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Programa

Formacié presencial

La jornada, emmarcada en el Dia Mundial de les
Malalties Minoritaries, t¢ com a objectiu principal la
divulgacié medicocientifica sobre la importancia del
diagnostic precoc i el seu impacte en el maneig
integral de pacients amb displasies esquelétiques
d'origen genétic.

Objectius

Coneixer les displasies esquelétiques de base
genetica.

Reconeixer signes i  simptomes clinics.
Desenvolupar habilitats per detectar signes clau
en diagnostic prenatal i postnatal.

Realitzar el diagnostic diferencial. Aplicar criteris
per diferenciar entre displasies esqueletiques
mitjancant clinica, radiologia i genetica.

Comprendre el diagndstic genétic prenatal.
Coneixer les técniques per al diagnostic genétic
primerenc de les displasies esquelétiques.

Interpretar radiografies i classificar displasies
esquelétiques. Saber classificar  displasies
esquelétiques basant-se en imatges radiologiques.

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

Gestionar el tractament ortopédic i quirargic.
Coneixer les opcions terapeutiques disponibles
per a displasies esqueletiques.

Conéixer avengos en terapies dirigides.
Familiaritzar-se amb tractaments avancats i futurs
en displasies esquelétiques.

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

Fomentar el treball en equip amb pacients i
families. Treballar de manera collaborativa amb
pacients i families per a un maneig integral i
emocional.

09:15 - 09:30h
09:30 - 09:45h
09:45 - 10:05h
10:05 - 10:25h
10:25 - 10:45h
10:45 - 11:05h
11:05 - 11:30h
11:30 - 12:00h
12:00 - 12:20h
12:20 - 12:40h
12:40 - 13:00h
13:00 - 13:30h
13:30 - 13:50h
13:50 - 14:20h
14:20 - 14:30h

CMG - Centre de Medicina Gendmica
AFAPAC - Associacio de Familiars i Afectats de Patologies de Creixament

Recepcié dels assistents

Benvinguda i inauguracié de la jornada
Representant de la Direccié. CCSPT
Dr. Victor Martinez-Glez, Coordinador de Malalties Minoritaries. CCSPT

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

Sra. Ester Vives. Presidenta de AFAPAC

Bloc | - PROCES DIAGNOSTIC

Sospita prenatal d'una displasia esquelética. Dra. Anna Moreno.

Repte i perspectives de I'estudi genétic prenatal en displasies esquelétiques. Dra. Neus Baena
Diagnostic post natal i classificacio de les displasies esquelétiques. Dra. Anna Cueto
Avaluacié radioldgica de les displasies esquelétiques. Dr. Paulino Sousa

El repte d'una Unitat Multidisciplinaria en displasies esquelétiques. Dr. Juan Pablo Trujillo

Descans w

Bloc Il - PERSPECTIVES TERAPEUTIQUES | ABORDATGE INTEGRAL

Diagnostic i tractament de les displasies esquelétiques en I'adult. Dr. Enrique Casado
Terapies dirigides i futures en displasies esquelétiques. Dra. Nuria Gonzalez

Maneig ortopédic i quirdrgic de les displasies esquelétiques. Dra. Gemma Casellas
Visibilitat, necessitats i aveng¢os en una societat en canvi. Sra. Ester Vives

Taula rodona: Sanitaris, pacients i families. Pacients, Associacio invitada, Sra. Montse Selvas,
Dra. Judith Sanchez, Dr. Enrique Casado

Conclusions. Coordinadors de la Jornada i Associacions invitades: Fundacién Alpe
Acondroplasia, Asociacién ADEE - Acondroplasia y otras displasias esqueléticas, AEFDCC:
Asociacion Espafiola de Familias con Displasia Cleidocraneal, AFAPAC , Fundacién AHUCE
(Asociacién Nacional Huesos de Cristal)

Clausura

Parc Tauli

Hospital Universitari
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