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LEARNING OBJECTIVES/OBJETIVOS DE APRENDIZAJE

• Understand NORD’s mission and goals as well 
as our activities, services, and resources 
available for the rare disease community.

• Describe the NORD Rare Disease Centers of 
Excellence Program and how it expanded 
NORD's network to include clinicians, allied 
health professionals, support staff, and 
researchers in a new way.

• Note at least one way you would like to interact 
or collaborate with NORD in the future.

• Comprender la misión, los objetivos, las  
actividades, los servicios y los recursos de NORD 
disponibles para la comunidad de enfermedades 
raras.

• Describir el Programa de Centros de Excelencia de 
Enfermedades Raras de NORD y el modo en que 
amplió la red de NORD para incluir a médicos, 
profesionales sanitarios aliados, personal de apoyo 
e investigadores de una manera nueva.

• Detectar al menos una forma en la que le gustaría 
interactuar o colaborar con NORD en el futuro.
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PLEASE TELL US ABOUT YOU/CUÉNTANOS SOBRE TI

POLL/ENCUESTA
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MY MEDICAL AFFAIRS TEAM/MI EQUIPO DE ASUNTOS MÉDICOS

Marybeth McAfee, MA, GC *

Director of Medical Affairs/Directora de 
Asuntos Médicos

Oversees the NORD Rare Disease Centers of Excellence
Program and implementation of its strategic plan. Works 

closely with each of the Rare Disease Centers of Excellence
leadership to increase collaborative efforts and achieve

the Program's vision.

Supervisa el Programa de Centros de Excelencia de 
Enfermedades Raras de NORD y la implementación de su 
plan estratégico. Trabaja en estrecha colaboración con el 

liderazgo de cada uno de los Centros de Excelencia de 
Enfermedades Raras para aumentar los esfuerzos de 

colaboración y alcanzar la visión del Programa.

*Pictured with grand-niece

*En la foto aparece con su sobrina nieta.

Edward Neilan, MD, PhD

NORD Chief Medical and Scientific
Officer/Director médico y 

científico de NORD
Holds the vision of the NORD Rare Disease

Centers of Excellence Program and represents
the Program both nationally and internationally. 
Dr. Neilan also oversees Educational Initiatives

and Research Teams

Mantiene la visión del Programa de Centros de 
Excelencia de Enfermedades Raras de NORD y 

representa el Programa en el país y el mundo. El 
Dr. Neilan también supervisa iniciativas 
educativas y equipos de investigación.

Anjali Chauhan, BS ***

Medical Affairs Program
Manager/Gerenta del 
Programa de Asuntos 

Médicos
Oversees the NORD Rare Disease Centers of

Excellence Working Groups and their
initiatives and supports overall management

of the Program's many facets.

Supervisa los grupos de trabajo de los 
Centros de Excelencia de Enfermedades 

Raras de NORD y sus iniciativas y apoya la 
gestión general de las múltiples facetas del 

Programa.

***Pictured with mom

***En la foto aparece con su mamá.

Gioconda Alyea, MD (FMG), MS**

Rare Disease and Health Equity
Specialist/Especialista en 

Enfermedades Raras y Equidad en 
Salud

Oversees the NORD Rare Disease List in coordination with
key rare disease ontology stakeholders. 

Additionally, spearheads health equity efforts
and providing information in Spanish.

Supervisa la lista de enfermedades raras de NORD en 
coordinación con las partes interesadas clave en la 

ontología de enfermedades raras. Además, encabeza las 
iniciativas de equidad en salud y brinda información en 

español.

** Pictured with grandson

** En la foto aparece con su nieto.
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Our Mission/Nuestra misión

Improving the health and 
well-being of people with rare 
diseases by driving advances 
in care, research, and policy.

Promover avances en asistencia, 
investigación y políticas para mejorar 
la salud y bienestar de las personas 
que tienen enfermedades raras.

https://freestar.com/?utm_campaign=branding&utm_medium=banner&utm_source=lipsum.com&utm_content=lipsumcom_left_siderail
https://freestar.com/?utm_campaign=branding&utm_medium=banner&utm_source=lipsum.com&utm_content=lipsumcom_right_siderail
https://freestar.com/?utm_campaign=branding&utm_medium=banner&utm_source=lipsum.com&utm_content=lipsumcom_left_siderail
https://freestar.com/?utm_campaign=branding&utm_medium=banner&utm_source=lipsum.com&utm_content=lipsumcom_right_siderail
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HISTORY/HISTORIA

• We are rooted in advocacy that 
spurred the rare disease movement.

• Passage of the Orphan Drug Act 
on Jan. 4, 1983

• Incentives for rare disease 
drug development

• Founded by patients, caregivers and 
patient organization leaders

• First national nonprofit to 
provide a home for rare disease 
patients and organizations

• Fostered belonging, collective 
impact and unification

• Nuestra organización tiene sus raíces en la 
defensa que impulsó el movimiento de las 
enfermedades raras.

• Aprobación de la Ley de 
Medicamentos Huérfanos el 4 de 
enero de 1983

• Incentivos para el desarrollo de 
fármacos para enfermedades 
raras

• Fundada por pacientes, cuidadores y 
líderes de organizaciones de pacientes

• Primera organización sin fines de 
lucro nacional que brinda un hogar 
para pacientes y organizaciones de 
enfermedades raras

• Promoción de la pertenencia, el 
impacto colectivo y la unificación
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40 PLUS YEARS OF FIRSTS/MÁS DE 40 AÑOS QUE SOMOS PRECURSORES

Orphan Drug Act (1983)

Ley de Medicamentos Huérfanos (1983)

Patient Assistance Program (1987)

Programa de Asistencia al Paciente (1987)

Launch Office of Rare Disease Research (1993) + ClincialTrials.org (2000)

Lanzamiento de la Oficina de Investigación de Enfermedades Raras (1993) + 
ClinicalTrials.org (2000)

Natural History Study Patient Registry – IAMRARE (2014)

Registro de pacientes del estudio de historia natural (IAMRARE) (2014)

NORD Rare Disease Centers of Excellence (2021)

Centros de excelencia de enfermedades raras de NORD (2021)

40 Year Impact of the
Orphan Drug Act
Efecto de la Ley de Medicamentos 
Huérfanos en 40 años
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WHO IS NORD TODAY? /¿QUIÉN ES NORD HOY?
• Community Engagement

Participación de la comunidad

• Educational Initiatives
Iniciativas educativas

• Medical Affairs
Asuntos médicos

• Membership
Afiliación

• Patient Services
Servicios al paciente

• Public Policy
Política pública

• Research
Investigación

• Development
Desarrollo

• Finance
Finanzas

• Human Resources
Recursos humanos

• Information Technology
Tecnología de la información

• Marketing and Communications
Mercadotecnia y comunicaciones

• Strategic Programming & Planning
Programación y planificación estratégica

• Executive Team
Equipo ejecutivo
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SEEN AND UNSEEN – NORD PATIENT & CAREGIVER NETWORK
VISTO Y NO VISTO – RED DE PACIENTES Y CUIDADORES DE NORD

NORD Rare Disease Reports & Resource Library

Biblioteca de recursos e informes de enfermedades raras de NORD

State Resource Center

Centro de recursos estatales

NORD en español
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DIRECT FINANCIAL ASSISTANCE/ASISTENCIA FINANCIERA DIRECTA
• Patient Services

• Financial Assistance
• Respite Program
• Educational Support

• Servicios al paciente
• Asistencia financiera
• Programa de cuidado de relevos
• Apoyo educativo

• NORD Support Helpline
• 1-800-999-6673
• Monday-Thursday 8:30 AM – 7:00 PM ET
• Friday 8:30 AM – 6:00 PM ET
• Si deseas hablar con alguien en español, 

llama al (844) 259-7178 para recibir 
asistencia.
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NORD PATIENT ADVOCACY GROUP NETWORK/
RED DEL GRUPO DE APOYO AL PACIENTE DE NORD

• IAMRARE® Natural History Registry
Registro de Historia Natural IAMRARE®

• NORD RareLaunch® & Research Ready
NORD RareLaunch® y Research Ready

• NORD Member Leader FB Group
Grupo de FB de líderes de organizaciones miembro de NORD

• NORD Rare Disease Grant Program
Programa de subsidios para enfermedades raras de NORD

• FDA Patient Listening Sessions
Sesiones de escucha a pacientes de la FDA

• External PFDD Meetings
Reuniones externas del PFDD

• NEW: NORD Rare Disease Drug Development Series
NUEVO: Serie de NORD sobre desarrollo de fármacos para enfermedades raras

• All courses on NORD Rare Edu ®
Todos los cursos de NORD Rare Edu®
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POLICY ACTION NETWORKS/REDES DE ACCIÓN POLÍTICA
The Policy team primarily supports efforts to improve the health and 
well-being of people with rare diseases by driving advances in policy.
El equipo de políticas apoya más que nada las medidas destinadas a 
mejorar la salud y el bienestar de las personas que tienen 
enfermedades raras mediante la promoción de avances en las políticas.

Problem: Elected officials often do not understand the challenges
facing people with rare disorders and how they can help (or hurt!).
Problema: Los funcionarios electos a menudo no comprenden los 
desafíos que enfrentan las personas con trastornos raros y cómo 
pueden ayudar (¡o perjudicar!).

Solution/Solución:
• RareAction Network (RAN)

RAN (red de defensores de enfermedades raras))
• National and Regional Policy and Advocacy Task Forces

Grupos de trabajo de promoción y políticas nacionales y 
regionales

• Take Action Alerts
Alertas de acción

• NORD State Report Card®
Tarjeta de calificaciones estatales de NORD®
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RARE DISEASE ADVISORY COUNCILS (RDACs)/
RDAC (CONSEJOS ASESORES DE ENFERMEDADES RARAS)

A Rare Disease Advisory Council (RDAC) acts as an advisory 
body that gives the rare disease community a stronger voice 
in state government.
Un Consejo Asesor de Enfermedades Raras actúa como un 
organismo asesor que le da a la comunidad de enfermedades 
raras una voz más fuerte en el gobierno estatal.

NORD’s Project RDAC is designed to optimize the existing 
RDACs and to increase the number of RDACs
across the country.
El Proyecto RDAC de NORD está diseñado para optimizar los 
RDAC disponibles y aumentar la cantidad de RDAC en el país.

27 states have signed RDAC legislation 
into law!
¡Un total de 27 estados han promulgado 
la legislación de RDAC!
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NORD ANNUAL EVENTS/EVENTOS ANUALES DE NORD
Living Rare Living Stronger and

Rare Impact Awards

Living Rare, Living Stronger (vivir raro, vivir más 
fuertes) y

Rare Impact Awards (premios de impacto raro)

Rare Diseases & Orphan Products

Breakthrough Summit

Enfermedades raras y productos huérfanos

Cumbre innovadora
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Rare Disease Day® U.S. Community Calls to Action/
Llamados a la acción de la comunidad estadounidense del Día de las 
Enfermedades Raras®

Show Your Stripes®/Muestra tus rayas®
• Wear stripes on Rare Disease Day (black and 

white, zebra, or other)
Usa rayas el Día de las Enfermedades Raras 
(blanco y negro, cebra u otro)

• Stripe out your office, building, home, town
Marca tu oficina, edificio, hogar, ciudad

• Show your stripes social media with your
story (I show my stripes for….)

Muestra tus rayas en las redes sociales con tu 
historia (Muestro mis rayas para...)

Light Up for Rare/Ilumina por las enfermedades 
raras

• Light up your home in the RDD logo colors
(Pink, Blue, Green)

Ilumina tu hogar con los colores del logotipo de 
RDD (rosa, azul, verde)

• Light up local monuments, bridges, buildings
and more

Ilumina monumentos, puentes, edificios y más 
locales



Alone we are rare. Together we are strong.®

MORE THAN 10,000 RARE DISEASES
MÁS DE 10.000 ENFERMEDADES RARAS

POLL/ENCUESTA
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WHY LAUNCH THE RARE DISEASE CENTERS OF EXCELLENCE PROGRAM
¿POR QUÉ LANZAR EL PROGRAMA DE CENTROS DE EXCELENCIA PARA ENFERMEDADES RARAS?

84.5 %
Of genetic rare diseases affect
about 332 or less people in the
United States or have a prevalence of
1 in a million or less.
Las enfermedades genéticas raras 
afectan a unas 332 personas o 
menos en Estados Unidos o tienen 
una prevalencia de 1 en un millón o 
menos.

Eur J Hum Genet. 2020 Feb;28(2):165-173; 
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC6974615/

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC6974615/
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NORD RARE DISEASE CENTERS OF EXCELLENCE NETWORK
RED DE CENTROS DE EXCELENCIA PARA ENFERMEDADES RARAS DE NORD

Commitment to rare disease patients & families, including education

Compromiso con los pacientes de enfermedades raras y sus familias, incluida la educación

Experts in all specialties needed for diagnosis & treatment of rare 
diseases in children & adults, including coordinated, multi-specialty care
Expertos en todas las especialidades necesarias para el diagnóstico y tratamiento de las enfermedades 
raras en niños y adultos, incluida la asistencia coordinada de múltiples especialidades.

Support for the transition of care

Apoyo a la transición de la asistencia

Train the next generation of rare disease specialists and researchers

Formar a la próxima generación de especialistas e investigadores en enfermedades raras.

Actively contribute to rare disease research and to new models of
therapy and care for rare diseases
Contribuir con interés a la investigación de enfermedades raras y a nuevos modelos de terapia y 
asistencia médica para enfermedades raras.
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NORD RD COE WORKING GROUPS
GRUPOS DE TRABAJO DEL CENTRO DE EXCELENCIA DE ENFERMEDADES RARAS DE NORD

POLICY-focused WGs:

• Telemedicine / Inter-site Consultation Workgroup

• Diversity, Equity, and Inclusion Workgroup

• Policy & Advocacy Workgroup/Transition of Care

• Newborn Screening Workgroup

Grupos de trabajo centrados en POLÍTICAS:

• Grupo de trabajo de telemedicina/consulta entre sitios

• Grupo de Trabajo de Diversidad, Equidad e Inclusión

• Grupo de trabajo sobre políticas y defensa/Transición de la 
asistencia

• Grupo de trabajo de detección de recién nacidos

CARE-focused WGs:

• Treatment GuidelineCuration & Development 
Workgroup

• Diagnostic Odyssey

• Clinical Application of Newly Approved Treatments 
Workgroup/Label Indication Expansion

Grupos de trabajo centrados en CARE:

• Guía de tratamiento Grupo de trabajo de curación 
y desarrollo

• Odisea diagnóstica

• Aplicación clínica de tratamientos recientemente 
aprobados Expansión del grupo de 
trabajo/indicaciones de etiquetas

EDUCATION-focused WGs:

• Patient Education Workgroup

• Medical Professional Education Workgroup

• International Collaboration Workgroup

Grupos de Trabajo centrados en EDUCACIÓN:

• Grupo de trabajo de educación del paciente

• Grupo 
de trabajo de educación profesional médica

• Grupo de trabajo de colaboración internacional

RESEARCH-focused WGs:

• Facilitating Multi-site Research & 
Clinical Studies Workgroup

• Shared Data Collection & Analysis Workgroup

Grupos de trabajo centrados en 
INVESTIGACIÓN:

• Facilitación de grupos de trabajo de investigación y 
estudios clínicos en múltiples sitios

• Grupo de trabajo compartido de recopilación y 
análisis de datos



Alone we are rare. Together we are strong.®

GOALS OF NORD RD CoE PROGRAM FROM PATIENT PERSPECTIVE
OBJETIVOS DEL PROGRAMA DEL CENTRO DE EXCELENCIA DE ENFERMEDADES RARAS DE NORD DESDE LA 
PERSPECTIVA DEL PACIENTE

• Sharing expert rare disease knowledge so patients and 
caregivers will have to travel less to receive optimal care.

Compartir el conocimiento experto sobre enfermedades raras 
para que los pacientes y sus cuidadores viajen menos para 
recibir una asistencia médica óptima.

• Increasing rare disease research so more rare disease 
patients have opportunities to enroll in clinical trials 
(often the only form of treatment available).

Aumentar la investigación sobre enfermedades raras para 
que más pacientes que tienen enfermedades raras puedan 
inscribirse en ensayos clínicos (a menudo, la única forma de 
tratamiento disponible).

• Advocating for equity in access to diagnosis and care. 
Ensuring every rare disease patient feels welcome at any 
RD CoE.

Abogar por la equidad en el acceso al diagnóstico y la 
asistencia médica. Garantizar que todos los pacientes de 
enfermedades raras se sientan bienvenidos en cualquier 
centro de excelencia de enfermedades raras.

• Spearheading efforts to increase the number of rare 
disease specialists so more doctors are available to 
diagnose and manage rare diseases.

Encabezar los esfuerzos para aumentar la cantidad de 
especialistas en enfermedades raras para que haya más 
médicos disponibles para diagnosticar y tratar 
enfermedades raras.
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THANK YOU FOR YOUR ATTENTION
GRACIAS POR SU ATENCIÓN
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Globa l Gen es - Expan d in g Im pact  &
Mee tin g Un m et Needs

Global Genes - Ampliar el impacto y 
satisfacer las necesidades insatisfechas

Shru t i Mitkus
Dir. Gene t ic Educa t ion  & Pa t ien t  Naviga t ion
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Shruti Mitkus
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No tiene divulgaciones financieras relevantes

www.acmg.net

Divulgacione
financieras



Supporting 
Next -Generation Advocacy

Provide  pa t ien t  advoca te s with  a  

continuum of services to  a cce le ra te  the ir pa th  

from  ea rly support  and  awaren ess th rough  

re sea rch  read iness, u sing a  collabora t ive  approach  

tha t  involves b iopha rm a , re sea rche rs and  funde rs, 

with  da ta  a s a  cen tra l core .

Globa l Genes 
Mission
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Misión  de  
Globa l Genes Apoyar la defensa

de próxima generación

Proporciona r a los de fensore s de los pacien te s
una continuidad de servicios pa ra ace le ra r 

su cam ino desde  e l apoyo tem prano 
y la concien t ización  ha sta  la  p repa ración  

pa ra la invest igación . A ta l fin , adoptam os un  
en foque  colabora t ivo que  involucra  
a b iofa rm acéu ticos, invest igadore s 

y fin anciadore s, y se  cen tra  en  los da tos.



ACCESS, ENABLEMENT & EQUITY

SUPPORT/APOYO RESEARCH/
INVESTIGACIÓN

EDUCATION/ 
EDUCACIÓN

RARE Concierge RARE-XWeek in RARE

• Individual 
Support

• Community 
Development

• Data 
Enablement 

• Science/ 
Research 
Enablement 

• Partnering

• Educational 
Events and 
Webinars

• Toolkits and 
Reports

Strategic Focus Areas/Áreas de enfoque estratégico:
Mental Health/Salud mental, Health Equity/Equidad en salud, Research Readiness/Preparación para la investigación4

•Apoyo
individual

• Desarrollo 
comunitario

• Seminarios web y 
eventos educativos

• Conjuntos de 
herramientas e 
informes

• Habilitación de 
datos

• Ciencia/ 
Habilitación de 
investigación

• Asociación

ACCESO, HABILITACIÓN Y EQUIDAD



Progra m s & Re sou rce s for Ra re  Dise a se s
Progra m a s y re cu rsos pa ra  e n fe rm e da de s ra ra s

● RARE Concie rge Pa t ie n t Se rvice s

Se rvicios a l pa cie n te  RARE CONCIERGE

● All In . Ra re  

● Acce ss to Answe rs

Acce so  a  la s re spue sta s

Agen da

5



RARE Concie rge :
A Pa t ien t Naviga t ion Se rvice

Un se rvicio de navegación
pa ra  pacien te s

6



RARE
Concie rge

Global Genes 
Patient Services

Servicios al paciente de 
Global Genes

Wh a t is  RARE Con cie rge ?
● Person a lized  pa tien t  n aviga tion  se rvice

● Epicen te r o f re sou rces, in form a tion , su pport , an d  

con n ection s

Wh o doe s RARE Con cie rge  h e lp?
● An yon e  on  ra re  d isea se  jou rn ey

○ Pat ien ts, ca regive rs, friends, fam ily, advoca tes, 

re sea rchers

● Diagn osed  or u n diagn osed

Wh e n  ca n  RARE Con cie rge  h e lp?/
● Always - a t  an y stage

● From  pre -d iagn osis, n ewly d iagn osed , to  d ru g 

deve lopm en t

How doe s RARE Con cie rge  h e lp?/¿Cóm o a yu da  RARE 

Con cie rge ?
● We listen , ca re , em pa th ize , an d  re la te

● We sh a re  ou r lived  expe rien ce  an d  expan sive  

re sou rce  n e twork for con n ections an d  su pport

¿Qu é  e s RARE Con cie rge ?
● Servicio  pe rson a lizado  de  a se soría  pa ra  pacien te s

● Epicen tro  de  recu rsos, in form ación , apoyo  y 

con exiones

¿A qu ié n  a yu da  RARE Con cie rge ?
● Cu a lqu ie ra  qu e  expe rim en te  u n a  en fe rm edad  ra ra

○ Pacien tes, cu idadores, am igos, fam ilia res, de fensores, 

invest igadores.

● Person a  con  o  sin  d iagn óstico

¿Cu á n do pu e de  a yu da r RARE Con cie rge ?
● Siem pre , en  cu a lqu ie r e tapa

● Desde  e l p red iagn óstico , e l n u evo  d iagn óstico  

h asta  e l de sa rro llo  de  fá rm acos

¿Cóm o a yu da  RARE Con cie rge ?
● Nosotros e scu ch am os, cu idam os, em pa tizam os y 

n os re lacion am os

● Com part im os n u estra  expe rien cia  vivida  y n u estra  

am plia  red  de  recu rsos pa ra  con exion es y apoyo .
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2023

1,590
total inquiries in 2023

consultas totales en 2023

An inquiry is the global term for each discrete outreach to RARE Concierge. An individual who submits an inquiry is termed an 
inquirer.
Una consulta es el término global para cada contacto discreto con RARE Concierge. Denominaremos "cliente" a las personas que 
envía una consulta.

24%
from 2022
a partir de 2022



● Disease  in form a t ion

● Clin ica l Stud ie s/Resea rch

● Connect ing to  a  pa t ien t  advocacy 

organ iza t ion

● Find ing an  expe rt /  cen te r of 

exce llence

● Financia l in form a t ion

● Disab ility in form a t ion

● Gene t ic counse ling/ te st ing

● Menta l hea lth  re sources

● Caregiving re sources

● Raising awareness

A fe w re a sons 
to  con ta ct  RARE 

Concie rge

Algu n as razones 
pa ra  con tacta r a  
RARE Concie rge

● In form ación  sobre  en fe rm edades

● Estu d ios/ in vest igacion e s clín ica s

● Con exión  con  u n a  organ ización  qu e  

de fien de  los in te re se s de  los 

pacien te s

● En con tra r u n  expe rto/cen tro  de  

exce len cia

● In form ación  fin an cie ra

● In form ación  sobre  d iscapacidad

● Asesoram ien to/p ru ebas gen é tica s

● Recu rsos de  sa lu d  m en ta l

● Recu rsos pa ra  e l cu idado

● Gen era r con cien cia



International & US Reach
Alcance en Estados Unidos y el mundo

Estados repre sen tados 

en tre  los clien te s
Pa íse s re p re se n ta dos 

e n tre  los clie n te s

Estado  de  los clien te s



473
num ber of d isea se s/d ise a se  groups 

rep re sen ted  a m ong inqu ire rs

Núm ero de  en fe rm edades/gru pos de  
en fe rm edades rep re sen tados 

en tre  los clien te s

Arnold-Chiari malformation type I
ATP13A2-related juvenile neuronal ceroid 

lipofuscinosis
Atypical hemolytic uremic syndrome

Autoimmune encephalitis
Autoimmune hemolytic anemia

Autoimmune hemolytic anemia-autoimmune 
thrombocytopenia-primary immunodeficiency 

syndrome
Autoimmune hemolytic anemia, warm type

Autoimmune polyendocrinopathy type 2
Autoinflammatory syndrome

Autosomal dominant cerebellar ataxia
Autosomal dominant Emery-Dreifuss muscular 

dystrophy
Autosomal dominant hyper-IgE syndrome

Autosomal dominant nocturnal frontal lobe 
epilepsy

Autosomal dominant non-syndromic intellectual 
disability

Autosomal dominant polycystic kidney disease
Autosomal recessive bestrophinopathy

Autosomal recessive centronuclear myopathy
Autosomal recessive congenital ichthyosis
Autosomal recessive extra-oral halitosis
Autosomal recessive multiple pterygium 

syndrome
Avascular necrosis

AymÃ©-Gripp syndrome
Baraitser-Winter cerebrofrontofacial syndrome

Basel-Vanagaite-Smirin-Yosef syndrome
Becker muscular dystrophy

BehÃ§et disease
Benign recurrent intrahepatic cholestasis

Beta-thalassemia
Bile acid synthesis defect with cholestasis and 

malabsorption
Biotinidase deficiency

Bronchiolitis obliterans with obstructive 
pulmonary disease

Bulbospinal muscular atrophy
C3 glomerulonephritis

CADDS
CANOMAD syndrome

Cardiac anomalies-heterotaxy syndrome
Carney complex

Castleman disease
Celiac artery compression syndrome

Central nervous system cystic malformation
11
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of inquirers are 
undiagnosed.

de los clientes no están 
diagnosticados

15%

These diseases of interest are standardized against
Orphanet nomenclature. Inquirers declare this

information on the online form. If they do not, this metric
is passively gleaned through the inquiry by the Patient

Services Guide.
Estas enfermedades de interés están estandarizadas según 

la nomenclatura de Orphanet. Los clientes declaran esta 
información en el formulario en línea. De lo contrario, esta 

métrica se obtiene a través de la consulta de la Guía de 
Servicios al Paciente

14q11.2 microduplication syndrome
15q11.2 microdeletion syndrome
16p11.2p12.2 microdeletion syndrome
16p11.2p12.2 microduplication syndrome
16p13.11 microduplication syndrome
17q12 microduplication syndrome
1p36 deletion syndrome
22q11.2 deletion syndrome
49,XXXXY syndrome
5q14.3 microdeletion syndrome
9p13 microdeletion syndrome
Aarskog-Scott syndrome
Acid sphingomyelinase deficiency
Acquired cutis laxa
Acquired partial lipodystrophy
Acromegaly
Activated PI3K-delta syndrome
Acute intermittent porphyria
Acute lymphoblastic leukemia
Acute myeloid leukemia
Adenosine monophosphate deaminase 
deficiency
Adenylosuccinate lyase deficiency
Adiposis dolorosa
Adrenomyeloneuropathy
Adult neuronal ceroid lipofuscinosis
Adult polyglucosan body disease
Alagille syndrome
Allan-Herndon-Dudley syndrome
Alopecia
Alpha-1-antitrypsin deficiency
Alpha-mannosidosis
Alpha-thalassemia and related disorders
Alternating hemiplegia of childhood
Amelogenesis imperfecta
Amyloidosis
Amyotrophic lateral sclerosis
Anti-neutrophil cytoplasmic antibody-
associated vasculitis
Antisynthetase syndrome
Arachnoiditis
Argininemia

Síndrome de microduplicación 14q11.2
Síndrome de microdeleción 15q11.2

Síndrome de microdeleción 16p11.2p12.2
Síndrome de microduplicación 16p11.2p12.2

Síndrome de microduplicación 16p13.11
Síndrome de microduplicación 17q12

síndrome de deleción 1p36
Síndrome de deleción 22q11.2

Síndrome 49,XXXXY
Síndrome de microdeleción 5q14.3
Síndrome de microdeleción 9p13

Síndrome de Aarskog-Scott
Deficiencia de esfingomielinasa ácida

Cutis laxa adquirida
Lipodistrofia parcial adquirida

Acromegalia
Síndrome de PI3K-delta activada

Porfiria aguda intermitente
Leucemia linfoblástica aguda

Leucemia mieloide aguda
Deficiencia de adenosina monofosfato desaminasa

Deficiencia de adenilosuccinato liasa
Adiposis dolorosa

Adrenomieloneuropatía
Lipofuscinosis neuronal ceroidea del adulto

Enfermedad con cuerpos de poliglucosano del adulto
Síndrome de Alagille

Síndrome de Allan-Herndon-Dudley
Alopecia

Deficiencia de alfa-1-antitripsina
Alfa-manosidosis

Alfa talasemia y trastornos relacionados
Hemiplejía alternante de la infancia

Amelogénesis imperfecta
Amiloidosis

Esclerosis lateral amiotrófica
Vasculitis asociada a anticuerpos anticitoplasma de neutrófilos

Síndrome antisintetasa
Aracnoiditis argininemia

Malformación de Arnold Chiari tipo I
Lipofuscinosis ceroide neuronal juvenil asociada a 

ATP13A2
Síndrome urémico hemolítico atípico

Encefalitis autoinmune
Anemia hemolítica autoinmune

Síndrome de anemia hemolítica autoinmune-
trombocitopenia autoinmune-inmunodeficiencia 

primaria
Anemia hemolítica autoinmune de tipo caliente

Poliendocrinopatía autoinmune tipo 2
Síndrome autoinflamatorio

Ataxia cerebelosa autosómica dominante
Distrofia muscular autosómica dominante de Emery 

Dreifuss
Síndrome de hiper-IgE autosómico dominante

Epilepsia nocturna del lóbulo frontal autosómica 
dominante

Discapacidad intelectual autosómica dominante no 
sindrómica

Poliquistosis renal autosómica dominante
Bestrofinopatía autosómica recesiva

Miopatía centronuclear autosómica recesiva
Ictiosis congénita autosómica recesiva

Halitosis extraoral autosómica recesiva
Síndrome de pterigión múltiple autosómico recesivo

Necrosis avascular
Síndrome de Aymé-Gripp

Síndrome cerebrofrontofacial de Baraitser-Winter
Síndrome de Basilea-Vanagaite-Smirin-Yosef

Distrofia muscular de Becker
Enfermedad de Behçet

Colestasis intrahepática recurrente benigna
Betatalasemia

Defecto en la síntesis de ácidos biliares con colestasis y 
malabsorción

Deficiencia de biotinidasa
Bronquiolitis obliterante con enfermedad pulmonar 

obstructiva
Atrofia muscular bulboespinal

Glomerulonefritis C3
CADDS

Síndrome de CANOMAD
Síndrome de anomalías cardíacas-heterotaxia

Complejo de Carney
Enfermedad de Castleman

Síndrome de compresión de la arteria celíaca
Malformación quística del sistema nervioso central



“ ”

“ ”

Thank you SO much for reaching out. This
has been a really lonely difficult time. I will

take the time to go through all of these
links and I greatly appreciate you getting

back.
- Patient (U.S.)

Muchas gracia s por com un ica rte . Este  
ha  sido  un  m om en to  rea lm en te  

so lita rio  y d ifícil. Me  tom aré  e l t iem po 
pa ra  revisa r todos e stos en lace s y 
gracia s por volve rm e  a  con tacta r.

- Pacien te  (Estados Un idos)

Providing Key 
Support for the

Rare Community

“Wow thank you! I’ve been 
living w this diagnosis for 30 
yrs, no update reported to 
me by drs. Appreciate the 

follow-up and links.”
- Patient (U.S.)
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Brinda r a poyo cla ve  pa ra  la  
com un ida d  que  t ie ne  
e n fe rm e da de s ra ra s



“ ”

“ ”

Providing Key 
Support for the

Rare Community

"¡Wow! ¡Gracia s! Vivo con  e ste  
d iagnóst ico hace  30 años y los doctore s 

nunca m e in form aron n inguna  
actua lización . Gracia s por e l segu im ien to  

y los en laces”.

- Pacien te  (Estados Un idos)

13

Brinda r a poyo cla ve  pa ra  la  
com un ida d  que  t ie ne  
e n fe rm e da de s ra ra s

Thank you so much for helping me finding
the extensive resources! It makes me feel I 

am not alone fighting with the disease. 
Global Genes is doing a great job!

- Caregiver (China)

¡Muchas gracia s por ayuda rm e  a  
encon tra r am plios recu rsos! Me  hace  

sen t ir que  no  e stoy so la  con tra  la  
en fe rm edad . ¡Globa l Genes e stá  

haciendo un  gran  t raba jo!
- Cu idador (Ch ina )



All In . Ra re :
Em powe ring unde rse rve d
com m unit ie s
Em pode ra r a  la s com un idade s 
m arginadas

14
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A Reproducible Program that Supports:

✔ Education: Development of Rare and 
Undiagnosed Disease Education

✔ Bi-Directional Education with minoritized
communities

✔ Identification and Support:

✔ Identifying new patients impacted by rare 
disease and their families [including
undiagnosed/previously diagnosed
patients]

✔ Providing Access to Support for rare 
disease patients and their families via
Trusted Community Health Liaisons
[Community Health Workers]

✔ Engaging and increasing participation in rare 
disease research

Overarching Program Goal:

Development of a blueprint/model to
identify, support and engage individuals, 
family members and caregivers impacted by
rare disease (and those undiagnosed) with
trusted partners to enhance diversity, equity
and inclusion in care & research

Program
Goals

Objectivos
del programa

Un programa reproducible que propicia lo siguiente:

✔ Educación: desarrollo de 
la educación sobre enfermedades raras y 
no diagnosticadas

✔ Educación bidireccional con comunidades 
minoritarias

✔ Identificación y soporte:

✔ Identificar nuevos pacientes afectados por 
enfermedades raras y sus familias (incluidos 
pacientes no diagnosticados o previamente 
diagnosticados)

✔ Brindar acceso para ayudar a pacientes con 
enfermedades raras y sus familias a través de 
enlaces de salud comunitarios confiables 
(trabajadores de salud comunitarios)

✔ Involucrar y aumentar la participación en la 
investigación de enfermedades raras

Objetivo general del programa:

Elaboración de un plan/modelo para
identificar, apoyar e involucrar a
personas, familiares y cuidadores
afectados por enfermedades raras
(y aquellas no diagnosticadas) con
socios confiables para mejorar la
diversidad, la equidad y la inclusión en
la asistencia y la investigación.



Pilot Program Model

Educate/Educar:
• Rare Disease Education
• Educación sobre enfermedades raras
• Training & Curriculum
• Formación y plan de estudios

Community Partners
Socios comunitarios
Community Health Workers
Trabajadores de salud 

comunitarios

Identify/Identificar:
• Rare Disease Patients Through Faith

Based Partners
• Pacientes con enfermedades raras a 

través de socios religiosos
• Community Health Workers
• Trabajadores de salud comunitarios

Support/Apoyar:
• Deploy Community Health Workers
• Desplegar trabajadores de salud 

comunitarios
• Ongoing Training & Support for Community

Health Workers
• Capacitación y apoyo continuos para 

trabajadores de salud comunitarios

Engagement & 
Participation/Compromiso y 
participación
• Leverage/engage through patient portal
• Aprovechar/participar a través del portal 

del paciente
• Consented for contact & participation
• Consentimiento para contactar y participar

TRUST
CONFIAR

1

2

4

3

Educate – Identify – Support
Engage/Enroll Modelo de programa pilotoParticipar/Inscribirse Educar – Identificar – Apoyar



All In. 
Rare

● Lanzamiento piloto en las regiones 
metropolitanas de Kansas City y Birmingham

● Trabajar con organizaciones comunitarias 

religiosas

● Trabajadores de salud comunitarios (TSC) 

identificados

● Capacitar a CWH en salud pública, alfabetización 

sanitaria, enfermedades raras, 

pruebas/asesoramiento genético, ensayos 

clínicos y participación en investigaciones.

● Su objetivo es identificar y apoyar a pacientes 

con enfermedades raras de comunidades 

desatendidas y aumentar la participación en 

ensayos clínicos.

● Expansión futura a otras regiones geográficas y 

otras comunidades minoritarias

● Pilot launched in Kansas City and 
Birmingham metro regions

● Working with faith based community 

organizations

● Identified community health workers (CHW)

● Training CWH in public health, health 

literacy, rare diseases, genetic 

testing/counseling, clinical trials and 

participation in research

● Aim to identify and support rare disease 

patients from underserved communities and 

increase participation in clinical trials

● Future expansion to other geographical 

regions and other minoritized communities



Access to  An swers:
Com in g soon !
¡Muy pron to!

18
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Access to
An swers

Acceso a  
re spu esta s

● Fase  p iloto  cen trada  en  a feccion es n eu rológicas de  

in icio  ped iá trico

● Los bebés y los adu ltos son  e legib le s.

● Aprovech e  RARE Con cie rge y All In . Es poco com ú n  

iden tifica r/apoya r a  pacien te s e legib le s, 

pa rt icu la rm en te  de  com u n idades desa ten d idas

● Se  brin da  a se soram ien to gen é tico p revio y poste rior 

a  la  p ru eba .

● Se  adm iten  ped idos de  p ru ebas n o d irigidas por u n  

m édico

● Pru ebas de  grado clín ico (in clu idas la s p ru ebas 

cu b ie rta s por e l segu ro)

● Pru ebas de  grado de  in vest igación  d ispon ib le s pa ra  

VUS de  a lta  sospech a

● Todos los da tos clín icos y gen é ticos se  recop ila rán  a  

t ravés de  RARE-X y e sta rán  d ispon ib le s pa ra  la  

in vest igación .

● Todos los pacien te s y fam ilia s reciben  apoyo a  t ravés 

de  RARE Con cie rge in depen dien tem en te  de l 

re su ltado de l d iagn óst ico.

Provid ing Access to  Free Whole  Genom e  
Sequencing

Proporciona r acceso  a  la  secuenciación  gra tu ita  
de l genom a  com ple to

● Pilot  ph ase  focu sed  on  ped ia tric-on se t  

n eu rologica l con d it ion s

● In fan ts, a s we ll a s adu lts  a re  e ligib le

● Leve rage  RARE Con cie rge  an d  All In . Ra re  to  

iden tify/su pport  e ligib le  pa t ien ts, pa rt icu la rly 

from  u n de rse rved  com m u n it ie s

● Pre - an d  post-te st  gen e tic cou n se lin g p rovided

● Non -ph ysician  d irected  te st  orde rin g su pported

● Clin ica l grade  te st in g (in clu d in g in su ran ce -

cove red  te st in g)

● Resea rch  grade  te st in g ava ilab le  for h igh -

su sp icion  VUS

● All clin ica l an d  gen e tic da ta  to  be  collected  

th rou gh  RARE-X an d  m ade  ava ilab le  for 

re sea rch

● All pa t ien ts an d  fam ilie s su pported  th rou gh  

RARE Con cie rge  rega rd le ss of d iagn ost ic 

ou tcom e
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RARE 
Concierge

All In. 
Rare

Access 2 
Answers: 
Genetic 
Testing

Undergo genetic counseling 
and genetic testing to obtain a 
diagnosis through no-cost 
Whole Genome Sequencing

Fomenta la educación bidireccional y el apoyo entre personas, 
familias y cuidadores afectados por enfermedades raras y 
enlaces de salud comunitarios confiables para mejorar la DEIA 
en la asistencia y la investigación.

Expa nd ing Im pa ct  & 
Me e ting Unm e t 
Ne e ds Th rough  a  Se t  
of Progra m s

Am plia r e l im pa cto  y 
sa t isfa ce r la s 
ne ce sida de s 
in sa t isfe cha s a  t ra vé s 
de  un  con jun to  de  
p rogra m a s

Personalized patient navigation service 
serving as epicenter of resources, 
information, support, and connections

RARE-X

RARE-X

Platform to collect, connect, and 
share data to accelerate rare disease 
research, treatments, and cures by 
removing barriers for data collection 
and sharing

Realice asesoramiento genético y 
pruebas genéticas para obtener un 
diagnóstico mediante la 
secuenciación del genoma 
completo sin costo

Plataforma para recopilar, conectar 
y compartir datos para acelerar la 
investigación, los tratamientos y las 
curas de enfermedades raras 
eliminando barreras para la 
recopilación y el intercambio de 
datos.

Servicio personalizado de navegación 
para pacientes que sirve como epicentro 
de recursos, información, apoyo y 
conexiones.

Fosters bidirectional education and 
support between individuals, families, 
and caregivers impacted by rare 
disease and trusted community 
health liaisons to enhance DEIA in 
care and research



How do I con tact
Globa l Gen es for

re sou rces?

¿Cóm o m e  com u n ico  
con  Globa l Gen es 

pa ra  ob ten e r 
recu rsos?

Contact RARE Concierge with your specific
questions:

Comunícate con RARE Concierge si tienes preguntas 
específicas

https://globalgenes.org/connect/rare-disease-patient-services/

https://globalgenes.org/connect/rare-disease-patient-services/


Genomic Education Resources
Recursos de educación genómica

Donna Messersmith, PhD
NHGRI, Education and Community Involvement Branch/NHGRI, Subdivisión de Educación y Participación Comunitaria
Provider Education Specialist/Especialista en educación de proveedores
Co-Chair ISCC-PEG/Copresidente ISCC-PEG

April 18. 2024/18 de abril de 2024



Financial 
Disclosure

Donna Messersmith, PhD
Has No Relevant Financial Disclosures.

Divulgacione 
financieras

No tiene divulgaciones financieras relevantes



Poll/Encuesta:

Audience member educates/A quién educa el miembro de la audiencia:

Only me and people I chat with casually
Solo yo y las personas con las que converso 
informalmente

K-12 Students
Estudiantes de jardín de infantes a escuela 
secundaria

Healthcare Professionals
Profesionales de la salud



Healthcare Professional Genomic 
Educational Resources

Recursos educativos genómicos 
para profesionales de la salud



Inter-Society Coordinating Committee for
Practitioner Education in Genomics (ISCC-PEG)
ISCC-PEG (Comité coordinador intersocietario para

educar  a los profesionales en genómica)

 ISCC-PEG 12th Annual Meeting (In-Person)
12ª reunión anual de ISCC-PEG (presencial)

 https://www.genome.gov/ISCC-PEG

https://www.genome.gov/ISCC-PEG


Goal of ISCC-PEG: Improve Genomic Literacy
Objetivo del ISCC-PEG: mejorar la alfabetización 

genómica

Interdisciplinary Collaborations to:
Colaboraciones interdisciplinarias con los siguientes 
objetivos:

• Determine Needs
Determinar las necesidades

• Create Useful Resources
Crear recursos útiles

• Disseminate
Diseminar información

• Learn About Best Practices
Obtener más información sobre las mejores prácticas



genome.gov/DTC-GT-FAQ

Preguntas frecuentes sobre 
pruebas genéticas directas 
al consumidor

https://www.genome.gov/For-Health-Professionals/Provider-Genomics-Education-Resources/Healthcare-Provider-Direct-to-Consumer-Genetic-Testing-FAQ


genome.gov/Nursing-Genomics

Nursing Genomics Frequently Asked Questions
Preguntas frecuentes sobre genómica en 
enfermería

• Entry-level Nurses
Enfermeros principiantes

• Advanced-Practice Nurses: Nurse Practitioners
Enfermeros de práctica avanzada: enfermeros practicantes

• Advanced-Practice Nurses: Nurse Educators
Enfermeras de práctica avanzada: enfermeros educadores

https://www.genome.gov/For-Health-Professionals/Provider-Genomics-Education-Resources/nursing-genomics-faq


• Pharmacogenomics Nomenclature
Nomenclatura farmacogenómica

• Pharmacogenomics Resources
Recursos de farmacogenómica

• Practical Aspects of Pharmacogenomics Implementation
Consideraciones prácticas de la implementación de la 

farmacogenómica
• Direct-to-Consumer Pharmacogenomic Testing

Pruebas farmacogenómicas directas al consumidor

Pharmacogenomics Learning Series
Serie de aprendizaje sobre farmacogenómica

genome.gov/PGx-Learning-Series
Partnering with the University of Pittsburgh who
provide Continuing Education credits (optional)
En asociación con la Universidad de Pittsburgh que 
ofrece créditos de educación continua (opcional)

https://www.genome.gov/ISCC-PEG/pharmacogenomics-learning-series


https://www.genome.gov/event-
calendar/Healthcare-Professionals-
Genomics-Education-Week 

Healthcare Professionals’ Genomics Education Week
Semana de educación genómica para profesionales de la salud

# 
of

 im
pr

es
si

on
s

YouTube Playlist
Lista de reproducción de YouTube

https://www.genome.gov/event-calendar/Healthcare-Professionals-Genomics-Education-Week
https://www.genome.gov/event-calendar/Healthcare-Professionals-Genomics-Education-Week
https://www.genome.gov/event-calendar/Healthcare-Professionals-Genomics-Education-Week


Genomic 
Educational Learning Resources: 

Public/K-12

Recursos
educativos de aprendizaje en materia 

genómica: público/K-12



• https://www.genome.gov/genetics-glossary

Glosario sonoro de términos genómicos y 
genéticos
El glosario presenta casi 250 términos explicados con sencillez por científicos y 
profesionales destacados del Instituto Nacional de Investigación del Genoma 
Humano.



Genome: Unlocking Life’s Code Exhibition and Website:
Exhibición y sitio web "Genome: Unlocking Life's Code" (Genoma: 

desbloquear el código de la vida)
https://www.unlockinglifescode.org/



2024 DNA DAY/DÍA DEL ADN de 2024

Do People Really Know What DNA Is?
¿La gente sabe realmente qué es el ADN?

April 26, 2024, 3:00 - 4:00 p.m. ET
26 de abril de 2024, 15:00 - 16:00 horas (horario de la costa este de Estados Unidos)

Joe Palca, Ph.D.
Former Science Correspondent (1992-2023)

Ex corresponsal científico (1992-2023)
National Public Radio (NPR)

NPR (radio pública nacional)

https://www.genome.gov/event-
calendar/Louise-M-Slaughter-National-
DNA-Day-Lecture

https://www.genome.gov/event-calendar/Louise-M-Slaughter-National-DNA-Day-Lecture
https://www.genome.gov/event-calendar/Louise-M-Slaughter-National-DNA-Day-Lecture
https://www.genome.gov/event-calendar/Louise-M-Slaughter-National-DNA-Day-Lecture


La vanguardia 
de la genómica
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