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PROLOGO

Otro afo que nos impulsa a seguir avanzando. En 2024, hemos crecido en comunidad, en
visibilidad y en logros. Cada vez mas personas conocen el Sindrome KBG, la investigacién sigue
dando pasos importantes y nuestra red de apoyo se fortalece dia a dia.

Nada de esto seria posible sin la colaboracion de quienes creen en nuestra causa: familias,
profesionales, voluntarios y amigos que, con su compromiso, hacen que nuestro trabajo tenga un
impacto real.

Seguimos luchando para que el Sindrome KBG deje de ser invisible. Seguimos trabajando para
mejorar la calidad de vida de los afectados y sus familias. Porque juntos, hacemos la diferencia.

Gracias por ser parte de este camino. jSigamos adelante!

Junta Directiva, Asociacion Sindrome KBG

SINDROME KBC, PEQUENOS, PERO NO INVISIBLES
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1. ¢QUIENES SOMOS?

La Asociacion 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 opinion 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 Asociacion 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.
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La Asociacion esta formada actualmente por 93 familias con, al menos, un miembro afectado por Sindrome

KBG. Los socios se distribuyen geograficamente en diferentes paises, la mayoria de ellos en Espafia.

Bilbao
<

Portugal

Gibraltar

2. LA JUNTA DIRECTIVA

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

Junta Directiva 2027 - 2025

Cargo MNombre

Presidente JOSUE FERNANDEZ
Vicepresidente JOSE FRAMCISCO OLIVER GUILLEN
Secretaria LAURA RUIZ ARIAS

Tesorero JORGE MORAL CERVANTES
Vocales RUTH MARIA FERMNAMDEZ RUEDA

ELIANA HOCK
MARIBEL MARTIMEZ CORDOMN
DIANA ESTEVEZ HERMIDA (desde octubre 2023)

RAMON ESTARLICH ESPADA (2021 — oct 2023)
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COMITE CIENTIFICO INTERDISCIPLINAR

La Asociacion Espanola 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:

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

Dra. Leila Catherine Onbargi. Ginecologia y Obstetricia Centro Médico Teknon (Barcelona)
Dra. Elena Martinez Cayuelas. Neuropediatria Hospital Universitario Fundacion Jiménez
Diaz (Madrid)

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

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

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

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

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

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

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

Recientemente se ha incorporado a nuestro comité cientifico:

4.

Dr. Juan Pablo Trujillo Quintero. Genetista clinico / Unidad de Genética Clinica Parc Tauli
Hospital Universitari.

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 2024, desde la Asociacion se han dispuesto recursos econémicos
para la contratacion en la Universidad de Murcia de una investigadora predoctoral, 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:
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Nombre Relaciéon con el IP Centro de investigacion

Victoriano Mulero Méndez IP, Catedratico de Universidad Universidad de Murcia

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 Lopez Investigadora postdoctoral Instituto Murciano de
Investigacién Biosanitaria

Haleh Nikzamir Investigadora predoctoral Universidad de Murcia

5. RECURSOS MATERIALES

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

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

6. ACTIVIDADES DE LA ASOCIACION EN 2024

A lo largo de 2024, nuestra asociacion ha seguido trabajando con determinacion para dar visibilidad
al Sindrome KBG, apoyar a las familias afectadas e impulsar la investigacion. Cada una de
nuestras actividades ha estado orientada al cumplimiento de los objetivos y fines de nuestra
asociacion, consolidando nuestra labor y ampliando nuestro impacto.

En este apartado, recogemos las acciones mas destacadas del afio, reflejo del esfuerzo conjunto
de todos los que forman parte de esta gran familia.


http://www.teaming.net/kbg
https://www.gofundme.com/f/1-ao-de-investigacin-del-sndrome-kbg
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6.1. Eventos

6.1.1. VIl Carrera Solidaria CEIP Cervantes

El 30 de enero tuvimos nuestro primer evento del afio en el colegio CEIP
CERVANTES ubicado en Sant Antoni De Portmany, Ibiza, donde se
llevd a cabo la séptima carrera solidaria organizada por el propio
colegio. El bullicioso patio de primaria del colegio se convirtié en el punto
de partida para esta emocionante carrera. En dicho evento se han
recaudado 1.700€ que se han destinado a la investigacion del Sindrome
KBG.
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6.1.2. Dia de las enfermedades raras

El 29 de febrero de 2024, con motivo del dia de las enfermedades raras, hemos colaborado con
algunos colegios para dar visibilidad al Sindrome KBG. En particular, queremos agradecer la
colaboracion de los siguientes centros educativos:

Don José Lluch, Alboraya

L'Escolet, Tavernes Blanques

CEIP Virxe De Guadalupe, Ourense
Marti Sorolla, Valencia
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Estos colegios llevaron a cabo varias actividades para concienciar sobre las enfermedades raras,
especialmente a lo que se refiere el Sindrome KBG, haciendo alusion al nuestro simbolo, el globo
rojo.

Del 29 de febrero al 3 de marzo de 2024 se celebré el Campeonato de
Espafia de Natacion FEDDI, en el que nuestro Jacobo gand una
medalla de plata. Desde la Asociacion Espafiola Sindrome KBG
queremos felicitar a Jacobo, a sus familiares y amigos y a todos los
que han organizado y hecho posible este evento inclusivo.
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6.1.4. Gala Fundacion Inocente Inocente

La Fundacion Inocente Inocente celebré el pasado 11 de abril de 2024 en el Centro Nacional de
Investigaciones Cardiovasculares (CNIC) la entrega de 1.2 millones de euros a 98 asociaciones de
Espana dedicadas a dar visibilidad a las enfermedades raras. Nuestra asociacion fue representada
en este acto por nuestro tesorero, Jorge Moral Cervante y fue una de las entidades beneficiadas,
recibiendo 15.000€ que se han destinado directamente a la investigacion del Sindrome KBG que se
esta llevando a cabo por la Universidad de Murcia.

...C e TERY pve
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6.1.5. Magia Art Festival

El 20 de abril de 2024 tuvo lugar el Magic Art Festival, un evento benéfico a favor de la
ASPANADIF (Asociacidon de padres de nifos y adolescentes discapacitados de |biza y Formentera).

Tuvimos el gran honor de ser colaboradores en este fabuloso evento organizado por: La Escuela de
Modelo y Crecimiento Personal.

6.1.6. SantJordi

El 27 de abril hemos celebrado Sant Jordi en Santa Eularia des Riu (Ibiza) con un mercadillo de
libros solidario a favor de nuestra asociacion. Aprovechamos que era el dia del libro para dar a
conocer nuestro libro; Mi Globito Rojo

DA osey
de salaa
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https://apuleyoediciones.com/producto/mi-globito-rojo/
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6.1.7. Fira Del Peix | Del Marisc D’Eivissa

El 11 de mayo celebramos en Ibiza una jornada gastrondmica con degustacion de tapas y paella
popular, showcooking ii, actuaciones musicales, mercados de artesania y baile tradicional en el Port
de Sant Antoni de Portmany . Todos los beneficios fueron destinados a nuestra asociacion.

“EIVISSA

1:30 h Port de Sant Antoni de Portmany

JORNADES GASTRONOMIQUES
SHOWCOOKING - ACTUACIONS MUSICALS
MERCAT D'ARTESANIA - BALL PAGES

6.1.8. Ultrafondo solidario - 900 km en 5 dias

Con motivo del 11 de junio, dia internacional del Sindrome KBG, celebraremos una carrera de
ULTRAFONDO en bicicleta con la colaboraciéon de Angel Domenech y su equipo; (Jose Antonio
Navarro, Angel Ivorra, Xavi Domenech y Carlos Conesa).

La carrera, que se celebrd con el objetivo de dar visibilidad al Sindrome KBG, se desarrollé en
cinco etapas:

Martes 11 de junio Salida de Azuqueca De Henares y meta en Honrubia (Cuenca).
Miércoles 12 de junio: de Honrubia a Valencia.

Jueves 13 de junio: de Valencia a Salinas (Alicante).

Viernes 14 de junio: de Salinas a Murcia (Universidad).

Sabado 15 de junio de Murcia a la etapa final en San Juan Alicante.

11
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El sabado 15 en San Juan, disfrutamos de una verbena con musica, aperitivos, competiciones de

artes marciales, boxeo, baile y una caminata solidaria.

El 30 de mayo, antes de comenzar la el ultrafondo, se celebr6 una rueda de prensa en La Casa Del
Reloj de Sant Joan D'Alacant, por el gran evento del 11 de junio (dia del Sindrome KBG) donde se

recorrieron 900 kildémetros desde Guadalajara a San Juan.

12
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6.1.9. Partido Homenaje A Los Campeones De Nigeria 1999

El pasado 8 de junio de 2024, nuestra asociacion tuvo el honor de participar en un evento deportivo
de gran relevancia: el partido conmemorativo organizado por la Asociaciéon de Futbolistas
Espanoles (AFE) en Ibiza, que reunio a los campeones del mundo Sub 20 de 1999 y al equipo de la
Seleccion AFE Futbol Veteranos. Este evento, que marcé el 25° aniversario del histérico triunfo de
la Seleccion Espanola en el Mundial Sub 20 de Nigeria, tuvo un componente solidario que permitio
visibilizar nuestra causa.

El partido, celebrado en el Campo Municipal de Futbol de Sant Antoni de Portmany, contd con una
gran afluencia de publico y la presencia de importantes personalidades del mundo del futbol y
autoridades locales. Durante la jornada, ademas de disfrutar de un emocionante encuentro que
finaliz6 con un empate 3-3, se llevd a cabo una entrega de reconocimientos a las entidades
colaboradoras y, lo mas importante para nuestra asociacion, la donacién de un cheque por parte de
AFE en apoyo a nuestra labor.

El presidente de AFE, David Aganzo, hizo entrega de la donacion a nuestras representantes, Eliana
Hock (socia fundadora y vocal de la junta directiva) y Rosa Castela (socia de la asociacién). Esta
contribuciéon es un impulso fundamental para seguir trabajando en la visibilizacion del Sindrome
KBG y en la promocion de la investigacion cientifica, con el objetivo de mejorar la calidad de vida
de las personas afectadas y sus familias.

Desde la Asociacion Espafola Sindrome KBG, queremos expresar nuestro profundo
agradecimiento a AFE, a los jugadores y a todas las personas e instituciones que hicieron posible
este evento solidario. La colaboracion entre el deporte y las causas sociales es un ejemplo de
como el futbol puede ser una herramienta poderosa para generar conciencia y apoyo hacia
enfermedades poco frecuentes como el Sindrome KBG.

13
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6.1.10. Camino De Santiago

El 15 de julio de 2024, Silvia Pericos y Estefania 'Nia' Tur, profesoras del Colegio Publico Cervantes
de Sant Antoni de Portmany, emprendieron un reto solidario para aumentar la conciencia sobre el
Sindrome KBG.

El desafio consistié en recorrer corriendo 125 kildbmetros del Camino de Santiago portugués por la
costa, desde Baiona hasta Santiago de Compostela, durante seis dias, promediando 20 kilémetros
diarios. Durante la travesia, llevaron equipaciones con el logo de la Asociaciéon Espanola Sindrome
KBG vy distribuyeron pulseras solidarias para sensibilizar a las personas que se encontraban en el
camino.

Silvia y Nia compartieron su experiencia en el perfil de Instagram @kbg_camino, donde también
ofrecieron informacién sobre cémo colaborar con la causa, ya sea siguiendo y compartiendo sus
publicaciones o realizando donaciones a través de la pagina web de la Asociacion Espafola
Sindrome KBG.

La Asociacion Espafola Sindrome KBG agradece profundamente la iniciativa y el compromiso de
Silvia y Nia, asi como el apoyo de la comunidad educativa del Colegio Publico Cervantes, por su
dedicacion en la visibilizacion y apoyo a las personas afectadas por el Sindrome KBG.

14
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6.1.11. The Monkeys Party

El 29 de agosto en Ibiza se realizd un céctel solidario de la mano del ayuntamiento de Ibiza, Imam
comunicaciones y Monkey Ibiza con actividades para los nifos, salén de disfraces, céctel y saldon
de disfraces en un entorno idilico, los beneficios fueron destinados a nuestra asociacion.

15
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6.1.12. Jornada de Trobades Falleres y Concurso de Paellas
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El 14 de septiembre 2024 se celebré la Jornada de Trobades Falleres y Concurso de Paellas
organizado por la Federaciéon Junta Fallera de Sagunt (FJFS) presidida por las Falleras Mayores
de la FJFS.Unas fallas inclusivas y solidarias, motivo por el cual han nos invitaron a participar en

este evento para dar visibilidad al Sindrome KBG dentro del colectivo fallero.

16
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El 27 de septiembre de 2024, participamos en las Fiestas patronales Barrio Biensa de Puerto de

Sagunto para continuar dando visibilidad al Sindrome KBG.

17
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6.1.14. Ateneo De Valencia

El 6 de octubre en el Ateneo de Valencia recibimos de mano de Dofia Marisa Marin, presidenta de
la Asociacion De la Orden del Querer Saber, la cantidad de 10.180€ como donativo para nuestra
asociacion. La donacion surge de la recaudacion benéfica obtenida por parte de la Asociacion De la
Orden del Querer Saber en una cena benéfica celebrada este mismo afo 2024. Desde la
Asociacion Espafola Sindrome KBG agradecemos enormemente esta iniciativa que sera sin duda
un impulso importante para continuar investigando esta enfermedad.

i
i QUFRER SARER

& ;0180€
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6.1.15. Foro sobre enfermedades raras y sin diagndstico de la Comunidad de
Madrid

El 23 de noviembre asistimos en el Hospital Universitario La Paz al Foro sobre enfermedades raras
y sin diagnoéstico de la Comunidad de Madrid.

El foro abordd cuestiones tan relevantes para el colectivo de enfermedades raras como son los
Centros Servicios y Unidades de Referencia (CSUR), la Redes Europeas de Referencia (ERNs) y
las unidades de experiencia, a través de una mesa de expertos con distintos médicos especialistas.

De esta forma, quedamos reflejados en la realidad que viven los mas de 400.000 personas que
conviven con una enfermedad poco frecuente o estan en busca de diagnéstico en la Comunidad de
Madrid.
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6.1.16. Campeonex

El 3 de diciembre, con motivo del dia internacional de las personas con discapacidad se realiz6 el
sorteo de la camiseta del Sindrome KBG firmada por los protagonistas de la pelicula Campeonex.

6.2. Redes sociales y otras actividades de visibilidad

Desde la Asociacién Espanola Sindrome de KBG utilizamos nuestra pagina web y las redes
sociales para dar visibilidad al Sindrome KBG. Aqui alguna de nuestras estadisticas de este ano
2024

e Visitas a la web: Nuestra web kbgsindrome.org ha tenido unas 7.000 visitas durante este
afo.
e Seguidores en redes sociales:
o 1064 seguidores en Facebook.
https://m.facebook.com/p/KBG-Espa%C3%B1a-100070716900604/
1706 seguidores en Instagram. https://www.instagram.com/sindrome_kbg
175 seguidores en X https://x.com/KbgEspana

20
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Ademas, durante este afio hemos abierto una cuenta de TikTok y una cuenta de Linkedin. También
hemos implementado una herramienta para gestion de redes sociales y una estrategia de
comunicacion en redes sociales, con el objetivo de incrementar nuestra presencia en las redes y de
este modo tener un mayor impacto social y ser fuente de informacion confiable hacia a las partes
interesadas (familias afectadas, investigadores, comunidad médica y sanitaria, etc.)

Visualizaciones en Youtube: 1800 nuevas visualizaciones.

https://www. .com iacion nolasindrome1602/vi

Contactos atendidos: Se han atendido 48 solicitudes de informacién por parte de familias
afectadas, de las cuales 11 han pasado a formar parte de la asociacion durante 2024. La
mayoria de las familias que han contactado son espafiolas. También dos de Argentina, tres
de Chile, dos de México, dos de Colombia. Puerto Rico. Peru y Republica Dominicana.

6.3. Celebracién del 11 de junio

Como cada afio, hemos aprovechado el dia internacional del Sindrome KBG para impulsar la
visibilidad del sindrome, y lo hemos hecho mediante el evento del ultrafondo ya comentado
anteriormente. Ademas, con ocasion del evento y el dia internacional del KBG hemos publicado un
video colaborativo con la participacién de alguno de nuestros socios:

Preparamos la carrera de ultrafondo -+ por el dia Internacional del SINDROME KBG, 11 de junio ¥

Este ano para celebrar el 11 de junio

Subtitulos (c)

Pl ¢ 1:48/316 o=

21
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6.4. Colaboracion 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 2024.

v V. /

7
@it
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6.5. El Sindrome KGB 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.

— PERIODICO..IBIZA

El CEIP Sant Ciriac dona 1.600 euros a la Asociacion

Espaiola Sindrome KBG y a la Fundacion Conciencia

Esta recaudacion se ha obtenido gracias a su iniciativa 'bocadillo solidario’

Donativo del CEIP Sant Ciriac a la Asociacion Sindrome KBG

EJ Directo

Programas Podcast Espaiia Economia Sociedad El Tiempo Salud Deportes Mas noticias

Ondacero * Emisoras » Baleares » IbizayFormentera » Noticias

Dos familias de Ibiza luchan para dar a conocer
el Sindrome KBG que solo afecta a 100 ninos de
Espana

Rosa Castela ha explicado en Onda Cero Ibiza y Formentera como es el dia a dia de su hijo Samuel y el de la
pequerlia Eliana con esta mutacion del ANKRD11

Redaccién "f\ %
llles Baleares | 28.02.2024 14:19 N
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Un podcast de OonSahldg

Sindrome de KBG

Historias poco [recuentes
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T.1 E.19. Historias Poco Frecuentes: Sindrome de KBG
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MARTES 25 DE MARZO DE 2025

ConSalud ~

SALUD

Qué es el Sindrome KBG, una enfermedad
genética considerada “poco frecuente”

Este 11 de junio se conmemora el Dia Internacional del Sindrome KBG, una enfermedad
considerada "rara" o "poco frecuente". Sintomas, tratamientos y mas.

Por Redaccion infocielo  11/06/2024 - 12:12
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900 kildmetros de solidaridad con
Iker, afectado por el sindrome KBG,
en Azuqueca de Henares

Dos ciclistas han partido del colegio La Paz de Azuqueca de Henares, del que es
alumno lker, y llegaran el 15 de junio a Alicante para dar visibilidad y pedir apoyo
para la investigacion de esta enfermedad rara

Los ciclistas han estado acompafados por alumnos del colegio de |ker, vestidos de rojo, para dar visibilidad a esta enfermedad rara.
/ AYTO AZUQUECA

© clPeriodico de Espaia

;Quieres acceso a todo el contenido?

DIA MUNDIAL
Sindrome KBG, la enfermedad genética rara que no tiene
tratamiento pero puede acabar bien

La enfermedad se descubrié en 1975 y el nombre del sindrome se debe a las iniciales de los apellidos de las tres

primeras familias afectadas, KBG, que no son conocidos por el ptblico en general

ficer, de 7 afios y con el sindrome de KBG, junto a sus padres, Verénica Ramén y Juan Manuel Herediz. / LAURA
GUERRERC
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Pitiusas | Al dia

Monkey Ibiza presenta The Monkeys Party: un evento
solidario a favor de la Asociacion Espanola Sindrome de
KBG

Los asistentes podran disfrutar de un ment degustacién solidario por un precio donativo de 85 euros por persona

- - AhE
o

R | Ibiza | 19/08/24 20:55

7. ACTIVIDADES DE INVESTIGACION

7.1. Comité cientifico

La reunién con nuestro comité tuvo lugar el 21 Octubre de 2024. Estas reuniones son anuales y
estan abiertas a todos los miembros de nuestra asociacion. En esta reunién, los miembros de
nuestro comité tuvieron la oportunidad de poner en comun los resultados recientes en investigacion
asi como intercambiar opiniones sobre el enfoque futuro de las siguientes investigaciones. Ademas,
aprovechamos la ocasioén para que el Dr. Victoriano Mulero presentara directamente al comité los
ultimos avances de la linea de investigacién que se lleva a cabo en la Universidad de Murcia y que
nuestra asociacion financia parcialmente.

En esta reunién, las Dras. E. Cayuelas y S. Boronat nos indicaron que en su trabajo diario habian
detectado cierta correlacion entre sus pacientes de KBG y algunos problemas cardiacos. Como
principal novedad, se han encontrado casos de dilatacion aértica en personas con Sindrome KBG.

Acordamos que el comité cientifico redactara una nota que podremos difundir desde la asociacion
para que los pacientes puedan mostrar a sus médicos a modo de orientacion profesional. Es

importante controlar posibles dilataciones adrticas lo antes posible.

El comité también nos ofrecié su apoyo para conseguir que nuestro sindrome aparezca reflejado en
el Registro Estatal de Enfermedades Raras, ReeR.
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7.2. Apoyo a la investigacion del Sindrome KBG

En 2024 hemos mantenido la linea de trabajo que llevamos realizando a lo largo de los ultimos
afos. Seguimos contando con el apoyo inestimable de nuestro comité cientifico. Hemos fomentado
la investigacion en el Sindrome KBG mediante la realizacion de acciones en diversos frentes.

En algunos casos hemos dado nuestro apoyo a la solicitud de fondos de grupos de investigacion,
en otros casos hemos financiado parcialmente su investigacion con fondos propios.

Ademas, hemos difundido en la asociacion estudios en los que es necesaria la aportacion de
informacion genética de los pacientes. A continuacion detallamos las actuaciones relacionadas con
la investigacion llevadas a cabo a lo largo del 2024.

7.2.1. Proyecto peces cebra

Este proyecto ha sido financiado durante 2024 con 12.250€ de fondos propios de nuestra
asociacion, ademas de las ayudas recibidas de la Fundacion Inocente Inocente (15.000€) y otros
fondos como los procedentes de la Fundacion Séneca.
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El proyecto persigue identificar potenciales medicamentos huérfanos que puedan ser utiles para el
tratamiento del Sindrome KBG. 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 investigacién 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.

El grupo ya ha 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.

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 asociacion aquellas peticiones de fondos en las que el grupo participa. En
particular, este afno su grupo obtuvo financiacion de FEDER a través de la fundacién
inocente-inocente con su proyecto “Andlisis de variantes y reposicionamiento de farmacos para el
tratamiento del sindrome de KBG”.

Como parte del acuerdo de colaboracion con nuestra asociacion, el grupo del profesor Mulero
muestra sus avances en reuniones cuatrimestrales en las que todos los miembros de la asociacion
estan invitados a participar.

gRNA A

—

Fl 2y
' — Tail PCR

-
ANK RD1 AD  RD2

5 (TTGGGGAAAATCACCTACTCCTIllcAGGAGAGTTC)
[

A continuacion os presentamos al equipo del departamento de Biologia Molecular de la Universidad
de Murcia en plena faena y con la visita de algunos de nuestros socios:
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7.2.2. 3rd KBG congress

El 13 de marzo de 2024 tuvo lugar el 3rd scientific meeting on KBG Syndrome. Como los afos
anteriores, se trata de un congreso virtual internacional en la que todos los investigadores
interesados en el Sindrome KBG a nivel mundial, presentan sus avances o se interesan por los
avances realizados por otros grupos. Como en los anteriores congresos, nuestra asociacion apoyo6
y asistio al mismo, tanto mediante la asistencia de miembros de la junta, como de miembros de
nuestro comité cientifico.

Ademas, el grupo del profesor Mulero presenté los resultados obtenidos a lo largo del afio.

7.2.3. Proyecto Caracterizacion Psicopatologica y Cognitiva del Sindrome
KBG

En Noviembre de 20224, la asociacion apoy6 la solicitud de la Dra. Carmen Manso Bazus
(Genética Clinica del Hospital Universitari Parc Tauli) a la IX convocatoria de ayudas a la
investigacion de la fundacion FEDER. Esta es la segunda vez que la asociacion apoya una solicitud
a esta convocatoria. En este proyecto se propone investigar si existen caracteristicas
psicopatolégicas que definan el sindrome e identificarlas en caso afirmativo.

En general, se trata de identificar aquellas caracteristicas mas relevantes desde el punto de vista
clinico y funcional de los pacientes que puedan contribuir a la mejora de los protocolos clinicos,

tratamiento personalizado e informacion a las familias de estos pacientes.
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La resolucion de esta convocatoria se espera que salga en la primera mitad de 2025.

7.2.4. Colaboracion con la Dra. Berta Almoguera.

La Dra. Berta Almoguera (Genética Clinica del Hospital Universitario Fundacion Jiménez Diaz)
lidera un proyecto financiado por el ISCIl y la Fundacién Mutua Madrilefia para identificar y estudiar
los mecanismos que subyacen a la discapacidad intelectual rara. Como parte del estudio se
necesita la participacion de al menos 64 pacientes con sindrome KBG. La Dr. Alimoguera se puso
en contacto con la asociacion para que le ayudaramos a reclutar pacientes que estuviesen de
acuerdo en compartir su informacion genética y posteriormente participar en el estudio. Desde la
asociacion organizamos el reclutamiento entre nuestros miembros: difusién, clarificacion,
proteccion de datos, etc. A finales del afio, 29 pacientes habian aceptado participar en el estudio y
sus datos de contacto les fueron proporcionados a la Dra. Almoguera. A lo largo de 2025
esperamos que este grupo de investigacion se ponga en contacto con los voluntarios para pedirles
informacion necesaria para la investigacion.

7.2.5. Colaboracion con el Dr. Gholson Lyon

El Dr. Lyon, Profesor y cientifico clinico en Institute for Basic Research in Developmental Disabilities
(IBR) ha sido uno de los primeros investigadores que centrd sus estudios en el sindrome KBG.

Lyon ha destacado como uno de los principales promotores de los congresos internacionales de
consenso sobre el Sindrome KBG. Actualmente atraviesa muchas dificultades para financiar su
investigacion sobre este sindrome. La asociacion se puso en contacto con él para intentar vias de
colaboracién que pudiesen ayudarle. Sin embargo, las cantidades minimas necesarias para
mantener sus lineas de investigacion estaban muy lejos de poder ser financiadas por nuestra
asociacion. Finalmente, la asociacion redactdé una carta oficial de apoyo para que el Prof. Lyon
pudiese afadirla en las solicitudes de fondos futuras. Desgraciadamente, las ultimas noticias que
disponemos desde la asociaciéon es que, por el momento, no ha sido posible encontrar la
financiacién necesaria para continuar las investigaciones en esta linea.

7.2.6. Colaboracion con la Dra. Karlijn Vermeulen-Kalk

La asociacion recibio la noticia de que la Dra. Karlijn Vermeulen-Kalk habia empezado a investigar
en el sindrome KBG. En particular, sus investigaciones estan relacionadas con el seguimiento de
los efectos que sobre los pacientes de KBG tienen la medicacion psiquiatrica.

Nos hemos puesto oficialmente en contacto con ella para ofrecerle la ayuda que esté en nuestra
mano.

7.2.7. Inclusion en el Registro de Enfermedades Raras, ReeR.

El 25 de febrero de 2024, desde la asociacion mantuvimos una reunién a la que asistieron Eva
Bermejo, directora del Instituto de Investigacion de Enfermedades Raras (lIER) del Instituto de
Salud Carlos Il (ISCIIlI), la Dra. Purificacion Marin, genetista y pediatra en el Hospital La Fe de
Valencia y Josep F. Oliver, vicepresidente de la Asociacion Espafola Sindrome KBG.
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El objetivo de la reunién era el de clarificar los pasos a dar para que nuestro sindrome aparezca
reflejado en el proximo informe del Registro Espanol de Enfermedades Rarar (ReeR). Aparecer

explicitamente en el ReeR nos daria mucha visibilidad, lo que puede ayudar a que grupos de
investigacion decidan dirigir sus esfuerzos al sindrome KBG.

No confundir el ReeR con otro registro también de ambito estatal, el Registro de Pacientes con
Enfermedades Raras (RePER). Los contenidos del ReeR son establecidos por un grupo de trabajo
interno (integrado por representantes de todas las consejerias de salud de las Comunidades y
Ciudades Autéonomas, del Ministerio y el propio ISCIIl) que decide qué enfermedades raras incluir,
fundamentalmente en base a las posibilidades de validacion de cada enfermedad, con sus
particularidades, por parte de todas las CCAA. ReeR es un registro poblacional que se construye a
partir de sistemas de informacién sanitaria de las CCAA, y en el que no se precisa un
consentimiento informado para ser incluido (igual que nadie puede optar por no estarlo). Los
contenidos del RePER, sin embargo, los proporcionamos nosotros, los pacientes, voluntariamente
y con la firma de un consentimiento informado.

Quienes quieran aparecer en el RePER pueden registrarse en:

https://reqistroraras.isciii.es/Comun/Inicio.aspx

Cuando un paciente de KBG es diagnosticado, su expediente es guardado en las bases de datos
de los facultativos. Cada comunidad autonoma tiene su base de datos o registro. Sin embargo, en
general, estas bases de datos sélo tienen el codigo de algunas enfermedades raras. No todas, ya
que normalmente se utiliza la Clasificacion Internacional de Enfermedades (CIE), que esta hecha
para todo tipo de enfermedades, no especificamente las enfermedades raras. En particular, no
tienen el codigo explicito asociado al Sindrome KBG. Por lo tanto, el facultativo debe introducirlo en
el campo de texto libre.

Existe una codificacion ampliamente aceptada para enfermedades raras, la que proporciona
Orphanet, en la cual nuestra enfermedad esta reflejada como ORPHA:2332. Existen iniciativas para
incorporar este codigo al formulario que el facultativo tiene que rellenar al diagnosticar a un nuevo
paciente, pero de momento no esta implementada esta opcion de forma general, por lo que la
identificacion en los sistemas de informacion sanitaria es compleja.

Ante esta situacion, cuantos mas pacientes estemos registrados en RePER mas probable sera que
se considere nuestra patologia en todas las instancias, y que cada dia sea mas tenida en cuenta en
los diferentes sistemas. A dia de hoy somos muy pocos los que nos hemos inscrito, 18 casos.

Desde la Asociacion os animamos a que os inscribais en el RePER. Se puede hacer la inscripcion
via web (con o sin firma electrénica) o por correo postal. EI RePER permite subir a la aplicacién
informacién de manera segura y confidencial. Ademas podemos subir los informes que queramos
(se necesita al menos un informe clinico en el que figure el diagndstico de KBG). Ante cualquier
dificultad para registrarse, es posible contactar por las mafianas para obtener ayuda en el teléfono
91 822 25 90, o por correo electrénico: registro.raras@isciii.es

Ademas, podemos consensuar con los investigadores de RePER la elaboracion de cuestionarios
sobre aspectos que puedan ser de interés para caracterizar mejor nuestra enfermedad, y con ello
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podrian elaborarse informes que pudieran estar disponibles para los facultativos y pueden serles de
ayuda y guia, y eso redundaria en un beneficio para los pacientes.
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7.2.8. Investigacion con dientes de leche y colaboracién con el Dr. Salvador
Martinez en el Sindrome KBG

En colaboracién con el Dr. Salvador Martinez, catedratico de anatomia de la Universidad Miguel
Hernandez de Elche, hemos estado investigando el potencial de las células de la pulpa dental de
los dientes de leche como fuente de neuronas funcionales. Este enfoque innovador permite obtener
neuronas de manera no invasiva, facilitando el estudio de enfermedades raras del sistema
nervioso, como el Sindrome KBG. Al analizar las células obtenidas de la pulpa dental de pacientes
con esta condicion, buscamos comprender mejor los mecanismos subyacentes y desarrollar
terapias personalizadas que mejoren la calidad de vida de los afectados.
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7.2.9. Participacion en ERN-ITHACA como ePAG y contribuciones en grupos
de trabajo

Como representantes de grupos europeos de defensa de pacientes (ePAG) en la Red Europea de
Referencia para Sindromes de Malformacién Raras, Discapacidades Intelectuales y Otros
Trastornos del Neurodesarrollo (ERN-ITHACA), hemos participado activamente en diversos grupos
de trabajo. Nuestra labor se centra en garantizar que la voz de los pacientes sea escuchada en la
elaboracion de guias clinicas, el desarrollo de registros de datos y la promocion de iniciativas de
formacion y educacién, documentos que reflejan las experiencias y necesidades de las personas
con enfermedades raras, con el objetivo de mejorar la atencién y los servicios ofrecidos.
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8. COLABORACION CON OTRAS ENTIDADES

Durante 2024 se ha colaborado estrechamente con diversas entidades tanto del sector publico
como privado, entre las que destacan las siguientes:

=
fe d r Egﬁﬁ\[ﬂ)ﬁ%dﬁﬂ UNIVERSIDAD DE
_ & MURCIA —
= AJUNTAMENT DE
FEDERACION ESPANOLA DE ENFERMEDADES RARAS SANTA EULARIA DES Rlu
WWW.SANTAEULARIADESRIU.COM
—
i
v AJUNTAMENT DE SANT JOAN
0. D'ALACANT
Consell
Ajuntament de d,E- -
Sant Antoni de Portmany IViSsa
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Agradecemos a todas estas entidades su colaboracién con nuestra Asociacion.
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