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Contratado/a Doctor/a. Departament de Fisiologia. Universitat de Valéncia
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PROGRAMA

Tema 1. ENFERMEDADES RARAS: Introduccién y generalidades

1. DEFINICION, CONCEPTOS YITERMINOLOGiA ’
2. SISTEMAS DE CLASIFICACION DE LAS ENFERMEDADES RARAS (TERMINOLOGIA OMIM Y ORPHA)
3. ASOCIACIONES DE PACIENTES NACIONALES Y EUROPEAS

Tema 2. COORDINACION INSTITUCIONAL, POLITICAS APLICADAS Y NORMATIVA LEGAL EN ENFERMEDADES RARAS

1. Estrategia en enfermedades raras del Sistema Nacional de Salud

2. Centros de investigacién y centros de referencia para la investigacién y la atencién de pacientes en enfermedades raras
3. Valoracién del grado de discapacidad y dependencia (Ley de dependencia).

4. Ley de Investigacidon Biomédica 14/2007

Tema 3. ENFERMEDADES RARAS RELACIONADAS CON ANOMALIAS CONGENITAS

1. Anomalias congénitas

2. Genética y epigenética de las enfermedades congénitas
3. Enfermedades raras de almacenamiento lisosémico
4. Avances en la investigacidon en enfermedades raras congénitas

Tema 4. ENFERMEDADES RARAS ENDOCRINAS, NUTRICIONALES, METABOLICAS Y TRASTORNOS DE LA INMUNIDAD

1. Errores innatos del metabolismo
2. Enfermedades raras endocrinas
3. Enfermedades autoinmunes raras

Tema 5. ENFERMEDADES RARAS ONCO-HEMATOLOGICAS Y DEL SISTEMA CIRCULATORIO

1. ENFERMEDADES RARAS ONCO-HEMATOLOGICAS

2. ENFERMEDADES RARAS DE LA SANGRE Y DE LOS ORGANOS HEMATOPOYETICOS
3. ENFERMEDADES RARAS DEL SISTEMA CIRCULATORIO

4. TERAPIA NO FARMACOLOGICA Y CUIDADOS DE ENFERMERIA
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Tema 6. ENFERMEDADES RARAS DEL SISTEMA NERVIOSO Y DE LOS ORGANOS DE LOS SENTIDOS

1. Enfermedades raras neuroldgicas: genética y caracteristicas fenotipicas. Enfermedades raras neuromusculares.
2. Patologia neurosensorial de la visién.
3. Patologias genéticas de la audicién.

Tema 7. ENFERMEDADES RARAS OSTEO-MIOARTICULARES, DEL TEJIDO CONECTIVO Y CUTANEO. ENFERMEDADES RARAS
INFECCIOSAS Y PARASITARIAS

1. Enfermedades raras osteo-mioarticulares
2. Enfermedades raras de la piel
3. Enfermedades raras infecciosas y parasitarias

Tema 8. NUEVOS ABORDAJES EN LA INVESTIGACION DE ENFERMEDADES RARAS

1. INTRODUCCION

2. IMPORTANCIA DE LOS BIOBANCOS, LOS REGISTROS Y LAS HERRAMIENTAS INFORMATICAS EN ENFERMEDADES RARAS.
3. METODOLOGIAS EN ANALISIS GENETICO EN LAS ENFERMEDADES RARAS

4. METODOLOGIAS EN ANALISIS EPIGENETICO DE LAS ENFERMEDADES RARAS

5. METODOLOGIAS EN ESTUDIOS PROTEOMICOS DE LAS ENFERMEDADES RARAS

Tema 9. MEDICAMENTO HUERFANOS, SEGUIMIENTO FARMACOTERAPEUTICO Y ATENCION FARMACEUTICA

1. Normativa y legislacién en el &mbito de los medicamentos huérfanos
2. Seguimiento farmacoterapéutico en enfermedades raras
3. Metodologia de la atencién farmacéutica

Trabajo Fin de Master

1. Planteamiento del problema

2. Elaboracién de un esquema de TFM
3. Desarrollo del trabajo

4. Presentacién

PROFESORADO

Clara Cavero Carbonell

Jefa del Area de Enfermedades Raras. Fundacié per el Foment de la Investigacié Sanitaria i Biomédica de la CV (FISABIO)

Pilar Codoner Franch

Catedrético/a de Universidad. Departament de Pediatria, Obstetricia i Ginecologia. Universitat de Valéncia

Maria del Carmen de Agustin Pavén

Profesor/a Permanente Laboral PPL. Departament de Biologia Cel-lular, Biologia Funcional i Antropologia Fisica. Universitat de
Valéncia

Cristina Amparo del Castillo Villaescusa

Asociado/a Asistencial de Ciencias de la Salud. Departament de Pediatria, Obstetricia i Ginecologia. Universitat de Valencia

Marcela Del Rio Nechaevsky
Divisién de Biomedicina Epitelial. CIBER de Enfermedades Raras (CIBERER)

Maria Dolores Edo Solsona

Licenciatura en Farmacia

José Luis Garcia Giménez

Profesor/a Asociado de Universidad. Departament de Fisiologia. Universitat de Valéncia

Eva Maria Garcia Lépez

Licenciatura en Quimica

Maria Pilar Gonzalez Cabo

Profesor/a Asociado de Universidad. Departament de Fisiologia. Universitat de Valéncia

José Santiago Ibafnez Cabellos

Grado en Biotecnologia

Fernando Larcher Laguzzi

Divisién de biomedicina epitelial. Fundacién Jiménez Diaz. CIBER de Enfermedades Raras (CIBERER)

José Maria Millan Salvador

Facultativo Unidad de Genética. Instituto de Investigacién Sanitaria 11S-La Fe de Valencia. Director Adjunto CIBERER-Biobank.
Investigador CIBER de Enfermedades Raras (CIBERER)

Francesc Palau Martinez

Jefe de Servicio. Hospital Sant Joan de Déu (Barcelona)
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Federico Vicente Pallardé Calatayud

Catedratico/a de Universidad. Departament de Fisiologia. Universitat de Valéncia

Lorena Peiro Chova

Fundacién para la Investigacién del Hospital Clinico de la Comunidad Valenciana (INCLIVA)

Gisselle Pérez Machado

Responsable de Calidad. Epidisease, S.L.

Sara Pons Morales

Asociado/a Asistencial de Ciencias de la Salud. Departament de Pediatria, Obstetricia i Ginecologia. Universitat de Valencia
Carlos Roma Mateo

Contratado/a Doctor/a. Departament de Fisiologia. Universitat de Valéncia

Pedro Rubio Belmar

Servicio de Cirugia Ortopédica y Traumatologia. Hospital Universitario y Politécnico La Fe de Valencia
Marta Seco Cervera

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

Carlos Solano Vercet

Catedratico de Universidad. Departament de Medicina. Universitat de Valéncia. Jefe de Servicio de Hematologia y Hemoterapia.
Hospital Clinico Universitario.

Rafael Vazquez Manrique
Investigador Senior. Fundacidén para la Investigacién del Hospital Universitario y Politécnico La Fe de la CV
Oscar Ernesto Zurriaga Llorens

Profesor/a Titular de Universidad. Departament de Medicina Preventiva i Salut Publica, Ciencies de I'Alimentacid, Toxicologia i
Medicina Legal. Universitat de Valéncia

OBJETIVOS

Las salidas profesionales que tiene el curso son:

Cuando una enfermedad afecta a un niimero limitado o reducido de personas con respecto a la poblacién en general, se le
denomina como enfermedad rara (ER). De acuerdo con la Unién Europea, este tipo de enfermedades afecta a menos de 5 por
cada 10.000 habitantes, y existen entre 6.000 y 8.000 de enfermedades raras, siendo el 80 por ciento de ellas de origen
genético. Tan sé6lo en Europa las enfermedades raras afectan a mas de 29 millones de personas, entre ellas a unos 3 millones
de espafioles, lo que se traduce en la gran necesidad de dar una atencién adecuada por parte de las autoridades sanitarias a
estas personas. Atendiendo esta necesidad, la Universitat de Valéncia ofrece el Master Propio en Enfermedades Raras.

Cabe destacar que las enfermedades raras se distinguen por ser padecimientos crénicamente discapacitantes y debilitantes,
que ponen en riesgo la vida de los pacientes. Estas enfermedades se caracterizan por su baja prevalencia y su alto nivel de
complejidad. Mas aun, se manifiestan a distintas edades, ademas de que pueden variar en relacién a las manifestaciones
clinicas, su gravedad y el prondstico. Llevar a cabo politicas sanitarias mas especificas en la materia que incluyan una mayor
investigacién y conocimiento de las enfermedades raras es algo que la Universitat de Valéncia atiende cabalmente mediante su
Master Propio en Enfermedades Raras.

De esta forma, gracias al Master Propio en Enfermedades Raras, los profesionales van a adquirir los siguientes conocimientos y
herramientas:

- Identificar las caracteristicas generales y especificas de las enfermedades raras, asi como de los medicamentos huérfanos.

- Conocer la normativa nacional e internacional, asi como las politicas aplicadas en torno a las enfermedades raras y los
medicamentos huérfanos.

- Reunir experiencias en el diagndéstico precoz y tratamiento socio sanitario mds adecuado de las enfermedades raras,
favoreciendo la mejora en la calidad de vida de los pacientes afectados.

- Dar a conocer los distintos aspectos de las enfermedades raras, ya que suelen ser poco conocidas, a los profesionales
interesados o implicados en alguno de los eslabones del proceso asistencial, con miras de cubrir las necesidades que tenga un
paciente con una ER.

- Conocer y hacer sinergia con los principales organismos, instituciones redes y portales sanitarios relacionados con las
enfermedades raras, asi como con las asociaciones de pacientes afectados y que haya una coordinacién entre niveles
asistenciales, atencién farmacéutica y seguimiento farmacoterapéutico en el &mbito.

- Conocer los aspectos clinicos y terapéuticos de las diferentes enfermedades raras con repercusién sociosanitaria y econémica.
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Las enfermedades raras se caracterizan por una baja prevalencia, dificultad diagnéstica, y una carencia de tratamientos
efectivos. Representan también un alto grado de dependencia y de carga social, familiar, sanitaria y econémica. Por tanto, la
atencién que requieren las enfermedades raras debe ser completa y multidisciplinar, razén por la cual existe el Master de
Formaciéon Permanente en Enfermedades Raras.

El programa del Master de Formacién Permanente en Enfermedades Raras es muy completo e incluye amplia teoria sobre las ER
y medicamentos huérfanos, cuestiones sobre la coordinacién institucional, politicas aplicadas y normativa legal en ER, ER
onco-hematoldgicas y del sistema circulatorio, ER endocrinas, nutritivas, metabdlicas y trastornos de inmunidad, ER del sistema
nervioso y de los érganos de los sentidos, enfermedades raras infecciosas y parasitarias, ER, osteo-mioarticulares, del tejido
conectivo y cutaneo, ER relacionadas con anomalias genéticas. Por otra parte, se incluirdn nuevos abordajes en la investigacién
de ER, asi como ER de almacenamiento lisosémico, seguimiento farmacoterapéutico y atencién.

Ventajas de cursar el Master de Formaciéon Permanente en Enfermedades Raras:

1. Adquirir los conocimientos que faciliten la integracién o incremento en la destreza del profesional sanitario en la asistencia
primaria en ER.

2. Contar con una comunicacién especializada en temas referentes a las ER, como periodismo o comunicacién cientifica.
3. Dar un seguimiento farmacoterapéutico en ER (farmacia, industria farmacéutica)

4, Poder gestionar proyectos cientificos y estrategias hospitalarias sobre ER.

5. Diseflar y desarrollar terapias, kits diagndsticos y fadrmacos (industria biotecnolégica).

6. Obtener conocimientos necesarios para dedicarlos a la docencia especifica en ER.

METODOLOGIA

Este master y cada uno de los temas de los que se compone se desarrolla y debera desarrollarse segln los Certificados de
Calidad que cumplen los criterios establecidos en las normas UNE-EN ISO 9001 y UNE-EN ISO 13485 cuyos alcances contienen a
los Cursos de Formacién Postgrado pertenecientes al &mbito de la salud y bajo la Modalidad a Distancia: Con especialidad
Multimedia. Esta metodologia de estudio consistird en tomar como referencia de trabajo el manual didactico y de consulta que
se publicara en el Aula Virtual del Curso. A su vez se publicaran videos tutoriales de presentaciéon y contenido de cada médulo
de los que se compone el curso que se seran elaborados por el equipo docente del master.

A partir de ahi, el alumno tendrd como elemento de desarrollo de la materia el Aula Virtual del curso donde se le hardn constar
los manuales y archivos complementarios multimedia, el apartado de Tutorias del Aula Virtual donde podran consultar
directamente con los profesores las posibles dudas que pudieran tener. El Aula Virtual se utilizard como nexo entre profesorado
y alumnado, y se promovera la participacién activa de este Gltimo mediante la utilizacién de los foros de discusién, la
sugerencia de materiales complementarios, y la realizacién de ponencias invitadas seguidas de debates.
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