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1. PRESENTACION DE LA ENTIDAD

1.1 Introduccion: mision y valores

De Neu. Asociaciéon de Enfermedades de los Neurotransmisores es una asociacién sin animo de lucro al
amparo de la LEY ORGANICA 1/2002 de 22 de marzo que estd inscrita en el Registro Nacional de Asociaciones
Grupo 1 Seccién 1* del Ministerio del Interior desde el 24/09/2014. La Asociacién fue declarada entidad de

utilidad publica en 2018.

De Neu es una asociacién que nace en 2014 por iniciativa de un grupo de familias con alguno de sus
integrantes afectado por una de las denominadas enfermedades de los neurotransmisores: graves trastornos
genéticos que implican al metabolismo de los neurotransmisores cerebrales y que afectan, principalmente, al
sistema nervioso central, por lo que pueden conducir a graves problemas neuroldgicos. Las manifestaciones
clinicas de estas enfermedades son muy diversas. Varian desde leves a graves, con un amplio espectro de
problemas neurolégicos y psiquiatricos. Los casos mas graves pueden presentar distonia (movimientos
incontrolados), temblor, hipotonia o rigidez, ataxia (torpeza o incoordinacién de la marcha), retraso
psicomotor, hipomimia (cara poco expresiva), crisis oculdgiras (movimientos oculares anormales en forma de
giros), inestabilidad térmica, alteraciones del suefio, irritabilidad... Algunas enfermedades en concreto se
presentan con letargia e hipotonia durante el periodo neonatal, epilepsia, retraso mental severo o microcefalia.
Desde la primera infancia, los nifios pueden ser poco activos, con retardo del desarrollo motor, hipotonia
generalizada, de predominio en los brazos y manos, retraso en la manipulacién e hipo o hiperreflexia. Es muy
comun el retraso en el lenguaje expresivo. Algunos pacientes presentan convulsiones, ataxia, trastornos del
suefio, con somnolencia diurna y sintomas como distonia, mioclonus y nistagmus. Entre los problemas de
conducta destacan el déficit de atencidn, la hiperactividad, la ansiedad o la agresividad. Aunque las alteraciones
de conducta son frecuentes (sobre todo a partir de la adolescencia), se pueden presentar a menudo como un
cuadro de retraso mental inespecifico. En algunos pacientes, el retraso mental se asocia con problemas de

conducta marcados (uno de los mas comunes es el trastorno obsesivo-compulsivo).

Las personas que forman parte de la Asociacion tienen las siguientes enfermedades de los

neurotransmisores:
- Deficiencia de Succinico Semialdehido Deshidrogensa (SSADH).
- Deficiencia de Serina.
- Déficit de Aniniadcido Aromatico Decaboxilasa.
- Déficit de Guanosina Trifosfato Ciclohidroxilasa Recesivo.

- Mutaciones en los Transportadores y Receptores del Glutamato. Afectacién del gen Gria1 y del gen

GRIN2B.
- Déficit de Transportador de Dopamina.

- Encefalopatia epiléptica por mutacion en el gen SLC25A22.
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La Asociacidn cuenta con un comité cientifico formado por:

e Dr. Eduardo Lépez-Laso. Departamento de neuropediatria del Hospital Reina Sofia de Cérdoba.

e Dra. Elisenda Cortés Saladelafont. Servicio de Pediatria del Hospital Universitario Germans Trias i
Pujol, Badalona y Area de Enfermedades Neurometabdlicas del Hospital Sant Joan de Déu, Barcelona.

e Dr. Rafael Artuch. Departamento de bioquimica y enfermedades metabdlicas del Hospital Sant Joan
de Déu, Barcelona.

e Dra. Angels Garcia-Cazorla. Servicio de neuropediatria, unidad de enfermedades metabdlicas y

laboratorio de metabolismo sinaptico del Hospital Sant Joan de Déu, Barcelona.

La principal mision de De Neu es |a mejora de la calidad de vida de los menores afectados por este tipo de
enfermedades, para lo cual se marca los siguientes objetivos (recogidos en sus estatutos como fines de la

Asociacion):

. Servir como punto de encuentro de todas las personas interesadas en las enfermedades de los
neurotransmisores: afectados, familiares, profesionales de la salud, de la educacién o de otros ambitos
terapéuticos e instituciones publicas y/o privadas relacionadas con la investigacion y tratamiento de este tipo

de enfermedades.

- Promover y apoyar la investigacion médica, cientifica y técnica que ayude a la mejora de la calidad de
vida de los nifios con enfermedades de los neurotransmisores y sus familias para divulgar el conocimiento de las

Enfermedades de los Neurotransmisores entre médicos, docentes y la sociedad en general.

- Recaudar fondos destinados a la investigacion de las enfermedades de los neurotransmisores o a

mejorar la calidad de vida de los nifios afectados por dichas enfermedades.

- Proporcionar acompafnamiento a las personas afectadas y a sus familias a través de nuestro SIO

(Servicio de Informacién y Orientacidn) y el SAF (Servicio de Apoyo Familiar).

- Fomentar la sensibilizacion social sobre las enfermedades de los neurotransmisores, haciendo especial

hincapié en los contextos educativos y comunitarios.

- Impulsar la cooperacién internacional tanto en investigacién como en las relaciones de las familias

afectadas.

Nuestros valores son los del esfuerzo, la constancia, la superacion, la empatia, la unidad, dedicacién, la
lucha, el trabajo y la inclusién. Por nuestra realidad diaria, sabemos de la importancia de la empatia hacia todos

aquellos que conviven con la enfermedad vy la incertidumbre.

1.2 Estructura organizativa: organigrama, distribucion geografica de las
familias y namero de socios, entidades de las que forma parte De Neu

1.2.1 Organigrama
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Nuestra Asociacién esta formada por personas con enfermedades de los neurotransmisores (en su mayoria
nifos), familiares y amigos. Sin embargo, cualquier persona que quiera cooperar con De Neu puede ser socia o

colaboradora de la Asociacidn. Nuestro organigrama esta representado en el siguiente grafico:

De Neu
Presidenta Tesorero y Vicepresidente Secretario
Purificacion Rios Aroca Francisco José Pefarrubia Manuel Madrid Garcia
Vocal Vocal Vocal
Angeles Sanchez Urbano Tomas Del Moral Calvo Laura Fabra Rivas
Trabajadores

Noelia Pérez Plaza
Sonia Hurtado Carrasco
Esther Guillemot Bayo

1.2.2 Distribucidn geografica de las familias de la Asociacién

En 2021 De Neu ha contado con quince afectados de trece familias, distribuidas por todo el territorio
espafol -como se puede ver en el mapa-. Cabe senalar que también hay una familia asociada a De Neu de

Santa Fe (Argentina).

En el territorio espafiol hay una familia asociada en Aragén con dos afectados, tres en Catalufa, tres
familias con cuatro afectados en la Comunidad de Madrid, una en Baleares, tres en la Comunidad Valencianay
otra en Murcia. La Asociacidn cuenta con otros socios que no padecen o no son familiares directos de personas
con enfermedades de los neurotransmisores. En total De Neu cuenta con 84, 3 de los cuales se hicieron socios

en 2021.
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Distribucién geografica de las personas con una enfermedad de los neurotransmisores de la Asociacién.
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Distribucion geografica de los socios de De Neu en Espaiia.

1.2.3 Colaboradores

La labor de De Neu es posible gracias a los proyectos comunes que se llevan a cabo con el apoyo de socios

colaboradores. En 2021 se ha contado con la colaboracién de las siguientes

/78 entidades:
L QE LlamadaSolidaria

Fundacién Llamada Solidaria. La colaboracidn con esta fundacién nos ha

permitido implementar nuestro proyecto de reciclaje de méviles usados Tu mdévil nos conecta, cuya recaudacion

se destina a la investigacion de las enfermedades de los neurotransmisores.

Ambientair. Esta empresa ha dado la oportunidad a las asociaciones que

m’l amblent como De Neu pertenecen a FEDER de recaudar fondos para sus propios

alr
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proyectos y servicios, a través de la venta de varillas aromaticas. Se trata del proyecto Animikados Solidarios. En

2020 hemos continuado con su venta.

ﬁ Hospital Sant Joan de Déu. Algunos de los mejores especialistas del
. SJ D Hospital Sant Joan de Déu forman parte del Comité Cientifico de De Neu.
Sant Joan de Déu Este hecho nos ha permitido trabajar conjuntamente tanto en la

Barcelona - Hospital
organizacidn de jornadas médico-cientificas como en tareas de divulgacion,

concienciacioén y atencidn a las familias.

Grupo de Investigacion del INTD (International Working Group on

Neurotransmitter Related Disorders). La colaboracién con el INTD ha
INTD SSiIed ORORIen consistido en la difusién mutua de articulos y actividades, asi como en la
participaciéon de De Neu en el Registro Internacional de Enfermedades de los

Neurotransmisores que se realiza a través de este grupo.

Connecting the Growing Brain. Se trata de una red formada por clinicos e

N - investigadores que estudia cdmo funciona el cerebro en desarrollo a través de la
comprension de los mecanismos de comunicacidn sindptica. Nuestra colaboracién se
ha centrado en el intercambio de informacion. Muchos de los resultados de estudios e
investigaciones que se publican son de enfermedades de los neurotransmisores, por lo que en De Neu hemos

compartido su informacién y hemos dado a conocer su trabajo, asi como ellos el nuestro.

oo Sofware Colaborativo. Esta empresa cede espacio a De Neu en sus
o

servidores en los que tenemos alojada nuestra pagina web.

Dissenya-2. Colabora con De Neu en el disefio de los carteles y el material

dissenyaz grafico de la Asociacidn.

estudi de disseny § publicitat

Unigrup Asesores. Presta servicios a De Neu de asesoria legal vy
U administrativo-contable.
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Colegio Sagrado Corazén Vedruna de Valencia. El acuerdo con este centro

fundacion

’ VEDRUNA educativo inclusivo nos ha permitido contar con un asesoramiento para
EDUCACION

Sagrado Corazén - Valencia

nuestros proyectos formativos dirigidos a centros escolares, en concreto en el
Programa de Sensibilizacidn sobre las Enfermedades de los Neurotransmisores
para Educacion Primaria y ESO. Ademas, gracias a esta colaboracién hemos tenido un espacio para la
organizacidn de actividades de concienciacién y recaudacién de fondos. Otra ventaja del acuerdo es la de haber

contado con un socio de prestigio de cara a hacer extensivo el programa formativo antes mencionado.

CW Comunicacién. Esta empresa ha colaborado con De Neu en la realizacion de disefos,

impresion de carteles, tarjetas o entradas para eventos.

N m mos Asociacion Aprendemos Juntos. Esta asociacidn cuyo fin es favorecer la educacién

inclusiva en centros educativos es otro de nuestros socios mas relevantes en el

programa formativo sobre enfermedades de los neurotransmisores.

Asociacién por la Educacién Inclusiva

i Aliter Abogados. Esta empresa inicié en 2019 su colaboracién con De Neu a
\ a I g[abggad[j\ raiz de la campafna de micromecenazgo que realizamos para obtener fondos

C/ Colén, 82, 4°, 460

para el estudio de estimulacidn eléctrica cerebral personalizada para personas

con una enfermedad de los neurotransmisores.

Ibermedia Servicios TIC. La colaboracidn de |Ibermedia con De Neu se

I} ibermedia

Sin embargo, también se trata de una empresa comprometida con otras acciones solidarias, ya que realiza de

consolida en 2019 con su participacidon en la campafna de micromecenazgo.

forma periddica regalos de empresa que suponen donaciones para De Neu, asi como otras colaboraciones.

CENTRO INTERNACIONAL .
DE ESTUDIOS EN SALUD Neurotransmisores.

T 1T Ceisal. Esta empresa colabora con De Neu desde 2019 en la venta de la
|III CEISAL loteria de Navidad y en la difusién de actividades y enfermedades de los
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z u M Zumo Publicidad. (Antes llamada 2PuntoQué) Desde Zumo colaboran
@

s con De Neu en algunas de las cosas que tienen que ver con la imagen de De Neu.

Por ejemplo han realizado el disefio del logo, la web, los tripticos...

Sin duda, en este 2021 el acto mas importante para nuestro movimiento asociativo ha sido la
celebracion de nuestras IV Jornadas de los Neurotransmisores. Esta fue posible gracias a distintos
colaboradores y patrocinadores que nos aportaron financiacién, apoyo logistico, donaciones en especie, etc. De
nuevo queremos agradecerles a todos y cada uno de ellos la gran ayuda desinteresada prestada por hacer

posible este encuentro tan vital para poder conseguir los fines de De Neu.

PTC ) jiiiCEISAL feder =

THERAPEUTICS

Ciberer *i - - --'?' a - dissenya2
Wi ‘ Joliteruw V' unicR

QUAES @ .. O scolab

- ——— G further
for health

CECILA PLAZA o

N — zle=  Lpe
$JD =X |NTD W HURS

1.2.4 Entidades de las que forma parte la Asociacién

FEDER. La Federacion Esparfiola de Enfermedades Raras une a todas las

entidad de . . o .
lidad pblica asociaciones de familias con enfermedades de muy escasa prevalencia en
I e d Espafa. Su labor consiste en hacer visibles sus necesidades comunes asi
como en proponer soluciones para mejorar su calidad de vida,

representando sus intereses, defendiendo sus derechos y promoviendo

mejoras concretas para lograr su plena inclusién social.

* * ,, EURORDIS. Es la voz de los pacientes con enfermedades raras en Europa.
*

Se trata de una alianza no gubernamental de organizaciones dirigida por

O
‘ pacientes que representa a 851 organizaciones de enfermedades raras en

RARE DISEASES EUROPE
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70 paises, dando cobertura a mas de 4.000 enfermedades. La misién de EURORDIS es construir una fuerte

comunidad paneuropea de organizaciones de personas que viven con enfermedades raras.

Rare Neurological ERN grouping. E| ERN-RND es una red de

European referencia europea establecida por la UE para ayudar a los pacientes y
Reference las familias afectadas por enfermedades neuroldgicas raras que
Networks requieren mucho conocimiento, tratamiento y recursos especializados.

Las redes de referencia europeas (ERN) son redes virtuales que conectan
a los profesionales de la salud en toda Europa con experiencia en enfermedades raras, lo que les permite hablar
sobre el diagndstico y la atencidn de un paciente, con su consentimiento, a través de una plataforma de Tl en

linea.

.ﬁ RareConnect. Es una plataforma segura y facil de usar gracias a la

) 4

9 Roreconnectg’ cual personas con enfermedades raras, familias y organizaciones de

pacientes pueden crear comunidades online y participar en
conversaciones mas alla de paises e idiomas. RareConnect colabora con los principales grupos de pacientes de
enfermedades raras del mundo para ofrecer comunidades online globales que permiten a las personas

conectarse alrededor de temas que los afectan mientras viven con una enfermedad rara.

2. AREAS DE TRABAJO Y ACTIVIDADES

2.1 Cartera de servicios

Los servicios que De Neu ha ofrecido en 2021 se pueden diferenciar seglin se presten a las personas
afectadas o a las familias con algliin miembro con una enfermedad rara o de los neurotransmisores; a personas
que solicitan informacién o la sociedad en su conjunto (por nuestra labor de difusién de informacién,
concienciacion y apoyo a la investigacion cientifica). Cabe sefnalar, no obstante, que algunos de los servicios
prestados pueden suponer un beneficio para la sociedad y al mismo tiempo para las familias de afectados. Este
seria el caso por ejemplo de la recaudacién de fondos para investigaciones de las enfermedades de los
neurotransmisores que también suponen un avance para otras enfermedades neurolégicas, y a su vez para la
investigacion en general. En cualquier caso, la linea que separa los beneficiarios de los servicios o actividades de

una entidad como la nuestra no siempre esta perfectamente definida.

Nuestros servicios propios se reflejan en la siguiente tabla en color azul, mientras que los que prestamos a
través de FEDER o mediante la colaboracién con esta Federacién se identifican con color verde. Aquellos que se
dirigen de forma especifica a las familias de De Neu (aunque puedan beneficiarse otras personas) se resaltan en

negrita:
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Servicios para afectados y familias Servicios para la sociedad

a) Difusion

> Difusién de entrevistas a miembros del Comité Cientifico y de > Campania de difusion en centros educativos
ponencias y charlas especializadas de caracter cientifico sobre las
enfermedades de los neurotransmisores. Difusién sobre gufas de

consenso sobre las enfermedades de los neurotransmisores. > Campana de difusién en centros sanitarios

> Difusién de informacién divulgativa a través de redes sociales > Campafa de concienciacidn, visibilidad e incidencia politica
propias, pagina web y blog de De Neu y en medios de comunicacién en torno al Dia Mundial de las Enfermedades Raras y al
social movimiento asociativo de las enfermedades raras. Incidencia
politica.

> Servicio de Difusién de Informacién Especializada

b) Servicios

> Servicio de Apoyo Familiar. Programa Respiro Familiar.

> Servicio de Informacién y Orientacién, SIO

> Servicio de Apoyo Psicolégico, SAP

> Servicio de Asesoramiento especializado (atencidn juridica, psicolégica y educativa).

> Consultas de informacién especializada y mediacién con el
Comité Cientifico de la Asociacién

> Traduccién de textos médicos internacionales al castellano

c) Actividades de recaudacién de fondos

> Actividades de recaudacién de fondos para la investigacion. Presentacién a convocatorias de ayudas

(alguna convocatoria de ayudas proviene de FEDER)

> Actividades de recaudacién de fondos para la investigacién. Campafas y eventos solidarios

d) Apoyo a la investigacion

> Organizacién y Celebracién de la IV? Jornada de Enfermedades de los Neurotransmisores

> Actividades para promover la investigacién médica, cientifica y técnica. Ayudas a la Investigacién de las Enfermedades de los
Neurotransmisores

> Actividades para apoyar la investigacién médica, cientifica y técnica

e) Otras actividades y servicios

> Actividades de gestién y de funcionamiento ordinario de la
Asociacién

> Actividades de formacién continua y trabajo en red

Cabe destacar la puesta en marcha en la segunda mitad del 2021 del SAP, lo que ha supuesto un hito para dar

cabida a una reivindicacion cldsica del movimiento asociativo.
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2.2 Areas de trabajo
En definitiva, podemos concluir que De Neu realiza su labor en torno a cinco grandes areas de trabajo:

Acompanamiento y gestidn asociativa
Recaudacion de fondos
Trabajo en red, formacién continua e incidencia politica

Difusién y sensibilizacién

moo >

Promocién y apoyo a la investigacion

Debemos sefialar que, aunque las acciones de formacién continua, trabajo en red y de incidencia politica no
pueden considerarse estrictamente servicios para las personas afectadas, familiares o para la sociedad, sin duda,

redundan en el buen funcionamiento de la Asociacién e indirectamente en nuestras familias socias.

2.2 Actividades realizadas en 2021

A continuacién, detallamos las actividades realizadas durante este afio 2021 en funcién de las areas de

trabajo anteriormente mencionadas.
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A. Acompanamiento y gestion asociativa

Esta drea incluye todos los servicios directos que se prestan a las personas con una enfermedad de los
neurotransmisores y sus familias, tanto los que proporcionan asesoramiento e informacién, como los que
suponen un apoyo bien por su cardcter terapéutico o porque suponen una ayuda para liberar las cargas
asociadas al cuidado de una persona con una enfermedad de los neurotransmisores. Cabe mencionar los

siguientes:
- Servicio de Informacién y Orientacién (SIO)
- Servicio de Apoyo Psicolégico (SAP)
- Servicio de Asesoramiento especializado (atenciodn juridica, psicolégica y educativa).
- Servicio de Difusién de Informacién Especializada.

- Consultas de informacion especializada y mediaciéon con el Comité

Cientifico de la Asociacidn.

- Traduccidn de textos médicos internacionales al castellano.

El Servicio de Informaciéon y Orientacion de De Neu ofrece orientacidén inicial a las personas con
enfermedades de los neurotransmisores, familias o profesionales que les prestan apoyos, y realiza la recepcién
de nuevas familias con algun/a afectado/a por alguna de las enfermedades de los neurotransmisores. Ademas,
atiende demandas concretas de las familias, fundamentalmente en relacién con la Ley de Dependencia,
tramites burocraticos y/o acreditaciones, recursos sobre terapias, temas educativos o de formacion vy
orientacion laboral, ayudas y prestaciones y asesoramiento juridico. Por otro lado, informa, segun las
necesidades socio-familiares de las familias, de diferentes actividades de su interés. Este servicio propio se
complementa con el Servicio de Asesoramiento y Atencién (juridica, psicoldgica y educativa) que se presta

fundamentalmente a través de FEDER.

Ademas, la Asociacién, para consultas médicas especializadas, ofrece una mediacién con su Comité
Cientifico, sobre todo en aquellos casos de requerimientos excepcionales, nuevos diagndsticos o sospechas
diagndsticas. También proporciona traducciones de articulos cientificos especializados. En determinados casos,
los miembros de la Asociacién que participan en eventos de caracter cientifico difunden la informacién entre
los asociados, pero también de manera publica. En definitiva, la finalidad primordial del SIO es que los/as
beneficiarios/as obtengan respuesta a sus demandas o son derivados a los recursos apropiados para que
resuelvan las dudas. Reciben acompafamiento y un primer soporte emocional en el caso de nuevos
diagndsticos y reciben informacidon de interés tanto de cursos formativos, ayudas, recursos o actividades del

movimiento asociativo como informacién médica especializada, segin los casos.
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Como se ha comentado, a mediados del 2021 De Neu pudo poner en marcha su Servicio de Apoyo
Psicoldgico (SAP). Tras la crisis producida por la Covid-19 y en estas ltimas fases de la pandemia, la blsqueda
de actividades psicoterapéuticas para las personas afectadas por Enfermedades de los Neurotransmisores y sus
familias se ha convertido en una prioridad para minimizar el gran impacto psicolégico y desgaste emocional
derivados de las medidas restrictivas que hemos venido sufriendo para frenar los contagios. Durante las fases
de un confinamiento mas estricto, la mayoria de las personas afectadas vio interrumpidas sus terapias.
Sintomas como son la ansiedad, estrés, miedo, fobias y problemas de familia y pareja debian ser abordados
profesionalmente para mitigar la llamada “fatiga pandémica” y evitar que se intensifique y cronifique. El
Servicio nace para ofrecer a nuestros/as asociados/as apoyo psicoldgico individual (evaluacidn, tratamiento y
seguimiento terapéutico personalizado) y/o grupal que se dirija a fomentar las estrategias personales de
afrontamiento y la resiliencia familiar en diferentes situaciones complejas: problemas de relacién familiar,
desigualdad de los roles de género en la responsabilidad de los cuidados, transiciones evolutivas o crisis

circunstanciales, problemas individuales, de tipo conductual, afectivo y cognitivo, etc

Desde el SAP también se trasladan casos complejos a las sesiones clinicas en el GEN (Grupo de
Enfermedades Neurodegenerativas, Raras y Crénicas del Colegio de la Psicologia de Madrid) y se evalta y
elaboran informes psicolégicos de las personas afectadas por una enfermedad de los neurotransmisores a
peticion de las familias para instituciones educativas o como apoyo en la valoracién de acreditaciones

(certificados de discapacidad, reconocimiento de la situacién de dependencia), entre otros.

Respecto a las actividades terapéuticas realizadas este afio, caben destacar las dos acciones que se llevaron a
cabo en el Encuentro anual en Valencia: una dinamica de apoyo mutuo dirigida a las familias y otra para las
personas afectadas por este grupo de enfermedades minoritarias y sus hermanos/as consistente en una

actividad asistida por perros en el cauce del rio Turia e impartida por el personal de la Fundacion ACAVALL.
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Otra de las prestaciones que ofrece la Asociacidn es la del Servicio de Apoyo Familiar, el cual articula el
Programa de Respiro, que ofrece atencidén especializada y ocio terapéutico de profesionales a las personas con
una enfermedad de los neurotransmisores cuyas familias lo solicitan. El objetivo es facilitar momentos de
descanso y tiempo libre a sus familiares-cuidadores, contribuyendo asi a paliar la carga fisica y psicoldgica
derivada del cuidado continuo de sus hijos/as con discapacidad y/o en situacién de dependencia. Por desgracia,
este Servicio estd muy vinculado a la financiacién que la Asociacién puede conseguir, y en 2021 no se ha podido
poner en marcha de manera individual, y por tanto, no hemos podido facilitar que las familias contratasen
profesionales o servicios para este fin. Sin embargo, si se pudo implementar otro de caracter grupal con motivo
de la celebracién de las IV Jornadas de Enfermedades de los Neurotransmisores para facilitar que los familiares
pudieran asistir a las ponencias. Para ello, la Asociacion organizd y contratd un Servicio de Respiro dirigido a las
personas afectadas por estas enfermedades minoritarias y sus hermanos/as (en su mayoria menores) el cual
corrié a cargo del personal y voluntarios/as del Servicio de Respiro y Conciliacién Familiar del Patronato

Intermunicipal Francisco Esteve, quienes se encargaron de dinamizar distintas actividades de ocio inclusivo.

Como resultados de 2021 en nuestros Servicios, destacamos los siguientes datos: la labor del SIO de De
Neu ha repercutido directamente en nuestros 84 socios/as, en : : -
personas con enfermedades de los neurotransmisores de otros
paises y también en individuos con sospecha de padecer una
enfermedad de los neurotransmisores. En este sentido cabe
sefalar que se atendieron 3 nuevas demandas, aunque uno de
los casos al final no resulté ser una enfermedad propia de los

neurotransmisores, aun asi, se le hizo la derivacion al servicio

mas ajustado a sus necesidades. Ademas, en 2 ocasiones las
demandas fueron trasladadas a miembros del Comité

Cientifico para que se resolvieran.

Por su parte, el SAP ha atendido a la totalidad de las familias socias (13) y del Servicio de Respiro grupal se

pudieron beneficiar 15 personas.
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Todas las consultas y demandas recibidas en el SIO y en el SAP han sido atendidas al 100%. Con el fin de
mejorar la calidad de la atencidn, a las personas que hacen uso de nuestros servicios, se les envia una encuesta
de satisfaccion. El total de las encuestas contestadas marcan un 100% en el grado de satisfaccién. Este afio no

hemos tenido ninglin/a socio/a nuevo/a, de ninguna de las tipologias.

Por ultimo, en esta linea estratégica, también incluimos actividades de gestién de la Asociacion, ya que se
requiere de una serie de labores para garantizar el funcionamiento ordinario de la misma y dar cumplimiento a
los/as socios/as de las acciones emprendidas por la Junta Directiva. La presentacidn de una actividad detallada,
tanto a los/as socios/as como a la Administracion (para dar respuesta a sus requerimientos), supone un trabajo
por parte de las profesionales de la Asociaciéon en coordinacién con la Junta Directiva que se plasma en
documentos como el Plan de Actividad y las memorias de actividades y econémicas. Entre los servicios

comprendidos en la actividad cabe destacar:
- Actividades de gestion asociativas.
- Asamblea Ordinaria 2021.
- Asamblea Extraordinaria 2021.
- Respuesta a los requerimientos de la Administracién.

- Realizacion de la Memoria de 2020 y del Plan de Actividad de 2021.

B. Recaudacion de fondos

La justificacion de las ayudas y la presentacion de proyectos a |

convocatorias tanto publicas como privadas supone la preparacién
de la documentacidn necesaria para cada convocatoria. En algunos
casos, los proyectos son integramente de la Asociacién, mientras que
otros se realizan por miembros de nuestro Comité Cientifico, pero los
presentan los profesionales de De Neu o reciben el apoyo publico de
nuestra Asociacién. En todas las ocasiones sirven para obtener
financiacion para la investigacion o para ofrecer servicios (SIO o SAP,
por ejemplo) y programas (Respiro Familiar o Inclusién De Neu),
dirigidos tanto a las personas con enfermedades de los
neurotransmisores y sus familias como a determinados sectores
sociales (centros educativos) con el objetivo de sensibilizar sobre probleméticas que afectan a los nifios y nifas
con alteraciones en los neurotransmisores y/o con diversidad funcional. En este sentido, se realizaron las
siguientes acciones:

- Justificacién de la ayuda de los Fondos FEDER 2020 y presentacion de un nuevo proyecto a Fondos FEDER
2021.

- Seguimiento de las ayudas concedidas en la convocatoria de 2020 del IRPF y presentacién del programa SIO a
las convocatoria estatal y autondmica de ayudas del IRPF de 2021.
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- Presentacion y justificacion del proyecto IMPULSO a la Il convocatoria
de ayudas a productos de apoyo y servicios de la Fundacién Mutua
Madrilena.

- Presentacion del proyecto Respiro en la Naturaleza para la Familia De
Neu a Fundacién Inocente Inocente.

- Presentacidn del proyecto Programa de Esqui Adaptado para personas
con Enfermedades de los Neurotransmisores a la convocatoria de ayudas

“Sense barreres” de Caixa Popular.

- Presentacion del proyecto “Conocer para avanzar. IV Jornada de Enfermedades de los Neurotransmisores” a
los Premios Solidarios del Seguro.

- Presentacién del proyecto “CREA-solidaria: proyecto de sensibilizacién para centros de educacién secundaria”
a “Proyectos que laten” de Sandia Fashion.

- Presentacion del proyecto “A tu lado: Programa de apoyo psicoldgico y terapéutico” a las convocatorias de
Santander Ayuda, Fundacién Mapfre, “Un dia de salari” de Caixa Popular, “La voz del paciente” de Cinfay a la
Fundacién QUAES.

- Presentacién de la foto del socio Mario Vivas al concurso de fotografia de Cinfa.

De todas estas convocatorias, cabe destacar las ayudas directas ofrecidas por el
Programa Impulso a las familias socias que asi lo solicitaron, para sufragar los gastos
de los productos de apoyo o terapias que sus hijos o hijas necesitan. Como se ha
comentado, gracias a la de Caixa Popular, se pudo implantar nuestro SAP (Servicio de
Apoyo Psicolégico), y también han sido muy importantes los ingresos conseguidos a

través de FEDER: por un lado, la de Fondos Feder fueron decisivos para poder

organizar nuestras |V Jornadas de los Neurotransmisores, y a través del 0,7 del IRPF,

para el mantenimiento y fortalecimiento de nuestro SIO (Servicio de Informacién y Orientacién).

Complementariamente, se han puesto en marcha nuevas iniciativas y se han continuado con las anteriores
cuya finalidad también es la de recaudar fondos, principalmente destinados a la investigacién de enfermedades

de los neurotransmisores. En 2021 se realizaron las siguientes:

La campana de recogida de modviles
usados Tu moévil nos conecta, realizada
en colaboracién con la Fundacidon
Llamada Solidaria, consiste en colocar
cajas de recogida de méviles usados en
centros publicos y privados de

diferentes puntos de Espafia, que se

trasladan después a una planta de
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reciclaje. Parte de los beneficios son donados a De Neu que a su vez los destina a la REGALA
INVESTIGACION
odes

investigacion. Nuevamente volvemos a destacar la red solidaria emprendida por el

Colegio Sagrado Corazén Vedruna (Valencia) por su fuerte implicacién en la recogida

de estos dispositivos.

La empresa Ambientair pone a disposicion de las W’
asociaciones de enfermedades poco frecuentes de FEDER sus e rew
ambientadores Animikados. Por otro lado, De Neu realiza una serie de productos de
promocion de marca se regalan en eventos como jornadas pero también estan
presentes en los mercadillos solidarios y en todo tipo de actos, estén o no organizados
por De Neu, ademas de en los rincones solidarios. En 2021 diferentes personas
voluntarias han continuado con la elaboracién de fundas y se ha iniciado en la

confeccién de mascarillas de tela para su posterior venta.

Los mercadillos, desayunos o meriendas solidarias son actividades que
permiten a De Neu darse a conocer y obtener donaciones. En ellos se
facilita informaciéon sobre la Asociacién y las enfermedades de los
neurotransmisores gracias a tripticos y a la labor del voluntariado que
ofrecen nuestros productos de promocidn de marca. Estas iniciativas son
una forma de involucrar a grupos humanos (escolares o de otra indole) en

nuestra lucha solidaria.

La campafna de comuniones y eventos solidarios otorga la posibilidad de colaborar con la Asociacion
mediante una donacién a todas aquellas personas, instituciones o empresas que organicen un acto. Ademas, las
personas participantes obtuvieron regalos solidarios de De Neu, como tres en raya, libretas, Cuentos para De
Neu, tangrams, ambientadores o tarjetas solidarias, entre otros. En 2021 se llevaron a cabo muchas menos

comuniones que en anos anteriores debido a la pandemia, pero mas que en 2020.

Asimismo, hemos continuado con la puesta en marcha de rincones solidarios en diferentes comercios con
informacion sobre la Asociacién en los que se ofrecen productos de empresas que destinan parte de los fondos

a causas solidarias.

Otro afio mas, De Neu realizé participaciones para la loteria de del Nifio y de Navidad en 2020. La venta fue
digital (gracias al acuerdo con PlayLoterias) y en papel. Cabe destacar la colaboracién para su impresién a
Unigrup Asesores y para su venta, ademas de las familias socias y las profesionales de la entidad, la de Ceisal, |a

de la Papeleria Ana (de Villalpardo) y la del colegio Sagrado Corazén Vedruna de Valencia.
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En 2021 se ha continuado con la difusidn y la distribucién del cuento
solidario “Las aventuras de Coco”, que cabe enmarcar en el proyecto Have
fun with Coco, de Angélica Fernandez. El proyecto tenia entre sus
objetivos la edicién un cuento solidario sobre la importancia del trabajo

en equipo y todos los ingresos generados por su venta son para De Neu.

Como novedad, este afio distintos comercios han decidido adherirse a
esta campafa para ayudarnos a recaudar fondos para la investigacién de las enfermedades de los

neurotransmisores.

Otras campafias que han continuado activas son: la de captacién de nuevos socios y entidades
colaboradoras, la del fomento de donaciones a través de Bizum, la de teaming: “;qué puedes tener hoy en dia
por un euro?” vy la de los Cumpleafos solidarios. Esta Ultima consiste en fomentar las donaciones entre todas
aquellas personas amigas de De Neu que quieran conmemorar su efeméride fomentando las aportaciones a la

Asociaciéon mediante mensajes a sus seres queridos y a través de las redes sociales.

NFELICIDADES!!

C. Trabajo en red, formacidn continua e incidencia politica
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Las profesionales de De Neu asi como miembros de la Junta ASAMBLEA
Directiva han participado en 2021 en diferentes iniciativas, cursos y fed r

GENERAL DE SOCIOS
jornadas de formacién continua en los ambitos del trabajo social, la

psicologia, la captaciéon de fondos, el mecenazgo, el uso de las redes f e d l

W

sociales, la crisis del coronavirus y la inclusion de personas con "
discapacidad. Se trata de llevar a cabo una labor de formacién continua i i,

para ofrecer un mejor servicio a las personas con enfermedades de los neurotransmisores y sus familias para
cumplir con mayor efectividad los fines de la Asociacién. Cabe destacar la participacion de nuestra Presidenta
Puri Rios en la Asamblea Anual de Feder para los socios y socias (que por segundo afio consecutivo se tuvo que
hacer online debido a la pandemia) y en el Grupo de Enfermedades Neurodegenerativas, Raras y Crénicas del
Colegio Oficial de la Psicologia de Madrid, en la que nuestra psicéloga, Esther Guillemot, ejerce una funcién de
Co-coordinacién de este grupo de trabajo junto a su compafera Maria Lépez. En este sentido, también es
resefiable la participacion de nuestra trabajadora social, Sonia Hurtado, en el video que se proyectd en la

actividad celebrada con motivo de la XXI Edicién de la Semana de la Ciencia y la Innovacién sobre el impacto

del cambio climatico en este tipo de enfermedades, aportando su testimonio.

Respecto a las acciones de incidencia politica, resumimos 2 acciones:

Desde la Plataforma RARE 2030 A EURORDIS INICIATIVE se nos ha ofrecido la posibilidad de trasladar a
Ursula von der Leyen, Presidenta de la Comision Europea, nuestra razén
para que Europa emprenda medidas que formen

parte de la agenda 2030 para conseguir un futuro

Cambio climatico y enfermedades

surodegenerativas, raras y crénicg

mejor para las personas que conviven con una
enfermedad de baja prevalencia, ya que en nuestro

continente se estima que afecta a 30 millones de

individuos. Desde De Neu no hemos querido
desperdiciar esta oportunidad para aportar nuestro motivo a esta institucion de la Unidn Europea, ya que es la
que ostenta el poder ejecutivo vy la iniciativa legislativa. Por ello, nos sumamos a reivindicar mas recursos y
esfuerzos para mejorar las redes de deteccidn de cualquiera de las Enfermedades de los Neurotransmisores para
que los niflos nacidos con éstas y sus familias no tengan que pasar por lo que ha venido a denominarse “la
odisea del diagndstico”, asi como identificar muchos mas casos, ya que los expertos nos sefialan que existe un
infradiagndstico de este grupo de enfermedades. Asimismo, es igual de importante que se incrementen las
partidas de |+D+| para que se pueda avanzar en la blsqueda de un tratamiento efectivo, y la industria
farmacéutica sea solidaria fijando cantidades razonables para que
toda persona que lo necesite tenga acceso a él y pueda de nuevo
florecer su esperanza de una posible cura.

La otra accion tiene que ver con que De Neu se ha sumado a la

campana de FEDER para instar a las autoridades sanitarias de todas
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las comunidades auténomas para que prioricen la vacunacién de las personas dependientes y sus cuidadores,

como es el caso de las personas con enfermedades poco frecuentes y de los neurotransmisores.

D. Difusion y sensibilizacion

Dentro de las actividades de difusion y sensibilizacion educativa, en
que se suspendieron por la situacién sanitaria provocada por la
pandemia del coronavirus, si bien, algunas se realizaron online. Estas se
llevaron a cabo en el IES Pere Boil (Manises, Valencia), Centros
educativos pertenecientes al Grupo Sorolla, Colegio Virgen del Rosario
(Pozo Cafiada, Albacete), colegio Claret de Cornella (Cornella de
Llobregat, Barcelona) y Colegio Sagrado Corazén Carmelitas Vedruna
(Valencia). El objetivo de la propuesta es contribuir a la inclusion
escolar de los nifos con enfermedades raras y/o con discapacidad.
Estos encuentros sirven para facilitar informacidn a los profesionales de

la educaciéon sobre necesidades especificas de los nifios con estas

2021 ya pudimos retomar las charlas

S LiamadaSolidaria
ovicn manza

particularidades y para implicar a toda la comunidad escolar en el proceso de inclusién. Las actividades estan

dirigidas tanto al alumnado como al profesorado.

Alrededor de 300 personas entre alumnos y personal docente pudieron beneficiarse. Estas actividades han

proporcionado informacién de primera mano sobre las necesidades especificas de los alumnos con

enfermedades de los neurotransmisores, con enfermedades raras o con diversidad funcional. Para los

participantes es una oportunidad de conocer buenas practicas de inclusién educativa de nifios y nifias con

dolencias de escasa frecuencia y/o diversidad funcional.

PROYECTO

trAMPANAIA

o

OFEASC

[STORRE TRCEE
s

REGALA ESPERANZA
Colabora con

La exposicion Trampantalla: “Experiencias didacticas de
ecologia social en la era del Smartphone” se realizé en el
espacio cultural Las Naves (Valencia). Fue comisariada por
la antigua directora de la Escuela de Cerdmica de Manises,
M? José Sanz. En ella se podian ver las obras ceramicas
realizadas el curso anterior por el alumnado de 14
institutos valencianos. Pero ademdas fue una actividad
solidaria, ya que se les proponia a los y las adolescentes
una reflexién interna acerca del uso y abuso que se hace de

los mdviles en esta era tan digitalizada, y se habilitéd un

punto limpio para depositar mdviles viejos que luego fueron donados a De Neu,
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recogiendo un total de 150 unidades, y cuyos beneficios de su reciclaje irdn destinados a financiar la

investigacion en estas enfermedades.

Respecto a la Campafia de concienciacidn, visibilidad e incidencia politica en torno al Dia Mundial de las
Enfermedades Raras y al movimiento asociativo de las enfermedades raras, la Asociacién participd en 2021 en
diferentes foros especializados de ambito sanitario, social e institucional cuyo objetivo principal es dar a
conocer las necesidades de los pacientes con enfermedades raras y de las personas con discapacidad en la
sociedad en general, dar visibilidad a su situacién y explicar sus necesidades. La participaciéon de De Neu

pretende también hacer visibles a las personas con

enfermedades de los neurotransmisores de forma especifica, tanto

en la Federacién Espaiola de Enfermedades Raras, FEDER, de |a : E@éﬂﬂﬁﬂ%ﬂ

28 DF FEBRERD DE 2021

que forma parte, como entre los profesionales de la medicina y los *
responsables politicos del ambito sanitario. Las actividades de
divulgaciéon enmarcadas en el movimiento asociativo de las
enfermedades raras, algunas de las cuales se desarrollan en

colaboracién con profesionales de la medicina, buscan alcanzar una

mayor difusion de la actividad. Cabe destacar las actividades que se

realizan en la celebracién del Dia Mundial de las Enfermedades Raras.

] El 28 de febrero, la gran familia de De Neu quiso aprovechar

\ para lanzar un mensaje a la sociedad: se volvié a reivindicar la
28 de febrero

Dia Mundial necesidad de la investigacién en este tipo de enfermedades para
de las Enfermedades Raras

q De n:b

encontrar tratamientos mas eficaces o una posible cura. Por ello,

detasE nfermed.

las familias socias y profesionales confeccionaron un video que se

https://www.facebook.com/asoc.deneu/videos/279286460228831

L ——ee s publico este dia tan sefialado en el calendario. También se

lanzaron comunicados con motivo de otros dias mundiales: Dia
de la Educacién Inclusiva (24 de enero), Dia del Autismo (2 de abril) o el dia del libro (23 de abril). Ademas, con
motivo de la celebracién del Dia Mundial de las Enfermedades Raras, la presidenta de De Neu Puri Rios fue
entrevistada en Radio Manises (Valencia). Y como todos los afios, De Neu ha confeccionado su propia postal

para felicitar la navidad a todas sus familias socias, simpatizantes y seguidores de sus redes sociales.

En el mes de junio, el colegio Sagrado Corazén Carmelitas Vedruna Valencia celebré |a tercera edicidn de su
Carrera Solidaria Vedruna, al cual se le sumd la colaboracion del Centro de
Educacion Infantil Xicotets. Con este evento, ademads de sensibilizar a toda la
comunidad educativa (en especial al alumnado) sobre las enfermedades de los

neurotransmisores y la inclusién escolar, se recaudaron fondos que la

¥ \
CARkERA SOLIDARIA
bR Asociacion destina a la investigacion.
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En cuanto a la difusién de informacidn divulgativa a través de redes sociales propias, pagina web y blog de
De Neu y en medios de comunicacién social, en 2021 la Asociacidon contd con diversos canales de difusion

4 veniew — i propios para extender el mensaje de las familias con personas con una

enfermedad de los neurotransmisores en la  sociedad,
fundamentalmente la pégina web y las redes sociales (Facebook,
Twitter, Instagram vy YouTube). Ademads, se propicid nuestra
participacién, como voz autorizada, en medios de comunicacién social,

a lo cual ha contribuido el cambio de nuestra web. El estreno de este

canal ha sido posible gracias a la colaboracién de la agencia
Dospuntoqué, la cual cuenta con un disefio mas claro y funcional. En ella, este afio

hemos incluido dos infografias sobre la AADC (Déficit de Aminoacido Aromatico

. . . P 2022
Descarboxilasa) que hemos elaborado en colaboracién con PTC Therapeutics. N da ]
alegria y buenos
momenlos!*

Sabemos que las enfermedades de los neurotransmisores en general son muy poco
conocidas y que estan infradiagnosticadas. Por eso, uno de nuestros principales

objetivos es darlas a conocer, y ofrecer informacién fiable sobre cdmo

diagnosticarlas y mas cuando ya existen importantes avances en los tratamientos,

cémo es el caso de esta patologia en concreto.

La ultima de las acciones que queremos reflejar de este apartado es el
acuerdo de colaboracién alcanzado por La Federacion Espafiola de
Enfermedades Raras y el Valencia CF para visibilizar las enfermedades poco
frecuentes. A la firma del mismo entre Juan Carridn, presidente de FEDER, y

Anil Murthy, presidente del equipo Che, acudieron pacientes y familiares. Entre

ellos cabe destacar la presencia de uno de nuestros pequefos socios
valencianista y su familia, quienes disfrutaron de la comparia de exjugadores emblematicos, los cuales le

regalaron una equipacién deportiva completa.

ENCONTRANDO LARUTA . )"~ ’l'b
DIAGNOSTICA DE LAS .,ﬂ« P? Te;

e e € E. Promocion y apoyo a la investigacion

MONOAMINA

Si para De Neu todas las lineas estratégicas son importantes, ésta si cabe es mas
fundamental porque es la que nos alienta a tener esperanzas para el futuro. En este
sentido, consideramos que el 2021 ha sido muy fructifero y es en el ambito de la
investigacion donde hemos concentrado mayores esfuerzos para llevar adelante

multiples iniciativas. Como no podria ser de otra manera, lo mas destacable ha sido la
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celebracion de nuestras |V jornadas, pero también, nuestra participacion en estudios,

jornadas o la difusién de articulos de interés sobre las patologias que representamos. DE E'h}’FEJR?,,m‘.‘,ES’;E o5

NEUROTRANSMISORES
«Conocer para avanzar”

Respecto a la difusién de informacion cientifica, este afio hemos divulgado las

siguientes acciones:

- Trabajo que la socia de De Neu Adriana Francia presenté en el Congreso de
Enfermedades Raras y Drogas Huérfanas de Argentina de 2020.

- Seminario cientifico del ciclo NeuroConCiencia que tratd sobre la deficiencia

en la Tirosina Hidroxilasa (una de las enfermedades de los
neurotransmisores) y su relacion con el parkinsonismo infantil, impartido online por la Dra. Alba
Tristan-Noguero del Institut de Recerca Sant Joan de Déu.

- Charla online sobre cémo afecta la actual pandemia de la COVID-19 a los nifios (y también a otras
personas) con patologias diversas en situacion de dependencia impartida por los pediatras de la Unidad
de Enfermedades Infecciosas del Hospital Sant Joan de Déu, la Dra. Claudia Fortuny y el Dr. Antoni
Noguera. En la organizacién del evento intervino de forma activa Sandra Silva, socia de De Neu.

- Primera jornada BRAIN sobre tratamientos avanzados en enfermedades del cerebro en desarrollo
liderada por la Dra. Angels Garcia Cazorla del Hospital San Joan de Déu.

- Articulo de investigacion sobre el descubrimiento de nuevas caracteristicas fenotipicas en trastornos
relacionados con el metabolismo de los neurotransmisores, el cual ha sido coliderado también por la
Dra. Garcia Cazorla. En el estudio, se han evaluado a mas de 270 pacientes de 25 paises diferentes, entre
los/as que han participado personas con estas patologias de De Neu.

- Campana del Institut de Recerca Sant Joan de Déu para dar visibilidad a las mujeres que impulsan la
ciencia y en la que participé la Dra. Angels Garcia Cazorla, relatando cual es su campo de investigacion:
el drea de las enfermedades neurometabdlicas.

- Iniciativa “Mapa de luces por la investigacion” que promueve Alexion junto a organizaciones de

pacientes y que ha donado 16.000 euros a la Fundacién FEDER.

" COVID-19 en nifios g * ERee 2w seunars NEUROCONCIENCIA
dependientes con patologias LA DEFICENCIA DE TIROSINA

diversas HIDROXILASA, UNA CAUSA DE
PARKINSONISMO
INFANTIL

Porenten

Dra. Claudia Fortuny Guasch y Dr. Antoni Noguera Julian,
pecitras de 1 Undod de Enfermedades Infecconas, Haspital SantJoun de Déu. Burcelona

o
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Online
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La Asociacidn celebrd el 20 de noviembre sus IV Jornadas de Enfermedades de los Neurotransmisores aunando
principalmente familias, doctores e investigadores dedicados a este tipo de patologias. Estas jornadas tienen un
caracter bienal y esta cita en el Hotel MEDIUM de Valencia permitié a los especialistas actualizar y poner en comun
sus conocimientos y al mismo tiempo tener un encuentro con el movimiento asociativo, lo que facilita la puesta en
marcha de proyectos comunes. Con su celebracién, cumplimos muchos de nuestros objetivos como asociacién, entre

ellos uno muy importante, que es la divulgacién de la informacidn cientifica.
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Para el acto inaugural se pudo contar con Puri Rios, Presidenta de la Asociacién, Fide Mirdn, Vicepresidenta de
ropediatria del Hospital La Fe y el Dr. Javier Burgos, Director General de
Investigacién y Alta Inspeccidén Sanitaria. Tras éste, se ofrecié a la
audiencia un interesante programa cientifico que abracé todo el dia,
intercalando ponencias nacionales e internacionales en formato mixto
(presencial y online) vinculadas al ambito de la investigacién, a la
intervencion directa, testimoniales y la asociativa (en ésta ultima se
expuso todas las acciones realizadas por la entidad desde las anteriores
jornadas llevadas a cabo en Burgos en 2019). La programacion fue:

BLOQUE 1: DEFECTOS DE LAS MONOAMINAS

e 10:30 Una perspectiva general de los errores congénitos del metabolismo de los neurotransmisores

monoaminérgicos. o Dr. Eduardo Lépez Laso. Hospital Reina Sofia, IMIBIC y CIBERER. Cérdoba

¢ 10:50 Biomarcadores para el estudio de los defectos de la Neurotransmisién. o Dr. Rafael Artuch. Hospital

Sant Joan de Déu. Institut de Recerca Sant Joan de Déu y CIBERER

¢ 11:10 Modelo celular de |a deficiencia de la Tirosina Hidroxilasa; busqueda de nuevos tratamientos. o Dra.

Alba Tristan. Hospital Sant Joan de Déu. Institut de Recerca Sant Joan de Déu, CIBERER y metabERN

¢ 12:00 Testimonio familiar. o Adriana Francia. Mama de Jun Manuel afectado por Déficit de Transportador

de Dopamina
BLOQUE 2: TRATAMIENTOS DE SOPORTE E INICIATIVAS PROMOVIDOS POR LAS FAMILIAS

e 12:20 Fisioterapia: intervencién en dos entornos diferenciados, pero complementarios o Adriana

Alambillaga Mercadall - Angels Mercadal Ameller

e 12:40 Presentacion De Neu. o Sonia Hurtado - Esther Guillemot. Trabajadora Social y psicéloga de De

Neu

e 13:20 CureRare. Investigacion centrada en el paciente o Claudio Cincuemani. Presidente Asociacion

SSADH Alemania

¢ 13:40 SSADH Association Research Update. o Francisco José PefRarrubia. Vicepresidente De Neu 14:00

Pausa comida
BLOQUE 3: DEFECTOS DE LOS AMINOACIDOS

¢ 16:00 Actualizacién en la investigacion clinica de SSADH e Hiperglicinemia no Cetdsica. o Natalia Julia.

Hospital Sant Joan de Déu. Institut de Recerca Sant Joan de Déu, CIBERER y metabERN

« 16:20 Tratamiento del Déficit de Serina y las GRINPATIAS o Maria Sigatullina. Hospital Sant Joan de Déu.
Institut de Recerca Sant Joan de Déu BLOQUE 4: ENFOQUE GENERALY NOVEDADES

e 16:40 Diagndstico y abordaje multidisciplinar en pacientes con enfermedades de los NT o Salvador Ibafez.

Hospital Virgen de la Arrixaca, Murcia
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« 17:00 Novedades en el campo de los defectos de los Neurotransmisores o Angels Garcia Cazorla. Hospital
Sant Joan de Déu. Institut de Recerca Sant Joan de Déu, CIBERER y metabERN
El Comité organizador valord el encuentro como un acto realmente provechoso para las familias, y estd muy

agradecido por el esfuerzo, la ayuda y la dedicacidn que los doctores, investigadores, profesionales,
patrocinadores y personas voluntarias han puesto para su éxito.

En este 2021 también ha sido un hito nuestra participacién en el estudio internacional de “Historia Natural de
SSADH” con pacientes en Espafia. El objetivo es analizar muestras bioldgicas y recopilar datos clinicos para
predecir el curso natural de la enfermedad y cumplir con el requisito previo de la aprobacién de nuevos
medicamentos. Para ello, 5 de nuestras familias socias se han tenido que trasladar hasta el Hospital Sant Joan
de Déu de Barcelona, donde los/as pacientes se han sometido a distintas pruebas. Todo el equipo de
investigacion se volcé con nuestras familias y les hicieron “sentir como en casa”. Por ello, desde la entidad nos
sentimos muy agradecido de haber podido participar y nos ilusiona especialmente poder seguir avanzando en

la investigacion.
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La Asociacién realizé en noviembre de 2018 su | convocatoria para ayudar a la investigacion cientifica
relacionada con las enfermedades de los neurotransmisores, que pretende convertirse en una iniciativa que se
realice con caracter periddico. Se trata de consolidar la consecucién de uno de nuestros principales objetivos,
como es aportar fondos para proyectos cientificos relevantes de nuestro ambito. Para finales de 2022 esta

prevista su |l edicidn.

Queremos recordar y dejan constancia de que la Asociacién colabora en todas aquellas investigaciones
dirigidas a pacientes o que necesiten personas afectadas con enfermedades de los neurotransmisores. En los
casos en los que es necesario, apoya las solicitudes de financiacién de dichas investigaciones. En determinadas
ocasiones también colabora y participa en encuentros de pacientes, familiares, médicos clinicos e investigadores
de las diferentes enfermedades de los neurotransmisores. Asimismo, De Neu también participa en los registros
de pacientes de las enfermedades de los neurotransmisores (a los que da publicidad para que mas personas
puedan participar en ellos) y la asociacion es una interlocutora valida de empresas y grupos farmacéuticos que
investigan posibles tratamientos para las enfermedades de los neurotransmisores. En concreto en 2021 De Neu

cabe mencionar las siguientes iniciativas:
- Colaboracién con el proyecto de investigacion europeo sobre GRINpatias.
- Colaboracion con el estudio de la Universidad de Washington acerca de la Aciduria 4 Hidroxibutirica.
- Divulgacién de la iniciativa “GENTE” de Pfizer.

- Participacidn en la dltima encuesta Rare Barometer de EURORDIS sobre el futuro de las enfermedades

poco frecuentes.
- Participacién en el registro iNTD sobre defectos congénitos de los neurotransmisores.

- Participacién en el Grupo Internacional de Trabajo de Enfermedades de los Neurotransmisores.
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Por ultimo, destacamos nuestra participacion en la reunion online entre todas las partes implicadas en el

proyecto "Investigacién de variantes genéticas de SSADH" que ha impulsado la asociacion alemana de SSADH y

en el que De Neu colabord haciendo una aportaciéon econdmica recaudada gracias al grupo de Teaming.

El motivo de la reunidn era informar de las fases del proyecto:

1. Caracterizacién del funcionamiento de la enzima y sus puntos clave en su comportamiento.

2. Implementacion de los estudios necesarios para comparar estos resultados con las variantes detectadas

3. Publicacion del estudio.

Estamos muy contentos/as de la participacién de De Neu en este proyecto, y esperanzados/as con los

resultados, que esperamos poder compartir muy pronto. Aunque esta investigacion se esta realizando con

SSADH en concreto, confiamos en que pueda beneficiar indirectamente a todas las enfermedades de los

neurotransmisores que nuestra Asociacion representa.

3. RESULTADOS ECONOMICOS

A finales de 2021, hemos realizado el balance de la situacién econémica de la Asociacidn. Este es:

Gastos 2021

Ayudas a familias Programa Impulso 1924
Gastos de representacion 1310
Consultoria Proteccién de Datos 181,5
Gastos de personal 13.816,14
Cuota Federacién Espafiola de Enfermedades Raras (FEDER) 75
Gastos bancarios 208,29
Detalles y Mercadillos 770,07
Loteria 7.266,08
Material de oficina 318,57
Seguros 330,74
Mensajeria 68,69
Arrendamientos y cdnones 90,75
Gastos de desplazamiento 4.158,10
Donacién Teaming 12
Servicio de Prevencidn de Riesgos Laborales 321,46
Total 30.851,39
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Ingresos 2021

Animikados 8
Campaia moviles 150
Cuotas socios 1000
Socios colaboradores 1658
Donaciones empresas 1425
Donaciones particulares 454,85
Eventos solidarios 300
Il Carrera Vedruna 879
Loterfa 9794
Bolsitas Mascarillas 132
Cuentos Coco 884
Productos de marca 241
Donativo Teaming 83
Extorno seguro 268,08
Colegio Faura 50
Programa Impulso 1924
Fondos Feder 1282,31
IRPF 5261,98
Mercadillo IV Jornada 128
Premio CINFA 2500
PREMIO UN DIA DE SALARI 4000
IV Jornada 5048
Total 37.471,22
Excedente de afios anteriores 23.944,98
Gastos -30.851,39
Ingresos 37.471,22
Total patrimonio neto 30564,81

4. CONCLUSIONES Y AGRADECIMIENTOS

Cabe sefialar tal y como hemos hecho en afios anteriores, que los ingresos derivados de la actividad asociativa

como eventos culturales, deportivos, cumpleafos solidarios, productos de promociéon de marca, estain muy

ligados a un area geografica concreta y a la actividad de un reducido grupo de asociados/as y familiares. Por ello,

volvemos a reivindicar la importancia de consolidar en el futuro la conciencia de que la participacién y/o

organizacion de este tipo de eventos por parte de todos y todas las socias redunda en la buena marcha

econémica de la Asociacidn y, por lo tanto, en la posibilidad cada vez mayor de dar apoyo y sustento a la

investigacion en materia de enfermedades de los neurotransmisores. Por ello, cada uno de nosotros y nosotras
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deberiamos preguntarnos qué podemos hacer para conseguir fondos y no solo qué

puede hacer la investigacidn y la Asociacion por nosotros/as y nuestros hijos e hijas.

En 2021 hemos ahondado en la profesionalizacion de De Neu, sin olvidad el hecho de que nuestra entidad
goza desde 2018 del reconocimiento de la utilidad publica por parte del Ministerio del Interior, lo que supone
mayores posibilidades de obtener financiacién. Ademas de que nuestro Servicio de Informacidn y Orientacidn se
ha consolidado, hemos podido poner en marcha nuestro propio Servicio de Apoyo Psicoldgico, lo que amplia la

cobertura de atencidn a nuestras familias socias.

De Neu. Asociacion de Enfermedades de los Neurotransmisores valora el afio 2021 como un afio muy
destacable, en el que a pesar de seguir inmersos en la crisis producida por la pandemia por covid-19, hemos sido
capaces de emprender multiples iniciativas que quedan reflejadas en esta Memoria, y que nos ha permitido
alcanzar la mayor parte de los objetivos asociativos de cada una de nuestras lineas estratégicas. La celebracion
de las IV Jornadas, el Encuentro anual de Familias, la puesta en marcha del SAP o nuestra participacion en

grupos de trabajo y estudios internacionales son una buena muestra de todo ello.

Para finalizar, De Neu quiere volver a reconocer y poner en valor a todas las personas y entidades que han
apoyado voluntariamente a nuestra labor o han contribuido a nuestra financiacion. De nuevo queremos daros
un millén de gracias por aportar vuestro tiempo, dedicacion y/o recursos, que sin duda mejoran dia a dia la

calidad de vida de las personas afectadas por enfermedades de los neurotransmisores y la de sus familias.

5. MAS INFORMACION

((D)) ii:; QO @

Dona el mévil que ) 5 iColaboras con
ya no usas Hazte socio Haz un donativo nosotros?

info@deneu.org /ts@deneu.org/ apoyo@deneu.otg
698 94 0155
www.deneu.org

Facebook: https://www.facebook.com/Asoc.Deneu/

Twitter: https://twitter.com/asocdeneu

Instagram: https://www.instagram.com/asoc.deneu/?hl=es
YouTube: https://www.youtube.com/channel/UCUCFF_nBCH2SLNudKhdJI_w
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