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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 hecesarios y mas
adecuados para los afectados por GA1L

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 2021 el numero de socios es 83

SOCIOS SOCIOS

FUNDADORES | HONORIFICOS SOCIOs TOTAL

10 1 72 83




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:

Mejora y actualizacion del SIO (Servicio de Informacion y orientacion)

FAMILIAS

Teléfono o whatsapp +34616911152

correofamiliagal@gmail.com

DESCRIPCION: el mayor obstaculo de las enfermedades poco
frecuentes es la falta de informacion con evidencia cientifica en general, por
lo que nuestro principal objetivo es ofrecer la informacion mas actualizada
para que los afectados y familias puedan gestionar los cuidados de la forma
mas segura y adecuada 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.

Ponemos a disposicion de todas las familias afectadas, el Servicio de
Informacion y Orientacion, para dar respuesta a las necesidades que nos
trasmiten. Desde el servicio se trabaja en el refuerzo de las familiares,
proporcionando informacion y orientacion, dotandoles de la capacitacion,
conocimiento y herramientas oportunas para favorecer el acceso al
diagnostico, tratamiento y prestaciones sociales necesarias que les permita
mejorar la calidad de vida de las familias.

Las intervenciones estan centradas en la persona, son el gje central
de nuestra actuacion. La atencion directa se divide en tres grandes objetivos
dirigidos al colectivo y sus familias sino también a profesionales sanitarios,
estudiantes, administraciones, entidades y poblacion interesada en el
colectivo de las enfermedades raras:



- Mejorar sus condiciones de autonomia personal y de salud en
general.

- Favorecer la inclusion social, educativa y laboral de los
afectados y cuidadores.

- Atender a las necesidades psicologicas a traves de un grupo
de ayuda mutua.

La pandemia ha revolucionado la forma de comunicarnos y
relacionarnos, y somos conscientes del gran apoyo que supone el soporte
audiovisual que cada vez es mas demandado y usado por una gran mayoria
de la poblacién. Por ello hemos realizado diferentes eventos y sus
grabaciones para consulta posterior.

BENEFICIARIOS: familias y afectados con aciduria glutarica tipo1y 2y
epilepsia piridoxin sensible. 84 afectados y sus familias

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

SERVICIOS/ACCIONES:

4.1a- Informacion oral y escrita mediante protocolizacion de la atencién
relativa a:

- Protocolo de bienvenida a los nuevos socios
- Atencion directa de los cuidadores a los afectados
- Autocuidados de los afectados

- Comunicacion-difusion a traves de diversos canales para
favorecer su acceso: email, grupo de difusion telegram, grupo
de difusion whattsapp, redes sociales, opcion correo postal,
consultas telefonicas.

- Atencion-contacto-derivacion de los equipos
multidisciplinares

- Traduccion de las principales guias y protocolos



- Realizacion y publicacion del protocolo de atencion en
urgencias.

& ® AECOMisoceon
HEIDELBERG
UNIVERSITY

HOSPITAL

31 MAYO 2021

PROTOCOLO PARA LA ATENCION EN URGENCIAS DE PACIENTES CON
ACIDURIA GLUTARICA TIPO 1

2777}

BLUTARICGATIPO |

- Renovacion continua de la pagina web www.familiasga.com

- Busqueda y publicaciéon de articulos cientificos relacionados
con estas patologias.

bl aw

TAMILIAS

) ACIDURIA GLUTARICA (AG) TIPO |
ENTIDAD POCO FRECUENTE PERO MUY
ARACTERISTICA 2014

- Diseno, construccion y puesta en marcha de la app gratuita
para el control dietético de la dieta restringida en lisina y alta en
calorias www.dietagal.es

- Actualizacion de Estatutos con la ampliacion a dos
patologias: GA1y GA2 y renovacion Junta Directiva.

- Documento informativo “Ayudas sociales a las familias tras el
diagnostico”

- Documento informativo “Beneficios y obtencion del
certificado de discapacidad"

- Documento informativo sobre los “Recursos para adultos,
Jjovenes y ninos con GA1"


http://www.dietaga1.es/
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Impact of interventional and non-interventional
iables on i

Fundacién Mutua fomenta la colaboracion
entre regiones en investigacion médica

V

gt
in glutaric aciduria type 1:
A national prospective multi-centre study

Acute or insidious striatal
damage if untreated

Newborm Screaning & early
start of treatment improved
!

o 19centres, 79 patients,
663 years cumulative
Tollow-up time

- Realizacion boletin anual con la informacion mas relevante
del 2021.

FAMILIAS

Teléfono o whatsapp +34616911152

comeolomiiogal #gmai.com

RECURSOS HUMANOS: la Junta Directiva ha sido la encargada de
realizar las acciones.

TIPO DE PERSONAL NUMERO

ASALARIADO 0

CONTRATO O SERVICIOS 2

VOLUNTARIO 5




COSTE Y FINANCIACION

- Coste de las tasas de la actualizacion de Estatutos y renovacion Junta
Directiva en el Ministerio del Interior: - 31,25 euros

- Parte del Proyecto CHARLIE de la EJPRD para la difusion y participacion
del proyecto: + 3250 euros

- Pago del recibo del seguro para la atencion de terceros HELVETIA: - 214,43
euros

- Cuota socio a las Federaciones de referencia en:

- Enfermedades raras FEDER - 75 euros

- Errores congeénitos del metabolismo FEEHM - 150 euros
- Ayuda Convocatoria de Fondos FEDER actualizacion SIO + 584,75 euros
- Ayuda de la Convocatoria de Proyectos CINFA +3500 euros

- Pago FRONT ID por app www.dietagai.es - 3496 euros

- Mantenimiento pagina web - 210,38 euros

EJPRD: PROYECTO CHARLIE 3250
SEGURO HELVETIA 214,43
CUOTA FEDERACIONES 225
FONDOS FEDER 584,75
CINFA: App www.dietagal.es 3496 3500
TASAS MINISTERIO INTERIOR 31,25
MANTENIMIENTO WEB 210,38
TOTAL 4177,06 733475

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


http://www.dietaga1.es/

INDIRECTA

- Pagina web

- Videoteca, canal de Youtube

- Asesoria fiscal y juridica a traves de FEDER

- Atencion psicologica a travées de FEDER

RESULTADOS OBTENIDOS Y GRADO DE CUMPLIMIENTO

Numero de consultas atendidas

No registrado

De familiares y afectados

15-30 consultas semanales

De profesionales

20 emails gestionados

A través de Email

80 emails gestionados

A través de WhatsApp

15-30 semanales

Consultas a través de Redes sociales

15 contactos

Consultas a través del Teléfono

2-10 semanales

Mensajes grupo de difusion

130 mensajes

Redes sociales

548 publicaciones

Facebook 157 publicaciones
Twitter 312 tweets
Instagram 79 publicaciones

Rare Connect

6 publicaciones

Canales video: youtube, vimeo

6 videos colgados

Audios souncloud

1 audio

Visitas a la pagina web

42500 visitas

Publicaciones pagina web

2-10 semanales

Articulos cientificos

117 articulos

Entradas blog 5
Eventos 6
Noticias 11

Participacion 2

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.

Cabe destacar la proyeccion internacional de nuestra labor, tanto en
la pagina web como en redes sociales, la interaccion y contactos desde
paises de habla hispana y otros paises europeos, representan un importante

numero de consultas.




4.1b Actualizacion en formato audiovisual de los principales aspectos del
tratamiento dietético

- Taller on line de contaje de lisina — grabacion de video en
canal de Youtube

LISINA VS PROTEINAS
Cémo calculais
vuestra dieta? B

Hospital Urwversitario
v 12 de Octubre

- Il Taller on line de dieta hipoproteica- grabacion y edicion de
videos

Organizado por ls Unidsd de

Enfermedades Melabobcss Las recetas de nuestra familia hipoproteica

Camllbrodon
. BarrioCarreras; D. Martin de Pablo.
12:15-13:30 8

- Taller de dieta controlada en grasas junto a FEEHM y el
Hospital 12 de Octubre de Madrid

’ . 4 Organizadores
Dra. Mt Henéndez D, Qulad; D Chuniks;Or. 8¢
o
1700- 1728 Régimen
o

ITALLER
DIETA CONTROLADA EN GRASAS
26 de mayo

Jornada Cientifico Gastrondmica
Horario 17-19:40h

X / -‘ e vg -
ety 4 Hosoital Universitaria “ e

- Videos tutoriales del uso de la app www.dietagal.es para el
control dietético en canal de Youtube



RECURSOS HUMANOS: la Junta Directiva ha sido la encargada de
realizar las acciones.

ASALARIADO 0
CONTRATO O SERVICIOS 2
VOLUNTARIO 5

COSTE Y FINANCIACION

- Taller dieta hipoproteica, grabacion y edicion de los videos “Fabrica
de cosas bonitas”: -1355,20 euros

- Colaboraciéon Orencio Carvajal actualizacion app www.dietagal.esy
tutoriales: - 300 euros

Taller dieta hipoproteica 1355,20
Tutoriales app 300
TOTAL 1655,20 o]

GRADO DE ATENCION indirecta
RESULTADOS OBTENIDOS Y GRADO DE CUMPLIMIENTO

Taller dieta hipoproteica 45

Tutoriales app 145

App dietagal.es 80



http://www.dietaga1.es/

4.1c Proyecto educativo sobre el tratamiento dietético para las familias y
afectados “Mantel metabdélico” para el apoyo en domicilio

DESCRIPCION: hemos elaborado este material para favorecer la
correcta adhesion al tratamiento dietético y farmacolégico; apoyando con
documentos escritos y graficos las principales cuestiones referentes a la
dieta, para dar la formacion necesaria a padres y cuidadores, e implicar a los
afectados en su propio autocuidado.

RECURSOS HUMANOS: la Junta Directiva y dos socios ha sido la
encargada de elaborar y revisar el material

TIPO DE PERSONAL NUMERO
ASALARIADO 0
CONTRATO O SERVICIOS 0
VOLUNTARIO 5

COSTE Y FINANCIACION
- Diseno y montaje 0 euros
- Ayuda sucursal de la Caixa + 400 euros

- Impresion pendiente

Impresion - 400

Diseno 0

TOTAL o 400




BENEFICIARIOS: familias y afectados con aciduria glutarica tipo1y 2y
epilepsia piridoxin sensible, profesionales de atencion directa e indirecta. 84
afectados y sus familias

REQUISITOS ninguno

GRADO DE ATENCION indirecta

RESULTADOS OBTENIDOS Y GRADO DE CUMPLIMIENTO pendiente
de impresion y distribucion



4.1d Voluntariado de un trabajador social

DESCRIPCION: Gracias a la intermediacion de una familia de la
asociacion, contamos con el apoyo de un trabajador social voluntario

RECURSOS HUMANOS: Presidente de la Asociacion y uno de sus
socios, junto al trabajador social

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 por parte del trabajador social

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 su
voluntariado comenzo a finales del 2021 y atendio a la consulta de una
familia. Sabemos que va a ser una gran ayuda para las familias y los
afectados con secuelas.



4.1e Puesta en marcha del BIZUM unido a la cuenta de la Asociacion para
evitar alos usuarios que tengan que desplazarse (pacientes de riesgo)

DESCRIPCION: el continuo avance de las tecnologias supone la
mejora de la accesibilidad a todo tipo de servicios. Nuestra sucursal de la
Caixa realizo los tramites para conseguir unir un numero de BIZUM para
donacion a ONG vy asi facilitar el pago de nuestros usuarios y las donaciones
de la poblacion en general.

RECURSOS HUMANOS: 2 personas de la Junta Directiva y un socio

ASALARIADO 0
CONTRATO O SERVICIOS 0
VOLUNTARIO 2

COSTE Y FINANCIACION sin coste

BENEFICIARIOS: usuarios en general

REQUISITOS ninguno

GRADO DE ATENCION indirecta

RESULTADOS OBTENIDOS Y GRADO DE CUMPLIMIENTO hemos
aumentado las donaciones, y se ha evitado la manipulacion innecesaria del
dinero.



4.1f Asamblea General:

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

- Participacion Investigacion CHARLIE difusion de avances,
exposicion de investigadora Cristina Fillat durante la Asamblea
General.

- Exposicion de la Dra Zaida Moreno sobre la atencion
neuropsicologica y el proyecto de estudio neurocognitivo en
GA 1y GA2

DESCRIPCION: siendo el mayor érgano de gobierno de la
organizacion fue celebrada el 19 de junio. Al que asistieron en formato on
line de toda la geografia espanola. Los socios ratificaron las actividades y
cuentas del 2020 y votaron las acciones para el 2021. Se actualizaron las
novedades sobre los dos proyectos de investigacion y se realizé un turno de
preguntas al respecto.

RECURSOS HUMANOS: la Junta Directiva, investigadora proyecto
CHARLIE, investigadora proyecto Neurocognitivo en GA1

ASALARIADO 0
CONTRATO O SERVICIOS 0
VOLUNTARIO 12

COSTE Y FINANCIACION Grabacion y edicion 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 fue patente la union y vision unificada del proyecto de la
asociacion.




4.19g Asistencia a acciones formativas para mejorar la actividad y gestion
de la asociacién impartidas por el personal de FEDER:

- Webinar 02/03: cquieres conocer mas sobre la VI
Convocatoria Unica de Ayudas de FEDER?

- Webinar 23/03: Ill Programa Impulso

- Webinar 13/04: La Prestacion por hijo a cargo

- Webinar 1/06: Preparando juntos nuestra Asamblea de Socios
- Webinar 15/06: Il Edicion Fondos Emergencia COVID-19

- Taller de empoderamiento: Implementacion del SIO-SAP

feder
TALLER EMPODERAMIENTO:
Implementacion de Servicios
de Atencion Directa (SIO -
SAP)

Técnico Empoderamiento

- Modulo formativo Herramientas de colaboracion online:
Buenas practicas |

feder —
Herramientas de el
colaboracion online I: L o
buenas practicas i L)

Regla Maria Garci Espejo
Técnico del drea de empoderamiento de FEDER

Enuad coubdracora. 7 fundacisn
YK ety Nerra

- Modulo formativo Herramientas de colaboracion online:
Buenas practicas Il

feder’

feder
Herramientas

de colaboracion online
II: buenas practicas

¢Como funciona
Microsoft Teams?

Regla Maria Garci Espejo
Técnico del area de empoderamiento de FEDER bue

e comassern $X AR

- Modulo formativo Redes sociales: compartiendo nuestras



- Médulo formativo Aplicaciones para mejorar el trabajo de tu
entidad: edicion de imagenes y videos

- Grupo de ayuda mutua con otras entidades de enfermedades
raras

- Escuela de Formacion CREER-FEDER

- Modulo Techsoup

- Webinar Il Edicion de Fondos de emergencia frente al COVID
- Modulo Buenas practicas para realizar un seminario on line.

- Médulo Prepara tu asamblea en formato on line

DESCRIPCION: Asistencia a los seminarios y médulos formativos
impartidos por FEDER centradas en aspectos como la sostenibilidad,
servicios, gestion.. de las entidades sin animo de lucro

RECURSOS HUMANOS: asistencia de la presidenta de la asociacion

ASALARIADO 0
CONTRATO O SERVICIOS 0
VOLUNTARIO 1

COSTE Y FINANCIACION sin coste

BENEFICIARIOS: los usuarios en general, la junta directiva en
particular, participando de las actividades del proyecto, beneficiamos a
nuestros asociados ya que las actividades del proyecto suponen una mejora
de la gestion, formacion y prestacion de servicios.

REQUISITOS personas con una enfermedad rara y familiares directos

GRADO DE ATENCION indirecta

RESULTADOS OBTENIDOS Y GRADO DE CUMPLIMIENTO hemos
aprendido aspectos importantes para mejorar nuestra atencion y gestion.



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

DENOMINACION:

Terapias y ayudas econémicas

SERVICIOS/ACCIONES:

4.2a Convenio de colaboracién para atencion psicologica individual

DESCRIPCION: realizamos un convenio de colaboracion con DAa
Sandra Verges, psicologa con amplia experiencia en grupos de familias con
patologias degenerativas, para disminuir al 50% el coste por sesion de los
SOCIOS.

RECURSOS HUMANOS: Presidente de la Asociacion y uno de sus
socios, junto a la psicologa.

ASALARIADO 0
CONTRATO O SERVICIOS 1
VOLUNTARIO 2

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

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

REQUISITOS ser socio

GRADO DE ATENCION indirecta

RESULTADOS OBTENIDOS Y GRADO DE CUMPLIMIENTO 14 familias
se beneficiaron de este proyecto



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 diagnodstico y al
impacto familiar, econdmico, psicoldgico y social que supone. Se realizaron
dos grupos de apoyo durante el ano con 6y 8 familias respetivamente. Las
primeras sesiones corresponden a sesiones del grupo iniciado en 2020. Se
plantearon objetivos con la Dra Sanz del Grupo CREA Primera Infancia, que
se fueron superando a los largo de 6 sesiones.

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 6 sesiones 8 familias 1650
Ayuda sucursal la Caixa 600
TOTAL 1675 600

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 14 familias
se beneficiaron de este proyecto durante el 2021



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 seis familias, junto a otra Asociacion de Enfermedades Raras de
Leodn (ALER), a la Convocatoria de ayudas de la Fundacion Mutua Madrilena
gestionado por FEDER.

RECURSOS HUMANOS: 2 personas de la Junta Directiva elaboraron el
proyecto junto a la Asociacion ALER de Ledn 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 2285,50 por igual entre las 6 familias (380,92)

Proyecto IMPULSO 2285,50
TOTAL (o} 2285,50

BENEFICIARIOS: 6 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 6
familias recibieron la transferencia por un 1/6 del total, y alivio en parte los
costes econdmicos derivados de las secuelas




4.2d Conseguimos un Ciclo de talleres para cuidadores Caixa-AECOM

especifica para los familiares de la asociacion

DESCRIPCION: la atencién al cuidador principal es esencial para
favorecer un ambiente resiliente y luchador para el afectado, por ello
gracias a nuestras relaciones con AECOM (Sociedad para el estudio de los
ECM) pudimos conseguir este ciclo de talleres grupales para los cuidadores

principales, tan necesarios para nuestras familias.

CICLO DE TALLERES VIRTUALES PARA
PERSONAS CUIDADORAS

7€ Obra Social la Caixa”

Taller dirigido a ofrecer recursos y herrami
afronfomiento

Dic 16 de Marzo de 17:f
Formato: Virtucl. A trovés de la plataforme Zoom Video.

v

Formato: Virtual. A fravés de la platoforma Zoom,

estion emocional y favorecer el

RECURSOS HUMANOS: 1 personas de la Junta Directiva, personal de

la Fundacion la Caixa.

ASALARIADO 0
CONTRATO O SERVICIOS 0
VOLUNTARIO 5

COSTE Y FINANCIACION sin coste

BENEFICIARIOS: 18 familias de la asociacion

REQUISITOS ser cuidador principal de un afectado con GA1-2




GRADO DE ATENCION indirecta

RESULTADOS OBTENIDOS Y GRADO DE CUMPLIMIENTO en general
fueron talleres en los que daban una formacion para el autocuidado para
estar preparado para cuidar a otra persona, muy necesarios y valorados por
los que asistieron.



4.2e Conseguimos terapia canina gratuita para menores de la asociacion

DESCRIPCION: Los talleres de intervencion asistida con perros son
una experiencia de vida en la que se conectan con la energia que
transmiten los perros que se traduce en una activacion emocional positiva,
donde predominan los pensamientos positivos y la reduccion de la
ansiedad. Trabaja 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.

PERROS ENTRENADOS PARA TRABAJAR CON
NINOS CON PROBLEMAS COGNITIVOS

% Noticias

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

ASALARIADO 0
CONTRATO O SERVICIOS 0
VOLUNTARIO 3

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.



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

DENOMINACION:
Transformacion social
SERVICIOS/ACCIONES:

- Cuento “la Sonrisa de Paula’, grabacion y difusion en redes.

- Presentacion “AprendER frente al COVID 19" con el testimonio
de Susana Salamanqués sobre su experiencia de la atencion
educativa. Colgado el video de la intervencion.

feder . Janssen 7- feder’ AFrend R janssen")-
Testimonio
Bienvenidos/as Susana Salamanque

APrendf B Mrn do moner con eninrmadad poco fresverie
o]y

En breve daremos comienzo a
la presentacién de la guia de
recomendaciones

- Video por el dia de las EERR Enfermedades Raras junto al
ayuntamiento de Arroyomolinos (Madrid), en colaboracion con
la Asociacion Planeta TOC y AFASW

AAAAAAAAAAAA

ARROYOMOLINOS

. W




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

, 28
DIA DE LAS FEB2!

JENFERMEDADES RARAS
VOCOFrOEE Po IS« T i

Dia Mundial
de las
wesTieacs, - Enfermedades
de las enfermedades

\\DAD DE Raras
Al raras en nuestras vida... Chccle PR =
@ |E J
125 AN W LR Y s
Wl ZZ ¥ IeaANLY YRy
i R 4
i-x?r-‘irf:‘i‘

Diego Muiioz (7 aiios)

Colegio Pasteur
LUCHEMOS JUNTOS POR LA INCLUSION

Todos los dias, es el dia

A

Sindror
o
Trastor isi

0 AMILIASS b

S B DE FEBRERD 2021
2% #RAREDISEASEDAY

[ de log

~ ACIDURIA GLUTARICA
T1P0 2

Deficiencia maltiple de
acil-CoA deshidrogenasa

PREVALENCIA
1-9/100000

DEFINIGION

MADD Alteracion de la oxidacion de los cidos
0rasos ¥ 108 aminoacido

PRESENTACION
Aparicion neonatal, infantil o en edad adulta

HERENCIA/ETIOLOGIA

Autosamica recesiva
enes FIFA, FIFB, FIFDH

TRATAMIENTO

Dieta restrictiva en arasas y/o proteinas
Riboflavina, Coenzima 010
REGIMEN DE EMERGENCIA

fvitar el ayuno




- Seminario on line “Vacunas COVID y ECM y enfermedades
mitocondriales’

AFORD LIMITADO EOlicoT

Registrate aqul a la reunién
e (wrmicia
ropean *m ‘.. Hospital Universitario

orobernd AECOM 12 de Octubre

- Publicacion de la grabacion del seminario on line
“Conviviendo con las Acidurias Organicas” con la Sociedad
Médica AECOM

Reconocimiento y manejo de las
descompensaciones

CONVIVIENDO CON LAS b=
ACIDURIAS ORGANICAS : '

Nutricién y farmacos: ;Qué dicen las guias?
El objetivo de esta webinar es iniciar el camino para que el em- :
poderamiento y participacion de los pacientes o cuidadores, sea
una realidad
Esperamos aprender juntos para una mejor

tadid)

Encuesta del control domiciliario en
acidemias organicas

ciones de descompensacion a nivel del domicilio e 5

medades. o
scor o AECOM y Sociedad
Coordinador: Luis Aldamiz-Echevarria
La familia: el niicleo de los cuidados

WEBINAR Preguntas

No necesita inscripcion, ACCESO DIRECTO

Organiza
RECORDATI
+ RARE DISEASES (NUTRICIA vemsocs
AECOM  AECOMusoceons Tt S ) .

- Documento informativo para la escolarizacion de
alumnos con GA1

2Qué

RS U ) GRG0 10

&Cudlessu
&Qué es Ia aciduria tratamiento?
glutérica tipo1?
e 3

s
i b s uater

o s y 10 e qus

e

Respetando el tratamlento capaimenis co o caweve, donds e
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- Redaccion del articulo para la revista anual de FEEHM

| )

PENSANDO EN@ME’I’ABO“CO Yl NOMBRE DE FAMILIA

NO ES UNA CASUALIDAD

FeperAcION EspaNoLA DE ENFERMEDADES METABOLICAS HErDIARIAS PA0)¥

FZ
7 6('//(‘/,/2‘10

: 7///)«7'//’/76 4

FAMILIAS

- Participacion como ponentes en el “Foro Madrileno de
Enfermedades Raras" del Hospital la Princesa junto a FEDER




.
P
- PROGRAMA | FORO MADRILERIO DE ENFERMEDADES RARAS | 29 NOVIEMBRE

[ 0900|Bienvenida |
Alba Ancochea Diaz - Directora de FEDER y moderadora
9:15 2 09:30 | Perspectiva del paciente
n child o
M \ 0

10:00 a 10:30 - Plan de Mejora de Ia Atencidn Sanitaria a Personas con
Enfermedades Poco Frecuentes de la Comunidad de Madrid: Evaluacién y
29 DE NOVIEMBRE e e
De 9:00 a 12:30 horas « Angel L Garcia Lacuesta, Jefe de Area de Informacién al Pacie
< : Gral. de Humanizacion de 1a Asistencia, Bioética @ Informacién
Hospital La Princesa Paciente.
Salén de actos 1030 a 11.00- Mejora de la Asistencia Sanitaria a través de las Redes
Europeas de Referencia (presentacidn grabada).
MADRID
Doctor Ignacio. Bianco Guilermo, Coordinador Nacional de ERN GENTURIS
y miembro del Comité Asesor de FEDER
11:00 2 12:00 sanitaria para una atencién integral
Dra. Paloma Jara. Coordinadora ERN TransplantChild
+ Dra. Ménica Lopez Rodriguez. Servicio Medicina Interna. CSUR Enfermedades
= Metabolicas Congénitas. Hospital Universitario Ramon y Cajal
{INSCRIBETE AQUI! » Dra.C: Infantil
y del Adolescente en Hospial Gregorio Maranén CSUR sarcomas:
R e, 12:00 a 12:30 | Tumno de Preguntas
#i= == GRIFOLS Pfizer

12:30 | Clausura y foto de familia

u = oM “ Al Ancoches Dirctorsde FEDER yHelea Capo Asociadén failia GAY

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 opinidén 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.

ASALARIADO 0
CONTRATO O SERVICIOS 0

VOLUNTARIO 12
COSTE Y FINANCIACION

- Gastos campana Navidena cesta de Rifa Solidaria: - 240,14

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.



4.4 IDENTIFICACION DE LA ACTIVIDAD: mejora atencion médica

DENOMINACION:

Incidencia profesionales sanitarios

SERVICIOS/ACCIONES:

- Elaboracion del Proyecto ;Cuando sospechar un error
congénito del metabolismo en la infancia?

- Para enfermeria

ECM 501 anfermedades causadas por un

/500
defecto genético, que caisa un mal O DATOS DATOS
RECIEN tuncionamiento de una entima o s
NACIDOS cofactor. que conduce al déicit o . CLiNICOS LABORATORIO
g ‘acumulocion de uno o varios motabolRos. 4
—_— 1) Anemia, neutropenia,
1) Migerventiacion (acidosis prrshet,

FAMILIAS metabsiica).

2) Sintomas neurologicas
termitentes: Trastornos
Sensorales, Convulsiones yio ataxia
3) Retraso madurativo
4 Aprea
5) Olor peculiar en orina 0 pie
6) Hepatomegaia o espienomegatia
7) Trastornos del tono muscular
) Macrocotalia

CUANDO 9) Dismorfias, o macroglosia. o cara
SOSPECHAR UN i
RRO

CONGER ckner 10) Hidrops fetal
NETABOLIEMNO 11) Insuficiencia hepdtica
EN PEDIATRIA 12) Fallo multisistémico
13) Miocardiopatia
14) Cataratas, opacidad corneans.
Iuxacion del cristalino
15) Angiaqueratomas
16) Sospecha de accidente
cerebrovascular
17) Atopecia

2) Acidosis metabolica o alcalosis
respiratoria compensada 0 no

3) Hipoglucemia o hiperglucemia
4) Urea baja en ausencia de
ayuno proteico.

5) Aumento enz hepaticas /
amonio / dc lactico / CPK

6) Colesterol y/o Acido drico
olevado o bajo

7) Cetonuria (en recién nacido
siempre patol6gica)

8) Signos twbulopatia

9) Signos bioquimicos de
insuliciencia heptica.

+346169M52
Los sintomas son progresnos y 10 50

- Para facultativos
¢Cuando sospechar un Error ¢Cuando sospechar un Error
Congeénito del Metabolismo en la Congeénito del Metabolismo en la
infancia? infancia?

APROXIMACION DIAGNOSTICA PARA ALTERACIONES
BIOQUIMICAS EN URGENCIAS

CCONSIDERA

ECM ALTERACIONES

BIOQUIMICAS

PRUEBAS
RECOGER




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 de
GA2, la Dra Silvia Chumillas y el Dr Carlos Alcalde.

ASALARIADO 0
CONTRATO O SERVICIOS 0
VOLUNTARIO 4

COSTE Y FINANCIACION conseguimos durante la Convocatoria
de ayudas 2020 de la Fundacion Alimerka, 2500 euros para realizar este
proyecto a lo largo de tres anos.

Convocatoria Alimerka 2500

TOTAL 2500

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

GRADO DE ATENCION Indirecta

RESULTADOS OBTENIDOS Y GRADO DE CUMPLIMIENTO el
proyecto con Fundacion Alimerka esta dividido en dos fases, hemos
finalizado la primera con la edicion, impresion y difusion de los poster a
todos los servicios de urgencias de Castilla Leon. Queda pendiente una
segunda fase a finalizar en 2022. El diptico para enfermeria esta colgado en
la pagina web de AECOM y Sociedad.



4.4 IDENTIFICACION DE LA ACTIVIDAD: sostenibilidad de las acciones

DENOMINACION:

Captacion de fondos

SERVICIOS/ACCIONES:
- Convocatoria unica de ayudas FEDER
- Fondos FEDER
- Convocatorias de CINFA

- Convocatoria programa IMPULSO de FEDER y Fundacion
Mutua Madrilena.

- Donaciones a traves de las diferentes campanas de
visibilizacion

- Campana Navidena de visibilizacion

- Campana por el dia de las Enfermedades Raras

- Carrera Metabdlica junto a las asociaciones que componen
FEEHM

b O~

- Ayuda de la sucursal de la Caixa para un proyecto

- EJPRD (European Join Programme) proyecto CHARLIE

- Cuotas de socios

DESCRIPCION para las acciones dirigidas a los afectados y familiares,
necesitamos recibir financiacion, a traveés 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 0
VOLUNTARIO 7
COSTE Y FINANCIACION
CONCEPTO GASTO INGRESO TOTAL
DONACIONES + 3117 + 3117
CUOTA SOCIOS +1880 +1880
CONVOCATORIA CINFA + 3500 + 3500
AYUDA LA CAIXA +1000 +1000
FONDOS FEDER *+ 584,75 *+ 584,75
EJPRD PROYECTO CHARLIE + 3250 + 3250
CARRERA METABOLICA + 555,50 + 555,50
IMPULSO - 2285,50 + 2285,50 0
CAMPANA DE NAVIDAD - 15690,20 + 21830 + 6139,80
TOTAL +20027,05

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 tras la
pandemia ha sido el primer ano en que hemos podido recibir ayudas tras
organizarnos aprovechando que todos nos hemos beneficiado de las
tecnologias de comunicacion. El objetivo ha sido cumplido con creces.




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

- Asociacion Turner Salamanca
- Asociacion de displasia fibrosa BIHOTZEZ

- Asociacion de enfermedades raras de Castilla
Ledon AERSCYL

- Asociacion Leonesa de Enfermedades Raras ALER
- Objetivo diagnostico

- 22q

- ASEM

- AEMPI

- AEEG

- D'Genes

- Asociacion espanola de enfermedades raras con
epilepsia de la infancia

- Asociacion MARWA

- MPS Espana

- AEEFEG Gaucher

- Planeta TOC

- AFASW Sindrome de Wolfram
- ALDE distonia

- 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 acidemia metilmalonica ACIMET
- 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 P.KU.y O.T.M. de Extremadura

- Asociacion PKU y OTM de Galicia ASFEGA

- Asociacion PKU de Valencia AVAPKU

- Asociacion de Metabolicos 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


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

- CERMI

- ALIBER

- CEDEM

- ASPACE

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

- ADCUM Peru

- ACPEIM Colombia

- Glutarazidurie eV Alemania

- AG1-2-3 Francia

- ASPIDA ZOIS Chipre

- Méjico

- Italia

- Ucrania

- Rusia

- Argentina

- Portugal

- Asistencia a Congresos, Jornadas y seminarios
relacionados

Comunitat
amb
Ciéncia

CIUTAT DE LES ARTS | LES CIENCIES SM

Conferencia 25 de marzo de 19:00 a 20:00

100 afios de Enfermedades Raras del Metabolismo iQué

hemos ap Charla online de Belén Pérez, Jefa de la Unidad de Genética
en el Centro de Diagnéstico de Enfermedades >

Martes, 2 de marzo de 2021 a las 19.30 Moleculares (CEDEM)

On-line sobre la situacién de la Terapia Génica en las

metabolopatias en Espafia.

Isidro Vitoria
Jefe de la Unidad de Nutricion y Metabolopatias.
Hospital Universitario La Fe. Valencia

ENFERMEDADES
RARAS Y SU,
REPERCUSION
SOCIAL

E LY o Pilar lucero, Ae..  Rosa Aniridia ila Julia Piniella A... Mercedes Manz.




- Colaboracion en el | Congreso Iberoamericano

= o~
v 19[‘ g’“m}b«,
Congrgp & €
Iberoamericano
de E.L.M.
a0t Diciembre
1:00 pm
4 piciembre
8:00 am
ot
U O
i % P S
- ) dEn v Gt BRI

- Webinar “La alimentacion y cuidado del nino con
Enfermedad Metabolica” AECOM y Sociedad

ALIMENTACION Y CUIDADO DEL NINO CON
ENFERMEDAD METABOLICA Y SU FAMILIA

Las dificultades de alimentacion
- prevencion y diagnéstico

O Acompadiar y facilitar La alimentacion
n Atencion a las familias

e

WEBINAR

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

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. El 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. Nuestra agenta de contactos ha
aumentado significativamente durante el 2021, con 164 contactos de
profesionales, y 320 familias/asociaciones.



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

- Promocion 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.

CHAPERONAS FARMACOLOGICAS de Judith Garcia Villoria. Durante
la Convocatoria de ayudas de Merck la investigadora consiguio financiacion
para poner en marcha este estudio de investigacion. Nos pusimos en
contacto con la investigadora a traves de email, y tras una actualizacion de
la situacion de base, tendremos reuniones periddicas para conocer el
avance de este proyecto que esta en sus primeras fases.

DRA. JUDIT GARCIA VILLORIA

AYUBA MENCE D6 WVESTICACION 3031 6N WS4 IMEDADES RARAS




PROYECTO ESTUDIO NEUROCOGNITIVO estudio del desarrollo
neurologico, neurorradiolégico 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 2021 tras el inicio del registro nacional de
aciduria glutarica tipo 1, se comenzaron las entrevistas por teléfono y
presencial, realizacion de resonancia magnetica y valoracion dietética. Que
continuaran durante el 2022 y se procedera a la extrapolacion de resultados,
y su publicacion. Este estudio parte de la asociacion, colaboramos en la
gestion de las citas, ayudas al transporte y alojamiento, difusion del estudio,
el enlace al registro esta en nuestra pagina web.
https.//www.familiasga.com/registro-nacional-de-acidemias-organicas/

Resizefont O Returning?
Ble ————

~ Hospi rio
"H 12 de Octubre

FUNDACION -
MUTUAMADRILENA

Estimadas familias,

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

- Registro Nacional de A. Orgénicas.

- “Estudio Multicéntrico en Aciduria Glutdrica tipo I: Caracterizacién clinica, radiolégica y neurocognitiva.”

PROYECTO CHARLIE (CHANnging Rare disorders of LysInE
metabolism) es un proyecto multicentrico que auna a investigadores de
diferentes paises y asociaciones de pacientes incluida la nuestra; empezd
en mayo del 2021, con el objetivo de desarrollar nuevas estrategias
terapéuticas para dos enfermedades relacionadas con el metabolismo de la
lisina: la Epilepsia dependiente de piridoxina (PDE), y la GA1.

Breakout sessions
I Patient invol , | Lysine metaboli Th i PDE & GA1
trials & expl | &b L | inter { | di models

Dr. Emile van Schaftingen  |Metabolic biochemistry X X

?Cllnical therapy & trials in |
Dr. Matthias Baumgartner metabolic diseases X | | X

Dr. Laure Bally-Cuif Zebrafish neurogenetics x X
Dr. Nathalie Cartier Transla.llonal gene therapy % X

istrategies | | |
Dr. Cor Oosterwijk Patient participation X X

Dr. Lieke van der Scheer [Ethics X X

Neurology and antisense

Dr. Holly Kordasiewicz Z % X X
joligonucleotide research A

v Ron Wavers Clinical chevy\ustry and ; .
/metabolomics |8

Mirjam Brullemans-Spansier (FAIR) data management X X

Dr. Curtis Coughlin I Trapsla{lonal research & | x
|patient involvement | | |


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

El 14 de diciembre de 2021 se hizo la primera reunion de seguimiento
donde se discutieron los avances en las distintas lineas de investigacion del
proyecto. La reunion se desarrollo en distintas sesiones en paralelo. Como
representantes de Familias GA participamos en la sesion dedicada a
‘Involucracion de los pacientes en trials y explotacion” y la sesion dedicada
a “Intervenciones terapeuticas”. Los principales aspectos discutidos en la
sesion “Involucracion de los pacientes en trials y explotacion” fueron los
siguientes:

- Se informo6 de la necesidad de establecer un érgano colegiado de
representacion de pacientes. En este sentido se concreto que la primera
reunion de este 6rgano se realizaria a principios de 2022.

- Se discutio sobre la importancia de establecer una red de pacientes y
una plataforma de comunicacion. En este sentido se informdé de la
elaboracion de una pagina web sobre el proyecto CHARLIE que cubriria, entre
otras, estas funciones de comunicacion.

- Se planteo la necesidad de empezar a realizar un estudio/encuesta a
los pacientes sobre las experiencias de tratamiento, necesidades medicas,
deseos y prioridades para nuevos tratamientos y pruebas diagnosticas.

- Se discutio también sobre cual sera el rol de las asociaciones de
pacientes en el proyecto y si habria la posibilidad de insistir para que el
proyecto de investigacion priorizara aquellos aspectos relacionados con
nuevas oportunidades terapéuticas y opciones de diagnostico des de la
perspectiva del paciente.

Los principales aspectos discutidos en la sesion de ‘“Intervenciones
terapéuticas” fueron los siguientes:

- Se planted la posibilidad de focalizar los esfuerzos en una unica
estrategia, especialmente en estadios mas avanzados del proyecto. Se
discutié tambien sobre la necesidad de establecer, con el resto de grupos
que participan en el desarrollo de estrategias terapeuticas, los criterios
principales (eficiencia inhibicion, rescate metabolico etc) que ayuden a
seleccionar los candidatos terapéuticos optimos.

- Se planted la necesidad de priorizar aquellos experimentos
encaminados a demostrar que la inhibicion de la enzima AASS produce un
rescate metabolico en GA1y PDE. Por ejemplo con el uso de ratones double
knock-out para ambos genes.

- Para las terapias con ASOs (antisense oligunocleotides) se planteo la
dificultad logistica y presupuestaria a la hora de testar un elevado numero de
candidatos al mismo tiempo para luego seleccionar unos pocos candidatos a



partir de los datos experimentales. Este proceder en algunas companias
farmaceéuticas es dificil de extrapolar en un contexto académico.

- Se discutié también sobre los posibles beneficios de la terapia génica
versus la terapia de deplecion de AASS. El Proyecto CHARLIE deberia
encontrar elementos objetivos para poder decidir cual es la terapia mas
beneficiosa para los pacientes.

- También se puso de manifiesto la necesidad de hacer entendible
para los pacientes la investigacion realizada en los distintos enfoques
terapeuticos, y de establecer un marco de dialogo entre familias e
investigadores.

Nuestra labor tan sélo ha comenzado, y pretendemos realizar
materiales divulgativos, realizar un microsite sobre el proyecto en la pagina
principal, y realizar notificaciones generales sobre el proyecto, elaborar
varias notas de prensa y seguir visibilizando el proyecto a traves de redes
sociales (Twitter, Facebook, YouTube e Instagram).

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

COSTE Y FINANCIACION gracias a la financiacion del EJPRD se
pudieron distribuir los recursos para las diferentes acciones y nuestra
asociacion tiene cubierta su labor en este sentido.

BENEFICIARIOS afectados y familiares con GA1y epilepsia
piridoxin sensible

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



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: desde final de este ano contamos con un trabajador social
voluntario

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
- Youtube FamiliasGA
- Facebook @familiaGA1
- Twitter GA1Familia
- Instagram FamiliasGA

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

- Soundcloud Familia GA1

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


https://www.familiasga.com/

No vehiculos

Subvenciones publicas Ninguna
Subvenciones autonémicas Ninguna

Subvenciones privadas

- Convocatoria Fondos FEDER destinado a la actualizacion del SIO
(servicio de informacion y orientacion) + 584,75 euros

- Convocatoria de Proyectos CINFA destinados a la puesta en marcha
de la app www.dietagal.es +3500 euros



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 2021 hemos realizado:

- 2 Reuniones de la Junta Directiva

- 1 Asamblea general de socios

- 1 Reunion con los integrantes del proyecto CHARLIE

- Proyectos presentados a convocatorias de ayudas de caracter

privado

- CINFA: desarrollo de app de contaje de lisina

- CAIXA: material educativo dieta restringida en lisina

- Fundacion Mutua Madrilena: proyecto IMPULSO

- Fundacion FEDER: actualizacion del servicio de

informacion y orientacion.

Resumen de los movimientos de la cuenta de la Asociacion:

CONCEPTO GASTO INGRESO TOTAL
MANTENIMIENTO CUENTA - 144,40 - 144,40
MANTENIMIENTO WEB -210,4 -210,4
SEGURO HELVETIA - 214,40 - 214,40
TASAS MINISTERIO - 31,25 - 31,25
DONACIONES + 3117 + 3117
CUOTA SOCIOS +1880 +1880
CUOTA FEDERACIONES - 225 - 225
CONVOCATORIA CINFA + 3500
PROYECTO APP - 3796 -296
CREA 1° INF GRUPO PSICOTERAPIA - 1500 + 200 - 300
AYUDA LA CAIXA +1000
FONDOS FEDER + 584,75
VIDEO TALLER DIETA HIPOPROTEICA - 1355 - 770,25
EJPRD PROYECTO CHARLIE + 3250 + 3250
CARRERA METABOLICA * 555,50 * 555,50
IMPULSO - 2285,50 +2285,50 (o]
CAMPANA DE NAVIDAD - 15690,20 + 21830 +6139,80
TOTAL - 25452,15 | +38202,75 | +12750,70




ENERO

- Entrevista con la Subdireccion General de Valoracion de la Discapacidad
(Direccion General de Atencion a Personas con Discapacidad, Consejeria de
Politicas Sociales y Familia)

- 8 enero reunion con las investigadoras del proyecto neurocognitivo

- Contacto e informacion con los integrantes de la app LactApp lactancia
- Atencion de un afectado de fuera de Espana

- 2 NUEVOS SOoCios

- Emails con Fundacion Alimerka sobre la marcha del proyecto

- Contacto con el Dr Carlos Alcalde por una familia afectada y el proyecto
en Castilla Leodn.

- Resolucion de 9 consultas desde FEEHM

- 5 Reuniones con AECOM-CAIXA ESCUELA DE CUIDADORES

- 4 emails de contacto por la nueva convocatoria de CINFA

- 3 emails con FEDER para resolucion de cuestiones de nuestras familias
- Realizamos la web del TALLER HIPOPROTEICA y las ENCUESTAS

- Nos ponemos en contacto con la dra Angels Garcia Cazorla por un caso
de nuestra asociacion

- Pago a FRONT ID por la app
- Enviamos el articulo para la revista de 2021

- 5 emails con diferentes profesionales del 12 de octubre para resolucion de
diferentes cuestiones.

- Participamos en la webinar de aciduria glutarica de AECOM

- Contactamos con la Dra Mercedes Gil por una familia

- Sesion del grupo de ayuda de padres con CREA Primera Infancia
- Reunion 25 enero con FEEHM

- Cierre estudio calidad de vida

FEBRERO
- 10 emails con FEEHM
- 7 emails con el equipo del 12 DE OCTUBRE
- 7 emails con AECOM por diferentes proyectos

- Contacto con AEMPI por los talleres para cuidadores



- Contacto con ACAEMI

- Intervencioén con la Dra Mercedes Gil
- Atencién de 6 casos nuevos

- Conseguimos financiacion de la Caixa

- 22 correos y 3 reuniones presenciales con el Ayuntamientos de
Arroyomolinos, AFASW y Planeta TOC

- 2 emails con empresa de analisis genéticos

- 2 sesiones del grupo de padres

- Reunion on line y emails con CREA 1° INFANCIA para nuevo grupo
- 2 emails con dra Elena Martin

- 4 emails a los socios sobre el taller de la Caixa, programa de respiro
familiar del CREER, libro del Dr Vitoria y Congreso de AECOM.

- 2. emails con el Dr Isidro Vitoria por su conferencia y libro

- Contacto con FEDER por una incidencia de un afectado

- Contacto con Dra Darling para posible webinar sobre distonias
- 11 emails al Dr Nikolas Boy sobre guia de padres

- 1 50Cio nuevo

- Programacion de los talleres de confort emocional 8 emails CAIXA
- Atencién de 4 casos

- Reunion FEEHM 04/02

- 17 FEB Jornada de Puertas abiertas de FEDER Madrid

- 17 de febrero VI Convocatoria Unica de Ayudas de FEDER

- 18 feb taller “en serio..iotra vez ensaladal!

- 23 feb "Alimentacion cuidado del nino con enfermedad metabdlica y su
familia”

- 28 feb seminario de CIBERER ‘investigar es avanzar”

- Se publica nuestro proyecto en “el economista”

MARZO
- Envio de email a los socios sobre el congreso de AECOM
- 5 emails con la CAIXA sobre los talleres
- 7 emails con el equipo del 12 DE OCTUBRE
- 6 emails con AECOM



- 8 emails con FEEHM

- Atencion de 3 casos, contactamos con Dra Silvia Chumillas, Dra Eva
Venegas y Dra Montserrat Morales

- 10 emails para el segundo grupo con CREA Primera Infancia

- 3 emails con BIOALACENA para catas gratuitas de productos

- Contacto con la CAIXA

- Nuevo contacto a traves de email

- 30 emails con Nutricia y AECOM para realizacion de seminario de vacunas
- 2 webinar feder

- 2 emails con Dr Carlos Alcalde

- 2 emails a los socios por las actividades de apoyo psicologico y proyecto
IMPULSO

- Contacto con FEDER por inclusion escolar

- 2 de marzo seminario “100 anos de enfermedades raras del metabolismo
<Qué hemos aprendido?”

- ACTO OFICIAL POR EL DIA MUNDIAL DE LAS ENFERMEDADES RARAS
2021 5 DE MARZO

- 16 de marzo Acto institucional sobre la guia “Aprender frente al COVID-19".
Ponencia de Susana Salamanquées

- 16 marzo 1° sesion de confort emocional de la Caixa

- 24 feb "Una vision general sobre las ER. Vision desde la pediatria” ciclo
conferencias divulgativas Dr Gonzalez Lamuno

- 25 marzo “Terapia génica en las metabolopatias en Espana” de FEEHM y
Belén Péerez

- Participacion de Helena Carpio en el programa de becas de Biomarin-
FEEHM

- 30 MARZO Seminario de vacunas

- 31 marzo “las ER desde la medicina interna” Montse Morales

ABRIL
- Emails con FEDER por el proyecto IMPULSO
- 7 emails con la asociacion ALER
- 2 reuniones con la CAIXA
- 2 emails con equipo del 12 DE OCTUBRE 2

- Atencion de 2 casos nuevos



- Emails con el 12 Octubre y NUTRICIA
- 16 emails con FEEHM

- 2 reuniones con Maria Isidoro de la Unidad de Referencia Regional CyL,
Diagnostico Avanzado de Enfermedades Raras DIERCyL, Centro Referencia
Nacional Cardiopatias Familiares CSUR, Complejo Asistencial Universitario de
Salamanca

- Contacto con AEEG por taller de dieta hipoproteica

- Email a los socios sobre el nuevo taller en el que participamos

- 2 contactos con BIOALACENA

- Grabaciones de las ponencias del taller por LA FABRICA COSAS BONITAS
- Comenzamos reuniones con FEDER GAM

- Comenzamos GRUPO PADRES 16 y 26 ABRIL

- Webinar de FEDER

- 6 abril Taller de la Caixa “cuidarse para cuidar”

- 9 abril “prepara tu asamblea en formato on line

- 24 abril taller dieta hipoproteica”

MAYO
- 2 Emails a socios
- 5 emails con AECOM
- 11 emails con FEEHM

- Contacto de un caso se deriva a la Dra Mireia del Toro, Metge Adjunt
Neurologia Pediatrica, Coordinadora Unitat Malalties Metaboliques Hereditaries,

Vall d'Hebron Hospital Campus, Barcelona

- Contacto con 12 Octubre

- Contacto de investigaciones 9 emails
- 10 MAYO Grupo de padres

- 31 MAYO Reunion FEEHM

- 14 mayo seminario “Buenas practicas para realizar un seminario on line"



JUNIO
- Contacto por el PROGRAMA INSERTA DISCAPACIDAD
- 3 emails con BIOALACENA
- 4 emails con ALER
- Nuevo socio
- 10 emails con FEEHM
- 3 emails con BERTA ZAMORA estudio neurocognitivo
- 2 emails con FEDER casos de derivacion y atencion escolar
- 5 emails con RNA ministerio del interior
- Reunion de la JUNTA DIRECTIVA
- 10 emails con la FUNDACION ALIMERKA
- Asamblea de FEDER 19 junio, asistencia de NURIA CARPIO
- Envio de email sobre celebracion de la ASAMBLEA
- Atencién de 2 casos nuevos

- Atencion 1 socio

- Contacto ADPAN

- Contacto AIROS

- 2 webinar FEDER

- 15 junio Webinar Il Edicion de Fondos de emergencia frente al COVID
FEDER

- 18 de junio Asamblea General 2021 de la FEEHM

- 19 junio “Labor de las asociaciones de metabolicos en Espana” FEEHM

- Médulo "Techsoup” 25/06/21
JULIO

- Contacto con AECOM

- 2 emails con 12 DE OCTUBRE

- 2 emails con FEEHM

- 8 emails actualizacion web

- 9julio Modulo “Herramientas de colaboracion online: Buenas practicas I

- 18 julio Modulo “Herramientas de colaboracion online: Buenas practicas "



AGOSTO
- Derivacion de un caso a la Dra Eva Venegas
- Contacto por un caso con DR Alvaro Hermida
- Contacto con Judith Garcia Villoria por investigacion en GA1
- 3 emails de FEEHM
- 1email con FEDER

- Reunion con ACIMET

SEPTIEMBRE
- 5 casos, una derivacion a Ana Munoz
- Contacto con DUX PHARMA LISBOA
- 4 emails con AECOM
- Resolucion 3 cuestiones de socios
- 24 emails loteria de navidad CARLOS Il loteria
- FEDER caso inclusion en el colegio
- 3 emails con FEDER
- 12 emails con FEEHM
- Derivacion a Dra Garcia Cazorla
- NUTRICIA
- 9 emails con ALER 9
- 8 emails con Maria Isidoro y Pablo Prieto por el Proyecto con Alimerka
- Resolucion problemas web

- 13 sept reunion presidentes FEEHM

OCTUBRE
- Reuniones Fundacion Mutua Levante por calendario Solidario
- 22 emails para coordinacion CARRERA METABOLICA
- 8 emails con CARLOS Il
- 5 emails con NUTRICIA 5
- 5 emails FEDER ABOGADO GASTOS FARMACEUTICOS
- 10 emails con FEDER

- 1 NUevo socio



- 2 emails con ALER

- Nueva sesion de GAM

- 7 emails por el proyecto del mantel metabolico con la CAIXA
- Asistencia a reunion de COCEMFE

- Reunion con CREER asistencia a ER

- Preparacion de la carrera metabolica 16 oct-28 oct

- 29 oct Modulo “Redes sociales: compartiendo nuestras”

NOVIEMBRE
- 10 emails con ALER
- Sesion FEDER GAM
- CREER
- 2 emails con FEDER
- 24 emails con 12 de Octubre
- Comienza el TRABAJADOR SOCIAL

- 29 Nov asistimos como ponentes al FORO MADRILENO DE
ENFERMEDADES RARAS Hospital La Princesa de Madrid

- 9 emails CARLOS Il

- Contacto con el equipo del RAMON Y CAJAL por la JORNADA MARTINEZ
PARDO

- 4 emails con la Dra Montserrat Morales

-4 emails FEEHM

- 11 casos

- OBRA SOCIAL CAIXA 3 emails

- 25 emails por el taller

- 7. emails por la APP y 2 reuniones on line

- 26 familias reciben cesta de FEEHM, 2 con GA1

- Repartimos las revistas de FEEHM entre los socios

-8 nov “Taller de empoderamiento: Implementacion del SIO-SAP”

- 19 nov Modulo formativo “Aplicaciones para mejorar el trabajo de tu
entidad: edicion de imagenes y videos"

- 25 nov modulo “techsoup”



DICIEMBRE
- Email a los socios por el taller de lisina
- 2 casos nuevos, uno derivamos a AECOM
- 9 emails con FEEHM
- 9 emails con 12 de Octubre
- Contacto con HUMANIZACION SANITARIA CAM
- Reunién con AECOM
- 19 emails con FEDER
- 5 emails para proyecto CALENDARIO
- 2 emails con Dra Montserrat Morales

- 10-11 dic Congreso iberoamericano de EIM

Firmado: Presidente Familias GA Helena Carpio Anguita

Datos a 1 de enero 2022



