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Una mirada
transdisciplinaria

ACMGen invita a participar en el evento a todos los especialistas de Iberoamérica que intervienen en el
diagnostico, manejo y tratamiento de enfermedades genéticas, congénitas, raras y huérfanas.

Un espacio con 10 conferencias plenarias, 10 modulos académicos y cada modulo con 4 conferencias,
donde convergen las especialidades clinicas y la genética meédica hacia el manejo transdisciplinario e integral

de los pacientes.

Jueves

29 de Septiembre

DIA 01 -

SALA GENERAL

Discurso de Apertura.
Dr. Harvy Velasco

08:00 AM.-08:10 A.M.

08:10 A.M. - 08:55 A.M.

Dr. Lluis Montoliu

"CRISPR en la clinica: éxitos, situacion actual y perspectivas”

SALA Of
PRUEBAS MOLECULARES EN

ANOMALIAS CONGENITAS

Experiencias exitosas en
diagnostico oportuno en
enfermedades huérfanas

utilizando la genomica.
Dr. Pablo Daniel Lapunzina

09:15 AM. - 09:45 A M.

SALA 02

BIOINFORMATICA

Aportes y alcanza de la

bioinformatica en la salud prenatal.
Dr. Juan Carlos Trivino Pardo

09:55 A.M.-10:25 AM.

May Be Responsible for Many of the
Clinical Features of the Prader-Willi

Syndrome”
Dr. Daniel J. Driscoll

“Dysregulation of the RBFOX1 Protein NxClinical: Combinando

las diferentes tecnologias genomicas
para terminar con la
odisea diagnostica de nuestros

pacientes.
Dr. Moises Serrano

Nuevos genes en alteraciones

craneofaciales.
Dra. Daniela Luquet:i

11:00 A.M. - 11:30 A.M.

Utilizando el poder
de la genomica mas alla
del diagnostico: el caso del

Regeneron Genetics Center.
Dra. Maria Laura Cremona

Exoma en RN con AC ¢Queé
hay ahora y cual es el futuro

Genoma?
Dra. Angela Paredes

11:40 AM. -12:10 P.M.

Bioinformatica aplicada al
diagnostico genético.
Dr. Adrian Turjanski

SALA GENERAL

Innovacion en salud
Dr. Luis Felipe Barrientos

02:00 P.M. - 02:45 P.M.

SALA 01
RED DE REDES EN VIGILANCIA
DE DEFECTOS CONGENITOS

Foro Global de Vigilancias en
Anomalias Congénitas y

Enfermedades huérfanas.
Dr/a. Por confirmar

03:00 P.M. - 03:30 P.M.

SALA 02
REGULACION EN TERAPIAS
AVANZADAS

Biosimilares en enfermedades

huérfanas.
Dr. Andrés Zuluaga

Situacion de las enfermedades
huérfanas y los defectos congénitos

en Europa.
Dra. Eva Bermejo Sanchez, MSc, PhD

03:40 P.M. - 04:10 P.M.

Terapia Genética de la

técnica a la ética.

Dr. Fernando Suarez Obando. MD, Esp,
MSc, PhD

Redes de vigilancia en defectos
congenitos.
Dr. Jorge Lopez Camelo

04:45 P.M. - 05:15 P.M.

Foro sobre regulacion de nuevas
terapias.

SALA GENERAL

05:20 P.M. - 06:00 P.M.

Dra. Sandra Ospina

®

Terapias de salto de exon Distrofia muscular de Duchenne.



DIA 02 - gbezlr(‘aegeptiembre

SALA GENERAL

08:00 A.M. - 08:45 AM. Farmacogenomica éDonde estamos y para donde vamos?
Dr. Leandro Brus

SALA 01 SALA 02
MEDICINA PREDICTIVA PRUEBAS OMICAS EN SALUD

09:15 AM. - 09:45 AM. Prevencion Personalizada del cancer MOx: Advancing Rare Disease Patient
de pancreas. Care With Multiomic Solutions.
Dra. Nuria Malat Prof. Peter Bauer, M.D.
Atrofia Muscular Espinal. Genoma prenatal ¢Estara
Importancia en el tamizaje neonatal cerca su aplicacion?
y sus implicaciones Dra. Claudia Serrano

en el manejo.
Dr. Juan Carlos Prieto

11:00 AM. - 11:30 AM. Experiencia y manejo Pruebas de portadores
de pacientes con indicacion y utilidad.
Hipercolesterolemia familiar. Dra. Alexandra Casasbuenas

Dr. Andrés Flores

Uso de pruebas genéticas proactivas Bioinformatic analysis of whole
en la poblacion sana. genome sequencing; Centogene
Dr. Ignacio Zarante experience of the 1007 genomes
project.

Prof. Peter Bauer, M.D.

SALA GENERAL

02:00 PM. - 82:45 PM. La odisea del manejo del paciente con Acondroplasia

Dr. Charles Marques Lourenco

SALA 0 SALA 02
NEURODESAROLLO GENETICA DEL DESARROLLO
Y SALUD MENTAL PONDOESTATURAL
Syngap! una enfermedad que Nosologia de las enfermedades
desconocemos. genéticas del esqueleto.
Dra. Sandra Catalina Mesa Dr. Gustavo Contreras

03:40 PM. - 04:10 PM. Aproximacion de los movimientos ~ Tamizaje Molecular
anormales en niinos y sus neonatal
implicaciones en el tratamiento. Dra. Mariela Larrandaburu

Dr. Jorge Ramon

SALA GENERAL

04:45 P.M. - 05:15 P.M.

Enfermedades Neurodegenerativas de base genética impacto

y avances en manejo.
Dr. Francisco Lopera

,;-'_" i

05:20 PM. - 0555 PM. Enfermedad de Wilson

Dr. Felipe Ordonez

06:00 PM. - 06:40 PM. Analisis de la correlacion Genotipo-Fenotipo en HPP.

Dra. Ana Maria Zarante




DIA 03 -

SALA GENERAL

08:00 AM. - 08:45 AM. Perfiles genomicos en cancer.

Paulo V. Campregher, MD, PhD

08:45 P.M. - 09:15 PM. PREGUNTAS

SALA 01 SALA G2 %
SALUD METABOLIC/ PREVENCION EN CA

09:15 AM. - 09:45 AM. Diagnostico bioquimico en CLN2. Perfiles de metilacion en cancer.
Dr. Carlos Javier Alméciga Dr. Danny Cardona Pineda

09:45 AM. - 09:55 AM.

09:55AM.-10:25 A M, Manejo de los eventos adversos en  Prevalencia de variantes patogénicas

el tratamiento con terapia de de la linea

reemplazo enzimatico en germinal en cancer hereditario

enfermedad de Pompe y Fabry. de mama y de ovario entre

Dr. Sergio Salgado latinoamericanos e hispanos
de EE. UU.

Dr. Carlos Andrés Ossa

&

10:25 AM. - 10:35 AM. PREGUNTAS

10:35 AM. - 11:00 A.M. VISITA LA FERIA ACADEMICA Y FERIA COMERCIAL

Defectos de la oxidacion de acidos Polygenic Risk Scores for all:
grasos de cadena larga. Una agenda  developing and validating
pendiente en Ameérica Latina. multi-ancestry PRS for

Dra. Marcela Vela breast cancer.
Dr. George Busby

1:30 AM. - 11:40 AM. PREGUNTAS
11:40 AM. - 12:10 PM. Colestasis en la sintesis ¢Qué hay de nuevo en el Cancer
de Acidos Biliares. Colorrectal hereditario?
Dra. Verdnica Botero Dra. Laura Valle

a

12:10 PM. - 12:20 PM. PREGUNTAS

SALA GENERAL

12:20 PM. - 12:55 PM. Terapia génica en enfermedades metabolicas.
Dr. Guilherme Baldo

12:55 P.M. - 01:00 PM. PREGUNTAS

01:00 PM. - B1:10 PM. Clausura - Importancia de la RELAGH.
Dra. Mariela Larrandaburu

0110 PM. - 01:20 PM. Clausura - Cierre del evento e invitacion al siguiente evento.

Dr. Ignacio Zarante

01:20 PM. FIN DEL EVENTO
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