JORNADA DE CLAUSURA:

V MASTER PROPIO EN
ENFERMEDADES METABOLICAS HEREDITARIAS
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12:00-14:30 Programa del Taller de adherencia terapéutica en el
Diploma de Especializacion de Gestor de Casos

Dra. Adriana Pané Vila
Hospital Clinic, Barcelona.

Dr. Luis Alddmiz-Echevarria
Investigador IDIS. Coordinador de AECOM vy Sociedad. Bilbao.

14:30-15:30 COCTEL
16:00-16:15 INAUGURACION

Dra. Maria Luz Couce Pico
Complexo Hospitalario Universitario de Santiago de Compostela. USC.

16:15-16:45 Proyecto AccelRare para la deteccién temprana de las
enfermedades raras

Dr. Domingo Gonzdlez-Lamuio
Hospital Universitario Marqués de Valdecilla, Santander.

16:45-17:15 Retos en los registros de Metabdlicas

Dra. Paula S&nchez-Pintos
Complexo Hospitalario Universitario de Santiago de Compostela. USC.

17:15-18:30 MESA REDONDA:
Innovaciones y Desafios en el Cribado Neonatal

Moderadores:
Dr. Cristébal Colén Mejeras
Complexo Hospitalario Universitario de Santiago de Compostela. USC

Avances en el Cribado Bioquimico

Dra. Raguel Yahyaoui
Centro de Cribado Neonatal de Andalucia Oriental. Hospital Regional
Universitario de Mdlaga



El Futuro del Cribado Gendédmico

Dra. M Luz Couce Pico
Complexo Hospitalario Universitario de Santiago de Compostela. USC

Impacto econémico del Cribado Neonatal

Dr. Alvaro Hidalgo
Grupo de Investigacion en Economia de la Salud y Gestidn Sanitaria.
Universidad de Castilla La Mancha.

18:00-18:30 CAFE

18:30-19:30 MESA REDONDA:
El Valor Social de los Medicamentos Huérfanos

Moderador:
Dr. Domingo Gonzdlez-Lamuno
Hospital Universitario Marqués de Valdecilla, Santander

o o

Visiéon Nacional: Proyecto ARGO

Dr. Carlos Martin Saborido
Director Agencia Evaluacién de Tecnologia Sanitaria Instituto Carlos |l

Dr. Juan Carrién
Presidente FEDER.

Visién Europea: EURORDIS

Dr. Daniel de Vicente
Presidente ASMD Espana



Sdbado, 13 de diciembre 2025

9:00-10:15 MESA REDONDA: Retos en los registros de Enfermedades
Metabdlicas Hereditarias
Moderador:

Dra. Maria Luz Couce Pico.
Complexo Hospitalario Universitario de Sanfiago de Compostela. USC.

Recomendaciones para el manejo de los pacientes de
Gaucher con afectacion neurolégica

Dra. Sinziana Staescu
Hospital Universitario Ramdn y Cajal, Madrid

Recomendaciones espanolas para el diagnéstico,
seguimiento y tratamiento de la enfermedad de Pompe
de inicio tardio

Dra. Cristina Dominguez
Hospital Universitario Doce de Octubre, Madrid

Consenso sobre la monitorizacion del paciente Fabry

Dr. Roberto Barriales
CHUAC, A Coruna

10:15-11:30 MESA REDONDA:
Investigacion actual en Enfermedades Metabdlicas

Moderador:
Dra. Paula Sédnchez Pintos y Dr. Alvaro Hermida Ameijeiras
Complexo Hospitalario Universitario de Santiago. USC

Estudio Fase Il Venglustat para enfermedad de Fabry

Dr. Alberto Rivera
Hospital Universitario Alvaro Cunqueiro, Vigo

Estudio Fase lll Venglustat para enfermedad de
Gaucher tipo 3

Dra. Mar O'Callaghan
Hospital Universitario Sant Joan de Deu. Barcelona



Ensayo fase II-1ll de Leriglitazona en Adrenoleucodistrofia
ligada a X

Dra. Leticia Pias
Hospital Universitario Sant Joan de Deu. Barcelona

Sepiapterina en Fenilcetonuria

Dra. Amaya Belanger
Hospital Ramén y Cajal. Madrid

11:30-12:00 CAFE

12:00-12:30 CONFERENCIA: Inteligencia artificial, su importancia en las
enfermedades raras.

Moderador:
Dr. Alvaro Hermida Ameijeiras
Complexo Hospitalario Universitario de Santiago de Compostela. USC.

Ponente:
Dr. Juanjo Rios Blanco
Hospital Universitario La Paz, Madrid.

12:30 MESA DE CLAUSURA Y ENTREGA DE DIPLOMAS

Dr. Gumersindo Feijoo Costa
Vicerrector de Transformacion Digital e Innovacion. USC.

Dr. Domingo Gonzdlez-Lamuio
Codirector del curso de Atencion Integral en Enfermedades Minoritarias
y Presidente de AECOM.

Dra. Maria Luz Couce Pico
Directora de la Catedra Institucional de Enfermedades Metabdlicas
Hereditarias. USC.

Dr. Salvador Garcia Ferndndez
Director Médico Sanofi.
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