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INTRODUCCION

En este encuentro vamos a debatir sobre las llamadas enfermedades
raras, minoritarias o poco frecuentes

El desarrollo de las ciencias dmicas como la protedmica, la gendmica y
la metabolomica, los estudios sobre el metabolismo, el sistema
inmunoldgico, la reproduccion celular y la accion de los procesos
infecciosos e inflamatorios, asi como el estrés oxidativo, estan
produciendo importantes resultados en el tratamiento del cancery de la
mayoria de las enfermedades raras, asi como en el desarrollo de la
medicina regenerativa y en la lucha contra el envejecimiento.

El desarrollo de vectores viricos que actuan sobre el comportamiento
celular o en la modificacion de expresiones genéticas sera un arma
terapéutica indudable en el futuro y el conocimiento de las
caracteristicas genéticas esta permitiendo identificar el tipo de
enfermedad y el tratamiento farmacéutico mas adecuado a esa tipologia
personalizada.

La capacidad de edicion y modificacion genética abre enormes
posibilidades para poder curar las enfermedades raras de origen
genético.

El impulso a la investigacion durante esta etapa en busca de vacunas
para la pandemia del coronavirus SARS-Cov-2 mediante vectores
viricos que penetren en el nucleo de la célula o mediante ARN
mensajeros capaces de provocar la fabricacion de determinadas
proteinas penetrando en la mitocondria de las células abre una ventana
de esperanza para el pronto desarrollo de terapias para para combatir
las enfermedades raras de origen genético.

Se abre una oportunidad. De ahi en subtitulo de este encuentro: jLas
mas beneficiadas? Esperemos que este esfuerzo repercuta no solo en
la lucha contra las enfermedades raras sino en la lucha contra todas las
enfermedades.

Para hablar sobre estos temas hemos reunido a clinicos, gestores e
investigadores con el fin de avanzar y evaluar el compromiso de todos
para el perfeccionamiento de nuestro Sistema sanitario.
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PROGRAMA

16:30 INAUGURACION

Ignacio Para Rodriguez-Santana. Presidente de la
Fundacion Bamberg

Miguel Calero Lara Subdirector General de Servicios
Aplicados, Formacion e Investigacion. Instituto de Salud
Carlos Il

17:00 MESA DE TRABAJO -Sesion interactiva de Novartis Gene Therapies.

El impacto de la pandemia sobre los pacientes afectados por
AME

e Maria Dumont. Directora General de FundAME
e Lola Molinera Pelaez. Representante de la Comunidad de

FundAME y madre de un paciente con AME

17:30 12 SESION. LA GESTION DE LAS EE.RR. EN LOS HOSPITALES
Moderador

Ignacio L. Balboa Patrono de la Fundacion Bamberg

Ponentes

Julio Zarco Rodriguez. Subdirector Gerente del Hospital
Clinico San Carlos

Modnica Lépez, Unidad de Enfermedades Sistémicas vy
Minoritarias del Hospital Universitario Ramon y Cajal

Nuria Capdevila. Unidad Genética Clinica. Corporacion
Sanitaria Parc Tauli

Miguel Angel Moreno Pelayo. Head of Genetics
Department. Hospital Universitario Ramoén y Cajal. Miembro
de CIBER Enfermedades Raras

Julio Garcia Pondal, Director Gerente y Presidente del
Patronato de la Fundacion para la Investigacion Biomédica
del Hospital Universitario Puerta de Hierro-Majadahonda

La visidon de la Industria

David Garzén Lafuente, Rare Diseases Head Iberia. Chiesi



PROGRAMA
18:35 22 SESION. LA VISION DE SOCIEDADES, INVESTIGADORES Y
PACIENTES
Moderador

Ignacio Para Rodriguez-Santana, Presidente de la
Fundacion Bamberg

Ponentes

Francesc Palau, Coordinador Cientifico de la Estrategia en
Enfermedades Raras del Sistema Nacional de Salud (SNS)

Juan Carridén Tudela. Presidente de la Asociacion Espanola
de Enfermedades Raras

Jose Ramon Luis-Yague. Director de relaciones con las
CC.AA. de Farmaindustria

Jorge Capapey. Presidente de la Asociacion espanola de
laboratorios de medicamentos huérfanos y ultra huérfanos

Francisco Javier Alonso. Responsable del area de genética
del Instituto de Investigacion de Enfermedades Raras
(ISCIlN)

Rafael Artuch Iriberri, Fundacion para la Investigacion vy
Docencia Hospital Sant Joan de Deu. Investigador principal
del Programa de Medicina Mitocondrial y Metabdlica
Hereditaria del CIBERER (ISCIII)

La visiéon de la Industria

Silvia Corretge, Gerente de Operaciones Clinicas en
Boehringer Ingelheim

Nuria Mir. Directora Médica de Enfermedades Raras. Pfizer

19:45 CLAUSURA

Ignacio Para Rodriguez-Santana. Presidente de Ia
Fundacion Bamberg

Mario Mingo Zapatero. Presidente del Consejo Asesor de la
Fundacion Bamberg

Ignacio L. Balboa, Patrono de la Fundacion Bamberg



20:00 FIN DEL ACTO Y NETWORKING
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