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Saluda

Como cada airo tengo honor de dirigirme a ustedes en esta memoria que hace
resumen a un aino en nuestra asociacion, y hace resumen y propésitos que nos
siguen reafirmando que en la lucha del dia a dia nuestra asociacién afianza
nuestra capacidad de poder sequir aportando a nuestras familias un apoyo

necesario y vital.

En este airo que ha acabado, llamado de [a “NUEVA NORMALIDAD” nuestra
asociacion ha sido valiente respetando las directrices sanitarias, lo que ha
hecho que hayamos podido volver a hacer reuniones y charlas en line que nos
han vuelto a poner en el punto de salida de activar nuestro propésito que no
es otro que avanzar en el conocimiento y reconocimiento de nuestra

enfermedad: Sindrome de Kabuki.

Con ese propdsito este ano 2021 hemos participado junto con otras
asociaciones en la confeccion del video “pertenecemos al mundo” en el ambito
de la celebracion del dia internacional de las enfermedades raras, en
programas de radio donde se ha incidido en la parte juridica y médica que
nos puede afectar tanto como a pacientes como a familiares de los mismos,
unas jornadas familiares en mayo en las que las familias kabuki nos hemos
reunido en Madrid y Valencia para confraternizar después de muchos meses
sin vernos y nos han servido de oxigeno para coger fuerzas en nuestra lucha
diaria, después del verano en nuestro centro de referencia, el CREER de
Burgos, donde en una jornada estupenda hemos apadrinado la entrega de un
ajedrez gigante que quedarad para su disfrute en el centro y en él nos ha

emocionado participar.

Nuestro dia internacional, el 23 de octubre ha sido otra fecha significativa con
la organizacion de un fin de semana lidico y familiar que nos ha llenado
plenamente, la organizacion en Bilbao de esta jornada nos ha vuelto a unir
como una unica familia y para acabar, también y no menos importante nos

hemos reunido en otra jornada para difundir nuestra enfermedad y asociacion
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en Madvrid con lo que hemos cervado un airo en actividades completo y que

esperamos que este airlo 2022 sea continuacion del anterior.

No podemos acabar sin resaltar la labor de todos y todas nuestras asociadas y
creemos que es de justicia resaltar el trabajo que se hace desde las diferentes
dreas de nuestra asociacién, la presentacion de proyectos, el compromiso y
dedicacion en la creacion de jornadas, el apoyo diario de todos y todas las
socias hacen de nosotros un equipo mejor, una asociacion mas fuerte y que

sigue abierta a mejorar y superarse.

El dltimo pdrrafo es para animar a sequir trabajando por un mundo mejor a
través de nuestra asociacion, el lema “la union hace la fuerza’ se hace mas
latente cada dia en nuestras familias y con eses eslogan debemos sequir
luchando y visibilizando nuestro objetivo que no es otro que el reconocimiento
de nuestra enfermedad y poner las herramientas necesarias para darla a

conocer.

73
M. Qu'm!&o

Manuel A. Reinoso
Vicepresidente de AEFA-Kabuki
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iQUE ES AEFA-KABUKI?

Generalidades
AEFA-Kabuki son las siglas de Asociacion Espanola de Familiares y Afectados por Sindrome de Kabuki.
Es una asociacién sin dnimo de lucro.

La asociacidn 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,
Seccion 12, Numero Nacional 613975.

AEFA-kabuki es socio de pleno derecho de la Federacién Espaiiola de Enfermedades Raras (FEDER).
AEFA-Kabuki finalizé el 2021 con 58 socios.

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 actuacion / 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 afectados 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

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, Niumero Nacional 613975.

Inscrita en el Registro de Asociaciones del Ayuntamiento de Madrid
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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
Twitter: @aefakabuki
Instagram: @aefakabuki

Youtube: AEFA KABUKI - YouTube

(QUIENES 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 asociacién.

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 relacién a la enfermedad.

v" Recaudacién de fondos para financiar la investigacién sobre el Sindrome de Kabuki.

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.
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ACTIVIDADES

A. Formacion a especialistas.

II Seminario médico-formativo Sindrome Kabuki

La organizacion del seminario contd con la colaboracién de la Dra. Verdnica Seidel.
El seminario estaba dirigido a profesionales socio-sanitarios, educadores, cuidadores, pacientes y
familiares. Se desarrollé en la modalidad online, con retrasmisién en directo y gratuito.

¢ Sindrome Kabuki: actualizacion y generalidades
Dra. Verdnica Seidel.
Genética clinica. Pediatria HGU Gregorio Maraion

e El corazoén en el S. Kabuki
Dra. Reyes Alvarez Garcia-Rovés.
Cardiologia infantil HGU Gregorio Maraion

e Problemas gastrointestinales y de alimentacion en el S. Kabuki
Dra. M2 Carmen Miranda Cid.
Digestivo y Nutricion infantil/ Pediatria. HGU Gregorio Marafidn

e Vision terapéutica desde el campo de la fisioterapia y
terapia ocupacional
Sonia Martinez, fisioterapeuta del CREER (Centro de Referencia Estatal de Enfermedades Raras)
M¢ Jesus Ladron de Guevara, terapeuta ocupacional del CREER.

El programa se adjunta al final de memoria.
Las ponencias cedidas por sus correspondientes autores estdn a disposicidn de los usuarios en la pagina
web de la asociacién: www.sindromekabuki.es

B. Grupos de ayuda mutua (GAM)

En 2021 se continud el proyecto GAM iniciado en 2019 y cuyos resultados han sido muy
satisfactorios y cuyo objetivo es crear un espacio de encuentro entre iguales, en el que,
= siempre de forma confidencial por parte de los participantes, se exponen y comparten

& - sentimientos, frustraciones, experiencias, vivencias, preocupaciones u otro tema que el

asistente necesite abordar

Ademas, en 2021 se ofrecid la posibilidad personas con S. kabuki o
familias con algiin miembro con S. Kabuki que no estan asociados a
AEFA-Kabuki a unirse a las sesiones GAM.

El proyecto es liderado por Sandra Alvarez-Rementeria, psicéloga
especializada en enfermedades poco frecuentes.

Los diferentes grupos se unen una vez al mes, en modalidad online.
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C. Apadrinamiento de un Ajedrez Gigante y solidario
Hhe

La Asociacion Espafiola de Familiares y Afectados por Sindrome Kabuki (AEFA- e N
Kabuki) y, sobre todo, los Super Kabuki, que son los niflos con Sindrome de = e ™
Kabuki han apadrinado un Ajedrez Gigante, que se ha entregado al Centro de uﬁﬁiﬁj‘ %
Referencia Estatal de Enfermedades Raras (CREER), perteneciente al Instituto W Tz Y STUAES
de Mayores y Servicios Sociales (IMSERSO). » @uanctecs “ Sremm |

Cada pieza del Ajedrez Gigante lleva en el cuello una tarjeta de PVC Unica. Cada una de estas tarjetas ha
sido pintada a mano por una nifia o nifio Super Kabuki, con entusiasmo, con dedicacién, con esfuerzo, con
su imaginacién y, sobre todo, con una gran sonrisa; lo que hace que cada tarjeta sea especial.

El Ajedrez Gigante se encuadra dentro del programa de
responsabilidad social “Tu juego les da juego”, que desde hace
varios afios lleva realizando la empresa HT Stores en
colaboracién con Uanataca.

D. Participacion en el congreso de investigacion organizado por Kabuki
Syndrome Foundation

La Kabuki Syndrome Foundation, organizacién sin animo de lucro con sede en Northbrook, en el estado
estadounidense de lllinois, organizd un congreso de investigacién de 2 dias completos, en el que
participaron investigadores muy implicados en el estudio del S. Kabuki, tanto en aspectos basicos del
desarrollo del sindrome como en aspectos clinicos.

AEFA-Kabuki fue invitada por KSF a participar en el congreso, en el panel de conferenciantes
correspondiente al “papel de las asociaciones de pacientes en las enfermedades raras”.

Se puede ver el programa del congreso, las presentaciones (power point) y las grabaciones de las
intervenciones en el congreso en el siguiente enlace.

https://www.kabukisyndromefoundation.org/2021-presentations

E. Reunion de familias Kabuki.

Después de 2 afios sin realizar reunion presencial de Familias Kabuki, en el afio 2021 si se programaron.
Para minimizar contagios y evitar posibles situaciones de riesgo se priorizé que la reunidn y actividades que
en ella se hacen fuesen en un espacio abierto, al aire libre.

Ademas, dado la dispersidn geografica de las familias Kabuki y con el fin de favorecer la participacién del
mayor numero posible de familias se programaron 2 reuniones, una en Madrid y otra en Valencia.
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En la reunion de Madrid se hizo una visita al ZooAquarium de Madrid y se organizd una comida en los
espacios habilitados para picnic.

En lo que respecta a Valencia, se optd por hacer una excursidon de dia completo al Biopark.
Tanto la reunién de Madrid como en la Valencia estuvo abierta 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 ...).

Ambos eventos fueron muy satisfactorios, tanto en cuanto al nimero de participantes como en cuanto a
los objetivos conseguidos (compartir espacio, vivencias, crear vinculos y empatia, inclusion de los nifios
kabuki y sus familias).

En sendas jornadas se realizé un taller de pintura, en el que todas las nifias y nifios Kabuki pintaron tarjetas

que, posteriormente se utilizaron para decorar e identificar las piezas del ajedrez Gigante Solidario que
AEFA-Kabuki apadriné (mas informacion en apartado “C”)
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F. Divulgar, visibilizar y concienciar sobre el Sindrome de Kabuki

F.1. Presencia en medios de comunicacion

RADIO

AEFA-KABUKI ha tenido la oportunidad de participar en el programa de radio “enfermedades raras” dirigido
por Antonio Armas, en el que se entrevistd a la presidenta de la asociacién y a la Dra. Ana Cueto, como
profesional médico de referencia.

Radios locales del Pais Vasco se hicieron eco de la celebracion de Kabuki EGUNA, que tuvo lugar en Fadura
el 23 de octubre, y entrevistaron en directo a la presidenta de la asociaciéon y varias familias.

TELEVISION y PRENSA

Con motivo de la celebracion del Dia internacional del S. Kabuki en Bilbao
“Kabuki EGUNA”, |a television local entrevistd a varios miembros de la
junta directiva de la asociacidn, asi como a nifios con el Sindrome y varias
familias. Ademas, emitié imagenes / videos de la acogida del club Rugby
inclusivo a los nifios Kabuki y sus familias.

La prensa local también dio cobertura al evento y se hizo eco del mismo.

F.2. Dia internacional del Sindrome de Kabuki

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

En el 2021, y coincidiendo con el 52 aniversario de la primera reunidn de Familias > .
Kabuki , de la cual surgid la semilla para la creaciéon de AEFA-Kabuki, se organizé @b’%im
KAUKI EGUNA, evento — celebracién de dia completo en Getxo, (Bilbao). WRBUKI

GCETXO,

El equipo de Rugby Getxo inclusivo fue el anfitrién de esta gran celebraciony kabuki Epana
recibié a AEFA-Kabuki y otras familias Kabuki no asociadas en Fadura.

La jornada se inicié con un partido inclusivo, en el que compartieron césped los
componentes de Getxo inclusivo, los super Kabukis y aquellos papas, mamasy
amigos /as que se animaron a compartir este fabuloso e irrepetible partido.

Tras una paella solidaria, L= » Y WLYW - la celebracion

del dia internacional y visibilizacion del S. Kabuki continué con
talleres infantiles, un espectaculo de Magia y de la orquesta LA TROPA (musica in vivo), subasta de cuadros,
firma de un libro (con dedicatoria especial a uno de nuestros Superkabukis).
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Respecto al Kabuki Eguna quiero destacar la profunda sorpresa y emocion que Iiigo, Javier y yo (Pilar) nos
llevamos al conocer que al email de contacto indicado en los carteles publicitarios de Kabuki Eguna habia
llegado un correo de Olga Sampelayo, mama de un nifios de 12 afios con S. Kabuki, que se quedé dubitativa
al leer el nombre de Kabuki en un cartel y, después, estupefacta al verificar en internet que el cartel
realmente correspondia a un evento relacionado con el S. Kabuki y descubrir que existia una asociacién de
personas con S. Kabuki. Situaciones como esta hablan por si solas de lo importante que es que la
asociacion organice eventos de visibilizacion.

Por otro lado, en el dia internacional del S. Kabuki, no podia faltar la distribucién de Lazos verdes, que esla
utilizada 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, ﬁ
profesionales socio-sanitarios, colegios y centros educativos,

centros de actividades extraescolares y deportivos, entre otros lugares, con el fin de
contribuir a la concienciacidn 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
mision, vision y valor de la Asociacion.

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

Ademas, en varios colegios de diferentes comunidades auténomas se hicieron actividades relacionadas con
la concienciacién con el S. Kabuki.

F.3. Mafana Super Kabuki: Jornada de divulgacion y concienciacion S. Kabuki y
fomento del asociacionismo

= Q
. . . . ope ’ . — -
Con el fin de fomentar el asociacionismo entre las familias con algin miembro &
son S. Kabuki y que aun no son socios, para hacerles ver la importancia de aunar e pevc \Ven a pasar
fuerzas para mejorar la calidad de vida de los afectados y familiares, y también lo bt con;‘%sr_?g:éum
importante que es para las personas afectadas por S. Kabuki participar en "'_-"-,.-3”'-!’-!, == superkabuki,

.. . ., . . superdivertido!||
actividades con iguales y la repercusidn positiva que esto tiene en el afectado y o bt e 4
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sus familias; se organizo un actividad Iudica, en la que se realizaron las
siguientes actividades:

e Taller de dibujo y manualidades

e Taller de maquillaje facial,

e Juegos infantiles

e Cuentacuentos, como el “trébol de cuatro hojas”, que fue interpretado
por Odalyx, con la colaboracidn de los nifios asistentes.

Con estas actividades se consigue crear espacios de convivencia (afectados, socios, no socios y otras
familias en general) mediante actividades ludicas permite crear buen clima, y mejorar la sociabilizacién de
los afectados; a la vez que favorece la empatia y normalizacion de sus diferencias (fisicas, de
comportamiento etc) e inclusién en la sociedad.

G.Servicio informacion y orientacion

En 2021, a través del buzén de correo electronico de la pagina web de la asociacién se han atendido 18
consultas realizadas por personas que tienen algun familiar con S. Kabuki y 5 consulta de profesionales.

H.Ayudas y subvenciones obtenidas

AEFA-Kabuki en 2021 se presentd a varias convocatorias de ayuda y/o subvenciones de caracter publico o
privado.

Los proyectos presentados a las diferentes convocatorias estaban vinculados al un proyecto principal o
general denominado APOYANDO AL DESARROLLO DE LOS KABUKI y cuyo objetivo general es mejorar la
calidad de vida de los afectados por Sindrome de Kabuki y sus familias, y asi favorecer que los afectados
tengan una vida plena.
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AEFA-Kabuki obtuvo una resolucién favorable en las siguientes convocatorias:

v" Fondos FEDER de solidaridad con sus asociados, de FEDER.

Ayuda destinada a contribuir a un diagndstico temprano del Sindrome de Kabuki en todas las
provincias y Comunidades Auténomas del territorio espanol. El proyecto surge de la deteccién
mediante una encuesta reciente entre las familias con algun miembro con S. kabuki de las diferencias
significativas en el porcentaje de diagndstico entre CCAA, asi, el 71% se diagnostican en las CCAA de
Madrid, Cataluia, Andalucia y Valencia; y, sin embargo, no hay ningun caso diagnosticado en
Extremadura, Cantabria o La Rioja.

Entre otras acciones, se realizd un emailing a hospitales e instituciones a través de los servicios de
atencidn al paciente y/o paginas web, con el fin de identificar a profesionales que potencialmente
puedan estar o llegar a estar relacionados con pacientes con Sindrome de Kabuki

v" Il Programa Impulso, de Mutua madrilefia— FEDER

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" Fomento del asociacionismo, de Junta Municipal Distrito Moratalaz

Destinado a visibilizar la asociacidn y el S. kabuki, y también trasladar a la sociedad la importancia 'y
necesidad de las asociaciones y su labor; y por tanto, de promocionar el asociacionismo como parte
fundamental para que la sociedad conozca la realidad de este sindrome y de las familias con algun
miembro que lo tiene; y las implicaciones sociales, educativas y médicas.

Y también avivar y mantener el espiritu de grupo entre las familias socias.

v Xl Convocatoria para mejorar la calidad de vida de las personas que sufren enfermedades raras —
Fundacion Mapfre

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

v Convocatoria “LA VOZ DEL PACIENTE” - LABORATORIOS CINFA

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

COMPROMISO DE AEFA-KABUKI
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Cuenta de Resultados Ejercicio 2021

ACTIVO

Activo corriente 38.108,23
Material promocional 579,04
Cuotas pendientes de socios 20,00
Efectivo y otros liquidos

equivalentes 37.509,19
TOTAL ACTIVO 38.108,23
PATRIMONIO NETO Y

PASIVO

Patrimonio neto 38.108,23
Excedente ejercicios

anteriores 27.970,48
Excedente del ejercicio 10.137,75
Acreedores y deudores

Patrocionadores, afiliados y

otros deudores

TOTAL PASIVO 38.108,23

1. Ingresos Actividad Propia 28.301,84
a) Cuotas asociados 7.334,00
b) Ingresos de proyectos y actividades 1.645,50
c) Ingresos de promociones,

patrocinadores y colaboraciones 7.591,09
d) Subvenciones y donaciones 11.731,25
2. Ventas y otros ingresos ordinarios de

la actividad mercantil

3. Gastos por ayudas y otros 1.581,00
a) Ayudas monetarias 1.581,00
5. Consumos de explotacién 12.271,12
8. Gastos de personal 4.094,70
9. Otros gastos de la actividad

12. Ingresos financieros

13. Gastos financieros 217,27
19. Impuesto sobre beneficios

Resultado total 10.137,75

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 organizacién 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 informacion,
orientacién y apoyo a las personas con SK y sus familias.

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

Memoria AEFA-KABUKI_2021
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HISTORIA DE AEFA-KABUKI

La asociacion AEFA-Kabuki nacid 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 asociacién.

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

Con la ayuda incondicional de Miriam, técnico de la Federacion Espaiola de Enfermedades Raras (FEDER),
contactan con todas las familias afectadas por SK que FEDER conoce y organizan la primera reunidn 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 reunién 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,
econdmico y familiar. Aquella reunién finalizé con
un profundo sentimiento de identificaciéon 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 Asociacion Espafola 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 tiene 58 socios y colabora estrechamente con varios profesionales médicos de
diferentes especialidades y de distintos hospitales.
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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 estd 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, pestafias largas y

- pobladas, cejas arqueadas, punta de la nariz plana y orejas
‘ rominentes y de implantacion baja.

".P P 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 oftalmolédgicas,
propension 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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Testimonio

Ander: un antes y un después

En la vida de cada uno de nosotros hay siempre
un antes y un después.. . En mi familia hay un
antes y un después de Ander , nuestro sequndo
hijo que hoy tiene 12 airos, Ander, nacié un

Domingo de Junio, después de un embarazo y

parto perfectos. Su cuerpito pequeiro y lleno de e

pliegues, sus dedos arrugados y toda aquella piel "sobrante"..El primer
contacto aunque lleno de amor y emocion fue un shock. horas después se o
llevaban a cuidados intensivos, el vacio fue inmenso, miles de preguntas sin
respuesta, una CIV , un doble sistema renal , una hiperlaxitud articular , una
displasia de cadera ... demasiada informacion a procesar, cuantas veces no
hemos acordado de aquellas palabras " el viernes os vais a casa ".

Llegaron muchos viernes, todo los que hay en 6 meses. En ese tiempo fue
operado de una conexion interventricular y una gastrostomia.

A los pocos dias y con semejantes heridas de guerra nos dicen que nos tenemos
que ir a casa. En el Hospital de Cruces que es donde estaba Ander habia
demasiados casos de gripe A entre los sanitarios y ya no era un entorno sequro
para él, asi que con una mezcla de panico y alivio nos fuimos a casa. Daniel
que tenia solo 22 meses mas que su hermano lo pudo
conocer Y ahi empezé su historia de amor eterno. Mi
tnico objetivo a partir de ese momento es verles crecer

sanos y felices.
Y

Ander volvié a ingresar un par de semanas después, la

alimentacion a través de su gastrostomia no le nutria,
fueron muchas noches sin dormir sin sabe r qué pasaba... cuando por fin salic
del hospital decidimos celebrar su bautizo. Ander tenia 2 aiRos y medio. Fue

un dia emotivo con toda la familia celebrando su vida, sélo una semana
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después Ander sufrié una convulsion que duré 90 minutos y lo devolvié a la
UCLI... entrar y salir del hospital se convirtié en rutina. Apenas tenia 3 airos y
ya llegaron noticias acerca del sindrome Kabuki. El hospital
confirmaba nuestras sospechas y Ander pasaba a ser

un caso mas de sindrome Kabuki

A partir de aqui hemos tenido una tranquilidad
relativa, conocer su condicion nos ayuda a
comprender muchas de las situaciones que
vivimos con él. En 2021 y de manera fortuita

me tropecé con un cartel de la asociacion AEFA—

Kabuki anunciando un encuentro de familias de
afectados por S. Kabuki en Getxo. Toda la familia acudimos a

conoceros y fue un momento muy importante, ya que el

sentimiento de soledad que a veces teniamos ha desaparecido.

Siempre hemos estado muy orgullosos de Ander y cada avance suyo nos
parece un milagro, es un niio unico y sélo da amor en estado puro.

Ander, gracias por existir, ojala nunca cambies esa forma que tienes de estar

en el mundo.
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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 piblicas y privadas 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 afectados por
sindrome de kabuki, visibilizar el S. Kabuki entre profesionales socio-sanitarios y
con ello favorecer un diagndstico temprano y sequimiento médico adecuados:
Mutua Madrileia, JMD Moratalaz, FEDER, Fundacion Mapfre, Laboratorios Cinfa,
Comunidad de Madrid, Ayuntamiento de Getxo.

A los que han contribuido a visibilizar el S. Kabuki y la asociacion, y a recaudar
fondos para asociacion; Alejandra, Juan C. Valero, Juan Villadelsax, Juantxo, lAigo,
Larra y los chicos del Getxo Rugby inclusivo, César, Borja, Victor y su equipo de
maestros arroceros, Carmela, Soledad. A todas vosotras y vosotros, GRACIAS por
dedicar minutos, horas y mas horas a contribuir a que la asociacion pueda realizar
actividades, por confiar sin conocernos, y, sobre todo, por mejorar la calidad de

vida de nuestros SuperKabukis.

A todas aquellas personas del dmbito 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 niros; y con ello propiciar el mejor tratamiento adaptado a cada uno de
nuestras nikas y niRos 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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Visualiza gy revive momentos inolvidables de las actividades de
AEFA-Kabuki 2021

%+ APADRINAMIENTO AJEDREZ GIGANTE SOLIDARIO

https://www.sindromekabuki.es/docs/Skabuki-ajedrez-collage.pdf

% CANCION DE LOS KABUKIS https://youtu.be/Q3ex2CbOSZ4

Titulo: “UN MISMO SOL”.

Autora: Soledad Hernando

Guitarra: Daniel Zueco

Bajo: Cristian Alcardz

Bateria: Paco Vivo

Voz: Encarni Roldan

Estudio de Grabacion: El Hombre que Escucha S.L.

Productor: Fran vivo

Videoclip https://www.youtube.com/watch?v=ailAeP5iBNc

Los Superkabuki disfrutando su cancién
https://www.youtube.com/watch?v=m23KzSe7Y5Y

< KABUKI EGUNA https://www.youtube.com/watch?v=hOmOBXDs3SE

% CUENTACUENTOS EN MORATALAZ
https://www.youtube.com/watch?v=2dvo2zt1x2k

< DIVULGANDO EL Kabuki
https://www.youtube.com/watch?v=RjiAbDNAB1Hg&t=13s
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ANEXOS

Esquema Organizacion interna
AEFA-Kabuki

Asamblea General

de Socios

Junta Directiva

Presidente
Vicepresidente
Secretaria
Tesorero
Vocales (2)

ORG-INT-01_v02

Servicic de Informacion
y atencidn

Area de proyectos Area de relaciones

con terceros
(redes sociales, web...)

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 TOREZANO

Area juridica

(Proteccion de datos

personales)

Area administrativa
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12:00 Bienvenida y presentacion
pilar Lucero y Veronica Seidel

Assciacién Espansia dv Familiares y Afectasos

4

acion y generalidades

12:10 Sindrome Kabuki: actualiz
linica. Pediatria HGU Gregorio Maraion

Dra. Veronica Seidel. Genética ¢

12: 25 El corazon en el S. Kabuki
Dra. Reyes Alvarez Garcfa-Roves. Cardiologi

a infantil HGU Gregorio Marafion

limentacion en el S. Kabuki

alesydea
il/ Pediatria

12:45 Problemas gastrointestin
d. Digestivoy Nutricion infant

Dra M2 Carmen Miranda Ci
HGU Gregorio Marafion

13:05 Vision terapéutica desde el campo de |a fisioterapia y

terapia ocupacional
Sonia Martinez, fisioterapeuta de CREER Y M2 Jests Ladron de Guevara,

terapeuta ocupacional del CREER.
13:45 Coloquio. Conclusiones y cierre
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