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Carta de la Presideat

Me dirijo un afio mas a todos vosotros, con la satisfaccién de poder mirar atrds yexeelante
evolucién de la Asociacion, sin duda alguna, este afio ha supuesto un punto de inflexion importante, ya
somos 8 asociados, con un gran nivel de implicacion como demuestra esta memoria en el apartado
de Actividades, y por encima de todo, formamna gran familia.

Hemos dado el primer paso para profesionalizar la Asociacion contratando a tiempo parcial a nuestra
Coordinadora General, Angeles Delgado Azqueta, que ha desarrollado una gran labor en el tiempo que
lleva con nosotros.

Este afo, se hacanzadamportantesobjetivos como las firmas de los convenios deboo&ecion con

los Hospitales dealPaz y Gregorio Marafion, abriéndose una consulta multidisciplinar en el Hospital
Universitario de La Paz y otra psiquiatricaed Hospital GregoriMarafion. Bmbién, gracias a la
financiaciéon de la Fundacién Alcampo para la Juventud, se ha acordado realizar alrededor de 40
diagnosticos a lo largo de 2018 en eldd la Paz a chicos con caracteristicas similares a los nuestros.

Nuestra colaboraciénon la Universidad Catélica de Valencia ha permitido iniciar una investigacion
para analizar la nutricion de nuestros nifios, las posibles carencias de nutrientes y su relacion con sus
problemas intestinales.

Ademas, se estan completado los preparativosapaglebrar en septiembre de 2018 las primeras

G/ 2y FSNBYOAL & LyidaSNYI O 2 yWMchednaEusopso N Ic§rddo quiNer RNR Y S
Hospital de & Paz nos ceda parte de sus instalaciones como sédealgntro Un ambicioso proyecto,

gue estams preparando con mucha ilusion y al que espedos osaniméisa asistr para que sea un

gran éxito.

Hemos participado en dooenvocatorias de ayudas publicas y privadas para diferentes proyectos, de
momento se nos ha concedido una ayuda de la empreksstrial KnornBremse que nos permitira
organizar un respiro familiar en 2018.

Hemos ayudado a una veintena de familias de habla hispana, de fuera de Espafia de forma directa 'y a
muchos mas a través de nuestra web totalmente renovada para hacerla m&i&cgeactualizable,
en definitivauna herramienta viva de comunicacion

Se ha suscrito un protocolo de colaboracion con el Ayuntamiento de Boadilla del Monte junto con la
Fundacion Almar y la Asociacion Espafiola del Sindrome de Sotos, que repreengdectados por
enfermedades de baja prevalenciEuto de esta colaboracion a lo largo de 2018 se haran talleres
formativos sobre diversidad en los cinco centros educativos de primaria de este municipio.

Por todo lo conseguido en este afio y todo lo sembrado para proximos afios, quisiera agradecer su
ayuda a nuestros colaboradores, empresas, instituciones publicas y amigos de la asociacion, por el
apoyo demostrado desde nuestros inicios hasta hoy.

Felicita a todos los miembros de la Junta Directiva y del Comité Cientifico por su esfuerzo constante y
el gran trabajo que realizan dia a dyaal resto de asociados y sus familiares animarles a seguir siendo
nuestro soporte y referente de toda esta labor.

Ente todos hoy hemos llegado hasta aqui y llegaremos mucho mas lejos.
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1. ¢ Qué exl Sindrome de PhelaivicDermid?

En estamemoriahemos querido explicar en qué consiste este sindrome desde la vision de un
Doctor muy cercano a nuestros afectados y a nuestra Asociacion, publicando integtiowda:

EL SINDROME DE PHELAN -Mc DERMI D. " UNA ENFERMEDAD RARADJ

Dr Julian Nevado Blanco, PhD, MBA
Responsable de Gendémica Estructural y Funcional
INGEMM (Instituto de Genética Médica y Molecular). Hospital Universitario la Paz
Investigador IdiPaz ¢IBERER. Email: jnevado@salud.madrid.org
Desde el afio 2008, 20 de febrerpse conmemora en varios paises del mundo corbdaaghundial
de las enfermedades rar&ste dia se celebra anualmente, de tal njpagsi el afio no es bisiesto, las

actividades y eventos se realizan el 28 de febrero, como lo hemos hgehtereente en este afio.

Unafienfermedad ratees aquella que afecta a una proporcién reducida de la poblaciéon. Los
diversos paises y regiones del mundo tienen definiciones legales de lo que es una enfermedad rara muy
diferentes. De hecho, en Europaceasidera «rara» a una enfermedad que afecta a 1 de cada 2.000 personas.
EnEE.UU.se define asi a un trastorno o enfermedad que sufren menos de 200.000 personas, mientras que
en Japon a la gquafecta a menos de 50.000. Aunque en ltalia no existe una definicién legal de "enfermedad
rara", se considera como enfermedad rara a aquella que afecta desde 1 de cada 20 mil habitantes hasta 1 de
cada 200 mil habitantes. La mayor parte (80%) de lasreatides raras son genéticas, aunque otras, son el
resultado de infecciones y alergias, o debido a causas degenerativas y proliferantes. La Organizacién Europea
Para las Enfermedades Raras (EURORDIS) estima que existen entr& B@D@listintas enfermedesl
raras, y que estas tienen una prevalencia (el nimero de personas viviendo con una enfermedad en un momento
dado) de entre el 6% y 8% de la poblacion ddri@n Europeaes decir, afectan entre 44 y 59 millones de
europeos. En Espafia, se estima que existen mas de 3 millones de afectados.

El sindrome de delecion 22q13.3 (sindrome de delecion 22q13, 22qter o sindrome de Phelan
McDermid, PMS)es un trastorno de neurodes#aaaracterizado por una hipotonia neonattraso global
del desarrollo, crecimiento normal o aceleralla.casi totalidad de los nifios afectados presentan una
discapacidad cognitiva con efectos moderados a severos en el aprendizaje y el lengeijen Rissorfias
faciales menores, tales como ufias de los pies delgadas y quebradizas (78%); manos grandes y carnosas (68%);
pies grandes; orejas prominentes y no muy bien formadas (65%); y otras caracteristicas que no son evidentes
al examen visual comaan tolerancia al dolor (86%); convulsiones (porcentaje desconocido); anomalias de
la médula espinal; vision central pobre, dta. hipotonia, los problemas de alimentacién, y retraso del
desarrollo suelen ser los sintomas mas tempranos de identifiesteesindromeAlgunosde los pacientes
con PhelarMcDermid presentan ciertos trastornos del espectro autista, aunqueidesigaciones mas
recientes se ha concluido que el comportamiento de los nifios con PMS no encaja dentro de los criterios de

autismo clasico. La falta de estudios sistematizados en centros especializados enfatiza esta situacion.

Memoria de Actividades del afio 2017 C]


http://es.wikipedia.org/wiki/29_de_febrero
http://es.wikipedia.org/wiki/D%C3%ADa_de_las_enfermedades_raras
http://es.wikipedia.org/wiki/D%C3%ADa_de_las_enfermedades_raras
http://es.wikipedia.org/wiki/EE.UU.
http://es.wikipedia.org/wiki/Uni%C3%B3n_Europea

Al margen de los principales rasgos clinicos estos paciguieden sufrir otras manifestaciones
clinicas o patologias, que ademas del tiempo de dansoh neurélogos, endocrinos, genetistas, pueden
requerir la atencion especializada adicional de otros especialistas, asi como otras pruebas congdementari
gue a veces no se realizpor falta de recursos o desconocimiento. De hedbterminados probiteas
asociados como reflujo gastroesofagico, crisis convulsivas, infecciones recurrentes del oido y problemas
oftalmoldgicos, cardiacos, renales, respiratorios e inmunolégicos se abordan con tratamientos
convencionaled.a capacidad de comunicacion en eg@sentes es bastante determinante para su capacidad
de ser autbnomos. En general estos pacientes a menudo avanzan mas en pencgptivo quen el
lenguajeexpresivo. Potanto,las terapiasieben estar dirigidas a mejorar la comunicacién verbalvgriaal.

Lenguaje por sefas, el uso de pantallas de ordenador tactiles, sistemas de voz y sistemas de intercambio de
imagen se han utilizado para aumentar las habilidades de comunicacién. Deportes adaptativos, la
musicoterapia y la integracion sensoriaimemtan la conciencia del nifio y a menudo mejoran su deseo de
comunicarse.

El PMS estd causado principalmente phiferentesdeleciones en tamarfpérdidas de material
genético) terminales o intersticiales en la regién cromosémica 22q&E8.8henor medidaambién puede
producirse como consecuencia de una traslocacién no equilém&r@acromosomas (siendo uno de ellos el
cromosoma 22), por la formacién de un cromosoma en anillo (al estabilizarse por la pérdida del material
genéticod inversion que afectan el brazo largo del cromosoma @ar mutaciones puntuales (uno a varios
nucleétidos) que afecten a un Unico gen, el §EANK3La proteina codificada por este gen juega un rol
importante en la maduracion y estabilizacion de las sinapsis geuronas en el cerebta pérdida de na
copia del gen SHANKS paretz causa principal de las caracteristicas neurolégicas asociadas con la delecién
22g13. De momento, no podemos establecer la existencia de otros factores genéticos o ambientales
importantes en la patogenia de este sindrome. En la mayor parte de los casos se trata de una mutacion
espontaneaje novg donde & delecién afecta la regién terminal del brazo largo del cromosoma 22 (el
cromosoma paterno en 75% de los casos). Aunque,eetastbién una forma hereditaria debida a
traslocaciones cromosdmicas familiares involucrando el cromosoma 22. En lad®omoag el tamafio de
la delecion es variable y puede ir desde los 10.000 pares de bases (pb) hasta los 9.000.000 pb.

Diferentes estiios hasta la fecha, parecen sefialar que no existe una clara relacién, salvo para algun
rasgo clinico, entre el tamafio de la delecién y la mayor o menor severidad del espectro clinicos en esta
patologia. Si bien, datos recientes parecenl@ef@aexistenia de ungrave deterioro neurolégico, regresion
y el trastorno bipolar en pacientes adolescentes y adultos, sugiriendo que el fenotipo de PMS puede
evolucionar con la edad. Hasta la fecha, el espectro clinico en PMS ha sido generalmente estudiado
profundanente en la nifiez y la evolucion del fenotipo en edad adulta se ha documentado en muy pocos casos.
Observaciones longitudinales ayudard a los médicos para construir un modelo del sindrome mas util
clinicamente, permitiendo que el tratamiento temprano ypuopado cuidado del paciente. Para ello, es
importante disponer de grandes cohortes de estos pacientes. EI INGEMM dispone en colaboracion con
diferentes centros clinicos espafoles, y la Asociacion de PMS Espafia de una cohorte en torno al centenar de
pacientes.

No conocemos la prevalencia del sindrome de microdelecion 22g13.3 en Espafia, probablemente se

encuentra infraliagnosticada tanto clinicamente, como a nivel de laboraExigte un registro internacional
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de pacientes de PMS, en el que colaborsstzciacion PMS Espaii&n general, en recientes trabajos se ha
estimado una frecuencia de 0,28% en 15.000 nifios con discapacidad intelectual, autismo y/o defectos
congénitos.Y es quedesde el punto de vista genético, esta anomalia a menudo no esevigbleariotipo

y para establecer sliagnostico exige técnicas ddogenética molecular, cona FISH (hibridacion por
fluorescencia in Situ) o técnicas de biologia molecular como MLPA (Multiplex ligand dependent Probe
Amplification). En los ultimos af® la llegada Los microarrays basados en la hibridacién genémica
comparada (CGH array: aCGH) son una técnica relativamente nueva que se emplea para el analisis del
genoma en blsqueda de ganancias y pérdidas de material cromosomico. Este método teslaaidn ye

un rendimiento clinico mayor que técnicas de citogenética clasi€eD(IDveces).

delecion

Figura. Representacion grafica de una delecion 22q13.3 en un paciente con PMS mediante
aCGH.

Como comentdbamos anteriormente, la esperanza en muchas de estas enfermedades raras pasa por el
componente de la investigacion basica antes de poder trasladarse a la investigacion clinica y de ahi a la
asistencia clinica. Las lineas de investigacion s@ANKS, elgen responsable de este sindrome, han
permitido desarrollar modelos celulares y animales que prometen nuevos tratamientos para el sindrome de
Phelan MeDermid y para el autismo. De hech@, evidencia de estudios preclinicos en el ratébn y medelo
humanos neuronales con deficiencia en SHANKS3 sugieren qué [@Bulinlikegrowth factorl), es capaz
derevertr la plasticidad sinapticalgs déficits motores de aprendizaje erguupo seleccionado de pacientes
con PMS.

En definitiva, indivduoscon el sindrome de PheltcDermid deben recibir atencién médica de
rutina de su médico de atencién primaria. No obstante, la revision y seguimiento multidisciplinar por un
genetista clinico, neuropsiquiatras en centros especializados ayudara a mejalidadule vidaAsi, por
ejemplo, la terapia fisica y ocupacional y el ejercicio les ayudan a mejorar la coordinacion y la fuerza.
También puede ser conveniente eguliestrategiague mejoren l@omunicacion, tratamientos de ortodoncia

para la mala oclién dental y medicamentos para tratar la hiperactividad, ansiedafnetste sentido se
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esta promoviendo la consolidacion de ciertas consultas multidisciplinares iniciales de evaluacién para
caracterizar sistematicamente, con pruebas genéticamgudeimagen, etc. Las evaluaciones periddicas
seran necesarias para actualizar a los profesionales de la evolucién de los pacientes y por otra parte a los
padres para recibir nueva informacion sobre este sindromereacién de una asociacion de pacientes
afectos, como la Asociacion PMS Espgieymite a las familias darse apoyo mutuo, compartir su
conocimiento sobre la enfermedad, la prevencion y los tratamientos de la misma y hacerlo llegar al resto de

ciudadanos.
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2. ¢, Quiénes somos?
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LaAsociacion Sindrome PheldfcDermid con CIF-86683166 y Domicilio Social &sla de Fuerteventura

n°6, C.P. 28660Boadilla del Monte, Madrides una organizaciosin fines de lucro, creada enamzo de

20138 RSOf F NI R a9y AR Rerdds 201aNAektA aribiR tetritgrimldd aOtliagionSy FS 6
es el Estado Espafiédicualmente contamogon 89 socios repartidos por toda la geografispafiola.

Nuestra Asociacion esta abierta a cualquier persona que quiera compartir nuestros objatispagsta a
trabajar por su cumplimiento.

La Junta Directivale nuestra Asociacion esta formada en la actualidad por las siguientes personas:

Presidente Norma Alhambra Jiménez Secretario Carlos Dominguez ValdBevia
Mama de Lorena Dominguez Papé& deCarlota Dominguez
Vicepresidente Oscar LorenzMartin Tesorero Carlos Garcia Ruiz
Tio de Nered&raile Papa de Juan Carlos Garcia
Vocales
Beatriz Perellpmama de Beatriz Maria Guerrero, mama deiana
JosélLuisMenéndez papa de Santiago Yolanda Rueda, mama de Esther
Juan Ramén Rodriguez, papaBista Zigor Malbadipapa de Markel

CoordinadoraGeneral Angeles Delgado
Asesor:Manuel Acebes, papéa de Pablo
Asesora CientificaBarbara GomeZaylor, mama de Mar

Memoria de Actividades del afio 2017 D



Ademascolaboran con nosotrosiuestrosDelegados de Zona

Daniel Calzado
Delegado
Andalucia

Marta Mestre
Delegada Aragon

Yolanda Rueda

Delegada Castilla y

Lednl

Oscar Lorenzo

Delegado Castilla y

Marisa Binimelis
Aristin

Beatriz Perelld
Delgada Valencia

Delegada de Islas y Coordinadora de

Baleares

Victoria Vivancos
Delegadaviurcia

Ana M2 Urgiles
Delegada Navarra

Coro Tellechea
Delegada Pais

Delegados

Mari Luz Estrada
DelegadaAsturias

Laura Montoya
DelegadaCatalufia

Kenneth Rosales
Costa Rica

Ljubitza Karlezi
Chile

Miriam Torres

México D.F.

Aquiles Sanchez
México Yucatan

Juliana Tachack
Colombia

Vera Tamantini
Italia

Rui Barbosa
Portugal

Rocio Bezdicek
EEUU

Fabian Reinoso
Argentina

Leodn Il Vasco

Ana Claudia Soares
Brasil

Nuestra MISION:

Nuestro grupo apoya la comunicacion entre las familias afectadas por el Sindrome deNtieEmmid a
través de reuniones, nuestro sitio welbww.22q13.0rg.ey nuestro Grupo en Facebook.

Trabajamos con los investigores de ste sindrome, buscando conodas causas que lo provocan y las
posibles curas que pudieran solucionar sus efectos. Por lo tauieremos, recaudar fondos para la
investigacioén cientifica y promover conferencias abiertas a las familias, icestiierapeutas y cualquier
persona interesada en el Sindrome de Phaél&bDermid.

Nuestro grupo también colabora con otros grupos de enfermedades raras apoyando su trabajo y
favoreciendo su avance. Con el objetivo reciproco de aumentar nuestra visilyilidsestra fuerza para dar
voz a todas las personas afectadas por una enfermedad genética rara y sus familias.

ESTIMULAR y APOYaRvestigacion cientifica dirigida hacia el descubrimiento de terapias y tratamientos
efectivos para curar a las personas afectadas por el Sindrome de Rhellermid.

FACILITAB! acceso a la informacion cientifica, cura y apoyo social para aqueogiven dia a dia con
esta enfermedad genética rara.

GARANTIZA# didlogo entre las familias y los profesionales sanitarios implicados en la asistencia y la
investigacion.

PROMOVES# conocimiento y SENSIBILIZAR a la opinién puablica, la prensa yrasinssituciones, acerca
de los problemas y necesidades de las personas con Sindrome de -Rlo€larmid.

COLABORA¢dN asociaciones extranjeras que trabajan con nifios y adultos con el Sindrome de Phelan
McDermid.


http://www.22q13.org.es/

Nuestros VALORES:

Para cumplir comuestra misién, seguimos unos VALORES claros en los que creemos. En nombre
de esos valores, trabajamos en beneficio de las personas con Sindrome deNrti2Ermid y
sus familias.

RESPET@reemos en la dignidad de cada persona y en su derecho @ornvio mejor de sus
habilidades.

SOLIDARIDANOs comprometemos a trabajar y hacer mejor la vida de las personas con Sindrome
PhelanMcDermid tratando de entender su situacion y los retos que esperan a sus padres, las
familias y la comunidad.

COMUNIDADCreemos en la fuerza de una comunidad de apoyo internacional en el que las
personas con Sindrome de PheloDermid pueden encontrar acogida, consuelo e informacion
practica. También creemos en colaboraciones cientificas fuertes y productivas, que praralieva
desarrollo de la investigacion ininterrumpida.

TRANSPARENCMamos a ser directos y constantes en nuestra relacion con las familias,
colaboradores y otras personas involucrad#ssi como en el asesoramientardercambio de
informaciéon médicecientifica. Y trabajaremos constantemente para disponer de informacién
actualizada que permita mantener al dia a nuestra comunidad.
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3. Proyectos de investigacion del afio 2017

La Asociacion trabaja en varias areas payadar a los afectados por einfrome de
PhelanMcDermid y para elltas investigaciones son clave para conocer el origen del
sindrome y encontrar soluciones clinicBer ello, uno de los principales objetivos
esconseguir recursos economicpara realizar estas investigaciones.

Losfondos generados por nuestra Asociacion y las donaciones recibidas, se dirigen a las
siguientes prioridades de investigacion:

1. Desarrollo de recomendaciones clinicas basadas en evidencias para el Sindrome
de PhelarMicDermid, a través de la investigacionnsayos clinicos.

2. Desarrollo y evaluacion de nuevos tratamientos para los principales sintomas y
condiciones asociadas al Sindrome a lo largo de la vida.

3. ldentificacion de la fisiopatologia molecular del Sindrome de Phétapermid
para facilitar lanvestigacion traslacional y el descubrimiento de farmacos.

El afo2017 hasupuesto un punto de inflexiébn en esta area, pudiéndose financiar varios
estudios de forma directa a través de la firma de dosvenios de colaboracién con el
Hospital Gregorio Maafién de Madrid y el Hospital Universitario de La RazMadrid y

de la colaboracién con ldniversidad Catdlica San Vicente Marpiara la realizacion de

un estudio sobre nutricion en los pacientes con Sindrome de Pht&rermid en
Valencia

Finalmente,en noviembre de este afio, se ha abierto uBansulta Multidisciplinar
coordinada por el Dr. Nevado y el Dr. Garba@iaur en elHospital Universitario de La
Paz de Madrid.

Especialistas eNeurologia Pediatrica, Neurologia y Genética Clirseaan los que en
principio atiendan a nuestros hijos. Si en el futuro es posible y necesario, se podria ampliar
el nimero de especialidades. Las consultas se han iniciado de manera puntual con algunas
familias defuera dela Comunidad de Madrid y durang proximo afio se ird ampliando

al resto de familias que voluntariamente quieran acudir a las consultas con los
especialistas.

En linea con nuestrobjetivo de difundir el conocimiento sobre el Sindrome en la
comunidad cientificaorganizando simposiospnferencias y fomentando la colaboracién

entre los investigadores, queremos dar a conocer y publicar las conclusiones de estos
estudios en lasit NAYSNI & /2y FSNBYOAlLaA LYGSNI¥IOA2YI
McDermid Européaen septiembre de 2018 en Madrid.
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P.1 Influencia del
estado nutricional
en los pacientes
PMS Esparia

P.2 Caracterizacior
Clinica de
Pacientes PMS

3.1 Proyectos de investigacion realizados durante el afio 2017

El estudio tiene como objetivevaluar el perfil

dietéticode una cohorte de pacientes PMfgtectar

posibles deficiencias de nutrientes y estable

estrategias dietéticagque mejoren su clinica y calidz

de vida. Esta dirigido por las profesoras Bark

GomezTaylor Corominas y Eraci Drehmer en

Universidad Catélica de Valencia.

- Fecha inicio: myo 2017

- Fecha finalizacion: ayo 2018

- N° de participantes en el estudio: 29* (*= a fecha
diciembre 2017)

@ Phelan-McDermid
L ABOCIACION SINGROME

Universidad

Catolica
=N de Valencia
ZING o< Vaiencia

El estudio estdirigido por la Dra. Mara
Parelladadesde el Servicio de Psiquiatria del Nifio
del Adolescente en el Hospital General Universitar
Gregorio MarafionConsiste en laaloracién clinica y
neuropsicologica de los participantes para exploral
las areas de desarrollo cognitivo, motor y del
lenguaje, y las habilidades adaptativas y de la vida
diaria.Y en la ealuacion de posible presencia de
problemas de salud mental asociados, trastornos
psiquiatricos o del espectro del autismo (TEA).

- Fecha inim: mayo 2017

- Fecha Finalizacion:ayo 2018

N° participantes en el estudio: 49* (*= a fecha
diciembre 2017)

@Phelan-McDermid

&3

D FUNDACION INVESTIGACION BIOME|

Hospital General Universit|
Gregorio Maranoén

HOSPITAL GREGORIO MARANON

P.3
Caracterizacion
genéticay
Diagnosticos CGH
Array nuevos
Pacientes PMS

Tiene como objetivo elstablecimiento de un equipo
permanente dediagnéstico mediante la realizacion
de pruebas CGHAIrray gratuitag40 test) Este trabajo
se lleva a caben el INGEMMInstituto de Genética
Médica y Molecular del Hospital Universitario La P;
(Madrid)con los investigadores Dr. Pablo Lapunzin
Dr. Jlian Nevado.

- Fecha inicio: ctubre 2017

- Fecha finalizaci6ractubre 20B

Queremos darle continuidad a partir de &Y
buscamodinanciacion privada o publica.

)
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4. ACTIVIDADES
DEL ANO 20T
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4. Actividades del ano 201

Ademas de las carreras organizadas, los
trabajadores y susfamilias pudieron
disfrutar de juegos tradicionales,
gymkanas y otras actividades, donde se
pudo compartir compaferismo, deporte,
amistad, compromiso y solidaridad

iMuchas gracias a todos!

Comenzamos el affarticipando en la IV
Carrera Solidaria organizada por HEFAM
el dia 8 de enero.

Agradeemos porcuartoafiio consecutivo
la colaboracion desinteresadke Hefame

a favor de la Asociaciory el gran
despliegue de mdads que hicieron
posible que la organizacion fuese
impecable.

Il CARRERA
de NAVIDAD
SOLIDARIA

El pasado 14 de enerta Asociacién de Comerciantes de Vistalegre y Belén organizé una
carrera solidaria infaiitque tuvo muy buena acogidaA pesar de serrudia de mucho
frio en Murcia, hubo gran participacion de nifios sonrientes y felices.
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Toda la recaudaciérse don6 a d
Asociacion Sindrome Phetan
McDermid.

En la foto de la derech®ablo y Mario,
dos nifios mur@anos con el Sindrome
de PhelaAMcDermidque participaron
en la carrera. iEnhorabuena

campeones!

Nuestra amiga Sandra Vicario t#alon 2 Ambientésos organizé un Maratdn Solidario
de Maquillaje y Peluqueria el pasado 16 de enero en BuAgwadecemos enormemente
el apoyo ddodas las personas que se acercaron hasta alli y colaboraron en esta divertida

actividad.

Fotos: Yolanda Ruedgunto a au hija Esthery la
magquilladora Sandra Vicarigen el centro donde
se realiz6 el maratén. A la derechaartel
promocional de laactividad.

-y — -

MARATON SOLIDARLO

DEMAQUILLATE
v
Feoha: 15 de Bnero 2017

Lugar: Contr de belleza y Rienestar 2 Amblentes
Plaza Fransisco Sarmists </n

y
| AMBIENTES
\ ]

SELAVIDANOSON

v

£ua bo bareer
wwwsspenrecos con  WSIUAIINA s
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El pasado dia 30 de enes® celebrd la Il
Carrera Solidaria, con el motivo de Dia de
la Paz, en nuestro colegio. El dinero
recaudado se destinard a gociacion
Sindrome PhelaiMcDermiddé m & T yoap

Carlos Coves presidente de
GrupoHefame entreg6el pasado
miércoles8 de febrero, da delegada
enMurciade la Asociacion Phelan
McDermid, Victoria Vivancos, un
cheque con el importe recaudado
(44 ven la IVSan Silvestre de
Hefame erel centro de Santomeray |
San Silvestre en el centro
de Barcelona

En total, en ambas carreras solidarias
participaron mas de 500 personas,
sumando a empleados, familiares y
amigos

Memoria de Actividades del afio 2017

‘}Es

la= ONG Save The  Children.
Los alumne, profes y padres disfrutaron
haciendo deporte, animando unos a
otros y aprendiendo a ser solidarios.
Agradecemos al colegio, especialmente a
los profesores de educacion fisica la
maravillosa organizadn, a los padres y
madres su participacion y a los peques su
entusiasmo, compaferismo y
solidaridad.

Un gran dia para todos



https://www.diariofarma.com/tag/carlos-coves?utm_source=diariofarma&utm_medium=web&utm_campaign=smartlink
https://www.hefame.es/?utm_source=diariofarma&utm_medium=web&utm_campaign=smartlink
https://www.diariofarma.com/tag/murcia?utm_source=diariofarma&utm_medium=web&utm_campaign=smartlink
https://www.diariofarma.com/tag/barcelona?utm_source=diariofarma&utm_medium=web&utm_campaign=smartlink

El24 de febrero 2017, en los salones del
Centro de Referencia de Enfermedades
Raras de Burgos (CREER) Yolanda Rueda
en representacion de la Asociacion
participo enla presentacion de la Guia de
Buenas Practicas y Sexualidad en
Enfermalades Raras junto a sus autores

y a la coordinadora del Programa de
Personas y Proyecto de Vida del centro,
Marta Fonfria.

En torno a la celebracién del Dia Miial

de las Enfermedades Rara$alcalde de
Boadilla del Monte, Antonio Gonzalez
Terol, acompafiado & la primera
teniente de alcalde y concejal de Asuntos
Sociales, Susana Sanchez Campos,
suscribioun protocolo de colaboracién
con la Asociaciéon Sindromé>helan
McDermid la Fundacion Almaly la
AsociaciénEspafola del Sindrome de
Sotos.

Este afio participamos endaganizacion

de la cadena humana rodeando el
edificio del CREER para dar visibilidad a
las enfermedades raras y otras
actividades.
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Entrelos objetivos que han quedado recogidos en el Protocolo de Colaboracion destacan
los de dar a la poblacion informacion sobre las enfermedades raras, fomentando asi su
visibilidad y sensibilizacion; facilitar el desarrollo inclusivo de las personas con
discapacidad derivada de estas enfermedades; proporcionar informacion y formacion a
los colectivos que intervienen directamente en la vida de los enfermos, mediante charlas
o talleres informativos; y la puesta en marcha de acciones conjuntas para la reéaudaci
de fondos que permitan avanzar en la investigacion en torno a estas enfermedades.

Para ellpentre otras medidas se creara una mesa de trabajo integrada por los técnicos
municipales y las asociaciones para evaluar de forma periodica las accionesdidgsen

se pondran en marchtalleres ycampafas de concienciacion en los centros escolares, y
se trabajara para dar difusion sobre estas enfermedades a través de los medios y recursos
disponibles.

alcalde de Alboraya,Miguel Chavarria,
junto con los organizadores y miembros
de la corporacion, entregé a Ismael Tena,
represenainte de la Asociacion Phelkan
McDermid de Valencia, el cheque de
1.000 euros recaudados en el evento.

Las condiciones climatoldgicas dieron un
respiro el pasado domingo 12 de febrero 0 2 :
y animaron a que un total de 1.000 B ' . w
corredores participaran en la carrera sl iIE ii l
solidaria 7K Port Saplaya avér de la | g o
asociacion PhelaMcDermid.Uno de los

momentos mas emotis fue cuando el

_
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10.ALUMNOS DEL CEU - CARDENAL HERRERA DISENAN CAMPANAS
PARA LA ASOCIACION PHELAN-MCDERMID (VALENCIA)

Estudiantes de ultimo afio del Grado de unaformacion humanajue no tiene
Publicidad y Relaciones Publicas del precio, ya que les sensibiliza sobre
CEU han demostrado que saben unir

creatividad y solidaridad para ejecutar otras realidades ge no estan tarejos
campafas de publicidad de calidad. RS Sftft2a¢d

Las piezas disefiadas por los
estudiantes para la asociacidon
buscaban difundir y sensibilizar sobre
la realidad de estanfermedad rara, y
de las personas y las familias que sufren
a diario sus consecuencias.

Y en palabras de Beatriz Perello,

y dzS a i NI 5SSt S3I Ra& Sy
importancia deiniciativas como esta

del CEU es doble, ygue ponen a
disposicion de asociaciones con pocos
recursos pequefias agencias de
comunicacion pero ademas
proporciona a los jévenes

11.FIRMA DEL CONVENIO DE COLABORACION CON INNOMEDYX
(VALENCIA)

En el mes de marzo, iené un convenio de @aboracidén entre ambas partes que tiene

por objetivopromover la investigacién médica, cientifica y tecnoldgica con el fin de ayudar
y mejorar la calidad de vida de las personas. Entre otras cosas es fundamental la
divulgacién del conocimiento de las enfermedades (en especiabtasfrecuenteyentre
médims, investigadores, docentes y la sociedad en su conjunto.

En la foto podéis ver a Rosa ValenzuBirectora
General de Innomedyx. Centro de Investigacion
Traslacional en Medicing a Norma Alhambra,
Presidenta de la Asociaci@indromeéPhean
McDermid¢ EspafigFoto hecha en Conselleria
De Sanitat. GVA en la presentacion de la Gala
Solidaria Abrazos).

En palabras de Rosa Valenzuéld,que buscamos con esta union entre INNOMEDYX y la
ASOCIACION SINDROME PHEIGDERMID es la de establecer vias comunes y apoyos



