
ENCUENTRO ANUAL DE  

AESHA 2013 
Barcelona, 6 de Abril 



PROGRAMA 

Hora Ponencia 

11:00-11:10 Bienvenida. 

11:10-12:00 La asociación AESHA: Situación, novedades y proyectos. 

12:00-13:00 Introducción a la genética. 

13:00-14:00 Comida 

14:00-16:30 Asamblea general de socios de AESHA. 

16:30-16:45 Presentación de la jornada científica. 

16:45-17:15 Novedades en la Hemiplejia Alternante de la Infancia. 

17:15-18:00 El gen ATP1A3 y la Hemiplejia Alternante. Resultados serie española. 

18:00-18:30 Proyecto europeo de correlación fenotipo-genotipo en la HAI. 

18:30-19:00 Discusión conjunta. 



LA ASOCIACIÓN AESHA: 

SITUACIÓN, NOVEDADES Y 

PROYECTOS 
Rafi Muñoz y Albert Vilamala 



ÍNDICE 

 Organización 

 Objetivos 

 Actividades asociativas 

 Apoyo a la investigación 

 Investigación de nuestro comité científico 

 

 Actividades en 2012/2013 

 Prensa 

 Colaboración internacional 

 Actos solidarios 

 

 Proyectos actuales y futuros 



LA ASOCIACIÓN 

 Asociación sin ánimo de lucro fundada en 2004 

 Actualmente cuenta con 43 socios 

 8 son padres con un hijo afectado por HA 

 21 casos confirmados / 4 por confirmar 

 Junta directiva: 

 Presidenta: Rafi Muñoz 

 Vicepresidenta: Pilar Tejero 

 Secretario: Albert Vilamala 

 Tesorero:  Juan de la Flor 

 Comité científico: 

 Dr. Jaume Campistol (Jefe neuropediatria HSJD) 

 Dr. Carme Fons (Neuropediatra HSJD) 

 Dr. Ramon Velázquez (Neuropediatra H. La Paz) 



OBJETIVOS 

 Divulgación de la enfermedad 

 Sociedad 

 Comunidad médica y científica 
 

 Cohesión de nuestros miembros 

 Información  

 Asesoramiento 

 Intercambio de conocimiento 
 

 Apoyo a la investigación 

 Mejorar el conocimiento de la HA 

 Mejorar la calidad de vida de los afectados y familiares 

 

 



ACTIVIDADES DE DIVULGACIÓN/COHESIÓN 

 Presencia en la red  
 Web - http://www.aesha.org  

 Facebook - http://www.facebook.com/AHCSpain 
 

 Comunidad online de HA 
 http://rarediseasecommunities.org 

 3r. país en participación 
 

 Participación en los medios 

 

 Encuentro anual 

 

 Edición del libro blanco de la HA 

 

 Divulgación de las últimas publicaciones a los distintos 
profesionales de la comunidad científica. 

 



APOYO A LA INVESTIGACIÓN I 

 Miembro de FEDER: Federación Española de 
Enfermedades Raras (desde 2005) 

 

 ENRAH: Base de datos clínicos de HA (2004-2007) 

 157 pacientes en la BDD (IT, ES, FR, NL, DE, BE, DK, 
CZ, UK) 

 Financiado por UE 
 

 nEUroped: Registro de pacientes de HA + otras 3 
enfermedades raras neurológicas (2008-2011) 

 Mismos países que ENRAH 

 Financiado por la UE (60%) y por los socios 
participantes (40%) 

 



APOYO A LA INVESTIGACIÓN II 

 Registro de enfermedades raras Instituto Carlos III 

 2 familias españolas 

    

 Proyecto IBAHC – Estudio de los eventos paroxísticos 

 38 participantes 

 3 familias españolas 

 ( El análisis estadístico y la publicación de los  resultados se hará 
durante el 2013) 
 

 Proyecto IBAHC – Biobanco y registro clínico para la HA 
(2012) 

 Datos biológicos 47 casos: (6 familias españolas) 

 Datos clínicos + multimedia: 46 casos (6 familias españolas) 

 Screening genético de ATP1A3 a todos los participantes y sus 
familiares (financiado por AESHA) 

 

 

 



INVESTIGACIÓN DE NUESTRO CC 

 Banco de ADN español (Desde 2008)  

 C. Fons, L. Martorell, J. Campistol – Departamento 

Genética Molecular HSJD 

 

 Estudio metabólico en la HA. 

 C. Fons, C. Villar, J. Campistol, E. Panagiotakai, A. 

Arzimanoglou  

 Revisión de una serie europea de 157 pacientes 

 

 Estudio del GLUT1 en la serie española 

 J. Campistol - HSJD 



ACTIVIDADES EN 2012/2013 

 Nota de Prensa ATP1A3 

 Reportajes en distintos medios: 

 Entrevista a Rafi Muñoz en el 
programa Héroes Locales de 
LaXarxa.cat. 

 Reportaje sobre Raquel Vilamala 
titulado “La Hemiplejia Alternante, una 
enfermedad con poco  soporte” , en 
Vilaweb.cat. 

 Entrevista a Sofia Tejedor, en el 
magazine Palencia es así de TV 
Palencia. 

 Reportaje sobre Irene Peláez en 
Radiotelevisión Canarias. 

 

 

 



ACTIVIDADES EN 2012/2013 

 Reportajes en distintos medios: 

 Rueda de prensa y entrevista a 

Sofía Tejedor con motivo del Día 

Internacional de las Enfermedades 

Raras. Publicado en 

ElNorteDeCastilla.es y 

DiarioPalentino.es 

 

 

 



ACTIVIDADES EN 2012/2013 

 Reportajes en distintos medios: 

 Reportaje en elmundo.es, titulado “El año de Irene” 

 “Victima de una extraña hemiplejia”. Reportaje sobre 

Irene Peláez en LaProvincia.es 

 Entrevista a Raquel Rodríguez en el programa La 

Brújula de Onda Cero. 

 Reportaje en RTVE-Canarias, en el programa Cerca de 

Ti. 

 

 

 



ACTIVIDADES EN 2012/2013  

 1r Día Mundial de la HA 18 de febrero 

 Creación de la AHCFE (http://www.ahcfe.eu) 

 Directiva 

 Sigurdur H. Jóhannesson (IS) – Presidente 

 Filippo Franchini (IT)  – Board member 

 Albert Vilamala (ES)    – Board member 

 Ana Kockhans (DE) – Board member 

 Thomas O´Brien (IR)  – Board member 

 Miembros 

 IS, FR, IT, IR, NL, DE, ES, DK, UK, PL 

 

 

 

 

 



ACTIVIDADES EN 2012/2013  

 Creación de la AHCIA (http://ahcia.org) 

 Videoconferencias (AHCFE / AHCIA) 

 

 

 



 ACTIVIDADES EN 2012/2013 

 I Simposio ATP1A3 (Bruselas – Diciembre 2012) 

 Esponsorizado por AESHA 

 Conferencia científico-médica 

 Encuentro de representantes de asociaciones europeas 

 

 

 

 



ACTIVIDADES EN 2012/2013 

 Euromeeting DIA (Amsterdam – Marzo 2013) 

 II Simposio ATP1A3 (Roma – Septiembre 2013) 

 



ACTOS SOLIDARIOS 

 Teatro solidario en el Santiago Rusiñol (Juan y Pilar) 

 Crowdfunding mi grano de arena (Albert y Rafi) 

 

 

 



ACTOS SOLIDARIOS 

 Venta loteria de navidad 

(Javier y Sofia) 

 Inauguración en Hotel 

Castilla Vieja (Javier y 

Sofia) 

 

 

 

 



ACTOS SOLIDARIOS 
 Campeonato de España de Muay-

Thay 

 Concierto solidario a cargo de 

Migueli (Javier y Sofia) 

 

 

 



ACTOS SOLIDARIOS 

 Reciclaje de bolígrafos (Raquel) 

 Recogida de tapones (Raquel y 

Sofia) 

 

 

 



ACTOS SOLIDARIOS 

 Merchandising AESHA 

(Todas las familias) 

 Maratón de Macan (Raquel) 

 

 

 



PUBLICACIONES RECIENTES 

 De novo mutations in ATP1A3 cause alternating 

hemiplegia of childhood (Nature Genetics, Julio 2012) 
 

 Heterozygous de-novo mutations in ATP1A3 in patients 

with alternating hemiplegia of childhood (The Lancet, Julio 

2012) 
 

 Identification of ATP1A3 Mutations by Exome Sequencing 

as the Cause of Alternating Hemiplegia of Childhood in 

Japanese Patients (PLoS ONE, Febrero 2013) 
 

 Alternating Hemiplegia of Childhood-Related Neural and 

Behavioural Phenotypes in Na(+), K(+)-ATPase α3 

Missense Mutant Mice (PLoS One, Marzo 2013) 

 



PROYECTOS EN CURSO 

 Proyecto de correlación genotipo-fenotipo. 

 Creación de una red española multidisciplinar de 

investigación en HA, juntando médicos de nuestro 

comité e investigadores interesados en la enfermedad. 

 Programa de estimulación temprana en  un paciente 

con HA a cargo de un grupo de estudiantes de Terapia 

Ocupacional de la Universidad de Burgos. 

 Envio proyecto de patrocinio a diferentes empresas y 

laboratorios. 

 Candidatura a la II Edición de los Premios 

migranodearena 2012. 

 Trabajo estudiantes de Terapia Ocupacional de la 

Universidad Miguel Hernandez de Elche (UMH). 

 

 

 

 

 



¡ GRACIAS ! 

Barcelona 2009 


