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PREMIO REFERENTE 2020
INVESTIGADOR. GARMEN ESPINOS

"Solo con el apoyo de la ciudadaria consequiremos que las
enpermedades raras sean reconocidas”

Carmen Espinds es licenciada en Ciencias Bioldgicas (Universitat de Valencia) en 1993.

ELI [) l” Inicié su actividad cientifica en genética humana en el desarrollo de su tesis doctoral

3 defendida en 1998. Desde entonces ha participado en proyectos relacionados con la
_T|GAC|0N investigacion de las bases genéticas de la retinopatia, trastornos congénitos de la
“ coagulacidn, enfermedades metabdlicas y neuropatias periféricas. En 2009 obtuvo un
contrato dentro del Programa Miguel Servet del Instituto de Salud Carlos lll como
investigadora independiente. Es autora de numerosas publicaciones sobre la base
genética de las enfermedades raras en revistas internacionales de impacto. Estd
acreditada en Genética Humana por la Asociacién Espafiola de Genética Humana, y
actualmente cuenta con cuatro tramos de investigacion reconocidos por la AVAP. Estd
acreditada como profesora titular por la ANECA y actualmente imparte clases en la
Universidad Catélica de Valencia.

Desde 2013, Carmen Espinds dirige la Unidad de Enfermedades Neurodegenerativas
Raras, donde las principales lineas de investigacidon se centran en la caracterizacidn
de nuevos genes y nuevas mutaciones implicadas en trastornos neuroldgicos raros y el
estudio de los mecanismos patoldgicos subyacentes a este grupo de trastornos.



PREMID REFERENTE 2020 PROGRAMA
DE INVESTIGAGION. GEMA ESTEBAN

Las gamilias con engermedades minordarias rno deben ser
olvidadas”

Gema Esteban es Médico de Familia (UGC Almeria Periferia), presidenta y fundadora
de la Asociacidon Espafiola para la Investigacidon y ayuda al Sindrome de Wolfram
(fundada en 1999) y coordinadora del Grupo Clinico espafiol del Sindrome de Wolfram.
Miembro del equipo de investigacién laboratorio de antropologia social y cultural
(LASC) (HUM-472 grupos PAIDI), del comité cientifico de ORPHANET y del grupo de
trabajo SEMFYC genética Clinica y enfermedades raras, ademds de coordinadora del
Grupo SAMFYC Genética Clinica y Enfermedades Raras.

Gema comenzd su andadura en las enfermedades raras/Sindrome de Wolfram en 1998.
Destaca su labor desde entonces en lograr la atencidon biopsicosocial de las
enfermedades raras, en concreto en el Sindrome de Wolfram, y la visualizacién del
importante papel de la atencién primaria en estas entidades. Ha mantenido didlogos
con la administracién y ofrecido multiples seminarios de formacién a profesionales
sanitarios de todos los campos y a la poblacién en general para lograr una implicacién
de todos los agentes.

En 2002 leyé su tesis doctoral con calificacién sobresaliente cum-laude en la
Universidad de Medicina de Sevilla, una tesis pionera pues no sélo trataba de los
aspectos clinicos del Sindrome de Wolfram sino de la repercusién psico-social
(incluyendo plano educativo y laboral) de este Sindrome y de las enfermedades raras.




PREMIO REFERENTE 2020.
GLINIGO. ANGELES GARGIA

La doctora Garcia Cazorla es una destacada Neurdloga Infantil en
el diagndstico y tratamiento de enfermedades neurogenéticas
raras y de enfermedades neurometabdlicas. Tiene una formacidn
extensa y completa, en paises como Francia y un Fellowship
postdoctoral en la Universidad de Columbia, tras realizar su
Doctorado con mencién europea en la Universidad de Barcelona.
Su amplia formacién y experiencia a nivel nacional e internacional
la convierten en una experta en Enfermedades metabdlicas vy
genéticas.




PREMIO REFERENTE 2020 TERAPEUTA
GRISTINA OLMO PANIAGUA.

“Todos podemos aportar algo en esta lucha”

La ganadora del Premio Referentes 2020 en la categoria de Mejor Terapeuta
cursé sus estudios de primaria y secundaria en Sahagun, localidad en la que
nacidé en 1993 y desde la que se trasladdé a Valladolid para estudiar Logopedia
en la Facultad de Medicina. Cristina Olmo Paniagua realizé en Madrid el
Master en Terapia Miofuncional y posteriormente en Logopedia Clinica en
Dafio Neurolégico y un Posgrado en Atencién Temprana, prevencion,
diagndstico y tratamiento, completando su formacidn con numerosos cursos de
especializacién y desarrollando su trabajo clinico en el Hospital San Juan de
Dios de Ledn y en el dmbito docente universitario. Cristina no para de
formarse y, en la actualidad, cursa el Grado en Enfermeria de la Universidad
de Ledn.




PROGRAMA TV . LA GIENGIA DE LA
SALUD (LA 2 DE RTVE)

La televisidn publica inicié en 2018 este programa, que emitia en
directo los sdbados de 13 a 14 horas en La 2 y, posteriormente, LA CIENCIA DE LA SALUD
también en su Canal Internacional. Cada uno de los 13 programas de

cada temporada abordaba una cuestidén relacionada con la salud,

exponiendo testimonios de pacientes y de profesionales de la

medicina. Entre sus objetivos destacaba el acercar las patologias de

una forma profesional y clara a los televidentes.

El 29/2/2020 dedicaron de forma monogrdafica el programa a las

enfermedades raras. Raras, pero no invisibles fue su titulo.



PREMID REFERENTE 2020 PROGRAMA
RADIO. ANTONIO G. ARMAS.
PROGRAMA ENFERMEDADES RARAS

"Es gralijicante dignigicar la ciencia a raves de enlreyistas
muy progesionales a cienlificos”

Antonio Gonzdlez Armas es licenciado en derecho por el Centro de
estudios Universitarios ( CEU) de Madrid y .Mdster en Direccidn general de
empresas por el Institute for executive development (IEDE). Ha desarrollado
una variada trayectoria profesional, como ejemplo ha sido profesor de
publicidad dos afios en IEDE, director de dos programas de radio
cientificos, a través de su propia productora, "Enfermedades Raras” e
“Investigadores por el Mundo".

Es propietario de la Plataforma de comunicacién " Antonio G. Armas”
donde también desarrolla campafias creativas para RRSS y ha resido en
Inglaterra y México.

Asegura que lo mds gratificante de su trabajo es “dignificar la ciencia a
través de entrevistas muy profesionales a cientificos, especialistas en la
clinica de las patologias poco frecuentes y profesionales del dmbito socio
sanitario...”.



PREMID REFERENTE 2020 PRENSA.
ISANIDAD. LUIS DE HARO, DIREGTOR
GENERAL.

Uno de los rostros del equipo de (Sanidad

Luis de Haro apunta que él es sélo uno de los rostros de iSanidad, un
proyecto que nacidé hace diez afios para acercar al profesional sanitario la
informacién mas relevante del sector. “Es el equipo lo que hace el cuerpo
completo”, dice en referencia a profesionales como Juan Pablo Ramirez,
Maria Vargas o Cristina Cebridn, entre otros, que les han dado “la
posibilidad de crecer hasta lo que somos hoy”. Explica que su modelo es
sencillo: “dar voz al profesional para que hable con sus pares, somos meros
transmisores”. “Los periodistas y los profesionales de la comunicacién que
forman iSanidad son los que hacen que sea interesante entrar en un portal
de noticias como el nuestro. Si hemos pasado de 100.000 visitas mensuales
hace 8 afios a los 1,3 millones de media que tenemos ahora es porque
hemos sido capaces de detectar lo que al lector le interesa. Lo que
tenemos que hacer es dar las gracias a todos los que visitdis iSanidad”,
manifiesta su director general.




PREMID REFERENTE 2020
DIVULGAGION. NOAH HIGON

'ﬂmaﬁ'th/uaé/aWa B de la vida”

“Mi nombre es Noah Higdn Bellver, naci un 4 de agosto de 1998 en la tierra
de las flores, actualmente estoy en el ultimo afio del doble grado en
Derecho y CCPP en la Universitat de Valéncia”. Asi comienza su
presentacién la ganadora del PREMIO REFERENTE 2020 en la categoria de
Divulgacion. Noah crea contenido en redes sociales sobre enfermedades
raras, “intentando acercarlas a ese mundo que se esconde tras una
oantalla”. Colabora con varios programas de radio, television y ONG's,
siendo este afio embajadora de “Proyecto Juntos”. Ha publicado De qué
dolor son tus ojos de La Esfera de los Libros, ha sido coprotagonista en dos
documentales: Jévenes Invisibles de Isabel Gemio y A contracorriente en
De seda y hierro, programa producido por RTVE. “Dicen que me he
convertido en una activista de las enfermedades raras, y quizd sea verdad.
Sigo en ello porque nada es imposible”. Una labor por la que los votantes
la eligieron ganadora del premio de Anasbabi.

Lo mdas gratificante no es el trabajo en si sino “el buen uso de las redes
sociales” porque considera que “hace que se creen lazos de esperanza
entre las personas que sufrimos enfermedades raras”.



AYUNTAMIENTO SOLIDARIO: AYUNTAMIENTO DE GHESTE

"Como concegala lo més graligicante es poder realizar proyeclos que
megoren la vida de la cindadania”

El Ayuntamiento de Cheste a través de su concejalia de Sanidad ha promovido
durante los ultimos afios charlas y talleres para sensibilizar a la poblaciéon acerca
de las Enfermedades Raras y se han organizado jornadas informativas en los
centros escolares y para la ciudadania en general.

Desde el departamento del que es responsable Maria Angeles Llorente Cortés se
organizan en el municipio actividades solidarias para visibilizar la causa vy
recaudar fondos para la investigacién, como un mercadillo escolar en el que se
implican todos los centros educativos de la localidad o la celebracién del Dia
Mundial de las Enfermedades Raras.

“Como concejala lo mds gratificante es poder realizar proyectos que mejoren la
vida de la ciudadania. Las dreas que yo llevo me permiten incidir en la educacién
y la cultura, esenciales para el progreso individual y colectivo. Asi como en el
disefio de proyectos que permitan mejorar la salud fisica y mental. Desde
Servicios Sociales lo mds gratificante es ayudar a las personas a superar
momentos dificiles. Y por supuesto colaborar con todas las asociaciones del
pueblo en las actividades que me proponen o yo misma les propongo La politica
es un servicio publico.
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