser Francisco - Responsable del Programa de Malaties Minoritaries. Area
d’atenci6 Sanitaria CatSalut.

» Dra. Susan Webb - Presidenta de la CAMM. Endocrinologa, Hospital Sant Pau -
Catedratica de Medicina de la Universitat Autonoma de Barcelona. Lider del grup de
recerca de Malalties de la Hipofisi-Unitat 747 CIBERER.

» Sr. Santiago Cutura, Presidente de I’Associacio d' Afectats per Productes Quimics i
Radiacions Ambientals.

» Sr. Antonio Cabrera, Presidente de I'Associacio per la Informacié i la Investigacié de la
Hipomagnesemia Familiar.

13:10 - 13:20 CONCLUSIONS

» Sra. Alba Ancochea, Directora Gerent de FEDER.

13:20 - 13:40 MESA DE CIERRE: MESA FINAL: 20 ANOS DE FEDER

» Sr. Francesc Valenzuela i Sra. Pilar Quer, Associacié Catalana de les Neurofibromatosis
- Associaci6 fundadora de FEDER.

» Sra. Anna Ripoll, Membre de la Junta directiva de FEDER.

www.enfermedades-raras.org




