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PROGRAMA

Enfermedades Raras y Medicamentos HuA©rfanos

1.1 DefiniciA®n, conceptos y terminologAa )
1.2 Sistemas de clasificaciA3n de las enfermedades raras (terminologAa OMIM y ORPHA)
1.3 Asociaciones de pacientes nacionales y

europeas

1.4 Normativa y legislaciA3n en el Aimbito de los medicamentos huA©rfanos

CoordinaciA3n institucional, polAticas aplicadas y normativa legal en enfermedades raras

2.1Estrategia en enfermedades raras del Sistema Nacional de Salud ) }
2.2 Centros de investigaciA3n y centros de referencia para la investigaciA3n y la atenciA3n de pacientes en

enfermedades raras

2.3 ValoraciA3n del grado de discapacidad y
dependencia (Ley de dependencia).
2.4 Ley de InvestigaciA®n BiomA®©dica 14/2007

Enfermedades raras onco-hematolA3gicas y del sistema circulatorio

3.1Enfermedades Raras onco-hematoA3gicas

3.2 Enfermedades Raras de la Sangre y de los

Alrganos HematopoyA©ticos

3.3 Enfermedades Raras del Sistema Circulatorio.

3.4 Terapia no farmacolA3gica y cuidados de enfermerAa

Enfermedades raras endocrinas, nutritivas, metabA3licas y trastornos de la inmunidad

4.1Enfermedades raras por disfunciA3n hormonal:
acromegalia, enfermedad y sAndrome de cushing
4.2 Enfermedades raras relacionadas con trastornos de la inmunidad: esclerosis mA®ltiple y esclerosis

lateral amiotrA3fica

4.3 Enfermedades raras nutritivas y metabA3licas .
4.4 Terapia no farmacolA3gica y cuidados de enfermerAa

Enfermedades raras del sistema nervioso y de los A3rganos de los sentidos
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5.1Enfermedades raras neurolA3gicas: genA®©tica y
caracterAsticas fenotApicas

5.2 PatologAa de la visiA®n y la audiciA®n

5.3 Enfermedades raras mentales

5.4 Enfermedades raras neuromusculares

Enfermedades raras infecciosas y parasitarias. Enfermedades raras osteo-mioarticulares, del tejido conectivo y cutAineo

6.1Enfermedades raras osteo-mioarticulares

6.2 Enfermedades raras de la piel

6.3 AtenciA®n sanitaria al inmigrante y al viajero
con posible enfermedad a su regreso de una regiA®n
tropical o subtropical

6.4 Enfermedades raras infecciosas
6.5Enfermedades raras parasitarias

Enfermedades raras relacionadas con anomalAas congA©nitas

7.1AnomalAas congA©nitas

7.2 GenA®tica y epigenA®©tica de las enfermedades congA©nitas
7.3 Aproximaciones terapA®©uticas

7.4 Avances en la investigaciA®n en enfermedades raras congA©nitas

Nuevos abordajes en la investigaciA®n de enfermedades raras

8.1 IntroducciA3n

8.2 Importancia De Los biobancos, Los Registros

y las Herramientas InformAiticas en enfermedades raras
8.3 Nuevas metodologAas en anAilisisgenA©Gco en las
enfermedades raras.

8.4 Nuevas metodologAas en anAilisisepigenA©Gco de
las enfermedades raras.

8.5 Nuevas metodologAas en estudios proteA3micos

de las enfermedades raras

Enfermedades raras de almacenamiento lisosA*mico. Seguimiento farmacoterapA©utico y atenciA3n farmacA©utica

9.1Enfermedades raras de almacenamiento

lisosA3mico

9.2 Seguimiento farmacoterapA©utico en enfermedades raras

9.3 El papel del farmacA©uGco en las enfermedades raras: educaciA3n para la salud y habilidades de
comunicaciA®n como herramientas en la mejora de la calidad de vida en el marco de la atenciA®n farmacA©utica

Trabajo Fin de Master

PROFESORADO

Pilar CodoA+er Franch

CatedrAitico/a de Universidad. Departament de Pediatria, ObstetrAcia i Ginecologia. Universitat de ValA ncia

Ignacio Del Castillo FernAindez del Pino
Unidad de GenA®©tica Molecular, Hospital RamA3n y Cajal. CIBER de Enfermedades Raras (CIBERER)

Cristina Amparo del Castillo Villaescusa

Asociado/a Asistencial de Ciencias de la Salud. Departament de Pediatria, ObstetrAcia i Ginecologia. Universitat de ValA"ncia

Marcela Del Rio Nechaevsky
DivisiA3n de Biomedicina Epitelial. CIBER de Enfermedades Raras (CIBERER)
JosA© Luis GarcAa GimA©nez

CIBERer. Centro de InvestigaciA®n BiomA®©dica en Red (Enfermedades Raras). Dpt. FisiologAa. Facultat de Medicina. Universitat
de ValA ncia.

Eva MarAa GarcAa LA3pez

Project manager. Epidisease, S.L.

MarAa Pilar Gonzalez Cabo

Profesor/a Asociado de Universidad. Departament de GenA“tica. Universitat de ValA ncia

Elena LucAa Gras Colomer
Facultativo Especialista Departamento. Servicio Farmacia. Hospital de Manises
JosA®© Santiago IbAiA+tez Cabellos

Grado en BiotecnologAa
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Fernando Larcher Laguzzi
DivisiA3n de biomedicina epitelial. FundaciA3n JimA©nez DAaz. CIBER de Enfermedades Raras (CIBERER)
JosA© MarAa MillAin Salvador

Investigador Principal Grupo de Biomedicina Molecular Celular y GenA3mica. Instituto de InvestigaciA3n Sanitaria I1S-La Fe de
Valencia. CIBERER.

Francesc Palau MartAnez

Director del CIBERER. Instituto de Biomedicina de Valencia - IBV

Federico Vicente PallardA® Calatayud

CatedrAitico/a de Universidad. Departament de Fisiologia. Universitat de ValA ncia

Lorena Peiro Chova

FundaciA3n para la InvestigaciA3n del Hospital ClAnico de la Comunidad Valenciana (INCLIVA)

Gisselle PA©rez Machado

Responsable de Calidad. Epidisease, S.L.

Sara Pons Morales

Asociado/a Asistencial de Ciencias de la Salud. Departament de Pediatria, ObstetrAcia i Ginecologia. Universitat de ValA"ncia
Carlos RomAi Mateo

Ayudante/a Doctor/a. Departament de Fisiologia. Universitat de ValA"ncia

Pedro Rubio Belmar

Servicio de CirugAa OrtopA©dica y TraumatologAa. Hospital Universitario y PolitA©cnico La Fe de Valencia
Marta Seco Cervera

Instituo de Salud Carlos lll. CIBER de Enfermedades Raras (CIBERER)

Carlos Solano Vercet

Profesor/a Titular de Universidad. Departament de Medicina. Universitat de ValA ncia

A[Jscar Ernesto Zurriaga Llorens

Profesor/a Asociado de Universidad. Departament de Medicina Preventiva i Salut PA%blica, CiA ncies de I'AlimentaciAs3,
Toxicologia i Medicina Legal. Universitat de ValA"ncia

OBJETIVOS

Las salidas profesionales que tiene el curso son:

Una vez finalizado el Master, el alumno deberAi adquirir conocimientos en diferentes aspectos relacionados con las
enfermedades raras:

1) CaracterAsticas generales y especAficas de las enfermedades raras.

2) CaracterAsticas generales y especAficas de los medicamentos huA©rfanos.

3) Normativa legal nacional e internacional y polAticas aplicadas en torno a las enfermedades raras y los medicamentos
huA©rfanos.

4) Principales organismos, instituciones, redes y portales sanitarios relacionados con las enfermedades raras.

5) Asociaciones de pacientes afectos de enfermedades raras.

6) CoordinaciA3n entre niveles asistenciales. AtenciA®n farmacA©utica y seguimiento farmacoterapA©utico en el campo de las
enfermedades raras: aplicaciA®n del MA©todo DAider.

7) Aspectos clAnicos y terapA©uticos de diferentes enfermedades raras con repercusiA3n sociosanitaria y econA®mica.

Una vez finalizado el Master, el alumno deberd adquirir conocimientos en diferentes aspectos

relacionados con las enfermedades raras:

1) Caracteristicas generales y especificas de las enfermedades raras.

2) Caracteristicas generales y especificas de los medicamentos huérfanos.

3) Normativa legal nacional e internacional y politicas aplicadas en torno a las enfermedades raras y los medicamentos
huérfanos.

4) Principales organismos, instituciones, redes y portales sanitarios relacionados con las enfermedades raras.

5) Asociaciones de pacientes afectos de enfermedades raras.

6) Coordinacién entre niveles asistenciales. Atencién farmacéutica y seguimiento farmacoterapéutico en el campo de las
enfermedades raras: aplicacién del Método Déader.

7) Aspectos clinicos y terapéuticos de diferentes enfermedades raras con repercusién sociosanitaria y econémica.
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METODOLOGA[A

La metodologia online permite trasladar la experiencia formativa al AULA VIRTUAL de ADEIT, donde el alumnado y el
profesorado podran adquirir e intercambiar conocimientos independientemente del momento y del lugar donde se encuentren.
El Aula Virtual se constituye como un entorno de encuentro, intercambio y aprendizaje dindmico.

Los participantes disponen de una clave personalizada que permite el acceso al curso desde cualquier ordenador conectado a
internet y desde cualquier navegador web y sistema operativo.

MATERIALES Y RECURSOS ADECUADOS

El alumnado tiene a su disposicion en el Aula Virtual todo el material didactico que compone el programa del curso.

Ademas contard, en su caso, con un conjunto de recursos adicionales que van a permitir al profesorado complementar su
docencia: Materiales multimedia, videos a través de un servicio de videostreaming, archivos Powerpoint, archivos PDF, audios,
diapositivas, galerias de imagenes, enlaces de interés, bibliografia, etc. que serdn herramientas de apoyo para profundizar en
los conocimientos del curso.

COMUNICACION CONSTANTE

Durante el desarrollo de la actividad formativa, los participantes dispondran de diversas herramientas de comunicacién, como
los foros, los chats y la mensajeria interna.

Los FOROS de debate son espacios compartidos por todos los participantes (alumnado y profesorado) que permiten el
intercambio de ideas, asi como resolver dudas, proponer debates y responder cuestiones. También permiten intercambiar
archivos para realizar actividades determinadas en grupo.

Los foros fomentan la participacion, la colaboracién y el trabajo en equipo. Estan siempre disponibles, el alumno decide cuando
realiza su aportacién, escogiendo el momento que mejor se adapta a su horario.

Se ofrece también la posibilidad de comunicarse en tiempo real a través de un CHAT. Este mecanismo es Util cuando varios
participantes deseen debatir sobre un tema en concreto de un modo simultédneo y sincrono.

El Aula Virtual de ADEIT dispone de un sistema de VIDEOCONFERENCIA que permitird profundizar en distintos contenidos,

discutir casos practicos, y asistir a presentaciones en las que los alumnos pueden realizar preguntas y compartir experiencias.

Un eje fundamental en la formacién on line es el seguimiento personal llevado a cabo por los tutores del curso, ayudando a
profundizar y afianzar los conceptos clave y resolviendo las dudas y consultas particulares a través de un sistema de TUTORIA
personal.

EVALUACION CONTINUA

Para garantizar el aprovechamiento del curso, se aplica un sistema de evaluacién continua, que servird para comprobar en qué
medida el alumnado asimila los conocimientos estudiados, y su rendimiento en las distintas materias.

Con caracter general se valorara, ademas de la participacion y el trabajo en equipo, la profundidad de las intervenciones en los
foros, asi como el conocimiento adquirido y demostrado a través de la realizacién de pruebas tales como cuestionarios tipos
test, casos practicos, actividades de desarrollo, etc.

Los participantes deberdn cumplir con los requisitos y estdndares de aprendizaje y dedicacién establecidos por los diferentes
docentes del curso.

SOPORTE PERSONALIZADO

El alumnado estd acompafado por un conjunto de personas, servicios y recursos que le atienden y estan a su disposicién para
facilitarle el aprendizaje.

Este colectivo incluye varias figuras, desde el Responsable académico del curso o Director del mismo, los autores de contenidos,
los/las tutores/as, coordinadores del desarrollo del curso, dinamizadores y hasta el Equipo Técnico. Todos ellos participan de un
modo relacionado en los procesos docentes en entornos virtuales.

Aunque es el propio alumno el que gestiona su tiempo y planifica su ritmo de estudio, todo este equipo de soporte le ayudara a
gue aproveche con éxito el curso, atendiendo cualquier consulta sobre metodologia, plan docente y guiando su trabajo diario.

ADEIT, Fundacion Universidad-Empresa de la Universitat de Valéncia info@adeituv.es


http://www.tcpdf.org

