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D´Genes y UCAM superaron el reto 
de organizar por vez primera de 

manera íntegramente on line este 
importante foro formativo en torno 

a las patologías poco frecuentes
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Además de haberse podido ver 
en directo, todas las ponencias 
del Congreso se pueden volver 

a visionar en el canal de 
youtube de la asociación



Alrededor de mil personas se ins-
cribieron para participar en el XIII 
Congreso Internacional de Enferme-
dades Raras, que organizado por la 
Asociación de Enfermedades Raras 
D´Genes y la Universidad Católica 
San Antonio de Murcia (UCAM), se 
celebró del 24 al 26 de noviembre de 
manera virtual.
Las cifras avalan este foro formati-
vo sobre patologías poco frecuentes, 
que contó con más de medio cen-
tenar de ponentes que durante tres 
días abordaron aspectos de interés 
en torno a las enfermedades raras en 
áreas como el diagnóstico, la inves-

tigación o los medicamentos huérfa-
nos. Entre los inscritos hay personas 
de hasta veinte países diferentes.
El congreso lo abrió el testimonio de 
dos personas que conviven con pato-
logías poco frecuentes. La primera en 
intervenir fue Sonia Torres, que expu-
so su experiencia como madre de un 
niño con una patología poco frecuen-
te; a la que siguió Noah Higón, una jo-
ven que padece siete enfermedades 
raras y que emocionó con su breve 
pero directo testimonio. Asimismo, se 
proyectó un video para sensibilizar 
sobre la Esclerosis Múltiple.
Posteriormente tuvo lugar la inaugu-

ración en la que se pudo escuchar al 
presidente de D´Genes, Juan Carrión; 
la directora general de Cartera Básica 
del Sistema Nacional de Salud y Far-
macia, Patricia Lacruz; el consejero 
de Salud de Murcia, Manuel Villegas; 
el presidente de la Región de Murcia, 
Fernando López Miras; y el presiden-
te de la UCAM, José Luís Mendoza.
Tras todos ellos, se abrió un Congre-
so en el que se pudo aprender de la 
experiencia de ponentes de diferen-
tes ámbitos, que disertaron sobre 
terapias, medicamentos huérfanos, 
investigación, diagnóstico, inclusión 
educativa, comunicación...

El XIII Congreso Internacional de Enfermedades 
Raras supera el reto de celebrarse íntegramente 
on line por vez primera con un millar de inscritos
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La primera mesa sirvió para trazar una imagen de la situación 
de las enfermedades raras en el contexto internacional

> MARTES 24 DE NOVIEMBRE

La primera mesa del XIII Congreso Inter-
nacional de ER empezó fuerte, hablando 
del contexto internacional en materia de 
patologías poco frecuentes y concreta-
mente en Europa. La mesa estaba mo-
derada por María de los Llanos Martínez 
Martínez, secretaria académica del Gra-
do de Odontología de la UCAM.
El primero en intervenir fue Antoni 
Montserrat Moliner. Active Senior on 
Public Health en la Comisión Europea., 
quien analizó la respuesta europea a las 
enfermedades raras. Tras él, la directo-
ra de Orphanet, Ana Rath, abordó el de-
sarrollo de una definición global de las 
enfermedades raras basada en criterios 

de incidencia y prevalencia. 
El director del Instituto de Investigación 
de Enfermedades Raras del Instituto de 
Salud Carlos III y  anterior presidente del 
ICORD, Manuel Posada de la Paz, cen-
tró su exposición, como no podía ser de 
otra manera, en el ámbito de la inves-
tigación internacional en enfermedades 
raras. 
Por último, Alba Ancochea Díaz, 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), desarrolló el Proyecto 
Foresight 2030 detallando sus conteni-
dos y fases.
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Retos del sistema para garantizar el acceso a 
medicamentos huérfanos, un tema de gran interés 

>MARTES 24 DE NOVIEMBRE

El ex ministro de Sanidad Bernat Soria Escoms condujo y moderó 
de manera magistral una mesa de gran interés, en tanto que se 
habló de medicamentos huérfanos y en la que hubo representa-
ción de la industria, abogados, farmacéuticos y Administración. 
La mesa se abrió con la voz del presidente de AELMHU, Jorge Ca-
papey, quien planteó los retos de la Industria Farmacéutica. Se-
guidamente el abogado Fernando Losana habló sobre enferme-
dades raras y acceso a medicamentos a través de la vía judicial. 
De gestión farmacoterapéutica de los medicamentos huérfanos 

habló 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 añadido de los medica-
mentos huérfanos en Europa e Iberoamérica. Por último, se pudo 
escuchar la voz de la Administración a través de María Jesús La-
mas Díaz, directora de la Agencia Española de Medicamentos y 
Productos Sanitarios (AEMPS), quien habló de Terapia avanzada 
en el Sistema Nacional de Salud.
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Sanofi y FEDER ofrecieron a los participantes en el 
Congreso un paseo virtual por la exposición Eres Arte

>MARTES 24 DE NOVIEMBRE. PATROCINADORES

Durante el XIII Congreso Internacional de Enfermedades Raras 
se ofreció a los participantes la posibilidad de conocer la expo-
sición ‘ERes Arte’, de FEDER y Sanofi Genzyme, que incluye un 
total de 29 fotografías con el fin de dar a conocer la realidad 
que viven los pacientes con enfermedades raras en España.
El proyecto artístico y fotográfico, ´ERes Arte´ pretende llevar 
a la reflexión sobre la vida y las necesidades que tienen al 
día, más de 3 millones de personas con enfermedades raras 
en España a través de un conjunto de imágenes que reflejan 
emociones, sentimientos..., desde una óptica que refleje tam-
bién la esperanza y la lucha de las personas que conviven con 
patologías poco frecuentes.
A través de la proyección de un vídeo se pudo conocer esta 
exposición y recorrer las fotografías, de la mano además de 
algunos de sus autores, quien expusieron el sentido y signifi-
cado de la misma.
Un paseo virtual que permitió acercar a la realidad, día a día, 

experiencias y vivencias de las personas que saben lo que es 
vivir y convivir cara a cara con las patologías poco frecuen-
tes.
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Otra de las mesas sirvió para presentar avances 
y trabajos en materia de diagnóstico

>MIÉRCOLES 25 DE NOVIEMBRE

 Los avances en diagnóstico en 
enfermedades raras cuentan siem-
pre con un apartado especial en el 
Congreso sobre patologías poco 
frecuentes que cada año organiza 
D´Genes, abordando herramientas 
y técnicas. En esta ocasión se con-
tó con una interesante mesa mode-
rada por Antonio González 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. 
habló sobre herramientas para 
acabar con la odisea diagnóstica: 
secuenciación del exoma y geno-
ma. 

Por su parte, Óscar Bolaños, execu-
tive Reproductive Genetics Health 
and Rare Diseases Specialist Spain 
and Portugal, abordó la incorpora-
ción de la información del genoma 
para la mejora del diagnóstico y 
manejo clínico en pacientes con 
enfermedades poco frecuentes. 
Por último, la doctora en Ciencias 
Biológicas y especialista en Bioquí-
mica Clínica del Centro de Bioquí-
mica y Genética Clínica Hospital 
Clínico Universitario Virgen de la 
Arrixaca de Murcia, Liliana Galbis, 
explicó el rendimiento del panel 
de NGS para el diagnóstico de las 
enfermedades raras de mayor de-
manda en la Región de Murcia. 
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La investigación y retos de futuro en torno a ella volvió 
a estar presente en una de las sesiones del Congreso

>MIÉRCOLES 25 DE NOVIEMBRE

La directora general de Planificación, Investi-
gación, Farmacia y Atención al Ciudadano de la 
Comunidad Autónoma de la Región de Murcia, 
María Teresa Martínez Ros, fue la encargada de 
moderar la mesa sobre investigación, que no po-
día faltar en este foro formativo y divulgativo.
En primer lugar se habló sobre dilemas bioéti-
cos planteados por las enfermedades raras por 
parte de Rafael Pacheco Guevara. Académico de 
Número de la Real Academia de Medicina y Ci-
rugía de la Región de Murcia y ex miembro del 
Consejo Asesor Regional de Ética asistencial de 
la Región de Murcia, con su amplia experiencia 
trazó un panorama sobre esta cuestión.
Juan Antonio Bueren Roncero, jefe de División 
de Innovación Biomédica del Centro de Investi-
gaciones Energéticas, Medioambientales y Tec-
nológicas (CIEMAT) y coordinador de la Unidad 
Mixta Terapias avanzadas CIEMAT/IIS de la Fun-
dación Jiménez Díaz, jefe de grupo y miembro 
del Comité de Dirección del CIBERER centró su 
intervención en una cuestión de gran interés, las 
expectativas en torno a la terapia génica.
Por último, Francisco Román López Andreu, jefe 
de Servicio de Medicina Interna del Hospital Ge-
neral Universitario Reina Sofía de Murcia, se de-
dicó a abordar y presentar avances en Amiloido-
sis hereditaria por transtirretina. 
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El XIII Congreso Internacional permitió conocer 
buenas prácticas en materia de humanizaciónen 
enfermedades raras tanto de la Administración 

como de diferentes asociaciones

>MIÉRCOLES 25 DE NOVIEMBRE

Una de las mesas de la segunda jornada del XIII Con-
greso Internacional de Enfermedades Raras aborda-
ba un tema de gran importancia, la humanización en 
torno a las enfermedades raras.
El director general de Humanización y Atención al 
Paciente de la Consejería de Sanidad de la Comuni-
dad de Madrid, Alberto Tomé, se preparó de manera 
concienzuda esta mesa como moderador proporcio-
nándole un toque de dinamismo para ir introducien-
do las diferentes intervenciones.
En ella, Inmaculada Barceló Barceló, directora gene-
ral de Asistencia Sanitaria de la Comunidad Autóno-

ma de la Región de Murcia, habló sobre la importan-
cia de escuchar al paciente.
También ofreció su testimonio Ma-
ría de Pablos Salgado, presidenta de la  
Asociación de Atención a las Personas con Parálisis 
Cerebral y Afines ASPACE Segovia, 
Por último, desde Perú, Karla Ruiz de Castilla Yabar, 
directora de la asociación Esperantra, presentó Tele-
monitoreo y Teleconsulta, una alternativa durante la 
pandemia para pacientes con enfermedades raras y 
crónicas, exponiendo el funcionamiento y desarrollo 
de esta iniciativa.



ESPECIAL XIII CONGRESO ER
 

9

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

personas y asociaciones de pacientes

>JUEVES 26 DE NOVIEMBRE

La última jornada del Congreso 
estuvo dedicada, entre otras 
cuestiones, a posibilitar a aso-
ciaciones y entidades compar-
tir buenas prácticas, experien-
cias y recursos para personas 
y pacientes. La mesa estuvo 
moderada por Alberto David 
Asencio Ibáñez, investigador 
del grupo ECO (Estudios Críti-
cos de la Comunicación) y vocal 
de la Fundación Poco Frecuente 
de Almería.
El director de D´Genes, Miguel 
Ángel Ruíz Carabias, centró su 
ponencia en la atención psi-
cológica en cuidados paliati-
vos pediátricos, mientras que 
también se pudo escuchar el 
testimonio de Martha Giménez 

Torres, presidenta de la Federa-
ción Uruguaya de la Discapaci-
dad (FUDI).
Estrella Guerrero Solana, pro-
ject manager de la Alianza Ibe-
roamericana de Enfermedades 
Raras (ALIBER), presentó el Es-
tudio COVID en Iberoamérica.
Por último, Antonio González 
Armas, director de los progra-
mas de radio “Enfermedades 
raras” e “Investigadores por el 
mundo” en Radio Libertad FM, 
habló precisamente sobre el 
proyecto de comunicación pro-
grama de radio “Enfermedades 
raras”, un espacio que permite 
divulgar conocimiento en torno 
a las patologías poco frecuen-
tes, así como dar visibilidad.
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La inclusión educativa y proyectos en torno a ella, 
muy presentes en la última mesa del Congreso

>JUEVES 26 DE NOVIEMBRE

Si algo caracteriza el Congreso 
de enfermedades raras orga-
nizado cada año por D´Genes 
es su carácter multidisciplinar 
ya que se tratan diferentes as-
pectos en torno a las patologías 
poco frecuentes. Entre ellos, los 
aspectos educativos y la inclu-
sión siempre están muy presen-
tes, tratando de aportar expe-
riencias y buenas prácticas en 
este sentido. Y en esta edición 
no podía faltar una mesa dedica-
da a ello, que estuvo moderada 
por Carlos Albaladejo Alarcón. 
director general de Innovación 
educativa y Atención a la Diver-
sidad de la Comunidad Autóno-
ma de la Región de Murcia.
En la misma, Joaquín Sáez Ca-
rrión compartió el Proyecto Gusi, 

una iniciativa que tiene como 
protagonista un cuento.
Además, José Dulac Ibergallartu, 
profesor de Educación Primaria 
y director de Pluma y Arroba ex-
puso metodologías TIC inclusi-
vas en educación.
La labor de D´Genes también 
estuvo presente, de la mano del 
responsable del área de Educa-
ción en la asociación, Pedro José 
Tudela Martínez, exponiendo el 
proyecto educativo de D´Genes 
y terapias on line y a domicilio 
en la era COVID. 
Por último, Ana Elisabeth Jacas 
Osborn y Ruth Candela, cofun-
dadoras de AlfaSAAC, disertaron 
sobre las oportunidades de alfa-
betización que se ofrecen para 
el alumnado.
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Dieta cetogénica en epilepsia refractaria, sistemas de 
comunicación en atención temprana y captación de fondos para 

asociaciones en internet fueron las tras propuestas de talleres

>JUEVES 26 DE NOVIEMBRE

En la última jornada del XIII Congreso Internacional de 
Enfermedades Raras, una vez finalizadas las mesas, la 
organización había previsto tres talleres en torno a tres 
temáticas concretas, atendiendo también a los intere-
ses recabados tras anteriores ediciones de este foro.
Por ello, en esta ocasión se optó por tres talleres de 
temáticas bien diferentes, pero que cada uno de ellos 
contó con un alto seguimiento.
Los sistemas aumentativos y alternativos de co-
municación en Atención temprana. La base para 
favorecer la comunicación, el lenguaje y las re-
laciones sociales estuvo impartido por José Cardama 
Barrientos, psicólogo Gabinete Arca SLPU, centro es-
pecializado en atención temprana, terapeuta familiar 
especialista en Atención temprana.
Captación de fondos y recursos para enferme-
dades raras en internet para organizaciones de 
pacientes, corrió a cargo de María Eugenia Larrégola, 
directora de Relaciones institucionales y Comunicación 
de la Fundación Lealtad.
Por último, Dieta Cetogénica en epilepsia refrac-
taria, indicaciones y manejo dietético, estuvo 
impartido entre Eva González del Val (PEaDS Epilepsy 
& Metabolics Manager Spain) y Carmen Melina Mo-
rencos (Dietista-Nutricionista experta en Dieta Ceto-
génica).



El XIII Congreso Internacional de 
Enfermedades Raras quiso dedi-
car un espacio a patologías 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, Síndrome 
de Alagille o Sin Diagnóstico. Así, 
paralelamente a las sesiones del 
Congreso se celebraron cuatro 
simposios en los que se trataron 
aspectos de interés en torno a es-
tas patologías, profundizando de 
manera más concreta en avances 
en investigación, terapias, diag-
nóstico...

La primera jornada, el martes 24 
de noviembre, se celebraron los 
de Lyme e Incontinencia Pigmen-
ti, mientras que los dos siguien-
tes días se llevaron a cabo los de 
Síndrome de Alagille y Sin diag-
nóstico, 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-
logías o con la situación de care-
cer de un diagnóstico.
Desde D´Genes se quiere agrade-
cer a todas las personas que par-
ticiparon en estos eventos, que si-

guieron cada día con interés estos 
foros donde se abordaron cuestio-
nes concretas sobre estas patolo-
gías con investigadores y médicos 
especialistas, así como con otros 
profesionales por ejemplo del ám-
bito de la psicología o el trabajo so-
cial, ya que también se abordaron 
aspectos psicológicos 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.

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

Se abordaron cuestiones de interés y avances en torno a la enfermedades 
de Lyme, Incontinencia Pigmenti, Alagille y Sin Diagnóstico
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>EVENTOS PARALELOS
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El Simposio de Lyme sirvió para unir a pacientes de esta patología, 
compartir experiencias en torno a la importancia del diagnóstico 

y conocer la actualidad en tratamientos e investigación

> EVENTOS PARALELOS. MARTES 24 DE NOVIEMBRE

Tras la bienvenida del presidente de D´Genes, Juan Ca-
rrión, y Rosa María Hernández Pérez, representante del 
grupo D´Genes Lyme, arrancó el I Simposium de Lyme 
con el testimonio de afectados por esta patología. Pos-
teriormente, la doctora María Encarna  Hernández Con-
treras, rspecialista en Medicina Interna. Hospital Clínico 
Universitario Virgen de la Arrixaca de Murcia, ofreció un 
enfoque general sobre esta patología.
Tras ella, Carmen Navarro Muros, experta en Micronutri-
ción y Dietoterapia y miembro de la Sociedad Interna-
cional de la Enfermedad de Lyme e infecciones asocia-
das (ILADS) y directora médico de la Clínica Gaia, habló 
sobre la importancia de la nutrición para pacientes con 

Lyme crónico. 
Desde Francia se contó 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 Federatión Française des Maladies Vectorielles 
À Tiques; y Hugues Gascan, director de Investigación 
en el Centro Nacional para la Investigación Científica 
de Francia (CNRS), y de Enmanuelle Martín, presidenta 
de la Asociación Enfance Lyme and Co (Francia). Ésta 
última habló sobre situación de los niños enfermos de 
Lyme.
Por último, Rosa María Hernández Pérez presentó las 
principales líneas de trabajo del grupo D´Genes Lyme.
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El I Simposio de Incontinencia Pigmenti despertó 
gran interés entre afectados y familias de diferentes 

puntos de España e Iberoamérica

>EVENTO PARALELOS. MARTES 24 DE NOVIEMBRE

El I Simposio de Incontinencia Pigmenti se celebró el martes 24 de 
noviembre con importante expectación sobre todo entre un buen 
número de familias de afectados residentes en diferentes puntos 
de España y también Iberoamérica.
Tras la presentación por parte del presidente de D´Genes, Juan 
Carrión, y la representante de familias del grupo D´Genes Inconti-
nencia Pigmenti, Juana Carrasco, se escuchó el testimonio de una 
madre de un niño con Incontinencia Pigmenti y de una joven. Tras 
ellas, Carmen Ayuso García, jefe del departamento de Genética 
clínica del Hospital Universitario Fundación Jiménez Díaz (Madrid) 
ofreció una ponencia sobre genética e Incontinencia Pigmenti. 

La segunda ponencia de la tarde estuvo dedicada a hablar de 
manifestaciones oftalmológicas de la Incontinencia Pigmenti, por 
parte de Oriana D´Anna Mardero, médico adjunta de Oftalmología 
infantil y de retina en Hospital Universitario de La Paz (Madrid). 
También se contó desde Italia con la intervención de Matilde Vale-
ria Ursini, del Instituto di Genetica e Biofisica “Adriano Buzzati-Tra-
verso”, quien habló sobre líneas de investigación en Incontinencia 
Pigmenti en el ámbito internacional. 
El simposio se cerró incidiendo en el poder del asociacionismo por 
parte de Isabel María Sánchez Sánchez, trabajadora social de la 
Asociación de Enfermedades Raras D´Genes.



ESPECIAL XIII CONGRESO ER
 

15

El I Simposio de Alagille abordó trastornos 
hepáticos, así como aspectos psicológicos tanto 

en el enfermo como en su entorno

> EVENTOS PARALELOS. MIÉRCOLES 25 DE NOVIEMBRE

Con gran interés se aguardaba la celebración del 
I Simposio del Síndrome de Alagille, que se cele-
bró en el marco del XIII Congreso Internacional de 
Enfermedades Raras y la verdad es que su desa-
rrollo no defraudó.
Tras la inauguración de la jornada por el presiden-
te de D´Genes, Juan Carrión, y por la represen-
tante del grupo de trabajo D´Genes Lyme, Sandrá 
Beltrán, se pudo escuchar el testimonio de una 
persona que convive con esta patología, cuestión 
muy necesaria para sensibilizar y conocer la rea-
lidad de la misma.
A continuación, Sandra Beltrán procedió a pre-
sentar el grupo de trabajo ALGS para la comuni-
dad hispana.
Seguidamente se contó con dos profesionales 
del Hospital Universitario La Paz de Madrid. En 

primer lugar, el médico Adjunto de Hepatología 
y Transplante Hepático Pediátrico Esteban Frauca 
habló sobre enfermedad hepática en el Síndrome 
Alagille, diagnóstico y tratamiento. A su término, 
Francisco Hernández Oliveros, jefe de Sección de 
Transplante pediátrico en dicho centro hospitala-
rio, se centró en  aspectos quirúrgicos en el Sín-
drome de Alagille.
Asimismo, en el simposio se abordaron los aspec-
tos psicológicos del Síndrome de Alagille, a través 
de la intervención de Manuel Illera Hernández, 
psicólogo de D´Genes, quien con gran sensibili-
dad puso el foco en estas cuestiones.
El simposio se cerró con la intervención de la tra-
bajadora social de D´Genes Isabel Sánchez, des-
tacando el poder del asociacionismo para unir 
necesidades de colectivos afectados.
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La necesidad de encontrar un diagnóstico, muy 
presente en el III Simposio de Sin Diagnóstico 

celebrado en el marco del XiII Congreso

> EVENTOS PARALELOS. JUEVES 26 DE NOVIEMBRE

Una de las actividades paralelas del XIII Congreso Internacional de 
Enfermedades Raras fue un Simposio de Sin Diagnóstico, 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 
Carrión, y la representante de familias del grupo D´Genes Sin Diag-
nóstico, Silvia García Castellanos,se pudo escuchar el testimonio de 
dos madres que saben lo que es lidiar con la situación de no haber 
podido disponer durante mucho tiempo de un nombre para la pato-
logía de sus hijos.
Posteriormente José Antonio Sánchez Alcázar, doctor en Medicina y 
Cirugía y catedrático  de la Universidad Pablo de Olavide de Sevilla, 
disertó sobre el proyecto Medicina de precisión en las enfermeda-
des raras en el que participa. 

Patricia Arias, responsable del área de Investigación y Conocimiento 
de la Federación Española de Enfermedades Raras (FEDER), dedicó 
su intervención a analizar el papel de los pacientes en el abordaje 
de las necesidades de las personas sin diagnóstico, mientras que 
la psicóloga del Servicio de Atención Psicológica de la Asociación 
de Enfermedades Neuromusculares de Andalucía (ASENSE-A) y del 
Servicio de Atención Psicológica de la Asociación Atrofia del Nervio 
Óptico de Leber (ASANOL) Nazareth Parejo, centró su ponencia en 
la figura del cuidador y en la importancia de la atención psicológica 
durante la búsqueda de diagnóstico.
Por último, Silvia García Castellanos habló del nuevo Centro Multi-
disciplinar “Pablo Ramírez García” de El Coronil (Sevilla) y el grupo 
de trabajo D´Genes Sin Diagnóstico.



La Reina Letizia, Presidenta de Honor del 
XIII Congreso Internacional de Enfermedades Raras
Para la Asociación 
de Enfermedades 
Raras D´Genes 
volvió a ser un 
gran honor y mo-
tivo de gran ale-
gría que de nue-
vo Su Majestad la 
Reina Doña Letizia 
aceptara la Presi-
dencia de Honor 
del XIII Congre-
so Internacional 
de Enfermedades 
Raras.
El presidente de 
D´Genes y del Co-
mité organizador 
del Congreso, Juan 
Carrión Tudela, 
recibió con sumo 
agradec imiento 
la contestación 
de la Casa de Su 
Majestad El Rey a 
la invitación cur-
sada, en la que se 
comunicaba que 
Su Majestad la 
Reina había teni-
do a bien aceptar 
dicha Presidencia 
de Honor.
Además, en la mi-
siva, el jefe de la 
Secretaría de S.M. 
la Reina señalaba 
que la Reina Leti-
zia transmitía “Su 
deseo de que el 
mismo constituya 
un éxito”.
Para D´Genes su-
pone un enorme 
orgullo que la 
Reina Doña Leti-
zia aceptara un 
año más la presi-
dencia de honor 
de este Congre-
so, por el apoyo 
que representa 
para esta acción 
informativa y di-
vulgativa sobre 
patologías poco 
frecuentes.

>RECONOCIMIENTO

ESPECIAL XIII CONGRESO ER
 

17



La principal novedad del XIII Con-
greso Internacional de Enferme-
dades Raras con respecto a an-
teriores ediciones de este foro 
formativo fue que se celebró ínte-
gramente de manera on line. La 
situación que se vive por la pande-
mia del coronavirus obligó 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 más de mil personas se ins-
cribieron para seguirlo, todo un 
logro. Inscritos que además pro-
cedían de una veintena de países 
diferentes, principalmente de Es-
paña e Iberoamérica.
Además de verse en directo tanto 
a través de las diferentes plata-
formas de videollamadas por las 
que se desarrolló, se pudo seguir 
en directo a través de youtube. 
Asimismo, todos los vídeos se han 
alojado en el canal de youtube de 
D´Genes, para que quien no tu-
viera la oportunidad de asistir o 
quien sí lo hiciera pero quiera vol-
ver a verlos, pueda hacerlo.
Las cifras avalan este XIII Congre-
so Internacional de Enfermedades 
Raras. Así, además del importante 
número de inscritos, hay que des-
tacar también que más de medio 
centenar de ponentes y mode-
radores tomaron parte compar-
tiendo su trabajo, conocimiento 
y experiencia en sus respectivas 
áreas.
Además, también es de destacar 
el importante número de póste-
res y comunicaciones científicas 
presentadas, que este año se in-
crementaron notablemente con 
respecto a la edición del año an-
terior.
Asimismo, importante también es 
que se inscribieron en el Congre-
so representantes o miembros de 
más de medio  centenar de asocia-
ciones de pacientes, de diferentes 
puntos de España y el extranjero.

>EL XIII CONGRESO EN CIFRAS

El Congreso atrae 
a personas de 

una veintena de 
países de Europa 

y América

El XIII Congreso
Internacional de ER

en cifras

PAÍS DE PROCEDENCIA
DE LOS INSCRITOS

España, Estados Unidos, Venezuela, México,
Argentina, Chile, Colombia, Perú, Guatemala,

Brasil, Rusia, Bolivia, Cuba, Italia, Francia,
Alemani, Ecuador, Panamá, Portugal y Uruguay

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

PRINCIPALES DATOS QUE ARROJÓ ESTE EVENTO

PARTICIPANTES
1.000 personas inscritas

PONENTES Y
MODERADORES

54 ponentes y moderadores compartieron sus
conocimientos y experiencia

PÓSTERES Y/O
COMUNICACIONES

Se presentaron 45 pósteres y/o comunicaciones
orales por parte de profesionales y estudiantes,

15 más que la edición anterior

PROVINCIAS ESPAÑOLAS
DE PROCEDENCIA
Mayoritariamente, obviamente, la procedencia
de las personas inscritas era España. Dentro de
ella, participaron en el Congreso personas de
hasta 30 provincias diferentes: Murcia, Almería,
Valencia, Madrid, Cádiz, Alicante, Ávila,
Badajoz, Barcelona, Castellón, Bilbao, Burgos,
Cáceres, Sevilla, Gijón, Granada, Huelva,
Lleida, Zamora, Málaga, Oviedo, Mallorca,
Pamplona, La Coruña, Córdoba, Ciudad Real,
León, Pontevedra, Soria y Zaragoza.
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Cerca de medio centenar 
de pósteres y/o comuni-
caciones orales se pre-
sentaron este año al XIII 
Congreso Internacional 
de Enfermedades raras, 
por parte de profesiona-
les, investigadores y es-
tudiantes, repartidos en 
las dos categorías habi-
litadas: salud, y social y 
educativa.
En la web de D´Genes, en 
la página dedicada al Con-
greso se habilitó un espa-
cio donde a modo de ex-
posición se subieron todos 
los pósteres, que durante 
el desarrollo del Congreso 
y en días posteriores pudo 
ser visitada para conocer 

los distintos trabajos pre-
sentados. Además, los au-
tores realizaron la defensa 
de los mismos mediante 
el envío de un vídeo para 
su visionado por el comité 
científico.
El jurado evaluó uno a 
uno los pósteres y otorgó 
una serie de premios, al-
gunos de los cuales con-
taban con el patrocinio de 
la Fundación Hefame, en-
tidad que mostró su com-
promiso con las enferme-
dades raras premiando 
trabajos relacionados con 
la investigación en este 
ámbito.
Durante la clausura del 
Congreso, la presiden-

ta del Comité científico, 
María Jualiana Ballesta, 
realizó un pormenorizado 
repaso por los trabajos 
presentados, destacando 
la alta participación, ya 
que en esta edición se en-
viaron un total de 45. De 
ellos, detalló que un 42% 
fueron revisiones biblio-
gráficas 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 transición 
a la edad adulta de perso-
nas con patologías poco 
frecuentes, mientras que 

un 7% abordaba el papel 
de la enfermería.
Desde D´Genes tanto por 
parte de la presidenta del 
comité científico como del 
presidente del comité or-
ganizador del Congreso, 
Juan Carrión, se felicitó a 
todos los premiados por 
sus excelentes trabajos y 
aportaciones y agradecie-
ron a la Fundación Hefa-
me su compromiso y apo-
yo con unos premios que 
pretenden incentivar el 
estudio, investigación  y 
análisis  en el campo de 
las patologías poco fre-
cuentes, tanto en el ám-
bito sanitario como socio-
educativo.

Se presentaron cerca de medio centenar de 
pósteres o comunicaciones orales

D´Genes agradeció a Fundación Hefame un año más el 
compromiso con la divulgación de las enfermedades raras al 

patrocinar los Premios

>PREMIOS PÓSTERES Y COMUNICACIONES
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Los trabajos premiados versaron sobre trasición en enfermedades 
raras, inclusión educativa, atención farmacéutica, ELA y salud física y 
psícológica en familias de niños con enfermedades neuromusculares

El primer premio de entre 
los pósteres o comunica-
ciones orales presentadas 
al XIII Congreso Interna-
cional de Enfermedades 
Raras fue para la comuni-
cación oral “Transición en 
enfermedades raras. Una 
necesidad a implementar”, 
cuyos autores fueron Eva 
María Rodríguez Martínez, 
María Teresa Montero Ce-
brián, Irene Aragón Lacár-
cel, Raúl Morcillo Soriano 
y Elisa Pino Ruíz. Fue pre-
sentada en la segunda jor-
nada del Congreso por Eva 
María Rodríguez.
El segundo premio fue 
para el póster titulado “La 
inclusión educativa en ni-
ños con enfermedades ra-
ras. Proyecto CREDIBLE”, 
realizado por Óscar Loza-
no Lucía y Rosa María Fon-
fría Vivas, mientras que el 
tercer premio fue para el 
póster titulado “Atención 
farmacéutica en familias 
con enfermedades raras. 
Fase II y III”, cuya autora 
era Eloísa Mª de Velasco 
García.
Además, el Premio espe-
cial estudiantes de Forma-
ción Profesional recayó en 
el trabajo titulado “ELA. 
Nuevas líneas de investi-
gación”, de Laura Balles-
ter Martínez, Ismael Morer 
Navarro y Eloísa María de 
Velasco García.
Por último, el Premio espe-

>PREMIOS PÓSTERES Y COMUNICACIONES

cial estudiantes Universi-
dad lo recibió el póster que 
llevaba por título “Variables 
descriptivas de la salud físi-

ca y psicológica en familias 
de niños/as con enfermeda-
des neuromusculares”, obra 
de Alicia Aurora Rodríguez 

Bermejo, Imanol Amaya 
Caro, Óscar Martínez Gutié-
rrez, Paula Pérez Núñez y 
Nicole Concha Passi.
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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 comercialización de medi-
camentos que les cambien la 
vida - ha constituido un Obser-
vatorio Legislativo de Enfer-
medades Raras y Medicamen-
tos Huérfanos. 
El Observatorio está formado 
por un equipo multidisciplinar 
de experto, bajo el paraguas 
del Centro de Estudios de Po-
líticas Públicas y Gobierno (CE-
PPyG) de la Fundación General 
Universidad de Alcalá, 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 educación y con-
cienciación en torno a estas 
patologías y sus tratamientos 
en el ámbito político, generan-
do conocimiento y evidencia 
que pueda aportar propuestas 
de mejora en el ámbito legisla-
tivo y abordar, así, de la mejor 
manera posible, las barreras 
a las que se enfrentan los pa-
cientes.
Desde la década de los noven-
ta, en la Unión Europea y los 
Estados Miembros han prolife-
rado las iniciativas políticas y 
sociales dirigidas a sensibilizar 
y a mejorar las condiciones de 
los pacientes que sufren EERR 
o poco frecuentes. España fue 
uno de los primeros países 
europeos en aprobar un Plan 
o Estrategia específica para 
Enfermedades Raras. Desde 
entonces, se han conseguido 
importantes avances, como 
la creación del Registro Nacio-
nal de Enfermedades Raras, 
promover la atención socio-

sanitaria en este ámbito o el 
establecimiento del Centro de 
Referencia. A pesar de ello, en 
España, se estima que el 20% 
de los pacientes con EERR han 
sufrido un retraso en el diag-
nóstico de más de 10 años y 
un 66% no tiene acceso a un 
tratamiento efectivo.
Los expertos del Observatorio 
destacan: “mientras que la in-
vestigación en EERR avanza a 
pasos agigantados, la regula-
ción no lo hace al mismo ritmo. 
Así, los pacientes con EERR 
tienen todavía muchos pro-
blemas en el día a día, como 
el retraso en el diagnóstico, la 
disponibilidad de tratamiento 
y el acceso a los mismos, dis-
criminación en colegios o en el 
lugar de trabajo, entre otras. 
Adicionalmente, el COVID-19 
ha provocado una interrupción 
del cuidado y atención de los 
afectados por EERR, y se teme 
que la crisis económica que 
viene les pueda impactar de 
forma considerable si no se to-
man las medidas adecuadas”.
El Observatorio publicó 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 análisis 
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 atención 
primaria para un diagnóstico 
temprano, agilizar los trámites 
de aprobación de los medica-
mentos huérfanos (MMHH), 

acortar los plazos para facilitar 
el acceso a estos, establecer 
programas de información y 
formación de pacientes y sus 
familias, e incentivos específi-
cos para MMHH, así como pro-
mover Planes de Coordinación 
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 atención y calidad 
de vida de los pacientes”, ex-
plica Leticia Beleta, General 
Manager de Alexion Iberia. 

“Confiamos en que este infor-
me proporcionará un marco de 
trabajo para ayudar a respal-
dar los cambios sobrevenidos 
y superar las barreras que los 
pacientes enfrentan actual-
mente”.
Como próximos pasos, el Ob-
servatorio Legislativo conti-
nuará trabajando en el de-
sarrollo de nuevos informes 
centrados en los 10 principa-
les desafíos definidos en este 
primer documento para con-
tribuir a la concienciación en 
torno a las EERR en el ámbito 
social y político.

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 España

> PATROCINADORES

GRUPO DE EXPERTOS
El grupo de expertos que forman el Observa-
torio está compuesto por:

José Manuel Baltar, ex consejero de Sani-
dad del Gobierno de Canarias.
Miguel Ángel Calleja, jefe de Servicio de 
Farmacia Hospitalaria del Hospital Virgen 
de la Macarena y ex presidente de la So-
ciedad Española de Farmacia Hospitalaria.
Manuel Macía, jefe del Servicio de Nefrolo-
gía del Hospital Universitario Nuestra Se-
ñora Candelaria y vicepresidente de la So-
ciedad Española de Nefrología (SEN).
Remedios Martel, farmacéutica y exdirec-
tora general de Salud Pública de la Junta 
de Andalucía.
Julio Sánchez Fierro, abogado y doctor en 
Ciencias de la Salud.
Conxita Tarruella, presidenta de la Asocia-
ción de Esclerosis Múltiple de Lleida y ex 
portavoz de Sanidad en el Congreso de los 
Diputados.
Francisco Zaragozá, catedrático de Farma-
cología de la Universidad de Alcalá. 

•

•

•
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Dosier de prensa
Los medios de comunicación se hicieron eco del XIII Congreso Internacional de Enfermedades Raras. Pren-
sa, radio, televisión y medios digitales cubrieron la noticia contribuyendo a dar visibilidad a las patologías 
poco frecuentes.  A continuación, una pequeña muestra de referencias a este foro en diferentes medios 
de comunicación y webs, a las que hay que añadir también las numerosas menciones en redes sociales.
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D´Genes trabaja ya en la próxima edición del año 
2021, que se celebrará los días 3,4 y 5 de noviembre

El XIII Congreso Internacio-
nal de Enfermedades Raras 
organizado por D´Genes 
y UCAM ha supuesto mu-
chas jornadas de trabajo, 
de preparación para poder 
dar respuesta a necesida-
des formativas y divulgati-
vas en torno a las patolo-
gías poco frecuentes.
El comité organizador y 
científico 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 situación de incer-
tidumbre que se vive por la 
pandemia del COVID 19.
Durante el Congreso, un 
equipo, con el presidente 
de D´Genes, Juan Carrión 
Tudela a la cabeza, traba-
jó para que todo saliera lo 
mejor posible, teniendo en 
cuenta el alto número de 

ponentes y de personas 
inscritas, cada uno conec-
tado desde su domicilio o 
centro de trabajo.
Una vez clausurado el XIII 
Congreso, esa misma no-
che, el equipo técnico, en-
tre los primeros análisis 
a pie de campo de lo que 
había dado un partido que 
había durado tres días, ya 
sentó las bases de lo que 
será la próxima edición.
Efectivamente, el XIV Con-

greso Internacional de En-
fermedades Raras ya tiene 
fecha: será los próximos 
días 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.

>XIV CONGRESO INTERNACIONAL DE ENFERMEDADES RARAS

Bajo el lema “Compartiendo conocimiento, formando personas”



Entidades patrocinadoras
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