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D’Genes, avanzando en el camino de tener
mayor presencia y visibilidad

En septiembre comenzé a funcionar el Centro Multidisciplinar de atencion integral a
personas y familias sin diagnéstico y con enfermedades raras “Pablo Ramirez Garcia” en
El Coronil (Sevilla) mientras que la delegacién del municipio murciano de Mazarron ha

estrenado nuevas dependencias para mejorar la atencién a personas de la zona

Con el nuevo curso poco a poco van viendo la
luz proyectos e iniciativas de la Asociacion de
Enfermedades Raras D 'Genes.
El nuevo Centro Multidisciplinar de Atencién
integral a personas y familias sin diagnosti-
co y otras enfermedades raras “Pablo Ramirez
Garcia” ubicado en El Coronil (Sevilla) es ya
una realidad y han comenzado a prestarse ya
servicios de atencién directa.
Ademads, en Mazarrén también se ha dado un
paso importante al disponer, gracias a la ce-
sion de un local por el Ayuntamiento de dicho
municipio, de unas dependencias donde se ha
instalado la delegacién de la asociacion y asi
poder prestar una mejor atencién a personas
que lo necesiten.
Son pasos que D'Genes va dando en su firme
apuesta por crecer en presencia y cercania,
con el fin de atender de la mejor manera a per-
sonas?/ familias que conviven con patologias
poco frecuentes y sin diagndstico. La crea-
cién de delegaciones de D'Genes en diferen-
tes puntos es uno de los aspectos en los que
uiere incidir D'Genes, con el firme propésito
ge hacer mas visibles las patologias poco fre-
cuentes y poner a disposicion de quien lo ne-
cesite una atencidén cercana.
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Infraestructiwoy

Un paseo por el nuevo Centro Multidisciplinar de
atencion integral “Pablo Ramirez Garcia” de El Coronil

Puesto en marcha en septiembre, sus instalaciones reciben ya a usuarios

La Asociacion de Enfermeda-
des Raras D'Genes ha pues-
to en marcha en septiembre
un nuevo centro multidisci-
plinar de atencién integral a
personas y familias sin diag-
néstico y con enfermedades
raras.

El nuevo centro, el cuar-
to con el que la asociacion
cuenta ya que se suma a
los tres que tiene en Tota-
na, Murcia y Lorca, lleva el
nombre de “Pablo Ramirez
Garcia” y se encuentra ubi-
cado en el municipio sevilla-

no de El Coronil.

Para conocer un poco mas
esta nueva infraestructura
invitamos arealizar un paseo
fotografico por las nuevas
dependencias, que ya han
comenzado a recibir usua-
rios atendidos por el equipo

profesional de D’Genes.
Logopedia, estimulacién
cognitiva, fisioterapia, infor-
macion y orientacién... son
algunos de los servicios que
se prestan en el nuevo cen-
tro, cuyo teléfono es 954 49
95 28.
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Fachada principal y recepciéon del nuevo centro que con tanta ilusién se
ha puesto en marcha en El Coronil, con el objetivo de poder ayudar a
afectados y familias de la zona
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Infraestructuros

Logopedia, fisioterapia, estimulacion cognitiva, informacion y orientacion
son algunos de los servicios que se prestan en el nuevo centro de El Coronil
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Infraestructuros

La delegacion de D'Genes en Mazarron estrena nuevas dependencias, ubicadas
en unas instalaciones cedidas por el Ayuntamiento de este municipio

Situadas en la primera planta del edificio de la Biblioteca de Puerto de Mazarrén

La Asociacion de Enfermeda-
des Raras D’Genes estrena
nuevas dependencias en Ma-
zarrén.

La delegacién de la asociacion
en dicho municipio murcia-
no ocupa unas instalaciones
cedidas por el Ayuntamiento
mazarronero para su uso.

Se trata de un amplio local ubi-
cado en la primera planta de la
biblioteca de Puerto de Maza-
rrén.

Alli, D’Genes ha instalado su
delegacién, tanto como lugar
de reunién y atencién a perso-
nas que demanden algun tipo
de informacién como para pres-
tar determinados servicios de
atencién directa.

D’Genes quiere agradecer al
Ayuntamiento la cesidon de estas

dependencias, que suponen
un paso importante para esta
delegacién, ya que poder con-
tar con un espacio fisico contri-
buird a prestar una mejor aten-
cion a usuarios de dicha zona,
algunos de los cuales se esta-
ban desplazando actualmente
para recibir terapias al Centro
Multidisciplinar “Celia Carridon
Pérez de Tudela” de Totana, asi
como dar mayor visibilidad a las
patologias poco frecuentes.
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COVID 19

Enfermedades Raras

D’Genes participa en la ultima reunion del
Comité Espanol de Representantes de Personas
con Discapacidad a nivel autondmico

Durante el encuentro, en el que participo el director de la asociacion, se
analizo la situacion de las entidades ante la pandemia de la COVID 19

El director de la Asociacién de
Enfermedades Raras D’Genes,
Miguel Angel Ruiz Carabias, par-
ticipé en una reunién de segui-
miento con las entidades del Co-
mité Espanol de Representantes
de Personas con Discapacidad
(CERMI) a nivel autonémico, que
se celebré en la manana del vier-
nes 25 de septiembre.

En la reunién D’Genes estaba
representando a la Federacion
Espafnola de Enfermedades Ra-
ras (FEDER).

El Unico punto del orden del dia

de la reuniéon era la situacién
que estan viviendo ante la CO-
VID 19 las entidades que traba-
jan en el ambito de la discapa-
cidad.

En este sentido, se puso sobre la
mesa opiniones como el apoyo
insuficiente por parte de la ad-
ministracién, que no esta ofre-
ciendo lineas de subvencién y
no adelanta las subvenciones a
las asociaciones, la necesidad
de mascarillas y epis para las en-
tidades que trabajan con perso-
nas con discapacidad...

Se puso sobre la mesa la
respuesta que esta dando
la administracion y las
princiaples necesidades de

las entidades
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Magarrén

Un total de 24 familias se estan beneficiando del
Servicio de Respiro familiar que desarrolla D'Genes de
la mano de la Concejalia de Politica Social

Ya son una veintena de usua-
rios los que se estan benefi-
ciando del Servicio de Respi-
ro familiar en Mazarrén, un
programa que desarrolla la
Asociacion de Enfermedades
Raras D’Genes de la mano
con la Concejalia de Politica
Social de dicho Ayuntamien-
to.

El programa, que cuenta con
una subvencion del Minis-
terio de Derechos Sociales y
Agenda 2030, se inici6 el pa-
sado mes de julio y se prolon-
gara hasta el 31 de diciembre
del presente aio.

El programa permite un es-
pacio de atencién y ocio para
los usuarios directos y posi-
bilita a las familias disponer
de tiempo para conciliar vida
familiar y laboral o realizar
cualquier otra actividad.

En septiembre este programa
estaba permitiendo ofrecer
un apoyo a un total de 24 fa-
milias de nifos y adultos con
discapacidad o en situacion
de dependencia.

Si bien en su mayoria los
usuarios son nifos, también
hay mayores que se benefi-
cian de este programa.

Con todos ellos, los técnicos
de D’Genes trabajan diferen-
tes aspectos y realizan acti-
vidades de estimulacién fisi-
ca y cognitiva, con ejercicios
y tareas adaptadas a cada
usuario, ademas de otras de
caracter ludico, como manua-
lidades y juegos.

El programa de respiro fami-
liar trata de paliar los efectos
de sobrecarga familiar crea-
da por la crisis sociosanitaria
originada por la Covid 19 y
estd dirigido a personas en si-
tuacién de dependencia, dis-
capacidad y sus familias del
municipio de Mazarrén.
Tienen prioridad aquellos
usuarios de los Centros de
Dia de Personas con Discapa-
cidad, personas con enferme-

dadmental, mayores,
Unidad de Alzheimer y alum-
nos de las aulas abiertas del
municipio, asi como menores
con necesidades educativas
especiales, o que acudiesen
a centros de educacién espe-
cial de referencia y que, aun

estando en situacién de vul-
nerabilidad, hayan dejado de
recibir aquellos servicios y re-
cursos con la intensidad que
requiere, con el consiguiente
peso sobrevenido a la unidad
familiar o al cuidador princi-

pal.
Para mas informacién y soli-

citudes, los interesados pue-
den contactar con los Centros
Sociales de Mazarrén (968
339361) y Puerto de Maza-
rrén (968 153313).
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Donacion

D'Genes agradece a Editorial inclusion el acceso gratuito
a la obra “Cuentos accesibles”, un libro con 18 relatos
ilustrados con pictogramas y adaptados para hacerlos

accesibles cognitivamente a toda la poblacion

Editorial inclusién ha do-
nado a la Asociacién de En-
fermedades Raras D’Genes
el uso de la obra “Cuentos
accesibles”, un libro de 351
paginas que recoge varios
cuentos actuales y recono-
cidos, todos ellos ilustrados
con pictogramas con el fin
de hacerlos accesibles cog-
nitivamente a toda la pobla-
cion.

Un equipo de profesores vo-
luntarios han participado en
un proyecto, coordinado por
el psicopedagogo y maestro
de Educacion especial y Au-
dicién y Lenguaje Andrés Ca-
brera (@@incluteach), para
facilitar el acceso a la lectura
y han elaborado un libro gra-
tuito que comparten de la
mano de Editorial inclusién
y que recoge un total de 18
cuentos adaptados a lectura
facil y con apoyo visual por
grandes profesionales.

Los libros que forman la co-
lecciéon son: A las 8 en el
balcén @con_s_de_mama;
El arbol de los recuerdos @
maestranerpiana; El cazo de
Lorenzo @inclu_world; X El
monstruo de colores @maes-
tranerpiana; El pirata valien-
te @rizquierdor; El principito
@melsinmas; Elmer @opo_
teach; Juntos construimos
una pieza; X La fabula de la
liebre y la tortuga; La mejor
familia del mundo @finaff57;
La pequeia oruga glotona @
ana_sjim; La vaca que puso
un huevo @esthheer.rg; Los
tres cerditos; El monstruo
rosa @anaarroyo9; Orejas de
mariposa @Carmenhv000;
Por cuatro esquinitas de
nada; Un mundo distinto @
cgsoniia @tefyllanos; ;De
qué color estds? @tefyllanos
@cgsoniia

Desde D’Genes se quiere

Cesnd. Ardads Calrera
@irucluleach.

i

agradecer a los promotores y colaboracién para adaptar asi muchas personas, sobre
de esta iniciativa y a Edito- vy facilitar el acceso a la lec- todo nifios, puedan disfrutar
rial inclusién su aportacion tura de estos cuentos y que de ella.
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Captacid de fondoy
Los detalles solidarios de D'Genes, una buena
manera de que nuestros dias especiales sean

Tarjetas, ldpices
plantables,
pulseras solidarias,
marcapdaginds...
son algunos de
los detalles que se
pueden encargar

La Asociacién de Enfermedades
Raras D'Genes recuerda que hay
muchas formas de colaborar con
la entidad y una de ellas son los
detalles solidarios. La asociacion
realiza por encargo tarjetas soli-
darias para momentos especia-
les, detalles personalizados para
entregar en diferentes eventos
como bodas, bautizos, comunio-
nes, etc. y que no sélo permitirdn
el recuerdo del mismo sino tam-
bién colaborar con esta entidad.
Cada vez son mas las personas
que optan por dedicar a diferen-
tes causas benéficas el dinero que
iban a destinar a los tipicos deta-
lles de recuerdo de sus celebra-
ciones. En este sentido, D'Genes
personaliza la tarjeta de cada
evento y ademas ofrece otras
opciones como las pulseras soli-
darias, lapices plantables, marca-
paginas... bonitos recuerdos para
los invitados con los que ademas
se colabora con la asociacién y se
da a conocer la labor que ésta de-
sarrolla.

De esta manera, con la ayuda de
las personas que encargan estos
detalles solidarios se colabora en
el mantenimiento de la cartera
de servicios sociosanitarios que
presta D'Genes a personas y fa-
milias que conviven con una en-
fermedad raras.

Las personas interesadas en
encargar algun detalle solida-
rio pueden visitar la secciéon de
nuestra pagina web https://www.
dgenes.es/detalles-solidarios o
bien llamar al teléfono 968 07 69
20 o contactar a través del correo
info@dgenes.es.

también solidarios

dario con D’ Genes
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Informate en nuestra web www.dgenes.es/detalles-solidarios
o llamando al teléfono 968 07 69 20.
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Asociacién
Enfermedades Raras

Profesionales de D'Genes se forman en sistemas
de comunicacion aumentativa y alternativa en un
webinar impartido por BJ Adaptaciones

Durante la sesion se hablo de caracteristicas de comunicadores, vocabularios y estrategias,
herramientas e ideas para fomentar la participacion y el desarrollo del lenguaje

Profesionales de la Aso-
ciacién de Enfermedades
Raras D’Genes se han
estado formando en sis-
temas de comunicacién
aumentativa y alternati-
va gracias a la colabora-
cion de BJ Adaptaciones.
Buena parte del equipo
profesional de D’Genes
ha seguido una sesion
on line de formacién
para conocer qué pue-
de ofrecer la tecnologia
para mejorar la comuni-
cacion, la participaciény
el desarrollo del lengua-
je, asi como caracteris-
ticas de comunicadores
dindmicos de BJ Adapta-
ciones.

Durante la sesiéon tam-
bién se hablé de carac-
teristicas de comunica-
dores para personas en
desarrollo, vocabularios
y estrategias, herramien-
tas e ideas utiles para fo-
mentar la participaciény
el desarrollo del lengua-
je. Asimismo se vieron
casos practicos de uso
de comunicadores con
simbolos en distintas
edades y perfiles.
Profesionales de &ambi-
tos como la psicologia,
estimulacién cognitiva,
educacion o logopedia
han seguido esta accion
formativa sobre el mane-
jo de sistemas de comu-
nicacion y que ha estado
impartido por Soraya
Munoz, asesora de tec-
nologia de apoyo de BJ
Adaptaciones, firma a
la que D’'Genes quiere
agradecer su colabora-
cién para impartir esta
sesion.
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Interesante webinar para profundizar sobre el
Sindrome DYRK 1A, organizado por D'Genes

Con ponencias de la
pediatra Vanesa Lopez y
la investigadora Mariona
Arbonés, y la intervencion
de la doctora Susana De la
Luna y la representante de
las familias del grupo de
trabajo D 'Genes DYRK 1A,
Maria Angeles Alcald

CONCLUSIONES

16 casos de DI DYRK1Aidentificados a nivel nacional

7 variantes en DYRK1A no reportadas con anterioridad

Manifestaciones clinicas, en general, en consonancia con lo descrito en la literatura
Caracteristicas principales: DI, autismo, epilepsia, microcefalia y rasgos craneofaciales
particulares reconocibles

Menor frecuencia de problemas de alimentacion y anomalias oftalmolégicas

Caracteristicas menos comunes: osteocondrosis tibial, uvula bifida y ano anterior

La haploinsuficiencia de DYRK1A resulta en un fenotipo clinicamente reconocible y
probablemente infradiagnosticado, que deberia tenerse en consideracion en los
pacientes en el espectro Angelman y Rett-like

El diagnéstico etiolégico permite disefiar un programa de seguimiento individualizado,

ofrecer informacién prondstica y asesoramiento genético a las familias, asi c&mo generar

Las doctoras Vanesa Lépez Gonzélez y Ma-
riona Arbonés de Rafael participaron en
un interesante webinar sobre el Sindrome
DYRK 1A, que se celebré de manera on line
a través de una plataforma virtual, organi-
zado por la Asociacion de Enfermedades
Raras D’'Genes.

La sesion se inicio con la intervencion de
Maria Angeles Alcala del Aguila, represen-
tante de las familias del grupo de trabajo
D’Genes DYRK 1A, quien explicé la trayec-
toria del mismo y los objetivos de ofrecer
un apoyo social, pedagdégico y sanitario a
las familias con el que surgié.
Posteriormente, la pediatra del Servicio de
Genética Médica del Hospital Clinico Uni-
versitario Virgen de la Arrixaca de Murcia,
Vanesa Lopez Gonzalez, hablé sobre carac-
terizacion clinica y molecular de pacientes
espanoles DYRK1A, con una explicacion
muy clara y didactica.

Por su parte, Mariona Arbonés de Rafael,
investigadora-CSIC, responsable de gru-
po Instituto de Biologia Molecular de Bar-
celona, departamento de Biologia del
Desarrollo,presenté el trabajo con ratones
que se desarrolla para entender el Sindro-
me DYRK 1A.

Asimismo, en el webinar se pudo contar tam-
bién con la experiencia y el conocimiento de
la doctora Susana de la Luna, profesora de
Investigacion ICREA en el Centro de Regula-
cién Gendmica (CRG) de Barcelona.

un cohorte que pudiese beneficiarte de posibles futuros tratamientos

Institut de Biologia Molecular de Barcelona
Molecular Biology Institute of Barcelona cSsiIC

¢Qué podemos aprender del ratén sobre el
Sindrome DYRK1A?

Grupo de investigacion dirigido por Mariona Arbonés
Departamento de Biologia del desarrollo
IBMB-CSIC

Webinar: Actualizacién en sindrome DYRK1A, 22 de Septiembre 2020

Ademas, el webinar estuvo presentado por
la coordinadora del grupo D’Genes DYRK
1A, Encarna Baién Hernandez.

Por espacio de mas de dos horas, los par-
ticipantespudieron conocer y profundi-
zar en aspectos de interés en torno a esta

\l

Mariona Arbones

patologia gracias a las intervenciones de
las profesionales, quienes ademds con-
testaron posteriormente a las numerosas
cuestiones planteadas por familiares de
afectados, profesores y otros profesionales
asistentes.
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