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D´Genes y UCAM llevaron a cabo 
del 3 al 5 de noviembre de 2021 una 

nueva edición de este importante 
foro formativo en torno a las 
patologías poco frecuentes

BOLETÍN 
INFORMATIVO

Esta importante acción formativa 
además de en directo se grabó y 

puede volver a verse en el canal de 
youtube de la asociación, donde 

están alojadas todas las ponencias



“Compartiendo conocimiento, formando 
personas” fue el lema bajo el que pivo-
taron las tres jornadas del XIV Congreso 
Internacional de Enfermedades Raras, 
organizado por la Asociación de Enferme-
dades Raras D´Genes y la Universidad 
Católica San Antonio de Murcia, y (UCAM).
Las cifras avalan este foro formativo sobre 
patologías poco frecuentes, que se llevó a 
cabo del 3 al 5 de noviembre de manera 
virtual. Contó con cerca de de ochocien-
tas personas inscritas de veinte países 
diferentes, destacando especialmente 
el público iberoamericano, y 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 investigación, los me-
dicamentos huérfanos, humanización, la 
importancia del mundo asociativo, edu-
cación e inclusión o aspectos prácticos y 
terapias.
Asimismo, hay que destacar que se pre-
sentaron 45 pósteres y comunicaciones 
orales sobre diferentes aspectos relacio-
nados con las enfermedades raras, así 
como la presencia de representantes o 
miembros de alrededor de cuarenta aso-
ciaciones de pacientes.
La primera jornada se habló sobre actua-
lidad en políticas internacionales en tor-
no a las enfermedades raras, dificultades 

de acceso a medicamentos huérfanos y 
hubo una mesa destinada a Iberoaméri-
ca.
El segundo día, las mesas se centraron 
en diagnóstico, avances en investigación 
y se puso sobre la mesa la importancia 
de la humanización, como un elemento 
clave en las patologías poco frecuentes.
Por último, la tercera jornada permitió co-
nocer iniciativas y proyectos de diferen-
tes asociaciones y colectivos, y se habló 
sobre educación e inclusión.  Además, la 
última mesa estuvo dedicada a aspec-
tos más prácticos y terapias, de manera 
que se habló de disfagia, necesidades de 
intervención a través de la motricidad 
orofacial, alfabetización de niños con ne-
cesidades complejas de comunicación, 
prácticas centradas en la familia o errores 
innatos del metabolismo intermediario 
y abordaje dietético nutricional y herra-
mientas digitales.
El presidente de D’Genes, Juan Carrión, 
puso  énfasis en cómo se ha logrado ge-
nerar un espacio en el que se dieron cita 
todas las partes implicadas en el mundo 
de las enfermeddes raras, como afecta-
dos y familias, profesionales de varios 
ámbitos como el laboral, social, sanitario 
o educativo, investigadores, representan-
tes de la industria farmacéutica, repre-
sentantes de las administraciones central 

y autonómica y miembros del tejido aso-
ciativo, para, respondiendo al lema de la 
edición de este XIV Congreso, compartir 
experiencias y formar personas. 
En este sentido, quiso resaltar que este 
congreso había sido un éxito “por la ca-
lidad de las ponencias, alta participación 
y sobre todo también por la implicación 
de esas personas, los estudiantes de hoy, 
que son el futuro de los perfiles profesio-
nales que van a tener que dar respuesta 
a las personas que conviven con enfer-
medades raras desde un carácter multi-
disciplinar”.
Carrión insistió en los grandes retos a los 
que hay que hacer frente, como la im-
portancia de la investigación para ofre-
cer un futuro y esperanza a las personas 
que conviven con enfermedades raras o 
la necesidad de abordar las técnicas de 
diagnóstico que puedan garantizar un 
diagnóstico precoz en enfermedades ra-
ras. Asimismo, incidió en la necesidad de 
garantizar el acceso en equidad a trata-
mientos y en el carácter integral y multi-
disciplinar desde el que hay que abordar 
las patologías poco frecuentes.
El presidente de D´Genes agradeció a to-
dos los participantes su asistencia y  tuvo 
un agradecimiento especial a la UCAM y 
el equipo técnico que había estado res-
paldando el desarrollo de este evento.

El XIV Congreso Internacional de Enfermedades Raras, 
tres días compartiendo conocimiento en investigación, 

diagnóstico, tratamientos o humanización

ESPECIAL XIV CONGRESO ERESPECIAL XIV CONGRESO ER
  

22



ESPECIAL XIV CONGRESO ERESPECIAL XIV CONGRESO ER
  

33

Emotivos testimonios se 
pudieron escuchar en la 

mesa inaugural

> MIÉRCOLES 3 DE NOVIEMBRE

El XIV Congreso se inició 
con la mesa inaugural en 
la que se pudo escuchar 
en primer lugar testimo-
nios de afectados y fami-
liares. Los compartieron 
Teresa Navarro, Defenso-
ra de Personas con Disca-
pacidad del Ayuntamiento 
de Valencia, y María del 
Mar López, ambas madres 
de niños con enfermeda-
des raras.Teresa Navarro, 
destacó con actitud posi-
tiva su lema  “siempre se-
guir adelante” y reclamó 
más inversión en investi-
gación “porque sin ella no 
hay futuro”.
En la inauguración tam-
bién intervinieron Juan 
Carrión, presidente de 
D´Genes, FEDER y ALI-
BER; Estrella Núñez, vice-
rrectora de Investigación 
de la UCAM -que lo hicie-

ron de forma presencial 
desde la Sala Capitular 
del Campus de Los Jeró-
nimos-; Carolina Darias, 
ministra de Sanidad, y 
Juan José Pedreño, con-
sejero de Salud de la Re-
gión de Murcia online. 
Juan Carrión destacó la 
importancia de un even-
to que “reúne a todas las 
partes implicadas”, des-
de enfermos y familiares, 
asociaciones, administra-
ción pública, investigado-
res, farmacéuticas, entre 
otros, “con el objetivo de 
compartir conocimiento 
y generar contactos, ya 
que el principal problema 
de las enfermedades ra-
ras es su desconocimien-
to”. E hizo hincapié en la 
necesidad de tratar a es-
tos pacientes “desde una 
atención integral”.

Participaron también la ministra de 
Sanidad, Carolina Darias; el 

consejero de Salud de Murcia, Juan 
José Pedreño; la vicerrectora de 

Investigación de la UCAM, 
Estrella Nuñez; y el presidente de 

D´Genes, Juan Carrión
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La primera mesa 
sirvió para abordar la 

actualidad en políticas 
internacionales en torno 
a las enfermedades raras

> MIÉRCOLES 3 DE NOVIEMBRE

La política internacional en torno a las enfer-
medades raras tuvo un importante hueco en el 
XIV Congreso Internacional de Enfermedades 
Raras. De hecho, la primera mesa del mismo 
giró en torno a ella. Intervinieron la directora 
de FEDER y su Fundación y miembro del Con-
sejo de la Red Internacional de ER (RDI) y de la 
junta directiva de EURORDIS, Alba Amelia An-
cochea Díaz, qjuien centró su intervención en 
la resolución de Naciones Unidas sobre enfer-
medades raras.
Además, Concha Mayo,Programme Manager 
Collaborative Globl Netwok for Rare Diseases 
habló sobre nodos de comunicación (Regional 
Hubs) de la Red de centros deen enfermedades 
raras.
Ambas intervinieron en una mesa que estuvo 
magníficamente moderada por una persona 
de amplia experiencia en el campo de las en-
fermedades raras y experto en medicamentos 
huérfanos, el profesor universitario Francisco 
José Vivar González.

Con Alba Ancochea y 
Concha Mayo como 

ponentes
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Dificultades en el acceso a medicamentos huérfanos 
y retos de futuro, un tema de gran interés 

>MIÉRCOLES 3 DE NOVIEMBRE

La segunda mesa de 
la primera jornada 
abordó un tema que 
no falta nunca en los 
congresos de enfer-
medades raras or-
ganizados por D´Ge-
nes, las dificultades 
en el acceso a medi-
camentos huérfanos 
y retos de futuro. 
Luis Cruz Olivé, far-
macéutico experto 
en medicamentos 
huérfanos, condu-
jo una mesa en la 
que se contó con la 
intervención de la 
industria farmacéu-
tica y también de la 
administración, La 
presidenta de AEL-
MHU fue la primera 
en intervenir. María 
José Sánchez Losa-
da habló sobre la 

situación actual de 
los medicamentos 
huérfanos en Espa-
ña: retos y oportuni-
dades en el acceso. 
Durante su turno, el 
doctor en Derecho y 
presidente de IFSA 
Salud, Álvaro Lavan-
deira Hermoso, rea-
lizó un análisis de la 
propuesta de la Co-
misión Europea de 
modificación de la  
Normativa de me-
dicamentos huérfa-
nos. 
Además, también se 
contó con la inter-
vención de la pre-
sidenta de la Comi-
sión de Sanidad y 
Consumo del Con-
greso de los Diputa-
dos, Rosa María Ro-
mero Sánchez.
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La última mesa de la primera jornada se dedicó a 
enfermedades raras en Iberoamérica: situación y diagnóstico

>MIÉRCOLES 3 DE NOVIEMBRE 

Iberoamérica estuvo muy pre-
sente en el Congreso y de 
hecho la tercera mesa de la 
primera jornada estuvo ínte-
gramente dedicada a ella. El 
médico genetista y presidente 
de la Fundación para Enferme-
dades Raras FUNEDERE Milton 
Jijón Argüello ejerció de mode-
rador en una mesa que abrió 
la intervención de Marta Elvira 
Ascurra, genetista y directora 
del Programa de Prevención de 
los Defectos Congénitos de Pa-
raguay, hablando de detección 
neonatal en enfermedades ra-
ras.

Norma Picaso, del Ministerio de 
Salud de la Nacion (arhentina), 
Daniela Salinas (odontóloga 
de la Universidad nacional de 
Cuyo) y Analía Lasso, de la Fa-
cultad de Odontología de la Uni-
versidad Nacional de La Rioja 
(Argentina), expusieron a tres 
bandas una ponencia centrada 
en salud bucal de personas con 
patologías poco frecuentes.
Por último, Marcelo Minotti, 
presidente de Niemann Pick 
Argentina, quiso realizar una 
evaluación económica y del 
impacto social de la odisea 
diagnóstica.
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La segunda jornada se abrió con una mesa sobre 
presente y futuro del diagnóstico

>JUEVES 4 DE NOVIEMBRE

La segunda jornada con-
centró algunas de las 
mesas más densas de 
contenido, como la que 
abrió la tarde, centra-
da en presente y futuro 
del diagnóstico en en-
fermedades raras, una 
temática que sin duda 
no podía faltar. Mode-
rada por el ex ministro 
de Sanidad Bernat Soria 
Escoms, se inició con la 
intervención de Francesc 
Palau Martínez, jefe del 
Servicio de Medicina Ge-
nética y Molecular del 
Hospital Sant Joan de 
Déu Barcelona y director 
del Instituto Pediátrico 

de ER (IPER) y del Insti-
tu de Recerca Pediátrica 
del Hospital de Sant Joan 
de Déu, quin habló de la 
complejidad del diagnós-
tico y nuevas metodolo-
gías.
El investigador del Insti-
tuto de Investigación de 
Enfermedades Raras del 
Instituto de Salud Carlos 
III Juan Benito Lozano 
habló sobre dificultades 
de acceso y retraso diag-
nóstico en ER, mientras 
que el CEO y fundador 
de BD Care y presidente 
de la Federació Catalana 
de Malaties Minoriutáies, 
Francesc Cayuela Sola-

no intervino para hablar 
de disrupción de las en-
fermedades raras  e In-
teligencia artificial en el 
campo de la salud.
María Martínez Fresno, 
Associate Director Me-
dical Affairs de Illumina, 
abordó el impacto de la 
secuenciación del ge-
noma en el manejo clí-
nico de pacientes con 
enfermedades raras en 
unidades de cuidados 
intensivos neonatales y 
pediátricos.
Bárbara Massotto, de la 
Unidad de Genética Mé-
dica ASCIRES Sistemas 
genómicos, hablo sobre 

identificación de genes 
médicamente acciona-
bles en exomas  geno-
mas, desde el cáncer 
hasta la muerte súbita. 
Recomendaciones del 
American College of Me-
dical Genetics 2021.

Por último, la neurope-
diatra del Hospital Ma-
terno Infantil Regionall 
Universitario de Málaga, 
Rocío Calvo Medina se 
centró en cribado neona-
tal para la detección de 
casos de AME.
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Los avances en investigación en torno a enfermedades 
raras ocuparon una de las mesas de la segunda jornada

>JUEVES 4 DE NOVIEMBRE

Avances en la investigación fue el título de la segunda mesa de la 
segunda jornada del XIV Congreso Internacional de Enfermedades 
Raras. Moderada por la secretaria académica del Grado de Odonto-
logía de la UCAM, María de los Llanos Martínez Martínez, se inició con 
la ponencia del investigador científico del CSIC lluis Montoliu José, 
que centró su intervención sobre avances en terapias de enferme-
dades raras mediante edición genética. El estado actual de la terapia 
génica en enfermedades raras fue el título de la ponencia de la neu-
ropediatra del Hospital Universitario Valle D´Hebrón Francina Munell 
Casadesús.
La neuróloga de la Unidad Neuromuscular del Hospital Clínico San 
Carlos de Madrid Lucía Galán Dávila abordó en su intervención el 
silenciamiento génico como nueva diana terapéutica para el trata-
miento de las enfermedades raras. Por último, el director gerente 
del Hospital Sant Joan de Déu, Manel del Castillo Rey presentó el 
Proyecto Únicas.
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El XIV Congreso Internacional permitió conocer 
buenas prácticas en materia de humanización, un 

aspecto clave en enfermedades raras

>JUEVES 4 DE NOVIEMBRE

La humanización tuvo 
también su espacio en 
este foro formativo, ya 
que se considera un as-
pecto clave para abordar 
las enfermedades raras y 
tener en cuenta la pers-
pectiva del paciente. 
El miembro de la directi-
va de FEDER Santiago de 
la Riva moderó la mesa 
que se inició con la po-
nencia de la directora de 
Acceso al Mercado Re-

laciones Institucionales 
y Comunicación de Sobi 
Iberia, Beatriz Peralez 
Zamorano, quien presen-
tó un documento de re-
flexión sobre humaniza-
ción en patologías poco 
frecuentes.
Por su parte, la directo-
ra de la Alianza Argenti-
na de Pacientes (ALAPA), 
Florencia Braga, puso el 
foco en la importancia de 
la participación de los lí-

deres de pacientes en el 
diseño de políticas públi-
cas para las enfermeda-
des raras.
La directora del área de 
Autonomía personal y 
vida independiente de la 
Plataforma Representa-
tiva Estatal de Personas 
con Discapacidad (PRE-
DIF, Myriam Arnaiz, abor-
dó el tema de fomentar 
la autonomía y la figura 
del asistente personal, 

mientras que el psicólo-
go y miembro del Grupo 
Psicología y Discapaci-
dad del Colegio Oficial de 
Psicología de Cataluña 
Eduardo Brignani trató el 
tema del la psicoeduca-
ción del cuidador.
Se trató sin duda de una 
sesión muy interesante y 
motivadora y en la que 
se abordó la importancia 
de integrar la humaniza-
ción en estos ámbitos.
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Se expusieron experiencias y trabajos del mundo asociativo
>VIERNES 5 DE NOVIEMBRE

La tercera y última jor-
nada del XIV Congreso 
Internacional de Enfer-
medades Raras estuvo 
centrada en aspectos 
más sociales y educa-
tivos o aspectos prác-
ticos y moderada por 
el presidente de RETI-
MUR, David Sánchez 
González. La importan-
cia del mundo asociati-
vo en el abordaje de las 
enfermedades raras se 
puso sobre la mesa con 
ponencias de represen-
tantes o miembros de 
asociaciones. Así, Mig-
dalia M. Denis, doctor 
master degree y mas-
ter life de Latin Health 
Leaders, abordó el lide-
razgo de las ONGs en 
la época post COVID, 
mientras que la miem-
bro de la directiva de la 
Asociación Insular aten-
ción a personas con dis-
capacidad de Menorca 
(ASINPROS) Ángeles 
Andreu habló sobre 
educar en la diversidad 

y puso el ejemplo de un 
cuento para concien-
ciar sobre las enferme-
dades raras.
La logopeda de D´Ge-

nes y responsable del 
proyecto de terapia 
asistida con animal Ma-
ría José Barba García 
presentó este proyecto 

y los resultados del tra-
bajo que se está llevan-
do a cabo.
Por último, Jordi Cruz Vi-
llalba, director de MPS 

Lisosomales España 
presentó el Proyecto 
Casa de Sofía, una ini-
ciativa de la que él es 
presidente.
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La educación e inclusión también tuvieron 
su espacio en el XIV Congreso

>VIERNES 5 DE NOVIEMBRE

La educación e inclusión también 
tuvieron su hueco en una de las 
mesas del XIV Congreso Inter-
nacional de Enfermedades Ra-
ras, en una ponencia moderada 
por el profesor titular de Trabajo 
Social y Servicios Sociales de la 
Universidad de Murcia Enrique 
Pastor. La psicóloga y orientado-
ra ediucativa de la Comunidad 
de Madrid Sonia Gómez Men-
chón habló de la importancia de 
la educación emocional para una 
educación inclusiva, mientras 
que de la asociación Síndrome 
22q11 participaron su presidenta 

Aldha Pozo Rodríguez, y la peda-
goga responsable del Servicio de 
Información y Orientación, Lara 
García Cela, que presentaeron el 
proyecto 22q que desarrollan en 
el marco del cual se dio a cono-
cer la guía educativa para alum-
nado con 22q11.
Por último, el director gerente 
del Centro de Referencia Estatal 
de Atención a Personas con En-
fermedades Raras y sus familias 
(CREER), Aitor Aparicio García, 
intervino para hablar sobre el 
nuevo baremo de la discapaci-
dad.
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Disfagia, intervención a través de la motricidad orofacial, experiencia 
de alfabetización en niños con necesidades complejas de 

comunicación, prácticas centradas en la familia y una aproximación a 
errores innatos del metabolismo, temas de la última mesa

>VIERNES 5 DE NOVIEMBRE

La última de las me-
sas del XIV Congreso 
Internacional de Enfer-
medades Raras estuvo 
dedicada a aspectos 
prácticos y terapias. 
Moderada por Modes-
to Díez, miembro de la 
directiva de FEDER, se 
inició con la interven-
ción de Patricia Mur-
ciego y Paula Giménez, 
logopedas del Centro 
Cirón, que hablaron de 
disfagia.
Posteriormente, la lo-
gopeda especialista en 
Terapia miofuncional 
Sara Ena habló sobre 
necesidades de inter-
vención a través de la 
motricidad orofacial, 
mientras que Claudia 
Marimón Rigollet, pro-
fesora de Educación 
Especial, presentó ex-
periencia en alfabe-
tización de niños con 
necesidades comple-
jas de comunicación.
Por su parte, lLa doc-
tora en Educación, 
pedagoga y logopeda 
Noelia Orcajada, cen-
tró su intervención en 
prácticas centradas e 

la familia.
Por último, la nutricio-
nista Ana Muñoz y la 
doctora en Bioquímica 
María José Martos abor-
daron en su interven-

ción una aproximación 
real a los errores inna-
tos del metabolismo 
intermediario, abordaje 
dietético-nutricional y 
herramientas digitales.



La Reina Letizia, Presidenta de Honor del 
XIV Congreso Internacional de Enfermedades Raras
Su Majestad la Reina 
Doña Letizia aceptó 
la Presidencia de Ho-
nor del XIV Congreso 
Internacional de En-
fermedades Raras, 
que se celebró los 
días 3, 4 y 5 de no-
viembre de 2021 de 
manera on line, orga-
nizado por la Asocia-
ción de Enfermeda-
des Raras D´Genes 
con la colaboración 
de la universidad Ca-
tólica San Antonio de 
Murcia (UCAM).
El presidente de la 
asociación D´Genes 
y del Comité organi-
zador del Congreso, 
Juan Carrión Tudela, 
manifestaron que la 
asociación se sentía 
muy honrada tras ha-
ber recibido la contes-
tación de la Casa de 
Su Majestad El Rey a 
la invitación cursada, 
en la que se comuni-
caba que Su Majestad 
la Reina había tenido 
a bien aceptar dicha 
Presidencia de Honor 
del XIV Congreso In-
ternacional de Enfer-
medades Raras. 
Además, en la misiva, 
el jefe de la Secreta-
ría de S.M. la Reina 
señalaba que la Rei-
na Letizia transmite 
“Su deseo de que el 
mismo constituya un 
éxito”.
Para D´Genes supu-
so un enorme orgullo 
que la Reina Doña Le-
tizia aceptara la pre-
sidencia de honor de 
la catorce edición de 
este Congreso, por el 
apoyo que represen-
ta para esta acción 
formativa y divulga-
tiva sobre patologías 
poco frecuentes.

>RECONOCIMIENTO
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El XIV Congreso Internacional de 
Enfermedades Raras se volvió a 
celebrar de nuevo y por segundo 
año consecutivo íntegramente en 
formato virtual.
Cerca de ochocientas personas se 
inscribieron para seguirlo a través 
de la plataforma habilitada. Ins-
critos que además procedían de 
casi una veintena de países dife-
rentes, principalmente de España 
e Iberoamérica.
Además de verse en directo tanto 
a través de la plataforma de video-
llamada por la que se desarrolló, 
se subió posteriormente al canal 
de youtube de D´Genes, donde 
ha quedado para poder visionarse 
por parte de quien no tuviera la 
oportunidad de asistir o que quien 
sí lo hiciera pero quiera volver a 
ver las ponencia, pueda hacerlo.
Las cifras avalan este XIV Congre-
so Internacional de Enfermedades 
Raras. Así, además del importan-
te número de inscritos, hay que 
destacar también que cerca de 
medio centenar de ponentes y 
moderadores tomaron parte com-
partiendo su trabajo, conocimien-
to y experiencia en sus respecti-
vas áreas.
Además, también es de destacar 
el importante número de pósteres 
y comunicaciones científicas pre-
sentadas, que ascendieron a la 
cifra de 45. Los pósteres, que ver-
saron sobre diferentes aspectos 
relacionados con las enfermeda-
des raras o sobre diversas pato-
logías concretas, se pudieron ver 
en el apartado de la web dedicado 
a la galería de pósteres, para su 
consulta.
Asimismo, importante también es 
que se inscribieron en el Congre-
so representantes o miembros de 
más de sesenta asociaciones de 
pacientes, de diferentes puntos 
de España y el extranjero, movi-
dos por el interés que despierta 
un congreso en el que se aborda-
ron las enfermedades raras desde 
diferentes prismas.

>EL XIV CONGRESO EN CIFRAS

El Congreso contó 
con asistentes de 
una veintena de 

países 

El XIV Congreso
Internacional de ER

en cifras

PAÍS DE PROCEDENCIA
DE LOS INSCRITOS

Alemania, Italia, España, Estados Unidos,
Francia, Angola, Argentina, Bolivia, Chile,

Colombia, Cuba, Ecuador, Guatemala, México,
Panamá, Paraguay, Perú, Andorra, Uruguay y

Venezuela

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

PRINCIPALES DATOS QUE ARROJÓ ESTE EVENTO

PARTICIPANTES
Alrededor de ochocientas personas inscritas

PONENTES Y
MODERADORES

47 ponentes y moderadores compartieron sus
conocimientos y experiencia durante los tres

días que duró el Congreso

PÓSTERES Y/O
COMUNICACIONES

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

PROCEDENTES DE UN
IMPORTANTE NÚMERO
DE PROVINCIAS
ESPAÑOLAS 
Mayoritariamente, obviamente, la procedencia
de las personas inscritas era España. Dentro de
ella, participaron en el Congreso personas de
prácticamente la totalidad de las comunidades
autónomas

ESPECIAL XIV CONGRESO ERESPECIAL XIV CONGRESO ER
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Más de cuarenta pósteres 
y comunicaciones se pre-
sentaron al XIV Congreso 
Internacional de Enfer-
medades Raras. En total 
fueron 45 los pósteres y 
comunicaciones presenta-
dos a esta edición de este 
foro formativo, en los que 

se abordaban diferentes 
aspectos en torno a las pa-
tologías poco frecuentes.
Los pósteres estuvieron  
expuestos en la web de 
D´Genes, en la página 
del XIV Congreso Interna-
cional de Enfermedades 
Raras, para su consulta, 

Además, en el transcurso 
de la primera sesión del 
Congreso se expusieron 
cuatro comunicaciones 
orales.
Desde el Comité Organi-
zador y Científico del XIV 
Congreso Internacional 
de Enfermedades Raras 

se mostraron muy satis-
fechos por la alta partici-
pación tanto de profesio-
nales como estudiantes a 
la hora de presentar pós-
teres y comunicaciones, 
alcanzándose de nuevol al 
igual que el año anterior, 
una cifra elevada.

Se presentaron un total de 45 pósteres 
y comunicaciones al XIV Congreso 

D´Genes agradeció a Fundación Hefame y Fundación 
Primafrío un año más el compromiso con la divulgación de 

las enfermedades raras al patrocinar los Premios

>PREMIOS PÓSTERES Y 
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INTRODUCCIÓN: El Síndrome del Aceite Tóxico (SAT) es una intoxicación poco
frecuente por consumo de aceite de colza desnaturalizado con anilina al 2%. Se
caracteriza por la presencia de una afectación vascular generalizada, afectando a
venas, arterias y órganos y presentándose con mialgias severas e incapacitantes,
marcada eosinofilia e infiltrados pulmonares1 (Fig. 1).

Síndrome del Aceite Tóxico: 40 años del mayor 
caso de intoxicación alimentaria en España.
Marín E., Bueno C.L., Guillén M.C., Shelomentseva A., De Velasco E.
Centro Integrado de Formación Profesional Politécnico de Murcia

METODOLOGÍA: La fibrosis, junto al daño agudo de arterias
y venas, fueron las lesiones responsables de todas las
manifestaciones clínicas. El seguimiento actual se centra en
la vigilancia de los factores de riesgo cardiovascular, como
hipertensión arterial, diabetes, hipercolesterolemia y el
sobrepeso3.

RESULTADOS: En la actualidad, la diabetes se observa entre el 20-30% de esta población,
mientras que el resto de los factores lo hacen entre el 40 y el 60% del total de
supervivientes. Del resto de la cohorte superviviente, más de 14.000 personas, declaran
tener un estado de salud muy malo o malo alrededor de un 10%, mientras el resto se
reparten casi al 50% entre los que se encuentran bien y los que manifiestan tener un
estado de salud no aceptable, con niveles bajos de calidad de vida3 (Fig. 2).

BIBLIOGRAFÍA:
(1) ORPHANET. Recuperado de:
https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?lng=ES&Expert=227972
(2) Ministerio de Ciencia e Innovación. Recuperado de:
https://www.isciii.es/QuienesSomos/CentrosPropios/IIER/AreaEpidemiologia/SindromeAceiteToxico/Paginas/default.aspx
(3) Médicos y pacientes. Recuperado de:
http://www.medicosypacientes.com/articulo/la-cohorte-del-sindrome-de-aceite-toxicoconfirma-un-patron-clasico-de-una-epidemia-de-alto
(4) Jornadas de referencia 2021. Recuperado de:
https://www.aesan.gob.es/AECOSAN/docs/documentos/eventos/2021/05_40_Anios_Sindrome_Aceite_Toxico.pdf

Fig. 1: Pie equino-varo. Deformación del pie en cavo con disestesia al apoyo de 
cabezas metatarsales.

Fig. 2: Con solo tres años y medio, Ignacio
Gómez pasó tres semanas ingresado en
aislamiento y 40 años después sufre
agarrotamiento en todas sus articulaciones,
lesiones cervicales y lumbares, dolores de
cabeza frecuentes y afectación en el hígado,
entre otras secuelas.

CONCLUSIONES: El SAT es la mayor crisis relacionada con la Seguridad Alimentaria
ocurrido en España, teniendo una gran repercusión sanitaria y social que aún persiste4.

OBJETIVO: Realizar una revisión bibliográfica del SAT, con los
siguientes objetivos específicos:
1. Desarrollar y promover la investigación clínico-epidemiológica
sobre el SAT.
2. Desarrollar y coordinar la investigación etiológica y patogénica
relacionada con el origen de esta epidemia.
3. Describir la historia natural de la enfermedad conocida como SAT.
4. Custodiar y promover el registro de muestras biológicas y de
aceites.
5. Asesorar a otros Organismos de la Administración, que mantienen
competencias en el SAT, en aspectos relacionados con la evolución de
la enfermedad.
6. Desarrollar los objetivos propuestos por la OMS como centro
colaborador2.

INTRODUCCION: La argiria es una enfermedad de escasa frecuencia en la actualidad. Se manifiesta principalmente
como una pigmentación azul-grisácea de la piel y las mucosas, sin otros síntomas sistémicos1. La clínica
característica, asociada al antecedente de la exposición y la histopatología, permite realizar el diagnóstico2 (Figuras
1, 2 y 3).

Argiria cutánea generalizada por aplicación 
prolongada de sulfadiazina de plata 

Gil C., Rocamora S., De Velasco E.
Centro Integrado de Formación Profesional Politécnico de Murcia

BIBLIOGRAFÍA:
1. ORPHANET. Recuperado de:
https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/OC_Exp.php?Expert=60014&lng=ES
2. Wikipedia. Recuperado de:
https://es.wikipedia.org/wiki/Argiria
3. White JM, Powell AM, Brady K, Russell-Jones R. Severe generalized argyria secondary to ingestion of colloidal silver protein. Clin Exp
Dermatol 2003;28:254-256.
4. Kubba A, Kubba R, Batrani M, Pal T. Argyria an unrecognized cause of cutaneous pigmentation in Indian patients: a case series and 
review of the literature. Indian J Dermatol Venereol Leprol 2013;79:805-811.2.

DISCUSIÓN Y CONCLUSIONES: La mayoría de los casos de argiria generalizada publicados se deben a la ingestión o inhalación de
compuestos argénticos. Destacamos la importancia de tener presente el cuadro como diagnóstico diferencial de otras entidades para
evitar así estudios y tratamientos innecesarios.

DESCRIPCIÓN DEL CASO: Se presenta una paciente con úlceras crónicas en los miembros inferiores que se aplicó sulfadiazina de plata
en forma tópica durante 10 años, con el desarrollo posterior de argiria. La argiria generalizada rara vez causa síntomas sistémicos. Sin
embargo, se informaron casos de degeneración grasa del hígado, los riñones y el corazón; convulsiones tonicoclónicas e, incluso,
parálisis respiratoria. También se describió neuropatía tras el uso tópico de crema con sulfadiazina de plata al 1% 3. El diagnóstico se
basa en la clínica, los antecedentes y la histopatología 4. También se puede solicitar su determinación en el suero, aunque no es
necesaria para confirmarlo.
Por vía sistémica, el selenio y azufre han demostrado tener efectos modificadores favorables sobre el metabolismo y la toxicidad
mediante la formación de complejos con plata. Por vía tópica, el tratamiento con hidroquinona 4% reduce el número de gránulos de
plata en la dermis superior y alrededor de las glándulas sudoríparas, además de reducir el número de melanocitos; el mecanismo de
esta despigmentación reversible de la piel se debe a la inhibición de la oxidación enzimática de la tirosina a 3,4-dihidroxifenilalanina y la
supresión del proceso metabólico de melanocitos. Los protectores solares y cosméticos pueden ser útiles para prevenir una
pigmentación oscura y ayudan a enmascarar la despigmentación evidente.
El diagnóstico se realiza mediante biopsia de piel, donde se observan diminutos gránulos de color marrón en el tejido conectivo que
rodea las glándulas sebáceas, en el tejido perineural y en las paredes de las arteriolas.
La biopsia debe realizarse ya que la argiria se puede confundir con cianosis en personas de piel clara, o en la argiria localizada, con
lesiones melanocíticas como nevus azul y melanomas malignos.

Fig. 1: Cambio de piel en argiria. Fig. 2: Argiria a nivel celular. Fig.3: Paciente con Argiria.

EXPERIENCIA DE USO DE ÁCIDO QUENODESOXICÓLICO EN 
PACIENTES CON XANTOMATOSIS CEREBROTENDINOSA

Toledo Noda N, Goitia Barrenetxea L, López Bouzo L, Oliva Hernández ML, Morales León MV

Hospital Universitario de Gran Canaria Doctor Negrín

XIV Congreso Internacional de Enfermedades Raras Keywords: Quenodesoxicólico, Xantomatosis, Cerebrotendinosa

El CDCA permite corregir el déficit enzimático, evitando la aparición de nuevos síntomas y mejorando las manifestaciones clínicas. Parece
ser eficaz y seguro aunque hace falta seguir investigando para obtener evidencia de más calidad.

La xantomatosis cerebrotendinosa (CTX) es una enfermedad rara autosómica recesiva producida por mutaciones de la enzima esterol-27-
hidroxilasa. Se crean depósitos de colestanol que causan cataratas, diarrea, disfunción neurológica... El tratamiento es una terapia de
reemplazo con ácido quenodesoxicólico (CDCA) vía oral.

INTRODUCCIÓN

OBJETIVO
Describir la experiencia de uso de ácido quenodesoxicólico (CDCA) en el tratamiento de la xantomatosis cerebrotendinosa (CTX).

METODOLOGÍA
Estudio descriptivo retrospectivo con pacientes diagnosticados de CTX y tratados con CDCA en nuestro hospital hasta septiembrede 2021.
Se revisaron historias clínicas y dispensaciones farmacológicas. Se valoraron niveles de colestanol obtenidos por cromatografía de gases y
espectrometría de masas.

RESULTADOS
Se incluyeron 2 pacientes, mujeres de 49 años sin parentesco entre sí. Presentaban padres consanguíneos y hermanos fallecidos por
enfermedades neurodegenerativas.

La primera fue diagnosticada en agosto de 2019 al presentar síntomas como mutismo, disminución de movilidad y una elevación de
betacolestanol (60.5µmol/L). Inició tratamiento con CDCA a 250mg/8h. Tras 15 meses comenzó a fonar y a movilizar cabeza y brazos y el
betacolestanol disminuyó a 10.6µmol/L. Actualmente sigue en tratamiento.

La segunda fue diagnosticada en junio de 2019 presentando deterioro cognitivo, diarrea, disartria y un nivel de betacolestanol de
96.6µmol/L. Comenzó tratamiento con CDCA en septiembre a 250mg/12h. Al mes presentaba menos diarrea y disartria, decidiéndose
aumentar la dosis a 250mg/8h. Tras seis meses desapareció la diarrea y el betacolestanol disminuyó a 25.3µmol/L. En noviembre de 2020
fallece por deterioro e infecciones recurrentes.

No se observaron efectos adversos atribuibles al CDCA.

CONCLUSIONES

Verrips A,et al.,2019. The safety and effectiveness of chenodeoxycholic acid treatment in patients with cerebrotendinous xanthomatosis:
two retrospective cohort studies. Neurological Sciences,41(4),943–949.

BIBLIOGRAFÍA

Calidad de vida en t iempos de COVID-19: un estudio
Iberoamericano en personas con Fibrosis  Quística

XIV Congreso Internacional de Enfermedades Raras 

Ruiz ,  C . ,  Vázquez ,  V . ,  Vázquez ,  N . ,  Ortega ,  J . ,  Brancatisano  S

Fupaeh ,  Fundación  de  psicología  aplicada  a  enfermedades  huérfanas

info@ fupaeh .org   www . fupaeh .org

INTRODUCCIÓN
La pandemia por COVID-19 parece haber

afectado significativamente a las personas

con Fibrosis Quística(FQ) y sus familias

(Chung et al., 2020). Las personas con este

diagnóstico y sus cuidadores han reportado

emociones de incertidumbre,

preocupación, y ansiedad (Bobo Ruiz et al.,

2020; Pınar Senkalfa et al., 2020). Los

cuidadores, particularmente, han reportado

un exceso de responsabilidad e inseguridad

(Bobo Ruiz et al., 2020).

OBJETIVO
Describir la calidad de vida (CV) relacionada

con la salud y CV familiar de niños con FQ

durante la pandemia por COVID-19.  

RESULTADOS
En cuanto a la calidad de vida del niño, se

encontró una M=67,03 (DE=22,15) para la escala

total. En cuanto sus dimensiones, se encontró

una M= 67,71 (DE=32,77) para la dimensión física,

una M=67,77 (DE=23,59) para la dimensión

emocional, una M=76,67 (DE=21,93) para la

dimensión social, y una M=56,11 (DE=29,87) para

la dimensión escolar.

En relación a la CV familiar, los resultados

mostraron una M=58,95 (DE=26,19). Al estudiar

sus dimensiones, se encontró una M=56,25

(DE=24,5) para la CV del cuidador y una M=59,37

(DE=31,64) para el funcionamiento familiar. 

 CONCLUSIONES
La CV de niños con diagnóstico de FQ y sus

cuidadores se ha visto afectada durante la

pandemia, especialmente en relación a la vida

familiar y CV del cuidador. Estos resultados

alertan sobre la situación de vulnerabilidad en

que estas familias se han encontrado durante

la pandemia.
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METODOLOGÍA
Estudio descriptivo, transversal. Se utilizaron

los instrumentos PedsQL 4.0 GCS y PedsQL

FIM.

Participaron 9 familias de niños con

diagnóstico de FQ de entre 5 y 13 años (M= 8,

DE=2,69). Todos los cuidadores que

respondieron eran madres. 

CÁNCER DE PULMÓN CÉLULAS PEQUEÑAS: 
IRRADIACIÓN CRANEAL PROFILÁCTICA 
CON PROTECCIÓN DE HIPOCAMPO PARA 

PRESERVAR FUNCIÓN COGNITIVA
Padilla de la Fuente, D. ; De Velasco Garcia, EM. ; Sánchez Pérez, M ; Laborda Segovia, A. ; 

Romero Borque, MA. 

Introducción
El Cáncer de pulmón de células pequeñas (CPCP) está incluido en el listado de EERR
(ORPHA:70573).
El tratamiento del CPCP con Enfermedad limitada (EL) consiste en Quimioterapia
(QT) y radioterapia (RT) y si respuesta completa, irradiación craneal profiláctica
(ICP)
La RT holocraneal tiene efectos sobre la función neurocognitiva, a nivel temprano
sobre el recuerdo a corto plazo y la fluidez verbal y a largo plazo sobre el
aprendizaje y la memoria. La toxicidad es debida a que se radia el hipocampo y
áreas periventriculares, donde existen células para la formación de la memoria.
Gracias a técnicas como la Radioterapia de intensidad modulada (IMRT) es posible
realizar un tratamiento holocraneal salvando el hipocampo.

Descripción del caso clínico: 
Paciente de 58 años fumador con tos, disnea, pérdida de peso y astenia de 3 
meses. Con el diagnostico de CPCP EL, se trata con RTQT concomitante con 
respuesta clínica completa y posteriormente ICP con IMRT con protección de 
hipocampo (2,5 Gy/sesión hasta 25 Gy)

Pruebas complementarias: 
• CT Total body CIV: masa parahiliar derecha que engloba tumoración bronquial y conglomerado 

mediastínico ipsilateral (7.2x6x5.3) 
• PET-CT: captación patológica en lesión parahiliar derecha (SUV 7.6) 
• RM  cerebro : sin lesiones sugestivas de metástasis Broncoscopia: infiltración bronquio principal derecho 

con oclusión completa. Biopsia AP :Carcinoma de células pequeñas.

Diagnóstico diferencial: Tumores pulmonares e infecciones

Juicio diagnóstico: Carcinoma de células pequeñas de pulmón – Estadio IIIB 

Discusión y conclusiones:
La ICP después de la QT/RT reduce la incidencia de metástasis cerebrales sintomáticas y aumenta 
la supervivencia global en pacientes con CPCP.
La RT con técnica de IMRT, para limitar la dosis a nivel de hipocampo, supone preservación de la 
función cognitiva y por tanto una importante mejora en la calidad de vida de estos pacientes.

INTRODUCCIÓN: El Síndrome de Turner (ST) es la alteración
más frecuente de los cromosomas sexuales1, siendo causada
por la ausencia completa o parcial del cromosoma X y en
ocasiones por mosaicismos2. Ante la sospecha del ST, se realizan
diversas pruebas diagnósticas, en el laboratorio, mediante la
combinación de ciertas características fenotípicas con la
ausencia de un cromosoma X. Esta ausencia puede ser total o
parcial, como la que tiene lugar en la isocromosomas X. Las
consecuencias fenotípicas de estos dependen de dos factores:
la naturaleza de los genes que se han perdido y del
mosaicismo2.La clínica cambia en función del patrón
citogenético, prevaleciendo la talla baja como manifestación
fenotípica, ya que radica en la haploinsuficiencia del gen SHOX3

en el brazo corto del cromosoma X. Además de talla baja, se
pueden hallar malformaciones orgánicas. A los problemas de
desarrollo física se añaden problemas endocrinos, los cuales
son tratados con terapia hormonal4 (Fig. 1 y 2).

TÉCNICAS UTILIZADAS EN  LABORATORIO CLÍNICO 
PARA EL DIAGNÓSTICO DEL SÍNDROME DE TURNER

Guillén M.C., Shelomentseva A., Marín E., Bueno C.L., De Velasco E.
Centro Integrado de Formación Profesional Politécnico de Murcia.

OBJETIVO: Describir la utilización y desarrollo de técnicas
de laboratorio para el diagnóstico del ST.

RESULTADOS: Los signos y síntomas del ST pueden variarentre las niñas y mujeres que lo padecen. Todo ello depende del cariotipo o
expresión clínica que posea cada mujer, puesto que cada mosaicismo presenta unas patologías diferentes6.

BIBLIOGRAFÍA:
1- Alpera, R., et al., 2009. Capítulo 12. SÍNDROME DE TURNER. Sociedad española de endocrinología p.16. Tratado de Endocrinología Pediátrica. Pombo M, ed. 3º edición.
2- Ellison, JW., et al., 1997. PHOG, a candidate gene forinvolvement in the short stature of Turner syndrome. Hum Mol Genet. Aug; 6(8):1341-7.
3- Rao, E., et al., 2001. TheLeri-Weill and Turner syndromehomeobox gene SHOX encodes a cell-typespecifictranscriptionalactivator.Hum Mol Genet. Dec 15; 10(26):3083-91.
4- Labarta, José I., et al. , 2010. Actualización en el tratamiento y seguimiento del síndrome de Turner (ST). RevEspEndocrinolPediatr, vol. 1, no 1, p. 74-80.
5- Galán, E., 2012. Síndrome de Turner. Asociación española de Pediatría.
6-Peña Villafuerte, N., et al. , 2007. Síndrome de Turner, a propósito de un caso. Revista de la Sociedad Boliviana de Pediatría, 46(3), 175-178.
7- Fernández, C., et al., 2011. Estudio de crecimiento de Bilbao. Fundación Orbegozo.

Fig.1: SIGNOS Y SÍNTOMAS MÁS COMUNES.

Fig. 2: CURVA DE CRECIMIENTO DE
MUJERES CON SÍNDROME DE TURNER.

Fig. 3: CARIOTIPO MUJER CON SÍNDROME DE TURNER. 

CONCLUSIÓN: El ST afecta a 1 de 2000 a 5000 recién nacidos de sexo femenino, estimándose que, el 1% de las concepciones de
embriones y fetos femeninos tienen esta patología, llegando a abortar espontáneamente en el primer trimestre entre el 95% al 99%5.
Esta ausencia total o parcial en el cromosoma X supone una problemática apareja como: talle baja7, ralentización del desarrollo sexual,
anomalías orgánicas y alteraciones hormonales4.

METODOLOGÍA: El ST se puede diagnosticar prenatalmente, durante la
infancia o en la adolescencia5. Es la realización de un cariotipo el que
confirma el diagnóstico, aunque también se emplean técnicas
moleculares (PCR, FISH) y pruebas complementarias (GH, IGFF-1, FSH, y
hormonas tiroideas)2. Además, se realizan análisis bioquímicos,
radiografías, y ecografías para determinar otras anomalías asociadas a
este síndrome6 (Fig. 3).

INTRODUCCION: La forma clásica de progeria se denomina síndrome de
Hutchinson-Gilford Progeria (HGPS). Es una enfermedad rara caracterizada
por un envejecimiento acelerado de los niños y que comienza en los primeros
dos años de vida. La progeria es causada por una mutación en el gen LMNA.
La proteína LMNA participa en el soporte estructural del núcleo celular.
Cuando se produce una mutación en este gen la proteína LMNA derivada de
este produce inestabilidad nuclear que conduce a un envejecimiento
prematuro. Las personas afectadas suelen morir de enfermedad cardíaca en
la infancia tardía1.

Progeria o síndrome de Hutchinson-Gilford: 
diagnóstico y tratamiento.

Shelomentseva A., Guillén C., Bueno C., Marín E., De Velasco E.
Centro Integrado de Formación Profesional Politécnico de Murcia.

OBJETIVO: El propósito de este trabajo es la investigación y
revisión bibliográfica del HGPS.

RESULTADOS: Los resultados apuntan a que los oligonucleótidos antisentido representan una oportunidad terapéutica muy
prometedora para el tratamiento del síndrome de HGPS3.

BIBLIOGRAFIA:  
1. Collins FS. National Human Genome Research Institute. [Online]. Available from: https://www.genome.gov/es/genetics-glossary/Progeria. 
2. GUIDE-DE-L-ACCESSIBILITE. GUIDE-DE-L-ACCESSIBILITE. [Online]. Available from: https://es.guide-de-l-accessibilite.org/how-is-progeria-diagnosed-4931.  

3. Tolosa A. Federación Mexicana de Enfermedades Raras. [Online].; 2021 [cited 2021 octubre 10. Available from: https://www.femexer.org/38145/nuevas-terapias-
para-laprogeria-basadas-en-oligonucleotidos-antisentido/. 
4. Mayo Clinic. [Online]. Available from: https://www.mayoclinic.org/es-es/diseasesconditions/progeria/symptoms-

causes/syc20356038#:~:text=La%20esperanza%20de%20vida%20promedio%20de%20los%20n 
i%C3%B1os,curso%20muestran%20cierta%20esperanza%20en%20cuanto%20al%2 0tratamiento

Fig.1: Evolución del Síndrome de Hutchinson-Gilford.

Fig. 2: Diagnóstico clínico del HGPS.

CONCLUSION: Los problemas cardíacos o los accidentes cerebrovasculares son las causas finales de muerte en la mayoría de los niños
que padecen progeria. La esperanza de vida promedio de los niños que tienen progeria es de 13 años, aproximadamente. Algunos
pueden morir más jóvenes y otros pueden vivir más, incluso hasta los 20 años. La progeria no tiene cura, pero las investigaciones en
curso muestran cierta esperanza en cuanto al tratamiento4.

METODOLOGIA: Un médico puede sospechar de progeria observando los
signos y síntomas del paciente.
El diagnóstico de progeria se basa en el reconocimiento de las
características clínicas comunes y la detección de genes2. Nuevas terapias
para la progeria basadas en la utilización de oligonucleótidos antisentido
dirigidos a regular el procesado alternativo del ARN mensajero del gen de la
laminina A, muestran resultados prometedores como potencial terapia para
la HGPS3.



Los trabajos premiados versaron sobre modelo de pez cebra, 
Síndrome de Turner, Amiloidosis y una app sobre enfermedades raras

La Asociación de Enfermedades 
Raras D´Genes entregó cinco 
premios entre los pósteres y 
comunicaciones presentados 
al  XIV Congreso Internacional 
de Enfermedades Raras  cele-
brado del 3 al 5 de noviembre.
Los Premios de Pósteres  conta-
ban con el patrocinio de la Fun-
dación Hefame. Por su parte, 
los Premios de Comunicacio-
nes estaban patrocinados por 
Fundación Primafrío.
El primer premio fue para la co-
municación oral “Desarrollo de 
un modelo de pez cebra de la 
enfermedad rara XLID98 para 
escrutinio de fármacos”, cuyos 
autores fueron  Beatriz Bernal 
Bermúdez, Francisco Javier 
Martínez Morcillo, Diana Gar-
cía-Moreno, María Luisa Cayue-
la Fuentes y Victoriano Mulero 
Méndez.
El segundo premio fue también 
para una comunicación oral, 
titulada “El pez cebra como 
modelo para evaluar variantes 
patogénicas de enfermedades 
raras: prueba de concepto en 
disqueratosis congénita, y pre-
sentada por Francisca Alcaraz 
Pérez, David Hernández Silva, 
Francisco Lendínez Molinos, Vic-
toriano Mulero Méndez y María 
Luisa Cayuela Fuentes.
Por su parte, el tercer premio 
fue para el póster titulado “Pa-
tología secundaria en el Síndro-
me de Turner en comparación 

Imagen de la presentación de las dos comunicacio-
nes orales premiadas y de los tres pósteres galar-
donados

>PREMIOS PÓSTERES Y COMUNICACIONES

INTRODUCCIÓN: : Las amiloidosis son un grupo heterogéneo de enfermedades que consisten en el depósito patológico de una proteína 
propia con un plegamiento anormal en distintos órganos y sistemas (corazón, riñones...) (Fig 1), alterando su funcionamiento (1). Son 
muchas las proteínas que pueden ocasionar esta enfermedad. En este caso nos centramos en un caso de amiloidosis caracterizado por la 
acumulación de la proteína amiloide transtiretina en diferentes tejidos del organismo, en forma de depósitos que pueden llevar a fallos 
en la función de los órganos (Fig 2) y en último término, a la muerte. Esta enfermedad hereditaria se transmite con patrón de herencia 
autosómico dominante y está causada por la presencia de mutaciones en el gen TTR, responsable de codificar la proteína amiloide 
transtiretina. En este caso es conocida como amiloidosis transtiretina (2). En la actualidad no existe tratamiento definitivo pero hay 
nuevos trabajos que plantean estrategias basadas en ARN para inhibir la producción de transtiretina. Sigue para ello un mecanismo de 
silenciamiento post-transcripcional de genes específicos, de modo que pequeñas moléculas de ARN complementarias a un ARN 
mensajero (ARNm) logran que este sea degradado sin traducción posible a proteínas, impidiendo que se acumule de forma tóxica en la 
célula (3).

Amiloidosis y ARN, una terapia prometedora

Ortin A., Martinez M., Moreno J., Sánchez A., De 
Velasco E.

Centro Integrado de Formación Profesional Politécnico 
de Murcia

OBJETIVO: Comprobar si el empleo de ARN de interferencia puede ser un ayuda 
en la búsqueda de un tratamiento en casos de Amiloidosis, concretamente en 
casos de amiloidosis hereditaria mediada por transtiretina.

RESULTADOS: Tras 15 meses de tratamiento los investigadores concluyeron que la administración del ARN de 
interferencia beneficia a los pacientes con amiloidosis transtiretina con polineuropatía (2). 

BIBLIOGRAFÍA:
1. Magro Checa C, Rosales Alexander JL, Salvatierra J, Raya Álvarez E. Amiloidosis. Medicine. 2013;11(34):2065–75. Disponible en: 
https://www.cun.es/enfermedades-tratamientos/enfermedades/amiloidosis 
2. Genotipia. Terapias prometedoras basadas en tratamiento con ARN para la amiloidosis transtiretina hereditaria - Genotipia [Internet]. Genotipia.com. 2018 [citado el 9 de octubre de 
2021]. Disponible en: https://genotipia.com/genetica_medica_news/amiloidosis-transtiretina/ 
3. La tecnología de ARN de interferencia procura más supervivencia y menos discapacidad en amiloidosis hereditaria AhTTR. 2021 [citado el 9 de octubre de 2021]; Disponible en: 
https://www.immedicohospitalario.es/noticia/25158/la-tecnologia-de-arn-de-interfer encia-procura-mas-supervivencia-y-me.htm 

Fig. 2. Principales sintomas 

CONCLUSIÓN: Se ha podido ver en los pacientes una mejora en los síntomas y también se ha observado una reducción en los niveles 
de transtiretina gracias a estas moléculas de ARN, esto constituye una estrategia prometedora frente a esta enfermedad. 

METODOLOGÍA:  Los investigadores llevaron a cabo un ensayo 
clínico en el que participaron 172 pacientes, divididos 
aleatoriamente en dos grupos: uno de 112 personas, a las que se 
administró subcutáneamente al menos una dosis de ARN de 
interferencia y uno de 60 participantes a los que se administró 
placebo (2).

Fig 1. Esquema del mal plagamiento de proteina 

con población normocromosó-
mica”, cuyos autores fueron 
Aroa Casado Rodríguez,  Marta 
Brufau, José Grandes, Leticia 
Mariategui y Trinidad Rico.
Además, el Premio especial 
estudiantes de Formación Pro-
fesional recayó en el trabajo ti-
tulado “Amiloidosis y ARN, una 

terapia prometedora, de Ánge-
la Ortín Ganga, María Martínez 
Navarro, Janette Moreno Cor-
tés, Andrea Sánchez Sánchez y 
Eloísa María De Velasco García.
Por último, el Premio especial 
estudiantes Universidad lo re-
cibió el póster que llevaba por 
título “AppER: perfil psicológico 

de los usuarios de una app mó-
vil para cuidadores/as de per-
sonas con enfermedades raras 
y sus familiares en España y 
Latinoamérica”, obra de Jaume 
Barrera Belloch, Imanol Amayra 
Caro, David Contreras Bárcena, 
Natalia Vázquez y Paula Luna 
Ovalle.

PATOLOGÍA SECUNDARIA EN EL SÍNDROME DE TURNER 
EN COMPARACIÓN CON POBLACIÓN NORMOCROMOSÓMICA

Aroa Casado a,b, Marta Brufau b, José Grandes c, Leticia Mariategui d, Trinidad Rico e

a Unidad de Anatomía y Embriología Humana, Universidad de Barcelona
b Asociación de Síndrome de Turner Cataluña (AST)
c Asociación Síndrome de Turner Alejandra Salamanca CyL

d Asociación Síndrome de Turner Madrid
e Asociación Síndrome de Turner Andalucía

Introducción

El Síndrome de Turner (ST) (ORPHA:881, ICD-10: Q96) es una cromosomopatía caracterizada por
la ausencia total (cariotipo puro 45XO) o parcial del cromosoma X (cariotipo mosaico) con una
prevalencia de 1:5000 nacidos vivos (1:2500 nacimientos de niñas) (Sybert & McCauley, 2004). La
clínica del síndrome es heterogénea (Barreda & González, 2019) y el fenotipo suele ser leve o incluso
estar ausente por lo que en muchas ocasiones su diagnóstico y correspondiente intervención son
tardías. Por ello, es muy importante registrar el tipo de patologías secundarias más frecuentes que
presentan las mujeres con ST.

Objetivo

La finalidad de este estudio es comparar la patología secundaria de las mujeres con ST con la de un
grupo control de mujeres normo cromosómicas para explorar las diferencias entre ambos grupos y
visibilizar la patología específica de las mujeres ST.

Metodología

Con la ayuda de las diferentes asociaciones de Síndrome de Turner España, se creó un grupo de
estudio de 66 mujeres con ST y un grupo control de 66 mujeres normo cromosómicas (Fig. 1).
Ambos grupos debían de seleccionar en una encuesta en la que aparecían diversas listas de
patologías ordenadas por aparatos y sistemas si padecían alguna de ellas.

Figura 1. Gráfico de origen de población de estudio y población controlResultados

Existe una frecuencia patológica mayor en todos los aparatos y
sistemas explorados en la población de mujeres con ST en
comparación con la población normo cromosómica estudiada
(Tabla 1). La distribución patológica entre aparatos y sistemas de
ambos grupos también presenta diferencias (Fig. 2).

Figura 2. Gráfico circular de distribución total de patologías en población Turner (izquierda) y el población control (derecha)

Conclusiones

El ST lleva asociado un gran número de patologías que si bien están descritas en la literatura
científica son altamente desconocidas a nivel de clínica general. Visibilizar la patología
secundaria del ST y de otras enfermedades raras puede ser de gran utilidad no sólo para
conseguir un diagnóstico temprano de calidad sino también para ayudar a las personas a
comprender mejor su propia condición.

Tabla 1. Proporción de patologías presentes en la población ST y control

PATOLOGÍAS TURNER CONTROL

Cardíacas 95.45 % 3.03 %

Musculoesqueléticas 100 % 22.86 %

Renales 23.19 % 3.03 %

Hepático biliares 42.86 % 7.58 %

Visuales 92.19 % 75.27 %

Auditivas 67.11 % 8.96 %

Pulmonares 6.06 % 1.52 %

Neurológicas y/ 
neuropsicológicas

87.5 % 38.2 %

Motoras 28.52 % 0%

Dermatológicas 75 % 11.95%

Autoinmunes, endocrinas y otras 98.31% 49.3 %
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                                 RESULTADOS

          METODOLOGÍA

                                 

Se seleccionó una muestra incidental de
N=89 cuidadores de personas con
enfermedades raras de España y
Latinoamérica. Evaluados en:

      CarerQol
      COPE 28
      Índice de Barthel
      PRMQ
      PHQ-15
      SELSA-S
      Fear of COVID-19
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Escala de Calidad de Vida CQVas X=6.95 (1.89) cifra
inferior a la reportada en:
   Cáncer de cabeza y cuello X= 7.5
   Autismo X= 7.4
   Malformaciones craneofaciales X=7.5
   Enfermedad de Pompe X=7.2

 
Sintomatología somática X=10.50 (5.73)
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  CV    Aceptación
     (r=.273, p=.010)

 
CV   Queja somática

(r=. -.239, p=.029)
 

REFERENCIAS

        Negación 
  (r= -.340, p=.003)
        Autodistracción 
  (r= -.267, p=.013)

        Reeval. positiva
 (r=.304, p=.006)
        Religión
(r=.348, p=.006)

 

  INTRODUCCIÓN

El cuidado de un paciente con una enfermedad de baja prevalencia supone un grado elevado de responsabilidad y exigencia, convirtiéndose
en una fuente de estrés y malestar emocional para el cuidador principal (Martínez, 2014), que puede sufrir consecuencias graves en la salud
física y psíquica a raíz de la sobrecarga de cuidado, como depresión o trastornos somáticos (Martínez, 2014). 

El uso de la informática móvil y las tecnologías de comunicación en salud y salud pública, es un área de investigación y práctica en rápida
expansión. Brindan apoyo a nivel individual, haciendo uso de los recursos sanitarios para aumentar el comportamiento saludable y mejorar
el manejo de la enfermedad (Free et al., 2013), muy populares debido a que están dirigidas a un gran número de personas con bajo coste
(Free et al., 2013).

 

APPER: PERFIL PSICOLÓGICO DE LOS USUARIOS DE UNA APP MÓVIL PARA CUIDADORES/AS

DE PERSONAS CON ENFERMEDADES RARAS Y SUS FAMILIARES EN ESPAÑA Y LATINOAMÉRICA

 

 

Jaume Barrera, Imanol Amayra, David Contreras, Natalia Vázquez y Paula Luna

 

OBJETIVO

Evaluar el perfil psicosocial de los cuidadores informales de pacientes con enfermedades poco frecuentes, que han descargado AppER, en
calidad de vida, nivel de dependencia, sintomatología somática, niveles de soledad, estrategias de afrontamiento y el efecto psicológico
de la COVID-19.

        CONCLUSIONES

       

Disponer de una app puede facilitar el
recuerdo de actividades, tratando así de
reducir la sobrecarga percibida del
cuidado, mejorar la calidad de vida
funcional y aumentar la eficacia de las
estrategias de afrontamiento del cuidador.

Nivel de dependencia

Tipo de enfermedad

Estrategias de Afrontamiento:
Afrontamiento activo X=4.54 (1.30)
Reevaluación positiva X=4.09(1.54)
Planificación X=3.94(1.37)
Autodistracción X=3.18(1.74)
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D´Genes agradece el apoyo de patrocinadores 
y colaboradores del XIV Congreso 

Internacional de Enfermedades Raras

La Asociación de Enfer-
medades Raras D´Ge-
nes quiere agradecer 
a las diferentes entida-
des y empresas que pa-
trocinaron o colabora-
ron con el XIV Congreso 
Internacional de Enfer-
medades Raras que se 
celebró los días 3, 4 y 5 
de noviembre de mane-
ra on line, organizado 
por esta entidad junto 
con la Universidad Ca-
tólica San Antonio de 
Murcia (UCAM).
D´Genes recuerda que 
la colaboración de los 

patrocinadores de este 
evento, que durante 
tres días permitió abor-
dar temas de interés en 
torno a las patologías 
poco frecuentes como 
investigación, diagnós-
tico, medicamentos 
huérfanos, educación 
o la importancia de la 
humanización, es muy 
importante para el de-
sarrollo del mismo por 
lo que ha querido mos-
trar su gratitud a todos 
ellos por apoyar la cau-
sa de las enfermeda-
des raras y en concreto 

esta acción formativa y 
divulgativa.
Los patrocinadores ofi-
ciales de la edición de 
este año fueron Sa-
nofi Genzyme, Bioma-
rín, Alexion y Chiesi, 
mientras que como 
colaboradores oficia-
les estuvieron Janssen, 
Alnylam, Takeda, PTC 
Therapeutics, Roche, 
Pfizer, Novartis, Illumi-
na, Intercept y Colegio 
Oficial de Farmacéuti-
cos de Murcia. Además, 
Danone, 
Fundación Quaes, AS-

CIRES Sistemas Genó-
nicos, SOBI y Travere 
Therapeutics fueron 
patrocinadores de la 
mesa de talleres. Igual-
mente se agradece a 
Primafrío su patrocinio 
de los Premios de las 
Comunicaciones orales 
y a la Fundación He-
fame su colaboración 
en el patrocinio de los 
Premios de Pósteres. 
A todos ellos D´Genes 
agradece su contribu-
ción para que este gran 
congreso haya podido 
ser una realidad.

>AGRADECIMIENTO
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Que con su apoyo hicieron posible que este evento se 
celebrara un año más
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Dosier de prensaDosier de prensa
Los medios de comunicación se hicieron eco del XIV Congreso Internacional de Enfermedades Raras. Prensa, 
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 comu-
nicación y webs, a las que hay que añadir también las numerosas menciones en redes sociales.
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3,4 y 5 de noviembre, fechas del XV Congreso en 2022, 
con el horizonte puesto en recuperar la presencialidad

El XIV Congreso Internacio-
nal de Enfermedades Raras 
organizado por D´Genes y 
Universidad Católica San 
Antonio de Mucia (UCAM) 
finalizó con un balance po-
sitivo en cuanto a su desa-
rrollo, calidad de las ponen-
cias e interés despertado 
como mostraron las cifras 
de inscritos y asistentes.
Habían sido meses previos 
de trabajo por parte del co-
mité organizador para dise-
ñar un programa que reco-

giera aspectos de interés en 
torno a las patologías poco 
frecuentes en áreas como 
diagnóstico, investigación, 
tratamientos... Meses de 
trabajo para contactar con 
ponentes, cuadrar agendas 
y permitir que expertos en 
los diferentes temas a tra-
tar pudieran ofrecer su tes-
timonio y experiencia. 
Una vez clausurado el XIV 
Congreso, el equipo técnico 
comenzó ya a pensar en la 
siguiente edición, una cita 

para la que ya hay fecha fi-
jada, pues será los días 3, 4 
y 5 de noviembre de 2022.
Será una edición en la que 
se contará de nuevo con el 
apoyo de la UCAM y en la 
que D´Genes aspira a po-
der recuperar de nuevo la 
presencialidad, combinada 
con la on line, después de 
que las ediciones de 2020 
y 2021 tuvieran que cele-
brarse únicamente de ma-
nera virtual por la pande-
mia.

D´Genes comienza a traba-
jar en el XV Congreso Inter-
nacional de Enfermedades 
Raras con las miras puestas 
pues en que se pueda cele-
brar de manera presencial, 
recuperando el calor hu-
mano y las mayores posibi-
lidades de interacción que 
ello posibilita.
Empieza un tiempo apa-
sionante para de nuevo 
comenzar a diseñar un 
programa interesante y no-
vedoso.

>XIV CONGRESO INTERNACIONAL DE ENFERMEDADES RARAS

Tras las ediciones de los años 2020 y 2021 en que se celebró 
íntegramente on line



Entidades patrocinadoras y colaboradoras
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