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10 de junio: SESIONES CIENTIFICAS

CEST

CEST

CEST

Bienvenida a la jornada cientifica.
Noelia Canela, presidenta de Fundacion Noelia

Que son las Distrofias Musculares por déficit de Colageno VI:

Importancia de la investigacion.
Dra. C. Jiménez-Mallebrera, coordinadora investigacion HSID vy
miembro comité cientifico de Fundacion Noelia.

Aproximaciones terapéuticas para déficit de colageno VI

basadas en ARN.
Dr. A. Lopez- Marquez, miembro equipo investigacion Hospital San
Juan de Dios de Barcelona

Therapeutic options for premature termination codon

mutations in COLVI-related dystrophies. (Subtitulos en espanol).
Dra. Valérie Allamand, directora de Investigacion del INSERM, Institut
de Myologie

Pausa
Visita de Zona de exposiciéon y Salén Social

Precision medicine approaches for the collagen Vl-related

dystrophies. (Subtitulos en espafol).
Dr. Carsten Bonnemann, Coordinador investigacion (NINDS-NIH),
NINDS Bethesda, USA

Therapeutic approaches for the pseudoexon mutation, and
development of a viral vector to deliver molecular therapies

to collagen 6-expressing cells. (Subtitulos en espafiol).
Dra. Véronique Bolduc, miembro del equipo de Investigacion del
NINDS-NIH, NINDS-NIH

Glycine substitutions in collagen Vl-related dystrophies and

potential therapeutic approaches. (Subtitulos en espafiol).
Dra. Astrid Brull, miembro del equipo de Investigacion del NINDS-NIH,
NINDS-NIH
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11 de junio: SESIONES CLINICAS

CEST

CEST

CEST

Bienvenida a la jornada clinica.
Noelia Canela, presidenta de Fundacion Noelia

Historia natural de los pacientes con déficit de Colageno VI .

importancia de los registros y estudios colaborativos.
Dr. Daniel Natera, Neurdlogo infantil, Unidad de Neuromuscular,
Hospital Sant Joan de Deu

Registro Internacional pacientes CMDIR.
Dr. Gustavo Dziewczapolski, director cientifico Cure CMD y miembro
comité FN, CURE CMD

Caracteristicas clinicas del paciente con déficit de Colageno

VI: Atencion multidisciplinar.
Dr. Andrés Nascimento, Neurologo Infantil, Jefe Unidad de
Neuromuscular, Hospital Sant Joan de Deu

Pausa
Visita de Zona de exposiciéon y Salén Social

Cuidados de la funcion respiratoria en el paciente con

Déficit de Colageno VI.
Dr. Marti Pons, Cuidado respiratorio del paciente critico, Hospital Sant
Joan de Deu

Rehabilitacion en el paciente con déficit de Colageno VI en

las diferentes etapas de la enfermedad.
Dra. Julita Maria Medina, Medico Rehabilitadora, lesionado medular y
NRM, Hospital Sant Joan de Deu

Apoyo emocional ¢ Cémo, cuandoy a quién?
Irene Zschaeck, Psicologa. Unidad de tratamiento paciente NRM,
Hospital Sant Joan de Deu
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12 de junio: JORNADA DE FAMILIAS

En esta jornada los afectados y familiares seran divididos por

CEST | 9rupos virtuales para conocernos, compartir experiencias y
ayudarnos con el dia a dia de la enfermedad.

Para participar en esta actividad es necesario haberlo
indicado en el formulario de registro apuntandose al dia de
familias o mandando un e-mail a
amaia@fundacionnoelia.org

INSCRIPCION

Inscripcion Gratuita: https://forms.gle/hDRb2PgfW79uWCmPA

ORGANIZA:

FUNDACION VIOELIA
M0S CONTRALA
DISTROFIA MUSCULAR CONGENITA
POR DEFICIT DE COLAGENO V1
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