16:15 H Se da comienzo a la Asamblea con los siguientes asistentes:

SOCIO FUNDADOR PRESIDENTE HELENA CARPIO ANGUITA

SOCIO FUNDADOR TESORERO

SOCIO FUNDADOR
SOCIO FUNDADOR
SOCIO FUNDADOR

SOCIO FUNDADOR SECRETARIA

SOCIO 1

SOCIO 2 VOTO DELEGADO
SOCIO 3 VOTO DELEGADO
SOCIO 4 VOTO DELEGADO
SOCIO 6

SOCIO 9

SOCIO 11

SOCIO 21

SOCIO 24

SOCIO 25 VOCAL GA2
SOCIO 27

SOCIO 28

SOCIO 29

SOCIO 30

SOCIO 34

SOCIO 46

SOCIO 51

SOCIO 59

SOCIO 60

SOCIO 61

Invitado

Invitado

JOSE VICENTE VARGAS
DANIEL VICENTE FRANCO
ELISA CARPIO ANGUITA
NURIA CARPIO ANGUITA
ANA CARPIO ANGUITA
MARIA CABEZAS RUIZ

M.DE LOS ANGELES FRANCO FERNANDEZ

M.JESUS ANGUITA QUINTANA
EMILIO CARPIO MATIAS

BEATRIZ CASADO VERRIER

DAVID MAESTRE

CARLA CHEVILLET GARCIA
VERONICA LOMINCHAR MARIN
CARIDAD MARTINEZ NIETO
SUSANA SALAMANQUES ORTEGA
M.LUZ IGLESIAS CARCANO

ESTER CALLEJA VAQUERO
ENRIQUE GUTIERREZ DE FRANCISCO
PABLO GUTIERREZ CALLEJA

RITA NAVARRO NAVARRO
MONTSE ONOS PALMAROLA
ANGELES LUNA

MARI PAQUI RUBIO LINDE
PATRICIA VILANA

JUDIT RUIZ PEIRO

MONICA PEIRO

MIGUEL RUIZ



Balance de cuentas:

- Se resumen, explican y aprueban por unanimidad las cuentas
anuales.

- Se informa que se va a mandar un email recordatorio de pago de
cuota durante el primer cuatrimestre de cada ano; ya que en el 2019 tan
solo pagaron 29 socios de 58.

- Se informa que se procedera a mandar un email para informar de la
falta de pago de cuota anual de 40 euros.

- Se recuerda que existen todas las FACILIDADES DE PAGO
necesarias para adaptarse a cada situacion. Por ejemplo: en diferentes
pagos, o por la realizacion de eventos.

- Se aprueba por unanimidad BECAR a aquellas familias que lo
precisen por sus circunstancias y asi lo soliciten; lo importante es estar
unidos e informados.

- Se informa que debido al coste que supone, no se puede pasar el
recibo a cada cuenta.

- Se informa de los gastos anuales que cubren las cuotas:

I. MANTENIMIENTO WEB 181,50
ii. FEDER 75
ii. FEEHM 150
iv. SEGURO 198,50
v. COMISIONES DEL BANCO 110 EUROS

- Se informa de que actualmente hay una familia con GA2 en la
Asociacion. Recordamos que es una enfermedad ultra rara y que las formas
neonatales son muy graves y, muchos de los ninos fallecen sin tener aun
diagnostico. Se acuerda incluir GA2 en la asociacion a pesar de que son
enfermedades muy diferentes.

- Se enumeran las acciones realizadas el ano 2019: celebracion del dia
de las EERR (cuento, iluminacion de los Ayuntamientos, difusion en redes
sociales), recaudacion en los pequenos comercios (huchas).

- Julio 2020 conseguimos una entrevista en el Programa
Enfermedades Raras de Antonio Armas a la Dra Sinziana Stanescu sobre
GA2. Puntos importantes: la falta de diagnostico temprano y protocolo de
tratamiento, la diferencia de tratamientos y presentaciones de la
enfermedad.



- Estamos realizando una Campana Informativa del diagnostico
genético y tratamiento de afectacion metabdlica en urgencias, en Castilla
Ledn gracias a la ayuda de Alimerka de 2500 euros.

- Susana Salamanqués recuerda a los asistentes la posibilidad de
alojarse en Madrid en un piso mantenido por Alimerka para acudir a citas
medicas, pruebas o ingresos, con un coste infimo.

- Contamos don dos patrocinadores para la realizacion de eventos.

Resumen de las acciones: es importante participar en los proyectos que
vamos consiguiendo, todos los afectados deben tener seguimiento, con o
sin secuelas, para evitar las mismas o un empeoramiento. De cara a la vision
que desde fuera pueden tener de nuestra organizacion, tenemos que seguir
unidos, participando por los 70 socios que somos. El contestar las encuestas
es la mejor forma de participar y ayudar a todos.

Investigacion Terapia génica en GA1 Albert y Montse nos hacen un
resumen esperanzador, pendiente de conocer si el proyecto pasa a la
segunda fase para recibir financiacion. Esta programado en varias fases a lo
largo de tres anos. Tenemos una grabacion de audio de la explicacion de
Albert por si queréis consultarlo.

Convenio de investigacién 12 de Octubre: Calidad de vida: han
comenzado las primeras entrevistas para afectados y padres de 2 anos hasta
los 18 anos. Si estais interesados en participar podéis contactar en el correo
“metabolicasi2octubre@hotmail.com” para programar la entrevista.
(Skype®© o similar). Duracion de la entrevista 20 minutos aproximadamente.

Protocolo de emergencias recordamos la importancia de este
protocolo de atencion en urgencias para cuando salimos de nuestra zona
habitual
https.//familiasga.com/wpcontent/uploads/2019/12/PROTOCOLO-
URGENCIAS-ACIDURIAGLUT%CR%81RICA-TIPO-1-DEF.pdf

Proyecto Neurocognitivo Dra Berta Zamora, Neuropsicologa CSUR 12
de Octubre gracias a la Ayuda de la Fundacion Mutua Madrilena

i. Registro Nacional: sigue abierto para el registro pero
se cierra para comenzar las entrevistas
https.//familiasga.com/registro-nacional-deacidemias-
organicas/

ii. Recordatorio de la terapia con perros gratuita
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Insuficiencia Renal en GA1: pendiente de comienzo en septiembre,
como un subproyecto del Estudio Neurocognitivo. Se trata de estudiar la
funcion renal de los afectados con GA1y prevenir su deterioro administrando
citrato. Se enviaria papel de filtro a cada familia, que humedecerian en orina
y se reenviaria al Hospital de Valdecilla, se necesitarian unos parametros
habituales de las analiticas de sangre que nos comunicaran.

Web Gratuita para el contaje de lisina y calorias. Poco a poco habra
mejoras como la incorporacion del regimen de emergencia, o poder
compartir recetas. Es el futuro del tratamiento en GA1L

iii. Web: https.//www.dietagal.es/
iv. Tutoriales:
https.//www.youtube.com/watch?v=b7g_sieNSEU

Taller Contaje de lisina como apoyo en el inicio de la dieta
restringida en lisina https.//familiasga.com/eventos/taller-teorico-practico-
contaje-porlisina/

Comentamos la dificultad de la adherencia a la dieta debido a los propios
profesionales de los diferentes hospitales, punto importante a incidir durante
el proximo ano.

Proyecto de adultos: fase de recoleccion de datos para realizar la
encuesta. Como investigadores principales la Dra Montserrat Morales y Luisa
Farmaceutica de Nutricia. En esta primera fase participaran dos adultos de la
Asociacion que contaran la problematica o puntos a recoger segun su
experiencia. En un ano se comenzarian a realizar las entrevistas, cuyo objetivo
es tener una base en la que basar futuros proyectos para los adultos.

Jornada AO Nov 2019: se recuerda que tenemos los videos para poder
consultar, pendientes de colgar en el canal de YouTube de la FEEHM :
v. Diagnéstico Dra Elena Martin
vi. GA1 Dra Pilar Quijada
vii. Adultos Dra Montserrat Morales
viii. Desarrollo Neurocognitivo Dra Berta Zamora
ix. Afectacion neurologica Dra Angels Garcia Cazorla
x. Trastornos alimentarios Dra Consuelo Pedron
xi. Enlace al resumen realizado  por Mariay
Marta https.//familiasga.com/eventos/i-jornada-de-
aciduriasorganicas-feehm/
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Manual de apoyo para evitar los trastornos alimentarios en GA1.
comentamos que Nuria y Elisa, han conseguido recaudar gracias a sus
donaciones y trabajo, 4000 de los 6000 euros destinados al equipo de la Dra
Pedron del nino Jesus de Madrid, centro de referencia para trastornos
alimentarios en Espana. Quizas para después de verano, puedan comenzar
las reuniones y llevar a cabo este proyecto tan necesario.

Hacemos un inciso para agradecer a todos los que han colaborado con
traducciones, resumenes de encuentros, eventos etc. Estan reflejados en el
anexo de la Convocatoria.

Vinculacion
FEEHM: celebracion | Jornada de Acidurias Organicas. Helena
pertenece a la Junta Directiva de la FEEHM desde la ultima Asamblea, con

la finalidad de tener representada nuestras enfermedades y poder de forma
directa explicar nuestra problematica y singularidad.

FEDER: recordamos que tenemos con ellos un servicio de atencion
psicologica, juridica y de orientacion. Enumeramos las ayudas recibidas:

Ayuda de 500 euros para la impresion de la Guia de familias
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Ayuda para terapias a 6 familias 2197 euros
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Recaudacion/acciones/Vvisibilizacion Recordamos que las acciones
estan colgadas en la pagina web de la Asociacion y que en el anexo estan
los enlaces a los mismos. Por su interés destacamos:

- Radio Enfermedades Raras:

- Dra Angels Garcia Cazorla sobre GA1,
https://soundcloud.com/user-240760763/erntrevista-en-
elprograma-enfermedades-raras-de-antonio-armas

- Dra Sinziana Stanescu sobre GA
https.//soundcloud.com/user-240760763/entrevista-radio-dra-
stanescu-ga2

Con el fin de facilitar la celebracion de mas eventos, se crea un Grupo de
Apoyo formado por Verénica, Juani y Helena.

De nuevo agradecemos todo Lo trabajado por las familias, empresas, amigos
y familiares (en el anexo de la convocatoria estan enumerados lo eventos y
sus enlaces a la pagina web). Recordamos la importancia de cada granito
que sumamos para poder llevar a cabo todas las acciones para mejorar el
tratamiento, acceso a terapias e investigacion que estamos consiguiendo.
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Enumeramos nuestros recursos para los eventos:
* Dipticos, carteles, Roll up
+ Velas
* Pulseras
+ Camisetas
* Video de difusion de Veronica Lominchar
+ Donaciones gomas/horquillas Hermana Bea
+ Donaciones productos artesanos Emilio Carpio
* Donaciones libros del grupo 10 Gallinas y alguna mas
+ Donaciones empresas Il Tuffatore, GTS, Partyson, SDL, Fundacion
Jaime Jaimes, Stamprof, OR50, CESUR

Propuestas:

- Reunién de familias cuando la situacion actual del COVID esté controlada.

- Espacio para recetas en la pagina web y web de dieta: en la pagina web
ya es posible tener este espacio, podeis mandar vuestras recetas al
correo de la asociacion.

- Tener accesible el listado de ayudas/protocolo de emergencia y otros
documentos. A esta propuesta Adrian presenta la posibilidad de hacer
una cuenta en Telegram en la que se fijen estos documentos y que estén
accesibles. Vamos a desarrollar esta gran idea.

- Recordamos la importancia de ser atendido por un equipo especializado
(CSUR) y que tenemos derecho a ello, se puede hacer derivacion desde
el programa SIFCO habitualmente por los especialistas. También aunque
ya seamos atendidos por un CSUR, tenemos derecho a una segunda
opinion. Hablamos de las dificultades que hemos vivido y de encontrar la
manera de superarlas y tener los cuidados que merecemos.

- José Vicente hace la propuesta de coger sélo loteria on line para reducir
el coste, ya que no debe enviarse y comenta que el mayor beneficio viene
de la venta de la cesta navidena. Se vota la propuesta y se aprueba por
unanimidad.

- Helena propone la organizacién de un grupo de apoyo psicologico de
padres/hermanos y adultos. Se comenta que lo logico seria comenzar
con los padres, y preguntar los costes y condiciones al equipo de la Dra
Sanz de Madrid, con amplia experiencia en ninos con patologias cronicas.

- Se aprueba el cambio de nombre definitivo de la Asociacion a Familias GA,
debido a la aprobacion definitiva de la inclusion y atencion a familias con
GA2, y la modificacion de Estatutos que conlleva.

- Se proponen nuevos cargos en la Junta Directiva que se aprueban por
votacion unanime.

- Vocal GA2: D? SUSANA SALAMANQUES ORTEGA, Espafola, DN/
71143622E, CALLE ESTRECHA 3, 1°A. 47195. LA FLECHA. VALLADOLID.



- Vocal: D° MARI ANGELES GARCIA PONCE, Espafiola, DNI 34834587Y,
c/Sargento Angel Tornel 9, 1°B, 30009 Murcia

- Vocal: D? VERONICA LOMINCHAR MARTIN, Espafiola, DNI 039114188,
CALLE CERVANTES 12B, 45940. VALMOJADO. TOLEDO.

- Vocal: D? BEATRIZ CASADO VERRIER, Espanola, DNI 124148721, CALLE
LAS POZAS 12. 40194 TRES CASAS. SEGOVIA.

- Vocal: D@ Montserrat Onos Palmarola, Espanola, DNI 47724691J, CALLE
DE VILAFRANCA 1-7, 4°12 C.P. 08720 VILAFRANCA DEL PENEDES

- Vocal: D Albert Carbonell Sanroma, Espanol, DNI 47726007H, CALLE DE
VILAFRANCA 1-7, 4°12 C.P. 08720 VILAFRANCA DEL PENEDES

- Vocal: D? Judith Ruiz Peiro, Espanola, DNI 20059375V , CALLE
LLIBERTAT 4, C.P. 46790 XERESA, VALENCIA

Aprobadas las incorporaciones a la Junta Directiva propuestas. Estas
nuevas incorporaciones cubren las bajas de D. MARCOS ANTONIO
MORALES MANZON (DNI 50108777B) y D? NURIA CARPIO ANGUITA (DNI
20254647L) que han comunicado su renuncia a sus cargos de vocales en
la Junta Directiva.

Se da por finalizada la Asamblea a las 19:07 h



