AEFA Sindrome Kabuki

Inscripcion gratuita:
Enviar correo electrénico a sindromekabuki@gmail.com

con los siguientes datos: Nombre y apellidos, nimero de DNI, 32 Jornada médica-formativa sobre
teléfono, direccion de correo electrénico, direccién postal , .
completa y centro de trabajo/estudio Sindrome de Kabuki

Dirigida a profesionales sanitarios, educadores, pacientes
y familiares *

‘ 25 de Octubre de 2019. BURGOS
®-
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Centro de Referencia Estatal para a atencion a las
personas con enfermedades raras y sus familias

Comité organizador:

Asociacién Espanola de Familiares y Afectados por Sindrome
de Kabuki (AEFA-KABUKI)

Dra. Verdnica Seidel. HGU Gregorio Marafién (Madrid)

Comité cientifico:
Dra. Verdnica Seidel. HGU Gregorio Marafién (Madrid) Lugar'
Dra. Anna M2 Cueto-Gonzalez. HU Vall d’Hebron (Barcelona) ’
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Calle Bernardino Obregdn, 24. 09001 Burgos
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09:30 — 10:00: Recepcion y entrega de documentacion

10:00 Bienvenida y presentacién de la jornada
D. Aitor Aparicio Garcia (Director de CREER)
Dra. Verdnica Seidel (Pediatra y Genética Clinica - HGU Gregorio Marafién. Madrid)

Dra. Anna M2 Cueto-Gonzélez (Pediatra y Genét. Clinica-HU Vall d’Hebron. Barcelona)

Da. Pilar Lucero (Presidente de AEFA-Kabuki)

10:10 Sindrome de Kabuki. Generalidades
Moderador: Dra. Anna M2 Cueto-Gonzalez

10:10 - 10:30 S. Kabuki - Generalidades (prevalencia, resumen clinico y
diagndstico)
Dra. Nelmar Valentina Ortiz Cabrera.
Especialista en bioquimica clinica. Adjunto Genética Clinica- HIU Nifio Jesus
(Madrid)
10:30 — 10:50 S. Kabuki - casos atipicos y diagnéstico diferencial
Dra. Verdnica Seidel.
Pediatra y Genetista Clinica - HGU Gregorio Marafion (Madrid).

Preguntas

11:00 Sindrome de Kabuki. Vision del especialista (1)
Moderadora: Dra. Verdnica Seidel

11:00 - 11:20 S. Kabuki: hallazgos oftalmolégicos.
Dra. Pilar Merino Sanz, Medica adjunta. Profesora Asociada C.S. Oftalmologia
Dra. Pilar Gbmez de Liafio, Jefa de Seccion. Profesora Asociada C.S.Oftalmologia
Irene del Cerro Pérez y Gustavo Alan Peinado. Residentes 4° Oftalmologia
Seccion Motilidad Ocular. Oftalmologia. HGU Gregorio Marafién (Madrid)

Preguntas

11:30-11:50 Afectaciéon ORL en S. Kabuki.
Dr. Saturnino Santos
Facultativo Adjunto Especialista en ORL. Servicio de ORL Pediatrica. HIU
Nifio Jesus (Madrid).
Preguntas

12:00 - 12:30 Café

Moderadora: Dra. Nelmar Valentina Ortiz Cabrera

12:30 — 12:50 Afectacion renal en el S. Kabuki. Malformaciones asociadas

Dra. Elvira Izquierdo Garcia.
Nefrologia infantil. HGU Gregorio Marafién (Madrid)

Preguntas

13:00 — 13:20 Aspectos hematoldgicos y oncoldgicos del S. Kabuki
Dr. Jorge Huertas Aragonés
Facultativo Especialista de Area. Adjunto S. Hematologia y Oncologia Pediatricas y
del Adolescente. HGU Gregorio Marafion (Madrid). Grupo Genética y Clinica
Neoplasias Hematolégicas y trasplante Hematopoyético

Preguntas

13:30 - 13:50 Manifestaciones endocrinas en pacientes con S. Kabuki

Dra. Maria Guiemes Hidalgo
Médico Adjunto servicio Endocrinologia. HIU Nifio Jesus (Madrid)

Preguntas

14:00 - 15:00 Comida

15:00 Sindrome de Kabuki. Visién del especialista (11)
Moderador: Dr. Jorge Huertas

15:00 — 15:20 Terapia ocupacional en S. Kabuki
M? Isabel Rodriguez Fernandez
Servicio Rehabilitacion. HGU Gregorio Marafion (Madrid)

Preguntas

15:30 - 16:50 Terapia ocupacional en SK - enfoque de Integracién Sensorial.
Elvira Hernando Marcos e Hilario Ortiz Huerta
Terapia Ocupacional. Clinica ORHU. Burgos

Preguntas

16.00 — 16:20 Rasgos del Trastorno del Espectro del Autismo en S. Kabuki
Leticia Boada Mufioz
Psicéloga de los programas AMI TEA y de diagndstico complejo del TEA.
Servicio de psiquiatria del nifio y del adolescente del HGU Gregorio Marafién
(Madrid). Profesora asociada a Universidad Complutense de Madrid.

Preguntas

16.30 — 17:15 Proyectos y actividades. Propuestas.
Dres A. M. Cueto-Gonzalez & V. Seidel y D2 Pilar Lucero.
» Proyecto Investigacion: Evaluacion clinica e inmunolégica de
una cohorte infantil con S. Kabuki
Dres Elena Seoane e Irene Garcia
» Guia de seguimiento recomendado para afectados S. Kabuki.
Dra. A. M. Cueto-Gonzalez & D2 Pilar Lucero
» Censo de familias / Registro de pacientes
Dres A. M. Cueto-Gonzalez & V. Seidel y D2 Pilar Lucero.

17:15 Conclusiones y cierre de la Jornada



