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JiQUE ES AEFA-KABUKI?

Generalidades
AEFA-Kabuki son las siglas de Asociacion Espafiola de Familiares y Afectados por Sindrome de Kabuki.
Es una asociacion sin animo de lucro.

La asociacion se constituyd formalmente el 15 de septiembre de 2017, fecha en la que el Ministerio
del Interior resuelve la inscripcién de la entidad ASOCIACION ESPANOLA DE FAMILIARES Y
AFECTADOS POR SINDROME DE KABUKI (AEFA-KABUKI) en el Registro Nacional de Asociaciones,
Seccién 12, Numero Nacional 613975.

AEFA-kabuki es socio de pleno derecho de la Federacién Espaiola de Enfermedades Raras (FEDER).
Desde el 2022, somos una asociacion de utilidad publica, que conlleva ciertas ventajas como:

- Disponer de una asistencia juridica gratuita (salvo excepciones).

- Alahora de presentar la candidatura a una subvencién, suele ser un criterio de valoracion,
permitiendo obtener una mejor puntuacién final.

- Poder deducirse las cuotas de socios o donantes en el Impuesto de Sociedades o IRPF.

- Poder acogerse a las exenciones y beneficios fiscales definidas (principalmente) por la Ley
49/2002.

- Poder utilizar la mencién “Declarada de Utilidad Publica” en los documentos que deseen.

AEFA-Kabuki colabora estrechamente con varios profesionales médicos de diferentes especialidades
y de distintos hospitales.

Ambito geografico

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

Ambito de actuacién / atencién

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

Estructura organizativa

La Asociacidn esta representada y gestionada por la Junta Directiva, formada por padres y madres de
hijos/as afectados/as por SK.

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

gratuita.

El organigrama funcional de AEFA-Kabuki y los miembros de la Junta Directiva se adjuntan al final de
la memoria.

Datos identificativos

Denominacion o Razon social: Asociacidon Espafiola de Familiares y Afectados por Sindrome de
Kabuki

Nombre corto: AEFA-KABUKI
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Numero de Identificacion Fiscal (CIF): G67047530
Domicilio social: Calle Valdebernardo N2 43, 12B. 28030 MADRID (MADRID)
Inscrita en el Registro Nacional de Asociaciones: Seccién 12, Nimero Nacional 613975.

Inscrita en el Registro de Asociaciones del Ayuntamiento de Madrid

Datos de contacto

E-mail: sindromekabuki@gmail.com - info@sindromekabuki.es
Web: www.sindromekabuki.es
TIf: +34623382232/+34654543671

Presencia en las redes sociales
Facebook: asociacion de afectados y familiares Kabuki - @aefakabuki
X (antes Twitter): @aefakabuki
Instagram: @aefakabuki

Youtube: AEFA KABUKI - YouTube

iQUIENES FORMAN AEFA -KABUKI?

AEFA-KABUKI estd formada por un conjunto de padres/madres y familiares de afectados por S. Kabuki que
se han unido para formar una gran familia y compartir experiencias, inquietudes, conocimiento; buscar
respuestas a las muchas dudas que surgen en el momento de diagnéstico y en el dia a dia; para
apoyarnos y ayudarnos, para dar visibilidad a este Sindrome, que forma parte de las conocidas como
enfermedades poco frecuentes o raras, en la sociedad en general y en el dmbito psico-socio-sanitario en
particular.

OBJETIVOS

v" Promocionar y coordinar el intercambio de conocimientos e informacién entre los afectados, sus
familiares y su entorno.

v Sensibilizacién de la opinidn publica y de los organismos e instituciones tanto nacionales, como
internacionales.

v" Proporcionar apoyo material y emocional a los miembros de la asociacion.

v’ Participar y/o llevar a cabo acciones encaminadas a mejorar la calidad de vida y el bienestar de las
personas afectadas por el Sindrome de Kabuki y sus familias.

v" Fomentar la investigacién del Sindrome de Kabuki, asi como promover los estudios que se
consideren necesarios en relacion a la enfermedad.

v" Recaudacién de fondos para financiar la investigacidn sobre el Sindrome de Kabuki.
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v" Favorecer la integracién de los afectados por S. de Kabuki en la sociedad y a que éstos tengan una
vida plena; en la que sean los propios afectados lo que pongan sus limites y le vengan impuestos
por la sociedad

v" Colaborar con entidades o sociedades cientificas que se dediquen a la consecucién de fines
similares.

COMPROMISO DE AEFA-KABUKI

v" Divulgar la existencia del Sindrome de Kabuki entre profesionales sanitarios (pediatras atencién
primaria, especialistas, terapeutas, enfermeras...).

v" Promover la colaboracion entre especialistas que atienden a pacientes afectados por este Sindrome.

v" Promover la organizacidon de jornadas, debates, conferencias, charlas divulgativas, reuniones y
talleres.

v" Promover obras sociales a favor de los afectados y/o sus familias.

v Que ninguna familia de afectado se sienta desamparada y “perdida”. Ofrecer informacién,
orientacién y apoyo a las personas con SK y sus familias.

v Establecer alianzas y/o convenios de colaboracién con cualquier otra entidad o sociedad cientifica
gue se dediquen a la consecucién de fines similares.
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ACTIVIDADES

A. Acompaihamiento y apoyo emocional grupal

En 2024 se continud y consolidd el proyecto GAM iniciado en 2019 y con el
objetivo de ofrecer a las personas con Sindrome de Kabuki y sus familias un
espacio de encuentro entre iguales en el que exponer y compartir de forma
confidencial y en un ambiente repleto de empatia sentimientos,
frustraciones, experiencias, vivencias, preocupaciones u otro tema que el
asistente necesite abordar.

Las sesiones GAM son realizadas en grupos homogéneos, creados segun el
criterio profesional de la psicéloga. Los diferentes grupos se reinen todos los
meses, una vez al mes y en modalidad online.

También se ha continuado con el taller de hermanos: dirigido a hermanos y hermanas de personas con S.
Kabuki para trabajar los aspectos emocionales que conllevan gestionar la convivencia en el hogar.

Ademas, en 2024 se ha abierto un nuevo grupo de apoyo emocional para papds y mamads que acaban de
recibir el diagndstico.

Al igual que en afios anteriores, la asociacion ofrecid la posibilidad de unirse a los GAM a personas con S.
kabuki o familias con algiin miembro con S. Kabuki aunque no estén asociados.

Todas las sesiones GAM cuentan con la colaboracién para su dinamizacién de Sandra Alvarez-Rementeria,

psicologa especializada en enfermedades poco frecuentes.

B. Formacion a especialistas: Jornada monografica S. Kabuki

72 Jornada médica sobre el Sindrome de Kabuki

Con la colaboracién de Dra. Irene Lazaro y Dra. Anna Cueto se ha realizado una jornada medica formativa
dirigida a profesionales socio-sanitarios, educadores, cuidadores, pacientes y familiares. Se desarrollé en el
“Hospital Universitario 12 de Octubre” de Madrid. La jornada estuvo abierta al publico y fue gratuita para
todos los asistentes.

A esta jornada tuvimos el placer de acoger a una familia de Portugal que se desplazé desde Lisboa
(Portugal) expresamente para asistir a las jornadas dado que en Portugal no existe ninguin evento similar.

Las ponencias e intervenciones de los profesionales abarcaron temas muy interesantes desde el punto de
vista terapéutico y para el dia a dia de las familias. A continuacién, se muestran los titulos de las ponencias.
El programa completo se adjunta al final de la memoria.

e Diagnéstico clinico y molecular del sindrome de Kabuki
v' Pasado, presente y futuro del Sindrome de Kabuki
v' Aproximaciones moleculares (NGS) para el diagnéstico genético del Sindrome de Kabuki

e Manifestaciones clinicas en el sindrome Kabuki
v' Comprendiendo el Sindrome de Kabuki: Impacto en el Neurodesarrollo y Estrategias para el
Apoyo Familiar
v’ Sindrome de Kabuki: un enigma de inmunodeficiencia y autoinmunidad
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e Seguimiento y etapa adulta de los pacientes con sindrome de Kabuki
v Sequimiento y perspectivas de futuro en el Sindrome de KabukiS.Endocrinologia Infantil.
v' Nos hacemos mayores: Transicion a la vida adulta de los pacientes con Sindrome de Kabuki.

C. Colaboracion en proyecto internacional Kabuki Count (Contaje Kabuki)

En 2024, AEFA Kabuki ha colaborado estrechamente con “Kabuki Syndrome Foundation” (Fundacién
Sindrome Kabuki) con razén social en lllinois (EEUU) en la elaboracidn de un registro para el contaje de
personas con Sindrome kabuki a nivel mundial.

“Kabuld - =

FOUNDATION

@ > Conde Kabuki

Kabuki Count: El censo
mundial

Kabuki Count es el censo global y registro de contactos
diseflado para impuisar la investigacion y el desarrolio do
tralamientos. |Mas de 1200 personas con sindrome de
Kabuki se han unido a Kabuki Count para demostrar a
fuerza de la union!

Si padece sindrome de Kabuki o cuida de alguien con
sindrome de Kabuki, inase al Conteo completando un
senaillo formulario de tres minutos. E1 Conteo de Kabuki no
©s un registro de pacientes; es la forma mas rapida de
impulsar la investigacion y estar al tanto de nuevas
oportunidades de tratamiento.

En el marco de esta colaboracidn, representantes de AEFA Kabuki asistieron al congreso internacional
oraganizado por “Kabuki Syndrome Foundation” en colaboracién con el Centro de Enfermedades Raras
de Manchester (MRCC) y que tuvo lugar en Manchester.

Jornada informativa sobre el sindrome
de Kabuki — Marzo de 2024

Rare Disease ::iii NIHR | s
Research UK.

Epigenomics of Rare

Chrom Rare Disorders - EpiGenRare
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Para mads informacidn, pincha en este link:

Jornada internacional Sindrome Kabuki (Manchester 2024)

D.Respiro familiar

Ademas, esa semana se convirtié en unos dias de respiro familiar, permitiendo a
los padres dejar a un lado la continua supervisién y entrega al cuidado de sus hijos

con S. Kabuki.

E. Convivencia de familias Kabuki

Las familias de la asociacidn nos reunimos en MADRID.
Como en afios anteriores la convivencia tuvo lugar en el mes
de octubre (dias 5 y 6), coincidiendo con el mes del Dia
Internacional del sindrome de Kabuki (23 de octubre).

El fin de semana de la convivencia estuvo repleta de
actividades y talleres para adultos y nifios que se detallan en
los siguientes puntos de esta memoria.

Memoria AEFA-KABUKI_2024
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Los nifios y adolescentes con Sindrome de Kabuki y sus hermanos en la
misma franja de edad disfrutaron de una semana de campamento o
colonias en Asturias (Potes).
Esto dias de vacaciones y actividades dirigidas les brindaron una
oportunidad de crecimiento personal, de potenciar su autonomiay
autoestima en un espacio de confianza y empatia.
Ademas, les dio la oportunidad de conocer a nifios
y nifias de otras asociaciones, favoreciendo el
desarrollo de habilidades sociales.



https://www.mrcc.org.uk/events/patient-information-days/2024-kabuki-syndrome-information-day/
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Todas las actividades estuvieron abiertas a todo el publico que quiso participar (familias con personas
con S. Kabuki asociados y no asociados a AEFA-Kabuki, amigos de los nifios Kabuki, amigos de las
familias...).

Esta convivencia es un evento imprescindible para las familias Kabuki ya que permite crear espacios y
tiempo en el que de una manera muy natural y en entorno de confianza, se comparten vivencias,
sentimientos y experiencias que aportan luz a otras familias que se encuentran en situaciones
similares.

Que esta convivencia es muy importante lo corrobora el hecho de que las personas que participaron
por primera vez quedaron gratamente sorprendidas por encontrarse con un espacio de acogimiento,
comprensidon y empatia que nunca antes habian disfrutado.

F. Taller “El papel de las familias en la educacién afectivo-sexual de
personas con Sindrome de Kabuki”

«% faf)%‘ =8 ;v 'y

9
Elpapel de las oV
familiag en la educacion ¥ v
afectivo-sexual de personas %;’ vy

con sindrome de Kabuki. e
k = L

La educacién afectivo-sexual y socio-relacional de las personas con discapacidad en general y, por tanto, de
las personas con Sindrome de Kabuki es una fuente de dudas, miedos y falsas creencias. Las relaciones
afectivo-sexuales y socio-relacionales forman parte de la vida y son importantes para las personas, y a
diferencia de la creencia popular, también son necesarias e importantes para las personas con discapacidad.

En este taller se pretende promover buenas practicas en la atencidn, educacidn y prestacién de apoyos a
infancias, adolescencias y juventudes con Sindrome de Kabuki y sus padres, mediante la generacion de
escenarios formativos especializados donde poder aclarar inquietudes e intercambiar impresiones e incluso
experiencias; asi como delimitar cudles son los verdaderos objetivos y como conseguirlos.
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Se realizaron dos sesiones, uno para los padres y otro para las personas con sindrome de Kabuki (nifios,
adolescentes y juventudes), en las que se abordaron aspectos tedricos-pacticos generales sobre la dimension
de la afectividad y la sexualidad en el colectivo de las personas con discapacidad

Los talleres fueron impartidos por Natalia Rubio Arribas (psicdloga, sexdloga, pedagoga y maestra en
educacion especial. Experta en educacidn sexual y asesoramiento sexoldgico)

El objetivo de la sesion de risoterapia es favorecer una descarga
de las tensiones a través del uso de la risa y el humor para
sobrellevar con una actitud positiva las dificultades del dia a dia
de las familias.

Este taller tuvo la particularidad de que fue realizado por las
familias de personas con S.Kabuki participando en la misma
sesion padres, personas con S. Kabuki y sus hermanos. Con esto
se pretende que padres e hijos tuvieran un espacio conjunto en el
que crear experiencias compartidas y divertidas que fortalecen los
vinculos entre los miembros de la familia.

También se fomenta la interaccién y la comunicacion entre los
miembros de la familia, lo que puede fortalecer los lazos y mejorar la calidad de vida. Asi
mismo, se favorece que las familias vean las situaciones con una perspectiva mas positiva y
optimista, lo que les permite afrontar los desafios con mayor fortaleza.

Memoria AEFA-KABUKI_2024 Pagina 11 de 26



AEFA

Asociacién Espafiola de Familiares y Afectados

H. Taller equinoterapia

La equinoterapia puede ayudar a las personas con S. Kabuki a mejorar su calidad de vida desde un punto
de visto fisico (potenciacién muscular, coordinacién) y también psicoldgica, contribuyendo a mejorar la
autoestima, mejorar las habilidades sociales, afrontar enfermedad y gestionar mejor las emociones,
dandole las herramientas adecuadas.

I. Taller de coaching para padres y familiares de personas con S. Kabuki

El coaching asistido con caballos puede ser beneficioso para familias con personas con
discapacidad en el ambito de desarrollo integral de la persona, haciendo especial hincapié en
los aspectos psicoafectivos.

Este taller puede ayudar a las familias a mejorar su comunicacion, la confianza y la
comprensiéon mutua; y también acompafia y apoya a la persona a reflexionar y facilita
conectarse con las fortalezas y reconocer los propios recursos.

Este taller estaba dirigido a los padres y madres.

J. Taller de trabajo en Burgos

Como resultado de las colaboraciones internacionales que esta realizando AEFA Kabuki, nos
hemos dado cuenta de que el nombre de la Asociacion (nombre completo) y el logo dan
lugar a dudas a nivel internacional y también en algunos ambitos burocraticos; asi mismo,
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hemos recibido feedback de expertos en comunicacién de la conveniencia de adaptar el
nombre y logo a las exigencias de los actuales canales de divulgacion.

Por este motivo, la asociacién desarroll6 una jornada de trabajo mixta (presencial + online)
con los asociados para acordar, aprobar y buscar un nuevo nombre para la asociacién y
disefo de un nuevo logo, que nos represente pero que tenga una mayor proyeccion
internacional y comunicativa. Asi mismo, se establecieron los nuevos acrénimos y
abreviaturas con las que nombrar la Asociacién

El cambio de nombre esta en tramite de aprobacidn a nivel registral y se publicara cuando
esté aprobado. El nuevo logo esta siendo redisenado y es acorde al nuevo nombre. Se
publicara cuando proceda.

Aprovechando la reunion de familias Kabuki y pensando en los nifios y adolescentes
participantes, se realizaron actividades para seguir creando espacios de convivencia. Se
realizaron visitas al Territorio Arlanza y Paleolitico vivo

Divulgar, visibilizar y concienciar sobre el Sindrome de Kabuki

D.1. Primer libro autobiografico sobre Sindrome de Kabuki.

Anna, una adolescente con Sindrome de Kabuki, ha escrito un libro en el que nos comparte su historia y la
de su familia, con la intencién de ayudar a otras familias y visibilizar el sindrome de Kabuki, en particular, y
las enfermedades raras en general.
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Anna ha elegido para su libro el titulo “Lo dificil se consigue, lo imposible se intenta”, que representa al
100% a Anna y personas con enfermedades raras, que siempre estan dispuesta a no poner limites a sus
capacidades y a superarse dia a dia.

Anna ha presentado su libro en nimeros colegios, institutos y en la universidad de Alicante, también en
medios de comunicacién de masas (televisién y radio), con lo que ha contribuido enormemente a la

divulgacion del sindrome de Kabuki.

D.2. Dia internacional del Sindrome de Kabuki

El 23 de octubre es el dia internacional para la concienciacién sobre el Sindrome de Kabuki.

Este afio, tampoco podia faltar la distribucidon de Lazos verdes, que se utiliza a nivel
internacional para el Sindrome de Kabuki.

Dando continuidad a la actividad iniciada en 2018, las socias y socios, colaboradoras y
colaboradores de AEFA-Kabuki repartieron gratuitamente lazos verdes en sus centros de
trabajo, profesionales socio-sanitarios, colegios y centros educativos, centros de
actividades extraescolares y deportivos, entre otros lugares, con el fin de contribuir a la
concienciacion del Sindrome de Kabuki. En aquellos casos en los que se era adecuado, se
entregaba un folleto informativo del Sindrome y sus patologias y de la misidn, vision y
valor de la Asociacidn.

Con esta actividad, AEFA-Kabuki nos unimos a las actividades de divulgacion y sensibilizacion organizadas en
numerosos paises con motivo del dia internacional de S. Kabuki.

En varios colegios de diferentes comunidades auténomas, fueron nuestros adolescentes los que mostraron
a sus compafieros y profesores las caracteristicas de este sindrome y la misién y actividades de la
asociacion. En concreto, IES Juana de Castilla (Madrid).
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Asi mismo, representantes de AEFA Kabuki asistieron al Acto oficial organizado por FEDER y presidido por
S.M. la Reina Dofia Letizia. En la foto de abajo se puede ver a M2 José, mujer del vicepresidente de AEFA
Kabuki, junto a S.M. la Reina Doia Letizia

AV,
fed r * é“"s 0 fFundacion feder

EN ENFERMEDADES RARAS

Aéte. perv el Dia Mundial de las Enferrmedades Raras

D.3. Subida Calzada Mallona

En Mallona (Bilbao) durante las fiestas locales hacen una “Subida Calzadas de Mallona”, una
emblematica escalera. En 2024, esta localidad invité a nuestra asociacion a participar en esta
subida.

Varios padres y adolescente de la asociacion, con mucha ilusién aceptaron el reto. Supuso un
gran esfuerzo para nuestros adolescente pero lo hicieron fenomenal y con valentia, apoyados por
muchos lugarefios y miembros y colaboradores de AEFA KABUKI.

Esta accidon permitid que todos los lugarefios y asistentes al evento conocieran, muchos por primera vez, el
Sindrome de Kabuki, la asociacidn y sus actividades.

Xl SUBIDA = ==03
CALZADAS
DE MALLONA

15/9/24

foon=1AS aflos NN\
1/4 DEL. RECORRI
1515 DE 9 A 14 AN

- INSORIPOION=S
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-ENTRADA DEL

DAMPO DE TS0k
D= MALLONA
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Servicio informacién y orientacion

En 2024, a través del buzdn de correo electrdnico de la pagina web de la asociacidn, y de las redes sociales,
varias familias y profesionales se han puesto en contacto con la asociacidn para solicitar informacion. asi
mismo, la trabajadora social de la asociacién ha colabarado con todas la familias que han requerido su ayuda
para gestiones administrativas o similares.

Ayudas y subvenciones

Acorde a la misidn y objetivos de la Asociacién, AEFA Kabuki tiene un proyecto denominado INTEGRANDO A
LOS KABUKI, cuyo objetivo es mejorar la calidad de vida de las personas con Sindrome de Kabuki y asi
favorecer que tengan una vida plena. Con este fin, AEFA Kabuki intenta conseguir fondos a través de
convocatorias y/o subvenciones de caracter publico o privado que permitan financiar total o parcialmente
terapias, actividades complementarias y elementos de ayuda a las familias de la asociacion, favoreciendo de
esta forma que las personas con S. Kabuki reciban las terapias que requieran para su éptimo desarrollo.

En 2024 AEFA-Kabuki ha recibido ayudas econdmicas de:

v" FEDER: Fondos FEDER de solidaridad con sus asociados y JUNTOS CONTIGO.

Ayuda destinada a financiar la atencidn social integral, jornada médica, talleres especificos para
personas con S.Kabuki y sus familiares directos, convivencia de familias Kabuki y los gastos ordinarios
para el correcto funcionamiento de la entidad.

v Fundacién Mutua Madrilefia, en colaboracién con FEDER, a través del Programa Impulso.

Ayuda destinada a cofinanciar tratamiento, elementos de ayuda y terapias complementarias que
favorecen una evoluciéon y desarrollo positivo del afectado, y recomendados por especialistas, pero
no cubiertos por el sistema nacional de salud o servicios sociales.

v" Fundacién Montemadrid y Caixabank. la Convocatoria Jévenes y Cercanas — Fundacién
Montemadrid
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Asociacién Espafiola de Familiares y Afectados

Ayuda destinada a ofrecer una atencién integral mediante terapias para cubrir las necesidades de
nifios y nifias con sindrome de kabuki y sus familiares, con el objetivo de aumentar la calidad de vida,
mejorando su autonomia y disminuyendo el riesgo de exclusion social, incidiendo en la integracion
social del colectivo de enfermedades raras.

Y también a visibilizar la asociacién y el Sindrome de kabuki.
v Fundacién Inocente Inocente.

Ayuda destinada a un programa de Respiro familiar y a cofinanciar tratamientos y terapias
complementarias que favorecen una evolucidn y desarrollo positivo del afectado, y recomendados
por especialistas, pero no cubiertos por el sistema nacional de salud o servicios sociales.

v Particulares y empresas que a través de donativos a la entidad han colaborado en gastos ordinarios
para el correcto funcionamiento de la entidad y financiacidn de actividades
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ESTADOS FINACIEROS

Balance de situacion

AEFA

Asociacién Espafiola de Familiares y Afectados

BALANCE DE SITUACION {Modelo Abreviado)
EJERCICIO 2024
I |
ASOCIACION ESPANOLA DE FAMILIARES Y AFECTADOS POR
SINDROME KABUKI
I |
[ fjeroicio —
024 Ejercicio 2023
ACTIVO [moTas 2024 2023
&) ACTIVD NO CORRIENTE -479 00 -479,004
I Inmowillizade mtangible.
Il. Bienes del Patrimonio Histéocoo.
lll. Inmoavilizado material. -475,00 -479,004
. Imesrsiones inmohiliarias.
. Inwersiones en entidades ded grupo y asociadas a largo plazo.
Wi Imeersiones financieras a largo plazo.
Wil Activos por mpuesto difercdo.
| & ACTIVG CORRIENTE 40.524,2 36.997,91
I. Existencias.
Il. Usuarias y otros deudares de la actreidad progia.
lll. Deudores comerciales y otras cuentas a cobrar.
IV, Imversiones en entidades del grupo vy asociadas a corto plaz.
V. Inwersianes financieras a corto plazo.
WI. Pericdificacicnes a corto plazo.
Wil Efectiea v otros activos liguidos equivalentes, 40624, 20 16.997,01
TOTAL ACTIVO [A-+B) 40.145 20 16.518,51
Farmmusin et = Mok LA LUCERC (R ~~4T33) ol dig
P UL e b (e e el e lalio e Al Mgl wroatd i el
ide2
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Asociacién Espafiola de Familiares y Afectados

BALANCE DE SITUACION (Modelo Abreviada)
EJERCICIO 2024
F, I I F, F.
SINDROME KABUKI
I 0 |
L LT
2024 2023
PATRIMONID NETO ¥ PASIVD MOTAS 2024 2023
&) FATRIMONIO METD 395282 35,925,149
#&-1) Fondos propios 30 52E 25 !5.915.]ﬂ|
I. Fondo Social. 0,008 ,00{
1. Fanda Sorial. a,00]
. Fanda 3ocial no eogida * I
Il. Fesprias. 31592514 21.716,21
Ill. Excedentes de ejercicios antemares ** 0,00
M. Excedente del ejercicia *® 360312 14 208,53
&-2) Ajustes por cambio de valor. **
&-3) Subvenciones, donaciones y I=£a|:||:|5 de capital v otras.

18] PASIVO NO CORRIEMTE [ix 0,00
l. Provisiones a Iar!n plazo. I
Il. Deudas a largo plazo. 0.0 l'.'I.I:I'Iﬂ

1. Deudas con antidades de crédito
2. Aprepdores por arrendamiznta financiero.
3. (Mras deudas a largo plazo.
lll. Dewdas con entidades del grupo v asodadas a |E‘ED plaza.
V. Pasivos por impuesto diferida.
V. Perindificaciones a largo plazo.
) PASIVD CORRIENTE G160 503 77
l. Provisiones a corto plazo.
Il. Deudas a corto plazo. 0.0 0,00
1. Deudas con entidades de crédito.
2. dcrepdores por arrendamsenta financiero.
. CHras deudas a corto plazo. 0,00
lll. Dewdas con entidades del grupo v asodadas a corto placo. |
V. Beneficiarios-Acreedores 000 0,00
V. Acreedores comerciales y otras ouentas a pagar. G159 5'93.?]"
1. Proveedores.* ™ l'.'I.I:H]l
2. (Mras acreedares. G16.94 583,77
V. Perindificaciones a corto plazo
TOTAL FATRIMONIO NETO ¥ PASINVD |A+B+C) 40,1452 35,518,591
FIRMAS JUNTA DIRECTIVA
CARGO FIRBAA
Done Mana Pilar Lucens Perdones Prassdenia : . i = |.h.-:-l-c JI-\:I u p -.. -
Dona Alida Cecilia Ramrez Gomez Secrelania i OB con s il icad ||1Il "-_
Dion Manueal Antonio Reinoso Simon Vicepresidenta . |
Don Cerlps Alvarez Balestaras 1esorero | { =
Don Jevier Hernando Mendigil Vacal 1. )
Done Susana Fumbo Torezeno WVocal 2 v
[,
MOTA: Fi o por REAMIREZ ME T
* Su skgno 25 negatho ALDA CECILLA bl -
*# 5 signo pusde ser posithvo o negativo el dia 09/06/2025 con un
certificado emitido por AC
lde2
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Cuenta de resultados

Asociacién Espafiola de Familiares y Afectados

CUENTA DE PERDIDAS ¥ GANANCIAS (Models Abreviada)

EJERCICIO 2024

ASOCIACION ESPANOLA DE FAMILIARES ¥ AFECTADOS POR SINDROME KABUKI

al Sarec oo sakatanic

44108 9
17,534

e—— Firs!
ﬂENEEHHTEm.LIEmD
1. hﬂlulc.ll. priimdsd por s scivided prosis IT.510.35 AL 7D
3 trs § ek T. B2 &3 T.EI2 &)
]
2,00 35 B 8
EEI <00
L0 18 5
EX 'l'rin:uinllmnulﬂdl'-mdi In wcirndad mercand il
A Eeudes N oo -AET0T] L]
al Auwln e srses S ET 71 Gg
] Auwlis oo e -
i Cigsicn oot oo ¢ g droar imang L+l xl
HEZSERTER T S0 CHALIODI BN LT
4 Wariecin S pxsbanoe de producios lrmnsdos g en surso de lsbeiceoon T
Traemirs ear ls snbded oare sy sclive
K l STIETE
=i
Diros corsios e il 4411793

El Tidwdirs
j Prackdies. delvinsy v eaSEsn e 8 DICAT4oTIcs DU UNSIC N CUTHIC By ol
] Chnzs guales g gualan cirmiaria
10, firnori e idn dul srmaoreiis sds ” 2.0
11 Swbrewnciones, donaciones ¥ legados de caplal Fespesadu o resulisdos dal
B
12, Excwecs da provisionms
13, Delenoeg s SN e 3o I - 2001 .ﬂ
A| Clarbas ulnx e it
ﬁ.1| ENCEDENTE OE TMMD! -h.E-I o i B T B D4 104 112 12 = 1001 IE 2 'II.I:I.I'||
14 fnancey iy

13 Giasfns lnsnciems

16, Menscmras Se valor reonable en invbrumengzs nasoeres ™

17 Debssryncins ohs carebeg *

1a Dulermn p resubsdn por oy du prebrorrsnios bneanc s
A.H EXCEDENTE ANTES OE IMPLUES TDS E.1+A.!J IE 2 L TIOE]
13 :.nh'l “ﬂll
TR -4 1 P L Ol ALl ATFTEH
IRGRESS Y GASTOE IMPUTADUS HEECTRMENTE AL PATRIEOND NLTO
1. Swbiwenciones resibidas
L Donecurens geed o recibnden
fros pmnrs s v o sy
4 Llsclo impesdisu®™
ELT} VARIACHIN CEL PATRIRCND METO POR RGRESOS T GASTOS RECONOCIDOS DRECTAMENTE EM EL .08
PATRIBUAID METD (1 +2+3=45
C) HECLASIFICACIDNLS AL LRCEOERTE DEL EIEHTICH!
1. Sebiwwncions res i
L Donecurens ged o recibiden”
s pmnnress v sl
4 Llsclo impesdisu®™
Lr-Y 18 i S g L | O o )
4247 = & 3.0 03
) HARIACIONES D PATRIMORIY RETD POR IRGRESDS ¥ GASTOS MPUTADDS DROC TAMERNTE AL a0
PATHIMUORID RETO (. 1+L. 1
NI AT [ (IR
Ga] WARMCICINES EN EL FONDO SOCIAL
EESLILTADD TOTAL, WASMCIEN DEL PATRBCOKND KE T EREL EJERCGICID (AL d+0=E+F IE jir T4 I 3]
FRUWLAS IUNT A CORE CTINGA
CARGD: - S i - H¥ SERS
I'.If'l'n'lM.'l’.l_"l.‘l .u\.u'-\.lP\.':-an.'."l'uﬂl:'I: i vans |_\I-|.-| il L ) |" \\
Dofa fadn Ceclia Raminez Gomez Seorelona iy Gidp par AT Ropniseniacidn -“"r _1I
Diom Manue Anonio Benoss Smon Viceoasidema - .\__,l: " | | Ik l
Do Carlos Asaray Balleswmns Tesomnm ~ 1 1 I*‘ .-'I
P
T Armaco pol GOMEZ AIDA
CHCILTA ki - |- X el dia
06/2025 con un Cificado

emitido por AC

1
FNMT L

=UAL0OS
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HISTORIA DE AEFA-KABUKI

La asociaciéon AEFA-Kabuki nacio por iniciativa de 3 mamas, con hijos con Sindrome de Kabuki (SK), residentes
en Madrid y cuyos hijos son diagnosticados de esta enfermedad por el mismo especialista (genetista clinico)
y de una forma contemporanea.

Este especialista anima a estas mamads a contactar con otras familias afectadas y constituir una asociacion.

Estas mamas, con mucha ilusidon y queriendo ayudarse a si mismas, a sus familias y a otras familias en
situacion similar, deciden informarse y dar los primeros pasos para la creacidn de la asociacion.

Con la ayuda incondicional de Miriam, técnico de la Federacién Espafiola de Enfermedades Raras (FEDER),
contactan con todas las familias afectadas por SK que FEDER conoce y organizan la primera reunién de
“familias Kabuki”.

La reunidn tuvo lugar el 28 de octubre de 2016, en Madrid, con participacion de familias de Asturias,
Barcelona, Bilbao y Madrid, entre otras ciudades.

La reunion fue un éxito, a nivel emotivo y personal, y se puso de
manifiesto la necesidad e importancia de tener una asociacién para
hacer visible la enfermedad y su repercusidon en el entorno social,
econémico y familiar. Aquella reunién finalizé con un profundo
sentimiento de identificacién de cada familia con las demas, a pesar

de ser la primera vez que se veian, compartian e intercambiaban
vivencias; con la sensacién de falta de tiempo para compartir
experiencias, ilusiones y dificultades; para apoyarse, y con el firme
propdsito de CREAR UNA ASOCIACION y empezar a movilizarse por sus hijos.

En septiembre de 2017 la asociacion se crea con el nombre Asociacidn Espaiola de Familiares y Afectados
por Sindrome de Kabuki (AEFA-Kabuki) y se inscribe en el Registro Nacional de Asociaciones.

En junio de 2018 AEFA-Kabuki es admitida como socio / miembro de FEDER.

En 2019 AEFA-Kabuki pasa a ser socio de pleno derecho de FEDER

En la actualidad AEFA-Kabuki colabora estrechamente con varios profesionales médicos de diferentes
especialidades y de distintos hospitales y con asociaciones y fundaciones homadlogas de Reino Unido,
de Suecia y Estados Unidos.
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JQUE ES EL SINDROME KABUKI?

El Sindrome Kabuki es un trastorno genético raro que provoca anomalias congénitas multiples y en diferente
grado.

Afecta a 1 entre 32.000 nacidos vivos, aunque estudios sucesivos estiman que esta infra-diagnosticado y
podria llegar a afectar a 1 de cada 10.000 nacidos vivos. Ocurre igualmente en hombres que en mujeres.

Estd causado por mutaciones en los genes KMT2D y/o KDMG6A, que controlan la sintesis de enzimas
implicadas en el desarrollo y funcionamiento de diversos érganos.

El nombre de KABUKI se debe a la similitud de los rasgos faciales de los
afectados con el maquillaje facial utilizado en el teatro tradicional
japonés, denominado Kabuki.

Los rasgos faciales tipicos son: ojos grandes, pestafas largas y pobladas,
cejas arqueadas, punta de la nariz plana y orejas prominentes y de

implantacion baja.

En general, los afectados por este sindrome presentan hipotonia, retraso en el crecimiento postnatal, retraso
en el desarrollo y dificultades de aprendizaje de leve a moderadas.

Ademas de estas manifestaciones clinicas, los pacientes pueden presentar:
cardiopatias, anomalias genitourinarias, trastornos madurativos, intestinales o
inmunolégicos; anomalias endocrinoldgicas, malformaciones en el paladar,
hipermovilidad o hiperlaxitud en las articulaciones, denticion anormal; anomalias
oftalmoldgicas, propensiéon a las otitis, problemas de alimentacién, dedos cortos y
persistencia de las yemas de los dedos; trastornos del comportamiento.

Los pacientes pueden presentan varias de las manifestaciones clinicas, pero no es
habitual que un mismo paciente presente todas.

Para mas informacion, consulta nuestra web www.sindromekabuki.es
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Agradecimientos

La Asociacion Espairola de Familiares y Afectados por Sindrome de Kabuki (AEFA -

Kabuki), por medio de la presente, quiere expresar su agradecimiento a:

A las instituciones privadas o publicas y a empresas y particulares que con su
financiacion han hecho posible que AEFA-Kabuki lleve a cabo diferentes actividades
con la finalidad de fomentar el asociacionismo y/o mejorar la calidad de vida de las
familias y personas con S. kabuki, visibilizar el S. Kabuki entre profesionales socio-
sanitarios y con ello favorecer un diagndstico temprano y seqguimiento médico
adecuados: Fundacion Mutua MadrileRa, FEDER, Fundacion Montemadrid y

Caixabank, Fundacién Inocente Inocente.

A los que han contribuido a visibilizar el S. Kabuki y la asociacion, y a recaudar fondos
para asociacion. A todas vosotras y todos vosotros, GRACIAS por dedicar minutos,
horas y mas horas a contribuir a que la asociacion pueda realizar actividades y
visibilizar, por confiar en la entidad, y, sobre todo, por mejorar la calidad de vida

de nuestros Kabukis.

A todas aquellas personas del dambito socio-sanitario que, compartiendo su
conocimiento y experiencia han contribuido a la divulgacion del Sindrome y a que
las familias conozcamos y aprendamos mds sobre el mismo, y por extension, sobre
nuestros ninos; y con ello propiciar el mejor tratamiento adaptado a cada uno de
nuestras niikas y nikos para mejorar su calidad de vida y favorecer su integracion en

la sociedad y que tengan una vida plena.

A los amigos, conocidos, amigos de amigos, conocidos de amigos, colegas de otras
asociaciones y a todas y todos los que, de una forma u otra, de forma regular o
puntual han puesto su granito para que AEFA-Kabuki y sus proyectos salgan

adelante.
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Testimonio

El afio 2024 empezé para la entidad lleno de ilusidn y de proyectos a realizar, pero también nos recibié con
un vuelco en el corazoén al conocer la noticia de que Alex, un adolescente con S. Kabuki, nos habia dejado
para convertirse en una brillante Estrella.

AEFA Kabuki quiere terminar esta memoria de actividades dando voz a su madre, Charo, que ha escrito
estas maravillosas y sentidas palabras:

Nuwnca olvidart el momento exacto y la hora gue me
yeron gue tw corazén ya no latia, incluso- el mio se
rompié ese segundo: Alew, mi vida, sitempre estards en
NS O3 COTrazones, en nuestro reculrodo Yy en nnestras
vidas.

Llegaste a nunestras viday v 22 de
ottubre de 2002. Te adelantoste win mes.
Cuandote v por prumera vez sipe gue
eray la persona mas especial y bonito del
nmundo: Te prometl gue haria todo- Lo
posible pava que fueses feliz y fuaste tw
tfantoy defolles como i abrazo, wna mirada, wno
sonrsa, una caneidn. Tampién aprendi o ser fuerte y
o lnchar. Cuondo- escuncie Lo palabra Kabpuki, ero
extrone, guerio informacidn,

Cuondo- me flagueon Loy fuerzos recunerdo- Lo- valiente
gue fuiste antes de urte al cielo: Te has Wevado tanto
como fontfo- me ensainaste.
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emitido por AC Representacion

APROBADA POR:

M2 Pilar Lucero Perdones
Presidenta AEFA-Kabuki
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ANEXDOS
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Esquema Organizacion interna
AEFA-Kabuki

Asamblea General

de Socios

Junta Directiva

510
Presidente Servicie de Informacidn
Vicepresidente v stenaen
Secretaria
Tesorero
Vocales (2)
Area de proyectos Area de relaciones Area juridica Area administrativa
con terceros (Proteccion de datos
. : ) | .
(redes sociales, web...) personales)

JUNTA DIRECTIVA:

Presidente: M2 PILAR LUCERO PERDONES
Vicepresidente: MANUEL ANTONIO REINOSO SIMON
Tesorero: CARLOS ALVAREZ BALLESTEROS
Secretaria: AIDA CECILIA RAMIREZ GOMEZ

Vocales: JAVIER HERNANDO MENDIVIL Y SUSANA RUMBO TO



HOSPITAL 12 DE OCTUBRE

"y Hospital Universitario ? U D I SG E N
‘rﬂ 12 de Octubre g e S L genetca

72 Jornada médica-formativa sobre
Sindrome Kabuki

Dirigida a profesionales sanitarios, educadores, pacientes y
familiares *

Inscripcion gratuita: sindromekabuki@gmail.com

Fecha: 4 de octubre de 2024

Lugar: Hospital Universitario 12 de Octubre.
Salén de Actos del Edificio Materno-Infantil.
Avda. de Cérdoba, s/n 28041 Madrid

*Solicitada acreditacion al Sistema Acreditador de la Comunidad de
Madrid

2 Vall
) *eP d’Hebron

K Hospital Universitari

Maaeiaciin Bepaiafe de Famflaree § Mastatan

Comité organizador:

Asociacion Espafiola de Familiares y Afectados por Sindrome de Kabuki (AEFA-KABUKI)
www.sindromekabuki.es

Presidenta: Pilar Lucero

UDisGen (Unidad de Dismorfologia y Genética)
udisgen.hdoc@salud.madrid.org

Servicio de Pediatria. Hospital Universitario 12 de Octubre
Coordinadores: Dr. Luis Ignacio Gonzélez Granado y Dra. Irene Lazaro

Comité cientifico:

Dra. Irene Lazaro

Dr. Luis Ignacio Gonzalez Granado
Dra. Anna Maria Cueto-Gonzalez
Dr. Jaime Sanchez del Pozo

Rubén Pérez de la Fuente

Berta Zamora Crespo

Dra. Leticia Jiménez Diez-Canseco
Dra. Monserrat Morales Conejo

Entidades colaboradoras: Hospital Universitario 12 de Octubre (Madrid). Hospital
Universitario Vall d’"Hebron (Barcelona). AEFA-Kabuki


http://www.sindromekabuki.es/
mailto:udisgen.hdoc@salud.madrid.org

72 Jornada médica- formativa sobre Sindrome Kabuki

Fecha: viernes, 4 de octubre de 2024.

Lugar: Hospital Universitario 12 de Octubre. Salén de Actos del Edificio
Materno-Infantil. Avda. de Cérdoba, s/n 28041 Madrid

11:45 - 12:00: Recepcion y entrega de documentacion

12:00-12:15 Bienvenida y presentacion de la jornada

Dr. José Tomas Ramos Amador, Jefe de Servicio de Pediatria del Hospital 12 de
Octubre

Dr. Jaime Sanchez de Pozo, especialista en Endocrino y Dismorfologia Infantil,
Hospital Universitario 12 Octubre

12:15 Diagnéstico clinico y molecular del sindrome de Kabuki
Moderadora: Anna Maria Cueto-Gonzalez
Especialista en Genética Clinica y Molecular, Hospital Universitario Vall
d'Hebron

12:15 - 12:35 Pasado, presente y futuro del Sindrome de Kabuki
Dr. Jaime Sanchez del Pozo
Especialista en Endocrino y Dismorfologia Infantil, Hospital Universitario 12
Octubre

12:35 - 12:55 Aproximaciones moleculares (NGS) para el diagnéstico

genético del Sindrome de Kabuki
Rubén Pérez de la Fuente
Especialista en diagnoéstico y asesoramiento genético, Hospital Universitario 12
Octubre

12:55-13:15 Preguntas

13:15 Manifestaciones clinicas en el sindrome Kabuki

Moderadora: Anna Maria Cueto-Gonzalez
Especialista en Genética Clinica y Molecular, Hospital Universitario Vall
d'Hebron

13:15 - 13:35 Comprendiendo el Sindrome de Kabuki: Impacto en el

Neurodesarrollo y Estrategias para el Apoyo Familiar
Berta Zamora Crespo
Especialista en neuropsicologia, Hospital Universitario 12 Octubre

13:35 - 13:55 Sindrome de Kabuki: un enigma de inmunodeficienciay

autoinmunidad
Dr. Luis Ignacio Gonzalez Granado, Hospital Universitario 12 Octubre

13:55-14:15 Preguntas

14:15 - 16:00 Descanso. comiday café

16:00 Seguimiento y etapa adulta de los pacientes con sindrome de
Kabuki
Moderadora: Montserrat Morales Conejo
Especialista en Medicina Interna. Hospital Universitario 12 de
Octubre

16:00 — 16:20 Seguimiento y perspectivas de futuro en el Sindrome de

Kabuki
Dra. Irene Lazaro Rodriguez
Especialista en Endocrino y Dismorfologia Infantil, Hospital Universitario 12
Octubre

16:20 — 16:40 Nos hacemos mayores: Transicion a la vida adulta de los

pacientes con Sindrome de Kabuki.
Dra. Leticia Jiménez Diez-Canseco
Especialista en Medicina Interna, Hospital Universitario 12 Octubre

16:40-17:00 Preguntas

17:00-17:15 Conclusiones y cierre de la Jornada
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