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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 nifios.

Al relacionarnos de manera ludica, 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 importante 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 Burgos.

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 como se
elaboran, donde se presentan, es una labor encomiable que nos beneficia a todos.

En el 2019 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 ibamos 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,
gue nos ayudan a realizar las Jornadas Médicas y demas actividades: Al socio que
participo en el maraton de Tarragona, portando nuestra camiseta. A Hope Plastic, Equipo
Tercio Delta, Colegio San Martin Gueria de Carrocera, Club Camara de Granada y
Asociacion Madrilefia de Veterinarios de Animales de Compaifiia: iiesperamos seguir
contando con vuestro apoyo!!

Por ultimo, pero FUNDAMENTAL, quiero reconocer la labor del equipo médico que nos
respalda, nos ayudan a prevenir, reconocer y coOmo manejar las caracteristicas del
Sindrome de Kabuki con menos angustias y mas conocimiento. iEste 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 proyeccion social.

N

Aida Ramirez
Secretaria
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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 una asociacidon sin animo de lucro.

La asociacién se constituyd 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, Seccion 138, Numero Nacional 613975.

AEFA-kabuki es socio de pleno derecho de la Federacion Espafnola 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 territorio espafiol de forma
prioritaria, sin quedar excluida la posibilidad de realizar las actividades que se
considere adecuadas o necesarias y que sean aprobadas por la junta directiva y
asamblea de socios en lugares fuera del territorio espanol.

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.

Datos identificativos

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

Nombre corto: AEFA-KABUKI

Numero de Identificacion Fiscal (CIF): G67047530
Domicilio social: Calle Valdebernardo N°© 43, 1°B. 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

Web: www.sindromekabuki.es
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Presencia en las redes sociales
Facebook: asociacion de afectados y familiares Kabuki
Twitter: @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 ilusion, nos hemos unido para compartir nuestras
experiencias, inquietudes, conocimiento; buscar respuestas a nuestras dudas, apoyarnos
y ayudarnos, 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 informacién entre los
afectados, sus familiares y su entorno.

v" Sensibilizacion de la opinidon 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
gue se consideren necesarios en relacion a la enfermedad.

v" Recaudacién de fondos 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.
III 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 vy dirigido a
profesionales socio-sanitarios, pacientes y familiares
y cualquier persona interesada en conocer un poco
mas del Sindrome de Kabuki.
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Las Jornadas estaban acreditadas por el Sistema Acreditador de la Comunidad Auténoma
de Castilla y Leén, con 0.6 créditos.

La jornada comenzd con una exposicidn de las generalidades del sindrome seguido de
varias ponencias de especialistas relacionados con manifestaciones clinicas habituales en
estos pacientes:

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

¢ Kabuki - casos atipicos y diagndstico diferencial
Dra. Verdnica Seidel.
Pediatra y Genetista Clinica - HGU Gregorio Marafion (Madrid).

e S. Kabuki: hallazgos oftalmoldgicos.
Dra. Pilar Merino Sanz, Medica adjunta. Profesora Asociada C.S. Oftalmologia
Dra. Pilar Gomez de Liafio, Jefa de Seccion. Profesora Asociada C.S.Oftalmologia
Irene del Cerro Pérez y Gustavo Alan Peinado. Residentes 4° Oftalmologia
Seccion Motilidad Ocular. Oftalmologia. HGU Gregorio Marafién (Madrid)

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

« Afectacion renal en el S. Kabuki. Malformaciones asociadas
Dra. Elvira Izquierdo Garcia.
Nefrologia infantil. HGU Gregorio Marafion (Madrid)

¢ Aspectos hematoldgicos y oncoldgicos 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

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

e Terapia ocupacional en S. Kabuki
Ma [sabel Rodriguez Fernandez
Servicio Rehabilitaciéon. HGU Gregorio Maraién (Madrid)

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

¢ Rasgos del Trastorno del Espectro 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 Marafidén (Madrid). Profesora
asociada a Universidad Complutense de Madrid.
NOTA: Esta ponencia se cancelé por indisposicion de ponente

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

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

B. Divulgacion y visibilizacion del Sindrome

B.1. Presencia en medios de comunicaciéon

PRENSA

v El correo de Burgos, en su edicion del lunes 21 de octubre publicé el articulo
“Kabuki: pacientes que se pueden contar con los dedos de una mano”. El
CREER acoge el 25 de octubre en Burgos la III Jornada médica-formativa
sobre sindrome de Kabuki, que afecta a cinco nifios en Castilla y Ledn
(articulo completo en pagina 19)

v" La Cuenca del Nalén, en su publicacion N° 164 - Junio 2019 publicé un
resumen de la carrera a beneficio de AEFA-Kabuki “Carrocera corre por el
Sindrome de Kabuki” (articulo completo en pagina 20)

v Diari de Tarragona, en su edicion del 26 de Enero anunciaba la hazafa de 5
deportistas 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 visibilizaciéon del sindrome de Kabuki. iIban a correr 42 km
descalzos!. Y asi fue, nuestros atletas llegaron al final de la meta,
mostrando a todo el mundo su hazafia y a "KABUKI"” en su camiseta.

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

v Granada digital, en su edicién 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 recaudacion a AEFA-KABUKI.
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RADIO

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

v COPE: entrevista concedida por el vicepresidente de la asociacion, con
motivo de la colaboracion de este canal con FEDER y divulgacion de
enfermedades raras y otra entrevista concedida por la presidenta, con
motivo del premio concedido al proyecto "Empoderando a los Kabukis.
Potenciando su potencial” por el laboratorio CINFA en la convocatoria
“Contigo50ymas”.

v RADIO GRANADA: entrevista concedida por la presidenta, con motivo de la
donacién del Club Camara de Granada.

B.2. Participacion en la SB Hotels Maratd de Tarragona

El 27 de enero, un representante de AEFA-Kabuki junto con otros 4 atletas
corrieron la Maraté (42 Km) descalzos y con la camiseta de AEFA-Kabuki
para llamar la atencidn a la sociedad y visibilizar el Sindrome de Kabuki.

B.3. Caseta de la academia Multilingtie FP

La academia Multilinglie Formacién Profesional participé en
el mercadillo artesanal y en el mercadillo de VideDressing en
la Massana o Andorra la Vella (Principado de Androrra) y en
ambos eventos nos cedié un espacio de su caseta, y nos
blindé la oportunidad de dar a conocer nuestra asociacién y
el sindrome Kabuki al publico asistente, instalando un panel
de AEFA-kabuki y una mesa con informacién del sindrome y
de la Asociacion.

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

La jornada en el parque de atracciones de Madrid, realizada el 11 de
Mayo, estaba enmarcada dentro del programa de “mejora de la calidad
de vida” de afectados y familiares que promueve la Asociacién AEFA-
Kakuki y con el propdsito de difusion, sensibilizacion y e integracidn de
los afectados por S. Kabuki.
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Asociacién Espafisla de Familiares y Afectados

La jornada fue un gran evento para todos los
nifios afectados por S. Kabuki porque se
encuentran con nifios que tienen un fisico
parecido y dificultades similares, lo que hace que
sientan entre iguales. Ademas, los padres y nifios
llevaban las camisetas SuperKabukis, disefiadas
para la asociacién y que hace alusidén a la gran
capacidad de superacidn que tienen los nifios
afectados de S. Kabuki; el hecho de llevar
camisitas iguales (de diferente color, pero igual
dibujo) permite ponderar el sentimiento de grupo
e iguales. De hecho, se observa que, siendo nifios que por su patologia tienen determinados
problemas de socializacion e integracién, cuando estdn todos juntos existe una gran complicidad
entre ellos, se ayudan y animan mutuamente. Para los padres también fue una jornada satisfactoria
al ver a sus hijos relacionarse espontdnea y alegremente, al tiempo que se propiciaba un tiempoy
espacio para hablar distendidamente e intercambiar experiencias sobre temas educativos, médicos,

asi como para compartir problemas y soluciones ante las diferentes afecciones del sindrome.

B.5. Partida de airsoft

El equipo Tercio Delta, que es un grupo de aficionados a las partidas de airsoft, tuvo la generosidad
de organizar una partida de airsoft en Madrid, en el campo cortijo, contribuyendo con ello a la
visibilizacion y sensibilizacidn del sindrome de Kabuki en la sociedad; y ademas, dond la recaudacion
del evento a AEFA-Kabuki.

Varios de los socios de AEFA-Kabuki compartieron y disfrutaron, por primera vez, una partida de
airsoft. Durante la partida, las familias de los socios asistentes disfrutaron de una agradable jornada.

B.5. Distribucion de lazos verdes

El lazo de color verde es la simbologia utilizada para el Sindrome de Kabuki
y reconocida a nivel internacional.
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Al igual que en 2018, los socios y colaboradores de AEFA-Kabuki repartieron 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
visibilizar el Sindrome de Kabuki.

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

C. Reunion de familias

El 25 de noviembre de 2019 realizamos el ENCUENTRO ANUAL DE SOCIOS Y AFECTADOS
POR SINDROME KABUKI.

Este encuentro, al igual que en afos
anteriores, fue una experiencia
altamente  satisfactoria para los
asistentes, ya que, de una forma “no-
profesional” se crea un ambiente
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 una forma
natural, compartiendo 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 socios herramientas para
mejorar su calidad de vida en el dia a dia, se realizé 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 anénimas
realizadas a tal efecto.

Memoria AEFA-KABUKI_2019 P4gina 10 de 21



Los nifios afectados y sus
hermanos tuvieron la
oportunidad de participar
en talleres de ceramica y
pintura gratuitos; y los
gue 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 informacion y orientacion

En 2019, a través del buzon de correo electrénico de la pagina web de la asociacion se
han atendido 12 consultas realizadas por personas que tienen algun familiar con S.
Kabuki.

E. Recaudacion de fondos

C.1. Evento deportivo “Carrera-marcha Sindrome de Kabuki: todos con Néstor”

Celebrado el 2 de junio en la localidad de Carrocera (Asturias).

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

El evento finalizé con una comida de las familias kabuki participantes
y allegados que se quisieron unir.
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Asociacién Espafisla de Familiares y Afectados

Evento organizado por el Club Cdmara de
Granada y que contd con la participacién de 116
empresas que aportaron su granito de arena para
ayudar a AEFA-Kabuki a visibilizar el sindrome.

C.3. Venta de tazas con el logo de la asociacién

La empresa Hope Plastics, S.L. dond a la asociacién 2000 tazas xerografiadas con
el logo de la asociacion. Las tazas fueron vendidas por
los soci@s y toda la recaudacion se entregoé a la
asociacion.

Con este gesto, la empresa Hope Plastics ha contribuido
econdmicamente con la asociacién y también ha
permitido la visualizacion del sindrome por todo el
territorio espafol, ya que las tazas han sido vendidas por
socios que residen las diferentes comunidades
auténomas y se han vendido en colegios, centros
deportivos, centros de trabajo etc.

C.4. Partida de airsoft organizada por el equipo Tercio Delta

La partida tuvo lugar en Madrid,
en el campo cortijo. La
recaudacion del evento fue
donada a AEFA-Kabuki.
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C.5. Ayudas o subvenciones obtenidas para proyectos.

AEFA-Kabuki en 2019 presentd diversos proyectos a varias convocatorias de
ayuda y/o subvenciones de caracter publico o privado, obteniendo una resolucién
favorable en las siguientes convocatorias:

v' Fondos Feder de solidaridad con sus asociados, de FEDER

v' Contigo 50 y mas, de los Laboratorios CINFA

v' 1 Programa Impulso, de Mutua madrilefia - FEDER

v" Fomento del asociacionismo, de Junta Municipal Distrito Moratalaz

Los proyectos, aunque con particularidades en funcidn del mismo, iban dirigidos
a promover la mejora de la calidad de vida de los socios - afectados por
Sindrome de Kabuki y sus familias; y ademas en todos ellos existe un
componente comun de visibilizar, sensibilizar e integrar el s. kabuki en la
sociedad.

ESTADOS FINACIEROS

Balance de situacion
Balamnce de 5ltuackin 231-12- 2019

ACTND

Actlvo corrie nte

Efectivo y otros liguidos equivalentes 1952418
TOTAL ACTIND 19.5M .18

FATRIMONK NETO ¥ FASND
Patrlmonlo neto

Excedents e|erccos antenones 7.B07 58
Excedante del )erddo 11 371,60
Acreedores y deudores

Patroclonadores, afillados yotros dewd 345,00
TOTAL PASIKO 19 521,18
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Cuenta de resultados

Cuenta de Resultados Elerclclo 2019

1. Ingresos Actlvidad Propla 20.337.97
a) Cuot 2= asodados 4,922 00
b) Ingresos de proyectos y actividades 5,299,937
C) Ingrasos de promociones, patrocnado res yoolaboraciones

d) Subvenclone sy donad ones 9. 115,00
2.ventss y otros Ingresos ordinaros de la actlvidad mercantl|

3. Gastos por ayud 3 yotros - 2.0, O
a) Aywd as monetarias -2 400, D0
5. Consumos de explotackin -6.566,37
B.Gatosde personal

9. Otros gastos de laadvidad

19. Impuesto sobre bene ficlos

Resultado total 11 371, &

COMPROMISO DE AEFA-KABUKI

v

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

Promover la colaboracidon entre especialistas que atienden a pacientes afectados por
este Sindrome.

Promover la organizacion de jornadas, debates, conferencias, charlas divulgativas,
reuniones y talleres.

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

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

Establecer alianzas y/o convenios de colaboracién con cualquier otra entidad o
sociedad cientifica que se dediquen a la consecucidn de fines similares.
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iQUE 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.

Esta causado por mutaciones en los genes KMT2D y/o KDM6A, que controlan la sintesis de
enzimas implicadas en el desarrollo y funcionamiento de diversos 6rganos.

~ ™ 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, pestafias

largas y pobladas, cejas arqueadas, punta de la nariz plana
F orejas prominentes y de implantacion baja.

'4 \ y orejas p Y p ]

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] inmunoldgicos; anomalias
endocrinoldgicas, malformaciones en el paladar, hipermovilidad o
hiperlaxitud en las articulaciones, denticion anormal; anomalias
oftalmoldgicas, propension a las otitis, problemas de alimentacion,
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 informacién, consulta nuestra web www.sindromekabuki.es
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HISTORIA DE AEFA-KABUKI

La asociacion AEFA-Kabuki nacié 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 mamas a contactar con otras familias afectadas y constituir
una asociacion.

Estas mamas, con mucha ilusién 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 creacion
de la asociacion.

Con la ayuda incondicional de Miriam, técnico de la Federacion Espafola 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 participacién 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 asociacion para hacer visible la enfermedad y su repercusion
en el entorno social, econéomico y familiar. Aquella reunién finalizé con un profundo
sentimiento de identificacion de cada familia con las demas, a pesar de ser la primera vez
gue 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
proposito de CREAR UNA ASOCIACION y empezar a movilizarse por sus hijos.

En septiembre de 2017 la asociacién se crea con el nombre Asociacion Espafnola 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
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¥ Mectados

Asociacién Espafiola de Familiares

ANEXOS

Inscripcion gratuita:

Enviar correo electronico a sindromekabuki@gmail.com

con los siguientes datos: Nombre y apellidos, nimero de DN,
teléfono, direccion de correo electronico, direccion postal
completa y centro de trabajo/estudio

#n W | B s B 4
RS P By ot Y

Comité organizador:

Asociacion Espafiola de Familiares y Afectados por Sindrome
de Kabuki (AEFA-KABUKI)

Dra. Veronica Seidel. HGU Gregorio Marafién (Madrid)

Comité cientifico:

Dra. Veronica Seidel. HGU Gregorio Marafion (Madrid)

Dra. Anna M2 Cueto-Gonzélez. HU Vall d’'Hebron (Barcelona)
Dra. Elena Seoane. HGU Gregorio Marafion (Madrid)

Entidades colaboradoras:

* [ Hospital General Universitario
=== o " ﬁ\. Gregorio Maranon
Pl & vaenn ﬂj u ﬁ.m. Hospital Infsntil Universitario
wnrs NITIO JesUSs
¢ | AMNC Vall

eag® d"Hebron

AEFA Sindrome Kabuki

15 & uwﬂ
el A B

32 Jornada meédica-formativa sobre
Sindrome de Kabuki

Dirigida a profesionales sanitarios, educadores, pacientes
y familiares *

25 de Octubre de 2019. BURGOS

Lugar:

Centro Referencia Estatal de Atencion a Personas con
Enfermedades Raras y sus Familias (CREER)

Calle Bernardino Obregon, 24. 09001 Burgos

Objetivos:

Divulgacion del sindrome de Kabuki y sus afectaciones clinicas.
Presentacion de guia médica

Presentacion de proyectos de investigacion

*Acreditada por el Sistema Acreditador de la Comunidad Autonoma
de Castilla y Ledn
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¥ Mectados

Asociacién Espafiola de Familiares

09:30 — 10:00: Recepcion y entrega de documentacion

10:00 Bienvenida y presentacion de la jornada

D. Aitor Aparicio Garcia (Director de CREER)

Dra. Veronica Seidel (Pediatra y Genética Clinica - HGU Gregorio Marafdn, Madrid)
Dra. Anna M2 Cueto-Gonzalez (Pediatra y Genét. Clinica-HU Vall d"Hebron. Barcelona)
D2, Pilar Lucero (Presidente de AEFA-Kabuki)

10:10 Sindrome de Kabuki. Generalidades
Moderador: Dra. Anna M2 Cueto-Gonzalez

10:10 - 10:30 5. Kabuki - Generalidades (prevalencia, resumen clinico y
diagnostico)

Dra. Nelmar Valenting Ortiz Cabrera.

Especialista en bioquimica clinica. Adjunto Genética Cinica- HIU Nific Jesis

[Marid)
10:30 — 10:50 5. Kabulki - casos atipicos y diagnostico diferencial

Drra. Verdnica Saidel

Pediatra y Genetista Clinica - H3L Gregono Maranan (Madnid).

Preguntas

11:00 Sindrome de Kabuki. Vision del especialista (1)
Moderadora: Dra. Veronica Seidel

11:00 - 11:20 5. Kabuki: hallazgos oftalmologicos.
Dra. Filar Menno Sanz, Medica adunta. Profesora A50ciada C.5. Oftaimoiogla
Dra. Pilar Gémez de Liafio, Jefa de Secclon. Profesora Asockada C.5.Oamoloegia
Irene del Cerro Pérez y Gustavo Alan Peinado. Resioentss 4° Ofalmoiogla
Seccion Motilidad Ccular. Oftalmologia. HSU Gregonic Marafon (Madrid)
Preguntas

11:30-11:50 Afectacion ORL en 5. Kabuki.
Dr. Zatuming Sanfos
Facultativo Adjunto Especialista en ORL. Servicio de ORL Pediatrica. HIU
Mifio Jesis [Madrid).
Preguntas

12:00 —12:30 Cafe
Moderadora: Dra. Melmar Valentina Ortiz Cabrera
12:30 - 12:50 Afectacion renal en el 5. Kabuki. Malformaciones asociadas
Dra. Elira Izquisrdo Garcia.
Nefrologia infantil. HGL Gregonio Marafién (Madrid)
Preguntas

13:00 — 13:20 Aspectos hematologicos y oncoldgicos del 5. Kabuki

D, Jorge Huertas Aragonés,
Facultativo Especialista de Area. Adjunto 5. Hematologia y Oncologia Pedidtricas y
del Adolescente. HGL Gregorio Maranian (Madrid). Grupo Genética y Clinica
Meoplasias Hematologicas y frasplante Hematopoyetico

Preguntas

13:30 — 13:50 Manifestaciones endocrinas en pacientes con 5. Kabuki
Dra. Maria Giemes Hidalgo
Meadico Adjunto senvicio Endocrinclogia. HIU Nifio Jests (Madrid)
Preguntas

14:00 — 15:00 Comida

15:00 Sindrome de Kabuki. Vision del especialista (I}
Moderador: Dr. Jorge Huertas

15:00 — 15:20 Terapia ocupacional en 5. Kabuki
M= [zabe! Rodriguer Femandez
Senvicia Rehabilfacion. HGLU Gregoria Marafidn (Madrid)
Preguntas

15:30 — 16:50 Terapia ocupacional en 5K - enfoque de Integracion Sensorial.
Elvira Hemando Marcos e Hilano Ordiz Huerfs
Terapia Ocupscional. Clinica ORHU. Burges
Preguntas

16.00 — 16:20 Rasgos del Trastomo del Espectro del Autismo en 5. Kabuki
Leticia Boada Munoz
Psicologa de los programas AMI TEA v de diagnostico complajo dal TEA
Senvicio de psiquiatria del nific y del adolescente del HEU Gregorio Marafion
(Madrid). Profesora asociada a Universidad Complutense de Madrid.
Preguntas

16.30 — 17:15 Proyectos y actividades. Propuestas.
Dres A. M. Cueto-Gonzdlez & V. Seidel y D2 Pilar Lucero.
* Proyecto Investigacion: Evaluacion clinica e inmunoldgica de
una cohorte infantil con 5. Kabuki
Dires Elena Seoane & Irene Garcia
# Guia de seguimiento recomendado para afectados 5. Kabuki.
Dra. A M. Cueto-Gonzalez & D2 Pilar Lucero
# Censo de familias / Registro de pacientes
Dres A M. Cueto-Gonzélez & V. Seidel y D2 Pilar Lucero.

17:15 Conclusiones y cierre de la Jornada
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S CASTILLA Y LEON

EL CORAED OF BURGOS , LUNES 21 DE OCTUBRE DE 2019

"% Kabuki: pacientes que

se pueden contar con
los dedos de una mano
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Santander. Sus nimeros focron 15
vicionas, 7 cmpates y 16 derrotas.
El oquipo langreano sc despide de

UPL Langreo clasificado para
jugar la Copadd Rey 201920y
con los equipos de Tercera, Re-

nicio de & carrea Tods con Néaor' an Caracom.

L'Entregu, que también repetira
¢l afio que viene con Marcos Sud-
rez al mando, fuc octavo con 57

Asociacién Espafiola de Familiares y Afectados

Finalmente, en pnmem regional
¢l Langreo Eulalia foc segundo
con 72 puntos.

Carrocera corre

MY

Carrocera celebro6 el pasado 2 de
junio un encuentro deportivo muy
especial. Casi doscientas personas
tomaron la salida en Carrocera en
la *Camrera-marcha sindrome Ka-
buki: Todos con Néstor’. El acto
sirvié para apoyar al blimeino Nés-

tor Reinoso, que padece esta enfer-
medad considerada como ‘rara’,
que generalmente se relaciona con
un tono muscular bajo, crecimien-
to posnatal lento, retraso en el de-
sarrollo y dificultades de aprendi-
zaje. El dinero recaudado se
destinara para la investigacion de
este sindrome.
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