[[TENCUENTRO NACIONAL

DE FAMILIAS CON NINOS
ENFERMOS MITOCONDRIALES

Del14al18 de Septiembre
BURGOS 2016

ORGANIZA:
EmEmT [Olaerm @ &y

CREER: c/Bernardino Obregén 24 (Burgos) — 947 2539 50

PROGRAMA

11l JORNADA CIENTIFICA PATOLOGIAS
MITOCONDRIALES

MIERCOLES 14 SEPTIEMBRE:

10:00 a 10:15  Inauguracion “lll Encuentro Nacional de familias con enfermos mit  ocondriales.
Burgos 2016 ". Sal6n de Actos del CREER.

e D. Aitor Aparicio Garcia, Gerente CREER
¢ D2 Gema Arcusa, Vicepresidenta 22 y Delegada AEPMI Burgos
e D Javier Pérez-Minguez, Director Fundacion Ana Carolina Diez-Mahou

VISION GENERAL DE LAS ENFERMEDADES MITOCONDRIALES.
LUGAR: SALON DE ACTOS - CREER



SESION DE MANANA:

10:15 a 11:00

11:00 a 11:45

11:45a 12:00

12:00 a 12:45

12:45 a 1400

“Enfermedades mitocondriales con predominantemente af ectacion
neuromuscular”

Dr. Jaume Colomer, Director de la Unidad de Tratamiento Integral de la Patologia
Neuromuscular-UTIN. Servicio de Neuropediatria del Hospital Universitari Sant Joan de
Déu.

"Modelos celulares para la confirmacion de la patog enicidad de nuevas
mutaciones en el mtDNA y nDNA"

Prof. Julio Montoya Villaroya, Catedratico de Bioquimica y Biologia Molecular de la
Universidad de Zaragoza y CIBER de Enfermedades Raras.

Pausa

"Diagnéstico de Laboratorio de las enfermedades mit ocondriales. Registro

Espafiol de Enfermedades Mitocondriales”

Dr. Rafael Artuch, Unidad de enfermedades metabdlicas hereditarias y Grupo de
investigacion de enfermedades neurolégicas minoritarias de base genética en el ambito
pediatrico. Hospital Universitari Sant Joan de Déu.

D. Javier Pérez-Minguez, miembro de la Junta Directiva de AEPMI y Director de la
FACDM, es coordinador del proyecto del Registro.

Turno de preguntas y debate.

SESION DE TARDE:

16:00 2 16:30  “Afectaciones respiratorias en las enfermedades mito condriales”
Dr. Marti Pons Odena, Neumodlogo, adjunto UCI Pediatrica. Programa de ventilacion
pediatrica a domicilio. Hospital Universtari Sant Joan de Déu.
(Esta ponencia se desarrollara por VIDEOCONFERENCIA y se dejara un tiempo de 10
minutos para preguntas)
16:45a17:00 "Avances y Proyecto de Diagnéstico Molecular de Enfer medades Mitocondriales
OXPHOS"
Prof. Miguel Angel Martin, Coordinador Grupo de Investigacion Enfermedades Raras:
Mitocondriales y Neuromusculares del Instituto de Investigacion Sanitaria Hospital 12 de
Octubre de Madrid (i+12) y de la Unidad 723 del CIBER de Enfermedades Raras
(CIBERER).
17:00 a 18:00  "Formas clinicas y posibilidades terapéuticas"
Dra. Mercedes Pineda Marfan, Consultor senior del Centro Médico del Hospital
Universitari Sant Joan de Déu. Miembro de la Fundacién Hospital Universitari Sant Joan
de Déu.
18:00 a 19:00 Turno de preguntas y debate.
Organiza:
JAVIER PEREZ-MINGUEZ GEMA ARCUSA MORAGREGA
info@fundacionanacarolinadiezmahou.com aepmi.burgos@gmail.com
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