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Asociacion Espaiola para el Registro y Estudio de las Malformaciones
Congénitas (ASEREMAC)

442 REUNION ANUAL DEL ECEMC

y

CURSO DE ACTUALIZACION SOBRE LA INVESTIGACION
DE LOS DEFECTOS CONGENITOS

Organizados por:

e Grupo del ECEMC del Servicio de Pediatria del Hospital Nuestra Sefiora de Sonsoles.
Avila.

e Grupo Coordinador del ECEMC (Estudio Colaborativo Espaiiol de Malformaciones
Congénitas). Unidad de Investigacion sobre Anomalias Congénitas. Instituto de
Investigacion de Enfermedades Raras (lIER), Instituto de Salud Carlos Ill. Madrid.

Avila, 19-21 de octubre de 2023

Solicitada acreditacién por la Comision de Formacion Continuada de las Profesiones Sanitarias de la
Comunidad de Madrid-Sistema Nacional de Salud

(N2 Exp. 07-AFOC-05054.1/2023)
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442 Reunion Anual del Estudio Colaborativo Espaiiol de Malformaciones
Congénitas
y
Curso de Actualizacion sobre la Investigacion de los Defectos Congénitos

COMITE DE HONOR

Presidente

Excmo. Sr. D. Alejandro Vazquez Ramos
Consejero de Sanidad de la Junta de Castilla y Ledn

Vocales

Excmo. Sr. D. Jesus Manuel Sanchez Cabrera
Alcalde de Avila

Excmo. Sr. D. José Francisco Hernandez Herrero
Delegado Territorial de la Junta de Castillay Ledn

Excmo. Sr. D. Carlos Garcia Gonzalez
Presidente de la Diputacién de Avila

Dra. Dia. Isabel Martino Diaz
Gerente de Asistencia Sanitaria de Avila
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Estudio Colaborativo Espaiol de Malformaciones Congénitas
y Curso de Actualizacion sobre la Investigacion de los Defectos Congénitos

COMITE ORGANIZADOR
COMITE LOCAL:
Presidentes: Dra. Sara Maria Rupérez Peiia
Copresidentes: Dr. Manuel Marrero Calvo

Dr. Antonio Javier Martin Sanz

Vocales: Dr. Felipe Rubio Rodriguez
Dra. Maria del Pilar Jménez Saucedo
Dra. Ana Maria Jiménez Martin
Dra. Sheila de Pedro del Valle
Dra. Irene Ruiz-Ayucar de la Veja
Diia. Teresa Blanco Sanchez
Dra. Noemi Abad Moreno

COMITE CENTRAL:

Presidenta de Honor: Prof. Dra. Maria Luisa Martinez-Frias
Presidenta: Dra. Eva Bermejo-Sanchez
Secretaria Cientifica: Dfia. Lourdes Cuevas Catalina

Vocales: Dra. Maria Luisa Martinez-Fernandez
Dra. Maria Luz Lépez Lépez

Secretaria Técnica: Diia. Mercedes Rodriguez Adrada
D. Eduardo Martinez Fernandez

Informatica: D. Mariano Llorente Cerro
Dfia. Maria Angeles Fernandez
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AGRADECIMIENTOS

La organizaciéon de esta Reunidn y Curso ha sido posible gracias a las
subvenciones y ayudas recibidas de las siguientes instituciones, entidades y
personas:

- Instituto de Salud Carlos lll, Ministerio de Ciencia e Innovacion
- Consejeria de Sanidad de la Junta de Castillay Ledn

- Fundacion 1000 sobre Defectos Congénitos

- Laboratorios farmacéuticos (orden alfabético):

* Ferrer
e |talfarmaco

- D. Pablo José Rupérez Peia, autor del diseiio de la imagen
incluida en la portada del programa, ofreciéndola como
contribucidn personal a la 442 Reunion Anual del ECEMC.

- Dr. Antonio Javier Martin Sanz, autor del disefio de la portada del
programa.
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CONFERENCIANTES Y MODERADORES INVITADOS (por orden alfabético)

¢ Dr. Ignacio Arroyo Carrera: Pediatra. Servicio de Pediatria y Unidad de Neonatologia, Hospital San Pedro
de Alcdntara. Presidente de ASEREMAC. Caceres.

¢ Dra. Maria José Barrero Nuiez: Cientifico Titular del Instituto de Investigacién de Enfermedades Raras
(IIER), Instituto de Salud Carlos Il (ISCIII). Madrid.

¢ Dra. Eva Bermejo-Sanchez: Investigador Cientifico, Directora del IIER, Coordinadora Cientifica del ECEMCy
Responsable de la Seccidn de Epidemiologia y Genética Clinica, Unidad de Investigacién sobre Anomalias
Congeénitas, del lIER. Directora Cientifica del Biobanco Nacional del ISCIIl y Miembro del Comité Asesor de
FEDER. Instituto de Salud Carlos Ill. Madrid.

¢+ Dia. Maria Luisa Carmona Carmona: Quimico. Miembro de la Junta Directiva de la Asociacidn Kleefstra
Espafia. Caceres.

¢ Dr. Fernando Centeno Malfaz: Pediatra. Cardiologia Infantil. Coordinador del Servicio de Pediatria,
Hospital Recoletas Campogrande. Valladolid.

¢+ Dia. Lourdes Cuevas Catalina: Técnico Superior Especializado. Gestora del Registro del ECEMC, Seccion de
Epidemiologia y Genética Clinica, Unidad de Investigacidn sobre Anomalias Congénitas, del lIER. Instituto
de Salud Carlos Ill. Madrid.

¢ D. Carlos Dévora Figueroa: Graduado en Farmacia. Doctorando del Programa de Doctorado en Ciencias
Biomédicas y Salud publica ISCIII-UNED. Consultor. Health Economics & Market Access. Vivactis Weber.
Madrid

¢+ Dra. Francisca Luisa Gallardo Pérez: Pediatra. Directora de Linea de Procesos Pediatricos, en funciones.
Hospital de Montilla. Montilla (Cérdoba).

+ Dra. Gema Gémez Mariano: Cientifico Titular, Unidad de Diagndstico Genético, Area de Genética Humana
del lIER, Instituto de Salud Carlos Ill. Majadahonda (Madrid).

¢ Dra. Maria Luisa Martinez-Fernandez: Investigadora Responsable del Laboratorio de Citogenética de alta
resolucion y molecular del ECEMC. Unidad de Investigacion sobre Anomalias Congénitas, IIER. Instituto de
Salud Carlos IIl. Madrid.

+ Dr. Manuel Marrero Calvo: Pediatra. Hospital Nuestra Sefiora de Sonsoles. Avila.

+ Dr. Antonio Martin Sanz: Pediatra. Hospital Nuestra Sefiora de Sonsoles. Avila.

¢ Prof. Dr. Salvador Martinez Pérez: Catedratico de Anatomia y Embriologia Humana. Instituto de
Neurociencias de Alicante (CSIC-UMH). Colaborador Cientifico y Miembro de Honor del ECEMC. Alicante.

¢ Dr. Victor Marugdn Isabel: Pediatra. Hospital Virgen de la Concha. Zamora.

¢ Dr. Santiago Ochandiano Caicoya: Jefe de Seccién de Cirugia Oral y Maxilofacial. Hospital General
Universitario Gregorio Marafién. Madrid.

¢ Prof. Dr. Javier Pascau Gonzdlez-Garzén: Catedrdtico Departamento de Bioingenieria e Ingenieria
Aeroespacial, Universidad Carlos Ill. Laboratorio de Imagen Médica, Unidad de Medicina y Cirugia
Experimental, Fundacion para la Investigacion Biomédica del Hospital Universitario Gregorio Maranon.
Madrid.

+ Dra. Sara Rupérez Pefia: Pediatra. Hospital Nuestra Sefiora de Sonsoles. Avila.

+ Prof. Dr. José Ignacio Salmerdén Escobar: Jefe del Servicio de Cirugia Oral y Maxilofacial del Hospital
General Universitario Gregorio Marafién, y Profesor Asociado de Cirugia. Facultad de Medicina,
Universidad Complutense. Madrid.
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PROGRAMA CIENTIFICO

Viernes, 20 de octubre de 2023

08:00-08:45.- Recogida de la documentacion y colocacién de los posters.

APERTURA OFICIAL

09:00-09:15.- Autoridades. Palabras de apertura

D. José Francisco Hernandez Herrero. Delegado Territorial de la Junta de Castilla y Leén
Dra. Isabel Martifio Diaz. Gerente de Asistencia Sanitaria de Avila

09:15-09:30.-

Dra. Sara Rupérez Peia, Dr. Antonio Martin Sanz, Dr. Manuel Marrero Calvo
Responsables del Comité Organizador Local.

Dr. Ignacio Arroyo Carrera.
Presidente de ASEREMAC (Asociacion Espafiola para el Registro y Estudio de las
Malformaciones Congénitas).

Dra. Eva Bermejo-Sanchez.
Presidenta del Comité Organizador Central y Coordinadora Cientifica del ECEMC.

CLASE MAGISTRAL DE APERTURA

Presentacion: Eva Bermejo

09:35-10:20.- Salvador Martinez Pérez:
Bases neurobioldgicas de la epilepsia congénita y sus comorbilidades.

10:20-10:30.- Preguntas vy discusion.
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SESION I:

Craneosinostosis y disostosis. Enfoques innovadores multidisciplinares

Modera: Sara Rupérez

10:35-10:55.- Eva Bermejo: Datos del ECEMC sobre Craneosinostosis: Dimension del
problema en base a sus caracteristicas epidemioldgicas.

11:00-11:30.- Pausa y café

11:35-12:25.- Santiago Ochandiano y Javier Pascau: Cirugia craneofacial personalizada guiada
por imagen.

12:30-12:50.- Santiago Ochandiano y José Ignacio Salmerdn: Tratamiento con implantes,
dentro del Sistema Nacional de Salud, en pacientes especiales con disostosis o
displasias ectodérmicas.

12:55-13:10.- Sara Rupérez: Taller conjunto y discusién sobre posibilidades de colaboracion.

13:15-13:35.- Eva Bermejo: Aprendizajes sobre craneosinostosis a partir de nuestros fésiles:
Una historia de la Humanidad

13:35-13:40.- Comentarios y discusion final de la Sesién |.

13:45.- Fotografia de grupo

SESION II:
Taller interactivo y Tertulia dialégica:
Experiencia en la consulta pediatrica ante el paciente con defectos
congénitos (este taller tendrd lugar durante la comida de trabajo)

Moderan: Victor Marugdn y Maria Luisa Martinez-Fernandez

13:50-15:30.- Con participacion de todos los asistentes, se debatira sobre los principales
problemas en la consulta pediatrica ante el paciente con defectos congénitos, en
lo que respecta a la deteccién precoz de alteraciones, diagndstico clinico,
realizacion de pruebas complementarias, diagndstico molecular, informacion a la
familia y seguimiento.




442 RECEMIC

2023 o~

SESION Il1:
Taller interactivo:
Actualizacion y avances sobre el Sindrome de Kleefstra

Modera: Antonio Martin
15:35-15:40.- Introduccién por el moderador
15:45-16:15.- Ignacio Arroyo: Aspectos clinicos del sindrome de Kleefstra.

16:20-16:50.- Maria José Barrero: Avances en la investigacion sobre el sindrome de Kleefstra:
Utilidad de los modelos de enfermedad en el laboratorio.

16:55-17:25.- M2 Luisa Carmona: La visién de los pacientes y las familias.

17:30-17:35.- Coloquio y discusion.

SESION IV:
Epidemiologia de los defectos congénitos:
Colaboracidn internacional del ECEMC

Modera: Manuel Marrero

17:40-18:05.- Eva Bermejo y Grupo Periférico del ECEMC: Mortalidad neonatal temprana en
recién nacidos con hidrocefalia: Resultados de una colaboracién mundial.

18:10-18:30.- Grupo Periférico del ECEMC y Eva Bermejo: Labio leporino con paladar hendido:
Prevalencia y mortalidad en una colaboracion de registros de multiples paises.

18:30-18:35.- Coloquio y discusion.




442 RECEMIC

2023 o~

18:45-19:45.- Asamblea General de ASEREMAC (Asociacion Espafiola para el Registro y
Estudio de las Malformaciones Congénitas).

(El Orden del Dia se distribuira antes de la Reunion a los miembros del ECEMC
y se entrega a los asistentes con su documentacion)

Sabado, 21 de octubre de 2023

SESION V:
Taller formativo y metodoldgico de la Red Clinica del ECEMC

08:40-09:20.- Eva Bermejo-Sanchez:
- Resumen de la actividad del ECEMC en el ultimo afio.
- Nuevas propuestas de investigacion.
- Préximas reuniones del ECEMC:
* Propuesta para 2024:
Seleccién de fecha
Presentacion de la candidatura por el Grupo del ECEMC interesado
en organizar la Reunion.
* Propuestas para Reuniones futuras
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SESION ViI:
Taller sobre Causas prevenibles de los defectos congénitos.
Factores ambientales y desarrollo

Modera: Eva Bermejo

09:25-09:50.- Carlos Dévora: Uso de fosfomicina durante el embarazo: Revisidon, actualizacién
y datos del ECEMC.

09:55-10:15.- Lourdes Cuevas: Evolucion secular del consumo de acido félico en las madres
de controles del ECEMC.

10:20-10:25.- Debate y asimilacion de conceptos.

10:30-10:55.- Pausa para café.

SESION ViII:
Taller sobre Aspectos genéticos y moleculares

Modera: Ignacio Arroyo

11:00-11:35.- Gema Goémez: Organoides de higado como modelo para la investigacién de dos
enfermedades raras: Déficit de Alfa 1 Antitripsina y Déficit de esfingomielinasa
acida o enfermedad de Niemann Pick tipo B

11:40-12:00.- Francisca Luisa Gallardo: Sindrome DDX3X.

12:05-12:25.- Maria Luisa Martinez-Fernandez: Aspectos clinicos y bases moleculares de las
deleciones y las duplicaciones de la region 7q11.23.

12:30-12:35.- Debate y asimilacion de conceptos.
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SESION VIII (de Posters):

Taller sobre Diagndstico Clinico de los Defectos Congénitos

Coordinan: Sara Rupérez y Manuel Marrero

12:35-12:55.- Intervienen: Todos los médicos participantes de los distintos hospitales de la
Red Clinica del ECEMC.

CONFERENCIA DE CLAUSURA

Presentacion: Francisca L. Gallardo

13:00-13:45.- Fernando Centeno Malfaz:
Cardiopatias congénitas: Panorama actual.

13:45-13:50.- Preguntas y discusion.

13:50.- Clausura de la Reunion del ECEMC 2023

Dra. Sara Rupérez, Dr. Manuel Marrero, Dr. Antonio Martin,
Dr. Ignacio Arroyo, Dra. Eva Bermejo

Entrega de Cuestionarios de Evaluacidn para obtencion de Acreditacion
(podran entregarse en mano en la mesa de Secretaria de la Reunién, o enviarse por correo
electrénico al ECEMC)

14:00 horas.- Comida de Clausura (Hotel Palacio de los Velada).

* %k %k 3k k k k k ¥ %



