Presentacion

Motivados por la buena acogida que tuvo la primera edicion del
curso, nos hemos animado a hacer esta segunda reunion.

Ahora, el objetivo principal es profundizar en la etiologia, el
diagnostico, el tratamiento y la prevencion de las hipoacusias
genéticas.

Hemos incluido en el programa una sesién donde se describira
el estado actual de la implementacion del catalogo comun de
pruebas genéticas del Sistema Nacional de Salud en el ambito
de la otorrinolaringologia.

Y, por ultimo, contaremos con la presencia del Dr. Rubén Polo,
que describira el procedimiento pionero del tratamiento
genético en el gen OTOF.

8:00 PRESENTACION DEL CURSO: Dr. Alfonso Torrego,
Dr. Miquel Quer, Dra. Adriana Lasa.

8:30 Sesion 1. GENETICA CLINICA, DIAGNOSTICO
MOLECULAR Y ASESORAMIENTO GENETICO EN LAS
HIPOACUSIAS NEUROSENSORIALES

- Integracion del estudio genético en la practica clinica
diaria del otorrinolaringdlogo. Dra. M? del Prado Venegas,
Servicio de ORL, Hospital Sant Pau.

- Actualizacion y retos en el diagndstico genético de los
pacientes con hipoacusias neurosensoriales (HNS).
Dra. Adriana Lasa, Servicio de Genética, Hospital Sant Pau.

- Asesoramiento genético reproductivo en hipoacusias.
Dra. Anna Abuli, Servicio de Genética, Hospital Sant Pau.

Discusion 10min

10:00 Sesién 2. IMPLEMENTACION DE LA MEDICINA
PERSONALIZADA Y DE PRECISION EN CATALUNA

Dra. Pilar Mur, Medicina de Precision, Area Asistencial
CatSalut.

Pausa - café (10:30 a 11:00)

11:00 Sesion 3. APLICACION DEL ESTUDIO GENETICO
EN EL DIAGNOSTICO Y TRATAMIENTO DE LAS
HIPOACUSIAS NEUROSENSORIALES.

- Aportacion de la Genética en el manejo de las HNS.
Dr. César OrUs, Servicio de ORL, Hospital Sant Pau.

- Opciones de tratamiento de la HNS genéticas. Dr. Albert
Pujol, Servicio de ORL, Hospital Sant Pau.

- Genética de las malformaciones del oido interno.
Dra. Julia de Juan, Servicio de ORL, Hospital Sant Pau.

- Correlacion genotipo-fenotipo en el Sindrome de Usher.
Dra. Sabina Luna, Servicio de Oftalmologia, Hospital Sant
Pau.

Discusion 10min

13:00 Sesion 4. TERAPIA GENICA: TRATAMIENTO DE LA
MUTACION DEL GEN OTOF.

Dr. Rubén Polo, Jefe de Seccidn de Otologia y Cirugia de la
Base del Craneo, Hospital Universitario Ramon y Cajal,
Madrid.

13:45 Clausura de la Jornada.
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