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Investigacion de Enfermedades Raras (lIER), Instituto de Salud Carlos IIl. Madrid.
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la imagen incluida en la portada del programa, ofreciéndola como
contribucion personal a la 452 Reunion Anual del ECEMC.
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(por orden alfabético)

Dr. Angel Aroca Peinado: Jefe de Servicio, Unidad de Cardiopatias Congénitas, Hospital Universitario La Paz. Madrid.

Dr. Ignacio Arroyo Carrera: Especialista en Pediatria y sus Areas Especificas. Servicio de Pediatria y Unidad de
Neonatologia, Hospital San Pedro de Alcantara. Presidente de ASEREMAC. Caceres.

Dra. Eva Bermejo-Sanchez: Investigadora Cientifica, Directora del IIER, Coordinadora Cientifica del ECEMC vy
Responsable de la Seccién de Epidemiologia y Genética Clinica, Unidad de Investigacion sobre Anomalias Congénitas,
del lIER. Directora Cientifica del Biobanco Nacional del ISCIll y Miembro del Comité Asesor de FEDER. Instituto de
Salud Carlos Ill. Madrid.

Dr. Sergio Casas Tintd: Cientifico Titular, Unidad de Investigacion sobre Modelos de Enfermedades Raras Humanas en
Drosophila, del IIER. Instituto de Salud Carlos Ill. Madrid.

Dr. Fernando Centeno Malfaz: Especialista en Pediatria y sus Areas Especificas. Cardiologia Infantil. Coordinador del
Servicio de Pediatria, Hospital Recoletas Campogrande. Valladolid.

Dia. Lourdes Cuevas Catalina: Técnico Superior Especializado. Gestora del Registro del ECEMC, Seccién de
Epidemiologia y Genética Clinica, Unidad de Investigacidén sobre Anomalias Congénitas, del IIER. Instituto de Salud
Carlos lll. 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. Gema Gémez Mariano: Cientifico Titular, Unidad de Diagndstico Genético, Area de Genética Humana del IIER,
Instituto de Salud Carlos Ill. Majadahonda (Madrid).

Dr. Federico Gutiérrez-Larraya: Especialista en Pediatria y sus Areas Especificas. Cardiologia. Jefe de Servicio de
Cardiologia Pediatrica, Hospital Universitario La Paz. Madrid.

Dr. Roberto Llorens Salvador: Facultativo Especialista de Area de Radiodiagnéstico, Seccidn de Radiologia Pediatrica,
Hospital Universitario y Politécnico La Fe. Valencia.

Dra. Maria Eunate Marti Carrera: Facultativa Especialista en Cirugia Infantil, Servicio de Cirugia Maxilofacial, Hospital
Infantil Universitario del Nifio Jesus. Madrid.

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

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.

Diia. Marta MartinezzCo |l abor adora Cienti fi’cMicanteProyecto “Ratoncitoc

D. Eduardo Prada Diaz: Presidente de la Asociacidn Espafiola Sindrome Ufia—Rdtula (AESUR). Ciudad Real.

Prof. Dra. Susana Quijano Roy: Especialista en Pediatria y sus Areas Especificas. Neurdlogia pediatrica. Profesora de
Pediatria en la UFR dessciences de la Santé, Université Versailles Saint-Quentin —en-Yvelines (UVSQ), Montigny-le-
Bretonneux; y Centro de Referencia de Enfermedades Neuromusculares, Hopital Raymond Poincaré, Hopitaux
Universitaires. Paris-IdF-Ouest (APHP). Garches (Francia).

Dra. Ana Isabel Rayo Fernandez: Especialista en Pediatria y sus Areas Especificas. Neonatologia y Gastroenterologia
Infantil y Nutricion. Hospital Universitario Severo Ochoa. Leganés (Madrid).

Dra. Marian Ros: Profesora de investigacion del CSIC y Directora del Departamento de Sefializacién Molecular y
Celular del IBBTEC. Miembro de la Real Academia de Medicina de Cantabria y Premio de Investigacion Consejo Social
de la Universidad de Cantabria 2013.

Dra. Maria José Santos Muiioz: Especialista en Pediatria y sus Areas Especificas. Neonatologia. Hospital Universitario
Severo Ochoa. Leganés (Madrid).

Dr. Javier Suela Rubio: Presidente, Asociacion Espafiola de Diagndstico Prenatal. Director Técnico de Genética, Sanitas
Hospitales. Madrid.
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PROGRAMA CIENTIFICO

Viernes, 18 de octubre de 2024

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

APERTURA OFICIAL

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

09:15-09:30.-

Dra. Maria José Santos Muioz
Presidenta del Comité Organizador Local.
Dr. Ignacio Arroyo Carrera.
Presidente de ASEREMAC (Asociacién Espafiola para el Registro y Estudio de las
Malformaciones Congénitas).
Dra. Eva Bermejo-Sanchez.
Presidenta del Comité Organizador Central y Coordinadora Cientifica del ECEMC.

SESION I:
Defectos congénitos: Impacto y diferentes niveles de prevencion

Modera: Maria José Santos

09:35-10:00.- Eva Bermejo: Andlisis de situacion sobre los defectos congénitos, sus causas e
impacto. Prevencion primaria de defectos congénitos.

10:05-10:30.- Javier Suela: Programas de cribado prenatal no invasivo de aneuploidias.
10:35-11:00.- Ignacio Arroyo: Cribado neonatal desde el punto de vista de un clinico.

11:00-11:30.- Pausay café



452 RECEMIC

2024

11:35-12:00.- Roberto Llorens: Anomalias congénitas genito-urinarias: diagndstico prenatal,
manejo neonatal, orientacién para ciertos sindromes y papel de la Genética.

12:05-12:30.- Maria Eunate Marti: Fisuras labio-palatinas.

12:35-13:00.- Ana lIsabel Rayo: Necesidades nutricionales de los recién nacidos con
malformaciones congénitas.

13:05-13:30.- Susana Quijano: Patologia asociada a la Atrofia Muscular Espinal.

13:35-13:50.- Comentarios y discusion final de la Sesion |.

13:55.- Fotografia de grupo

SESION I1:
Taller interactivo y Tertulia dialdgica:

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

14:00-15:30.-

Con participacién de todos los asistentes, se debatird sobre los principales
problemas en la consulta pediatrica ante el paciente con defectos congénitos, en
lo que respecta a la deteccidn precoz de alteraciones, diagndstico clinico,
realizacion de pruebas complementarias, diagndstico molecular, informacién ala
familia y seguimiento.
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SESION Iil:
Taller interactivo:
Cardiopatias congénitas: Abordaje multidisciplinar

Modera: Fernando Centeno
15:35-15:45.- Introduccién por el moderador.

15:45-16:45.- Federico Gutiérrez-Larraya y Angel Aroca: Abordaje multidisciplinar de las
cardiopatias congénitas en un centro de referencia.

16:50-17:10.- Fernando Centeno: Las cardiopatias congénitas en el dia a dia de los clinicos.

17:15-17:30.- Coloquio, discusién y elaboracién de conclusiones de la Sesion .

SESION IV:
Taller practico sobre Factores ambientales y su relacion con los
defectos congénitos

Modera: Ana Isabel Rayo

17:35-17:55.- Lourdes Cuevas: Caracteristicas epidemiolégicas de los recién nacidos sin defectos
congénitos, en base al consumo materno de acido fdlico.

18:00-18:30.- Carlos Dévora: Estudio epidemiolégico analitico sobre el uso de fosfomicina
durante el embarazo en el ECEMC.

18:35-18:40.- Debate y asimilacién de conceptos.
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18:45-19:45.- Asamblea General de ASEREMAC (Asociacion Espafiola para el Registro y
Estudio de las Malformaciones Congénitas).

(EI Orden del Dia se distribuira antes de la Reuniéon a los miembros del ECEMC
y se entrega a los asistentes con su documentacién)

Sabado, 19 de octubre de 2024

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.
Proximas reuniones del ECEMC:
Propuesta para 2025:
Seleccion de fecha
Presentacion de la candidatura por el Grupo del ECEMC interesado en
organizar la Reunioén.
Propuestas para Reuniones futuras
Preparacidn del 50 Aniversario del ECEMC
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SESION VI:
Taller sobre Biologia del Desarrollo y defectos congénitos.
Modelos de enfermedad

Modera: Eva Bermejo

09:25-09:50.- Sergio Casas: Modelos de enfermedad en Drosophila melanogaster.

09:55-10:15.- Marian Ros: Defectos congénitos y Biologia del Desarrollo. Ejemplos de modelos
de enfermedad.

10:20-10:30.- Eduardo Prada - Asociacion Espaiola Sindrome Uiha—Rétula (AESUR): La vision
de los pacientes.

10:35-10:45.- Debate y asimilacién de conceptos.

10:45-11:15.- Pausa para café.

SESION VII:
Taller sobre Aspectos genéticos y moleculares

Modera: Ignacio Arroyo

11:20-11:45.- 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

11:50-12:15.- Maria Luisa Martinez-Fernandez: Heterogeneidad genética en el Sindrome de
Noonan. Descripcion de la serie de pacientes registrados en el ECEMC

12:20-12:30.- Debate y asimilacién de conceptos.
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SESION VIII (de Posters):

Taller sobre Diagnostico Clinico de los Defectos Congénitos

Coordinan: Graciela Pi y Maria Luisa Martinez

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.- Salvador Martinez Pérez & Marta Martinez:

Proyecto “Ratoncito PérHemplosdg mod
investigacion de la neurobiologia del TEA no sindrémico con
diagnodstico genético, y del Sindrome de Rett.

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

13:50.- Clausura de la Reunion del ECEMC 2024

Dra. Maria José Santos Muiioz,
Dr. Ignacio Arroyo, Dra. Eva Bermejo

Entrega de Cuestionarios de Evaluacion para obtencion de Acreditacion

(podran entregarse en mano en la mesa de Secretaria de la Reunidn, o enviarse por correo
electrdénico al ECEMC)

14:00 horas.- Comida de Clausura (Hotel Ilunion Pio XII).

* %k 3k %k %k k %k %k k k



