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

402 REUNION ANUAL DEL ECEMC
Y

CURSO DE ACTUALIZACION SOBRE LA INVESTIGACION
DE LOS DEFECTOS CONGENITOS

Organizados por:

e Grupo Coordinador del ECEMC. Centro de Investigacidn sobre Anomalias Congénitas
(CIAC) del Instituto de Salud Carlos Ill, Madrid.

® Servicio de Pediatria de la OSI Goierri-Alto Urola-Hospital de Zumarraga. Zumarraga
(Guipuzcoa).

Zumarraga, 19-21 de Octubre de 2017

Actividad docente acreditada (2,2 créditos de formacion continuada) por la Comisién
de Formaciéon Continuada de las Profesiones Sanitarias de la Comunidad de Madrid-
Sistema Nacional de Salud (Expediente 07-AFOC-03052.8/2017).
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402 Reunion Anual del Estudio Colaborativo Espaiiol de Malformaciones
Congénitas
y
Curso de Actualizacion sobre la Investigacion de los Defectos Congénitos

COMITE DE HONOR

Presidente: Sr. D. Jon Darpon Sierra
Consejero de Salud de Euskadi

Vocales: Sra. Dila. Maite Pefia Lopez
Diputada de Politicas Sociales de |la Diputacién Foral de
Gipuzkoa

Sr. D. Mikel Serrano Aperribay
Alcalde de Zumarraga

Sra. Dila. Maria Jesus Gemma Mugica Anduaga
Directora General de Osakidetza-Servicio Vasco de Salud

Sra. Diia. Laura Aguirre Alberdi
Directora Gerente OSI Goierri-Alto Urola

Dr. Javier Korta Murua
Presidente de la Sociedad Vasco-Navarra de Pediatria

Sra. Dna. Elisa Carmona Maldonado
Presidenta de Aspace Gipuzkoa

Sr. D. Juan Cid
Presidente de Gautena
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402 Reunion Anual del
Estudio Colaborativo Espaiiol de Malformaciones Congénitas
y Curso de Actualizacion sobre la Investigacion de los Defectos Congénitos

COMITE ORGANIZADOR

COMITE LOCAL:

Presidentas: Dra. Ester Zuazo Zamalloa
Dra. M. Mar Lertxundi Etxeberria

Secretaria Ejecutiva: Dr. Javier Calzada Barrena

Vocales: Dra. Maria Amalia Pérez Saez
Dra. Elisabet Blarduni Cardén
Dra. M.José Azanza Agorreta
Dra. Soraya lparraguirre Rodriguez
Dra. Nagore Pacho Beristain
Dra. Miren Imaz Murguiondo
Dr. Carlos Zabaleta Camino
Dr. Pablo Di Franco Sio
Sra. Juana Fernandez Refoyo

COMITE CENTRAL:

Presidenta de Honor: Prof. Dra. Maria Luisa Martinez-Frias
Presidenta: Dra. Eva Bermejo Sanchez

Secretaria Cientifica: Dfia. Lourdes Cuevas Catalina

Vocales: Dra. Paloma Fernandez Martin
Dra. Maria Regla Garcia Benitez
Diia. Alexandra MacDonald San Martin
Dra. Maria Luisa Martinez-Fernandez
Dra. Maria Montserrat Real Ferrero
Secretaria Técnica: Diia. Mercedes Rodriguez Adrada
D. Eduardo Martinez Fernandez
Informatica: D. Mariano Llorente Cerro
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- Instituto de Salud Carlos lll, Ministerio de Economia, Industria y
Competitividad

- CIBERER (Centro de Investigacion Biomédica en Red de
Enfermedades Raras)

- OSI Goierri-Alto Urola-Hospital de Zumarraga. Zumarraga
(Guipuzcoa).

- Excelentisimo Ayuntamiento de Zumarraga
- Osakidetza. Servicio Vasco de Salud
- Departamento de Salud. Gobierno Vasco
- Sociedad Cultural Casino de Zumarraga
- Sociedad Gorri Bide. Urretxu
- Fundacidn 1000 sobre Defectos Congénitos
- Laboratorios:
— Nestlé Nutrition Institute
— Nutricia. Early Life Nutrition
Otros laboratorios:
— Ferrer

— Sanofi-Genzyme
— Lactalis
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Vocales

Paulino Aparicio Lozano
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Héctor Huertas Camacho
Luis Paisan Grisolia



402 RECEMC

2017
Ve ’

Programa Cientifico de la
402 Reunion Anual del ECEMC

y Curso de Actualizacion sobre
Investigacion de los Defectos Congénitos

Zumarraga, 19-21 de Octubre de 2017
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¢ Dr. Ignacio Arroyo Carrera: Pediatra. Servicio de Pediatria, Hospital San Pedro de Alcantara.
Investigador adscrito del grupo U724 del CIBERER. Caceres.

CONFERENCIANTES INVITADOS (por orden alfabético)

¢+ Dra. Eva Bermejo-Sanchez: Coordinadora del ECEMCy Responsable de la Seccién de Epidemiologia.
Cientifico Titular, Jefe de Area. Instituto de Investigacién de Enfermedades Raras (IIER), Centro de
Investigacién sobre Anomalias Congénitas (CIAC), Instituto de Salud Carlos lII. Jefe del Grupo U724 del
CIBERER. Presidenta del Comité Ejecutivo del ICBDSR (International Clearinghouse for Birth Defects
Surveillance and Research). Madrid.

¢ Dr. Salvador Climent Alberola: Jefe del Servicio de Pediatria. Hospital General de Ontinyent
(Valencia).

¢+ Dra. Carla Escribano Garcia: Médico Adjunto. Servicio de Pediatria. Hospital del Rio Hortega.
Valladolid.

¢+ Dra. Paloma Fernandez Martin: Médico Responsable del SITTE (Servicio de Informacion Telefdnica
sobre Teratégenos Espafiol, y del SITE (Servicio de Informacion Telefénica para la Embarazada,
Seccidén de Teratologia Clinica, Centro de Investigacién sobre Anomalias Congénitas (CIAC), Instituto
de Salud Carlos Ill. Madrid.

¢+ Dra. Maria Luisa Martinez-Fernandez: Responsable del Laboratorio de Citogenética y Genética
molecular del ECEMC. Investigadora CIBERER (Grupo U724). Centro de Investigacion sobre Anomalias
Congeénitas (CIAC), Instituto de Salud Carlos IIl. Madrid.

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

¢+ Dra. Amparo Sanchis Calvo: Jefe Clinico. Servicio de Pediatria. Hospital Universitario Dr. Peset.
Investigadora adscrita del grupo U724 del CIBERER. Presidenta de ASEREMAC. Valencia.

+ Dr. Eduardo Tizzano Ferrari: Director del Area de Genética Clinica y Molecular del Hospital
Universitari Vall d’"Hebrén. Barcelona.

¢+ Dr. Andoni Urtizberea: Facultativo, Hospital Marin, AP-HP, Hendaya, Francia. Sub-director, Centro de
excelencia para NMD (GNMH), Hendaya. Director, Escuela de verano de Miologia, Instituto de
Miologia, Paris, Francia. Consultor referente en enfermedades neuromusculares.
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Viernes, 20 de Octubre de 2017

08:00-08:25.- Recogida de la documentacidn y colocacién de los posters.

08:30-09:00.- Apertura Oficial

Diia. Nekane Murga. Directora de Planificacion, Ordenacion y Evaluacion
Sanitarias. Departamento de Salud. Gobierno Vasco.
En representacion del Presidente del Comité de Honor de la 402 Reunién Anual

del ECEMC Yy el Curso, D. Jon Darpdn Sierra, Consejero de Salud del Gobierno
Vasco.

Dr. Javier Calzada Barrena.
Jefe del Servicio de Pediatria de la OSI Goierri-Alto Urola-Hospital de Zumarraga.

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

SESION I: Mesa Redonda sobre Neurociencias

Modera: Eva Bermejo

09:05-09:55.- Salvador Martinez Pérez: Genética y epigenética en las Enfermedades
Neurodegenerativas.

10:00-10:50.- Eduardo Tizzano Ferrari: Ultimos progresos en terapias avanzadas de la Atrofia
Muscular Espinal.

10:50-11:00.- Preguntas y discusion

11:05-11:30.- Pausa y café.
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SESION II:
El Clinico ante diferentes tipos de patologias

Modera: Ester Zuazo

11:35-12:05.- Ignacio Arroyo Carrera: Diagndstico prenatal no invasivo, en sangre materna,
de aneuploidias fetales.

12:10-12:40.- Salvador Climent Alberola: Actualizacidn sobre colagenopatias en recién
nacidos y nifos. Ejemplos clinicos.

12:45-13:15.- Amparo Sanchis Calvo: Sindrome de KBG — Un diagndstico dificil: Revision de la
literatura y evolucién de un paciente.

13:20-13:35.- Preguntas, comentarios y discusion

13:40-15:15.- Comida de trabajo

SESION IlI:
Causas ambientales de los defectos congénitos

Modera: Salvador Martinez

15:20-16:00.- Paloma Fernandez Martin: Lupus y embarazo: Riesgos obstétricos y
pediatricos.

16:05-16:45.- Eva Bermejo-Sanchez: Microbioma prenatal y su influencia sobre la salud y la
enfermedad.
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SESION IV:
Causas genéticas de los defectos congénitos

Modera: Eduardo Tizzano

16:50-17:15.- M2 Luisa Martinez-Fernandez: Cromosomas en anillo: Revisién y descripcion de
pacientes del ECEMC.

17:20-17:45.- Carla Escribano Garcia: Paradojas genéticas: implicacion en la consulta de
Pediatria.

Acto de Homenaje del ECEMC
a la Prof. Maria Luisa Martinez-Frias

17:50-19:00.-

Con participacion de:
— Miembros del Grupo Coordinador del ECEMC
— Miembros del Grupo Periférico del ECEMC
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Sabado, 21 de Octubre de 2017

SESION V:
Aspectos Metodoldgicos de la Red Clinica del ECEMC

08:30-09:30.- Eva Bermejo Sanchez:
- Resumen de la actividad del ECEMC en el ultimo afio.
- Movimiento de centros. Bienvenida a los nuevos hospitales colaboradores.
- Nuevas propuestas de investigacion.
- Proximas reuniones del ECEMC:
— Valladolid, 18-20 de octubre de 2018
(presentacion por el grupo del ECEMC del Hospital Rio Hortega)
— Reuniones futuras

09:30-10:30.- Asamblea General de ASEREMAC (Asociacion Espafiola para el Registro y
Estudio de las Malformaciones Congénitas).

(el Orden del Dia se distribuyd antes de la Reunion del ECEMC y se entrega a
todos los asistentes con su documentacion)

10:30-11:00.- Pausay café.

SESION VI (de Posters):
Taller sobre Diagnostico Clinico de los Defectos Congénitos

Coordinan: Mar Lertxundi y Eva Bermejo

11:00-12:30.- Intervienen: Todos los médicos participantes de los distintos hospitales de Ia
Red Clinica del ECEMC.
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CONFERENCIA DE CLAUSURA

Presentacion: Ester Zuazo Zamalloa

12:30-13:25.- Andoni Urtizberea:
Anomalias del desarrollo y enfermedades neuromusculares

13:30 horas.- Clausura de la Reunion del ECEMC 2017

13:45 horas.- Comida de Clausura
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