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QUINS CONEIXEMENTS BASICS HE DE TENIR
PER ENTENDRE | ABORDAR LES
MALALTIES RENALS MONOGENIQUES?

Bg EDICIO

9 seu T e
Fundacié Puigvert. Cartagena 340-350 Igl 25 de novembre de 2025

Presentem la cinquena edicié de la Jornada sobre Genética per a Nefrolegs organitzada pels Serveis de Laboratoris i de
Nefrologia de la Fundaci6 Puigvert.

La jornada té un enfocament practic, centrant-se en l'estudi de casos clinics i en la resolucié dels dubtes que poden sorgir en
la indicacié i interpretacié dels estudis genétics de malalties renals.

Director Assistencial i Medic: Lluis Gausa Direcci6 de la jornada:
Organitzacio: Servei de Laboratoris. Directora: S. Gracia Elisabet Ars. Servei de Laboratoris. Fundacié Puigvert
Servei de Nefrologia. Director: LI. Guirado Roser Torra. Servei de Nefrologia. Fundacié Puigvert
Professorat:
Anna Abuli Miriam Aza Silvia Gracia Olga Martinez Clara Serra
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Programa
09:15-09:30 h Presentaci6 de la jornada 12:50 - 13:30 h Diagnostic Genetic Preimplantacional

en les malalties renals monogeniques

09:30-10:20 h Conceptes basics de genetica medica Olga Martinez

Elisabet Ars
10:20 - 10:50 h Diagnostic genétic de les malalties 13:30-14:30 h Dinar

renals monogeniques

Elisabet Ars 14:30 - 15:10 h Particularitats de 'assessorament genétic
10:50 - 11:20 h Mecanismes moleculars de les en nefrologia

malalties genétiques Roser Torra

Marc Pybus 15:10 - 16:00 h Indicacions de I'estudi genétic en malalties

renals quistiques i glomerulars mitjancant

11:20-11:35h Pausa casos practics

Monica Furlano
11:35-12:10 h Interpretacié de les dades de
sequenciacié massiva:
classificacié de variants
Miriam Aza

16:00 - 16:30 h Indicacions d'estudi genetic en litiasi renal
mitjancant casos practics
Silvia Gracia

16:30 - 17:00 h Indicacions d'estudi genetic en tubulopaties
mitjangant casos practics
M. Alba Herreros

12:10-12:50 h Assessorament geneétic en I'era genomica:
reptes i dilemes etics
Anna Abuli, Clara Serra
17:00 h Resum. Comiat

Informacié general i inscripcions
Contactar per a inscriure's:

Fundacié Puigvert - Oficina de Gestié Academica
Cartagena, 340 - 08025 Barcelona / Tel. +34 93 416 97 32

nvinolas@fundacio-puigvert.es

Finangament: Patrocinador: Avalat per:
- Ll
;‘5 b=eie Generalitat qa n 0 fl SOCIETAT CATALAMA DE
N de Catalunya .  NEFROLOGIA
- Las opiniones expresadas por los
Formacié financada pel Programa de desenvolupament de mesures per millorar autores no reflejan necesariamente la

posicion de la S.E.N.

I'eficiéncia i la sostenibilitat del Sistema Nacional de Salut (SNS): consolidacié de
la medicina personalitzada i de precisi6 a I'SNS, Pla 5P. Codi del registre de centre autoritzat del Departament de Salut HO8000498
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