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2020, un ano de adaptacion

a nuevas realidades

Juan Carrién Tudela
Presidente de D’ Genes

El afo 2020 ha sido un afo dificil, en el que ha habido
que aprender a adaptarse a nuevas situaciones y mane-
ras de vivir y relacionarnos.

Ha sido un periodo en el que a pesar de las dificultades
de un tiempo marcado obviamente por la pandemia del
coronavirus, la asociacion ha sido capaz de hacer frente
a retos importantes, como la puesta en marcha de los
centros multidisplinares de atencion integral a perso-
nas y familias con enfermedades raras y sin diagnés-
tico “Cristina Arcas Valero” en Lorca y “Pablo Ramirez
Garcia” en el municipio sevillano de El Coronil, que se
han sumado a los dos con que ya contaba la asociacion
en Totana y Murcia. Ademas, la delegacion de Mazarrén
ha experimentado un impulso y estrend unas nuevas
dependencias ubicadas en el edificio de la Biblioteca
municipal de Puerto de Mazarrén y cedidas para su uso
a la asociacion por el Ayuntamiento de ese municipio.
También se ha apostado por la formacion, con la orga-
nizacion del XlIl Congreso Intemacional de Enfermeda-
des Raras, que se llevé a cabo de manera integramente
on line contando con cerca de mil personas inscritas de
una veintena de paises y con mas de medio centenar de
ponentes; o el V WorkER Investigacion en enfermeda-
des raras, también celebrado de manera virtual con una
alta participacion.

A estas acciones formativas hay que anadir la celebra-
cion del Il Congreso Nacional de Epilepsia o varios we-
binars sobre patologias concretas o aspectos de interés
en torno a las patologias poco frecuentes, que no son
sino una muestra del interés de D'Genes por contribuir
a la divulgacién de aspectos claves que conciernen a las
enfermedades raras.

Ademas, en 2020 desde la asociacion se ha realizado
también un importante esfuerzo para seguir mantenien-
do sus terapias y ofrecer una altemnativa on line a sus
usuarios y sus familias, sobre todo ante la imposibilidad
de recibir servicios de atencion directa de manera pre-
sencial en los centros o delegaciones, por distancia u
otras circunstancias, en particular en las épocas de con-
finamiento.

En este sentido, quiero felicitar al equipo profesional de
D’Genes, que supo adaptarse a las nuevas circunstan-
cias y mostro su profesionalidad y buen hacer. Un equi-
po profesional formado por personas que, cada una en
su parcela o area de accion, trabajan aportando lo mejor
de si mismas para que la asociacion camine y pueda
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seguir ayudando a muchas familias. Su profesionalidad
y cercania son un gran activo para D'Genes.

Ha sido un afio también dificil en lo econdmico, pues la
asociacion ha tenido que renunciar a tradicionales even-
tos que permitian recaudar fondos y por ello ha habido
que realizar un esfuerzo extra para garantizar la sosteni-
bilidad de la entidad y de su cartera de servicios.

Uno de los aspectos en los que se ha incidido ha sido
en la apuesta por consolidar grupos de trabajo. En
este sentido, en el gjercicio 2020 se constituyeron los
de D’Genes Alagille y D'Genes Lyme, que se suma-
ron a otros que ya funcionaban en la asociacién como
son D’Genes Sin Diagnostico, D’Genes Esclerodermia,
D’Genes Porfiria, D"Genes Epilepsia, D'Genes DYRK
1A, D'Genes X Fragil o D’Genes Incontinencia Pigmen-
ti. Con ellos, la asociacién ha pretendido dinamizary unir
en un mismo espacio de intercambio de conocimientos
e inquietudes a familias y personas que conviven con
estas patologias.

También me gustaria resaltar que para la asociacién
ha sido un orgullo contar con el calor y respaldo de cer-
ca de setecientos socios que forman ya la gran familia
D’Genes. Como presidente de esta asociacion quiero
dar las gracias a todos ellos y también a las personas y
entidades que colaboran con nosotros de manera con-
tinua o puntual, porque su apoyo es fundamental para
mantener la infraestructura de nuestra entidad y sus pro-
yectos y programas.

Y también quiero agradecer a los usuarios de nuestros
diferentes servicios su confianza y disponibilidad a que
les prestemos ayuda, que es nuestro objetivo principal.
También quiero poner en valor, cdmo no, la labor altruis-
ta y desinteresada de los integrantes de la junta directi-
va, porque son capaces de dedicar su tiempo para que
D’Genes pueda seguir ayudando a personas y familias
con enfermedades raras y sin diagndstico.

A pesar de la situacion, D’Genes cerrd 2020 con un
buen balance y un incremento de socios y usuarios con
respecto al afio anterior. Unas cifras que nos espolean
para seguir trabajando en favor del colectivo de perso-
nas y familias que conviven con enfermedades raras y
sin diagnostico, para ofrecer mas y mejores servicios,
reivindicar el apoyo a la investigacion y la respuesta a
sus principales necesidades.



) | e s s B |

D'Genes cumplio un afio mas de trabajo en favor de las

personas con enfermedades raras y sin diagnostico

La Asociacion de Enfermedades Raras D'Genes nacio el 25 de enero de 2008. Esta compuesta
por afectados, padres, familiares y profesionales de todos los ambitos y otras personas que
quieren colaborar con la entidad con el propdsito de crear espacios de intercambio y conviven-
cia y sensibilizar sobre la problematica de salud publica que suponen las enfermedades raras.
D’Genes busca desarrollar acciones que contribuyan a mejorar la calidad y esperanza de vida
de los enfermos y sus familias, poner en marcha acciones que repercutan en evitar el aisla-
miento social que en muchos casos sufren los padres con hijos con enfermedades raras y
realizar actividades de difusidn de las caracteristicas y particularidades de las enfermedades
catalogadas como raras.

En el afio 2020 la asociacion ha seguido con su esfuerzo para dar visibilidad a las enfermeda-
des raras, sensibilizar sobre las mismas y sobre todo, ofrecer una amplia y completa cartera de
servicios para mejorar la calidad de vida de los afectados y sus familias.

Fines

- Crear espacios de intercambio y convivencia en-
tre familiares y padres con hijos con ER.

- Sensibilizar sobre la problematica de salud publi-
ca que suponen las enfermedades raras.

- Emprender acciones que contribuyan a mejorar la
calidad y esperanza de vida de los enfermos y sus
familias.

- Poner en marcha acciones que repercutan en
evitar el aislamiento social que en muchos casos
sufren los padres con hijos con enfermedades ra-
ras.

- Realizar actividades de difusion de las caracteris-
ticas y particularidades de las enfermedades cata-
logadas como raras.

- Llevar a cabo acciones de coordinacion con todas
las partes implicadas; pacientes, administracion

publica, profesionales de la salud, etc. para la bus-
queda de recursos que repercutan en la mejora de
la calidad de vida y atencion de los afectados.

- Realizar actuaciones de promocion, dinamizacién
y reconocimiento del voluntariado social.

- Promocionar habitos de vida saludables que inci-
dan favorablemente en la evolucién y prondéstico de
la enfermedad.

- Promover la calidad de vida de las personas que
presenten problemas de salud desarrollando pro-
gramas de ayuda a personas con enfermedades
raras y enfermos cronicos.

- Realizar proyectos dirigidos a la insercion laboral e
integracion social de colectivos en situacion o ries-
go de exclusion social; personas con discapacidad
y otros colectivos de dependencia social.
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D"Genes ofrecio una amplia cartera
de servicios, que ademas adapto
tambien a la modalidad on line

La Asociacién de Enfermedades Raras
D "Genes cuenta con una amplia cartera de
servicios que pone a disposiciéon de perso-
nas que conviven con patologias poco fre-
cuentes, sin diagndstico y discapacidad.

El organigrama de D’ Genes distribuye las
areas de trabajo entre gestion y servicios
de atencion directa. En este ultimo caso, la
cartera de D Genes incluye, segun el cen-
tro o delegacion, Servicio de Informacion y
Orientacién, logopedia, estimulacién cog-
nitiva, fisioterapia, integracion sensorial,
psicologia, reflexologia, respiro familiar,
cuidados paliativos o apoyo educativo en

Areas y servicios

GESTION
Funcionamienkto Y
organizacion

ATENCION DIRECTA
Servicios a usuvarios

el aula. En el afio 2020, ademas, se ha im-
plementado la opcion on line en algunos
de los servicios, con el fin de facilitar el
acceso a las terapias a personas que no
se pueden desplazar a centros o delega-
ciones.

Ademas, D'Genes desarrolla otros progra-
mas como el de ocio y tiempo libre, orien-
tacion laboral... y se ofertan otros servicios
como asesoramiento sexual on line, apoyo
juridico on line, etc...

La accion de D'Genes se completa con
otras actuaciones en materia de sensibili-
zacioén, visibilidad y accién politica.

OTROS SERVICIOS
Otros programas o
dreas de actuacidn

Administracion

Educacidn

Trabajo soclal

Comunicacidn

Formacién

Delegaciones

Captacion de
fondos

Accion politica

Coordinacian
grupos de
trabajo

Sensibilizacién

Legopedia

Estimulacién
cognitiva

Fisloterapia

Reflexologia

Atencion
psicoldogica

Estimulacidn
sensorial

Hidroterapia

Apoyo educative
en el aula

InfFarmacién y
orientacion

Respiro
Familiar

Cuidados
paliativos

Ocio y tlempo
libre

Atencidn
domiciliaria

Asesoramiento
sexual

Apoyo
psicologico
on line

Apoya Juridice
on line

Orientacién
laboral

Grupos de
ayuda mutua



sd'genes

SERVICIOS DE ATENCION DIRECTA

En 2020 los usuarios de D" Genes recibieron mas de 13.000
sesiones de los diversos servicios que presta la asociacion

Alo largo del afio 2020 los diferentes servicios de atencién
directa de D'Genes atendieron un total de 564 usuarios en
sus diferentes delegaciones, que recibieron en conjunto
13.326 sesiones de los diferentes servicios.

Por lo tanto, el primer aspecto a destacar es el importante
incremento experimentado con respecto a 2020 tanto en
numero de usuarios como de sesiones.

Aello ha contribuido sin lugar a dudas la apertura del nue-
vo Centro multidisciplinar de atencién integral de personas
y familias sin diagnéstico y enfermedades raras “Pablo
Ramirez Garcia” en EI Coronil (Sevilla) que comenzo a
atender usuarios a partir de septiembre. Pero también la
apertura con sede fija de la delegacion de Mazarrén o el
impulso dado a la delegacién de Lorca con la puesta en

SERVICIOS |m
DE

ATENCION
DIRECTA

funcionamiento también de su nuevo centro “Cristina Ar-
cas Valero”. Asimismo, también en otras delegaciones ya
consolidadas de D"Genes como Murcia o Totana se ha
visto incrementado el numero de usuarios en algunos de
SUs servicios.

En esta misma pagina se ofrecen las cifras de cada ser-
vicio de atencion directa, mientras que en las siguientes
paginas estas mismas cifras vienen presentadas por dele-
gaciones para dar una vision mas detallada del funciona-
miento de la asociacion.

Ademas de los servicios de atencion directa en otras pa-
ginas mas adelante se hace balance de otros programas
y servicios como el de Respiro familiar, SIO, cuidados pa-
liativos pediattricos...

— Fisioterapia — 102 usuarios — 2.397 sesiones
— Hidroterapia — 12 usuarios — 64 sesiones
— Estimulacion cognifiva — 90 usuarios — 2.696 sesiones

= Logopedia — 140 usuarios — 3.614 sesiones
Reflexologia — 5 usuarios — 80 sesiones

= Psicologia — 52 usuarios — 1.108 sesiones
- Infegracion mulfisensorial —6 usuarios — 34 sesiones

— Apoyo educativo en el aula —51 usuarios — 1,530 sesiones
—  Cuidados paliativos —48 usuarios —338 sesiones
— Autonomia personal—1 usuario — 46 sesiones

— Respiro familior —57 usuarios — 1.419 sesiones
TOTAL: 564 usuarios — 13.326 sesiones
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COSTE SERVICIOS DE ATENCION DIRECTA

Un total de 564 wusuarios fueron
atendidos e hicieron wuso a lo lar-
go de 2020 de los servicios de aten-
cion directa que presta la D Genes.
En el siguiente cuadro queda re-
flejado la aportacion que reali-

INGRESOS POR
SERVICIOS DE
ATENCION DIRECTA

101.703,21
EUROS

NUMERO TOTAL DE
SESIONES 2020

13.326

zaron los usuarios y el coste real
aﬁroximado de la prestacion de di-
chos servicios, que evidencia que
D Genes realiza una importante
aportacion economica para comple-
tar el importe real de los mismos.

COSTE APROXIMADO
SERVICIOS DE
ATENCION DIRECTA

262.614,33
EUROS

D Genes cuenta con una amplia cartera de servicios de atencion especializa-
da e individualizada, que permiten ofrecer una atencion integral y multidisciplinar.
Cada sesion presencial tiene una duracion de 45 minutos, mientras que las
que se llevan a cabo de manera on line tienen una duracion de 30 minutos.
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D’Genes consolido su vocacion de cercania con la apertura
de dos nuevos centros muliidisciplinares en el municipio
murciano de Lorca y el sevillano de El Coronil

La Asociacion de Enfermedades Raras D'Genes tra-
baja para favorecer a personas y familias que con-
viven con enfermedades raras y sin diagndstico en
cualquier lugar. Las nuevas tecnologias propician
que nuestra entidad pueda atender a personas de
diferentes ciudades espafiolas e incluso de otros pai-
ses.

Sin embargo, la vocacion de cercania de la asocia-

TOTANA l

cion es clara 'y por ello, cuenta con una red de delega-
ciones, en cuatro de las cuales dispone de un centro
multidisciplinar: Totana, Murcia, Lorca y El Coronil. En
estos dos ultimos municipios, los respectivos centros
de atencion integral de D"Genes se pusieron en mar-
cha en el afio 2020.

En las delegaciones de D’Genes se ofrecen diferentes
servicios, en funcion de la implantacion y demanda.

Mas de un centenar de usuarios pasaron por los diferentes
servicios de atencion directa a lo largo de 2020

Mas de un centenar de usuarios pasaron
por los diferentes servicios en el Cen-
tro Multidisciplinar “Celia Carrion Pérez
de Tudela” de Totana a lo largo de 2020.
En total fueron 105 los usuarios que hi-
cieron uso de los diferentes servicios de
atencién directa y recibieron 2.813 se-
siones.

En concreto, en logopedia hubo 35 usua-
rios que recibieron 769 sesiones (628
presenciales y 141 on line); en fisiote-
rapia 34 usuarios que recibieron 878
sesiones; en estimulacién cognitiva 28
usuarios que recibieron 763 sesiones y
en psicologia 4 usuarios recibieron 326
sesiones.

En el servicio de hidroterapia hubo 7
usuarios que recibieron 33 sesiones,
mientras que en reflexologia hubo 4 y
recibieron 77 sesiones.

Ademas, desde la delegacién de Tota-
na se llevaron a cabo diferentes activi-
dades, como un huerto solidario para
sensibilizar sobre las enfermedades ra-
ras, acciones de visibilidad con motivo

del Dia Mundial de las Enfermedades
Raras, acciones de sensibilizacion en
centros educativos del municipio..., asi
como por supuesto otras actividades de
caracter transversal, como webinars y
otras acciones formativas.
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MURCIA l

El Centro “Pilar Bernal Giménez"

atendio mas de ochenta

usuarios en los diferentes servicios de atencion directa

En el ano 2020 se atendieron en el Cen-
tro Multidisciplinar “Pilar Bernal Giménez”
de Murcia un total de 50 personas en el
Servicio de Informacién y Orientacion.
Durante el afio 2020 en dicho centro se
contd con 16 usuarios en el servicio de
logopedia, que recibieron 477 sesiones
(450 presenciales y 27 on line), en aten-
cion psicologica hubo 19 usuarios que
recibieron 207 sesiones (138 presencia-
les y 69 on line), en estimulacién cogni-
tiva 7 usuarios que recibieron 181 sesio-
nes (157 presenciales y 24 on line) y en
fisioterapia 31 usuarios que recibieron
950)sesiones (942 presenciales y 8 on
line).

Ademas, el programa de autonomia per-
sonal conté con un usuario con 46 sesio-

nes a lo largo del aino y en estimulacion
multisensorial hubo 2 usuarios que reci-
bieron 8 sesiones. Asimismo, se atendi6
a 7 usuarios desde el programa de Res-
piro familiar, que recibieron en total 191
sesiones.

Ademas, desde el centro se organizaron
y coordinaron diferentes actividades,
como charlas en centros educativos,
muestra fotografica sobre enfermedades
raras en el colegio San Félix de Zaran-
dona, grupos de ayuda mutua, webinars
sobre enfermedades concretas, un taller
de galletas, reuniones de familias, cele-
bracion del aniversario del centro y otras
actividades transversales a toda la aso-
ciacion independientemente de la ubica-
cion.
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LORCA l

Un centenar de usuarios fueron atendidos en el ano 2020 desde el
Centro “Cristina Arcas Valero” de Lorca en sus diferentes servicios

D Genes estuvo de
enhorabuena en
2020 pues empezo
el aino estrenando
su Centro Multidis-
ciplinar  “Cristina
Arcas Valero”. En
el se arendio en
2020 a 27 perso-
nas en el Servicio
de Infomacion vy
Orientacion.

En el servicio de
logopedia hubo 36
usuarios, que reci-
bieron 1.355 sesio-
nes (906 presencia-
les y 449 on line);
en el de estimula-
ciéon cognitiva 17,
que recibieron 955
sesiones (548 pre-
senciales y 407 on
line); y en el de fi-
sioterapia 25 usua-
rios que recibieron
379 sesiones (316
presenciales y 63
on line).

Ademas, el servi-
cio de hidroterapia
conté con 5 usua-
rios que recibieron
31 sesiones; el de
psicologia 5 usua-
rios con 28 sesio-
nes recibidas (21
presenciales y 7
on line); y el de in-
tegracion sensorial
registr6 un total de 4 usuarios con 26 tiempo libre conté con 13 usuarios que
sesiones. participaron en 15 sesiones (4 presen-
Por otra parte, el servicio de ocio y cialesy 11 on line).
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EL CORONIL l

Nuevo centro para atender a personas y familias con
enfermedades raras y sin diagndstico en la provincia de Sevilla

En septiembre de
2020 comenzdé a
funcionar el Centro
multidisciplinar  de
atencién integral a
personas y familias
sin diagnéstico 'y
otras enfermedades
raras “Pablo Rami-
rez Garcia” en El
Coronil (Sevilla).

La delegacion en
ese municipio de
Totana comenzo
pues tras el verano
a ofrecer servicios
de atencion directa,
tras haber recabado
las necesidades du-
rante un encuentro
previo y a través de
un formulario habili-
tado.

Con mucha ilusién
pero también cau-
tela, comenzd este
nuevo proyecto, en
unas dependencias
cedidas por el Ayun-
tamiento de El Coro-
nil y que fueron acon-
dicionadas durante
el verano con fondos
propios de D'Genes.
En 2020, en este nue-
vo centro se atendid
a 40 usuarios en los
diferentes servicios y
se ofrecieron 744 se-
siones.

En concreto, en lo-
gopedia hubo 10

usuarios que recibie-
ron 200 sesiones, en
fisioterapia hubo 11
usuarios que recibie-
ron 166 sesiones; en
estimulacion cogniti-
va el centro atendid
a 11 wusuarios que
recibieron 306 sesio-
nes; y en psicologia
hubo 8 usuarios a los
gue se presto 72 se-
siones.

Ademas, un total de
53 personas fueron
atendidas en el Ser-
vicio de Informacion

y Orientacién, para
atender sus deman-
das sobre patologias
poco frecuentes u
otros temas de inte-
rés.

El nuevo centro co-
menzo con peque-
nos pasos pero fir-
mes, con el fin de ir
pOCO a poco crecien-
do y dando respues-
ta a las necesidades
de las familias de la
zona.

Ademas, desde el
centro se promovie-
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ron actividades o
acciones para dar vi-
sibilidad a las enfer-
medades raras, con
motivo sobre todo
del Dia Mundial de
las Enfermedades
Raras. Ademas, las
puertas se abrieron
a recibir la visita de
representantes de
otras asociaciones
o] representantes
municipales, que se
acercaron a conocer
las nuevas instala-
ciones.
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CARTAGENA l

La delegacion de Cartagena frasladé su sede a unas nuevas
dependencias, en el numero 17 de la calle Lepanto

La delegacién de Car-
tagena vivio impor-
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tantes cambios en el gAY T Ll
afo 2020. A mediados [l =T R I —
de afio, la asociacion ! B 1 IS
trasladé su sede a —
unas nuevas depen-
dencias, diferentes a
las que habia ocupado
en los ultimos afios.
En concreto, D'Genes
se trasladé a unas
nuevas instalaciones
en el centro AMAS de
Cartagena, gracias a
la cesion de su uso
por parte de esta aso-
ciacion. En estas nue-
vas dependencias se
imparten terapias de
estimulacion cognitiva
y logopedia, asi como
se ofrece informacion
y orientacién a quien
lo demande.
En el servicio de estimulacién cognitiva se
atendio a 5 usuarios a quien se impartio 151
sesiones presenciales y ademas se realiza-
ron 32 llamadas de seguimiento, sobre todo
con motivo del confinamiento por la pande-
mia del coronavirus.
En el servicio de respiro familiar se atendio
a 3 usuarios, a quien se ofrecié 74 sesio-
nes. En logopedia se atendié a 9 usuarios,
que recibieron 245 sesiones (194 sesiones e .
presenciales y 51 on line). Eh—
En el programa de ocio y tiempo libre parti-
ciparon 6 usuarios con 8 sesiones presen-
ciales y 2 on line.
Ademas, hay que destacar actividades de
visibilidad y sensibilizacion llevadas a cabo
para dar a conocer la asociacion y su la-
bor.
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DELEGACIONES

CEHEGIN '

Desde la delegacion de Cehegin en la comarca del
Noroeste murciano se realizaron diferentes acciones de
visibilidad y sensibilizacion durante el ano 2020

En la delegacion que D’Genes tiene en
la comarca murciana del Noroeste, y en
concreto en el municipio de Cehegin, se
atendi6é en el Servicio de Infomacion y
Orientacion a 4 personas, tratandose en
el servicio de logopedia 1 caso, que re-
cibié un total de 56 sesiones.

En este municipio se llevaron a cabo
diversas actividades de captacién de
fondos o sensibilizacién y visibilidad de
las enfermedades raras, como charla de
sensibilizacion en centros educativos o
se logro el respaldo del Ayuntamiento
por el Dia Mundial de las Enfermedades
Raras.

CAMPOS DEL RIiO l

Ademas, se hizo una activa politica de
difusion acudiendo a medios de comuni-
cacion para hablar sobre las enfermeda-
des raras y la asociacion.

56 sesiones recibieron los usuarios de la delegacion de Campos

del Rio en el ano 2020

En la delegacién de Campos del Rio D'Genes
atendié en 2020 a 6 personas en el Servicio
de Informacion y Orientacién. Hubo un usua-
rio del servicio de fisioterapia, que recibié 24
sesiones, mientras que en el de logopedia
hubo 2 usuarios, que recibieron 56 sesiones.
Entre las actividades desarrolladas o en las
que participd D'Genes en 2020 hay que des-
tacar la lectura de un manifiesto por el Dia
Mundial de las Enfermedades Raras, una
mesa informativa y la VI Marcha Solidaria a
favor de las Enfermedades Raras.
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MAZARRON l
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Gran impulso a la delegacion de Mazarrén, desde la que se
atiende tambien a usuarios de la pedania lorquina de Morata

En 2020 la delegacion de Mazarrén experi-
mentd un gran impulso, al calor sobre todo
de la puesta en marcha de una sede en unas
dependencias ubicadas en la biblioteca de
Puerto de Mazarron, cuyo uso ha sido cedi-
do por el Ayuntamiento de ese municipio.
En 2020 en el servicio de logopedia se aten-
dié a 11 usuarios que recibieron 109 sesio-
nes. En el servicio de estimulacién cognitiva,
por su parte, se atendid6 a 9 usuarios que
recibieron 105 sesiones.

En estos numeros estan incluidos también
los usuarios y sesiones de la diputacion lor-
quina de Morata, que se atienden por su cer-
cania desde la delegacion mazarronera de

= ___';-'_;‘\

la asociacion.

Ademas, hay que destacar que en la delega-
cion de Mazarréon se desarrollo en el segundo
semestre del afio 2020, en colaboracién con
el Ayuntamiento de Mazarron, un programa
de Respiro familiar, del que se beneficiaron
31 usuarios que recibieron 1.122 sesiones.
Junto a todo ello, hay que destacar algunas
actividades realizadas como por ejemplo la
entrega de unos detalles navidefios a nifios
usuarios de la entidad gracias a la colabo-
racion de representantes de la Iglesia Ecu-
menica de Camposol y de los campistas de
Bolnuevo.
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En la delegacion de Alhama de Murcia se ofrecieron servicios
de logopedia, estimulacion cognitiva, apoyo psmologlco y
reflexologia, ademds de informacion y orientacion sobre ER

Alhama de Murcia es otro de los municipios en

los que D’Genes cuenta con una delegacion. En

ella se atendi6 en el afio 2020 a cerca de una

veintena de usuarios.

Un total de 5 usuarios recibieron 302 sesiones

de atencion psicolégica, de las que 176 fueron

presenciales y 126 on line. Ademas, en estimu-

lacion cognitiva hubo un usuario que recibi6 46

sesiones (39 presenciales y 10 on line), mien-

tras que de logopedia hubo 11 usuarios, que re-

cibieron 206 sesiones (170 presenciales y 36 on

line). También hubo un usuario en reflexologia

que recibié 3 sesiones.

Ademas, hay que destacar que desde la delega-
cién de Alhama de Murcia se llevaron a cabo va-
rias actividades de visibilidad y sensibilizacion,

asi como otras actuaciones para captar fondos,
como la jornada Solidarios por los pelos, con la
implicacion de varios peluqueros y profesionales
del mundo de la belleza y estética.

Asimismo, se llevaron a cabo charlas en centros

ALBACETE l

D Genes, al servicio de personas de Albacete de manera on line

La delegacion de Albacete desarroll su proyec-
to de atencion on line para familias y afectados
por enfermedades raras en tiempos de corona-
virus en el ano 2020. Se ofrecieron sesiones on
line de logopedia a 9 usuarios (141 sesiones),
de estimulacién cognitiva a 12 usuarios (189) y
de atencion psicologica a 11 usuarios (173).

La asociacion trabaja para poder llegar a mas
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educativos sobre enfermedades raras y repre-
sentantes de la asociacion participaron en acti-
vidades como el Dia del Voluntario y otras con
motivo del Dia Mundial de las Enfermedades
Raras.

personas, dar a conocer el proyecto y la entidad
en los centros educativos y centros de salud.

En definitiva, se trabaja con el fin de divulgar las
enfermedades raras y sin diagnéstico y poder
llegar a familias y afectados que necesiten la
ayuda de la asociacion, para lo que las terapias
on line, en tanto en cuanto no se cuente con
una delegacion fisica, son una buena opcion.
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Desde la delegacion de Molina de Segura se atienden los casos
del servicio de atencion juridica gratuita de la asociacion

Desde mayo de 2018, la asociacion de enfer-

medades raras D’Genes fue registrada como

asociacion municipal en el registro municipal

de asociaciones del Ayuntamiento de Moli-

na de Segura. La asociacion ha consolidado

un servicio de informacion y orientacién en

dicho municipio, que realizan reuniones tri-

mestrales y una actividad planificada anual.

Ademas, hay que resaltar que en dicha sede

se atienden y resuelven todos los casos del

servicio de Atencion Juridica gratuita que la

Asociacion pone a disposicién de todos sus

asociados.

También hay que destacar que es en la sede

que tiene D’Genes en este municipio donde

los grupos de trabajo de D’Genes Porfiria y

D’Genes Epilepsia vienen realizando, desde

su formacion, las distintas reuniones trimes-

trales y la elaboracion y puesta en marcha

de su plan de trabajo anual.

Durante el ano 2020 las distintas actividades
que la Asociacion D’Genes ha realizado en
Molina de Segura han sido, en febrero, parti-
cipacion en la V Jornada sobre EERR Region
de Murcia en Molina de Segura, ademas se

OTRAS DELEGACIONES l

dispuso el mismo dia un stand informativo.
En noviembre tuvo lugar una reunion del gru-
po de trabajo D"Genes Porfiria en su sede de
Molina de Segura y en diciembre se organiz6
desde esta sede el Il Congreso Nacional de
Epilepsia.

La asociacion también trabajo en favor de las enfermedades
raras desde otras de sus delegaciones

D’Genes cuenta ademas con delegaciones
en otros municipios como Alcantarilla, Pilas o
Puerto Lumbreras en los que si bien no dis-
pone de sede fisica, se trabaja para atender
a personas que requieran informacién sobre
patologias poro frecuentes o realizar alguna

consulta. La maxima de la cercania y la dis-
ponibilidad a las personas es lo que mueve a
D’Genes a contar con delegaciones en dife-
rentes municipios, en los cuales cuenta ade-
mas con personas de refreencia y voluntarios
dispuestos a colaborar en diferentes areas.



OCIO Y TIEMPO LIBRE

D Genes desarrollo su programa de ocio
y tiempo libre con salidas fisicas y
quedadas on line a lo largo del ano

D’Genes desarroll6 su programa de ocio y tiempo
libre en 2020 con el fin de facilitar espacios de ocio
a ninos y jovenes. Se desarroll6 en las delega-
ciones de Lorca y Cartagena.

Para D’Genes este programa es muy importante
porque ademas de la parte ludica, permite el de-
sarrollo de aspectos personales tan importantes
como la autonomia, la creatividad, la autoestima
o las relaciones personales, favoreciendo de esta
manera la integracion de personas con enferme-
dades raras en la sociedad y su normalizacion.
En Lorca el programa se desarroll6 con la partici-
pacion de 13 usuarios. Se llevaron a cabo 5 ses-
iones presenciales y 10 online.

Se ralizaron sesiones presenciales de ocio donde
los usuarios disfrutaron jugando en la bolera y
tambien actividades de deporte, cine,etc.

En las diferentes sesiones online, por su parte, se
intento trabajar con ellos a partir de programas que
se van realizando una vez al mes, con actividades
como cuentacuentos, chistes, manualidades, imi-
tar a diferentes famosos, etc..

En Cartagena participaron seis usuarios en el pro-
grama, que se desarrollé el primer cuatrimestre, de
enero a marzo de manera presencial, con un total
de 7 salidas, y a partir de marzo, tras proclamarse
el estado de alarma, con alguna videollamada de
manera grupal.

Entre los objetivos de este programa figuran fo-
mentar que participen activamente en actividades
grupales y que interactiuen de manera positiva con
el grupo de iguales, que sepan permanecer sen-
tados a la hora de comer, sin molestar al resto de
comparieros y haciendo caso a los profesionales
o voluntarios, potenciar la autonomia personal pi-
diendo lo que quieren consumir de forma verbal a
través de ayudas de los SAAC, respetar el turno de
juego, reforzando la espera sin conductas disrup-
tivas en cualquier entorno en que se encuentren,
aprovechar el paseo por la ciudad para favorecer
el desarrollo de habilidades motrices, aprender a
respetar y cuidar el medio ambiente y fomentar
que se relacionen verbalmente con el grupo de
iguales y con los profesionales y voluntarios.
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RESPIRO FAMILIAR - ATENCION DIRECTA

Un total de 41 usuarios recibieron 1.387
sesiones de respiro familiar individual

La mayoria, 1.122 sesiones, fueron en Mazarrén en el marco de un programa desarrollado
junto con la Concejalia de Politica Social del Ayuntamiento de dicho municipio

Dentro del programa de Respiro Familiar que D’Genes
ofrece también figura el servicio que se presta de ma-
nera individual a usuarios, que permitié un espacio de
atencion y ocio para los usuarios directos y posibilitd
a las familias disponer de tiempo para conciliar vida
familiar y laboral o realizar cualquier otra actividad. En
2020 se atendi6 a 41 personas, que recibieron 1.387
sesiones.

De estas 41 personas, 31 fueron usuarios de Maza-
rron (1.122 sesiones), 7 de Murcia (191 sesiones) y 3
de Cartagena (74 sesiones).

En el caso de Mazarrén, el programa se desarrollo

junto con la Concejalia de Politica Social de ese Ayun-
tamiento. Se llevé a cabo durante el segundo semes-
tre de 2020 y contd con una subvencién del Ministerio
de Derechos Sociales y Agenda 2030. Se inici6 en el
mes de julio y se prolongd hasta diciembre, permitien-
do ofrecer un apoyo a familias de nifios y adultos con
discapacidad o en situacion de dependencia.

El programa de respiro familiar en Mazarrén buscaba
paliar los efectos de sobrecarga familiar creada por la
crisis sociosanitaria originada por la Covid 19y estaba
dirigido a personas en situacion de dependencia, dis-
capacidad y sus familias del municipio de Mazarrén.

Servicio de respiro
familiar domiciliario

Para nifios y adultos con
discapacidad o en sifuacion de
dependencia

FRECHAMACION ¥ BOLIITURES
MAFARROMN
Centro de Senvicios Sociales
ClSan Antonio, 12
058339361
PLERTO DE MAZARRON
Avda. Doctor Meca
Centro Comercial La Piramide
958 153313
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RESPIRO FAMILIAR - ESCUELA EN VACACIONES

D'Genes llevo a cabo su programa durante la primera
semana de enero en vacaciones de Navidad

D'Genes llevdo a cabo su programa de
Respiro familiar durante las vacaciones de
Navidad 2019-2020 de manera que durante
la primera semana del mes de enero de 2020
se celebrd esta actividad destinada a ofrecer
una alternativa a las familias durante las
vacaciones escolares navidenas.

Untotal de 16 nifios participaron enlas escuelas
de Navidad llevadas a cabo en Totana, Murcia
y Cartagena donde los pequefios disfrutaron
de actividades variadas y talleres, ademas de

recibir incluso la visita de los Reyes Magos.
Por su parte, con este programa se ofrecio
una alternativa para conciliar la vida laboral y
familiar durante las vacaciones escolares.

En el ano 2020 sélo se desarrollaron en enero
las escuelas de vacaciones, dado que este
programa que D’Genes también lleva a cabo
tradicionalmente en vacaciones de Semana
Santa o verano, no se pudo programar en esas
otras épocas del afio ante la situacién que se
vivia por la crisis sanitaria del coronavirus.




Memoria 2020

20)

CUIDADOS PALIATIVOS PEDIATRICOS

Durante el ano 2020 se atendieron 48 casos en
este programa de apoyo psicologico y social

Se desarrolla en coordinacion con la Unidad de Cuidados Paliativos pediatricos del
Hospital Clinico Universitario Virgen de la Arrixaca en Murcia

La Asociacion de Enfermedades Raras D'Genes
continu6é con uno de los programas prioritarios
para la entidad, pues con él se presta atencion a
un colectivo como el de los pacientes pediatricos
con patologias poco frecuentes y sus familias en
situacion de enfermedad terminal o sin respues-
ta al tratamiento.

Este programa se desarrolla junto con la Unidad
de Cuidados paliativos pediatricos del Hospital
Clinico Universitario Virgen de la Arrixaca de
Murcia y con él se ofrece una atencion integral
e individualizada a familias que conviven con
esta situacion, prestando un apoyo psicolégico
y social. Ademas, hay que destacar que también
se incorporaron a este programa los nifios de la
Unidad de crénicos complejos.

Un psicologo de D'Genes y la trabajadora
social estan adscritos a este programa, en el
que ademas del apoyo psicolégico se tratan

de resolver necesidades e inquietudes de las
familias, desde el area de Trabajo social, tanto
prestando soporte en la tramitacion de ayudas,
como cediendo material del banco de productos
ortoprotésicos de D'Genes, etc.

En el aino 2020 se atendié a un total de 48
usuarios que recibieron 338 sesiones. De
ellas, 52 fueron de atencién social y 126 de
psicologia. Ademas,también se ofrecieron 160
de fisioterapia.

Tras la intervencidn se aprecid una disminucion
en el grado de ansiedad en un 75% de los casos
segun datos del cuestionario STAI (cuestionario
de ansiedad estado-rasgo). Ademas, el 80%
de las familias consiguieron con el apoyo
de D’Genes tramites sobre discapacidad,
dependencia, solicitar realizacion del DNI en el
hospital, o tramitar la prestacion por hijo a cargo,
entre otras.
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ACCION SOCIAL- SERVICIO SIO

El Servicio de Informacion y Orientacion en
Enfermedades Raras registro 262 casos en 2020

El Servicio de Informacién y Orientacion en
Enfermedades Raras (SIO) es fundamental en la
asociacion pues es el primer paso y la puerta de
entrada de muchas personas que acceden a él con
el objetivo de conocer mas acerca de su patologia
o de la de un familiar o conocido.

En el afio 2020 se atendio en este servicio a un total
de 262 personas. De ellas, la gran mayoria, mas
de la mitad, consultaron telefébnicamente, seguidas
de las que lo hicieron por correo electronico y
presencialmente. Ademas, también se recibieron
consultas a través de redes sociales o la pagina
web de la asociacion.

Con respecto a las consultas, éstas se recibieron
de 12 paises diferentes, Argentina, Bolivia,
Espafia, Honduras, Peru, Chile, Colombia, México,
Guatemala, Venezuela, Cuba y Estados Unidos

Y dentro de Espafa, pais del que logicamente
procedieron la mayoria de las consultas, éstas
llegaron desde diez comunidades autonomas
diferentes: Andalucia, Cataluia, Murcia, Valencia,
Madrid, Extremadura, Asturias, Castilla Ledn y
Castilla la Mancha y Galicia.

Otro dato relevante fue que la mayor parte de
las consultas fueron sobre casos relacionados
con menores de 10 afios (46%), seguidos de la
franja de edad de 10 a 20 anos (22%), de 40 a 50
(17%), de 30 a 40 (9%) y el resto, un 6%, fueron
sobre personas de mas de 50 afnos. Por otro lado,
los afectados sobre los que se consultd fueron
mayoritariamente mujeres (76,9%).

Otro dato atener en cuenta es que mayoritariamente
las consultas las hicieron familiares, y en especial,
en la mitad de los casos, la madre del afectado.

PERSONA QUE REALIZA LA CONSULTA
Profesionales Otros
familiares

- L S 3%
\:y . ..ﬁ\‘-:- \fectado

EDAD DE LOS AFECTADOS

Mas de 50 ;
6%

De 40 a 50
anos; 17%

De 30 a 40
afos; 9%

De 10a 20
anos; 22%
MOTIVO DE CONSULTAS

Menores de
10 anos;

46%

La mayor parte de las consultas eran para interesarse por expertos profesionales en determinadas patologias y por la asocia-
cién y sus servicios, seguidas de las que se interesaban por poder contactar con otros afectados o demandaban informacién
sobre recursos sociosanitarios. En orden descendente por el nimero de personas que consulté figuraba la peticion de informa-
cién general sobre enfermedades raras, sobre solicitudes y prestaciones o contacto con otras asociaciones de pacientes.
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ACCION SOCIAL- SERVICIO SIO INTERNACIONAL

De las consultas del Servicio de Informacion y Orientacion
en 2020, el 6% se formularon desde el exiranjero

La mayor parte de consultas desde fuera de Espafna llegaron a través de las redes
sociales y el correo electrénico, de personas residentes en 11 paises diferentes

= 245"'

CAS05 510 POR PAISES DE ORIGEN

El Servicio de Informacion y Orientacidon (SIO) de D' Genes tiene caracter internacional pues no
solo se atienden casos de Espafa, sino también se reciben consultas de otros paises.

Las redes sociales, en este caso, han facilitado este hecho, pues muchas de las personas que
contactan desde el extranjero con D'Genes para solicitar cualquier informacién en torno a las
patologias poco frecuentes, realizan un primer contacto a través de ellas o también del correo
electronico.

Alo largo de 2020 el SIO, gestionado desde el area de Trabajo Social de D'Genes, atendié a un
total de 262 personas que contactaron con este servicio. De ellas, 245 eran de Espanay las 17
restantes (6,5%) llegaron desde diferentes paises del continente americano.

En concreto, se recibieron consultas de 11 paises: Venezuela (1 consulta), Cuba, (2), Argenti-
na (1), Bolivia (3), Honduras (1), Peru (1), Chile (1), Colombia (1), México (3), Guatemala (1) y
Estados Unidos (2).
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INTERVENCION EDUCATIVA

)

Medio centenar de alumnos se beneficiaron
del Servicio de Apoyo educativo en el aula

La escolarizacion de los nifios que padecen una
enfermedad rara (ER) demanda el cumplimiento de
los principios de inclusion y normalizacion y asegurara
su no discriminacion y la igualdad efectiva en el acceso
y la permanencia en el sistema educativo, pudiendo
introducirse medidas de flexibilizacién de las distintas
etapas educativas cuando se considere necesario. Por
tanto adquiere su maxima relevancia la coordinacién
de todos los agentes implicados: familias, docentes,
instituciones y servicios.

La asociacién D'Genes cuenta con un convenio de
colaboracion con la Consejeria de Educacion de la
Region de Murcia para poder intervenir en los centros
educativos de Infantil y Primaria con su proyecto de
Intervencion educativa en el aula con los usuarios que
lo demanden, para ayudar a nifios con enfermedades
raras o sin diagndstico con algun tipo de dificultad en su
proceso educativo.
Laintervencion educativade sensibilizacionyeducacionen
ladiversidad se llevaacabo enun programa de actividades
secuenciadas que involucran al centro educativo-profesor,
(incluyendo también a los especialistas: PT, AL y AT
en su caso), al técnico de apoyo educativo que pone a
disposicién D’Genes, al alumno, a las familias y al grupo
de iguales. También se mantiene contacto cuando es
necesario con el EOEP (Equipo de Orientacién Educativa
y Psicopedagdgico de zona).

Resultados

Durante el afio 2020 se atendieron un total de 51 nifios
y nifias en este servicio, que en total recibieron 1.530
sesiones. De ellos, se atendio a 51 escolares de enero a
junio de 2020, es decir en el curso 2019/20, que recibieron
1.122 sesiones, de 24 centros educativos repartidos en
17 municipios y pedanias de la Region de Murcia; y a 12
nifos y nifas de septiembre a diciembre de 2020 (curso
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2020/2021), de 9 centros educativos de la Region de
Murcia, que recibieron 408 sesiones.

Fueron atendidos por 7 profesionales del ambito
socioeducativo y con formacién y experiencia en
didactica, intervencién psicopedagdgica, discapacidad y
enfermedades raras, procedentes de 7 delegaciones de
D’Genes de Murcia, Campos del Rio, Cartagena, Alhama
de Murcia, Totana, Lorca y Mazarron.

Ademas de las horas correspondientes a cada nifio se
ofrecié apoyo a 2 aulas abiertas con 11 nifios entre las
dos durante otras dos horas.

Asimismo, hay que resefiar que aparte de los 51
beneficiarios directos de este programa de intervencion
educativa, como beneficiarios indirectos hubo 1.530
personas (1.275 comparieros de clase, 153 maestros y
102 familiares).

Y también hay que destacarlarealizacion endichos centros
educativos Yy otros foros de actividades de sensibilizacion
hacia las ER como charlas, cuentacuentos..., que
alcanzaron a 2.431 personas.
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SENSIBILIZACION

Cerca de 2.500 personas de diferentes centros educafivos y
formativos se beneficiaron de las actividades de sensibilizacion
sobre enfermedades raras, entre ellas charlas 0 cuentacuentos

TARDO CODORNIU "
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En materia de sensibilizacion D'Genes se implica es-
pecialmente pues hacer llegar qué son las enferme-
dades raras entre los mas jovenes y darles visibili-
dad es un aspecto fundamental para fomentar, entre
otras cuestiones, la inclusion.

La asociacion, por medio de sus profesionales o volun-
tarios, acudio a varios centros educativos con el fin de
ofrecer charlas sobre las patologias poco frecuentes
para explicar a la comunidad educativa y en espe-
cial a los alumnos, la realidad a la que se enfrentan
las personas que conviven con enfermedades raras,

dades y no las personas que las padecen.

En 2020 se llevaron a cabo diversas charlas en co-
legios pero también otras actividades como cuen-
tacuentos, proyeccion de videos, etc. con el fin de
sensibilizar y visibilizar. De estas acciones de sensi-
bilizacion se beneficiaron un total de 2.431 personas.
La crisis del coronavirus y las restricciones impues-
tas en algunos periodos hizo que algunas acciones
programadas se tuvieran que suspender y no se
pudieran retomar hasta meses despues, por lo que
el numero de personas podria haber sido superior de
no haberse dado estas circunstancias.

siempre con el mensaje de que raras son las enferme-

CHARLAS Y ACTIVIDADES DE SENSIBILIZACION ANO 2020

Destinadas a alumnado: 9 charlas, 22 cuentacuentos y un mural participativo
) - 2 charlas en la Universidad de Murcia (3° y 4° del Grado de Educacion Primaria y Educacion Infan-
til).
- 2 charlas en el CEIP Ana Maria de la Calle y en el IES EI Coronil de EI Coronil (Sevilla).
- 6 cuentacuentos en Educacion Infantil CEIP Tierno Galvan de Totana.
- 1 charla y 1 cuentacuentos (3° Primaria) CEIP San Fernando de Lorca.
- 6 cuentacuentos en el CEIP Ricardo Codorniu de Alhama de Murcia.
- 4 charlas y 6 cuentacuentos en Cartagena. CEIP Mare Nostrum.
- 4 cuentacuentos en el CEIP Atalaya de Cartagena, mas un programa de radio.
- Actividad de sensibilizacion Mural Gigante en el CEIP San Felix de Murcia.

Destinadas a profesionales: 3 charlas

- 1 charla a docentes en el CEIP Ana Maria de la Calle de EI Coronil (Sevilla).

- 1 charla a docentes en el Colegio Cipriano Galea de Murcia. Se difundié la | Guia Educativa de Sin-
drome X Fragil elaborada por D"Genes y se realizd una exposicion fotografica.

- Escuela Infantil “El Limonar” de Molina de Segura.

Congresos y Jornadas: 2

- 1 charla en la VI Jomada Regional de Enfermedades Raras organizada por FEDER Murcia y el
Ayuntamiento de Molina de Segura.

- VII Congreso Alianza Iberoamericana de Enfermedades Raras (Aliber).
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ACCIONES FORMATIVAS

Para D'Genes la formaciéon es un aspecto fundamental ya que la asociacion
entiende que una sociedad y unos profesionales bien formados en enfermeda-
des raras redunda en un beneficio para los afectados. Pero no sélo centramos
nuestras acciones formativas en los profesionales, sino también en los pro-
pios afectados y sus familias, para facilitarles herramientas y poder ofrecerles
informacion procedente de médicos, investigadores, psicélogos y otros profe-
sionales. A lo largo de 2020, 1.569 personas se inscribieron en las diferentes
acciones formativas organizadas por D' Genes.

WEBINARS SOBRE PATOLOGIAS CONCRETAS COMO LYME, DIRK 1A,
EPILEPSIA, ESCLERODERMIA O X FRAGIL

DiA MUNDIAL DE LA ESCLERODERMIA
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ACCIONES FORMATIVAS

FORMACION A VOLUNTARIOS

La formacioén a voluntarios también tiene un hue-
co especial para D’Genes, pues apostamos por
esta figura como apoyo para diferentes progra-
mas. Por ello, de manera on line ante la imposi-
bilidad de llevar a cabo una formacion presencial
como en anteriores anos, se llevod a cabo un pro-
grama destinado a personas interesadas en ser
voluntarios de la entidad. Se tratd de un ciclo de
charlas en las que se explico qué son las enfer-
medades raras y se habld de otras cuestiones
como resolucién de conflictos y estrategias de
comunicacion, inteligencia emocional y habilida-
des sociales y ocio y tiempo libre. Este programa
formativo estaba organizado por D°'Genes y con-
t6 con la colaboracion de la Consejeria de Muijer,
Igualdad, LGTBI, Familias y Politica Social de la
Region de Murcia.

[ CONGRESO NACIONAL DE EPILEPSIA

El Il Congreso Nacional sobre Epilepsia, organi-
zado por la Asociacién de Enfermedades Raras
D’Genes junto con el Ayuntamiento de Molina
de Segura, fue seguido de manera virtual por un
buen numero de profesionales y afectados y fa-
milias. El congreso conto con la colaboracion de
la Federacion Espariola de Epilepsia (Fede), el
Hospital de Molina, el Servicio Murciano Salud,
la Federacion Espariola de Enfermedades Ra-
ras (FEDER), la Escuela de Salud de la Regién
de Murcia, la Alianza Iberoamericana de Enfer-
medades Raras (ALIBER) y el Plan Integral de
Enfermedades Raras de la Regién de Murcia.
El Congreso se inicio con testimonios de tres
personas que conviven con la epilepsia. Ade-
mas, hubo ponencias de Manuel Vicente, técnico responsable Molina Deporte Adaptado y miembro
del Grupo para la Promocion del Ejercicio y la Actividad Fisica de Molina de Segura; Jon Andoni
Dunabeitia, catedratico de la Universidad de Nebrija (Madrid) y Universidad del Artico Noruega,
director del Centro de Ciencia Cognitiva (C3) de la Universidad de Nebrija y director cientifico de
Impulso Cognitivo y Luis Miguel Aras, médico del Servicio Navarro de Salud-Osasunbidea, director
de ApoyoDravet y director de Impulso Cognitivo; y Anna Rodriguez, de Mjn Neuro, quien presentd
mjn-seras, producto que registra la actividad eléctrica del cerebro a través del canal auditivo y lanza
un aviso cuando el riesgo de crisis de epilepsia es elevado. También participd el CEO de Mjn Neuro,
David Blanquez.

Por ultimo, la neurdloga Irene Villegas present6 experiencias y resultados con pacientes en el Hos-
pital Santa Lucia de Cartagena de la utilizacién de la app ‘Epico’.

La jornada estuvo moderada por el neuropediatra en el Hospital Clinico Universitario Virgen de la
Arrixaca Salvador Ibafez Mico.
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V WORKER INVESTIGACION EN ENFERMEDADES RARAS

D’Genes celebrd una nueva edicion de una de sus
actividades formativas mas importantes del aro,
el WorkER Investigacion en enfermedades raras.
Se llevé a cabo el 5 de noviembre de manera on
line, con casi 200 inscritos, y contando de nuevo,
como en anteriores ediciones, con el respaldo y co-
laboracién del Colegio Oficial de Farmacéuticos de
Murcia.

El'V WorkER llevaba por titulo “Como estan los pa-
cientes en la era COVID” y cont6 con el apoyo de
Janssen, ademas de la Comunidad Autbnoma de
la Region de Murcia.

Por espacio de tres horas los ponentes expusieron
los diferentes temas, ante un buen numero de per-
sonas que siguieron la sesion desde diferentes pai-
ses, pues habia inscritos no solo de Espaiia sino
también de paises como México, Colombia, Argen-
tina, Portugal, Chile, Guatemala o Panama.
Ramon Frexes, government affairs director en
Janssen Cilag, hablo sobre el modelo afectivo/efec-
tivo en la atencion al paciente en una mesa mode-
rada por el director del periddico sanitario Salud 21,
Alfonso Celestino; mientras que la doctora Maria
Dolores Garcia Malo abordé como esta el paciente
con mieloma mulltiple en una mesa moderada por
el director del area de Relaciones Institucionales
de Janssen, Joaquin Garcia De los Santos. Por su
parte, la directora general de Planificacion, Investi-
gacion, Farmacia, y Atencion al Ciudadano, Maria
Teresa Martinez Ros, modero la mesa en la que
la neumologa Maria Loreto Alemany habld sobre
hipertension pulmonar y COVID.

El presidente de la asociacion RETIMUR, David
Sanchez, fue el encargado de moderar la mesa
del director del Instituto de Investigacion en Enfer-
medades Raras (IlER), Instituto de Salud Carlos IIl,
Manuel Posada, quien disert6 sobre situacion de la
investigacion en enfermedades raras en Espania.
Por su parte, el presidente del Colegio de Farma-

et Pl b L —

SITUACION DE
EN EERR EN §
DEL

Iyenligar

inalitutn Se Salud Carlos Bl
fscm

. 5 DE NOVIEMERE DE 2020

ON LINE

¢iComo estan los
pacientes?

COLABORA .1J1
feder ¥l @

l_r

céuticos de Sevilla, Manuel Ferandez, centrd su in-
tervencion en la situacion de los medicamentos huér-
fanos en el Sistema Nacional de Salud y propuestas
que mejoren la equidad en el acceso, en una mesa
moderada por la vicesecretaria del Colegio de Far-
macéuticos de Murcia, Sara Pefalver. Por ultimo,
Lary Ledn, gerente de Fundacion Atresmedia, puso
el foco en la humanizacion en salud y contd la expe-
riencia y labor que desarrollan en ambitos hospitala-
rios infantiles.
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El XIlIl Congreso Internacional de Enfermedades Raras,
celebrado de manera integramente on line, conté con
cerca de novecientas personas inscritas

El XlIl Congreso Internacional de Enfermedades Raras se celebr6 en 2020 de manera integramente on line. A pesar
de que estaba programado para celebrarse de manera presencial, como en ediciones anteriores, la imposibilidad de
celebrar eventos multitudinarios por la situacion de la pandemia del coronavirus, obligd a replantear su organizacion
y se celebré de manera virtual, contando de nuevo con la colaboracién de la Universidad Catdlica San Antonio de
Murcia (UCAM), cuyo equipo de protocolo trabajé codo con codo con el comité organizador para que todo saliera de
la mejor manera.

El XIll Congreso fue un éxito de participacion, con cerca de novecientos inscritos de una veintena de paises dife-
rentes. Desde la organizacién se programé en horario vespertino en Espafia con el fin de facilitar la participacion de
personas de Iberoamérica.

Durante tres dias se celebro este foro en el que hubo medio centenar de ponentes de gran calidad que permitieron
el desarrollo de ponencias de interés en temas como la situacion de las enfermedades raras en el contexto interna-
cional, retos del sistema para garantizar el acceso a medicamentos huérfanos, futuro del diagndstico en enferme-
dades raras, avances y retos de futuro en investigacion en enfermedades raras, buenas practicas y humanizacion
en patologias poco frecuentes, recursos para personas y asociaciones de pacientes y buenas practicas en materia
educativa. Ademas, hubo talleres sobre sistemas aumentativos y alternativos de comunicacion en atencion temprana,
dieta cetogénica en epilepsia refractaria y captacion de fondos y recursos para enfermedades raras en internet para
organizaciones de pacientes. Ademas, paralelamente se celebraron cuatro simposios sobre la enfermedad de Lyme,
Alagille, Incontinencia Pigmenti y Sin Diagnéstico.

En total, se inscribieron 870 personas de 20 paises diferentes (Espafia, Alemania, Argentina, Chile, México, Colom-
bia, Ecuador, Estados Unidos, Guatemala, Panama, Peru, Portugal, Uruguay, Venezuela, Brasil, Rusia, Bolivia, Cuba,
Italia y Francia).

870 personas
inscritas

Inscritos de 20 paises
diferentes

50 ponentes y
moderadores

Dentro de Espana,

EL XIll CONGRESO hubo participantes
EN CIFRAS de 28 provincias
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D’Genes se volco en acfividades y acciones para dar
visibilidad y sensibilizar hacia las enfermedades raras

A lo largo de 2020 fueron numerosas las activi- para visibilizar las enfermedades raras, o ambos
dades que D'Genes organizé o en las que parti- objetivos a la vez. A continuacion resumimos al-
cipd, bien para recaudar fondos para la entidad o gunas de ellas:

ENERO

» D’Genes programo6 el primer semestre del afio un ciclo de
talleres enmarcados en su proyecto de Grupos de Ayuda Mu-
tua

» Motoclub Alhama entreg6é a D’Genes 1.250 euros recauda-
dos en la prueba del Campeonato Regional de Motocross
celebrada el mes de octubre anterior en Alhama de Murcia.

» D’Genes colabor6 en la difusién de una investigacion sobre
atencion farmacéutica en el abordaje de las enfermedades
raras.

» El presidente de D"Genes mantuvo una reunién de trabajo
con el equipo profesional de la asociacién con el fin de plani-
ficar el nuevo afo que acababa de comenzar.

» D’Genes participé en el recorrido de los Reyes Magos por

Lorca a su llegada a la ciudad en la mafiana del 5 de enero.

Los Reyes Magos visitaron la Escuela de Navidad de D'Genes en su jornada de clausura.

Miembros de la directiva de D’Genes conmemoraron en Totana el aniversario de la asociacion.

D’Genes celebro en Lorca una tarde de convivencia para conmemorar el 12 aniversario de la asociacion

El IES Ben Arabi de Cartagena premié a D’Genes por su trabajo en favor de la solidaridad, tolerancia y con-

vivencia

* EIIES Juan de la Cierva y Codorniu de Totana entrego a D'Genes 479,50 euros recaudados en diferentes
iniciativas solidarias

* Medio centenar de personas asistieron a la jornada formativa sobre sistemas de comunicacién con segui-
miento visual desarrollada en el Centro Multidisciplinar “Pilar Bernal Giménez”, organizada pir la Asociacion
Espanola de Sindrome de Rett

» Numerosas personas participaron en “Solidarios por los pelos”, celebrada en Alhama de Murcia a beneficio
de D'Genes y la Fundacion Francico Munuera

» Reunién de D'Genes Cartagena para planificar acciones de visibilidad y sensibilizacion
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FEBRERO

D’Genes organizo diversas actividades con motivo del Dia
Mundial de las enfermedades raras en municipios donde
contaba con sedes y delegaciones.

El duelo tras el diagndstico, primera sesion del Grupo de
Ayuda Mutua, y reconducir las amistades, la segunda.
Reunidn de trabajo del grupo D'Genes Sin Diagndstico
D’Genes participd en Sevilla en la | Reunidn de Directivos
de la Salud en la Gestién de las Enfermedades Raras en Andalucia.

D’Genes participd en la Jornada de Puertas Abiertas 2020 de FEDER en Andalucia.

D’Genes expuso su proyecto de intervencion educativa en el aula para alumnado con enfermedades raras
en un seminario sobre necesidades educativas de alumnos con patologias poco frecuentes desarrollado en
la Facultad de Educacion de la UMU.

D’Genes asistio a la presentacion del || Plan Municipal de Discapacidad 2020-2024 de Cartagena.

D’Genes amplié la cartera de servicios que presta en Alhama de Murcia con logopedia y reflexologia, gracias
a la aportacion solidaria recibida del Partido Popular procedente de la recaudacion de su cena navidena.
Cine en familia en la Casa de la Cultura de EI Coronil con la proyeccién de una pelicula en la que se profun-
dizaba en valores como amistad, amor, inclusién, superaciéon. Ademas, tuvo lugar el saque de honor a favor
de la infancia con enfermedades raras en el campo de futbol del Club Deportivo Coronil. El saque de honor
estuvo protagonizado por Pablo, un nifio de El Coronil sin diagnéstico. También hubo otras actividades como
una charla.

D’Genes participd en la Jornada de Puertas Abiertas de FEDER en Murcia.

D’Genes acercé las enfermedades raras a alumnos de Medicina de la UCAM mediante una charla informa-
tiva.

D’Genes asistio, junto a otras asociaciones, a una reunion convocada por la Plataforma del Voluntariado de la
Regidn de Murcia para recoger propuestas sobre el procedimiento de ayudas con cargo al 7% del IRPF.

Los participantes en el Programa de Ocio y tiempo libre de D"Genes disfrutaron en Lorca de una salida a un
centro de ocio.

D’Genes mostr6 su apoyo a las personas que conviven con epilepsia en el Dia Internacional de esta patolo-
gia.

La Comunidad de Regantes del Trasvase Tajo Segura de Totana entreg6 a D'Genes la recaudacién de las
barras solidarias organizadas en el municipio con motivo del 40 aniversario de esta infraestructura.

D’Genes incorpord Nutricion a su cartera de servicios.

Buen ambiente en la marcha solidaria organizada por D’Genes en Campos del Rio.

La Biblioteca municipal de Morén de la Frontera acogié un Cuentacuentos a cargo de Rocio Gordillo, titulado
“Por cuatro esquinitas de nada”.

D’Genes instalé en Cartagena una mesa informativa sobre las enfermedades raras.

D’Genes recibiié una de las becas concedidas por la Fundacion Quaes, por su proyecto “Utilizacién de siste-
mas alternativos y aumentativos de comunicacién y creacion de un servicio de préstamo de recursos tecno-
l6gicos para nifios diagnosticados con una enfermedad rara y/o discapacidad”.

Miembros de D’Genes y la corporacién municipal de Alhama de Murcia dieron visibilidad a las patologias
poco frecuentes por el Dia Mundial de las Enfermedades Raras.

El Ayuntamiento de Mazarrén mostré su apoyo a las personas que conviven con patologias poco frecuentes
con motivo del Dia Mundial de las Enfermedades Raras.

D’Genes celebro el segundo aniversario del Centro Multidisciplinar “Pilar Bernal Giménez” de Murcia.
D’Genes acerco las enfermedades raras a alumnos del CEIP San Fernando de Lorca con una charla y un
cuentacuentos

D’Genes participé en la XIX Muestra Internacional del Voluntariado organizada por la UCAM en Murcia.
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FEBRERO

D’Genes visibilizé las enfermedades raras en el encuentro en-
tre Real Murcia y UCAM CF en el estadio Enrigue Roca de
Murcia.

EIPozo Murcia FS ayudo a D’Genes a dar visibilidad a las en-
fermedades raras en uno de sus partidos.

El Ayuntamiento del municipio sevillano de El Coronil se ilumi-
noé de verde por las enfermedades raras

LA Asociaciéon de Enfermedades Raras D’Genes particip6 en

la VI Jornada de Enfermedades Raras de la Regién de Murcia,
organizada por la Federacion Espariola de Enfermedades Ra-
ras (FEDER), el Hospital De Molina de Segura y el Ayuntamiento
de dicho municipio.

D’ Genes instalé una mesa informativa en el Hospital Clinico Uni-
versitario Virgen de la Arrixaca con motivo del Dia Mundial de las
Enfermedades Raras

La Corporacion municipal totanera escenificé su adhesiéon y apoyo institucional al Dia Mundial de las
Enfermedades Raras.

El Pleno de Murcia se unié para dar visibilidad a las enfermedades raras.

D Genes impartié una charla sobre las enfermedades raras en el ambito educativo en EI Coronil, en la
biblioteca del CElp Ana Maria Lacalle.

Cuentacuentos y charla para acercar las enfermedades raras a alumnos del CEIP Mare Nostrum de
Cartagena.

Campos del Rio se sumé a dar visibilidad a las patologias poco frecuentes por el Dia Mundial de las
Enfermedades Raras.

Alumnos del CEIP San Félix de Zarandona realizaron un mural gigante por el Dia Mundial de las Enfer-
medades Raras.

Murcia se iluminé de verde por las enfermedades raras.

El STV Roldan contribuy6 a dar visibilidad a las enfermedades raras con motivo del Dia Mundial en uno
de sus encuentros.

La Consejeria de Salud de la Region de Murcia se tifié de verde y lila para dar visibilidad a las enferme-
dades raras.

Cuentacuentos y programa de radio en el CEIP Atalaya de Cartagena para sensibilizar sobre las enfer-
medades raras.

El Ayuntamiento de Cehegin mostro su respaldo a las personas con enfermedades raras con motivo del
Dia Mundial.

Se celebré en el Casino Cultural de Los Dolores (Cartagena) un concierto por el Dia Mundial de las En-
fermedades Raras.

D Genes impartié una charla a alumnos del Grado en Enfermeria de la Universidad Catdlica San Antonio
en Cartagena.

D’Genes participd en una mesa sobre enfermedades raras en la Escuela Infantil EI Limonar de Molina
de Segura.

Intenso fin de semana en Lorca de actividades para dar visibilidad a las enfermedades raras con mesas
informativas, cuentacuentos, acciones de visibilidad en encuentros deportivos...

La Asociacion de Enfermedades Raras D'Genes estuvo presente en la VI Jornada en Avances sobre
Enfermedades Raras, un evento que se celebré en el salon de actos del Hospital Materno Infantil de
Malaga con motivo del Dia Mundial de las Enfermedades Raras, bajo el lema “El futuro pasa por el de-
sarrollo de investigacion, atencion sanitaria, educativa e inclusién social’.
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* Profesionales de D"Genes se for- y 5 -

maron en el programa de comuni-
cacion alternativa Grid 3, gracias
a Iris Bond y Asociacion ELA Re-
gion de Murcia.

« D’Genes ofrecié a sus usuarios
continuar con la sesiones de lo-
gopedia, estimulacion cogniti-
va, apoyo educativo en el aula y
atencion psicoldégica de manera
on line, tras la suspensién de los
servicios presenciales por la cri-
sis del coronavirus.

« D’Genes puso en marcha un gru-
po de trabajo del Sindrome de
Alagille.

« D’Genes impartié un cuentacuen-
tos a alumnos de Educacion In- ' '
fantil del colegio Tierno Galvan de Totana para sensibilizar sobre las enfermedades
raras.

« Una alumna del CEIP Atalaya gand un concurso de cortos matematicos de su cole-
gio con un trabajo sobre enfermedades raras.

 Una delegacion de D’Genes particip6 en la V Carrera de la Mujer de Murcia, organi-
zada por el diario La Opinién y parte de cuya recaudacion fue para la asociacion.

+ Se celebré un cuentacuentos en el CEIP Ricardo Codorniu de Alhama de Murcia
para sensibilizar sobre las enfermedades raras.

« D’Genes particip6 en la Il Muestra de Voluntariado UCAM Cartagena.

« D’Genes participé en una mesa sobre enfermedades raras en la Escuela Infantil El
Limonar de Molina de Segura.
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ABRIL

» Familias del grupo de trabajo D'Genes DYRK 1A N
elaboraron un video mostrando parte de su dia a m rl
dia en el confinamiento. . a . .

» D’Genes, junto a otras asociaciones y organiza- ] —
ciones de pacientes, elaboré un decalogo de ne- " N 0S vemos &=
cesidades de personas sin diagndstico. " e

* Los miedos que se generan en situaciones es- muy
peciales fue el tema que centrd la ultima reunién -
de un grupo de ayuda mutua organizada por
D’Genes, y que en esta ocasion tuvo lugar de
manera on line.

» El grupo de trabajo D’Genes DYRK 1A abordd
acciones de visibilidad y sensibilizacién de cara
al Dia Mundial, asi como la posibilidad de organizar de manera on line alguna accion formativa en torno a
esta patologia.

» El proyecto de atencioén a pacientes de cuidados paliativos pediatricos hospitalizados de D'Genes, uno de
los proyectos beneficiarios de las ayudas de los fondos recaudados con los donativos de los espectadores
de la Gala Inocente, Inocente 2019 emitida en La 1 de Televisién Espaniola.

» D’Genes presento su Programa de atencion especializada de fisioterapia a domicilio en enfermos de Pom-
pe, coincidiendo con el Dia Internacional de esta patologia.

» Reunion por videoconferencia de D'Genes Epilepsia, en la que se plantearon acciones de visibilidad y
formativas sobre esta patologia.

» D’Genes incorpord a su web una seccion de recursos educativos con ejercicios para trabajar desde casa

» D’Genes Esclerodermia celebré una reunién on line para plantear necesidades y proyectos.

» El equipo profesional de D'Genes lanzé un mensaje de animo desde sus casas, donde seguian trabajan-
do, grabando un video.

MAYO

« “Maria la atrapasuefos”, un cuento realizado por una socia de D’Genes, para sensibilizar sobre
la epilepsia.

» El grupo de trabajo D’Genes Sindrome de Alagille abordd en su primera reunién las futuras li-
neas de accion.

* D’Genes se reunié con Ballester Movilidad para abordar lineas de colaboracion futuras en el
marco de la responsabilidad social corporativa de la empresa.

* Maria José Aneiros, socia de D’Genes, protagonizé un video de MPS Espaina con motivo del Dia
Mundial de las Musopolisacaridosis.

* D’Genes se sumoé a la campafia “Un millén de pasos por la epilepsia” para dar visibilidad a esta
patologia.

+ D’Genes participé en la Asamblea General Anual de EURORDIS.

» D’Genes apoyé la campafia promovida por la Asociacion de Lyme Croénico de Espana para dar
visibilidad a esta patologia.

» El grupo de trabajo D'Genes Lyme comenzd a andar con las primeras reuniones para planificar
lineas de accion y actividades para dar visibilidad a esta patologia.

* D’Genes organizo un ciclo de talleres on line sobre Orientacién y asesoramiento a familias con
tres sesiones los dias 15, 22 y 29 de mayo.

+ D’Genes agradeci6 a alumnos del IES Principe de Asturias de Lorca la donacion de 320 euros
procedente de diversas actividades solidarias realizadas este curso.

* D’Genes puso en marcha un grupo de trabajo especifico sobre la enfermedad de Lyme.
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JUNIO

+ El presidente de D’Genes y afectados por la enfermedad de Lyme trasladaron al consejero de
Salud de Murcia la necesidad de establecer un procedimiento de atencion a pacientes con esta
patologia en el sistema sanitario de la Region.

* D’Genes firmd un convenio de colaboracion con Clinalgia, clinica especializada en el trata-
miento de dolor cronico refractario, ozonoterapia médica y enfermedades ligadas a trastornos
de estrés oxidativo.

+ La Consejeria de Salud de la Regidon de Murcia se tifié de morado, recogiendo la peticion reali-
zada por esta asociacién junto con la Fundacion Apoyo Dravet, para dar visibilidad al Sindrome
Dravet, cuyo Dia Internacional se celebraba el 23 de junio.

* D’Genes informa que destinara los 17.000 euros recibidos de la Fundacion Inocente, Inocente
al proyecto de atencion multidisciplinar a pacientes de cuidados paliativos pediatricos hospita-
lizados.

 D’Genes, premiada en la X Convocatoria de ayudas a proyectos sociales del programa Sé
Solidario de Fundacion MAPFRE.

* D’Genes present6 a familias de Andalucia la cartera de servicios que iba a comenzar a prestar
a partir de septiembre en esa Comunidad.

* D’Genes conmemoro el 29 de junio el Dia Mundial de la Esclerodermia con un webinar sobre
enfermedades sistémicas autoinmunes.

« LaAsociacion de Enfermedades Raras D'Genes organiz6 un webinar sobre la enfermedad de
Lyme el 25 de junio.

» Juan Carrion presidira otros cuatro afios D'Genes, acompanado por una directiva de otras 32
personas que mezcla experiencia y la incorporacion de nuevas personas, tras la asamblea
general.

+ D’Genes agradecio a la Fundacion Rafa Puede su aportacion de varias pantallas protectoras
para el equipo profesional de la asociacion.

» La joven disefiadora Mery Pic6 pone a la venta unas camisetas con un disefio exclusivo, soli-
darias con D'Genes.

* D’Genes, una de las entidades seleccionada en la convocatoria “Accion Social 2020” impulsa-
da por Fundacion Cajamurcia y Bankia.

+ D’Genes retomo sus servicios de atencién directa de manera presencial en sus centros multi-
disciplinares y delegaciones.

P
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RESUMEN DE ACTIVIDADES

JUuLIO

« D’Genes amplié su cartera de servicios con la Terapia craneo-sacral.

+ D’Genes, junto con la Concejalia de Politica Social de Mazarron, pone en marcha un
programa de Respiro familiar en dicho municipio.

« D’Genes informd de que ya se podian hacer pagos y donaciones a la asociacién a través
de la aplicaciéon Verse.

« D’Genes se reunio con el alcalde de Pilas, a quien informa de que iba a aperturar una
delegacion en ese municipio sevillano.

+ Desde ese mes se puede ayudar a D’Genes con las compras online realizadas a través
de Helpfreely en determinados comercios.

+ D’Genes participd en el Seminario “Estrategia Nacional de Prevencién y Lucha contra
la Pobreza y la Exclusion Social” organizado por EAPN-ES, en colaboracién con su red
territorial EAPN Region de Murcia.

+ Entre los proyectos seleccionados en la convocatoria Accion Social 2020 impulsada por
Fundacién Cajamurcia y Bankia figuraba el de atencién educativa en el aula a menores
con enfermedad rara promovido por D"Genes.

« D’Genes impulsé su Servicio de Informacion y orientacion laboral dirigido a personas
con patologias poco frecuentes, sin diagnostico y discapacidad.

+ Comenzaron las obras de acondicionamiento del futuro Centro Multidisciplinar de aten-
cion integral a personas y familias sin diagnostico y enfermedades raras “Pablo Ramirez
Garcia” de EIl Coronil.

+ La Asociacion de Enfermedades Raras D'Genes organizo el 9 de julio un webinar sobre
epilepsia.

AGOSTO

» El alcalde de El Coronil y la concejal de Servicios Sociales visitaron el Centro Multidisci-
plinar “Pablo Ramirez Garcia” y conocieron los servicios de atencion directa que se iban
a partir de septiembre.

« Edificios o espacios publicos de diferentes municipios se iluminaron de naranja por el Dia
Mundial del Sindrome DYRK 1A.

« EIl grupo de trabajo D"Genes Dyrk 1A elabor6 un video para visibilizar esta patologia y
darla a conocer.

« D’Genes mostré su apoyo a las personas que conviven con Sindrome DYRK 1A, coinci-
diendo con la celebracion del Dia Mundial de esta patologia.

« D’Genes inici6é en la plataforma Lazzaro una campafa para recaudar fondos para el pro-
yecto de Terapias domiciliarias a personas con enfermedades raras y sin diagndstico por
el COVID 19.

« D’Genes lanzé una campafa en la plataforma Migranodearena para equipar con un area
especializada en comunicacién aumentativa y alternativa su futuro centro multidisciplinar
de El Coronil.

« D’Genes lanzé una campana de crowfunding solidario a través de la plataforma Gofund-
me para apoyar su proyecto de intervencion educativa en el aula con menores con enfer-
medades raras y sin diagnadstico.

+ Se hizo balance del Programa de atencidon especializada de fisioterapia a domicilio en
enfermos de Pompe que desarrolla D"Genes, del que se estaban beneficiando cinco per-
sonas.
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SEPTIEMBRE

»+ D’Genes Lyme puso a disposicion sus masca-
rillas solidarias para recaudar fondos para el
proyecto “Lyme Croénico: becas para pruebas
diagnosticas y tratamiento de personas sin re-
cursos”.

* Interesante webinar para profundizar so-
bre el Sindrome DYRK 1A, organizado por
D’'Genes.

* Profesionales de D'Genes se formaron en sis-
temas de comunicacion aumentativa y alternativa en un webinar impartido por BJ Adaptacio-
nes.

+ D’Genes agradeci6 a Editorial inclusion el acceso gratuito a la obra “Cuentos accesibles”,
un libro con 18 relatos ilustrados con pictogramas y adaptados para hacerlos accesibles
cognitivamente a toda la poblacion.

OCTUBRE

« D’Genes presentd su programa de intervencion
educativa en el aula en el VIII Encuentro Iberoame-
ricano de Enfermedades Raras, Huérfanas o Poco
Frecuentes organizado por ALIBER.

« D’Genes y Fundacion QUAES firmaron un acuer-
do de colaboracion para avanzar en la prevencion,
diagndstico precoz y tratamiento de enfermedades raras.

» El comercio totanero Little Bel confecciond unas mascarillas solidarias con D’Genes.

» El presidente de D'Genes se reunié con el alcalde de Totana para abordar diferentes cues-
tiones que afectan a la entidad en este municipio.

» Segunda jornada del ciclo formativo dirigido a voluntarios organizado por D Genes.

» Abierto el plazo de inscripcion al Xl Congreso Internacional de Enfermedades Raras, que
se celebr6 de manera on line del 24 al 26 de noviembre.

* EIl grupo motor de Andalucia se reunid con el presidente de D'Genes y parte del equipo
de gestidén de la asociaciéon para planificar las principales lineas de trabajo del presente
Curso.

» El presidente de D'Genes y otros miembros de la asociacién explican al alcalde de Pilas
las lineas de trabajo de la entidad en Andalucia.

+ D’Genes quiso destacar la importancia de combatir desigualdades, coincidiendo con el Dia
Internacional de la Erradicacion de la Pobreza.

+ D’Genes lanz6 una campana para dar visibilidad a la Incontinencia Pigmenti con motivo del
Dia Mundial de esta patologia, que se conmemora el 18 de octubre.

« D’Genes presento a la consejera de Mujer, Igualdad, LGTBI, Familias y Politica Social de
Murcia las lineas de trabajo de la asociacién.

« D’Genes recogi6 dos toneladas y media de tapones en el marco de la campafia solidaria
llevada a cabo en Lorca.

+ D’Genes programo un ciclo formativo dirigido a voluntarios, con sesiones en octubre, no-
viembre y diciembre.

+ D’Genes mostrdé su apoyo a las personas que conviven con Sindrome X Fragil, en el Dia
Europeo de esta patologia y organiza un webinar sobre el Sindrome X Fragil el 8 de octu-
bre
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NOVIEMBRE

« D’Genes organizé el Xlll Congreso Internacional
de Enfermedades Raras. La asociacién participo
ademas con dos ponencias sobre cuidados pa-
liativos pediatricos y el proyecto educativo de la
asociacion y terapias on line y a domicilio en la
era COVID.

« D’Genes facilit6 unos tableros de comunicacion
descargables para imprimir, fruto de la colabora-
cidén con Bj Adaptaciones.

+ La inteligencia emocional y las habilidades sociales y de comunicacién centraron
una nueva sesion del ciclo de formacion de voluntarios organizado por D"Genes.

* Reunién del grupo de trabajo D"Genes Porfiria en su sede de Molina de Segura
para planificar lineas de trabajo del presente curso.

« EI V WorkER, con cerca de doscientos inscritos, organizado por D"Genes abordo
temas como investigacion, medicamentos huérfanos o humanizacion en una sesién
con participantes de diferentes pais.

« D’Genes inicié una campana de captacién de fondos mediante el reparto de huchas
en farmacias y otros establecimientos sanitarios para recoger aportaciones solida-
rias.

+ Su Majestad la Reina aceptd la presidencia de Honor del XlIl Congreso Internacio-
nal de Enfermedades Raras.

« Bankia y Fundacién Cajamurcia reconocieron en un acto virtual los 67 proyectos
sociales apoyados en la Convocatoria de Accion Social 2020”, entre ellos uno de
D'Genes.

« D’Genes Lyme lanzd su campafia de mascarillas solidarias para recaudar fondos
para el proyecto “Lyme cronico: becas para pruebas diagndsticas y tratamiento de
personas sin recursos”.

« EIl Ayuntamiento de Alhama de Murcia comenzd la primera fase del nuevo parque
de La Cubana con la renovacion del area de juegos infantiles y mejoras en la acce-
sibilidad, una propuesta incluida a través de los presupuestos participativos en los
que colabordé D'Genes.

« D’Genes presento al director general de Atencion a la Diversidad de la Junta de
Andalucia su proyecto de intervencion educativa en el aula dirigido a nifios en en-
fermedades raras, sin diagnéstico y discapacidad.
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DICIEMBRE

El Grupo Scout Atalaya organizé un mercadillo solida-
rio, parte de cuya recaudacion se destind a D'Genes.
D’Genez lanzé su calfiendario solidario 2021.

El banco de productos ortoprotésicos y de apoyo se
incrementa con la incorporacion de un andador de
adultos, del que ya se ha podido beneficiar una fami-
lia.

D’Genes cedi6é a una familia una grua eléctrica para
personas, procedente de su banco de productos orto-
protésicos y de apoyo.

D’Genes colaboré con la campanfa “Yo me sumo a
Caritas” desarrollada en el municipio murciano de Ce-
hegin.

La nueva zona de juegos inclusivos del parque La Cu-
bana de Alhama de Murcia, en cuya remodelacion se
conté con el asesoramiento de D'Genes, entrd en fun-
cionamiento desde mediados de diciembre.

D’Genes organizé un taller de galletas navidefio

Mas de 160 personas se inscribieron en la | Carrera
Virtual Solidaria D’Genes por las enfermedades raras
y sin diagnastico.

D’Genes asistié a una reunion de COCEMFE Sevilla
con el Ayuntamiento de EIl Coronil para abordar accio-
nes en esa zona rural.

Los Reyes Magos recogieron las cartas de nifios y
usuarios de D’Genes en el Centro Multidisciplinar
“Cristina Arcas Valero” de Lorca.

Se presento en el Centro Multidisciplinar “Cristina Arcas Valero” de Lorca el Calendario solidario D'Genes
2021.

Profesionales, afectados y familias siguieron el Il Congreso Nacional de Epilepsia organizado por D'Genes
junto con el Ayuntamiento de Molina de Segura.

La concejal de ONGs de Lorca entreg6 un desfibrilador y epis para el Centro Multidisciplinar “Cristina Ar-
cas Valero” gestionado por D'Genes.

La concejala de ONGs de Lorca, Maria Dolores Chumillas, visité el Centro Multidisciplinar de atencién
integral a personas y fanmilias con enfermedades raras, sin diagndstico y discapacidad “Cristina Arcas
Valero™.

La Iglesia Ecuménica de Camposol doné a D'Genes 700 euros para el equipamiento y adquisicion de
material para terapias destinadas a nifios de Mazarron y pedanias.

Amena sesion sobre resolucion de conflictos y estrategias de participacion en el marco del Programa de
Formacion de Voluntarios organizado por D'Genes.

D’Genes conmemor6 el Dia Internacional del Voluntariado en Alhama de Murcia participando en el video
elaborado desde el Ayuntamiento y en el que las diferentes asociaciones sociales explican su labor.
D’Genes conmemord, junto al Ayuntamiento de Lorca y otros colectivos, el Dia Internacional de las Per-
sonas con Discapacidad.

D’Genes animo a colaborar con la asociacion con las compras online realizadas a través de la plataforma
Helpfreely en un buen numero de comercios.

D’Genes, inscrita en el Registro de Organizaciones No Guberamentales de Desarrollo, adscrito a la
Agencia Espaniola de Cooperacién Internacional para el Desarrollo.

El equipo profesional de D’Genes se formo en captacion de fondos para ONGs.

D’Genes organizé un Concurso infantil solidario de postales de Navidad, dirigido a nifios de 4 a 14 afios.
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DIA MUNDIAL DE LAS ER 2020

D’Genes organizé un amplio programa de actividades para dar visibilidad a esta
jornada, que se conmemor6 el 29 de febrero

El mes de febrero es especial para la familia de las
patologias poco frecuentes ya que en €l se celebra Visibilidad
el Dia Mundial de las Enfermedades Raras. En 2020 I
ademas fue doblemente especial pues fue afio bi- Solidaridad Sensibilizacion
siesto y esta celebracion se llevé a cabo el 29 de fe-

breroy no el dia 28, algo que solo ocurre cada cuatro Investigacion  |nclusién
anos. D'Genes, ademas de promover diversas acti-

vidades, se sumo a las campanias tanto de la Alianza 29 de febrero
Iberoamericana de Enfermedades Raras (ALIBER) , .
como de la Federacion Espafiola de Enfermedades D|a Mu nd|a| de Ias

Raras (FEDER) lanzadas con motivo de esta jorna-
da. | N Enfermedades Raras
D’Genes desarrollé un amplio programa de activida- _ :

des con el fin de dar visibilidad a esta jornada, con- - - :d ‘genes
cienciar de la necesidad de apoyar a las personas
que conviven con estas patologias e impulsar la in-
vestigacion. Mas de medio centenar de actividades
se llevaron a cabo programadas o impulsadas por
D’Genes en diferentes municipios, en particular sobre todo en los que la
asociacion cuenta con centro multidisciplinar o delegacion. Asi, en Murcia
se llevo a cabo una accion de visibilidad con la corporacion municipal, al
igual que en Totana, Alhama de Murcia o Mazarrdn. En Lorca fueron varias
las actividades y mesas informativas que se llevaron a cabo, ademas de
la lectura de un manifiesto o sorteo de regalos. También se leyd un mani-
fiesto en Cartagena y en El Coronil por ejemplo se realizaron charlas. En
Campos del Rio se leyé un manifiesto o se celebrd una caminata.
Ademas, de manera transversal en varios municipios se procedié a ilu-
minar espacios y edificios publicos de color verde como manera de dar
visibilidad. Y también en encuentros o eventos deportivos de Murcia, Car-
tagena, Lorca, El Coronil, Dos Hermanas... se llevaron a cabo acciones
de visibilidad.

En definitiva un compendio de iniciativas que hicieron que no solo durante
un dia sino durante todo el mes, se insistiera en dar visibilidad a las enfer-
medades raras.
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ACTIVIDADES DESTACADAS
DIA MUNDIAL DE LAS ER 2020

D’Genes estuvo presente en eventos deportivos, charlas, mesas informativas y
ademas, promovio la iluminacién en color verde de un buen nimero de
edificios publicos de diferentes municipios para dar visibilidad
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ELECCIONES JUNTA DIRECTIVA

ACTIVIDADES DESTACADAS

Juan Carrién Tudela fue elegido de nuevo presidente de la entidad,
encabezando una directiva compuesta por otras 32 personas

En 2020 tuvo lugar la
elecciéon de la nueva
directiva de D’Genes.
Juan Carrion Tudela
fue elegido de nue-
vo presidente para
el periodo 2020-24,
después de que la
candidatura que enca-
bezaba fuera elegida
por unanimidad en la
asamblea general ordi-
naria celebrada por la
entidad el 3 de junio.
La junta directiva elegi-
da esta compuesta por
33 personas: cuatro
vicepresidentes, una
secretaria, una tesore-
ray 26 vocales. Mez-
cla experiencia y savia
nueva, pues salvo una
persona que dejo la
directiva por motivos
personales, repetian
todos los integrantes
de la anterior, a los
que se sumaron otras
diez personas.
Ademas, la diversidad
también marca esta di-
rectiva para el periodo
2020-2024, en la que
figuran personas de di-
ferentes municipios de
la Region de Murcia,
Madrid o Andalucia,
donde D’'Genes cuen-
ta con delegacion.

La nueva directiva
afronta esos cua-
tro anos con ilusion
y ganas de trabajar
de manera altruista
por ayudar y mejorar
la calidad de vida de
personas y familias
gue conviven con en-
fermedades raras vy
sin diagndstico.

Juana

Carrasco Lopez
L Vicepresidenta

Maria Angeles
Diaz Lozano

Vicepresidenta

Andrea Garcia
Mulero

Viocal

Juan Crespo
Andreo
Viocal
Pascual Donate
Ondofio

Viocal

Maria Dolores
Cuartero Alcaide

Vocal

A

Verdnica Cano
Latorre

Vocal
Mery Ballester
Sanchez
Viocal

Inmaculada
Herndndez Miras

a

Viocal

Rocio Del Valle
Hernandez

Viocal

Junta

directiva 2020-24

Vicepresidenta
Maria Dolores
Ros Marin
Tesorera
Antonio
Moreno Porcel
Viocal
Juana Lorca
Canovas
Vocal
Diego Bernal
Fontes
Vocal

Rosa Maria
Valero Canales

Vocal
Isabel Maria
Minano Carrasco
Vocal
Silvia Garcia
Castellanos
Viocal

Maria Carrero
Hidalgo

[
A

Viocal

Sandra Anabel
Baltran Martinez

Vocal

£l

Micaela
Correas Bravo

Vocal

Juan Carrién
Tudela

o

Presidente

Bartolina
Lépez Poveda

Vixepresidenta

M*Jesis Garcia
Canovas

5

d lgnacio
Provencio Egea

Secretaria

Vocal

Cristdbal Vidal
Ortega

Vocal

Caridad Lépez
Valera
Vocal

Inés Sanchez
Romeara

Vocal

Carmen Serrano
Carrillo

Vocal

M José Aneiros
Carballeira

Vocal

Sara Fernandez
Barreira

Vocal

Rosa Hernandez
Pérez

£l

Concepcion
Ruiz Pérez

Vocal

Vocal
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INVESTIGACION

D Genes continuo con el proyecto
Hermanos de ninos con enfermedades raras,
comunicacion y calidad de vida

Recab6 mas de un centenar de formularios para incorporar a la muestra que permitira
analizar y sacar conclusiones de necesidades e inquietudes de este colectivo

D Genes apuesta por la investi-
gacion en todas sus facetas, ya
que es consciente de que el futuro
de las personas con enfermedades
raras esta en investigar para avan-
zZar.

Pero en D Genes apostamos por
la investigacion en todas sus fa-
cetas, tanto para incentivar los
avances en descubrimiento de
patologias y tratamientos, como
en los ambitos sociales y edu-
cativos, que también son claves
para pulsar la realidad de las
personas con enfermedades ra-
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en el proyecto HERNER-CCV
(Hermanos de ninos con en-
fermedades raras. Comunicacion y calidad de
vida), que desarrolla junto con la Fundacion Poco Frecuente de

Almeria. El objetivo principal de este proyecto es obtener datos especificos sobre

este grupo, lo que permitira generar protocolos de trabajo sobre su salud y sobre la gestion que
haya que hacer en relacién a su responsabilidad en la atencion directa o indirecta a los hermanos
afectados.

En 2020 se siguio trabajando en este proyecto mediante la recopilacion de formularios que los
hermanos de ninos con enfermedades raras a partir de 6 anos deben rellenar con el fin de obtener
una muestra lo mas amplia posible que permita sacar conclusiones y resultados que analizar.

Los participantes en el proyecto deben rellenar un formulario en el que se realzan una serie de
cuestiones. El cuestionario esta compuesto por dos bloques: un primer bloque de recogida de da-
tos cuantitativos y un segundo bloque cualitativo de redaccion abierta.

En 2020 D" Genes remitio e incorporo al estudio mas de un centenar de formularios de hermanos
de nifnos con enfermedades raras de diferentes puntos de Espana e incluso del extranjero.

Colaboracion ) ) ) )
En otro orden de cosas, D" Genes siguio adelante desde el area de Investigacion colaborando con

programas y estudios aportando pacientes, como en el estudio de biomarcadores en la senaliza-
cion REDOX asociados a los déficits cognitivos y los problemas de comportamiento en poblacion
pediatrica afectada por enfermedades raras que cursan con discapacidad intelectual de la doctora
Yolanda de Diego en el Instituto de Investigacion biomédica de Malaga.

D’ Genes también siguid colaborando con el Programa de Casos de Enfermedades Raras sin diag-
nostico- SpainUDP del grupo de Investigacion epidemiolédgica en enfermedades raras del Instituto
de Salud Carlos lll identificando posibles pacientes y derivando casos al ISCIIl, recabando consen-
timientos y otra documentacion necesaria para tomar parte en el programa.
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NUEVAS INFRAESTRUCTURAS

D’Genes puso en funcionamiento el Centro
Multidisciplinar “Pablo Ramirez Garcia” en El Coronil

Junto a los de Totana, Murcia y Lorca, con este nuevo centro la asociacién ya dispone de cuatro
infraestructuras para la atencion de personas y familias con enfermedades raras y sin diagnéstico

El Centro Multidisci-
plinar de atencion in-
tegral a personas y fa-
milias sin diagnostico
y con enfermedades
raras “Pablo Ramirez
Garcia” ubicado en el
municipio sevillano de
El Coronil ha sido un
proyecto que se hizo
realidad en 2020. A
pesar de ser un afo
dificil, D’Genes no
quiso paralizar un pro-
yecto importante y en
el que se tenian pues-
tas muchas ilusiones,
de manera especial
por parte de familias
de Andalucia.

Sobre todo en los
meses de verano se
trabajo a contrarreloj
para acondicionar las
instalaciones cedidas
por el Ayuntamiento
de dicho municipio y
gue en el mes de sep-
tiembre pudiera arran-
car el curso con te-
rapias, como asi fue.
El centro dispone de
vestibulo, despachos,
sala de gimnasio y
usos multiples, sala
de integracion senso-
rial... En definitiva, un
centro equipado para
dar una atencion de
calidad a personas y
familias y en el que se
comenzd a impartir lo-
gopedia, estimulacién
cognitiva, fisioterapia
0 psicologia, entre
otros servicios.




Memoria 2020

4N

NUEVAS INFRAESTRUCTURAS

La asociacion estrend nuevas dependencias para
la delegacion de Mazarron y se traslado tambien a
ofra nueva sede en la civdad de Cartagena

Imagen de las dependencias de la delegacién de D'Genes en Mazarrén

En el municipio murciano de
Mazarrén D’Genes estre-
no nuevas instalaciones en
2020.

La delegacion de la aso-
ciaciéon en dicho municipio
murciano ocupa unas ins-
talaciones cedidas por el
Ayuntamiento mazarronero
para su uso. Se trata de un
amplio local ubicado en la pri-
mera planta de la biblioteca
de Puerto de Mazarrén. Alli,
D’Genes instal6 su delegacion,
tanto como lugar de reunion y atencion a personas
que demanden algun tipo de informacién como para
prestar determinados servicios de atencién directa.
Disponer de estas instalaciones supuso un paso im-
portante para esta delegacion, ya que poder contar
con un espacio fisico contribuye a prestar una mejor
atencion a usuarios de dicha zona, algunos de los
cuales se estaban desplazando hasta entonces para
recibir terapias al Centro Multidisciplinar “Celia Carrién
Pérez de Tudela” de Totana. Ademas, también permi-
te dar mayor visibilidad a las patologias poco frecuen-
tes.

En Cartagena, la Asociacion de Enfermedades Raras
D’Genes traslad6 a mediados de afo su sede a unas
instalaciones en la calle Lepanto, 18, bajo, donde esta

Sobre estas lineas y abajo, imagenes de la delegacion de D'Genes en Cartagena

a disposicion de las
personas y familias
que precisen de sus
servicios. La asocia-
cidn ocupa unas de-
pendencias que han
sido cedidas para su
uso por la Asociacion
Matrix Motivacio-
nal de Apoyo Social
(AMAS) y en las que se prestan servicios de atencion
directa de la asociacién como Servicio de Informacion
y Orientacion (SIO), logopedia o estimulacion cogniti-
va. Desde alli estan a disposicion de todas las perso-
nas de Cartagena y alrededores que lonecesiten.
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GRUPOS DE TRABAJO

Se crearon dos nuevos

grupos de trabajo y se

siguio trabajando de manera intensa

D’'Genes sumo los grupos de Lyme y Sindrome de Alagille a los ya
existentes de Epilepsia, Sin Diagndstico, X Fragil, Porfiria, Incontinencia
Pigmenti, DYRK 1A y Esclerodermia

En el afno 2020 D"Genes continud con su politica
de apostar por los grupos de trabajo de patolo-
gias concretas, con el fin de aglutinar a personas
que conviven con determinadas enfermedades,
informar a afectados y familiares sobre avances
0 novedades en torno a ellas, desarrollar accio-

ALAGILLE

En 2020 se constituyo el grupo de trabajo D"Genes
Alagille, que componen 47 miembros, para aglu-

tinar a afectados por este sindrome. En marzo se [ F

celebrd una reunion con los integrantes del grupo
y se procedio a crear el grupo de whatsapp con
el fin de mantener una comunicacién directa y ac-
tiva.

Asimismo, se celebrd una reunién con la Alianza
de Sindrome de Alagille (ALGSA) para estudiar
maneras de colaborar de manera conjunta.

Por ultimo, en el mes de noviembre y en el marco
del Xlll Congreso Internacional de Enfermedades

nes divulgativas y dar mayor visibilidad.

Alos grupos de D'Genes Epilepsia, Incontinen-
cia Pigmenti, Sin Diagnostico, X Fragil, Porfi-
ria, Esclerodermia y DYRK 1A se sumaron en
el afo 2020 dos nuevos: Sindrome de Alagille
y Lyme.

Raras organizado por D’Genes se llevé a cabo el | Simposium de Alagille. El desarrollo del mismo
se puede seguir en el canal de youtube de la asociacion, en el siguiente enlace: https://www.youtu-

be.com/watch?v=7RaFQdQu4Q8&t=868s

X FRAGIL

El Grupo de trabajo D'Genes X Fragil se puso en
funcionamiento el 8 de julio del 2015 con el objetivo
de informar a las familias sobre esta patologia, asi
como las lineas de investigacion puestas en mar-
cha tanto a nivel nacional como internacional.
Actualmente el grupo cuenta con un registro de 45
familias.

Las actividades realizadas en 2020 fueron reuniones
trimestrales de las familias con el fin de compartir
novedades y avances, actividad de sensibilizacion
por el Dia europeo de concienciacion del X Fragil y
un webinar online sobre SXF el 8 de octubre.

8 DE OCTUBRE DE 2020
16:30 HORAS

WEBINAR

Actualidad en
Slndrome X Fragil -
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GRUPOS DE TRABAJO

LYME

Este grupo de trabajo esta constituido por 33 miem-
bros. En 2020 fue muy activo y entre otras acciones
llevé a cabo un webinar con el doctor Victor Jiménez
Tortosa, “Enfermedad de Lyme, tipos, diagnostico y
tratamientos”. Se puede ver también un video de este
profesional en el siguiente enlace: https://www.youtube.
com/watch?v=SogqQSS9AU_A

Asimismo, se llevd a cabo una reunién con los inte-
grantes del grupo y se cred un grupo de whatsap que
Eermlte una comunicacion mas directa y fluida.

n el aspecto de visibilidad, el grupo se sumo a la cam-
pafia del Dia mundial del Lyme Cronico promovida por
ALCE con una accion de visibilidad en redes sociales.
También se llevd a cabo una reunién con el consejero
de Salud de la Region de Murcia, Manuel Villegas, para
trasladar necesidades de los afectados.

A final de afno se desarrollé una exitosa campana de
mascarillas solidarias para el proyecto “Lyme Cronico:
becas para pruebas diagndsticas y tratamiento de per-
sonas sin recursos’”.

Por ultimo, en noviembre se desarroll6 el | Simposium
Lyme dentro del marco del Congreso, que se puede
ver en el siguiente enlace: https://www.youtube.com/
watch?v=zeYnPjHFax8

DYRK 1A

El grupo de D'Genes
Dyrk 1A naci6 en su dia
de la necesidad traslada-
da desde una asociada
de D’Genes, de formar
un grupo de familias don-
de se diera visibilidad a
esta patologia y se pue-
da ayudar a afectados y
a las familias a mejorar
su calidad de vida.

El grupo cuenta con
cerca de una decena
de familias que forman
el conjunto de todas las
personas recogidas a
nivel nacional con esta
patologia.

Las actividades realiza-
das el pasado 2020 fueron reuniones trimestrales de las familias con el fin de compartir novedades y avances,
actividad de sensibilizacion por el Dia Mundial en agosto invitando a ayuntamientos a iluminar espacios publi-
cos para dar visibilidad y la celebracion de un webinar online sobre investigacion en Sindrome Dyrk 1A.
Asimismo, desde el grupo se hizo un video mostrando el dia a dia de nifios afectados, para divulgar y animar,
con motivo del confinamiento domiciliario por la pandemia del coronavirus.
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GRUPOS DE TRABAJO

EPILEPSIA

El grupo de D'Genes Epilepsia nacio en 2018 de la
necesidad trasladada desde el servicio de Neurope-
diatria del Hospital Clinico Universitario Virgen de la
Arrixaca de Murcia de formar un grupo de familias
donde se les acogiera e intente ofrecer ayuda a las
demandas que planteen y que D ’Genes pueda cubrir
como asociacion. El grupo esta formado por 35 fami-

lias.

Las actividades realizadas en 2020 fueron reuniones
trimestrales de las familias, actividad de sensibiliza-
cion por el Dia Nacional de la epilepsia, webinar online
sobre epilepsia y actividad de adhesion en las redes por
el Dia del Sindrome de Dravet, ademas de promover la

iluminacion de la Consejeria de Salud de Murcia.

Asimismo, se dio visibilidad al Dia internacional de la epi-
lepsia con la difusion de un video en redes sociales y se
celebro el Il Congreso Nacional de Epilepsia en el mes

de diciembre con un notable éxito de participacion.

INCONTINENCIA PIGMENTI

El grupo de trabajo D'Genes Incontinencia Pig-
menti trabajé en 2020 para dar visibilidad a esta
patologia.

Con motivo del Dia Mundial de Incontinencia
Pigmenti, el 18 de octubre, llevo a cabo una cam-
pafa para dar visibilidad, consistente en subir a
redes sociales imagenes representando con la
mano y en lenguaje de signos las letras | y P.
Ademas, durante 2020 llevaron a cabo una re-
unidn y se trabajo en la organizacion del | Sim-
posium Incontinencia Pigmenti, que tuvo lugar
en el marco del XIll Congreso Internacional de
Enfermedades Raras, en noviembre, y se llevo a
cabo de manera on line, ante la imposibilidad de

PORFIRIA

El grupo de trabajo D'Genes Porfiria siguid
manteniendo en 2020 contactos y reuniones
para abordar cuestiones sobre esta patologia,
con el fin ademas que sus miembros pudieran
compartir experiencias, conocimientos o nove-
dades en torno a esta patologia y sobre todo
apoyarse mutuamente.

Il CONGRESD NACIONAL
SOBRE EPILEPSIA

19 DE DICIEMBRE DE 2020
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reunirse presencialmente. En él se escucharon
testimonios de afectados y profesionales.

El video del desarrollo del | Simposium se puede
visionar en el siguiente enlace: https://www.you-
tube.com/watch?v=fmAWzrzo0To&t=4616s




GRUPOS DE TRABAJO

SIN DIAGNOSTICO
24 DE ABRIL DE 2020

El gtr_upo dedtrellbajo D’Genes Sin Diag- DiA MUNDIAL DE
nostico es de los mas numerosos, con

71 integrantes, en su mayoria familia- LAS PERSO N‘AS SIN
res de niAlos con una enfermedad sin DIAGNOSTICO

diagnosticar.
Este grupo centré sobre todo sus es-

fuerzos en desarrollar una campana No tenemos diagméstico
para dar visibilidad al Dia mundial Sin pero si necesidades
dibaglnéstico, que se celebrd el 24 de

abril.

Para ello, se promovié un decalogo de g feder &05,00 ™1
necesidades de las personas sin diag-

2 oti Py / f=3 ASPACE
nostico, al que se invitd a sumarse a / - ASEHMI =7 GHARRE
otras asociaciones y entidades que = = iy
trabajan con personas sin diagndstico L A p cow (@

que se difundié después con bastante
repercusion. Asimismo, se subieron a
redes sociales videos de personas sin
diagnostico o que lo habian logrado después de afios de peregrinaje medico para dar cuenta
de la realidad que viven numerosas familias.

Por ultimo, en 2020 se llevo a cabo el Il Simposium sin dia?néstico, que tuvo Iu?ar en no-
viembre en el marco del XllI Congreso Internacional de Enfermedades Raras. El simposio
se puede ver en el canal de youtube de D’Genes: https://www.youtube.com/watch?v=ku_
wWbPNOKnNE&t=4656s

ESCLERODERMIA

El grupo de D'Genes Es-
clerodermia se formo6 en
2018, tras una reunion en-
tre familiares y personas
con Esclerodermia de la
Region de Murcia.

El grupo cuenta con 17
personas.

Las actividades realiza-
das en 2020 fueron las
siguientes: reuniones tri-
mestrales de las familias

y una actividad de sen-
sibilizacion por el Dia mundial en las
redes con la difusién de un pequefio videomontaje en el
que varios afectados presentaban algunos de los sintomas caracteristicos

de esta patologia con el fin de darla a conocer.

Ademas, en el mes de junio se organizo también un webinar online sobre esclerodermia
con la participacion del presidente de la Sociedad Murciana de Reumatologia, Manuel
José Moreno Ramos.



ALIANZAS

D’Genes firmo convenios con ofras entidades para
colaborar en el ambito de las enfermedades raras

Dando respuesta a la politica de la asociaciéon de reforzar sus alianzas y acuerdos

La Asociacion de Enfermedades Raras D'Genes considera que la co-
laboracion conjunta con otras entidades es importante para establecer

sinergias y avanzar. O U A E S
En el ano 2020 se han firmando convenios de colaboracion con diferen- N

tes entidades con el fin de colaborar en la mejora y atencion de personas
con enfermedades raras y sin diagnostico, ademas de renovar otros.

En esta linea, se suscribid un acuerdo de colaboracion con la Fundacion d’
QUAES entre cuyos objetivos esta avanzar en la prevencion, diagndsti- B dgen E' S
co precoz y tratamiento de enfermedades raras. La Fundacion QUAES oscasr s
es una organizacion sin animo de lucro cuya finalidad basica es la forma-
cion, investigacion y difusion del conocimiento en materia de diagnostico
de precision, con el objetivo ultimo de poner sus hallazgos al servicio de
la sociedad médica y el ciudadano.

Otros objetivos del acuerdo eran la formacion a pacientes y la divulga-
cion y difusion de avances cientificos en la materia. Asimismo, estable-
cer relaciones con sociedades cientificas y otras entidades cuyos fines
estén relacionados con la salud del paciente, activar la comunicacién
con los socios de D'Genes a traves de la pagina web de ambas partes
y la autorizacion de uso de las instalaciones de Fundacion QUAES a los
socios de D'Genes para organizacion de reuniones, talleres, seminarios,
conferencias, consultas, etc..., son otros de los objetivos que contempla
el acuerdo.

Para D’Genes el acuerdo permite potenciar, en colaboracion con Funda-
cion QUAES, la investigacion en enfermedades raras; la ayuda y colabo-
racion en relacion a actividades, jornadas, congresos que la asociacion
realice con el objeto de dar reconocimiento y valor a las enfermedades
raras o colaborar en formacion tanto a afectados como a profesionales.
Por su parte, Fundacion QUAES se compromete a promover la inves-
tigacion para incorporar los ultimos avances cientificos al desarrollo de
los mas avanzados sistemas de diagndéstico de precision o mejorar la
formacion en materia de diagnostico de precision en el ambito de las
enfermedades reumaticas en nifios y adolescentes de la Comunidad
Valenciana.

Por otro lado, D"Genes firmé convenio de colaboracion con Clinalgia SL, clinica especializada en el tratamiento
de dolor crénico refractario, ozonoterapia médica y enfermedades ligadas a los trastornos de estrés oxidativo,
para la colaboracion entre ambas entidades en actividades de soporte cientifico y tecnoldgico y de colaboracion
en temas especificos. En concreto, acordaron colaborar en programas de formacion, sensibilizacion e investiga-
cion, participar en proyectos conjuntos tanto de ambito nacional como internacional y ofrecerse asesoramiento
mutuo en cuestiones relacionadas con la actividad de ambas entidades, asi como en cuantas otras cuestiones
sean consideradas de interés mutuo dentro de las disponibilidades de las partes y del objeto del citado acuerdo.
Clinalgia tiene entre algunos de sus fines promover, buscar y estudiar, asi como contribuir al desarrollo cientifico
de las disciplinas sanitarias relacionadas con la medicina del Dolor y la Ozonoterapia Médica, asi como promover
y realizar encuentros de caracter cultural sobre el dolor, la ozonoterapia médica y cualquiera de sus aspectos.
Por otra parte, D"Genes también firmd un convenio con la Asociacién Matrix Motivacional de Apoyo Social
(AMAS) para favorecer el apoyo sanitario, psicologico, pedagogico y social a las personas afectadas por enfer-
medades raras y sus familiares, mediante la promocion de actividades y acciones encaminadas a la mejora de
la calidad de vida de este colectivo. En virtud de esre convenio, AMAS cede un espacio a D’Genes para poder
prestar sus servicios de atencion directa en las instalaciones propiedad de AMAS en la ciudad de Cartagena.
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RECONOCIMIENTOS

D"Genes fue una de las enfidades ganadoras en la IV edicion
de las Becas ala mejor idea o proyecto de Fundacion Quaes

También fue galardonada por el IES Ben Arabi de Cartagenay en los
V Premios Humanizando la Sanidad de TEVA

La Asociacion de Enfermedades Raras D’Genes fue una de las tres asociaciones de pacientes que gané la
IV edicion de las Becas a la mejor idea o proyecto de la Fundacion QUAES. unos galardones que se
entregaron a mediados de febrero en Valencia coincidiendo con el IV Aniversario de la Fundacién QUAES.
D’Genes fue galardonada por su proyecto «Utilizacion de sistemas alternativos y aumentativos de comuni-
cacion y creacion de un servicio de préstamo de recursos tecnoldgicos para nifios diagnosticados con una
enfermedad rara y/o discapacidad».

Por otro lado, el Instituto de Educacion Secundaria Ben Arabi de Cartagena reconocié la labor de la Asocia-
cién de Enfermedades Raras D'Genes, a quien hizo entrega del XXl Premio Jacinto Alcaraz Mellado a
la solidaridad, tolerancia y convivencia.

También hay que resenar que D’Genes fue una de las entidades beneficiarias de las ayudas de la Funda-
cioén Inocente, Inocente, destinadas a ayudar a proyectos asistenciales para nifios hospitalizados seleccio-
nados en la convocatoria de proyectos de 2020 y financiadas gracias a las donaciones de la Gala Inocente,
Inocente.

El proyecto de atencion multidisciplinar a pacientes de cuidados paliativos pediatricos hospitalizados de
D’Genes fue uno de los 45 proyectos beneficiarios de esta convocatoria, junto a los de distintas ONGs y
fundaciones de toda Espania.

Asimismo, en 2020 D'Genes fue premiada en la X Convocatoria de ayudas a proyectos sociales del
programa Sé Solidario de Fundacién MAPFRE. D'Genes participaba con su proyecto Atencion multi-
disciplinar a personas con enfermedades raras en la Region de Murcia, que fue uno de los treinta elegidos
entre los presentados por las alrededor de 800 entidades sociales de Espaia y Portugal participantes.
Ademas, D'Genes, en alianza con la Asociacion Internacional de Familiares y Afectados de Lipodistrofias
(AELIP) fue una de las entidades beneficiadas en el Programa IMPULSO, Il Convocatoria de Ayudas
a Menores Fundacion Mutua Madrilefia 2020 destinada a apoyar proyectos sociales que doten de los
recursos necesarios a menores Yy jévenes de hasta 21 afios con enfermedades raras, gestionado a través
de FEDER.

El proyecto presentado por D’Genes y AELIP fue uno de los mejor puntuados. Se trataba del proyecto RE-
HABILITAT-ER, un proyecto de rehabilitacion para menores con patologias poco frecuentes. Los proyectos
ganadores fueron seleccionados tras la votacion por parte de los voluntarios de Fundacion MAPFRE.
Asimismo, entre los proyectos seleccionados en la convocatoria Accién Social 2020 impulsada por Fun-
dacion Cajamurcia y Bankia figuro el de atencién educativa en el aula a menores con ER de D’Genes.
Y ya a final de afio D'Genes fue galardonada en los V Premios Humanizando la Sanidad de TEVA por su
proyecto Atencion psicosocial a familias de cuidados paliativos pediatricos los 365 dias del afio.

Esta farmacéutica reconocio el trabajo de 11 entidades y asociaciones, publicas y privadas, entre ellas
D’Genes, que desarrollan proyectos solidarios que ayudan al paciente y a sus familiares a manejar la enfer-
medad de manera mas positiva.
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DIFUSION Y PROMOCION

D Genes incremento el m'Jmero de usuarios en todas
sus redes sociales y 3|gmo con su activa polifica de
comunicacion, tanto interna como externa

La Asociacion de Enfermedades Raras D'Genes es consciente de la
importancia de la comunicacion y por ello, dedica parte de sus esfuer-
zos a este apartado, ya sea en la vertiente interna como externa. Con
ello se persiguen objetivos como la transparencia y visibilidad de las
enfermedades raras y la asociacion.

En la primera, se mantuvo una fluida comunicacion con sus socios y
grupos de interés mediante el envio de comunicados o noticias a tra-
ves de sus canales internos, correo electronico o grupos de whatsaap
de socios, usuarios, grupos de trabajo y profesionales de la entidad.
Con respecto a la comunicacion externa, a lo largo de 2020 se in-
sertaron un total de 242 noticias en la pagina web www.dgenes.es,
muchas de las cuales se distribuyeron también a través de redes
sociales y medios de comunicacion. En la web se incluyeron nuevas
secciones como Recursos educativos y Hemeroteca y se incluyeron
modulos para la traduccion de la pagina a inglés y frances.
Precisamente, con respecto a la pagina web hay que resefiar que en
2020 entraron 18.911 usuarios y hubo 28.964 visitas.

Ademas, se mantuvo una activa presencia en redes sociales, y de
hecho, éstas continuaron subiendo en seguidores. De hecho, en fa-
cebook se alcanzaron cerca de los 12.000 seguidores a final de afio,
mientras que en twitter se siguié también en ascenso llegando a final
de ano con 3.528 seguidores. Asimismo, D’Genes tiene presencia
en otras redes sociales como instagram o you tube, canal este ulti-
mo donde se subieron cerca de medio centenar de videos y que ron-
daba los cerca de doscientos suscriptores a final de afio.

Ademas, alo largo de 220 se elaboraron 13 boletines informativos: uno
por mes con el resumen informativo de dicho periodo y otro especial
sobre el Xlll Congreso Internacional de Enfermedades Raras, que se
difundieron a los socios de la asociacion y otros grupos de interes.

TU AYUDA ES MUY IMPORTANTE JNE0t8
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Ascciacion de
Enfermedades Raras

Sede central
Centro Multidisciplinar “Celia Carrion Pérez de Tudela”
C/San Cristobal, 7 Totana (Murcia)

Teléfonos
968 07 69 20 - 696 14 17 08

Direccion e-mail
info@dgenes.es

Web
www.dgenes.es

Redes sociales
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