i 11l JORNADAS DE GENETICA

21y 22 de abril 2026 (16.00h-19.45h) Inscripcion gratuita

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

SEDE: Saléon de Actos Hospital G. U. Morales Meseguer. Avda. Marqués de los Vélez, s/n, 30008,
Murcia.

PROGRAMA

Martes, 21 de abril

16.00-16.15: Inauguracion oficial. D. Juan José Pedrefio, consejero de Salud de la Regidn de
Murcia. D. Andrés Carrrillo, Dir. Gerente Area VI. D. Juan Carrién Tudela, presidente de FEDER.
Diia. Isabel Lopez Exposito, directora del CBGC

16.15-17.00: La importancia de la valoracién clinica para el diagndstico. Dra. Marta Dominguez
Jiménez. Seccidon de Genética Médica del Servicio de Pediatria. Hospital Clinico Universitario
Virgen de la Arrixaca.

17.00-17.45: Estudio del exoma completo. Experiencia en el Centro de Bioquimica y Genética
Clinica (CBGC) Dr. Manuel José Bernal Quirds. Facultativo del Laboratorio de Genética
Molecular y Genémica del CBGC del SMS.

17.45-18.15: Pausa-café

18.15-19.00: Secuenciacion de Lecturas Largas: Avances en el Diagndstico Genético de
Enfermedades Raras. Dra. Belén de la Morena Barrio. CIBERER. UMU/IMIB Pascual Parrilla.
Longseq Appications.

19.00h-19.45: Estrategia de gendmica funcional para la mejora del diagndstico de
enfermedades raras. Dra. Belén Pérez. Centro de Diagndstico de Enfermedades Moleculares
(CEDEM). Centro de Biologia Molecular IdiPAZ. CIBERER

Miércoles, 22 de abril




16.00-16.45: Cuando se rompen los dominios del DNA: Arquitectura genémica y su impacto
en las enfermedades raras del desarrollo. Dr. Eduardo Calpena Corpas. Biomedicina Molecular,
Celular y Gendmica, Unidad CIBERER, Instituto de Investigacion Sanitaria La Fe, Valencia

16.45-17.30: El papel de las agencias reguladoras en el desarrollo y acceso a terapias en
enfermedades raras; medicamentos huérfanos, acceso fuera de ensayo y reposicionamiento.
Dra. Milena Peraita Ezcurra. Agencia Espafiola de Medicamentos y Productos Sanitarios
(AEMPS)

17:30h-18:00h: Pausa-Café

18:00h-18:45: Cebra Unica: Impulso al reposicionamiento de farmacos y su impacto en
ensayos clinicos. Caso de éxito en Anemia de Diamond-Blackfan. Dr. Victor Mulero.
Catedratico de Biologia Celular. UMU/IMIB Pascual Parrilla/CIBERER

18.45h-19h: Testimonio. Diia. Nati Tomas Tévar. Pasitos de Nora/ Asoc.Espafiola de Tango 2

19h-19.45h: Mesa redonda. ¢Qué puedes hacer tu por la investigacion? Dina. Fiona Estallo
(legado solidario), D. Juan Diego Gonzalez Aragdn (Rotary Club Murcia Norte). Dita. Nati Tomas
Tévar (Asociacién Tango 2). Dha. Fuensanta Martinez (Directora de la FFIS), Dfia. Ana Jose
Carridn (Directora del CEP Virgen Nuestra sefiora de la Asuncién de Jumilla). Modera: Dra. Maria
Luisa Cayuela Fuentes, investigadora del IMIB/FFIS Pascual Parrilla-CIBERER. Grupo Telomerasa

19.45h. Clausura. Dr. D. Francisco Antonio Guardiola Abellan, decano de la Facultad de Biologia
de la Universidad de Murcia.
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