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Dr. John R. Bach

Médico fisiatra - Neurologia pediatrica y del adulto
Pais: EE.UU.

Se gradud de la actual Facultad de Medicina de Rutgers, Nueva
Jersey, en 1976 y es profesor de Medicina Fisica y Rehabilitaciéon y
de Neurologia en la Facultad Legacy Rutgers desde 1983. Ha sido
director médico de la Unidad de Ventilacion Howard Rusk en la
Universidad de Nueva York y de la Unidad de Ventilacion del
Instituto Kessler durante 40 afos. También se ha desempefiado
como director, codirector y personal asistente de la Clinica de Ila
Asociacién de Distrofia Muscular de la Facultad de Medicina de
Nueva Jersey y como director médico del Centro de Alternativas
para el Manejo de Ventilacién, Hospital Universitario, Newark, Nueva
Jersey desde 1991. Tiene mds de 300 publicaciones revisadas por
pares, 200 capitulos de libros y 12 libros sobre enfermedades
neuromusculares, rehabilitacién pulmonar y ventilacién mecdnica.
Fue pionero en el uso de soporte ventilatorio no invasivo continuo
(SVNC) como alternativa a los tubos invasivos de las vias
respiratorias y continGa teniendo pacientes que dependen del
SVNC 24/7 hasta por 69 afos sin complicaciones respiratorias.
Informé sobre el primer uso de NVS/SVNC nasal en 1984 y la
extubacién a este, en lugar de traqueotomias en 1987.
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Dr. Andrés Nascimento

Neurdlogo pediatrico - Especialista en enfermedades
neuromusculares

Pais: Espana

Realizd sus estudios de Medicina y Pediatria en la Universidad
Central de Venezuela. Obtuvo una beca de la AECI para
especializarse en Neuropediatria en el Hospital Sant Joan de Déu -
Universidad de Barcelona (2002-2004). Posteriormente, ampli6 su
formacion en enfermedades neuromusculares y electromiografia
pedidtrica en el Hospital Great Ormond Street de Londres y en la
Universidad de Newcastle, gracias a una beca BAE. Desde 2012,
coordina la Unidad de Patologia Neuromuscular del Hospital Sant
Joan de Déu, referencia nacional e integrada en la Red Europea
ERN-EURO-NMD. Es investigador principal en ensayos clinicos
internacionales y colabora en proyectos traslacionales sobre
distrofias musculares, atrofia muscular espinal y Duchenne. Ha
publicado articulos y capitulos de libros sobre enfermedades
neuromusculares. Colabora como asesor cientifico en diferentes
asociaciones de pacientes de enfermedades neuromusculares en
la infancia.
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Kigo. Antonio Huerta
Kinesiélogo
Pais: Chile

Magister en Fisiologia Clinica del Ejercicio. Coordinador kinésico en
Unidad de Hospitalizacion Domiciliaria de Nifios(as) y Adolescentes
con necesidades especiales de atencién en salud (HD NANEAS) en
el Hospital Clinico San Borja Arriarén (HCSBA) en Santiago de Chile.
Es miembro directivo del comité NANEAS de la Sociedad Chilena de
Pediatria (SOCHIPE). Posee formacién internacional en el Center for
noninvasive mechanical ventilation alternatives and pulmonary

rehabilitation, University Hospital, Newark, NJ, EE.UU., con el Dr. John
R. Bach, experto y referente mundial en el abordaje respiratorio no
invasivo en enfermedades neuromusculares. Ha sido autor de
articulos cientificos con revision por pares, ademds de un libro
relacionado a la Distrofia Muscular de Duchenne. Su drea de interés
e investigacion estd ligado a los nifos, niflas y adolescentes con
necesidades especiales de atencién en salud, su abordaje
respiratorio y la necesidad de cuidados paliativos.
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Dr. Carlos Ortez

Neurdlogo pediatrico - Especialista en enfermedades
neuromusculares

Pais: Espana

Médico adjunto en la Unidad de Patologia Neuromuscular del
Hospital Sant Joan de Déu de Barcelona y miembro de la Red
Europea de Referencias para ENM. Doctor en Medicina por la
Universidad de El Salvador, con formacién en pediatria, neurologia

pedidtrica, investigacion clinica y neurociencias en universidades
de Espafa. Se dedica al diagndstico, tratamiento e investigacion de
enfermedades raras como distrofias musculares congénitas,
atrofia  muscular espinal, neuropatias hereditarias y Distrofia
Muscular de Duchenne.
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Dr. Francisco Prado

Médico cirujano - Pediatra broncopulmonar
Pais: Chile

Miembro de Departamento de Pediatria y Cirugia Infantil Campus Centro, Facultad
de Medicina Universidad de Chile. Profesor asistente de Pediatria de la Universidad
de Chile. Profesor Asistente de Pediatria de la Pontificia Universidad Catélica de Chile
(2005-2009). Actualmente es Jefe de la Unidad de Hospitalizacién Domiciliaria de
Nifos, Nifias y adolescentes con necesidades especiales en salud (NANEAS) del
Hospital Clinico San Borja Arriarén (HCSBA) en Santiago, Chile. Ha realizado
actividades de pregrado de Medicina en la Universidad de Chile y postgrado en
Pediatria en la misma casa de estudios. Realiza actividad clinica con especial
orientacién en nifos, nifas, adolescentes y transicion a la adultez con necesidades
especiales en salud y dependencias tecnoldégicas. Ademds de cuidados paliativos
universales no oncolbgicos. Sus dreas de interés son las politicas publicas en
programas ambulatorios de ventilacibn mecdnica prolongada, cuidados
respiratorios no invasivos en pacientes con enfermedades neuromusculares y
condiciones afines. Colaborador en Departamento de Ciclo Vital, Oficina de
Enfermedades Poco Frecuentes, Asesor para temas de cuidados respiratorios en
Enfermedades Neuromusculares, Atrofia Muscular Espinal, Distrofia Muscular de
Duchenne, incluyendo orientaciones técnicas en DMD y AME (en edicién).
Colaborador en guias de prdctica clinicas y OOTT IRAB menor de 5 afios,
Bronquiolitis, MINSAL. Colaborador de la Fundacién Duchenne Chile y Fundacion FAME
Chile. Miembro fundador del Grupo Iberoamericano de cuidados respiratorios en
enfermedades neuromusculares (GICREN). Miembro del Comité de Ventilacién
Mecdnica Prolongada de la Sociedad Chilena de Neumologia Pedidtrica. Ha
participado en numerosas jornadas, congresos y diplomaturas como expositor. Es
autor, editor de numerosas publicaciones en revistas cientificas y capitulos de libros.
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Dr. Carlos Valdebenito
Pediatra
Pais: Chile

Médico cirujano de la Universidad de Santiago de Chile,
médico pediatra egresado de la Universidad de Chile, con
formacién mixta entre atencién primaria de Salud y Hospital San
Borja Arriardn. Actualmente trabaja en Unidad de Hospitalizacién
domiciliariac NANEAS del Hospital San Borja Arriardn y es profesor
asistente de la Universidad de Chile.Tiene formaciéon en la

Universidad de la Rioja Espafa, con un Mdaster de cuidados
paliativos pedidtricos, Maestria en psicologia en la Universidad de
Salamanca Espana, experto universitario en Counselingde la
Universidad técnica de Buenos Aires, diplomado en bioética de la
Universidad del desarrollo y ha trabajodo desde el 2016 con
NANEAS. Fue presidente del comité NANEAS de la Sochipe entre el
ano 2023 y el 2025.
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RRT. Lou Saporito

Terapeuta respiratorio
Pais: EE.UU.

Terapeuta respiratorio registrado (RRT) con mads de 40 afos de
experiencia. Ha creado muchas de las técnicas de manejo
respiratorio no invasivas que permiten a las personas evitar la
insuficiencia respiratoria, la hospitalizacion, la intubacion, las
traqueostomias, la institucionalizaciéon y la atenciéon de enfermeria

de por vida. Desde 1992, se ha desempefiado como director técnico
del New Jersey Center for Noninvasive Mechanical Ventilation and
Pulmonary Rehabilitation (Centro de Nueva Jersey para la
Ventilaciéon Mecénica No Invasiva y la Rehabilitacién Pulmonar).




\

1erSimposio Fundaci6n - . .
! . I )' Universidad
Latinoamericano DUC H E N N E N Andrés Balio:

de Duchenne ———————CHILE

-
®

Dra. Daniela Avila
Neurdloga pediatrica
Pais: Chile

Médica cirujana de la Pontificia Universidad Catélica de Chile,
especialista en Neurologia Pedidatrica por la Universidad de Chile,
Magister y Diplomada en Miologia y en Exploraciones
Neurofisiolégicas Clinicas por la Universidad Paris VI. Actualmente
se desempefia como jefa de la seccidn de Neurologia Pedidtrica y

profesora asistente en la Pontificia Universidad Catélica de Chile.
Ha participado en proyectos de investigacién en enfermedades
neuromusculares y cuenta con numerosas publicaciones
cientificas en revistas nacionales e internacionales. Su linea de
trabajo integra fundamentalmente la investigacion clinica.
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Dra. Maria de los Angeles
Beytia

Neurdloga pediatrica
Pais: Chile

Médico cirujano con especializacion en Neurologia Pedidtrica de la
Universidad de Chile y subespecializacion en enfermedades
neuromusculares pedidtricas en la Universidad de Friburgo,
Alemania. Ha liderado investigaciones sobre la Distrofia Muscular

de Duchenne y otras enfermedades neuromusculares en poblacion
pediatrica chilena, con amplia experiencia docente y publicaciones
nacionales e internacionales. Actualmente es profesora asistente
adjunta en la Pontificia Universidad Catélica de Chile.
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Dra. Claudia Castiglioni

Neurdloga pediatrica
Pais: Chile

Neurdloga infanto juvenil formada en la Universidad Paris Sur X,
Hospital Bicétre y Universidad de Lovaing, Clinique Saint Luc,
Bruselas. Certificaciéon en Neurologia Pedidtrica por la Corporacion
Nacional Autébnoma de Especialidades Médicas de Chile.
Diplomado en el Programa de formacion de Medicina
Neuromuscular y Electrodiagnéstico (UC). Profesora asociada en la
Escuela de Medicina Universidad Finis Terrae. Profesional de vasta

experiencia en el campo de la neurologia, destacdndose en sus
funciones como médica consultora del Servicio de Neurologia

Pedidtrica y Centro de Enfermedades Raras de la Clinica Las
Condes; Centro Nacional de Rehabilitacién, Hospital Pedro Aguirre
Cerda y directora del Programa de Trastornos Motores vy
Enfermedades Neuromusculares de Clinica Las Condes y desde
2023 en Clinica Meds. Es miembro de las sociedades cientificas:
World Muscle Society, American Academy Neurology, Undiagnosed
Disease Network International y TREAT-NMD. Es investigadora vy
colaboradora de mudltiples trabajos cientificos nacionales e
internacionales.
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Dra. Carmen Paz Vargas
Neurdloga pediatrica
Pais: Chile

Médica cirujana de la Universidad San Sebastian, Concepcion,
especialista en Neurologia Pedidtrica por la Universidad de Chile y
perfeccionamiento en enfermedades neuromusculares en el
Hospital Pediatrico Garrahan de Buenos Aires, Argentina y en la

Escuela de Verano Miologia del Hospital Pitie Salpetriere en Francia.

Actualmente se desempernia como neurbloga pedidtrica formando
parte del equipo neuromuscular en el Hospital de Nifios Dr. Roberto
del Rio y es profesora asistente del departamento de Pediatria y
Cirugia Infantil Norte en la Universidad de Chile.
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Dra. Carolina Garcia
Médica cirujana
Pais: Chile

Especialista en medicina fisica y rehabilitacién de la Universidad de
Chile, subespecialista en manejo del dolor de la misma universidad.
Es Magister en Gestion y Direccidn Universitaria de la Universidad
Autébnoma de Chile; y en Administracién de Salud de la Pontificia
Universidad Catdlica de Chile. Ha colaborado el Hospital de la Paz
de Madrid y obtuvo una beca Jica de rehabilitacion pediatrica en
Japén.
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Dra. Rosa Pardo

- Pediatra - Genetista Clinica
Pais: Chile

Médica cirujona de la Universidad Nacional de Colombia, 1995.
Especialista en Pediatria de la Pontificia Universidad Javeriana, 1999.
Genetista Clinica, Universidad de Chile, 2003. Magister en
Educacioén, Universidad de Cadiz, 2023. Profesora titular Universidad
de Chile. Médica jefa seccidbn de Genética, Hospital Clinico
Universidad de Chile y directora del programa de especializaciéon
en Genética Clinica de la Universidad de Chile. También es Co-
Directora del Registro Nacional de Anomalias Congénitas de Chile
(RENACH) y vicepresidenta de la Sociedad de Genética de Chile
(SOCHIGEN). Actualmente es la Presidenta Comisién de Genética
Clinica (CONACEM), es miembro de Junta Directiva de la Red Latino
Americana de Genética Humana (RELAGH) y directora de la
Corporacién de Espina Bifida Chile, Corpeb. También es la
Presidenta de CERPOHCHIL Su linea de investigacion es la
prevencién anomalias congénitas, causas genéticas y epigenéticas
de espina bifida y de fisura labiopalatina no sindrémica.
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Dra. Marisol Montolio

Bidloga y Doctora en Neurociencias
Pais: Espana

Directora del Departamento de Investigacion y Departamento de
Innovacién Tecnoldégica de Duchenne Parent Project Espafa.
Investigadora Principal y Curadora del Registro de Pacientes de
Duchenne y Becker en Espafa. Profesora asociada en la
Universidad de Barcelona (UB) y directora Cientifica de la Catedra
UB en Enfermedades Raras de la misma universidad. Con mds de

25 anos de trayectoria en investigacion, estd especializada en la

identificacion de farmacos para enfermedades neurolégicas y
tiene una amplia experiencia en la coordinacion y ejecucién de
colaboraciones de investigacidbn entre grupos académicos,
empresas privadas y fundaciones o asociaciones dedicadas al
estudio de enfermedades raras. Es miembro del Grupo Europeo de
Defensa del Paciente (ePAG) dentro de la Red Europea de
Referencia (ERN) EURORDIS. También integra el Comité Cientifico
Externo del Hospital Sant Joan de Déu de Barcelona.
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Psic. Sara Osuna

Psicdloga especialista en intervencién psicosocial
en enfermedades neuromusculares
Pais: Espana

Licenciada en Psicologia por la Universidad de Sevilla (2007-2012), con formacion de
posgrado en Psicologia General Sanitaria (Mdaster 2019-2021), Intervencion
Psicolégica Integral en Enfermedades Poco Frecuentes (Mdster 2015-2016) vy
Mediacién Familiar, Civil, Social y Justicia Restaurativa (2012-2013), todos cursados
en la Universidad de Sevilla. Desde 2016 se desempefia como Coordinadora del
Servicio de Atencidn Psicoldgica de la Asociacién Duchenne Parent Project Espana,
donde lidera programas de evaluacién y tratamiento psicolégico—emocional para
personas afectadas por Distrofia Muscular de Duchenne y Becker, asi como para sus
familias. Su trabajo incluye intervencién individual, de pareja y familiar, disefio e
implementacion de proyectos psicosociales, talleres y webinars formativos,
elaboraciéon de materiales educativos sobre estas patologias y tutorizacion de
prdcticas universitarias. Ha participado como ponente en seminarios y congresos
nacionales e internacionales, entre ellos el Congreso Internacional Duchenne Parent
Project y el Curso Prdctico de Manejo Multidisciplinar y Actualizado en Distrofia
Muscular de Duchenne (ltalfarmaco, SEN y SENEP). Ademds, fue invitada al Seminario
del Master PISYC de la Universidad de Sevilla sobre grupos de ayuda mutua en
enfermedades raras (2019). Es también conductora de grupos de ayuda mutua
desde 2016, con una destacada trayectoria en acompafamiento emocional y
fortalecimiento de redes de apoyo en comunidades afectadas por enfermedades
neuromusculares. Su formacién complementaria incluye estudios en inteligencia
emocional, gestion emocional como recurso psicoterapéutico, técnicas grupales en
equipos de trabajo, manejo multidisciplinar en Distrofia Muscular de Duchenne, y la
aplicacién de la inteligencia artificial a la psicologia, entre otros. Durante sus
prdacticas curriculares, colaboré en el Servicio de Atencién Psicolégica de la
Federacién Espafiola de Enfermedades Raras (SAP FEDER), reforzando su
especializacién en atencién integral a familias que enfrentan patologias poco
frecuentes.
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Klga. Maria Cecilia Hervias
Kinesidloga
Pais: Chile

Kinesibloga con mds de 25 afos de experiencia en
neurorehabilitacion pedidtrica y de adultos. Referente nacional en
el manejo de enfermedades neuromusculares, con trayectoria en
docencia, gestion clinica y formacién interdisciplinaria.
Actualmente es Coordinadora de Neurokinesiologia Infantil en
Clinica MEDS y académica de la Universidad de los Andes, donde
dirige el Diplomado en Enfermedades Neuromusculares. Fue jefa
del Centro de Rehabilitacién de Clinica Las Condes (2006—2022).
Certificada en Terapias Vojta y Bobath, con formacién en hospitales
de referencia en Roma (Bambino Gesu y Gemelli). Ha sido
expositora en congresos internacionales y coinvestigadora en
proyectos sobre Atrofia Muscular Espinal y Distrofias Musculares.
Premio al Mérito Académico Mauricio Wainer (2020). Miembro de
Corporacién FAME Chile y Codirectora del Simposio Internacional de
Enfermedades Neuromusculares de Clinica MEDS.
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Dra.Yukalshikawa
Neurdloga pediatrica
Pais: Japon

Especializada en enfermedades neuromusculares, con énfasis en la
atencidn de pacientes con distrofia muscular, incluyendo
Duchenne. Actualmente es directora del Centro del Departamento
de Enfermedades Neuromusculares, Infancia y Desarrollo del
Centro Médico de Hokkaido (Orgonizocién Nacional de Hospitoles).

Es autora y coautora de estudios en el campo, incluyendo el
capitulo “Cardiopulmonary Interventions to Prolong Survival in
Patients with Duchenne Muscular Dystrophy”. Ha colaborado con el
Dr. John R. Bach en investigaciones sobre el manejo respiratorio en
DMD y es referente en soporte respiratorio y cardiovascular en
pacientes pedidtricos y adultos con distrofias musculares.
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Dra. Claudia Trincado
Cardidloga pediatrica
Pais: Chile

Profesora asociada clinica e integrante del comité de
subespecialidad en Cardiologia Pediatrica de la Pontificia
Universidad Catdlica de Chile. Médica cirujana egresada de la
Universidad Catélica, con especializacidn en Pediatria en la
Universidad de Chile y subespecializacién en Cardiologia Pedidtrica
en la Universidad Catélica. Realizd su perfeccionamiento en
Ecocardiografia en el Children’s Hospital de Boston (EE.UU.) Estd
dedicada al estudio y aplicacion clinica de ecocardiografia fetal,
pedidtrica y en adultos con cardiopatias congénitas, con especial
interés en  pacientes oncolégicos, con enfermedades
neuromusculares y post-trasplante cardiaco. Es investigadora en
proyectos Fondecyt y colaboradora en estudios sobre funcién
miocdrdica, riesgo cardiovascular en nifos y adolescentes y
rehabilitacion cardiaca en pediatria. Actualmente, es jefa del
Laboratorio de Cardiologia Pedidatrica de la Red UC Christus.




1er$imposio Fundacién S 2L ) )
i i ( )' Universidad
Latinoamericano DUCH EN N E ~ Andrés Belloe

de Duchenne — CHILE

-
®

Debra Miller

Fundadora y CEO Cure Duchenne
Pais: Estados Unidos

Es fundadora y CEO de CureDuchenne, organizaciéon que creé en
2003 tras el diagnéstico de su hijo Hawken con Distrofia Muscular
de Duchenne. Sin tratamientos disponibles en ese momento, Debra
. comenzd6 a recaudar fondos y a impulsar la investigacion cientifica,
‘an” invirtiendo en biotecnologias tempranas que aceleraron el
; desarrollo de terapias para Duchenne. Gracias a su trabajo,
CureDuchenne ha financiado mds de 40 proyectos, 17 han llegado

a ensayos clinicos, y apoyd el desarrollo del primer medicamento
aprobado por la FDA para Duchenne (Exondys 51). Su labor también
ha contribuido a aumentar en 10 anos la expectativa de vida de
quienes viven con Duchenne. Antes de CureDuchenne trabajé en
editoriales como IDG, Ziff-Davis y Scholastic, y es licenciada en
Comunicaciones por UCLA. Actualmente participa en importantes
comités cientificos y ha recibido multiples premios por su aporte a
la causa.
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Dra. Susana Lara
Neurdloga pediatrica
Pais: Chile

La especialista se desempena en el drea de Neurologia Infantil en el
Hospital Clinico San Borja Arriardn y en la Clinica Universidad de los
Andes en Santiago de Chile. Ademds, es docente en la Universidad
de Chile. Es miembro activo del Grupo de Enfermedades
Neuromusculares de la Sociedad de Psiquiatria y Neurologia de la

Infancia y Adolescencia (Sopnia) y de la World Muscle Society
(WMS). Cuenta con formacién en Neuromuscular otorgada por
el Summer School of Myology del Institut de Myologie del Hospital
de la Salpétriere, en Paris, Francia.




