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JORNADA HISPANO-LUSA SOBRE
NUEVOS RETOS EN LOS
ERRORES CONGENITOS DEL METABOLISMO

16 de JUNIO de 2017

Direccidn del curso:
Maria Luz Couce Pico

Secretaria Cientifica:
Daisy E. Castineiras Ramos

Organiza:
Unidad de Diagndéstico y Tratamiento de

Enfermedades Metabdlicas Congénitas del CHUS
Cdtedra de Enfermedades Metabdlicas Hereditarias USC

Comité Organizador y Cientifico:

Ferndndez Marmiesse, Ana
Fraga Bermidez, José M®
Gdémez Vdzquez, Eva
Gonzdlez Rodriguez, Maria
Hermida Ameijeiras, Alvaro
Iglesias Rodriguez, Agustin Javier
Lépez Osorio, Nuria
Martinez Olmos, Miguel Angel
Munoz Leira, Virginia
Roca Otero, Iria
Sanchez Pintos, Paula

Alvarez Gonzdlez, José Victor
Araujo Villar, David
Barbosa Gouveia, Sofia
Bdveda Fontdn, M° Dolores
Camba Garea, M® José
Cantdén Blanco, Ana
Castineiras Ramos, Daisy E.
Cocho de Juan, José Angel
Couce Pico, M? Luz

De Castro Léopez, M® José
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MANANA 16 de Junio de 2017

0915 INAUGURACION

0930 MESA REDONDA: SEGUIMIENTO DEL PACIENTE ADULTO METABOLICO
Moderadores:
Dr. Julidn Ferndndez Martin. $° Medicina Interna. Hosp. Alvaro Cunqueiro. Vigo

Dr. Arlindo Guimas. “Unidade de Cuidados Intermédios e com diferenciacion em
Doencas Hereditdrias del Metabolismo”. Centro Hospitalar do Porto (Portugal)

DIFICULTADES EN EL CUMPLIMIENTO DEL TRATAMIENTO DIETETICO-
NUTRICIONAL EN EL PACIENTE ADULTO CON ENFERMEDAD DEL METABOLISMO
INTERMEDIARIO

Dr. Miguel Martinez Olmos. Unidad de Diagndstico y Tratamiento de
Enfermedades Metabdlicas Congénitas. $° Endocrinologia. CHU Santiago

SEGUIMIENTO DEL PACIENTE CON MUCOPOLISACARIDOSIS. ASPECTOS Y
DIFICULTADES A TENER EN CUENTA EN LA TRANSICION

Dr. Alvaro Hermida Ameijeiras. Unidad de Diagnéstico y Tratamiento de
Enfermedades Metabdlicas Congénitas. $° Medicina Interna. CHU Santiago

SEGUIMIENTO DEL PACIENTE CON NIEMANN PICK TIPO C. IMPORTANCIA DE
LOS NUEVOS MARCADORES BIOQUIMICOS Y DE TRATAMIENTO

Dra. M? Jesus Sobrido Gomez. Neurdloga, Investigadora Miguel Servet.
Instituto de Investigacién de Santiago. CIBERER

1100 Descanso

1130 MESA REDONDA: NUEVOS PATRONES DE DIAG,N(')STICO Y SEGUIMIENTO EN
LAS ENFERMEDADES METABOLICAS HEREDITARIAS

Moderadores:

Dra.Ana Ferndndez Marmiesse. Unidad de Diagndstico y Tratamiento de
Enfermedades Metabdlicas Congénitas. CHU Santiago

Dra.Laura Vilarinho. Coordinadora “Unidade de Rastreio Neonatal, Metabolismo e
Genética” Instituto Nacional de Sadde Doutor Ricardo Jorge (Portugal)

NGS ANALYSIS OF MITOCHONDRIAL DISEASE PATIENTS BY EXOME
Dr. Richard Rodenburg. Radboud University Medical Center. The Netherlands

INTERPRETACION DEL CRIBADO NEONATAL: DE LA MUTACION AL PACIENTE

Dr. Javier Sancho Sanz. Biocomputacién y Fisica de Sistemas Complejos. Dpto.
Bioquimica de la Universidad de Zaragoza

NOVEDOSOS PATRONES DE MARCADOR PRONOSTICO EN EL SEGUIMIENTO DE

LA FENILCETONURIA

Dr. Luis Alddmiz Echevarria. Unidad de Metabolismo. Hospital de Cruces

1300 Comida

16 de Junio de 2017 TARDE

159 MESA REDONDA: MANEJO DEL PACIENTE METABOLICO
Moderadores:

Dra.Elisa LeGo Teles. “Centro de Referéncia Doencas Hereditdrias do Metabolismo”.
Centro Hospitalar S. Jo&o, Porto (Portugal)

Dr. Juan J. Diaz Martin. Seccién Gastroenterologia y Nutricién Pedidtrica
Coordinador “Unidad Clinica de seguimiento inmediato del Cribado Neonatal”.
AGC de Pediatria. HUCA. Oviedo

DIETA CETOGENA. ASPECTOS PRACTICOS DE MANEJO

Dra. Paula Sdnchez Pintos. Unidad de Diagndstico y Tratamiento de
Enfermedades Metabdlicas Congénitas. CHU Santiago

Dra. M? José Camba Garea. Unidad de Diagndstico y Tratamiento de
Enfermedades Metabdlicas Congénitas. CHU Santiago

NUEVOS ASPECTOS A TENER EN CUENTA EN LOS TRASTORNOS DE LA
REMETILACION

Dra. M® Luz Couce Pico. Unidad de Diagndstico y Tratamiento de Enfermedades
Metabdlicas Congénitas. $° Neonatologia. CHU Santiago

CARBAMILGLUTAMATO EN LAS ACIDURIAS ORGANICAS, ;UN TRATAMIENTO
SOLO AGUDO?

Dra. Ana Morais. $° de Gasfroenterologia Pedidtrica. Hospital Universitario La Paz

163 Conferencia TERAPIA,GENICA EN ENFERMEDADES METABOLICAS.
de SITUACION ACTUAL
CLAUSURA Dra. Gloria Gonzdlez Aseguinolaza. Directora del “Programa de

Terapia Génica y regulacién de la expresion Génica” del CIMA,
Universidad de Navarra




