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Saluda del vicepresidente

Como cada airo por estas fechas nos hacemos eco del Gltimo airo de nuestra
asociacion, un aiko como siempre de esfuerzo y trabajo de todas las familias
AEFA kabuki que a través de nuestra asociacion resuelven problemas y sobre
todo se mantienen al dia, a través de nuestros canales del dia a dia, de las

experiencias que pasan dia a dia a las familias y sus familiares afectados.

Nuestra asociacion sigue trabajando para que la visibilidad de la misma siga
activa y siga cada dia superdndonos. Asi empezdbamos el aio con unos
seminarios on-line sobre escolarizacion y ayudas a través de los beneficios
fiscales que tuvieron gran repercusion y a la que se unieron varias asociaciones
que denotaron el interés de la misma. Con ese mismo proposito también
participamos en los distintos eventos de FEDER por todo el pais en el dia
Internacional de las enfermedades raras; con FEDER estamos trabajando a
diario y nos mantiene informados de los cambios tanto legislativos como
sociales relacionados con las enfermedades poco frecuentes. En este trabajo
diario, AEFA KABUKI participé como ponente en el “curso discapacidad y
dependencia, orientacion al conocimiento de las enfermedades raras” que se
realizé en el centro CREER de Burgos, en que profesionales tanto de
dependencia como de discapacidad de todas las comunidades auténomas
pudieron tener informacion cercana de la situacion real que padecen los
afectados por enfermedades raras y sus familiares y que en muchos casos no se
ve sobre un informe médico o una entrevista de unos minutos, para que los
valoradores sean conscientes de la realidad y dificultad del dia a dia a la hora

de la valoracion tanto de la dependencia como en la discapacidad.

Con ese fin hemos participado en jornadas de visibilidad en la que AEFA
KABUKI ha tenido un protagonismo especial y que nos ha permitido informar
de nuestras actividades y la enfermedad, asi hemos participado en una

jornada denominada “visibilizando a los KABUKIS.

Y como no, este airo no podia faltar nuestras jornadas (las V jornadas medicas

monogrificas) y nos hemos ido a Murcia, donde estuvimos apoyados en todo
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momento tanto por los ponentes como por el hospital que nos acogié para
ellas, donde otro aRo mds volvimos a recordar y tener nuevos contenidos sobre
las diferentes eventualidades médicas de nuestro sindrome, acabando el fin de
semana con nuestra reunion de familias en Los Alcaceres, en los que
disfrutamos de la acogida de su Ayuntamiento y el trabajo arduo de nuestr@s
padrinos en Murcia que nos ayudaron a tener un encuentro familia,r que como
cada airo suma nuevas familias y como no las que repiten, porque saben que el

vinculo, la diversion y la complicidad que se crea esta garantizada.

No quiero acabar sin otro hito en este airo como es nuestro “noticiero”
mensual KABUKI NEWS donde os invitamos a participar con vuestras fotos y

eventos para que disfrutemos toda la familia kabuki de los mismos.

Acabamos el aiio con la entrevista a uno de nuestro Kabuki en Navarva y que

sirve de enlace para la primera actividad que ya tuvimos en este airo 2023.

Como siempre y para terminar sequinos insistiendo como todos los airos que
la union hace la fuerza, que el trabajo tiene resultados y esos resultados nos
vino en los tltimos dias del ailo y que no es otra cosa que nuestra asociacion
ha conseguido tener el reconocimiento de ser una entidad de utilidad piblica,
con lo que subimos un escalon a la hora de intentar tener mas herramientas
para tener mas recursos y poder tener la posibilidad de sequir haciendo visible

una enfermedad que porque sea minoritaria no puede ser menos importante.

Gracias a todas las familias que se una manera o otra siguen en la lucha y
gracias a nuestr@s chicos y chicas que cada dia nos ejemplo de superacion.

Un saludo afectuoso.

Manuel A. Reinoso
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iQUE ES AEFA-KABUKI?

Generalidades
AEFA-Kabuki son las siglas de Asociacion Espafola de Familiares y Afectados por Sindrome de Kabuki.
Es una asociacién sin dnimo 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 Federacidn Espafiola de Enfermedades Raras (FEDER).

En el 2022, la entidad ha conseguido un reto, por el que ha estado trabajando en los ultimos afios, ha
sido declarada entidad de Utilidad Publica.

AEFA-Kabuki finalizo el 2022 con 59 socios.

AEFA-Kabuki colabora estrechamente con profesionales médicos de diferentes especialidades y
hospitales, de las distintas comunidades auténomas.

Ambito geografico

AEFA-Kabuki tiene como dmbito territorial todo el territorio espafol.

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 estd 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 Razoén social: Asociacion 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: Seccion 12, Numero 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 esta 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.

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

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

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.

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

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

Favorecer la integracion 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

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

A. Formacion a especialistas.

6° Jornada médica anual sobre el Sindrome de Kabuki

La organizacién del seminario contd con la colaboracién de la Dra.Encarna Guillén.

El seminario estaba dirigido a profesionales socio-sanitarios, educadores, cuidadores, pacientes y
familiares. Se desarrollé en el “Hospital Clinico Universitario Virgen de la Arrixaca” de Murcia, fue publico y
gratuito.

Las ponencias e intervenciones de los profesionales abarcaron temas muy interesantes desde el punto de
vista terapéutico como para el dia a dia de las familias. A continuacién se muestran los titulos de las
ponencias y el profesional que la desarrollé.

e S. Kabuki en Espaiia y a nivel internacional
Dra. Verdnica Seidel.
H. Gregorio Marafién. Madrid

e Aspectos traumatologicos

Dr. César Salcedo. o p
3 "

CSUR Displasias. ERN BOND HCUVA. UMU. IMIB. Murcia e iXa‘ﬁxi‘ s ¥

S* Jornads ok

e Perspectiva endocrinologica. Papel de la GH
Dr. Pepe Martos.
S.Endocrinologia Infantil. ERN BOND. HCUVA. Murcia

Sman e

e Manifestaciones cardioldgicas
Dr. Moisés Sorli.
S. Cardiologia-HCUVA. Murcia

e Epilepsia, TEA y otros problemas neurologicos.
Dra. Helena Alarcon.
S. Neuropediatria. HCUVA. Murcia

e Plan de seguimiento y transicion a la vida adulta
Dra. Anna Ma Cueto.
H. Vall d’Hebron. Barcelona

e Abordaje desde el punto de vista pedagogico
Ana Ballesta Cervantes. -

Direccion Técnica Centro Dia ASSIDO.

e Testimonios: La vida con S. Kabuki
Sras. Ana Bravo y Maria Sdnchez

El programa completo se adjunta al final de la memoria.
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B. Grupos de ayuda mutua (GAM)

En 2022 se continud el proyecto GAM iniciado en 2019, cuyo objetivo
es crear un espacio de encuentro entre iguales, en el que, siempre de
forma confidencial por parte de los participantes, se exponeny
comparten sentimientos, frustraciones, experiencias, vivencias,
preocupaciones u otro tema que el asistente necesite abordar,
siempre bajo la supervision y guia de un profesional —psicélogo

i experto.

Este proyecto esta destinado a las personas con S. kabuki, a sus padres y a los hermanos, realizandose
sesiones especificas para cada grupo, y dentro de un grupo de iguales, se considera su diferente edad
madurativa y/o necesidades.

Ademas, en 2022, se ha dado la oportunidad a familias, con algiin miembro con S. Kabuki, que no estan
asociadas 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.

C. Seminario Online: Educacion y fiscalidad en personas con discapacidad.

AEFA-KABUKI organizé un seminario impartido por expertos sobre temas tan necesarios de abordar como
es el ambito educativo, itinerario educativo, fiscalidad y ayudas.

Los temas especificos que se abordaron fueron:
+» Necesidades Educativas Especiales: desde educacion infantil hasta la universidad (formacion
profesional — ocupacional).
Enrique Pérez Aguila. Jefe del Dpto. de Orientacion del IES Francisco Ayala

«*» Ayudas fiscales para las personas con discapacidad
Jesus Antonio Moure Pérez. Abogado, asesor y conferenciante.

El seminario fue gratuito y se pudieron resolver todas las preguntas que las familias formularon.

D. Mesa redonda web: Logopedia en Enfermedades raras

Con motivo del Dia Mundial de las enfermedades raras
(28 de febrero) el Colegio de Logopedas de la
Comunidad de Madrid organizé una mesa redonda en
formato online sobre la importancia de la figura del
logopeda en las EERR o poco frecuentes.

AEFA-Kabuki fue invitada a participar en la mesa
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redonda, para dialogar sobre la importancia y la necesidad de la logopedia en el T
Sindrome de Kabuki y otras enfermedades raras, asi como el gran desconocimiento M
de lo que aporta el trabajo de los profesionales de la logopedia en la calidad de §

EU/RRIRALE PLGAN
0 FEC N

vida de personas con enfermedades raras.

Fue un evento gratuito para quién quisiera asistir y saber mas sobre las =
enfermedades raras y el tratamiento logopédico y sus beneficios. Se adjunta

programa completo al final de la memoria.

e L =

E. Curso Discapacidad y dependencia: Orientacion al conocimiento de las
Enfermedades Raras

El Centro de Referencia Estatal de Atencidn a Personas con Enfermedades Raras y sus Familias (Creer),
organizé el Curso «Discapacidad y dependencia: orientacion al conocimiento de las Enfermedades Raras» en
Burgos, los dias 7 y 8 de junio.

Dirigido a profesionales de
los equipos de valoracion
de la discapacidad y la
dependencia de las
Comunidades Autéonomas,
cuyo objetivo fue contribuir
a mejorar la actualizacion
del conocimiento, la
localizaciéon de recursos e
informacién y favorecer la
sensibilizacidn y el interés
hacia las Enfermedades Raras, favoreciendo la comunicacidn entre profesionales de distintos territorios y
compartir criterios y opiniones.

AEFA-Kabuki fue invitada a este evento y estuvo representada por el vicepresidente, Manuel Antonio
Reinoso, quien dio a conocer nuestra asociacion, visibilizé el Sindrome de Kabuki y también visibilizd la
repercusiéon que puede tener una valoracién de la discapacidad no adecuada en el desarrollo y calidad de
vida de los afectados. Se adjunta el programa entero al final de la memoria.

D. Reunion de familias Kabuki.

Las “familias Kabuki”, tanto socias como no socias, se reunieron el 22 de octubre, en Murcia.

Las actividades se realizaron, entre otros sitios, en el Centro Cultural Las Claras del Mar Menor, en Los
Alcazares (Murcia).

Se realizé un taller de arteterapia y colorterapia para los nifios asistentes, tanto nifios con S. Kabuki, como
hermanos u otros nifios que se unieron a los talleres.
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poder de la musica como terapia, ademads de diversidn; y en el que,
bajo la instrucciones de Pepe se trabajo la psicomotricidad, atencién y
coordinacion, en una atmosfera divertida, distendida. Este taller
estaba dirigido a nifios y adultos, lo que permite favorecer, la
inclusién, autoestima, confianza y sentirse entre iguales.

Y como final del dia, todos los asistentes disfrutaron de un musical, en
gue entonaron la cancién de los nifios Kabuki, titulada “Un mismo

|”

Ademas, todas las familias tuvieron la oportunidad de disfrutar de
la ciudad, realizando una ruta en tren turistico

Y para las madres, padres y asistentes adultos,
contamos con un taller presencial de orientacién en
el manejo del estrés, gestion de conflictos,
resiliencia impartido por la psicologa de la
asociacion. Ademas de realizacién de “role play”
gue nos permitieron conocernos mejor y dar rienda
suelta a nuestras sensaciones y sentimientos,
compartiendo experiencias e inquietudes del dia a
dia en convivencia con un nin@ o adolescente con
S. Kabuki.

Fue una jornada muy emotiva, donde mayores y menores disfrutamos mucho juntos. La reunién 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...).

Este evento fue muy satisfactorio, tanto en cuanto al nUmero de participantes como en cuanto a los

objetivos conseguidos: compartir espacio, vivencias, crear vinculos y empatia, inclusién de los nifios kabuki
y sus familias.
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E. Divulgar, visibilizar y concienciar sobre el Sindrome de Kabuki

E.1. Presencia en medios de comunicacion

PRENSA S e i
Con motivo de la celebracion de la 62 Jornada Médica del Sindrome de Kabuki en Aty -
Murcia y coincidiendo con el Dia internacional del S. Kabuki, la prensa digital local
se hizo eco: el periddico digital de la Regidon de Murcia LA VERDAD publicé
“Investigacidn para los nifios con sindrome de Kabuki” dando visibilidad al S.K'y

pidiendo investigacion.

Encuentro de familias
con sindrome de Kabuki

LaOpiniondeMurcia publicé “Encuentro
de familias con Sindrome de Kabuki”.

Ese mismo dia, a nivel nacional, el periddico digital PrensaSocial publicaron el articulo “Sindrome de Kabuki,
proyecto a la discapacidad sensorial” donde se habla sobre la enfermedad, sintomas y tratamiento.

https://prensasocial.es/sindrome-de-kabuki-proyecto-a-la-discapacidad-
sensorial/https://prensasocial.es/sindrome-de-kabuki-proyecto-a-la-discapacidad-sensorial/

Boletin Kabuki News NOVEDAD!

Este afio hemos iniciado el boletin de noticias de nuestra asociacion, donde se
encuentra informacién y recursos sobre el sindrome de kabuki; y se le da la
bienvenida a nuevos/as socios/as y se celebran los hitos de nuestros/as Super
Kabukis.

E.2. Dia internacional del Sindrome de Kabuki
En el dia internacional del S. Kabuki, no podia faltar la distribucién de Lazos verdes, que

es la representacion 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, profesionales socio-sanitarios, colegios y centros educativos, centros de actividades
extraescolares y deportivos, entre otros lugares, con el fin de contribuir a la concienciacién
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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.

AEFA-Kabuki se unid a las actividades de divulgacién y sensibilizacidon 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 concienciacion con el S. Kabuki.

E.3. Mainana Super Kabuki: Jornada visibilizando a los Kabukis y fomento del
asociacionismo

VINIDILIZANDO A LUS

KANUKLS

Con el fin de fomentar el asociacionismo entre las familias con algiin miembro
con S. Kabuki y que aldn no son socios, para hacerles ver la importancia de aunar
fuerzas para mejorar la calidad de vida de los afectados y familiares, y también
lo importante que es para las personas afectadas por S. Kabuki participar en
actividades con iguales y la repercusién positiva que esto tiene en el afectado y
sus familias; se organizoé una actividad ludica, en la que se realizaron las
siguientes actividades:

0

+» Terapia asistida con animales: a cargo de terapeutas caninos de la Fundacién Canis Majoris. Se
trabajo diferentes dimensiones como la fisica y motora, emocional, cognitiva, conductual y
relacional. Asi como, la vinculacién, responsabilidad, afectividad nifio/a-animal.
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«+ Taller de Jardineria/Naturaleza: con la colaboracién del personal de la floristeria Viveros Hermanos
Silvosa. Se utilizé la jardineria para fomentar la inclusion, tolerancia a la diversidad entre personas y
mejora de la psicomotricidad.

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 sociabilizacion de los afectados; a la vez
que favorece la empatia y normalizacion de sus diferencias
(fisicas, de comportamiento, etc) e inclusién en la sociedad.

Y después de unas semanas, los nin@s que
participaron en el taller de jardineria vieron
el resultado de su siembra.

F. Servicio informacion y orientacion

En 2022, a través del buzdén de correo electrénico de la pagina web de la asociacion se han atendido 16
consultas relacionadas con temas sociales y / o médicos de familias que acaban de recibir un diagnédstico de
S. Kabuki o que se enfrenta a alguna nueva circunstancia de la evolucién de la persona con S. Kabuki.
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G.Ayudas y subvenciones obtenidas

AEFA-Kabuki en 2022 se presentd a varias convocatorias de ayuda y/o subvenciones de caracter publico o
privado.

Los proyectos presentados a las diferentes convocatorias estaban vinculados a 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 y satisfactoria.

AEFA-Kabuki obtuvo una resolucidn favorable en las siguientes convocatorias:

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

Ayuda destinada a contribuir a un diagnéstico temprano del Sindrome de Kabuki en todas las
provincias y Comunidades Auténomas del territorio espafiol. Para ello, se realizaron las 62 Jornadas
Médicas del Sindrome de Kabuki en Murcia, para dar a conocer la enfermedad al mayor nimero de
profesionales sanitarios y asi conseguir un mayor numero de diagnosticados/as de manera correcta y
temprana.

También se destind financiacidn a la reunion familiar y gastos ordinarios para el correcto
funcionamiento de la asociacion.

v Il Programa Impulso, de Mutua madrilefia — FEDER

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" Fomento del asociacionismo, de Junta Municipal Distrito Moratalaz

Destinado a visibilizar la asociacién, 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 de pertenencia entre las familias socias.

v" Programa Santander Social Tech, Fundaciéon Santander

Destinado a apoyar la digitalizacidn del tercer sector, facilitando que las organizaciones sociales
aprovechen las oportunidades que ofrece la transformacion digital para mejorar el impactoy la
eficiencia de sus acciones.

Se ha realizado las dos primeras fases (estamos a la espera de que se apruebe la tercera fase):

e Fase 1: Talleres Santander Social Tech ->Formacidn online con el objetivo de adquirir
habilidades y competencias digitales para mejorar su comunicacion, capacitacion de fondos
y gestidn interna.

Firmado digitalmente por

70416560) MARIA 704165605 MARIA PILAR
PILAR LUCERO (R: LUCERO (R: G67047530)

Fecha: 2023.06.01
G67O47530) 20:13:25 +02'00'
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ESTADOS FINACIEROS

CUENTA DE PERDIDAS y GANANCIAS

Empresa
7092
ASOC. SINDROME KABUKI
Fecha
250323
Condiciones
PERIODO : 01-01-22 / 31-12-22; PERIODO N-1: 01-01-21 / 31-12.21; EMPRESA N-1 : 7091 - ASOC. SINDROME KABUKI
ContaPlus
Pigina
1
DESBE EJERCICIO 22
GASTOS 27.700,82
A) GASTOS DEL EJERCICIO 27.700,82
8. Gastos de personal 5.683,04
a) Sueldos, salarios y asimilados 4.219,55
640, Sueldos y salarios 421955
b) Cargas sociales 1.463,49
B42. Seguridad social a cargo de la empresa 1.463 49
9. Otros gastos de la actividad 22.017,78
) Servicios exteriores 15.065,96
623. Servicios de profesionales independientes 339239
624, Transportes 0.00
625, Primas de seguros 236,72
626. Servicios bancarios y similares 12871
627. i v publicas 5.165,66
628. Suministros 0,00
629, Otros servicios 6.142,48
b Tributos 40,82
631, Otros tributos 40,82
€) Pércidas, d v 60 de p poe 6.911,00
678. Gastos excepcionales 6.911,00
d) Otros gastos de gestién corriente 0,00
657. Cuotas devengadas a favor de otras entidades 0,00
12, Otros resultados 0,00
0,00
A1) EXCEDENTE DE LA ACTIVIDAD 0,00
A_3) EXCEDENTE ANTES DE IMPUESTOS 0,00
A4} BENEFICIO DEL EJEROCIO PROCEDENTE DE OPERACIONES CONTINUADAS 0,00
A5) EXCEDENTE DEL EJERCICIO 0,00
2
HABER EJERCICIO 22
INGRESOS 11.939,88
INGRESOS DEL EJERCICIO 11.939,88
1. Ingresos de ta actividad propia 11.963,95
a) Cuotas de asocados y afilados 7.574,60
720. Cuotas de asooados y afiliados 7.574,60
¢} Ingresos de p i P i ¥ i 438335
723. Ingresos de patrocinadores y colaboraciones 438935
7. Otros ingresos de la actividad -24,07
b} de al del ejercicio -24,07
745, Ingresos por subvenciones -24,07
A1) PERDIDA DE EXPLOTACION 15.760,94
A 3) RESULTADO ANTES DE IMPUESTOS (PERDIDAS) 15.760,94
A.4) PERDIDA DEL EJERCICIO PROCEDENTE DE OPERACIONES CONTINUADAS 15.760,9¢

A5) RESULTADO DEL EJERCICIO (PERDIDAS| 15.760,94



BALANCE DE SITUACION
Empresa

7052

ASOC, SINDROME KABUKI

Fecha

29-03-23

Condiciones

PERIODO : 01-01-22 / 31-12-22; PERIODO N-1: 01-01-21/ 31-12-21; EMPRESA N-1: 7051 - ASOC. SINDROME KABUKI
ContaPlus

|Pagina L 1

1
ACTIVO EJERCICIO 22

B) ACTIVO CORRIENTE 24,138,20
VI, ETECUVO ¥ OTrOS aCTIVOS HIGUIa0s Bquivalentes 28.138,20
1, Tesoreria 24,138,20
572. Bancos e instituciones de crédito c/c vista, euros 24,138,20
TOTALACTIVO (A+B) 24,138,20
BALANCE DE SITUACION
Empresa
7092
ASOC, SINDROME KABUKI
Fecha
29-03-23
Condiciones
PERIODO : 01-01-22 / 31-12-22; PERIODO N-1:01-01-21/ 31-12-21; EMPRESA N-1: 7091 - ASOC. SINDROME KABUKI

ContaPlus
Pagina
2
IPATRIMONIO NETO Y PASIVO EJERCICIO 22
A) PATRIMONIO NETO 21.716,21
A-1) Fondos propios 21.716,21
1. Reservas 27.371.44
2. Otrasreservas 27.371,44
113. Reservas voluntarias 27.371,44
IIl. Excedentes de ejercicios anteriores 10.105,71
120. Remanente 10.105,71
IV. Excedente del ejercicio -15.760,94
129. Resultado del ejercicio -15.760,94
C) PASIVO CORRIENTE 2.421,99
V. Acreedores comerciales y otras cuentas a pagar 2.421,99
3. Otros acreedores 1.867,40
410. Acreedores por prestaciones de servicios -86,60
412. Cuotas otras entidades 1.954,00
4, Personal (remuneraciones pendientes de pago) 144,68
465. Remuneraciones pendientes de pago 144,68
6. Otras deudas con las Administraciones Publicas 409,91
4751, Hacienda Publica, acreedora por retenciones practicadas 190,58
476. Organismos de la Seguridad Social, acreedores 219,33
TOTAL PATRIMONIO NETO Y PASIVO 24,138,20

Firmado digitalmente por
70416560) MARIA 7I0416560JI !\I/lARIA PILAR

PILAR LUCERO (R: LUCERO (R: G67047530)
Fecha: 2023.06.01 20:13:51
G67047530) 0200
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COMPROMISO DE AEFA-KABUKI

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 organizacién 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 colaboracién con cualquier otra entidad o sociedad cientifica
gue se dediquen a la consecucidn de fines similares.

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 mamds a contactar con otras familias afectadas y constituir una asociacion.

Estas mamas, con mucha ilusidn 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 creacion 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 reunidn 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 reunidn 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
repercusion en el entorno social, econdmico y familiar.
Aguella reunioén 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 propésito de
CREAR UNA ASOCIACION y empezar a movilizarse por sus hijos.
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En septiembre de 2017 la asociacién se crea con el nombre Asociacidn Espafiola 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.

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

L

afectados con el maquillaje facial utilizado en el teatro tradicional
japonés, denominado Kabuki.

Los rasgos faciales tipicos son: ojos grandes, pestafias largas vy
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 inmunoldgicos;
anomalias endocrinoldgicas, malformaciones en el paladar, hipermovilidad o
hiperlaxitud en las articulaciones, denticibn anormal; anomalias oftalmoldgicas,
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 informacidn, 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 publicas 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 seguimiento médico adecuados:
Mutua MadrileRa, JMD Moratalaz, FEDER, Fundacion Santander, Comunidad de

Madrid, Ayuntamiento de Los Alcazares.

A los que han contribuido a visibilizar el S. Kabuki y la asociacion, y a recaudar
fondos para asociacion cediéndonos sus espacios como el Hospital Clinico
Universitario Virgen de la Arrixaca y el Centro Cultural Las Claras del Mar Menor .
A los terapeutas caninos de la Fundacion Canis Majoris, personal de la floristeria
Viveros Hermanos Silvosa, Pepe Abelldn. A todas vosotras y vosotros, GRACIAS,
GRACIAS Y MAS 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.

70416560) MARIA fdedoiamencrer
PILAR LUCERO (R: LUCERO (R: G67047530) Fi r mado por RAM REZ GOVEZ Al DA

G67047530 Fecha: 2023.06.01 CECILIA - ***8636** el dia

) 20:14:36 +02'00' H H
26/ 05/ 2023 con un certificado
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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

Sen

vicic 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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Inscripcion gratuita en: Sindromekabuki@gmail.com

Fecha limite inscripcion: 19 octubre 2022

PLAZAS LIMITADAS. Inscribete AQUI

¢Como llegar desde Murcia?

Autobus: lineas 13y 26

En coche: 11 min (8,7 km) por A-30 y Av. Primero de Mayo/N-301
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Comité organizador:

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

Seccion Genética Médica. Servicio de Pediatria. Hospital Clinico Universitario Virgen de la
Arrixaca. IMIB-Arrixaca. Universidad de Murcia. CIBERER-ISCIII. ERN-BOND.

Dra. Maria J. Ballesta Martinez

Dra. Maria J. Sanchez Soler

Dra. Ana Teresa Serrano Anton

Dra. Lidya Rodriguez Pefia

Dra. Marta Dominguez

Dra. Pilar Lucero

Presidenta: Dra. Encarna Guillén Navarro

-~

-~

Comité cientifico:

Dra. Encarna Guillén Navarro
Dra. Anna Maria Cueto

Dra. Verdnica Seidel

Entidades colaboradoras: Hospital Clinico Universitario Virgen de la Arrixaca. Servicio Murciano
de Salud. IMIB-Arrixaca. Fundacién para la Formacidon e Investigaciéon Sanitaria (FFIS).
Universidad de Murcia. ASSIDO. AEGH. CIBERER-ISCHII
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62 Jornada sobre Sindrome de Kabuki

Fecha: viernes, 21 de octubre de 2022.

Lugar: Salon de Actos del Pabellon Docente del Hospital Clinico Universitario
Virgen de la Arrixaca (PUVA). Ctra. Madrid-Cartagena, s/n 30120 El Palmar,
Murcia.

08:45-9:15 Recepcidn y entrega de documentacion

9:15h-9:30 Bienvenida y presentacion de la jornada
Representantes institucionales
Dra. Pilar Lucero (Presidenta AEFA-Kabuki)
Dra. Encarna Guillén (Presidenta Comité Organizador)

9:30h-11:00 Sindrome de Kabuki. Generalidades y actualizacion

Moderadora: Dra. Maria J. Ballesta.

S. Genética Médica. HCUVA.IMIB. ERN BOND. Murcia
9:35-9:55 S. Kabuki en Espana y a nivel internacional

Dra. Verodnica Seidel. H. Gregorio Marainén. Madrid
10:00-10:20  Aspectos traumatolégicos

Dr. César Salcedo. CSUR Displasias. ERN BOND
HCUVA. UMU. IMIB. Murcia

10:25-10:45  Perspectiva endocrinolégica. Papel de la GH
Dr. Pepe Martos. S.Endocrinologia Infantil.
ERN BOND. HCUVA. Murcia

10:45-11:00 Preguntas

11:00 — 11:45 Café

Pagina 22 de 26

Dirigida a profesionales sanitarios, pacientes y
familiares

Objetivos:

Divulgacion del Sindrome de Kabuki y actualizacion de sus aspectos clinicos y
genéticos. Networking clinicos, investigadores y familias de la Asociacion
AEFA-KABUKI.

11:45-13:30 Seguimiento en Sindrome de Kabuki

Moderadora: Dra. M. José Sanchez Soler.
S. Genética Médica. HCUVA. IMIB. ERN BOND. Murcia

11:50-12:10 Manifestaciones cardiolégicas

Dr. Moisés Sorli. S. Cardiologia-HCUVA. Murcia
12.15-12.35 Epilepsia, TEA y otros problemas neurolégicos.

Dra. Helena Alarcon. S. Neuropediatria. HCUVA. Murcia
12.40-13:00 Plan de seguimiento y transicion a la vida adulta

Dra. Anna M2 Cueto. H. Vall d'Hebron. Barcelona
12.50-13:20 Preguntas

13:30 - 15:00 Comida



15:00 - 16:30 Aspectos educacionales y sociales de la discapacidad

Moderadoras: Dras. Ana T Serrano y Encarna Guillén.
S. Genética Médica. HCUVA. IMIB. UMU. ERN BOND. Murcia

15:00 - 15:20

15:20-15.30

15:30 -16:15

Abordaje desde el punto de vista pedagégico
Ana Ballesta Cervantes. Direccion Técnica Centro Dia
ASSIDO

Preguntas

Testimonios: La vida con S. Kabuki
Sras. Ana Bravo y Maria Sanchez

16:00-16:30 Proyectos, conclusiones y cierre de la Jornada

Memoria AEFA-KABUKI_2022

Dra. Pilar Lucero (Presidenta AEFA-Kabuki)
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25/02/2022 11:00H

LOGOPEDIA EN

ENFERMEDADES RARAS
MESA REDONDA WEB

£

[egeecaas = TRy _<ILBE)

PARTICIPAN

Noelia Orcajada y Doria Penalver
Logopedas expertas en enfermedades raras
Laura Castro

Colegio Profesional de Logopedas de la
Comunidad de Madrid

Aldha Poxo

Asociacion Sindrome 22qg11

Cristina Ruix

Asociacion Sindrome X-Fragil de Madrid
Ana Maria Martinexz

Asociacion de Lucha contra ia Distonia en
Espafia

Pilar Lucero Perdones

AEFA Sindrome Kabuki

COORDINAN
Cristina Horcajo Rebollo y Soraya Valero
Manzanares

*Gratuita prewvia inscripeién
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Curso
Discapacidad y
dependencia

Orientacion al conocimiento
de las Enfermedades Raras
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#discapacidadydependenciaER
o 12:15 Insuguracién y bienvenida. Allor Aparicio Garcla. Direclor Creer
— 12:30 Aproximacian al conocimiento de is situacion de la discapacidad en las Enformedades Raras
2 Manuel Posada de la Paz. Profesor de Investigacion, Instituto de Investigacion en Enfermedades Raras
=)  instituto de Salud Carlos ||
™9 1315 Espacio para pregunias
M~ 13:30 Presentacion Orphanet. Portal de Enfermedades Raras. Virginis Corrochano James. Gestidn de
Proyecios. OrphanetEspafia / Ciberer
14:00 Espadio para pregunias
14:30 Paus=a descanso
16:00 El movimiento asocistivo como recurso e instrumento de cambio. rene Rodriguez Ibafez
Trabajadora socal. Federaciin Espafiols de Enfermedades Raras (Feder)
16:30 Presentacion Asociacion Espafiols de Famillares y Afectados por sindrome Kabukl (AEFA.
Kabuki) Manuel Antonio Reinoso. Vicepresidente AEFA. Kabuki
17-00 Testimonio: Experiencia de vida. Ana Maria Merino y Piedades Gerlin Serrate
1730 Espacio para pregunias
18:00 Visila & las instalsciones del Creer
09:00 Aspectos psicosociales en lss Enfermedades Raras. Consecuencias en la salud y en fa calidad
©  de vida. Cristina Pérez Vidlez. Psicologa Creer
e
= 0945 Espacio pata pregurias
=)  10:00 Presentacion de Buenas practicas. Guiss de Orlentacién de la valoracion de la discapacidad en
" Enfermedades Raras
€0 10:00 Comunidad do Madrid
« Sofia Gonzdlez San Mattin. Directoea CB 5
- Piar Sénchez-Porro Valadés. Médico CB B
10:30 Region de Murcia
« Rafasl Rodriguez Roman. Técnico Consulior de la Dependencia
11:00 Andalucia
~ Ricardo Manuel Moreno Ramos. Jefe del Servicio de Valorazion y Orientacion
11:30 Espacio para pregunt,
12:00 Pausa calé
12:30 Conferencia de clausura. Valoracidn del grado de Discapacidad y Dependencia. Contexto actual
y perspectiva de futuro. Javier Zugasti Moriones. Director del Cantro de Valoracién de Discapacidad y
Dependencia. Agencia Navarra de Autonomia y Desarrolio de [as Personas
13:30 Conciusiones y clausura
Salon de Actos Creer
¢/ Bernarding Obregén, 24 03081 Burgos — (,! o
Yol: 947 253 3% S

;t"r_w' < a — z - A
| Fome So56 crec. M

www creenfermedadesraras.es | infoficreenfermedadesraras os
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