PLAN DE ACTUACION

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

N° REGISTRO: 1635

EJERCICIO: 01/01/2015-31/12/2015




1.- ACTIVIDADES DE LA FUNDACION

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

A) Identificacién.

Dencminacién de la | Proyecto Alpha 300
actividad

Tipo de actividad * Actividad propia

Identificacion de la Investigacion: gestidn, promocidn y seguimiento en programas
actividad por y proyectos de investigacion relacionados con la Laminopatia.
sectores -

Lugar de desarrello | -Dpto. Fisioterapia - Colegio Mente Tabor (Pozuelo de Alarcdn -
de la actividad Madrid)

-Departamentc de enfermedades neurcmuscularas pedidatricas
del Hospital Raymond-Poincaré (Garches — Paris)

-Domicilios particulares de los pacientes

- Dpto.de Neumologia pedidtrica del Hospital La Paz {Madrid)

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

Descripcién detallada de la actividad prevista.

Programa de investigacion sobre los beneficios que puede aportar a los pacientes
con Laminopatia v, en concreto con LMC-D (déficit de lamina), la realizacion de
gjercicios de venlilacion de los pulmones a presionss glevadas mediante ia maguina
ALPHA 300 fabricada por L"Alr Liquide.

Se pretende medir el ensanchamiento que se produce en la caja tordcica de los
pacientes mediante el use de dicha maquina dos veces al dia durante un tiempo
ininferrumpido de 30 minutos cado una de ellas. Las mediciones se realizardn
semanalmente mediante una cinta métrica “tipo costurera”, en la misma zong del
petimetro tordcice, antes, durante vy después de fa impulsidn de aire con la mdaguing.
Estas mediciones quedaran registradas en vna hoja del programa Excel de Microsoft.
Se anotard la evolucion nocturna de los pacientes a través de la lectura de sus
ventiladores nocturnos, para observar si se mantiene o se aumenta.

Igualmente se anotardn las apreciacicnes de pacientes y familiares sobre infecciones
respiratorias, mejora ¢ no de hdbitos alimenticios, peso, estado general fisico v
animico y cudlquier otra que se considere representativa para los ensayos.

Las personas gue redlizardn las pruebas serdn los fisioterapeutas, cuidadores
habituales y familiares de los nifios.

El proyectc va a ser seguido por la neuro-pediatra Susana Quijano Roy, gue
actualmente desarrolla su labor en el Departamento de enfermedades neurc-
musculares pediatricas del Hospiial Raymond-Poincaré en Garches —Paris {(Francia). Es
especialista en ventilacion pulmonar pedidtrica de enfermos con estas patologias v
otfras muy similares.

La duracion del proyecto serd la totalidad del ejercicio 2.015, pudiendo prorrogarse o
no dependiendo de los resultados obtenidos y de las indicaciones facultativas que
recibamaos. ‘

Durante este gjercicio 2.014 se han invertido 3.430,32€ en dos 2 mdaguinas ALPHA 300 v
para el préximo ejercicio 2,015 estd prevista la inversion de ofros aproximadamente
5.000€ en la compra de otras 3 mdguinas, que se enviaran para gue las utilicen tres
ninos con laminopatia, en Estados Unidos ¥ agqui en Espafia, en Mallorca y Canarias.




B) Recursos humanos empleados en la actividad.

Tipo NUmero N° horas/afio
Previsto Frevisio

Personal asalariado

Personal con

contrate de servicios

Personal voluntario 2 fisioterapeutas | 130horas/émeses
2 cuidadores 13Choras/6meses
personales

C) Beneficiarios o usuarios de la actividad.

NOmero

Tipo

Previsto

Personas fisicas 2

Personas juridicas

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

Objetivo

indicador

Cuantificacién

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

Medir capacidad toracica,
antes, durante y después
de la impulsién de aire a
presion

Evolucién de medidas
Medidas respiradores
nocturnos

Infecciones respiratorias
Hébitos alimenticios y peso
Otras




1.- ACTIVIDADES DE LA FUNDACION

ACTIVIDAD 2 [Cumplimentar tantas fichas como actividades tenga ia Fundacién)

A) Identificacién.

Denominacién de la | Proyecte Diagnosis
actividad

Tipo de acfividad * Actividad propia

ldentificacion de la Investigacion: gestién, promocion y seguimiento en programas
actividad por y proyectos de investigacion relacicnados con ka Laminopatia,
sectores

Lugar de desarrollo | -Sede Fundacion Andrés Marcio-Nifios contra la Laminopatia
de la actividad -Departamento de enfermedades neuromusculares pedidtricas
del Hospital Raymond-Poincaré {Garches — Paris)

- CURE - CMD, San Pedro, California.

* Indicar si se trata de una actividad propia o mercantil.
Descripcion detallada de la actividad prevista.

Realizar un registro de enfermos en Espafia y resto del munde, que permita elaborar
una relacion de afectados por la enfermedad para asi, faverecer y dpoyar la
investigacién biomédica, bdasica y clinica, para su aplicacion en el diagndstico,
prondstico para mejorar el fratamiento y seguimiento de los pacientes.

Al trotarse de una enfermedad extremadamente 'rara”, el diagnostico es
fundomental pero dificil de alcanzar. Se trata de colaborar en el conocimiento de
esta enfermedad vy sus caracteristicas denfro del dmbito de los especialistas de ia
medicing

Del mismo modo se canalizarén a traves de los medios de comunicacién de la
Fundacion fodas las informaciones recibidas de posibles pacientes para facilitar su
acceso al diagndstico.

Bl proyecto va a ser seguide por la neuro-pediatra Susana Quiano Roy, que
actudlmente desarrolla su labor en el Departamento de enfermedades neuro-
muscularaes pedidiricas del Hospital Raymond-Poincaré en Garches —Paris (Francia). Es
especialista en venlilacion pulmonar pedidfrica de enfermos con estas patologias vy
ofras muy similares.

La duracion del proyecto serd iniciclmente de 12 meses, prorrogables,

para el proximo ejercicio 2.015 esta prevista la inversion en este proyecto de
aproximadaments 5.000€

B) Recursos humanos empleados en la actividad.

Tibo Nimero N® horas/afo
P Previsio Previsto
Personal asclariado ] 150horas/anc

Personal con
contfrato de servicios

Personal voluntario ] 100horas/anc

C) Beneficiarios o usuarios de la actividad.

Tipo NGm.ero
Previsto
Personas fisicas 10
Personas juridicas




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

Qbjetivo

Indicador

Cuantificacion

Readlizar un registro de
enfermos a nivel global
para favorecer la
divulgacion de la
enfermedad en el dmbito
de especidlistas 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 la
sociedad

Nimeroc de contactos
realizados por posibles
pacientes o familiares para
recibir informacién




1.- ACTIVIDADES DE LA FUNDACION

ACTIVIDAD 3[Cumplimentar tantas fichas como actividades tenga la Fundacion)

A) Identificacién,

Denominacién de la | Proyecto Divulgacion
actividad

Tipo de actividad * Actividad propia

Identificacion de la Divulgacion
actividad por
sectores

Lugar de desarrollo | Sede Fundacidn Andrés Marcio-Nifios contra la Laminopatia
de la actividad Y otfros lugares segin disponibiligad

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

Descripcion detdllada de la actividad prevista.

Cesarrollar actividades que permitan la difusidon de la existencia de la enfermedad
denominada Laminopatia, a la sociedad, a la opinién publica en general v a la
sociedad médica en particular.

Para sllo se desarrollardn elementos divulgativos: website, video, presentacionss a
diferentes publicos vy enfidades, reuniones informativas a familiares, participacién en
foros y asociaciones (Ej.:Federacién Espafola de Enfermedades Neuromusculares),
actividades deportivas v de ocio (E.: Torneo de Padel)

para el proximo ejercicio 2.015 esta prevista la inversion en este proyecto de
aproximadamente 3.000€

B) Recursos humanos empleados en la actividad,

Tipo Nimero N° horas/afo
Previsto Previsto
Personal asalariado ] 1000
Personal con
contrato de servicios
Personal voluntario 2 100horas/afo

C) Beneficiarios o usuarios de la actividad.

Niomero
Previsto

Tipo

Personas fisicas

Personas juridicas




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

Objetivo

Indicador

Cuantificacién

Difundir la existencia de la
enfermedad Laminopatia
entre la sociedad y la
opinién publica en genera!
y la socledad médica en
particular

Desarrclle de actividades
que mejoren el
conocimiento de esta
enfermedad

Medir la participacidn en
las diferentes actividades

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 fantas fichas come actividades tenga la Fundacion)

A) Identificacion.

Denominaciénde la | Proyecic de Identificacion de predictores de  aritmias
actividad cardiacas y muerte subita en pacientes pedidiricos afectos de
Laminopatia

Tipo de actividod * Convenio cen la Obra Social del Hospital San Joan de Deu

Identificacion de la Investigacion: gestién, promocidn y seguimiento en programdas
actividad por y proyectos de investigacion relacicnados con la Laminopatia.
sectores

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

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

Descripcién detadllada de la actividad prevista,

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

Esta afectacion cardioca ocurre por un proceso degenerativo que pone a estos
pacientes a resgo de padecer anftmias, defectos de conduccién, disfuncidn
venticular y muerte sobita. La afectacidn cordioca en nifios afectos de
enfermedades neurcmusculares ha sido poco estudiada.

En general, esta afectacién varia sustanciaimente segin el tipo de enfermedad,
siecndo desde ausenta o leve miocardiopatia hasta formas severas de insuficiencia
cardiaca con gran implicacion en su calidad de vida o aritmias malignas y muerie
sUbita,

For esta razon, los pacientes pedidtricos con enfermedades neuromusculares, en
especial las laminopatias, deben ser estudiados e investigados exhaustivamente o
nivel cardioldgico para detectar de forma precoz la afectacién cardiaca en
cualguiera de sus formas.

Los investigadores son cardidloges pediatricos especialistas en anitfmias en pacientes
con trastornos neuromusculares y con habilidades especificas en im&genes cardiacas.
Se va a efectuar reclutamiente de pacientes, coordinacion de visitas médicas en el
mismo dia de la evaiuacién medica, v la redlizacion de ecocardiografias v andlisis de
datos,

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

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

La duracion del proyecto serd de dos afios con una inversion prevista de 32.800€
anuales,

Se estd estudiando la posibilidad de ampliar el proyecto en un médulo de 1 afio para
implantar un LINQ de MEDTRONIC a los nifios. Permitird una menitorizacion en tiempo
real . El coste estimado de este proyecto es de 90.000€




B) Recursos humanos empleados en la actividad.

Tibo NUmero N° horas/ano
P Previsto Previsto
Perscnal asalariado 2 becacrios 1.920 horas/ano

Personal con
contrato de servicios

Personal voluntario

C) Beneficiarios o usvarios de la actividad.,

NUmero

Tipo

Previsto

Personas fisicas 30

Personas juridicas

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

Qbjetivo

Indicador

Cuantificacion

La prediccién de arritmias
cardiacas para evitar la
muerte sGbita en nifos
afectos de Laminopatia

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 como actividades tenga la Fundacion)

A} Identificacién.

Denhominaciéon dela | Proyecto de investigocion "Gene Theraphy approaches for
actividad Laminopathies",

Tico de actividad * Convenio con: ‘

-CURE CMD Congenital Muscular Dystrophy

-AFMTELETHON Innover Pour Cuerir- Asociacion Francesa de
Distrofics Musculares,

-Institut de Myologie innover Pour Cuerir

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

-CNRS- Centre Nacionale de la Recherche Scientific.

-Inserm

-Assistence Publigue Hospitaux de Paris

-INSERM {Institut Nafional de la Santé et de la recherche

médicale)
[deniificacién de la Investigacion: gestion, promocion v seguimientc en programas
actividad por y proyectos de investigacion relacionados con la Laminopatia.

sectores

Lugar de desarrollo | Institute of Myology G.H. Pitié — Sclpétriére , Paris, France
de la actividad

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

Descripcion detallada de la actividad prevista.

H proyecto se basa en la investigacion de terapia génica en ratones que se espera
seq dplicada, de manera experimentadl, en nifos enfermos en un plazo de enfre uno y
dos afos.

La terapia génica consiste en la insercidon de genes funcionales ausentes en el
genoma del individuo., Se recliza en las células o tejidos con el ebjetivo de fratar una
enfermedad o realizar un marcgje.

La fécnica todavia estd en desarrollo, motivo por el cual su aplicacion se lleva a cabo
principalmente dentro de ensayos clinicos controlados v para el fratamiento de
enfermedades severas, bien de tipo hereditario o adquiride, Al principio se aplicd solo
parg el frafamiente de enfermedades genéticas, pero hoy en dia se plantea ya para
casi cudlguier enfermedad.

La investigadora principal de este proyectc es Giséle Bonne, ofros miembros del
equipo son Feriel Azibani y Anne Bertrand.

La duracion del proyecto serd de tres afios con una inversion prevista de 24,600€
anuales




B) Recursos humanos empleados en la actividad.,

Ndmero

N° horas/afio

Tipo

Previsto Previsto

Personal asalariado 3

5.760 horas/afo

Personal con
confrato de servicios

Personal voluntario

C) Beneficiarios o usvarlos de la actividad.

NJOmero

Tipo

Previsto

Personas fisicas

Personas juridicas

D) Objetivos e indicadores de |a realizacién de la actlividad.

Objetive

Indicador

Cuaniificacién

Investigacién en terapia
genética, para el
fratamiento de la
Laminopatia

Terapla genélica con
células y tejidos

Evolucidn del
conocimiento entre la
sociedad médica




1.- ACTIVIDADES DE LA FUNDACION

ACTIVIDAD &[{Cumplimentar tantas fichas como actividades tenga la Fundacién)

A) Identificacién.

Denominacion de la | Proyecto de Historia Natural-Ensayos Clinicoes
actividad

Tipo de actividad * Convenio con:

-Asociacion CURE CMD Congenital Muscular Dystrophy

-Obra Social del Hospital San Joan de Deu

- National Insfitute of Neurclogical Disorders and Stroke

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

médicale)
Identificacién de la Investigacion: gestion, promocion v seguimiento en programas
actividad por y proyectos de investigacidn relacionados con la Laminopatia,
sectores
Lugar de desarrollo | - Hospital San Joan de Deu (Esplugues de Llokregat-Barcelona)
de la actividad - Ngtional Institute of Neurological Disorders and Stroke, 35
Convent Drive, Bldg 35, Room 2%-114 Bethesda - Washinton -
EEUU

- Hospital Raymond Poincaré, Garches, Paris, Francia.

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

Descripcién detallada de la actividad prevista.,

El proyecto estd basade en la recopilacidn de datos sobre la historia clinica de los
pacientes con Laminopatia y su evolucidn en el tiempo, desde su registro.

Ademds se va a empezar dentro de este proyecto, también con ensayos clinicos con
drogas, en ratones. Estas drogas se han obtenido a raiz de los frabdjos del proyecto
antericrmente mencionado [N° &) de Terapia Genica.

Este proyecto en un principio se empezd con la Asociacion CURE CMD Congenital
Muscular Dystrophy, vy la Obra Social del Hospital Sant Joan de Desu y posteriormente
se ha unido al mismo el Servicio Piblico De Salud de Estados Unidos (American Healih
Services)

La duracién del proyecto serd de cinco afios con una inversion total prevista de
384.600€




B) Recursos humanos empleados en la actividad.

Tibo NOmero N° horas/aRo
P Previsto Previsto
Personal gsalariado 2 3.840 horas/anc

Personal con
contraro de serviclos

Personal voluntario

C) Beneficiarios o usuarios de la actividad.

NUmero

Tipo

Previsto

Personas fisicas

Personas juridicas

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

Objetivo

indicador

Cuantificacién

Recabar datos sobre la
historia previa de
pacientes con Laminopatia
y su posterior evoluciony
ademds de ensayos
clinicos en nifios con
drogas, resultado de varios
proyectos de investigacion
gue tenemos en marcha,

Historial medico de
pacientes con Laminopatia

Evolucién del
conocimiento entre la
sociedad médica.




1.- ACTIVIDADES DE LA FUNDACION

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

A) ldentificacién,

Dencminacién de la | Proyecto Células Pluripotenciales (MIQCARDIOCITOS)
actividad

Tipo de aciividad * -Convenio con la Asociacién CURE CMD Congenital Muscular
Dystrophy
- INSERM ({Institut National de la Santé et de la recherche
medicale)

identificacion de la Investigacion: gestidon, promocion y seguimienio en programas
acftividad por y provectos de investigacion relacionados con la Laminopatia.
sectores

lugar de desarrollo | - Sundford Burnham Medical Research Institute — California -
de la actividad EEUU

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

Descripcién detallada de la actividad prevista.

Este proyecto se basa en la investigacion, para la generacion de células del corazdn
({CARDIOMIOCITOS), a partir de células extraidas de la piel de los nifics enfermos de
Laminopatia.

Ademads este proyecto también abarca el ensaye clinico con drogas, gue se han
estado usando hasta el momente en el tratamiento de diferentes tipos de cancer.

Lo duracién de este proyecto es de 3 afios vy la inversion anual es de
aproximadamente de 30.700€

Para este proyecto se ha centactade con ios padres de dos niflos enfermos de
Laminopatia en Australia, que esidn recaudandae también fondos para el mismo.

B) Recursos humanos empleados en la actividad.

Tivo Ndmero N¢ horas/aRo
P Previsto Previsto
Personal asalariado 2 1.920 horas/afo

Personal con
contrato de servicios

Personal voluntario




C) Beneficiarios o usuarios de la aclividad.

NUmero

Tipo

Previsto

Parsonas flsicas

Personas juridicas

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

Objetive

Indicador

Cuantificacién

Generacién de
CARDIOMIOCITOS, células
del corazén, a partir de
células de la piel y
fratamiento con drogas.

Células Pluripotenciales

Evolucidn del
conocimiento entre la
sociedad médica.




1.- ACTIVIDADES DE LA FUNDACION

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

A) Identificacién.

Denominacion de la | Proyecto de Investigacion en células MESENQUIMALES
actividad

Tipo de actividad * Convenio con:

-Treat — NMD {Neuromuscular Network)

- Universidad de Newcastle (Reino Unido)
- Instituto de Salud Carlos [l - Madrid

Identificacion de la Investigacidn: gestidn, promocidn y seguimiento en programdas
actividad por y proyectos de investigacion relacicnados con la Laminopatia.
sectores

Lugar de desarrollo | -Sede de la Universidad de Newcastle, Newcastle- Reino Unido
de la actividad - Sede del Instituto Carlos Il - Madrid - Espafia

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

Descripcién detallada de la actividad prevista,

Este proyecto se basa en la investigacion con células Mesenguimales,

Las CMM pueden producir distintas células especializadas gue se encuentran en los
fejidos esqueléticos. Por ejemplo, se pueden diferenciar — o especializar — en células
de carfilago {condrocitos), células dseas (osteoblastos) y células grasas (adipociios).
Esta células especializadas tienen cada una sus propias formas, estructuras vy
funciones, y cada una pertenece a un tejido particular,

La duraciéon de este proyectc es de 3 afos y la inversion anual es de
aproximadamente de 40.000€

B) Recursos humanos empleados en la actividad.

Tibo NUmero N° horas/afio
P Previsto Pravisto
Personal asalariado ] 260 horgs/ano

Personal con
contrato de servicios

Personal voluntaric




C) Beneficiarios o usvarios de la actividad.

NOmero
Previsto

Tipe

Personas fisicas

Personas juridicas

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

Ohietivo Indicador Cuantificacién
Generacion de Células Células Mesenquimales Evolucién del
Mesenquimales y conocimiento entre la

tratamiento con drogas. sociedad médica.
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