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El XIIl Congreso Internacional de Enfermedades
Raras supero el millar de inscripciones

D "Genes y UCAM superaron el reto | Ademas de haberse podido ver
de organizar por vez primera de en directo, todas las ponencias
manera integramente on line este del Congreso se pueden volver
importante foro formativo en torno a visionar en el canal de
a las patologias poco frecuentes youtube de la asociacion
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El Xill Congreso Internacional de Enfermedades
Raras supera el reto de celebrarse integramente
on line por vez primera con un millar de inscritos

Alrededor de mil personas se ins-
cribieron para participar en el Xl
Congreso Internacional de Enferme-
dades Raras, que organizado por la
Asociacion de Enfermedades Raras
D’Genes y la Universidad Catdlica
San Antonio de Murcia (UCAM), se
celebré del 24 al 26 de noviembre de
manera virtual.

Las cifras avalan este foro formati-
vo sobre patologias poco frecuentes,
que conté con mas de medio cen-
tenar de ponentes que durante tres
dias abordaron aspectos de interés
en torno a las enfermedades raras en
areas como el diagnéstico, la inves-
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tigacién o los medicamentos huérfa-
nos. Entre los inscritos hay personas
de hasta veinte paises diferentes.

El congreso lo abrié el testimonio de
dos personas que conviven con pato-
logias poco frecuentes. La primera en
intervenir fue Sonia Torres, que expu-
SO su experiencia como madre de un
nino con una patologia poco frecuen-
te; a la que siguié Noah Higdn, una jo-
ven que padece siete enfermedades
raras y que emocioné con su breve
pero directo testimonio. Asimismo, se
proyectd un video para sensibilizar
sobre la Esclerosis Mdltiple.
Posteriormente tuvo lugar la inaugu-
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racion en la que se pudo escuchar al
presidente de D Genes, Juan Carrién;
la directora general de Cartera Basica
del Sistema Nacional de Salud y Far-
macia, Patricia Lacruz; el consejero
de Salud de Murcia, Manuel Villegas;
el presidente de la Regién de Murcia,
Fernando Lépez Miras; y el presiden-
te de la UCAM, José Luis Mendoza.
Tras todos ellos, se abrié un Congre-
so en el que se pudo aprender de la
experiencia de ponentes de diferen-
tes ambitos, que disertaron sobre
terapias, medicamentos huérfanos,
investigacién, diagndstico, inclusion
educativa, comunicacioén...

Y.




> MARTES 24 DE NOVIEMBRE

La primera mesa sirvio para trazar una imagen de la situacion
de las enfermedades raras en el contexto internacional

La primera mesa del Xlll Congreso Inter-
nacional de ER empez6 fuerte, hablando
del contexto internacional en materia de
patologias poco frecuentes y concreta-
mente en Europa. La mesa estaba mo-
derada por Maria de los Llanos Martinez
Martinez, secretaria académica del Gra-
do de Odontologia de la UCAM.

El primero en intervenir fue Antoni
Montserrat Moliner. Active Senior on
Public Health en la Comisién Europea.,
quien analizé la respuesta europea a las
enfermedades raras. Tras él, la directo-
ra de Orphanet, Ana Rath, abordé el de-
sarrollo de una definiciéon global de las
enfermedades raras basada en criterios

Antoni Montserrat Maoliner
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Adoptar una definicidn comidn permitirfa.
comparaciones entre paises

orphanet

de incidencia y prevalencia.

El director del Instituto de Investigacién
de Enfermedades Raras del Instituto de
Salud Carlos lll y anterior presidente del
ICORD, Manuel Posada de la Paz, cen-
tré su exposicién, como no podia ser de
otra manera, en el &mbito de la inves-
tigacion internacional en enfermedades
raras.

Por Ultimo, Alba Ancochea Diaz, miem-
bro del Consejo de la Red Internacional
de ER (RDI) y de la Junta Directiva de la
Alianza Europea de Enfermedades Ra-
ras (EURORDIS), desarroll6 el Proyecto
Foresight 2030 detallando sus conteni-
dos y fases.
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>MARTES 24 DE NOVIEMBRE

Retos del sistema para garantizar el acceso a
medicamentos huerfanos, un tema de gran interes

El ex ministro de Sanidad Bernat Soria Escoms condujo y moderé
de manera magistral una mesa de gran interés, en tanto que se
hablé de medicamentos huérfanos y en la que hubo representa-
cién de la industria, abogados, farmacéuticos y Administracion.
La mesa se abrié con la voz del presidente de AELMHU, Jorge Ca-
papey, quien planted los retos de la Industria Farmacéutica. Se-
guidamente el abogado Fernando Losana hablé sobre enferme-
dades raras y acceso a medicamentos a través de la via judicial.
De gestion farmacoterapéutica de los medicamentos huérfanos
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habl6 José Luis Poveda Andrés, jefe del Servicio de Farmacia.
Hospital Universitario y Politécnico La Fe (Valencia), mientras que
el presidente del Colegio Oficial de Farmacéuticos de Sevilla, Ma-
nuel Pérez, fuso el foco en el valor social afiadido de los medica-
mentos huérfanos en Europa e Iberoamérica. Por Ultimo, se pudo
escuchar la voz de la Administracién a través de Maria Jesus La-
mas Diaz, directora de la Agencia Espafiola de Medicamentos y
Productos Sanitarios (AEMPS), quien hablé de Terapia avanzada
en el Sistema Nacional de Salud.

AELMHU

"Medicamentos
—— huérfanos: retos de la
Industria Farmacéutica™

Valor social de los Medicamentos Huérfanos
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>MARTES 24 DE NOVIEMBRE. PATROCINADORES

Sanofi y FEDER ofrecieron a los participantes en el
Congreso un paseo virtual por la exposicion Eres Arte

Durante el Xlll Congreso Internacional de Enfermedades Raras
se ofrecié a los participantes la posibilidad de conocer la expo-
sicion ‘ERes Arte’, de FEDER y Sanofi Genzyme, que incluye un
total de 29 fotografias con el fin de dar a conocer la realidad
gue viven los pacientes con enfermedades raras en Espafa.
El proyecto artistico y fotografico, "ERes Arte” pretende llevar
a la reflexiéon sobre la vida y las necesidades que tienen al
dia, més de 3 millones de personas con enfermedades raras
en Espafa a través de un conjunto de imagenes que reflejan
emociones, sentimientos..., desde una 6ptica que refleje tam-
bién la esperanza y la lucha de las personas que conviven con
patologias poco frecuentes.

A través de la proyeccién de un video se pudo conocer esta
exposicién y recorrer las fotografias, de la mano ademas de
algunos de sus autores, quien expusieron el sentido y signifi-
cado de la misma.

Un paseo virtual que permitié acercar a la realidad, dia a dia,
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Janet Figueroa

experiencias y vivencias de las personas que saben lo que es
vivir y convivir cara a cara con las patologias poco frecuen-
tes.
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>MIERCOLES 25 DE NOVIEMBRE
Otra de las mesas sirvio para presentar avances

y trabajos en materia de diagnostico

Los avances en diagndstico en
enfermedades raras cuentan siem-
pre con un apartado especial en el
Congreso sobre patologias poco
frecuentes que cada afno organiza
D Genes, abordando herramientas
y técnicas. En esta ocasién se con-
té con una interesante mesa mode-
rada por Antonio Gonzdlez Armas,
licenciado en Derecho y director de
los programas de radio “Enferme-
dades raras” e “Investigadores por
el mundo” en Radio Libertad FM.
En la misma, la médico genetista
Yeinny Pilar Guatizomba Moreno.
hablé sobre herramientas para
acabar con la odisea diagndstica:
secuenciacion del exoma y geno-
ma.

Por su parte, Oscar Bolanos, execu-
tive Reproductive Genetics Health
and Rare Diseases Specialist Spain
and Portugal, abord¢ la incorpora-
cién de la informacién del genoma
para la mejora del diagnédstico y
manejo clinico en pacientes con
enfermedades poco frecuentes.

Por dltimo, la doctora en Ciencias
Biolégicas y especialista en Bioqui-
mica Clinica del Centro de Bioqui-
mica y Genética Clinica Hospital
Clinico Universitario Virgen de la
Arrixaca de Murcia, Liliana Galbis,
explicé el rendimiento del panel
de NGS para el diagndstico de las
enfermedades raras de mayor de-
manda en la Regién de Murcia.
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>MIERCOLES 25 DE NOVIEMBRE
La investigacion y retos de futuro en torno a ella volvio

a estar presente en una de las sesiones del Congreso

La directora general de Planificacién, Investi-
gacion, Farmacia y Atencién al Ciudadano de la
Comunidad Auténoma de la Regién de Murcia,
Maria Teresa Martinez Ros, fue la encargada de
moderar la mesa sobre investigacion, que no po-
dia faltar en este foro formativo y divulgativo.
En primer lugar se habl6 sobre dilemas bioéti-
cos planteados por las enfermedades raras por
parte de Rafael Pacheco Guevara. Académico de
Numero de la Real Academia de Medicina y Ci-
rugia de la Region de Murcia y ex miembro del
Consejo Asesor Regional de Etica asistencial de
la Region de Murcia, con su amplia experiencia
trazd un panorama sobre esta cuestion.

Juan Antonio Bueren Roncero, jefe de Divisién
de Innovacién Biomédica del Centro de Investi-
gaciones Energéticas, Medioambientales y Tec-
nolégicas (CIEMAT) y coordinador de la Unidad
Mixta Terapias avanzadas CIEMAT/IIS de la Fun-
dacién Jiménez Diaz, jefe de grupo y miembro
del Comité de Direccién del CIBERER centré su
intervencién en una cuestién de gran interés, las
expectativas en torno a la terapia génica.

Por ultimo, Francisco Roman Lépez Andreu, jefe
de Servicio de Medicina Interna del Hospital Ge-
neral Universitario Reina Sofia de Murcia, se de-
dicé a abordar y presentar avances en Amiloido-
sis hereditaria por transtirretina.
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>MIERCOLES 25 DE NOVIEMBRE

El Xlll Congreso Internacional permitio conocer
buenas practicas en materia de humanizacionen
enfermedades raras tanto de la Administracion
como de diferentes asociaciones

Una de las mesas de la segunda jornada del XlIll Con-
greso Internacional de Enfermedades Raras aborda-
ba un tema de gran importancia, la humanizacién en
torno a las enfermedades raras.

El director general de Humanizacién y Atencién al
Paciente de la Consejeria de Sanidad de la Comuni-
dad de Madrid, Alberto Tomé, se preparé de manera
concienzuda esta mesa como moderador proporcio-
nandole un toque de dinamismo para ir introducien-
do las diferentes intervenciones.

En ella, Inmaculada Barcel6 Barceld, directora gene-
ral de Asistencia Sanitaria de la Comunidad Auténo-

ma de la Region de Murcia, hablé sobre la importan-
cia de escuchar al paciente.

También ofrecié su testimonio Ma-
ria de Pablos Salgado, presidenta de Ia
Asociacién de Atencidén a las Personas con Paralisis
Cerebral y Afines ASPACE Segovia,

Por Ultimo, desde Perud, Karla Ruiz de Castilla Yabar,
directora de la asociacién Esperantra, presentd Tele-
monitoreo y Teleconsulta, una alternativa durante la
pandemia para pacientes con enfermedades raras y
crénicas, exponiendo el funcionamiento y desarrollo
de esta iniciativa.

* Determina la relacion

* Modula la tension

* Obliga al “acercamiento™

* “Piano” y “Moderato™
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>JUEVES 26 DE NOVIEMBRE

En una de las mesas se pudo compartir y conocer
por parte de diferentes entidades recursos para
personas y asociaciones de pacientes

La Ultima jornada del Congreso
estuvo dedicada, entre otras
cuestiones, a posibilitar a aso-
ciaciones y entidades compar-
tir buenas practicas, experien-
Cias y recursos para personas
y pacientes. La mesa estuvo
moderada por Alberto David
Asencio Ibafez, investigador
del grupo ECO (Estudios Criti-
cos de la Comunicacién) y vocal
de la Fundacién Poco Frecuente
de Almeria.

El director de D"Genes, Miguel
Angel Ruiz Carabias, centr6 su
ponencia en la atencién psi-
colégica en cuidados paliati-
vos pediatricos, mientras que
también se pudo escuchar el
testimonio de Martha Giménez

EQUIPO DE INTERVENCION MUIRDISCIPUMAR
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Torres, presidenta de la Federa-
cién Uruguaya de la Discapaci-
dad (FUDI).

Estrella Guerrero Solana, pro-
ject manager de la Alianza Ibe-
roamericana de Enfermedades
Raras (ALIBER), presenté el Es-
tudio COVID en Iberoamérica.
Por dltimo, Antonio Gonzdlez
Armas, director de los progra-
mas de radio “Enfermedades
raras” e “Investigadores por el
mundo” en Radio Libertad FM,
hablé precisamente sobre el
proyecto de comunicacién pro-
grama de radio “Enfermedades
raras”, un espacio que permite
divulgar conocimiento en torno
a las patologias poco frecuen-
tes, asi como dar visibilidad.

AMPLIACION SOBRE LA
MESA A § EQUIPDS Y
OTROS SERVICIDS:
EDUCACION,
FISIOTERAPLA, RESPIRD
FAMILIAR. JURIDICO...
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Soy el programa de Radio
"Enfermedades Raras”
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Buenas practicas en enfermedades raras.

Testimonio
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>JUEVES 26 DE NOVIEMBRE

La inclusion educativa y proyectos en torno a ella,
muy presentes en la ultima mesa del Congreso

Si algo caracteriza el Congreso
de enfermedades raras orga-
nizado cada afo por D Genes
es su caracter multidisciplinar
ya que se tratan diferentes as-
pectos en torno a las patologias
poco frecuentes. Entre ellos, los
aspectos educativos y la inclu-
sién siempre estan muy presen-
tes, tratando de aportar expe-
riencias y buenas practicas en
este sentido. Y en esta edicion
no podia faltar una mesa dedica-
da a ello, que estuvo moderada
por Carlos Albaladejo Alarcon.
director general de Innovacién
educativa y Atencién a la Diver-
sidad de la Comunidad Auténo-
ma de la Regién de Murcia.

En la misma, Joaquin Saez Ca-
rrion compartié el Proyecto Gusi,

una iniciativa que tiene como
protagonista un cuento.
Ademas, José Dulac Ibergallartu,
profesor de Educacién Primaria
y director de Pluma y Arroba ex-
puso metodologias TIC inclusi-
vas en educacién.

La labor de D’Genes también
estuvo presente, de la mano del
responsable del area de Educa-
cién en la asociacién, Pedro José
Tudela Martinez, exponiendo el
proyecto educativo de D’ Genes
y terapias on line y a domicilio
en la era COVID.

Por ultimo, Ana Elisabeth Jacas
Osborn y Ruth Candela, cofun-
dadoras de AlfaSAAC, disertaron
sobre las oportunidades de alfa-
betizacién que se ofrecen para
el alumnado.

¢COMO SURGE EL PROYECTO?

-

Los trabajadores a nivel nacional del Banco Santander premian el Proyect
Intervencién educativa en el aula para nifnos con discapacidad y enfermed
raras que desarrolla D'Genes, Xl Convocatoria Proyectos Sociales.

* Fondo “Euros
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proyectos gl <
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premiados.
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>JUEVES 26 DE NOVIEMBRE

Dieta cetogeénica en epilepsia refractaria, sistemas de
comunicacion en atencion temprana y captacion de fondos para
asociaciones en internet fueron las tras propuestas de talleres

En la Ultima jornada del XIll Congreso Internacional de
Enfermedades Raras, una vez finalizadas las mesas, la
organizacién habia previsto tres talleres en torno a tres
tematicas concretas, atendiendo también a los intere-
ses recabados tras anteriores ediciones de este foro.
Por ello, en esta ocasién se optd por tres talleres de
tematicas bien diferentes, pero que cada uno de ellos
conto con un alto seguimiento.

Los sistemas aumentativos y alternativos de co-
municacion en Atencion temprana. La base para
favorecer la comunicacion, el lenguaje y las re-
laciones sociales estuvo impartido por José Cardama
Barrientos, psicélogo Gabinete Arca SLPU, centro es-
pecializado en atencién temprana, terapeuta familiar
especialista en Atencién temprana.

Captacion de fondos y recursos para enferme-
dades raras en internet para organizaciones de
pacientes, corri a cargo de Maria Eugenia Larrégola,
directora de Relaciones institucionales y Comunicacién
de la Fundacién Lealtad.

Por ultimo, Dieta Cetogénica en epilepsia refrac-
taria, indicaciones y manejo dietético, estuvo
impartido entre Eva Gonzalez del Val (PEaDS Epilepsy

W AL
Codign, Canal, Mer:

& Metabolics Manager Spain) y Carmen Melina Mo- N b
rencos (Dietista-Nutricionista experta en Dieta Ceto- Afecta 0 1u desarroo, 1ocial, emacicnal, LOGNENG Y & 1 ertorma
génica).

Seizure Control with Medications
DRI GNRSYE N L DK 10U MG B TR Dl
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Farmaco quedan libres de crisis al iniciar la dieta
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>EVENTOS PARALELOS

En el marco del Congreso se celebraron hasta
cuatro simposios sobre patologias concretas

Se abordaron cuestiones de interés y avances en torno a la enfermedades
de Lyme, Incontinencia Pigmenti, Alagille y Sin Diagndstico

El XIll Congreso Internacional de
Enfermedades Raras quiso dedi-
car un espacio a patologias con-
cretas, para dar respuesta en
este sentido a propuestas plan-
teadas en este caso por los gru-
pos de trabajo D Genes Lyme, In-
continencia Pigmenti, Sindrome
de Alagille o Sin Diagndstico. Asi,
paralelamente a las sesiones del
Congreso se celebraron cuatro
simposios en los que se trataron
aspectos de interés en torno a es-
tas patologias, profundizando de
manera mas concreta en avances
en investigacién, terapias, diag-
néstico...

La primera jornada, el martes 24
de noviembre, se celebraron los
de Lyme e Incontinencia Pigmen-
ti, mientras que los dos siguien-
tes dias se llevaron a cabo los de
Sindrome de Alagille y Sin diag-
néstico, respectivamente. En to-
tal, se inscribieron en su conjunto
para participar en ellos cerca de
doscientas personas, en especial
afectados o familiares de perso-
nas que conviven con estas pato-
logias o con la situaciéon de care-
cer de un diagnéstico.

Desde D Genes se quiere agrade-
cer a todas las personas que par-
ticiparon en estos eventos, que si-

guieron cada dia con interés estos
foros donde se abordaron cuestio-
nes concretas sobre estas patolo-
gias con investigadores y médicos
especialistas, asi como con otros
profesionales por ejemplo del dm-
bito de la psicologia o el trabajo so-
cial, ya que también se abordaron
aspectos psicolégicos de las mis-
mas tanto para el propio afectado
como para su entorno. Asimismo,
se puso énfasis en la importancia
del asociaciomismo en materia de
enfermedades raras.

Desde D Genes, todo el agradeci-
miento a ponentes, moderadores
y participantes.

Patrocinadores ofliclales:

X1l CONGRESO INTERNACIONAL

DE ENFERMEDADES RARAS

SIMPOSIOS:
ENFERMEDAD DE LYME

SINDROME DE ALAGILLE
SIN DIAGNOSTICO

Nuevas demandas, nuevos desafios
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> EVENTOS PARALELOS. MARTES 24 DE NOVIEMBRE

El Simposio de Lyme sirvio para unir a pacientes de esta patologia,
compartir experiencias en torno a la importancia del diagnostico
y conocer la actualidad en tratamientos e investigacion

Tras la bienvenida del presidente de D “Genes, Juan Ca-
rrién, y Rosa Maria Herndndez Pérez, representante del
grupo D Genes Lyme, arrancé el | Simposium de Lyme
con el testimonio de afectados por esta patologia. Pos-
teriormente, la doctora Maria Encarna Hernandez Con-
treras, rspecialista en Medicina Interna. Hospital Clinico
Universitario Virgen de la Arrixaca de Murcia, ofrecié un
enfoque general sobre esta patologia.

Tras ella, Carmen Navarro Muros, experta en Micronutri-
cion y Dietoterapia y miembro de la Sociedad Interna-
cional de la Enfermedad de Lyme e infecciones asocia-
das (ILADS) y directora médico de la Clinica Gaia, hablé
sobre la importancia de la nutricién para pacientes con

Lyme crénico.

Desde Francia se contd con la presencia de Raouf Gho-
zzi, jefe del Centro de Competencia de la enfermedad de
Lyme del Hospital de Lannemezan (Francia) y presiden-
te de la Federation Frangaise des Maladies Vectorielles
A Tiques; y Hugues Gascan, director de Investigacién
en el Centro Nacional para la Investigacion Cientifica
de Francia (CNRS), y de Enmanuelle Martin, presidenta
de la Asociacién Enfance Lyme and Co (Francia). Esta
altima hablé sobre situaciéon de los nifios enfermos de
Lyme.

Por dltimo, Rosa Maria Hernandez Pérez presentd las
principales lineas de trabajo del grupo D Genes Lyme.

adla 10,000 habitartes.
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>EVENTO PARALELOS. MARTES 24 DE NOVIEMBRE

El I Simposio de Incontinencia Pigmenti desperto
gran interes entre afectados y familias de diferentes
puntos de Espana e Iberoamerica

El | Simposio de Incontinencia Pigmenti se celebroé el martes 24 de
noviembre con importante expectacién sobre todo entre un buen
numero de familias de afectados residentes en diferentes puntos
de Espafia y también Iberoamérica.

Tras la presentacion por parte del presidente de D Genes, Juan
Carridn, y la representante de familias del grupo D “Genes Inconti-
nencia Pigmenti, Juana Carrasco, se escuché el testimonio de una
madre de un nifio con Incontinencia Pigmenti y de una joven. Tras
ellas, Carmen Ayuso Garcia, jefe del departamento de Genética
clinica del Hospital Universitario Fundacién Jiménez Diaz (Madrid)
ofrecié una ponencia sobre genética e Incontinencia Pigmenti.

La segunda ponencia de la tarde estuvo dedicada a hablar de
manifestaciones oftalmoldgicas de la Incontinencia Pigmenti, por
parte de Oriana D “Anna Mardero, médico adjunta de Oftalmologia
infantil y de retina en Hospital Universitario de La Paz (Madrid).
También se contd desde Italia con la intervenciéon de Matilde Vale-
ria Ursini, del Instituto di Genetica e Biofisica “Adriano Buzzati-Tra-
verso”, quien habld sobre lineas de investigacién en Incontinencia
Pigmenti en el ambito internacional.

El simposio se cerré incidiendo en el poder del asociacionismo por
parte de Isabel Maria Sanchez Sénchez, trabajadora social de la
Asociacion de Enfermedades Raras D 'Genes.

Xl CONGRESO
INTERNACIONAL DE
ENFERMEDADES RARAS
SIMPOSIUM INCONTINENCIA PIGMENTI
24 Noviembre 2020
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Genética e Incontinencia
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Jefe del Departamanto de Gendtica Médlca
Hospital Universitario Fundaclon Jiménez Diaz
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> EVENTOS PARALELOS. MIERCOLES 25 DE NOVIEMBRE

El I Simposio de Alagille abordo trastornos
hepaticos, asi como aspectos psicologicos tanto
en el enfermo como en su entorno

Con gran interés se aguardaba la celebracion del
| Simposio del Sindrome de Alagille, que se cele-
bré en el marco del XIll Congreso Internacional de
Enfermedades Raras y la verdad es que su desa-
rrollo no defraud@.

Tras la inauguracién de la jornada por el presiden-
te de D’Genes, Juan Carrién, y por la represen-
tante del grupo de trabajo D 'Genes Lyme, Sandra
Beltrén, se pudo escuchar el testimonio de una
persona que convive con esta patologia, cuestién
muy necesaria para sensibilizar y conocer la rea-
lidad de la misma.

A continuacién, Sandra Beltran procedié a pre-
sentar el grupo de trabajo ALGS para la comuni-
dad hispana.

Seguidamente se contd con dos profesionales
del Hospital Universitario La Paz de Madrid. En

primer lugar, el médico Adjunto de Hepatologia
y Transplante Hepatico Pediatrico Esteban Frauca
hablé sobre enfermedad hepética en el Sindrome
Alagille, diagndstico y tratamiento. A su término,
Francisco Hernandez Oliveros, jefe de Seccién de
Transplante pediatrico en dicho centro hospitala-
rio, se centrd en aspectos quirdrgicos en el Sin-
drome de Alagille.

Asimismo, en el simposio se abordaron los aspec-
tos psicoldgicos del Sindrome de Alagille, a través
de la intervenciéon de Manuel lllera Hernandez,
psicélogo de D’Genes, quien con gran sensibili-
dad puso el foco en estas cuestiones.

El simposio se cerrd con la intervencién de la tra-
bajadora social de D’Genes Isabel Sanchez, des-
tacando el poder del asociacionismo para unir
necesidades de colectivos afectados.

L o

S. Alagille - Etiopatogénia

Dafecto goendtico
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Xl Congreso Internacional de
Enfermedades Raras

Mapa mental
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Aspectos quirurgicos del
Sindrome de Alagille

Francisco Herndnder Oftviros
Servicio Cirugla Pedidtrica
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LAS EMOCIONES Y SENTIMIENTOS MAS FRECUENTES ANTE EL
DIAGNOSTICO DE SINDROME DE ALAGILLE

Los padres tienen diferentes reacciones emocionales, ante la enfermedad
del hijo :

=Negacién
*Incredulidad
=Estado de shock
sincomprension
=Ira, enfado, rabia,

=Sentimientos de culpa
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> EVENTOS PARALELOS. JUEVES 26 DE NOVIEMBRE

La necesidad de encontrar un diagnostico, muy
presente en el lll Simposio de Sin Diagnostico
celebrado en el marco del Xill Congreso

Una de las actividades paralelas del Xlll Congreso Internacional de
Enfermedades Raras fue un Simposio de Sin Diagndstico, en con-
creto el tercero organizado ya por D’Genes en el marco de este
foro formativo. Tras las palabras del presidente de D’Genes, Juan
Carrién, y la representante de familias del grupo D’ Genes Sin Diag-
nostico, Silvia Garcia Castellanos,se pudo escuchar el testimonio de
dos madres que saben lo que es lidiar con la situacién de no haber
podido disponer durante mucho tiempo de un nombre para la pato-
logia de sus hijos.

Posteriormente José Antonio Sanchez Alcazar, doctor en Medicina y
Cirugia y catedratico de la Universidad Pablo de Olavide de Sevilla,
diserté sobre el proyecto Medicina de precision en las enfermeda-
des raras en el que participa.

Medicina de Precision en las
Enfermedades Raras

Patricia Arias, responsable del drea de Investigacién y Conocimiento
de la Federacién Espafiola de Enfermedades Raras (FEDER), dedicé
su intervencién a analizar el papel de los pacientes en el abordaje
de las necesidades de las personas sin diagndstico, mientras que
la psicéloga del Servicio de Atencién Psicolégica de la Asociacién
de Enfermedades Neuromusculares de Andalucia (ASENSE-A) y del
Servicio de Atencion Psicoldgica de la Asociacion Atrofia del Nervio
Optico de Leber (ASANOL) Nazareth Parejo, centrd su ponencia en
la figura del cuidador y en la importancia de la atencién psicolégica
durante la bdsqueda de diagnéstico.

Por dltimo, Silvia Garcia Castellanos hablé del nuevo Centro Multi-
disciplinar “Pablo Ramirez Garcia” de El Coronil (Sevilla) y el grupo

Medicina de Precisidn en las

Para los pacientes con enfermedades B R

raras, la obtencion del diagnéstico
genético puede significar el final de la
odisea diagndstica, v el comienzo de
otra, la odisea terapdutica.

de trabajo D 'Genes Sin Diagndstico.
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>RECONOCIMIENTO

La Reina Letizia, Presidenta de Honor del
XIll Congreso Internacional de Enfermedades Raras

Para la Asociacidn

de Enfermedades ﬁ%’
Raras  D’Genes Stk
volvio a ser un ’;%
gran honor y mo- '%:'g;
tivo de gran ale- )

gria que de nue-
VO Su Majestad la
Reina Dofa Letizia
aceptara la Presi-

CASA DE S. M. EL REY

dencia de Honor CREDENCIAL
del Xl Congre-

SO Internacional Mo 153/2020

de Enfermedades

Raras.

: Su Majestad la Reina, accediendo a la peticién
El, Gfﬁg???; Cdoe_ que tan amablemente Le ha sido formulada, ha tenido

mité organizador a bien aceptar la
del Congreso, Juan
Carrién Tudela,
recibié con sumo
agradecimiento PRESIDENCIA DE HONOR
de la Casa de Su
Majestad El Rey a
la invitacion cur-

sada, en la que se del «XIII CONGRESO INTERNACIONAL DE
comunicaba que ENFERMEDADES RARAS», que se celebrard de

g:inaM?]Jaet?;c:dtenliaj forma virtual del 24 al 26 de noviembre de 2020.

do a bien aceptar

dicha Presidencia Lo que me complace participarle para su
de Honor. conocimiento y efectos.

Ademads, en la mi-

siva, el jefe de la .

Secretaria de S.M. PALACIO DE LA ZARZUELA, 30 de septiembre de 2020

la Reina senalaba
que la Reina Leti- EL JEFE DE LA CASA DE S.M. EL REY,
zia transmitia “Su
deseo de que el
mismo constituya
un éxito”.

Para D Genes su-
pone un enorme
orgullo que la
Reina Dona Leti-
zia aceptara un
afo mas la presi-
dencia de honor
de este Congre-
so, por el apoyo
que representa

e

para esta accion SENOR PRESIDENTE DE LA ASOCIACION DE ENFERMEDADES RARAS
informativa y di- D'GENES.
vulgativa sobre

atologias oco .
Frecuegtes. g TOTANA (Murcia)
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>EL XIIl CONGRESO EN CIFRAS

El Congreso atrae
a personas de
una veintena de
paises de Europa
y Ameérica

La principal novedad del XllI Con-
greso Internacional de Enferme-
dades Raras con respecto a an-
teriores ediciones de este foro
formativo fue que se celebré inte-
gramente de manera on line. La
situacién que se vive por la pande-
mia del coronavirus obligé a que
no se pudiera celebrar de manera
presencial, como en las doce edi-
ciones anteriores, y tuviera que
optarse por el formato virtual.
Algo mas de mil personas se ins-
cribieron para seguirlo, todo un
logro. Inscritos que ademdas pro-
cedian de una veintena de paises
diferentes, principalmente de Es-
pafia e Iberoamérica.

Ademés de verse en directo tanto
a través de las diferentes plata-
formas de videollamadas por las
que se desarrollé, se pudo seguir
en directo a través de youtube.
Asimismo, todos los videos se han
alojado en el canal de youtube de
D 'Genes, para que quien no tu-
viera la oportunidad de asistir o
quien si lo hiciera pero quiera vol-
ver a verlos, pueda hacerlo.

Las cifras avalan este Xlll Congre-
so Internacional de Enfermedades
Raras. Asi, ademas del importante
numero de inscritos, hay que des-
tacar también que mas de medio
centenar de ponentes y mode-
radores tomaron parte compar-
tiendo su trabajo, conocimiento
y experiencia en sus respectivas
areas.

Ademas, también es de destacar
el importante nUmero de podste-
res y comunicaciones cientificas
presentadas, que este afno se in-
crementaron notablemente con
respecto a la edicién del afio an-
terior.

Asimismo, importante también es
que se inscribieron en el Congre-
so representantes o miembros de
mas de medio centenar de asocia-
ciones de pacientes, de diferentes
puntos de Espafia y el extranjero.

PRINCIPALES DATOS QUE ARROJO ESTE EVENTO

PONENTES Y
MODERADORES

54 ponentes y moderadores compartieron sus
conocimientos y experiencia

PAIS DE PROCEDENCIA
DE LOS INSCRITOS

Espafa, Estados Unidos, Venezuela, México,
Argentina, Chile, Colombia, Perd, Guatemala,
Brasil, Rusia, Bolivia, Cuba, Italia, Francia,
Alemani, Ecuador, Panama, Portugal y Uruguay

POSTERES Y/O
COMUNICACIONES

Se presentaron 45 pésteres y/o comunicaciones
orales por parte de profesionales y estudiantes,
15 mas que la edicion anterior

PARTICIPANTES

1.000 personas inscritas

TEJIDO ASOCIATIVO

Representantes o miembros de 50 asociaciones
diferentes de ambito nacional e internacional se
inscribieron para seguir el evento

PROVINCIAS ESPANOLAS
DE PROCEDENCIA

Mayoritariamente, obviamente, la procedencia
de las personas inscritas era Espafia. Dentro de
ella, participaron en el Congreso personas de
hasta 30 provincias diferentes: Murcia, Almeria,
Valencia, Madrid, Cadiz, Alicante, Avila,
Badajoz, Barcelona, Castell6n, Bilbao, Burgos,
Céaceres, Sevilla, Gijén, Granada, Huelva,
Lleida, Zamora, Malaga, Oviedo, Mallorca,
Pamplona, La Corufia, Cérdoba, Ciudad Real,
Ledn, Pontevedra, Soria 'y Zaragoza.
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>PREMIOS POSTERES Y COMUNICACIONES

Se presentaron cerca de medio centenar de
posteres 0 comunicaciones orales

D "Genes agradecio a Fundacion Hefame un aiio mas el
compromiso con la divulgacion de las enfermedades raras al
patrocinar los Premios

Cerca de medio centenar
de posteres y/o comuni-
caciones orales se pre-
sentaron este ano al Xlll
Congreso Internacional
de Enfermedades raras,
por parte de profesiona-
les, investigadores y es-
tudiantes, repartidos en
las dos categorias habi-
litadas: salud, y social y
educativa.

En la web de D 'Genes, en
la pagina dedicada al Con-
greso se habilité un espa-
cio donde a modo de ex-
posicién se subieron todos
los pésteres, que durante
el desarrollo del Congreso
y en dias posteriores pudo
ser visitada para conocer

INICIO

los distintos trabajos pre-
sentados. Ademas, los au-
tores realizaron la defensa
de los mismos mediante
el envio de un video para
su visionado por el comité
cientifico.

El jurado evalué uno a
uno los pdsteres y otorgd
una serie de premios, al-
gunos de los cuales con-
taban con el patrocinio de
la Fundaciéon Hefame, en-
tidad que mostré su com-
promiso con las enferme-
dades raras premiando
trabajos relacionados con
la investigacién en este
ambito.

Durante la clausura del
Congreso, la presiden-

ta del Comité cientifico,
Maria Jualiana Ballesta,
realizé un pormenorizado
repaso por los trabajos
presentados, destacando
la alta participacién, ya
que en esta edicién se en-
viaron un total de 45. De
ellos, detallé6 que un 42%
fueron revisiones biblio-
graficas o descripciones
de enfermedades raras y
casi un 23% trataban so-
bre aspectos de calidad
de vida y aspectos socio-
educativos.

Un 9% de los trabajos se
centraba en la transicién
a la edad adulta de perso-
nas con patologias poco
frecuentes, mientras que

un 7% abordaba el papel
de la enfermeria.

Desde D 'Genes tanto por
parte de la presidenta del
comité cientifico como del
presidente del comité or-
ganizador del Congreso,
Juan Carrién, se felicité a
todos los premiados por
sus excelentes trabajos y
aportaciones y agradecie-
ron a la Fundacién Hefa-
me su compromiso y apo-
yO CON unos premios que
pretenden incentivar el
estudio, investigacién vy
andlisis en el campo de
las patologias poco fre-
cuentes, tanto en el am-
bito sanitario como socio-
educativo.

Galeria Posters Xl Congreso
Internacional de ER
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>PREMIOS POSTERES Y COMUNICACIONES

Los trabajos premiados versaron sobre trasicion en enfermedades
raras, inclusion educativa, atencion farmacéutica, ELA y salud fisica y
psicologica en familias de nifos con enfermedades neuromusculares

wnceplities de Mincida domicBaris y 0P que solireeterm &
0 Epd pEAAAICE Kb CAEE v =y

ACsPTA S T O PRCITEDOBEY B4 ALK
PR CAPAETEN & BECLAMCR AP

El primer premio de entre
los pésteres o comunica-
ciones orales presentadas
al XllI Congreso Interna-
cional de Enfermedades
Raras fue para la comuni-
cacién oral “Transicién en
enfermedades raras. Una
necesidadaimplementar”,
cuyos autores fueron Eva
Maria Rodriguez Martinez,
Maria Teresa Montero Ce-
bridn, Irene Aragén Lacar-
cel, Raul Morcillo Soriano
y Elisa Pino Ruiz. Fue pre-
sentada en la segunda jor-
nada del Congreso por Eva
Maria Rodriguez.

El segundo premio fue
para el pdster titulado “La
inclusiéon educativa en ni-
nos con enfermedades ra-
ras. Proyecto CREDIBLE",
realizado por Oscar Loza-
no Lucia y Rosa Maria Fon-
fria Vivas, mientras que el
tercer premio fue para el
poster titulado “Atencién
farmacéutica en familias
con enfermedades raras.
Fase Il y IlI”, cuya autora
era Eloisa M2 de Velasco
Garcia.

Ademas, el Premio espe-
cial estudiantes de Forma-
cién Profesional recay6 en
el trabajo titulado “ELA.
Nuevas lineas de investi-
gacién”, de Laura Balles-
ter Martinez, Ismael Morer
Navarro y Eloisa Maria de
Velasco Garcia.

Por ultimo, el Premio espe-

La inclusién educativa de nifos con enfermedades poco frecuentes.

Proyecto CREDIBLE
A 2\ 2
CREDIBLE

Co-fundad by the ®
Erasmus+ Programme
Children with RarE Diseases and their Inclusion in Basic
Learning Environments 2019.1-E507-KA01-063925
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Imanol Amaya

Bermejo,

dad lo recibié el péster que
llevaba por titulo “Variables
descriptivas de la salud fisi-

de nifos/as con enfermeda-
des neuromusculares”, obra
de Alicia Aurora Rodriguez

Caro, Oscar Martinez Gutié-
rrez, Paula Pérez Nufez y
Nicole Concha Passi.
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Alexion constituye el Observatorio Legislativo de
Enfermedades Raras y Medicamentos Huérfanos

Para abordar los retos a los que se enfrentan estos
pacientes y sus familias en Espana

Alexion Pharma Spain S.L - em-
presa biofarmacéutica global
centrada en atender a pacien-
tes y familias afectadas por
enfermedades raras (EERR)
y enfermedades potencial-
mente mortales por medio del
descubrimiento, el desarrollo
y la comercializacién de medi-
camentos que les cambien la
vida - ha constituido un Obser-
vatorio Legislativo de Enfer-
medades Raras y Medicamen-
tos Huérfanos.

El Observatorio estéd formado
por un equipo multidisciplinar
de experto, bajo el paraguas
del Centro de Estudios de Po-
liticas PuUblicas y Gobierno (CE-
PPyG) de la Fundacién General
Universidad de Alcala, con el
objetivo de poder identificar
los principales retos legislati-
vos a los que hay que dar res-
puesta para mejorar la calidad
de vida de pacientes con EERR
y sus familias. Los objetivos
que se han marcado incluyen
contribuir a la educacién y con-
cienciaciéon en torno a estas
patologias y sus tratamientos
en el ambito politico, generan-
do conocimiento y evidencia
gue pueda aportar propuestas
de mejora en el ambito legisla-
tivo y abordar, asi, de la mejor
manera posible, las barreras
a las que se enfrentan los pa-
cientes.

Desde la década de los noven-
ta, en la Unién Europea y los
Estados Miembros han prolife-
rado las iniciativas politicas y
sociales dirigidas a sensibilizar
y a mejorar las condiciones de
los pacientes que sufren EERR
0 poco frecuentes. Espafa fue
uno de los primeros paises
europeos en aprobar un Plan
o Estrategia especifica para
Enfermedades Raras. Desde
entonces, se han conseguido
importantes avances, como
la creacién del Registro Nacio-
nal de Enfermedades Raras,
promover la atencién socio-

sanitaria en este dmbito o el
establecimiento del Centro de
Referencia. A pesar de ello, en
Espana, se estima que el 20%
de los pacientes con EERR han
sufrido un retraso en el diag-
néstico de mas de 10 afios y
un 66% no tiene acceso a un
tratamiento efectivo.

Los expertos del Observatorio
destacan: “mientras que la in-
vestigacion en EERR avanza a
pasos agigantados, la regula-
cién no lo hace al mismo ritmo.
Asi, los pacientes con EERR
tienen todavia muchos pro-
blemas en el dia a dia, como
el retraso en el diagnéstico, la
disponibilidad de tratamiento
y el acceso a los mismos, dis-
criminacién en colegios o en el
lugar de trabajo, entre otras.
Adicionalmente, el COVID-19
ha provocado una interrupcion
del cuidado y atencién de los
afectados por EERR, y se teme
que la crisis econémica que
viene les pueda impactar de
forma considerable si no se to-
man las medidas adecuadas”.
El Observatorio publicé su
primer informe: “Enfermeda-
des Raras y Medicamentos
Huérfanos ante la COVID-19:
Problemas pendientes y res-
puestas necesarias”, que ha
sido presentado virtualmente
ante miembros de las comisio-
nes de sanidad del Senado y
del Congreso. En este primer
informe, en base a un analisis
del panorama nacional de las
EERR y el impacto ocasionado
por el COVID-19, los expertos
han observado una serie de
deficiencias a nivel legislativo
y han definido 10 retos legisla-
tivos primordiales para hacer
frente a las barreras a las que
se enfrentan los pacientes con
alguna enfermedad rara. Esto
incluye, potenciar la atencion
primaria para un diagndstico
temprano, agilizar los tramites
de aprobacién de los medica-
mentos huérfanos (MMHH),

LEXION

GRUPO DE EXPERTOS

El grupo de expertos que forman el Observa-

torio esta compuesto por:

* José Manuel Baltar, ex consejero de Sani-
dad del Gobierno de Canarias.

* Miguel Angel Calleja, jefe de Servicio de
Farmacia Hospitalaria del Hospital Virgen
de la Macarena y ex presidente de la So-
ciedad Espanola de Farmacia Hospitalaria.

* Manuel Macia, jefe del Servicio de Nefrolo-
gia del Hospital Universitario Nuestra Se-
Anora Candelaria y vicepresidente de la So-
ciedad Espafiola de Nefrologia (SEN).

* Remedios Martel, farmacéutica y exdirec-
tora general de Salud Publica de la Junta

de Andalucia.

* Julio Sadnchez Fierro, abogado y doctor en

Ciencias de la Salud.

* Conxita Tarruella, presidenta de la Asocia-
cién de Esclerosis Multiple de Lleida y ex
portavoz de Sanidad en el Congreso de los

Diputados.

* Francisco Zaragoza, catedrdatico de Farma-
cologia de la Universidad de Alcala.

acortar los plazos para facilitar
el acceso a estos, establecer
programas de informacién vy
formacién de pacientes y sus
familias, e incentivos especifi-
cos para MMHH, asi como pro-
mover Planes de Coordinacion
Sociosanitaria.

“Hemos establecido el Obser-
vatorio Legislativo con el obje-
tivo de generar conocimiento
y mejorar el ecosistema de
las EERR para, finalmente,
mejorar la atencién y calidad
de vida de los pacientes”, ex-
plica Leticia Beleta, General
Manager de Alexion Iberia.

“Confiamos en que este infor-
me proporcionara un marco de
trabajo para ayudar a respal-
dar los cambios sobrevenidos
y superar las barreras que los
pacientes enfrentan actual-
mente”.

Como préximos pasos, el Ob-
servatorio Legislativo conti-
nuara trabajando en el de-
sarrollo de nuevos informes
centrados en los 10 principa-
les desafios definidos en este
primer documento para con-
tribuir a la concienciacién en
torno a las EERR en el ambito
social y politico.
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>XIV CONGRESO INTERNACIONAL DE ENFERMEDADES RARAS

D Genes trabaja ya en la proxima edicion del ano
2021, que se celebrara los dias 3,4 y 5 de noviembre

Bajo el lema “"Compartiendo conocimiento, formando personas

CAUCAM

L AT
At Gy ERm

El XlIl Congreso Internacio-
nal de Enfermedades Raras
organizado por D’Genes
y UCAM ha supuesto mu-
chas jornadas de trabajo,
de preparacién para poder
dar respuesta a necesida-
des formativas y divulgati-
vas en torno a las patolo-
gias poco frecuentes.

El comité organizador vy
cientifico han estado tra-
bajando durante meses
para conformar un progra-

ma atractivo, contactar
con los ponentes y todo
ello con el reto de hacer-
lo por vez primera on line
ante la situacién de incer-
tidumbre que se vive por la
pandemia del COVID 19.

Durante el Congreso, un
equipo, con el presidente
de D Genes, Juan Carrién
Tudela a la cabeza, traba-
j6 para que todo saliera lo
mejor posible, teniendo en
cuenta el alto numero de

ponentes y de personas
inscritas, cada uno conec-
tado desde su domicilio o
centro de trabajo.

Una vez clausurado el XIlI
Congreso, esa misma no-
che, el equipo técnico, en-
tre los primeros anélisis
a pie de campo de lo que
habia dado un partido que
habia durado tres dias, ya
sentd las bases de lo que
serd la préxima edicion.
Efectivamente, el XIV Con-

n

greso Internacional de En-
fermedades Raras ya tiene

fecha: serd los préximos
dias 3, 4 y 5 de noviembre
de 2021, bajo el lema “Com-
partiendo conocimiento,
formando personas”.

El XIV Congreso Interna-
cional de Enfermedades
Raras D’Genes ha zarpa-
do de puerto y esperamos
que muchos pasajeros se
suban en él. Les espera-
mos.
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ORGANIZA

0

LICAM

PATROCINADORES OFICIALES

AL EXIiON

Intercept | J} ~>Z/A|r1ylam

PTC)

I, NOVARTIS

PATROCINADORES TALLERES

CERIWCERE (NUTRICIA illumina
CRyOowa KIRIN m

PATROCINIO PREMIOS POSTERES Y COMUNICACIONES




