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JORNADA AVANCES en DIAGNOSTICOy TRATAMIENTO de
DISPLASIAS OSEAS y ANOMALIAS ESQUELETICAS en laINFANCIA

PRESENTACION

Por cuarta vez, organizamos en Valencia la Jornada sobre Displasias 6seas
y Anomalias esqueléticas en la Infancia. En esta Jornada, ademas de repa-
sar los Ultimos avances en tratamientos quirdrgicos y médicos, abordaremos
algunos temas a los que hasta ahora se ha prestado poca atencién, como
son los Defectos de Reduccién de Extremidades, los sindromes de Hiperex-
tensibilidad Articular, y los problemas Oftalmoldgicos asociados a las Dis-
plasias 6seas. También trataremos el novedoso campo de la edicién génica,
conocido como CRISPR-cas, que tantas esperanzas, y también incognitas,
ha abierto en el tratamiento de enfermedades de base genética y que podria
presentar aplicaciones en las Displasias 6seas.

Por supuesto, no olvidamos el objetivo que siempre hemos perseguido con
estas jornadas, que no es otro que reunir en un foro comun a un grupo mul-
tidisciplinar de profesionales implicados en el diagnéstico y el tratamiento de
las Displasias 6seas y las Anomalias esqueléticas, foro en el cual intercambia-
remos informacioén de manera muy practica y entendible para todos, de forma
que desde cada especialidad y area de conocimiento, aprendamos todos de
todos, que en definitiva es donde radica el mayor beneficio del tan repetido,
y en nuestra opinién personal aun poco practicado, enfoque multidisciplinar
de las enfermedades complejas y poco frecuentes, con el objetivo final de
mejorar la atencion a nuestros pacientes.

Como en anteriores jornadas habra también al final una mesa de presenta-
cion de pésteres en formato PowerPoint, con breve explicacion del autor y
posterior discusion y preguntas. La presentacion se limitara a un pdster por
persona inscrita, aunque dependiendo del nimero de posteres recibidos po-
dria ampliarse a dos por inscrito.

COMITE ORGANIZADORY CIENTIFICO

- Dr. Antonio Pérez Aytés. Genética y enfermedades raras. Unidad de pediatria integral, Hospital
Quirénsalud, Valencia.

- Dra. Purificacion Marin Reina. Unidad de dismorfologia y asesoramiento genético. Grupo de
Investigacion en Neonatologia. 11S Hospital La Fe. Hospital Unwersilario y Politécnico La Fe, Valencia

DIRIGIDOA

La reunién va dirigida a: Pediatras, Traumatdlogos, Radidlogos, Genetistas,
Médicos de familia, Rehabilitadores, Cirujanos, Fisioterapeutas, Enfermeras,
Psicdélogos, Trabajadores sociales, y en general cualquier profesional impli-
cado en el cuidado de pacientes con enfermedades raras o poco frecuentes.

Por supuesto, la Jornada también esta abierta a los afectados y asociaciones de
afectados, que estén interesados en conocer directamente de los profesionales
los avances que se van produciendo en el tratamiento de estas patologias.
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PROGRAMA CIENTIFICO

08:30 - 08:55 Recepcién. Recogida de documentacion

08:55 - 09:00 Inauguracién Oficial de la jornada
P. Marin-Reina. Dismorfologia. S. Neonatologia. H. Universitari i Politécnic La Fe, Valéncia
A. Pérez-Aytés. Emérito. I1S-Hospital Universitari i Politécnic La Fe, Valéncia

09:00 - 09:50 SESION I: DIAGNOSTICO POR IMAGEN
Moderadores: R. Quiroga. Obstetricia. Hospital Universitari i Politecnic La F, Valencia
M. Guasp. Radiologia, Hospital Universitari i Politécnic La Fe, Valéncia
09:00 - 09:20 Diagnéstico ecografico prenatal en displasias 6seas
V. Serra. Obstetricia, Facultad de Medicina, Univ. de Valencia. Clinicas IVI-Valencia
09:20 - 09:35 TAC de baja intensidad y RNM en el diagnéstico prenatal de displasias 6seas
R. Llorens. Radiologia. Hospital Unwersitari @ Politécnic La Fe, Valencia
09:35 - 09:50 Diagndstico posnatal: La radiologia clasica no ha perdido vigencia
A. Montoya-Filardi. Radiologia. Hospital Universitar: @ Politecnic La Fe, Valéncia
09:50 - 09:55 Discusién

09:55 - 10:55 SESION Il: DEFECTOS DE REDUCCION DE EXTREMIDADES
Moderadores: E. Puchol. Traumatologia Infantil H. Universitari i Politécnic La Fe, Valencia
P. Marin-Reina. Dismorfologia. H. Universitari i Politecnic La e, Valencia
09:55 - 10:15 Focomelias, amelias, peromelias... causas genéticas y ambientales
S. Garcia-Mifiaur. Genética y Dismorfologia. Hospital Universitario La Paz, Madrid
10:15 - 10:35 Manejo quirdrgico en defectos de reduccion
C. Salcedo. Traumatologia. Hospital Universitario V. Arrixaca, Murcia
10:35 - 10:55 Rehabilitacion funcional en defectos de reduccién
|. Forner. Rehabilitacion. Hospital Unwersitar: i Politécnic La Fe, Valencia
10:55 - 11:00 Discusion

11:00 - 11:45 SESION lil: AVANCES EN EL TRATAMIENTO QUIRURGICO
Moderadores: A. Pérez Aytés. Emérito. 11S-Hospital Universitari i Politecnic La Fe, Valincia
T. Bas. Traumatologia-U Raquis. Hospital Unwersitari i Politécnic La Fe, Valéncia
11:00 - 11:20 Abordaje multidisciplinar del tratamiento quirdrgico de las displasias 6seas
M. Salom. Traumatologia Infantil. Hospital Unwersitar: @ Politecnic La Fe, Valéncia

11:20 - 11:40 Cirugia en deformidades del raquis: ultimos avances
P. Bas. Traumatologia-Unidad de Raquis. Hospital Universitar: 1 Politécnic La Fe, Valencia

11:40 - 11:45 Discusion

11:45 - 12:15 Pausa-Café de trabajo
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12:15 - 13:45 SESION IV: ANOMALIAS DEL TEJIDO CONECTIVO
Moderadores: R.Gil. M.Interna. Consulta Enf- Raras. Hospital Universitari i Politecnic La Fe, Valéncia
I.Calvo. Reumatologia Infantil. Hospital Unwversitar: © Politéenic La Fe, Valéncia

12:15 - 12:35 Dificultades diagnésticas de las colagenopatias en pediatria
P. Marin. Dismorfologia. S. Neonatologia. Hospital Universitari i Politécnic La Fe, Valencia

12:35 - 12:55 Sindromes Ehlers-Danlos y asociados: experiencia en una unidad de adultos
R. Sanchez. M.Interna. Unidad enf Minoritarias. Hospital General de Alicante

12:55 - 13:15 Anomalias oftalmoldgicas en colagenopatias
H. Barranco. Ofialmologia. Hosputal Unwersitar: @ Politecnic La Fe, Valéncia

13:15 - 13:35 Diagndstico genético molecular en colagenopatias: importancia de la correlacion
datos genéticos-datos clinicos
J. Porta. Genoldgica. Mdlaga

13:35 - 13:40 Discusion

13:40 - 14:25 SESIONV

13:40 - 14:00 Tecnologia de edicion genética (CRISPR-Cas): ;Posible en displasias 6seas?
JM. Millan  Genética. I1S-Hospital Untversitari © Politecnic LA Fe, Valéncia

14:00 - 14:05 Discusion

14:05 - 14:25 PRESENTACIONES BREVES TIPO POSTER

Panel de especialistas:
- M. Guasp/A. Montoya-Filardi/R. Llorens (Radiologia)
- S. Garcia-Mifaur/P. Marin-Reina/A. Pérez-Aytés (Pudiatria-Dismorfologia-Genética Clinica)
- R. S&nchez/R. Gil (M. Interna-Enfermedades Raras)
- V. Serra/R. Quiroga (Obstetricia-D. Prenatal-Genélica Reproductiva)
- JM. Millan/J. Porta (Genética molecular)
- E. Puchol/M. Salom/C. Salcedo (Traumatologia-Cirugia ortopédica Infantil)
- P. Bas/T. Bas (Traumatologia-Cirugia de Raquis)
- |. Calvo (Reumatologia infantil)
- H. Barranco (Ofialmologia Infantil)
- |. Forner (Rehabilitacion)

14:25 - 14:30 CLAUSURA IV® JORNADA

www.displasiasoseas.es
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INFORMACION GENERAL

FECHA
Sabado, 22 de Febrero de 2020
SEDE

llustre Colegio Oficial de Médicos de Valencia.
Avinguda de La Plata, 34, 46013 Valéncia

AUALES CIEHTiFICUS
- Jornada Reconocida de Interés Sanitario

- Solicitada Acreditaciéon a la Comision de Formacion Continuada de las
profesiones sanitarias del sistema nacional de salud.

INSCRIPCION

Formalizar a través del formulario habilitado en: wuwuw.displasiasoseas.es Cuota Reducida
hasta el 31 de Enero de 2020.

ALOJAMIENTO

Hotel Medium. Se han negociado tarifas especiales para los asistentes. Consulte
en: www.displasiasoseas.es

CASOS CLINICOS

Formalizar a través del formulario habilitado en: wuwuw.displasiasoseas.es Plazo limite de
envio hasta el 29 de Enero de 2020.



COLABORA

Laboratorio de analisis genéticos

¢ <) Genologica

Secretaria Técnica

T-960045789
comunicacion@lineabase.es
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