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JiQUE ES AEFA-KABUKI?

AEFA-Kabuki es una asociacion sin animo de lucro.

El ano 2017 se cerrd con un total de 21 socios, de los cudles 11 son socios fundadores, 7
socios ordinarios (numerarios) y 1 socio colaborador.

Constitucion

La asociacion se constituye formalmente el 15 de Septiembre de 2017, fecha 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, Seccidén 12, Nimero Nacional 613975

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, principalmente, sin
quedar excluida la posibilidad de realizar las actividades que se consideren adecuadas o
necesarias y que sean aprobadas en lugares fuera del territorio Espanol.

DATOS IDENTIFICATIVOS

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

Nombre corto: AEFA-KABUKI

Namero de Identificacién Fiscal (CIF): G67047530
Domicilio social: Calle Valdebernardo N© 43, 1°B. 28030 MADRID ( MADRID)

Inscrita en el Registro Nacional de Asociaciones: Seccién 12, NiUmero Nacional 613975

DATOS DE CONTACTO

E-mail: sindromekabuki@gmail.com

Web: www.sindromekabuki.es

Facebook: asociacidon de afectados y familiares Kabuki

JQUIENES SOMOS?

Somos un conjunto de padres que, con mucha ilusién, nos hemos unido para compartir
nuestras experiencias, buscar respuestas a nuestras dudas, apoyarnos y ayudarnos.
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Asociacién Espafiola de Familiares y Afectados

HISTORIA DE AEFA-KABUKI

La asociacion AEFA-Kabuki surge por iniciativa de unas mamas, con hijos con Sindrome de
Kabuki (SK), residentes en Madrid y cuyos hijos son diagnosticados de esta enfermedad por el
mismo pediatra-genetista clinico y a la vez.

Dicho genetista anima a estas mamas a contactar con otras familias afectadas y constituir una
asociacion.

Estas mamas, con mucha ilusion y vocacidon de ayudarse a si mismas, a sus familias y a otras
familias en situacion similar; deciden informarse y dar los primeros pasos para la creacion de
la asociacion.

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

La reunion tuvo lugar el 28 de Octubre de 2016, en Madrid, con la participacién de familias de
Asturias, Barcelona, Bilbao y Madrid, entre otras ciudades.

En esa reunidn, que fue un éxito a nivel emotivo y personal, se puso de manifiesto la
necesidad e importancia de tener una asociacidon para hacer visible la enfermedad, la
repercusion en el entorno social, econdmico y familiar, y temas relacionados. Aquella reunién
finalizé con un profundo sentimiento de identificacion de cada familia con las demas, a pesar
de ser la primera vez que se veian, compartian e intercambiaban vivencias; con la sensacion
de falta de tiempo para compartir experiencias, ilusiones y dificultades; para apoyarse, y con
el firme propdsito de TENER QUE CREAR UNA ASOCIACION y empezar a movilizarse por sus
hijos.
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Meses después se inician los tramites burocraticos necesarios para la creacion de la asociacion.
El 13 de Junio de 2017 se firman los estatutos y el acta constitucional.

El 15 de Septiembre de 2017 recibimos la resolucion favorable del Ministerio del Interior de
inscripcion de nuestra asociacion en el Registro Nacional de Asociaciones.

OBJETIVOS

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

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

v" Recaudacion de fondos para financiar la investigacion sobre el Sindrome de Kabuki.

ESTRUCTURA ORGANIZATIVA

La Asociacion esta 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.

COMPROMISO DE LA ASOCIACION

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

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

v Promover la organizacion 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 informacion,
orientacién y apoyo a las personas con SK y sus familias.

v Establecer alianzas y/o convenios de colaboraciéon con cualquier otra entidad o sociedad
cientifica que se dediquen a la consecucion de fines similares.
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ACTIVIDADES

A. Divulgacion del Sindrome

Asociacién Espafiola de Familiares y Afectados

A.1. Organizacién y participacion en la I Jornada sobre Sindrome Kabuki.

Esta jornada tuvo lugar el 6 de Octubre de 2017 en el HGU Gregorio
Marafion de Madrid. Tuvo caracter nacional, gratuito y dirigido a
profesionales sanitarios, pacientes y familiares.

Esta jornada es la primera realizada en Espafa sobre el Sindrome
Kabuki.

El programa de la jornada incluyé una visién general del Sindrome, en
la que se expusieron las caracteristicas genéticas y clinicas generales
del SK; y una vision especializada de diferentes manifestaciones
clinicas: neurologia, inmunologia, rehabilitacion, logopedia vy
estomatologia.

Ademas, se presentd la visidon actual y futura de la Asociacién y 2
proyectos relacionados con la recogida y analisis de informacion clinica
de afectados por SK.

> Las presentaciones fueron realizadas por:

e Dra. Veronica Seidel. Pediatra y Genetista Clinica -
HGU Gregorio Marafién. Madrid

e Dra. Anna M2 Cueto Gonzalez. Pediatra vy
Genetista Clinica - HU Vall d’'Hebron. Barcelona

e Dra. Maria Vazquez Lépez.
Gregorio Marafion. Madrid

Neuropediatra - HGU

e Dra. M2 Elena Seoane Reula. Pediatra e Inmundloga
Clinica - HGU Gregorio Marafion. Madrid

e Dra. Mirley Echevarria. Médico Esp. en
Rehabilitacion Infantil - HGU Gregorio Marafon.
Madrid

e Pilar Mendoza & Belén Ordoéfiez Miyar.

Logopedas - Centro Base N° 2 de la Comunidad
de Madrid & HGU Gregorio Marafién. Madrid

e Dra. Gabriela Castillo & Dra. Marta Paz.
Odonto-Estomatdloga y especialista en problemas
de malformaciones bucodentales. Clinica dental
Gabriela Castillo. Madrid

» Los proyectos presentados fueron:

‘,ﬂ Hospital General Universitario B b
e R
Gregorio Maraior 3 &
12 JORNADA soere
Dirigida a profesionales sanitarios,
pacientes y familiares

6 de octubre 2017 A
MADRID
Lugar:
Salén de Actos
Hospital Materno Infantil
H.G.U. Gregorio Maraitén
€/ O'Donnell 48-50

Madrd
Objetivos:

ndr y sus aspectos Ve
Proyecto registro afectados SK a nivel nacional
Presentacién de Ia asociacion AEFA-KABUKI
Entidades colaboradoros:
K —_— & . odas

5 Ol OGID legeeeis

INMUNOLOGIA <
SINDROME DE KABUKI

e Propuesta de guia de manejo para personas con Kabuki (HGU Gregorio Marafién /

HU Vall d’'Hebron / HU La Paz)

e Proyecto de registro de casos de S. Kabuki en red. (H Sant Joan de Déu)
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Asociacién Espafiola de Familiares y Afectados

A.2. Comunicado a profesionales del ambito de la educacidn

Hemos difundido un comunicado por correo electrénico con la siguiente informacién:

e Descripcion del Sindrome de Kabuki

e I Jornadas médicas monograficas del S. Kabuki (y disponibilidad de su contenido)

e Existencia de la Asociacion y pagina web
El comunicado (correo electronico) estaba dirigido a los Equipos de Orientacion
Psicopedagégilca y Educativa (EOEP) tanto de Atencidn Temprana como Generales, de la
Direccién de Area Territorial (DAT) de Madrid Capital. Consejeria de Educaciéon e Investigacion
de la Comunidad de Madrid.
Ademas, se envid el comunicado a un asesor educativo de la Unidad de Programas Educativos
de la DAT Madrid capital. Desde aqui se hizo llegar el comunicado al resto de Direcciones de

Area de Madrid (Sur, Norte, Este y Oeste) y desde ahi a todos los EOEP Generales y de
Atencién Temprana (EAT).

A.3. Creacion de la pagina web

Hemos creado la primera pagina web Espafiola sobre el Sindrome de Kabuki
(www.sindromekabuki.es).

En ella hemos recogido informaciéon sobre el sindrome, la asociacién propiamente dicha y sus
actividades, experiencias de familias con afectados por SK y profesionales educativos que
trabajan diariamente con nifios con SK.

La web se actualizara peridodicamente.

B. Reunion de Familias

El 7 de Octubre de 2017 tuvo lugar el
29 encuentro de familias y afectados
por SK.

La reunién fue un espacio de encuentro
entre familias que se conocian del afio
anterior y que habian promovido y
fundado la asociacion; vy otras familias
que habian conocido la existencia de la
asociacién en los ultimos meses.

La reunién tuvo lugar en las

instalaciones de oficina cedidas gratuitamente por la Fundacién Once. Durante el tiempo de
reunidn de los padres / madres y otros familiares adultos, los nifnos afectados SK y sus
hermanos pudieron disfrutar de unos momentos Iudicos acompafiados de voluntarios
(psicdlogos) de FEDER.
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Tras la reunidn, los adultos y nifios compartieron una comida que permitié a las familias seguir
disfrutando y compartiendo experiencias en un ambiente relajado e informal.

La jornada se finalizé con gran sentimiento de alegria compartida por los pequefios (pero muy grandes
para nosotros) logros de esta GRAN FAMILIA KABUKI.
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Asociacién Espafiola de Familiares y Afectados
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C. Recaudacién de fondos "o, 2,

. . ;. ’ A Sing
La Asociacion de vecinos La purisima de Manzaneda (Gozén), %%fﬁm‘ .,\ICE@W
Asturias, organizé como parte de su programa de fiestas de la A

Purisima un desfile de moda infantil (desfile no profesional sino
Iadico) siendo los protagonistas los nifios de la vecindad y con la S, »
aportacién gratuita de los comercios de la zona. Hanra: 10ty

{QUE ES EL SINDROME DE 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 KDM6A, 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 magquillaje facial utilizado en
el teatro tradicional japonés, denominado Kabuki.

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

-l

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.

Ademds de estas manifestaciones clinicas, los pacientes pueden
presentar: cardiopatias, anomalias genitourinarias, trastornos
madurativos, intestinales o inmunoldgicos; anomalias endocrinoldgicas,
malformaciones en el paladar, hipermovilidad o hiperlaxitud en las
articulaciones, denticion anormal; anomalias oftalmoldgicas, propension a
las otitis, problemas de alimentacién, dedos cortos y persistencia de la
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 informacién, consulta nuestra web www.sindromekabuki.es
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Agradecimientos

La Asociacidon Esparfiola de Familiares y Afectados por Sindrome de Kabuki (AEFA-Kabuki), por
medio de la presente, da las gracias sinceramente a:

FEDER (Federacidon Espafiola de Enfermedades Raras), en especial a Miriam Torregrosa vy
Carmen Laborda por animarnos y ayudarnos a dar los primeros pasos para la creacién de la
asociacion.

Fundacién Once, por permitirnos utilizar sus instalaciones de reuniones.
HGU Gregorio Marafion, por prestarnos la sala para la elaboracién de las Jornadas Médicas.

LabGenetics, Imegen, The wave print y Colegio Profesional de Logopedas de la Comunidad de
Madrid por patrocinarnos las jornadas médicas.

Asociacién de vecinos La Purisima (Manzaneda - Gozén, Asturias) por organizar el primer
evento benéfico a favor de AEFA-Kabuki.

A todos los que, de una forma u otra, han contribuido puntualmente o contribuyen diariamente
a que este proyecto salga adelante.

Memoria AEFA-KABUKI_2017 Pagina 10 de 10



