13.10h.  Proyecto n° 13. Generacion de modelos experi-
mentales humanos del sindrome de Bernard
Soulier mediante reprogramacion celular.
Investigador Principal: Pedro Real Luna, GENYO.
Centre for Genomics and Oncological Research.

13.20 h. Proyecto n° 14.Terapias avanzadas para enferme-
dades raras: fibrosis quistica como un modelo
para ingenieria genomica y aplicaciones basadas
en células madre inducidas.

Investigador Principal: Aarne Fleischer, Fundacion
de Investigacion Sanitaria de las Islas Baleares.

13.30h. Proyecto n° 15. Generacion de un modelo de ratén
deficiente en ATP mitocondrial que simule el
sindrome NARP/MILS.

Investigador Principal: Cristofol Vives-Bauza, Funda-
cion de Investigacion Sanitaria de las Islas Baleares.

13.40h. CLAUSURA
Cristina Fuster, Presidenta de FEDERACION ASEM.
Juan Carrion, Presidente de FEDER.
Isabel Gemio, Presidenta de la FUNDACION
ISABEL GEMIO.
Responsable Ministerio de Sanidad (persona a
determinar).

Miércoles, 21 de junio de 2017

Secretaria de Estados de Servicios Sociales e Igualdad.
Ministerio de Sanidad, Asuntos Sociales e Igualdad
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09.30 h.

09.45 h.

10.30 h.

10.40 h.

10.50 h.

11.00 h.

11.30 h.

11.40 h.

“TODOS SOMOS RAROS, SOMOS UNICOS”

INAUGURACION DEL SIMPOSIO

Maria Romo, Directora de la Fundacion Isabel Gemio.

Juan Carridn, Presidente de FEDER.

Cristina Fuster, Presidenta de FEDERACION ASEM.

Responsable Ministerio de Sanidad (persona a
determinar).

PRESENTACION DE LAS ACCIONES LLEVADAS
A CABO EN EL FORTALECIMIENTO ASOCIATIVO

Mar Urena, Decana del Colegio Oficial de Trabajado-
res Sociales de Madrid.

Presentacion de Resultados

Purificacion Banos Ruiz, Colegio Oficial de Trabaja-
dores Sociales de Madrid.

PRESENTACION RESULTADOS DE LOS 15
PROYECTOS DE INVESTIGACION

Josep Torrent Farnell, Coordinador del Comité
Cientifico del TELEMARATON.

Antonio Alvarez Martinez, Coorldinador Proyectos
de Investigacion del TELEMARATON.

Proyecto n° 1. Aproximacion al tratamiento de las
Enfermedades Mitocondriales centrada en las
vias de senalizacion sensibles a nutrientes.

Investigador Principal: Luis Carlos Lépez, Centro de

Investigacion Biomédica de la Universidad de Granada.

Proyecto n° 2. Sindromes de sobrecrecimiento
PIK3CA, fenotipo y Guias Clinicas.

Investigador Principal: Victor Martinez Gonzalez,
Hospital La Paz.

Proyecto n° 3. Analisis genédmico integral de los
pacientes con Enfermedad de la Neurona motora
y demencia frontotemporal para elucidar la arqui-
tectura genética de la Esclerosis Lateral amiotro-
fica.

Investigador Principal: Jordi Clarimon, Hospital de la
Santa Creu i Sant Pau.

Proyecto n° 4. Fenotipo y caracterizacion molecu-
lar de los nevus melanociticos congénitos
grandes o gigantes.

Investigador Principal: Joan Antén Puig Butille,
Fundacién Clinic per la Recerca Biomédica.

11.50 h.

12.00 h.

12.10 h.

12.20 h.

12.30 h.

12.40 h.

12.50 h.

13.00 h.
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Proyecto n° 5. Papel patogénico de la deficiencia
de OPA1 sobre la inflamacién muscular en una
entidad miopatica.
Investigador Principal: Juan Pablo Mufoz, CIBER-
DEM/IRB Barcelona.

Proyecto n° 6. Estudio traslacional de la Linfan-
gioleiomiomatosis: origen tisular, modelos en
vivo y Estrategias Terapéuticas.

Investigador Principal: Alvaro Casanova, Hospital
Universitario de Alcala de Henares.

Proyecto n° 7. Cuantificacién de la restauracion de
distrofina mediante omision de exdn.

Investigador Principal: Virginia Arechavala Gomeza,
Asociacion Instituto de Investigacion Sanitaria
(BIO-CRUCES).

Proyecto n° 8. Exploracion de aproximaciones
basadas en epigenética como nuevas vias
terapeuticas en la progresion de metastasis de
melanoma uveal.

Investigador Principal: Maria Bardasco, Instituto de
Investigacion Biomédica de Bellvitge (IDIBELL).

Proyecto n° 9. Caracterizacion de los sindromes
de aneusomia reciproca 7q1123: del paciente a las
vias funcionales (y viceversa).

Investigador Principal: Roser Corominas Castifeira,
Pompeu Fabra University. Parc de Recerca Biomédi-
ca de Barcelona/Hospital de Mar Medical Reserarch
Institute (IMIM).

Proyecto n° 10. Aproximaciones terapéuticas para
la rinitis pigmentosa y el sindrome de Usher basa-
das en la edicion del genoma mediante CRISPR/-
CAS9.

Investigador Principal: Elena Aller, Instituto de Inves-
tigacion Sanitaria La Fe.

Proyecto n° 11. Analisis de las relaciones estructu-
ra-actividad de hexapéptidos antidistrofia miténica.
Investigador Principal: Maria Beatriz Llamusi Troisi,
Institute of Health Reserarch of Valencia (INCLIVA).

Proyecto n° 12. Elucidacion de ARVC5 mediante
estudios traslacionales humanos y murinos.
Investigador Principal: Pablo Garcia Pavia, Hospital
Puerta de Hierro.



