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SALUDA

Queridos amigos:

Los dias 24 y 25 de abril celebraremos en Alicante la XV Reunidn del Grupo de
Enfermedades Minoritarias de la SEMI que continuara los dias 25y 26 de abril con
la VI Reunion de Enfermedades Minoritarias para residentes. La reunion para los
residentes sigue siendo un objetivo primordial del grupo ya que pretendemos
que el conocimiento en las enfermedades minoritarias sea considerado como
algo propio de nuestra especialidad y como un ejemplo de lo que representa el
paciente crénico especialmente complejo. Queremos que la reunién de residentes
sea es de gran calidad y naturalmente esta abierta a cualquier adjunto que nos
quiera acompanar.

Hemos elaborado un programa que creemos serd interesante y abierto a la
participacion del maximo de los compaferos del grupo. De nuevo hemos
procurado dar un protagonismo especial a los casos clinicos y a su debate.
Agradecemos de antemano a nuestros ponentes y moderadores su trabajo,
esfuerzo y dedicacion.

Finalmente nos gustaria agradecer a la Sociedad Valenciana de Medicina Interna
su colaboracién en la organizacion de esta reunion del GTEM.

Seguro que nuestra Reunion serd muy interesante, por eso os animo a que todos
participéis.

IUn fuerte abrazo a todos y nos vemos en Alicante!

Jorge F Gémez Cerezo
Coordinador del grupo de Enfermedades Minoritarias SEMI
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HORARIO JUEVES 24 DE ABRIL

14:00 - 14:30

Entrega de documentacién.

14:30 - 15:30

Casos Clinicos (1-6)

15:30 - 16:00

Alfa manosidosis y MPS en el adulto.

16:00 - 16:30

Novedades en Gangliosisdosis y Nieman Pick tipo C.

16:30 - 17:00

Inauguracién Oficial.

17:00 - 17:30

Mesa redonda: La transicién a la adolescencia.

17:30 - 18:00

PAUSA CAFE

18:00 - 18:45

Especial y novedoso en enfermedades raras.

18:45 - 19:00

Informacién sobre GdT EEMM.

19:00 - 19:15

Registro Histiocitosis: REDHIST.

19:15 - 20:00

Casos Clinicos (7-11).

20:00 - 20:20

08:30 - 09:15

HORARIO VIERNES 25 DE ABRIL

Proyecto de investigacién GTEM: Diario de salud
electrénico en inmunodeficiencias.

Casos clinicos (12-16).

09:15 - 10:00

Avances en el conocimiento de la Enfermedad de Fabry.

10:00 - 10:20

Encuentro con el experto. Herramientas genéticas: lo que
debe conocer el internista.

10:20 - 10:30

Top 5 del World Symposium 2024.

10:30 - 11:10

Mesa redonda: Amiloidosis ATTR.

11:10 - 11:30

PAUSA CAFE

11:30 - 11:45

Actualizacién Neurofibromatosis tipo 1.

11:45 - 12:30

Mesa redonda: Protagonista: La respuesta inflamatoria.

12:30 - 13:00

Mesa redonda: Novedades en enfermedades lisosomales.
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13:00 - 13:20

Como mejorar el manejo de pacientes con porfiria
hepatica aguda.

13:20 - 13:40 Buscando el origen de la esplenomegalia.
13:40 - 13:45 CLAUSURA
13:45 - 15:00 COMIDA

VI Reunién Enfermedades Minoritarias Residentes

15:00 - 15:45

Lo que te cuentan los expertos sobre...

15:45 - 16:45

Casos clinicos con debate.

16:45 - 17:35

Casos Clinicos (17-21).

17:35 - 18:00

PAUSA CAFE

18:00 - 18:30

Caso Clinico Cerrado.

18:30 - 19:00

Construyendo un arbol genealégico.

19:00 - 19:30

HORARIO SABADO 26 DE ABRIL

08:30 - 09:00

Caso clinico especial: Hepatopatia y alteraciones de la
conducta.

Encuentro con el experto. Gaucher: lo que me parece mas
relevante.

09:00 - 09:15

Como interpreto en el laboratorio la inmunogenicidad en
las terapias de reemplazo enzimatico.

09:15 - 09:45

Terapia génica: ;qué es y cuando la usamos?

09:45 - 10:15

Debate: el reto diagnéstico de la Amiloidosis.

10:15 - 10:45

Tres avances relevantes en el tratamiento de las
enfermedades raras.

10:45 - 11:15

PAUSA CAFE

11:15 - 12:30

Casos (22-29).

12:30 - 12:45

ENTREGA DE PREMIOS Y CLAUSURA

ENFERMEDADES MINORITARIAS E INTERNISTAS:
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XV Reunién Enfermedades Minoritarias

Jueves 24 de abril

14:00 -14:30 ENTREGA DE DOCUMENTACION.

14:30 - 15:30 Casos Clinicos (1-6)

Moderador: José Antonio Riancho Moral. Hospital Universitario
Marqués de Valdecilla. Santander.

15:30 - 16:00 Alfa manosidosis y MPS en el adulto.
Moderador: Enrique Calderén Sandubete. Hospital Universitario
Virgen del Rocio. Sevilla.
Ponentes:

1 Screening de manosidosis en pacientes con fenotipo MPS.
Maria Camproddn. Hospital Universitari Vall D "Hebron.
Barcelona

1 Diagndstico de MPS y alfa manosidosis. Proteémica y
Proyecto Find. Cristébal Colén Mejeras. Hospital Universitario
de Santiago de Compostela.

16:00 -16:30 Novedades en Gangliosisdosis y Nieman Pick tipo C.
Moderador: Domingo Gonzalez Lamufio. Universidad de Cantabria.
Hospital Marqués de Valdecilla. Santander.
Ponentes:

1 Entendiendo los nuevos tratamientos. Laura Lépez de Frutos.
Doctora en Bioquimica y Biologia Molecular. Directora
Medlical Affairs en Azafaros.

1 Mejorando el metabolismo celular: un nuevo tratamiento.
Jorge Gomez Cerezo. Hospital Universitario Infanta Sofia.

16:30 - 17:00 INAUGURACION OFICIAL.

17:00 -17:30 Mesa redonda: La transicién a la adolescencia.
Moderadora: Dra. Teresa Herranz Marin. Hospital General
Universitario Morales Meseguer. Murcia.
Ponentes:

1 Beneficios y barreras de las consultas de transicion. Giorgina
Salgueiro Origlia. Hospital Universitario La Paz. Madrid.
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XV Reunién Enfermedades Minoritarias

1 La Experiencia. Maria Camprodoén. Hospital Universitari Vall
D "Hebron. Barcelona

17:30 - 18:00 PAUSA CAFE.

18:00 - 18:45 Especial y novedoso en enfermedades raras.
Moderador: Elena Arranz Canales. Hospital Universitario La Princesa,
Madrid.
Ponentes:

1 Empaglifozina en glucogenosis tipo 1. Lucia Ordieres.
Hospital Universitario Gregorio Marafion. Madrid.

1 Terapias RNA en Trastornos del ciclo de la urea. Dieta
cetogénica. Alvaro Hermida Ameijeira. CSUR Enfermedades
Metabdlicas Congénitas. Complejo Hospitalario Universitario
de Santiago. Santiago de Compostela.

1 El sindrome del Paciente rigido. Alberto Zamora. Hospital de
Blanes. Girona.

18:45 - 19:00 Informacién sobre GAT EEMM.
Ponente:
Jorge Gomez Cerezo. Coordinador GTEM.

19:00 -19:15 Registro Histiocitosis: REDHIST.
Ponente:
Xavier Solanich. Hospital Universitari Bellvitge. Barcelona.

19:15 - 20:00 Casos Clinicos (7-11).

Moderadora: Rosario Sdnchez Martinez. Hospital General
Universitario Alicante.

20:00 - 20:20 Proyecto de investigacion GTEM: Diario de salud electrénico
en inmunodeficiencias.

Presenta:
Pedro del Moral. Hospital Universitario La Fe. Valencia.
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XV Reunién Enfermedades Minoritarias

Viernes 25 de abril

08:30 - 09:15 Casos Clinicos (12-16).

Moderador: Pablo Oteo Lopez. Hospital General Universitario
Alicante.

09:15 -10:00 Avances en el conocimiento de la Enfermedad de Fabry.
Moderador: Migue Angel Torralba. Hospital Universitario Alvaro
Cunqueiro. Vigo.

Ponentes:

1 Fabry en mujeres: rasgos distintivos. Miguel Angel Barba
Romero. Complejo Hospitalario Universitario Albacete.

1 Inflamacion y/Fabry. Julian Fernandez Martin. Hospital
Universitario Alvaro Cunqueiro. Vigo.

1 Tratamiento con ERT, cuando los anticuerpos son positivos.
Rosario Sanchez. Hospital General Universitario Alicante.

1 Consenso sobre inmunogenicidad en la Enfermedad de
Fabry. Jorge Gomez Cerezo. Hospital Universitario Infanta

Sofia. Madrid.
10:00 -10:20 Encuentro con el experto. Herramientas genéticas: lo que
debe conocer el internista
Ponente:

Alvaro Hermida Ameijeira. CSUR Enfermedades Metabdlicas
Congénitas. Complejo Hospitalario Universitario de Santiago.
Santiago de Compostela.

10:20 -10:30 Top 5 del World Symposium 2024.
Ponente:
Miguel Angel Barba Romero. Complejo Hospitalario y Universitario
de Albacete.
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XV Reunién Enfermedades Minoritarias

10:30 - 11:10 Mesa redonda: Amiloidosis ATTR.
Moderador: Ferran Martinez Valle. Hospital Universitari Vall
D "Hebron. Barcelona.

Ponentes:

1 Experiencia clinica con vutrisiran. Pilar Redondo Galan.
Hospital Universitario Toledo.

1 Lo nuevo: Evidencias con Eplontersen. Inés Losada Lépez.
Hospital Son Llatzer. Palma de Mallorca.

1 Experiencia en mundo real sobre el beneficio del
tratamiento en la amiloidosis cardiaca wt. Mdnica Lépez
Rodriguez. Hospital Universitario Ramon y Cajal. Madrid.

11:10 - 11:30 PAUSA CAFE.
11:30 - 11:45 Actualizacion Neurofibromatosis tipo 1.
Ponente:

Isabel Solares. Clinica Universitaria de Navarra. Pamplona.

1:45 -12:30 Mesa redonda: Protagonista: La respuesta inflamatoria.
Moderador: Angel Robles Marhuenda. Hospital Universitario La
Paz. Madrid.
Ponentes:

1 El espectro de la inflamacién en las adenopatias. Andrés
Gonzalez Garcia. Hospital Universitario Ramon y Cajal.
Madrid.

1 Sindrome de Vexas. José Hernandez Rodriguez. Hospital
Clinic Barcelona.

1 Ehlers Danlos. José Angel Cuenca. Hospital del Poniente
Almeria.




XV REUNION
ENFERMEDADES MINORITARIAS

¥ ‘VI REUNION ENFERMEDADES i

MINORITARIAS RESIDENTES

ENFERMEDADES MINORITARIAS E INTERNISTAS:

24 -25-26 de ABRIL 2025
AVANZANZANDO JUNTOS Alicante

PROGRAMA

XV Reunién Enfermedades Minoritarias

12:30 - 13:00 Mesa redonda: Novedades en enfermedades lisosomales.
Moderador: Jesus Villarubia Espinosa. Hospital Universitario
Ramon y Cajal. Madrid.
Ponentes:
I Recomendaciones de los Expertos Espafoles en el Manejo
de la enfermedad de Pompe. Miguel Angel Barba Romero.
Complejo Hospitalario y Universitario de Albacete.

1 Experiencia en el tratamiento de ASMD ;qué vamos
conociendo? Davinia Godoy. Hospital Universitario Doctor
Negrin. Las Palmas de Gran Canaria.

1 Indicadores de calidad asistencial, PROMs y PREMs ;son
utiles en la practica clinica? Montserrat Morales Conejo.
Hospital Universitario 12 de Octubre. Madrid.

13:00 - 13:20 Como mejorar el manejo de pacientes con porfiria hepatica
aguda.
Moderador: Antoni Riera Mestre. Hospital Universitari de
Bellvitge.
Ponente:
Marta Pérez Quintana. Hospital Universitario Virgen del Rocio.
Sevilla.
13:20 - 13:40 Buscando el origen de la esplenomegalia.
Moderador: Agustin Pijierro Amador. Hospital Universitario de
Badajoz.
Ponente:
Barbara Pagan Munoz. Hospital Universitario Infanta Sofia.
Madrid.
13:40 - 13:45 CLAUSURA.
13:45 -15:00 COMIDA.
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Viernes 25 de abril

15:00 - 15:45 Lo que te cuentan los expertos sobre...
Moderador: Rosario Sdnchez Martinez. Hospital General
Universitario Alicante.

Ponentes:

1 Esclerosis tuberosa. Montserrat Morrales Conejo. Hospital
Universitario 12 de Octubre. Madrid.

| Encefalopatias metabdlicas. Leticia Cebeiro Hualde. Hospital
Universitario Cruces. Bilbao.

1 Telangiectasia Hemorragica Hereditaria. Antoni Riera Mestre.
Hospital Universitari de Bellvitge. Barcelona.

15:45 - 16:45 Casos clinicos con debate.
Moderador: J,ulién Fernandez Martin. Hospital Universitario
Alvaro Cunqueiro. Vigo.
Ponentes:
1 ¢ Esto es un Castleman?. Andrés Gonzalez Garcia. Hospital
Universitario Ramon y Cajal. Madrid.

1 De una gran Ulcera cutdnea...... Angel Robles Marhuenda.
Hospital Universitario La Paz. Madrid.

16:45 -17:35 Casos Clinicos (17-21).

Moderadora: Raquel Torres. Servicio de Medicina Interna. Hospital
Universitari de Bellvitge. Barcelona.

17:35 -18:00 PAUSA CAFE.

18:00 -18:30 Caso Clinico Cerrado.
Moderador: Vicente Giner Galvan. Hospital Alcoy.
Ponente:

Paula Hernandez San Juan. Hospital Universitario Infanta Sofia.
Madrid.

1
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VI Reunién Enfermedades Minoritarias Residentes

18:30 — 19:00 Construyendo un arbol genealdgico.
Moderador: Ménica Lépez Rodriguez. Hospital Universitario Ramon
y Cajal.Madrid.

Ponente:
Elena Garcia Paya. Andlisis Clinicos. Hospital General Universitario
de Alicante.

19:00 -19:30 Caso clinico especial: Hepatopatia y alteraciones de la
conducta.
Moderador: Ménica Lépez Rodriguez. Hospital Universitario Ramon
y Cajal.Madrid.
Ponente:
Rosario Sadnchez Martinez. Hospital General Universitario Alicante.

Sabado 26 de abril

08:30 - 09:00 Encuentro con el experto. Gaucher: lo que me parece mas
relevante.
Ponente:
Jesus Villarubia Espinosa. Hospital Universitario Ramon y Cajal.
Madrid.

09:00 - 09:15 Como interpreto en el laboratorio la inmunogenicidad en las
terapias de reemplazo enzimatico.
Ponente:

Saida Ortolano. /IS Galicia Sur. Hospital Alvaro Cunqueiro. Vigo.

09:15 - 09:45 Terapia génica: ;qué es y cuando la usamos?
Moderador: Alberto Rivera. Hospital Universitario Alvaro Cunqueiro.
Alvaro Hermida Ameijeras. CSUR Enfermedades Metabdlicas
Congénitas. Complejo Hospitalario Universitario de Santiago.
Santiago de Compostela.
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VI Reunién Enfermedades Minoritarias Residentes

09:45 -10:15 Debate: el reto diagnéstico de la Amiloidosis.
Moderador: Julidn Fernandez Martin. Hospital Universitario Alvaro
Cunqueiro. Vigo.

Ponente:
Juan Gonzalez Moreno. Hospital Son Llatzer. Palma de Mallorca.

10:15 -10:45 Tres avances relevantes en el tratamiento de las
enfermedades raras.
Moderador: Jorge Gobmez Cerezo. Complejo Hospitalario y
Universitario de Albacete General Universitario
Gregorio Maranon.

Ponente:
Julian Fernandez Martin. Hospital Universitario Alvaro
Cunqueiro. Vigo.

10:45 - 11:15 PAUSA CAFE.
11:15 -12:30 Casos (22-29).
Moderador: Dra. José Manuel Suarez Tembra. Hospital San Rafael A
Coruna.
12:30 - 12:45 Entrega de Premios y Clausura.

13
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Sociedad Espanola de Medicina
Interna (SEMI) - Grupo de Trabajo
Enfermedades Minoritarias

C/ Pintor Ribera, 3

28016 Madrid

Oszw  EEMO ) EE

Viajes El Corte Inglés, S.A. - MICE
Congresos Cientifico Médicos
minoritarias.semi@viajeseci.es
Tel.: + 34 913 300 565

VIAJES E!Gmle}nq@n?:

CONGRESOS

DATOS GENERALES

24 al 26 de Abril de 2025.

Hotel Melia Alicante.
Pl. Prta del Mar, 3, 03001 Alicante.

https://freunionminoritarias-semi.com/
MINORITARIAS2025

Solicitada acreditacién a la Comisién
de Formacién Continuada de

las Profesiones Sanitarias de la
Comunidad de Madrid.

El control de asistencia para la

e e

Alicante

obtencién de créditos se realizara
mediante control de firmas a la
llegada y salida la reunidn.

INFORMACION PARA SEDE

Se entregara en el mostrador de
Secretaria Técnica a partir del jueves
24 de abril a las 14:30 hrs.

Es imprescindible llevar siempre la
tarjeta identificativa de forma visible
para acceder a la sede de la reunién y
a cualquiera de sus dependencias, asi
como cafés y almuerzos.

Los certificados de asistencia, asi
como los diplomas de Caso Clinico,
Ponentes, Moderadores y Comités
podran descargarse en el apartado
“CERTIFICADOS" del area personal “Ml
CONGRESO” de la pagina web.

La presentacion se entregara en la
Secretaria de Audiovisuales hasta
un maximo de 2 horas antes de la
exposicion.

Se entregara en soporte USB, con
los archivos incluidos en una carpeta
para cada presentacién en la que
estaran incluidos la presentacion
en PowerPoint y todos los videos
asociados.

La carpeta se nombrara de la
siguiente manera:
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Nombre de la sesion.

Dia

Hora de la presentacion
Nombre del 1" autor (Nombre_
Apellido_Apellido)

Ejemplo:

Conferencia_22_06_2025_14 "30_
Nombre_Apellido_Apellido

NORMAS GENERALES

CASOS CLiNICOS

El Comité Organizador ha elaborado
estas normas para los autores de
Casos Clinicos:

- Para el envio de los resimenes el
primer autor debe estar inscrito en la
reunion.

- Los autores figuraran con nombre y
apellidos en formato “Tipo Titulo”. Al
menos uno de los autores debera ser
médico y ser miembro del Grupo de
Trabajo de Enfermedades Minoritarias
(para formar parte del Grupo de
Trabajo debera acceder a su area
personal dentro de la pagina https://
www.internistas.eu/ en la pestafa
“Actividades de la sociedad” deberd
seleccionar el Grupo de Trabajo y
guardar la seleccién.

- Solo se aceptaran casos clinicos
originales relacionados con la
Enfermedades Minoritarias en sus
vertientes clinica, investigadora,
social, etc., sin importar que hayan
sido publicados o presentados en
otras reuniones o congresos.

- El idioma oficial de las publicaciones
de la reunién es el castellano.

- Cuando un autor desee incluir
imagenes de los pacientes y de

otras personas, debera obtener los
permisos, consentimientos y cesiones
apropiados. El autor debera conservar
los consentimientos por escrito, pero
Nno es necesario que envie copias de

e e

24 - 2526 de ABRIL 2025
Alicante

los mismos a la reunién

- Las imagenes no podran contener
nombres ni informacién confidencial
del paciente.

- No deben aparecer los datos
personales del autor o autoresy la
procedencia / centro de trabajo en
el texto del resumen. En caso de
aparecer, el resumen sera denegado
de forma automatica.

- Los Casos Clinicos deben ser
presentados a través de la plataforma
de envio de resumenes facilitada en
la web de la reunién en la que el/

los autores deben estar registrados.
NO se admitirdn Casos Clinicos
presentadas por otra via diferente a
dicha plataforma.

- Los Casos Clinicos se enviaran del

15 enero al 20 de febrero de 2025.
Durante estas fechas se pueden
enviar y realizar modificaciones en los
resimenes enviados.

- Los Casos Clinicos se estructuraran
como: Antecedentes patolégicos,
Enfermedad actual, Exploracién fisica,
Exploraciones complementarias
destacadas, Diagndstico y
Tratamiento instaurado.

- Se valorara la adecuaciéon a

las normas de envio, redaccién,
presentacion, discusién y originalidad
del caso.

« Los miembros del Comité
Organizador seran los encargados
de evaluar los Casos Clinicos
desconociendo la identidad de los
autores y su procedencia. En caso de
aparecer, el resumen sera denegado
de forma automatica.

- Se notificara la aceptacién de los
Casos Clinicos a partir del 11 de marzo
de 2025.

- Los Casos Clinicos aceptados en

la reunién se publicaran en el Libro
Oficial de Casos Clinicos de la reunién
que constara de ISBN.
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- De entre todos los Casos Clinicos
aceptados en la reunién, los 25
mejores se presentaran de forma oral
en la sesién “Casos Clinicos”. Desde
Secretaria Técnica se notificara a los
autores correspondientes.

- La presentacioén de los Casos Clinicos
se realizarad en formato PowerPoint

y constara de un maximo de 6
diapositivas siguiendo la siguiente
estructura: Introduccién, Desarrollo y
Conclusiones.

- La exposicién de los Casos Clinicos
durard 5 minutos. En el programa se
dejaran 3 minutos adicionales para
Discusién y Preguntas.

- Todos los contactos entre el

Comité Organizador y los autores se
realizaran por correo electrénico y/o a
través de la Secretaria Técnica.

« El envio de un Caso Clinico
presupone la aceptacién integra de
estos criterios. El Comité Organizador
podra rechazar los casos que no se
adapten a las normas expuestas.

CASOS
CLiNICOS

El envio de resimenes constara de las
siguientes partes:

1. Titulo: Debe ser breve y especifico
sin abreviaturas y no indicar
procedencia que lo haga identificable.

2. Autores: deben indicarse con
nombre, apellidos, centro de trabajo,
lugar y correo electrénico. Se admiten
un nuUmero maximo de 6 autores.

El autor principal sera el ponente

y por tanto quien presente el Caso
Clinico. A efectos de la organizacién
sera el responsable del trabajo y
quien recibira la correspondencia y
notificaciones en su area personal
“M| CONGRESQ" de la pagina web
de la reunién. Es imprescindible para
poder presentar el Caso Clinico, una

e e

Alicante

vez seleccionada por el Comité, que
el autor principal esté inscrito en la
reunion.

3. Resumen: el texto no debe

tener una extensién superior a

1500 palabras. Si desea emplear
caracteres graficos no usuales como
>, <, +, /.. siga las instrucciones de la
aplicacién de envio de resimenes.
Esta permitido incluir referencias
bibliograficas, graficos, tablas y
figuras. Dado que las evaluaciones
de los resiumenes se hacen de forma
anonima, los datos personales del
autor o autores y la procedencia

no deben aparecer en el texto del
resumen. En caso de aparecer, el
resumen serd denegado de forma
automatica.

4. Estructura del resumen:

- Antecedentes patolégicos

- Enfermedad actual

- Exploracioén fisica

- Exploraciones complementarias
destacadas

- Diagndstico

- Tratamiento instaurado

Aspectos a tener en cuenta:

Se establecerd comunicacion
Unicamente con el autor principal,
para lo cual debe facilitar una
direccién de correo electrénico
operativa.

Una vez finalizado el plazo de envio
de resimenes NO se admitiran
cambios de autores. En el certificado
apareceran los autores en el mismo
orden y formato que en el resumen
enviado.

Para cualquier consulta que necesite
realizar, no dude en ponerse en
contacto con la Secretaria Técnica.
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