CERTIFICADO DE APROBACION DEL PLAN DE ACTUACION

FUNDACION: ANDRES MARCIO, NINOS CONTRA LA LAMINOPATIA
EJERCICIO: 01/01/2016-31/12/2016 '

Dofia MARTA MARIA OLONA DELGADO, en su calidad de Secretario del
Pafronato de la FUNDACION ANDRES MARCIO, NINOS CONTRA LA LAMINOPATIA,
inscrita en el Registro de Fundaciones del Ministerio de Educacion con ndmero
1635,

CERTIFICA:

1°y  Que con fecha 28 de Diciembre de 2.015, debidamente convocado ai
efecto, se celebrd reunidon del Pafronato, o la que asistieron los siguientes
patronos ;

i i MINISTERIQ DF ERUCATICH, CHITURA Y DEPGRTE
1. JESUS MARIA MARCIO MULAS ENTRADA

2. BEATRIZ MARIA OLONA DELGADO
, 30 DIiC 201

3. MARTA MARIA OLONA DELGADO

4. GONZALO NAVAS-MIGUELOA RODRIGUEZ | REGISTRO GENERAL

2°}  Que en dicha reunion se adoptd por UNANIMIDAD de los asistentes el
acuerdo de APROBAR EL PLAN DE ACTUACION correspondientes al ejercicio
01/01/2016 -31/12/2016, segUn consta en el acta.

3°) Que el plan de actuacién aprobado se acompafia en anexo a esta
certificacion.

Y para gue asi conste, expido ia presente en MADRID, a 28 de DICIEMBRE de
2015.

FE0.: MARTA MARIA OLONA DELGADO

Ve Be®
EL PRESIDENTE

pen ez

Fdo.: BEATRIZ MARIA OLONA DELGADO



Con fecha 28 de Diciembre de 2.015, debidamente convocado ai efecto,
se celebrd reunidn del Patronato, ala gue asistieron los siguientes patronos :

JESUS MARIA MARCIO MULAS, con N.I.F.: 11.812.784-F

BEATRIZ MARIA OLONA DELGADO, con N.LF.: 2.543.924-B

MARTA MARIA OLONA DELGADO, con N.LF.: 5.422.344-W
GONZALO NAVAS-MIGUELOA RODRIGUEZ, con N.I.F.: 1.924.983-K

Ao b =



PLAN DE ACTUACION

FUNDACIC')N,:ANDRES MARCIO, NINOS CONTRA LA
LAMINOPATIA.

N° REGISTRO: 1635

EJERCICIO: 01/01/2016 - 31/12/2016




1.- ACTIVIDADES DE LA FUNDACION

ACTIVIDAD 1 {Cumplimentar tantas fichas como actividades tenga la Fundacion)

A) ldentificacién.

Denominacion de la | Proyecto Alpha 300
actividad

Tipo de actividad * Actlvidad propia

ldentificacion de la Investigacion: gestion, promocidn y seguimiento en programas
actividad por y proyectos de investigacién relacionados con la Laminopatia.
sectores

Lugar de desarrollo
de la actividad -Domicilios particulares de los pacientes

* Indicar si se trafa de una actividad propia o mercantil.

Descripcion detallada de la acfividad prevista.

Programa de investigacién sobre los beneficios que puede aportar a los pacientes
con Laminopatia y, en concreto con LMC-D (déficit de iamina), la realizacion de
elercicios de ventilacion de los pulmones a presiones elevadas mediante la magquina
ALPHA 300 fabricada por L"Air Liquide.

Se pretende medir el ensanchamiento que se produce en la cdja toracica de los
pacientes mediante el uso de dicha mdquina dos veces al dia durante un tiempo
ininterrumpido de 30 minutos cada una de ellas. Las mediciones se realizardn
semanalmente mediante una cinta mética "fipo costurera”, en la misma zona del
perimetro foracico, antes, durante y después de la impulsién de aire con la maquina.
Estas mediciones quedardn registradas en una hoja del programa Excel de Microsoft.
Se anotard lo evolucion nocturna de los pacientes a través de lg lectura de sus
ventiladores nocturnos, para observar si se mantiene o se aumenta.

lgualmente se anctardn las apreciaciones de pacientes y familiares sobre infecciones
respiratorias, mejora o no de hdbitos alimenticios, peso, estado generdl fisico v
animico y cuaiquier ofra gue se considere representativa para los ensayos.

Las personas que readlizardn las pruebas serdn los fisioterapeutas, cuidadores
habitualas y familiares de los nifios.

La duracion del proyecto serd lo totalidad del ejercicio 2.016, pudiendo prorrogarse o
no dependiendo de los resultados obtenidos y de las indicaciones facultativas que
recibamos.

Durante este gjercicio 2.015 se han invertido 7.192,66€ en dos 2 maquinas ALPHA 300 y
para el proximo ejercicio 2.016 estd prevista ia inversidon de ofros aproximadamente
3.000¢€ en la compra de ofras 3 maguinas, que se enviaran para que las utilicen tres
nincs con laminopatia.




B) Recursos humanos empleados en la actividad.

Tipo Nﬁm'ero N‘f horqs/qﬁo
- _ Previsto Previsto
Personal asalariado
Personal con
contrato de servicios
Personal voluntario 2 cuidadores 130horas/émeses
personales

C) Beneficlarios o usuarios de la actividad.

Ndmero

Tipo

Previsto

Personas fisicos 2

Personas juridicas

D) Objetivos e indicadores de la redlizacién de la actividad.

- :Objetivo .

__Indicador

. Cuantificacién .

Investigar sobre la
evolucién de la
enfermedad mediante la
mejora de la capacidad
respiratoria de los
pacientes

Medir capacidad tordcicq,
antes, durante y después
de la impulsién de aire a
presidn

Evolucién de medidas
Medidas respiradores
nocturnos

Infecciones respiratorias
Habitos alimenticios y peso
Oftras




1.- ACTIVIDADES DE LA FUNDACION |

ACTIVIDAD 2 (Cumplimentar tantas fichas como actividades tenga la Fundacién)

A) Identificacién,

Denominacién de la | Proyecto Diagnosis
actividad

Tipo de actividad * Actividad propia

ldentificacion de o Investigacion: gestion, promocién y seguimientc en programas
actividad por y proyectos de investigacion relacionados con la Laminopatia.
sectores

Lugar de desarrollo | -Sede Fundacion Andrés Marcio-Nifios contra la Laminopatia
de la actividad

* Indicar st se trata de una actividad propia o mercantil.
Descripcidn detallada de la actividad prevista.

Readlizar un registro de enfermos en Espafia y resto del mundo, que permita elaborar
una relacion de afectados por la enfermedad para asi, favorecer y apoyar la
investigacion biomédica, bdsica y clinica, para su aplicacidn en el diagnsstico,
prondstico para mejorar el fratamiento y seguimiento de los pacientes.

Al tratarse de una enfermedad extremadamente “rara”, el diagnostico es
fundamental pero dificil de alcanzar. Se frata de colaborar en el conocimiento de
esta enfermedad vy sus caracteristicas dentro del dmbitc de los especialisias de la
medicina

Del mismo modo se candlizarén a través de los medios de comunicaciéon de la
Fundacién todas las Informaciones recibidas de posibles pacientes para facilitar su
acceso al diagnostico.

La duracidn del proyecto serd inicialmente de 12 meses.

para el ejercicio 2.016 estd prevista la inversion en este proyecto de
aproximadamente 5.000€




B) Recursos humanos empleados en la actividad.

Tipo : Nimero’ N° horas/afio
- - Previsto Previsto
Personal asalariado ] 150horas/afno
Personal con
contrato de servicios
Parsonal voluntario 1 100horas/anc

C) Beneficiarios o usuarios de la actividad.

- 'NOmero

Tipo

Previsto

Personas fisicas 10

Persongs juridicas

D) Obijetivos e indicadores de la realizacién de la actividad.

. Objetivo

“Indicador i

- Cuantificacién : |

Redlizar un registro de
enfermos d nivel global
para favorecer la
divulgacion de la
enfermedad en el dmbito
de especialistas de la
medicing

.Medir el conocimiento de

la enfermedad, su
diagnosis, pronéstico y
tratamiento

Evolucién de conocimiento
enfre la sociedad médica

Divulgacién de la
enfermedad en la
sociedad

Medir el conocimiento de
la enfermedad en Ia
sociedad

NOmero de confactos
realizados por posibles
pacientes o familiares para
recibir informacidn




1.- ACTIVIDADES DE LA FUNDACION

ACTIVIDAD 3(Cumplimentar tantas fichas como actividades tenga la Fundacién)

A) Identificacién.

Denominacidn de Ig
actividad

Proyecto Divulgacion

Tipo de actividad *

Actividad propia

Identificacion de la
actividad por
sectores

Divulgacion

Lugar de desarrollo
de la acfividad

Sede Fundacién Andrés Marcio-Nifios contra la Laminopatia
Y otfros lugares segun disponibilidad

* Indicar si se trata de una actividad propia o mercantil.

Descripcion detallada de la actividad prevista,

Desarrollar actividades que permitan la difusion de la existencia de la enfermedad
denominada Laminopatia, a la sociedad, a la opinién publica en general y a la
sociedad médica en particular,

Para ello se desarrollardn elementos divulgativos: website, video, presentaciones o
diferentes publicos y entidades, reuniones informativas a familiares, pariicipacién en
foros y asociaciones (Ej.:Federacidn Espafiola de Enfermedades Neuromusculares),
actlividades deportivas, por ejemplo torneo de padel, carrera popular prevista para
mayo de 2016 vy de ocio, por ejemplo un concierto solidario.

para el proximo ejercicio 2016 estd prevista la inversion en este proyectc de
aproximadamente 10.000€




B} Recursos humanos empleados en la actividad.

Tipo NL’:me_'ro __.N° horas/afio
. Previsto Previsto
Personal asalariado 1 1000
Personal con
conirato de servicios
Personal voluntario 50 250horas/afno

C) Beneficiarios o usuarios de la actividad.

Numero -

~Tipo

Previsto

Personas fisicas

Personas juridicas

D) Objetivos e indicadores de la realizacidn de a actividad,

eoniiind OBV e e

i IRl Qo - i

< Cuantificacién- - -

Difundir ia existencia de la
enfermedad Laminopdtia
entre la sociedad y la
opinién publica en general
v la sociedad médica en
particular

Desarrollo de actividades
que mejoren el
conocimiento de esta
enfermedad

Medir la participacién en
las diferentes actlividades

Difundir la existencia y
papel de la Fundacién
Andrés Marcio

Contactos establecidos en
cada una de las acciones
llevadas a cabo

Socios y colaboradores
Fondos recauvdados para
futuros proyectos.




1.- ACTIVIDADES DE LA FUNDACION

ACTIVIDAD 4{Cumplimentar tantas fichas como actividades tenga la Fundacion)

A) Identificacién.

Denominaciéon dela | Proyecto de Identificaciéon  de predictores de  amitmias
actividad cardiacas y muerte subita en pacientes pedidtricos afectos de
Laminopatia

Tipo de actividad * Convenio con la Obra Social del Hospital San Joan de Deu

Identificacidn de la Investigacion: gestién, promocién y seguimiento en programas
actividad por y proyectos de investigacion relacionados con la Laminopatia.
sectores

Lugar de desarrollo | Hospital San Juan de Dios (Esplugues de Liobregat-Barcelonal
de la actividad

* Indicor si se frata de una actividad propia o mercantil.

Descripcidn detallada de la actividad prevista.

Las enfermedades neuromusculares incluyen un amplio espectro de entidades
gengticas gue pueden manifestarse desde el nacimiento o desde edades muy
tempranas. Las enfermedades neuromusculares tienen casi siempre afectacion del
musculo cardiaco.

Esta aofectacion cardicca ocurre por un proceso degenerativo que pone a estos
pacientes a riesgo de padecer amitmios, defectos de conduccion, disfuncién
ventricular v muerte subita. La afectacion cardidca en  nifios afectos de
enfermedades neurcmusculares ha side poco estudiada.

En general, esta afectacién varia sustancialmente seglin el tipo de enfermedad,
siendo desde ausenta o leve miccardiopatia hasta formas severas de insuficiencia
cardiaca con gran implicacion en su calidad de vida o arritmias malignas y muerte
subita,

Por esta razdn, los pacientes pedidtricos con enfermedades neuromusculares, en
especial los laminopatias, deben ser estudiados e investigados exhaustivamente o
hivel cardiclégico para detectar de forma precoz la afectacién cardicaca en
cualguiera de sus formas.

Los investigadores son cardidlogos pedidiricos especialistas en aritmias en pacientes
con frastornos neuromusculares y con habilidades especificas en imdgenes cardiacas.
Se va a efectuar reclutamiento de pacientes, coordinacidn de visitas médicas en el
mismo dia de la evaluacion médica, y la realizacion de ecocardiografias y andlisis de
datos,

Este proyecto se hace en colaboracién con el Departamento de Cardiologia y con el
de Patologia Neuromuscular, ambos del Hospital Sant Joan de Deu de Esplugues de
Licbregat, Barcelona.

La investigadora principal de este proyecto, es Georgia Sarquella-Brugada.

La duracién del proyecto serd de 1 afio con una inversidon prevista para 2016 de
34.200€ ya abonadaes en diciembre de 2015.

Se estd implantando un LINQ de MEDTRONIC a los nifios. Permite una monitorizacion
en tiempo redl. El coste estimado de la implantacion de los LING v el resto de pruebas
alos nifes, sin ayuda de la Seguridad Social es de 151.000€




B) Recursos humanos empleados en la actividad,

NOmero

N° horas/qﬁo_

- Tipo

Previsto Previsto.

Personal asalariado

Personal con
contrato de servicios

Personal voluntario

C) Beneficiarios o usuarios de la actividad,

Nimero

Previsto

Personas fisicas

Se han ampliado
de 30a 70

Personas juridicas

D} Objefivos e indicadores de la redlizacién de la actividad.

- Objetive’ . -

S
i d

Indicador .

Cuantificacién. =

La prediccion de amritmias
cardiacas para evitar la
muerte sUbita en nifios
dafectos de Lamineopatia

Redlizacion de
ecocardiografias y andlisis
de datos, mediante
aparatos médicos como
por ejemplo el link de
Medtronic, para el estudio
de las arritmias cardiacas

Evolucién de arritmias
cardiacas




1.- ACTIVIDADES DE LA FUNDACION

ACTIVIDAD S{Cumplimentar tantas fichas come actividades tenga la Fundacién)

A) Identificacién.

Denominacion de la | Proyecto de investigacion "Gene Theraphy approaches for
actividad Laminopathies”.

Tipo de actividad * Convenio con:

-CURE CMD Congenital Muscular Dystrophy

-AFMTELETHON Innover Pour Cuerir- Asociacidn Francesa de
Distrofias Musculares,

-Institut de Myologie.

-UPMC Sorbonne Universites - Universite Pierre et Marie Curie.
Parfs

-CNRS- Centre Nacionaie de la Recherche Scientific.
-Assistence Publique Hospitaux de Paris

-INSERM [Institut National de la Santé et de la recherche

médicale)
Identificacion de la Investigacion: gestidn, promocién y seguimiento en programas
actividad por y proyectos de investigacion relacionados con la Laminopatia.

sectlores

lugar de desarroilo | Institute of Myology G.H. Pitié - Salpétriére , Paris, France
de la actividad

* Indicar si se frata de una actividad propia o mercantil,

Descripcion detallada de la actividad prevista.

El proyecto se basa en la investigacion de terapia génica en ratones gue se esperd
sea aplicada, de manera experimental, en nifios enfermos en un plazo de entre uno y
clos anos.

La terapia genica consiste en la insercion de genes funcionales ausentes en el
genoma del individuo. Se redliza en las células o tejidos con el objetivo de tratar una
enfermedad o realizar un marcaje.

La técnica todavia estd en desarrollo, motivo por el cuai su aplicacién se lleva a cabo
principaimente dentro de ensayos clinicos controlados y para el tratamiento de
enfermedades severas, bien de tipo hereditario o adquiride. Al principio se aplicd sélo
para el tratamiento de enfermedades genéticas, pero hoy en dia se plantea ya para
casi cualguier enfermedad.

La investigadora principal de este proyecto es Giséle Bonne, otros miembros de!
equipo son Feriel Azibani y Anne Bertrand.

La duracion dei proyecto serd de 2 afios con una inversion total prevista de 100.000¢€,
50.000€ ya han sido pagados en noviembre de 2.015 y ofros 50.000€ serdn pagados en
noviembre de 2.014




B} Recursos humanos empleados en la actividad,

NdOmero . N° horas/afio

Tipo

Previsto Previsto

Personal asalariado

Personal con
contrato de servicios

Persohal voluntario

C) Beneficiarios o usuarios de la actividad.

- NOmero

| Mo o

- Prevista. -

Personas fisicas

Personas juridicas

D) Objetivos e indicadores de la realizacién de la actividad.

_ Objetivo

- Indicador

- Cuantificacién

Investfigacion en terapia
genética, para el
fratamiento de la
Laminopatia

Térapia genélica con
células y tejidos

Evolucién del
conocimiento entre la
sociedad médica




1.- ACTIVIDADES DE LA FUNDACION

ACTIVIDAD é{Cumplimentar tantas fichas como actividades tenga la Fundacian)

A) Identificacién.

Denominacion de la | Proyvecto Colageno Vi
actividad

Tipo de actividad * Convenio con la Obra Social del Hospital San Joan de Deu

ldentificacion de Ig Miopatias asociadas a déficit de coldgeno Vi Historia natural,
actividad por valoracion funcional e identificacidn de nuevos marcadores
sectores diagndsticos y prondsticos

Lugar de desarrollo | Hospital San Juan de Dios (Esplugues de Llobregai-Barcelona)
de la acfividad

* Indicar si se frata de una actividad propic o mercantil.

Descripcién detallada de la actividad prevista.

Este proyecto se basa en la investigacion de Miopatias asociadas a déficit de
colageno VI. Varias de las proteinas afectadas en las Distrofias musculares Congénitas
[DMC) se encuentran en la lamina basal o en la matriz extracelular que rodea a la
celula muscular {laminina-a2, a-distroglicano y coldgeno Vi).

En comparacién con otfras distrofias musculares existe poca informacion sobre la
historia natural y evolucién de los pacientes con déficit en coldgeno Vi en parte
debido a que hasta ahora no ha habido ensayos clinicos gque son los que han
potenciado la estandarizacion de los protocolos clinicos coma en otros casos casc de
ta distrofia de Duchenne.

Para estudiar los cambios gue se producen d nivel corporal en la masa muscular y
grasa de los pacientes UCMD y Bethlem (nifios y adultos) se aplica la técnica de
absorciometria radiologica de doble energia [DXA).

La investigadora principal es la Dra. Cecillia Jimenez.

La duracién prevista del proyecio es de 3 afios de 2015 a 2017, con un presupuesto
anudl de 5.000€

l.os primeros 5.000€ han sido abonados en febrero de 201 5.




B) Recursos humanos empleados en la actividad,

Nimero

N° horas/afio

Tipo

Previsto Pravisto

Persona! asalariado

Personal con
contrato de servicios

Personal voluntaric

C) Beneficiarios o usuarios de la actlividad.

NOmero

Tipo -

Pravisto

Personas fisicas

Persongs juridicas

D) Objetivos e indicadores de la realizacion de la actividad.

T objetive. ..

» Indicador: - 5

- _.Cuantificacion

Estudio de las Miopatias
asociadas al déficit de
Colageno VI, para
identificador de
marcadores inmuno-
histoquimicos

Exploracion completa del
aparato locomofor

Evolucién del
conocimiento entre la
sociedad médica,




1.- ACTIVIDADES DE LA FUNDACION |

ACTIVIDAD 7{Cumplimentar fantas fichas como actividades tenga la Fundacion)

A) Identificacién,

Cenominacion de la
actividad

Proyecto de Investigacion en  célulos MESENQUIMALES-
Tecnologia CRISPR CAS

Tipo de actividad *

Convenio con:
- Instituto de Salud Carlos Il

Identificacion de g
acfividad per
sectores

Investigacion: gestidn, promocién y seguimiento en programas
y proyectos de investigacion relacionados con la Laminopatia.

Lugar de desarmrollo
de la actividad

Hospital del Nifio Jesds, Madrid & ISCII

* Indicar si se frata de una actividad propia o mercantil.

Descripcion detallada de la actividad prevista.

Este proyecto se basa en ia investigacion con células Mesenguimales.

Las CMM pueden producir distintas células especializadas que se encuentran en los
tejidos esqueléticos. Por ejemplo, se pueden diferenciar — o especializar - en células
de cartilago (condrocitos), células dseas (osteoblastos) v células grasas {adipocitos).
Esta células especializadas tienen cada una sus propias formas, estructuras y
funciones, y cada una pertenece o un tejide particular.

La duracién de este proyecto es de 3 afos vy la inversion anual prevista para 2016 es
de 60.000€, para 2017 de 50.000€ vy para 2018 de 40.000€.




B} Recursos humanos empleades en la actividad.

"Numero

'N° horas/afo

Tipo

. Previsto ©

- Previsto

Personal asalariado

9240 horas/afio

Personal con
contrato de servicios

Personal voluntario

C) Beneficiarios o usuarios de la actividad,

Némero

Previsto

Personas fisicas

Personas juridicas

D) Objetivos e indicadores de la realizacién de la actividad.

L Objetive s -

o UIndicador. ..

- Cuantificacién

Generacion de Células
Mesenguimales y
tratamiento con drogas.

Células Mesenquimales

Evelucion del
conocimiento entre la
sociedad médica.




1.- ACTIVIDADES DE LA FUNDACION |

ACTIVIDAD 8{Cumplimentar tantas fichas como actividades tenga la Fundacian)

A) Identificacién.

Denominacion de la | Proyecto Mecanismo de corazon en ratas

actividad
Tipe de actividad * Convenio con:
-CURECMD
-UPMC Sorbonne Universites - Universite Pierre et Marie Curie.
Paris
- INSERM
Identificacion de |g Investigacion: gestion, oromocidén y seguimienio en programas
actividad por y proyectos de investigacion relacionados con la Lamincpatia.
sectores

Lugar de desarrolio | Institute of Myology G.H. Pitié - Salpétriére , Paris, France
de la actividad

* Indicar si se trata de una actividad propia o mercantil.

Descripcion detallada de la actividad prevista,

Este proyecto se basa en la investigacion de porqué los enfermos con Laminopatia
padecen del corazon

El investigador orincipal es el Dr.Antoine Muchir,

Lo durccion prevista para este proyecto es de 1 afo vy ia inversién anual para 2016 es
de 28.000€, va pagados en septiembre de 2015.




B) Recursos humanos empleados en la actividad.

NOmero N° horas/afio

Tipo'

Previsto Previsto

Personal asalcriado

Personal con
confrato de servicios

Personal voluntario

C) Beneficiarios o usuarios de la actividad.

"~ Ndmero

Tipo -

Previsto

Personas fisicas

Personas juridicas

D) Objetivos e indicadores de la realizacién de la actividad.

- Objetivo

*wilndicador |

- Cuantificacién

Enconirar respuesta de
porqué los enfermos con
Laminopatia padecen del
corazdn,

Celulas del corazén

Evolucmn del
conocimiento entre la
sociedad médica.
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