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Programa 

9:10-9:20   Bienvenida e Introducción  
Dra. Raquel Sánchez-Valle 
Directora Médica, Hospital Clínic de Barcelona 
 

Dr. José Hernández-Rodríguez 
Programa Clínic de Enfermedades Minoritarias, Hospital Clínic de Barcelona 
 
 

9:20-9:50 Asociaciones de pacientes con enfermedades minoritarias - 2023 
    Sra. Javier Gómez 
    Presidente de la Asociación Española de Enfermos por el Síndrome de  
    Camurati-Engelmann 

    Sr. Francesc Cayuela 
    Presidente de la Federació Catalana de Malalties Minoritàries (FECAMM)   

    Sr. Jordi Cruz  
    Patronato de la Federación Española de Enfermedades Raras (FEDER) 
 

 

9:50-10:25  Terapia génica en pacientes con anemia de Fanconi  
Dra. Paula Río Galdo 
CIEMAT, CIBERER, IIS-FJD, UAM, Madrid 

 
10:25-11:05 Actualización en la hemocromatosis y la hemoglobinuria    
    paroxística nocturna 
              Dra. Cristina Sanz1 / Dra. Anna Gaya2 
    Servicio de Transfusiones, BCT Clínic, CBD, Hospital Clínic de Barcelona, Barcelona 1 
    Servicio de Hematología, ICAMS, Hospital Clínic de Barcelona, Barcelona 2  
     
 

11:05-11:40  Pausa café 
 

 
 

 

11:40-12:15 Epidermolisis ampollosa hereditaria: más allá de la piel 
Dr. Josep Riera1 / Sra. Nora García2 

    Servicio de Dermatología, Hospital Clínic de Barcelona, Barcelona1  

    Psicóloga de la Asociación DEBRA Piel de Mariposa2 

 

12:15-12:35 Únicas: Implantación de una Red de Medicina Personalizada en  
        enfermedades raras pediátricas. 
 Dr. Rafael Artuch  
 Servicio de Bioquímica Clínica, Institut de Recerca Sant Joan de Déu-CIBERER 

 

12:35-13:35 Mesa redonda conjunta de las ponencias 
  Moderadores:  
  Dra. Judit Garcia  
  Sección de Errores Congénitos del Metabolismo - IBC, Servicio de Bioquímica y 

  Genética Molecular, Hospital Clínic de Barcelona, IDIBAPS, CIBERER 

  Dra. Raquel Rabionet 
  Departamento de Genética, Microbiología y Estadística de la UB, IBUB, IRSJD y 

  CIBERER, Barcelona 

 
13:35-14:00  Clausura 
  Implementación del modelo asistencial a  nivel del territorio de las 
  Xarxes d’Unitats d’Expertesa Clínica (XUEC) en Malalties  
  Minoritàries en Catalunya 
  Sra. Ariadna Tigri-Santiña 
  Gerència de Processos Integrats de Salut. Àrea Assistencial, CatSalut 


