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Asociacién Espafisla de Familiares y Afectades

Saluda

Queridas familias y Publico en general: Recordar es vivir y a través de estas paginas
volvemos a saborear los momentos vividos.

Queremos hacerlos participes del esfuerzo que poco a poco nos hace crecer, nuevas
familias que nos fortalecen con sus experiencias y que nos motivan a seguir trabajando
por nuestros nifos.

Al relacionarnos de manera lldica, nos hemos sentido relajados capaces de sentir empatia
y trasladar buenas sensaciones, creo que dejar que nuestros hijos se relacionen mas alla
de los centros hospitalarios es bueno para su crecimiento, saber que no estan solos es
muy impo rtante para todas las familias.

A lo largo de esto  afios hemos convivido no sélo en las Jornadas Médicas de gran valor
divulgativo, sino que hemos tenido la oportunidad de convivir un poco mas el dia a dia al
estar todos reunidos en un mismo centro en Burgo S.

Agradecer el mérito  de cada uno de los integrantes de esta asociacion, al recién creado
equipo de proyectos, cuyos miembros se empefian cada dia en aprender cémo se
elaboran, donde se presentan, es una labor encomiable que nos beneficia a todos.

En el 20 19 hemos ganado nuestro primer premio, el cual atesoro mucho porque nos ha
demostrado que somos capaces de trabajar en equipo, el premio CINFA, ha movilizado a
todos en el territorio nacional y extranjero, socios y no socios, nos hemos dado animo
cuando ib amos por detras de la saga ganadora, estuvimos pendientes los unos de los
otros y al final de eso se trata, de seguir un camino comun y estar presentes.

Agradecemos a las personas que se involucran en la recaudacion de fondos y divulgacion,
que nos ayudan a realizar las Jornadas Médicas y demas actividades: Al socio que

participo en el maratén de Tarragona, portando nuestra camiseta. A Hope Plastic, Equipo
Tercio Delta, Colegio San Martin Gueria de Carrocera, Club Camara de Granada y
Asociacién Madrilefia de  Veterinarios de Animales de Compaiiia: jiesperamos sequir

contando con vuestro apoyo!!

Por ultimo, pero FUNDAMENTAL, quiero reconocer la labor del equipo médico que nos
respalda, nos ayudan a prevenir, reconocer y como manejar las caracteristicas del

Sindr ome de Kabuki con menos angustias y mas conocimiento. jEste 2020 nos vemos en
Murcia!!!

Les invito a todos a seguir trabajando y difundiendo la Asociacion, a seguir asentando
bases, mirando hacia una entidad sélida y de proyeccién social.

Aida Ramirez
Secretari a
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iQUE ES AEFA-KABUKI?

Generalidades

AEFA-Kabuki son las siglas de Asociacion Espafiola de Familiares y Afectados por
Sindrome de Kabuki.

Es un a asociacién sin a&nimo de lucro.

La asociacién se constituy 6 formalmente el 15de s  eptiembre de 2017, f echa en la que
el Ministerio del Interior resuelve la inscripcion de la entidad ASOCIACION ESPANOLA

DE FAMILIARES Y AFECTADOS POR SINDROME DE KABUKI (AEFA -KABUKI) en el
Registro Nacional de Asociaciones, Seccion 12, Nimero Nacional 613975

AEFA-kabuki es s ocio de pleno derecho de la Federacion Espafola de Enfermedades
Raras (FEDER) .

Ambito geografico

AEFA-Kabuki tiene como ambito territorial todo el territorio espafiol .

Ambito de actuacién / atencién

AEFA- KABUKI desarrolla sus actividades en todo el terr itorio espafiol de forma
prioritaria, sin quedar excluida la posibilidad de realizar las actividades que se
considere adecuadas 0 necesarias y que sean aprobadas por la junta directiva y
asamblea de socios en lugares fuera del territorio espafiol .

Estructura  organizativa

La Asociacién estéa representada y gestionada por la Junta Directiva, formada por
padres y madres de hijos afectados por SK.

Todos los miembros de la Junta Directiva son voluntarios y ejercen el cargo de forma
altruista y gratuita

Datos ide ntificativos

Denominacién o Razén social: Asociacion Espafiola de Familiares y Afectados por
Sindrome de Kabuki

Nombre corto: AEFA-KABUKI

Nuamero de Identificacién Fiscal (CIF): G67047530

Domicilio social: Calle Valdebernardo N° 43, 1°B. 28030 MADRID (  MADRID)

Inscrita en el  Registro Nacional de Asociaciones  : Seccion 12, Nimero Nacional
613975 .

Inscrita en el Registro de AsociacionesAlgintamiento @ Madrid

Datos de contacto

E- mail: sindromekabuk i@gmail.com

Web: www.sindromekabuki.es
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Presencia en las redes sociales
Facebook:  asociacion de afectados y familiares Kabuki
Twit ter: @aefakabuki

Instagram: @aefakabuki

iQUIENES LA FORMAN?

AEFA-KABUKI esta formada por  un conjunto de padres /madres y familiares de afectados
por S. Kabuki que, con mucha ilusién, nos hemos unido para compartir nuestras
experiencias, inquietudes, conocimiento; bus car respuestas a nuestras dudas , apoyarnos
y ayudarno s, dar visibilidad a este Sindrome, que forma parte de las conocidas como

enfermedades poco frecuentes o raras.

iCUALES SON SUS OBJETIVOS?

V  Promocionar y coordinar el intercambio  de conocimientos e informacion entre los
afectados, sus familiares y su entor no.

V Sensibilizacién de la opini  6n puablica y de los organismos e instituciones tanto
nacionales, como internacionales.

V  Proporciona r apoyo material 'y emocional a los miembros de la asociacion.

V Participar y/o llevar a cabo acciones encaminadas a mejorar la ca lidad de vida vy el
bienestar de las personas afec  tadas por el Sindrome de Kabuki y sus familias.

V Fomentar la investigacién del Sindrome de Kabuki, asi como promover los estudios
gue se consideren necesarios en relaciéon a la enfermedad.

V Recaudacion de fondo s para financiar la investigacion sobre el Sindrome de Kabuki.

V entidad o sociedad cientifica que se dediquen a la consecucion de fines similares.

ACTIVIDADES

A. Formacion a especialistas

111 Jornada médica -formativa __Sindrome Kabuki

Realizada el 24 de noviembre, en el Centro de
Referencia Estatal de Atencién a Personas con
Enfermedades raras y sus Familias (CREER), en
Burgos

De caracter nacional, gratuito y dirigido a
profesionales socio -sanitarios, pacientes y familiares

y cualquier persona interesada en ¢ onocer un poco
mas del Sindrome de Kabuki.
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Asociacién Espafisla de Familiares y Afectades

Las Jornadas estaban acreditadas por el Sistema Acreditador de la Comunidad Auténoma
de Castillay Ledn, con 0.6 créditos.

La jornada comenzé con una exposicion de las generalidades del sindrome seguido de
varias ponencias de especialistas relacionados con m anifestaci ones clinicas habituales en
estos pacientes:

1 Kabuki - Generalidades (prevalencia, resumen clinico y diagnéstico
Dra. Nelmar Valentina Ortiz Cabrera.
Especialista en bioguimica clinica. Adjunto Genética Clinica - HIU Nifio Jesus (Madrid)

1 Kabuki - casos atipicos y diagnostico diferencial
Dra. Verénica Seidel.
Pediatra y Genetista Clinica - HGU Gregorio Marafion (Madrid).

1 S. Kabuki: hallazgos oftalmologicos.
Dra. Pilar Merino Sanz, Medica adjunta. Pro fesora Asociada C.S. Oftalmologia
Dra. Pilar Gomez de Liafio, Jefa de Seccién. Profesora Asociada C.S.Oftalmologia
Irene del Cerro Pérez y Gustavo Alan Peinado. Residentes 4° Oftalmologia
Seccién Matilidad Ocular. Oftalmologia. HGU Gregorio Marafién (Madrid)

1 Afectacién ORL en S. Kabuki.
Dr. Saturnino Santos
Facultativo Adjunto Especialista en ORL. Servicio de ORL Pediatrica. HIU Nifio Jesus
(Madrid).

1 Afectacién renal en el S. Kabuki. Malformaciones asociadas
Dra. Elvira Izquierdo Garcia.
Nefrologia infanti. ~ HGU Gregorio Marafién (Madrid)

1 Aspectos hematoldgicos y oncolégicos del S. Kabuki
Dr. Jorge Huertas Aragonés
Facultativo Especialista de Area. Adjunto S. Hematologia y Oncologia Pediatricas y del
Adolescente. HGU Gregorio Marafion (Madrid). Grupo Genética y Clinica Neoplasias
Hematoldgicas y trasplante Hematopoyético

1 Manifestaciones endocrinas en pacientes con S. Kabuki
Dra. Maria Giemes Hidalgo
Médico Adjunto servicio Endocrinologia. HIU Nifio Jesus (Madrid)

1 Terapia ocupacional en S. Kabuki
Ma |sabel R odriguez Fernandez
Servicio Rehabilitacion. HGU Gregorio Marafion (Madrid)

1 Terapia ocupacional en SK - enfoque de Integracién Sensorial.
Elvira Hernando Marcos e Hilario Ortiz Huerta
Terapia Ocupacional. Clinica ORHU. Burgos

1 Rasgos del Trastorno del Espe ctro del Autismo en S. Kabuki
Leticia Boada Mufioz
Psicéloga de los programas AMI TEA y de diagndstico complejo del TEA. Servicio de
psiquiatria del nifio y del adolescente del HGU Gregorio Marafion (Madrid). Profesora
asociada a Universidad Complutense de M adrid.
NOTA: Esta ponencia se cancelé por indisposicion de ponente

Tras cada ponencia se abrié un tiempo de reflexién / intercambio de informacién
entre las familias y los especialistas, sobre inquietudes y aspectos del dia a dia de
los afectados en relac i6n a los contenidos expuestos por los especialistas.

El prog rama se adjunta al final de memoria ( pagina 17)
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Algunas de las ponencias fueron cedidas por su s correspondientes autores y estan a
disposicién de los usuarios en la pagina web de la asociacion: www.sindromekabuki.es

B. Divulgacion y visibilizaci 6n del Si  ndrome

B.1. Presencia en medios de comunicacion

PRENSA
V  El correo de Burgos, en su edicion del lunes 21 de octubre publicé el articulo
AiKabuki ntmpacigaie se pueden contar con | os dedos d
CREER acoge el 25 de octubre en Burgos la Il Jornada médica -formativa

sobre sindrome de Kabuki, que afecta a cinco nifios en Castilla y Leén
(articulo completo en pagina 19 )

V La Cuenca del Nal6n, en  su publicacion N° 164 i Junio 2019 publicé un
resumen de la carrera a beneficio de AEFA -Kabuki fiCarrocera corre p
S2ndr ome de (aialb coknpledo en pagina 20 )

V Diari de Tarragona, en su edicion del 26 de Enero anunciaba la hazafia de 5
deporti stas que al dia siguiente iban a participar en la Maraté de Tarragona,
y lo iban a hacer de una forma que llamase la atencién, con el fin contribuir
a una mayor visibilizacién del sindrome de Kabuki. ilban a correr 42 km
descalzos! . Y asifue, nuestros at letas llegaron al final de la meta,
mostrando a todo el mundo su hazaffa y a AKABUKI 0

www.diaridetarragona.com/tarragona/Cinco -deportistas -correran -descalzos -
este -domingo -para -dar -a-conocer -el-sindome -de-Kabuki -20190126 -
0017.html

V Granada digi tal, en su edicion del 12 de diciembre de 2019 emitié una nota
de prensa para hacer eco del desayuno solidario del Club camara de
Granada, que en su edicién de 2019 dond la recaudaciéon a AEFA -KABUKI.
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RADIO

AEFA-Kabuki ha tenido la oportunidad de ser entrevistada en programas de varias
cadenas de radio:

\% COPE: entrevista concedida por el vicep residente de la asociacion, con
motivo de la colaboracién de este canal con FEDER y divulgacion de
enfermedades raras Yy otra entrevista concedida por la presidenta, ¢ on
motivo del premi o concedi do allossabukig.ect o AEmMpoder
Potenciando su po ten c i @dr @ laboratorio CINFA  en la convocatoria
AiConti go50ym8so

\% RADIO GRANADA: entrevista concedida por la presidenta, con motivo de la
donacion del Club Camara de Granada.

B.2. Participaci 6nenla SB Hotels Maraté de Tarragona

El 27 deenero,unrepresentante deAEFAKabukiunto con otros 4 atletas
corrieron la Marat6 (42 Kngescalzos y con la camiseta de ARRBAuKki
para llamar la atencion a la sociedad y visibilizar el Sindrome de Kabuki.

B.3. Caseta de la academia Multilingti e FP

La acadmia Multilingie Formacion Profesional participé en
el mercadillo artesanal yneel mercadillo de VideDressing

la Massana o Andorra Y&ella (Principado de Androrra) y en
ambos eventosos cedié un espacio de su casst@os

blind6 la oportunidad de daa conocenuestra asociacion y
el sindrome Kabukil publico asistentgnstalando un panel
de AEFAabuki y una mesa con informacién del sindrome y
de la Asociacion.

B.4. Los SuperKabukis en el Parque de Atracciones de
Madrid

La jornada en el pargude atraccionede Madrid, realizada el 11 de
albe2y 8adtol SyYlINDIRE RSYGNR RJ
RS @OARIé¢ RS | FSOGIR2&a & Tl YAt A&
Kakuki y con el propésito de difusidn, sensibilizacion y e integracion de
los afectados por S. Kabuki.
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Asociacién Espafisla de Familiares y Afectados

La jonadafue un gran evento para todos los
nifios afectados por S. Kabuki porque se
encuentran con nifios quéenen un fisico

parecido wificultades similares, lo que hace que
sientan entre igualeAdemas)|os padres vy iiios
llevaban las camisete8uperKabukisdisefiadas
para la asociacion y que hace alusién a la gran
capacidad de superacion que tienen los nifios
afectados de S. Kabuki; el hecho de llevar
camisitas iguale@le diferente colorpero igual
dibujo) permite porderar el sentimiento de grupo

e iguales. De hecho, se observa que, siendo nifios que por su patologia tienen determinados
problemas de socializacion e integracion, cuando estan todos juntos existe una gran complicidad
entre ellos, se ayudan y animan mutuante. Para los padres también fue una jornada satisfactoria
al ver a sus hijos relacionarse espontanea y alegremente, al tiempo que se propiciaba un tiempo y
espacio para hablar distendidantere intercambiar experiencias sokemas educativos, médicos,
asi como para compartir problemas y soluciones ante las diferentes afecciones del sindrome.

B.5. Partida de airsoft

El equipo Tercio Deltgue es un grupo de aficionados a las partidas de ajtsnfd la generosidad

de organizar una partida de airsefh Madrid, en el campo cortijo, contribuyendo con ella a
visibilizacién y sensibilizacion del sindrome de Kabuki en la sociedad; y ademas, doné la recaudacién
del evento a AEFKabuki.

Varios de los socios de AERa&buki compartieron y disfrutaron, pprimera vezuna partida de
airsoft. Durantda partida, las familias de los socios asistentes disfrutaron de una agradable jornada.

B.5. Distribucién de lazos verdes

El lazo de color verde es la simbologia utilizada para el Sindrome de Kabuki
y recon ocida a nivel internacional.
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Al igual que en 2018, los socios y colaboradore
en sus centros de trabajo, profesionales socio

Asociacién Espafisla de Familiares y Afectados

s de AEFA -Kabuki repartieron lazos verdes
-sanitarios, colegios y centros educativos,

centros de actividades extraescolares y deport ivos, entre otros lugares, con el fin de

visibilizar el Sindrome de Kabuki.

Con esta actividad , AEFA-Kabuki se uni6 al

as actividades de divulgacion y sensibilizacion

organizadas en numerosos paises con motivo del dia internacional de S. Kabuki.

C. Reuniéond e familias

El 25 de noviembre de 201 9 realizamos el
POR SINDROME KABUKI .

ENCUENTRO ANUAL DE SOCIOS Y AFECTADOS

Este encuentro, al igual que en afios
anteriores, fue una  experiencia
altamente  satisfactoria par a los
asistentes, ya que, de una f orma-~fno
profesional o s e crea
abierto y de confianza, que en definitiva

se transforma en una empatia y
compresion entre las familias
asistentes . De igual manera, los nifios
afectados y sus hermanos conviven

juntos y se integran de un a forma
natural, comp artiendo juegos, risas y
complicidad, favoreciendo la
normalizacion de su convivir con el
Sindrome .

Con el fin de realizar una actividad de socios en grupo, que permitiese incrementar el
sentimiento de pertenencia a un grupo y contribuir a dar a los soc ios herramientas para
mejorar su calidad de vida en el dia a dia, se realiz6 un TALLER DE RISOTERAPIA a
cargo de los profesionales de la Escuela de risoterapia de Madrid.

El taller fue bien acogido y satisfactorio, segun el resultado de las encuestas anéni mas

realizadas a tal efecto.
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Los nifios afectados y sus
hermanos tuvieron la
oportunidad de participar
en talleres de ceramica y
pintura gratuitos; y los
que no querian participar
podian estar jugando en
las salas de
psicomotricidad del
CREER bajo la supervision
de monitores y cuidadores
profesionales

La reunion culmind, para aquellos socios que lo desearon, con una visita a la ciudad de

Burgos y una cena.

D. Servicio i

En 2019 , através de | buzé n de correo electrénico
han atendido 12 consultas realizadas por

Kabuki.

E. Recaudacion de fondos

nformacion y orientacio n

de la pagina web de la
personas que tienen algun familiar con S.

Cl. Evento

d e pCarrea i marchaf Sindrome de Kabuki

asociacion se

t odos

c

on

Celebrado el 2 dej

unio en lalocalid ad de Carrocera (Asturias).

Las carreras /marchas estaban pensadas para la participacion de
todos los publicos.

El evento finaliz6 con una comida de las familias kabuki participantes
y allegados que se quisieron unir
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