Comité Cientific:

Celia Badenas (Hospital Clinic de Barcelona)
Ignacio Blanco (Hosp Univ Germans Trias i Pujol)
Neus Baena (Parc Tauli Hospital Universitari)
Adriana Lasa (Hospital de la Santa Creu i Sant Pau)
Conxi Lazaro (ICO, IDIBELL, HUB i UB)

Ricard Lépez (Hospital Arnau de Vilanova)

Maria Obén (Hospital Universitari Dr. Josep Trueta)
Francesc Palau (Hospital Sant Joan de Déu)
Eduardo Tizzano (Hospital Universitari Vall d'Hebron)
Elisabet Ars (Fundacioé Puigvert)

Nuria Llecha (Hopital Universitari Bellvitge)

Secretaria técnica

Fundacié Institut d'Investigacié i Innovacié Parc Tauli
Ester Freixa

efreixa@tauli.cat

T.937 458 238

Inscripcioé
Inscripcio gratuita

Per inscriure-us s'ha de fer mitjancant:

https://www.tauli.cat/institut/docencia/postgrau/

Dirigita

Activitat dirigida a professionals de I'ambit de la
Genetica tant de Laboratori com Clinics de tots els
Hospitals de Catalunya, aixi com de laboratoris de
I'ambit privat que de forma habitual tenen relacio
amb el diagndstic de malalties de base genética.

Acreditacié

Acreditacié sol.licitada al Consell Catala de Formacié
Continuada de les Professions Sanitaries — Comisién
de Formacion Continuada del Sistema Nacional de
Salud
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https://www.tauli.cat/institut/docencia/postgrau/

Programa

08:30 - 09:00h
09:00 - 09:15h
09:15 - 09:45h
09:45 - 10:45h
10:45-11:15h
11:15-13:15h
13:15 - 13:45h
13:45 - 14:15h
14:15 - 14:30h
14:30 — 14:35h
14:35 - 15:30h

Entrega de documentacio

Benvinguda i presentacié de la jornada.

Anna Aran Solé. Directora general de la Corporacié Sanitaria Parc Tauli (CSPT)

Salvador Ventura. Director Fundaci6 Institut d'Investigacié i Innovacié Parc Tauli (I3PT)

Victor Martinez-Glez. Centre de Medicina Gendmica de la Corporacié Sanitaria Parc Tauli (CSPT)

Conferencia inaugural: Medicina Personalitzada
Gemma Valeta. Gerent Medicina Personalitzada i de Precisié del CatSalut

Taula I: Medicina Genomica

= 09:45 - 10:05h Noves perspectives en el maneig de la Sindrome de Prader Willi. Raquel Corripio. Corporacio Sanitaria Parc Tauli

= 10:05 - 10:25h Epigeneética. Pseudohipoparatiroidisme i Osteodistrofia hereditaria Albright. Guiomar Pérez de Nanclares. Hospital Universitario
Araba-Txagorritxu

= 10:25 - 10:45h Malformacions vasculars, mosaicisme somatic i medicina de precisid. Victor Martinez-Glez. Centre de Medicina Genomica. CSPT

Pausa - Cafe

Taula lI: Projectes dels hospitals
= Abordatge multicéntric per millorar la identificacié i maneig de pacients amb deficiéncia constitucional de reparacié d'errors d'aparellament
(CMMRD) a Espanya. Marta Pineda. ICO
= El paper de la genética en I'avaluacié de la salut reproductiva masculina. Meritxell Jodar. Hospital Clinic de Barcelona
= ADTKD-MUCT: una nefropatia hereditaria de diagnostic genétic complex. Marc Pybus. Fundacio Puigvert
=  RNU4-2com nou sindrome clinicament reconeixible: fenotipat exhaustiu d'11 individus. Irene Valenzuela i Marta Codina. Hospital Vall Hebron
= Abordatge del diagnostic molecular de la distrofia hereditaria de la retina. Anna Esteve. Hospital de Bellvitge

= Cribratge poblacional de portadors per a la prevencié de trastorns genetics recessius mitjangant medicina gendmica preconcepcional.
Jordi Surrallés. Hospital de la Santa Creu i Sant Pau

= Variants genetiques a LZTR7: solapament fenotipic, penetranca incompleta o susceptibilitat genética. Elisabet Castellanos. Hospital Universitari
Germans Trias i Pujol

= Projecte Unica SJD: plataforma de medicina de precisié per transformar el diagnostic i tractament de pacients amb malalties minoritaries. Toni
Martinez. Hospital Sant Joan de Déu

Taula lll: Sessi6 interactiva de casos (Kahoot)

Taula IV: Episignatura. Bekim Sadikovic. Western University, London, Canada

Tecnologias de hibridacién e impacto del disefio de sondas en los estudios genéticos. Diana Cantero. Scientific & Applications Support Manager en Sysmex.
Clausura jornada
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