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PROLOGO

Un afo mas y seguimos creciendo. Cada afio somos mas. Cada ano se conoce mas y mejor el
Sindrome KBG. La investigacion avanza y seguimos logrando nuestros objetivos y metas gracias a
la colaboracion y el compromiso de tantos. Juntos haremos que el Sindrome KBG sea cada vez
menos invisible. Juntos conseguiremos una vida mejor para todos los afectados y sus familiares.
Porque juntos, somos mas fuertes. jSeguimos adelante!

Gracias por ayudarnos a hacerlo posible,

Junta Directiva, Asociacion Sindrome KBG

CINDROME KBG, PEQUENDS, PERO NO TNVISIBLES
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1. ¢QUIENES SOMOS?

La Asociaciéon Espaiiola Sindrome KBG es una asociacion sin animo de lucro que se fundé en

2021 por un grupo de familias afectadas con los siguientes fines:

e Promover la agrupacion de personas afectadas por el Sindrome KBG o interesadas
personal o profesionalmente en ellas, para trabajar de forma coordinada en la busqueda de
soluciones.

e Sensibilizar a la opinién publica y a las instituciones publicas y privadas sobre los problemas
que esta enfermedad produce en afectados, familias y sociedad.

e Estimular y promover la investigacion cientifica del Sindrome KBG y sus consecuencias.

e Cooperar con entidades que tengan como objetivo mejorar la calidad de vida de las
personas con enfermedades raras.

e Cooperar a nivel internacional con asociaciones y afectados con Sindrome de KBG.

e Mejorar la calidad asistencial, tanto a nivel sanitario como educativo, de las personas

afectadas con el sindrome.

La Asociaciéon Espainola Sindrome KBG es una importante fuente de apoyo para las personas
con sindrome KBG y sus familias. La asociacion trabaja incansablemente para aumentar la

concienciacion sobre el sindrome KBG y para promover la investigacion.

kit
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2. LA JUNTA DIRECTIVA

En abril de 2021 se forma la Asociacion Espanola Sindrome KBG y con ella su junta directiva que
esta compuesta por los siguientes miembros:

Junta Direcliva 2021 - 2025

Cargo MNombre

Presidente JOSUE FERNANDEZ

Vicepresidente JOSE FRANCISCO OLIVER GUILLEN

Secretaria LAURA RUIZ ARIAS

Tesorero JORGE MORAL CERVANTES

Vocales RUTH MARIA FERNANDEZ RUEDA
ELIANA HOCK

MARIBEL MARTINEZ CORDON
DIAMA ESTEVEZ HERMIDA (desde octubre 2023)

RAMOMN ESTARLICH ESPADA (2021 - oct 2023)

En octubre de 2023, se da de baja de la junta directiva el vocal Ramén Estarlich, que ha sido
sustituido por Diana Estevez Hermida.

Otros voluntarios: Durante este afio se ha contado con la colaboracion destacada de DIANA
ESTEVEZ HERMIDA, madre de la asociacion que ha colaborado asiduamente con la junta directiva
a la que ahora ya pertenece. Destacamos también la colaboracion de LEILA ONBARGI como
interlocutora entre la fundacién norteamericana KBG Foundation y la Asociacion Espafiola
Sindrome KBG.
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3. COMITE CIENTIFICO INTERDISCIPLINAR

La Asociacion Espafola Sindrome KBG dispone del apoyo de un comité cientifico formado por
especialistas de diferentes ramas de la medicina y la salud. Desde aqui queremos agradecer este
enorme apoyo a todos los que forman parte de este comité:

e Dra. Encarna Guillén. Jefa de Seccién de Genética Médica Hospital Clinico Universitario
Virgen de la Arrixaca (Murcia)

e Dra. Leila Catherine Onbargi. Ginecologia y Obstetricia Centro Médico Teknon (Barcelona)

e Dra. Elena Martinez Cayuelas. Neuropediatria Hospital Universitario Fundacion Jiménez
Diaz (Madrid)

e Dra. Purificacion Martin. Genetista Hospital La Fe (Valencia)

e Dra. Sandra Paez Mantilla. Oftalmologia Hospital Voz Andes (Ecuador)

e Dra. Daniela Paez Mantilla. Otorrinolaringologia — Otoneurologia Instituto de
Otorrinolaringologia (Madrid)

e Dra. Susana Boronat. Directora de Pediatria Hospital de la Santa Creu | San Pau
(Barcelona)

e Dra. Dolores Penalvert. Logopeda especialista en enfermedades raras Universidad de
Murcia

e Dra. Esther del Corral Beamonte. Especialista en medicina interna Coordinadora clinica
de la estrategia de enfermedades raras en Aragoén.

e Dra. Ana Pilar Nso Roca. Endocrinologia infantil / Hospital San Juan de Alicante Prof.
Ciencias de la salud / Universidad Miguel Hernandez (Elche)

4. RECURSOS HUMANOS

Como se ha mencionado anteriormente, los RRHH voluntarios que dan soporte a la asociacion son
los compuestos por:

Junta Directiva
Asamblea de socios
Comité cientifico
Otros voluntarios

Ademas, durante la anualidad de 2023, desde la Asociacién se han dispuesto recursos econémicos
para la contratacion en la Universidad de Murcia de una investigadora predoctoral a media jornada,
para llevar a cabo la investigacion “Analisis de variantes y reposicionamiento de farmacos para el
tratamiento del sindrome de KBG”. Esta investigacion esta soportada por el siguiente equipo:

Nombre Relacion con el IP Centro de investigacion

Victoriano Mulero Méndez IP, Catedratico de Universidad Universidad de Murcia
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Diana Garcia Moreno Jefa de grupo Instituto Murciano de
Investigacién Biosanitaria

M? Luisa Cayuela Fuentes Jefa de grupo Instituto Murciano de
Investigacién Biosanitaria

Alicia Martinez Lépez Investigadora postdoctoral Instituto Murciano de
Investigacion Biosanitaria

Haleh Nikzamir Investigadora predoctoral Universidad de Murcia

5.

RECURSOS MATERIALES

La asociaciéon se nutre de las siguientes fuentes de ingresos para llevar a cabo sus actividades y
trabajar para conseguir sus fines de visibilizacion e investigacion del Sindrome KBG.

Cuotas anuales de los socios.
Donativos voluntarios de particulares y otras entidades privadas o fundaciones.
Eventos
Plataformas de donacién y crowdfunding:
o www.teaming.net/kbg con 1 euro por mes

o Crowdfundin

ACTIVIDADES DE LA ASOCIACION EN 2023

6.1. Eventos

6.1.1. Partido de futbol solidario con el Betis

El Real Betis supera en casi 700 personas el anterior récord registrado en un partido oficial, que fue
el 18 de febrero de 2023, en la Liga polaca con un total de 1740 aficionados con diversidad
funcional. Nos regalaron 3 invitaciones para poder ser parte de esta bonita iniciativa y hacer
realidad el suefo de nuestros pequefios aficionados, Iker, Jaime y Dani.

Poder pisar el estadio Benito Villamarin de la mano de los jugadores del Real Valladolid fue un
momento increible y Unico para ellos.


http://www.teaming.net/kbg
https://www.gofundme.com/f/1-ao-de-investigacin-del-sndrome-kbg
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6.1.2. Evento solidario “Amigos de lker”

El domingo 26 de marzo de 2023 tuvo
lugar en la casa de la cultura de
Azuqueca de Henares un evento
solidario en el actuaron el grupo de
rock Roto, el mago Raferty y Estibi
Minguez.

El evento tuvo muy buena acogida por
todos los asistentes y fue una gran
oportunidad para visibilizar el Sindrome
KBG y recaudar fondos para la
investigacion. La recaudacién total del
evento fue de 1490,90 €.

6.1.3. Mercadillo solidario en lbiza

~ EI'11 de junio, con motivo del dia internacional

del Sindrome KBG, tuvo lugar un mercadillo
solidario en Ibiza, para dar visibilidad a la
enfermedad y conseguir fondos para la
investigacion.

Gracias a todos los que os habéis acercado a
informaros y colaborar con nuestra causa, nos
ayudais a estar un poco mas cerca de nuestras
metas.
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6.1.4. Evento solidario en Valencia

También con motivo del dia internacional del Sindrome
KBG, el 11 de junio se celebré un pequeio evento en
Valencia, aprovechando ademas la proclamacion de la
falla A.C. Falla 3 d’Abril-Vall d’Albaida.

6.1.5. Desfile Benéfico

El 24 de junio de 2023 disfrutamos de un desfile benéfico en las Islas Baleares. Un gran apoyo
para dar visibilidad al Sindrome KBG y recaudar donativos para la investigacion.

Gracias por todos los que habéis participado y hecho posible este evento.
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6.1.6. Paella solidaria en Torija (Guadalajara)

El 8 de julio de 2023 disfrutamos en Torija (Guadalajara) de una riquisima paella solidaria.

Gracias a los Torijanos, al ayuntamiento de Torija y al Sr. Alcalde Alvaro Murillo Bonacho por tan
bonita iniciativa y por acordarse de nuestra asociacion.

El total recaudado fue de 1003 €.

Gracias por acercarnos un poco mas a cumplir nuestras metas.

10
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6.1.7. |l Partido solidario de Beariz (Galicia)

El 22 de julio de 2023, en Beariz (Galicia), disfrutamos de un partido de futbol sala solidario entre
C.F.S. Beariz VS C.F.S. Amigos Permuy, en favor del Sindrome KBG.

Gracias a este evento pudimos dar a conocer la enfermedad y recaudar 2,706.69€. para seguir
luchando por la investigacion y visibilizacion de la enfermedad.

Un partido solidario, donde gozamos de la diversion de los mas peques en los juegos, los sorteos y
buenisima compania amenizada por un partidazo.

Gracias a los jugadores, a Manuel(alcalde), a Alacena Da Aldea, a Terras de Montes, a La Casa De
Las Flores, la joyeria Vifial, a deportes Ucha y todos los asistentes por contribuir a que podamos
seguir investigando el Sindrome KBG.

El 21 de octubre en Ibiza, disfrutamos de una deliciosa paella solidaria
de la mano de: Sa Paella Club.

Gracias a la Asociacion Valenciana de Ibiza, A Nostra Falla Treballant
y a todos los asistentes por vuestra implicacién y apoyo con el
Sindrome KBG.

Gracias a vuestra ayuda podemos seguir investigando esta
enfermedad y seguir luchando por la calidad de vida de nuestros hijos.

Infinitas gracias Ibiza.

11
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6.1.9. Firma de libros “Mi globito Rojo”

El 25 de noviembre se ha realizado un encuentro en la AC Falla El Vents de Puerto de Sagunto,
Valencia, donde la escritora del cuento sobre el Sindrome KBG, Silvia Tamayo ha firmado algunos
ejemplares.

6.1.10. Fun and Trucks, feria solidaria en Ibiza a favor del Sindrome KBG

Fun and Trucks, la iniciativa que funde oferta musical y gastronémica con puestos de comida sobre
ruedas ha vuelto este domingo 10 de diciembre en la plaza de Jesus, en colaboracion con la Colla
de I'Horta y la Comision de Fiestas de Jesus.

En esta ocasion se ha tratado de un evento especial con motivo de las fechas navidefias, con
actividades para todos los publicos y con un marcado caracter solidario. Entre las actividades que
se han organizado se encuentran un castillo hinchable, pintacaras, talleres navidefios y el concierto
de The 3 Wise Monkeys.

Todo lo recaudado en este evento se destinara a la investigacion del sindrome KBG.

12
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6.1.11. Segundo desfile benéfico en Ibiza

El pasado sabado 2 de diciembre, se celebré en el Auditorio De Cervantes, Carrer de L'Estrella 17
de Sant Antoni de Portmany Ibiza, el segundo Desfile Benéfico de la mano de La Escuela de
Modelo y Crecimiento Personal.

Se recaudaron 500€ para la investigacion del Sindrome KBG. Ademas, todos los asistentes
disfrutaron del desfile y conocieron de cerca de qué se trata esta enfermedad.

13
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6.1.12. Jornada inclusiva con motivo del Dia Internacional de la
Diversidad Funcional

El domingo 3 de diciembre de 2023 se ha celebrado el Dia Internacional por la Diversidad
Funcional en un macro evento organizado por el Consell de Eivissa, en colaboracién con los cinco
ayuntamientos de la isla de Ibiza, la Fundacién Pacha y entidades del tercer sector entre las que se
encuentra la Asociacién Espafiola Sindrome de KBG.

En este evento hemos podido coincidir con los actores de la pelicula Campeones, quienes han
firmado una de nuestras camisetas.

14
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Ademas, durante el evento se han podido visualizar algunos videos sobre el Sindrome KBG y
hemos dispuesto de un stand con merchandising e informaciéon sobre el Sindrome KBG y

nuestra asociacion.

6.1.13. Fira Tio i Fira Solidaria de Navarcles

En un ambiente festivo y solidario, la comunidad educativa de I'Escola Catalunya, con la valiosa
colaboraciéon de I'Escola Bressol Tinet, celebré la Fira Tié i Fira Solidaria, una jornada llena de
actividades y participacion comunitaria que dejo una huella de alegria y solidaridad.

Todo lo recaudado en esta feria ira destinado a la Asociaciéon Espafola Sindrome de KBG.

El éxito de este evento solidario no habria sido posible sin la participacién activa de todas las
personas que asistieron, asi como el apoyo invaluable de los centros y personas que hicieron
posible esta celebracién unica. En nombre de la Asociacion Sindrome KBG, agradecemos
sinceramente a todos los involucrados.

15
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6.2. Publicacion del libro “Mi globito Rojo”

Gracias a la iniciativa de Laura, secretaria de la Asociacion Espafola Sindrome KBG, se ha
impulsado en la empresa Primark la iniciativa de publicacion de un cuento para nifios sobre el
Sindrome KBG. Para ello se realizd un concurso literario entre los trabajadores de Primark, tras el
cual se eligio el relato escrito por Silvia Tamayo. Ademas, adicionalmente se ha contado con la
extraordinaria aportacién de Teresa Guzman para las ilustraciones del cuento.

El cuento se puede adquirir a través de la editorial o en las principales librerias.

Todo lo recaudado con las donaciones del libro se destinara a la investigacion del sindrome KBG.

Durante los meses de mayo y junio se han llevado a cabo diversas actividades de visibilizacion del
Sindrome KBG en las que ademas se ha dado a conocer el libro como cuentacuentos en colegios o
como la presentacion del libro al alcalde de Sagunto. También se ha llevado a cabo el 9 de junio de
2023 la firma de libros por parte de la autora en Primark.

6.3. Apoyo de los centros educativos

6.3.1. Colegio Les LLisses de LLissa de Vall (Barcelona)

El dia 18 de abril hemos vivido una experiencia muy enriquecedora, tuvimos una videoconferencia
con una clase del Colegio Les Llisses de Llissa de Vall

Resolvimos dudas planteadas por los nifios relacionadas con el Sindrome KBG.

Estamos muy agradecidos por la bonita iniciativa que ha tenido este colegio.

16


https://apuleyoediciones.com/producto/mi-globito-rojo/
https://www.facebook.com/hashtag/barcelona?__eep__=6&__cft__[0]=AZXF_RmC04s_gwJtm-PxAwctmPHud_VHfTtIzUsRNEnfcL2SIUyu5u9bG9CoJ_0VuMxZcRARTWIVlwAaMnj8zVur6sl-JKBD7VIjex1z867qaYVzVlejAGSNdQsbPCn0y7gkQnC4fVYpwEPUiyq1oTqh6lcQD_0dc35ocTwp4e-OWwMoxtt6q5zB6Mzz6pH3jYexi8E6rDH-z_ZzNXKOVrfgWjsk2A6cn-eFcGs7NdFMq-b98TpQy_oao7Hz04ri2a0YY3gtq1kUJ5V130JP6jcK&__tn__=*NK-y-R
https://www.facebook.com/hashtag/enfermedadesraras?__eep__=6&__cft__[0]=AZXF_RmC04s_gwJtm-PxAwctmPHud_VHfTtIzUsRNEnfcL2SIUyu5u9bG9CoJ_0VuMxZcRARTWIVlwAaMnj8zVur6sl-JKBD7VIjex1z867qaYVzVlejAGSNdQsbPCn0y7gkQnC4fVYpwEPUiyq1oTqh6lcQD_0dc35ocTwp4e-OWwMoxtt6q5zB6Mzz6pH3jYexi8E6rDH-z_ZzNXKOVrfgWjsk2A6cn-eFcGs7NdFMq-b98TpQy_oao7Hz04ri2a0YY3gtq1kUJ5V130JP6jcK&__tn__=*NK-y-R
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Ademas, con motivo del dia internacional del Sindrome KBG, en junio, la clase de 5B del Colegio
Les Llisses de Llissa de Vall monté un mercadillo solidario a favor del KBG.

Gracias a todos los profesores y a todos los nifios porfa esta preciosa iniciativa con la que estamos
a un pasito mas cerca de nuestras metas.

Sois un gran ejemplo de solidaridad, compafnerismo y concienciacion.
6.3.2. Colegio San Miguel 2 (Vigo)

TS Los nifios de educacion especial del colegio
San Miguel 2 de Vigo, elaboraron un
proyecto para conocer mejor nuestro
sindrome, al que llamaron:_Las Hormigas

Del San Miguel 2.

El proyecto culmind con un video informativo
que fue publicado el 8 de mayo de 2023.

Muchisimas gracias por el gran trabajo y por
la colecta, esas son nuestras principales
metas, visibilidad y recaudacion para nuestra

investigacion con la Universidad de Murcia.

17


https://youtu.be/f9rZEo-P7a0
https://youtu.be/f9rZEo-P7a0
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6.3.3. Colegio Llissach de Santpedor (Barcelona)

El colegio Llissach de Santpedor abre sus puertas en torno al dia Internacional del Sindrome KBG
para dar a conocer la enfermedad. Todo el colegio se ha tefido de rojo y se ha llenado de globos
rojos con las letras KBG. Ademas, en las aulas de Educacion Infantil, se ha visualizado un video
sobre el KBG y se ha realizado un cuentacuentos con el libro publicado por la Asociacién “Mi
globito rojo”. Gracias infinitas a la Escola Llissach por su colaboracion.

18
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6.3.4. Colegio "Blasco Ibanez" de Beniparrell

Beniparrell, Valencia. El pasado 15 de diciembre, el Colegio
educativo publico «Blasco Ibanez» abri6é sus puertas a una
iniciativa solidaria destinada a dar visibilidad al Sindrome KBG.
La jornada resulté ser no soélo informativa, sino también
conmovedora, ya que toda la comunidad educativa se uni6
para mostrar su apoyo.

La jornada sirvio para concienciar a alumnos, profesores y
personal administrativo sobre el Sindrome KBG, Tanto alumnos
como profesores demostraron un interés genuino en aprender
sobre el Sindrome KBG, haciendo de este dia una experiencia
educativa enriquecedora.

La solidaridad también se hizo presente de manera tangible.
_ En un gesto conmovedor, todo el colegio se unié para recaudar
= : fondos en apoyo a la asociacién dedicada a la investigacion y
apoyo del Sindrome KBG. Al finalizar la jornada, se logré reunir
un donativo de 276,95 euros, una muestra palpable del compromiso de la comunidad educativa con
la causa.

19
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6.3.5. Otros centros educativos

Muchos otros centros educativos han querido sumarse a las iniciativas del dia internacional del
Sindrome KBG.

. Colegio Marti Sorolla - X
b 4h.0

¢Sabes qué es el #KBG? 5 Si quieres
averiguarlo no te pierdas el libro "Mi
globito rojo’ @ @ Ademads de explicar en
qué consiste esta enfermedad rara,
contribuiras a recaudar fondos para su
investigacion@ En la biblioteca del
colegio hemos adquirido dos ejemplares
para que nuestro alumnado la conozca,
ademas nuestro alumno nos ha dedicado
los dos ejemplares del centros s &

20
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6.4. Redes sociales y otras actividades de visibilidad

Desde la asociacién Espafiola Sindrome de KBG utilizamos nuestra pdgina web y las redes sociales para dar

visibilidad al Sindrome KBG. Aqui alguna de nuestras estadisticas de este afio 2023:

e Visitas a la web: Nuestra web kbgsindrome.org ha tenido 4.800 visitas durante este afio. Ademas,

este afio hemos actualizado el disefio de la web y hemos ampliado el contenido.
e Seguidores en redes sociales:
o 1000 seguidores en Facebook.
https://m.facebook.com/p/KBG-Espa%C3%B1a-100070716900604
1339 seguidores en Instagram. https://www.instagram.com/sindrome_kbg

o Twitter: Hemos abierto una nueva cuenta de twitter que ya cuenta con 145 seguidores.

https://twitter.com/KbgEspana
e Visualizaciones en Youtube: 3.792 nuevas visualizaciones.
https://www.voutube.com/@asociacionespanolasindromel1602/videos

e Contactos atendidos: Se han atendido 67 solicitudes de informacidn por parte de familias afectadas.

De las cuales 14 han pasado a formar parte de la Asociacion en este afio.

6.5. Celebracion del 11 de junio

Mdejunio 4 4jq con KBG
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Como cada afio, hemos aprovechado el dia internacional del Sindrome KBG para impulsar la
visibilidad del Sindrome. Para ello, se han llevado a cabo diferentes acciones como la publicacion
del video "Un dia con KBG" con la colaboracion de numerosos miembros de la asociacion y de
personajes reconocidos.

Ademas, para dar visibilidad en redes sociales este afio se ha propuesto el trend de "miércoles".
Cientos de personas han participado en este trend viral que ha recorrido las redes durante todo el
mes de junio.

Por otro lado, el 11 de junio siempre es una oportunidad excepcional para dar visibilidad al
Sindrome KBG en los medios de comunicacion. Se ha creado una nota de prensa que se ha
enviado a diferentes medios y se ha participado en reportajes en importantes medios de
comunicacion como la television A punt de Valencia.

También se ha impulsado la difusion del KBG iluminando diferentes ayuntamientos de rojo.
6.6. Colaboracién de instituciones publicas.

Muchos de nuestros ayuntamientos se han iluminado de rojo y han transmitido el mensaje de
visibilidad que les pedimos el 11 de junio 2023.
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El excelentisimo alcalde de Sagunto nos ha dedicado su valioso tiempo a conocer y compartir con
él ,el nuevo proyecto de la Asociacion del Sindrome KBG. "Ml GLOBITO ROJO" cuento narrativo
sobre el dia a dia de una nifia con KBG" Nos ha encantado todo el carifio que nos aportas. Dario M
muchisimas gracias por tanto apoyo,a ti y a todo tu equipo.
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6.7. EIlI KBG en los medios de comunicacion.

Como cada afio, los medios de comunicacion se hacen eco de nuestros eventos y nos ayudan a
dar visibilidad a la enfermedad.

% Antena 3l Guillermo Furiase Relaciones ‘firedooring'  Laural bajo la aimohada  Alba Flores pregdn  Goma de fa lavadora  Lolita Flores  Sol v fopless  Hijo Carmen|

nova

GENTE VIDA BELLEZA MODA COCINA  SHEIN

DIA MUNDIAL
;Qué es el sindrome KBG?
Tras ese nombre se esconde una enfermedad rara, una tipologia de afecciones con una prevalencia

minoritaria: unos 5 casos por cada 10.000 habitantes. En el caso del sindrome KBG, las personas
diagnosticadas sufren alteraciones fisicas, psiquicas y de salud.

I-A voz Por esRadio Valencia 105.5 » LAVOZ DEL TURIA con Gabriel Sales

DEL 3e7 Testimonio - Josué Fernandez, presidente de
-7~ la Asociacion de Enfermos de KBG en Espana

L
I U R I A 5o 21082023 i 14 o Qo

[ . ..E._,.- G (remeass
wy Y . _{"‘_-'_'-"" Magazine y variedades

= 20minutos

Diana Estévez, madre de Derek con Sindrome
KBG: "Mi mayor miedo es que lo rechacen"

WERDHE SORLA / MOTACEA /11 063023 - 02.47TH f) (v =)

Sindrome de KBG y su mayor problema: la
= E117 de junic es el die mundial de esta enfermedad witrarrara, que afecta & unas 100 personas en Espafia.

-l .
» Guillermina, profesom y madre de wn chice con autismo: “Tonde he visto mas inclugsan es en |a Bducacmén Especial® epl ep51a

v

Dk bene cuatra ares y e dsgnosticenon KBG oo nuese messs, | De

EL 11 de fumio e el dia mundial del sindrome KBG, una enfermedad ‘ ——— vH8@ DRI - S
ultrarrara que afecta a unas L0 personas en Espafia. Su origen genético v
qué fue descubierts hace poco mas de una década llevin o pensar que, en
realidad, los afectados son muchos mids v que hay muchos casos

ELIGE

dos en otros sind o, L aindk
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DIARIO de IBIZA
Rostros famosos para dar visibilidad al Sindrome KBG, con menos
de cien casos en Espana

Actores, presentadores o futbolistas participan en un video para dar a conocer estra enfermedad rara

Redaccion —

el = =
\\ 8) sl | Ij

Ibiza | 10:06:23 | 0&:01 e e

Iria imagen del viden, con varios de los participantes en la campana. | Df

La lucha de dos familias de Ibiza hasta el diagnostico del

sindrome KBG

Samuel y Charo son los dos tinicos pequefios de la isla que padecen esta rara enfermedad genética, que se presenta con

varios sintomas desde edades muy tempranas

L e N ":i

Samuel Parra junto a sus padres y hermanos

Vanessa Hernandez | |biza | 09/06/23 12:49
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7. ACTIVIDADES DE INVESTIGACION

7.1. Comité cientifico

En Octubre organizamos la primera reunion anual de nuestro comité cientifico. En ella tuvimos la
oportunidad de poner en comun nuestros trabajos a lo largo del afo, asi como intercambiar
opiniones sobre lineas de investigacion futuras.

Aprovechamos esta reunién para que el profesor V. Mulero presentara directamente al comité los
resultados de la investigacion que lleva a cabo su grupo. Esto permitié a nuestro comité aclarar
directamente con él las dudas que tenian.

7.2. Apoyo a la investigacion del Sindrome KBG

7.2.1. Proyecto peces cebra

En este proyecto contribuimos de diversas maneras. Por un lado, algunos de los miembros de la
asociacion comparten los datos médicos y genéticos de los afectados por el sindrome. Por otro
lado, apoyamos financieramente el proyecto de investigacion. Ademas, también apoyamos
oficialmente como asociacién aquellas peticiones de fondos en las que el grupo participa. En
particular, hemos apoyado al grupo del prof. Victoriano para obtener financiacién de dos
instituciones diferentes: FEDER y KBG Foundation.

Este proyecto persigue identificar potenciales medicamentos huérfanos que puedan ser utiles para
el tratamiento del sindrome. Se trata de medicamentos que han sido aprobados para uso en
pacientes pero no tienen patologia asociada. El estudio ha dado visibilidad a la gran cantidad de
mutaciones que afectan al gen ANKRD11. Dada esta amplia variabilidad, el grupo ha centrado su
investigacion en el estudio de tres mutaciones concretas de naturaleza muy diferente: cuando la
proteina codificada en el gen no se sintetiza, cuando se sintetiza parcialmente y cuando se sintetiza
completamente pero con algun cambio en la secuencia de sus aminoacidos. Recientemente han
conseguido replicar bajo control las poblaciones de individuos con las mutaciones correspondientes
y caracterizar tanto su fenotipo como su comportamiento. Los siguientes pasos seran los de
identificar el impacto de los diferentes medicamentos sobre los peces con las distintas mutaciones.

Los avances en su investigacion son presentados a nuestra asociacién en reuniones trimestrales.

Toma de muestras de sangre. Como parte del material de estudio que proporcionamos, aquellos
miembros que participan voluntariamente en el estudio deben hacerse extracciones de sangre.
Desde la asociacion hemos ayudado a coordinar las extracciones de sangre que se han realizado a
lo largo de este afio en varias ciudades de nuestro pais.

gRNA A
F1 e
‘)I - = '
ANK RDI AD  RD2 > d Tail PCR
-5 (TTGGGGAAAATCACCTACTCCTIGAGGAGAGTTC) 26
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7.2.2. Proyecto de exploracién de marcadores moleculares en sangre

La asociacion apoyo este proyecto mediante la emision de una carta de interés para obtener fondos
en una convocatoria del Instituto de Salud Carlos Ill. Este proyecto esta liderado por la Dra. Berta
Almoguera del servicio de Genética de la Fundacion Jiménez Diaz. El objetivo del proyecto es
intentar entender el mecanismo molecular responsable de este sindrome, ademas de relacionar
ciertos marcadores moleculares con la gran variabilidad que se observa en el sindrome KBG en
cuanto a la presentacion clinica y la gravedad de las manifestaciones, para asi poder mejorar el
pronéstico y seguimiento de los pacientes.

7.2.3. Jornada de Ciencia Ciudadana de la Universidad de Barcelona

El 26 de octubre de 2023 algunos de nuestros socios participaron en la Jornada de Ciencia
Ciudadana de la Universidad de Barcelona. Estas jornadas tienen como objetivo principal crear un
espacio donde las personas y familias que tienen condiciones minoritarias puedan conocerse,
compartir experiencias y aprender sobre los proyectos de investigacion que lleva a acabo la
universidad.

Durante este encuentro, diferentes asociaciones de enfermedades raras se reunieron para realizar
la toma de datos necesaria para el desarrollo del proyecto BIOMARCADORES FACIALES NO
INVASIVOS DE SER promovido por la Universidad de Barcelona (UB) y financiado por el
Ayuntamiento de Barcelona.

Desde la Asociacion Espafola Sindrome de KBG hemos querido formar parte de este evento de
investigacion.

8 ° & 0

~ ~ PROGRAMA PRELIMINAR

S )

e e

n o)

S S

) o] « 10h: Presentacidn de proyectos de

‘&‘o ‘E:_} investigacion de ER

t - = 12h: Club social (juegos dirigidos +

a =] buzon de sugerencias)

~ JORNADA DE CIENCIA ~ S
CIUDADANA POR LAS e

ENFERMEDADES RARAS

= 16h: Yoga inclusivo

= 17h: Presentacion de proyectos de
investigacion de ER

= 18h; Hablando con las asociaciones.
¢Quién 'soy y qué hace Unico mi
sindrome?

= 19h: Club social (juegos dirigidos +
buzon de sugerencias)

Esias jornadas tienen como objetivo
principal crear un espacio donde las
personas y familias gue tienen condicionas
minoritarias puedan conocerse, compartir
axperiencias y aprender sobre nuestro
proyecto de investigacion.

a 26 de octubre de 2023

Facultad de Biologia de la
Universidad de Barcelona

(Av. Diagonal, 643, 08028)

Durante toda |a sesidn:
Toma de datos del proyecto
Blomarcadores Faclales

Pre-confirmacion a:

info45x@turnercat.org

iContamos contigo? 27
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7.3. Lavida mas alla de la infancia: Comprender los aspectos adultos del
sindrome de KBG

Durante este 2023, algunos de nuestros socios han
participado en el estudio cientifico realizado por la Universidad
de Bristol, en Reino Unido: “La vida mas alla de la infancia:
Comprender los aspectos adultos del sindrome de KBG”. Este
estudio esta siendo realizado con la colaboracion de la KBG
Foundation.

‘ChiLon000 A partir de datos anteriores recopilados por los médicos,
sabemos que las caracteristicas comunes del sindrome KBG

Life Beyond Childhood: Understanding i ifi i7ai

B it amarts oF KB Buickur mc}uyen retraso en el desarrollo y dIfICU|’.[a.d’eS de apren(#zaje,
v i o e, i O i it i ¥ baja estatura, problemas de audicién, convulsiones,
Foundation, weuld like to further understand KBG syndrome in adults . . Ve . .
R s e diferencias dentales y esqueléticas, y dificultades relacionadas

arting survay to help us furthar understand the condiion and improve
P Iher care and managament of atfected indwviduals

con el corazén, gastrointestinales y de comportamiento.

-

- For more information, |
%3_3,-3"_:'&4‘,‘;;",52 S e Sabemos que esto puede variar significativamente entre
‘o "““—'f’*"“-“-fj;j;"”“-"‘F'-G-‘“; individuos. La mayor parte de las investigaciones anteriores se

han centrado en los nifios. Con este estudio, esperamos
obtener una mejor comprension de las implicaciones a largo plazo del sindrome KBG desde la
perspectiva del individuo afectado y sus familias, particularmente observando las dificultades con la
educacion, el trabajo y la calidad de vida.

Este estudio nos proporcionara informaciéon sobre como se ven afectadas las personas con
sindrome KBG cuando son adultas. Los resultados del estudio se publicaran y compartiran con la
Fundacién KBG y los profesionales de la salud para ayudar a las personas a obtener el mejor
apoyo y manejo para su afeccién en el futuro.

7.4. Difusién de actividades de investigacion

En julio, la asociacién participé en un programa de radio, radio UAEH HUEJUTLA (México), donde
explicamos nuestra labor y describimos los estudios cientificos en los que nuestra asociacion esta
involucrada.
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8. COLABORACION CON OTRAS ENTIDADES

Durante 2023 se ha colaborado estrechamente con diversas entidades tanto del sector publico
como privado, entre las que destacan las siguientes:

b S
;“.“""-* 7 > kBG SYNDROME R UNIVERSIDAD DE
o ‘;’1";.‘ .‘# Lo FO%JNDAT'ON | MURCIA
o=a Fe gy gy (=
23 4
FEDERACION ESPANOLA DE ENFERMEDADES RARA CON r GEN
WhAa
2 P =T
- .
PRIMARK .
m.-untamlenta de
\ TORIJA

1
Ayuntamiento de Sagunto

LJ

&
TiNET s 5 "2®& CEIP Blasco Ibsfiez

escola bressol municipal Beniparrell

29



SINDROME
KBG

ESPANA

8.1. FEDER

Desde que la Asociacion Espafnola Sindrome de KBG ha comenzado a ser socio de FEDER en
2022 han sido multiples los beneficios y colaboraciones que se han llevado a cabo. Este afio 2023
destacamos lo siguiente:

e EI 23 de junio de 2023 participamos como Asociacion inscrita en FEDER en la Asamblea
General de la Federacion Espafiola de Enfermedades Raras en la que se trataron temas
como la aprobacion de la Memoria de Actividades de la entidad.

e Gracias al trabajo en conjunto de la Universidad de Murcia y la Asociacién Espafiola
Sindrome KBG hemos logrado ser beneficiarios de la VII Convocatoria de Ayudas a la
Investigacién llevada a cabo por la Federacion Espafola de Enfermedades Raras FEDER,
con lo que se han obtenido 25.000€ adicionales para la investigacion que seran de gran
utilidad para la adquisicién de los materiales de laboratorio necesarios para este trabajo.

e Se ha firmado un convenio de colaboracion entre nuestra Asociacion, FEDER vy la
Universidad de Murcia que concreta el uso de los fondos recibidos, segun lo mencionado
anteriormente.

8.2. CONGEN

CONGEN es una entidad dedicada a la investigacién y diagndstico genético. Congen esta muy
involucrado en la divulgacion de las enfermedades raras. Por ello, como cada afo, realizaron un
concurso para su calendario benéfico de visibilizacion de enfermedades raras. Dos de los nifios
premiados, Luis y Eider, pertenecen a nuestra asociacion.

Este concurso de dibujo se convoca con motivo de la celebracién del dia Mundial de las
Enfermedades Raras el 28 de febrero. El objetivo es dar visibilidad a estas enfermedades a través
de un dibujo.
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8.3. KBG Foundation

La Fundacion KBG Foundation ha otorgado su tercera Beca
de financiacion de Semillas KBG al Doctor Victoriano Mulero
de la Universidad de Murcia.

La Fundacion apoyara el trabajo del Dr.Mulero que consiste
en, desarrollar tres modelos animales preclinicos de pez cebra
con sindrome KBG que albergan las variantes ANKRD11.

Los resultados del proyecto permitiran el desarrollo de
modelos preclinicos del sindrome KBG para la identificacion
. de nuevos farmacos con el objetivo de lograr medicamentos
huérfanos.

Estamos muy contentos de este gran logro, es un gran paso y
una gran ayuda para esta investigacion que estamos llevando
a cabo junto con la Universidad de Murcia.
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