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Introducción
     Cada vez somos más familias unidas, compartiendo experiencias buenas y no tan buenas,

con los que mejor nos entienden, los que pasan lo mismo que nosotros.

     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.

     Somos 88 socios y cada año conocemos nuevas familias de diferentes edades, 87 familias

afectadas con GA1 y 2 familias con GA2, distribuídas por todo el territorio Nacional.

     Uno de nuestros objetivos es haceros llegar toda la información importante sobre nuestras

enfermedades, en este boletín os recordaremos toda la información proporcionada por otros

canales y recordaros los recursos que tenemos.

     Lo más importante es saber qué necesitáis, por favor no dudéis en comunicar vuestras

ideas, necesitamos todo el apoyo, cada granito que aportamos forma una montaña de fuerza

e ilusión.

Helena Carpio, Presidente Familias GA



Recursos - apoyos
Trabajador social voluntario a través del email

trabajadorsocialfamiliasga@gmail.com

Atención psicológica familiares y afectados. niños y

adultos, en lo referente a la enfermedad Miriam Lara,

moderadora del grupo de apoyo de jóvenes 

     psicologiafamiliasga@gmail.com
     Podéis visitar su página web

     http://www.centroohana.es/quienes-somos/

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 
      hola@psicologiaconsandra.com, 678038776

Asesoramiento jurídico gracias a FEDER

Videos de las familias y divulgativos sobre la

enfermedad o campañas

Cuadernos de investigación de FEDER
Cribado pre y neonatal

Técnicas genéticas y diagnósticas

Genes

Investigacion en nuevos medicamentos

Medicamentos huérfanos

Terapias avanzadas

Asesoramiento genético

El 31 de enero tuvimos la gran suerte de conocer en

persona a Lluis Montoliu y en primicia nos habló de su

nuevo libro pensado para responder las mil y una

preguntas que aparecen en una familia cuando

descubren que su hijo o su hija tienen o pueden tener

una #EnfermedadesRaras. Muy recomendable su lectura 

Revista de la FEEHM 2023

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://www.youtube.com/playlist?list=PLuEdkHbajz8fWS7F2-EUmUxUEJq9xXeiD
https://www.youtube.com/playlist?list=PLuEdkHbajz8fWS7F2-EUmUxUEJq9xXeiD
https://www.enfermedades-raras.org/que-hacemos/por-la-investigacion/fundacion-feder/conoce-mas-sobre-fundacion-feder/cuadernos-investigacion
https://montoliu.naukas.com/.../por-que-mi-hijo-tiene.../
https://www.facebook.com/hashtag/enfermedadesraras?__eep__=6&__tn__=*NK*F
https://metabolicos.es/2023/06/ya-puedes-descargar-la-revista-piensa-en-metabolico-2023/
https://aecomysociedad.org/medimet-herramienta-de-consulta/
https://aecomysociedad.org/medimet-herramienta-de-consulta/
https://www.familiasga.com/aciduria-glutarica-tipo-1-protocolodeurgencias/
https://www.familiasga.com/aciduria-glutarica-tipo-1-protocolodeurgencias/
https://www.familiasga.com/aciduria-glutarica-tipo-1-protocolodeurgencias/


Recursos - apoyos

DERIVACIÓN A CSUR

Participamos en un webinar junto a FEDER y las personas que a nivel estatal coordinan el

buen funcionamiento de las derivaciones a los centros de referencia para enfermedades

raras CSUR. Comentaros que hay numerosos problemas con las derivaciones y son quejas

constantes de algunas comunidades en concreto. Es un derecho el que nos asistan en un

centro de referencia para enfermedades metabólicas a nivel nacional (no autonómico, es

elegido por el consejo interterritorial para favorecer la igualdad en la atención en las

enfermedades raras) que son:

Aclarar que la comunidad de origen no paga nada por la derivación y la atención, todo va a

cargo del fondo de cohesión.

En el caso de estar en un centro que no es referente a nivel nacional, se puede hacer la

derivación a través del programa SIFCO por un especialista. Si el especialista no quiere

hacer la derivación, seguimos estos pasos: atención al paciente del centro hospitalario de

origen, consejería de sanidad de la comunidad de origen, y por último trasladarlo a FEDER a

través de la asociación y de ellos al equipo del ministerio que lo coordina.

Si estás en un CSUR pero quieres que te atiendan en otro CSUR, habría que usar la segunda

opinión, pero nos han comunicado que no está funcionando, por lo que deberíamos seguir los

pasos anteriores: especialista, si no quiere ir a atención al paciente, si no a la consejería y

por último a través de FEDER.



Ayudas - discapacidad
Grabación 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 noviembre 2023. El símbolo de discapacidad orgánica indica las ayudas que

precisan de un certificado de discapacidad mínimo del 33%

 Novedades de la CUME prestación para el cuidado de hijo con enfermedad grave 

Se ha publicado la Guía para la acción de COCEMFE sobre la defensa de los derechos de

las personas con #discapacidad basada en unos principios clave: 

La Comisión Europea presentó una Tarjeta de #Discapacidad 
     común en toda la UE reconociendo el grado y prestaciones concedidas

«Guía de Buenas Prácticas en Sexualidad y Enfermedades Raras» 

      de CREER CENTRO DE REFERENCIA ESTATAL DE ENFERMEDADES 

      RARAS Y FAMILIAS

Campaña #larampamasllanadelmundo que pretende cambiar la

     situación de miles de familias que tienen familiares en sillas de ruedas

     y no pueden acceder a una silla de ruedas eléctrica.   ¡Firma aquí! 

Becas para estudiantes con discapacidad FUNDACIÓN ADECCO

Farmacia gratuita para menores con discapacidad igual o superior al 33%

DISCAPACIDAD
COMUNIDAD
AUTÓNOMA

PRESTACIÓN
DISCAPACIDAD

SEGURIDAD SOCIAL

HIJO A CARGO
SEGURIDAD SOCIAL

REDUCCIÓN  
JORNADA CUIDADO

DE MENORES
ENFERMEDAD GRAVE 

DEPENDENCIA
COMUNIDAD
AUTÓNOMA

DEDUCCIÓN
PERSONAS
DISCAPAC
HACIENDA

DEDUCCIONES
AUTONÓMICAS  
DISCAPACIDAD

HACIENDA

DEDUCCIÓN POR
MATERNIDAD

HACIENDA

PREST.NACIMIENTO
FAMILIA NUMEROSA
MONOPAR. PADRES

DISCAP 65%

DEDUCCIÓN POR
FAMILIA NUMEROSA

HACIENDA

DEDUCCIÓN  
DESCENDIENTE A
CARGO DISCAPAC.

HACIENDA

DEDUCCIÓN
ASCENDIENTE  

DISCAPAC. A CARGO
HACIENDA 

DEDUCCIÓN 
CÓNYUGE A CARGO

DISCAPACIDAD
HACIENDA

BENEFICIOS 
FISCALES EN EL IVA 

HACIENDA

EXENCIÓN PAGO
FARMACÉUTICO

DISCAPACIDAD 33%

FAMILIA NUMEROSA
COMUNIDAD
AUTÓNOMA

BECA 
NECESIDADES

ESPECALES
EDUCACIÓN

NACIMIENTO Y
CUIDADO DEL

MENOR 
SEGURIDAD SOCIAL

PARTO/ADOPCIÓN
MÚLTIPLES

SEGURIDAD SOCIAL

CUIDADO DEL
LACTANTE

SEGURIDAD SOCIAL

REQUISITO CERTIFICADO DE DISCAPACIDAD ENLACE A LA WEB  Más información en www.familiasga.com

https://youtu.be/_tbXmx2Uq1Q
https://www.familiasga.com/blog/guia-de-ayudas-sociales-y-servicios-para-las-familias-2022/
https://www.familiasga.com/blog/actualizacion-cume/
https://www.familiasga.com/noticias/defensa-de-derechos-de-las-personas-con-discapacidad-guia-para-la-accion-cocemfe/?fbclid=IwZXh0bgNhZW0CMTAAAR241bgJmVMcYOHK08xrT61dwFu6vVHE3B6TDI4jf78tdDzDUNi1HX8s_IA_aem_AXpENxN89on7ycoXqnB58_cEZKSOBbZS_C7lf9xWAu3KWh4R32BEBuTnZ7YcUpOtTpBtl9kLoMwJHCMOA5k0Ivk1
https://www.facebook.com/hashtag/discapacidad?__eep__=6&__tn__=*NK*F
https://www-20minutos-es.cdn.ampproject.org/c/s/www.20minutos.es/noticia/5169313/0/tarjeta-europea-discapacidad-recta-final-para-su-aprobacion-definitiva.amp.html?fbclid=IwZXh0bgNhZW0CMTAAAR0SF-8VTJT7t5aa01MFV4D20ysmzcDBjrJmv8MAQEdJzDUYTM60saiOaEA_aem_Ab33lI5toFuENgo61xky2fk4UGE1_aA5zHjQFzPe0F3xZj2YPjt_uJuHud4aQWa8xjwuEWuHRSxpcVhu9TynrAXr
https://www-20minutos-es.cdn.ampproject.org/c/s/www.20minutos.es/noticia/5169313/0/tarjeta-europea-discapacidad-recta-final-para-su-aprobacion-definitiva.amp.html?fbclid=IwZXh0bgNhZW0CMTAAAR0SF-8VTJT7t5aa01MFV4D20ysmzcDBjrJmv8MAQEdJzDUYTM60saiOaEA_aem_Ab33lI5toFuENgo61xky2fk4UGE1_aA5zHjQFzPe0F3xZj2YPjt_uJuHud4aQWa8xjwuEWuHRSxpcVhu9TynrAXr
https://www-20minutos-es.cdn.ampproject.org/c/s/www.20minutos.es/noticia/5169313/0/tarjeta-europea-discapacidad-recta-final-para-su-aprobacion-definitiva.amp.html?fbclid=IwZXh0bgNhZW0CMTAAAR0SF-8VTJT7t5aa01MFV4D20ysmzcDBjrJmv8MAQEdJzDUYTM60saiOaEA_aem_Ab33lI5toFuENgo61xky2fk4UGE1_aA5zHjQFzPe0F3xZj2YPjt_uJuHud4aQWa8xjwuEWuHRSxpcVhu9TynrAXr
https://blogcreer.imserso.es/-/guia-sexualidad-y-enfermedades-raras?fbclid=IwZXh0bgNhZW0CMTAAAR1CFK30xQ5Bhe-bR4Ylh7gKH_RlAmi3JFLixErJYPrgNzfNeCfgbqydF3M_aem_AXocUwXX0aYwJ5_khqrYDmBj1q-p6NNgYrtEwxUelhZO9WE6hD-p9yY3pww8j71VDzfSomPA7aE6aLz1CtYU5coN
https://www.facebook.com/hashtag/sexualidad?__eep__=6&__tn__=*NK*F
https://www.facebook.com/hashtag/enfermedadesraras?__eep__=6&__tn__=*NK*F
https://youtube.com/watch?v=87APm2PVvyU&feature=shares
https://www.aspace.org/larampamasllana
https://www.aspace.org/larampamasllana
https://fundacionadecco.org/becas-y-ayudas/personas-discapacidad/
https://tramites.seg-social.es/acceso/farmacia-gratuita-menores-con-discapacidad.html
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://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-personas-discapacidad.html
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-autonomicas-irpf-personas-discapacidad.html
https://sede.agenciatributaria.gob.es/Sede/ciudadanos-familias-personas-discapacidad/deducciones-relacionadas-hijos-descendientes/deduccion-maternidad.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://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-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-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-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/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://www.sanidad.gob.es/gabinetePrensa/rd162012/fac.htm
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.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/de513c99-5885-48bd-8c66-45d2c97ad947
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/44539/44999/44880
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/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

AG1 Nutrición en los primeros años Delia Barrios

Hospital 12 de octubre de Madrid

"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"

Consultorio privado de Eric Muncunill de gastronomía
baja en proteínas noproteineric@gmail.com

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.

Mundo Pku 

Nutricia 

Guía Metabólica Sant Joan de Deu 

Canal de youtube “Abate pku” 
Sonia Carrasco   

Blanca Formariz 

Eric Muncunill 

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. 

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 

https://www.youtube.com/playlist?list=PLfUtCfbC1d6JOg88ZNQ2E4GdEnEyk6txa
https://www.youtube.com/playlist?app=desktop&list=PLuEdkHbajz8e5eM1rutKL0FqGsVZpIUTa
https://www.youtube.com/watch?v=XtfTc4P1Ox8&t=4s
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://m.youtube.com/playlist?list=PLHJHpccazVNHJj_Kb78L04jSNCD0Clj-w
https://www.youtube.com/watch?v=M9hlVBiJKo4
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.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  en la jornada del 8 de junio Albert nos

comentará los avances hasta el momento, podéis

consultar los avances realizados. 

https://charlie.science/

Se publicó el primer artículo del  proyecto CHARLIE
referente a las mutaciones en GA1 

El Journal of inherited Metabolic Diseases publicó  este  

podcasts del Dr. Patrick Forny y el Dr. Nikolas Boy que   

discutiendo la curiosa interfaz entre las pautas y la

investigación y el vínculo intrínseco entre ambos con la

investigación que contribuye a las pautas, pero las

deficiencias en la evidencia de las pautas determinan la

dirección de las nuevas investigaciones. Escuchar en

Apple o Spotify

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

     El registro sigue abierto, en la futura jornada del 8 de  

     junio, comentará los avances y la reanudación de las 

     valoraciones

Diseño de Chaperonas farmacológicas para el

tratamiento de GA1: en la jornada del 8 de junio Judith

García Villoria nos contará las novedades del proyecto.

REGISTRO

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://onlinelibrary.wiley.com/doi/10.1002/jimd.12608
https://onlinelibrary.wiley.com/doi/10.1002/jimd.12608
https://onlinelibrary.wiley.com/doi/10.1002/jimd.12608
https://onlinelibrary.wiley.com/doi/10.1002/jimd.12608
https://onlinelibrary.wiley.com/doi/10.1002/jimd.12608
https://podcasts.apple.com/.../jimd-podcasts/id1520215331...%20SoundCloud:%20https:/soundcloud.com/.../how-guidelines-drive-research...
https://open.spotify.com/episode/3e8obbLhWZFlqNuk89oU83...
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


Infografía aciduria glutárica tipo II, MADD 

Deficiencia múltiple de acil-CoA deshidrogenasa, Deficiencia de flavoproteína

deshidrogenasa de transferencia de electrones, Acidemia glutárica II, Aciduria

glutárica II, MADD https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK558236/
Que es la Deficiencia múltiple de AcetilCoA deshidrogenasa o MADD?

La #GA2 es una alteración de los ácidos grasos y los aminoácidos.

Varía en su gravedad según el tipo de presentación.

Su tratamiento se basa en una dieta restrictiva en grasas y/o proteínas,

riboflavina, carnitina y Coenzima Q10

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK558236/
https://www.facebook.com/hashtag/ga2?__eep__=6&__tn__=*NK*F


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

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

Os volvemos a recordar las principales recomendaciones de la 3º revisión

Dieta controlada en lisina, ligeramente alta en calorías 

Dieta controlada en proteínas en los mayores, pero con un control exhaustivo

dietético. Basada en que los jóvenes ya han tenido la experiencia de la dieta

controlada en lisina, pero como en España 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. Este hecho sigue no siendo una recomendación

definitiva, ya que la necesidad de continuar la dieta es cada vez más evidente en altos

excretores.

Suplementación: 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

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

Campaña por el día de las Enfermedades Raras 28
Febrero  de 2023

Entrevista a Paqui Rubio en Sierra COPE norte.

Testimonio para FEDER de Paqui Rubio

Testimonio Judth

Testimonio Susana Salamanqués

Creación de marcos para redes sociales

Instagram círculo cebra 
Facebook círculo cebra          
2º efecto para reel de instagram       

https://radiosierranorte.es/28f-dia-de-las-enfermedades.../
https://www.enfermedades-raras.org/enfermedades-raras/testimonios/he-aprendido-que-el-autocuidado-no-es-egoismo-afirma-mari-paqui?fbclid=IwZXh0bgNhZW0CMTAAAR0batcWj6a3Wk3ONrYRJN7a59qOPdncVka65hDdUdneRNoZ8eeJ-L-pGg4_aem_ARFoHJftHHhgefFNNLPlR08xg8PtHZj_z3s5snYVVqqYgXnFZreEGGg6ATofNh2eG2xXz5t4tKp50-LSov_78O9D
https://www.youtube.com/watch?v=sGLcCM0E3CA
https://www.youtube.com/watch?v=Vn9vzvhR1sw
https://www.instagram.com/ar/1365790234222979/
https://www.instagram.com/ar/1365790234222979/
https://www.facebook.com/fbcameraeffects/tryit/1365790234222979/
https://www.facebook.com/fbcameraeffects/tryit/1365790234222979/
https://www.instagram.com/ar/1365790234222979/
https://www.instagram.com/ar/1365790234222979/


Eventos - visibilización
Apoyo de Ayuntamientos, encendido de luces 

y empresas que nos apoyan 

Villatorres: Villargordo, 
                Torrequebradilla y Vados de Torralba

Arroyo de la Encomienda
Arroyomolinos
Xeresa
Ciutadella de Menorca
Real de la Jara
Jabalquinto
Constantina
Las Navas de la Concepción
Almadén de la Plata
Alanís
Guadalcanal
Cazalla de la Sierra
La Puebla de los Infantes
El Pedroso
San Nicolás del Puerto

https://www.facebook.com/share/GQkDhsfTLchngifJ/
https://www.facebook.com/share/h33jbm22pwduQcoX/


Eventos - visibilización

LAS ER YA ESTÁN EN EL COLE CON FEDERITO

Noticia sobre el proyecto "Las enfermedades raras
están en el cole con Federito" de FEDER que estamos

llevando a cabo durante esta curso escolar hasta sexto

de primaria y que nos encantaría poder continuar el año

que viene y ampliarlo a los institutos y FP. 

Por cada trébol de cuatro hojas, existen 10.000 que solo

tienen tres. Por cada 10.000 personas, solo cinco

conviven con una enfermedad rara. Desde nuestra

Asociación de Familias GA Aciduria Glutárica tipo I y 2

hemos llevado la historia de Federito, el trébol de cuatro

hojas, a las aulas de la mano de FEDER y Janssen ESP.

"La educación inclusiva promueve el respeto y la empatía

en todos los estudiantes. Al convivir con compañeros que

tienen necesidades diferentes, se fomenta la

comprensión de la diversidad y se derriban estereotipos y

prejuicios".En qué coles estuvimos en 2023:

Federito en Arroyomolinos CEIP Pasteur 
Federito en Trescasas CEIP Las Cañadas
Federito en Cartagena CEIP Miralmote
Federito en Valladolid CEIP Elvira Lindo
Federito en Galicia CEIP Abelendo

https://www.familiasga.com/eventos/las-enfermedades-raras-ya-estan-en-el-cole-con-federito/?fbclid=IwZXh0bgNhZW0CMTEAAR1FHe29Ytt95LJrU8r8Gd8PMBr1XzRGW6wSCWzSFRMYW9nH4mS23DM9E_M_aem_ARHtcIfS525a_q3SQaDWhDgp0o2PyKD-n_7UjXtOZ-ckpdc4XhLmBCMZNeC-r7_VUyZG7d6TlZ5LuZzwA3kk3O4w
https://www.lavanguardia.com/sociedad/20230404/8877942/feder-sensibilizado-mas-62-000-escolares-acerca-enfermedades-raras-2012-gracias-federito.html?fbclid=IwZXh0bgNhZW0CMTAAAR1U20EFo0RgOw2HsXkTQOi4MPKcfurNdguFtwxjU4xh59j1DAxsILyYm44_aem_Ab2zCLBqpM35ogLl86WbYHMCwTcQIXHNqWp0PJPCRCdjgWQGudQGWg8FEvak6LMsQdZEr5_5n3DvTrwO149w_o18
https://www.lavanguardia.com/sociedad/20230404/8877942/feder-sensibilizado-mas-62-000-escolares-acerca-enfermedades-raras-2012-gracias-federito.html?fbclid=IwZXh0bgNhZW0CMTAAAR1U20EFo0RgOw2HsXkTQOi4MPKcfurNdguFtwxjU4xh59j1DAxsILyYm44_aem_Ab2zCLBqpM35ogLl86WbYHMCwTcQIXHNqWp0PJPCRCdjgWQGudQGWg8FEvak6LMsQdZEr5_5n3DvTrwO149w_o18
https://www.lavanguardia.com/sociedad/20230404/8877942/feder-sensibilizado-mas-62-000-escolares-acerca-enfermedades-raras-2012-gracias-federito.html?fbclid=IwZXh0bgNhZW0CMTAAAR1U20EFo0RgOw2HsXkTQOi4MPKcfurNdguFtwxjU4xh59j1DAxsILyYm44_aem_Ab2zCLBqpM35ogLl86WbYHMCwTcQIXHNqWp0PJPCRCdjgWQGudQGWg8FEvak6LMsQdZEr5_5n3DvTrwO149w_o18
https://www.facebook.com/familiaGA1?__tn__=-%5dK*F
https://www.enfermedades-raras.org/actualidad/noticias/catorce-organizaciones-de-pacientes-apuestan-por-la-inclusion-de-las-enfermedades-raras-en-el-aula-junto-con-federito?fbclid=IwZXh0bgNhZW0CMTAAAR3Jsnzfp1XMZsdRl1iKfBA_-Dlg36uc5vOThur5ElAbdU3pkuBXirqYcHk_aem_Ab3kcDdGHuedFihd9xYK2HbIlQvvYLceeu700SuPssDgy1TWeY9wSa2yFRHDZ_pZym2MtPKKZkqN3W2w1kiOe8Kz


Eventos - visibilización

Gracias a Villalpardo y al Ayuntamiento de Villalpardo -

Cuenca, por la organización de los festejos de 2023 y el

partido de fútbol solidario entre solteros y casados a

favor de las asociaciones Familias GA Aciduria Glutárica

tipo I y 2 , Avapace y De Neus.

Helena Carpio participa en el CAP de CIBERER como

representantes de las familias de afectados por

enfermedades raras.

II parte del taller de recursos para la aciduria glutárica

en el ámbito escolar con Miriam Lara de OHANA

http://www.centroohana.es/

Gala Inocente Inocente a favor de los menores con

enfermedades raras en la que participaron muchas de

nuestras familias dando visibilidad a nuestras

enfermedades. La gala inocente fue un éxito que

recaudó más de dos millones de euros para los menores

con enfermedades raras o en búsqueda de diagnóstico.

En julio de 2023 nos reunimos con la Fundación
Carrefour para que les trasladásemos nuestras

dificultades y les pudiéramos recomendar posibles

soluciones. Hablamos del etiquetado, la variedad de

productos, el coste de los productos ecológicos veganos

y vegetarianos, y en agosto les facilitamos un listado de

produictos de su marca que usamos y culaes son nuestras

necesidades. Por otro lado agradecerles que dentro de

sus objetivos, existen muchos procedimientos para

atender a las persons con diversidad funcional y son de

los pocos centros que s epreocupan por tener baños

adaptados, aunque no soporten el peso de un adulto. 

Por primer año dos de nuestros jóvenes acudieron al

campamento metabólico de la FEEHM entre el 20 a 26

de agosto en el albergue El Colladito-Cercedilla en

Madrid. De nuevo este año se han abierto plazas por si

estáis interesados

https://www.facebook.com/hashtag/villalpardo?__eep__=6&__tn__=*NK*F
https://www.facebook.com/AytoVillalpardo?__tn__=-%5dK*F
https://www.facebook.com/hashtag/solidario?__eep__=6&__tn__=*NK*F
https://www.facebook.com/familiaGA1?__tn__=-%5dK*F
https://www.facebook.com/familiaGA1?__tn__=-%5dK*F
http://www.centroohana.es/?fbclid=IwZXh0bgNhZW0CMTAAAR1sbf6VKSrz31uj_R9FzajGaCyceQrSxnAl4voTeMfcGI0b1ZRCdlEv7Nk_aem_Ab1vysKnDzUqvFk7JhSVEm1Wxqjznlve1QnI_dd3fJJrkVY7VDNhhU6CaHKcB-xfZ0w9GUI5MaCb2YkQGFcoo24l
https://www.facebook.com/share/p/so44nugMQseBSzCa/
https://www.facebook.com/share/p/so44nugMQseBSzCa/
https://www.facebook.com/share/p/so44nugMQseBSzCa/
https://www.facebook.com/share/p/so44nugMQseBSzCa/
https://www.facebook.com/share/p/so44nugMQseBSzCa/
https://www.facebook.com/share/p/so44nugMQseBSzCa/
https://www.facebook.com/share/p/so44nugMQseBSzCa/
https://www.facebook.com/share/p/so44nugMQseBSzCa/
https://metabolicos.es/2023/03/campamento-de-verano-metabolico-infantil-juvenil-2023/


Eventos - visibilización

Colaboración especial con la Empresa social 
      @pecesdeciudad.socialwines  que aportó 2500 euros 

      al proyecto de investigación de chaperonas     

      farmacológicas de Judith García gracias a María 

      Castells y Pol

Mercadillo Solidario en el Hosptal 12 de octubre por

su 50º Aniversario junto a ASFEMA, ACIMET y FEEHM

Participación de Helena Carpio y Cristina Vicente en el

video de visibilización de FEDER pra apoyar el
diagnostico temprano, que saldrá en 2024, 

     junto a los perretes de Yaracán donde nuestros 

     peques de Madrid hacen terapia

     gracias a la Dra Berta Zamora.

https://pecesdeciudad.org/
https://pecesdeciudad.org/


Eventos - visibilización

Reunión de familias del 12-15 de octubre en Camping

Altomira

     Miriam Lara coordinó el grupo de apoyó de jóvenes y     

     padres, y gracias al Legado Jaime Jaimes se nos brindó 

     una dramaturgia de la mano de Lili Cuentacuentos 

     Todo comenzó con una simple piedra y se hizo una sopa 

     exquisita. Jaime y Jaimes en el pueblo de Buenamira y los 

     excelentes vecinos.

 

https://www.facebook.com/share/p/so44nugMQseBSzCa/
https://www.facebook.com/share/p/so44nugMQseBSzCa/
https://www.facebook.com/share/p/so44nugMQseBSzCa/
https://www.facebook.com/share/p/so44nugMQseBSzCa/
https://www.facebook.com/share/p/so44nugMQseBSzCa/
https://www.facebook.com/share/p/so44nugMQseBSzCa/
https://www.facebook.com/share/p/so44nugMQseBSzCa/
https://www.facebook.com/share/p/so44nugMQseBSzCa/
https://www.facebook.com/share/p/so44nugMQseBSzCa/
https://www.facebook.com/share/p/so44nugMQseBSzCa/
https://www.facebook.com/share/p/so44nugMQseBSzCa/
https://www.facebook.com/share/p/so44nugMQseBSzCa/
https://www.facebook.com/share/p/so44nugMQseBSzCa/
https://www.facebook.com/share/p/so44nugMQseBSzCa/
https://www.facebook.com/share/p/so44nugMQseBSzCa/
https://www.facebook.com/share/p/so44nugMQseBSzCa/
https://www.facebook.com/share/p/so44nugMQseBSzCa/
https://www.facebook.com/share/p/so44nugMQseBSzCa/
https://www.facebook.com/share/p/so44nugMQseBSzCa/
https://www.facebook.com/share/p/so44nugMQseBSzCa/
https://www.facebook.com/share/p/so44nugMQseBSzCa/
https://www.facebook.com/share/p/so44nugMQseBSzCa/
https://www.facebook.com/share/p/so44nugMQseBSzCa/
https://www.facebook.com/share/p/so44nugMQseBSzCa/


Eventos - visibilización

Mercadillo Solidario en Xeresa Valencia 

     Gracias a Judith y Mónica, Donación de 300 euros

Mercadillo en Valmojado Toledo gracias a 

     Verónica, Raúl y toda la familia de Marcos. Donación de

925,68 euros

Reto de mi grano de arena gracias a unas amigas de

Raquel Murillo “Juntes per la Acidúria Glutárica
tipus1” en el que se reacaudaron 260 euros

https://www.migranodearena.org/reto/glutaric-acidemia-type-1-and-type-2
https://www.migranodearena.org/reto/glutaric-acidemia-type-1-and-type-2


Eventos - visibilización

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. La cesta viajó a Villargordo

Cesta Navideña que realizaron Eli, Vincent y Dante en

la que se recaudaron 1752 euros



Eventos - visibilización
Apoyamos la campaña para visibilizar a las personas
con limitaciones en la comunicación junto a
ALFASAAC Las personas con limitaciones en la

comunicación tienen que lidiar con importantes barreras

de acceso y de oportunidad que les dificultan las

relaciones sociales. A su ausencia de lenguaje oral o

habla restringida, unidas a potenciales dificultades

motrices y sensoriales, se suman las innumerables

barreras de oportunidad del entorno y del contexto, tales

como la falta de acceso a los sistemas aumentativos y

alternativos eficaces, interlocutores que no ofrecen

oportunidades comunicativas o metodologías de

enseñanza que permitan la adquisición de una

competencia comunicativa sólida (Beukelman y Light,

2020). Los estudios científicos concluyen que los

entornos inclusivos tienen un efecto positivo sobre el

desarrollo de las habilidades lingüísticas, pues se

construyen contextos más ricos en oportunidades

comunicativas (Jorgensen, 2018). Además, las

intervenciones que promueven las interacciones y

relaciones entre los/as usuarios/as de CAA y sus iguales

se han demostrado beneficiosas para el establecimiento

de relaciones sociales. En definitiva, las personas

usuarias de CAA tienen derecho a tener amigos y vida

social, y para garantizarlo, debemos ofrecerles un

entorno que asegure las oportunidades de aprendizaje

lingüístico. Como interlocutores, debemos entrenar

nuestras habilidades y gestionar nuestras propias

barreras actitudinales, pues estas suponen grandes

obstáculos en el desarrollo de las competencias

comunicativas y sociales de las personas con

necesidades complejas de comunicación.

Campañas de @confeaspace por el día mundial de la
#paralisiscerebral  La atención temprana es un recurso

esencial para la parálisis cerebral por su impacto en el

presente y el futuro de los menores con grandes

necesidades de apoyo. Una atención temprana de

calidad revertirá en el desarrollo de su autonomía,

posibilitará su empoderamiento y garantizará su vida

independiente" #HeNacidoParaVivirLaVida

https://aspace.org/pagina/138/campana-dia-mundial-de-la-paralisis-cerebral-2023?fbclid=IwAR3bLzL7P0dqnoke8viRc9zrnfZ-c3AVm7eDhsBHP5Xw5eybM_gnsRLFmpY
https://aspace.org/pagina/138/campana-dia-mundial-de-la-paralisis-cerebral-2023?fbclid=IwAR3bLzL7P0dqnoke8viRc9zrnfZ-c3AVm7eDhsBHP5Xw5eybM_gnsRLFmpY


Jornadas - webinar

Consortium partners Amsterdam el 17 de octubre  tuvo

lugar una reunión de los socios del proyecto CHARLIE en

el que estuvieron Montse y Albert de nuestra Junta

Directiva. No os perdáis los avances en la página web,

2° webinar postssiem, en la que el Dr Isidro Vitoria

recomienda la guía alemana para familias para

descargar de nuestra web. No os perdáis otro de los

recursos recomendados por el Dr Isidro Vitoria, las fichas
nutricionales de AECOM por patologías. 

https://www.charlie.science/?fbclid=IwZXh0bgNhZW0CMTAAAR0DWy0qDk3mpcoo1TcmrB_Wib3Pl92hKHPdji5nyrA1Dscpx39zlO9sxBs_aem_Ab1fEh8FTE12uZJDpItCuxVQpNnRrmHH0Yedp7HdijouabIU1a9BMDYYU3pcuvmM6yg623Qv0CwvZwD5U06gEFAp
https://www.charlie.science/?fbclid=IwZXh0bgNhZW0CMTAAAR0DWy0qDk3mpcoo1TcmrB_Wib3Pl92hKHPdji5nyrA1Dscpx39zlO9sxBs_aem_Ab1fEh8FTE12uZJDpItCuxVQpNnRrmHH0Yedp7HdijouabIU1a9BMDYYU3pcuvmM6yg623Qv0CwvZwD5U06gEFAp
https://www.familiasga.com/aciduria-glutarica-tipo-1-2/
https://aecom.com.es/.../fichas-pacientes-familias.../
https://aecom.com.es/.../fichas-pacientes-familias.../


Asamblea General 2023

Webinar CHARLIE

Enlace al video de nuestra primera jornada de jóvenes
y adultos con #GA1 El acogimiento, el sentirnos como en

casa, fue por el gran trabajo del equipo del Campanile

de Barberá del Vallés y de la familia Billion-Martin.

Gracias por todo!!!!! 

20 y 21 de octubre estuvimos en el Hospital Regional

Universitario de Málaga como ponente en la Mesa 6: La
opinión del paciente. Qué necesita? Gran experiencia

compartir mesa en las jornadas andaluzas con Pedro

Lendinez de +visibles, Nacho de Acimet , Aira de Piel de

Mariposa Carmen de Objetivo diagnóstico y la posterior

con las luchadoras Chelo, Lidia, Nerea de @AEPMI y la

maravillosa junta de ACIMET que son un ejemplo de

implicación.

https://www.youtube.com/watch?v=Pa1dS_Kfwc0&list=PLuEdkHbajz8fd5fLfJzt1RgwRKQ0EQ4Qq&index=2
https://www.familiasga.com/eventos/i-jornada-para-jovenes-y-adultos-con-ga1/?fbclid=IwZXh0bgNhZW0CMTAAAR0Z1ZOEh_RobkS3RxjEIGIjy7w-dgm2sQmpbodGJ_Fb8r3jy1G--Lt0G_8_aem_Ab0xQKDMcAq3eqXzSKjnxTtqK08TYNmx_OGGBanRAyN9pUo360rV3t1FZ5SYUjxt_J5UOGeWxmhC5gd4Dfk7Qr2S
https://www.familiasga.com/eventos/i-jornada-para-jovenes-y-adultos-con-ga1/?fbclid=IwZXh0bgNhZW0CMTAAAR0Z1ZOEh_RobkS3RxjEIGIjy7w-dgm2sQmpbodGJ_Fb8r3jy1G--Lt0G_8_aem_Ab0xQKDMcAq3eqXzSKjnxTtqK08TYNmx_OGGBanRAyN9pUo360rV3t1FZ5SYUjxt_J5UOGeWxmhC5gd4Dfk7Qr2S
https://www.familiasga.com/eventos/i-jornada-para-jovenes-y-adultos-con-ga1/?fbclid=IwZXh0bgNhZW0CMTAAAR0Z1ZOEh_RobkS3RxjEIGIjy7w-dgm2sQmpbodGJ_Fb8r3jy1G--Lt0G_8_aem_Ab0xQKDMcAq3eqXzSKjnxTtqK08TYNmx_OGGBanRAyN9pUo360rV3t1FZ5SYUjxt_J5UOGeWxmhC5gd4Dfk7Qr2S
https://www.facebook.com/campanile?__tn__=-%5dK*F
https://www.youtube.com/watch?v=ANgawRvbo1g
https://www.youtube.com/watch?v=ANgawRvbo1g
https://www.facebook.com/acidemiametilmalonic?__tn__=-%5dK*F
https://www.facebook.com/PieldeMariposa?__tn__=-%5dK*F
https://www.facebook.com/PieldeMariposa?__tn__=-%5dK*F
https://www.youtube.com/watch?v=zmhYTTUJ-Vc&t=5847s


Participacion en la Jornada del 12 de octubre por el día

de las Enfermedades Raras

Webinar aciduria glutárica tipo 1 en el ámbito escolar
18 marzo junta a la psicóloga Miriam Lara: 

Atención temprana

Necesidades que puede tener un afectado con GA1,

Cómo detectarlas

Qué hacer

Apoyos escolares

Adaptaciones 

Cambios de etapas

Anna Mateu leyó su tesis doctoral en el Clinic de
Barcelona sobre la terapia génica en GA1



En el Congreso AECOM se aúnan todos los profesionales sanitarios que atienden los

errores congénitos del metabolismo como nuestra enfermedad. De nuevo en el 2023, la

Aciduria glutárica tipo 1 estuvo presente en múltiples ponencias y mesas con  nuestros

profesionales de referencia. Fue solo para profesionales, pero quería que vieseis la

importancia de nuestro proyecto liderado por el 12 de octubre, en cuanto a su difusión y

resultados, para que pueda llegar a todos los profesionales y avancemos juntos



Proyectos
CONVOCATORIAS DE AYUDAS

Elisabeth Martin al frente del Hotel Campanile de
Barberá del Vallés ha mantenido todo el 2023

donaciones mensuales correspondientes a los tokens

donados por sus clientes gracias a su proyecto,

recibimos 2549 euros

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. Recibimos 750
euros

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, recibimos 1278 euros

Programa IMPULSO Fundación Mutua Madrileña
hemos sido beneficiados con 2894,50 euros para

repartir entre las 12 familias con terapias o productos de

apoyo no cubiertos por la seguridad social.

Complemento programa IMPULSO presentado a

Fundación la Caixa, gracias a Fernando padre de Lucía,
nos concedireon 6000 euros



Ingresos
CUOTA DE SOCIOS: 2080 EUROS

DONACIONES: 6753,18

Hotel CAMPANILE 2549 euros

Legado Jaime Jaimes 6034 euros

ONG Misioneros Majadahonda 1000 euros

Mercadillo Valmojado 710 euros euros

Donación Teatro Museo 300 euros

Partido Villalpardo 165 euros

Lectores del Libro 100 euros

Colegio CASVI 1527,5 euros

Particulares 4153,5 euros

Mi grano de arena 774,35 euros

PROYECTOS CON FEDER: 834 euros

Fondos FEDER 2022 1268,68 euros

Las ER van al cole con Federito 500 euros

Programa IMPULSO 2894,49 euros 

CAIXA 6000 euros 

PRODUCTOS ASOCIACIÓN: 330 euros

LOTERÍA NAVIDAD: 24393,71-18700= 5693,71

euros

Gastos
SEGURO: 231,58 EUROS

CUOTAS FEDERACIONES
FEEHM 150 EUROS

FEDER 75 EUROS

PÁGINA WEB: 449,95 EUROS

ENVÍO CORREOS: 255,5 EUROS

BANCO: 7,98 euros

ASESOR CUENTAS: 181,5 EUROS

JORNADAS: 1262,22 EUROS

SERVICIOS y ACCIONES
DESPLAZAMIENTO: 1262,79 euros

Taller  jóvenes 637,5 euros

Certificado digital: 28,88 eruos

Impuestos: 335,8 euros

MERCHANDISING + CESTA: 1062,15 EUROS

LOTERÍA: 18700 euros

Ayudas a las familias
Programa IMPULSO 2894,49 eurosPrograma IMPULSO 2894,49 euros  

CAIXA 6000 eurosCAIXA 6000 euros  

Beneficios campaña de Navidad 5693,71Beneficios campaña de Navidad 5693,71

euros euros (pendiente de realizar ingresos)(pendiente de realizar ingresos)

TOTAL 14588,20 eurosTOTAL 14588,20 euros

Donaciones a la
investigación

Peces de ciudadPeces de ciudad 2500 euros 2500 euros al al

CLINIC de Barcelona proyecto deCLINIC de Barcelona proyecto de

chaperonas farmacológicaschaperonas farmacológicas

FGA convenio de colaboración 12 deFGA convenio de colaboración 12 de

octubre octubre 2000020000 euros 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

Bizum a ONG 03037Bizum a ONG 03037

PPara donaciones conara donaciones con  
desgravación Fiscaldesgravación Fiscal

migranodearenamigranodearena

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.familiasga.com/registro-nacional-de-acidemias-organicas/
https://www.migranodearena.org/reto/muevete-por-las-enfermedades-raras-haznos-visibles
https://www.migranodearena.org/reto/muevete-por-las-enfermedades-raras-haznos-visibles
https://www.migranodearena.org/reto/muevete-por-las-enfermedades-raras-haznos-visibles
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%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.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/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/

