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9:00-9:30 Recepcion

9:30-9:55 SESION DE APERTURA

9:30-9:35 Victor L Ruiz Pérez
Director del Departamento de Enfermedades Raras, IIBm / CIBERER

9:35-9:45 Joseé Maria Martell
Vicepresidente de Investigacion Cientifica y Técnica (VICYT)

9:45-9:55 AnaRamirezdeMolina
Viceconsejera de Universidades, Investigacion y Ciencia de la CAM

10:00-10:45 PONENCIA INVITADA

Juan Antonio Bueren: “Avances en la terapia génica con células madre
hematopoyeéticas”

Director de la Unidad de Innovacion Biomédica del CIEMAT/CIBERER; coordinador de la
Unidad Mixta de Terapias Avanzadas de la Fundacion CIEMAT/IIS-Jiménez Diaz;
presidente de la Sociedad Europea de Terapia Génicay Celular

10:50-12225 CIENCIA Y SOCIEDAD: SESION |

10:50-11:20  RicardoEscalante: "Mecanismos moleculares de la enfermedad BPAN"
Departamento de Enfermedades Raras, IBm

Silvia Murillo: "Hipoacusia neurosensorial: un trastorno muy comun,
también en enfermedades raras"
Departamento de Enfermedades Raras, [IBm / CIBERER

Miguel Angel Fernandez Moreno: "Patologias mitocondriales: retos en
los retos”

Departamento de Enfermedades Raras, [IBm / Departamento de Bioquimica, UAM

T:25-11:55  Marta Carpio Anguita

Asociacion BPAN-SPAIN de pacientes con neurodegeneracion asociada a la proteina
beta-propeller

Carmen Jaudenes Casaubon
Directora de la Confederacion Espanola de Familias de Personas Sordas (FIAPAS)

Javier Pérez Minguez

Asociacion de Enfermos de Patologias Mitocondriales. Director de la Fundacion Ana
Carolina Diez Mahou
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11:55-12:45

PAUSA CAFE

13:00-14:00 CIENCIA Y SOCIEDAD: SESION I

13:00-13:30

13:35-14:05

14:10-14:30

14:10-14:20

14:20-14:30

Francesc R Garcia Gonzalo: “INPP5E, cilios primarios y sindrome de
Joubert”

Departamento de Enfermedades Raras, IIBm / Departamento de Bioquimica, UAM /
CIBERER

Victor L Ruiz Pérez: "Panoramica actual de la osteogénesis imperfecta”
Departamento de Enfermedades Raras, IIBm / CIBERER

Leandro Sastre: "Enfermedades raras relacionadas con los teldmeros:
disqueratosis congenitay fibrosis pulmonar”
Departamento de Enfermedades Raras, [IBm / CIBERER

Sandra Rodriguez Lopez

Presidenta de Fabert (Asociacion de Familias con Sindrome de Joubert y trastornos
relacionados)

Julia Piniella
Directora de la Fundacion AHUCE

CarlosLines

Presidente de la Asociacion de familiares y enfermos con fibrosis pulmonar idiopatica
(AFEFPI)

SESION DE CLAUSURA

Pilar Lopez Larrubia: "RER CSIC"

Directoradel lIBm / Coordinadora de la Red de Enfermedades Raras del CSIC/
Departamento de Enfermedades Neuroldgicas y Envejecimiento, IIBm

Rosario Perona
Profesora de Investigacion del ISCII. Unidad asociada a Direccion del ISCIII

Comité organizador: Victor L Ruiz Pérez, Ricardo Escalante, Paula Clemente, Miguel Angel Férnandez Moreno,

@

Belén Peral Fuentes y Sandra Franco Caspuenas
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