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Introduccidon

las enfermedades raras tienen una baja incidencia en la
|

poblacioén, sin embargo, pueden afectar a un gran nimero
de personas ya que, segin la Organizacion Mundial de
la Salud, existen cerca de 7.000 enfermedades raras que

9
afectan al 7% de la poblacién mundial. En fotal, se estima
que en Espafia existen mas de 3 millones de personas con

enfermedades poco frecuentes.

Entre los retos principales de salud y desafios que plantean las

enfermedades raras cabe citar:

1. la dificultad y la demora en el diagnéstico clinico y
molecular.

2. Un correcto asesoramiento de los pacientes debido a la
enorme heterogeneidad de esfas enfermedades.

3. Alteraciones fisicas, metabdlicas y cognitivas que pueden
persistir fras la curacion.

4. Conseguir tratamientos seguros y eficaces capaces de

curar o retrasar la progresién de la enfermedad.

El volumen de los dafos masivos sobre las enfermedades

ha crecido constantemente en los (ltimos afios, tanfo que

es necesaria una fecnologia especifica para manejarlos.
Este simposio se centrard en avances diagnosticos y
terapéuticos en relacién con las enfermedades raras y el big
data y permitird la interaccion entre expertos nacionales e

internacionales en el tema.

los temas propuestos, asi como los conferenciantes invitados,
son relevantes a nivel internacional, y van dirigidos a mejorar
el pronéstico final y la calidad de vida de los pacientes con
enfermedades raras a fravés de la tecnologia ofrecida por

el big data. A raiz del simposio se esfd creando, también,

un grupo de trabajo que tendrd el objefivo de buscar nuevos

farmacos para enfermedades raras.



El simposio cubrira el estado del arfe en el manejo clinico de
esfas enfermedades, asi como la investigacién actual y las
perspectivas futuras, incluyendo patogenia, epidemiologia,
novedades terapéuticas, prondstico a largo plazo con
morbilidad residual, calidad de vida y aspectos
farmaco-econdmicos del manejo global de esfas
enfermedades. Su objetivo principal serd transmitir a la
sociedad las ventajas y las oportunidades que ofrece la
tecnologia big data para avanzar en el diagnéstico y en el

disefio de nuevos farmacos que beneficien al paciente.

El simposio ser¢ de libre acceso y atenderd a una audiencia
variada, entre universidades, hospitales, centros de
investigacién, empresas, administraciones y asociaciones
de pacientes, dando un enfoque divulgativo y Gtil a nivel

sanitario.



Introduction

A rare disease is any disease that affects a small percentage
of the population, however a high percentage of population
can be involved, in fact the World Health Organization
(WHO) consider 7000 rare diseases, affecting 7% of the
population. Three million people with rare disease are

estimated in Spain.

The principal challenges regarding rare diseases nowadays

include:

1. The difficulty in clinical and molecular diagnosis.

2. A specific clinical multidisciplinary management due to
heterogeneity of the diseases.

3. Persistent comorbidities, physical and cognitive affer cure of
the disease.

4. Effective and safe therapies that can cure the disease and

delay comorbidities, improving long-term prognosis.

The volume data on rare diseases has grown steadily in

recent years, for this reason it need a specific technology to
handle them. This symposium will focus on diagnostic and
therapeutic advances in relation fo rare diseases and big data
and will allow inferaction between national and infernational
experts on the subject. The proposed fopics, as well as

invited speakers, are relevant internationally and are aimed at
improving the final prognosis and quality of life of patients with
rare diseases through the technology offered by big data. One
of the aims of the symposium is also creating a working group

that will aim to find new drugs for rare diseases.

The symposium will cover the state of the art in the clinical
management of these diseases, as well as current research
and future perspectives, including pathogenesis, epidemiology,
therapeutic novelties, long-erm prognosis with residual
morbidity, quality of life and drug-economic aspects in the

management of these diseases. lts main objective will be to



transmit fo society the advantages and opportunities offered by
big data technology to advance the diagnosis and design of
new drugs that benefit the patient.

The access fo the symposium will be free and there will also
be present patients” associations, students, general population,
research centers, nurses, and universities, making it more

interactive and educational.



Programa Cientifico
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Sede / Venve
Auditorio CosmoCaixa
Isaac Newton, 26 (Sarria-Sant Gervasi), Barcelona

Coordinadoras / Coordinators
Ana Ripoll

Universitat Autonoma de Barcelona (UAB).
Bioinformatics Barcelona (BIB).

Eugenia Resmini

Hospital Sant Pau.

Universitat Autonoma de Barcelona (UAB).

Centro de Investigacion Biomédica en Red de Enfermedades
Raras (CIBERER).

Associazione Ricercatori ltaliani in Spagna [ARIS).

Jueves / Thursday, 26

09.30 h Bienvenida e introduccién
Welcome and introduction

Federico Mayor Zaragoza
Fundacién Ramén Areces.

José Maria Medina
Fundacion Ramén Areces.

Santiago de la Riva
Federacién Espaiiola de Enfermedades Raras

(FEDER).

Pablo Lapunzina
Centro de Investigacion Biomédica en Red de
Enfermedades Raras (CIBERER).

Jordi Portabella i Calvete

Director de |'Area de Divulgacio Cientifica
i CosmoCaixa.

Fundacié Bancaria “la Caixa”.

Ana Ripoll
Eugenia Resmini
Coordinadoras del Simposio.



10.00 h

10.40 h

11.10 h

11.30 h

SESION I / SESSION! |

OPORTUNIDADES DEL BIG DATA
OPPORTUNITIES OF BIG DATA

Moderadora / Moderator:
Mabel Loza
Universidad de Santiago de Compostela.

Big data, utilidades y oportunidades
Big Data, utilities and opportunities

Julién Isla

Federacién Europea de Sindrome de Dravet.
Fundacién 29. Madrid.

Aplicacién de big data en
enfermedades raras. El proyecto
europeo RD-CONNECT

Breaking the barriers of Big Data sharing within
RD-Connect and beyond

Sergi Beltran

Centro Nacional de Andlisis Gendémico

(CNAG-CRG), Barcelona.
Descanso / Break

Programas de enfermedades no
diagnosticadas y el CIBERER

The undiagnosed rare disease program of the
CIBERER

Luis A. Pérez Jurado

Universitat Pompeu Fabra (UPF), Barcelona.
Instituto de Investigacién Hospital del Mar (IMIM).
Cenfro de Investigacion Biomédica en Red de
Enfermedades Raras (CIBERER).



12.10 h

12.50 h

14.00 h

SESION 1l / SESSION I

APLICACIONES DEL BIG DATA A LA
CLINICA
APPLICATIONS OF BIG DATE TO CIINICAL
PRACTISE

Moderador / Moderator:
Eduardo Tizzano
Hospital Universitari Vall d'Hebron, CIBERER,

Barcelona.

Experiencia del programa de
enfermedades raras no diagnosticadas
del National Institutes of Health (NIH).
Big data con utilidad diagnéstica
Experience of the undiagnosed rare disease
program of the NIH. Big Data with diagnostic
utility

David Adams

National Human Genome Research Institute

[NHGRI), Washington DC, USA.

Desde la genética a la clinica, el papel
del big data

From genetics to clinic, the role of Big Data.
Eric Vilain

Children’s Research Institute (CRI). VWashington
DC, USA.

Descanso / Break



16.00 h

16.40 h

17.20 h

18.00 h

SESION Il / SESSION i

LA PERSPECTIVA DEL PACIENTE EN SU
COTIDIANIDAD
THE PATIENTS” PERSPECTIVE

Moderadora / Moderator:

Eugenia Resmini

Universitat Autonoma de Barcelona, CIBERER,
Hospital de Sant Pau.

Nutricion personalizada en
enfermedades raras, papel del big data
Personalized Nutrition in Rare Diseases, the role of
Big Data

José Maria Ordovés

Tufts University, Boston, USA.

Neuropsicologia y big data
Neuropsychology and Big Data

Joan Guardia

Instituto de Neurociéncias. UB Insfitute of Complex
Systems. Facultat de Psicologia. Universitat de
Barcelona (UB).

Rare Connect, conectando globalmente
pacientes con enfermedades raras

Rare Connect, connecting globally patients with
rare diseases

Denis Costello

RareConnect, EURORDIS, Barcelona.

Comer no es solo alimentarse

Eating is not just feeding.

Jordi Bordas

Escuela de pasteleria Jordi Bordas, Viladecans.
Barcelona.



Viernes / Friday, 27

09.00 h

09.40 h

10.20 h

10.40 h

SESION IV / SESSION IV

APLICACIONES DE BIG DATA EN LA
FARMACOTERAPIA DE ENFERMEDADES
RARAS

BIG DATA APPLICATIONS IN THE
PHARMACOTHERAPY OF RARE DISEASES

Moderador / Moderator:
Jordi Quintana
Bioinformatics Barcelona.

Qué puede ofrecer el big data a las
enfermedades raras

What Big Data can offer fo rare diseases?
Bruno Sénchez Andrade

Asesor Cientifico Independiente.

Telethon, un ejemplo de solidaridad en
la investigacién sobre enfermedades
raras

Telethon, an exomp/e of so/idorify in the
investigation of rare diseases.

Leopoldo Laricchia Robbio

Fondazione Telethon, Milan, Italia.

Associazione Ricercatori ltaliani in Spagna (ARIS).

Descanso / Break

Como avanzar en la terapia de
enfermedades raras gracias al big data
How to advance in rare disease therapy by
means of the Big Data.

Ferran Sanz

Instituto Hospital del Mar de Investigaciones
Médicas (IMIM).

Universidad Pompeu Fabra, Barcelona.



11.20 h

12.00 h

12.00 h

12.20 h

12.40 h

Esfuerzos combinados para desarrollar
programas en medicina personalizada
Combined efforts o develop personalized
medicine programs

Antonio Andreu

Insfitut de Recerca de la Vall d'Hebron.

Mesa redonda / Round table

Cémo unir las fuerzas para trabajar
con big data y enfermedades rares
How fo join forces to work with Big Data and rare
diseases

Moderador / Moderator:

Francesc Palau

Hospital Sant Joan de Deu y CIBERER, Barcelona.

El papel de los pacientes

The role of patients

Jordi Cruz

Federacion Espaiiola de Enfermedades Raras
[FEDER), Catalufia.

El papel de las interacciones
universidades-hospitales

The role of the inferactions between Universities
and Hospitals

Jordi Surrallés

Hospital de Sant Pau. Universitat Autdnoma de
Barcelona.

Centro de Investigacion biomédica en red de
enfermedades raras (CIBERER).

El papel de los cientificos

The role of scientists

Angel Carracedo

Fundacién Poblica Gallega de Medicina
Gendmica (SERGAS).

Universidad de Santiago de Compostela.
Centro de Investigacion biomédica en red de
enfermedades raras (CIBERER).



13.00 h

13.20 h

14.00 h

El papel de los emprendedores
The role of business

Walter Sanseverino

Sequentia Biotech, Barcelona.

El papel de los farmacélogos
The role of pharmacologists

Josep Torrent

CatSalut, Barcelona.

Discusién final y clausura
Final discussion and closing
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