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Durante dos intensos días Murcia 
se convirtió en el epicentro de de-
bates e intercambio de experien-
cias y conocimientos en torno a las 
patologías poco frecuentes. Orga-
nizado por la Asociación de Enfer-
medades Raras D´Genes los días 
3 y 4 de noviembre se celebró el 
XV Congreso Internacional de En-
fermedades Raras con la colabora-
ción de la Universidad Católica San 
Antonio de Murcia (UCAM), en cuya 
sede se celebró.
“Equidad y derechos para las per-
sonas con enfermedades raras” 

fue el lema de la edición de este 
año y que permitió escuchar a po-
nentes que disertaron sobre medi-
camentos huérfanos, diagnóstico, 
investigación y nuevas dianas te-
rapéuticas en el primer día. 
El consejero de Salud de la Región 
de Murcia, Juan José Pedreño; la rec-
tora de la UCAM, Josefina García; y 
el presidente de D´Genes, Juan Ca-
rrión, inauguraron las jornadas, en 
un acto en el que se pudieron es-
cuchar también las palabras envia-
das a través de un video por la mi-
nistra de Sanidad, Carolina Darias.

Profesionales de ramas sanitarias 
y sociales, estudiantes, repre-
sentantes del tejido asociativo y 
familiares y afectados asistieron 
a estas jornadas, que celebraron 
en esta ocasión su quince edición 
poniendo el foco de nuevo en la 
importancia del diagnóstico y la 
investigación para garantizar un 
futuro de esperanza a las perso-
nas con enfermedades raras y 
sin diagnóstico, así como en sol-
ventar otras necesidades de las 
personas con patologías poco fre-
cuentes.

Se habló de medicamentos huérfanos, políticas internacionales 
en torno a patologías poco frecuentes, investigación, 
diagnóstico, humanización o educación e inclusión
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En la jornada inaugural se escucha-
ron tres testimonios de personas 
que conviven con enfermedades 
raras: el ex futbolista Juan Carlos 
Unzué (afectado por ELA), quien 
mandó un vídeo en el que animaba 
a los pacientes y destacaba la im-

portancia del trabajo de investiga-
dores y profesionales de la salud; 
Óscar González (padre de una ado-
lescente con Ehlers Danlos) y Juan 
Antonio Carrasco (afectado de dis-
plasia espondiloespifisaria). 
Todos ellos pusieron la voz a las 

personas que, directa o indirec-
tamente conviven con patologías 
poco frecuentes y supieron hacer 
llegar a los asistentes la importan-
cia de dar respuesta a las necesi-
dades de los afectados por enfer-
medades raras y sus familias.

La voz de las personas que conviven con una enfermedad rara
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Los testimonios de Juan Carlos Unzué, ex futbolista 
afectado por ELA; Óscar González, padre de una adolescente 

con Ehlers Danlos; y Juan  Antonio Carrasco, que padece 
displasia espondiloepifisaria, emocionaron a los asistentes



La primera mesa analizó dificultades en el acceso a 
medicamentos huérfanos

> JUEVES 3 DE NOVIEMBRE

Dificultades de acceso a los medicamentos huér-
fanos fue la mesa con la que se inauguró el XV 
Congreso Internacional de Enfermedades Raras. 
El presidente de D´Genes, FEDER y ALIBER, Juan  
Carrión, fue el encargado de moderar esta mesa, 
en la que la directora ejecutiva de AELMHU, Ma-
rián Corral López, habló sobre la situación actual 
del acceso a los medicamentos huérfanos en Es-
pala; mientras que Gloria María Palomo Carrasco, 
evaluadora preclínica del Departamento de Medi-
camentos de Uso Humano de la Agencia Española 
de Medicamentos y Productos Sanitarios y miem-
bro del Comité de Medicamentos Huérfanos de la 
Agencia Europea del Medicamento, se centró en 
desafíos en la regulación de medicamentos huér-
fanos.
Por su parte, la directora del Departamento de 
Acceso de Farmaindustria, Isabel Pineros, ofreció 
una visión y propuestas de la industria farmacéu-
tica; y el farmacéutico y presidente de la Asocia-
ción ASMD, José Daniel de Vicente Corbeira, plan-
teó los problemas de acceso a los medicamentos 
huérfanos desde el punto de vista de los pacien-
tes.

Con participantes de todos los sectores implicados, desde la 
administración, a la industria o los pacientes
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En la segunda mesa se hizo un repaso por políticas 
internacionales en materia de enfermedades raras

> JUEVES 3 DE NOVIEMBRE

La segunda mesa de la primera 
jornada llevaba por título “Las 
enfermedades raras en el ámbi-
to internacional: paradigmas de 
futuro”.
Contó con la participación de 
dos ponentes con una amplia 
trayectoria en el mundo de las 
patologías poco frecuentes, Ma-
nuel Posada de la Paz, profesor 
de Investigación del Instituto 
de Salud Carlos III, que disertó 
sobre políticas en materia de 
enfermedades raras; y Eva Ber-
mejo Sánchez, directora del Ins-
tituto de Investigación de Enfer-
medades Raras del Instituto de 
Salud Carlos III, quien habló del 
programa conjunto europeo de 
enfermedades raras EJRD y del 
programa de casos de enferme-
dades raras sin diagnóstico. 
De nuevo, en esta mesa el presi-
dente de D´Genes, Juan Carrión 
Tudela, fue el encargado de mo-
derar esta interesante mesa.
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Programas e iniciativas que ponen en evidencia que las 
enfermedades raras deben ser una prioridad social y sanitaria

> JUEVES 3 DE NOVIEMBRE

La tercera mesa de la pri-
mera jornada llevaba por tí-
tulo “Enfermedades raras: 
una prioridad social y sa-
nitaria” y permitió conocer 
programas y el trabajo de 
profesionales en el campo 
de las patologías poco fre-
cuentes. Estuvo moderada 
por el director general de 
Planificación, Investiga-
ción, Farmacia y Atención 
al Ciudadano de la Región 
de Murcia, Jesús Cañavate.
Así, la doctora en Bioquími-
ca y técnico del Observato-
rio Nacional de Enfermeda-
des Raras Oculares, Miren 
Agurtzane, habló sobre la 
importancia de los regis-
tros en enfermedades raras 
oculares. por su parte, la 
coordinadora de la Unidad 
de Enfermedades Metabó-
licas y de la Comisión de 
Enfermedades minoritarias  
e investigadora del grupo 
de investigación de Neu-
rología Pediátrica del VHIR 
Valle d´Hebrón, Mireia del 
Toro, en remoto, habló so-
bre redes europeas de re-
ferencia y experiencia del 
programa de Transición de 
la vida adulta en el Hospital 
Vall d´Hebrón.
En la mesa también intervi-
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no el jefe de Servicio de me-
dicina interna del Hospital 
universitario infanta Sofía de 
Madrid y miembro del Grupo 

de Enfermedades Minorita-
rias de la Sociedad españo-
la de Medicina Interna, José 
Francisco Gómez Cerezo; 

quien disertó sobre medicina 
personalizada e inteligencia 
artificial en entornos sanita-
rios.



Las dificultades en el diagnóstico de las enfermedades 
raras, un tema principal en el XV Congreso

> JUEVES 3 DE NOVIEMBRE 

El ex ministro de Sanidad Bernat Soria Es-
coms, volvió a repetir un año más como 
moderador de una mesa en el Congreso 
de Enfermedades Raras, en esta ocasión 
la referente a diagnóstico.
En ella, Óscar Bolaños, Reproductive Ge-
netics Health and rare Diseases Specia-
list -Next Generation Sequencig, Óscar 
Bolaños, realizó una revisión de concep-
tos básicos sobre secuenciación masiva; 
mientras que Belén Pérez González, del 
Centro de Diagnóstico de Enfermedades 
Moleculares, Centro de Biología Molecular 
IdiPAZ,  presentó nuevos enfoques para 
el cribado neonatal de las enfermedades 
metabólicas.
En remoto se conectó Pedro Serrano 
Aguilar (Jefe de Servicio de Evaluacióm 
del Servicio Canario de Salud (SESCS). 
Red Española de Agencias de Evaluación 
de Tecnologías Sanitarias y Prestaciones 
del Sistema Nacional de Salud (RedETS), 
quien se centró en hablar de efectividad, 
seguridad, coste-efectividad e impacto 
del cribado neonatal en enfermedades ra-
ras en España.
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Por último, últimos avances en el segui-
miento de la capacidad funcional muscu-
lar mediante el análisis de las radiacio-
nes infrarrojas en la distrofia muscular de 
Emery-Dreifuss fue la temática en torno 

a la que giró la ponencia de Alessio Cabi-
zosu, director del Grupo de investigación 
THERMHESC (Termografía en Ciencias de la 
Salud), Cátedra Ribera Hospital de Molina,  
Universidad Católica San Antonio de Murcia.



Los avances en investigación en torno a enfermedades 
raras centraron una de las mesas

> JUEVES 3 DE NOVIEMBRE

Los avances y trabajos en investigación en 
enfermedades raras siempre tienen un hue-
co en este foro formativo y en esta quince 
edición no podía ser menos.
Marcos Madruga Garrido, neuropediatra del 
Centro Neurolinkia y Hospital Viamed Santa 
Ángela de la Cruz (Sevilla), habló sobre últi-
mos avances en la mutación del gen TRIO. 
Por su parte, Antonio Cabrera Cantero, pre-
sidente de la Asociación para la información 
y la investigación de la Hipomagnesemia 
Familiar (Hipofam), disertó sobre la involu-
cración del paciente en la investigación y 
nuevos modelos colaborativos. 
Por último, en la mesa, que estuvo modera-
da por Isabel López Expósito, directora del 
Centro de Bioquímica y Genética Clínica del 
Hospital Clínico Universitario Virgen de la 
Arrixaca de Murcia, habló sobre terapia gé-
nica Ignacio Pérez de Castro, jefe de Unidad 
de Terapia Génica del Instituto de Investiga-
ción de Enfermedades Raras (IIER) del Insti-
tuto de Salud Carlos III (ISCIII).
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Avances en tratamientos y nuevas dianas 
terapéuticas fue la temática con la que se abrió la 

segunda jornada de este foro formativo

> VIERNES 4 DE NOVIEMBRE

La segunda jornada del Congreso se inició con una 
mesa que llevaba por título “Nuevas dianas terapéu-
ticas y avances en tratamientos” y que estuvo mode-
rada por la trabajadora social de D´Genes, Ana Puga. 
Las tres ponentes intervinieron en remoto, iniciando 
las intervenciones Begonya Nafría Escalera,  Patient 
Engagement in Research Coordinator del Hospital Sant 
Joan de Déu de Barcelona, que habló sobre involucra-
ción de los pacientes pediátricos en ensayos clínicos: 
derechos y lecciones aprendidas. 
El cambio del escenario terapéutico en las enfermeda-
des de motoneurona (estudios genéticos en AME y ELA 

y nuevos tratamientos) fue el tema sobre el que giró 
su intervención Mónica Povedano Panadés, MD, PhD, 
directora de la Unidad funcional de Motoneurona, jefa 
de Sección de Neurofisiología-Servicio de Neurología 
Hospital de Bellvitge e investigadora IDIBELL.
Por último, María del Amor Bueno Delgado, coordi-
nadora de la Unidad de Referencia CSUR de Enfer-
medades Metabólicas Congénitas y Unidad de Me-
tabolopatías y Dismorfologia MetabERN del Hospital 
Universitario Virgen del Rocío de Sevilla, habló sobre 
detección y tratamientos en las enfermedades raras 
en Andalucía. 
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Se puso sobre la mesa la importancia de la 
humanización y buenas prácticas en la atenciòn al 

colectivo de personas con enfermedades raras

> VIERNES 4 DE NOVIEMBRE

La humanización y buenas prácticas en este ámbito también es 
una temática recurrente en los diferentes congresos organizados 
hasta la fecha por D´Genes. En esta edición no podía ser menos 
y hubo una mesa dedicada a ello, moderada por Paloma Eche-
varría Pérez, decana de la Facultad de Enfermería de la UCAM y 
directora del Máster de investigación en Ciencias Sociosanitarias 
de la UCAM. 
Presencialmente se dio a conocer el Programa de Cuidados pa-
liativos pediátricos en Hospital Niño Jesús de Madrid por parte de 
Ricardo Martino Alba, director del Master Universitario Cuidados 
Paliativos Pediátricos de la Universidad Internacional de La Rioja 
(UNIR).
A última hora en remoto tuvo que intervenir David Buendía 

Martínez (Colaborador de ESAD (Cuidados paliativos) del Hospi-
tal Santa Lucía de Cartagena), quien disertó sobfre el arte de la 
visibilidad: cómo transformar nuestra mirada y la de los demás. 
David Buendía Martínez.
Aunque estaba prevista su intervención presencial también tuvo 
que conectarse en remoto Gabriela A. Rangel Rodríguez, doctora 
en Psicología y Profesora asociada de la Universidad Autónoma 
de Barcelona, que centro su charla sobre las emociones en per-
sonas sin lenguaje oral.
Por último, también a distancia intervino Mª Ángeles Gómez Ma-
teos,  Jefa de Área de Coordinación de proyectos de Humaniza-
ción en la Consejería de Sanidad de Madrid, que abordó los pla-
nes de humanización en dicha comunidad autónoma.
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La inclusión educativa y experiencias y proyectos 
en torno a ella, muy presentes en una de las mesas

> VIERNES 4 DE NOVIEMBRE

Educación e inclusión fue 
la temática en torno a la 
que giró una de las mesas 
de este XV Congreso, y 
que estuvo moderada por 
el director general de For-
mación Profesional e In-
novación de la Consejería 
de Educación de la Región 
de Murcia, Juan García 
Iborra.
En primer lugar se cono-
ció el Protocolo educativo 
en Extremadura en la ma-
teria, que fue expuesto 
por Juan Pablo Venero Va-
lenzuela, director general 
de Innovación e Inclusión 
Educativa de la Conseje-
ría Educación y Empleo de 
la Junta de Extremadura
Carme Brun Gasca, psi-
cóloga clínica y profesora 
titular del Departamento 
de Psicología Clínica y de 
la Salud de la Universidad 
Autónoma de Barcelona 
ahora jubilada habló so-
bre experiencias educati-
vas para Prader Willi..
Además, durante la mesa 
se conocieron experien-
cias inclusivas en el CEIP 
Nuestra Señora de la So-
ledad del municipio ma-
drileño de Cubas de la Sa-
gra, de la mano de su jefa 
de estudios, Rocío Varela 
Navarro.
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Se conocieron las buenas prácticas de tres entidades del tejido 
asociativo, de ámbito nacional e internacional

> VIERNES 4 DE NOVIEMBRE

Si algo bueno tiene tam-
bién el Congreso organi-
zado por D´Genes es que 
permite el intercambio de 
experiencias y de buenas 
prácticas de asociaciones 
de diferentes puntos del 
territorio no solo nacional 
sino de fuera de España, 
que comparten su buen 
hacer y pueden ser fuente 

de inspiración para otras.
En esta ocasión, se pudo 
conocer la Residencia Mil 
diferencias inaugurada 
recientemente, a través 
de la intervención en re-
moto de Ángeles Zarza 
Penas, de la Asociación 
Española del Síndrome 
Prader Willi (AESPW).
De Panamá llegaron Erika 

Otero Cazorla (directora 
ejecutiva de la Fundación 
AYOUDAS Panamá) y Va-
nessa Valencia Barroso 
(trabajadora social de di-
cha entidad), que conta-
ron su experiencia sobre 
todo para dar visibilidad 
a las enfermedades raras 
en su país.
Francisco Santiago Aran-

da, presidente Asociación 
Princesa Rett expuso el 
trabajo de su asociación y 
el Centro avanzado tera-
péutico CROMO-SOMOS. 
La presidenta de ADIBI y 
vicepresidenta de la Fede-
ración Española de Enfer-
medades Raras (FEDER), 
Fide Mirón, se encargó de 
moderar esta mesa.
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El Congreso se despidió con una mesa con ponencias sobre 
musicoterapia, mindfulness, SAAC y educación afectivo sexual en 

infancias, adolescencias y juventudes con enfermedades raras

> VIERNES 4 DE NOVIEMBRE

El presidente de Retina Murcia, David 
Sánchez, fue el encargado de moderar 
una mesa que tuvo un carácter más 
práctico o dinámico y en el que se ha-
bló en primer lugar de musicoterapia 
en enfermedades raras, de la episte-
liología a la práctica clínica, con Susa-
na Gutiérrez Jiménez, de la Associaçao 
de Paralisia Cerebral de Évora-APCE 
(Universidad Lusiada de Lisboa) como 
ponente. Tras ella habló sobre mindful-
nes para la gestión emocional de las 
familias Carmen Fernández Díez de los 
Ríos, formadora de mindfulness.
Del uso de SAA e intervenciones ba-
sadas en la evidencia científica habló 
Melania García Estévez, maestra de 
Educación Especial y Terapeuta Ocu-
pacional. Por último, sobre educación 
afectivo-sexual en las infancias, ado-
lescencias y juventudes con enferme-
dades raras Habló Natalia Rubio, psi-
cóloga Clínica y Sexóloga y presidenta 
de la Asociación Estatal Sexualidad y 
Discapacidad.
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La Reina Letizia, Presidenta de Honor del 
XIV Congreso Internacional de Enfermedades Raras
Su Majestad la Reina 
Doña Letizia aceptó la 
Presidencia de Honor 
del XV Congreso Inter-
nacional de Enferme-
dades Raras, que se 
celebró los días 3 y 4 
de noviembre organi-
zado por la Asociación 
de Enfermedades Raras 
D´Genes con la colabo-
ración de la Universidad 
Católica San Antonio de 
Murcia (UCAM).
El presidente de D´Ge-
nes y del Comité orga-
nizador del Congreso, 
Juan Carrión Tudela, 
recibió con profunda 
satisfacción y agradeci-
miento la respuesta de 
la Casa de Su Majestad 
El Rey a la invitación 
cursada, en la que se 
comunicaba que Su Ma-
jestad la Reina había 
tenido a bien aceptar 
la Presidencia de Honor 
del XV Congreso Inter-
nacional de Enfermeda-
des Raras.
Además, en la misiva, 
el jefe de la Secretaría 
de S.M. la Reina señala-
ba que la Reina Letizia 
transmitía “Sus mejores 
deseos de éxito para 
este evento y Su cordial 
saludo para todos los 
asistentes al mismo”.
Para D´Genes supuso 
un enorme orgullo que 
la Reina Doña Letizia 
hubiera aceptado un 
año más la presidencia 
de honor de su Congre-
so de Enfermedades 
Raras, por el apoyo que 
representa para esta 
acción formativa y di-
vulgativa sobre patolo-
gías poco frecuentes, 
que este año celebró su 
quince edición, recupe-
rando la presencialidad 
en el campus de Los Je-
rónimos de Murcia.

> RECONOCIMIENTO
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El XV Congreso Internacional de 
Enfermedades Raras retomó de 
nuevo la presencialidad tras dos 
años en que por la pandemia del 
coronavirus se había tenido que 
celebrar de manera íntegramente 
on line.
Sin embargo, en esta edición se 
realizó en un formato híbrido de 
manera que además de ponentes 
en la propia sala hubo otros que 
participaron en el mismo en remoto 
a través de las nuevas tecnologías. 
Igualmente, el Congreso se pudo 
seguir tanto de manera presencial 
en el Monasterio de los Jerónimos 
en Murcia como de manera on line 
a través de la retransmisión vía 
zoom que se llevó a cabo.
Alrededor de seiscientas personas 
se inscribieron para seguirlo, bien 
de manera presencial u on line. 
Inscritos que además procedían de 
un total de 16 países diferentes.
Asimismo, todos los vídeos se han 
alojado en el canal de youtube de 
D´Genes, para que quien no tuvie-
ra la oportunidad de asistir o quien 
sí lo hiciera pero quiera volver a 
ver las diferentes mesas de nuevo 
pueda hacerlo con total tranquili-
dad.
Las cifras avalan este XV Congre-
so Internacional de Enfermedades 
Raras. Así, además del importante 
número de inscritos, hay que des-
tacar también que alrededor de 
medio centenar de ponentes y mo-
deradores tomaron parte compar-
tiendo su trabajo, conocimiento 
y experiencia en sus respectivas 
áreas.
Además, también es de destacar 
el importante número de pósteres 
y comunicaciones científicas pre-
sentadas, 41 en total.
Asimismo, importante también es 
que se inscribieron en el Congre-
so representantes o miembros de 
35 asociaciones de pacientes, de 
diferentes puntos de España y el 
extranjero.

> EL XV CONGRESO EN CIFRAS

Personas de 16 
países diferentes de 
Europa y América 
se inscribieron en 

las jornadas
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Más de cuarenta pósteres y co-
municaciones se presentaron 
al XV Congreso Internacional 
de Enfermedades Raras. En 
total fueron 41 los pósteres y 
comunicaciones presentados, 
en los que se abordaban dife-
rentes aspectos en torno a las 
patologías poco frecuentes. 
Los pósteres estuvieron  ex-
puestos en la web de D´Genes, 
en la página del XV Congreso 
Internacional de Enfermedades 
Raras, para su consulta y tam-
bién en pantallas habilitadas 
en el lugar de celebración del 
Congreso, Además, en el trans-
curso de la primera sesión del 
Congreso se expusieron siete 
comunicaciones orales.
Las comunicaciones presenta-
das incluyeron análisis de ca-
sos clínicos por su relevancia 
individual, revisiones biblio-
gráficas de alguna temática, 
estudios retrospectivos y pros-
pectivos tanto de aspectos de 
la salud como sociales y socio-
sanitarios y educativos relati-
vos a alguna enfermedad rara, 
así como comunicaciones de 
grupos de investigación nacio-
nales quienes están realizando 
estudios con modelos anima-
les para un mejor conocimien-
to de estas patologías así como 
para detectar posibles dianas 
terapéuticas.
La presidenta del comité cientí-
fico resaltó que desde el mismo 
estaban muy satisfechos con 
todas las comunicaciones pre-
sentadas, ya que se demuestra 
el interés de los distintos profe-
sionales que trabajan en todos 
los aspectos alrededor del pa-
ciente con enfermedades ra-
ras, evidenciando el creciente 
interés y conocimiento cada 
vez mayor que existe sobre es-
tas patologías a nivel sanitario 
y social.

Se presentaron un total de 41 pósteres y 
comunicaciones al XV Congreso 

D´Genes agradeció a Advanz Pharma y Kyowa Kirin y Fundación Hefame y 
Fundación Quaes el compromiso con la divulgación de las enfermedades raras al 

patrocinar la presentación y defensa de comunicaciones y pósteres

> PÓSTERES Y COMUNICACIONES
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Los trabajos premiados versaron sobre desarrollo de aptámeros como 
terapia para enfermedades de neutropenia congénita, modelo murino de 
distrofias de cinturas tipo D y modelo de pez cebra de síndrome KBG

La Asociación de Enfermedades Raras 
D´Genes entregó tres premios entre los 
pósteres y comunicaciones presentados 
al XV Congreso Internacional de Enferme-
dades Raras celebrado los días 3 y 4 de 
noviembre.
El primer premio fue para la comunicación 
oral “Desarrollo de aptámeros como tera-
pia para enfermedades de neutropenia 

congénita”, cuyos autores fueron Francisca 
Alcaraz Pérez, Jesús García Castillo, Elena 
Naranjo Sánchez, Elena Martínez Balsalo-
bre y María Luisa Cayuela Fuentes.
El segundo premio fue para el trabajo titu-
lado “Caracterización fenotípica piloto del 
primer modelo murino de distrofias de cin-
turas tipo D2”, de Águeda Blázquez Bernal, 
Alicia Novella Estellés, Carme Cucarella Tor-

mo y Ariadna Bargiela Schönbrunn.
Por su parte, el tercer premio recayó en la 
comunicación titulada “Desarrollo de un 
modelo de pez cebra de síndrome KBG para 
el escrutinio de drogas y el estudio de va-
riantes patogénicas”, cuyos autores fueron 
Haleh Nikzamir, Beatriz Bernal Bermúdez, 
Alicia Martínez Lopez, Juan Francisco Rodrí-
guez Vidal y Victoriano Mulero Méndez.

> PREMIOS PÓSTERES Y COMUNICACIONES
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D´Genes agradece el apoyo de patrocinadores 
y colaboradores del XV Congreso 

Internacional de Enfermedades Raras

La Asociación de Enferme-
dades Raras D´Genes quiere 
agradecer a las diferentes en-
tidades y empresas que han 
patrocinado o colaborado con 
el XV Congreso Internacional 
de Enfermedades Raras que 
se celebró los días 3 y 4 de 
noviembro, organizado por 
esta entidad junto con la Uni-
versidad Católica San Antonio 
de Murcia (UCAM).
D´Genes recuerda que la 
colaboración de los patroci-
nadores de este evento, que 
durante dos días mañana y 
tarde permitió abordar temas 

de interés en torno a las pato-
logías poco frecuentes como 
investigación, diagnóstico, 
medicamentos huérfanos, 
educación o la importancia 
de la humanización, es muy 
importante para el desarrollo 
del mismo por lo que ha que-
rido mostrar su gratitud a to-
dos ellos por apoyar la causa 
de las enfermedades raras y 
en concreto esta acción for-
mativa y divulgativa.
Los patrocinadores oficiales 
de la edición de este año fue-
ron Sanofi, Biomarín, Alexion 
y Chiesi, mientras que como 

colaboradores oficiales han 
estado Janssen, Alnylam, 
Takeda, PTC Therapeutics, 
Novartis, Illumina, Fundación 
Primafrío, SOBI, Danone y 
Colegio Oficial de Farmacéu-
ticos de Murcia. Además, Ad-
vanz Pharma y Kyowa Kirin 
han sido los patrocinadores 
de las comunicaciones ora-
les y Fundaciòn Hefame y 
Fundación Quaes de los pós-
teres.
Asimismo, se contó con el 
apoyo de Huertas Motor, Co-
frutos, Vicky foods, Antonio 
y Cañizares y Aquadeus que 

han colaborado en especie.
Asimismo, se agradece la 
colaboración de las alianzas 
de las que forma parte D´Ge-
nes, como Federación Espa-
ñola de Enfermedades Raras 
(FEDER), Alianza Iberoameri-
cana de Enfermedades Raras 
(ALIBER), EURORDIS, Federa-
ción Española de Epilepsia 
(FEDE), Federación Española 
del Síndrome X Frágil y Plena 
Inclusión Región de Murcia.
A todos ellos D´Genes agra-
dece su contribución para 
que este gran congreso haya 
podido ser una realidad.

> AGRADECIMIENTO
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Dosier de prensaDosier de prensa
Los medios de comunicación se hicieron eco del XV Congreso Internacional de Enfermedades Raras. Pren-
sa, radio, televisión y medios digitales cubrieron la noticia contribuyendo a dar visibilidad a las patologías 
poco frecuentes.  A continuación, una pequeña muestra de referencias a este foro en diferentes medios 
de comunicación y webs, a las que hay que añadir también las menciones en redes sociales.
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Dos días para convivir, escuchar, aprender y 
compartir conocimientos y experiencias

> CONVIVENCIA
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Un equipo coordinado para controlar todos 
los detalles del evento formativo

Desde el área de gestión 
de D´Genes se trabajó de 
manera intensa para orga-
nizar y cuidar todos los de-
talles.
Desde la atención perso-
nalizada a los ponentes, 
estando pendientes de sus 
necesidades, hasta la ges-
tión de las inscripciones o 
la atención de consultas 
o incidencias, bien telefó-
nicamente o bien respon-

diendo por correo electró-
nico, el equipo profesional 
de la asociación se coordi-
nó para que todo saliera, 
dentro de las posibilidades, 
de la mejor manera.
Además, se contó en todo 
momento con el apoyo y 
colaboración del área de 
Protocolo de la Universi-
dad Católica San Antonio 
de Murcia, quienes se en-
cargaron sobre todo de la 

parte técnica del evento.
Un año más, miembros 
del equipo profesional de 
D´Genes trabajaron para 
atender a congresistas, 
ponentes y moderadores, 
logrando culminar una ac-
ción formativa de gran ni-
vel que convirtió a Murcia 
durante dos días, en la 
capital de las enfermeda-
des raras, posibilitando el 
intercambiando de cono-

cimiento, la puesta en va-
lor de experiencias y sobre 
todo la convivencia.
Desde D´Genes se quie-
re agradecer a todos esos 
profesionales que traba-
jaron antes y durante el 
XV Congreso Internacional 
de Enfermedades Raras, y 
que a buen seguro segui-
rán haciéndolo para que 
la siguiente edición sea un 
éxito.

> ORGANIZACIÓN

Contando con la colaboración del equipo de Protocolo de la UCAM
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En el marco del XV Congreso se celebró este foro 
formativo organizado por la Asociación ANSEDH

Como actividad paralela, 
el salón de actos de la Uni-
versidad Católica San An-
tonio de Murcia acogió el 
II Simposio Internacional 
Síndromes Ehlher Danlos 
e Hiperlaxidud, que se ce-
lebró en el marco del XV 
Congreso Internacional de 
Enfermedades Raras.
Este simposio estaba or-
ganizado por la Asocia-
ción Nacional Síndromes 
Ehler-Danlos, Hiperlaxitud 
y Colangenopatías. Duran-
te la jornada las diferentes 
mesas se centraron en ge-
nética, atención primaria, 
casos de afectación vascu-
lar, aspectos psicológicos 
y psiquiátricos, neurología 
o cuestiones músculo es-
queléticas.
En la inauguración se con-
tó con la presencia del 
presidente de D´Genes, 
Juan Carrión Tudela; la vi-

cepresidenta de D´Genes 
y presidenta de ANSEDH, 
María Ángeles Díaz Loza-
no; la concejal delegada 
de Salud y Transformación 
Digital del Ayuntamiento 
de Murcia, Esther Neva-
do; y el director general 
de Planificación, Investiga-
ción, Farmacia y Atención 
al Ciudadano de la Región 
de Murcia, Jesús Cañavate 
Gea.
Como ponentes intervinie-
ron María Juliana Ballesta 
(servicio Pediatría Hospital 
Clínico Universitario Virgen 
de la Arrixaca); Carmen 
Garrido Navas (genetis-
ta en Congen); Francisco 
Javier Bru (pediatra en el 
Centro de Salud de Altabix 
de Elche); Álvaro M. Alca-
raz (médico de familia en el 
Centro de Salud Cartagena 
Oeste); Verónica Amat (su-
pervisora de Enfermería  de 

la unidad de Infec-
ciosos y ORL y maxilofacial 
del Hospital Universitario 
de San Juan de Alicante); 
o Emiliano Cano Trigueros 
(jefe de Angiología y Ciru-
gía Vascular Área VI-HUMM 
de la Región de Murcia).
También participaron Bár-
bara Otero (facultativa es-
pecialista en Medicina in-
terna en el Hospital 12 de 
octubre de Madrid); María 
Lezcano Artal (psicóloga 
clínica); Antonio Bulbena 
Vilarrasa (catedrático de 
Psiquiatría de la Universi-
dad Autónoma de Barce-
lona y doctor de la Unidad 
de Trastornos de Ansiedad 
del INAD Hospital del Mar 
de Barcelona); Marc Stefan 
Dawid-Milner (Profesor y 
director del Departamen-
to de Fisiología humana, 
Histología humana, Ana-
tomía patológica y Edu-

cación Física 
y Deportiva de la Univer-
sidad de Málaga); y José 
Miguel Ruiz Maldonado 
(farmacéutico y vicepresi-
dente del Colegio oficial de 
Farmacéuticos de la Región 
de Murcia).
Para concluir, intervinie-
ron Jeannie Di Bon (hEDS. 
EDS/HSC Movement Thera-
pist); Judith Sánchez Raya 
(jefa de Servicio de Medi-
cina física y rehabilitación 
del Hospital Universitario 
Valla d´Hebrón de Barce-
lona) y Benito Ramos (jefe 
del Servicio de Cirugía Oral 
y Maxilofacial del Hospital 
Universitario Santa Lucía 
de Cartagena).
Una jornada que resultó 
muy provechosa dados los 
profesionales participantes 
y los temas de interés que 
se abordaron.

> II SIMPOSIO INTERNACIONAL DE EHLERS DANLOS E HIPERLAXITUD

Con la participación de una veintena de ponentes y moderadores
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> II SIMPOSIO INTERNACIONAL DE EHLERS DANLOS E HIPERLAXITUD
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El XVI Congreso, en el año 2023, ya tiene 
fecha: se celebrará los días 25 y 26 de octubre

Tras dos intensas jorna-
das el XV Congreso In-
ternacional de Enferme-
dades Raras cerró en la 
noche del 4 de noviem-
bre con un balance posi-
tivo y sobre todo con las 
miras puestas en comen-
zar a preparar la siguien-
te edición con más ganas 
e ilusión. 
De hecho, el presidente 
de D´Genes, Juan Carrión 
avanzó en la clausura 
que la próxima edición 
de este evento formati-
vo será los días 25 y 26 
de octubre de 2023 y de 

nuevo se celebrará en la 
sede de la Universidad 
Católica San Antonio de 
Murcia.
Carrión señaló que la 
asociación despedía este 
congreso con la ilusión 
del trabajo realizado y 
haber permitido gene-
rar un espacio de convi-
vencia en el que se ha-
bían concentrado todas 
las partes implicadas en 
buscar soluciones a las 
necesidades de las per-
sonas con enfermedades 
raras y sin diagnóstico. 
Agradeció a los ponen-

tes su implicación y co-
laboración por exponer 
su trabajo y experiencia 
y quiso dedicar unas pa-
labras especiales a los 
estudiantes asistentes, 
porque son el futuro y la 
esperanza para afecta-
dos y familias.
El presidente de D´Genes 
quiso destacar que este 
evento es una muestra 
del compromiso de la 
asociación por apostar 
por la formación y com-
partir conocimientos en 
torno a las enfermeda-
des raras.

Desde ya mismo, la aso-
ciación D´Genes comien-
za a trabajar para prepa-
rar la próxima edición de 
este evento formativo, 
con la idea de ofrecer un 
completo programa que 
permita analizar y abor-
dar los principales as-
pectos en torno a las pa-
tologías poco frecuentes, 
pero siempre con un hue-
co especial para la inves-
tigación y el diagnóstico, 
dos de las claves para 
ofrecer esperanza a las 
personas que conviven 
con estas patologías.

> PRÓXIMO CONGRESO

De nuevo tendrá lugar en la sede de la Universidad Católica 
San Antonio de Murcia



Entidades patrocinadoras y colaboradoras

ORGANIZA

PATROCINADORES OFICIALES

COLABORADORES OFICIALES

PATROCINADOR COMUNICACIONES ORALES

PATROCINADORES DEFENSA DE PÓSTERES

PATROCINADORES DEFENSA DE PÓSTERES

XV Congreso Internacional de 
Enfermedades Raras 
“Equidad y derechos para las personas con enfermedades raras”
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