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1 DATOS DE LA ENTIDAD

DENOMINACION: Asociacion Nacional Familias GA

REGIMEN JURIDICO: Asociacion
REGISTRO DE ASOCIACIONES: Ministerio del Interior

Asociaciones Fecha CIF
613620 25/07/2017 G87924007
DOMICILIO DE LA ENTIDAD:
CALLE NUMERO CODIGO POSTAL
De Cambados 40 289039
LOCALIDAD PROVINCIA TELEFONO
Arroyomolinos Madrid 616911152
DIRECCION CORREO ELECTRONICO
Correofamiliagai@gmail.com




2 FINES ESTATUTARIOS

La Asociacidon Nacional Familias GA que auna a afectados, familiares
y amigos con aciduria glutarica tipo 1y 2; es una organizacion
independiente, aconfesional, apartidista, democratica y participativa, no
gubernamental, sin animo de lucro, con personalidad juridica y con plena
capacidad para ser sujeto de derechos y obligaciones.

Pretende ser un agente que dé servicios complementarios a los de
las administraciones publicas, debido a las caracteristicas y necesidades
especiales que estas patologias generan en el afectado y familia.

Para el desarrollo de sus fines y planes de actuacion, tiene como
principal mision el fomento del estudio, investigacion y conocimiento social,
medico y cientifico de las enfermedades raras que representa. Para mejorar
la calidad de vida de las personas con GA1y GA2 (MADD), asi como la
defensa de sus derechos y la promocion de cuantas iniciativas conduzcan a
este fin.

Segun el articulado de sus estatutos:
TITULO II. FINES Y ACTIVIDADES DE LA ASOCIACION

Articulo 2°: Son fines de esta Asociacion:

a. La creacion de una red de afectados por GA1 (Aciduria glutarica tipo ) y sus familias,
protegiendo los derechos e intereses de los mismos.

b. Colaborar y promover la investigacion cientifica para mejorar los conocimientos sobre la
enfermedad, para el desarrollo de tratamientos o terapias que aporten mayor calidad de
vida a los afectados.

c. Dar a conocer la situacion de estos afectados, sensibilizar a la sociedad y a las
autoridades de la importancia de un tratamiento dietético, educativo y clinico adecuado.

d. La promocion y desarrollo de las actividades de prevencion, deteccion, y diagnostico
temprano de las secuelas e incapacidad derivadas del proceso de la enfermedad.

e. Favorecer la integracion de los afectados por GA1 como colectivo en riesgo de exclusion
social.

f. Promover el contacto entre centros de referencia de GA1 para que los pacientes reciban
el tratamiento y terapias mas adecuadas y actualizadas.

g. Ser interlocutor valido ante los organismos publicos y privados, en los temas de interés
comun que afecten a sus miembros.

h. Promover el acceso igualitario en todo el territorio nacional a las técnicas de diagnostico,
tratamiento, terapias, medicamentos y alimentos hipoproteicos nhecesarios y mas
adecuados para los afectados por GAL

i. Crear y gestionar una bolsa de ayudas materiales, personales o economicas para el apoyo
a las familias.



a. Desarrollar los elementos de comunicacion necesarios (fisicos y/o virtuales, como
paginas web o redes sociales).

b. Dar a conocer esta enfermedad a traves de la web, redes sociales, difusion de videos y
participacion en charlas de tematicas relacionadas, asi como, la colaboracion u
organizacion de Conferencias y Jornadas Médicas.

c. Fomentar la union de los afectados, con el objeto de compartir vivencias y facilitar apoyo
emocional, pudiendo organiza encuentros presenciales o virtuales, o a traves de la web.

d. Crear una base de datos de los afectados.

e. Fomentar el contacto con profesionales que puedan aportar nuevas vias de
investigacion, tratamientos, terapias..con el objetivo de mejorar la calidad de vida de los
afectados.

f. Buscar medios de financiacion para los fines de la asociacion.
g. Ayudar a la integracion de los afectados en todos los ambitos (escolar, laboral, familiar..)

h. Solicitar, tramitar y gestionar la colaboracion y cooperacion de los organismos y
entidades, tanto publicas como privadas, nacionales e internacionales, con el objeto de
cumplir los fines de la Asociacion

i. Crear un acercamiento interdisciplinario a través de congresos, grupos de estudio,
conferencias, seminarios y otros medios como el intercambio de informacion y
colaboracion.

J. Informacion sobre cuidados, discapacidad, servicios asistenciales y el modo de acceso a
los mismos.

k. Elimpulso de programas de sensibilizacion sobre la enfermedad, asi como la difusion y
practica de la solidaridad y voluntariado en beneficio de las personas con esta enfermedad
rara y de sus familias.

L. Promocionar la asistencia socio-sanitaria para la rehabilitacion integral de los afectados.
m. Pertenecer a la Federacion Espanola De Enfermedades Raras FEDER.

n. Cualquier otra actividad que sea beneficiosa para la calidad de vida de los afectados.

Los beneficios obtenidos por la asociacion, derivados del ejercicio de
actividades economicas, incluidas las prestaciones de servicios, deberan
destinarse, exclusivamente, al cumplimiento de sus fines, sin que quepa en
ningun caso su reparto entre los asociados ni entre sus conyuges o
personas que convivan con aquellos con analoga relacion de afectividad, ni
entre sus parientes, ni su cesion gratuita a personas fisicas o juridicas con
interés lucrativo (Art. 13.2 LO 1/2002).



3 NUMERO DE SOCIOS

A 31 de Diciembre de 2020 el numero de socios es 64

SOCIOS SOCIOS

FUNDADORES | HONORIFICOS SOCIOs TOTAL

10 1 53 64




4 ACTIVIDADES DESARROLLADAS, RESULTADOS Y BENEFICIARIOS

La Asociacion Nacional Familias GA, FGA, desarrolla su accion en torno a la
mision, vision y valores que nos identifican:

- NUESTRA MISION: representar y defender los derechos de las personas con
aciduria glutarica tipo 1y 2 y sus familiares, favoreciendo su inclusion y generando
estrategias que contribuyan a mejorar su calidad de vida.

- Humana: damos apoyo a las familias, acompanandolas en todo el
proceso y facilitando informacion sobre la enfermedad.

- Cientifica: en la que queremos potenciar la investigacion de la
enfermedad, mejorando con ello los tratamientos, la calidad de vida de
los pacientes y la deteccion temprana.

- NUESTRA VISION: ser una comunidad de apoyo en torno a un proyecto comun.

- NUESTROS VALORES:

- El respeto ante los tiempos, los espacios vy las realidades personales de
cada individuo y sus familias.

- Perseverancia para el cumplimiento de nuestros objetivos a pesar de
las dificultades como la escasez de medios y el desinterés generalizado
de la sociedad por el estudio de estas patologias.

- La union entre los agentes de este proyecto (afectados, familias,
profesionales, comunidad..)



4.1 IDENTIFICACION DE LA ACTIVIDAD: Atencion a los afectados,
familias y profesionales

DENOMINACION:

Atencion directa a los afectados

DESCRIPCION: nuestro principal objetivo es ofrecer la informacion
mas actualizada para que los afectados puedan alcanzar la mayor calidad
de vida posible. Debido al escaso numero de afectados, no tenemos opcion
a recibir ciertos servicios sin que el coste suponga un gran perjuicio para
nuestras cuentas; por lo que necesitamos asociarnos a Federaciones de
referencia para poder dar los servicios que nuestros asociados necesitan
como la Federacion Espanola de Enfermedades Raras (FEDER) o la
Federacion Espanola de Enfermedades Hereditarias del Metabolismo
(FEEHM).

Las intervenciones estan centradas en el nucleo familiar, dando
apoyo y consejo al cuidador o cuidadores principales, y a los afectados. La
atencion directa esta dirigida al colectivo y sus familias, profesionales de
atencion directa, estudiantes, administraciones, entidades y poblacion
interesada.

La pandemia ha puesto de manifiesto las dificultades que pasamos
cada dia por ser personas en riesgo de descompensacion y dano
neurologico, durante como minimo los dos primeros anos de vida del
afectado, debemos reducir nuestros contactos a los imprescindibles, ya que
con una minima infeccion hay muchas posibilidades de ser hospitalizado y
hay que aplicar medidas muy estrictas para evitar la descompensacion
metabodlica. A pesar de tener experiencia en el aislamiento, nuestras familias
han sentido una involucion en cuanto a la atencion sanitaria, practicamente
han reducido todas las terapias, y han tenido gran retraso en otras
especialidades, cirugias..

Decidimos realizar todo lo necesario para que las familias estén
informadas de todo lo importante para el correcto desarrollo y evitar
riesgos, en tiempo y forma.

BENEFICIARIOS: familias y afectados con aciduria glutarica tipo 1y 2

REQUISITOS ser afectado, familiar, profesional o interesado en estas
patologias.



SERVICIOS/ACCIONES:
4.12 Atencion directa
- Gestion de la atencion psicologica gracias a pertenecer a FEDER

- Actualizacion de los datos de la Asociacion en las principales
entidades de referencia en enfermedades raras (ORPHANET, FEEHM,
FEDER, CREER)

- Creacion de grupo de difusion unidireccional en whatsapp para
difundir la informacion mas importante relacionada con las patologias,
tratamiento y control.

- Creamos Grupo de Telegram

- Traduccioén del protocolo de urgencias al ingles, aleman, ruso y
frances.

- Traduccioén de la Guia de familias alemana al espanol.

- Actualizacion de la pagina web de www.familiasgales a
www.familiasga.com

- Impresion guia de familias, dipticos y tarjetas

- Difusion de las grabaciones de la | Jornada Interterritorial de
acidurias organicas

- Campana informativa sobre los cuidados ante en COVID con FEEHM

Ante el
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- Realizamos una Pagina de intercambio de productos para que las

familias puedan ponerse en contacto y disminuir los gastos

- Difusion de las recomendaciones de tratamiento de los EIM en caso
de infeccion por COVID. Realizamos apartado especifico en nuestra pagina
web para facilitar el acceso.


http://www.familiasga1.es/
http://www.familiasga.com/

- Difusion de la Recomendaciones para la escolarizacion de los EIM

. . Familias GA Aciduria Glutérica tipo | y 2
Publicado por Helena Carpio Anguita @ - 6 de septiembre de 2020 - @

Indispensable el trabajo conjunto entre profesionales y familias. Gracias!!!

AECOMYSOCIEDAD.ORG

RECOMENDACIONES DE LAS SOCIEDADES AECOM y SEEIM PARA
LA ESCOLARIZACION DE NINOS CON ERRORES INNATOS DEL...
De acuerdo al conocimiento actual, la mayoria de los nifios con errores

innatos del metabolismo (EIM) no tienen un riesgo aumentado de infeccion
OI I l £ SQOC por el Coronavirus SARS-CoV-2 (COVID-19), comparado con otras...

RECURSOS HUMANOS: la asociacion gestiona la informacion recibida
y pone en conocimiento de los afectados y familias toda la informacion
concerniente a su patologia, cuidados, tratamientos etc

TIPO DE PERSONAL NUMERO
ASALARIADO 0
CONTRATO O SERVICIOS 0
VOLUNTARIO 2
COSTE Y FINANCIACION

- Pago del seguro para la atencion de terceros HELVETIA: - 198,55 euros
- Cuota socio a las Federaciones de referencia en:

- Enfermedades raras FEDER - 75 euros

- Errores congénitos del metabolismo FEEHM - 150 euros
- Mantenimiento pagina web - 181,50 euros

- Ayuda Convocatoria de Fondos FEDER impresion guia de familias, dipticos
y tarjetas + 500 euros

feder
8 3ckn Fonds FEDER

Il Edicién Fondos FEDER
3 % Crones (W0 y por ot — . o
2 o * »




SEGURO HELVETIA 198,55
CUOTA FEDERACIONES 225
FONDOS FEDER GUIA, DIPTICOS 500
CINFA: App www.dietagales pendiente
MANTENIMIENTO WEB 181,50
TOTAL 605,05 500

GRADO DE ATENCION: Tipos de consultas y atencion:

DIRECTA:
- Adhesion a la asociacion

- Servicios y recursos

- Preguntas sobre la atencion, tratamiento, recursos,
medicamentos, centros y profesionales, terapias, COVID 19

- Incidencias de los afectados

- Agradecimientos
- Donaciones
INDIRECTA

- Pagina web

- Videoteca, canal de Youtube

- Asesoria fiscal y juridica a traves de FEDER

- Atencion psicolégica a traves de FEDER

RESULTADOS OBTENIDOS Y GRADO DE CUMPLIMIENTO

Numero de consultas atendidas

No registrado

De familiares y afectados

10-20 consultas semanales

De profesionales

55 emails gestionados

A través de Email

40 emails gestionados

A través de WhatsApp

5-30 semanales

Consultas a través de Redes sociales

20 contactos

Consultas a través del Teléfono

2-10 semanales




Mensajes grupo de difusion

64 mensajes

Redes sociales

449 publicaciones

Facebook 233 publicaciones
Twitter 133 tweets
Instagram 83 publicaciones

Rare Connect

20 publicaciones

Canales video: vimeo

1 video colgado

Audios souncloud 1 audio
Visitas a la pagina web 60128 visitas
Publicaciones pagina web 116

Articulos cientificos

103 articulos

Entradas blog

Eventos

Noticias

Participacion

=N N (o

Los usuarios que mayoritariamente realizan consultas son las
personas afectadas y familiares directos y/o cuidadores; suponiendo el 80%
del total de los usuarios. El medio mas utilizado para contactar es el

WhatsApp, seguido del correo electronico.




4.1b Apoyo para el tratamiento dietético

- Desarrollo de una tabla de productos con los valores de lisina,
calorias y proteinas para la app con los valores nutricionales de los

principales productos naturales.

- Organizacion junto a Nutricia de una cata de recetas para
administrar la formula especial de Anamix GA1 a los afectados y realizar un
dossier de apoyo. Debido a la pandemia, se realizaron cajas con el material

necesario y se envio a 11 familias.

- Desarrollo y puesta en marcha la prueba piloto de la app de control

dietético para GA1

DESCRIPCION: hemos elaborado estas acciones para favorecer la
correcta adhesion al tratamiento dietético y farmacologico; apoyando a

padres y cuidadores, e implicando a los afectados en su propio autocuidado.

RECURSOS HUMANOS: la Junta Directiva y un socio han sido los
encargados de realizar las acciones.

ASALARIADO 0
CONTRATO O SERVICIOS 0
VOLUNTARIO 5

COSTE Y FINANCIACION

- Presentacion de nuestro Proyecto de desarrollo de un app para el
control dietetico de la GA1 en la Convocatoria CINFA, hemos sido
seleccionados, pero estamos pendientes de recibir la ayuda de +3500 euros

Convocatoria CINFA pendiente

TOTAL (o)




GRADO DE ATENCION indirecta

RESULTADOS OBTENIDOS Y GRADO DE CUMPLIMIENTO la app ha
tenido un periodo de prueba en el que hemos participado 15 familias, y a
final de ano se ha difundido su uso al resto de familias, una vez resueltas las
primeras comprobaciones. La cata de las recetas realizada por 11 familias,
conlleva la realizacion de una encuesta para detectar las que aportan mejor
palatabilidad-saborizacion al producto, para posteriormente realizar un
documento para ayudar a la toma del medicamento, han participado padres
y afectados.

Cata de recetas con Anamix 11
App dietagal.es 15




4.1c Tarjeta prioritaria de urgencias

DESCRIPCION: Uno de nuestros mayores problemas es la urgencia
de atencion y tratamiento cuando los afectados estan en riesgo de
catabolismo y descompensacion, por ello, nos unimos a la FEEHM y al
Presidente de AECOM, para proponer a la Subdireccion General de Calidad
Asistencial e Innovacion Direccion General de Salud Publica, Calidad e
Innovacion del Ministerio de Sanidad, la realizacion de una tarjeta prioritaria
de atencion en urgencias a los ECM con riesgo de descompensacion.

RECURSOS HUMANOS: Presidente de la AECOM, Presidente de la
FEEHM, presidente de la Asociacion y equipo del Ministerio de Sanidad.

ASALARIADO 0
CONTRATO O SERVICIOS 0
VOLUNTARIO 3

COSTE Y FINANCIACION a la asociacion no le ha supuesto un coste
economico, es una labor voluntaria

BENEFICIARIOS: afectados con errores congénitos del metabolismo
en riesgo de descompensacion

REQUISITOS afectados y familiares con ECM

GRADO DE ATENCION indirecta

RESULTADOS OBTENIDOS Y GRADO DE CUMPLIMIENTO
mantuvimos una reunion on line con muy buenas perspectivas, a la espera
de aportar diferentes soluciones por parte del Ministerio. Desgraciadamente
la pandemia ha paralizado estas acciones que estan pendientes de
reanudarse.



4.1d Asamblea General:

- Puesta al dia general de acciones, cuentas anuales y recogida
de propuestas y necesidades de los socios.

- Exposicion sobre el proyecto de estudio neurocognitivo en
GA 1y GA2

- Difusion de la posibilidad de la financiacion del proyecto
CHARLIE

- Propuestas y acciones para 2021

DESCRIPCION: siendo el mayor érgano de gobierno de la
organizacion la asistencia fue en formato on line de toda la geografia
espanola. Los socios ratificaron las actividades y cuentas del 2019 y votaron
las acciones para el 2020. Se actualizaron las novedades sobre los dos
proyectos de investigacion y se realizo un turno de preguntas al respecto.

RECURSOS HUMANOS: la Junta Directiva

ASALARIADO 0
CONTRATO O SERVICIOS 0
VOLUNTARIO 8

COSTE Y FINANCIACION sin coste

BENEFICIARIOS: familias y afectados socios

REQUISITOS ser socio o amigo de la Asociacion, invitados voz no voto

GRADO DE ATENCION directa

RESULTADOS OBTENIDOS Y GRADO DE CUMPLIMIENTO durante la
asamblea se escucharon las necesidades de las familias y sus posiciones
frente a las acciones realizadas durante 2019 y las futuras actuaciones.



4.1g Fisioterapia on line gratuita gracias a FEDER

DESCRIPCION: la pandemia ha paralizado por completo las terapias
de los afectados y en muchos de ellos ha supuesto una regresion de los
hitos ya conseguidos, y un empeoramiento de su estado basal. Gracias a
nuestra pertenencia a FEDER se ha podido ofrecer esta posibilidad de unirse
de forma on line a la terapia de un fisioterapeuta.

RECURSOS HUMANOS: presidenta de la asociacion

ASALARIADO 0
CONTRATO O SERVICIOS 0
VOLUNTARIO 1

COSTE Y FINANCIACION sin coste

BENEFICIARIOS: los usuarios con secuelas o con retraso en el
desarrollo

REQUISITOS personas con una enfermedad rara

GRADO DE ATENCION indirecta

RESULTADOS OBTENIDOS Y GRADO DE CUMPLIMIENTO tenemos
constancia de 2 adultos que recibieron estos cuidados



4.2 IDENTIFICACION DE LA ACTIVIDAD: acciones para cubrir
necesidades no satisfechas

DENOMINACION:

Terapias y ayudas economicas

SERVICIOS/ACCIONES:

4.2a Beca para estudiantes con enfermedades metabdlicas de FEEHM y
Biomarin

DESCRIPCION: realizamos un convenio de colaboracion con la
empresa Biomarin, como representantes de FEEHM, para gestionar las
becas y valorar junto al Dr Alvaro Hermida, a afectados metaboélicos que
quieren continuar sus estudios.

RECURSOS HUMANOS: Presidente de la Asociacion, Dr Hermida,
representantes de Biomarin.

ASALARIADO 0
CONTRATO O SERVICIOS 0
VOLUNTARIO /

COSTE Y FINANCIACION este convenio no ha implicado coste para la
asociacion ni la Federacion.

BENEFICIARIOS: afectados con enfermedades hereditarias del
metabolismo

REQUISITOS padecer un error congenito del metabolismo y realizar
estudios en la Universidad o cursos de formacion.

GRADO DE ATENCION indirecta

RESULTADOS OBTENIDOS Y GRADO DE CUMPLIMIENTO 3 afectados
se beneficiaron de este proyecto




ALANIS ALONSO
Paciente madrilefia con
aciduria glutarica tipo |

’f‘tmr

£Como te sientes al ganar una de las becas?
Me siento muy contenta de haber sido elegida. Es
la mayor ilusién de mi vida, ya que lo que he
eseado siempre es estudiar para labrarme un
turo aun sabiendo mis dificultades, tener un
bajo en el que poder desarrollar mis aptitudes,
€0 que puedo aportar mucho a la socledad. Lo
he conseguido gracias a vosotros, siempre estaré
muy agradecida.

¢A qué la vas a destinar?
Esta ayuda econdmica serd para estudiar en una
demia la Oposicion de Auxiliar Administrativo

NATALIA GARRIDO
Paciente madrilefia con
fenilcetonuria (PKU)

>

N

¢COmo te sientes al ganar una de las becas?
Estoy muy agradecida a la FEEMH y a BioMarin por
lanzar este tipo de becas que ayudan a la gente con
enfermedades metabdlicas a tener las
oportunidades econdmicas que el resto, y motivarnos
a seguir estudiando para tener buenas
oportunidades laborales.

mismas

unas

¢A qué la vas a destinar?
Me voy a pagar parte del Méister en Produccion de
Cine y Series de Televisién. Soy una apasionada del
cine, pero sobre todo de la ficcion, asi que espero
poder aprovechar al maximo la experiencia para, en
un futuro, llegar a vivir de ello.

IGANADORES DE LA BECA DE FORMACION OTORGADA POR LA FEEMH, CON LA COLABORACION DE BIOMARIN

MARIA PARRAS
Paciente madrilefia con
fenilcetonuria (PKU)

¢Como te sientes al ganar una de las becas?
Me siento muy afortunada por haber consegui
esta beca para mi formacién educati proxin
curso 2021/2022. Quiero agradecer a FEEMH y
BioMarin por llevar a cabo acciones como esta

¢A qué la vas a destinar?
Con esta beca voy a poder seguir especializandom
en social media y comunicaciéon corporativa, r
gran vocacion. Ademds,
poder se
personal “Macedonia PKU" con el que q
llegar |z

acias a esta ayuda voy
guir desarrollando mi propio proyec
2ro hac
fenilcetonuria de una forma mas cercana

las onas que la padecen 'y las que




4.2b Atenciodn psicolégica Grupal de ayuda mutua de padres con la Dra
Beatriz Sanz de CREA Primera Infancia

DESCRIPCION: pretendemos formar dentro de la asociacion, redes de
apoyo entre las familias, para la mejor adaptacion al diagnostico y al
impacto familiar, econdmico, psicologico y social que supone. Se realizo un
grupo de apoyo de 6 familias como proyecto piloto. Las primeras sesiones
comenzaron en octubre 2020. Se plantearon objetivos con la Dra Sanz del
Grupo CREA Primera Infancia, se mostro el proyecto a las familias y a lo
largo de 8 sesiones se fueron superando hasta su finalizacion en 2021..

RECURSOS HUMANOS: personal Grupo CREA Primera Infancia, 2

psicologas
ASALARIADO 0
CONTRATO O SERVICIOS 2
VOLUNTARIO 0

COSTE Y FINANCIACION cada sesién por familia ha supuesto un
coste de 25 euros, durante este ano no hemos recibido apoyo para esta
accion.

Coste Sesion cada familia 25
Coste 4 sesiones 6 familias 600
TOTAL 600 o

BENEFICIARIOS: familias y afectados con aciduria glutarica tipo 1y 2.
84 afectados y sus familias

REQUISITOS afectados y familiares con GA1y GA2

GRADO DE ATENCION indirecta

RESULTADOS OBTENIDOS Y GRADO DE CUMPLIMIENTO 6 familias
se beneficiaron de este proyecto piloto durante el 2020




4.2c Presentacion convocatoria de ayudas “Programa IMPULSO de
FEDER-Fundacion Mutua Madrilena” para el apoyo de los costes
economicos de las terapias de las familias con afectados con secuelas

DESCRIPCION: las secuelas de GA1y GA2 suponen un gasto
economico muy importante para las familias, y tras los 3 0 6 anos
dependiendo de la Comunidad Autonoma, ya no reciben atencion
temprana, y las terapias de los centros educativos no suelen ser suficientes,
Por ello dependiendo del estado basal necesitan un mayor numero de
recursos. Para paliar en parte esta situacion, presentamos un proyecto para
el apoyo a 5 familias a la Convocatoria de ayudas de la Fundacion Mutua
Madrilena gestionado por FEDER.

RECURSOS HUMANOS: 2 personas de la Junta Directiva elaboraron el
proyecto y se encargaron de recoger los documentos de justificacion de la
ayuda

ASALARIADO 0
CONTRATO O SERVICIOS 0
VOLUNTARIO 2

COSTE Y FINANCIACION en la Convocatoria de ayudas se
repartieron los 2197 por igual entre las 5 familias (439,40)

Proyecto IMPULSO 2197
TOTAL o] 2197

BENEFICIARIOS: 5 familias y afectados con GA tipo 1y 2.

REQUISITOS afectados y familiares con GA1y GA2

GRADO DE ATENCION indirecta

RESULTADOS OBTENIDOS Y GRADO DE CUMPLIMIENTO las 5
familias recibieron la transferencia por un 1/5 del total, y alivio en parte los
costes economicos derivados de las secuelas




4.2d Conseguimos gracias al Convenio de Colaboracion con la fundacion
Alimerka, un apartamento para el alojamiento de las familias que se
desplacen hasta aqui, por un precio simbélico de 15 euros.

DESCRIPCION: desde que comenzaron nuestras primeras
interacciones con las unidades de atencion a enfermedades metabdlicas,
hemos percibido la desigualdad en recibir los cuidados mas avanzados que
necesitan los afectados. El Hospital 12 de octubre ha crecido junto a
nosotros a la hora de adoptar las recomendaciones internacionales, y se ha
convertido en el centro que atiende mas familias con nuestras patologias.
Por ello, hemos valorado la necesidad de apoyar a las familias que se
trasladan desde otras comunidades, para disminuir sus gastos. Gracias a
nuestra estrecha colaboracion con la Fundacion Alimerka, a la que
trasladamos nuestras necesidades, nos ofrecieron la posibilidad de un piso
en el centro de Madrid en el que las familias pueden alojarse cuando
acudan a la realizacion de pruebas, ingresos, cirugias.. con un coste
simbolico.

RECURSOS HUMANOS: 2 personas de la Junta Directiva, personal de
la Fundacion Alimerka

ASALARIADO 0
CONTRATO O SERVICIOS 0
VOLUNTARIO 2

COSTE Y FINANCIACION sin coste

BENEFICIARIOS: familias afectadas con GA1y GA2

REQUISITOS ser familiar o cuidador de afectados con GA1y GA2

GRADO DE ATENCION indirecta

RESULTADOS OBTENIDOS Y GRADO DE CUMPLIMIENTO en general
ha sido una iniciativa muy bien recibida, pero este ano debido a la pandemia,
no ha sido usado ya que nuestros afectados son de riesgo y evitamos
desplazamientos y contactos innecesarios



4.2e Conseguimos terapia canina gratuita para menores de la asociacion

DESCRIPCION: Debido a nuestro proyecto con el equipo de
neuropsicologia y metabolicas del Hospital 12 de Octubre de Madrid, se nos ha
ofrecido la posibilidad de recibir intervencion asistida con perros desde el 10
de julio de 2020. Se basa en el trabajo en equipo de una manera distinta,
pasando de ser los cuidados a los cuidadores y profesores de perros. Y de
forma ludica se puedan trabajar areas como la atencion, la memoria, la
motivacion, la expresion de emociones, la empatia, y manejo de la ansiedad
en situaciones de estrés con los perros como aliados.

RECURSOS HUMANOS: 1 personas de la Junta Directiva, Dra Berta
Zamoray el equipo de Yaracan.

ASALARIADO 0
CONTRATO O SERVICIOS 0
VOLUNTARIO 1

COSTE Y FINANCIACION sin coste, gracias al convenio entre la
Asociacion y el equipo de neuropsicologia del Hospital 12 de octubre de
Madrid, y la financiacion del "Programa 4 patas de apoyo” junto a Yaracan.

BENEFICIARIOS: 10 menores de la asociacion

REQUISITOS ser afectado con GA1-2

GRADO DE ATENCION indirecta

RESULTADOS OBTENIDOS Y GRADO DE CUMPLIMIENTO debido a la
pandemia muchos de los ninos con secuelas habian visto reducidas sus
terapias y fue un gran apoyo para las familias.



4.2e Participamos en la creacion de la “Escuela en casa para
metabodlicos” Home schoolimg

DESCRIPCION: Escuela en casa es un programa que la Fundacién
Trilema ofrece, en colaboracion con FEEMH, para la comunidad de
pacientes metabodlicos mas jovenes. EL momento actual en el que vivimos,
hace que los metabdlicos nos encontremos en situacion de riesgo. Gracias a
este proyecto que se extiende a nuestro colectivo de forma gratuita, 80
ninos con metabolopatias de entre 3y 11 anos de edad, recibiran una
educacion motivadora, con el asesoramiento continuo de un profesor en
exclusiva para nosotros.

) Mundo Metabélico @Mun... *10 jun. 20
Mindo % 3 Tu hijo tiene una metabolopatia y tiene

4 >
H@meSCh llng entre 3y 11 afios?

Ponemos en marcha un programa de

() sove the Chiaren :'5 DANONE €N MBIO ‘ TRiLEma @ escuela en casa gratuito,
sl

Si quieres saber mas pincha en este link
metabolicos.es/2020/06/progra...

@Metabolicos_es @alimelcambio

RECURSOS HUMANOS: 1 personas de la Junta Directiva en
representacion de FEEHM y el equipo de Fundacion
Trilema/Nutricia/danone.

TIPO DE PERSONAL NUMERO
ASALARIADO 0
CONTRATO O SERVICIOS 0
VOLUNTARIO 1

COSTE Y FINANCIACION sin coste

BENEFICIARIOS: hasta 80 ninos entre 3-11 anos con enfermedades
metabolicas



REQUISITOS ser afectado con ECM

GRADO DE ATENCION indirecta

RESULTADOS OBTENIDOS Y GRADO DE CUMPLIMIENTO debido a la
pandemia muchos de los ninos con secuelas habian visto reducidas sus
terapias y fue un gran apoyo para las familias, ya que los profesores se
adaptaron a las necesidades especiales de nuestro colectivo, incluida la
alimentacion.



4.3 IDENTIFICACION DE LA ACTIVIDAD: Sensibilizacion y difusion a la
sociedad, incidencia politica

DENOMINACION:

Transformacion social

SERVICIOS/ACCIONES:

- Campana de visibilizacion por el Dia de las EERR 28 Febrero junto a
FEEHM

CAMPANA DE VISIBILIZACION DE LAS ENFERMEDADES RARAS
METABOLICAS

29 de Febrero 2020 #piensaenmetabolico

Invitamos a las instituciones mas cercanas a las familias afectadas a participar
en la campana de visibilizacion de las enfermedades raras metabdlicas del
proximo dia 29 de febrero 2020. Nuestra propuesta este ano es encender

luces azules ese dia _como signo de union v apoyo a nuestra lucha

diaria (#piensaenmetabolico en las redes sociales)

Dentro de nuestros objetivos como asociacion estan dar a conocer estas
enfermedades, sensibilizar a la sociedad de la necesidad de una deteccion
temprana y de aumentar la investigacion en este tipo de enfermedades en
cuanto a tratamientos y mejora de calidad de vida, sin olvidar las hecesidades
que generan las secuelas funcionales que la enfermedad puede generar en

los pacientes.

Con esta campana pretendemos dar visibilidad a la realidad de las familias
con enfermedades metabdlicas, buscando el apoyo social en nuestra lucha

diaria.



cPor qué pensar en metabodlico?

Las enfermedades metabolicas congénitas o errores congeénitos del
metabolismo (ECM) son enfermedades que tienen su origen en una alteracion
genética, concretamente de una proteina o de una enzima que hace que un

proceso metabolico quede bloqueado.

La morbilidad y mortalidad en los recien nacidos por la falta de un diagnostico
temprano, un tratamiento efectivo y especialistas formados, es un reto en el

que todos estamos implicados.

Se conocen alrededor de 1000 enfermedades metabolicas y 2000
mitocondriales. Son enfermedades de baja incidencia, pero en su conjunto se
estima que 1 de cada 500-800 recien nacidos vivos padecera un error
congenito del metabolismo y un 50% de ellos la desarrollara durante el
periodo neonatal. Tan solo alguna de estas enfermedades severas se detecta

en el cribado neonatal.

Ciertos diagnosticos y sintomas comunes pueden alertarnos de estas
patologias: hipoglucemia, sufrimiento perinatal, ictericia, hemorragia
intracraneal, deterioro neurologico; recien nacido a termino sin problemas,
que tras unas horas o dias sano comienza con succion debil, vomitos, letargia;
alteraciones del tono muscular, movimientos involuntarios, convulsiones,
manifestaciones cardiacas (trastorno del ritmo cardiaco), hepaticas (ictericia,
aumento de transaminasas, hipoglucemia, con ascitis y edemas,

hepatomegalia)..

La enfermedad metabolica en esta época de la vida suele constituir una
urgencia vital que obliga a sospechar y tratar simultaneamente, aun antes de

llegar a un diagnostico.

En todas las eépocas de la vida los afectados tienen que superar retos diarios:
dietas estrictas, alimentos medicos esenciales de alto coste, problemas

motores, de aprendizaje, acceso a la educacion, al mundo laboral..



Por todo esto, la concienciacion vy visibilizacion de estas enfermedades es
esencial; nuestra lucha es la de muchos, la inclusién y apoyo de nuestros

vecinos y amigos es un reto de todos.
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- Campana PKULiveUnlimited

Campana de concienciacion sobre la problematica y barreras que se
encuentran los afectados con PKU y otras metabolopatias.

#PKULiveUnlimited #hemoscrecido

ANTO MAYOR SOY MENOS [ A
| ON RECIBO, Y ES DIFIC!
73SABER QUE SUCEDEF t >
NTINU Ny

BIOMARIN @8 = & P

- Campana SIN PRO CHALLENGE, retamos a la poblacion general a llevar

una dieta muy baja en proteinas como nuestros afectados

- Entrevista del periédico ABC a dos de las familias de la asociaciéon
https.//www.abc.es/sociedad/abci-nuestro-prevenir-no-mayor-
202002290200_noticia.html?ref=https¥%3A%2F%2Fwww.google.com%2F



https://www.facebook.com/hashtag/pkuliveunlimited?__eep__=6&__tn__=*NK*F
https://www.facebook.com/hashtag/hemoscrecido?__eep__=6&__tn__=*NK*F
https://www.abc.es/sociedad/abci-nuestro-prevenir-no-mayor-202002290200_noticia.html?ref=https%3A%2F%2Fwww.google.com%2F
https://www.abc.es/sociedad/abci-nuestro-prevenir-no-mayor-202002290200_noticia.html?ref=https%3A%2F%2Fwww.google.com%2F

- Participaciéon como ponentes en la webinar de AECOM y Nutricia
“Conviviendo con las Acidurias Organicas”

Reconocimiento y manejo de las
descompensaciones

CONVIVIENDO CON LAS
ACIDURIAS ORGANICAS

El objetivo de esta webinar es iniciar el camino para que el em-
poderamientoy participacion de los pacientes o cuidadores, sea
una realidad

Esperamos aprender juntos para una mejor asistencia en situa- Encuesta del control domiciliario en
ciones de descompensacion a nivel del domicilio en estas enfer- ac“de""as penices
medades

Coordinador: Luis Aldamiz-Echevarria

La familia: el nicleo de los cuidados

WEBINAR Preguntas

No necesita inscripcién, ACCESO DIRECTO

Organiza

RECORDATI
MR (WrriciA wenocs
Tt m T

AECOM AECOMsocsoso

- Redaccién del articulo para la revista anual de FEEHM

LJ ®
s
¢ Asociacion FamiLia GA1 AsociAcion FamiLia GA1 %
con 1 JORNADA INTERTERRITORIAL DE ACIDURIAS ORGANICAS.
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- Campana Navidena de visibilizacion: loteria, cesta, redes sociales. Con
el apoyo de la actriz Aura Garrido

omplacido(a)

* Familias GA Aciduria Glutarica tipo | y 2
™ e pio Anguta @ 2. -8

Gracias por tu video Aura Garrido 111
Las familias desde nuestro pequeilo mundo te agradecemos tu apoyo, estamos emocionados!i!

* Familias GA Aciduria Glutrica tipo Iy 2 / se siente fest
("8 n ctena Ca guta @ 24 de dcie )
Hasta nuestra apiicacion se engalana para #NocheBuena

Recordad que es gratuita. y de gran ayuda para el contaje de lisina y/o proteinas, y calorias.
esencial para el control de la aciduria giutarica tipo 1

[ - 1
= Miercoles Aaves * Viernes
2422020

Familias GA Aciduria Glutrica tipo 1y 2

Medicina y salud

© WhatsApp




- Nos unimos a la campana de EURORDIS para la cobertura sanitaria

universal.

u Familias GA Aciduria Ghutirica tipo | y 2
Publicado por Helens Carpio Anguits @ - 8§ de octubre de

Si aigo hemos aprendido durante nuestras vivencias en Ia pandemia, es que s necesario renovar
nuestros ideales, volver a las personas. Cuidar de todos.
Una cobertura sanitaria universal es esencial

#UHC4RareDiseases
4 Actua
Cobertura sanitaria universal por las
sin excepciones. RARAS

También para las »
enfermedades raras

»“ | RARE

#UHC4RareDiseases EURGRDIS | TemmaTonaL

DESCRIPCION queremos una sociedad sensibilizada con nuestro
colectivo y, en consecuencia, que reconozca nuestra realidad como un
problema social y sanitario. A traves de nuestras acciones de sensibilizacion
nos dirigimos a todos los agentes implicados con nuestra causa:
profesionales, investigadores, administracion, grupos parlamentarios, lideres
de opinion y medios de comunicacion con los que llegar a la sociedad civil.

La inclusion es necesaria para poder alcanzar un mundo en el que
tengan cabida todas las personas. A traves de las campanas, queremos
promover un cambio de actitudes desde las edades mas tempranas;
respondiendo a la falta de informacion y desconocimiento que existe.

RECURSOS HUMANOS todas las personas que han realizado estas
acciones han sido pertenecientes a la Junta Directiva y voluntarios.

TIPO DE PERSONAL NUMERO
ASALARIADO 0
CONTRATO O SERVICIOS 0
VOLUNTARIO 12
COSTE Y FINANCIACION

- Gastos campana Navidena cesta de Rifa Solidaria: - 385+407
euros

BENEFICIARIOS afectados y familiares con enfermedades raras



REQUISITOS ninguno

GRADO DE ATENCION indirecta

RESULTADOS OBTENIDOS Y GRADO DE CUMPLIMIENTO estas
iniciativas han tenido muy buena acogida tanto por las instituciones
publicas, centros educativos, como por las familias. Esto es tan solo una
muestra de toda la gente y poblaciones que colaboraron

- Ciutadella de Menorca
- Arroyomolinos

- Pobla do Farnals

- Xeresa

- Encuentro de Bolillos
- Berzocana

- Mostoles

- Jabalquinto

- Cabezas de San Juan
- Valdemorillo

- Aranjuez

- Tarragona









4.4 IDENTIFICACION DE LA ACTIVIDAD: mejora atencién médica

DENOMINACION:

Incidencia profesionales sanitarios

SERVICIOS/ACCIONES:

- Taller tedrico-practica de Contaje por lisina en dietas de AG tipo 1
para profesionales y familias, junto al equipo del Hospital 12 de Octubre de
Madrid.



Taller tedrico-préictico
Contaje por lisina en dietas de AG tipo 1

Fecha:

21/01/2020

Horario:
B EE 16.00 a 18.00h
Lugar de celebracion:

Hospital 12 de
Octubre

T Hominsl s Hospital Universitario
(0 & 156 Octubre

- Entrevista en el programa de Enfermedades Raras de Antonio

Armas sobre GA2 (aciduria glutarica tipo 2) a la Dra la Dra Sinziana Stanescu

Hora: 13- 14 h. Hora: 13- 14 h.
Dra. Ana Rubio -irffanda Dra. Cristina Claret
‘Inflamm-aging” y Hashimoto
Enfermedad de Alzheimer
4 o
::gwl
- MAR_
Y e
- W Dra. Sinziana Stanescu
Dr. José Caaveiro - Japén Aciduria Glutarica tipo It
Amicoarpos “ Hospital Universitario
b2 S = R@amoén y Cajal
Jowse) amzans s ANReY
-
MK FAMILIAS
29 de junio. Dia Mundial de la Eclerodermia
30 de junio
03 de julio Dia internacional del Sindrome de Rubinstein-Taybi
05 julio. Dia de i i

Semana del 29/06-05/07.0tros

- Impulsamos la realizacion del seminario “vuelta al colegio para los

metabolicos”

Pa—— o
metabol imi

Dr Gonzdlez Lamuiio: Presidente
AECOM

Dr Alddmiz: coordinador grupo de
trabajo de AECOM

Dr Alcalde: Presidente de SEEIM

AECOM .
s
al correo de la FEEMM




- Reunion con los estudiantes de medicina de la Universidad
Autonoma de Madrid junto a la FEEHM para hablar sobre nuestras
patologias y barreras.

- Seminario on line de AECOM y AECOM vy sociedad "Conviviendo con

las Acidurias Organicas" en el que realiza una ponencia la Presidenta

CONVIVIENDO CON LAS
ACIDURIAS ORGANICAS

licen

WEBINAR

No necesita inscripcion, ACCESO DIRECTO

RECORDATI
RARE DISEASES GUTRICIA METASOLCS
AECOM  AECOMuznernia ] \

DESCRIPCION dirigidas a los agentes claves para garantizar
que el sistema sanitario de una respuesta efectiva al colectivo. Enmarcado
en este programa se generan acciones y estrategias vinculadas con la
formacion y actualizacion de conocimientos de estas patologias.

RECURSOS HUMANOS la Presidenta de la Asociacion, vocal
Jjunta directiva, socia, vocal de GA2, la Dra Sinziana Stanescu, equipo del 12
de octubre y representantes de AECOM y SEEIM

ASALARIADO 0

CONTRATO O SERVICIOS 0




VOLUNTARIO | 12

COSTE Y FINANCIACION sin coste para la asociacion

BENEFICIARIOS la poblacion en general, los profesionales que
atienden afectados de enfermedades metabdlicas con o sin diagnostico

REQUISITOS ser profesionales que atienden a ninos y/o
adultos con posibilidad de sufrir una enfermedad hereditaria del
metabolismo, o estar interesado en estas patologias

GRADO DE ATENCION Indirecta

RESULTADOS OBTENIDOS Y GRADO DE CUMPLIMIENTO la
asistencia a los seminarios fue muy alta y el grado de satisfaccion referido
en comentarios e emails fue muy alto

4.4 IDENTIFICACION DE LA ACTIVIDAD: sostenibilidad de las acciones

DENOMINACION:

Captaciéon de fondos

SERVICIOS/ACCIONES:

- Convocatoria unica de ayudas FEDER: Fondos FEDER:
Impresion Guia de Familias

- Presentacion del proyecto de desarrollo de app para el
control dietético, a la 9° Convocatoria de ayudas CINFA



- Convocatoria programa IMPULSO de FEDER y Fundacion
Mutua Madrilena.

- Donaciones a través de las diferentes campanas de
visibilizacion y eventos

- Campana Navidena de visibilizacion
- Campana por el dia de las Enfermedades Raras

- Monodlogo de Guelmi durante Carnavales de
Jabalquinto

ACTUACION DEL HUMORISTA

GUELMI

DOMINGO 23 DE FEBRERO

A LAS 20:00H
EN LA CASETA
ICIP.

- Realizacion de tres obras de teatro solidarias en
Mostoles.

AT OEA T O6A T L)
Asociacion ApARTE presenta
de Carlo Goldoni
Viernes 20 de diciembre el " 19.30h
s 19:00 horas ila [ W Entrada: Aguinaldo solidas
) para la Asociacion de
Enfermedades raras

- Apoyo y difusion de empresas de Valladolid:
Kiosko Tani, Fisiovie y estanco Rut Martin

Kiosko Taﬁ
Fisiovie
Estanco Rut Martin




- EJPRD (European Join Programme) proyecto CHARLIE,
conseguida la financiacion que recibiremos en 2021

- Cuotas de socios

DESCRIPCION para las acciones dirigidas a los afectados y familiares,
necesitamos recibir financiacion, a través de participar en convocatorias de
ayudas y las donaciones. Gracias a estas ayudas los proyectos ayudan a las
familias y no suponen un coste que se sumaria al que habitualmente ya
tienen, derivados de terapias, alimentos hipoproteicos, medicinas..

RECURSOS HUMANOS todas las personas que han realizado estas
acciones han sido pertenecientes a la Junta Directiva y voluntarios.

ASALARIADO 0]
CONTRATO O SERVICIOS o)
VOLUNTARIO 7
COSTE Y FINANCIACION
CONCEPTO GASTO INGRESO TOTAL
DONACIONES +1373 +1373
CUOTA SOCIOS +1720 +1720
CONVOCATORIA CINFA pendiente -
FONDOS FEDER GUIA FAMILIAS -736 500 -236
EJPRD PROYECTO CHARLIE pendiente -
IMPULSO - 2197 + 2197 0
CAMPANA DE NAVIDAD - 8642 +10253 1611
MONOLOGO GUELM] 632,61 632,61
TEATRO SOLIDARIO 524,64 524,64
TOTAL +5625,25

BENEFICIARIOS afectados y familiares con GA1y GA2

REQUISITOS ser afectados y familiares con GA1y GA2

GRADO DE ATENCION indirecta




RESULTADOS OBTENIDOS Y GRADO DE CUMPLIMIENTO la
pandemia ha paralizado por completo nuestras acciones de captacion de
fondos.



4.5 IDENTIFICACION DE LA ACTIVIDAD: relaciones de colaboracién con
otras entidades

DENOMINACION:
Red de enfermedades raras
SERVICIOS/ACCIONES:

- Pertenencia a FEDER: red de asociaciones de
enfermedades raras

- Objetivo diagnostico
- 22q

- ASEM

- AEMPI

- D'Genes

- AFERD

- Pertenencia a FEEHM: Red de asociaciones de
enfermedades metabolicas hereditarias

- Asociacion de enfermedades metabolicas de
Andalucia

- Asociacion Aragonesa de Fenilcetonuria y Otros
Trastornos Metabolicos

- Asociacion de enfermedades metabolicas
hereditarias de Asturias

- Asociacion Cantabra de afectados por
enfermedades metabolicas innatas ACAEMI

- Asociacion de metabolicos de Castilla La Mancha
- Asociacion PKU de Castilla y Leon ASPKUCYL

- Asociacion catalana de trastorns metabolic
hereditaris PKU/ATM

- Asociacion PKU y OTM de Euskadi
- Asociacion PKU.y O.T.M. de Extremadura
- Asociacion PKU y OTM de Galicia ASFEGA

- Asociacion PKU de Valencia AVAPKU


http://www.aeracmeim.org/
http://www.aspkucyl.org/
http://pkuatm.org/
http://pkuatm.org/
http://www.asfega.es/
http://www.avapku.es/

- Asociacion de Metabodlicos de Madrid ASFEMA

- Asociacion de Padres de Ninos con Jarabe de
Arce y otras Metabolopatias de la Region de
Murcia

- Asociacion PKU y OTM de Navarra ANAPKU
- ESPKU

- Colaboracion con sociedades cientificas

- AECOM

- SEEIM

- MetabERN

- CIBERER

- ORPHANET

- AEP

- CREER

- COCEMFE

- CERMI

- CEDEM

- Recordati Rare Diseases Espana
- Asociaciones y familias de otros paises

- Glutarazidurie eV Alemania

- AG1-2-3 Francia

- ASPIDA ZOIS Chipre

- Italia

- Ucrania

- Rusia

- Argentina

- Portugal

- Asistencia a Congresos, Jornadas y seminarios
relacionados


http://www.asfema.org/

- Jornada del 14 feb “Errores congénitos del

metabolismo: un reto para todos” de la unidad del
Hospital 12 de Octubre de Madrid.

ERRORES CONGENITOS DEL
METABOLISMO:
Un reto para todos

Fmmitisousl
Consideraciones del tratamiento de Urgencia

~ Doblarta doss de soleucns
e toncio s 16 con et eent en aminokcidoramiflcado y eucina 1000
ol b teu s&“uw""uuumwu ines L

Acidemias organicas:
* 1A Glcna (250-600 mg/kg/dl) via ol
* PA: Rﬂlllr

|rm munumo sindemora

TCU: riesgo de hiperamoniemia

- 27 feb en la reunion de FEDER por el dia de las enfermedades

raras "Diagnostico tratamiento esperanza’

- Acto Oficial del Dia Mundial de las Enfermedades Raras

v
W

SINTOMAS DE

ESPLIZANZA fedir

COMPROMISO LUCHA




- Seminario web via Rareconnect de MetabolicsupportUK
BIMDG se centra en como los afectados por los Trastornos
metabolicos hereditarios (EMI) pueden verse afectados por el

reciente brote de coronavirus (COVID-19).

Inherited Metabolic Disease and Coronavirus (COVID- |
W

e

Facilitator
Or William Evans.
Chair, NPUK

@BIMDG === |

UK LSD Collaborative
@

on how those affected by inherited metabolic diseases may be
COVID-19) outbreak

- IX Jornada “Investigar es Avanzar" de CIBERER, Dia de las

Enfermedades Raras en CaixaForum Madrid.

phenotype in a SH-SY5Y cellular model.
rolsars s v & e & ke

GCDH targeted gene edition rescues Glutaric Aciduria type-1 =
I




- Somos los creadores y moderadores de la red de
pacientes de GA1 de Rare Connect

- Asistencia a la Asamblea de FEEHM
- Asistencia a la Asamblea de FEDER

=l :
i Exp’ tos feder

ASAMBLEA

GENERAL DE SOCIOS

Colegio Oficial de Odontélogos y Estomatélogos de la | Region
(COEM)
19 de septiembre

- Webinar “introduccion a la genética, nuestra lenguaje de

programacion”

Familias GA Aciduria Glutérica tipo |y 2

Genetista, investigador del CNB-CSIC y
divulgador

Miércoles, 15 de abril, 18:00 h

®
o Rare

- Webinar del Dr Isidro Vitoria con la informacion de la app de

intercambios de Vitaflo.

- “Introduccion al solido: mi nino no mastica" de Crea 1° Infancia

Familias GA Aciduria Glutérica tipo | y 2
i, °

Introduccion al
sélido: Mi nifio no
mastica



- “| Taller de Cocina Metabolica" del Hospital Virgen del Rocio

| Taller de Cocina
Metabdlica
30 jun 2020 04:30 PM

Madrid

GUTRICIA

- "Genética y Consejo Genético, La importancia del Diagnostico”

Dra. Mercedes Serrano, Neuropediatra CIBERER
¢ SUMMER SCHOOL SPANISH EDITION

Genética y Consejo
genético.

La importancia del Diagnéstico

Mercrdes Serrano Gimare

APV I
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1
i
o
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- Presentacion del libro "Entendiendo las metabolopatias: una
guia sencilla con gjemplos” del Dr Isidro Vitoria, quimico y
pediatra del CSUR Las Fe de Valencia.

! tntendiendo
las metabolopatias
yns guis rencills con ejemplos

as virens mans

- Asistencia a la Jornada virtual del Sant Joan de Deu

- 30° Aniversario de la FEEHM

Piensa en M



https://www.facebook.com/hashtag/ciberer?__eep__=6&__cft__%5b0%5d=AZUrv7f_Gv0WedMWmj-57y4Uxmkw5bmnoTqz1D1HjLNKlZTSx6yuBGOpdLfg2IFN_vCJnGY3QCipSZg3sF7kIitcY3TQWSYXP8G0mxkdMjFQnkfsF_Tc4giNaaZjZl6J_qArq82yARxlh6UWRM2xr5RspS6YVrSuDhG1KxsTe3f0-UsqaOoOB54W5MHXh7b9RwsYOYQl60GYflE6pwC8-B51&__tn__=*NK-R

- Webinar de AECOM “Actualizacion en errores innatos del

Metabolismo: aciduria glutarica tipo 1’

Actualizacion en Errores Innatos del Metabolismo:
Aciduria Glutarica tipo |

Solicitada acreditacién del Sistema Nacional de Salud
Conel aval cientifico:

AECOM WSS (RuTRICIA werssoue

- 22-23 octubre asistimos a la jornada en streaming lll -Jornadas
de Inclusion Educativa "Atencion Temprana y

#EnfermedadesRaras' por @CentroCREER @Imserso

&%ﬁw&u o el b

T

de octubre de 2020

remrt 0L ]
-

i 2 ATENCION
Jornadas TEMPRANA

de Y
Inclusidn ENFERMEDADES
Educativa oty RARAS

#InclusiénEducativaCREER

ORGANIZA

OESTINATARIOS

- Jornada Enfermedades Poco Frecuentes. "Las Enfermedades

Raras en tiempos de Covid-19", de caracter online

- Asistencia a la presentacion del proyecto Foresight 2030 de
FEDER

- Asistimos a la Conferencia en el Museo de las Ciencias de la
Ciudad de las Artes y las Ciencias de Valencia sobre la historia
de las Metabolopatias

- Congreso de SSIEM

SSIIEMM

2020

Virtual symposium
December 3™ 2020

Archibald Garrod Lecture  Komrower lecture
Ronen Spiegel Emile van Schaftingen

late

U0 o SSIEM s



https://www.facebook.com/hashtag/enfermedadesraras?__eep__=6&__cft__%5b0%5d=AZVUC43ASzDzQmxexulqVOvuk48xzKG5LzvLfGwYZVa4rEoj_klss_ikd3fml3xsBMSlM4xLJrd0M8AGNWsdAdmz8WUW1hiVfJbrh9789Zkx3elzMtolQU1a3vHF8is2OnlOgj2HIUvkDsZvt4kTXL4utq2erJsVjivfOE6PzIzOEX9D1grND_SydhqfmJbwR5AwMxQT0vdkoFT-1MGIMF56&__tn__=*NK-R

- webinar de AECOM “Actualizacion en Errores Innatos del

Metabolismo: cribado neonatal Metabolico”

Actualizacion en Errores Innatos del Metabolismo:
Cribado Neonatal Metabélico

AEcom  “ee¥’ 2 aum(m. xa .Wz}

DESCRIPCION el principal objetivo de estas colaboraciones ha
sido crear una red de profesionales y asociaciones que nos permitiera
ampliar y complementar nuestro campo de intervencion en beneficio de
nuestros usuarios. Reivindicar unidos la normalizacion de las enfermedades
raras o poco frecuentes y la integracion de los afectados a nivel escolar,
laboral y en su vida diaria

RECURSOS HUMANOS la Presidenta y socios de la Asociacion
han realizado estas intervenciones de forma voluntaria

COSTE Y FINANCIACION todo ha sido sin coste a la asociacion

BENEFICIARIOS afectados y familiares con GA1y GA2

REQUISITOS ninguno

GRADO DE ATENCION indirecto

RESULTADOS OBTENIDOS Y GRADO DE CUMPLIMIENTO
creemos que en el caso de las enfermedades raras, es imprescindible crear
redes de apoyo, ya que el avance en una enfermedad puede repercutir de
forma directa o indirecta en muchas otras. ELl desconocimiento general, la
falta de apoyo social e institucional no nos lo ha puesto facil, pero
actualmente contamos con muchos apoyos que han ido aumentando en
cada intervencion en la que asistimos.



4.6 IDENTIFICACION DE LA ACTIVIDAD: investigacion y conocimiento

DENOMINACION: fomento de la investigacion en ER

SERVICIOS/ACTIVIDADES:
- Promocion de la Investigacion y Conocimiento sobre GA1y 2

- Promocién de la Investigacion Biomedica.

DESCRIPCION La investigacion es necesaria para el
conocimiento de las causas de las enfermedades raras, asi como para su
tratamiento y efectos en la vida de las personas que la padecen. Para
favorecer la investigacion, acercamos las dificultades y secuelas que
generan estas enfermedades, intentando participar en todos los foros
posibles para hacer visible nuestra problematica. Promovemos la
investigacion apoyando proyectos y difundiendo los resultados.

PROYECTO DE INVESTIGACION DE CALIDAD DE VIDA EN ECM que
subvenciono la asociacion a traves de un Convenio con el Instituto de
Investigacion [+12 CON 15000 euros. El 7 julio comenzaron las entrevistas del
proyecto "Aplicacion de la escala de calidad de vida MetabQoL 1.0 en ninos
y adolescentes con errores congenitos del metabolismo de tipo
intoxicacion” de Silvia Chumillas Calzada de la Unidad de Enfermedades
Metabdlicas y Mitocondriales. Hospital Universitario 12 de Octubre.

Pretende conocer y cuantificar la calidad de vida en pacientes con errores
congenitos del metabolismo de tipo intoxicacion en Espana y encontrar
posibles asociaciones entre la puntuacion obtenida en MetabQolL 1.0 con

caracteristicas propias de los pacientes y su enfermedad.

Para afectados entre 2 y 18 anos con ECM-TI (acidurias organicas, trastornos
del ciclo de la urea y algunas aminoacidopatias) con capacidad para realizar
la escala. En los menores de 4 anos la realizaran solo los padres

El futuro de este proyecto es conseguir conocer cuales son las carencias y
necesidades de los pacientes en los diferentes ambitos de su vida diaria

explorados mediante la escala de calidad de vida. De este modo, tendremos



nuevos objetivos y futuras intervenciones para poder modificar aquellos

aspectos mejorables en la calidad de vida de los ninos y familias.

(Y5288 CALIDAD DE VIDA EN ERRORES
7 0 INNATOS DEL METABOLISMO

PROYECTO ESTUDIO NEUROCOGNITIVO estudio del desarrollo
neurologico, neurorradiologico y neurocognitivo de los afectados con GA1y
GA2, en el que participan 19 centros espanoles gracias a la financiacion en la
Convocatoria de ayudas a la investigacion de la Fundacion Mutua Madrilena
de 2019. La investigadora principal es la Dra Berta Zamora del Hospital 12
de Octubre de Madrid. Durante el 2020 se construyo en RedCap. la web del
registro Nacional de aciduria glutarica tipo 1. EL confinamiento no para el
proyecto "Estudio Multicéntrico en Aciduria Glutarica tipo I: Caracterizacion
clinica, radiolégica y neurocognitiva. Elaboracion de un Registro Nacional,
siguen trabajando a distancia, recogiendo datos; ponieéndose en contacto
telefonicamente con todos aquellos que realizaron el registro. Habilitaron un

email para responder a todas las preguntas.

https://www.familiasga.com/reqistro-nacional-de-acidemias-organicas/

o Hospital Universitario
i'- 12 de Octubre

FUNDACION e
MUTUAMADRILENA

Estimadas familias,

Gracias al esfuerzo del equipo pediatrico del Hospital Materno Infantil 12 de Octubre, y a la contribucién de la
Fundacién Mutua Madrilefia a la investigacién de enfermedades raras podemos comunicaros que se va a poder llevar a
cabo el siguiente estudio:

- Registro Nacional de A. Organicas.

- “Estudio Multicéntrico en Aciduria Glutdrica tipo I: Cc izacién clinica, radiologica y



https://www.familiasga.com/registro-nacional-de-acidemias-organicas/

PROYECTO CHARLIE (CHANging Rare disorders of LysInE
metabolism) El 12 de Febrero la Dra Angels Garcia Cazorla nos propuso una
un proyecto de investigacion multicentrico (Espana, Alemania, Canada,
Paises Bajos..) en el que colaborar con nuestro trabajo y el de dos
asociaciones mas de pacientes, y presentarlo a la Convocatoria de ayudas
de la EJPRD. El 17 octubre asistimos a la jornada virtual del Sant Joan de
Deu, para presentar algunas novedades y actualizar conocimientos en las
enfermedades metabolicas Dirigida especialmente a los pacientes y padres
con hijos afectos de trastornos del metabolismo en general con una serie de
conferencias generales, otras particulares por grupos de enfermedades y
unos talleres virtuales de cocina. Durante el desarrollo del grupo de aciduria
glutarica tipo 1, la Dra Angels Garcia Cazorla anuncié que el proyecto
CHARLIE habia sido finalista en la Convocatoria del European Join
Programme rare disease y habia conseguido financiacion para su puesta en
marcha en 2021.

https:.//www.ejprarediseases.org/charlie-changing-rare-disorders-of-

lysine-metabolism/

RECURSOS HUMANOS dos vocales de la Junta Directiva son
los encargados de ser nuestros portavoces y la presidenta de la Asociacion,

COSTE Y FINANCIACION pendiente de la financiacion del
proyecto CHARLIE, el coste del estudio de calidad de vida fueron 15000
euros, Y la financiacion del estudio neurocognitivo es gestionado por la
investigadora principal.

CHARLIE pendiente -
ESTUDIO CALIDAD DE VIDA -15000 -15000
ESTUDIO NEUROCOGNITIVO investigadora -
TOTAL -15000

BENEFICIARIOS afectados y familiares con GA1 y epilepsia
piridoxin sensible

RESULTADOS OBTENIDOS Y GRADO DE CUMPLIMIENTO los
proyectos esta en fases iniciales.



https://www.ejprarediseases.org/charlie-changing-rare-disorders-of-lysine-metabolism/
https://www.ejprarediseases.org/charlie-changing-rare-disorders-of-lysine-metabolism/

5 MEDIOS DE LA ASOCIACION

Recursos humanos: la Asociacion realiza practicamente todas sus acciones
a traves de la Junta Directiva y socios.

Personal asalariado: ninguno

Voluntarios: ninguno

Alumnos: ninguno

Recursos materiales: material de papeleria, roll up, lona, dipticos..
Ningun local acondicionado

Equipamiento ninguno

Soporte tecnologico / pagina web: contratado personal para el
mantenimiento de la pagina web

Redes sociales/canales
- Facebook @familiaGA1
- Twitter GA1Familia
- Instagram FamiliasGA

- Web https.//www.familiasga.com/

- Soundcloud Familia GA1

- Rare Connect Asociacion Familia GA1 / Comunidad Aciduria
Glutarica Tipo 1

No vehiculos


https://www.familiasga.com/

Subvenciones publicas Ninguna
Subvenciones autonémicas Ninguna

Subvenciones privadas

- Convocatoria Fondos FEDER destinado a la impresion de las guias,
dipticos y tarjetas + 500 euros

- Programa IMPULSO de FEDER y Fundacion Mutua Madrilena +2197
euros

- Convocatoria de Proyectos CINFA destinados a la puesta en marcha
de la app www.dietagal.es pendiente

- Convocatoria European Joint Programme pendiente de recibir
subvencion pendiente


http://www.dietaga1.es/

6 RETRIBUCIONES JUNTA DIRECTIVA

La Junta Directiva no percibe ningun tipo de retribucion por parte de
la Asociacion, son puestos voluntarios.

La Junta Directiva esta compuesta por:

- Helena Carpio Presidente

- Marta Gasca Vicepresidente

- Ana M2 Carpio Secretaria

- José Vicente Tesorero

- Susana Salamanqueés Vocal GA2

- Judit Ruiz Vocal de los jovenes y adultos
- Beatriz Casado Vocal ePAG de la Red Europea
- Montserrat Onos Vocal Investigacion

- Albert Carbonell Vocal Investigacion

- M. Angeles Garcia Vocal

- Verdnica Lominchar Vocal

- Jesus Gasca Vocal

- Elisa Carpio Vocal

- Daniel Vicente Vocal



7 DATOS RELEVANTES SOBRE LA ORGANIZACION DE LOS DISTINTOS

SERVICIOS, CENTROS O FUNCIONES

Durante 2020 hemos realizado:
- 1 Reuniones de la Junta Directiva
- 1 Asamblea general de socios
- Reunion Ministerio de Sanidad

- Proyectos presentados a convocatorias de ayudas de caracter
privado

- CINFA: desarrollo de app de contaje de lisina
- Fundacion Mutua Madrilena: proyecto IMPULSO

- Fundacion FEDER: impresion de Guia, tarjetas y dipticos

Enero

- Gestion Atencion psicologica en Murcia para una familia 4 emails
- Presentacion de la Convocatoria Fondos FEDER

- Difusion de la campana ER a nuestros socios y amigos

- 3 SOCIOS NUEVOS

- Donaciones loteria carlos Il

- Presentacion de nuestro Proyecto de desarrollo de un app para el control
dietético de la GA1 en la Covocatoria CINFA

- Fundacion Alimerka 3 emails sobre el proyecto de difusion en CyL
- Pago Cuota FEEHM

- Desarrollo de la tabla de lisina para la app



- 10 enero comenzamaos reuniones para realizar estudio de calidad de vida

con la unidad de metabolicas y mitocondriales del Hospital 12 de Octubre
- 12 enero colaboracion con el santuario de caballos Santa Maria
- 13 enero actualizacion de los datos en la pagina web de la FEEHM

- 13 emails gestion de la beca para estudiantes con enfermedades

metabolicas de la FEEHM y Biomarin
- 15 enero actualizacion de los datos en Orphanet
- 15 enero pago de la cuota FEEHM

- 15 enero email a los nutricionistas de los diferentes servicios de unidades

metabolicas por el taller de contaje de lisina

- 17 enero comenzamos organizacion del campamento metabolico de la

FEEHM en Portugal 5 emails

- 21 enero: Campana PKULiveUnlimited

Febrero

- Preparacion taller lisina 20 emails con el equipo del 12 de Octubre

- Comienzo el grupo de difusion de whattsapp unidireccional

- 2 emails con FEEHM para preparacion de las campanas

- Piensa en azul #piensaenmetabodlicosAyuntamientos: Pobla do Farnals
- Preparacion del proyecto IMPULSO de FEDER

- Comunicacion del Proyecto IMPULSO de FEDER a los socios

- Organizacion de la cata de diferentes recetas con ANAMIX

- Comunicacion con FEDER sobre dificultades con la reduccion jornada 4

emails

- Alcorcon no participa en la campana de visibilizacion 10 emails



- Presentacion de la Convocatoria unica de ayudas de FEDER

- Donaciéon del Ayuntamiento de Jabalquinto por sus fiestas de carnavales y

el evento del Mondlogo de Guelmi 632,61
- Donacioén obras de teatro grupo de Mostoles 524,64

- 12 feb Reunién Dra Garcia Cazorla sobre la presentacion de un proyecto de

investigacion al EJPRD 4 emails
- Recordatorio a los equipos méedicos sobre el taller de lisina

- 14 feb Resultados de la votacion de la 9° Convocatoria de ayudas de
CINFA, ayuda concedida para el desarrollo de la app para el control
dietético de la GA1

- Asistencia a la Jornada del 14 feb “Errores congénitos del metabolismo: un

reto para todos” de la unidad del Hospital 12 de Octubre de Madrid.

- Evento en Jabalquinto con motivo del Carnaval y Monélogo de Guelmi

- 25 febrero reunion con los estudiantes de medicina en la UAM junto a
FEEHM

- 26 feb gestiones con Fundacion Alimerka para conseguir un apartamento
en Madrid para que las familias que se desplacen puedan alojarse por un
precio simbolico.

- 27 feb traduccion de la guia alemana al espanol

- Traduccion protocolo de urgencias al inglés

- Entrevista del ABC a la presidenta de la asociacion junto al equipo del 12

de octubre

- 27 feb en la reunion de FEDER por el dia de las enfermedades raras

‘Diagnostico tratamiento esperanza”

- IX Jornada “Investigar es Avanzar” de CIBERER, Dia de las Enfermedades
Raras en CaixaForum Madrid.

- 28 de febrero Dia de las enfermedades raras



Marzo
- 2 Reuniones del Proyecto de desarrollo de la app del contaje de lisina
- Actualizacion pagina Web 8 emails

- Emails con las ultimas actualizaciones a los socios sobre el COVID y los

errores congeénitos del metabolismo

- Justificacion Fondos FEDER

- Email a los socios sobre el Programa IMPULSO

- Impresion guia de familias 736 euros

- 4 marzo jornada gala de la igualdad en Arroyomolinos

- Acto Oficial del Dia Mundial de las Enfermedades Raras que tendra lugar el

proximo 5 de marzo FEDER
- 11 MARZO SUSPENDIDA CATA de Nutricia por el COVID
- Actualizacion web 9 emails

- 13 marzo informacion a las familias sobre la afectacion del COVID-19 en
ninos con enfermedades metabolicas, indican que no son de riesgo directo;
pero no existen suficientes datos, por lo que nuestra mayor herramienta
como siempre es la prevencion.

-Evita aglomeraciones

-Evita personas con sintomas

-Mantén distancia de seguridad

-Quédate en casa

-Lavado de manos frecuente



-Vigila sintomas

- pide tu medicacion con antelacion

Cuidemos a nuestros sanitarios y a las personas en riesgo.
- Entrevista del periddico ABC a dos de nuestras familias

- 18 MARZO Publicacion y difusion de las RECOMENDACIONES COVID de
AECOM

- 22 MARZO Convocatoria programa IMPULSO

- 24 marzo seminario web via Rareconnect por @MetabolicsupportUK, se
centra en como los afectados por los Trastornos metabolicos hereditarios
(EMI) pueden verse afectados por el reciente brote de coronavirus (COVID-
19); organizado por Asociaciones de pacientes del Reino Unido junto con
especialistas del Grupo Britanico de Enfermedades Metabodlicas Hereditarias
(BIMDG) para abordar las preguntas planteadas por pacientes y familias que

viven con un IMD.

- 27 MARZO entrevista de AECOM sobre los COMEDORES ESCOLARES

Abril
- Reuniones sobre el proyecto de calidad de vida, 15 emails
- Atencion de un nuevo caso

- Apoyo de la asociacion para el mantenimiento de la reduccion de hijo con

enfermedad grave

- 3 abril Asistencia a la webinar “introduccion a la genética, nuestra lenguaje

de programacion”

- 7 abril campana informativa a las familias sobre la actualizacion de las

medidas de seguridad para pacientes de riesgo



Mayo
- Difusion por redes y email de la encuesta AECOM 4 emails

- Preparacion de la entrevista de Antonio Armas a la dra Sinziana Stanescu

de la Unidad de enfermedades metabolicas del Ramon y Cajal 7 emails

- Distribucion de EPIS gracias a la intermediacion de FEDER a traves del
CERMI

- 7 mayo difusion de la encuesta de METABERN (red europea de ECM)

- 6-12 mayo apoyo al proyecto del Dr. Pablo Rojo, responsable del servicio
de enf. infecciosas pediatricas del 12 Octubre para desarrollar un proyecto
para que los ensayos clinicos se realicen de manera segura para pacientes y
profesionales sanitarios durante esta u futuras pandemias.

- 11 mayo 19 emails contrato de colaboracion con el Hospital 12 de octubre

- 13 mayo email recibido del Dr Vitoria del Centro de Referencia La Fe de
Valencia, con la informacion de la app de intercambios realizada por Vitaflo.

- 13 mayo Presentacion mediante webinar de la app de Vitaflo

- 13 mayo Ingreso de 15000 euros para el estudio de calidad de vida en ECM

con el Hospital 12 de octubre

- 27 mayo primeras reuniones para el proyecto homeschooling junta a
Escuela Trilema de Danone

- Difusion del servicio telefonico de primera atencion psicologica para la
poblacion general con dificultades relacionadas con la alerta y la
cuarentena por coronavirus, del Ministerio de Sanidad y el Consejo General
de Psicologia de Espana.

- 4 emails con la Subdireccion General de Calidad Asistencial e Innovacion
Direccion General de Salud Publica, Calidad e Innovacion del Ministerio de
Sanidad, para la realizacion de una tarjeta prioritaria de atencion a los ECM

con riesgo de descompensacion.



- El confinamiento no para el proyecto "Estudio Multicéntrico en Aciduria
Glutarica tipo |: Caracterizacion clinica, radiologica y neurocognitiva.

Elaboracion de un Registro Nacional.

Siguen trabajando a distancia, recogiendo datos; se pondran en contacto
telefonicamente con todos aquellos que os hayais inscrito en el registro
Nacional.

Han habilitado un email para responder a todas nuestras preguntas.
Para cualquier duda contactar con nosotros. Los detalles del proyecto
podéis consultarlos en nuestra pagina web www.familiasga.com

Si no os habeis registrado todavia podéis hacerlo en este enlace.

- Difusion de talleres de atencion psicologica de FEDER

- Justificacion fondos FEDER del proyecto de la impresion de guia de
familias

- Contacto con la asociacion de Chipre Aspida Zois 11 emails

- Preparacion de la entrevista de radio de Antonio Armas 5 emails

- Difusion de la encuesta sobre dieta de AECOM

- Atencion a 2 nuevos socios

- Contacto Dr Miguel Alvarez envio de informacion actualizada sobre GA1
- Traduccion del protocolo de urgencias al inglées.

- 27 mayo comenzamos contactos con asociaciones-empresas para
conocer las posibilidades de los afectados con alteracion grave de la
comunicacion.

- 29 mayo Comenzamos campana SIN PRO CHALLENGE, retamos a la

poblacion general a llevar una dieta baja en proteinas

Junio
- Emails con la tv de Arroyomolinos 9 emails

- 12 Junio Clan TV emite el cuento "Baltasar, nacido para investigar”;

dentro de la iniciativa "“Cuentos que contagian ilusion” del Ministerio de


https://l.facebook.com/l.php?u=http%3A%2F%2Fwww.familiasga.com%2F%3Ffbclid%3DIwAR2SnriYf2Y5Nh9QkRQM96THUwpEFUmeYoIPXwJulwzRJtcBtEVhfT3Q2t0&h=AT1krxO3NV2capSun2ZCPwv9W0hy7s0SlNjJCMLc_TjvBanYfD3Ss95ny5sq-alT34o8GmKVGNixgCf0HkJEjPFPZW5srSCmoANapM3gifAYJrV79PGNQOzg_CrUi4vQFQ&__tn__=-UK-R&c%5b0%5d=AT2ZnLYCrSIxZUcpwKMHpZ4BenzQzgX8M_O7cci99WRhQn_3djuYQzXofOxFBpOroqj_o8nKfBBynvMJmhFtX5VosITKVlFnbFeusoptm1D9G5sw55HktFjc8hSH4mGQPYnnGryM_SONnxIOGaPyluWWDoe6mCwWRu7-4fzaiKm-C3tgzrlfRcLP6VHnCYTOMtEvUrY2NGfR5y60un1B05KR54DozDgP

Educacion y Fundacion ONCE, en el marco del proyecto "Aprendemos en

casa’.
- 16 junio Publicacion de la resolucion de la Convocatoria de Fondos FEDER

- Ultimos preparativos de la Escuela en casa Homeschooling con Fundacion

Trilema 7 emails y difusion a los socios

- Traduccioén del protocolo de emergencia al francés

- Envio de las revistas de FEEHM

- Contacto con la asociacion de enfermedades mitocondriales AEMPI

- Difusion Fisioterapia on line gracias a FEDER por el COVID 19 a las familias
- Cobro de la ayuda de FEDER para la guia de familias

- Pago de la cuota de FEDER

- 3junio difusion del Registro Nacional de aciduria Glutarica tipo 1

- 6 junio Reuniones con el Dr Carlos Alcalde sobre la campana informativa

de CyL 3 emails
- 8 junio envio de revistas y en formato PDF

- 9 junio presentacion de la escuela en casa para metabodlicos gracias a
FEEHM

- 11 junio gracias a FEDER CLAN TV presenta PROGRAMACION PARA
NINOS APRENDEMOS EN CASA

- 16 junio Difusion del proyecto de la cata de recetas de Anamix con Nutricia

- 24 junio asistencia “Introduccion al solido: mi nino no mastica” de Crea 1°

Infancia

- Homenaje en el dia de la #atenciontemprana Todo nuestro apoyo y

gratitud a los profesionales que atienden a nuestros ninos. Nos unimos a
ellos reivindicando mas recursos, materiales y humanos e igualdad en todo

el territorio nacional.


https://www.facebook.com/hashtag/atenciontemprana?__eep__=6&__tn__=*NK*F

- 22 junio FEEHM 4 emails
- 6 emails AECOM

- 28 junio Campana

#sinprochallenge #diametabolico #pkuday #PKUDay2020

Julio

- 2 julio entrevista en el programa de Enfermedades Raras de
@AntonioArmas sobre GA2 (aciduria glutarica tipo 2) a la dra la Dra Sinziana

Stanescu

- Reunion y emails con Loterias Carlos lll para campana de navidad 7
- Atencion Caso de la asociacion

- Atencion a la sucursal de la Caixa 3 emails

- Reunion presencial Dra Pedron posible proyecto de dificultades de

alimentacion 4 emails

- Peticion de ayuda a FEDER por una familia con dificultad para la

continuidad de la reduccion jornada por un ERTE 4 emails
- Atencion 4 socios nuevos

- 3julio Reunion con la Dra Silvia Chumillas por el estudio de investigacion
de calidad de vida

- 4 julio asistencia a la Asamblea FEEHM
- Actualizacion de la pagina web 4 emails
- 15 emails revista de FEEHM

- 7 julio comienzan las entrevistas del proyecto "Aplicacion de la escala de
calidad de vida MetabQol 1.0 en ninos y adolescentes con errores
congenitos del metabolismo de tipo intoxicacion” de Silvia Chumillas
Calzada de la Unidad de Enfermedades Metabdlicas y Mitocondriales.

Hospital Universitario 12 de Octubre.


https://www.facebook.com/hashtag/sinprochallenge?__eep__=6&__tn__=*NK*F
https://www.facebook.com/hashtag/diametabolico?__eep__=6&__tn__=*NK*F
https://www.facebook.com/hashtag/pkuday?__eep__=6&__tn__=*NK*F
https://www.facebook.com/hashtag/pkuday2020?__eep__=6&__tn__=*NK*F

Pretende conocer y cuantificar la calidad de vida en pacientes con errores
congenitos del metabolismo de tipo intoxicacion en Espana y

Encontrar posibles asociaciones entre la puntuacion obtenida en MetabQolL
1.0 con caracteristicas propias de los pacientes y su enfermedad.

Para afectados entre 2 y 18 anos con ECM-TI (acidurias organicas, trastornos
del ciclo de la urea y algunas aminoacidopatias) con capacidad para realizar
la escala. En los menores de 4 anos la realizaran solo los padres

El futuro de este proyecto es conseguir conocer cuales son las carencias y
necesidades de los pacientes en los diferentes ambitos de su vida diaria
explorados mediante la escala de calidad de vida. De este modo, tendremos
nuevos objetivos y futuras intervenciones para poder modificar aquellos
aspectos mejorables en la calidad de vida de los ninos y familias.

Podéis pedir vuestra entrevista para via on line o presencial en el email
metabolicasi2octubre@hotmail.com

- 8 julio envio de paquetes a 11 familias para la cata de diferentes recetas

con anamix
- 9 julio Asamblea Familias GA

- Asistencia al webinar “Genética y Consejo Genético, La importancia del
Diagnostico” Dra. Mercedes Serrano, Neuropediatra @HSJdD, investigadora
#CIBERER

- 10 julio Conseguimos para nuestras familias la terapia canina “Cuatro patas

de apoyo”

- 21 julio presentamos a nuestras familias en el proyecto de Grupo de Apoyo

con Crea 1° infancia
- 24 julio primera sesion del grupo apoyo psicologico grupal crea 1° infancia

- 27 julio reunion on line Secretaria del Director General de Planificacion y
Asistencia Sanitaria, Gerencia Regional de Salud, Consejeria de Sanidad

www.saludcastillayleon.es

- 5 emails por la invitacion del Dr Isidro vitoria para la presentacion
"Entendiendo las metabolopatias. Una guia sencilla con gjemplos’ (Ed.

Plataforma), libro de divulgacion sobre los errores innatos del metabolismo


https://www.facebook.com/hashtag/ciberer?__eep__=6&__cft__%5b0%5d=AZUrv7f_Gv0WedMWmj-57y4Uxmkw5bmnoTqz1D1HjLNKlZTSx6yuBGOpdLfg2IFN_vCJnGY3QCipSZg3sF7kIitcY3TQWSYXP8G0mxkdMjFQnkfsF_Tc4giNaaZjZl6J_qArq82yARxlh6UWRM2xr5RspS6YVrSuDhG1KxsTe3f0-UsqaOoOB54W5MHXh7b9RwsYOYQl60GYflE6pwC8-B51&__tn__=*NK-R
http://www.saludcastillayleon.es/

Agosto

- 10 agosto difusion del libro "Entendiendo las metabolopatias: una guia
sencilla con ejemplos” del Dr Isidro Vitoria, quimico y pediatra del CSUR Las

Fe de Valencia.

- 11 agosto apoyo a la peticidon de la atencion en las escuelas a los menores

con enfermedades raras

Septiembre
- Atencion a un caso nuevo en Espana
- Atencion 1 socio nuevo

- 2 sept recomendaciones para la escolarizacion de los afectados con

errores innatos del metabolismo Dr Glez Lamuno
- Atencion Caso

- 16 emails con AECOM y SEEIM para la realizacion de la webinar “vuelta al

colegio”
- 7 emails para la realizacion de la encuesta de acidurias organicas

- Recibimos los primeros videos de la | jornada interterritorial de Acidurias

Organicas

- 4 septiembre realizacion del seminario “vuelta al colegio para los

metabolicos”

- 6 septiembre publicacion de las Recomendaciones para la escolarizacion
de los EIM

- 14 septiembre publicacion del video del webinar “Vuelta al colegio de los

metabolicos”



- 18 septiembre publicacion de los videos de la | Jornada Interterritorial de
Acidurias Organicas en el canal de la Federacion Metabodlicos en el

Enfermedades Metabolicas - Hospital 12 de Octubre
- 19 septiembre asistimos a la Asamblea de FEDER

- Proyecto con Crea Primera Infancia se programan 8 sesiones grupales de
6-8 familias
- 22 sept Desde AECOM y sociedad nos proponen una nueva encuesta para

conocer el control domiciliario de las acidemias organicas.

Octubre

- Donacion de la asociacion Grupo Misioneros

- Mantenimiento web 181,50

- 18 mensajes Loterias Carlos llI

- 5 oct campana de EURORDIS

- 7 oct contacto con el equipo del Hospital de Santiago de Compostela
Galicia por el 30° aniversario de la FEEHM

- 8 octubre nos unimos a la campana de EURORDIS para la cobertura

sanitaria universal.

- 8 oct email al Dr Boy del Hospital de Heidelberg, Alemania, sobre el
desarrollo de la app

- 11 oct firma del convenio con Carlos Il para la loteria de la Campana de
Navidad, preparacion de la cesta Navidena

- 17 octubre asistimos a la jornada virtual del Sant Joan de Deu, para
presentar algunas novedades y actualizar conocimientos en las
enfermedades metabolicas

Va dirigida especialmente a los pacientes y padres con hijos afectos de
trastornos del metabolismo en general con una serie de conferencias
generales, otras particulares por grupos de enfermedades y unos talleres
virtuales de cocina.

- 22 octubre 30° Aniversario de la FEEHM


https://www.facebook.com/federacionmetabolicos/?__cft__%5b0%5d=AZXxEhzzrnCljbIdJgLxwDMEsMp1YYP7JGH1ANY1EtjCZak7ibtdwB6JbqSFq6EBtVTFCcvuYJzr4N3ujo_CDTAIEJGoqsQmlt1MgvNGIurF-mrfdrI68sYrWVw8YqAHAhfl-8qupvvelfyuPgiX27MS8BqfsrCPBtqjyijWO8HP93uBQZ4109EiTSqbNLg-J7c40BBj-Bv_JRn4EEeikL_r&__tn__=kK-R
https://www.facebook.com/Enfermedades-Metabolicas-Hospital-12-de-Octubre-104446637678722/?__cft__%5b0%5d=AZXxEhzzrnCljbIdJgLxwDMEsMp1YYP7JGH1ANY1EtjCZak7ibtdwB6JbqSFq6EBtVTFCcvuYJzr4N3ujo_CDTAIEJGoqsQmlt1MgvNGIurF-mrfdrI68sYrWVw8YqAHAhfl-8qupvvelfyuPgiX27MS8BqfsrCPBtqjyijWO8HP93uBQZ4109EiTSqbNLg-J7c40BBj-Bv_JRn4EEeikL_r&__tn__=kK-R

- Preparacion de la Webinar sobre acidemias organicas (AO) con AECOM y

Nutricia 11 emails

- 21 octubre peticion de apoyo para la aprobacion de la especialidad de

metabolicas y genética del Dr Carlos Alcalde y el Dr Marcello Bellusci
- Atencion de un Caso fuera de Espana

- 21 octubre asistimos a la webinar de AECOM *“Actualizacion en errores

innatos del Metabolismo: aciduria glutarica tipo 1

- 22-23 octubre asistimos a la jornada en streaming Il -Jornadas de Inclusion
Educativa "Atencion Temprana y #EnfermedadesRaras” por @CentroCREER

@Imserso #InclusionEducativaCREER

- Contacto con la Dra Darling por los trastornos del movimiento de los

afectados 4 emails

- Realizamos una Pagina de intercambio de productos para que las familias

puedan ponerse en contacto y disminuir los gastos
- Creamos Grupo de Telegram

- 25 octubre difusion a las familias de lo ocurrido en la jornada del Sant Joan

de Deu

La Dra Angels Garcia Cazorla, heurologa del Hospital Sant Joan de Deu de
Barcelona, nos ha comunicado que el proyecto CHARLIE ha conseguido
subvencion, a traves de la Convocatoria 2020 del Programa Conjunto

Europeo sobre Enfermedades Raras (EJP RD).

- 27 octubre asistimos a la Jornada Enfermedades Poco Frecuentes. 'Las

Enfermedades Raras en tiempos de Covid-19", de caracter online.

- 29 octubre reunion con Nutricia

Noviembre

- 4 Noviembre Asistencia a la presentacion del proyecto Foresight 2030.


https://www.facebook.com/hashtag/enfermedadesraras?__eep__=6&__cft__%5b0%5d=AZVUC43ASzDzQmxexulqVOvuk48xzKG5LzvLfGwYZVa4rEoj_klss_ikd3fml3xsBMSlM4xLJrd0M8AGNWsdAdmz8WUW1hiVfJbrh9789Zkx3elzMtolQU1a3vHF8is2OnlOgj2HIUvkDsZvt4kTXL4utq2erJsVjivfOE6PzIzOEX9D1grND_SydhqfmJbwR5AwMxQT0vdkoFT-1MGIMF56&__tn__=*NK-R
https://www.facebook.com/hashtag/inclusi%C3%B3neducativacreer?__eep__=6&__cft__%5b0%5d=AZVUC43ASzDzQmxexulqVOvuk48xzKG5LzvLfGwYZVa4rEoj_klss_ikd3fml3xsBMSlM4xLJrd0M8AGNWsdAdmz8WUW1hiVfJbrh9789Zkx3elzMtolQU1a3vHF8is2OnlOgj2HIUvkDsZvt4kTXL4utq2erJsVjivfOE6PzIzOEX9D1grND_SydhqfmJbwR5AwMxQT0vdkoFT-1MGIMF56&__tn__=*NK-R

Foresight 2030 es un proyecto europeo de gran calado que apoyara la
definicion de politicas con las que queremos cambiar el rumbo actual de las
enfermedades raras y que permitan mejorar el futuro de quienes conviven
con ellas.

- 9 emails con FEEHM
- 9 emails con Carlos Ill sobre la loteria

- Realizamos el contacto con CRECOVI para realizarles una entrevista sobre

la obtenciéon de la discapacidad en los menores de 6 anos en Madrid
- Contacto con la fundacion Pau Gasol

- 11 noviembre difusion de las cestas solidarias de la FEEHM gracias a la

donacién de la fragata Santa Maria

- 8 Emails Crea 1° infancia por el grupo de ayuda

- 11 Emails con Nutricia y el 12 octubre

- 2 Emails con la Dra Silvia Chumillas por la investigacion de la calidad de
vida

- 14 noviembre difusion del concurso internacional de recetas bajas en

proteinas

- 19 noviembre Asistimos a la Conferencia en el Museo de las Ciencias de la
Ciudad de las Artes y las Ciencias de Valencia sobre la historia de las
Metabolopatias en la que me gustaria hacer mas visibles estas
enfermedades raras.

- 3 sesiones del grupo padres con CREA 1° Infancia

- 23 noviembre peticion a las familias sobre su experiencia en Atencion

temprana para la revista de FEEHM

- 25 noviembre Seminario on line de AECOM y AECOM vy sociedad

"Conviviendo con las Acidurias Organicas’ en el que participa la Presidenta



- 26 nov esta disponible la webinar de AECOM sobre GA1
- Contactamos con el abogado para un caso de un socio 3 emails

- 30 nhov cobramos el programa impulso 2197 euros y se reparte entre 5

familias

Diciembre
- Grupo psicoterapia
- 1 NUEeVOo SOcCIio

- 2 Dic informacion sobre los Cocineros que realizan recetas bajas en

proteinas

- Gracias a una socia conseguimos merchandising con nuestro logo, unas

velas de jazmin

- Comienza segunda parte del estudio neurocognitivo, tras terminar el

registro de pacientes

- 3 diciembre se publica la grabacion del seminario de acidurias organicas
- 3 diciembre asistimos al Congreso de SSIEM

- 14 diciembre Reunién con Crea 12 Infancia

- 10 emails con Carlos I

- 15 diciembre participamos en la encuesta anual de FEDER

- 16 diciembre asistimos a la webinar de AECOM “Actualizacion en Errores

Innatos del Metabolismo: cribado neonatal Metabolico”

- 20 diciembre primeras reuniones por la escuela de cuidadores con la Caixa
y AECOM

- 29 diciembre difusion sobre la app de control dietético de GA1
- Ultimos dias para participar en el estudio de Calidad de vida 2-18 afios

- Campana de Navidad con el apoyo de la actriz Aura Garrido



Firmado: Presidente Familias GA Helena Carpio Anguita

Datos a 1 de enero 202



