Il JORNADA SOBRE
ENFERMEDADES GENETICAS Y DISCAPACIDAD

La paraparesia espastica familiar

(PEF) es un grupo de trastornos Pa ra pa reS|a Espalsuca
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genética, caracterizados
clinicamente por espasticidad
(rigidez) y debilidad progresiva de
los miembros inferiores. Existen
unas 30 formas distintas de esta
patologia, de las que
aproximadamente la mitad tienen
una base genética conocida. O
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El objetivo de esta jornada es
abordar los diferentes aspectos de
esta patologia, abarcando desde
las cuestiones clinicas a la visién
del paciente, pasando por las
herramientas de diagndstico
genético y de diagndstico
preimplantacional. Asimismo, se
tratara sobre la posibilidad de
futuros tratamientos utilizando tanto colsboron organia:
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Diego Arroyo
(en representacion de la organizacion)

Feliciano Ramos
(en representacion de la AEGH)

10:00-10:45 Ponencia: Aspectos clinicos
de la PEF

Ponente: Dr. Ignacio Pascual Pascual.
Neuropediatra.
Hospital La Paz de Madrid.

C10:45-11:30 Ponencia: El paciente de PEF)

Ponente: Francisco Rodriguez Galvan.
Paciente.
Presidente de la AEPEF. Madrid.

(11:30-12:00 Pausa Café )

12:00-12:45 Ponencia: Diagnéstico molecular
de PEF

Ponente: Dra. Maria Jesus Sobrido.
Neurogenetista.
Complejo Hospitalario de
Santiago de Compostela.

12:45-13:30 Ponencia: Nuevos retos en el
diagnéstico molecular

Ponente: Diego Arroyo. Biélogo molecular.
Laboratorio de Diagnédstico
Progenie molecular. Valencia

13:30-14:15 Ponencia: Diagnéstico genético
Pre-implantacional

Ponente: Dra. Silvia Modamio.
Bidloga molecular.
Centro de Medicina Embrionaria.
Madrid

<14:00-16:OO Comida )

16:00-16:45 Ponencia: Aplicaciones de la
terapia Génica

Ponente: Dr. Eduard Ayuso. Investigador

16:45-17:30 Ponencia: Regeneracion del
sistema nervioso mediante
terapia celular

Ponente: Dra. Almudena Ramén.
Investigadora.
Consejo Superior de
Investigaciones Cientificas.
Valencia.

<17:30-18:00 Clausura )

Ponente: Ignacio Robles Garcia.
Director técnico.
Real Patronato sobre la
Discapacidad.

> Cada ponente realizara una exposicion
de 30 min., dejando 15 min. para preguntas.



