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Asociacidn de
Enfermedades Raras




Sobre nosotros

;Que son las enfermedades raras?

Segun la definicion de la Union Europea, las enfermedades raras o poco frecuentes, son
aquellas enfermedades que tienen una prevalencia menor de 5 casos por cada 10.000
habitantes, siendo en su mayoria cronicas y degenerativas.

Existen miles de ER. Hasta la fecha, la OMS estima que hay unas 7.000 patologias de este
tipo, que afectan al 6-8% de la poblac1on En la poblacion espanola, aproximadamente,

mas de tres millones de personas, padece alguna de estas enfermedades de baja frecuen-

cia en el mundo, mientras que en la Region de Murcia son mas de 85.000 los afectados.

CARACTERISTICAS COMUNES

= Aparecen con una baja frecuencia

= Presentan muchas dificultades diagnosticas y de seguimiento.

o Se manifiestan en un alto porcentaje en la ninez.

o Son graves, cronicas y progresivas con un pronostico vital en juego mu-
chas veces.

o Tienen un origen desconocido en la mayoria de los casos.

= Conllevan multiples problemas sociosanitarios.

= Plantean dificultades en la investigacion debido a los pocos casos y al
acceso de medicacion.

o Carecen en su mayoria de tratamientos curativos pero una serie de cui-
Eiados apropiados pueden mejorar la calidad de vida del paciente y prolongar-
a.

o El déficit del desarrollo motor, sensorial o intelectual en la mitad de los

casos, que originan una discapacidad en la autonomia.
= Estas enfermedades presentan un indice de mortalidad elevado.




Sobre nosotros

;Qué es D'Genes?

La Asociacion de Enfermedades Raras D’Genes fue creada el 25 de enero de 2008
e inscrita en el Registro de Fundaciones/Asociaciones de la Region de Murcia con
el N.° de registro 9.094/1° con fecha 21/02/2008, con CIF G 73567935 y decla-
rada Entidad de Utilidad Publica por el Ministerio del Interior con fecha 29 de
junio de 2012.

Esta compuesta por padres, familiares, profesionales de todos los ambitos con
el proposito de crear espacios de intercambio y convivencia entre familiares y
personas diagnosticadas con enfermedades raras (ER), y sensibilizar sobre la pro-
blematica de salud publica que suponen las patologias de baja prevalencia.

OBJETIVOS PRINCIPALES

= 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 ER y los propios afectados.
= Realizar actividades de difusion de las caracteristicas y particularidades de
las enfermedades catalogadas como raras.

= Crear espacios de intercambio y convivencia entre afectados, familiares y
profesionales.

= Sensibilizar sobre la problematica de salud publica que suponen las ER.



Alianzas

Alianzas de las que forma parte D'Genes

entidad de

f I utilidad publica

FEDERACION ESPANOLA DE ENFERMEDADES RARAS

FEDE

Federacién Espariola de Epilepsia

Federacion
Espafiola

EURORDIS

RARF NICFACEC FIIRNDF

Alianza Iberoamericana
de Enfermedades Raras

Plena
inclusion
Region de Murcia

Sindrome X Fragil

AMBITO NACIONAL: La Federacion Espanola de Enfermedades
Raras (FEDER) une a toda la comunidad de familias con ER en
Espana con el objetivo ser el altavoz de las mas de tres millones
de personas que conviven con alguna de estas patologias en
nuestro pais. Su mision es representar y defender los derechos
de las personas con ER y sospecha diagnostica, favoreciendo su
inclusion y generando estrategias que contribuyan a mejorar
su calidad de vida.

AMBITO NACIONAL: Federacion Espaiiola de Epilepsia (FEDE).
Orgamzacmn sin animo de lucro que integra a diferentes enti-
dades del ambito nacional espanol. Actualmente FEDE aglu-
tina 19 entidades y el numero total de personas asociadas
asciende a mas de 3.200.

AMBITO NACIONAL: Federacion Espafola de Sindrome X
Fragil. El fin que impulsa esta Federacion de Asociaciones
es la voluntad de orientar, facilitar, asesorar, promocionar la
investigacion, colaborar en areas educativas y cientificas, de
personas, centros, entidades o profesionales dedicados al es-
tudio y atencion del Sindrome del cromosoma X Fragil.

AMBITO EUROPEO: EURORDIS es una alianza no gubernamen-
tal de organizaciones de pacientes dirigida por pacientes que
representa a 810 organizaciones de pacientes de enfermedades
raras en 70 paises. Es, por lo tanto, la voz de 30 millones de
pacientes afectados de enfermedades raras en toda Europa.

AMBITO IBEROAMERICANO: La Alianza Iberoamericana de En-
fermedades Raras (ALIBER) es una red que aglutina a mas de
500 organizaciones de pacientes con enfermedades raras, pre-
sente en 14 paises de Iberoamérica, que coordina acciones para
fortalecer el movimiento asociativo, dar visibilidad a las EERR y
representar a los personas con enfermedades poco frecuentes de
Iberoamérica ante organismos locales, regionales, nacionales e
internacionales, creando un espacio de colaboracion conjunta y
permanente para compartir conocimientos, experiencias y bue-
nas practicas en las areas social, sanitaria, educativa y laboral.
D" Genes fue la organizadora del | Encuentro de representantes
de pacientes de Latinoamérica y posibilito la creacion de ALIBER
en el ano 2013 en Totana.

AMBITO AUTONOMICO: PLENA INCLUSION REGION DE MURCIA
es la federacion de asociaciones de familias de personas con
discapacidad Intelectual. Lleva mas de 35 anos trabajando por
sus derechos, inclusion y calidad de vida.Forma parte de la
confederacion Plena inclusion Espaia.



Dependencias

Instalaciones

D’Genes es una asociacion de ambito nacional. Nacio en la Region de Murcia, donde ha consolidado dos centros
pioneros en la atencion integral a personas y familias con enfermedades raras, uno en la ciudad de Murcia y otro
en Totana. Ademas, cuenta con delegaciones repartidas por diferentes municipios. Continuando con su expansion
para dar la mayor cobertura y atencion a personas que conviven con patologias poco frecuentes, tiene en proyecto
la apertura de otro centro multidisciplinar en Lorca y se estan iniciando las gestiones para poder contar con otro
en Sevilla, con el fin de contar también con una infraestructura de atencion integral a personas y familias sin diag-
nostico y otras enfermedades raras en Andalucia.

Centros

Centro Multidisciplinar de atencion integral a personas y familias con
enfermedades raras “Celia Carrion Perez de Tudela”- Totana

Este centro fue donado por el Circu- ""
lo Mercantil de Totana con la apro-
bacion de todos sus socios a nuestra I
Entidad en el ano 2013. Fue remo-
delado e inaugurado en 2014, el 27
de febrero, fecha del nacimiento de
la nina de la que el Centro toma el ‘
nombre, Celia Carrion Perez de Tu- ‘
dela, afectada por una Lipodistrofia

fallecida en 2012.

sta situado en la Calle San Cristobal
7 de Totana, totalmente adaptado y
acreditado por el Registro de Entida-
des Sanitarias (RES) y por el Registro |
de Centros de Servicios Sociales. Sus
instalaciones permjten la_atencion
socio-sanitaria a mas de 100 afecta-
dos y familiares por patologias poco
frecuentes y trastornos del desarro-
llo. Ademas, realiza otro tipo de acti-
vidades de ambito formativo, ludico-
recreativo y visibilidad.
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Dependencias

Centro Multidisciplinar de atencion integral a personas y familias con
Sindrome X Fragil y otras enfermedades raras “Pilar Bernal Gimenez” - Murcia
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E Centro Multidisciplinar “Pi-
lar Bernal Giménez” fue inau-
gurado en febrero de 2018

El Centro Multidisciplinar de Atencion In-
tegral a Personas y Familias con X Fragil y
otras Enfermedades Raras “Pilar Bernal Gi-
ménez”, es un centro pionero situado en el
municipio de Murcia, y un referente nacio-
nal en atencion inte%ral de personas afecta-
das con sindrome X Fragil y otras patologias
poco frecuentes. La creacion de este centro
y su puesta en funcionamiento en febrero
de 2018, es una realidad que fue posible
racias a la cesion solidaria por parte de
a familia Bernal de unas instalaciones en
Murcia. Aunque la cartera de servicios se
ira ampliando en funcion de la demanda,
de momento, se estan ofreciendo los de Fi-
sioterapia, Lo§opedia, Atencion Psiologica,
Servicio de Informacion y Orientacion %SIO{
y Estimulacion Cognitiva. El horario habitua
del centro, que se encuentra ubicado en la
avenida Antonio Martinez Guirao esquina Pa-
seo Joaquin Garrigues Walker de Murcia, es
de lunes a viernes de 8.30 a 20.30 horas.




Dependencias

Centro Multidisciplinar de atencion integral a personas y familias con
enfermedades raras “Cristina Arcas Valero” - Lorca

El Centro Multidisciplinar de Atencion Integral a Personas
y Familias con enfermedades raras “Cristina Arcas Valero”,
ubicado en Lorca, es el tercer centro de atencion integral
con que cuenta la asociacion D Genes en la Region de Murcia
su ubicacion estratégica permitira atender a afectados de
orca g su comarca, asli como otros municipios cercanos.
Esta ubicado en la calle Prolongacion de Abellaneda y ocupa
un amplio bajo de alrededor de 300 metros cuadrados.
El centro se distribuye en recepcion y varios despachos y
salas. Asi, cuenta con un despacho de atencion para el tra-
bajador social, otro de direccioén y administracion y tres mas
destinados a prestar los servicios de logopedia, estimulacion
y psicologia.
Asimismo, dispone de una sala multisensorial, una sala de
rehabilitacion y un aula de formacion.
Ademas, en la zona posterior hay una zona ajardinada con
juegos infantiles.
ue inaugurado oficialmente en marzo de 2022.



Dependencias

Centro Multidisciplinar de atencion integral a personas y familias sin

diagnostico y con enfermedades raras “Pablo Ramirez Garcia” -

El Centro Multidisci-
plmar de Atencion In-
%ral a Personas y Fa-
ilias sin diagndstico
y otras enfermedades
raras “Pablo Ramirez
Garcia”, ubicado en
el mumc1plo sevillano
de El Coronil se nau-
gur6 oficialmente en
noviembre de 2021.
Es un centro que pre-
tende ser un referen-
te en atencion a per-
sonas sin diagnostico.
Entre sus servicios,
logopedia, fisiotera-
pia p51colog1a esti-
mulacion cognitiva...
aunque los servicios
se iran ampliando en
1c’iunc10n de la deman-
a.

El Coronil




Dependencias

Delegacion D’Genes - Cartagena

La Asociacion de Enfermedades Raras D’ Genes dispone de unas
instalaciones en la calle Lepanto, 18, bajo de Cartagena, don-
de esta a disposicion de las personas y familias que precisen
de sus servicios.

La asociacion ocupa unas dependencias que han sido cedidas
por la Asociacion Matrix Motivacional de Apoyo Social (AMAS)
y en las que se grestan servicios de atencion directa de la
asociacion como Servicio de Informacion y Orientacion (SI0),
logopedia o estimulacion cognitiva. Asimismo, en la delegacion
de Cartagena se lleva a cabo servicio de Respiro Familiar.



Dependencias

Delegacion D'Genes - Mazarron

La delegacion en Mazarrén
se ubica en las instalaciones
del Centro de Iniciativas Mu-
nicipales de Empleo

La Asociacion de Enfermedades Ra-
ras D Genes dispone de una dele-
gacion en Mazarron, desde las que
se prestan servicios de atencion di-
recta dirigidos a mejorar la calidad
de vida de personas y familias que
conviven con enfermedades raras,
sin diagnostico o discapacidad.
Entre ellos, D Genes presta ser-
vicios de fisioterapia, logopedia o
estimulacion cognitiva. Ademas, la
entidad tambien ofrece otros ser-
vicios como apoyo educativo en el
aula, atencion psicologica, respiro
fa;nlwiliar a domicilio o atencion so-
cial.

El horario de atencion al publico en
la delegacion de D Genes en Maza-
rron es de 9:00 a 21:00 horas. Para
contactar por teléfono las personas
interesadas pueden llamar al telé-
fono 675 94 39 45.




Dependencias

EN PROYECTO

Centro de Recursos de atencion multidisciplinar para personas con
enfermedades raras y sus familias y proyecto de housing - Totana

La ultima incorporacion a las infraestructuras con que cuenta
D" Genes es el edificio del Centro de Atencion a la Infancia ubi-
cado en el poligono industrial “El Saladar” de Totana, que la
corporacion municipal totanera ha acordado ceder a la asocia-
Cion para su uso.

El Pleno del Ayuntamiento de Totana aprobo la cesion del edi-
ficio del CAl a D' Genes, mediante un convenio en el que se
contemple, ademas de su cartera de servicios, la actividad del
Centro de Atencion a la Infancia.

Los corporativos aprobaron dicha cesion en la modalidad que
legalmente consideren los servicios juridicos, para el uso por

parte de esta asociacion del Centro de Atencion a la Infancia, una vez realizadas las inversiones previstas de finalizacion
de las obras y adecuacion del edificio.

En el centro de propiedad municipal deben compatibilizarse las labores y objetivos de D" Genes con la funcion de Centro
de Atencion a la Infancia que gestionara la misma asociacion para las familias que demanden el servicio y retnan los
requisitos.

D" Genes pretende convertir esta infraestructura en un centro de recursos de atencion multidisciplinar para personas con
enfermedades raras y sus familias dedicado sobre todo al desarrollo de programas orientados a potenciar la autonomia
personal de sus usuarios, la insercion laboral y la independencia, aspecto éste Ultimo que se implementaria mediante un
proyecto de housing y pequena residencia para personas con enfermedades raras.



Presencia

Delegaciones

D’Genes es una enfidad de ambito nacional que se gestd en Murcia pero ha extendido su
proyecto a ofras comunidades como Andalucia, Castilla La Mancha y provincia de Alicante

Nuestra asociacion dispone de distintas delegaciones en la Region de Murcia. Nuestro objetivo es poner al al-
cance de todas aquellas personas afectadas por una ER distintos recursos que puedan ayudar a mejorar su dia
a dia y su futuro. Nuestra red de delegaciones no ha hecho sino incrementar, movidos por la intencion de pro-
porcionar cercania a los afectados y que cuenten en sus respectivos municipios o los mas proximo posible, con
Euntos de referencia donde acudir y que puedan ser atendidos y orientados.

n algunos de estos municipios, D" Genes cuenta con dependencias cedidas por entidades privadas o bien ocu-
Ean unas instalaciones municipales cedidas para A)Oder ubicar en ellas nuestra delegacion.

L objetivo principal es que exista una proximidad a las familias y una disponibilidad y cercania para atenderles.
Por ello, D"Genes cuenta con una red de delegaciones en practicamente todos los municipios de la Region de
Murcia (en tres de ellos, Lorca, Murcia y Totana, con centro multidisciplinar) y ademas, en la linea de consolidar
su proyecto nacional ha abierto también delegaciones en otras comunidades autonomas como Andalucia, Casti-
{la La X\alncha o Comunidad Valenciana, en coordinacion con otras asociaciones con las que mantiene estrechos
azos y alianzas.

» d'genes | TOTANA

» d'genes | MURCIA

info@dgenes.es murcia@dgenes.es
C/San Cristdbal, 7 Av. Antonio Martinez Guirao
948076920/ 696141708 968788 907 / 67594 38 30

s d'genes | LORCA s d'genes |BuLLas

fer Enferm.

lorca@dgenes.es bullas@d
e genes.es
Calle Prolongacion de Abellaneda, s/n
868 701 315 968 07 69 20/ 696 141 708

Enfer

» d’'genes | CARTAGENA » d ‘genes MOLINA DE SEGURA

cartagena@dgenes.es .
C/Lepanto, 18 molinadesegura@dgenes.es
948 07 69 '20 968 07 69 20/ 696 141 708

noroeste@dgenes.es
Centro Cultural Adolfo Suarez

» d'g(ﬂjes ‘ NOROESTE C/ Begastris/n, Cehegin
P 968743278
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Delegaciones

» d'genes | ANDALUCIA

» d’'genes Loraul

Enfermad; 5

andalucia@dgenes.es
954 49 9528 / 642 44 81 23

lorqui@dgenes.es
968 07 69 20/ 696 141 708

s d g enes ‘ PUERTO LUMBRERAS

puertolumbreras@dgenes.es
968 07 69 20/ 696 141 708

» d'genes [ciEza

cieza@dgenes.es
968 07 69 20/ 696 141 708

» d'genes | ALHAMA

far

alhamademurcia@dgenes.es
Plaza de la Constitucion, 1 Despacho 2
968 07 69 20/ 696 141 708

® d'genes ' MAZARRON

mazarron@dgenes.es
968 07 69 20/ 675 94 39 458

» d'genes | ALCANTARILLA

alcantarilla@dgenes.es
968 07 69 20/ 696 141 708

camposdelrio@dgenes.es
Avda. de Espana s/n
96807 69 20 / 696 141 708




Areas de accién

Cartera de servicios

D Genes ofrece una amplia cartera de servicios y actividades para mejorar la calidad de vida de los
usuarios y sus familias. Nuestras actuaciones van dirigidas a ninos/as, jovenes y adultos que padezcan
enfermedades catalogadas como raras y a las problematicas que derivan de esta condicion (alteraciones
neurologicas o de audicion y lenguaje, psicomotrices, déficit de atencion, hiperactividad, discapacidad
intelectual, etc.) y a desarrollar acciones dirigidas a familiares y entidades implicadas y relacionadas con
las personas que padecen ER y otras problematicas.

i

ATENCION DIRECTA

(Servicios al usuario)

Se engloban en esta area todos
los servicios que se prestan direc-
tamente al usuario, como informa-
cion y orientacion, logopedia, fisio-
terapia, estimulacion cognitiva...

FORMACION

(Aspectos formativos)

- Congreso Interacional de ER

- WorkER Meeting

- Jomadas en colegios profesio-
nales

- Cursos y seminarios

- Voluntariado

- Simposium

- Masteren ER

- Talleres

@0
Iy

VISIBILIDAD

(Acciones encaminadas a
acercar las ER a la sociedad)

Acciones para dar a conocer las
realidad de las personas que con-
viven con ER, mediante la presen-
cia en eventos culturales, sociales,

PROYECTO
INTERNACIONAL

(Traspasar fronteras en la atencion)

- Apertura de delegaciones en otros
paises para poner al servicio de per-
sonas con ER nuestra experiencia

- SIO a personas de diferentes puntos

AREAS DE TRABAJO

9

OTROS SERVICIOS

(Acciones encaminadas a
complementar otros aspectos)

- Respiro Familiar en verano y
otros periodos vacacionales.

- Respiro Familiar en Congreso
Internacional de ER.

- Programa de ocio y tiempo libre
- Programa de fomento de la auto-
nomia personal

- Programa de orientacion laboral
- Cuidados paliativos pediatricos

- Grupos de trabajo

- Voluntariado

- Banco de material ortoprotésico
- Becas D'Genes

—

deportivos...

INVESTIGACION
(Apoyamos la investigacion
para avanzar”

Respaldamos proyectos de inves-
tigacién de personas sin diagnosti-
o Yy otro sobre hermanos de nifios
con patologias poco frecuentes.

CAMPANAS

(Acciones de captacion de fondos y
divulgacion de la asociacion)

- Metamos un gol a las ER
- Detalles solidarios
- Reciclaje solidario

SENSIBILIZACION

(Campanas e iniciativas para
sensibilizar sobre las ER)

- Programa de charlas y ponen-
cias en centros educativos para
acercar las ER a los mas jovenes.
- Campafna Dia Mundial de las
ER
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Abordaje multidisciplinar

El método de trabajo que D" Genes aplica a los usuarios es un abordaje terapéutico multidisciplinar de atencion
integral e individualizada y adaptada a las necesidades de cada persona. Todas las demandas son canalizadas
en una primera consulta por el servicio de atencion social para ofrecerles una orientacion e informacion ne-
cesaria. Tras el analisis de sus necesidades el resto del equipo profesional realiza una valoracion exhaustiva no
solo del individuo sino también de su entorno social (necesidades fisicas, psiquicas, familiares, educativas, etc.)
que determinaran el tipo de servicio mas adecuado a sus necesidades. La aplicacion del tratamiento sigue unos
objetivos pautados con el usuario y/o familia que son reevaluados periédicamente.

Atencion social

Responde a la orientacion de personas
que padecen una ER, emprendiendo ac-
ciones que potencien el desarrollo de las
capacidades y facultades de estas. La
informacién, el conocimiento y el aseso-
ramiento de otros recursos, son pilares
fundamentales de este servicio que se
coordina con el Servicio de Informacion
y Orientacién que ofrece FEDER Regién
de Murcia.

Logopedia

La Logopedia es la disciplina que engloba el es-
tudio, prevencion, evaluacion, diagnostico de los
trastornos de la comunicacién humana manifies-
tos a través de patologias y alteraciones en la voz,
el habla, el lenguaje (oral, escrito y gestual), la
audicién y las funciones orofaciales, tanto en po-
blacién infantil cono adulta.

Esimulacion cognifiva

Engloba todas aquellas actividades que se dirigen a
mejorar el funcionamiento cognitivo en general (me-
moria, lenguaje, atencion, concentracion, razonamien-
to, abstraccién, operaciones aritméticas y praxias)
por medio de programas, ejercicios y actividades.
Consiste en estimular y mantener las capacidades
cognitivas existentes, con la intencion de mejorar o
mantener el funcionamiento cognitivo y disminuir la
dependencia del paciente.




Servicios de atencion directa

Servicios que pretenden cuidar mente y cuerpo

Reflexologia

Esta terapia complementaria, es un método para me-
jorar la actividad de los diferentes 6rganos del cuerpo.
El nexo entre la reflexologia antigua y la moderna es la
explicacion de que hay zonas anatdmicas reflejadas en
la planta del pie, correspondientes a 6rganos, glandu-
las, funciones y zonas anatomicas del cuerpo. Es una
técnica que tiene numerosos beneficios que ayudan a
las personas con ER a mejorar su calidad de vida.

Estimulacion multisensorial

La teoria de Integracion Sensorial de Jean Ayres y el enfo-
gue Snoezelen, Multisensorial, son terapias que provocan
un despertar sensorial, favoreciendo la comprension de los
otros, del mundo y de si mismos, a través de estimulos y ac-
tividades significativas, y partiendo siempre de las necesida-
des basicas del nifio, asi como de su desarrollo real. En sus
diferentes tipos (somatica, visual, olfativa, gustativa, tactil,
vibratoria o vestibular), se abordan el area perceptivo-cogni-
tiva, motora, comunicacién y lenguaje, personal y social.

Fisioterapic

La Fisioterapia es una disciplina sanitaria que ejecuta tratamien-
tos por medio la terapia manual, ejercicio terapéutico y otros
agentes fisicos. Ademas, incluye la ejecucion de pruebas para
determinar el valor de la afectacion y fuerza neuromuscular,
pruebas para determinar las capacidades vitales, funcionales y
ayudas diagnésticas para el control de la evolucion.

Hidroterapia

La Hidroterapia es una disciplina terapéutica aplicada
dentro del medio acuatico para obtener los beneficios
de éste. A través de caracteristicas como la tempera-
tura o la presion se persiguen los objetivos rehabilita-
dores planteados para cada persona. Ademas, hemos
de sumarle la experiencia agradable que supone este
medio para la mayoria de los individuos, asi como la
reduccion del impacto de nuestros movimientos den-
tro del agua.
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Atencion a usuarios y sus familias

Atencion psicologica

La Psicologia es una disciplina sanitaria que estudia la
conducta humana, los procesos mentales de las perso-
nas y los constructos como la personalidad, la inteligen-
cia, las relaciones interpersonales, las caracteristicas
del crecimiento y desarrollo del ser humano, etc. Como
objetivo general se plantea mejorar la calidad de vida
de la persona, mediante la rehabilitacion cognitiva, el
desarrollo afectivo, la modificacion de conductas des-
adaptativas y la mejora de la autoestima, con el fin de
que alcance el maximo desarrollo posible en su autono-
mia personal y social, consiguiendo la integracion en la
comunidad en la que vive. En definitiva, se trata de que
la persona alcance el mayor bienestar psicoldgico, per-
sonal, social y familiar posible.

Atencion domiciliaria y cuidados paliativos

D’Genes colabora con la unidad de cuida-
dos Paliativos Pediatricos del Hospital Vir-
gen de la Arrixaca de Murcia. Los cuida-
dos paliativos pediatricos son la atencion
integral al nifio y a sus familias prestando
atencién y solucionando todos los proble-
mas y necesidades que se detecten en las
esferas fisicas, psicoldgica, social y espi-
ritual. Los menores ingresan en cuidados
paliativos en el momento que las intencio-
nes curativas producen mas dano que be-
neficio y se tratan en régimen de hospitali-
zacion domiciliaria.

a Cuidados Paliativos Pediatricos

La Terapia Asistida con Animales es una terapia innova-
dora que pretende aprovechar el vinculo que se estable-
ce entre la persona y el animal para crear un ambiente
rico en estimulos y propiciar beneficios a nivel cognitivo,
fisico y emocional.

Las terapias asistidas con animales se basan en la pro-
mocién de un vinculo afectivo entre un paciente y un
animal con el objetivo de fomentar una evolucién en el
proceso terapéutico del paciente. ;
Los vinculos afectivos con el animal suponen un estimulo §
para el cerebro, que responde tanto fisica como psiqui- E#
camente.
D’Genes ofrece puntualmente terapia con animales, |§
Como perros, leones marinos, caballos... con la colabora-
cion de DOGKING, Cavalli, Terra Natura, Mundomarr...




Ocio y tiempo libre

Servicios para facilitar la conciliacion familiar y laboral

Ademas de la cartera de servicios sociosanitarios que presta la Entidad, se recogen a lo largo del afno otras
actividades con la finalidad de continuar mejorando y aumentando la calidad de vida de las personas con ER y
sus familias.

Respiro familiar y Escuelas en periodos de vacaciones

El Servicio de Respiro Familiar de D’Genes nace con el principal objetivo de brindar a los afectados y familias un
espacio de encuentro y ocio para los primeros y de tiempo libre para los segundos,

En el marco del mismo, se enmarcan por ejemplo las escuelas vacacionales que se desarrollan durante los
meses de julio y agosto y también en otros periodos no lectivos como Navidad o Semana Santa a través de tra-
bajadores y voluntarios. Se realizan actividades tanto dentro como fuera del Centro donde trabajar las tematicas
programadas y objetivos transversales como el autocuidado y la autonomia entre otros.

Respiro familiar en congresos y jornadas

En la planificacion de las actividades de formacion
y ivulgacién para familias, D’Genes reserva un lugar
especial a los mas pequefos para el ocio y la convi-
vencia adaptada. Con voluntarios formados se reali-
zan programaciones para que los nifos disfruten a la
vez que los padres pueden asistir a los eventos con
total tranquilidad.

Talleres, salidas y convivencias

Puntualmente se realizan talleres y actividades com-
plementarias que sirvan como punto de respiro
y convivencia para las familias, cuidadores y afecta-
dos.

También se realizan actividades puntuales en fechas
sefaladas como encuentros en Navidad, fin de curso,
carnaval, etc. o se realizan talleres de terapias com-
plementarias para continuar trabajando objetivos con
los usuarios.




Ocio y autonomia personal

Fomento del ocio, autonomia personal y laboral

Programa de ocio y fiempo libre

Ofrece alternativas para el ocio y tiempo libre a usua-
rios y fomenta el conocimiento y las relaciones con
otros jévenes de la misma edad, para disfrutar de es-
pacios de diversion.

Esta actividad esta dirigida a adolescentes y jovenes.

Ty )
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" PROGRAMA DE
010 INFANTIL

Programa de ocio infantil

El Programa de Ocio infantil surge con el fin de ofrecer
alternativas de ocio y tiempo libre a nifios con enferme-
dades raras o discapacidad.

El programa va dirigido a nifos de entre 4 y 14 afos
con algun tipo de discapacidad o patologias poco fre-
cuentes y tiene el objetivo de favorecer que puedan
empezar a disfrutar de tiempo de ocio y esparcimiento
en compafia de otros pequefios de su edad.

El objetivo es facilitar la diversién a nifios de dichas
edades y favorecer que disfruten de actividades de ocio
y tiempo libre asi como que conozcan a otros nifios con
los que puedan compartir ratos de juego y diversion.

Programa de orientacion laboral

Se dirige a personas en edad de trabajar, con el fin de
orientarles a la hora de buscar un trabajo y ayudarles
en su camino a la insercion laboral.

Programa de fomento de la autonomia personal

Encaminado a facilitar la autonomia personal de los usua-
rios, mostrandoles pautas y comportamientos que deberan
desarrollar en su dia a dia, facilitando ademas el crecimiento
personal y de la autoestima de la persona.




Asesoramiento

Apoyo educativo en el aula

Profesionales de D'Genes acuden a los
colegios de nifilos con necesidades espe-
ciales y les asisten en el aula complemen-
tando la labor del docente, como respal-
do y apoyo en el propio centro educativo,
siempre en coordinacion con el profeso-
rado.

Asesoramiento sexual

Con el servicio de asesoramiento sexual en enferme-
dades raras, queremos orientar sobre posibles dudas
que puedan surgir y ofrecer en caso necesario pautas,
tanto a familias como a adolescentes y jovenes con
enfermedades raras sobre el tema de la educacién
sexual

Apoyo psicologico on line

La orientacion juridica de servicio apoyo juridico online
se orienta a consejos y recomendaciones de actuacion
a la persona paciente o familiar que haya solicitado el
apoyo, para velar por la aplicaciéon de la legislacion en
el ejercicio de los derechos de las personas con ER.

Apoyo juridico on line

El servicio apoyo juridico online se orienta a consejos y
recomendaciones de actuacién a la persona paciente o fa-
miliar que haya solicitado el apoyo, para velar por la apli-
cacion de la legislacion en el gjercicio de los derechos de
las personas con ER. Ofrece una atencion inmediata, indi-
vidualizada y confidencial.

Permite acercar la informacion a aquellos pacientes, fa-
miliares y cuidadores que no pueden acceder presencial-
mente a la misma.

Ademas, con este servicio sSe pueden conocer las necesi-
dades reales de los afectados, familiares y cuidadores.




Grupos de trabajo

Otros servicios

Grupos de frabajo

D“Genes puso en marcha un programa de grupos de trabajo con el fin de aglutinar a afectados de
diferentes patologias concretas, con intereses y necesidades comunes.
El objetivo es conseguir que dispongan de un espacio comun de encuentro para intercambiar ex-
ll)_eriencias y plantear acciones a desarrollar de manera conjunta.

odos estos grupos pretenden mgegorar la calidad de vida de los afectados, desarrollar una cartera
de servicios y actividades especificas para ellos, informar sobre unidades, programas de referen-
cia y actividades que se realicen y promover y realizar actividades de formacion, sensibilizacion y
divulgacion de estas patologias.

D'GENES PORFIRIA

D'GENES X FRAGIL
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D'GENES SIN DIAGNOSTICO

En D’Genes recibimos muchas consultas
de personas que no tienen diagndstico y
llevan tiempo peregrinando por servicios
hospitalarios con sintomas complejos. Co-

(SXF), llamado
rimera cau-
despues

la mayoria de |
(l)ap:arﬁd y la educacion, por lo

tardio y a veces ermoneo.

Las porfirias son un grupo heterogéneo de
enfermedades metabdlicas, generalmen-
te hereditarias, ocasionadas por deficien-

cia en las enzimas que intervienen en la

D'GENES DYRK 1A

DYRK 1A es una enferme-
dad de baja prevalencia de
novo y se produce por la
haploinsuficiencia de DYRK
1A.

biosintesis del grupo hemo (componente
de la hemoglobina, parte esencial de los
glébulos rojos).

D'GENES ALAGILLE

El Sindrome de Alagille Es
una enfermedad rara y con-
génita que puede afectar a
multiples érganos, incluyen-
do higado, corazon, rinon,

nocedores de la importancia de conseguir
un diagndstico se puso en marcha este
grupo de personas sin diagnostico en la
Regioén de Murcia.

D'GENES LYME

La enferm
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D'GENES ESCLERODERMIA

Esclerodermia es un grupo de enfermedades
que causa un crecimiento anormal del tejido co-
nectivo. El tejido conectivo es el material que se
encuentra dentro del cuerpo y le da forma a los
tejidos y los mantiene fuertes. La esclerodermia
hace que el tejido conectivo se endurezca y se
ponga grueso. También puede causar hinchazén
o dolor en los musculos y articulaciones.

Nadie conoce la causa de la esclerodermia. Es
mas comun entre las mujeres.

huesos y ojos.

D 'GENES EPILEPSIA

La epilepsia es una enfermedad cerebral cronica pro-
vocada por descargas eléctricas cerebrales anorma-
les que cursa con tendencia a presentar crisis epi-
léticas. Estos episodios pueden manifestarse como
alteracion brusca del estado de conciencia, movi-
mientos anormales, cambios en el tono postural y/o
contracciones bruscas e involuntarias de los muscu-
los, de aparicién brusca y duracion limitada.




Grupos de trabajo

D Genes Porfiria

Habitualmente se llevan a cabo encuentros de afectados, se comparte informacion y hay un inter-
cambio fluido de eerrlenaas entre personas que conviven con esta patologia. .

Se han realizado charlas y un acto de presentacion en el hospital Virgen de la Arrixaca de
Murcia.
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Grupos de trabajo vd'genes DS

D Genes X Fragil

Gracias a la labor de este grupo se han desarrollado encuentros de familias, congresos sobre esta
patologia y se ha editado la | Guia educativa del Sindrome X Fragil. Ademas, se celebran accines
de visibilidad con motivo del Dia Mundial o Europeo del Sindrome X Fragil.
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D Genes Epilepsia
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Grupos de trabajo

D Genes Esclerodermia

El grupo de trabajo D Genes Esclerodermia ha sido de los ultimos en constituirse con los objeti-
vos de informar a las familias y personas con esta patologia sobre su enfermedad, dar cuenta
de lineas de investigacion que se estén desarrollando a nivel nacional e internacional, unir a las
familias para que compartan experiencias y se apoyen mutuamente, asi como dinamizar la puesta
en funcionamiento de recursos que contribuyan a mejorar la calidad de vida de los afectados por
esta patologia en la Region de Murcia y fuera de ella.

Para ello, se han mantenido ya reuniones en el Centro multidisciplinar “Pilar Bernal Giménez”
de Murcia, se mantiene activo un grupo de mensajeria y con motivo del dia Mundial de la Escle-
rodgerlmia, que se conmemora el 29 de junio, se llevo a cabo una campana de visibilidad en redes
sociales.

D Genes Incontinencia pigmenti

El grupo D"Genes Incontinencia pigmenti también esta constituido por personas y familias
que conviven con esta patologia, con el fin de intercambiar experiencias, conocimientos y
compartir informacion de interes.

De momento ya han mantenido reuniones utilizando medios virtuales o telefonicos, dada la
dispar procedencia de sus miembros y se trabaja para organizar un encuentro de familias y
profesionales en Madrid, asi como intentar llevar a cabo en el Centro de referencia estatal
de enfermedades raras (CREER) de Burgos un encuentro.
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Grupos de trabajo

D Genes DYRK 1A

EL ﬁrupo de trabajo D" Genes
DYRK 1A se creo en agosto de
2019 para mejorar la calidad
de vida de personas que con-
viven con esta patologia, asi
como difundir y dar visibili- |
dad a sus necesidades y rei-
vindicaciones.

Entre sus actividades ya han
organizado el | Curso sobre
Sindrome DYRK 1A celebra-
do en Torre Pacheco, accio-
nes de visibilidad con motivo
del Dia Mundial del Sindro-
me DYRK 1A que se celebra
en agosto y un webinar con
la intervencion de profesio-
nales de referencia en esta
patologia.

D Genes Alagille

La Asociacion de Enfermedades Raras D’ Genes puso en marcha en marzo de 2020 un grupo de trabajo de Sin-
drome de Alagille (ALGS), con la finalidad de unir tanto a personas y familias que conviven con esta patologia,
como a los medicos expertos en ella en Espana.

Entre sus objetivos principales figuran la creacion de un registro de pacientes con ALGS en Espana y la identifica-
cion de los profesionales ex]Pertos en esta patologia. Esto permitira poner en valor experiencia y conocimiento
en esta enfermedad rara y facilitara la colaboracion entre pacientes y medicos expertos para la identificacion
y atencion de las principales necesidades socio-sanitarias de este colectivo. )

Otros objetivos del grupo son la identificacion de las actuales lineas de investigacion abiertas en ALGS y los
ensayos clinicos de medicamentos para facilitar la participacion de los pacientes y dinamizar la puesta en fun-
cionamiento de recursos que contribuyan a mejorar la calidad de vida de los afectados por esta enfermedad.

D Genes Lyme

En el mes de abril de 2020 D" Genes puso en marcha un grupo de tra-
bajo especifico de la enfermedad de Lyme. Esta iniciativa que cuenta
con la colaboracion de la Asociacion de Lyme Cronico Espana (ALCE),
tiene como finalidad unir tanto a personas y familias que conviven
con esta patologia, como a especialistas medicos expertos.

Entre sus objetivos principales figuran la creacion de un registro de
pacientes con Lyme en Murcia, dar visibilidad sobre la patologia a la p
poblacion general y medica y identificar las principales necesidades pd gene S
socio-sanitarias de este colectivo. ) ) :
Otros objetivos del grupo son la identificacion de las actuales lineas
de investigacion abiertas en Lyme y los posibles ensayos clinicos de
medicamentos para facilitar la participacion de los pacientes y di-
namizar la puesta en funcionamiento de recursos que contribuyan a
mejorar la calidad de vida de los afectados por esta enfermedad.

Ya han organizado alguna accion formativa, acciones de visibilidad y
diversas reuniones.
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Colaboracion

Apoyo y colaboracion

Voluntariado

El voluntariado es una parte esencial,
viva e importante de nuestra entidad.
Nuestra bolsa de voluntariado abarca
diferentes edades y perfiles: estudian-
tes de bachiller, estudiantes universi-
tarios o de formacién profesionales,
profesionales de distintos ambitos...

gracias a los cuales podernos desa- o - d f‘[lf: |
rrollar gran parte de nuestras activida- [ Sigens B
des de administracion y de ocio con ——— ¥ ‘.z
afectados y nifios. A través del formu- N info@dgenes.es

www.dgenes.es

lario de voluntariado y una entrevista
personal, se define el perfil mas ade-
cuado de colaboracion con el que la
persona se pueda sentir mejor pres-
tando su ayuda.

En este sentido, D"Genes cuenta con
diferentes areas en las que los volun-
tarios pueden desarrollar su labor: en programas de respiro familiar durante programas de escuelas en épocas
de vacaciones escolares, como acompafiantes en los programas de ocio y tiempo libre, apoyando actividades
e iniciativas que lleva a cabo la asociacién para recaudar fondos, respaldando y colaborando en acciones de
visibilidad y difusion de la labor de D’Genes en ferias, mercadillos y otros actos...

A continuacién, un resumen de algunas de las acciones en las que se puede colaborar como voluntario.

COMO PUEDES AYUDAR




Colaboracion

D Genes quiere que todas las personas que lo necesiten pueda
acceder a los servicios que presta la asociacion

La vocacion de D' Genes es la de ayudar a las personas y familias que conviven con enfermedades raras y sin
diagndstico. Nuestra asociacion quiere ayudar a que cualquiir persona que lo necesite pueda acceder a los
servicios que prestamos para mejorar la calidad de vida de personas con patologias poco frecuentes. Por ello,
contamos con mecanismos y herramientas para facilitar el acceso a estos servicios a personas y familias con
menores recursos o que precisen de nuestra ayuda, siempre que cumplan una serie de criterios.

Banco de material ortoprotésico

D’Genes dispone de un
banco de material orto-
protésico, que pone al
alcance de sus usua-
rios, socios y otras per-
sonas interesadas, con
la intencion de mejorar
la calidad de vida de las
personas afectadas sin
que suponga una carga
econémica inalcanza-
ble. El material se pres-
ta previa solicitud y tra-
mitacion técnica.

Becas D'Genes para hacer llegar nuestros servicios a quien lo necesite

D'Genes es, ante todo, una aso-
ciacion con vocacién de servicio y
su razon de ser es estar al lado y
ayudar a las personas con enfer-
medades raras. Por ello, ofrecemos
una amplia cartera de servicios y no
queremos que nadie, por una cues-
tion de falta de recursos, pueda de-
jar de tener acceso a servicios que
neceste para mejorar su calidad de
vida.

D Genes viene ofreciendo becas de
ayuda para el acceso a la cartera de
servicios que se prestan. Con ello
se pretende que todas las personas
puedan acceder al tratamiento ne-
cesario y de calidad sin el impedi-
mento del aspecto econdmico.
Légicamente, se requiere cumplir
unos requisitos para garantizar que
las ayudas llegan a las personas
que lo necesitan.




Formacion

Formar en enfermedades raras, uno de nuestros pilares

Dar a conocer y formar en materia de enfermedades poco frecuentes es fundamental para poder comprender-
las, reconocerlas y paliar las deficiencias que existen en torno a ellas. Investigar y conocer los Ultimos avances
en ER es un punto muy importante para la calidad de vida y la mejora de tratamientos ofrecidos. D’Genes
impulsa esta area de formacion de manera especial, a través de varios eventos dirigidos a afectados, familias,
profesionales, estudiantes y a todo aquel que quiera conocer las ER.

Congreso internacional de ER

Este evento se configura como nuestra actividad formativa mas importante. Este encuentro/congreso tiene
una dimensién internacional, con una implicacion expresa de la Consejeria de Sanidad de la Comunidad
Auténoma de la Region de Murcia, asi como del Ministerio de Sanidad y la Presidencia de Honor de SM
la Reina DofAa Letizia.

Gracias a esta actividad, D’Genes hace posible que cada afio mas de 500 familias aquejadas por algunas
de las enfermedades conocidas como raras, puedan, a través de las ponencias proyectadas y los espa-
cios creados para la convivencia, conocer alguno de los ultimos avances médicos en algunas de estas en-
fermedades, asi como exponer y compartir sus experiencias durante un fin de semana con otras familias
afectadas por enfermedades similares con las que ellas conviven diariamente.

Destacable asimismo es el importante niumero de investigadores y profesionales de ambitos como la Sani-
dad, el Trabajo Social, la Educacion... que toman parte, asi como estudiantes de diferentes ramas.
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Formacion

WorkER Meeting

Es una propuesta formativa que nace en 2016 de 11T WorkER Meeting
la necesidad de intercambiar ideas, conocimientos, 3 ;

lineas de intervencion e investigacion y paradigmas Investigaciion en Enfermedades Raras
actualizados en torno a una tematica en concreto y b Rl

de manera multidisciplinar, dentro del marco de las

Enfermedades Raras (ER).

La actividad se desarrolla dentro de una unica jorna-

da/punto de encuentro, congregando a profesionales

del ambito de la sanidad, investigaciéon y represen- l[\l
tantes de asociaciones relacionados e interesados .;xx‘*
en la tematica. =
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Jornadas en colegios profesionales y centros de formacion

La formacion en ER para los traba-
jadores del ambito sociosanitario
es fundamental para poder detec-
tar, reconocer y mejorar la actua-
cion ante una intervencion. Cono-
cer e identificar las caracteristicas
y complejidades de las patologias
poco frecuentes permitira una me-
jora en la calidad de la asistencia,
impulsara redes de trabajo multi-
disciplinar y generara conocimien-
to nuevo.

D’Genes realiza seminarios formativos en diferentes Colegios Profesionales de la Region de Murcia para
dar a conocer a los profesionales las ER y dotarles de herramientas utiles de trabajo de cara a una interven-
cion.

Asimismo, ha impartido sesiones en centros de formacién con el mismo fin.

Formacion del voluntariado

Periédicamente realizamos talleres de formacién a
nuestros voluntarios en materia de enfermedades ra-
ras y otras cuestiones que les puedan ser utiles para el
desarrollo de su voluntariado.

De hecho, contamos con un programa de formacion
estructurado en diferentes sesiones cada mes, con el
fin de dotar a nuestro voluntarios de las herramientas
necesarias para saber actuar ante diferentes situacio-
nes y atender de la mejor manera a los usuarios o par-
ticipantes en programas de D'Genes.




Formacion »d'genes Iy

Otros Congresos y acciones formativas

Congreso X Frdgil

Se han llevado a cabo ya tres ediciones de este congreso que ha poermitido ademas de escu-
char a profesionales referentes en esta patologia, un encuentro de familias que conviven con
esta enfermedad.

| Curso de acogida en epilepsia

Se han llevado a cabo ya tres ediciones de
este congreso que ha poermitido ademas de
escuchar a profesionales referentes en esta
patologia, un encuentro de familias que con-
viven con esta enfermedad.

VIERMES 5 DE ABRIL DE 2019

| CURSO DE ACOGIDA
EN EPILEPSIA
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Formacion

Acciones formativas on line

Webinars

La asociacion, con el fin de facilitar la parti-
cipacion en actividades formativas, programa
también webinars, es decir, jornadas o sesio-
nes formativas sobre diferentes formatos a tra-
vés de plataformas de videollamada. Se han
realizado varias atendiendo demandas sobre
temas de interés o patologias concretas, que
han permitido que sean seguidos por personas
de diferentes puntos.

CICLO DE TALLERES ON LINE

ORIENTACION Y
ASESORAMIENTO A FAMILIAS

15 DE MAYO / Organizacién de tareas.
Orientaciones psicopedagogicas

9 DE JULIO DE 2020
16:30 HORAS

22 DE MAYO / Estimular el lenguaje comunicativo.
Orientaciones psicopedagodgicas
29 DE MAYO / Entornos multisensoriales en casa,
funciones ejecutivas en el domicilio y autonomia
personal. Pautas para una buena alimentacion
HORARIO: 16:30-18:30 HORAS

Mas informacién: murcia@dgenes.es

WEBINAR OR,GANlZA
Actualidad en Epilepsia " 9%
LUIS MIGUEL ARAS

CEO FUNDACION APOYO DRAVET
Sindrome Dravet y epilepsia refractaria
JAVIER APARICIO CALVO

COORDINADOR DE LA UNIDAD DE EPILEPSIA PEDIATRICA
DEL HOSPITAL SANT JOAN DE DEU DE BARCELONA

Evaluacion pre-quirurgica en la epilepsia focal -
fdrmaco-resistente Dia MUNDIAI_ DE LA ESCLERODERMIA
MODERADOR:SALVADOR IBANEZ MICO

SECCION DE NEUROPEDIATRIA. HOSPITAL VIRGEN DE LA
ARRIXACA (MURCIA)
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29 DE JUNIO DE 2020

16:30 HORAS

Imprescindible inscripcién previa en
https://forms.gle/pAePLEWQQJoVmhjqé
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Formacion

Formamos y resolvermos las inquietudes de las familias

Escuela de Familia

La Asociacion de Enfermedades Raras
D 'Genes se preocupa por hacer llegar a las
familias la informacion y contenidos que pue-
dan ser de su interés en diferentes aspectos.
Por ello, uno de los proyectos que lleva a
cabo es la Escuela de Familias, que se lleva
a cabo en el Centro Multidisciplinar de Aten-
cion Integral a Personas y Familias con Sin-
drome X Fragil y otras enfermedades raras
“Pilar Bernal Giménez” mediante la dinamica
de ciclo de charlas que giran en torno a te-
mas diversos.

Se trata de charlas que por su contenido son
de interés dado que hasta la fecha han tra-
tado aspectos importantes en materia de en-
fermedades raras como la labor de los tra-
bajadores sociales, la fisioterapia, logopedia
o estimulacion multisensorial, asi como otros
referentes a la gestion de sentimientos en fa-
milias con pacientes con patologias poco fre-
cuentes o la figura de la incapacitacion.

Son sesiones dinamicas y en las que ademas
del aspecto formativo, ya que cada una de
ellas esta impartida por un profesional del
tema a tratar, es importante también por el
componente de encuentro y convivencia de
familiares de afectados que se reunen en las
diferentes sesiones. gmsmsmusnms‘-ﬁ
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Areas de accién

Investigacion

Proyecto de invesfigacion Personas sin diagndstico

En la Asociacién de Enfermedades Raras
D’'Genes consideramos de vital importancia
establecer un proyecto de investigacion para
todas aquellas familias que no tienen un diag-
néstico de la enfermedad o sintomatologia de
su hijo y que contribuya en la mejora de la
calidad de vida de todas esas personas que
se encuentran en el peregrinaje de la bus-
queda de un diagnostico, con la finalidad de
acercar y potenciar todas las acciones nece-
sarias y recursos disponibles que nos per-
mitan canalizar una actuacion fiable, trans-
parente, ordenada, coordinada y eficaz que
nos encaminen a resolver todas las dudas
y consultas de este colectivo, asi como do-
tar de terapias y recursos terapéuticos que
promuevan una mejor calidad de vida, a
través de un diagnostico certero.
D’Genes colabora con el Instituto de Inves-
tigacion de Enfermedades Raras (IIER)
del Instituto de Salud Carlos Il (ISCIII) en

el Proyecto de investigacion de Personas
sin diagnostico, asociado al Programa SpainUDP (“Programa
espanol de casos de enfermedades raras sin diagnostico”), creado para intentar dar
respuesta al elevado numero de consultas que este centro viene recibiendo desde hace afios sobre casos
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de ER sin diagnostico.
Fruto de ello, la asociaciéon cuenta con cerca de medio centenar de casos de personas sin diagnosticar, que se
van derivando al ISCIII para su estudio. En 2019 se ha acordado implementar un programa de Sin diagnés-

tico.
Proyecto Hermanos de ninos con enfermedades raras

La familia y el entorno de las personas que conviven con patologias poco
frecuentes es para D'Genes también una preocupacién. Por ello, uno de los
proyectos en los que tenemos puesto mucho interés es el proyecto HERNER- &
CCV (Hermanos de nifios con enfermedades raras. Comunicacion y calidad
de vida), en el que colaboramos, ya que nos parece de vital importancia el rol
de los hermanos.

Se trata de un proyecto encaminado a conocer la realidad de los hermanos de
personas que padecen una patologia poco frecuente, con el objetivo de poner
en marcha iniciativas especificas y programas de atencion y orientacion a este ™

colectivo.

Como cualquier programa sobre enfermedades raras, tiene una orientaciéon
multidisciplinar para conocer y abordar diversos aspectos y en su desarrollo
nos basamos en diferentes métodos como la realizacion de entrevistas perso-
nales, cuestionarios y grupos de discusion.

Para el desarrollo de este trabajo, hay un equipo de investigacion y un equipo
de colaboradores con amplia experiencia en las enfermedades raras. Asi, co-
laboran el grupo Estudios Criticos sobre la Comunicacién (ECCO), de la Uni-
versidad de Almeria, el grupo de investigacion Discapacidad y Comunicacion
(GIDYC), de la Universidad Cardenal Herrera de Valencia, la Fundacion Poco

Frecuente, de Almeria y D'Genes.
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Visibilidad: dar a conocer nuestra labor

Dar a conocer la realidad de las personas que conviven con patologias poco frecuentes, con el fin de hacer las
enfermedades raras mas visibles a la sociedad es uno de los objetivos en los que mas hincapié hace D’ Genes.
En los Gltimos afios se han logrado muchos avances precisamente porque se ha conseguido visibilizar y poner
el foco en la existencia de muchas personas -alrededor de tres millones en Espana y se estima que cerca de
100.000 en la Region de Murcia- afectadas por enfermedades raras.

En esa labor D" Genes realiza grandes esfuerzos, estando presente siempre que puede en eventos y actividades
diversas. Asi, por ejemplo, se participa en mercadillos solidarios, que mas alla del caracter benéfico, tienen el
importante componente de tener la oportunidad de dar a conocer las enfermedades raras y la labor y servicios
que D" Genes ofrece para mejorar la calidad de vida de personas que conviven con patologias poco frecuen-
tes.

Asimismo, se intenta visibilizar también con la presencia en eventos deportivos, puntos de encuentro masivo
de personas en los que, gracias a la colaboracion de diferentes clubes deportivos, se puede también visibilizar
y dar a conocer qué son las enfermedades raras y dar cuenta de la existencia de muchas personas afectadas en
conjunto, aunque se trate de patologias minoritarias en cuanto a su prevalencia.

Asimismo, acudimos a colegios y centros educativos, para acercar las enfermedades raras a los mas jovenes, el
futuro de nuestra sociedad, y entre los cuales se encuentran los futuros médicos, enfermeros, fisioterapeutas...
o incluso afectados o familiares.

En definitiva, una ingente labor para estar presente y cerca de la sociedad.

EL MESONCICO
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La realidad de las ER

Exposicion fotogrdfica “Las enfermedades raras llenas de vida”

Con el propdsito de dar una mayor visibilidad, asi como sensibilizar al conjunto de la sociedad de la realidad
de este tipo de patologias, ofreciendo informacion y orientacion sobre las mismas, esta exposicion fotogra-
fica itinerante se compone de aproximadamente 40 fotografias llenas de luz, color, optimismo y esperanza,
las cuales reflejan a través de los rostros de personas afectadas por enfermedades raras, el coraje, la fuerza,
el esfuerzo, la ilusion y, en definitiva, las ganas de vivir y de luchar contra las multiples trabas que esta con-
dicién pone en su hacer diario, asi como la necesidad de apoyo de la sociedad en su conjunto.

Tras una primera edicién que ha recorrido numerosos municipios dentro y fuera de la Regién de Murcia, se
trabaja ya en una segunda exposicion gracias a la colaboracion del estudio de fotografia “Sacame guapa”
de Totana, que es el encargado de realizar las fotografias.
Esta segunda muestra permitira dar visibilidad a mas de una
veintena de patologias poco frecuentes a través de los ros-
tros de personas que conviven con ellas, tanto ninos como
mayores.
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Sensibilizacion

Alo largo del afo, nuestra asociacion promueve una serie de iniciativas y actividades de sensibilizacion, con la

idea de cumplir con nuestros objetivos y darnos a conocer como entidad.

D’Genes considera esencial que la sociedad conozca y comprenda las caracteristicas y problematica en la que
se encuentran las ER para poder normalizar y mejorar la vida de las personas que las padecen, puesto que
tambien son integrantes y participantes activos de ella. Contamos para ello con varios ejes diferenciados de

sensibilizacion:
Sensibilizacion en centros educativos

Durante todo el curso escolar llevamos a cabo
un programa de sensibilizacion desarrollado
por nuestros pedagogos y maestros, que co-
mienza en el ciclo de Primaria y abarca la Edu-
cacion Secundaria Obligatoria, Bachiller, For-
macion profesional y universidades (estas tres
ultimas, principalmente en sus especialidades
sociosanitarias y cientificas).

Cada ciclo cuenta con una programacién con
contenidos adaptados a la edad y conocimien-
tos en las que se desarrolla. A través de mate-
rial audiovisual se dan a conocer las caracte-
risticas principales de las ER y se consolidan
con actividades participativas y activas.

Campaiia por el Dia Mundial de las ER

El Dia Mundial de las Enfermedades
Raras se celebra el dia 28 de febre-
roy los afios bisiestos el dia 29. Con
el fin de celebrar este dia, la asocia-
cion organiza actividades de sensi-
bilizacion como cine férum, exposi-
ciones fotograficas, participacion y
organizacion de actividades deporti-
vas, cenas benéficas, actividades de
difusién, convivencias, participacion
en ferias, conciertos solidarios, etc.
Es una fecha importante en la que
nos adherimos al desarrollo de las
campafnas impulsadas por la Fede-
racion de Enfermedades Raras (FE-
DER), y la Organizacion Europea de
Enfermedades Raras, EURORDIS,
las cuales promueven la visibilidad y
la sensibilizaciéon de la ciudadania.

28 de febrero

Dia Mundial de las
Enfermedades Raras
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Campanas

“Metamos un gol a las enfermedades raras”

Amplia campafa de sensibilizacion a
través del apoyo de diversas figuras
del futbol. Dentro de la misma se pro-
mociona el ‘Balén Solidario’, pelota que

se comercializa y cuenta con el apoyo B
del seleccionador Vicente del Bosque ENFERMEDADES =

y el jugador Andrés Iniesta, cuyas fir- RARAS
mas aparecen impresas en el balén. El
baléon va decorado con las manos de
ninos de la asociacion.

Se trata de una campana que ha teni-
do una amplia repercusién porque ha ~ '
permitido unir de manera acertada de- Compra ol balén solidario  COP*® o} belon solidario
porte y solidaridad. N G PR >

Reciclaje solidario

A lo largo de los afios hemos desarrollado campafias de recicla-
je solidario de tapones, moviles y toner en diferentes puntos a lo
largo de la Regidn. A través de este gesto saludable con el medio
ambiente se financian la continuidad de los servicios profesionales
y una linea de investigacién en Lipodistrofias a través de la Asocia-
cion de Familiares y Afectados de Lipodistrofias, AELIP. Para ello
se ha contado con la colaboracion de una empresa de transporte y RECOGIDA

de voluntarios.
En la actualidad mantenemos vigente la de recogida de tapones de TAPONES

plastico en nuestra delegacion de Lorca. SUUDARWS

PUNTO DE RECOGIDA CASA ONG'S

mas informacién en el 616124305

Detalles solidarios

A través de tarjetas personalizadas y por en-
cargo, D’Genes realiza invitaciones a diferen-
tes eventos (bodas, bautizos, comuniones,
etc.) acompafnandolo de un detalle solidario
de apoyo a las personas con ER, una forma
original de apoyar nuestro trabajo y hacernos
visibles.

Realizamos todo tipo de encargos de estos
detalles solidarios, una bonita manera de te-
ner un detalle con los invitados al evento o
hacerles llegar unas sencillas palabras. y a la
vez, colaborar con D"Genes y con el mante-
nimiento de su cartera de servicios.




Internacional

D Genes, socio fundador de ALIBER

D Genes, entidad fundadora de la Alianza Iberoamericana de
Enfermedades Raras

La Federacion Espafiola de Enfermedades Raras (FEDER) y la Asociacion D Genes
organizaron del 14 al 18 de octubre de 2013 el | Encuentro Iberoamericano de enfer-
medades raras en el Hotel Executive Sport de Totana.

La finalidad era compartir buenas practicas a través del intercambio de experiencias,
asi como crear un espacio de convivencia entre las asociaciones con el proposito de
asentar las bases de la Alianza iberoamericana, que alli se cred.

Los asistentes pudieron conocer mas sobre la situacién de la defensa de los dere-
chos de las personas en Europa, la red de lineas de ayuda europea en enfermedades
raras, el modelo asistencial en Europa, el Dia Mundial de las Enfermedades Raras
de 2014, la red social Rare Connect, la valoracién de la discapacidad desde una
pers_tpeptiva internacional o la traslacion de la investigacion biomédica a la atencion
sanitaria.

El viernes 18 de octubre se realiz6é el acto formal para el establecimiento de la |
alianza iberoamericana. Colombia, Guatemala, Argentina, Ecuador, Brasil, Venezue-
la, Mexico, Portugal, Uruguay y EsBaﬁa fueron los paises que estuvieron presentes a
través de asociaciones y familias. Por su parte, Europa estuvo representada a través
de la Organizacién Europea de Enfermedades Raras (EURORDIS), participando acti-
vamente en el congreso.



Internacional

Encuentro

D Genes organizo en el aio 2019 el VIl Encuentro
Iberoamericano de Enfermedades Raras

Murcia acogié en 2019 el VIl Encuentro Iberoame- | . :
ricano de Enfermedades Raras, huérfanas o poco & CENTRO MULTIDISCIPLINAR
frecuentes, en el que se abordo la situacion de estas . ) PILAR BERNAL GIMENEZ
patologias y de los medicamentos huérfanos en esta &
parte del mundo.

Ademas, se dieron a conocer proyectos internaciona-
les de interés como los centros de recursos y servi-
ciols_ sociales especializados en la atencion multidis-
ciplinar.

La séptima edicion de este encuentro sirvid para po-
ner en comun la situacion que viven los 42 millones
de personas que, se estima, conviven con estas pa-
tologias en los paises iberoamericanos.

Este encuentro fue una oportunidad para reunir a di-
ferentes agentes internacionales quienes ofreceran
Sus experiencias para trabajar de una manera global
e integral en el abordaje de estas patologias.

Se contd con la participacion de representantes del
tejido asociativo de las patologias poco frecuentes
de 15 paises. Estaba organizado por la Asociaciéon
de Enfermedades Raras D’Genes, la Alianza Ibe-
roamericana de Enfermedades Raras (ALIBER) y
cuenta con la colaboracion de la Federacion Espa-
fola de Enfermedades Raras ﬁFEDER), EURORDIS
y Rare Diseases International. Este encuentro fue
una oportunidad para dar a conocer la situacion de
Iberoameérica y Latinoameérica.

Se realizaron mesas redondas donde expertos pro-
cedentes de diferentes centros de trabajo nacionales
e internacionales, abordaron la atencion de las per-
sonas con enfermedades raras y se expusieron los
retos y desafios a los que se enfrentan los pacientes
de diferentes paises.




Asesoramiento

sd'genes
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Comité de expertos

La Asociacion de Enfermedades Raras D”Genes ha constituido un comité de expertos con el fin de reunir
a profesionales referentes en el campo de las patologias poco frecuentes para poner a disposicion de las
familias y los pacientes el mayor conocimiento y asesoramiento posible.

MANUEL POSADA
DE LAPAZ
Director del Instituto de In-
vestigacion en Enfermeda-
des Raras (IIER), Instituto

de Salud Carlos llI

ROSARIO DOMINGO
JIMENEZ
Jefe de Seccion de Neuro-
pediatria del Hospital “Vir-

gen de la Arrixaca™ hasta
su jubilacion

ISABEL LOPEZ
EXPOSITO
Doctora en Biologia. Di-
rectora del Centro de Bio-
quimica y Genética Clinica

del SMS

ESTRELLALOPEZ
MARTIN
Doctora en Farmacia. In-
vestigadora Postdoctoral
Ley de la Ciencia CIBE-
RER

YOLANDA DE DIEGO
OTERO
Investigadora programa Ni-
colas Monardes del Servicio
Andaluz de Salud. Doctoraen
Biologia Molecular y Celular

@

CESAR CANOVAS
SALCEDO
Coordinador de la Unidad
de Referencia Nacional de
Cirugia Ortopédica Infantil

en “La Arrixaca’

L e

RAFAEL ENRIQUEZ DE
SALAMANCA LORENTE
Director, hasta su jubila-
cién del Departamento de
Medicina de la Universi-
dad Complutense

S—

ENRCARNA  GUILLEN
NAVARRO
Profesora en la Facultad
de Medicina de la UMU,

especialidad  Genértica

cllinica

MARIA JULIANA
BALLESTA
Responsable de Genéti-
ca Médica y Dismorolofia
del Hospital “Virgen de la

Arrixaca”

CARMEN ~ AYUSO
GARCIA
Coordinadora de la Red
Raregenomics (Conseje-
ria Educacion Comunidad

de Madrid)

PEDRO MORENO GEA
Director del Instituto Balear
de Psiquiatria y Psicologia
y editor de la web numero
1 de psiquiatria en google
WWW.psiquiatria.com

ANTONIO BANON
Catedratico de Lengua Es-
pafola en la Universidad
de Almeria. Fue director
del Observatorio de las ER
de FEDER (2013-2014)



Apoyos 42

Un importante respaldo

SU Majestad la Reina Dona Letizia ha asumido la
presidencia de Honor del Congreso Internacional
de Enfermedades Raras desde el ano 2013
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D’ Genes vivié el orgullo de con- Bt
tar en el ano 2013 con el honor T

de que la entonces Princesa de

Asturias inaugurara el Congreso

de Enfermedades Raras, cele-

brado en Totana.

Su compromiso con las patolo-

gias poco frecuentes ha sido fundamental

para contribuir a dar visibilidad a este colectivo.

Ademas, las ultimas ediciones del Congreso, Su Majestad la Reina Dofa

Letizia ha aceptado siempre la Presidencia de Honor de este foro formativo, lo
que nos ha llenado de orgullo y avala el prestigio y la relevancia de este impor-
tante evento que la Asociacion de Enfermedades Raras D Genes organiza cada
ano y congrega a pacientes, familias, representantes de asociaciones, profesio-
nales de la Sanidad, Trabajo social o Educacion, entre otros campos
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Asociacion de

Enfermedades Raras

Afortunados por el respaldo que recibimos

D Genes ha recibido el —
apoyo desde dmbitos Ty
como el mundo de la
cultura, el deporte o la
politica

La Asociacion de Enfermedades Raras
D’Genes, cuenta con el apoyo y colabo-
racion de personalidades reconocidas en
el ambito nacional e internacional.
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El aliento y apoyo de personajes conocidos nos anima e
impulsa para seguir trabajando en favor de las personas con ER

RE

Desde D’Genes no nos
cansamos de dar las gra-
cias a a todas las personas
que durante estos anos
han querido compartir un
tiempo con nosotros y han
contribuido a dar visibili-
dad a las patologias poco
frecuentes



Ambito social

Mas que una asociacion, D’Genes es una
gran familia abierta y acogedora

Realizamos encuentros y recibimos visitas de colectivos que quieren
conocer nuestras instalaciones y el trabajo que desarrollamos

Si algo define a D’ Genes es su espiritu de familia. Somos una asociacion acogedora y organizamos actividades
para fomentar ese espiritu: risoterapia, biodanza...

Ademas, recibimos visitas de colectivos que desean conocer nuestro trabajo y los centros multidisciplinares que
tenemos en funcionamiento. Asi, por el Centro Multidisciplinar de atencion integral a personas y familias con
enfermedades raras “Celia Carrion Pérez de Tudela” han pasado numerosos colectivos, centros educativos...
El Centro Multidisciplinar de Atencion integral a personas y familias con Sindrome X Fragil y otras enferme-
dades raras “Pilar Bernal Giménez” de Murcia, celebro en febrero de 2019 su primer aniversario, y también
ha acogido numerosas actividades, aparte de los servicios que ya se prestan en él. Ademas, recibe visitas de
manera periodica y tambien ha cedido sus instalaciones para que otras asociaciones de tipo social celebren en
el reuniones o charlas.
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Ambito social

sd'genes

ALIANZAS CON OTRAS ENTIDADES
D Genes ha establecido una red de alianzas con ofras

En D" Genes somos conscientes de la importancia y benefi-
cios del trabajo en red en materia de enfermedades raras y
por ello, hemos establecido alianzas con otros asociaciones
para el intercambio de conocimientos, experiencia y otros
servicios.

Asi, por ejemplo, la entidad mantiene una estrecha cola-
boracion con la Asociacién Internacional de Familiares
y Afectados de Lipodistrofias (AELIP), a quien de hecho
permite el uso de un local del Centro Multidisciplinar “Ce-
lia Carrion Pérez de Tudela” de Totana, como despacho y
sede. Asimismo, organizan de manera conjunta actividades
tanto solidarias como de visibilidad de las patologias poco
frecuentes.

Asimismo, D’ Genes también mantiene estrechos lazos con
otras entidades como la Asociacion de discapacitados de
Petrer Sense Barreres o la Asociacion ADIBI, entidad es-
pecializada en personas con discapacidad y enfermedades
raras.

Y en esta labor de compartir conocimientos, experiencias y
servicios, D Genes ha suscrito recientemente sendos con-
venios de colaboracion con la Asociacion Retina Murcia
(RETIMUR) y la Asociacion ELA Region de Murcia, cuyo
objeto es establecer los mecanismos de colaboracion para
favorecer el apoyo sanitario, psicologico, pedagdgico y so-
cial a las personas afectadas por patologias poco frecuentes
y sus familias. En virtud de estos acuerdos, socios de estas
entidades pueden hacer uso de los servicios de D’ Genes

asociaciones para colabo

rar mutuamente

en condiciones ventajosas. Ademas, D" Genes cede a estas
asociaciones sus dependencias para la realizacion de cursos
o charlas, siempre segin su disponibilidad y estas entidades
se comprometen ademas a dar difusion a la labor y activi-
dades de D’ Genes.

También D Genes firmé un convenio de colaboracion con
el Instituto Tecnologico de Atencién a la Infancia. En vir-
tud de este acuerdo, ITAl se compromete a desarrollar un
proyecto de innovacion social “La bicicleta viajera en la
infancia”, una campana de salud en entornos educativos
para promocionar el uso de este medio de transporte desde
la infancia como transporte seguro, sostenible y saludable.
Asimismo, se compromete a destinar parte de los ingresos
resultantes del citado proyecto a D' Genes, mientras que
ésta adquiere el compromiso de participar y colaborar en la
difusion de aquellas actividades que desde ITAI se organicen
sobre patologias poco frecuentes; y desarrollar, dentro de
su ambito de actuacion, actividades que incidan en la pro-
mocion y mejora de la salud de las personas con ER.
Asimismo, también se trabaja en estrechar lazos con la
Asociacion Espafiola de Esclerodermia en aras a poder
formalizar en un futuro un convenio de colaboracioon entre
ambas entidades.

En definitiva, se trata de compartir el buen trabajo que
en materia de enfermedades raras se esta realizando, con
el fin de aprender e intercambiar conocimientos e incluso
servicios.



Comunicacion

DIFUSIONY PROMOCION

D"Genes cuenta con una activa polifica de comunicacion
con pagina web y presencia en redes sociales

LLAMANOS: 968 076 920
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La visibilidad de las enfermedades raras es uno de los objetivos de D" Genes, ya

que somos conscientes de que para avanzar la sociedad debe ser consciente de lo que son las

patologias poco frecuentes y de que, a pesar de ser cada una de ellas minoritarias, afectan en conjunto a un
importante nimero de personas.

Por ello, dar a conocer las enfermedades raras y todo el trabajo y actividades que D’ Genes desarrolla es muy
importante para nosotros por lo que mantenemos una activa politica de comunicacion, tanto externa como
interna hacia nuestros propios socios y colaboradores.

En este sentido, D" Genes dispone de una pagina web que se actualiza a diario y que cuenta con secciones
variadas: informacion de la asociacion, programas que desarrollamos, como colaborar con la entidad... Entre
estas secciones destaca el apartado de Noticias, donde se suben las diferentes informaciones que genera la
asociacion, para dar a conocer nuestra actividad e iniciativas.

Junto a ello, la presencia en redes sociales también es muy efectiva. La asociacion esta presente en las prin-
cipales redes sociales, como Facebook, twitter o instagram.

Nuestra pagina de Facebook cuenta con mas de 12.000 seguidores, mientras que en twitter sumamos mas de
3.800 seguidores.
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Mensualmente elaboramos un boletin que
distribuimos a nuestros socios y usuarios

Para mantener al dia de la enfidad a nuestros mds de quinientos socios
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Mensualmente elaboramos un boletin que envia-
mos a nuestros socios y usuarios en el que se da
cuenta de las principales actividades y noticias
generadas durante el altimo mes por la asocia-
cion.

El boletin cuenta ademas con seccién de agen-
da, para avanzar y adelantar las préoximas ac-
tividades organizadas con el fin de que se co-
nozcan puntualmente.

Asimismo, la ultima pagina esta dedicada a
dar cuenta de socios protectores que colabo-
ran con la asociacion y a la hora de difundir
dicha informacion.

Y es que en D Genes abogamos por la transparencia y
queremos que la informacion fluya, tanto interna como externa-

mente. Por eso, articulamos los mecanismos necesarios para que nuestros
socios y usuarios estén puntualmente informados, una tarea importante
dado que D Genes cuenta con mas de quinientos socios y mas de un cente-
nar de usuarios repartidos en sus diferentes delegaciones.



Comunicacion

IMPACTO EN MEDIOS DE COMUNICACION

Ademas de nuestra pagina web corporativa y la difusion que hacemos a través de las redes sociales, D" Genes

envia periodicamente informaciones a los medios de comunicacion, con el fin de dar a conocer su labor, ac-

tividades que organiza y servicios. A continuacion, a modo de ejemplo, ofrecemos algunas informaciones en
diferentes medios de comunicacion.
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D “Genes visibilizé las enfermedades raras en el encuentro
disputado el pasado sabado por EIPozo Murcia FS

Fuente: D’ Genes
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La Asociacion de Enfermedades Raras D'Genes ha
cerrado |a carnparia de visibilidad por el Dia Mundial
de Ias Enfermedades Raras de esfe afio con su
3 8 presencia en el partido que disputo en |a tarde del
@ o I pasado sabado, 9 de marzo, EIPozo Murcla FS v el
> - Levante UD FS
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En el intermedio del encuentro disputado en el Palacio
de los Deportes de Murcia salieron a la cancha socios,
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D'Genes dara visibilidad a la epilepsia este

lunes en Molina, por el Dia Internacional
de esta patologia

Murcia viva ¢ v K2

vive sus eventos

= La Asociacion de Enfermedades Raras D'Genes y el Grupo de Trabajo D'Genes
Epilepsia han organizado este lunes en Molina de Segura un acto para sensibilizar y
acercar la realidad de las personas que conviven con epilepsia, coincidiendo con el Dia
Internacional de esta patologfa.
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IMPACTO EN MEDIOS DE COMUNICACION
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19/02/2019
D ' Genes participé en el IX Congreso Internacional de

Medicamentos Huérfanos y Enfermedades Raras celebrado en
Sevilla

Fuente: D" Genes
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O Comentar

La Asociacion de Enfermedades Raras D Genes ha
participado en el IX Congreso Internacional de
Medicamentos Huérfanos y Enfermedades Raras que
se celebro del 13 al 15 de febrero en Sevilla bajo el
lema "Las enfermedades raras, un desafio global'.
Este foro estaba organizado por el Real e Ilustre
4 Colegio Oficial de Farmacéuticos de la Pravincia de
= Sevilla, la Federacion Espafiola de Enfermedades raras
(

FEDER), la Fundacion Medicamentos Huérfanos v
Enfermedades Raras de Sevilla (MEHUER) v |a Fundacion FEDER.

Representantes del sector sociosanitario, de la industria farmacéutica y
pacientes tomaron parte en este encuentro, cuyo objetivo era facilitar
informacion sobre la realidad de las enfermedades poco frecuentes, asi como
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La Asociacion de Enfermedades Raras D'Genes hace
entrega de sus premios 2019

Compara entre las mejores

sociacin de Enfermedades Raras D'Genes hace entrega de sus premios 2019 P salud:

asisag DICV
Osefa

salud

o las personas que

SALLID Y SEGURDS MEDICOS

Adeslas

Ruiz Carabias, director de la Asociacion de Enfermedades Raras D'Genes,
que denuncia la falta de apoyo publico a los enfermos y sus familias

50
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D'Genes dara visibilidad a la epilepsia este lunes en
Molina, por el Dia Internacional de esta patologia

Descubre nuestras soluciones a la movilidad
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nicio > Noticias > Mazarron Hoy premiado por D'Genes enla Gala con motivo de su Xl aniversari

eventos.murcia.es Mazarrén Hoy premiado por D'Genes en la Gala con motivo de su Xl aniversario
= . 04/02/2019
‘Agaazn"si"e"‘::'i,._ : 1'5 m|ll°nes de i fi ayer sabado, 2 de febrero, a la Asociacion de
’ oy da. H . O Raras D'Genes en la Cena Gala de entrega de sus Premios 2019

El acto contd, entre otros, con la presencia del presidente de D'Genes, Juan Carrion; el delegado del Gobierno en la Region de
Murcia, Diego Conesa; el consejero de Salud, Manuel Villegas; la secretaria general de la Consejeria de Educacion, Juventud y
Deportes, Esperanza Moreno; y los alcaldes de Totana, Andrés Garcia, y Alhama de Murcia, Mariola Guevara

ESCUCHALARADIO (B Ademés, también asistieron los directores generales de Planificacion, Farmacia y Atencién al Ciudadano, Maria Teresa
Martinez Ros; de Plarificacion Educativa y Recursos Humanos, Juana Mulero; y de Atencién a la Diversidad y Calidad
Educativa, Francisco Martinez Casananova, asi como diputados de la Asamblea Regional v representantes de formaciones
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RADIO MURCIA

Juan Carrion: "La investigacion de las
enfermedades raras debe ser una SER  aomcr a0 sz
prioridad social y sanitaria" RADIO MURCIA RS

. P Entrevista a Juan Carrion, presidente de D |
\‘\ - N ‘Genes y FEDER. (15 noviembre 2018)
m 4 \, Publicado el 15-112018 19:4117 CET
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Entrevista a Juan Carrion, presidente de D'Genesy FEDER. (15 noviembre 2018)
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D'Genes oferta un Programa de ocio infantil dirigido a
ninos de 4 a 14 aifos con discapacidad o enfermedades
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8.000 lorquinos y lorquinas padecen una
enfermedad rara, segun D'Genes
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Descubre nuestras soluciones a la movilidad
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D'Genes organiza el 16 y 17 de noviembre, Co- o= o == L ¢
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en Murcia, el XI Congreso Internacional
X CONGRESO
I Murcia acogera los dias 16 y 17 de noviembre referente en las patologias poco frecuentes. Esos dias, )
E | N organizado por la Asociacion de Enfermedades Raras D'Genes y la UCAM el xI Congreso de — Lal rlﬂtceérh]/laxcll?)r?aﬁ Ziség?:riﬂgzggggc&ggr;esso

enfermedades raras.

Las lipodistrofias y la intervencion en nifios Rett son algunos de los temas que se han tratado




Coémo colaborar

Apoya a D’Genes

Con tu colaboracion, ayudas a mantener la cartera de servicios

Cada accion cuenta y D’Genes te brinda la oportunidad de ayudar a los que mas lo necesitan porque
nada de lo que hacemos seria posible sin la colaboracion de particulares, empresas e instituciones

que ofrece la asociacion

que apoyan nuestra causa, inquietudes y proyectos.

D "Genes, con CIF G 73567935 fue declarada Entidad de Utilidad PUblica por el Ministerio del Interior
con fecha 29 de junio de 2012. Esto significa que realizar donaciones o colaboraciones a una entidad

sin animo de lucro y de utilidad publica como nosotros reporta ventajas fiscales.

TU COLABORACION

Ayuda a mantener la cartera de servicios que presta D'Genes para mejorar la calidad de
vida de personas que conviven con una enfermedad rara
Nuimeros de cuenta donde se pueden realizar aportaciones solidarias

CAIXABANK

BANCO SABADELL
CAJAMAR RURAL
IBERCAIJA

BANCO SANTANDER

ES29 2100 2759 2802 0006 9606
ES75 00811039 1400 0103 4106
ES22 3058 0205 4927 2040 3229
ES37 2085 8171 5503 3021 2447
ES17 0049 5435 9121 1615 7648

Colaborar

con D'Genes ||

tiene
beneficios
fiscales

Con tus aportaciones
ayudas a mantener la
cartera de servicios que
la asociacion presta para
mejorar la calidad de
vida de personasy
familias que conviven
con enfermedades raras
y sin diagnéstico

Unete ala
Ffamilia DGenes

Personas fisicas (IRPF)
(Deduccion en cuota integra.
Limite 10% base liquidable)

Hasta 150€ de donacion

80%

partir de 150€

educciones fiscales por donativos a ONG
ndaciones y asociaciones sujetas a la ley 49/2002)

Personas juridicas (IS)
(Deduccion en cuota intedra.
Limite 10% base Imponible)

Importe de |3 donacion

35%

Sl eicede el limite; se puede aplicar
en los 10 ejercicios inmediatos y sucesivos




Transparencia

Destino de las aportaciones que recibe D"Genes

El 50% de las donaciones recibidas van destinadas al mantenimiento
de la cartera de servicios que presta la asociacion

D Genes es una entidad sin animo de lucro, que destina las aportaciones que recibe a
trabajar por mejorar la calidad de vida de personas que conviven con enfermedades ra-
ras. La amplia cartera de servicios que se ofrecen en sus diferentes delegaciones hacen
necesaria y bienvenida cualquier colaboracion.

Pero ademas, desde D Genes queremos que nuestros socios benefactores y entidades
solidarias sean conscientes del destino que se le da a sus aportaciones. Somos transpa-
rentes y en nuestra pagina web www.dgenes.es se puede consultar la memoria de activi-
dades y la auditoria de cada afo.

El dinero que recibe la asociacion esta muy bien empleado, y para que se hagan una idea,
por cada euro recibido en concepto de colaboracion o donacién, 50 céntimos van desti-
nados al mantenimiento de la cartera de servicios que la asociacion presta a través de
sus diferentes centros multidisciplinares o delegaciones para mejorar la calidad de vida
de personas con enfermedades raras. Ademas, 20 céntimos se destina a investigacion, 15
céntimos a formacién y 10 céntimos a informacion y orientacién. Por Gltimo, 5 céntimos
van a parar a acciones de sensibilizacion y visibilidad, un campo también muy importante
para hacer llegar la realidad de las patologias poco frecuentes a toda la sociedad.

Por cada euro que aportas

50 céntimos son para la cartera de
servicios que D’Genes presta

20 céntimos se destinan a programas
de investigacion

15 céntimos se utilizan para sufragar
programas de formacion

10 céntimos se destinan al area de
informacion y orientacion

5 céntimos se emplean en acciones de
visibilidad y sensibilizacion




Transparencia ».d'genes

ONG acreditada por Fundacion Lealtad

Por cumplir nueve principios de fransparencia'y
buenas practicas en la gestion

La Fundacion Lealtad ha
otorgado el Sello ONG
Acreditada a la Asocia-
cion de Enfermedades
Raras D’Genes, tras
contrastar que cum-
Ble Integramente los 9
rincipios de Transpa-
rencia c?/ Buenas Prac- Enfermasfiaciin de
ticas de gestion. El
distintivo ayuda a los
donantes a identifi-
car de forma clara
y sencilla a aquellas
ONG que ofrecen
informacion com-
pleta sobre su ges-
tion, actividades,

y el origen %/ desti LU Principio 5 4
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cion  murciana
D Genes como
entidad de uti-
lidad publica es
fundamental te-
ner como obje-
tivo la maxima
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y credibilidad
en su traba[jo
social por (o
que cualquier
proceso de la
entidad tiene
como sello la
gestion etica
y transpa-
rente para
garantizar a
sus  grupos Acreditac;
de interes Practicag
la confian-

za. Haber

logrado

este dis-

tintivo supone un recono-
cimiento al esfuerzo de 10 anos de trabajo

por tratar no solo de hacer las cosas conforme a la normativa

vigente sino dar un paso mas y ofrecer a nuestros socios estandares de calidad
que consideramos que no todas las organizaciones pueden ofrecer”
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Alianza » d'gene

sociacién de

Enfermedades Raras

Alianzas con ofras entidades y asociaciones

D "Genes mantiene alianzas y ha firmado convenios de colaboracion con diferentes asociaciones
y entidades con el fin de establecer mecanismos de colaboracion en el ambito sociosanitario.
Entre ellas, la Asociacion Internacional de Familiares y Afectados de Lipodistrofias (AELIP), Aso-
ciacion Retina Murcia (RETIMUR), Asociacion ELA Region de Murcia, Objetivo Diagndstico, Asoci-
acion ADIBI, Asociacion Espanola de Porfiria, Asociacion de Enfermedades Raras y Discapacidad
de Petrer y comarca Sense Barreres y Asociacion Espanola de Esclerodermia.

GRELIP  °A

Asociacion Internacional de Familiares y Afectados de Lipodistrofias
www.aelip.org

. MUR

Declarada de Utilidad piblica

objetivo diagndstico

sociacion
spafiola de
orfiria

\&:}(ﬁ ESCLERODERMIA



Colaboradores

Colaboradores
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