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D" Genes agradece a todos los socios que apoyan a
la entidad y forman parte de esta gran familia

Y resalta el esfuerzo realizado por la asociacion para poder ofrecer una atencion
de calidad y una alternativa de sesiones on line durante la crisis del coronavirus

La familia D" Genes sigue creciendo. Desde la entidad queremos dar las gracias a todos los que formdis parte de esta gran
familia y agradeceros que sigdis a nuestro lado, sobre todo en estos momentos en que mds que nunca la asociacién necesita
sumar apoyos para mantener su cartera de servicios y continuar ayudando a personas y familias que conviven con enfermeda-
des raras y sin ndiagnéstico
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Crisisy del coronawiruy

D’Genes realiza un gran esfuerzo para mantener
la atencidn a usuarios y otras personas que han
necesitado de la asociacion durante el confinamiento

La asociacion continta en mayo ofertando sesiones on line de los servicios de
fisioterapia, logopedia, estimulacion cognitiva, atenciéon psicolégica y autonomia
personal, ademds de prestar el Servicio de Informacion y Orientacion y el de atencion
social y de disponer del equipo de gestion teletrabajando a pleno rendimiento

La Asociacién de En-
fermedades Raras
D’Genes mantiene en
el mes de mayo tam-
bién la posibilidad de
prestar determinados
servicios en la modali-
dad on line.

A mediados de marzo y
ante la situacién que se
vive en Espana por la
crisis del coronavirus,
se suspendieron las se-
siones presenciales en
servicios de atencién
directa. Sin embargo,

D’Genes se adaptd alas
circunstancias y con el
fin de que sus usuarios
no pierdan el ritmo de
trabajo que llevaban,
ofrece la posibilidad de
recibir dichas sesiones
de manera on line, en
los servicios que pue-
dan llevarse a cabo.
Las sesiones on line
tienen una duracién de
30 minutos y su coste
es de 25 euros por ser-
vicio (4 sesiones)

El equipo profesional

de D’Genes ofrece la
posibilidad de sesiones
on line en servicios de
logopedia, fisioterapia,
estimulacion cognitiva,
atencion psicoldgica o
autonomia personal.
También se da conti-
nuidad via on line al
programa de apoyo
educativo.

Por otra parte, también
se presta el servicio de
fisioterapia a domici-
lio pero solamente en
casos muy especiales

en los que resulta con-
traproducente para la
evoluciéon o situacién
personal del usuario no
recibir dichas sesiones,
siempre atendiendo al
criterio de los profesio-
nales.

Ademas, los profesio-
nales de D’Genes con-
tintan a disposicién de
las personas que lo ne-
cesiten telefénicamen-
te atendiendo el Ser-
vicio de Informacién
y Orientacion y para

cualquier duda o con-
sulta en el teléfono 696
14 17 08 o en el correo
info@dgenes.es.

Como reflejo del es-
fuerzo realizado, en el
mes de abril se impar-
tieron 100 sesiones on
line y 70 de pautas y
orientaciones a usua-
rios. De las sesiones,
57 correspondieron a
apoyo educativo y esti-
mulacién cognitiva, 29
a logopedia, 6 a fisiote-
rapia y 8 a psicologia.

El equipo profesional de D’Genes ha continuado
trabajando durante la etapa del confinamiento
y se han reinventando planificando sesiones on
line con el fin de ofrecer una alternativa a los
usuarios que lo han deseado y que no perdieran
el ritmo de su trabajo. Ha supuesto un esfuerzo
extra pero que se realiza con el fin de mantener
la atencion
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Crisisy del coronowivuy

La asociacidn incorpora a su web una seccion
de recursos educativos con ejercicios de
diferentes areas para trabajar desde casa

El nuevo apartado de la web www.dgenes.es se cred con el fin de ofrecer con

motivo del confinamiento algunas actividades pautadas para practicary reforzar

conocimientos y destrezas, sin bien se va a mantener en la web y ademds con
cardcter abierto con el fin de ir dotdndola de nuevos recursos

EJERCICIOS Y ACTIVIDADES Los profesionales de D* Genes han elaborado

diferentes videas con ejercicios para realizar en casa de areas como

logopedia, estimulacion cognitiva, educacion... para trabajar aspectos

como la memoria, psicomotricidad fina...

Ejercicio para trabajar la estimulacion cognitiva a traves de
un juego sencillo pero que puede llegar ser complejo,

dependiendo del numero de elementos que tengamos.

En esta ocasidn el numero de colores gue vamos a
utilizar. A lavez gue estimulamaos laldgica y la capacidad

de deduccion, tambien estaremos trabajande la atencidn

Este juego motriz ayuda a desarrollar la psicomotricidad
fina, a lavez que favorece la concentracidn, asicomo la
|ateralidad (aprender a discriminar tu mano derecha e
izquierda). Tendra diferentes grados de dificultad, ya sea
colocar solo en una mano las gomas de colores, en ambas
manos y/o con varias gomas a la vez, etc. Las gomas

deben ser colocadas por orden, asi se fomenta la

Actividad muy muy sencilla para poder practicar. Requiers
|l preparacion de material en la cual también se trabaja la

matricidad fina.

Con materiales muy accesibles como son |os bastoncitos
podemos trabajar aspectos como por ejemplo la atencion

y la coordinacion ojo-mano, el juego por turnos y los

y concentracion.

Recursos educativos...

d

316 aquitar ¢}

La Asociacion de Enfermeda-
des Raras D’Genes ha incor-
porado una nueva seccién a
su pagina web con recursos
educativos de creacién pro-
pia.

En dicho apartado, que se
puede encontraren la pestana
Recursos del menud principal
de la web, en la parte supe-
rior de la pagina, se incluyen
microvideos con ejercicios
propuestos por profesionales
de D’Genes de areas como

Heultad podems:

api

o

percepcion visual mientras se divierten .

Logopedia, Estimulacién cog-
nitiva, Educacion... La idea es
ofrecer recursos para que se
puedan trabajar en casa as-
pectos como la memoria, 16-
gica, atencién, concentracion,
psicomotricidad fina...

Este nuevo apartado se ha
creado con la intencién de
ofrecer recursos de apoyo
para que se pueda trabajar
desde el propio domicilio, so-
bre todo a raiz de la situacién
de confinamiento por la crisis

tolores.

Recursos educativos... =

del coronavirus que ha lleva-
do a suspender terapias pre-
senciales aunque si se ofrecen
de manera on line.

Sin embargo, se trata de una
seccién que se va a mantener
en la web y que tiene carac-
ter abierto ya que se iran in-
corporando periédicamente
nuevos ejercicios o propues-
tas de los profesionales de
una manera didactica y vi-
sual.

La seccidn se puede visitar en

el enlace https://www.dge-
nes.es/galeria-de-recursos-
educativos

En ella se pueden encontrar
videos para practicar de ma-
nera amena y divertida el
conteo de cantidades, sumas,
restas..., lo que permite prac-
ticar y ejercitas habilidades
diversas. Asimismo, la seccién
incluye videos elaborados por
los fisioterapeutas para reali-
zar estiramientos y otros ejer-
cicios.
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Grupoy de trabajo-

D’Genes mantiene reuniones con los diferentes grupos
de trabajo de la entidad para abordar acciones de futuro

Los diferentes grupos de trabajo de D'Genes estan mante-
niendo reuniones para coordinar acciones futuras. En las
reuniones, que se celebran por videoconferencia ante la im-
posibilidad de llevarse a cabo presencialmente, participan
miembros de los grupos de trabajo asi como la técnico res-
ponsable de cada uno de ellos.

Durante el encuentro virtual se abordan posibles acciones
de visibilidad y sensibilizacién de cara al Dia Mundial de
cada patologia.

Asimismo, se ha planteado la posibilidad de llevar a cabo
alguna actividad formativa sobre estas patologias y en este
sentido se va a estudiar la viabilidad de celebrar alguna jor-
nada de manera on line.

Asimismo, desde D’Genes se ha explicado a los miembros
de los grupos de trabajo las sesiones on line de diferentes
servicios que esta desarrollando la asociaciéon durante los
dias de confinamiento por el coronavirus, tras la suspensién
de los servicios de atencién directa de manera presencial.
En este sentido, se les ha informado de las caracteristicas y
condiciones, para el caso de que alguno de los integrantes
del grupo o familiares precisara de dichos servicios,

Por ultimo, se han recogido necesidades y sugerencias con
el fin de seqguir trabajando para mejorar la calidad de vida o
dar respuesta a las inquietudes de las personas que convi-
ven con las respectivas patologias.

Nuevoy programaoy

DGenes presenta su Programa de atencion
especializada de fisioterapia a domicilio en
enfermos de Pompe, coincidiendo con el
Dia Internacional de esta patologia

La Asociacién de Enferme-
dades Raras D’Genes qui-
SO mostrar su apoyo a las
personas con enfermedad
de Pompe en el Dia Inter-
nacional de Pompe, que se
celebraba el 15 de abiril.

Coincidiendo con esta
conmemoracion, la asocia-
cién quiso dar a conocer el
Programa de atencién es-
pecializada de fisioterapia
a domicilio en enfermos
de Pompe, organizado
por D'Genes y que cuen-
ta con la colaboracion de
la Asociacion Esparola de
Enfermos de Pompe (AEE-
POMPE) y el patrocinio de

Sanofy Genzime.

Este programa consiste en
proporcionar a afectados
por esta patologia inter-
venciones gratuitas en el
propio domicilio durante
un afo y tiene entre sus
objetivos preservar el gra-
do de autonomia de los
afectados; detectar, eva-
luar e intervenir sobre las
necesidades motoras in-
dividuales y especificas; y
disminuir la velocidad de
deterioro fisico.

Asimismo, otros objetivos
son mejorar la higiene
postural; preservar la capa-
cidad respiratoria y evitar

infecciones respiratorias; y
paliar al maximo el dolor.
Para mas informacién se
puede llamar al teléfono
675 94 39 45 o escribir al
correo fisioterapia@dge-
nes.es.

La enfermedad de Pom-
pe es una enfermedad
rara que puede afectar
a hombres y mujeres de
cualquier edad. Es una en-
fermedad genética. Puede
provocar diversos proble-
mas de salud, pero el sin-
toma mas frecuente es la
debilidad muscular, que
empeora con el tiempo si
no se trata correctamente.

Intervenciones gratuitas

en el propio demicilio
duramie un afto

PROGRAMA DE ATENCION
ESPECIALIZADA DE
FISIOTERAPIA A DOMICILIO EN
ENFERMOS DE POMPE

Rehabilitacidn individual, Informacidn
global, centrada en la 675 94 39 &45

Familia ¥y preventiva fisloterapla@dgenes.es

COLABORA

) AEEPOMPE

PATROCINA

ORGANIZA
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Grupoy de trabajo-

D’Genes pone en marcha un grupo de trabajo
especifico sobre la enfermedad de Lyme

Se celebro de manera on line ante la imposibilidad de hacerse
presencialmente por la crisis del coronavirus

La Asociacion de Enfermeda-
des Raras D’Genes ha pues-
to en marcha desde el mes
de abril un grupo de trabajo
especifico de la enfermedad
de Lyme. Esta iniciativa que
cuenta con la colaboracion
de la Asociacion de Lyme
Crénico Espana (ALCE), tie-
ne como finalidad unir tan-
to a personas y familias que
conviven con esta patologia,
como a especialistas médicos
expertos.

Entre sus objetivos princi-
pales figuran la creacién de
un registro de pacientes con
Lyme en Murcia, dar visibi-
lidad sobre la patologia a la
poblacion general y médicay
identificar las principales ne-
cesidades socio-sanitarias de
este colectivo.

El grupo estara coordinado
por Rosa Hernandez como
paciente con el apoyo y co-
laboracion de Isabel Sanchez
(trabajadora social de la en-
tidad).

Otros objetivos del grupo son
la identificacion de las actua-
les lineas de investigacion
abiertas en Lyme y los posi-
bles ensayos clinicos de me-
dicamentos para facilitar la
participacién de los pacien-
tes y dinamizar la puesta en
funcionamiento de recursos
que contribuyan a mejorar la
calidad de vida de los afecta-
dos por esta enfermedad.
Adicionalmente este grupo
de trabajo ofrecerd la carte-
ra de servicios de atencion
directa que presta D’Genes
para afectados y familiares
con Lyme, y promocionara
encuentros formativos con
familias y especialistas para
tratar los temas de interés
para los afectados , sensibi-
lizando también sobre la en-
fermedad de Lyme.

Las personas interesadas en
formar parte de este grupo
de trabajo, bien sean afec-

tados por esta patologia o
familiares, deben ponerse
en contacto con D’Genes a
través del teléfono 968 07

69 20, a través del email co-
ordinacion@dgenes.es o re-
llenando directamente el
siguiente formulario: https://

docs.google.com/forms/d/
e/TFAlpQLSeMRfAVkJMy1rfe
Jso5qLNiKpBNIsncmVxFjBS_
hmbrYHLoZQ/viewform

Qué esla enfermedad de Lyme

La enfermedad de Lyme o Borreliosis, la causa
una bacteria con forma de espiral llamada Borrelia
Burgdorferi, que penetra en los tejidos del organis-
mo perforandolos como un “sacacorchos”. Esta bac-
teria puede diseminarse rapidamente por diferentes
partes del cuerpo (cerebro, fluidos sinoviales, sistema
nervioso y otros rganos) y causar una gran variedad
de sintomas, comunes con los de otras enfermeda-
des reconocidas.

Si la infeccién no es detectada y tratada a tiempo,
puede avanzar a otros estadios o finalmente a su fase
crénica, llegando a ocasionar consecuencias serias a
largo plazo en la salud.

La enfermedad de Lyme es transmitida principal-
mente por garrapatas y otros artrépodos. La no
apariciéon de la marca caracteristica (Eritema Migrans)
en un alto porcentaje de los casos, dificulta aln mas
su deteccién, pudiendo pasar desapercibida. Cuanto
mas tiempo pase la garrapata adherida a la piel, mas
probabilidades existen de contraer la enfermedad de
Lyme. Una misma garrapata puede transmitir otras

co-infecciones, ademas de Borrelia.

A la enfermedad de Lyme se la llama “la gran imi-
tadora’; porque sus sintomas pueden parecerse a los
de otras enfermedades como: Lupus, Artritis reuma-
toide, Esclerosis multiple, Sindrome de fatiga crénica,
Fibromialgia, Esclerosis multiple, ELA, Parkinson, Au-
tismo o incluso una enfermedad mental.

Los sintomas pueden aparecer y desaparecer en el
tiempo sin causa aparente, y varian de una persona
aotra.

Los sintomas mas habituales son dolores musculares
y articulares, fatiga fisica intensa, sintomas gripales,
afectacién neuroldgica, problemas cognitivos y de
memoria, mareos y tinitus, paralisis facial, problemas
cardiacos o pulmonares, hiperactividad y déficit de
atencion (en ninos), intolerancia a la luz, a olores y al
ruido, afectacioén visual, depresion, irritabilidad, cam-
bios de humor, ansiedad, nausea, diarrea, dolor ab-
dominal, alteraciones de suefio, hormigueo, ardores,
entumecimiento, fiebres recurrentes, migrafias y un
largo etc...
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Los miedos que se generan en situaciones especiales
fue el tema que centro la dltima reunion de un grupo
de ayuda mutua organizada por D'Genes

Se celebro de manera on line ante la imposibilidad de hacerse
presencialmente por la crisis del coronavirus

Cémo afrontar los miedos
que se generan en situacio-
nes especiales fue el tema
en torno al que gir6 la ul-
tima reunién de un grupo
de ayuda mutua celebrada
por la Asociaciéon de Enfer-
medades Raras D'Genes.En
esta ocasioén se llevé cabo
de manera on line, ante la
imposibilidad de llevarla a
cabo de manera presencial
como es habitual, debido
al estado de alarma por la
crisis del coronavirus.

La técnico y psicéloga de
D'Genes Encarna Banoén
fue la encargada de con-
ducir la reunién, en la que
tomaron parte varias fami-
lias que conviven con en-
fermedades raras. Durante
la misma se abordaron as-
pectos como el miedo ante
las situaciones desconoci-
das y en este caso el confi-
namiento, no poder hacer
todo lo que se quiera...
Los participantes también
hablaron sobre los hijos,
la soledad, cémo afecta la
situaciéon al estado de ani-
mo, lo que echan de me-
nos o las necesidades que
se plantean...

La reunién resulté muy sa-
tisfactoria para los partici-
pantes, que se emplazaron
a participar en la siguien-
te, en el préoximo mes, ya
que manifestaron que les
resulté un encuentro inte-
resante y que les sirvié de
desahogo y les permitio
estar en contacto con otras
familias.

D’Genes viene celebrando
una vez al mes una reunién
enmarcada en el proyecto
de Grupos de Ayuda Mutua
de D'Genes, que cuenta con

la colaboracién de la Fede-
racion Espanola de Enfer-
medades Raras (FEDER). A
pesar de las circunstancias

i

especiales que se viven y la
imposibilidad de celebrar la
reunién presencialmente,
la asociacién no ha querido

dejar de llevarlas a cabo y
ofrecer este recurso y el en-
cuentro del mes de abril se
realizé via on line.
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Apoyo-solidario-

El proyecto de atencion a pacientes de cuidados paliativos pediatricos
hospitalizaclos de D'Genes, uno delos proyectos beneficiarios de las ayudas
de los fondos recaudados con los donativos de los espectadores de la Gala

Inocente, Inocente 2019 emitida en La 1 de Television Espaniola

La Asociacién de Enferme-
dades Raras es una de las
entidades beneficiarias de
las ayudas de la Fundacién
Inocente, Inocente, que va
a entregar 611.344 euros
en ayudas a los proyectos
asistenciales para nifos
hospitalizados selecciona-
dos en la convocatoria de
proyectos de 2020 y finan-
ciadas gracias a las dona-
ciones de la Gala Inocente,
Inocente.

El proyecto de atencidén
multidisciplinar a pacien-
tes de cuidados paliativos

——

pediatricos hospitalizados
de D'Genes es uno de los
45 proyectos beneficiarios
de esta convocatoria, jun-
to a los de distintas ONGs y
fundaciones de toda Espa-
fa que se dedican a mejo-
rar la calidad de vida de los
ninos hospitalizados y sus
familias.

Ademas, de manera excep-
cional, desde la Fundacién
se va a destinar otra par-
te de la recaudacién de la
Gala a paliar los efectos
que la crisis producida por
el Covid-19 en los nifos

!

N .

mas vulnerables y sus fami-
lias.

Gracias a los donativos de
miles de espectadores rea-
lizados durante la Gala Ino-
cente, Inocente se han po-
dido hacer realidad estas
ayudas a proyectos dedi-
cados a los ninos hospita-
lizados de toda Espaia y se
van a poder poner en mar-
cha otros tantos para paliar
los efectos del Covid-19.
La Gala Inocente 2019 se
emitié el pasado 28 de di-
ciembre en La 1 de TVE, lle-
gando a ser vista en algun

momento de la noche por
6.095.000 espectadores.

D Genes quiere agradecer a
la Fundacion Inocente, Ino-
cente que haya selecciona-
do el proyecto de D'Genes
para recibir unaimportante
aportacion de 17.000 euros.
Asimismo, quiere dar las
gracias a todas las perso-
nas que con su solidaridad
al realizar donaciones en
la Gala Inocente, Inocente,
hacen posible que muchas
entidades puedan recibir
ayudas para el desarrollo
de proyectos sociales.
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S diagnastico

D"Genes, junto con otras asociaciones y organizaciones
de pacientes, lanzd una campana para dar visibilidad a

la realidad de las personas sin diagnostico

La Asociacion de Enfermedades Ra-
ras D’Genes organizd, junto a otras
asociaciones y organizaciones de
pacientes, una campafa para dar
visibilidad a la realidad de las per-
sonas sin diagnéstico coincidiendo
con la celebracién el ultimo viernes
del mes de abril del Dia Mundial de
Personas Sin Diagnéstico. El lema
de la iniciativa era “No tenemos
diagnéstico pero si necesidades’,
una frase que resume el sentir y
realidad de las personas y familias
que no pueden ponerle un nombre
a la enfermedad que padecen.

La campana estaba respaldada por
D’Genes y otras quince entidades:
Federacion Espanola de Enferme-
dades Raras (FEDER), Alianza lbero-
americana de Enfermedades Raras
(ALIBER), Organizacién Europea de
Enfermedades Raras (EURORDIS),
SWAN UK (Syndromes Without a
Name), Asociacion de Enfermeda-
des Minoritarias de la Comunidad
Valenciana (ASEMI), Apoyo a las
Familias con Enfermedades Raras
y Sin diagnosticar (AFERD), Aso-
ciacion de Enfermedades Raras de
Castilla y Leédn (AERSCYL), Grupo
de Enfermedades Raras o Poco
Frecuentes de Navarra (GERNA),
Asociacién Leonesa de Enferme-
dades Raras (ALER), Asociacién
Enfermedades Raras con Epilepsia
desde la Infancia (AEREI), Apoyo
Dravet, Sense Barreres, Asociacion
de Padres y Tutores de Personas
con Paralisis Cerebral y Discapaci-
dades Afines de Segovia y Provin-
cia (ASPACE), Asociacion Nacional
de Personas con Epilepsia (ANPE)
y Fundacion Rafapuede.

En el marco de esta celebracion, se
invité a subir a las redes sociales
imagenes y microvideos apoyan-
do a las personas sin diagnéstico
y dando visibilidad a este dia, con
los hashtags #DiaMundialSindiag-
nostico y #Sindiagnéstico.
Asimismo, el mismo dia 24 de abril
se dio a conocer, un decdlogo que
se habia elaborado y que recoge
las principales reivindicaciones de
las personas y familias que se en-
frentan a la situacion de no poder
ponerle nombre a la enfermedad
que padecen.

D’Genes quiere agradecer a todas
las personas y entidades que se su-
maron a esta jornada.

24 DE ABRIL DE 2020

DIA MUNDIAL
DE LAS PERSONAS
SIN DIAGNOSTICO

No tenemos
diagnostico

pero si
necesidades

Sube una foto o video a redes sociales
apoyando este Dia Mundial y a las
personas sin diagnéstico con los hashtags
#DiaMundialSindiagnéstico
#Sindiagnédstico
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S diagmaostico

Decalogo Dia Mundial de las Personas
Sin diagndstico 2020

El Consorcio Internacional para la Investigacion de Enfermedades Raras (IRDiRC) establece entre sus objetivos

para el periodo 2017-2027:

-Que todos los pacientes de enfermedades raras reciban un diagnéstico, atencién y terapia en el plazo de un

ano desde que acuden a consulta médica.
-Aprobar mil nuevas terapias.

-Desarrollar metodologias que permitan evaluar el impacto de los diagnésticos y las terapias aplicadas en los

pacientes

PARA MEJORAR LA SITUACION DE NINOS Y ADULTOS SIN DIAGNOSTICO PROPONEMOS LAS SIGUIENTES

ACCIONES:

1- Los pacientes con una enfermedad rara no diag-
nosticada deben ser reconocidos por las administra-
ciones nacionales y autonémicas como una poblacién
con necesidades especificas no cubiertas, a fin de que
sea posible desarrollar una atencién sanitaria y social
especializada.

ATENCION SANITARIA

2- Es necesario generar una estructura que permita
compartir el conocimiento e informacién a nivel na-
cional e internacional, con el fin de optimizar el uso
de los recursos existentes y ayudar al diagnéstico, au-
mentar la coordinaciéon entre profesionales y facilitar
la investigacion de enfermedades raras no diagnosti-
cadas.

3- Es necesario que la Administracién nacional de
cada pais desarrolle y financie de forma sostenible,
programas nacionales dedicados especificamente a
las enfermedades no diagnosticadas, lo cual facilitaria
el acceso rapido y equitativo al diagndstico.

4- En Espana, es necesario impulsar el Plan Nacional
de Gendémica y Medicina de Precision, con referencia
expresa a las enfermedades raras y la incorporacién
de la participacién de los pacientes con el fin de ga-
rantizar el acceso al diagnéstico.

5- Asi mismo, es de vital importancia dotar de con-
tinuidad al Plan Piloto para el Diagndéstico Genético
impulsado en 2015 y ejecutado en 2017 con el fin de
establecer y definir las rutas asistenciales de acceso al
diagndstico que se siguen en nuestro pais.

6- Establecimiento de un protocolo de estudio gené-
tico previo a la concepciéon y homogeneizacién y am-
pliaciéon del numero de pruebas de cribado neonatal
en todas las

Comunidades Auténomas de Espafna, ya que las prue-
bas actualmente varian significativamente segun la
autonomia.

7- Implicar a los pacientes con el fin de abordar ade-
cuadamente las prioridades de las personas con en-
fermedades raras no diagnosticadas y contribuir a
mejorar la asistencia sanitaria.

8- Definir y generar un cédigo especifico en la Cla-
sificacion Internacional de Enfermedades (CIE) para
los casos sin diagndéstico o al menos uno vinculado al
grupo de patologias (ejemplo: enfermedad metabé-
lica no diagnosticada). Y también igualmente incluir
en los registros de enfermedades raras autonémicos y
nacional un cédigo que identifique los casos sin
diagndstico.

9- Apoyar y potenciar los programas sin diagndstico

que se desarrollan en nuestro pais: el Programa de En-
fermedades Raras sin diagnostico (SpainUDP) del Ins-
tituto de Investigacion de Enfermedades Raras (IIER)
y el Programa de Enfermedades no Diagnosticadas
(ENoD) del Centro de Investigacién Biomédica en red
de Enfermedades Raras (CIBERER).

10- Ampliar las posibilidades de acceso a tratamien-
tos, ya que la ausencia de diagnéstico conlleva tam-
bién la imposibilidad de acceder a ensayos clinicos o
a un tratamiento innovador que pudiera ser capaz de
frenar el avance de la enfermedad.

11- Conseguir un acceso rapido y equitativo a un abor-
daje terapéutico y tratamiento con los

medicamentos apropiados en las distintas Comunida-
des Auténomas de Espana.

ATENCION SOCIAL

12- La ausencia de diagnéstico tiene un gran impac-
to a nivel clinico, pero también desde la perspectiva
social. Es necesario garantizar el acceso a ayudas téc-
nicas, productosortoprotésicos, adaptaciones como
sistemas de comunicacién o productos especiales de
alimentacién especificos que viven las familias sin un
nombre de la enfermedad.

13- Recursos que, al no estar reconocidos para una en-
fermedad sin diagndstico, suponen un grave impacto
familiar y econémico, con la consecuente necesidad
de una atencion psicolégica capaz de ayudar al pa-
ciente y su entorno a abordar la nueva situacion.

14- Esta realidad se extrapola también a otros aspec-
tos que condicionan el apoyo a la familia. En concre-
to, es prioritario mejorar la valoracién de la discapa-
cidad, que también se ve influenciada ante la falta de
un nombre a pesar de que el 80% de las enfermedades
raras cursan con ella.

15- La falta de informacién sobre la enfermedad y de
recursos especificos para abordar las enfermedades
raras se agrava aln mas en los casos sin diagndstico,
especialmente en ambitos como la educacién. En este
campo, se debe frenar la situaciéon por la que muchos
menores ven reducida su actividad de ocioy en el aula
respecto a la del resto de companeros debido a la ne-
cesidad de mayor conocimiento sobre las implicacio-
nes de la enfermedad.

16- Reconocery poner en valor el tejido asociativo que
trabaja para dar respuesta a las familias que enfrentan
esta situacion en Espana y que trabajan a nivel inter-
nacional de la mano de organizaciones como la Alian-
za Europea de Casos Sin Diagnéstico (SWAN Europe) y
la Red Internacional de Casos Sin Diagndéstico (UDNI).
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Mas de mil personas han sido socias de
D’Genes en sus doce anos de trayectoria

En la actualidad la entidad suma ya 625 socios

La Asociacion de Enfermeda-
des Raras D’Genes se precia
de ser algo mas que una en-
tidad de patologias poco fre-
cuentes.Laasociacion comen-
z6 como una pequena unién
de padres de niflos con enfer-
medades raras, un pequefo
grupo que ha ido creciendo
hasta convertirse en doce
afnos en una gran familia, for-
mada no sélo por afectados y
familiares, sino también por
profesionales de diferentes
ambitos y personas sin ningu-
na vinculacién directa con las
patologias poco frecuentes

mas allad que las ganas de co-
laborar.

A lo largo de estos doce anos,
han formado parte de la aso-
ciacién, en sus diferentes mo-
mentos, mas de un millar de
personas, algunas de las cua-
les por diversos motivos han
causado baja en la asociacién.
Precisamente,enabrilsesumé
la persona con el numero mil
de asociada en la entidad, una
cifra que para D'Genes supo-
ne sin duda todo un orgullo.
En la actualidad la asociacion
cuenta con 625 socios pero el
simbdlico numero mil repre-

senta a toda esa gran masa
de personas que han querido
en algun momento aportar
su granito de arena para que
podamos ayudar a las familias
que conviven con patologias
poco frecuentes.

Mil personas que se acercaron
a D’Genes con ganas de ayu-
dary muchos de ellos también
conla necesidad de ser ayuda-
dos y ante los que esperamos
haber estado a la altura. Por lo
menos, nuestro afan de servir
para recoger sus necesidades
y tratar de ayudarles a mejo-
rar la calidad de vida de las
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personas y familias con enfer-
medades raras sigue intacto.
Desde D’Genes queremos re-
conocer la solidaridad de to-
das esas personas que en al-
gun momento han formado
parte de D'Genes y de manera
especial agradecer atodos los
socios que contindan apoyan-
do este proyecto.

Muchas gracias a todos por
hacer grande a la familia
D’Genes y continuar dando
aliento para mejorar la cali-
dad de vida de las personas
con enfermedades raras y sin
diagnéstico.

La socia numero 1.000 de la asociacion, Blasi Leon, destaca
de D" Genes que es “una asociacion con mucho recorrido y
potencia”y resalta el apoyo que reciben las familias

Blasi Ledn es la socia numero 1.000 de la asociaciéon, un nu-
mero redondo sin duda importante para la entidad y que que-
remos poner en valor. Hemos hablado con ella para rendir en
su figura un reconocimiento a todos los socios de la entidad y
conocer qué le ha llevado a formar parte de esta gran familia.

- ;Coémo conociste D'Genes?
Fue a través del neurélogo de mi hijo; me animé a que forma-
ra parte de un grupo nuevo de epilepsia, dentro de D’Genes.

- ;Por qué decidiste hacerte socia?
Pensé que podria conocer padres que se sintieran como yo,
perdidos tras el diagndéstico o sin llegar a tenerlo.

- ;Qué es lo que buscas en D’Genes y qué te puede aportar?
Sensacion de pertenencia a una asociacién, que acoge distin-
tas patologias y nos reune a todos haciéndonos mas fuertes,
frente a nuestros retos diarios, acompanandonos en la bus-
queda de calidad de vida para nuestros hijos, haciendo posi-
ble la visibilidad de todas las enfermedades poco frecuentes.

- §Como valora el papel del movimiento asociativo en el mun-
do de las enfermedades raras y el de D'Genes en particular?
Muy activo en mi entorno y muy positivo, somos bienvenidos
donde vamos, es una asociacién con mucho recorrido y mu-
cha potencia, por el equipo que lo dirige y conforma la Aso-
ciacion.

- ¢Un mensaje animando a la gente a que se haga socia?

Ser socio de D'Genes te hace empatico y saca lo mejor de cada
uno, porque te hace sentirte que vas a poder con el reto que
te enfrenta la vida, al tener un hijo tan Unico como el de cada
uno de nosotros  tenemos.
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s d’'genes

Asociacion de

Enfermedades Raras

TIENE

S| ERES SOCIO
TIENES

Acceso al 50% del coste real a la cartera de servicios de
atencién directa especializada de |la asociacion: fisioterapia,
logopedia, estimulacion cognitiva, estimulacion
multisensorial. reflexoterapia, hidroterapia, respiro familiar,
atencion domiciliaria, atencion psicolégica on line, escuelas
vacacionales...

Préstamo gratuito de productos de apoyo y ortopedia

Importantes deducciones fiscales de tus cuotas o
aportaciones (hasta el 75% de desgravacion fiscal
en el caso de las personas fisicas)

SI NO ERES
SOCIO TIENES

Acceso gratuito al servicio de Informacion y Orientacion

Posibilidad de pertenecer a grupos de trabajo y
familias de una patologia

Acceso a la cartera de servicios de atencion directa siempre
que haya disponibilidad de plaza ¥ con un coste 50% superior
al que abona un socio de |la entidad

cceso a actividades formativas con la tarifa estandar y
siempre que haya plazas disponibles

D Genes cuenta con un equipo profesional
multidisciplinar que trabaja para mantener todos
nuestros serviciosy atender a las personasy familias
con enfermedades rarasy sin diagnostico

UNETE A LA FAMILIA D'GENES

UNETE A LA FAMILIA D'GENES

69614 1708

info@dgenes.es
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