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Introducción
     Ha sido un año con muchas novedades, y hemos dado muchos pasos para adaptarnos a la

"normalidad" tras la pandemia.

     En este boletín vamos a recordar todo lo acontecido durante este año relacionado con la

aciduria glutárica tipo 1 y 2, desde la situación actual de las investigaciones, recursos para la

dieta o las ayudas sociales y discapacidad.

     El número de socios sigue aumentando (86 socios) y cada año conocemos nuevas familias

de diferentes edades, 95 familias afectadas con GA1 y 2 familias con GA2, distribuídas por

todo el territorio Nacional.

     Para nosotros es muy importante poder difundir la información sobre los cuidados y

tratamiento, para que todos tengamos la oportunidad de estar en las mejores condiciones

posibles.

     Nos encantará poder contar con vuestras ideas para poder realizar durante 2023, está

asociación está formada unicamente por afectados y sus familias, donde cada uno ofrece lo

que tiene cuando puede. Felices fiestas!!

Helena Carpio, Presidente Familias GA



Recursos - apoyos
Trabajador social voluntario a través del email

trabajadorsocialfamiliasga@gmail.com

Atención psicológica de Sandra Vergés que nos ofrece

un 50% de descuento en las sesiones, podeís contactar a

través del email o whattapp

Sandra.sanchezv@telefonica.net 

Asesoramiento jurídico gracias a FEDER

Atención psicológica: convenio entre Cruz roja y

AECOM para la atención a las familias con el objetivo de

ofrecer apoyo y acompañamiento psicosocial a todas las

personas con una enfermedad rara metabólica o

cuidadores en situación de vulnerabilidad que, por su

enfermedad, soledad, fallecimiento de un ser querido,

edad avanzada o pérdida de empleo, entre otras, se han

visto se ha visto afectada

El INSS pone en marcha “el complemento de ayuda a la
infancia” desde febrero de 2022. Este complemento de

ayuda a la infancia se paga mensualmente y la cantidad

dependerá de la edad del menor:

100 euros al mes por menor hasta los tres años

70 euros al mes hasta los 6 años

50 euros al mes hasta los 18 años.

Quienes ya están recibiendo el Ingreso Mínimo

Vital (IMV).

Quienes están recibiendo la antigua prestación

por hijos a cargo (la “ayuda de los puntos“).

Las unidades de convivencia (familias, etc) con

menores a cargo y rentas bajas, aunque no

reciban ni el Ingreso Mínimo Vital ni la ayuda de

los puntos. 

Guía de asesoramiento preconcepcional para
Atención Primaria

     hola@psicologiaconsandra.com, 678038776

       Atención telefónica gratuita 900 107 917

       De lunes a jueves: de 10 a 14 h y de 16 a 20 h.    

       Viernes: de 10 a 14 h.

        ¿Quiénes pueden optar a esta ayuda? 

Herramienta con información

elaborada por AECOM sobre las

enfermedades más prevalentes

metabólicas para que en atención

primaria u otros especialistas puedan

consultar dudas sobre medicación etc.

https://aecomysociedad.org/medi
met-herramienta-de-consulta/

QR de acceso a los documentos

necesarios para la atención en

urgencias




https://www.familiasga.com/acidu
ria-glutarica-tipo-1-

protocolodeurgencias/

Centro de Salud

https://aecomysociedad.org/medimet-herramienta-de-consulta/
https://www.familiasga.com/aciduria-glutarica-tipo-1-protocolodeurgencias/
https://aecomysociedad.org/cruz-roja-escucha/
https://www.familiasga.com/wp-content/uploads/2022/07/Guia-Asesoramiento-Preconcepcional-desde-Atencion-Primaria_COMPLETA_OK-1.pdf
https://aecomysociedad.org/medimet-herramienta-de-consulta/
https://www.familiasga.com/aciduria-glutarica-tipo-1-protocolodeurgencias/


Ayudas - discapacidad
Grabación de la webinar de los sistemas aumentativos y alternativos de la
comunicación

Beneficios de la obtención de la discapacidad PDF con los vínculos a las ayudas

actualizadas a sept 2022. El símbolo de discapacidad orgánica indica las ayudas que

precisan de un certificado de discapacidad mínimo del 33%

Día Internacional de lasDía Internacional de las
Personas con DiscapacidadPersonas con Discapacidad
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https://youtu.be/_tbXmx2Uq1Q
https://www.familiasga.com/blog/guia-de-ayudas-sociales-y-servicios-para-las-familias-2022/
https://www.seg-social.es/wps/portal/wss/internet/Trabajadores/PrestacionesPensionesTrabajadores/10967/27924
https://www.seg-social.es/wps/portal/wss/internet/Trabajadores/PrestacionesPensionesTrabajadores/10967/27924
https://www.seg-social.es/wps/portal/wss/internet/InformacionUtil/44539/44999/44850
https://www.seg-social.es/wps/portal/wss/internet/InformacionUtil/44539/44999/44850
https://www.seg-social.es/wps/portal/wss/internet/InformacionUtil/44539/2046
https://www.seg-social.es/wps/portal/wss/internet/InformacionUtil/44539/2046
https://www.seg-social.es/wps/portal/wss/internet/InformacionUtil/44539/2046
https://www.seg-social.es/wps/portal/wss/internet/InformacionUtil/44539/2046
https://sede.agenciatributaria.gob.es/Sede/ciudadanos-familias-personas-discapacidad/deducciones-personas-discapacidad.html
https://sede.agenciatributaria.gob.es/Sede/ciudadanos-familias-personas-discapacidad/deducciones-autonomicas-irpf-personas-discapacidad.html
https://sede.agenciatributaria.gob.es/Sede/ciudadanos-familias-personas-discapacidad/deducciones-autonomicas-irpf-personas-discapacidad.html
https://sede.agenciatributaria.gob.es/Sede/ciudadanos-familias-personas-discapacidad/deducciones-autonomicas-irpf-personas-discapacidad.html
https://sede.agenciatributaria.gob.es/Sede/ciudadanos-familias-personas-discapacidad/deducciones-autonomicas-irpf-personas-discapacidad.html
https://sede.agenciatributaria.gob.es/Sede/ciudadanos-familias-personas-discapacidad/deducciones-relacionadas-hijos-descendientes/deduccion-maternidad.html
https://www.seg-social.es/wps/portal/wss/internet/InformacionUtil/44539/44999/265
https://www.seg-social.es/wps/portal/wss/internet/InformacionUtil/44539/44999/265
https://sede.agenciatributaria.gob.es/Sede/ciudadanos-familias-personas-discapacidad/deducciones-relacionadas-hijos-descendientes/deduccion-familia-numerosa.html
https://sede.agenciatributaria.gob.es/Sede/ciudadanos-familias-personas-discapacidad/deducciones-relacionadas-hijos-descendientes/deduccion-familia-numerosa.html
https://sede.agenciatributaria.gob.es/Sede/ciudadanos-familias-personas-discapacidad/deducciones-personas-discapacidad/deduccion-descendiente-discapacidad-cargo.html
https://sede.agenciatributaria.gob.es/Sede/ciudadanos-familias-personas-discapacidad/deducciones-personas-discapacidad/deduccion-descendiente-discapacidad-cargo.html
https://sede.agenciatributaria.gob.es/Sede/ciudadanos-familias-personas-discapacidad/deducciones-personas-discapacidad/deduccion-descendiente-discapacidad-cargo.html
https://sede.agenciatributaria.gob.es/Sede/ciudadanos-familias-personas-discapacidad/deducciones-personas-discapacidad/deduccion-ascendiente-discapacidad-cargo.html
https://sede.agenciatributaria.gob.es/Sede/ciudadanos-familias-personas-discapacidad/deducciones-personas-discapacidad/deduccion-ascendiente-discapacidad-cargo.html
https://sede.agenciatributaria.gob.es/Sede/ciudadanos-familias-personas-discapacidad/deducciones-personas-discapacidad/deduccion-ascendiente-discapacidad-cargo.html
https://sede.agenciatributaria.gob.es/Sede/ciudadanos-familias-personas-discapacidad/deducciones-personas-discapacidad/deduccion-ascendiente-discapacidad-cargo.html
https://sede.agenciatributaria.gob.es/Sede/ciudadanos-familias-personas-discapacidad/deducciones-personas-discapacidad/deduccion-ascendiente-discapacidad-cargo.html
https://sede.agenciatributaria.gob.es/Sede/ciudadanos-familias-personas-discapacidad/deducciones-personas-discapacidad/deduccion-conyuge-discapacidad-cargo.html
https://sede.agenciatributaria.gob.es/Sede/ciudadanos-familias-personas-discapacidad/deducciones-personas-discapacidad/deduccion-conyuge-discapacidad-cargo.html
https://sede.agenciatributaria.gob.es/Sede/ciudadanos-familias-personas-discapacidad/deducciones-personas-discapacidad/deduccion-conyuge-discapacidad-cargo.html
https://sede.agenciatributaria.gob.es/Sede/ciudadanos-familias-personas-discapacidad/deducciones-personas-discapacidad/deduccion-conyuge-discapacidad-cargo.html
https://sede.agenciatributaria.gob.es/Sede/ciudadanos-familias-personas-discapacidad/beneficios-fiscales-iva.html
https://sede.agenciatributaria.gob.es/Sede/ciudadanos-familias-personas-discapacidad/beneficios-fiscales-iva.html
https://sede.agenciatributaria.gob.es/Sede/ciudadanos-familias-personas-discapacidad/beneficios-fiscales-iva.html
https://sede.agenciatributaria.gob.es/Sede/ciudadanos-familias-personas-discapacidad/beneficios-fiscales-iva.html
https://www.sanidad.gob.es/gabinetePrensa/rd162012/fac.htm
https://sede.agenciatributaria.gob.es/Sede/ciudadanos-familias-personas-discapacidad/deducciones-relacionadas-hijos-descendientes/deduccion-familia-numerosa.html
https://www.becaseducacion.gob.es/becas-y-ayudas/ayudas-apoyo-educativo/que-necesitas.html
https://www.becaseducacion.gob.es/becas-y-ayudas/ayudas-apoyo-educativo/que-necesitas.html
https://www.becaseducacion.gob.es/becas-y-ayudas/ayudas-apoyo-educativo/que-necesitas.html
https://www.becaseducacion.gob.es/becas-y-ayudas/ayudas-apoyo-educativo/que-necesitas.html
https://www.seg-social.es/wps/portal/wss/internet/InformacionUtil/44539/de513c99-5885-48bd-8c66-45d2c97ad947
https://www.seg-social.es/wps/portal/wss/internet/InformacionUtil/44539/44999/44880
https://www.seg-social.es/wps/portal/wss/internet/InformacionUtil/44539/44999/44880
https://www.seg-social.es/wps/portal/wss/internet/InformacionUtil/44539/db40dbc8-c94f-4d35-aeeb-8780d6d90f36
https://www.seg-social.es/wps/portal/wss/internet/InformacionUtil/44539/db40dbc8-c94f-4d35-aeeb-8780d6d90f36
https://www.seg-social.es/wps/portal/wss/internet/Trabajadores/PrestacionesPensionesTrabajadores/10967/27924
https://www.seg-social.es/wps/portal/wss/internet/InformacionUtil/44539/44999/44850
https://www.seg-social.es/wps/portal/wss/internet/InformacionUtil/44539/2046
https://sede.agenciatributaria.gob.es/Sede/ciudadanos-familias-personas-discapacidad/deducciones-personas-discapacidad.html
https://sede.agenciatributaria.gob.es/Sede/ciudadanos-familias-personas-discapacidad/deducciones-autonomicas-irpf-personas-discapacidad.html
https://sede.agenciatributaria.gob.es/Sede/ciudadanos-familias-personas-discapacidad/deducciones-relacionadas-hijos-descendientes/deduccion-maternidad.html
https://www.seg-social.es/wps/portal/wss/internet/InformacionUtil/44539/44999/265
https://sede.agenciatributaria.gob.es/Sede/ciudadanos-familias-personas-discapacidad/deducciones-relacionadas-hijos-descendientes/deduccion-familia-numerosa.html
https://www.sanidad.gob.es/gabinetePrensa/rd162012/fac.htm
https://sede.agenciatributaria.gob.es/Sede/ciudadanos-familias-personas-discapacidad/beneficios-fiscales-iva.html
https://sede.agenciatributaria.gob.es/Sede/ciudadanos-familias-personas-discapacidad/deducciones-personas-discapacidad/deduccion-conyuge-discapacidad-cargo.html
https://sede.agenciatributaria.gob.es/Sede/ciudadanos-familias-personas-discapacidad/deducciones-personas-discapacidad/deduccion-ascendiente-discapacidad-cargo.html
https://www.becaseducacion.gob.es/becas-y-ayudas/ayudas-apoyo-educativo/que-necesitas.html
https://www.seg-social.es/wps/portal/wss/internet/InformacionUtil/44539/de513c99-5885-48bd-8c66-45d2c97ad947
https://www.seg-social.es/wps/portal/wss/internet/InformacionUtil/44539/44999/44880
https://www.seg-social.es/wps/portal/wss/internet/InformacionUtil/44539/db40dbc8-c94f-4d35-aeeb-8780d6d90f36
https://sede.agenciatributaria.gob.es/Sede/ciudadanos-familias-personas-discapacidad/deducciones-personas-discapacidad/deduccion-descendiente-discapacidad-cargo.html
https://www.familiasga.com/documentos/
https://www.familiasga.com/documentos/


Recursos nutricionales

"Taller de contaje de lisina para profesionales" con

ponencias de luz Iglesias, Beatriz Casado, Delia Barrios y

Paula moreno. Realizado en colaboración con el 12 de

octubre y la asociación Familias GA, gracias a las FEEHM

"Folleto  meriendas y desayunos con Anamix Junior"
realizado nutricia en colaboración con Familias GA, 

 basado en la cata de recetas de varias familias,

elaboradas por la nutricionista del 12 de octubre Delia

Barrios.

Vídeos de etiquetado nutricional, alimentación
complementaria y régimen de emergencia de las

dietistas del 12 de octubre en el Youtube de la FEEHM.

"III Taller de dieta hipoproteica de la Enfermedades
Metabolicas" - Hospital 12 de Octubre de abril de 2021

En colaboración con Federación Metabólicos y ASFEMA -

Metabólicos de Madrid

Recetario pku de Karlos Arguiñano

Menús con Prozero 

Trucos de Sonia Carrasco

"Las recetas de mi familia hipoproteica"







  




 































Mundo Pku 

Nutricia 

Guía Metabólica Sant Joan de Deu 

Canal de youtube “Abate pku” 
Sonia Carrasco   

Blanca Formariz 

Eric Muncunill 

Cuentas de redes sociales de cocineros

pku. Cómo sabéis usan productos

hipoproteicos. Nuestros chicos que comen

poco, no hace falta prácticamente usarlos

pero viene bien para poder hacer el

régimen de emergencia comiendo, o para

los que comen mucho.

Video 1. Elaboración de un desayuno

metabólico

Video 2. La importancia del desayuno.

Preguntas y respuestas

Video 3. Elaboración de una comida

metabólica

Video 4. Hidratación y planificación

de las comidas. Preguntas y

respuestas

Video 5. Resumen y conclusiones 

El Hospital Ramón y Cajal en

colaboración con AECOM Y SOCIEDAD y

con el patrocinio de Nutricia, han

organizado una serie de videos

educativos que surgen como iniciativa

para suplir las jornadas de alimentación

metabólica realizadas en años anteriores.

Esta primera entrega se compone 5 clases  

impartidas por la Dra. Amaya Belanger-

Quintana y el Dr. Francisco Arrieta. 

https://www.youtube.com/playlist?app=desktop&list=PLuEdkHbajz8e5eM1rutKL0FqGsVZpIUTa
https://www.familiasga.com/wp-content/uploads/2022/08/AF-Menu%CC%81s-desayunos-v3-digital.pdf
https://www.familiasga.com/wp-content/uploads/2022/08/AF-Menu%CC%81s-desayunos-v3-digital.pdf
https://www.familiasga.com/wp-content/uploads/2022/08/AF-Menu%CC%81s-desayunos-v3-digital.pdf
https://m.youtube.com/playlist?list=PLHJHpccazVNHJj_Kb78L04jSNCD0Clj-w
https://www.youtube.com/watch?v=M9hlVBiJKo4
https://www.youtube.com/watch?v=M9hlVBiJKo4
https://metabolicos.es/2022/11/libro-de-recetas-bajas-en-proteinas-con-la-colaboracion-de-karlos-arguinano/
https://www.familiasga.com/wp-content/uploads/2019/09/men%C3%BAs-de-Pro-Zero-2017.pdf
https://www.familiasga.com/wp-content/uploads/2019/09/men%C3%BAs-de-Pro-Zero-2017.pdf
https://www.familiasga.com/wp-content/uploads/2019/09/men%C3%BAs-de-Pro-Zero-2017.pdf
https://www.familiasga.com/wp-content/uploads/2019/09/4250114.pdf
https://www.familiasga.com/wp-content/uploads/2019/09/4250114.pdf
https://drive.google.com/file/d/1G2RM00foawnj9aIXlc_sk7CrC4x6aRA2/view
https://drive.google.com/file/d/1G2RM00foawnj9aIXlc_sk7CrC4x6aRA2/view
https://drive.google.com/file/d/1G2RM00foawnj9aIXlc_sk7CrC4x6aRA2/view
https://www.youtube.com/playlist?list=PLfUtCfbC1d6JOg88ZNQ2E4GdEnEyk6txa
https://www.instagram.com/mundopku/
https://mundometabolico.es/blog/
https://metabolicas.sjdhospitalbarcelona/
http://soniarecetaspku.blogspot.com/
https://www.instagram.com/honeylife_ss/
https://www.instagram.com/honeylife_ss/
https://www.instagram.com/noproteineric/
https://www.instagram.com/noproteineric/
https://www.youtube.com/playlist?list=PLfUtCfbC1d6JOg88ZNQ2E4GdEnEyk6txa


Investigación en GA1
CHARLIE Está operativa la página web del proyecto en

el que podéis consultar los avances realizados. 

D. Sander Houten, de Mount Sinai, "Novel Therapeutic
Strategy for Glutaric Aciduria Type 1" Webinar en

inglés 

Estudio multicéntrico en Aciduria Glutárica tipo I:
Caracterización clínica, radiológica y
neurocognitiva: Elaboración de un Registro Nacional

Se están analizando los resultados de la primera

tanda de valoraciones de niños hasta los 16 años.

Se están realizando los registros europeos con los

apuntados en el registro Nacional de Aciduria

Glutárica. 

El registro sigue abierto

Diseño de Chaperonas farmacológicas para el

tratamiento de GA1: pendiente webinar con Judith

García Villoria y su equipo. Resultados preliminares en 3

mutaciones frecuentes de la población española, con un

aumento de la actividad enzimática significativo.

https://charlie.science/

REGISTRO

PENDIENTES

1- Estudio - tratamiento de la

Insuficiencia Renal en GA1 con

el Dr Domingo González Lamuño




2- Resultados del estudio de

calidad de vida en GA1 y GA2

de la Dra Silvia Chumillas

Terapia Génica 
consiste en incorporar material

genético externo al material

genético de una célula para

modificar la acción de un gen

mutado (alterado).

Chaperonas
farmacológicas 

uso de pequeñas moléculas

que ayudan a las proteínas

mutantes a adoptar la forma

adecuada (plegar de forma

específica) para realizar su

función correctamente

https://t.co/gAnPaKYClq
https://www.familiasga.com/registro-nacional-de-acidemias-organicas/
https://www.clinicbarcelona.org/proyectos-y-ensayos-clinicos/detalle/nuevas-estrategias-terapeuticas-para-la-aciduria-glutarica-tipo-i
https://www.familiasga.com/registro-nacional-de-acidemias-organicas/
https://www.familiasga.com/registro-nacional-de-acidemias-organicas/
http://www.guiametabolica.org/noticia-articulo/opciones-terapeuticas-actuales-iiav-terapia-genica-052012-0
https://metabolicas.sjdhospitalbarcelona.org/glosario/letter_c#clula
https://metabolicas.sjdhospitalbarcelona.org/glosario/letter_c#chaperonas
https://metabolicas.sjdhospitalbarcelona.org/glosario/letter_p#protenas


3º Revisión 
Recomendaciones para el diagnóstico y
manejo de los individuos con GA1

Dieta controlada en lisina, ligeramente alta en calorías hasta los 6 años

Dieta controlada en proteínas, pero con un control exhaustivo dietético. Basada en que los

jóvenes ya han tenido la experiencia de la dieta controlada en lisina, pero como nosotros

llevamos menos tiempo con este tipo de dieta, creemos que los jóvenes deberían recibir

formación para tener en cuenta la variabilidad en los diferentes alimentos.

Suplementación con fórmula exenta en lisina, reducida en triptófano y rica en arginina.

Régimen de emergencia con implantación precoz ante enfermedades que cursen con

fiebre, reacción febril a vacuna, pre-intra y postoperatorio para todas las edades.

Control por un equipo metabólico con experiencia en errores congénitos del metabolismo

Carnitina de por vida (tabla según edad), 200 mg/kg durante el régimen de emergencia 

Vacunación según recomendaciones de la población general

Control de aminoácidos en plasma (lisina), carnitina y función renal para control en rangos

normales.

NO USAR control de ácido glutárico y 3 hidroxiglutárico para el seguimiento de la

enfermedad

Recommendations for diagnosing and managing individuals 
with glutaric aciduria type 1: third revision

La revisión de la recomendaciones del 2022 se puede resumir en la enumeración de las mismas,

que podéis leer en la siguiente página.

Se basa en la consolidación de las últimas premisas introducidas en el 2016 y las básicas del

diagnóstico y tratamiento

https://www.familiasga.com/wp-content/uploads/2022/12/J-of-Inher-Metab-Disea-2022-Boy-Recommendations-for-diagnosing-and-managing-individuals-with-glutaric-aciduria-type-1.pdf
https://www.familiasga.com/wp-content/uploads/2022/12/J-of-Inher-Metab-Disea-2022-Boy-Recommendations-for-diagnosing-and-managing-individuals-with-glutaric-aciduria-type-1.pdf
https://www.familiasga.com/wp-content/uploads/2022/12/J-of-Inher-Metab-Disea-2022-Boy-Recommendations-for-diagnosing-and-managing-individuals-with-glutaric-aciduria-type-1.pdf




Eventos - visibilización
III torneo solidario del grupo de mujeres A2T: 6 de

marzo 2022 en Arroyomolinos Madrid. 

Firma de libros de Karina "Tú y yo, corazón" durante el

Torneo Solidario

Entrevista de Radio Hoy por Hoy con motivo del III

torneo Solidario a Helena Carpio, Presidente de la

asociación

Entrevista a Paqui Rubio en cope Sierra Norte

26/02/22 

Reunión con los trabajadores de la empresa SAGE
para acercarles el mundo de la enfermedades raras 17 de

Febrero junto a otras asociaciones de FEDER

https://anchor.fm/asociacin-familias-ga/episodes/Entrevista-de-radio-en-Hoy-por-Hoy-Madrid-Oeste-con-Ana-Iriarte-Marzo-2022-e1j3d90/a-a80gqaj
https://anchor.fm/asociacin-familias-ga/episodes/Entrevista-de-radio-en-Hoy-por-Hoy-Madrid-Oeste-con-Ana-Iriarte-Marzo-2022-e1j3d90/a-a80gqaj
https://www.ivoox.com/28f-dia-de-las-enfermedades-raras-raras-pero-audios-mp3_rf_82837457_1.html?fbclid=IwAR2WikIoweIldXY_ZhVGE9uIjRtaX6QEyqfpa_a1ppH3SyQWz_kBLIYdJD8


Eventos - visibilización

Día de las enfermedades raras 2022

Campaña Navideña: lotería y cesta de Navidad,

donativos dirigidos a complementar el proyecto IMPULSO

a las familias con gastos en terapias y productos de

apoyo no subvencionadas.



Eventos - visibilización
Entrevista en El Confidencial

Vídeo del día de las enfermedades raras 2021

II Carrera Metabólica del 21 al 28 de junio,

coincidiendo con el día Internacional de la

Fenilcetonuria, corrimos por los enfermos metabólicos de

España con el objetivo de conseguir los km para dar una

vuelta al mundo.

Actuación de Aída, prima de Biel, dando visibilidad a la

enfermedad con tanto cariño e implicación que fue

imposible no emocionarse.

Rifa Solidaria del colegio Casvi de Villaviciosa de
Odón, Madrid: hizo visible la aciduria glutárica tipo 1 a

padres y alumnos, y recaudó donaciones gracias a una

rifa solidaria. Todo gracias a la labor de Martín, Judit,

Alanís y Diego, que se reunieron con estos jóvenes y les

enseñaron nuestro mundo, su mundo... Por ello todo lo

recaudado irá destinado al grupo de ayuda y las

necesidades que vayan surgiendo.

¿Por qué hacer una asociación de aciduria glutárica?
¿Cual es el siguiente objetivo? Gracias Mundo

Metabólico por hacernos visibles. Video de la respuesta

de Helena Carpio

https://www.alimente.elconfidencial.com/bienestar/2022-02-28/vivir-con-una-enfermedad-rara_3381893/?utm_source=whatsapp&utm_medium=social&utm_campaign=BotoneraWeb
https://www.alimente.elconfidencial.com/bienestar/2022-02-28/vivir-con-una-enfermedad-rara_3381893/?utm_source=whatsapp&utm_medium=social&utm_campaign=BotoneraWeb
https://www.youtube.com/watch?v=6Nqmi-AMo5A
https://www.telecinco.es/gottalent/20220920/aida-visibiliza-enfermedades-lacrimogeno-homenaje_18_07504850.html
https://www.telecinco.es/gottalent/20220920/aida-visibiliza-enfermedades-lacrimogeno-homenaje_18_07504850.html
https://www.telecinco.es/gottalent/20220920/aida-visibiliza-enfermedades-lacrimogeno-homenaje_18_07504850.html
https://www.youtube.com/watch?v=GasUaYSEzPM&list=PL03gwXYaDKxQV9nxxGN33wLlAFlpEKLnw


Jornadas - webinar
Sesión informativa sobre el proyecto de investigación
neurocognitiva en GA1 2/12/22

Jornada jóvenes y adultos 23 abril Barcelona Hotel

Campanile Barberá del Vallés

Taller para padres y jóvenes desde últimos cursos de

primaria a la universidad. Orientación sobre los recursos

para la formación: Encuentro online para hablar acerca

de cómo afrontar el cambio de etapas educativas, que

apoyos pueden tener a nivel educativo (adaptaciones),

que supone tener el certificado de discapacidad. El

objetivo es poder acompañaros y plantear todas aquellas

dudas que os surjan

I Encuentro virtual para los mayores de 14 años 5 de

noviembre. Comenzamos con las primeras reuniones

virtuales para crear un grupo de apoyo mutuo entre los

jóvenes y adultos con GA1. Moderado por Miriam,

psicóloga de Ohana, y como apoyo Helena Carpio para

las cuestiones relacionadas con tratamiento - dieta más

específicas de la enfermedad. Se irán sucediendo

diferentes reuniones tratando los temas de interés de los

afectados, cómo el acceso al mundo laboral por nuestro

trabajador social voluntario, invitaciones a diferentes

profesionales para aclarar o apoyar en los aspectos que

se vean necesarios.

https://www.youtube.com/watch?v=yoFWso_2Bno&t=3s
https://www.youtube.com/watch?v=yoFWso_2Bno&t=3s
https://www.youtube.com/watch?v=yoFWso_2Bno&t=3s
https://www.youtube.com/watch?v=zmhYTTUJ-Vc&t=5847s
https://www.youtube.com/watch?v=zmhYTTUJ-Vc&t=5847s
https://www.youtube.com/watch?v=zmhYTTUJ-Vc&t=5847s
https://www.youtube.com/watch?v=zmhYTTUJ-Vc&t=5847s
https://www.youtube.com/watch?v=yoFWso_2Bno&t=3s


Jornadas - webinar

Enfermedades de cribado neonatal metabólico.
Presente y futuro en la Comunidad de Castilla y León  
Dr Alcalde Río Hortega de Valladolid

POSTSSIEM webinar con los profesionales de AECOM

sobre las ponencias más importantes que tuvieron lugar

durante el Congreso

Taller de dieta controlada en grasas para GA2

Webinar alimentación y Cuidado del niño con
enfermedad Metabólica y su familia (del 2021 pero

nos parece interesante recordarlo)

Face to Face CHARLIE 28-29 Nov: realizaremos un

resumen de las ponencias de los investigadores sobre

Modelos ceculares

Modelos animales

Terapia génica

Chaperonas farmacológicas

Biomarcadores

Relación fenotipo-genotipo




https://www.youtube.com/watch?v=9KfwFJQ6iP0&t=3102s
https://www.actualidadsocial.es/cocemfe-castilla-y-leon-y-aler-organizan-actividades/
https://www.actualidadsocial.es/cocemfe-castilla-y-leon-y-aler-organizan-actividades/
https://www.youtube.com/watch?v=9KfwFJQ6iP0&t=3102s
https://www.youtube.com/watch?v=mxQJKjFPpj4&t=5s
https://www.youtube.com/watch?v=4kcLPGofgBo&t=10s


Jornadas - webinar
pendientes

Resultados estudio neurocognitivo

Neurológicos

Neurorradiológicos

Genéticos

Implicaciones en la práctica clínica

Seguimiento del desarrollo neurocognitivo

Derivación a atención temprana

Cofactores

Régimen de emergencia

Tratamiento

Conceptos para entender las posibles terapias en

GA1

Terapia génica

Chaperonas farmacológicas

    Jornada de Aciduria Glutárica tipo 1
     junto al equipo del Hospital 12 de Octubre de Madrid

    Webinar con los investigadores del IDIBAPS

    Webinar con AEMPI, AME, el Dr Marcello Bellusci y Mireya  

    del Toro sobre trastornos del movimiento

    Webinar con la Dra Almunia sobre su artículo:

ACIDEMIA GLUTÁRICA TIPO I Y ESTIMULACIÓN CEREBRAL
PROFUNDA: CASE REPORT 




    M. Lara Almunia1 , I. Legarda Ramírez2 , B. Vives Pastor2

, G. Gómez Romero2 , L. Brogui2 , A. Mas Bonet2  y J. Ibáñez

Domínguez2  

1 Fundación Jiménez Díaz, Madrid, España. 

2 Hospital Universitario Son Espases, Mallorca, España. 



Proyectos

FEDER LAS ER YA ESTÁN EN EL COLE CON FEDERITO
proyecto con el objetivo general de favorecer la inclusión

de niños y niñas con enfermedades poco frecuentes

durante la etapa escolar, así como la equidad en la

respuesta educativa a este alumnado

Actividad tradicional: El cuento de Federito, el trébol

de cuatro hojas: Educación Infantil 5 años, 1º y 2º de

Primaria. A través de la lectura e interpretación de un

cuento los niños y niñas podrán transferir y

generalizar los aprendizajes en el contexto natural y

trasladar la labor de concienciación a las familias.

Actividad de hábitos y alimentación saludable: 3º y 4º
de Educación Primaria. El alumnado conocerá la

importancia de tener una buena alimentación y la

práctica diaria del ejercicio, señalando que hay niños

y niñas que tienen trastornos metabólicos. También

hay quienes conviven con una EPF, para quien el

ejercicio físico y la fisioterapia son necesarios y

fundamentales en su día a día.

Actividad de educación en valores: 5º y 6º de

Educación Primaria. El alumnado conocerá los

valores, habilidades y recursos claves para que

puedan ellos mismos realicen la labor de

sensibilización con los más pequeños.

Fondos FEDER con un proyecto para mantener el servicio

de información y orientación, pendiente de resolución

Programa IMPULSO Fundación Mutua Madrileña
hemos sido beneficiados con 2288,80 euros para repartir

entre las 7 familias con terapias o productos de apoyo no

cubiertos por la seguridad social.

Fundación Lealtad Carrefour con el proyecto

"Actualización de la app dietaga1.es para el control de

la dieta restringida en lisina", pendiente de resolución

CONVOCATORIAS DE AYUDAS

     Sí alguno estáis interesados necesitamos saberlo cuanto 

     antes, para repartir el material.



Proyectos

Calendario solidario gracias a Fundación Mutua
Levante y Nerea Martí Gandía

Sucursal de la Caixa 400 euros para la impresión de

material de ayuda para la dieta restringida en lisina

Fundación MAPFRE con el proyecto "Grupo de ayuda

mutua para jóvenes destinado a mejorar su calidad de

vida". Proyecto no seleccionado

Valoración de Dña Gloria Pomares (especialista en

parálisis cerebral) de las adaptaciones en domicilio,

productos de apoyo y ortoprotésicos de 6 familias

Junto a FEEHM formamos parte de la Red
Iberoamericana de errores innatos del metabolismo,
pendientes del 2º Congreso

Representante de asociaciones en CIBERER

Actualización Guía de Familias junto al equipo del

Hospital 12 de Octubre (metabólicos, dietistas, m interna,

neurología, neurorradiología, genética y neuropsicología)

Grupo de trabajo de acidurias orgánicas junto a

ACIMET, representante de MSUD, AP e IVA

Grupo de trabajo AECOM y Sociedad

Junta Directiva FEEHM 

AYUDAS




PROYECTOS COLABORATIVOS

https://gloriapomares.com/
https://gloriapomares.com/
https://www.ciberer.es/
https://aecomysociedad.org/nosotros/
https://metabolicos.es/quienes-somos/
https://metabolicos.es/quienes-somos/


Ingresos
CUOTA DE SOCIOS: 1760 EUROS

DONACIONES: 6753,18

ONG Misioneros Majadahonda 2000 euros

Torneo A2T 3466 euros

Totebags Beatriz y Carlos 810,32 euros

Fundación Jaime Jaimes 4381 euros

Cumpleaños y Boda Solidarios 523

Donación de Familiares y Amigos 4718,18

PROYECTOS CON FEDER: 834 euros

Fondos FEDER 2021 584 euros

Las ER van al cole con Federito 250 euros

Programa IMPULSO 2288 euros (íntegro a las

familias)

PRODUCTOS ASOCIACIÓN: 1197,9 euros

Bodas Solidaria Junio y Septiembre 505

Calendarios 921-246,10= 674,90

LOTERÍA NAVIDAD: 22143-18160= 3983 euros

2021: 484

Gastos
SEGURO: 215 EUROS

CUOTAS FEDERACIONES
FEEHM 150 EUROS

FEDER 75 EUROS

PÁGINA WEB: 416 EUROS

ENVÍO CORREOS: 302 EUROS

ASESOR CUENTAS: 242 EUROS

JORNADAS: 1262,22 EUROS

PROGRAMA IMPULSO: 2289 EUROS

SERVICIOS: 2973 EUROS
Torneo A2T: 227 euros

Gloria Pomares 242 euros

(valoración 6 familias)

Impresión calendarios 246,1 euros

Velas 665,50 euros

Miriam LaraOhana 85 euros

(jornada on line)

Impresión material educativo: 
 manteles 586,85 euros

NAVIDAD: 18160 EUROS



Canales de comunicación- Redes
Grupo de difusión de whattsapp

Página web https://www.familiasga.com/

Canal de youtube FAMILIASGA @familiasga4027

Canal de Vimeo Familias GA

Instagram familiasga Familias GA

Twitter Familias GA @GA1Familia

Linkedin FAMILIAS GA Asociación Nacional

Facebook Familias Ga Aciduria Glutárica tipo 1 y 2

Entrevistas a profesionales y familias sobre GA1 Y GA2 en Spotify Podcast Asociación

familias GA 

Versión virtual de la revista "Piensa en Metabólico" 

Asamblea General anual 

¿Dónde se encuentra la Asociación?
ORPHANET

Subred de pacientes de MetabERN

Rare Connect

Rare disease day

Share4rare

Patient74Hub

Disease maps

FEDER

RECURSOS PARA LAS FAMILIAS CON GA1



BENEFICIOS DE LA OBTENCIÓN DEL
CERTIFICADO DE DISCAPACIDAD




ACIDURIA GLUTÁRICA TIPO 1 GUÍA PARA
PADRES Y PACIENTES

HAZTE SOCIO

https://www.canva.com/link?target=https%3A%2F%2Fwww.youtube.com%2Fchannel%2FUCDGQuyWjCeqZFymucdfVAfQ&design=DAFWIsSbBlA&accessRole=owner&linkSource=document
https://www.canva.com/link?target=https%3A%2F%2Fwww.instagram.com%2Ffamiliasga%2F&design=DAFWIsSbBlA&accessRole=owner&linkSource=document
https://www.canva.com/link?target=https%3A%2F%2Fwww.linkedin.com%2Fin%2Ffamilias-ga-asociaci%25C3%25B3n-nacional-8a3860252%2F&design=DAFWIsSbBlA&accessRole=owner&linkSource=document
https://www.canva.com/link?target=https%3A%2F%2Fwww.facebook.com%2FfamiliaGA1&design=DAFWIsSbBlA&accessRole=owner&linkSource=document
https://www.canva.com/link?target=https%3A%2F%2Fanchor.fm%2Fasociacin-familias-ga&design=DAFWIsSbBlA&accessRole=owner&linkSource=document
https://www.canva.com/link?target=https%3A%2F%2Fmetabolicos.es%2F2022%2F05%2Frevista-pensando-en-metabolico-2022%2F&design=DAFWIsSbBlA&accessRole=owner&linkSource=document
https://www.canva.com/link?target=https%3A%2F%2Fwww.orpha.net%2Fconsor%2Fcgi-bin%2FSupportGroup_Search.php%3Flng%3DES%26data_id%3D124070%26title%3DFamilia%2BGA1&design=DAFWIsSbBlA&accessRole=owner&linkSource=document
https://www.canva.com/link?target=https%3A%2F%2Fmetab.ern-net.eu%2Fpatient-organisations%2F&design=DAFWIsSbBlA&accessRole=owner&linkSource=document
https://www.canva.com/link?target=https%3A%2F%2Fwww.rareconnect.org%2Fes%2Fcommunity%2Fglutaric-aciduria-type-1&design=DAFWIsSbBlA&accessRole=owner&linkSource=document
https://www.canva.com/link?target=https%3A%2F%2Fwww.rarediseaseday.org%2Ffriends%2Fasociacion-nacional-familias-g-a%2F&design=DAFWIsSbBlA&accessRole=owner&linkSource=document
https://www.canva.com/link?target=https%3A%2F%2Fwww.share4rare.org%2Fes%2Fuser%2F5487&design=DAFWIsSbBlA&accessRole=owner&linkSource=document
https://www.canva.com/link?target=https%3A%2F%2Fwww.patient73.org%2Fportal1%2FM_item-detail.asp%3Ftipo_id%3D0%26content%3Dasociaci%25C3%25B3n-nacional-familias-ga%26contentid%3D3964&design=DAFWIsSbBlA&accessRole=owner&linkSource=document
https://www.canva.com/link?target=https%3A%2F%2Fwww.diseasemaps.org%2Fes%2Fglutaryl-coa-dehydrogenase-deficiency%2F&design=DAFWIsSbBlA&accessRole=owner&linkSource=document
https://www.canva.com/link?target=https%3A%2F%2Fwww.enfermedades-raras.org%2Fmovimiento-asociativo%2Fentidades-asociadas%2Fasociacion-familia-ga1-aciduria-glutarica-tipo-1&design=DAFWIsSbBlA&accessRole=owner&linkSource=document
https://www.canva.com/link?target=https%3A%2F%2Fdocs.google.com%2Fdocument%2Fd%2F1J9QItr5eNbNkjqbd6WUGMefQQ7DNjidq9foo_68FJls%2Fedit%3Fusp%3Dsharing&design=DAFWIsSbBlA&accessRole=owner&linkSource=document
https://www.canva.com/link?target=https%3A%2F%2Fdocs.google.com%2Fdocument%2Fd%2F1U3J-EEie6IKIRH6CZEgYnFa6hAGP3rRgi6qL54DpcwI%2Fedit%3Fusp%3Dsharing&design=DAFWIsSbBlA&accessRole=owner&linkSource=document
https://www.canva.com/link?target=https%3A%2F%2Fdrive.google.com%2Fdrive%2Fu%2F2%2Ffolders%2F1Hn_TESXj8kfqThIMbUQya5LE_6s9TKNs%3Fths%3Dtrue&design=DAFWIsSbBlA&accessRole=owner&linkSource=document
https://www.familiasga.com/registro-nacional-de-acidemias-organicas/
https://www.familiasga.com/como-puedes-ayudar/


Gracias a los afectados, familiares y amigos, y a todas las Empresas,

organizaciones y asociaciones que hacen posible nuestra lucha

https://iltuffatore.es/
https://www.campanile.com/es-es/nuestros-hoteles/espana/hoteles-barcelona/?sr=SEAYBCAES&gclid=47d3b37f553d1debfa6bd0cd99df8858&gclsrc=3p.ds&kClkId=230102132411509471&kVsId=230102132411508814&msclkid=47d3b37f553d1debfa6bd0cd99df8858
https://www.or50.es/
http://www.centroohana.es/quienes-somos/
https://jaimejaimes.es/
https://segundotiempo.es/
https://www.gtsseguros.es/

