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13 de febrer de 2026

III Jornada pel Dia Mundial de les 

Malalties Minoritàries: 

EL REPTE D’UNA UNITAT 

MULTIDISCIPLINÀRIA EN DISPLÀSIES 

ESQUELÈTIQUES

CCSPT. Consorci Corporació Sanitària Parc Taulí. Sabadell.

Seu:

Corporació Sanitària Parc Taulí
Auditori

Parc Taulí, 1
08208 Sabadell (Barcelona)

Dra. Neus Baena Diez. Coordinadora de secció del
laboratori de Genòmica. Genetista de laboratori
Prenatal, Centre de Medicina Genòmica (CMG), CCSPT.

Dr. Enrique Casado Burgos. Responsable de la Unitat
de Metabolisme Ossi. Cap de secció. Servei de
Reumatologia, CCSPT.

Dra. Gemma Casellas Garcia. Metgessa Especialista
del Servei de Cirurgia Ortopèdica i Traumatologia
Pediàtrica, CCSPT

Dra. Anna Cueto González. Metgessa Especialista en
Pediatria. Especialista en genètica de l’Hospital Vall
d’Hebron. Investigadora principal del grup de Medicina
Genètica del VHIR

Dra Núria González Llorens. Metgessa Especialista en
Pediatria. Unitat d’Endocrinologia Pediàtrica, Hospital
Vall d’Hebron

Dra. Anna Moreno Baro. Metgessa Especialista de la
Unitat de Medicina Materna fetal. Servei de Ginecologia
i Obstetrícia, CCSPT.

Dra. Judith Sanchez Manubens. Responsable de la
Unitat de Reumatologia Pediàtrica, CCSPT

Sra. Montse Selvas Martínez. Infermera de l’Hospital de
dia de pediatria, CCSPT

Dr. Paulino Sousa Cacheiro. Radiòleg Pediàtric. Unitat
de Diagnostico per la Imatge. Hospital Sant Joan de
Déu, Barcelona.

Dr. Juan Pablo Trujillo-Quintero. Coordinador clínic 
UDETCo, Centre de Medicina Genòmica (CMG), CCSPT.

Sra. Ester Vives Polo. Presidenta de AFAPAC

 Professionals sanitarios (metges i biosanitaris).
 Investigadors i estudiants en ciències de la salut.
 Pacients, familiars i associacions de pacients.
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Coordinador de la Unitat de Displàsies (UDETCo) i
Unitat de Teràpies diridies (CoTEMGe). Centre de
Medicina Genòmica (CMG). CCSPT

Dr. Víctor Martínez-González
Coordinador de la Unitat de Malalties Minoritàries.
CCSPT
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09:15 – 09:30h  Recepció dels assistents

09:30 – 09:45h  Benvinguda i inauguració de la jornada
Representant de la Direcció. CCSPT

Dr. Víctor Martínez-Glez, Coordinador de Malalties Minoritàries. CCSPT

Dr. Juan Pablo Trujillo. Coordinador de la Unitat de Displàsies (UDETCo) i Unitat de Teràpies 
dirigides (CoTEMGe), CMG. CCSPT

Sra. Ester Vives. Presidenta de AFAPAC

Bloc I – PROCÉS DIAGNÒSTIC

09:45 – 10:05h Sospita prenatal d’una displàsia esquelètica. Dra. Anna Moreno.

10:05 – 10:25h Repte i perspectives de l’estudi genètic prenatal en displàsies esquelètiques. Dra. Neus Baena 

10:25 – 10:45h Diagnòstic post natal i classificació de les displàsies esquelètiques. Dra. Anna Cueto

10:45 - 11:05h  Avaluació radiològica de les displàsies esquelètiques. Dr. Paulino Sousa

11:05 - 11:30h El repte d’una Unitat Multidisciplinària en displàsies esquelètiques. Dr. Juan Pablo Trujillo 

11:30 - 12:00h Descans ☕

Bloc II – PERSPECTIVES TERAPÈUTIQUES I ABORDATGE INTEGRAL

12:00 - 12:20h Diagnòstic i tractament de les displàsies esquelètiques en l’adult. Dr. Enrique Casado

12:20 – 12:40h Teràpies dirigides i futures en displàsies esquelètiques. Dra. Núria González

12:40 – 13:00h Maneig ortopèdic i quirúrgic de les displàsies esquelètiques. Dra. Gemma Casellas

13:00 – 13:30h Visibilitat, necessitats i avenços en una societat en canvi. Sra. Ester Vives 

13:30 – 13:50h Taula rodona: Sanitaris, pacients i famílies. Pacients, Associació invitada, Sra. Montse Selvas, 
Dra.  Judith Sánchez, Dr. Enrique Casado

13:50 – 14:20h Conclusions. Coordinadors de la Jornada i Associacions invitades:  Fundación Alpe 
Acondroplasia, Asociación ADEE - Acondroplasia y otras displasias esqueléticas, AEFDCC: 
Asociación Española de Familias con Displasia Cleidocraneal, AFAPAC , Fundación AHUCE 
(Asociación Nacional Huesos de Cristal)

14:20 – 14:30h Clausura

Programa Formació presencial 

Objectius

La jornada, emmarcada en el Dia Mundial de les
Malalties Minoritàries, té com a objectiu principal la
divulgació medicocientífica sobre la importància del
diagnòstic precoç i el seu impacte en el maneig
integral de pacients amb displàsies esquelètiques
d’origen genètic.

CMG – Centre de Medicina Genòmica
AFAPAC - Associació de Familiars i Afectats de Patologies de Creixament
CCSPT - Consorci Corporació Sanitària Parc Taulí. Sabadell

 Conèixer les displàsies esquelètiques de base
genètica.

 Reconèixer signes i símptomes clínics.
Desenvolupar habilitats per detectar signes clau
en diagnòstic prenatal i postnatal.

 Realitzar el diagnòstic diferencial. Aplicar criteris
per diferenciar entre displàsies esquelètiques
mitjançant clínica, radiologia i genètica.

 Comprendre el diagnòstic genètic prenatal.
Conèixer les tècniques per al diagnòstic genètic
primerenc de les displàsies esquelètiques.

 Interpretar radiografies i classificar displàsies
esquelètiques. Saber classificar displàsies
esquelètiques basant-se en imatges radiològiques.

 Aplicar un enfocament multidisciplinari al
tractament. Coordinar-se amb altres especialistes
per a un maneig integral del pacient.

 Gestionar el tractament ortopèdic i quirúrgic.
Conèixer les opcions terapèutiques disponibles
per a displàsies esquelètiques.

 Conèixer avenços en teràpies dirigides.
Familiaritzar-se amb tractaments avançats i futurs
en displàsies esquelètiques.

 Facilitar derivacions a serveis especialitzats. Saber
quan i com derivar pacients a unitats de genètica i
altres serveis especialitzats.

 Fomentar el treball en equip amb pacients i
famílies. Treballar de manera col·laborativa amb
pacients i famílies per a un maneig integral i
emocional.
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