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EI XIV Congreso Internacional de Enfermedades
Raras, un referente formativo

D Genes y UCAM llevaron a cabo Esta importante accion formativa

del 3 al 5 de noviembre de 2021 una ademas de en directo se grabo y
nueva edicion de este importante puede volver a verse en el canal de

foro formativo en torno a las youtube de la asociacion, donde
patologias poco frecuentes estan alojadas todas las ponencias

X1V CONGRESO
INTERNACIONAL DE
ENFERMEDADES RARAS
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EI XIV Congreso Internacional de Enfermedades Raras,
tres dias compartiendo conocimiento en investigacion,
diagnostico, tratamientos o humanizacion

“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 Asociacién de Enferme-
dades Raras D’Genes y la Universidad
Catdlica San Antonio de Murcia, y (UCAM).
Las cifras avalan este foro formativo sobre
patologias poco frecuentes, que se llevé a
cabo del 3 al 5 de noviembre de manera
virtual. Contd con cerca de de ochocien-
tas personas inscritas de veinte paises
diferentes, destacando especialmente
el publico iberoamericano, y medio cen-
tenar de ponentes que durante tres dias
abordaron aspectos de interés en torno
a las enfermedades raras en areas como
el diagnéstico, la investigacion, los me-
dicamentos huérfanos, humanizacién, la
importancia del mundo asociativo, edu-
cacién e inclusién o aspectos practicos y
terapias.

Asimismo, hay que destacar que se pre-
sentaron 45 pdsteres y comunicaciones
orales sobre diferentes aspectos relacio-
nados con las enfermedades raras, asi
como la presencia de representantes o
miembros de alrededor de cuarenta aso-
ciaciones de pacientes.

La primera jornada se hablé sobre actua-
lidad en politicas internacionales en tor-
no a las enfermedades raras, dificultades

de acceso a medicamentos huérfanos y
hubo una mesa destinada a Iberoaméri-
ca.

El segundo dia, las mesas se centraron
en diagndstico, avances en investigacion
y se puso sobre la mesa la importancia
de la humanizacién, como un elemento
clave en las patologias poco frecuentes.
Por dltimo, la tercera jornada permitié co-
nocer iniciativas y proyectos de diferen-
tes asociaciones y colectivos, y se hablé
sobre educacion e inclusién. Ademas, la
Ultima mesa estuvo dedicada a aspec-
tos mds practicos y terapias, de manera
gue se hablé de disfagia, necesidades de
intervencién a través de la motricidad
orofacial, alfabetizacién de niflos con ne-
cesidades complejas de comunicacion,
practicas centradas en la familia o errores
innatos del metabolismo intermediario
y abordaje dietético nutricional y herra-
mientas digitales.

El presidente de D'Genes, Juan Carridn,
puso énfasis en cédmo 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
ambitos como el laboral, social, sanitario
o educativo, investigadores, representan-
tes de la industria farmacéutica, repre-
sentantes de las administraciones central
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y autondmica y miembros del tejido aso-
ciativo, para, respondiendo al lema de la
edicién de este XIV Congreso, compartir
experiencias y formar personas.

En este sentido, quiso resaltar que este
congreso habia sido un éxito “por la ca-
lidad de las ponencias, alta participacion
y sobre todo también por la implicacién
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 caracter multi-
disciplinar”.

Carrién insistié en los grandes retos a los
que hay que hacer frente, como la im-
portancia de la investigacion para ofre-
cer un futuro y esperanza a las personas
que conviven con enfermedades raras o
la necesidad de abordar las técnicas de
diagndéstico que puedan garantizar un
diagnostico precoz en enfermedades ra-
ras. Asimismo, incidié en la necesidad de
garantizar el acceso en equidad a trata-
mientos y en el caracter integral y multi-
disciplinar desde el que hay que abordar
las patologias poco frecuentes.

El presidente de D Genes agradecio a to-
dos los participantes su asistenciay tuvo
un agradecimiento especial a la UCAM y
el equipo técnico que habia estado res-
paldando el desarrollo de este evento.
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Emotivos testimonios se
pudieron escuchar en la
mesa inaugural

Participaron también la ministra de
Sanidad, Carolina Darias; el
consejero de Salud de Murcia, Juan

José Pedreiio; la vicerrectora de
Investigacion de la UCAM,
Estrella Nuiiez; y el presidente de
D “Genes, Juan Carrion
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El XIV Congreso se inici6
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 Maria del
Mar Lépez, ambas madres
de nifos con enfermeda-
des raras.Teresa Navarro,
destacé con actitud posi-
tiva su lema “siempre se-
guir adelante” y reclamé
mas inversién en investi-
gacién “porque sin ella no
hay futuro”.

En la inauguracién tam-
bién intervinieron Juan
Carrién, presidente de
D 'Genes, FEDER y ALI-
BER; Estrella Nunez, vice-
rrectora de Investigacion
de la UCAM -que lo hicie-

ron de forma presencial
desde la Sala Capitular
del Campus de Los Jero6-
nimos-; Carolina Darias,
ministra de Sanidad, y
Juan José Pedrefio, con-
sejero de Salud de la Re-
gion de Murcia online.
Juan Carrién destacé la
importancia de un even-
to que “relne a todas las
partes implicadas”, des-
de enfermos y familiares,
asociaciones, administra-
cién publica, 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
atencién integral”.
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La primera mesa
sirvio para abordar la
actualidad en politicas
Internacionales en torno
a las enfermedades raras

Con Alba Ancochea y
Concha Mayo como
ponentes

La politica 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
giré en torno a ella. Intervinieron la directora
de FEDER y su Fundacién y miembro del Con-
sejo de la Red Internacional de ER (RDI) y de la
junta directiva de EURORDIS, Alba Amelia An-
cochea Diaz, qjuien centré su intervencién en
la resolucién de Naciones Unidas sobre enfer-
medades raras.

Ademads, Concha Mayo,Programme Manager
Collaborative Globl Netwok for Rare Diseases
hablé sobre nodos de comunicacién (Regional
Hubs) de la Red de centros deen enfermedades
raras.

Ambas intervinieron en una mesa que estuvo
magnificamente 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 Gonzalez.
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pais y respetando sus diferencias locales.

Misicin Unificar y ampliar sus voces.
(RDI)
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Dificultades en el acceso a medicamentos huérfanos

y retos de futuro, un tema de gran interés

La segunda mesa de
la primera jornada
abordé 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 contd con la
intervencion de la
industria farmacéu-
tica y también de la
administracién, La
presidenta de AEL-
MHU fue la primera
en intervenir. Maria
José Sanchez Losa-
da hablé sobre Ila

situacién actual de
los medicamentos
huérfanos en Espa-
na: retos y oportuni-
dades en el acceso.
Durante su turno, el
doctor en Derecho y
presidente de IFSA
Salud, Alvaro Lavan-
deira Hermoso, rea-
lizé un analisis de la
propuesta de la Co-
misién Europea de
modificacién de la
Normativa de me-
dicamentos huérfa-
nos.

Ademas, también se
conté con la inter-
vencién de la pre-
sidenta de la Comi-
sion de Sanidad vy
Consumo del Con-

greso de los Diputa-
dos, Rosa Maria Ro-
mero Sanchez.

Presidenta de AELMHU
3 do nowiembre de 2001

Y
IFSA
Salud

Maria Jose Sanchez Lesada
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XIV Congreso Internacional de Enfermedades Raras

Analisis de la propuesta de la Comision Europea
de modificacion de la Normativa de MMHH
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La ultima mesa de la primera jornada se dedico
enfermedades raras en Iberoamérica: situacion y diagnostico

Iberoamérica estuvo muy pre-
sente en el Congreso y de
hecho la tercera mesa de la
primera jornada estuvo inte-
gramente dedicada a ella. El
médico genetista y presidente
de la Fundacién para Enferme-
dades Raras FUNEDERE Milton
Jijon Arglello ejercié de mode-
rador en una mesa que abrid
la intervenciéon de Marta Elvira
Ascurra, genetista y directora
del Programa de Prevencién de
los Defectos Congénitos de Pa-
raguay, hablando de deteccién
neonatal en enfermedades ra-
ras.

DETECCION NEONATAL
DE
NFERMEDADES RARAS

Dra. Marta Ascurra
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Norma Picaso, del Ministerio de
Salud de la Nacion (arhentina),
Daniela Salinas (odontdloga
de la Universidad nacional de
Cuyo) y Analia Lasso, de la Fa-
cultad de Odontologia de la Uni-
versidad Nacional de La Rioja
(Argentina), expusieron a tres
bandas una ponencia centrada
en salud bucal de personas con
patologias poco frecuentes.

Por Ultimo, Marcelo Minotti,
presidente de Niemann Pick
Argentina, quiso realizar una
evaluacion econémica y del
impacto social de la odisea
diagndstica.

3,4 5 DE NOVIEMBRE.DE 2021
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La segunda jornada se abrio con una mesa sobre
presente y futuro del diagnostico

La segunda jornada con-
centré algunas de las
mesas mas densas de
contenido, como la que
abrié la tarde, centra-
da en presente y futuro
del diagndstico en en-
fermedades raras, una
tematica que sin duda
no podia faltar. Mode-
rada por el ex ministro
de Sanidad Bernat Soria
Escoms, se inicié con la
intervencién de Francesc
Palau Martinez, jefe del
Servicio de Medicina Ge-
nética y Molecular del
Hospital Sant Joan de
Déu Barcelona y director
del Instituto Pediatrico

Francesa Cayusly - BRCare

Disrupcion de las EERR - IA
en el campo de la salud

EERR Enfermadsdes Raras - LA bmtsligencia Arsficial

de ER (IPER) y del Insti-
tu de Recerca Pediatrica
del Hospital de Sant Joan
de Déu, quin hablé de la
complejidad del diagnds-
tico y nuevas metodolo-
gias.

El investigador del Insti-
tuto de Investigacién de
Enfermedades Raras del
Instituto de Salud Carlos
Il Juan Benito Lozano
hablé sobre dificultades
de acceso y retraso diag-
néstico en ER, mientras
que el CEO y fundador
de BD Care y presidente
de la Federacié Catalana
de Malaties Minoriutaies,
Francesc Cayuela Sola-

no intervino para hablar
de disrupcién de las en-
fermedades raras e In-
teligencia artificial en el
campo de la salud.

Maria Martinez Fresno,
Associate Director Me-
dical Affairs de lllumina,
abordd el impacto de la
secuenciaciéon del ge-
noma en el manejo cli-
nico de pacientes con
enfermedades raras en
unidades de cuidados
intensivos neonatales y
pediatricos.

Barbara Massotto, de la
Unidad de Genética Mé-
dica ASCIRES Sistemas
gendmicos, hablo sobre

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

e
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"Identificacion de genes médicamente
accionables en exomas y genomas: desde el
cancer hasta la muerte subita. Recomendacione
del American College of Medical Genetics, 2021

La CosPLERDAD DEL DIAGNOSTICD — NUEVAS METODOUOGEAS
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Cribado neonatal para la deteccion de
casos de AME
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Por Ultimo, la neurope-
diatra del Hospital Ma-
terno Infantil Regionall
Universitario de Malaga,
Rocio Calvo Medina se
centrd en cribado neona-
tal para la deteccién de
casos de AME.
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Los avances en investigacion en torno a enfermedades
raras ocuparon una de las mesas de la sequnda jornada

Avances en la investigacion fue el titulo de la segunda mesa de la
segunda jornada del XIV Congreso Intemacional de Enfermedades
Raras. Moderada por la secretaria académica del Grado de Odonto-
logia de la UCAM, Maria de los Llanos Martinez Martinez, se inicié con
la ponencia del investigador cientifico del CSIC lluis Montoliu José,
que centrd su intervencion sobre avances en terapias de enferme-
dades raras mediante edicién genética. El estado actual de la terapia
génica en enfermedades raras fue el titulo de la ponencia de la neu-
ropediatra del Hospital Universitario Valle D "Hebrén Francina Munell
Casadesus.

La neurdloga de la Unidad Neuromuscular del Hospital Clinico San
Carlos de Madrid Lucia Galan Dévila abordd en su intervencion el
silenciamiento génico como nueva diana terapéutica para el trata-
miento de las enfermedades raras. Por Ultimo, el director gerente
del Hospital Sant Joan de Déu, Manel del Castillo Rey presento el
Proyecto Unicas.
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The non-coding genome

DA coding sequencet représsnt 2% genome
DNA non-coding veguences represent 98% genoma

DA non-ceding segquences o Iy rnenbrsly
DA repelitive slemenis, mobile slemanis and
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ESTADO ACTUAL DE LA TERAPIA GENICA EN
ENFERMEDADES RARAS

4 Nowlembre 2001

Francina Munall MD, PhD
Unidad de Enfermedades Newomusculares Padidtricas
Hospital Universitari Vall ¢'Hebrdn, Barcalona
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El XIV Congreso Internacional permitio conocer
buenas practicas en materia de humanizacion, un
aspecto clave en enfermedades raras

La humanizacién 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 moderé la mesa
que se inicié con la po-
nencia de la directora de
Acceso al Mercado Re-

laciones Institucionales
y Comunicaciéon de Sobi
Iberia, Beatriz Peralez
Zamorano, quien presen-
té un documento de re-
flexiéon sobre humaniza-
cién en patologias 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 participacién de los li-

deres de pacientes en el
diseflo de politicas publi-
cas para las enfermeda-
des raras.

La directora del area de
Autonomia personal vy
vida independiente de la
Plataforma Representa-
tiva Estatal de Personas
con Discapacidad (PRE-
DIF, Myriam Arnaiz, abor-
do el tema de fomentar
la autonomia y la figura
del asistente personal,

mientras que el psicélo-
go y miembro del Grupo
Psicologia y Discapaci-
dad del Colegio Oficial de
Psicologia de Catalufa
Eduardo Brignani traté el
tema del la psicoeduca-
cién del cuidador.

Se tratd sin duda de una
sesién muy interesante y
motivadora y en la que
se abordé la importancia
de integrar la humaniza-
cién en estos ambitos.

Compartlends coanocimisnto,
Formondoe personoas

HUMANIZACION, UM ABPECTO CLAVE BN LAS
EMFERMEDADES RARAS
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Se expusieron experiencias y trabajos del mundo asociativo
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"The new normal” para las Ong's se definird en diferentes aspacios
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La tercera y Ultima jor-
nada del XIV Congreso
Internacional de Enfer-
medades Raras estuvo
centrada en aspectos
mas sociales y educa-
tivos o aspectos prac-
ticos y moderada por
el presidente de RETI-
MUR, David Sdénchez
Gonzélez. 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. Asi, Mig-
dalia M. Denis, doctor
master degree y mas-
ter life de Latin Health
Leaders, abordé el lide-
razgo de las ONGs en
la época post COVID,
mientras que la miem-
bro de la directiva de la
Asociacién Insular aten-
cién a personas con dis-
capacidad de Menorca
(ASINPROS) Angeles
Andreu hablé 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-
ria José Barba Garcia
presentd este proyecto

T8 007 |
mwcu-\"—'
g

y los resultados del tra-
bajo que se estd llevan-
do a cabo.

Por ultimo, Jordi Cruz Vi-
llalba, director de MPS

Lisosomales
presenté el
Casa de Sofia, una ini-
ciativa de la que él es
presidente.

Espafa
Proyecto
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La educacion e inclusion también tuvieron
su espacio en el XIV Congreso

La educacién e inclusién 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 psicéloga y orientado-
ra ediucativa de la Comunidad
de Madrid Sonia Gémez Men-
chén hablé de la importancia de
la educacién emocional para una
educacion inclusiva, mientras
gue de la asociacién Sindrome
22911 participaron su presidenta

Aldha Pozo Rodriguez, y la peda-
goga responsable del Servicio de
Informacién y Orientacion, Lara
Garcia Cela, que presentaeron el
proyecto 22q que desarrollan en
el marco del cual se dio a cono-
cer la guia educativa para alum-
nado con 22q11.

Por Ultimo, el director gerente
del Centro de Referencia Estatal
de Atencién a Personas con En-
fermedades Raras y sus familias
(CREER), Aitor Aparicio Garcia,
intervino para hablar sobre el
nuevo baremo de la discapaci-
dad.

Sonia Gomez nos habla
de la importancia de la
educacion emocional
para una educacion

inclusiva

SOCIOEMOCIONAL?

ENSENANZA?

EMOCIONAL?

E oeapniantse ~Ana

RESPONDAMOS A UNAS PREGUNTAS INICIALES
1. Quﬁﬁm QUE ES LA EDUCACION

A0 dQ_t_JIEI\JEE}l TIENEN QUE RECIBIRLA?
3 ¢ESTA DENTRO DEL CURRICULO ESCOLAR ESTA

4.4 NOS HAN ENSENADO EN NUESTRAS CASAS
ASPECTOS RELACIONADOS CON LA EDUCACION

A LA A

Presenta su guia
educativa
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Disfagia, intervencion a través de la motricidad orofacial, experiencia
de alfabetizacion en ninos con necesidades complejas de
comunicacion, practicas centradas en la familia y una aproximacion a
errores mnatos del metabollsmo temas de la ultima mesa

La ultima de las me-
sas del XIV Congreso
Internacional de Enfer-
medades Raras estuvo
dedicada a aspectos
practicos y terapias.
Moderada por Modes-
to Diez, miembro de la
directiva de FEDER, se
inicié con la interven-

cién de Patricia Mur-
ciego y Paula Giménez,
logopedas del Centro
Cirén, que hablaron de
disfagia.

Posteriormente, la lo-
gopeda especialista en
Terapia  miofuncional
Sara Ena hablé sobre
necesidades de inter-
vencioén a través de la
motricidad  orofacial,
mientras que Claudia
Marimén Rigollet, pro-
fesora de Educacién
Especial, presentd ex-
periencia en alfabe-
tizacién de niflos con

necesidades comple- PRACTICAS

jas de comunicacion. ‘o \ > | CENTRADAS EN LA
Por su parte, ILa doc- la familia. cion una aproximacion | RIS - 2 FAMILIA.

tora en Educacién, Por Gltimo, la nutricio- real a los errores inna- & i;" COMQYPQRQUE
pedagoga y logopeda nista Ana Mufoz y la tos del metabolismo :

Noelia Orcajada, cen- doctora en Bioquimica intermediario, abordaje
tré su intervencién en Maria José Martos abor-  dietético-nutricional y
practicas centradas e daron en su interven- herramientas digitales.

El i
e fos ' Clasificacién de las proteinas
Miftas ¥ nifios con Sindrome de Angelman 'ERRORES INNATOS DEL METABOLISMO :
Edades entie & ¥ 10 avos en los alimentos
INTERMEDIARIO. "
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La Reina Letizia, Presidenta de Honor del
XIV Congreso Internacional de Enfermedades Raras

Su Majestad la Reina
Dofia Letizia aceptd
la Presidencia de Ho-
nor del XIV Congreso
Internacional de En-
fermedades Raras,
que se celebrd los
dl’as 3’ 4 y 5 de no- CASA DE 5. M. EL REY
viembre de 2021 de
manera on line, orga-
nizado por la Asocia-
cién de Enfermeda-

CREDENCIAL

des Raras D’Genes N° 153/2021

con la colaboracion

de la universidad Ca- Su Majestad la Reina, accediendo a la peticion
télica San Antonio de que tan amablemente Le ha sido formulada, ha tenido

Murcia (UCAM).

El presidente de la
asociacion D’Genes
y del Comité organi-
zador del Congreso,
Juan Carrién Tudela, PRESIDENCIA DE HONOR
manifestaron que la
asociacion se sentia
muy honrada tras ha-
ber recibido la contes-

a bien aceptar la

tacion de la Casa de . del «XIV CONGRESO INTERNACIONAL DE
Su Majestad El Rey a ENFERMEDADES RARAS», que se celebrara de
la invitacién cursada, forma virtual del 3 al 5 de noviembre de 2021.

en la que se comuni-
caba que Su Majestad

la Reina habia tenido Lo que me complace participarle para su

a bien aceptar dicha conocimiento y efectos.

Presidencia de Honor

del XIV Congreso In- PALACIO DE LA ZARZUELA, {5 de septiembre de 2021
ternacional de Enfer-

medades Raras. EL JEFE DE LA CASA DE S.M. EL REY,

Ademads, en la misiva,
el jefe de la Secreta-
ria de S.M. la Reina
sefalaba 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 Dofia Le- -
tizia aceptara la pre-
sidencia de honor de
la catorce edicién de
este Congreso, por el

apoyo que represen- SENOR PRESIDENTE DE LA ASOCIACION DE ENFERMEDADES RARAS
ta para esta accion D'GENES.

formativa y divulga-

tiva sobre patologias TOTANA (Murcia)

poco frecuentes.
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>EL XIV CONGRESO EN CIFRAS

El Congreso conto
con asistentes de
una veintena de

paises

El XIV Congreso Internacional de
Enfermedades Raras se volvié a
celebrar de nuevo y por segundo
afio consecutivo integramente en
formato virtual.

Cerca de ochocientas personas se
inscribieron para seguirlo a través
de la plataforma habilitada. Ins-
critos que ademas procedian de
casi una veintena de paises dife-
rentes, principalmente de Espaia
e Iberoamérica.

Ademéds de verse en directo tanto
a través de la plataforma de video-
[lamada por la que se desarrollf,
se subié 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
si lo hiciera pero quiera volver a
ver las ponencia, pueda hacerlo.
Las cifras avalan este XIV Congre-
so Internacional de Enfermedades
Raras. Asi, ademas del importan-
te numero de inscritos, hay que
destacar también que cerca de
medio centenar de ponentes vy
moderadores tomaron parte com-
partiendo su trabajo, conocimien-
to y experiencia en sus respecti-
vas areas.

Ademds, también es de destacar
el importante nUmero de pésteres
y comunicaciones cientificas pre-
sentadas, que ascendieron a la
cifra de 45. Los posteres, que ver-
saron sobre diferentes aspectos
relacionados con las enfermeda-
des raras o sobre diversas pato-
logias concretas, se pudieron ver
en el apartado de la web dedicado
a la galeria de pdsteres, para su
consulta.

Asimismo, importante también es
que se inscribieron en el Congre-
so representantes o miembros de
mas de sesenta asociaciones de
pacientes, de diferentes puntos
de Espafia y el extranjero, movi-
dos por el interés que despierta
un congreso en el que se aborda-
ron las enfermedades raras desde
diferentes prismas.

PRINCIPALES DATOS QUE ARROJO ESTE EVENTO

PONENTES Y
MODERADORES

47 ponentes y moderadores compartieron sus
conocimientos y experiencia durante los tres
dias que duré el Congreso

PARTICIPANTES

Alrededor de ochocientas personas inscritas

PAIS DE PROCEDENCIA
DE LOS INSCRITOS

Alemania, Italia, Espafia, Estados Unidos,
Francia, Angola, Argentina, Bolivia, Chile,
Colombia, Cuba, Ecuador, Guatemala, México,
Panama4, Paraguay, Perd, Andorra, Uruguay y
Venezuela

TEJIDO ASOCIATIVO

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

POSTERES Y/O
COMUNICACIONES

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

PROCEDENTES DE UN
IMPORTANTE NUMERO
DE PROVINCIAS
ESPANOLAS

Mayoritariamente, obviamente, la procedencia
de las personas inscritas era Espafa. Dentro de
ella, participaron en el Congreso personas de
practicamente la totalidad de las comunidades
auténomas
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>PREMIOS POSTERES Y
Se presentaron un total de 45 posteres

y comunicaciones a

| XIV Congreso

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

M&s de cuarenta pdsteres
y comunicaciones se pre-
sentaron al XIV Congreso
Internacional de Enfer-
medades Raras. En total
fueron 45 los pdsteres y
comunicaciones presenta-
dos a esta edicién de este
foro formativo, en los que

Sindrome del Aceite Toxico: 40 afios del mayor 4"
caso de intoxicacién alimentaria en Espaiia. a

Marin E. Bueno C.L, Guillén M.C, Shelomentseva A, De Velasco .

Al ) 5 -
CANCER DE PULMON CELULAS PEQUENAS:
IRRADIACION CRANEAL PROFILACTICA
CON PROTECCION DE HIPOCAMPO PARA
PRESERVAR FUNCION COGNITIVA

Padilla de la Fuente, . ; De Velasco Garcia, EM. ; Sinchez Pérez, M ; Laborda Segovia, 4.
que. MA.

meses Con el dagnostico de
Fespuesta cinica completa-
Hipocanpe (25 Gy/sesin

5
Diagnéstico diferencial: Tunores pumorares  infecciones

Juicio diagnéstico: Carcinoma de céluas pequerias de puimén - Estodio TII.

Discusién y conclusiones:

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

EXPERIENCIA DE USO DE ACIDO QUENODESOXICOLICO EN
PACIENTES CON XANTOMATOSIS CEREBROTENDINOSA

ToedoNoda N, Gotia Barrenetee L. Lsper8ouzo L O Hernéndes M, Morles Legn Y
HositalUniersaro de Gran anars Docor Negrn

INTRODUCCION

e colestanal e cavan a1
(co)vaaral

aroas, dres, dstoncion neuroldgic. . 1 atsmiento e una trapia de

OBJETIVO

METODOLOGIA

especiromera de

CONCLUSIONES

BIBLIOGRAFIA
e 15

Ademads, en el transcurso
de la primera sesién del
Congreso se expusieron
cuatro comunicaciones
orales.

Desde el Comité Organi-
zador y Cientifico del XIV
Congreso Internacional
de Enfermedades Raras

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

Galeria Pasters XIV Congreso
Internacional de ER

e IR

como una pigmentacién azulgrsdcea de Ia_ pel y las mucosas, sin otros sintomas sistémicosl. L clnca

12y3).

Calidad de vida en tiempos de COVID-19: un estudio
Iberoamericano en personas con Fibrosis Quistica

XIV Congreso Internacional de Enfermedades Raras

INTRODUCCION
La pandemia por COVID9 pare
afectado significativamente a las
con Fibrosis QuisticalFQ) y sus familias

(Chung et al. 2020). Las personas con este
d us cuidadores tado

BlBLIOGRARIA:
1. ORPHANET. Recuperado de:

0. Expert=60018IngeES

INTRODUCCION: La forma cés
Hotchinson-Giford Pr

trabajo el investigacion

RESULTADOS: dos apuntan 3 que los olgonucledtidos antsentido representan una oportunidad terspéutica muy
prometedora para el tratamiento dl sindrome de HGPS.

ios
s que tienen progeia es de 13 afos, aproximadamente. Algunos

RN Qe
)£ EE s el 4

RESULTADOS:

CONCLUSION: €1 ST sfecta 1 de 2000 5000 recién nacidos e sexo feme

armente. han reportado
un exceso de responsabilidad e inseguridad
(Bobo Ruiz et al. 2020).

OBJETIVO
Describir la calidad de vida (CV) relacionada

con a salud y CV familiar de nifios con FQ
durante la pandemia por COVID-19.

METODOLOGIA
Estudio descriptivo, transversal. Se utiizaron
los instrumentos PedsQL 4.0 GCS y PedsQL
FiM
n 9 familas de nifos con

e e

- TERAPA GERBCA CONTHEA, LA HELAOF LAY
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>PREMIOS POSTERES Y COMUNICACIONES

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

—
—

i tvrval el

La Asociacién de Enfermedades
Raras D’Genes entregd cinco
premios entre los posteres vy
comunicaciones presentados
al XIV Congreso Internacional
de Enfermedades Raras cele-
brado del 3 al 5 de noviembre.
Los Premios de Pdsteres conta-
ban con el patrocinio de la Fun-
dacién Hefame. Por su parte,
los Premios de Comunicacio-
nes estaban patrocinados por
Fundacién Primafrio.

El primer premio fue para la co-
municacién oral “Desarrollo de
un modelo de pez cebra de la
enfermedad rara XLID98 para
escrutinio de farmacos”, cuyos
autores fueron Beatriz Bernal
BermuUdez, Francisco Javier
Martinez Morcillo, Diana Gar-
cia-Moreno, Maria Luisa Cayue-
la Fuentes y Victoriano Mulero
Méndez.

El segundo premio fue también
para una comunicaciéon 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 Hernandez Silva,
Francisco Lendinez Molinos, Vic-
toriano Mulero Méndez y Maria
Luisa Cayuela Fuentes.

Por su parte, el tercer premio
fue para el pdster titulado “Pa-
tologia secundaria en el Sindro-
me de Turner en comparacion

ENWELOF INFER SDACEY RARAN

DESARROLLO DE UN MODELD DE PEZ CEBRA
DE LA ENFERMEDAD mtmuﬂﬁl PARA,
ESCRUTINIO DE FARMACOS

EL PET CERAA ODAMD MODELD FARS EWALLIAK
WARAMTES PATOGEMICAS DL TRICAMIDADLS RARAS:
PRI IRA Df CONCEF TN DN TS U RARORES CORNGEMITA

Imagen de la presentacion de las dos comunicacio-
nes orales premiadas y de los tres posteres galar-

donados

INTRODUCCION: : Las is son un grupo éneo de enfermedades que consisten en el depdsito patolégico de una proteina
propia con un plegamiento anormal en distintos Grganos y sistemas (corazon, rifiones...) (Fig 1), alterando su funcionamiento *\. Son
muchas las proteinas que pueden ocasionar esta enfermedad. En este caso nos centramos en un caso de amiloidosis caracterizado por la

Amiloidosis y ARN, una terapia prometedora

de Murcia

acumulacién de la proteina amiloide transtiretina en diferentes tejidos del organismo, en forma de depésitos que pueden llevar a fallos
en la funcién de los érganos (Fig 2) y en Gltimo término, a la muerte. Esta enfermedad hereditaria se transmite con patron de herencia
autosémico dominante y esta causada por la presencia de mutaciones en el gen TTR, responsable de codificar la proteina amiloide
transtiretina. En este caso es conocida como amiloidosis transtiretina ?). En la actualidad no existe tratamiento definitivo pero hay
nuevos trabajos que plantean estrategias basadas en ARN para inhibir la produccién de transtiretina. Sigue para ello un mecanismo de
silenciamiento post-transcripcional de genes especificos, de modo que pequefias moléculas de ARN complementarias a un ARN
mensajero (ARNm) logran que este sea degradado sin traduccién posible a proteinas, impidiendo que se acumule de forma téxica en la
célula .

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

PRRCPALES

Fig 1. Esquema del mal plagamiento e proteina -

METODOLOGIA: _ Los investigadores llevaron a cabo un ensayo —
dinico en el que participaron 172 pacientes, divididos

aleatoriamente en dos grupos: uno de 112 personas, a las que se

administré subcutdneamente al menos una dosis de ARN de . ——r e
interferencia y uno de 60 participantes a los que se administré

placebo @,

Fig. 2. Principales sintomas

6n del ARN de

RESULTADOS: Tras 15 meses de los que la
interferencia beneficia a los pacientes con amiloidosi ina con poli fa @,

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

BIBLIOGRAFiA:

1 Magro Checa C, Rosales Alexander L, Saatiera, Raya ANarez . Amilidosis. Medicine, 2013,1(34:2065-75. Disporible en:
2. Genoripa. Teapi i i 18 9de octu
202 medica
s 201 2022, Dispnible en:

B . htm "

PATOLOGIA SECUNDARIA EN EL SINDROME DE TURNER
EN COMPARACION CON POBLACION NORMOCROMOSOMICA

Aroa Casado **, Marta Brufau®, José Grandes®, Leticia Mariategui ¢, Trinidad Rico*

Introduccién

El Sindrome de Turner (ST) (ORPHA:881, ICD-10: Q96) es una cromosomopatia caracterizada por
Ia ausencia total (cariotipo puro 45X0) o parcial del eromosoma X (cariotipo MOSico) CON UMY et .
prevalencia de 1:5000 nacidos vivos (1:2500 nacimientos de nifias) (Sybert & McCauley, 2004). La <
clinica del sindrome es heterogénea (Barreda & Gonzilez, 2019) y el fenotipo suele ser leve o incluso \
estar ausente por lo que en muchas ocasiones su diagnéstico y correspondiente intervencién son

tardias. Por ello, es muy importante registrar el tipo de patologias secundarias mis frecuentes que
presentan las mujeres con ST.

Objetivo —

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

Metodologia

Con la ayuda de las diferentes asociaciones de Sindrome de Turner Espafia, se cre un grupo de
estudio de 66 mujeres con ST y un grupo control de 66 mujeres normo cromosémicas (Fig. 1)
Ambos grupos debian de seleccionar en una encuesta en la que aparecian diversas listas de
patologias ordenadas por aparatos y sistemas si padecian alguna de ellas.

Resultados

Existe una frecuencia patologica mayor en todos los aparatos y
sistemas. explorados en la poblacion de mujeres con ST en
comparacién con la poblacion normo eromosémica._estudiada
(Tabla 1). La distribucién patologica entre aparatos y sistemas de
ambos grupos también presenta diferencias (Fig. 2).

Tabla 1 Proporeitn d

enla pobacd

EL ST lea asociado un gran nimero de patcogias que s bien st deseitasen l erstura

son_altamente desconocidas a nivel de clinica general. Visibilizar la patologia
secundaria del STy de otras enfermedades raras puede ser de gran utilidad no sélo para
conseguir un diagnéstico temprano de calidad sino también para ayudar a las personas a
comprender mejor su propia condicion.

Newro-e-Motlion 3 Deusto

COMILLAS

APPER: PERFIL PSICOLOGICO DE LOS USUARIOS DE UNA APP MOVIL PARA CUIDADORES/AS
DE PERSONAS CON ENFERMEDADES RARAS Y SUS FAMILIARES EN ESPANA Y LATINOAMERICA

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

INTRODUCCION

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, sintomatologia somtica, niveles de soledad, estrategias de afrontamiento y el efecto psicologico

RESULTADOS METODOLOGIA

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

CarerQol

COPE 28

Tndice de Barthel
RMQ

PHQ-15
SELSA-S
Fear of COVID-19

CONCLUSIONES

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

Escala de Calidad de Vida CQVas X=6.95 (1.89) cifra
inferior a la reportada en:

DCancer de cabezay cuello X=7.5

DAutismo X=7.4

Malformaciones craneofaciales X=7.5
DEnfermedad de Pompe X=7.2

Estrategias de Afrontamiento:
jento activo X=4.54 (1.30)

positiva X=4.09(1.54)
cion X=3.94(1.37)
6n X=3.18(1.74)

ia somatica X=10.50 (5.73)

con poblacién normocromosé-

mica”, cuyos autores fueron
Aroa Casado Rodriguez, Marta
Brufau, José Grandes, Leticia
Mariategui y Trinidad Rico.

Ademas, el Premio especial
estudiantes de Formacién Pro-
fesional recayé en el trabajo ti-
tulado “Amiloidosis y ARN, una

terapia prometedora, de Ange-
la Ortin Ganga, Maria Martinez
Navarro, Janette Moreno Cor-
tés, Andrea Sadnchez Sanchez y
Eloisa Maria De Velasco Garcia.
Por ultimo, el Premio especial
estudiantes Universidad lo re-
cibid el poéster que llevaba por
titulo “AppER: perfil psicoldgico

de los usuarios de una app mé-
vil para cuidadores/as de per-
sonas con enfermedades raras
y sus familiares en Espafa y
Latinoamérica”, obra de Jaume
Barrera Belloch, Imanol Amayra
Caro, David Contreras Barcena,
Natalia Vazquez y Paula Luna
Ovalle.
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>AGRADECIMIENTO

D Genes agradece el apoyo de patrocinadores
y colaboradores del XIV Congreso
Internacional de Enfermedades Raras

Que con su apoyo hicieron posible que este evento se
celebrara un aino mas

XIV Congreso Internacional de
Enfermedades Raras

‘Compartiendo conocimiento, formando personas’

Organiza: 7N UCAM
; UNIVERSIDAD

CATURICA IVE MURCIA

pd'genes

Patrocinadores:

SANOFI LEXION B:OMARIN ¥Chiesi
Colaboradores: Patrocinio Premios Pésteres: grupoHEFAME
Z Alnylam &_:Pﬁzer !y NOVARTIS .
Patrocinio Comunicaciones Orales: ', Pl"ciwmﬁﬂﬂ
PTC) Intercept | llumina
ﬁ Talleres patrocinados por:
(Gakeddy  (ochey 12N5EN T oo #) TRAVERE SODI  panove  Ascres  QUAES

La Asociacién de Enfer-
medades Raras D’Ge-
nes quiere agradecer
a las diferentes entida-
des y empresas que pa-
trocinaron o colabora-
ron con el X1V Congreso
Internacional de Enfer-
medades Raras que se
celebré los dias 3,4y 5
de noviembre de mane-
ra on line, organizado
por esta entidad junto
con la Universidad Ca-
télica San Antonio de
Murcia (UCAM).

D Genes recuerda que
la colaboracién de los

patrocinadores de este
evento, que durante
tres dias permitié abor-
dar temas de interés en
torno a las patologias
poco frecuentes como
investigacién, diagnéds-
tico, medicamentos
huérfanos, educacién
o la importancia de la
humanizacién, 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 accién formativa y
divulgativa.

Los patrocinadores ofi-
ciales de la edicién de
este ano fueron Sa-
nofi Genzyme, Bioma-
rin, 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. Ademas,
Danone,

Fundacién Quaes, AS-

CIRES Sistemas Geno-

nicos, SOBI y Travere
Therapeutics fueron
patrocinadores de la

mesa de talleres. Igual-
mente se agradece a
Primafrio su patrocinio
de los Premios de las
Comunicaciones orales
y a la Fundaciéon He-
fame su colaboracién
en el patrocinio de los
Premios de Pésteres.
A todos ellos D’Genes
agradece su contribu-
cién para que este gran
congreso haya podido
ser una realidad.
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Enfermedades Rura, que s
celebra del 1215 de
amvdenhre

800 profesionales, afectados y
familiares se dan cita en el Congreso
Internacional de Enfermedades Raras

Participantes de wna veinbena de paises asisten al X1V
Congreso Intersacional de Enfermedades Raras
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>XIV CONGRESO INTERNACIONAL DE ENFERMEDADES RARAS

3,4y 5 de noviembre, fechas del XV Congreso en 2022,
con el horizonte puesto en recuperar la presencialidad

Tras las ediciones de los aiios 2020 y 2021 en que se celebro

El XIV Congreso Internacio-
nal de Enfermedades Raras
organizado por D Genes y
Universidad Catélica San
Antonio de Mucia (UCAM)
finaliz6 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.

Habian sido meses previos
de trabajo por parte del co-
mité organizador para dise-
Aar un programa que reco-

integramente on line

giera aspectos deinterés en
torno a las patologias poco
frecuentes en areas como
diagndstico, investigacién,

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
comenzd ya a pensar en la
siguiente edicién, una cita

para la que ya hay fecha fi-
jada, pues sera los dias 3, 4
y 5 de noviembre de 2022.
Sera una edicién en la que
se contard de nuevo con el
apoyo de la UCAM y en la
gue 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 Unicamente 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 interaccién que
ello posibilita.

Empieza un tiempo apa-
sionante para de nuevo
comenzar a disefar un
programa interesante y no-
vedoso.
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