DEC 2021 o o

Teléfono o whatsapp +34616911152

correofamiliagal@gmail.com

SERVICIOS

- CONVENIO DE COLABORACION ATENCION
PSICOLOGICA ON LINE

- ATENCION TRABAJADOR SOCIAL GRATUITO

- SERVICIO DE INFORMACION Y ORIENTACION

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

ALANIS ALONSO NATALIA GARRIDO MARIA PARRAS
Paciente madrilefia con Paciente madrilefia con Paciente madrilefia con
aciduria glutérica tipo | fenilcetonuria (PKU) fenilcetonuria (PKU)

'@}

£Cémo te sientes al ganar una de las becas?

siento mary contents de haber sido elegida. £

mayor llusién de mi vida, ya que .
deseado siempre es estudiar para |

s i
¢ conseguido graclas a vosotros, slempre esta
uy agradecida.

LA qué la vas a destinar?



https://www.familiasga.com/noticias/convenio-colaboracion-atencion-psicologica-para-adultos/
https://www.familiasga.com/noticias/trabajador-social-familias-ga/
http://www.familiasga.com/
https://www.familiasga.com/noticias/exencion-del-copago-farmaceutico-para-afectados-con-discapacidad/
https://creenfermedadesraras.imserso.es/creer_01/actualidad/canal/2021/febrero/IM_134846
https://creenfermedadesraras.imserso.es/creer_01/actualidad/canal/2021/febrero/IM_134846
https://www.familiasga.com/noticias/programa-cuatro-patas-de-apoyo/
https://enfermedades-raras.org/index.php/actualidad/14767-%C2%A1organizamos-nuevos-grupos-de-ayuda-mutua-hasta-julio-%C2%BFnos-acompa%C3%B1as
https://enfermedades-raras.org/index.php/actualidad/14767-%C2%A1organizamos-nuevos-grupos-de-ayuda-mutua-hasta-julio-%C2%BFnos-acompa%C3%B1as
https://fundacionlacaixa.org/es/programas-sociales/salud/atencion-integral-personas-enfermedades-avanzadas/escuela-cuidadores
https://www.familiasga.com/noticias/programa-impulso/
https://www.familiasga.com/noticias/la-feemh-apuesta-por-la-inclusion-otorgando-sus-becas-de-formacion-a-jovenes-con-enfermedades-metabolicas/
https://www.comunicae.es/nota/la-federacion-de-metabolicos-y-cocemfe-1222517/

RECURSOS

Familias G.A.

BENEFICIOS DE LA
OBTENCION DEL
CERTIFICADO DE
DISCAPACIDAD

AYUDAS SOCIALES TRAS

GUIA PARA PADRES

PROTOCOLO DE

EL DIAGNOSTICO

RECURSOS PARA GA1:
ADULTOS Y NINOS

|t.

URGENCIAS

EL CUIDADO
EMOCIONAL DEL BEBE

INVESTIGACIONES EN GA1

-
!q
\ REGISTRO NACIONAL Y

EVALUACION
NEUROCOGNITIVA CALIDAD DE VIDA EN ECM
Ultimas citas Finalizado

CHARLIE INSUFICIENCIA RENAL
En marcha Pendiente

CHAPERONAS CONECTIVIDAD CEREBRAL

FARMACOLOGICAS FEMe ISR
En marcha



https://www.familiasga.com/noticias/investigaciones-en-aciduria-glutarica-tipo-1/
https://www.familiasga.com/noticias/investigaciones-en-aciduria-glutarica-tipo-1/
https://www.familiasga.com/noticias/investigaciones-en-aciduria-glutarica-tipo-1/
https://drive.google.com/drive/u/2/folders/1Hn_TESXj8kfqThIMbUQya5LE_6s9TKNs
https://familiasga.com/blog/beneficios-discapacidad/
https://www.familiasga.com/wp-content/uploads/2021/12/PROTOCOLO-URGENCIAS-ACIDURIA-GLUTARICA-TIPO-1-DEF-1.pdf
https://www.familiasga.com/wp-content/uploads/2021/12/PROTOCOLO-URGENCIAS-ACIDURIA-GLUTARICA-TIPO-1-DEF-1.pdf
https://familiasga.com/blog/beneficios-discapacidad/
https://www.familiasga.com/wp-content/uploads/2021/12/Guia-para-padres-y-pacientes-GA1-traducida-30-01-2020-1.pdf
https://www.familiasga.com/wp-content/uploads/2021/12/Guia-para-padres-y-pacientes-GA1-traducida-30-01-2020-1.pdf
https://familiasga.com/blog/beneficios-discapacidad/
https://www.familiasga.com/blog/beneficios-discapacidad/
https://familiasga.com/blog/beneficios-discapacidad/
https://www.familiasga.com/proyecto/recursos-para-socios/
https://www.familiasga.com/wp-content/uploads/2021/12/5-RECURSOS-PARA-LAS-FAMILIAS-CON-ACIDURIA-GLUTARICA-TIPO-1-1.pdf
https://familiasga.com/blog/beneficios-discapacidad/
https://usercontent.one/wp/www.familiasga.com/wp-content/uploads/2021/10/Ayudas-Familias-GA-.pdf?media=1632308545
https://familiasga.com/blog/beneficios-discapacidad/
https://www.youtube.com/watch?v=d1Qe8rc8VQ4
https://vimeo.com/manage/videos/651455499
https://vimeo.com/manage/videos/563118408
https://youtu.be/6Nqmi-AMo5A

SEMINARIOS Y TALLERES

- TALLER DE CONTAJE DE LISINA
https://www.youtube.com/watch?v=d1Qe8rc8VQ4&t=4s

- CONVIVIENDO CON LAS ACIDURIAS ORGANICAS
https://www.youtube.com/watch?v=vTOfuvVC_Y8

- ERICNO PROTEIN Y SONIA CARRASCO
https://www.instagram.com/tv/CKmb9yuilfl/?
igshid=1g86lcbqfq2d1

- CHARLA OTRA VEZ ENSALADA ALINE LEONARDO
https://metabolicos.es/2021/02/en-serio-otra-vez-ensalada/
https://youtu.be/QNhNbrskYng

- ALIMENTACION Y CUIDADO DEL NINO CON
ENFERMEDAD METABOLICA Y SU FAMILIA
https://aecomysociedad.org/webinar-alimentacion-nino-
enfermedad-metabolica/

- CONFERENCIA: 100 ANOS DE ENFERMEDADES RARAS
DEL METABOLISMO: ; QUE HEMOS APRENDIDO? DR
ISIDRO VITORIA
https://www.youtube.com/watch?v=JiX6oekaDJI

- ENLACE AL ACTO OFICIAL DEL DiA DE LAS
ENFERMEDADES RARAS DE FEDER min 53 Dra M.Luz
Couce
https://www.youtube.com/watch?v=eHIxyqrdSWw

- SESION CRIBADO NEONATAL: PRESENTE Y
REFLEXIONES DE FUTURO
https://www.youtube.com/watch?v=ujluJZDs8cs&t=2s

COVID-19

e VACUNACION
Informacioén sobre vacunacion para
COVID 19 a pacientes afectos de
Errores Congénitos del Metabolismo

Posicionamiento de AECOM vy SEEIM
sobre la vacunacion

VACUNASY COVID-19 EN EIM

e TRATAMIENTO
Recomendaciones en caso de
infecciéon por SARS-COV2en los
pacientes con errores congénitos del
metabolismo

e COLEGIO
Recomendaciones de las Sociedades
AECOM Yy SEEIM parala
escolarizacion de nifios con errores
innatos del metabolismo durante la
pandemia COVID-19

Seminario vuelta al colegio para
metabdlicos FEEHM

DIA ENFERMEDADES RARAS 28 DE FEBRERO

Creamos desde la FEEHM , un marco para nuestras fotos de perfil para Conmemorar
el Dia de las enfermedades raras que podéis usar desde vuestro perfil de Facebook.

Desde vuestro muro, pinchais vuestra foto y anadir marco, en la busqueda poned

RDD FEEHM ACIDURIA GLUTARICA

Y podéis guardar esa foto modificada

A A
SAuria Glute™”

para otras redes o perfiles.


https://www.instagram.com/tv/CKmb9yuiIfl/?igshid=1g86lcbqfq2d1
https://www.instagram.com/tv/CKmb9yuiIfl/?igshid=1g86lcbqfq2d1
https://metabolicos.es/2021/02/en-serio-otra-vez-ensalada/
https://youtu.be/QNhNbrskYng
https://www.youtube.com/watch?v=eHlxyqrdSWw
https://aecom.com.es/wp-content/uploads/2021/01/VACUNAS-COVID-AECOM.pdf
https://aecom.com.es/wp-content/uploads/2021/01/VACUNAS-COVID-AECOM.pdf
https://aecom.com.es/wp-content/uploads/2021/03/Posicionamiento-AECOM.pdf
https://www.youtube.com/watch?app=desktop&v=b_HBoqQNVus&feature=youtu.be
https://aecom.com.es/wp-content/uploads/2020/03/RECOMENDACIONES-EN-CASO-DE-INFECCION-POR-SARS.pdf
https://aecom.com.es/wp-content/uploads/2020/03/RECOMENDACIONES-EN-CASO-DE-INFECCION-POR-SARS.pdf
https://aecom.com.es/wp-content/uploads/2020/03/RECOMENDACIONES-EN-CASO-DE-INFECCION-POR-SARS.pdf
https://aecom.com.es/wp-content/uploads/2020/03/RECOMENDACIONES-EN-CASO-DE-INFECCION-POR-SARS.pdf
https://www.youtube.com/watch?v=yDrMP9wJ5jw&list=UU4JhT3LUTCf1cUeppf6GSlg&index=7

ARTICULOS GA1

The first knock-in rat model for glutaric aciduria type | allows
further insights into pathophysiology in brain and periphery

Organic acidurias: Major gaps, new challenges, and a yet unfulfilled
promise

Siblings with Glutaric Aciduria Type 1 with Atypical Phenotype with
Novel Pathogenic Variant in GCDH Gene

Clinical Characteristics, Molecular Profile, and Outcomes in Indian
Patients with Glutaric Aciduria Type 1

A knock-in rat model unravels acute and chronic renal toxicity in
glutaric aciduria type |

Low excretor glutaric aciduria type 1 of insidious onset with
dystonia and atypical clinical features, a diagnostic dilemma

Increasing the spectrum of white matter diseases with tigroid qué
pattern on MRI: glutaric aciduria type 1 - case report

The outcome of 41 Late-Diagnosed Turkish GA-1 Patients: A i
Candidate for the Turkish NBS oo e
Flebre Gacluse febricoda)

Glutaric Aciduria Type | Missed by Newborn Screening: Report of ,u..'?:'._iﬁs..‘...".,".i";‘_.‘u,.... DN @ «formacion

Four Cases from Three Families = e . PR s para el colegio

[r— .ﬁciduria glutdrica tips 1
Glutaric Aciduria Type 1: A Case Report and Review of Literature E’%"E:.:.:?
T 3

Enlargement of the Optic Chiasm: A Novel Imaging Finding in
Glutaric Aciduria Type 1

SABORIZANTE para el anamix

Estudio sobre las alteraciones de la
conducta en ninos con PRODUCTOS HIPOPROTEICOS

enfermedades metabdlicas de tipo BIOALACENA

intoxicacion en Sant Joan de Deu
CHUCHES BELROS veganas

TDAH O gr de proteinas
AUTISMO

ACUMULOS NEGROS ANAMIX

Poneros en contacto con vuestro son minerales de la formula

médico responsable si queréis
participar. PIZZA CAMPESINA TELEPIZZA 164

mg de lisina por ¢/100 gr



https://www.bolerolimonadewinkel.nl/es/collection/
https://bioalacena.com/categoria-producto/baja-proteina/
https://www.familiasga.com/articulos-cientificos/analisis-anamix-acumulos-negros/
https://www.familiasga.com/noticias/investigaciones-en-aciduria-glutarica-tipo-1/
https://www.familiasga.com/wp-admin/post.php?post=49728&action=edit
https://usercontent.one/wp/www.familiasga.com/wp-content/uploads/2021/09/Informaci%C3%B3n-para-el-colegio-2.pdf?media=1632308545
https://usercontent.one/wp/www.familiasga.com/wp-content/uploads/2021/09/Informaci%C3%B3n-para-el-colegio-2.pdf?media=1632308545
https://usercontent.one/wp/www.familiasga.com/wp-content/uploads/2021/09/Informaci%C3%B3n-para-el-colegio-2.pdf?media=1632308545
https://usercontent.one/wp/www.familiasga.com/wp-content/uploads/2021/09/5-Acidemia-glutarica.pdf?media=1632308545

ARTICULOS GA1

P-09. Determinacién de glutarilcarnitina en orina impregnada
en papel como prueba de segundo nivel en el cribado neonatal
de GA1

P-12. Cribado y seguimiento de GA1 como herramienta
diagnostica tras 12 afios de cribado ampliado en Andalucia

P-39. Valoracién nutricional de los alimentos hipoproteicos

P-46. Comparativa del cambio de dieta en 3 pacientes con
GA1: control de proteina vs control de lisina

Aminoacidos competidores en aminoacidopatias: estrategia
nutricional en EIM, perspectivas futuras

Subdural hematoma in glutaric aciduria type 1: High excreters
are prone to incidental SDH despite newborn screening

The biochemical subtype is a predictor for cognitive function in
glutaric aciduria type 1 a national prospective follow-up study

GCDH targeted gene edition rescues GA1 phenotype in a SH-
SY5Y celluler model

Pediatric Glutaric Aciduria Type 1: 14 Cases, Diagnosis and
Management

Impact of interventional and non-intervent ionalvariables on
anthropometric long-term developmentin glutaric aciduria
type 1: A national prospectivemulti-centre study

Impact of newborn screening and quality of therapy on the

neurological outcome in glutaric aciduria type 1 a meta-
analysis

CARRERA METABOLICA

GA2/MADD

P-21. Desarrollo de dispositivos para
la monitorizacién domiciliaria de
amonio y otros biomarcadores
esenciales en difernetes ECM

P-77.Embarazo de una paciente con
MADD

Prenatal presentation of glutaric
aciduria type Il: A case report with
radiologic, clinical, biochemical,
molecular, and pathological
phenotyping

Evaluation of the Clinical,
Biochemical, Neurological, and
Genetic Presentations of Glutaric
Aciduria Type 1 in Patients From
China

Enantiomer-specific
pharmacokinetics of D,L-3-
hydroxybutyrate: Implications for
the treatment of multiple acyl-CoA
dehydrogenase deficiency

=pll 3
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Del 16 al 23 de Octubre tuvo lugar la | Carrera Metabdlica
virtual organizada por FEEHM en la que participamos todas las
asociaciones que formamos parte. El objetivo era dar
visibilidad a los afectados y familias que conviven con errores
congénitos del metabolismo como aciduria glutarica tipo 2y 1.

82 PARTICIPANTES en nuestro equipo
1° clasificados con 1666 km

< il e

Think af balky teces,

o nat pring thir em,

M

HOTEL CAMPANILE
BARCELOMA

Sector Baricentno, N-150, Kh-6.7
08210 Barberd del Vallés

campanile.com

Campanile

otels for people. Moments for sharing.

G I SCarrera Metabélica

SEGUROS

IL TUFFATORE


https://instagram.com/iltuffatore_usedbooks?utm_medium=copy_link
https://instagram.com/campanilehotelsspain?utm_medium=copy_link
https://instagram.com/campanilehotelsspain?utm_medium=copy_link
https://instagram.com/clubvillacorres?utm_medium=copy_link
https://www.familiasga.com/wp-admin/post.php?post=49732&action=edit
https://www.familiasga.com/wp-admin/post.php?post=49739&action=edit
https://www.familiasga.com/wp-admin/post.php?post=49739&action=edit
https://www.familiasga.com/wp-admin/post.php?post=49728&action=edit
https://www.familiasga.com/wp-admin/post.php?post=49728&action=edit
https://www.familiasga.com/wp-admin/post.php?post=49730&action=edit
https://www.familiasga.com/wp-admin/post.php?post=49730&action=edit
https://www.familiasga.com/wp-admin/post.php?post=49734&action=edit
https://www.familiasga.com/wp-admin/post.php?post=49734&action=edit
https://www.familiasga.com/wp-admin/post.php?post=49737&action=edit
https://www.familiasga.com/wp-admin/post.php?post=49737&action=edit
https://www.familiasga.com/wp-admin/post.php?post=49722&action=edit
https://www.familiasga.com/wp-admin/post.php?post=49722&action=edit
https://www.familiasga.com/wp-admin/post.php?post=37852&action=edit
https://www.familiasga.com/wp-admin/post.php?post=37852&action=edit
https://www.familiasga.com/wp-admin/post.php?post=37857&action=edit
https://www.familiasga.com/wp-admin/post.php?post=37857&action=edit
https://drive.google.com/drive/u/2/folders/1Hn_TESXj8kfqThIMbUQya5LE_6s9TKNs
https://www.familiasga.com/wp-admin/post.php?post=22300&action=edit
https://www.familiasga.com/wp-admin/post.php?post=22300&action=edit
https://www.familiasga.com/wp-admin/post.php?post=22258&action=edit
https://metabolicos.es/2021/10/i-carrera-metabolica-virtual/

ACCIONES DE FAMILIAS GA

No podriamos seguir funcionando sin las donaciones y las
cuotas de los socios, este ano queriamos agradecer
especialmente a Nerea por la donacién del Ayuntamiento de
Molinicosy por el esfuerzo de todas las familias que ponéis
vuestro empeno en que todos avancemos juntos.

- Financiacidon del proyecto IMPULSO de la Mutua Madrilena
- Financiacién del SIO gracias a FONDOS FEDER
- Financiacion del proyecto de mantel GA1 de la Caixa

Proyecto junto a Alimerka
- Cuando sospechar un ECM para enfermeria, publicado en la pagina
web de AECOM y SOCIEDAD
- Cuando sospechar un ECM para facultativos, poster repartidos por
los servicios de urgencias de Castillay Ledn.

Publicacién del protocolo de emergencias para GAl de laDra
Beatriz Casado en la pagina de AECOM

¢Cuando sospechar un Error
Congénito del Metabolismo en la
infancia?

APROXIMACION DI.AGNOSTICA PARA ALTERACIONES
BIOQUIMICAS EN URGENCIAS

 ALTERACIONES
BIOQUIMICAS

HIPERAMONIEMIA
HIPOGLUCEMIA
ALCALOSIS RESPIRATORIA
ACIDOSIS METABOLICA
ELEVACION DE LACTATO
CETOSIS

HIPERAMONIEMIA

ALCALOSIS o0 |
pPH NORMAL

ACIDOSIS "
METABOLICA
ANION GAP

{ SECUNDARIA J

Actualizacion periddica de la pagina web que anualmente tiene

una media de 65000 visitas
Articulos en la Revista de la FEEHM de 2021
BIZUM a la cuenta de la Asociacion con nimero 03037

Organizacién y participacion en La Escuela en Casa para
Metabdlicos de DANONE-NUTRICIA

Talleres que hemos realizado o colaborado:

- Vuelta al colegio de los Metabdlicos

- lll Taller de dieta Hipoproteica 12 de Octubre

- I Taller de dieta controlada en grasas

- I Taller de dieta controlada en lisina para profesionales
- Conviviendo con las acidurias organicas

- | Congreso Iberoamericano

-Vacunasy COVID 19 en metabdlicos

- Foro madrileio de Enfermedades Raras

- La alimentacién en los ECM

- Ciclo de Talleres para cuidadores de la Caixay AECOM

O

RE:
o

SINTOMAS NEUROLOGICOS

SINTOMAS DIGESTIVOS

MAS CARDIOLOGICOS - MUSCULARES

HIPOGLUCEMIA

CETONICOS § |
HIPO
) BE
CETONICOS N
Hi

¢Cuando sospechar un Error
Congénito del Metabolismo en la

infancia?
Diagnéstico diferencial Sintomas que persisten
= psis después del Las pruebas de
Encefalopatia tratamiento para causas laboratorio habituales
hipéxico-isquémica + frecuentes no logran determinar un
Toxicos diagnéstico definitivo
| Muerte neonatal o
Consanguinidad CONSIDERA | i e ey
causas indeterminadas

PLASMA

| Tubo
| Heparina 5

J
J
SIPUNCION J
J

LUMBAR |

PAPEL DE
FILTRO

[ Tal
iy

s
 GUARD]

PRUEBAS
RECOGER

Cetomuri
‘ ESTUDIOS METABOLICOS

) ENSANGRE, ORINA,
en ocasiones LCR

/

¢COMO INICIAR TRATAMIENTO?

- Derivar a Hospital de referencia en ECM .

+ Extraer muestras.

+ No demorar tratamiento en espera de
resultados

+ Iniciar sueroterapia con glucosado 10%

* Si hiperamoniemiammp Tratar de maner:
enérgica. Quelantes del amonio. Puede
requerir hemodialfiltracion.

ALIMERKA

DATOS
cLiNnIcOos

1) Higerventitacion (acigosis

FAMILIAS

metabolica).

2) Sintomas neurolagicos
intermitentes: Trastormos
sensoriales, Convulsiones. yfo atazia
3) Retraso madurativa

4) Apnea

) lor peculinr on orina o pio

Necesidades Glucosa/edad (SG 10%)
1-12 meses 8-10 mg/kg/min (5-6 cc/kg/h)

-1-3 afios 7-8 mg/kg/min (4-5 cc/ka/h)

-4-6 afos 6-7 mg/kg/min (3.5-4 cc/kg/h)

a -7-12 ahos 5-6 mg/kg/min (

Adolescente 4-5 mg/kg/min (

Adulto 3-4 mg/kg/min (2 cc/k

/kg/h)
3ce/kg/h)

DATOS

LABORATORIO
1) Anemia, neutropenia,
plaguetopenia.
2) Acidosis metabélica o alcalosis
respirateria compensada o no
) Hipoglucemia o hiperglucemia
4) Urea baja en ausencia de
ayuno proteico.
5) Aumenta enz hepaticas |
amonio / #c lctico / CPK
&) Colesterol yio Acide Grice
elevado o bajo

*3461691152
correatarmiliagal @gmail.eom

wewrw familiasga.com

pueden ser metabolizados.

Tipo déficit energético ]
M

E
o
A

La enzima deficiente estd implicada en
Ia produccion de omergia, con el
consiguionte déficit funcional

EN PEDIATRI

Acumulacién de sustancias
complejas

Los sintomas sen proguesivas y no s
reiacionan con desancadenantes come.
a3 comidas o &l ayuno.

4) Dismorfias, o macroglosia, o cara
de muleca
10) Hidrops tetal

7) Cetanuria (en recién nacida
siempre patologica)

8) Signos twbulopatia

9) Signos bioquimicos de
insuficiencia hepatica,

11) Insuliciencia hepatica

12) Fallo multisistémico

13) Miocardiopatia

14) Cataratas. opacidad corneana.
Iuxacidn del crisialino

15) Angioqueralomas

16) Sospecha de accidente
cerebrovascul lar

17) Alopacia


https://www.familiasga.com/proyecto/campana-informativa-en-castilla-y-leon-de-diagnostico-de-metabolopatias/
https://aecomysociedad.org/cuando-sospechar-error-congenito-metabolismo-pediatria/
https://aecomysociedad.org/cuando-sospechar-error-congenito-metabolismo-pediatria/
https://aecomysociedad.org/cuando-sospechar-error-congenito-metabolismo-pediatria/
https://aecomysociedad.org/cuando-sospechar-error-congenito-metabolismo-pediatria/
https://aecomysociedad.org/protocolo-urgencias-pacientes-aciduria-glutarica-1/
https://metabolicos.es/REVISTA2021_compressed.pdf

*, 23 DE FEBRERD 2021

|EDISEASEDAY

PERROS ENTRENADOS PARA TRABAJAR CON
NINOS CON PROBLEMAS COGNITIVOS

Presidente: Helena Carpio
Vicepresidente: Marta Gasca
Tesorero: |osé Vicente
Secretaria: Ana M. Carpio
GA2: Susana Salamanqués
Investigacion: Montse y Albert
ePAG Red Europea: Beatriz Casado
Jovenes y adultos: judit Ruiz
Vocal: M.Angeles Garcia
Vocal: Verdnica Lominchar
Vocal: Elisa Carpio
Vocal: jesis gasca

e a————

DRA. JUDIT GARCIA VILLORIA

AUDA MR B W STAGACION 01 BN BN SAA SADES RARAS

correcfamiliagai@gmail.com l I . -
correcfamiliagaz@gmailcom A H’%’%’.f‘;&@k&[mww

tf'y whattsapp 616911152

metiabdlicod

Seminario Web

Feliz Afio 2022

v Gonzdlez Lamuiio: Presidente
a’ ECOI \‘|

z: coordinador grupo de
COM
Alcalde: Presidente de SEEIM

Ervia tus preguntas a tu Asociacion o directamente
al correo de la FEEHM federacion@met uLu licos,.es

Y NUNCA DEJES DE

T SONAR




s e
mﬁyﬁ | TALLER

|

Generacion de Régimen de Emergencia y
Protocole Europeo de Descompensacion para
Pacientes con trastornos de la Beta-Oxidacion y

Glucogenosis

tallerdietacontroladaengrasa@gmail.com
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oeﬁc’mo“ PRE, 0

1:00 pm
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Charla sobre nutricién
D.Barrio Carreras
P.Martin de Pablo

Raras ?

sindrome de Wolfram

Las recetas bajas en
grasa de mi familia
metabdlica

Enf. Metabdlicas GA1

Organizado por Unidad de Enfermedades.
Metabdlicas

] Hosetal isiverstaris
S 120 Octubre

[

Deficiencia maltiple de
acil-CoA deshidrogenasa

PREVALENGIA
1-8/100000

DEFINICION
MADD Alteracian de I2 oxidacin de los dcloos
: i

FAMILIAS

3508
PRESENTAGION

Aparician neonatal, infantil o en edad adulta

TALLER DE HERENCIA/ETIOLOGIA
PARA enes ETFA, ETFB, ETFDH T
PROFESIONALES i e TRATAMIENTO il
— : Die TesNrclva e 01asas v/o roteinas
IZADO POR LA UNIDAD DE ENFERMEDADES " filbaflaing, Cognzima 0 b
METABGLIC/ E OCTUBRE Y FAMILIAS GA REGIMEN DE EMERGENCIA
Fvitar el ayuno o

Hospital Universitario Buospeen
12 de Octubre Networks FAMILIAS

feder’
FORO
MADRILENO

OE ENFERMEDADES RARAS
29 DE NOVIEMBRE

De 9:00 a 12:30 horas
Hospital La Princesa
Saldn de actos
MADRID
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Jornadas de Puertas Abiertas

B Nos presentamos - Madrid
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ALIMENTACION ¥ CUIDADO DEL MIRO COM
EMFERMEDAD METABOLICA ¥ SU FAMILIA

WEBINAR

Organizado por La Unidad de
Enfermedades Metabdlicas

Metabdlicas y Mitocondriales

(-]

Hospital Universi

12 de Octubi

* ee
W (g 0.
FAMILIAS Ietibolicod

& 12 de Octubre

Vacunas y Covid-19 en Enfermedades

7 DIETA ngl;’sr:lfsl’.ADA EN f Congrésp « _ C
e Iheroamenjcano
Bierwvenida =4 Dia Mundial [Ie E I M

16 JUNIO

ATENCION
TEMPRANA

S -

CALIDAD

UNIVERSAL

GRATUITA
ACCESIBLE

FAMILIAS

*

AECOMhwcnsse FAMILIAS

CICLO DE TALLERES VIRTUALES PARA
PERSOMAS CUIDADORAS

K, O Sacial Ta Caisa®

Conlart emasianal

Toller gt o olrscer rocussos y harresismio povs focis b geisn amocicncl y lovosscee ol
ariimarts 61 poonet oudodint.

Do 16 de Mare de 17:00h. @ 18:30h,
Foemans: Virtual, A Vi da ko platsisems Zoom Yidea.

Cuidorse para cuider
ek :

A ¥ epoye grupal
Do 6 che obil de 17,00, 0 15:30h,
Formalo: Vietol. A frovis di la plotolorma Zoom.

PROGRAMA | FORD MADRILERD GF ENFEEMEGADES RARAS | 29 NOVIEMBRE

0900 | Biervenida

Alba Ancichea Diaz - Dinectons de FEDER y moderadon.

= Repretentante Institucional de FEDER. Dra. Clatilde de L Higuers Vocal bunta
Directiea de FEDER,

= Consejevn de Sanidad de la comunidad de Madiid Enngue Ruiz Exuden

10:00 & 10:30 - Plan de Majors de b Atenckén Sanitara & Personas com
Enfermadades Poro Frecusntes de la Comunidsd de Madrid: Evaluacian y
reton a futuro.

= Angel L Garcia Lacuesta, Jek de
Gl de Humssizaedn g 15 Aiitencia, Biodtics & Infesmacide: y Alancion ol
Paciente

1030 a 1155 Majora de ls Asitencis Sanitaria a trevés de Las Redes
Europeas de Referencia (presentacion grabada).

= Doctor ignacio Blanco Guilermo, Coondinador Bacional de ERN GENTURIS
¥ méemben del Cominé Asesor de FEDER.

11:00 3 12:00 = Ces

= Dra. Paloma jaes. Cocedirudurs ERN TranplantChid

= Dea Monica Lope: Rodrigues. Servicio Medicing Inserna. CSUR Enfermedades
Metabalicas Congénitas. Hospital Universitario Raman y Cajal

= Dra, Crising M. Peck sngis Infantil

¥ del Adolescente en Hospital Gregoria Marafion, CSUR sarcoma

Alba Ancodhea Direnora de FEDER y Helena Carpio Asociacion famidia GAT

Munde Metabélico @Mun,., 10 jun, 20
1 Tu hije tiene una metabelopatia y tiene
entre 3 y 11 afos?

- Penemos en marcha un programa de
guPIC escuela en casa gratuito,

S quieres saber mas pincha en este link
metabolicos.es/2020/06/prograu.,

@Metabalicos_es @alimelcambio
#fundaciontrilema @SaveChildrenEs
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. Programas de deteccion Madres de cribado
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Fundacion Mutua fomenta la colahoracion
entre regiones en investigacion meédica

C

* Gaucher, NP tipo B, LAL: Prediga

+ Deficit de carnitina
Py ~""-u +  3-metil crotonil glicinuria
* MPS i +  Aciduria glutarica

*  Pompe

un dlogndstico precoz es fun

omentof
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Revision and translation of the parental guide g

https:/fwww.awmf.om/leitli
nien/detailfll/027-018 html
Translations available:

English
Geyman
Sponih
Portuguese
Frencts

Cerebral injury in GA1

Striatal lesions !!
Age 3 months — 6 years
Irreversible dystonia, increased mortality & morbidity

l Extra-striatal abnormalities |
All ag

ips, highly dynamic, unclear clinical relevance

" Byt al_ Ao ewrol 2010 By et ol nherit Metob O 2019 HD.
et al. Brein 2009

= : - Enfermedades Minoritatias H120

AECOMlasociepan @MoralmonMon

El acamulo de los ac.glutarico y
3-hidroxiglutarico en

la ACIDURIA GLUTATICA TIPO I &
Flitaoi2021 es NEUROTOXICO“

PROTOCOLO PARA LA

ATENCION EN URGENCIAS DE Como secuela se objetivan
;tﬁﬁrggif:r%qcmunm trastornos del movi'n:n'iento.,

generalmente DISTONICOS o
COREICOS ¢

@ ¢

/N

Blenvenidos

@IsabelSolaresT @GALFamilia

El Protocolo para la atencion en urgencias de
pacientes con Aciduria Glutérica tipo 1 contiene
&7 los factores que determinan la
descompensacion del paciente, su tratamiento
BLOG como prevenirla, el régimen de Emergencia
Domiciliaria, el manejo en Urgencias y el
régimen de Emergencias Hospitalarias.



