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Dirigido

» Profesionales sanitarios (médicos y biosanitarios).

» Investigadores y estudiantes en ciencias de la Parcrau
salud.

= Pacientes, familiares y asociaciones de pacientes.
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Programa

Formacién presencial

La jornada, enmarcada en el Dia Mundial de las

Enfermedades Minoritarias,

tiene como objetivo

principal la divulgacion médico-cientifica sobre la
importancia del diagndstico temprano y su impacto en

el

manejo integral de pacientes con Displasias

esqueléticas de base genética.

Objetivos

Conocer las displasias esqueléticas de base
genetica.

Reconocer signos y sintomas clinicos. Desarrollar
habilidades para detectar signos clave en
diagndstico prenatal y postnatal.

Realizar el diagnéstico diferencial. Aplicar criterios
para diferenciar entre displasias esqueléticas
mediante clinica, radiologia y genética.

Comprender el diagnéstico genético prenatal.
Conocer las técnicas para el diagndstico genético
temprano de las displasias esqueléticas.

Interpretar radiografias y clasificar displasias
esqueléticas. Saber clasificar displasias
esqueléticas basandose en imagenes radioldgicas.

Aplicar un enfoque multidisciplinario en el
tratamiento. Coordinarse con otros especialistas
para un manejo integral del paciente.

Gestionar el tratamiento ortopédico y quirdrgico.
Conocer las opciones terapéuticas disponibles
para displasias esqueléticas.

Conocer avances en terapias dirigidas.
Familiarizarse con tratamientos avanzados vy
futuros en displasias esqueléticas.

Facilitar derivaciones a servicios especializados.
Saber cuadndo y como derivar a pacientes a
unidades de genética y otros servicios
especializados.

Fomentar el trabajo en equipo con pacientes y
familias. Trabajar de manera colaborativa con
pacientes y familias para un manejo integral y
emocional.

09:15 - 09:30h
09:30 - 09:45h

09:45 - 10:05h
10:05 - 10:25h
10:25 - 10:45h
10:45 - 11:05h
11:05 - 11:30h
11:30 - 12:00h
12:00 - 12:20h
12:20 - 12:40h
12:40 - 13:00h
13:00 - 13:30h
13:30 - 13:50h
13:50 - 14:20h
14:20 - 14:30h

CMG - Centro de Medicina Gendmica
AFAPAC - Asociacién de Familiares y Afectados de Patologias de Crecimiento

Recepcidn de asistentes

Bienvenida e Inauguracién de la jornada
Representante de la Direccion. CCSPT
Dr. Victor Martinez-Glez, Coordinador Unidad de Enfermedades Minoritarias, CCSPT

Dr. Juan Pablo Trujillo-Quintero. Coordinador de la Unidad de Displasias (UDETCo) y Unidad de
Terapias Dirigidas, CMG. CCSPT

Sra. Ester Vives. Presidenta de AFAPAC

Bloque | - PROCESO DIAGNOSTICO

Sospecha prenatal de una displasia esquelética. Dra. Anna Moreno.

Reto y perspectivas del estudio genético prenatal en displasia esqueléticas. Dra. Neus Baena
Diagnéstico postnatal y clasificacion de las displasias esqueléticas. Dra. Anna Cueto
Evaluacién Radiolégica de las displasias esqueléticas. Dr. Paulino Sousa

El reto de una Unidad Multidisciplinar en displasias esqueléticas. Dr. Juan Pablo Trujillo

Descanso w

Bloque Il - PERSPECTIVAS TERAPEUTICAS Y ABORDAJE INTEGRAL

Diagnostico y tratamiento de las displasias esqueléticas en el adulto. Dr. Enrique Casado
Terapias dirigidas y futuras en displasias esqueléticas. Dra. Nuria Gonzalez

Manejo ortopédico y quirlrgico de las displasias esqueléticas. Dra. Gemma Casellas
Visibilidad, necesidades y avances en una sociedad en cambio. Sra. Ester Vives

Mesa redonda: Sanitarios, pacientes y familias. Pacientes, Asociacion invitada, Sra. Montse Selvas,
Dra. Judith Sanchez, Dr. Enrique Casado

Conclusiones. Coordinadores de la Jornada y Asociaciones invitadas: Fundacion Alpe
Acondroplasia, Asociacion ADEE - Acondroplasia y otras displasias esqueléticas, AEFDCC:
Asociacion Espafola de Familias con Displasia Cleidocraneal, AFAPAC, Fundacién AHUCE
(Asociaciéon Nacional Huesos de Cristal)

Clausura

Parc Tauli

Hospital Universitari
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