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RECONEIXEMENTS 194 EDICIO

DIA MUNDIAL DE LES MALALTIES MINORITARIES
A CATALUNYA

La Comissio Gestora d'aquesta celebracio ha acordat atorgar enguany un
reconeixement a la trajectoria i compromis professional a favor de les malalties
minoritaries al Dr. Antonio Bulbena Vilarrasa i al Sr. Julian Isla Gémez per la seva
contribucio a difondre, conscienciar i afavorir la recerca en aquestes malalties,

i pel seu compromis continuat amb les malalties minoritaries, aportant un vent
d'esperanca per als afectats i les seves families.

Dr. Antonio Bulbena Vilarrasa

Psiquiatre i catedratic de Psiquiatria, amb una trajectoria professional de referencia
en assisténcia clinica, recerca, docéncia universitaria i gestio sanitaria. Es director del
Departament de Psiquiatria i Medicina Legal de la Universitat Autonoma de Barcelona
(UAB) i director del programa de doctorat en Psiquiatria, I'inic acreditat a Espanya.

Referent internacional en la interficie entre malalties somatiques i mentals, el Dr. Bulbena va descriure
I'any 1988 I'associacio entre els trastorns d’ansietat i la sindrome d’Ehlers-Danlos i el trastorn de
I'espectre hiperlaxe, contribucié clau per transformar el reconeixement i 'abordatge clinic d’aquests
pacients. Entre les seves aportacions destaquen el desenvolupament d'un protocol diagnostic de la
hiperlaxitud reconegut internacionalment, la definici6é de 'endofenotip neuroconnectiu com a model
clinic-neurobiologic integral, i una extensa activitat investigadora.

Ha estat membre de comites cientifics internacionals i és membre de la Comissié Americana de
Valoraci6 de la Discapacitat en Malalties del Teixit Connectiu, impulsora d'una guia clau per al
reconeixement adequat d’aquestes patologies. Al llarg de la seva trajectoria, ha defensat activament la
necessitat d'una mirada clinica integral i multisistemica de la sindrome d’Ehlers-Danlos i del trastorn
de l'espectre hiperlaxe, més enlla de I'etiquetatge exclusivament psiquiatric. Ha estat alhora un suport
constant per a la comunitat de persones afectades i per a les associacions de pacients.

Aquest reconeixement honorific vol posar en valor una trajectoria cientifica, clinica i humana decisiva
en la dignificacio de la sindrome d’Ehlers-Danlos i del trastorn de l'espectre hiperlaxe.
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Julian Isla Gémez

Es enginyer de programari i lider en IA aplicada a la salut. Va cofundar la
Fundacion 29, les eines de suport al diagnostic de la qual han estat utilitzades
per més d'1.000.000 de persones i han contribuit a diagnosticar gairebé 1.000
pacients que previament estaven sense diagnostic.

4

Va fundar la Fundacion Sindrome de Dravet (Espanya), fent-la créixer de 4 families a més de 300, i va
construir des de zero la Federacié Europea de la Sindrome de Dravet, que avui agrupa més de 3.000
families.

Ha format part durant 12 anys del COMP de 'EMA, participant en I'avaluaci6 de 2.000 farmacs per a
malalties minoritaries, contribuint a 'autoritzacié de 176 terapies i a desenes d’avaluacions de protocols
d’assajos clinics. AT'EMA, a més, ha treballat en grups d’assajos clinics, big data, IA i dades generades per
pacients.

A Espanya va impulsar UNICAS, la xarxa per connectar les dades de pacients amb malalties minoritaries,
i va contribuir a la creacié del CSUR d’ECMO, que fa possible el suport i el transport vital pediatric. Es
patro en cinc fundacions i membre del comite cientific assessor del CIBERER.

No li agrada que li donin premis. Fa tot aixo per poder conviure amb el dolor de tenir un fill molt malalt.
No és cap heroi, ni de bon tros: la vida no li ha deixat triar.




RECONEIXEMENTS

ANTERIORS EDICIONS 2012-2025

2012 54 edicio:

Dra.Teresa Pampols, Dra. Merceé Pineda i Marat6 de TV3 per la seva
contribuci6 a difondre, conscienciar i afavorir la recerca en les malalties
minoritaries.

2013 64 edicio:

Dra. Antonia Vilaseca, Dr. Josep Artigas i Nexe Fundacié per la seva
contribucio a I'atenci6 global a I'infant amb pluridiscapacitat i a les seves
families.

2014 7x edicio:

Dr. Adolf Pou Serradell, Dr. Joan-Lluis Vives Corrons i Hospital Sant
Joan de Déu per la seva contribuci6 a I'atenci6 global a I'infant amb
pluridiscapacitat i a les seves families.

2015 84 edicio:

Dr. Jaume Colomer i Oferil, Sr. Josep Cuni Llaudet i 'equip multidisciplinar
de la Unitat d’Atencié a persones amb trastorns cognitius conductuals de
base genética de I'Hospital Universitari Parc Tauli de Sabadell.

2016 94 edicio:

Dra. Teresa Casals Senenti, Dr. Norberto Ventura Gomez i Model d’atenci6
integral i multidisciplinari de la Unitat de Malalties Minoritaries de
I'Hospital de la Vall d'Hebron.

2017 104 edicio:

Dra. Montserrat Bosque Garcia, Dr. Miquel Vilardell Tarrés i Dr. Guillem
Pintos Morell.

2018 714 edicio:

Dra. Isabel Illa Sendra, Dra. Anna Febrer Rotger i Dr. Joan J. Ortega
Aramburu.

2019 124 edicio:

Dr. Joan J. Guinovart, Dr. Rosendo Ullot Font i La Vall d’Hebron Barcelona
Hospital Campus.
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ULTIMES EDICIONS 2012-2025

2020 734 edicio:

Dra. Montserrat Mila, Dr. Jaume Coll i Fundacié La Marat6 de TV3, per la
seva contribuci6 a difondre, conscienciar i afavorir la recerca en aquestes
malalties.

2021 144 edicio:

A tots els professionals meédics i persones que sense anim de lucre han
collaborat per superar la pandémia de la COVID-19.

2022 154 edicio:

Dra. Susan Webb, Sra. Maria Ramos i Sr. Juan Carlos Unzué, per la seva
contribuci6 a difondre, conscienciar de I'ELA i de les malalties minoritaries
en general.

2023 164 edicio:

Dra. Pilar Magrinya i Rull, Dr. Marius Morlans, Sr. Antoni Montserrat
Moliner i Dr. Torrent-Farnell, per la seva contribucio a difondre, conscienciar
i impulsar politiques per millorar la recerca, la regulacio i I'assistencia en
malaltes minoritaries.

2024 174 edicio:

Ricard Lopez Manzano, per la seva lluita a favor de les persones amb
sordceguesa Sr. Celestino Raya i Sr. Pedro Gaona per la seva lluita a favor de
les persones amb fibrosi quistica i Acte honorific en memoria al Dr. Josep
Torrent-Farnell.

2025 184 edicio:

Dra. Antonia Ribes i Rubid, Dr. Antonio Roman Broto i Dra. Josefa Rivera
Lujan per la seva contribuci6 a difondre, conscienciar i afavorir la recerca

en aquestes malalties, i pel seu compromis continuat amb les malalties
minoritaries, aportant un vent d'esperanca per als afectats i les seves families.

26 FEB 2026 @! . Visita'ns:
#JunstemPinya % -ﬂ bit.ly/WebFundacioJ TF



http://bit.ly/WebFundacioJTF

PROGRAMA
DIJOUS 26 DE FEBRER DE 2026

09:00 RECEPCIO DELS ASSISTENTS I LLIURAMENT DEL MATERIAL

Condueix la Jornada:
Sra. Elisabet Carnicé, comunicadora audiovisual.

09:30 BENVINGUDA | PRESENTACIO DE LA JORNADA

Sra. Gloria Galvez, secretaria d'Atencid Sanitaria i Participacié en
Departament de Salut de Catalunya.

Representant de la Fundacié Dr. Torrent-Farnell.

09:50 TESTIMONIS EN PRIMERA PERSONA

Sr. Daniel Vazquez, pare del Marc, escriptor i periodista.
Representant de la Fundaci6 IRES.
Pacient, Asociacién Sindrome de la Persona Rigida.

Sra. Noélia Gonzalez, representant de la Sindrome de Cushing.

10:15 NOVETATS DEL MINISTERI EN MALALTIES MINORITARIES |

PARTICIPACIO DE PACIENTS.

Ponencia inaugural:

Dr. César Hernandez, director General de Cartera Comun de Servicios del
Sistema Nacional de Salud y Farmacia.

10:30 EL REIAL DECRET QUE REGULA LA PARTICIPI}CI() DE PACIENTS:
QUE CANVIA 1 COM INCIDEIX EN LAVALUACIO

Presenta i modera:

Sr. Paco Garcia Barrios, Patient Advocate, president de l'Associacié
Catalana de Fibrosi Quistica. Membre del Comité Organitzador del
Dia Mundial.

Dr. César Hernandez, director General de Cartera Comun de Servicios del
Sistema Nacional de Salud y Farmacia.

. Sr. Julian Isla, data and Artificial Intelligence Resource Manager a
. ° Microsoft Espana i president de Fundation29.
‘ Dr. Manel Fontanet, coordinador d'accés i gestié del medicament i
° secretari de la CFT-SISCAT de 'Area del Medicament del CatSalut.
° Representant, d'AQuAS.
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PROGRAMA
DIJOUS 26 DE FEBRER DE 2026

12:00 PAUSA/CAFE

12:30 NOVETATS EN UACTUALITZACIO DE LA
«ESTRATEGIA NACIONAL DE ENFERMEDADES RARAS»

Presenten i moderen:
lolanda Arbiol, directora de la Fundacioé Dr. Torrent-Farnell. Membre
del Comite Organitzador del Dia Mundial.

Dr. Francesc Palau, investigador distingit, Hospital Institut de Recerca
Sant Joan de Déu i CIBERER.

Dra. Caridad Pontes, especialista en Farmacologia Clinica de l'Hospital la
Santa Creu i Sant Pau.

Representant de pacient.

Membre del Comiteé de Bioética de Catalunya.

14:00 ACTE DE RECONEIXEMENTS

La Fundacioé Dr. Torrent-Farnell otorga reconeixements a la trajectoria i
compromis professional a favor de les malalties minoritaries.

14:30 ACTE DE CLOENDA

14:45 REFRIGERI / NETWORKING




LES MALALTIES MINORITARIES

> HIHA MES DE 7.000 MALALTIES
MINORITARIES.

> AFECTENASDE CADA10.000
PERSONES.

> HIHA 400.000 CATALANS AFECTATS.

Una malaltia minoritaria és una
malaltia greu i poc frequent, que

afecta a un nombre reduit de persones.

L'existéncia de tantes malalties, amb
pocs pacients per a cadascuna, les

fan poc conegudes també per als
professionals de la medicina. Sovint

el pacient i les seves families han de
passar per desenes de proves i visitar
nombrosos especialistes fins a tenir un
diagnostic definitiu.

> ALVOLTANT DEL 80% SON D'ORIGEN
GENETIC.

> PODEN AFECTAR EL 3-4% DELS
NOUNATS.

> SON GREUS | CRONIQUES

Generalment impliquen diversos
organs i afecten les capacitats fisiques,
habilitats mentals, i les qualitats
sensorials i de comportament dels
malalts. Son malalties greus o molt
greus, croniques i generalment
degeneratives. Tot i que en la majoria
dels casos no existeix un tractament
definitiu, si que es pot aconseguir una
millora en la qualitat i esperanca de
vida d’aquests pacients.

AMB LA COLLABORACIO DE LA COMISSIO ORGANITZADORA:

.
- CAF ASSOCIACIO
'(?A ADL DISTONIA E .h Fibrosi
et T ey MR Sl Quistica
T Linfangioleiomiomatosss
— APSOCECAT
fﬂT " Asscciacia Catalana %’ _@
$ debra s =
“ Piel de Mariposa :
SiiIe Lliga
7 Reumatalagiea ANSEOH it Mingritiries

w5 catalana

BioCryst Espafia W’

a Meopharmed Gentili company = neopHamaeD

S IPSEN

Innovation for patient care

AMB EL SUPORT DE: )




