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Il JORNADA DE GENETICA

29 y 30 de abril 2025 (16.00h-19.30h)
Saldn de Actos del Pabellén Docente Virgen de la Arrixaca

AVANCES EN EL DIAGNOSTICO GENETICO Y TRATAMIENTO DE
LAS ENFERMEDADES GENETICAS Y RARAS

PRESENTACION:

El objetivo de esta jornada es dar a conocer las técnicas actualizadas para el diagndstico genético
y gendmico de las enfermedades genéticas, asi como los ensayos funcionales y modelos
utilizados en investigacion para la confirmacién de variantes patogénicas y la busqueda de
tratamientos para enfermedades raras en la Regién de Murcia

COORDINACION:

Dra. Isabel Lopez Expdsito. Directora del Centro de Bioquimica y Genética Clinica del Servicio
Murciano de Salud y Vicedecana del llustre Colegio Oficial de Biélogos Region de Murcia

Dra. Maria Luisa Cayuela Fuentes. Investigadora del Instituto Murciano de Investigacion
Biosanitaria Pascual Parrilla y del Centro de Investigacion Biomédica en Red de Enfermedades
Raras

ORGANIZACION:

llustre Colegio Oficial De Bidlogos Regidon Murcia (COBRM), Centro de Bioquimica y Genética
Clinica (CBGC), Instituto Murciano de Investigacion Biosanitaria Pascual Parrilla (IMIB)-
Fundacidn para la Formacidn e Investigacidn Sanitaria (FFIS), Centro de Investigacion Biomédica
en Red de Enfermedades Raras (CIBERER), Facultad de Biologia de la Universidad de Murcia
(umu)

DIRIGIDO A:

Profesionales del dmbito sanitario, investigadores, estudiantes de ciencias biosanitarias,
asociaciones de pacientes con enfermedades raras y genéticas, y personas con interés o

curiosidad por el ambito de la salud y la ciencia
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PROGRAMA:

Martes, 29 de abril

16.00-16.45: Inauguracion. Dra. Dia. Isabel Ayala Vigueras, directora Gerente del SMS. Dra.
Dia. Isabel Lopez Expdsito vicedecana del llustre Colegio Oficial de Bidlogos de la RM. Diia
Fuensanta Martinez Lozano, directora de la Fundacién para la Formacidn e Investigacion
Sanitaria, Instituto Murciano de Investigacién Biosanitaria Pascual Parrilla. Dra. Dfia. Alicia Rubio
Bandn, vicerrectora de Estudiantes y Empleo de la UMU. D. Jesls Cafhavate Gea, director
general de Planificacion, Farmacia e Investigacion Sanitaria. D. Juan Carrion Tudela. presidente
de la Federacion Espafiola de Enfermedades Raras (FEDER).

16.45-17.15: Cribado neonatal genédmico. Dra. M. Jesus Juan Fita. Facultativo del Laboratorio
de Genética Bioquimica del CBGC

17.15-18.00: Del cariotipo convencional al mapeo dptico genédmico para el diagnéstico de
anomalias cromosdmicas. Dra. Beatriz Martinez Delgado. Investigadora Cientifica del Instituto
de Investigacién de Enfermedades Raras (lIER) del Instituto de Salud Calos IIl. Responsable del
Laboratorio de Diagndstico Genético

17.00-18.30: Pausa-café

18.30-19.00: Clasificacidn e interpretacion de variantes. Asesoramiento genético en estudios
genomicos. Dra. M2 Carmen Martinez Romero. Facultativo del Laboratorio de Genética
Molecular del CBGC. Investigadora del IMIB- CIBERER. Profesora asociada de la UCAM

19.00h-19.30: Diagndstico genético mediante secuenciacion de tercera generacion. Dr. Ginés
Luengo Gil. Investigador principal del grupo Patologia Molecular y Farmocogenética del IMIB.
Servicio de Anatomia Patoldgica del Hospital General Santa Lucia. Profesor asociado de la UCAM

Miércoles, 30 de abril

16.00-16.45: Validacion funcional en el diagnéstico de enfermedades raras (Rare Function).
Dr. Francesc Palau. Investigador Distinguido, Laboratorio de Neurogenética y Medicina
Molecular, Hospital e Institut de Recerca Sant Joan de Déu, y CIBERER, Barcelona

16.45-17.30: Caracterizacion estructural y funcional de proteinas: clasificacion de las variantes
genéticas de significado incierto (VUS) y desarrollo de dianas terapéuticas. Dr. Santiago
Ramdn-Maiques. Cientifico Titular del CSIC. Investigador del CIBERER y del Instituto de
Biomedicina de Valencia - CSIC

17:30h-18:00h: Pausa-Café

18:00h-18:45: De los genes a los medicamentos. Dra. Francisca Alcaraz Pérez (Investigadora del
Grupo Telomerasa, Cancer y Envejecimiento. IMIB Pascual Parrilla/FFIS-CIBERER). Diana Garcia
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Moreno (Investigadora del Grupo Inmunidad, Inflamacién y Cancer. IMIB Pascual Parrilla/FFIS-
CIBERER).

18.45h-19h: Testimonio. M.2 Paz Bustos. Asociacién Princesa Gabriela (Algeciras)

19h-19.45h: Mesa redonda “A mi hijo/a le han diagnosticado una enfermedad rara ¢y ahora
qué?”. Dr. Victoriano F. Mulero Méndez. catedratico Biologia Celular (UMU). Dr. Casimiro
Jiménez Ruiz, subdirector general de Farmacia e Investigacién de la CARM, Dofia M.2 Paz Bustos.
Dr. Joaquin Palomar, responsable del Sistema de Informacion sobre Enfermedades Raras de la
Regién de Murcia (SIER). Dofia M.2 Angeles Diaz Lozano, presidenta de la Asociacién Nacional
del Sindrome de Ehlers Danlos, Hiperlaxitud y colagenopatias (ANSEDH)y vicepresidenta de
D’Genes.

Modera: Dra. Maria Luisa Cayuela Fuentes.

19.45 h. Clausura. Dra. Diia. Eulalia Clemente Espinosa, decana de la Facultad de Biologia de la
umu

INSCRIPCION GRATUITA.

SOLICITADO ACREDITACION Formacién Continuada de las Profesiones Sanitarias de la Regién
de Murcia.

CON LA PARTICIPACION Y RESPALDO CIENTIFICO DE CIBERER.
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