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PROGRAMA Jornada del Dia Mundial
de las Enfermedades Raras 2020

Alianza de Investigacion Traslacional de Enfermedades Raras de la Comunitat Valenciana

m APERTURA Y PRESENTACION DEL ACTO

llmo. Sr. D. José Marti Garcia, Presidente de la Diputacién Provincial de Castellon.
Hble. Sra. D°. Ana Barceld Chico, Consellera de Sanidad Universal y Salud Publica.
Sr. D. Juan Carlos Gonzdlez Coll, Delegado de FEDER en la Comunitat Valenciana.

PRIMERA PARTE

Mesa redonda organizada por FEDER: la vision de la investigacion desde el punto de vista del
paciente.

PAUSA CAFE Y EXPOSICION DE POSTERS

SEGUNDA PARTE

Presentacion de proyectos propuestos por parte del Comité Cientifico de la Alianza.

* Investigacion traslacional en Enfermedades Raras. Dr. Pascual Sanz, Instituto de Biomedicina de
Valencia (IBV-CSIC)

« Avances en el diagndstico genético de las distrofias hereditarias de la retina. Dra. Ana Rodriguez
Mufioz, Instituto de Investigacion Sanitaria la Fe.
« Vigilar, estudiar y prevenir: mas de una década del registro de anomalias congénitas de la
Comunitat Valenciana. Clara Cavero Carbonell, FISABIO.

Se ruega confirmar asistencia a través del siguiente mail:
formacion.fundacion@hospitalprovincial.es
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Alianza de Investigacion Traslacional
de Enfermedades Raras de la C.V.
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+» Caracterizacion clinica y molecular de la enfermedad de Wilson y enfermedades hepéticas

relacionadas. Ana Sdnchez Monteagudo, Centro Investigaciéon Principe Felipe.

* Completando el puzzle de las enfermedades raras desde la Universitat de Valéncia-Fundaciéon
INCLIVA, Dr. Carlos Romd Mateo, Universidad de Valencia - INCLIVA.

* ISABIAL.

» Hospital de San Joan, Alicante.

TERCERA PARTE

¢ Estado actual del tratamiento de los tumores raros.

Dr. Ramén de las Pefias Bataller, Jefe de Seccién de Oncologia Médica, Consorcio Hospitalario
Provincial de Castellén. Presidente del Grupo Espafiol de Tumores Huérfanos e Infrecuentes.

« Situacion del diagnéstico molecular del Feocromocitoma/Paraganglioma hereditario.
Dra. Mercedes Robledo, PhD. Lidera el grupo de cancer endocrino hereditario, Programa de
Genética del Cancer Humano, Centro Nacional de Cancer de Espafia (CNIO).

LU CLAUSURA DE LA JORNADA

Dr. Javier Burgos Mufioz, Director General de Investigacion y Alta Inspeccion Sanitaria. Conselleria
de Sanidad Universal y Salud Publica.



