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El pasado 1 de Junio tuvo lugar la 12 Reunién de Familias en Valencia a la que acudieron
siete familias. Unidad, complicidad, empatia, sentirte en familia, hablar y hablar hasta la
madrugada....

Deseando volver a repetirlo

EVENTO
FAMILIA GA1
VALMOJADO

Verénica Lominchar Marin prepard con todo detalle, junto al Ayuntamiento de
Valmojado, la | Marcha Solidaria por la Enfermedades Raras.

La difusion comenzé con el video realizado por YovoyTv, entrevistando a Verdnica
sobre el dia a dia con Aciduria Glutarica Tipo |

El 17 de Junio se desamolld el evento, cargado de emotividad y solidandad, al que
asistieron mas de 700 personas para acompaiiar a las Familias en la Marcha
Solidaria por el pueblo y durante la Rifa con los fantasticos premios donados.

Sin duda Valmojado nos ha ensefiado lo que significa la palabra APOYO y
SOLIDARIDAD, siendo la fiesta mas multitudinaria de las realizadas hasta la fecha y
con mayor recaudacion.

Gracias a todos los que lo hicisteis posible.
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| MARCHA
SOLIDARIA

INSCRIPCIDNES:

RVUNTAMIENTD DF UALMOJADD: GAMINANDD JUNTOS
LUNES A VIERMES DE 8:30 & 14:30 8. POR UN MUNDO MEJOR
INSCRIPCION SOLIDARIA: 38 WWH VALNDIADD.COM

VIDEO PROMOCIONAL DEL EVENTO




Familia GA1

En la Asamblea general de FEEHM
celebrada el pasado 4 de Junio, la
Asociacidon Familia GA1 fue ratificada
como Asociacion miembro de la
Federacion Espaiiola de Enfermedadaes
hereditarias del Metabolismo.

Familia GA1

El 16 de Junio acudimos a la Asamblea
General de FEDER. en Madrid, en la que
fué ratificada nuestra entrada en FEDER
como una de las 409 Asociaciones que la
forman.

Lo mas interesante fueron los Grupos de
Trabajo para las Estrategias del 2019-21,
en la que surgieron numerosas
propuestas y nuestras ideas se vieron
reflejadas en el resumen final.

NENSA €1

metabdlico $

Podéis leer nuestra presentacion en
su revista, web y redes sociales

Podéis leer el resumen de la
Asamblea en el blog de la
Asociacion.




PARTICIPACION
Familia GA1

| Jornada de ASPED
H12

El 4 de Junio se celebré en el Hospital 12
de Octubre de Madrid la 12 Jornada de la
Asociacion de Pediatria ASPED H12.
Familia GA1 asistid para hacer visible su
descontento con los medios con los que
cuenta el servicio de Metabdlicas del
Hospital, Centro de Referencia Nacional
en estas enfermedades,y miembro de la
Red Europea de Referencia.
Tuvimos el primer contacto con la
representante del servicio de Anestesia de
pediatria del Hospital, para poder
comenzar el ansiado protocolo para la
cirugia programada, de urgencias y
t&cnicas lo menos lesivas posibles.
Durante la Jornada de presentacion de la
nueva Asociacidn, explicaron sus
objetivos, miembros y animaron a

[ ' con este proyecto que pretende

hacer un Hospital amigable y optimista

PARTICIPACION

Familia GA1

Reunidén con la
Consejeria de Sanidad
de Castilla y Ledn

En Valladolid tuvo lugar el 17 de Junio la
Reunion de diferentes Asociaciones del
ambito de la Enfermedades Raras, y la
Consejeria de Sanidad de Castilla y Ledn.
Acudimos a la reunién a pesar de haber
iniciado el cribado metabélico ampliado el
11 de Junio; para remarcar la importancia
de que se detecten mas enfermedades
con esta prueba, y que en el protocolo de
atencion de estas nuevas enfermedades
consideren la derivacién a un CSUR, por
la falta de experniencia clinica en el
Hospital Rio Hortega, Hospital de
referencia en CylL.

Aprovechando nuestra visita a
Valladolid, pedimos una reunién con
la Consejeria de Servicios Sociales,

que por la premura fue imposible,
pero nuestra peticion la hicimos
llegar a través del Registro al

Gerente, sobre la mejora de la

Atencion Temprana a nuestros

afectados, ya que segin sus
palabras "No atienden patologias,
solo secuelas”, algo totalmente
contrario a la definicion de Atencion
Temprana. Adjuntamos a la peticién
los escritos de las dos familias
afectadas en CYL.




NOTICIAS

ARTICULOS CIENTIFICOS E
INVESTIGACIONES
universitario de Caceres que se GA1-2

* Consulta de enfermedades raras

del complejo hospitalario

puso en marcha el pasado 12 de
marzo, de la mano de la internista
Manuela Chiquero.

Mueva Unidad de Enfermedades
Raras en el Parc Tauli de Sabadell
Constitucién de la Comisién de

Direccién del Plan Integral en

Murcia para el abordaje de las
enfermedades raras.

Programa provisional del Congreso
de Metabdlicas en Sevilla: ain

abierto el plazo de inscripcion.
Valoracion de la disfagia

Método para faciliatar las

punciones en nifios: Montse De
Prada, enfermera de la Unidad de

Urgencias de Pediatria del
Complejo Hospitalario de Navarra.
Ultimas consideraciones de la
técnica CRISPR: MAUKAS
Encuesta de DISCAPNET sobre
mejoras escolares.

8° Simposio CNAG-CIBERER
sobre Medicina Genémica Aplicada

a Enfermedades Raras

17 de Julio Simposium on line de
NORD: régimen de emergencia.

Sensibilizacién en el colegio: las

enfermedades raras van al Cole de
FEDER

« El Fenotipo de los adultos vs

pediatrico: JIM 18/06/2018 Jean
Marie Saudubray.
Lactancia matema en GA1: -

Lactancia

Patrones, evolucidn y gravedad de

la lesidn estriatal en

la aciduria glutarica insidiosa
versus aguda tipo 1 2018 "El tipo
de GA1 de inicio insidioso se

caracteriza por lesiones
putaminales dorsolaterales,
distonia menos severa y una fase
de latencia asintomatica, a pesar
de las lesiones ya existentes. La
RM inicial normal durante los
primeros meses y las desviaciones
del tratamiento recomendado por la
guia en una gran proporcion de
pacientes de inicio insidioso
corroboran el efecto protector del
tratamiento iniciado
neonatalmente”.

Cribado neonatal: una intervencion

que cambia la enfermedad para
la aciduna glutarica tipo 1. 2018 "la

mejoria del resultado neurologico
depende fundamentalmente de la
adherencia al tratamiento
recomendado, mientras que la
disfuncion renal no parece verse
afectada por la terapia
recomendada”




COLABORACION
Familia GA1

Dentro de nuestros objetivos como
Asociacion, consideramos importante la
obtencion de informacion actualizada y su
difusion. Para ello, llevamos estos dos
altimos meses intentando contactar con
46 Asociaciones europeas y canadienses
que llevan pacientes con GA1 y 2.

Por ahora, gracias a M_Angeles y Hervé
hemos hecho la primera toma de contacto
con la Asociacion francesa AG 1-2-3
Soleil; cunoso ha sido el contacto con la
Asociacion Aspida Zois de Chipre en la
que nos han comentado que hay unos 50
casos en 1 millén de personas; Suiza y
Finlandia nos han contestado que no
fienen casos de la enfermedad y por
altimo, una de las Asociaciones alemanas
con una gran cantidad de afectados esta
dispuesta a colaborar en nuestra
proposicion de realizar una Comunidad on
line en Eurordis.

A nivel Estatal, nuestra biisqueda de
afectados no esta teniendo la acogida que
esperabamos para participar en las
encuestas de los estudios y para el
manual nutricional. Por ahora AERSCYLy
ASPYO son las asociaciones que nos han
mostrado su colaboracién y apoyo.

» Estudio de desamollo de corte

transversal de funciones

neuropsicolégicas en pacientes con

aciduria glutarica tipo | 2015

» Heterogeneidad clinica y genética
de la deficiencia de GAZ2 de inicio
tardio 2014

VISIBILIDAD
Familia GA1

En este momento la difusidon de la
Asociacion como referente para la
Aciduria Glutarica tipo | se centra en:

- CREER de Burgos
- DISCAPNET

- ORPHANET.

- FEEHM

- FEDER

- DISEASE MAPS.




COLABORACION
Familia GA1

Estos dos meses han sido intensos en cuanto a contactos para el desamollo de nuestros
objetivos, os enumeramos los mas importantes:

- Ampliacion de cobertura de la Asociacion a GA2: Dra Amaya Belanger del H. Raman y
Cajal de Madrid y asesoria Juridica de FEDER para realizar las modificaciones.

- Dra Consuelo Pedron y Diia Francisca Gonzalez logopeda del Nifio Jesis, para el
tratamiento de |a disfagia, aversién alimentaria y reintroduccion de la alimentacién.

- Pnmera Reunidn con el Servicio de Metabdlicas del H. 12 de Octubre proyecio para el
estudio sobre calidad de vida y protocolo para GA1, y presentarlo para su Aprobacion en
la Asamblea de Socios en Septiembre.

- Futura reunién en Septiembre con la Dra Moentserrat Morales para el desarrollo y
seguimiento del protocolo para la atencion a adultos.

- Contacto con el Dr Domingo Gonzalez-lLamuifio que propone un futuro estudio sobre la
insuficiencia renal en adultos con GA1.

- Comienzo del desarrollo de un articulo sobre |a lactancia materna en GA1, con el Comité
de Lactancia Materna de la AEP (asociacién Espafiola de Pediatria) y la colaboracion de
Maria Luz Iglesias.

- Conversacion telefonica con D. Luis Pollan Presidente de Vitaflo Espaiia, en la que
insistimos en la importancia de las bolsas saborizadas o cooler para GA1, por el alto
indice de problemas en la alimentacién. Para este afio no hay proyecto para realizarlo.
Muevo contacto en septiembre para que nos informe de los pasos para elevar nuesira
peticion a nivel internacional.

- La Dra Angels Cazorla propone un estudio de conectividad cerebral para mejorar las
funciones que mas se pueden afectar en estos nifios, que es la expresion del lenguaje.

- La Dra Alejandra Darling nos envia un cuestionario para delimitar la incidencia de un
sintoma presentado por un afectado de la enfermedad.
5i no lo habéis realizado todavia os animamos a rellenarlo y enviarlo a nuestro correo.




RECURSOS
Familia GA1

Disponemos de tres guias elaboradas por Familia GA1, podéis pedirla a través del correo
electrénico correcfamiliaga1@gmail.com.

- Protocolo de Cuidados de Gastrostomia.

- Listado de productos y tiendas de alimentos hipoproteicos en Espaiia.

- Ayudas a la discapacidad

- Video de cuidados de la gastrostomia y cambio de botén gastrico en Julio 2018.

Tenéis a vuestra disposicion los boletines correspondientes a Febrero, Marzo y Abril del
2018, podéis pedirlos a través del cormreo electronico correofamiliagal@gmail.com.

Copyright © 2018 Asociacion Familia GAT, Todos los derechos reservados
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Muestro correo de contacto:
correofamiliagal@gmail.com
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