Nig

Le§ malalties rares
sOn cosa de tots

Jornada 28 de febrer

Organitzadors:

Dra. Susana Boronat - Dr. Roger Esmel - Dra Lourdes Vega

Lloc
Sala d'Actes de |'Hospital de Sant Pau

Hora
8.45

Les malalties rares poden presentar-se amb signes i simptomes comuns a altres
patologies més prevalents i, per tant, tots els especialistes poden trobar-se davant d’'una
malaltia rara que no sapiguen reconeixer.

El cost de no diagnosticar de forma preco¢ una malaltia minoritaria és cada cop més alt,
ja que impedeix que aquests malalts tinguin accés a una terapia de precisio.

Aquesta jornada esta destinada a sensibilitzar els diferents especialistes sobre aquestes
malalties, en un format molt dinamic de preguntes i casos clinics curts per especialitats,
que ens introduiran en el moén de les malalties rares.

Ajudeu-nos a visibilitzar-les!

8.45 PRESENTACIO DEL CURS

Dr. Alfons Torrego

Director medic de I'Hospital de la Santa Creu

| Sant Pau

Dr. Jordi Surrallés

Director de I'lIB Sant Pau. Catedratic de Genetica de la

UAB

Dra. Susana Boronat

Directora de Pediatria. Neuropediatra

i genetista clinica

Tema:

- Un cas que pot debutar a diferents
especialistes...quin és el diagnostic?

- Qui és el referent del malalt? Per que és important
aquesta jornada?

9:10 CARDIOLOGIA | VASCULAR

Ponents: Dr. Roger Esmel (Cardioleg pediatric),
Dr. Carles Moliner i Dr. José Guerra (Cardiolegs)
Temes:

- Patologia aortica

- Miocardiopaties

- Arritmies familiars

9.40 NEUROLOGIA | PSIQUIATRIA

Ponents: Dra. Alba Sierra. (Epileptologa),

Dra. Lucy Dougherty i Dra. Laia Turon. (Neuropediatres)

Temes:

- Debut d’esdeveniments paroxistics a I'adult

- Turpitud motriu progressiva

- Trastorn de I’espectre autista i discapacitat
intel-lectual

10:10 GASTROENTEROLOGIA

Ponents: Dra. Bruna Surinach (Gastroenterologa
pediatrica), Dr. Carles Guarner i Dra. Edilmar Alvarado
(Gastroenterolegs)

Temes:

- Nen amb diarrea cronica

- Vomits hematics

- Disfagia

10:30 PNEUMOLOGIA | AL-LERGOLOGIA

Ponents: Dr. Diego Castillo i Dr. David de la Rosa
(Pneumolegs), Laura Armendariz (Pneumologa infantil)
Temes:

- Auscultacio patologica persistent

- Dispnea progressiva

11:00 MISCEL-LANIA

Ponents: Dra. Berta Magallares (Reumatologa
pediatrica), Dr. Gorka Knorr (Ortopedia infantil),
Dra. Lourdes Vega (Genetista clinica).

Temes:

- Limitacio del rang articular

- Talla baixa desproporcionada

- Hemihiperplasia

11.30 PAUSA

12:00 MEDICINA D'URGENCIES

Ponents: Dra. Irene Barcel6 i Dra. Mireia Sensarrich

(Especialistes en Urgencies pediatriques)

Temes:

- Malalties agudes en pacients amb malalties rares de
base

- Atencio a Urgencies per complicacions de malalties
croniques

12:20 GINECOLOGIA | OBSTETRICIA

Ponents: Dra. Elisa Llurba (Directora del Servei de
Ginecologia i Obstetricia)

Tema:

- HTA i anomalies de I'nemograma durant la gestaci6

12:30 ENDOCRINOLOGIA

Ponents: Dra. Susan Webb (Endocrinologa),

Dra. Gemma Carreras, Dra. Anna Turon i Dra. Mireia
Tirado (Endocrinologues pediatriques)

Temes:

- Retard puberal en un adolescent amb talla alta

- Cansament i avidesa per la sal

- Hiperglucemia en deju

13:00 OTORRINOLARINGOLOGIA
| OFTALMOLOGIA

Ponents: Dra. Sabina Luna (Oftalmologa), Dra. Noemi
Roselld (Directora del Servei d'Oftalmologia), Dra. Pradi
Venegas (Otorrinolaringologa), Dra. Adriana Lasa
(Directora del Servei de Genéetica)

Temes:

- Hipoacusia

- Afectacio visual i hipoacusia

-  Trastorn de la maotilitat ocular

13:30 DERMATOLOGIA

Ponents: Dra. Helena Iznardo i Dra. Esther Roé
(Dermatologues)

Temes:

- Macules hipocromes

- Macules rosades

- Macules cafe amb llet

- Papules violacies

14:00 DINAR

15:00 ONCOLOGIA

Ponents: Dr. Raul Terés i Dr. Pablo Maroto (Oncolegs),

Dra. Montse Torrent (Oncologa pediatrica)

Temes:

- Tumor subcutani en cuixa de rapid creixement en
adult jove

- Tumor renal metastasic d'histologia atipica

- Tumoracid de parts toves

15:30 HEMATOLOGIA

Ponents: Dra. Pilar Leoz i Dra. Sara Redondo
(Hematologues), Dr. Pablo Escribano i Dr. lvan Lopez
(Hematolegs pediatrics)

Temes:

- Anémia hemolitica congeénita

- Trombocitopenia en un nen

- Hipoplasia del polze

16:00 MALALTIES INFECCIOSES
| IMMUNOLOGIA

Ponents: Dr. Pep Valle (Especialista en malalties
infeccioses pediatriques), Dr. Oscar de la Calle
(Immunoleg), Dra. Laura Martinez (Immunologa)
Temes:

- Bacteriemies de repeticio

- Infecci6 greu i afectacio dermatologica

16:30 NEFROLOGIA | UROLOGIA

Ponents: Dra. Adriana Devolder (Nefrologa pediatrica),

Dra. Monica Furlano (Nefrologa. Fundacid Puigvert),

Dra. Anna Bujons (Urologa infantil. Fundacio Puigvert)

Temes:

- Plaquetopenia, disfuncié renal i deposicions amb
sang

- Pacient amb afectacio ocular, auditiva i renal

- Malformacié del tracte genitourinari

17:00 CLOENDA DEL CURS
CONSIDERACIONS FINALS

Dra. Susan Webb

Presidenta de la CAMM (Comissio Assessora de Malalties
Minoritaries)

Dra. Susana Boronat

Directora del Servei de Pediatria, Hospital de la Santa
Creu i Sant Pau



