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_ Auditorio
8:00 a.m Los Almendros

Programacion
7:30 a.m.—8:00 a. m.

Registro, bienvenida e inicio del evento

MODULO 1. ENFERMEDADES HUERFANAS PREVALENTES

EN EL PACIFICO COLOMBIANO

Clusters de enfermedades genéticas en Colombia

8:00a. m. a 8:30 a. m. Dr. Harry Pachajoa (Universidad Icesi, Fundacion Valle del Lili)

Dr. Stiven Sinisterra D. (Universidad Icesi)

Porfiria: generalidades, avances en Colombia

8:30 a. m. 2 9:00 a. m y redes internacionales de colaboracion

9:00 a. m. a9:30 a. m. D
I.

9:30 a. m.a 10:00 a. m.

Dr. Julian Ramirez Cheyne (Universidad del Valle)

Tres décadas estudiando el sindrome de X fragil en Ricaurte

Wilmar Saldarriaga (Universidad del Valle)

Técnicas de diagndstico molecular
Lorena Diaz (Universidad Icesi)

LVEV V- AV B Visita a pdsteres

10:45a. m.—11:00 a. m.

MODULO 2. ACTUALIZACION DE PROYECTOS
DE INVESTIGACION DE LA ALIANZA

Avances en el estudio de la genética poblacional
de la porfiria aguda en el suroccidente colombiano

Monica Murillo (Universidad del Valle)

Estudio de ancestria en el conglomerado de X fragil de Ricaurte
Maria Alejandra Abonia (Universidad del Valle)

Arquitectura gendmica del locus del sindrome de Prader-Willi:
integracion de variacion estructural y metilacion del ADN

R HVER R VR BN mediante secuenciacion de lecturas largas

Arlen Mosquera (Pontificia Universidad Javeriana Cali)

Estrategias para la implementacion de rutas integrales de atencion

R LRSS EEIFEN M apacientes con enfermedades huérfanas

Marcela Perengtiez (Clinica Imbanaco)

Avances y oportunidades para diagnostico, tratamiento

IR VER R LW B e investigacion en SYNGAP

11:45a. m. —12:30 p. m.

Dra. Isabel Camacho Ordonrez (Fundacion SYNGARP1)

Conversatorio: Avances en fenilcetonuria - (Patrocinado por PTC)
Dr. José Nastasi (Fundacion Valle del Lili, Universidad Icesi)

12:30 p. m. - 1:00 p.m. Espacio de almuerzo

MODULO 3. AVANCES DIAGNOSTICOS Y TERAPEUTICOS EN
ENFERMEDADES HUERFANAS: La era de la terapia genica

1:00 p. m. —1:30 p. m.

1:30 p. m. —2:00 p. m.

Presente y futuro del tamizaje neonatal en Colombia
Dr. Ignacio Zarante (Pontificia Universidad Javeriana Bogota)

Actualizacidén en drepanocitosis
Armando Lucumi (Universidad Libre)

Terapia génica en enfermedades huérfanas

2:00 p. m.—2:30 p. m. Dr. Javier Almeciga (Instituto de Errores Innatos del Metabolismo,

2:30 p. m.—3:00 p. m.

Pontificia Universidad Javeriana Bogota)

Una enfermedad huérfana tras la alteracion del perfil lipidico:
hablemos de LAL-D - (Patrocinada por AstraZeneca)

Dra.
(Universidad del Valle, Hospital Universitario del Valle)

Diana Ramirez Montano. Clinica Imbanaco

Enfoque del paciente con displasia esquelética

3:00 p. m. — 3:30 p. m. (Patrocinada por Biomarin)

Dr. Harry Pachajoa (Universidad Icesi, Fundacion Valle del Lili)

3:30 p- M. —4:00 p. M. ERASICEYJo S CI=S

4:30 p. m. —5:00 p. m.

5:00 p. m. —5:30 p. m.

Aproximacion diagnostica de las porfirias - (Patrocinada por Medison)

4:00 p.m.—4:30 p. m. QEEC!
(Clinica Imbanaco - Hospital Universitario del Valle)

Diana Marcela Vasquez Forero

Abordaje diagndstico y diferencial de las enfermedades raras
con compromiso neuromuscular - (Patrocinada por Roche)

Dra.
(Universidad del Valle - Hospital Universitario del Valle)

Diana Ramirez Montano. Clinica Imbanaco

Hipofosfatemia XLH, desde su diagndstico hasta el tratamiento
(Patrocinada por Ultragenyx)

Dra.
Clinica Imbanaco)

Juliana Lores (Pontificia Universidad Javeriana Call,

5:30 p. m. —6:00 p. m. Conversatorio Alianza
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