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En sélo unos dias, D" Genes estard inmersa en una de sus actividades mds im-
portantes: el XII Congreso Internacional de Enfermedades Raras. Después
12 GENDA de meses de organizacién, los dias 15 y 16 de noviembre Murcia volverd a
ser punto de encuentro de profesionales, afectados, familias, estudiantes,
representantes de asociaciones... en torno a las enfermedades raras. Serdn
dias para el debate, el andlisis, el aprendizaje y sobre todo la convivencia.

14 ATROCINADORES ' si no se han inscrito ain estdn a tiempo de hacerlo. Les esperamos a todos
. en nuestro XIT Congreso.
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Se celebro el curso “Actualizacion y avances en el Sindrome X Fragil”,
de la Universidad Internacional del Mar, con la implicacion de D Genes

El “Curso de actualizaciéon
y avances en el Sindrome
X Fragil: Nuevos desa-
fios” de la Universidad In-
ternacional del Mar (UNI-
MAR), que contaba con
la implicacién de la Aso-
ciacion de Enfermedades
Raras D'Genes, se llevé a
cabolosdias 9,10y 11 de
octubre.

El curso, con una dura-
cién de 25 horas, fue di-
rigido por el director de
D’Genes, Miguel Angel
Ruiz Carabias, y entre sus
ponentes también inter-
vinieron el presidente de
D’Genes, Juan Carrion, y
la responsable del grupo
D’Genes X Fragil, Encar-
na Banon.

Estaba dirigido a aquellas
personas y familias que
conviven con Sindrome

UNIMAR

akes

X Fragil y/o por una pa-
tologia poco frecuente,
familiares, profesionales,
organizaciones sociales,
representantes de aso-
ciaciones, estudiantes y
publico en general, in-
teresados en la temdtica
del Sindrome X Fragil o
de las enfermedades ra-
ras.

El programa formativo
fue inaugurado por la di-
rectora de la Universidad
Internacional del Mar, Ma
José Portillo; el concejal
de Juventud de Aguilas,
Juan Andrés Torres; y el
director del curso, Miguel
Angel Ruiz Carabias. En la
primerajornadase pudie-
ron escuchar testimonios
de afectados y familiares,
asi como conocer avan-
ces y actualizaciones en

tratamientos. Asimismo,
se presentaron buenas
practicas de asociaciones
de X Fragil y la doctora
Yolanda de Diego hablé
de nuevos retos en inves-
tigacion.

El segundo dia, la jorna-
da incluy6 charlas sobre
diagnéstico, investiga-
cion y tratamientos. En
concreto, intervinieron
Lourdes Ceadn Cabrera,
médico Adjunto de la
Seccion de Neuropedia-
tria del HCUVA; Guillermo
Glover, jefe de Seccion de
Genética Molecular. Cen-
tro de Bioquimica y Ge-
nética Clinica de Murcia;
Eduardo Martinez Sal-
cedo, jefe de Seccion de
Neuropediatria del Hos-
pital clinico Universita-
rio Virgen de la Arrixaca;

Maria José Sanchez Soler,
médico adjunto de Sec-
ciéon de Genética Médica
del Servicio de Pediatria
Hospital Clinico Universi-
tario Virgen de la Arrixaca
y Fuensanta Robles, jefe
de Programa de Salud
Mental Infantojuvenil del
Centro de Salud Mental
de San Andrés.

Por ultimo, el viernes se
dedicé a analizar buenas
practicas desde la Ad-
ministracion, y se conto
con la participacién de
José Francisco Castafnon,
responsable de forma-
cion del Plan integral de
enfermedades raras de la
Region de Murcia (PIER);
Miguel Angel Ruiz, que
dio cuenta del convenio
educativo de D’Genes y
la Consejeria de Educa-

cion.

Asimismo, se dedicé un
espacio a la educacion,
con una mesa redonda
en la que intervinieron
Doria Penalver, directora
de centro Dado y profe-
sora asociada de la Uni-
versidad de Murcia, para
hablar de necesidades
educativas especiales; y
Ana Peinado, profesora
asociada de la Universi-
dad de Murcia, para ha-
blar de gestién emocio-
nal.

Posteriormente, la coor-
dinadora del grupo
D’Genes X Fragil dio a
conocer la | Guia educa-
tiva en Sindrome X Frégil
y junto a Doria Penalver
realizaron un analisis de
intervencién en el aula
de un caso de X Fragil.
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La Consejeria de Salud concede el reconocimiento de interés
sanitario al Xll Congreso Internacional de Enfermedades Raras

D’ Genes beca con la
inscripcion y comidas
gratuitas a sus socios

Se estan ultimando todos los
detalles para la celebracién
del XII Congreso Internacio-
nal de Enfermedades Raras.
Esta accion formativa estd
organizada por D'Genes y se
desarrollard en dos sesiones
los dias 15y 16 de noviembre.
Un buen nimero de ponentes
pondrdn su experiencia y tra-
bajo sobre la mesa, mientras
que también se desarrollaran
talleres y se podra escuchar el
testimonio de personas que
conviven de manera directa o
a través de familiares con una
patologia poco frecuente.
Ademads, en esta nueva edi-
cion del Congreso, éste se
completara y complementara
con eventos satélites, como el
Simposium de Sin Diagnésti-
co.s

De nuevo la Consejeria de Sa-
lud ha reconocido el interés
sanitario de esta accién. Este
reconocimiento, que ya ha

XII CONGRESO INTERNACIONAL
DE ENFERMEDADES RARAS

VIl Encu
ermedades

beroamericano de
, Huérfanas o Poco

Las enfarmadaWe un abord?!}a global.4ull

obtenido este congreso en
anteriores ediciones, es una
muestra mdas de la importan-
cia de este foro sobre pato-
logias poco frecuentes, que
reunird a un buen numero de
ponentes para abordar, desde
un enfoque multidisciplinar,

diferentes aspectos relacio-
nados con enfermedades de
baja prevalencia.

Las inscripciones estan abier-
tas hasta el 7 de noviembre
y desde D’Genes se anima a
familias, estudiantes y profe-
sionales a que se inscriban y

participen en esta accién for-
mativa en la que se abordan
cuestiones de interés de las
enfermedades raras desde un
enfoque multidisciplinar pues
se hablara de terapias, actua-
lizaciones diagnésticas, avan-
ces en investigacion...

Reunion de coordinacion de D’Genes con el equipo de cuidados paliativos
pediatricos del Hospital Clinico Universitario Yirgen de la Arrixaca

El presidente de la Asocia-
cion de Enfermedades Ra-
ras D'Genes, Juan Carrion,
y el director de la misma,
Miguel Angel Ruiz, se han
reunido con responsables
de la Unidad de Cuidados
paliativos pediatricos del
Hospital Clinico Universi-
tario Virgen de la Arrixaca.
Durante el encuentro, se
ha realizado un seguimien-
to del programa de Cuida-
dos paliativos pediatricos
en enfermeddes raras en el
que participan de manera
conjunta, cuyo objetivo
es mejorar la atencién y
calidad de vida de los pa-
cientes pediatricos con pa-
tologias poco frecuentes y

sus familias en situacion de
enfermedad terminal o sin
respuesta al tratamiento,
de una manera integral e
individualizada, garanti-
zando el respeto a su dig-
nidad y el derecho a su au-
tonomia.

Actualmente, D'Genes, en
el marco de este proyecto,
atiende a cerca de cuaren-
ta casos a los que presta
apoyo psicolégico y trata
de resolver necesidades e
inquietudes desde el area
de trabajo social.

El proyecto de Cuidados
paliativos pedidtricos que
desarrolla D'Genes ha sido
reconocido por la gran la-
bor que presta. En concre-

to, hace un par de aios fue =

galardonado en la Il edi-
cion de los Premios Somos
Pacientes, que reconocen
el esfuerzo, la dedicacién,
el talento y la imaginacién
que las asociaciones de pa-
cientes emplean a lo largo
del ano para ofrecer asis-
tencia, servicios y solucio-
nes a sus asociados y a la
sociedad en general.
Ademas, recientemente ha
sido uno de los proyectos
mas votados por los inter-
nautas en la convocatoria
“Contigo, 50 y mas” de Cin-
fa, quedando en el puesto
14 de entre mas de seis-
cientas iniciativas presen-
tadas.
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El circuito de Las Sa-
linas de Alhama de
Murcia acogi6 el do-
mingo 20 de octubre
una prueba de moto-
cross del Campeonato
Regional, que como
en anos anteriores,
volvié a ser solidaria
con la Asociacion de
Enfermedades Raras
D’Genes, a quien se
destinard el total de la
recaudacion de la ven-
ta de entradas. A pesar
de la lluvia que hizo
acto de aparicion en
esa jornada, la prueba
se pudo desarrollar y
representantes de la
D’Genes colaboraron
incluso en la entrega
de trofeos.

El circuito de Las Salinas de Alhama de Murcia acogio una prueba de
motocross del Campeonato Regional, solidaria con D’ Genes

La prueba estaba or-
ganizada por el Moto-
club Alhama y conta-
ba con la colaboracion
de la Real Federacién
de Motocislismo Es-
panola, la Federacion
de Motociclismo de
la Region de Murcia,
el Ayuntamiento de
Alhama de Murcia y la
Comunidad Auténo-
ma.

D’'Genes contd con un
stand en el que ofrecid
informacién acerca de
la asociacién y las en-
fermedades raras, a la
vez que puso a dispo-
sicion de las personas
interesadas, articulos
solidarios como cami-
setas o balones.
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El equipo Reto yo si puedo
hace entrega a D" Genes de
12.200 euros recaudados con
su reto #pasitos 2019

El equipo Team Reto yo
si puedo ha recaudado
12.200 euros con su reto
#pasitos 2019 para la
Asociacién de Enferme-
dades Raras D’Genes.
Gracias a su participa-
cién en mas de un cen-
tenar de pruebas de-
portivas, este equipo de
atletas ha conseguido
recaudar esta importan-
te cantidad a lo largo de
la temporada 2018-19.
Estaaportacion solidaria
se destinara a sufragar
parte del equipamiento
del futuro Centro Multi-
disciplinar de atencién
integral a personas y
familias con enfermeda-
des raras que D’Genes
va a poner en funciona-
miento en Lorca.

La entrega de esta apor-

tacion solidaria tuvo lu-
gar en un acto en el que
se contd con la asisten-
cia del alcalde de Lor-
ca, Diego José Mateos;
y representantes del
equipo Reto yo si pue-
do. En representacion
de D’Genes asistieron
su presidente, Juan Ca-
rrion; el director, Miguel
Angel Ruiz; y socios y
usuarios de la delega-
cién de Lorca.

Desde D'Genes se quie-
re dar las gracias al Team
Reto yo si puedo por su
solidaridad y apoyo ya
que ademds de recau-
dar fondos para la aso-
ciacion, han contribuido
a lo largo de todo este
ultimo ano a dar visibi-
lidad a las patologias
poco frecuentes.
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trofias (AELIP).

Fin de semana solida-
rio en Totana los dias
27 y 28 de noviembre
con varias actividades
a beneficio de la Aso-
ciacion de Enfermeda-
des Raras D’Genes y
la Asociacion Interna-
cional de Familiares y
Afectados de Lipodis-

En el marco de los ac-
tos conmemorativos
del 40 aniversario del
Trasvase Tajo Segura

en Totana se celebré
un concierto en la pla-
za de la Balsa Vieja en
la noche del sabado
con lIl Corte de Jamédn
Solidario y barra so-
lidaria a beneficio de
D’Genes y AELIP.

Numerosas personas se
acercaron a disfrutar de
la musica y ademas, tu-
vieron la oportunidad
de colaborar con ambas
asociaciones de pato-
logias poco frecuentes

Fin de se semana solidario en Totana con buen ambiente, musica,
corte de jamon solidario y barra a beneficio de D" Genes y AELIP

mientras se tomaban
algo en la barra.

Y al dia siguiente, en el
entorno del Santuario
de La Santa se dispuso
también de barra soli-
daria y corte de jamén
solidario, que ldgica-
mente se vio condicio-
nado en cuanto a su
desarrollo por las in-
clemencias meteorolé6-
gicas, que obligaron a
suspender otras activi-
dades conmemorativas

del 40 aniversario del
Trasvase, pero que no
impidié que un buen
numero de personas
se acercaran a tomar el
aperitivo a la vez que
colaboraban con am-
bas entidades.

Desde D’Genes se
agradece a todas las
personas, entidades y
empresas que de una
manera u otra han co-
laborado, como la Co-
munidad de Regantes

Trasvase Tajo segura de

Totana, la Asociacion
de Expertos Cortadores
de Jamoén de la Region
de Murcia (ASOJAM),
Aquadeus, Estrella Le-
vante, ElPozo, Craleo,
Preel y Distribuciones
El Lute.

Ademas, dias después
se procedié a realizar
un nuevo corte de ja-
mon solidario, esta vez
enmarcado en la Feria
Outlet.
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Solidawridad

Numerosas personas toman parte en la ruta solidaria por Sierra Espuna a favor de
D" Genes, organizada en el marco de la Semana del oluntariado de ICL

Numerosas perso-
nas tomaron parte
el domingo 27 de
octubre en la ruta
solidaria por Sierra
Espufa a favor de
la Asociacion de
Enfermedades Ra-
ras D’Genes, orga-
nizada por la em-
presa ICL Specialty

de nivel facil, en el
que han participa-
ron mayores y pe-
quenos, y a cuyo
término se llevé
a cabo también
una plantaciéon de
plantas autéctonas
y un almuerzo.

Desdelaasociacion
D’'Genes se quie-

Fertilizers Iberia en
el marco de su Se-
mana del Volunta-

re dar las gracias a
todas las personas
que quisieron par-
riado “Comprome- ticipar en esta ac-
tidos con nuestras tividad y a ICL por
comunidades”. su solidaridad vy
La ruta tenia ca- colaboracién para

racter solidario dar visibilidad a las
pues los partici- patologias poco
pantes han tenido frecuentesy su so-
la oportunidad de lidaridad.

realizar aportacio- =T

nes voluntarias en
la hucha solidaria
habilitada y cuya
recaudacioén se
destinara a la aso-
ciaciéon D 'Genes.

La ruta, apta para
todas las edades,
consistié en un re-
corrido aproxima-
do de 6 kilbmetros

Hucha solidaria y
mesa informativa

Del 28 al 31 de octubre, en la
recepciéon del edificio de Ad-
ministracién de la empresa ICL
Specialty Fertilizers lIberia en
Totana se habilité un punto in-
formativo y divulgativo sobre
la Asociacién de Enfermeda-
des Raras D’Genes y patologias
poco frecuentes.

Ademads, se colocd una hucha
solidaria para recoger las apor-
taciones voluntarias de las per-
sonas que deseen colaborar y
que se destinara a fomentar el
programa de Respiro familiar
domiciliario que lleva a cabo la
asociacion.
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solidaridad y visibilidad

La 12 Vespaliada orga-
nizada por el Club Ves-
palia Murcia y celebra-
da en Murcia, sirvié un
ano mas para dar visi-
bilidad a las patolo-
gias poco frecuentes,
ademads de recaudar
fondos para la Asocia-
cién de Enfermedades
Raras D’Genes.

Entre las actividades
que tuvieron lugar
en la jornada del 12
de octubre, se llevo a
cabo una rifa de re-
galos donados por la
Pefia Barcelonista de
Totana, cuyos bene-
ficio se destinaran a
D’Genes.

Desde la asociacién
se quiere agradecer al
Club Vespalia que un
ano mas haya colabo-

La I2 Vespaliada celebrada en Murcia,
solidaria con D" Genes gracias a un
sorteo de regalos

ol e e

rado y permitido que
en este evento se pue-
da celebrar dicho sor-
teo a beneficio de la
asociacion de patolo-
gias poco frecuentes.
Asimismo, se quiere

dar las gracias una vez
mas la colaboraciéon
de la Pefia Barcelonis-
ta de Totana mediante
la donacién de los re-
galos que se sortea-
ron.

Caser Residencial Alameda de Lorca hace
entrega a D" Genes de los juguetes de una

Responsables de Caser
Residencial Alameda de
Lorca hicieron entrega
esta semana a D’Genes
de los juguetes recogidos
para la asociacion en el
marco del proyecto “12
meses, 12 asociaciones’,
y que durante un mes es-
tuvo dedicado a esta en-
tidad de enfermedades
raras.

Para Caser Residencial
Alameda la Responsabi-
lidad Social constituye
una de sus principales

recogida solidaria a beneficio de la asociacion

ello, durante este afo
estd desarrollando el
proyecto “12 meses, 12
asociaciones”, con el ob-
jetivo de dedicar un mes
a una asociacion diferen-
te. Ademas de la recogida
solidaria de juguetes se
colocdé una “Hucha Soli-
daria”, acciones con las
que ademads se ha podido
dar visibilidad y difusion
a la labor de D'Genes en
Lorca y zona de influen-
cia.

D" Genes Sin Diagnostico imparte una
charla a alumnos del IES Castillo de Cote
de Montellano (Sevilla)

DGenes Sin Diagndsti-
co ofrecié una charla a
alumnos del ciclo for-
mativo de grado medio
Atencién a personas
en situacién de depen-
dencia del IES Castillo
de Cote de Montellano
(Sevilla).

En concreto,
dinadora del
de trabajo D’Genes
Sin Diagnéstico, Sil-
via Garcia Castellanos,

la coor-
grupo

ofrecié una charla para
el médulo profesional
Apoyo a la comunica-
cion de dicho entro
educativo, en el que,
entre otras cuestiones,
explic6 cémo pueden
ayudar los sistemas
de comunicacién y las
nuevas tecnologias a
la calidad de vida de
las personas con en-
fermedades raras y sin
diagnostico.

La Pena Barcelonista de Roldan, solidaria con D’ Genes en su

decimo aniversario

-

La Pefia Barcelonistade
Roldan, que celebraba
el pasado sabado 28
de septiembre su X ani-
versario, quiso tener
presente el compromi-
so y la solidaridad con
las enfermedades raras
y mas concretamente
con las asociaciones
D Genes y AELIP, a las
que en tantas ocasio-

nes ha ayudado dando
visibilidad en todos los
eventos que esta pefa
organiza.

En esta ocasion tan es-
pecial, la Pefa Barcelo-
nista de Roldan, quiso
una vez mas aportar
su granito de arena
celebrando wuna rifa
solidaria en la que se
sortearon numerosos

obsequios para recau-
dar beneficios a nom-
bre de ambas entida-
des.

El presidente de
D’Genes, Juan Carrién
Tudela, quiere mostrar
su agradecimiento a
todos los socios de la
Pefla Barcelonista de
Rolddn y de forma es-
pecial a su presidente.
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D" Genes recibe, en el transcurso de una gala en Madrid, uno de los
reconocimientos de la accion solidaria “Contigo, 50 y mas”

La Asociacion de Enfer-
medades Raras d’Genes
recibi6 uno de los reco-
nocimientos de la accién
solidaria “Cinfa: Contigo,
50 y mas’, al ser una de las
entidades mas votadas en
dicha iniciativa.

El acto tuvo lugar en Ma-
drid, donde se celebré la
gala“Contigo, 50 y mas”de
Cinfa, en la que se home-
najed a las 50 entidades de
pacientes  seleccionadas
por votacién popular para
recibir 5.000 euros, con
motivo de su 50 aniversa-
rio. Con estas aportacio-
nes, las entidades podran
hacer realidad sus proyec-
tos para mejorar la calidad
de vida de los pacientes y
sus familiares.

La gala, conducida por Javi
Nieves y Mar Amate, contd
conlapresenciade Enrique
Ordieres y Juan Goni, pre-
sidente y director general
de Cinfa, respectivamen-

te, y de M2 Jesus Lamas,
directora de la Agencia
Espanola de Medicamen-
tos y Productos Sanitarios
(AEMPS). Ademas, actua-
ron en directo Diego Can-
tero (Funambulista), David

Otero y Rozalén.

Con motivo de su 50 ani-
versario, la compafnia Cinfa
puso en marcha la a soli-
daria “Cinfa: Contigo, 50
y mas’, mediante la que
acord6 conceder 50 pre-

mios de 5.000 euros a las
50 entidades mas votadas,
desde junio, mes en el que
se abri6 el plazo de vota-
ciones, hasta septiembre.

La asociacion D’Genes,
que concurrié con su pro-

yecto de Cuidados paliati-
vos pediatricos, quedd en
el puesto numero 14 de
entre las 613 asociaciones
presentadas, con 12.826
un total de votos a su fa-
VOT.

D" Genes asiste al |l
Congreso Nacional Retina
Murcia, celebrado en Murcia

La Asociacion de Enfermedades Raras
D’Genes asistio al Il Congreso Nacio-
nal Retina Murcia, que se celebrd en
el Hospital Universitario Morales Me-
seguer para divulgar los avances mé-
dicos, tecnoldgicos y de investigacion
gue se estan realizando en materia de
patologias retinianas y discapacidad
visual. )

El director de D'Genes, Miguel Angel
Ruiz, asistié a la primera jornada para
apoyar ademas el congreso de una
asociacion con la que la entidad man-
tiene un convenio de colaboracion
firmado para apoyarse mutuamente
en materia de difusion y visibilidad de
patologias poco frecuentes.
Representantes del movimiento aso-
ciativo de toda Espana asistieron a esta
reunién cientifica, que cuenta con el
apoyo de la Consejeria de Salud y de
la Universidad de Murcia y reuni6 a ex-
pertos, estudiantes, profesionales de
Oftalmologia y de Optica y Optome-
tria para abordar aspectos relaciona-
dos con las enfermedades de la vision
y lainvestigacion.

D" Genes y Fundacion Poco Frecuente suscriben un acuerdo para
establecer mecanismos de colaboracion en el ambito sociosanitario

La Asociacion de Enfermedades
Raras D’Genes y la Fundaciéon
Poco Frecuente han suscrito un
acuerdo que permita establecer
mecanismos de colaboracion
entre ambas entidades para fa-
vorecer el apoyo sanitario, psi-
colégico, pedagdgico y social a
las personas afectadas por en-
fermedades raras y sus familia-
res, mediante la promocion de
actividades y acciones encami-
nadas a la mejora de la calidad
de vida de este colectivo.

En virtud de este acuerdo, Fun-
dacién Poco Frecuente se com-
promete a coordinar iniciativas
con D’Genes para estudiar y
proponer recursos asistenciales
para la atencién de este colec-
tivo, a fin de mejorar la calidad
asistencial de las personas con
enfermedades raras.

Asimismo, se compromete a
promover actuaciones tenden-
tes a la formacién y asesora-
miento a familiares de personas

con enfermedades raras, asi
como a profesionales de las aso-
ciaciones relacionadas con este
colectivo, en materia de salud y
otros ambitos.

Ademas, Fundacién Poco
Frecuente colaborard con
D’'Genes, en la medida de sus
posibilidades en programas,
protocolos y estudios de in-
vestigacion del colectivo de
personas con enfermedades
raras. También se comprome-
te a colaborar en la medida de
sus posibilidades con D'Genes
en actividades de formacién
e informacién en patologias
poco frecuentes; e informar
a las familias de los servicios
prestados por D'Genes.

Por su parte, D’Genes adquie-
re el compromiso de participar
y colaborar en la difusion de
aquellas actividades que desde
la Fundacion Poco Frecuente se
organicen sobre enfermedades
raras; desarrollas actividades

que incidan en la promocién y
mejora de la salud de las per-
sonas con enfermedades raras;
y ofrecer formacién gratuita a
Fundacién Poco frecuente en el
campo de las patologias poco
frecuentes.

Asimismo, D'Genes se compro-
mete a colaborar, en la medida
de sus posibilidades, en las de-
mandas que la Fundacion Poco
Frecuente pudiese presentar,
derivadas de las necesidades
surgidas en relacion al colectivo
de personas con enfermedades
raras; poner a disposicion de la
Fundacién Poco Frecuente tan-
to el equipo de profesionales de
D’Genes como su direccién para
aquellos proyectos de interés
mutuo; y ofrecer seguimiento
periddico de todos los casos de
Fundacion Poco Frecuente.
Ambas entidades se comprome-
ten asimismo a dar visibilidad a
este acuerdo en sus respectivas
webs y redes sociales.
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D" Genes se sumo al Dia Europeo del
Sindrome X Fragil, que se conmemoraba
el 10 de octubre, y mostro su apoyo a las
personas que conviven con esta patologia

La Asociacién de Enferme-
dades Raras D’Genes se
sumo el 10 el octubre al
Dia Europeo del Sindrome
X Fragil y quiso mostrar pu-
blicamente su apoyo a las
personas que conviven con
esta patologjia.

En esta jornada D'Genes
mostrd su apoyo a las reivin-
dicaciones de las personas
con SXF, familias y entidades
que trabajan con perso-
nas con esta patologia y se
sumo a dar visibilidad al Sin-
drome X Fragil difundiendo
el Decdlogo que recoge las
principales propuestas y ne-
cesidades.

Entre estas, que las personas
con SXF sean reconocidas
como una poblaciéon con
necesidades especificas no
cubiertas, a fin de que sea
posible desarrollar una aten-
Cién sanitaria y social perso-
nalizada o la necesidad de
invertir en nuevos proce-
dimientos de diagndstico
para favorecer la deteccion
precoz impulsando medi-
das que garanticen el aceso
a pruebas genéticas en todo
el territorio nacional.
Asimismo, otras delas reivin-
dicaciones son potenciar el
conocimientocientifico aso-

ciadoalos factores de riesgo
para el establecimiento de
estrategias de prevencion
primaria; atencién adecua-
da a otros trastornos aso-
ciados como FXTA y FXPOI;
o accesibilidad en equidad
e iguaodad a los tratamien-
tos.

Asimimos, se pide que se
garantice laflexibilidad y ho-
mogeneidad en los criterios
sobre igualdad a todas las
personas con discapacidad

y/o SXFen Espaiia: y el acce-
so de padres y afectados a
todos los recursos por parte
de la Administracion.

Otras peticiones son que
se garantice una educacién
plenamente inclusiva; faci-
litar y potenciar la insercion
laboral de personas con XXF
e instar a las administracio-
nes a aumentar las partidas
presupuestarias destinadas
a la investigaciéon en enfer-
medades raras

D “Genes imparte una charla sobre el
Sindrome X Fragil al profesorado del
colegio “Cipriano Galea” de Murcia

La Asociacion de Enfer-
medades Raras D'Genes
ha impartido una charla
sobre el Sindrome X Fra-
gil al equipo profesional
del colegio“Cipriano Ga-
lea” de La Nora (Murcia).
Esta actividad se enmar-
ca en el programa de
actos organizado por la

entidad para conmemo-
rar el Dia Europeo del
Sindrome X Fragil, que
se celebra manana, 10
de octubre.

La coordinadora de
D’Genes X Fragil, Encar-
na Banén, ha sido la en-
cargada de explicar las
peculiaridades de esta

patologia y darles a co-
nocer lal Guia Educativa
del Sindrome X Fragil.
Asimismo, se ha instala-
do en el centro educa-
tivo una exposiciéon de
fotografias, con el fin de
visibilizar y acercar a la
comunidad educativa
esta patologia.
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SINDROME X-FRAGIL

10 DE OCTUBRE:
DiA EUROPEO DEL SINDROME X-FRAGIL

¢QUE ES EL SINDROME X-FRAGIL?

Es una enfermedad gendtica poco frecuenta

Es la principal causa de discapacidad intelectual de origen hereditario
El BO% de las personas con SXF e5td sin diagnosticar
AFECTADOS POR LA MUTACIGN COMPLETA:

1 da cada 4.000 hambras
1 do cada 8.000 mujsres

PORTADORES:
1 da cada 800 hombras

1 da cada 250 mujeres

BEFmOT DIFICULTADES

MSCAPACIDAD - - ATENCITMAL - = EMN LA ADCHASICION
INTELECTUAL Y DESARROLLO DEL
HIPERACTIVIDAD LENGCUAJE
REIVINDICAMOS:
™~
ba ATENCION SOCIO-SANITARIA ESPECIFICA

INVERSION EN NUEVOS PROCEDIMIENTOS
g\\ DIAGNOSTICOS ¥ GARANTIA EM EL ACCESO A
LOS MISMOS

ESTABLECIMIENTO DE ESTRATEGIAS DE
PREVENCION PRIMARIA

- MEJOR ATENCION A TRASTORNOS ASOCIADOS:
- SINDROME DE TEMBLOR ¥ ATAXIA [FXTAS)
FALLO OVARICO PRECOZ (FXPOI)

ACCESO A TRATAMIENTOS ¥ RECURSOS PARA

™ LA MEJORA DE LA CALIDAD DE VIDA DE LAS
.: PERSONAS CON SXF ¥ SUS FAMILIAS

) .

o EDUCACION PLENAMENTE INCLUSIVA ¥ DE

Liw CALIDAD

-H MAYOR Y MEJOR INSERCION LABORAL DE LAS
PERSOMNAS CON SXF

MAS INVERSION EN INVESTIGACION SOBRE EL
SXF
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Los cambios personales, familiares o laborales centraron la reunion
del Grupo de Ayuda Mutua que se reunio en Murcia organizado por

Intercambiar experien-
cias y dar a conocer las
situaciones a las que se
enfrenta cada familia
que convive con una
patologiapoco frecuen-
te en el dia a dia son al-
gunos de los objetivos
del proyecto de Grupos
de Ayuda Mutua (GAM)
que lleva a cabo la Aso-
ciacion de Enfermeda-
des Raras D’Genes.

Recientemente tuvo lu-
gar en el Centro Multi-
disciplinar de Atencién
Integral a Personasy Fa-
milias con Sindrome X
Fragil y otras enferme-
dades raras “Pilar Ber-
nal Giménez"” de Murcia
una reunién enmarca-
da en este programa,
dirigido a personas con
enfermedades poco
frecuentes y sus fami-
liares, y que versé sobre
cambios personales,

D" Genes asiste ala
| Jomada de Cuidados
Paliativos, que se

ha celebrado en el
Hospital Morales
Meseguer de Murcia

La Asociacion de Enferme-
dades Raras D'Genes estu-
vo presente en la | Jornada
de Cuidados Paliativos que
ha tuvo lugar en el Hospital
Morales Meseguer, y que
congregd a un centenar de
profesionales.

Durante la jornada, celebra-
da el 8 de octubre coinci-
diendo con el Dia Mundial
de Cuidados Paliativos,
D’Genes instalé un expo-
sitor para ofrecer infor-
macion de la asociacion y
del programa de cuidados
paliativos pediatricos que
desarrolla en coordina-
cién con el Hospital Clinico
Universitario Virgen de la
Arrixaca.

familiares, laborales...
Varias familias y afec-
tados asistieron y pu-
dieron compartir una
tarde intercambiando
vivencias y experien-
cias, opiniones, nece-
sidades, sentimientos,
logros o estrategias,
con el fin de apoyarse
mutuamente.

Esta sesiéon formaba
parte de un ciclo de
encuentros en el que
se abordardn tema-
ticas de interés para
personas que conviven
con patologias poco
frecuentes o sin diag-
nostico. La siguiente,
en la que se hablard de
autonomia, se ha pro-
gramado para el 25 de
octubre, mientras que
el 29 de noviembre se
abordaran los apoyos
dentro y fuera de la fa-
milia y por ultimo el 27

de diciembre estara de-
dicado al espacio per-

sonal.Los interesados
en asistir deben con-
firmar su asistencia en

el teléfono 675 94 38
30 o a través del correo
murcia@dgenes.es.

Este ciclo de talleres en-
marcado en el proyecto

de Gruposde Ayuda Mu-
tua de D'Genes cuenta
con la colaboracion de
la Federacién Espafiola
de Enfermedades Raras

D" Genes se reune con la responsable de Genética Medica de la Arrixaca para abordar la

elaboracion de un proyecto

El presidente de la
Asociacién de En-

fermedades Raras
D’'Genes, Juan Ca-
rrion Tudela, y el

director de esta en-
tidad, Miguel Angel
Ruiz Carabias, han
mantenido una re-
union de coordina-
cion con la respon-
sable del Servicio de
Genética Médica del
Hospital Clinico Uni-
versitario Virgen de
la Arrixaca, Encarna
Guillén.
Durante la misma
acordaron trabajar
en la elaboraciéon
de un proyecto de
investigaciéon para
personas sin diag-
nostico que dé res-
puesta a una de las
lineas  prioritarias
de trabajo que esta
asociacion ha

con-
solidado a través del

de investigacion para personas sin diagnostico

grupo de trabajo que

coordinan

las miem-

bros de la junta direc-
tiva Silvia Garcia Cas-

tellano y Maria Jesus
Canovas.
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D’ Genes participo en Cartagena en la Xl Feria de Servicios y Recursos
Personas Mayores y Personas con discapacidad FEMADIS 19

D’Genes participo los dias 26, 27 y
28 de octubre en Cartagena en la
Xl Feria de Servicios y Recursos Per-
sonas mayores y Personas con dis-
capacidad FEMADIS 19, organizada
por el Ayuntamiento de la ciudad
portuaria.

En el stand ocupado por la asocia-
cion se ofrecié informaciéon sobre
la entidad y la labor y servicios que
presta para mejorar la calidad de
vida de personas y familias que con-
viven con patologias poco frecuen-
tes.

Ademas, se dio cuenta de préximas
actividades que se van a desarrollar
como el XIl Congreso Internacional
de Enfermedades Raras o se infor-
mo sobre programas como el de
atencion educativa en el aula, respi-
ro familiar o de ocio y tiempo libre.
Por el stand pasaron numerosas
personas y responsable politicos.

] & DGENES

D" Genes y AeroTotana desarrollaran un proyecto que permita dar visibilidad a las enfermedades raras y que
personas con patologias poco frecuentes y sin dlagnostlco puedan dlsfrutar de paseds en avion

La Asociacion de Enfermeda-
des Raras D'Genes y el Aero-
Totana trabajan en un pro-
yecto pionero que posibilite
a personas con enfermeda-
des raras y sin diagndstico
realizar vuelos por el muni-
cipio de Totana y el parque
natural Sierra Espuna.

El presidente de D'Genes,
Juan Carrion, se ha reunido
con Isidro Benitez y Javier Ve-
lasco, miembros de AeroTota-
na, y trabajaron en el desarro-
llo del proyecto que desean
implementar a lo largo del
préximo mes de diciembre

y que posibilitard que nifos
y adultos con enfermedades
raras y sin diagnostico pue-
dan conocer el aerédromo
de Totana asi como disfrutar
de paseos en avion.

Con estas premisas, D'genes
ha trabajado en dar forma
a un acuerdo marco de co-
laboracion entre D’Genes
y Aerolotana que posibilite
aumentar la visibilidad de
las enfermedades raras, asi
como desarrollar este pro-
yecto en el marco del eje de
programas de respiro fami-
liar.




Genes DYRK 1,Aj :
~ programa diferentes
actividades en Torre
Pacheco, entre eIIas'"

 patologiael 9 de

| noviémbre
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| NOVIEMBRE

Torre Pacheco 2019

| Exposicion de fotos sobre
enfermedades raras en el
Centro de Dia.

Charla sobre enfermedades 4L
raras en el IES Virgen del
Pasico Iy II

Curso sobre DYRK 1A.
Patologia ultrarrara que en la
| zona de Cartagena tiene tres
casos de los ocho
diagnosticados en Espaiia,

pd’ e n es
...... ’ Myunlamen Holre Ticheco A
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EIgrup-odetrabaJoD Gene§
DYRK 1A ha organizado
___unasemana de actividades
| del 4 al 9 de noviembre en
“; “Torre Pacheco. Las actividas
_des se'enmarcan en el Mes
dedicado a la Discapacidad
que promueve-
miento de ese| munIC|p|o
F JuntQ con vana$ asoaacuo‘
a2l nes. e
| El programa se |n|C|ara el 4
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“un curso sobre esta

Novi embm Mos il ﬂegsapqa dad

en conmemoracion del
DIA INTERNACIONAL DE LA DISCAPACIDAD

(o Mundo pea Tod=s
- D'GENES GRUFO DYRK1A

42l 9 de Noviembre
4 de Noviembre:
16:00 a 20:00 _ Puesta de exposicidn en el Centro de Dia del Ayuntamiento de Torre Pacheco.
8 de Noviembre:
Actividad de sensibilizacion *;Me quieres conocer?en los L.E.S. Virgen del Pasico |

y Virgen del Pasico Il
9 de Noviembre:

| Curso “Sindrome Dyrk (A"
Lugar: Centro de Dia del Ayuntamiento de Torre Pacheco.
Destinatarios: Pacientes, familiares, profesionales, estudiantes y personas
interesadas en enfermedades raras yfo Sindrome Dyrk IA.

10:00a10:30 _Inauguracidn a cargo de:
D. Antonio Ledn, Alcalde de Torre Pacheco.
D?. Maria José Lipez Fernandez, Concejala de Servicios Sociales e Inmigracidn.
D2 Maria de los Angeles Diaz Lozano, Coordinadora de D"GENES Cartagena.
Miembro de fa junta directiva de D"GENES.

10:30al1:00_Ponencia:
“La genética del Sindrome Dyrk IA”
Dra. 02, Vanesa Lopez Gonzalez, Dra. del equipo de genética del Hospital
Universitario “Virgen de la Arrixaca”.

11:00a11:30 _Ponencia:
“{0ué sabemos del Sindrome Dyrk 1Ay qué nos gustaria saber?”.
Dra. D2, Susana de la Luna. Profesora de Investigacidn ICREA, Jefa de grupo en
el Centro de Regulacidn Gendmica de Barcelona (CRG) y CIBER de Enfermedades
Raras (CIBERER).

11:30 a12:00 Descanso.

12:00a12:30 Ponencia:

“La terapia manual en los trastornos musculoesqueléticos del Sindrome Dyrk 14°.
D. Jesis Cortado Sanchez, Diplomado en fisioterapia y Ostedpata.
Fisioterapeuta en el centro * Aureo Salud” de San Javier.

12:30 213:00 _Ponencia;
“Alteraciones Orofaciales y Dyrk 1A: Una perspectiva desde la motricidad orofacial
ylogopedia”.
Sra. Sara Ena Bernad, Diplomada en Logopedia, especialista en Terapia
Logopédica Miofuncional. Especialista en Posturologia y Logopedia del Centro
“Sara Ena” de Los Alcazares.

13:00a13:30_Ronda de preguntas y Cierre.

Ayuntamiento de

¢ TORRE PACHECO

Concejalia de Servicios Sociales
2 Inmigracion.

! El 9 de novwmbre tendra lugar en el Centro de Dia
--k:ursé) sobre esta patologia, dirigido @ pacientes, familiares, prefesz@na es;
A estu-d-rantés y personds.

de. nov_!embre
‘posiciéon de 16:00 a 20:00
horas-en-el-Centro de Dia
del Ayuntamle to de Torre
Pacheco: El'8 de noviembre
se llevara a cabo en los IES
Virgen del Pasico | y Virgen
el---A-yuhta-----deI Pasico I| una act|v1d'ad---
‘de sensibilizacién . |

Por ultimo, el 9 de noviem-
-bre-se-ha programado el |
Curso Slndrome DYRK 1A

| R ST
d&_.Torre Pacheco un

mter¢saa‘qs-en enfermedades maras T G

en del Centrp__dé Dia del marJuaI en Ios trastorrpos Rt
mucjculoesd]u|elet|cos | del

Ayuntamiento de Torri Pa- I
:J] i Sindrome Dyrk 1Ay altera-

chedo, destinado-a-pacien--
tes, ffamlllarek profe5|ona— ciones orofatlales en esta
patologia. | | ,

les, estudiantes y personas -
interesadas en enferme—_,_Las___pe_r_sQ jnteresadas
dades|raras y el Slndrome érﬂ este cur]s podran asis-
-DYR 5.7 R T T . tir de maner gratuﬂa L i e
Durqn'te el Ct,lrso se abor- via confirmacion de asis- |
daran cuestiones como la tencia a través del enlace |
geunetlca de-este-sindrome, = https:/forms. gIe/rauWQZ-----------l
qué se sabe dp eI Ia terapla $Ic7WFYx6MyH

on una ex—
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La | jornada ATIENDE de Atenqon
ala Diversidad Funcional que se
va a celebrar en Cehegin analizara
aspectos como recursos de la
Administracion publica, sexualidad
0 autonomia personal |

‘atiende”

I Jornada de Atencion a la

e Divercidad Fancional

Las inscripciones para

participar en la | Jornada |

ATIENDE de Atencion a la
Diversidad Funcional, que
se celebrara el préximo 9
de noviembre en Cehegin,

se pueden realizar-a-través--

del formulariol habilita-
do en el siguiente enlace:
https://t.co/S15Vckh0QL.
Atiende surge de la unidén
de tres asociaciones vin-
culadas con | la diversi-
dad /funcional, D Genes,
la-Asociacion| Adinor y la
Asociacion Conquistando
Escalones, esta ultima de
afectados| por  Distrofia
Muscular de Cintura. |

Contenidas :
La  jornada | ofrecerd| una
variada formacién! e -in-
formacion/sobre temas de
interés para las personas
. con _Diversidad Funcional

“sentan en su vida diaria,

asi-como-para profesiona-
les del ambito |socio sani-
tario.

El programa de |a jornada
incluye ponencias sobre
recursos de ' la adminis-

? de Noviembre

Centro Cultural Adolfe Suarez de Cehegin
Inccripcionec en @AtiendeCehegin

Gratuita hasta completar aforo. 0 @

tracién | publica para las
personas con diversidad
funcional,
y la necesidad de abor-
dar la sexuatidad -en los
proyectos de vida de las
personas con discapaci-
dad-diversidad-funcional
y lenfermedades raras o
productos de apoyo para
lalautonomia personal.

Asimismao, se hablara| so-
bre ‘edudacion 'y terapia
asistida por. perros, | re-
cursos vy, servicios| para
las-personas con disca-
pacidad, cémo aceptar y
comprometerse con|la di-
ferencia y se presentard el
proyecto de la Ambulacia

la|importancia

Orgau 12a:

# & Area WG’ Mur(lann ; w Instituto Murciano
de Accion social

Colaboran:

- .l
aidemar

|La jornada tendra lugar el |
| ta completar aforo.

sabado 9 de noviembre en
el Centro Cultural Adolfo
Suarez de Cehegin en hera-

El der Qe £, X Gabriel Gonzalez Ortiz Ceapat
T
il CLINICA
& A i e @ Dlsrmnnu s CARAVACA COfraos \‘Redes
c= 3. [E=f .ﬂe@ ¥ E;% e
woncrine e et S Innova 4o L BERNAL
| del deseo. de 16:00 a 19:00'horas y la

inscripciéon es gratuita, has-

El programa completo  se
puede-consultar en la web |

' de dgenes.

Iy-las necesidades que pre- rio de 9:00 a 14:00 horas y

El proximo 10 de noviembre tendra
~ lugar en Camas una convivencia de baile
solidaria a beneficio de D" Genes i

El-préximo-10-de-noviembre-tendrd lugar en Camas (Se-
villa) una|convivencia de baile solidaria a beneficio de la
Asociacion de Enfermedades Raras D'Genes, organizada
por Mi Manuela.
La jornada se iniciard|a las 11:00 horas e incluira paella y
aperitivos gratis, sorteos, animaciones, baile social y cinco
_talleres de baile de bachata, salsa, cha-ch-cha, kizombay
samba. '
Elimporte que se recaude-conlostalleres; sorteos y patro-
cinadores sera destinado de manera integra a D'Genes. |

CONVIVENCIA DE BAILE
SOLIDARIA

"DOMINGO 10
NOVIEMBRE

Desde las
' Orqanlzc

e Manaete
—_—

A favor de:

Asimismo, se ha habilitado una fila cero para quien de- ot o
see asimismo realizar aportaciones. Cada taller; tiene un C/SAN LUIS 3,
precio de asistencia de 5 euros, mientras que el precio del [;:“\nﬁnl

pase completo se ha fijado en 20 euros:



SEPTIEMBRE DE 2019 < e 14

' ey 000 r ( »
, b 0yo
A feder @ ciberer (A“

s Carrefour

£TOSA WPC  Qstomnv

COMPONENTES

Blueprint Ce
@BJHDH.‘:EE}&L&&% Genetics ’,’GaT

Center for Genomics
and Transcriptomics

HN ET1 N EE

sistemas =
B:OMARIN genomicos £hlre

EEOmIco QWAES

ITZ( Hexo Intercept]] PTC ),

/ THERAPEUTICS

PR BALLESTER
Re trophln M%VILIDAD ngg SANOFI GENZYME v

\7

REVISURIINS o - Btk = Agurita

Club
Murcia Norte

o

JEUNESSE . ;

JE Uing SE :\\ﬂ kids c ? \f) Eg'é(g)lPOE DAS COLEGIO OFICIAL DE
)

de Murcia FARMACEUTICOS

COLEGIO OFICIAL
DE PSICOLOGOS
DE LA REGION
) REGION DE MURCIA DE MURCIA

9 DE MEDICOS

Colegio Oficial > Consejo General c P ¢ f"’ }’h
de Trabajo Social K_/del Trabajo Social i
Region de Murcia

‘Colegio Profesional de Educadores Sociales

W\

i dacig,
u G
mc olegio Profesi §F n T
L. De %erapeutas Ocupacionales I M a S Reglon AR de Murcia m p ‘ ER F\/
Region de Murcia Instltutq Murcngno e ESCUG|& de wmal
4 B de Acci6n social ueiin ‘
- Isidro Vivancos Mufioz o

Murcia

-----

.o ——N

r /1 pyAcs

: Ul i “N) NN
[ \ N
8 AYUNTAMIENTO « KBS %‘ p’/ U),i“
= e MOLINA DE SEGURA — = \(\\ 1 Y /b«
Ayuntamiento de AYUNTAMIENTO oSS ayuntamientolorca
' i Ayuntamiento AYUNTAMIENTO
tateqin Jhama ¢e Murcia Cartagena '

DE MAZARRON



