BOLETIN ABRIL

Familia GA1

Novedades Abril 2018

Familia GA1 estuvo presente durante el Acto de Cierre de la Celebracion del Dia de las
Enfermedades Raras de FEDER, en la Asamblea de Madnd, en el que pudimos dirigirnos
a representantes de los Grupos Parlamentarios y al Consejero de Sanidad.

Pedimos que la atencion de los pacientes metabélicos, y en concreto los que lo padecen
Aciduria Glutarica Tipo |, se realice en los Centros de Referencia o CSUR,
especificamente escogidos por la propia Consejeria de Sanidad para estas patologias. Es
nuestro derecho, segin el Real Decreto 1207/2006 del 20 de Octubre sobre el Fondo de
Cohesion Sanitaria. Para ello, pedimos una instruccién o formacién especifica para los
especialistas, para que tengan los conocimientos sobre coémo realizar la derivacion y los
centros existentes. El consejero aceptd nuestra propuesta que debatiremos en una
préxima reunién.

FPodéis leer nuestro resumen en el enlace al blog.




EVENTO
FAMILIA GA1
JABALQUINTO

El pasado 14 de Abril en Jabalquinto (Jaén), tuvo lugar el evento realizado por Juani
Sanchez Urefia, en beneficio de la Asociacion Nacional Familia GA1.

Durante el transcurso de la fiesta, se realizaron diferentes actuaciones de vanos
cursos del Colegio "Muestro Padre Jes(s", "Club de Baile Jero", "Pili Zumba" y el
"Club Deportivo Ritmico de Andalucia”.

Asistimos a un evento cargado de emotividad, empatia y generosidad. Los nifios y
mayores demostraron su afecto hacia la pequefia vecina de la localidad, Alejandra y
toda su familia. Personalmente nos sentimos como en casa, arropados y cuidados
por todo el pueblo y en especial por toda la familia, que trabajé para que el evento
no le faltara detalle y saliera todo a la perfeccion.

Los boletos de la rifa se vendieron en muy poco tiempo, y la cesta donada por el
AMPA del Colegio, la pulsera hecha a mano y donada por Tania Crego y el Dron de
la Asociacion, recayd en una vecina del pueblo que nos emociond a todos con su
alegria.

Gracias al trabajo y dedicacién de toda la familia, y en especial de Juani; nuestras
dos fantasticas presentadoras, profesoras y alumnos del colegio, AMFPA, grupo de
baile, grupo de zumba, todos los gimnastas y el Ayuntamiento por la cesion de todos
los espacios.

El resultado de las donaciones fue espectacular, con el pago de bebidas y otros
suplementos, la donacién ascendid a 1744 euros.

5in duda una gran tarde con una gran familia, con la que compartimos miedos,
inquietudes y la alegria de querer conseguir un futuro mejor para todos los
afectados.




EVENTO
Familia GA1

Triatlon Las Rozas

El pasado 14 de Abril, el "Club Triatlon
Las Rozas" celebrd el 8° Duatlon Infantil,
los beneficios de las inscripciones han
sido donados a Nuestra Asociacion.
Gracias al organizador del Evento, Javier
Otero por pensar en la Asociacion y
afectados de GA1.

ACOCIACION FANILIA ACIDURIA GLUTARICA Tipy |
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VISIBILIDAD
RADIO
ANGELS CAZORLA

El dia 26 de Abril se realizé la entrevista,
mediada por Familia GA1, a la Dra.
Angels Cazorla (Sant Joan de Deu) en el
programa radiofénico "Enfermedades
raras" de Antonio Armas; en la que tuvo
una fantastica intervencion hablando

sobre GA1.
Podéis oir el programa integro en el
siguiente enlace, la entrevista comienz

en el minuto 33.

GESTIONA_




ARTICULOS CIENTIFICOS E
INVESTIGACIONES
GA1

- Estudio de terapia génica para GA1 en
vigor.

Titulo: Desarrollo de una estrategia de
terapia genética para el tratamiento de la
GA1 y valoracion de la eficacia de la
edicién gendmica en vivo

Periodo: 2017 - 2018

Investigadores Principales (IP): Cristina
Fillat, Judit Garcia Villoria

Centros de realizacion: [nsiitut
d'Investigacions biomédiques August Pi
Sunyer, Instituto de Biogquimica Clinica
Servicio de Bioguimica y Genética
Molecular

Instituciones Beneficiarias: Centro de
Investigacion Biomédica en Red de
Enfermedades Raras, Corporacidn
Sanitaria Clinica

Agencia financiadora: CIEERER -
Centro de Investigacion Biomédica en
Red de Enfermedades Raras

- Examen del recién nacido una

intervencion que cambia la enfermedad
para la aciduna glutarnca tipo 1 Boy N, et
al. Ann Neurol. 2018

- Los cambios extraestnatales en
pacientes con aciduna glutarica de inicio
tardio tipo Destaco el riesgo de

neurotoxicidad a largo plazo. Boy N, et

al. Orphanet J Rare Dis. 2017

- Guias de practica clinica de reflujo

gastroesofagico pediatrico. ESPGHAN-
NASPGHAN_

NOTICIAS
Familia GA1

- Cuento "El Huerto de Estela"
descargable para nifios con energia

restringida en proteinas y ofros cuentos
de Guia Metabdlica .

- Guia de Lectura de libros sobre
Enfermedades Raras, CREER
- préstamo de libros disponibles.

- "Qué le pasa a tu hermano: Angeles
FPonce y Miguel Gallardo

- Segunda reunion del proyecto europeo
M ObiAbility que objetivo es facilitar la
movilidad intemacional de universitarios

con discapacidad en el marco de
Erasmus

- Bl Comité Autdnomo de Entidades de

Representantes de Personas con
Discapacidad en Castilla Ledn (Cermi) y
la Universidad Europea Miguel de
Cervantes (UEMC)_de Valladolid han
acordado la puesta en marcha un

proyecto pionero en Espafia de
nnovacion educativa para abordar la
creacion de estudios que atiendan las
necesidades de las personas con
discapacidad.

- Hospital Virgen del Rocio CSUR para
enfermedades metabdlicas




RECURSOS
Familia GA1

Disponemos de tres guias elaboradas por Familia GA1 para vuestro uso, podéis pedirla a
traveés del correo electronico correofamiliagal@gmail.com.

- Cuidados de la Gastrostomia.
- Listado de productos y tiendas de alimentos hipoproteicos en Espaiia.
- Ayudas a la discapacidad

Tenéis a vuestra disposicion los boletines correspondientes a Febrero y Marzo del 2018,
podéis pedirlos a través del comreo electronico correofamiliaga1@gmail.com.
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Nuestro correo de contacto:

a4 £

correofamiliaga1@gmail.com

¢ Quieres cambiar la forma en que recibes estos correos electronicos?
Puede actualizar sus preferencias o darse de baja de esta lista




