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PROGRAMA

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

2.1Estrategia en enfermedades raras del Sistema Nacional de Salud y ;
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

3.1Enfermedades Raras onco-hematoA3gicas

3.2 Enfermedades Raras de la Sangre y de los

Arganos HematopoyA©ticos

3.3 Enfermedades Raras del Sistema Circulatorio.

3.4 Terapia no farmacolA3gica y cuidados de enfermerAa

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

lateral amiotrA3fica
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4.3 Enfermedades raras nutritivas y metabA3licas y
4.4 Terapia no farmacolA3gica y cuidados de enfermerAa

5.1Enfermedades raras neurolA3gicas: genA®©tica y
caracterAsticas fenotApicas

5.2 PatologAa de la visiA®n y la audiciA3n

5.3 Enfermedades raras mentales

5.4 Enfermedades raras neuromusculares

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

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

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

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

PROFESSORAT

Pilar CodoAzxer 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 InvestigaciA3n 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

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



JosA© Santiago IbAiA+ez Cabellos

Grado en BiotecnologAa

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 InvestigaciAn Sanitaria I1S-La Fe de
Valencia. CIBERER.

Francesc Palau MartAnez

Director del CIBERER. Instituto de Biomedicina de Valencia - IBV

Federico Vicente PallardAz Calatayud

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

Lorena Peiro Chova

FundaciA3n para la InvestigaciA®n 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

AJscar Ernesto Zurriaga Llorens

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

METODOLOGA[A

METODOLOGIA

La metododogia online permet traslladar I'experiéncia formativa a I'AULA VIRTUAL d'ADEIT, on I'alumnat i el professorat podran
adquirir i intercanviar coneixements independentment del moment i del lloc on es troben. L'Aula Virtual es constituix com un
entorn de trobada, intercanvi i aprenentatge dinamic.

Els participants disposen d'una clau personalitzada que permet I'accés al curs des de qualsevol ordinador connectat a internet i
des de qualsevol navegador web i sistema operatiu.

MATERIALS | RECURSOS ADEQUATS

L'alumnat té a la seua disposicié en I'Aula Virtual tot el material didactic que compon el programa del curs.

A més comptara, si és el cas, amb un conjunt de recursos addicionals que permetran al professorat complementar la seua
docencia: Materials multimedia, videos a través d'un servici de videostreaming, arxius Powerpoint, arxius PDF, audios,
diapositives, galeries d'imatges, enllacos d'interés, bibliografia, etc. que seran ferramentes de suport per a aprofundir en els
coneixements del curs.

COMUNICACIO CONSTANT

Durant I'activitat formativa, els participants disposaran de diverses ferramentes de comunicacid, com els forums, els xats i la
missatgeria interna.

Els FORUMS de debat sén espais compartits per tots els participants (alumnat i professorat) que permeten l'intercanvi d'idees,
aixi com resoldre dubtes, proposar debats i respondre qlestions. També permeten intercanviar arxius per a realitzar activitats
determinades en grup.

Els forums fomenten la participacid, la col"laboracié i el treball en equip. Estan sempre disponibles, I'alumne decidix quan
realitza la seua aportacid, triant el moment que millor s'adapta al seu horari.

S'oferix també la possibilitat de comunicar-se en temps real a través d'un XAT. Este mecanisme és Util quan diversos
participants desitgen debatre sobre un tema en concret d'una manera simultani i sincron.

L'Aula Virtual d'ADEIT disposa d'un sistema de VIDEOCONFERENCIA que permetra aprofundir en distints continguts, discutir
casos practics, i assistir a presentacions en qué els alumnes poden realitzar preguntes i compartir experiencies.
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Un eix fonamental en la formacié on line és el sequiment personal portat a terme pels tutors del curs, ajudant a aprofundir i
refermar els conceptes clau i resolent els dubtes i consultes particulars a través d'un sistema de TUTORIA personal.

AVALUACIO CONTINUA

Per a garantir I'aprofitament del curs, s'aplica un sistema d'avaluacié continua, que servira per a comprovar en quina mesura
I'alumnat assimila els coneixements estudiats, i el seu rendiment en les distintes materies.

Amb caracter general es valorara, a més de la participacié i el treball en equip, la profunditat de les intervencions en els forums,
aixi com el coneixement adquirit i demostrat a través de la realitzacié de proves com ara questionaris tipus test, casos practics,
activitats de desenvolupament, etc.

Els participants hauran de complir amb els requisits i estandards d'aprenentatge i dedicacié establits pels diferents docents del
curs.

SUPORT PERSONALITZAT

L'alumnat esta acompanyat per un conjunt de persones, servicis i recursos que li atenen i estan a la seua disposicié per a
facilitar-li I'aprenentatge.

Este col"lectiu inclou diverses figures, des del Responsable académic del curs o Director del mateix, els autors de continguts, els
tutors, coordinadors del desenvolupament del curs, dinamitzadors i fins a I'Equip Tecnic. Tots ells participen d'una manera
relacionada en els processos docents en entorns virtuals.

Encara que és el propi alumne qui gestiona el seu temps i planifica el seu ritme d'estudi, tot este equip de suport li ajudara a fer
gue aprofite amb exit el curs.
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