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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 Sr. Ricard Lépez i al Sr. Celestino Raya
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'esperanga per als afectats i
les seves families.

SR. RICARD LOPEZ

Ricard Lopez Manzano (Catalunya, 1954) és fundador de diverses organitzacions per
donar suport especialitzat a les persones sordcegues i a les seves families.

Es president de I'Associacié Catalana pro Persones amb Sordceguesa (APSOCECAT)
des de la seva fundacié I'any 1999, President de la Federacié Espanyola de
Sordceguesa (FESOCE) des de la seva creacié I'any 2008, membre del Consell
d'Administracié de Deafblind International (Dbl) i de la European Deafblind Network (EdBN) des de
I'any 2000, de la que va esdevenir President I'any 2011. Seguint amb el marc internacional, I'any
2011, també va ser nomenat President de la World Confederation of Deafblind Parents (WCPDB) i
Representat del sector de la sordceguesa a la European Platform of Deaffness, hard of Hearing and
Deafblindness (EPDHDB).

Es pare de la Clara, que va néixer amb sordceguesa I'any 1991. Des d'aleshores, s'enfronta a dificultats
com la manca d'informacid i I'atencié especifica i inespecifica de la Sordceguesa a Catalunya i
Espanya. Ha creat un grup de pressio perqué aquesta discapacitat sigui degudament reconeguda
i atesa pels governs i la societat, no només a Catalunya i Espanya, siné també a Europa i Ameérica.
Actualment, és un dels maxims experts en sordceguesa del mon.

Professionalment, va treballar com a Cap de Sistemes d'Informacié de Catalunya Caixa fins al 2011,
fet que marca la seva visié tecnologica que aplica a tots els projectes que lidera.

Un dels seus exits més importants va ser la seva participacio en la reivindicacié al Parlament Europeu
que va portar al reconeixement de la Sordceguesa com a discapacitat especifica I'any 2004. Del 2012
al 2014, va liderar un projecte finangat per la UE anomenat “Mapping Opportunities for Deafblind
People across". Europa”, amb la participacio de 27 paisos europeus. El resultat va ser que a Europa
hi havia uns 3 milions de persones sordcegues.

Actualment esta treballant en la “Classificacié Internacional del Funcionament (ICF) per a la
sordceguesa”, una classificacié de I'OMS. Aix0 podria beneficiar les persones sordcegues no
només millorant el seu tractament, planificacié i sequiment de la seva evolucid, sind augmentant la
consciencia d'aquesta discapacitat a la comunitat medica d'arreu del moén.

Per a més informaci¢, visiteu i https://www.apsocecat.org/
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SR. CELESTINO RAYA

Figura clau en la lluita per la Fibrosi Quistica (FQ) a Catalunya i Espanya. Va ser el
fundador de I'’Associacié Catalana de Fibrosi Quistica el juny de 1988, i al llarg dels
anys, ha assumit diversos rols importants en I'organitzacid, incloent-hi la presidéncia
fins a I'Assemblea del dia 4 de marg del 2023. Després de cedir aquesta posicio, ha
continuat com a membre vocal de la Junta Directiva, mantenint-se actiu i compromes
amb la causa.

La seva historia personal també esta estretament lligada a la causa de la FQ, ja que el seu fill, David,
afectat per aquesta malaltia, va morir a I'abril de 2010. Malgrat aquesta pérdua, Celestino ha continuat
liderant I'associacié amb determinacié i compromis.

Durant els 29 anys que ha presidit I'Associacié Catalana de Fibrosi Quistica, Celestino ha aconseguit
importants assoliments a nivell local i nacional. El seu compromis, humanitat, dedicacié i tenacitat han
estat fonamentals per aconseguir aquests éxits. Ha establert relacions significatives amb els afectats
de FQ, les seves families, el personal sanitari, els investigadors i les autoritats, creant una xarxa de
suport essencial per a la comunitat. En 1995 es posa en marxa el programa de Cooperacié Internacional
i des de llavors es col-labora amb paisos sud-americans, com Cuba o Nicaragua, amb formacié als
metges, enviaments de medicaci6 i equips medics.

Una de les seves grans contribucions ha estat la creacié de Unitats multidisciplinaries especialitzades
en FQ en diversos hospitals de referéncia, millorant aixi I'assisténcia als pacients. A més, ha estat
un defensor ferotge de la recerca biomeédica, col-laborant amb institucions com I'Institut de Recerca
Biomeédica de Bellvitge i I'lnstitut de Bioenginyeria de Catalunya.

Celestino també ha estat un defensor dels drets dels pacients amb FQ, lluitant per millorar la seva
qualitat de vida i garantir-los I'accessibilitat als tractaments i a les prestacions socials que necessiten,
incloent-hi la facilitacié de viatjar amb avié sense restriccions. Durant la pandemia de COVID-19, ha
estat un impulsor de la Telemedicina per garantir I'assisténcia als pacients afectats de FQ i als pacients
trasplantats.

En resum, Celestino Raya Rivas ha dedicat la seva vida a la lluita contra la FQ, demostrant un compromis
inquebrantable i una passié incansable per millorar la qualitat de vida de les persones afectades per
aquesta malaltia.

Per a més informacid, visiteu https://fibrosiquistica.org/ca/
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DR. JOSEP TORRENT FARNELL

Doctor en Medicina i Cirurgia i llicenciat en Farmacia, especialitzat en Medicina
Interna i en Farmacologia Clinica. Ha estat professor titular del Departament de
Farmacologia Clinica i Terapéutica de la Universitat Autonoma de Barcelona des del
2019 i també el president del Comité Cientific Extern del CIBER Enfermedades Raras
des del 2009. Ha estat director de I'Area del Medicament del CatSalut (2016-2019),
el primer president electe del Comité de Medicaments Orfes (2000-2007) i membre
del Comite d'Assessoria Cientifica de I'Agéncia Europea (2000-2016).

Seguint amb el marc internacional, ha estat membre del Rare Diseases Task Force DGSanco i president del
Therapies Scientific Committe del International Rare Diseases Research Consortium (IRDIRC) (2011-2016).
Expert i col-laborador d'EURORDIS en programes de recerca i impulsor del programa d'empoderament
per Patient Advocates EURORDIS Summer School (2017-2019) i en el programa EUPATI (2014 -2016).
A partir del 2016, el Dr. Torrent ha estat I'encarregat de crear I'adaptacié del curs d'EURORDIS creant
aixi, el Summer School Spanish Edition per Patient Advocates d'Espanya i Iberoameérica.

Pel que fa a I'ambit estatal i nacional, ha estat expert de Estratégia Nacional de Enfermedades Raras
(2007-2012) del Ministerio de Sanidad. Impulsor i membre de la Comissié Assessora de Malalties
Minoritaries (CAMM) del 2008 al 2017 i ha estat president del Consell Assessor de Tractaments
Farmacologics d'Alta Complexitat, del Servei Catala de la Salut (2010-2016).

En el marc de la farmacologia, ha estat expert del Consell Cientific de I'’Agéencia Nacional de Seguretat
del Medicament i dels Productes Sanitaris a Franga (2009-2016), membre del Comité Deontologic
de Farmaindustria (2002-2017), coordinador per a la creacid i primer director executiu de la Agencia
Espaiiola del Medicamento (AEMPS) del Ministerio de Sanidad y Consumo (1998 -2000). A més a més, ha
estat director del Sector de Medicamentos Innovadores de la Agencia Europea (EMA/Londres) 1994-1998.

La Marat6 de TV3 ha estat un dels grans motors per a la visibilitzacié de les Malalties Minoritaries i el
Dr. Torrent n'ha estat el president del Comité Cientific i membre en el 2019. També ha estat el president
del Comite Cientific del telemaratén Todos Somos Raros, Todos Somos Unicos de Radio Televisién
Espanola (2014). Ha estat membre del Comite de los Premios de Investigacion en Enfermedades Raras
de la Fundacion Meck Salud (2011-2020) i president del Comité dels premis AELMHU (2017-2018).

El Dr. Torrent ha estat reconegut en diverses ocasions; I'any 2009 va rebre I'encomanda de la Orden Civil
del Ministerio de Sanidad, I'any 2005, la distincié Internacional de I'Associacié de Pacients de Malalties
Minoritaries d'Estats Units, el 2015 la distincié especial al Lideratge en Malalties Minoritaries a Europa
per la Federacio Europea de Pacients de Malalties Minoritaries (EURORDIS), I'any 2011 el Premi Especial
FEDER a la dedicacio a les persones amb malalties poc freqiients, i el 2023 el reconeixement per part del
Comité Organitzador del Dia Mundial de les Malalties Minoritaries a Catalunya, per a la seva contribucié
com a cofundador de la Plataforma Malalties Minoritaries, per afavorir la recerca en MM, la visibilitat i
la participaci¢ activa dels pacients en taules técniques de medicaments a Catalunya, Espanya i Europa.
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2012

51 EDICIO: pra.Teresa Pampols, Dra. Mercé Pineda i Maraté de TV3 per
la seva contribucio a difondre, conscienciar i afavorir la recerca en les
malalties minoritaries.

2013

6a EDICIO: Dra. Antonia Vilaseca, Dr. Josep Artigas i Nexe Fundacio per
la seva contribucié a I'atencié global a I'infant amb pluridiscapacitat i a
les seves families.

2014

1A EDI[:Iﬂ: Dr. Adolf Pou Serradell, Dr. Joan-Lluis Vives Corrons i Hospital
Sant Joan de Déu per la seva contribucié a I'atencié global a I'infant amb
pluridiscapacitat i a les seves families.

2015

8 EDICIO: pr. Jaume Colomer i Oferil, Sr. Josep Cuni Llaudet i 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: pra. Teresa Casals Senenti, Dr. Norberto Ventura Gémez i Model
d'atenci6 integral i multidisciplinari de la Unitat de Malalties Minoritaries de
I'Hospital de la Vall d’'Hebron.

2017

10n EDICI(]: Dra. Montserrat Bosque Garcia, Dr. Miquel Vilardell Tarrés i
Dr. Guillem Pintos Morell.
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2018

11a EDICI['l: Dra. Isabel llla Sendra, Dra. Anna Febrer Rotger i Dr. Joan
J. Ortega Aramburu.

2019

12a EI]IBI[']: Dr. Joan J. Guinovart, al Dr. Rosendo Ullot Font i a la Vall
d’Hebron Barcelona Hospital Campus.

2020

131 EDICIO: Dra. Montserrat Mila, Dr. Jaume Coll i a la Fundacié La Maraté
de TV3, per la seva contribucié a difondre, conscienciar i afavorir larecerca
en aquestes malalties.

2021

14 EDICIO: A tots els professionals médics i persones que sense anim de
lucre han col-laborat per superar la pandémia de la COVID-19.

2022

15n EIJICI(']: Dra. Susan Webb, Sra. Maria Ramos i Sr. Juan Carlos Unzué,
per la seva contribucié a difondre, conscienciar de I'ELA i de les malalties
minoritaries en general.

2023

164 EDICIO: pra. 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 recercar, la regulacio i
I'assistencia en malaltes minoritaries.
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09:00 RECEPCIO DELS ASSISTENTS I LLIURAMENT DEL MATERIAL
Condueix la Jornada: Sr. Albert Niell

09:30 BENVINGUDA | PRESENTACIO DE LA JORNADA
10:00 TESTIMONI A TRES VEUS

Sra. Pilar Duque, representant de pacient. La capa del superheroi, associacié
compromesa amb els drets dels infants amb discapacitat, impuls d'una societat més
inclusiva i I'apoderament de les seves families.

Sra. Marta Moraté, testimoni de Distonia i Lupus, Membre del Comité organitzador
del Dia Mundial de les Malalties Minoritaries a Catalunya.

Sra. Alba Parejo, testimoni de Nevus congeénit melanocit gegant.

10:30 PONENCIA INAUGURAL: PRESENTACIO FUNDACIO DR. JOSEP TORRENT-FARNELL
| PRESENTACIO PROJECTE INTELIGENCIA ARTIFICIAL FUNDACION 29

11:00 SESSIO I. TAULA DEBAT: ACCES AL MEDICAMENT AMB L'ASSESSORIA | AVANTATGES DE
LA DESIGNACIO ORFE

12:00 PAUSA/CAFE

12:30 SESSIO I1. TAULA DEBAT: L'EXPLORACIO DEL GENOMA HUMA | EL SEU IMPACTE TRANS-
FORMADOR EN LES MALALTIES MINORITARIES

Presenta i modera la taula: Dra. Ndria Tarrats, investigadora I'Associaciéd DEBRA i membre
del Comité Organitzador del Dia Mundial de les Malalties Minoritaries a Catalunya.

Dra. Teresa Pampols, Comissio d'ética de la AEGH (Asociacion Espafiola de Genética
Humana), Seccio d'Errors Congenits del Metabolisme-IBC. Servei de Bioquimica i
Geneética Molecular. Hospital Clinic de Barcelona (jubilada).

Dr. Ignacio Blanco, coordinador del Programa d'Assessorament i Genética Clinica,
Hospital Germans Trias i Pujol (Can Ruti), Geréncia Territorial de I'’Area Metropolitana
Nord de I'Institut Catala de la Salut.

13:30 CLOENDA I ACTE DE LLIURAMENT DE RECONEIXEMENTS

Acte Homenatge a la trajectoria i aportacions del Dr. Josep Torrent-Farnell durant les
diferents legislatures.

14:00 ACTUACIO CLOENDA
14:15 REFRIGERI



LES MALALTIES MINORITARIES

> HIHA MES DE 7.000 MALALTIES MINORITARIES.
> AFECTEN A 5 DE CADA 10.000 PERSONES.
> HIHA 400.000 CATALANS AFECTATS.

Una malaltia minoritaria és una malaltia greu
i poc freqiient, 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.
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> AL VOLTANT DEL 80% SON D'ORIGEN GENETIC.
> PODEN AFECTAR EL 3-4% DELS NOUNATS.
> SONGREUS | CRONIQUES

Generalment impliquen diversos organs i
afecten les capacitats fisiques, habilitats
mentals, i les qualitats sensorials i de
comportament dels malalts. S6n 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 esperanga de vida d’aquests pacients.

AMB LA COLLABORACIO DE LA COMISSIO ORGANITZADORA
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