X Jornada Nacional
Dia Mundial de las
Enfermedaces Raras

Sabado, 26 de febrero de 2022

RETRANSMISION ONLINE
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Inscripciones en pagina web del Creer
Del 10 al 25 de febrero de 2022

En directo por la plataforma Webex Event y por YouTube (con traduccion en
lengua de signos y con subtitulos).
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https://forms.gle/ZmyJJp3UYVtqsEHA6

Bienvenidos a la X Jornada Nacional online del Dia Mundial de las Enfermedades Raras 2022

La X Jornada Nacional por el Dia Mundial de las Enfermedades Raras 2022, organizada por el Creer, sera retransmitida
via online, el sabado 26 de febrero. Nos unimos al lema “Somos muchos, somos fuertes y estamos orgullosos” que,
como todos los anos, la Federacion Europea de Enfermedades Raras (Eurordis) propone.

Queremos agradecer la implicacion, disposicion y alto compromiso vocacional de todos los profesionales que van
participar, de las entidades y organizaciones que representan, asi como a los familiares, personas afectadas y
representantes de asociaciones de enfermedades raras, que con su participacion, van a hacer posible la realizacion de
este X Jornada Nacional por el Dia Mundial de las Enfermedades Raras.

GRACIAS

Solvel® cnag C. vall d'Hebron

T 1 ] ~: . centre nacional d'andlisi gendmica .
Solving the Unsolved Rare Diseases contro nacional de andiisis gendmico . Hospital

f. Z &‘[Cé ,, Asociacion Miastenia de Espana Asociacién Espafiola de

. 2 " 3 ASOCIACION HUESOS DE CRISTAL DE ESPANA INTID / LT g 1] ay Fiebre Mediterranea Familiar
Ohteogenel«,]& lmperfe(_'ta QSTEOGENESIS IMPERFECTA ENTIDAD DE UTILIDAD PUBLICA v Sindicies Aiointlamatorics

® FUND _4CION '
Vs i mruce ElavEs SEVAF

PROGRAMA

10:00-10:30 Inauguracion
D. Aitor Aparicio Garcia. Director del Creer

10:30-11:45 Futuro en Investigacion. Proyecto Solve-RD. Reducir el tiempo de diagnostico de
enfermedades raras. ; Es posible?

10:30-11:00 Comparticion de datos genomicos y analisis bioinformaticos para mejorar el
diagnéstico. Dr. Sergi Beltran Agullé. PhD Bioinformatics Unit Head. Centro Nacional de Analisis
Gendmico (CNAG-CRG). Centre de Regulacio Genomica Barcelona

11:00-11:30 Beneficios clinico-terapéuticos del diagnostico genético de las enfermedades
raras. Dra. Julia Sala Coromina. Servicio de Neurologia Pediatrica del Hospital

Vall d'Hebron de Barcelona

11:30-11:45 Turno de preguntas

12:00-13:30 Mesa Redonda "Somos muchos, somos fuertes y estamos orgullosos”

D?. Cuca Paulo Noguera. Presidenta Asociacion Espanola Familiares Fiebre Mediterranea

D2. Julia Piniella Martin. Directora Fundacién Ahuce

D?. Raquel Pardo Gémez. Presidenta Asociacion Miastenia de Espana

D?. Cristina Fuster Checa. Presidenta Asociacion Aragonesa de Enfermedades Neuromusculares

Debate. Participacion asistentes

13:30-14:00 "Somos muchos, somos fuertes y estamos orgullosos". La voz de los jovenes.
Relevo generacional

D. Yaron Millan Trenado. Representante Asociacion Espanola Familiares Fiebre Mediterranea
D?. Andrea Ramos Garcia. Representante Asociacion Osteogénesis Imperfecta de Espana

D?. Cristina Aragon Ibanez. Representante Asociacion Miastenia de Espana



