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La realidad de las personas
sin diagnostico y sus
necesidades protagonizan
el mes de abril

El dltimo viernes del mes de abril es la fecha elegi-
da en el calendario para conmemorar el Dia Mun-
dial de las Personas Sin Diagnéstico. Este ano, esta
fecha fue el 29 de abril, una jornada para reivindi-
car y visibilizar mas si cabe las necesidades de las
personas y familias que conviven, muchas de ellas
muchos anos, con la realidad de no poder ponerle
nombre a la enfermedad que padecen.

Desde D’Genes se dio visibilidad y ademas, se ce-
lebré el IV Simposium Sin diagnéstico en la ciudad
de Sevilla.

Paralelamente a esta improtante acciéon formativa,
D’Genes hizo publico un decdlogo de necesidades
de las personas sin diagndstico, en especial en ma-
teria sanitaria y social, al que se habian adherido
otras trece asociaciones y entidades de pacientes.
Con él se pretendié poner el foco en la realidad a
la que se enfrentan las personas sin diagndstico y
sus familias y dar cuenta de necesidades y accio-
nes a implementar para mejorar su calidad de vida
y situacion.

Una vez al ano se conmemora esta jornada, pero
para las personas que conviven sin diagnéstico,
sus necesidades estan ahi dia tras dia y por ello,
desde D’Genes se les quiso mostrar todo su apoyo
en esta jornada y dejarles claro que no estan solas
y que en su camino cuentan con la mano amiga de
la asociacion.

No tenemos diagnastico,
pero si necesidades |
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Sin Diagnostico
El 1V Simposium Sin Diagndstico congrega a profesionales,
representantes de asociaciones y pacientes y familiares de afectados

El IV Simposium Sin Diagnéstico, orga-
nizado por la Asociacion de Enferme-
dades Raras D'Genes y el Real e llustre
Colegio Oficial de Farmacéuticos de
Sevilla, congregé el viernes 29 de abril
a profesionales, representantes de aso-
ciaciones y afectados y familiares de
personas sin diagnostico.

La jornada se celebré precisamente
coincidiendo con el Dia Mundial de
Personas Sin diagndstico, que se con-
memora cada afo el Ultimo viernes del
mes de abril.

El IV Simposium se inicié con el testi-
monio de Esther Olivares, madre de un
joven que no logré su diagnéstico has-
talos 18 afos y que relatd lo que supo-
ne convivir tantos anos con la situacion
de no saber cudl es la enfermedad que
padecia su hijo. Su testimonio, a ratos
desgarrador al recordar momentos
dificiles vividos, culminé destacando
gue su hijo le habia “ensefado a vivir”
, a disfrutar de la vida “sin hacer planes
a largo plazo” Por dltimo, quiso dejar
claro que “no cambiaria a mi hijo por
nada, pero si su sufrimiento y también
el mio”.

Durante la inauguracién, el presidente
de D'Genes y de la Federacién Espa-
fola de Enfermedades Raras (FEDER),
Juan Carrién, puso énfasis en la nece-
sidad de dar respuesta a las necesidad
delas personas sin diagndstico y enfer-
medades raras y afrontar retos como
por ejemplo abordar la transicién a la
vida adulta.

En la mesa inaugural también intervi-
nieron el presidente del Real e llustre
Colegio Oficial de Farmacéuticos de
Sevilla, Manuel Pérez Fernandez; la
delegada de FEDER en Andalucia, Car-
men Moreno; y la delegada territorial
de Salud y Familias de Sevilla, Regina
Serrano Ferrero. Tras ella, tuvo lugar la
ponencia inaugural, que corrié a cargo
de Manuel Posada, del Instituto de In-
vestigacion de Enfermedades raras del
Instituto de Salud Carlos lll, que puso el
foco en lo retos y desafios en el contex-
to internacional para abordar la situa-
cién de las personas sin diagnostico.

Ponencias

La jornada incluyd una ponencia sobre
el derecho a la comunicacién mas alla
del diagnéstico, a cargo de la profesora
titular del Departamento de Filologia y
Traduccién de la Universidad Pablo de
Olavide, Ana Medina Reguera, quien
abordé el derecho a la comunicacién
en personas sin diagndstico que cur-
san con ausencia de habla natural, asi
como las dificultades y barreras de

Asociacién de
Enfermedades Raras

implementacion de los Sistemas Au-
mentativos y Alternativos de Comuni-
cacion asistidos por tecnologia.
Asimismo, el pediatra Antonio Gonza-
lez-Meneses, de la Unidad de Dismor-
fologia y Metabolismo del Hospital
Universitario Virgen del Rocio de Sevi-
lla, hablé sobre el papel del cribado ge-
nético pre y post natal para disminuir
laincidencia de enfermedades raras.
Dos de las profesionales del Centro
Multidisciplinar de atencién integral
a personas y familias sin diagndstico,
con enfermedades raras y discapaci-
dad “Pablo Ramirez Garcia” que D'Ge-
nes gestiona en El Coronil, lalogopeda
Alicia Pastor y la maestra de Pedago-
gia terapéutica Rosario Lobato, expu-
sieron el proyecto de alfabetizacién
emergente en personas con necesida-
des complejas de comunicacion que
en él desarrollan.

En su intervencién explicaron que la
puesta en marcha de este programa
surgio tras identificar entre los usuarios
del centro casos de nifos no alfabeti-
zados.

Ambas explicaron el trabajo que desa-
rrollan y la metodologia que utilizan,
adaptada e individualizada a cada
caso particular. Asimismo, repasaron
las barreras de acceso al aprendizaje y
las barreras de oportunidades detec-
tadas entre personas con necesidades
complejas de comunicacion.

Durante la sesion, la vocal de la directi-
va de D'Genes Silvia Garcia Castellanos
dio a conocer el centro “Pablo Ramirez
Garcia’; poniendo en valor el impulso
de un grupo de familias para que éste
fuera una realidad. En dicho centro se
prestan servicios de estimulacién cog-
nitiva, logopedia, fisioterapia, atencién

psicolégica y alfabetizacion emer-
gente para personas con necesidades
complejas de comunicacién.

La jornada también conté con la inter-
vencion de la directora del Instituto de
Investigacién de Enfermedades Raras
(IER) del Instituto de Salud Carlos Il
(ISClll), Eva Bermejo, que gir6 sobre
SpainUDP, el Programa de Casos de
Enfermedades Raras sin diagnosti-
o, cuyo objetivo es poder ofrecer un
diagndstico a las personas que pade-
cen una patologia poco frecuente y

que no han podido obtener el nombre
y/o causa de su enfermedad.

En la clausura se conté también con la
intervencion del neuropediatra Mar-
cos Madruga, que hizo balance de la
jornaday quiso agradecer a las familias
y organizaciones de pacientes como
D’Genes que luchan por las necesida-
des de estos pacientes. Asimismo, fe-
licit6 a los profesionales de diferentes
ambitos, tanto sanitarios como educa-
tivos o sociales, que trabajan por mejo-
rar su dia a dia.
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DGenes y familias de afectados por enfermedades raras y sin
diagnosticar agradecen al doctor Manuel Posada su trabajo, apoyo
y dedicacion a las personas con patologias poco frecuentes

La Asociaciéon de Enfermedades
Raras D’Genes ha homenajeado
a Manuel Posada de la Paz por su
trayectoria y trabajo en favor de las
personas sin diagndstico.

En el marco del IV Simposium Sin
Diagnéstico organizado por D'Ge-
nesy el Real e llustre Colegio Oficial
de Farmacéuticos de Sevilla, cele-
brado el 29 de abril, D’Genes y per-

sonas y familias que conviven con
enfermedades raras y sin diagnos-
ticar, quisieron tributar un sencillo
homenaje al doctor Posada, como
reconocimiento a su trayectoria
profesional, ligada a la investiga-
cion de las enfermedades raras.

D’'Genes ha querido agradecer la
contribucién y apoyo a las perso-
nas y familias que conviven con

la situacion de no poder ponerle
nombre a su enfermedad de Po-
sada de la Paz, quien durante afos
y hasta hace solo unos meses era
director del Instituto de Investiga-
cion de Enfermedades Raras, del
Instituto de Salud Carlos IlI.

Miembros de algunas de las fami-
lias presentes quisieron dedicarle
palabras de agradecimiento por

su “cercania y dedicacién” y por
su trabajo para tratar de ayudary
dar respuesta a las familias de per-
sonas con enfermedades raras. El
presidente de D’'Genes, Juan Ca-
rridn, por su parte, también le de-
dicé palabras de agradecimiento y
quiso destacar su trayectoria pro-
fesional pero también su calidad
humana.
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Sin Diagnostico
D'Genes, con motivo del Dia Mundial
de las Personas Sin Diagnostico,

muestra su apoyo a todas las personas
y familias que viven esta situacion

El' 29 de abril se conmemoré el Dia Mundial de las Personas Sin Diagnéstico y desde la
Asociacion de Enfermedades Raras D'Genes quisieron mostrar todo su apoyo a las per-
sonas que conviven con la situacion de no poder ponerle nombre a la enfermedad que
padecen.

Desde D’Genes se quiere mostrar todo el respaldo a las familias que carecen de diagnésti-
co, en muchas ocasiones, a pesar de un largo peregrinar por consultas médicas.

En una jornada como ésta, el presidente de D’Genes, Juan Carrién, también quiso recor-
dar reivindicaciones en materia social y sanitaria de los afectados, asi como reclamar que
Espana cuente con la especialidad de Genética Cinica, asi como que se homogeneicen
las pruebas de cribado neonatal y se establezcan proyectos especificos para personas sin
diagnéstico.

Ademas, recordd que el tiempo medio para conseguir un diagnéstico en Espana es de
4 anos, pero hay personas que llegan incluso a fallecer sin conocer el diagnéstico de su
enfermedad.

Asimismo, quiso recordar que no tener diagndstico no significa no tener necesidades.

La asociacién D'Genes cuenta desde 2018 con el grupo de trabajo D'Genes Sin diagnés-
tico, del que en la actualidad forman parte 61 personas que conviven con la situacién de
no disponer de un diagnostico para su caso o el de su hijo, en buena parte de los casos tras
mucho tiempo peregrinando por servicios hospitalarios con sintomas complejos.

No tenemos diagnostico,
pero si necesidades |

-

2

D'Genesy Objetivo

INTERNACIONAL DE

diagnostico R

ENFERMEDADES RARAS

visibilizan e| Haela un 2030 lleno
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Sin Diagnastico

La Asociacion de Enferme-
dades Raras D'Genes y Ob-
jetivo diagnéstico han visi-
bilizado el Dia Mundial de
las Personas Sin Diagnosti-
co en el X Congreso Inter-
nacional de Medicamentos
Huérfanos y Enfermedades
Raras celebrado del 26 al
28 de abril en Sevilla.
Miembros de D’Genes,
entre ellos su presidente,
Juan Carrion, junto a inte-
grantes de Objetivo diag-
nostico quisieron dar visi-
bilidad al Dia Mundial de
las Personas Sin Diagnds-
tico, que se conmemora el
29 de abril, ultimo viernes
del mes.

SEVILLA /
26,2728 de abril de 2022 N
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Sin Diagmnostico
D'Genes, junto a otras trece organizaciones de pacientes, difunden un
decalogo con motivo del Dia Mundial de las Personas Sin Diagndstico

Decalogo Dia Mundial de las Personas Sin Diaghdstico 2022

DECALOGO DIA MUNDIAL DE LAS PERSONAS SIN DIAGNOSTICO 2022

El Consorcio Internacional para la Investigacién de Enfermedades Raras (IRDIRC) establece entre
sus objetivos para el periodo 2017-2027:

-Que todos los pacientes con sospecha de enfermedades raras reciban un diagnéstico, en el plazo
de un afo desde que acuden a consulta médica si existe literatura médica de la patologia. Todas
las personas que actualmente no se puedan diagnosticar ingresardn en un proceso de
investigacion y diagnoéstico coordinado a nivel mundial.

-Aprobar mil nuevas terapias.

-Desarrollar metodologias que permitan evaluar el impacto de los diagndsticos y las terapias
aplicadas en los pacientes.

PARA MEJORAR LA SITUACION DE LA INFANCIA Y PERSONAS ADULTAS SIN
DIAGNOSTICO PROPONEMOS LAS SIGUIENTES ACCIONES:

1- Los pacientes con una enfermedad rara no diagnosticada deben ser reconocidos por las
administraciones nacionales y autondémicas como una poblacién con necesidades especificas no
cubiertas, a fin de que sea posible desarrollar una atencién sanitaria y social adecuada a sus
necesidades.

ATENCION SANITARIA

2-Es necesario generar una estructura gue permita compartir el conocimiento e informacién a nivel
autonémico, nacional e internacional, con el fin de optimizar el uso de los recursos existentes y
ayudar al diagnéstico, aumentar la coordinacién entre profesionales y facilitar la investigacion de
enfermedades raras no diagnosticadas.

3- Es necesario que las Administraciones nacional y autonémicas desarrollen y financien de forma
sostenible, programas dedicados especificamente a las enfermedades no diagnosticadas, lo cual
facilitaria el acceso rapido y equitativo al diagnostico.

4- En Espaia, es necesario seguir trabajando en el Plan Nacional de Genémica y Medicina de
Precision, con referencia expresa a las enfermedades raras y la incorporacién de la participacion
de los pacientes con el fin de garantizar el acceso al diagnéstico.

5- Asimismo, es de vital importancia desarrollar iniciativas como el Plan Piloto para el Diagnéstico
Genético impulsado en 2015 y ejecutado en 2017 con el fin de establecer y definir las rutas
asistenciales de acceso al diagnoéstico que se siguen en nuestro pais.

6- Es necesario el establecimiento de un protocolo de estudio genético previo a la concepcién como
la ampliacién del ndmero de pruebas del programa de cribado neonatal nacional y su

homogeneizacién en todas las Comunidades Auténomas, ya que las pruebas actualmente varian
significativamente segun la autonomia.

7- Hay que implicar a los pacientes con el fin de abordar adecuadamente las prioridades de las
personas con enfermedades raras no diagnosticadas y contribuir a mejorar la asistencia sanitaria.

Decalogo Dia Mundial de las Personas Sin Diagnostico 2022

8- Es necesario definir y generar unos criterios comunes validados a nivel nacional que permitan
disponer de una base de datos o registro especifico nacional y/o autonémico, de personas con
sospecha de padecer una enfermedad rara en busqueda de diagnostico. De tal forma que cuando
se produzca un avance cientifico, pueda aplicarse de manera inmediata a posibles beneficiarios y
mientras este avance no se produce, se puedan identificar necesidades especificas.

9- Es de vital importancia apoyar y potenciar los programas sin diagnéstico que se desarrollan en
nuestro pais: el Programa de Enfermedades Raras sin diagnostico (SpainUDP) del Instituto 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- Es necesario ser conscientes de las limitaciones gue supone no tener un diagnédstico a la hora
de acceder a un tratamiento, ya que la ausencia de diagnéstico conlleva también la imposibilidad
de acceder a ensayos clinicos 0 a un tratamiento innovador que pudiera ser capaz de frenar el
avance de |la enfermedad.

11- Es importante en general, conseguir un acceso répido y equitativo a recursos sociales y
sanitarios en las distintas Comunidades Auténomas de Espafia.

ATENCION SOCIAL

12- La ausencia de diagnostico tiene un gran impacto a nivel clinico, pero también una importante
repercusion desde una perspectiva social.

Es necesario garantizar también el acceso a las ayudas técnicas, sistemas de comunicacion,
productos ortoprotésicos, adaptaciones, asi como otros productos y servicios, necesarios para
mejorar la calidad de vida.

13- Asimismo, se deben garantizar los recursos ante el grave impacto familiar y econémico que
supone la falta de diagnéstico, con la consecuente necesidad de una atencién psicolégica capaz
de ayudar al paciente y su entorno a abordar la nueva situacion.

14- Esta realidad se extrapola también a otros aspectos que condicionan el apoyo a la familia.

Es prioritario implementar a la mayor brevedad posible el nuevo Real Decreto de Discapacidad que
contempla las limitaciones en las actividades basicas de la vida diaria, instrumentales y en las de
participacion, asi como hacer seguimiento de su impacto en la vida de las personas.

La falta de informacién sobre la enfermedad y de recursos especificos para abordar las
enfermedades raras se agrava alin mas en los casos sin diagnostico, especialmente en &mbitos
como la educacion ya que dificulta la comprensién de los compafieros y la comunidad profesional
sobre la enfermedad y sus implicaciones.

Hay que reconocer y poner en valor la labor del tejido asociativo que trabaja para dar respuesta a
las familias que enfrentan esta situacién en Espafia y que trabajan a nivel internacional.

Un total de catorce entidades
y organizaciones de pacien-
tes, entre ellas la Asociaciéon
de Enfermedades Raras D'Ge-
nes, dieron a conocer un de-
calogo por el Dia Mundial de
las Personas Sin Diagndstico
que este afflo se conmemora-
ba el préximo viernes, 29 de
abril.

En este decdlogo se plasman
algunas de las principales
necesidades en materia sani-
taria y social de las personas

y familias que conviven sin
diagnéstico, entre ellas que
los pacientes con una enfer-
medad rara no diagnosticada
deben ser reconocidos por las
administraciones nacionales
y autondmicas como una po-
blacion con necesidades es-
pecificas no cubiertas, a fin
de que sea posible desarrollar
una atencién sanitaria y social
adecuada a sus necesidades.

Ademas de D Genes, al deca-
logo se han adherido este afio

la Federacién Espanola de
Enfermedades Raras (FEDER),
Asociacion de enfermedades
raras y discapacidad Sense
Barreres de Petrer, Objetivo
Diagnostico, Asociacion Na-
cional de Personas con Epi-
lepsia-ANPE, Asociacién de
Enfermedades Minoritarias
de la Comunidad Valenciana,
Asociacion Grupo de Enfer-
medades Raras de Navarra,
Asociacion de Enfermedades
Raras con Epilepsia desde la

Infancia, Fundacién Rafa Pue-
de, Asociacion de apoyo a
las familias de personas con
ER y sin diagnosticar, Asocia-
cion de Enfermedades Raras
de Castilla y Ledén, Asociacién
Leonesa de Enfermedades Ra-
ras y Sin Diagnostico, Asocia-
cion de Padres de Personas
con Discapacidad Intelectual
de los Centros de la Funda-
cién Gil Gayarre y Asociacién
EPMA (El Pequeio Mundo de
Alvaro).
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La Asociacién de Enfer-
medades raras D’Genes
participé en el X Congre-
so Internacional de Medi-
camentos Huérfanosy En-
fermedades Raras, que se
desarrollé en Sevilla del
26 al 28 de abril bajo el
lema “Hacia un 2030 lleno
de esperanza”. El Congre-
so estaba organizado por
el Real e llustre Colegio
Oficial de Farmaceuticos
de Sevilla, la Federaciéon
Espanola de Enfermeda-
des Raras (FEDER), la Fun-
dacién MEHUER y la Fun-
dacién FEDER.

En esta décima edicién
del Congreso se conté
con la participacion de

varios miembros de la
junta directiva de D’'Ge-
nes, asi como de otras
famnilias que forman par-
te de la asociacién y que
viven en primera persona
lo que supone convivir
con una enfermedad rara
o no disponer de un diag-
nostico.

Por espacio de tres dias,
mas de 320 congresistas
tuvieron la oportunidad
en Sevilla de asistir a po-
nencias y debates sobre
temas de actualidad en
torno a aspectos como
diagnéstico, avances en
investigacién de nuevas
terapias, tratamientos vy
acceso a medicamentos.

D Genes participa en el X Congreso
nternacional de Medicamentos Huérfanosy
Enfermedades Raras celebrado en Sevilla

CONGREST

INTERNACIONAL DE

MEDICAMENTOS
g Y

SEVILLA
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Los usuarios mas jovenes de los centros y delegaciones de D'Genes
realizan manualidades diversas para celebrar el Dia de la Madre

Se llevaron a cabo en sesiones en los diferentes servicios de atencion directa

Los usuarios mas jovenes de la
Asociacion de Enfermedades Ra-
ras D'Genes han realizado ma-
nualidades diversas por el Dia
de la Madre, que se conmemora-
ba el primer domingo de mayo.
Durante la semana previa a esta
jornada, en sesiones de servicios
de atencion directa realizaron,
con la supervisién e indicacion
de las profesionales de servicios
como estimulacién cognitiva o
logopedia, manualidades que
después los pequenos se lleva-
ron a sus casa como detalle para
sus madres.




ABRIL de 2022 < 8

Totownaww

Los Andarines de Totana conquistan la cima mas
alta de Alicante, el Puig Campana, ayudando a dar
visibilidad a las enfermedades raras y a D'Genes

El grupo Los Andarines de Totana ha con-
quistado la cima mas alta de la provincia de
Alicante, el Puig Campana, ayudando a dar
visibilidad a las patologias poco frecuentes a
través de la Asociacion de Enfermedades Ra-
ras D’Genes. Durante la ruta, recorrieron 12,3
kilbmetros en tres horas y cuarenta y siete
minutos, y portaron ademas camisetas con el
logo de D’Genes. Fue una exigente ruta con
1.047 metros de desnivel para hacer cima.
Los Andarines a lo largo del ano desarrollan
diferentes iniciativas para visibilizar las nece-
sidades a las que se enfrentan personas y fa-
milias que conviven con enfermedades raras,
colaborando de forma estrecha con las asocia-
ciones D'Genes, AELIP y Mastocitosis.

El presidente de D'Genes, Juan Carrién, agra-
dece la solidaridad de todos y cada una de las
personas que forman este grupo y les da las
gracias por su apoyo a las personas y familias
que conviven con patologias poco frecuentes.
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El Grupo sardinero Ceres reparte ilusion y alegria en su
visita al Centro Multidisciplinar “Pilar Bernal Giménez”

El Grupo sardinero Ceres trajo la
alegria al Centro Multidisciplinar
de atencion integral a personas
y familias con Sindrome X Frégil
y otras enfermedades raras “Pilar
Bernal Giménez"de Murcia. Miem-
bros de esta agrupacion visitaron
el centro de la Asociacién de En-
fermedades Raras D'Genes repar-
tiendo ilusién y simpatia.

Los integrantes de este grupo sar-
dinero repartieron juguetes entre
ninos de la asociacién que se acer-
caron, con motivo de las tradicio-
nales de Fiestas de Primavera de
Murcia.

Desde D’Genes se agradece al
Grupo sardinero Ceres que hayan
tenido a bien realizar esta visita y
conocer la labor que desarrolla la
asociaciéon para mejorar la calidad
de vida de personas y familias que
conviven con enfermedades raras
y sin diagndstico. Ademas, se quie-
re agradecer de manera especial
que hayan hecho pasar un buen
rato y disfrutar a los nifios asisten-
tes.
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Miss Murcia 2022, Jennifer Sanchez, se interesa por a labor que desarrolla
D'Genes y visita el Centro MultidisciplinarPilar Bernal Giménez"

Jennifer Sanchez, que va a
representar a la Regién de
Murcia en el certamen Miss
Mundo Espafna 2022, ha visi-
tado el Centro Multidiscipli-
nar de atencién integral a per-
sonas y familias con Sindrome
X Fragil y otras enfermedades
raras “Pilar Bernal Giménez”
de Murcia.

La joven, de 24 anos de edad,
y profesora de inglés, ha que-
rido conocer el centro en
Murcia de la Asociacién de
Enfermedades Raras D'Genes.
Durante su visita ha estado
acompanada por el presiden-
te de la entidad, Juan Carrién,
y el vocal de la directiva Die-
go Bernal, quienes le han en-
senado las instalaciones y le
han explicado la cartera de
servicios que la asociaciéon
presta para mejorar la calidad
de vida de personas y familias
que conviven con enferme-
dades raras, sin diagnostico y
discapacidad.

Jennifer Sdnchez se ha mostra-
do muy interesada en la labor
que desarrolla la asociacién,
que cuenta en la Region de
Murcia con tres centros multi-
disciplinares en Murcia, Lorca
y Totana, ademas de delega-
ciones fisicas en otros munici-
pios como Cartagena, Alhama
de Murcia, Cehegin y Mazarron.
Asimismo, cuenta con otro cen-
tro en el municipio sevillano de
El Coronil. La joven Miss Murcia

2022 ha mostrado su disposi-
cién a poder colaborar con la
asociacion dando visibilidad a
las enfermedades raras y el tra-
bajo que se realiza desde D'Ge-

nes para ayudar a las personas
y familias que conviven con pa-
tologias poco frecuentes y sus
familias.

Desde D'Genes se desea a Jen-

FIBEIACEN ESPARLA OF NP ESNEDAOES AFAS

entidad de o)

nidad de o)
I uilidad pibliea U

nifer mucha suerte en su par-
ticipaciéon en el certamen Miss
Mundo Espana 2022, que ten-
dra lugar en Pineda de Mar el
préximo mes de junio.
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D’Genes imparte charlas de sensibilizacion a alumnos

del CEIP Ginés Garcia Martinez en el marco del programa
“Las enfermedades raras ya estan en el cole con Federito”

La Asociacion de Enfermeda-
des Raras D’Genes ha impar-
tido una charla de sensibiliza-
cion a alumnos del CEIP Ginés
Garcia Martinez de Mazarrén
en el marco del programa “Las
enfermedades raras ya estan
en el cole con Federito” impul-
sado por la Federacién Espa-
fiola de Enfermedades Raras
(FEDER) en el que participa en
este curso 2021/2022.
Voluntarios de la asociacién
ofrecieron charlas a alumnos
de Educacién Infantil y 19, 29,
30y 40 de Primaria en las que se
les acercé al dia a dia de las per-
sonas y familias que conviven
con enfermedades raras.
Durante las sesiones se hizo
especial hincapié en la impor-
tancia de la atencion a la di-
versidad y la educacién en va-
lores. Ademas, segun el curso,
se realizaron cuentacuentos y
manualidades, asi como dina-
micas para conocer diferentes
enfermedades raras y su abor-
daje en el dia.

Campoy del Rio-

¢QUE PENSAIS QUE SON LAS

DGenessensibiizasobrelaspatologias [NSREREE
poco frecuentes a alumnos del CEIP id \ Aok
San Juan Bautista de Campos del Rio

La Asociacion de Enfermeda-
des Raras D"Genes ha sensi-
bilizado a alumnos del CEIP
San Juan Bautista del muni-
cipio murciano de Campos
del Rio. Las charlas se impar-
tieron en el mes de abril a
todos los cursos de Primaria
del colegio y contaron con la
colaboracién de la voluntaria
Sofia Lorca, estudiante de la
UCAM.

Ademas, en el mes de febre-
ro se habia llevado a cabo ya

en el mismo centro un cuen-
tacuentos, para el que se
conté con la colaboracién de
la voluntaria de la asociacién
Ana Villaescusa.

Estas acciones se enmarcan
en el programa “Las enfer-
medades raras ya estan en el
cole con Federito” impulsado
por la Federacion Espafnola
de Enfermedades Raras (FE-
DER) en el que D'Genes par-
ticipa en este presente curso
2021/2022.
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Magawrén
D'Genes divulga y ensena el uso de los sistemas

de comunicacion alternativos y aumentativos a
alumnos del CEIP Ginés Garcia Martinez

I 2
Larg]

0 T )

La Asociacién de Enfermeda-
des Raras D’Genes ha sensibi-
lizado a alumnos y profesores
del CEIP Ginés Garcia Martinez
de Mazarrdén sobre la realidad
de las patologias poco fre-
cuentes.

Voluntarios de la asociacién
ofrecieron charlas a alumnos
de 5°y 6° de Primaria en la que
les explicaron qué es la asocia-
cion y la labor que presta para
mejorar la calidad de vida de
personas y familias que convi-
ven con enfermedades raras.
Ademads, hicieron hincapié en
los recursos tecnolégicos a
disposicion de personas con
patologias poco frecuentes y
problemas graves de comuni-
cacién. En este sentido se puso
en valor la importancia de los
sistemas alternativos y aumen-
tativos de comunicacion y las
nuevas tecnologias.

Esta charla se enmarca en el
proyecto financiado por el Mi-
nisterio de Educacién y Forma-
cién Profesional para el curso
2021-2022 que lleva por titulo
“Utilizacion de sistemas al-
ternativos y aumentativos de
comunicacién y creacién de
un servicio de préstamo de re-
cursos tecnoldgicos para per-
sonas diagnosticadas con una
enfermedad rara y/o dispaca-
cidad”.
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Exitosa carrera solidaria a beneficio de D'Genes
organizada por el CEIP Ginés Garcia Martinez

Numerosas personas participaron en el XI Dia del Deporte
Carrera Solidaria a favor de la Asociacién de Enfermeda-
des Raras D'Genes del CEIP Ginés Garcia Martinez de Ma-
zarron.

En la carrera participaron mas de cuatrocientas personas,
entre alumnos del centro y familiares y profesores, asi
como personas del Centro de discapacidad intelectual
de Mazarrén. En total se recaudaron 1.007,50 euros, entre
venta de dorsales, de los que 260 fueron infantiles y 182
de adultos, y articulos de merchandaising de la asociacion.
Ademas, también se conté con la colaboracion de los mu-
Aecos solidarios del proyecto llusién Solidaria de la Pefa
Barcelonista de Totana que representan personajes de
animacion infantil, y que animaron la actividad deportiva.
Desde D'Genes quieren dar las gracias a la comunidad
educativa del CEIP Ginés Garcia Martinez por su solidari-
dad, ya que esta iniciativa no solo ha permitido recaudar
fondos para el mantenimiento de la cartera de servicios
que presta la asociacion, sino también contribuye a dar
visibilidad a la labor que desarrolla para mejorar la calidad
de vida de personas y familias que conviven con enferme-
dades raras y sin diagnostico.
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LorcaBiciudad dona 200 euros a D'Genes

LorcaBiciudad ha mostrado su
cara mas solidaria y ha querido
colaborar con la Asociacién de
Enfermedades Raras D'Genes rea-
lizando una aportacion solidaria.
Manolo Martin y Beatriz Ros,
miembros de la directiva de Lor-
caBiciudad, visitaron el Centro
Multidisciplinar de atencion inte-
gral a personas y familias con en-
fermedades raras, sin diagndstico
y discapacidad “Cristina Arcas Va-
lero” de Lorca, para hacer entrega
de un cheque por valor de 200
euros, cantidad con la que se pre-
tende contribuir a la investigacion
de las patologias poco frecuentes
y el mantenimiento de la carte-
ra de servicios que la asociacién
presta a numerosos usuarios.

La miembro de la junta directiva
de D’Genes Rosa Valero les reci-
bié y explicé la labor que la aso-
ciacién desarrolla para mejorar
la calidad de vida de personas y
familias que conviven con enfer-
medades raras y sin diagnostico.
Desde D’Genes se quiere agrade-
cer a LorcaBiciudad la aportacion
realizada a la asociacion, que con-
tribuird a apoyar la labor social y
sanitaria que se lleva a cabo des-
de el Centro Multidisciplinar “Cris-
tina Arcas Valero”

Centro Multidisciplinar
Cristinc
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Se celebraron las | Jornadas de Defensa Personal para Mujeres,
organizadas por la Federacion Murciana de Taekwondo, el Club Artes
Marciales Cartagenay D'Genes, que fueron solidarias con la asociacion

Durante el mes de abril, se
llevaron a cabo las | Jornadas
de Defensa Personal para Mu-
jeres, una actividad donde se
unioé el deporte, el baile, la
defensa personal y la solidari-
dad, y que estaba organizada
por la Federacién Murciana
de Taekwondo, el Club Artes
Marciales Cartagena y la Aso-
ciacion de Enfermedades Ra-
ras D'Genes. Dichas jornadas
estaban enfocadas a que las
participantes aprendieran a
controlar el estrés y el mie-
do en situaciones de riesgo y
practicaran técnicas de auto-
proteccién y defensa perso-
nal, mejorando la autoestima
y el sentimiento de seguri-
dad.

Impartidas por Antonio Vi-

vancos, maestro de Hapkido
4° DAN por la Federacién Es-
panola de Taekwondo, las jor-
nadas han resultado un éxito
de participacién, ya que han
contado con la asistencia de
30 mujeres, y han genera-
do un ambiente de alegria y
aprendizaje, aumentado por
el calentamiento musical di-
namico y divertido, al inicio y
al final, preparado por la pro-
fesora de baile Encarnacién
Guzman.

Asimismo, estas jornadas sir-
vieron para dar visibilidad y
promover la sensibilizacién
sobre las enfermedades ra-
ras, recaudandose con las
aportaciones voluntarias de
las participantes un donativo
de 300 euros para D’'Genes.
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Cartageno

D'Genes participa en la Feria de
Formacion Profesional
“DIS(s)CAPACIDAD" del IES Mediterraneo

La Asociaciéon de Enfermedades Raras D'Genes ha participado en la Feria de Formacién
Profesional “DI(s)CAPACIDAD" del IES Mediterraneo de Cartagena que se ha desarrollado los
dias 20y 21 de abril. )

La vicepresidenta de D'Genes Maria Angeles Diaz estuvo presente en una mesa en la que
también tomaron parte otras asociaciones exponiendo su labor.

Desde D'Genes se felicita al IES Mediterraneo por estas jornadas y se agradece la invitacion
a D’Genes a participar en ellas.

Educacion

D’Genes participd en una reunidn del grupo focal de
educacion de la Federacion Espanola de Enfermedades Raras

La Asociacion de Enfermedades Raras
D’Genes participd junto a otras enti-
dades en unareunién para abordar el
proyecto“Educar en Red”en el que par-
ticipan varias asociaciones de la Federa-
cion Espanola de Enfermedades Raras
(FEDER) que trabajan directamente en
el ambito educativo con distintos pro-
yectos en centros escolares.

Durante la reunién se puso en comun
el trabajo realizado para la elaboracion
de una guia educativa para el alumna- & PEORQUENES (Eado)
do con enfermedades poco frecuentes,

asi como se abordaron préximas actua-
ciones a desarrollar.

En otro orden de cosas, también se rea-
lizé una valoracion de la participacion
en el curso de formacion en el Centro
de Profesores y Recursos de la Regién
de Murcia el pasado mes de enero. . ‘
La préxima reunion de este grupo focal i \ . ‘ PO —
de educacion de FEDER esta prevista ya Ll

para el mes de junio. S : : . P S e

FEDER Inclusion - M* del Carmen Murillo & FEDER Junta Directiva
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X Fragil

La biblioteca del CREER ya cuenta con varios ejemplares de
la Guia educativa para el Sindrome X Fragil editada en su
dia por D'Genes y la Consejeria de Educacion de Murcia

Desde la asociacion se han hecho llegar al CREER dos ejemplares de dicha publicacion

con el fin de que se incorpore a los fondos con que cuenta este recurso

La biblioteca del Centro de Re-
ferencia Estatal de Atencién a
Personas con Enfermedades
Raras y sus Familias de Burgos
ya cuenta con la Guia educativa
para el Sindrome X Fragil edita-
da por la Asociacion de Enfer-
medades Raras D'Genes.

Desde la asociacion se han he-
cho llegar al CREER dos ejem-
plares de dicha publicacién, con
el fin de que se incorporara a los
fondos de su bibliotecay pueda
ser asi consultada desde dicho
recurso o esté disponible para
su préstamo.

“FON -1 - EEI1 | TEY

D’Genes edité hace un par de
anos, en colaboracién con la
Consejeria de Educacioén, Juven-
tud y Deportes de la Regién de
Murcia, esta guia escolar sobre
el Sindrome X Frdagil para favo-
recer lainclusién delos alumnos
que padecen esta enfermedad.
Se trata de una guia indicativa
de las pautas a seguir para con-
seguir un mejor conocimiento
de esta patologia y cdbmo actuar
ante ella. El objetivo principal es
orientar a los docentes y a los
profesionales del dambito edu-
cativo ante determinadas situa-

ENFERMEDADES
RARAS

T Tlercicio Terapéutico
] pepiiatin ol

ciones que se puedan originar
en el aula con alumnos que tie-
nen este sindrome y que requie-
ran de una intervencion directa
por parte del profesional res-
ponsable. Asimismo, sirve como
texto de consulta a los diferen-
tes profesionales que trabajen
y se relacionen con estos nifos,
y como herramienta de conoci-
miento para las familias.

La publicacién aborda aspectos
educativos como la evaluacién,
dificultades y particularidades
cognitivo-conductuales, estilos
de aprendizaje y caracteristicas

(" NEUROLQ

sensoriales,  particularidades
y caracteristicas del habla y el
lenguaje, y psicomotricidad y
Sindrome X Fragil, plan de in-
tervencién educativa, situacio-
nes y sugerencias de interven-
ciéon, la inclusion educativa, la
educacion informal y la impor-
tancia del apoyo de las asocia-
ciones.

La informacién sobre este recur-
so educativo podra ser incluida
también en la préxima guia que
estan elaborando la Federacién
Espafola de Enfermedades Ra-
ras (FEDER) y el CREER.
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D'Genes difunde un cuestionario para conocer laincidencia de casos
de Lyme enla Region de Murcia, en el marco de un estudio del servicio
de Sequridad Alimentariay Zoonosis de la Consejeria de Salud

La Asociacion de Enfermedades Raras D'Genes
colabora en un estudio realizado por el servicio
de Seguridad Alimentaria y Zoonosis de la Con-
sejeria de Salud de la Regién de Murcia, cuyo
objetivo es conocer la incidencia de casos en la
Region de Murcia de la enfermedad de Lyme,
una enfermedad producida por un agente infec-
cioso transmitido por garrapatas.

Ademas, este estudio pretende conocer de pri-
mera mano las dificultades en el proceso diag-
nostico, la sintomatologia de los pacientes, la
repercusion en su calidad de vida y sus necesi-
dades sociosanitarias.

Con el fin de recabar la maxima informacion, se
ha habilitado un cuestionario para pacientes de
la Regién de Murcia que estén diagnosticados
de Lyme o tengan sintomatologia compatible
con la enfermedad. En el formulario se recaba,
entre otras cuestiones, informacién acerca de
diagndstico, sintomatologia, tratamientos admi-
nistrados, evolucién del afectado, reconocimien-
to del grado de discapacidad, etc... El formula-
rio se puede rellenar pinchando en el siguiente
enlace: https://forms.gle/AQNfv68QZAfYe3dz5
Desde D'Genes se invita a todas estas personas
a rellenar este cuestionario, con el fin de poder
recabar datos que permitan conocer la inciden-
cia de esta enfermedad dentro de la Regién de
Murcia.

D'genes.

garrapatas.

pdgenes

Casos Lyme Region de Murcia

El siguiente cuestionario forma parte de un estudio realizado por el servicio de Seguridad
Alimentaria y Zoonosis de la Consejeria de Salud y la Asociacion de Enfermedades Raras

El abjetivo de este estudio es conocer la incidencia de casos en la Region de Murcia de la
enfermedad de Lyme, una enfermedad producida por un agente infeccioso transmitido por

Ademas, este estudio pretende conocer de primera mano las dificultades en el proceso
diagnostico, la sintomatologia de los pacientes, la repercusidon en su calidad de vida y sus
necesidades sociosanitarias.

LYME

DYRK 1A

El grupo de trabajo D'Genes DYRK 1 Alanza
una campana para darse a conocer e incorporar
familias que convivan con esta patologia

La Asociacion de Enfermeda-
des Raras D’Genes inicié una
campana con el fin de dar a
conocer su grupo de trabajo
D’Genes DYRK 1A y agrupar a
familias que convivan con esta
patologia. Para ello se elaboré
un cartel en el que se recogen
algunos de los principales sin-
tomas o caracteristicas de esta
patologia y se destaca la im-
portancia de caminar juntos.

Este grupo de trabajo se credé
en 2019 para mejorar la cali-
dad de vida de personas que
conviven con esta patologia,
asi como difundir y dar visi-

bilidad a sus necesidades y
reivindicaciones.  Asimismo,
busca crear un espacio especi-
fico de intercambio de ideas y
experiencias entre afectadosy
familias y consolidar redes de
interaccion social entre per-
sonas que conviven con esta
patologia.

Desde D’Genes se invita a las
personas que convivan con
DYRK 1A a que se unan a este
grupo de trabajo con el fin unir
fuerzas para seguir avanzando
y compartir experiencias. Los
interesados en formar parte
del mismo pueden rellenar el

NOS

nuestrorecorriac

Al
T del esp
Rasgos faciales particulares
Retraso psicomotor
Discapacidad intelectual
Trastorno del sueiio
Alteraciones de lenguaje, comunicacién,
d 1 n .
Y
A 1% Teticas y d

companaster

Juntas/Juntos, mejor _

UNETE AL GRUPO D'GENES DYRK 1A -
DE AFECTADOS Y FAMILIARES

| murcia@dgenes.es

siguiente formulario https://for-
ms.gle/qaNsZwfe20zKUfZN9

El Sindrome DYRK 1A es una
enfermedad ultrarrara. Repre-
senta un conjunto de sintomas
relacionados con una mutacién
puntual del gen DYRK 1A.

El Sindrome de discapacidad in-

telectual relacionado con DYRK
1A se caracteriza por una disca-
pacidad intelectual que incluye
un deterioro del desarrollo del
habla, un trastorno del espectro
autista que incluye problemas
de conducta ansiosa y/o este-
reotipica y microcefalia.
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La Casa de Cultura “Francisco Rabal” de Aguilas acogio
una muestra de pintura de la joven Cristina Arcas Valero

La sala de exposiciones “Ma-
nuel Coronado” de la Casa
de Cultura “Francisco Rabal”
de Aguilas acogié en el mes
de abril una muestra picté-
rica de Cristina Arcas Valero.
La inauguracion de la mues-
tra, el 1 de abril, conté con
la asistencia de la alcaldesa
de Aguilas, Maria del Car-
men Moreno; la concejal de
Cultura, Maria Dolores Simo;
la concejal de Politica Social
y Sanidad, Maria Dolores
Garcia Albarracin; y la dipu-
tada regional Rosalia Casa-
do, entre otras personas.
También asistié Manolo Co-
ronado, mentor de Cristina
y gran pintor aguilefo, asi
como las miembros de la di-
rectiva de la Asociacién de
Enfermedades Raras D’ Ge-
nes Rosa Valero, madre de la
joven artista, e Inmaculada
Hernandez.

La muestra estaba confor-
mada por 35 obras de Cris-
tina.
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Formacion

El IV Congreso Nacional de Epilepsia abordara diferentes
aspectos en torno a esta patologia el proximo 24 de mayo

Se celebrara de
manera on line en
horario de 17:00 a

21:00 horas

El IV Congreso Nacional de
Epilepsia, promovido por
la Asociacion de Enferme-
dades Raras D’Genes y la
Concejalia de Deporte y
Salud del Ayuntamiento
de Molina de Segura, se
celebrard de manera onli-
ne el martes 24 de mayo,
de 17.00 a 21.00 horas. La
inscripcidon es gratuita.

En esta cuarta edicién se
hablard, entre otras cues-
tiones, de epilepsias re-
fractarias, y transicion de
la epilepsia y seguimiento
clinico desde la infancia
hasta la edad adulta.
También se dedicara un es-
pacio de tiempo a abordar
ultimos avances farmaco-
l6gicos y su importancia
en el tratamiento en la ac-
tualidad en el campo de
la epilepsia, hablando del
Cenobamato. Asimismo, se
dard a conocer el proyec-
to Startstim, herramienta
tecnoldgica de la actividad
cerebral o caracteristicas
de las epilepsias tardias y
su aparicién en edad adul-
ta.

Para participar en este |V
Congreso es imprescin-
dible realizar inscripcion
previa, que se puede for-
malizar a través del for-
mulario habilitado en el
siguiente enlace: https://
forms.gle/yBhPmmcxfDw-
GRMfZA

Desde D’Genes se anima
a participar en esta nueva
accion formativa, en la que
se podran escuchar intere-
santes ponencias, asi como
el testimonio de personas
que conviven con epilep-
sia.

La inscripcion estard abier-
ta hasta el sabado 21 de
mayo o hasta completar el
aforo de la sala virtual.

25 O

24 DE MAYO DE 2022
17:00 HORAS |ON LINE

Mas informacion
epilepsia@dgenes.es
murcia@dgenes.es
675 94 38 30

Imprescindible inscripcién previa en:
https://forms.gle/yBhPmmcxfDwGRM{ZA

B3
OIf- 2
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Deporte y Salud
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Formacion

D'Genes y el Colegio de Veterinarios dea Region de Murcia organizan la"Jormada

One Health Enfermedad de Lyme: Avanzando hacia un abordaje integra

Enfermedad de Lyme:
Avanzando hacia un
abordaje integral

JORNADA ONE HEALTH

17 DE MAYO DE 2022 | 9:30-14:15 HORAS
SALON DE ACTOS DE LA CONSEJERIA DE
SALUD DE MURCIA

Asistencia gratuita pero imprescindible inscripcion

previa en https://forms.gle /ErJpei58xQjUwrijt8

\ w}'j 'col._A;lﬂ.?,A' ';"‘:
/f.m.

Dar a conocer la enfermedad de Lyme a la sociedad, abordandola
bajo un enfoque multidisciplinar y desde el concepto “una salud’,
es el objetivo principal de una jornada sobre esta patologia organi-
zada por la Asociacion de Enfermedades Raras D'Genesy el llustre
Colegio Oficial de Veterinarios de la Regién de Murcia, que tendra
lugar el préximo 17 de mayo en el salén de actos de la Consejeria
de Salud de la Regién de Murcia.

La sesion, bajo el titulo “Enfermedad de Lyme: Avanzando hacia
un abordaje integralJornada One Health’, va dirigida a profesio-
nales sanitarios, muy especialmente a médicos y veterinarios, pero
también a cualquier persona interesada en la materia. Cuenta
ademas con la colaboracion de la Consejeria de Salud de la Region
de Murcia y el llustre Colegio Oficial de Médicos de la Region de
Murcia.

Lajornada se abrird alas 9:30 horas y durante la misma se abordara
por qué debemos conocer qué es la Borrelia Burgdorferi. Ademas,
se hablara de cdémo pueden ayudar los estudios epidemiolégicos
a la enfermedad de Lyme, se trataran aspectos fundamentales y
desafios en torno a esta patologia y también habra una ponencia
sobre medidas de prevencion de la enfermedad de Lyme. Ade-
mas, se dara a conocer la labor que desarrolla la asociacién D'Ge-
nes a través de su grupo de trabajo D'Genes Lyme.

La asistencia a la jornada es gratuita, si bien es imprescindible for-
malizar inscripcion previa, que se puede realizar rellenando el for-
mulario https://forms.gle/ErJpei58xQjUwrijt8.

Para mas informacion, se puede contactar con las entidades orga-
nizadoras: llustre Colegio Oficial de Veterinarios de la Regién de
Murcia (968 23 64 58) y Asociacion de Enfermedades Raras D Ge-
nes (696 14 17 08).

Programa

9:30 HORAS
INAUGURACION

9:45 HORAS

LA VOZ DEL PACIENTE. GRUPO DE TRABAJO
D'GENES LYME

Isabel Maria Sanchez Sanchez. Trabajadora social.
Asociacion de Enfermedades Raras D 'Genes.

10:00 HORAS

(POR QUE DEBEMOS CONOCER QUE ES LA BORRELIA
BURGDORFERI?

Maria Rosa Caro Vergara. Catedratica de
Universidad. Departamento de Sanidad Animal.
Universidad de Murcia.

10:30 HORAS

&COMO PUEDEN AYUDAR LOS ESTUDIOS
EPIDEMIOLOGICOS A LA DETECCION Y PREVENCION
DE LA ENFERMEDAD DE LYME?

Alberto Espi Felgueroso. Doctor en Veterinaria.
Investigador del Servicio Regional de Investigaciéon y
Desarrollo Agroalimentario (SERIDA). Area de
Sanidad Animal.

11:30 HORAS.
PAUSA

11:45 HORAS

ENFERMEDAD DE LYME, ASPECTOS FUNDAMENTALES
Y DESAFiOS

Carmen Navarro Muros. Especialista en Medicina
General y Ambiental. Experta en diagndstico y
tratamiento de la enfermedad de Lyme.

12:45 HORAS

PREVENCION DE LA ENFERMEDAD DE LYME.

Enrique Aguinaga Ontoso. Especialista en Medicina
Preventiva y Salud Publica.

Departamento de Ciencias Sociosanitarias.
Universidad de Murcia.

13:15 HORAS
MESA REDONDA

14:00 HORAS
CLAUSURA

Jornada moderada por M° Inés Villa Lépez. Técnico
Responsable de Zoonosis. Servicio de Seguridad
Alimentaria y Zoonosis. Consejeria de Salud de la
Region de Murcia

|II

Se celebrara de manera presencial en el
salon de actos de la Consejeria de Salud de

la Region de Murcia
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