El objetivo fundamental de este encuentro es proporcionar
a los asistentes una vision conjunta de un grupo de
sindromes genéticos caracterizados por presentar la
triada de epilepsia, retraso cognitivo y autismo, asi como
revisar y debatir el camino hacia una cura para estos
sindromes.

Los sindromes de Dravet, Phelan-McDermid y West
serviran para ilustrar diferentes manifestaciones de la
triada. Tras una aproximacion a estos sindromes desde

el lado clinico y del paciente, se revisara el papel de los
modelos animales, la universidad, la investigacion privada
y las asociaciones de pacientes de cara a conseguir una
cura para los sindromes de la triada, concluyendo ambos
dias con debates en forma de mesa redonda.

Este encuentro multidisciplinar e internacional busca
favorecer el debate sobre la conveniencia de considerar
conjuntamente los sindromes de la triada mas alla de
sus diferentes causas bioldgicas. También pretende crear
un marco que acerque los participantes a los diferentes
grupos de pacientes y profesionales que buscan nuevas
terapias para la triada.

Investigacion en enfermedades raras: convulsiones,

cognicidn y alteraciones de conducta, una triada de
interés se dirige principalmente a estudiantes de las
ramas médico-sanitarias interesados en la investigacion
de enfermedades neuroldgicas raras, profesionales de la
investigacion y la medicina que tratan con este grupo de
sindromes, asi como a grupos de pacientes afectados por
la triada.
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- Hasta el 13 de junio de 2014
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PLAZOS

- Plazo de solicitud de becas

Hasta el dia 19 de mayo, para
los cursos que comiencen antes
del 7 de julio de 2014

Hasta el dia 2 de junio, para los
cursos que comiencen entre el 7
de julioy el 1 de agosto de 2014

Hasta el dia 23 de junio, para los
cursos que comiencen a partir
del dia 4 de agosto de 2014
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-> A partir del 16 de junio de 2014
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- Apertura de matricula

Desde el 5 de mayo de 2014
(Plazas limitadas)
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Programa académico

Investigacion en enfermedades raras:
convulsiones, cognicion y alteraciones

de conducta, una triada de interés
Direccidn

Ana Mingorance-Le Meur

PhD. Directora de Investigacion

Fundacion Sindrome de Dravet
Madrid

Secretaria

Juan Ramon Rodriguez
Vicepresidente

Asociacion Phelan-McDermid

11y 12 de septiembre de 2014

Jueves 11
10:00 h | Inauguracion

10:30 h | La triada en la clinica
José Luis Herranz

MD. Neuropediatra

Santander

12:00 h | EL sindrome de Dravet
Luis Miguel Aras

MD. Director Ejecutivo
Fundacion Sindrome de Dravet

13:30 h | EL sindrome de Phelan-McDermid

Catalina Betancur

MD. PhD. INSERM, CNRS, Université Pierre et Marie Curie
Paris, France

15:30 h | El sindrome de West
Agustin Legido

MD. PhD. Drexel University
Philadelphia, USA

17:00 h | Mesa redonda

Importancia de considerar conjuntamente varios sindromes
(triada)

José Luis Herranz

Luis Miguel Aras

Catalina Betancur

Agustin Legido

Viernes 12

09:30 h | Animal models of the triad: zebrafish models
Alex Crawford

PhD. Luxembourg Centre for Systems Biomedicine
Luxembourg

10:10 h | Animal models of the triad: mouse models
Massimo Mantegazza

PhD. Institut de Pharmacologie Moléculaire et Cellulaire
Nice, France

11:00 h | Targeting rare diseases: the academic perspective
and challenges
Alex Crawford

11:40 h | Targeting rare diseases: perspectiva y desafios
para la industria farmacéutica
Ana Mingorance-Le Meur

12:10 h | Targeting rare diseases: el papel de las
organizaciones de pacientes
Ana Mingorance-Le Meur

12:50 h | Do we have all we need to target rare diseases?
The role of universities, companies and patient groups
Alex Crawford

Massimo Mantegazza

Ana Mingorance-Le Meur

13:30 h | Clausura



