ENCUENTRO ANUAL DE
® AESHA 2013

Barcelona, 6 de Abril




PROGRAMA

Hora Ponencia

11:00-11:10 Bienvenida.

11:10-12:00 La asociacion AESHA: Situacion, novedades y proyectos.
12:00-13:00 Introduccién a la genética.

13:00-14:00 Comida

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

16:30-16:45 Presentacion de la jornada cientifica.

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 espafiola.
18:00-18:30 Proyecto europeo de correlacion fenotipo-genotipo en la HAL.

18:30-19:00 Discusion conjunta.




LA ASOCIACION AESHA:
‘ SITUACION, NOVEDADES Y
® PROYECTOS

Rafi Muinoz y Albert Vilamala
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LA ASOCIACION

Asociacion sin animo 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 Mufioz
Vicepresidenta: Pilar Tejero
Secretario: Albert Vilamala
Tesorero: Juan de la Flor
Comite cientifico:
Dr. Jaume Campistol (Jefe neuropediatria HSJD)
Dr. Carme Fons (Neuropediatra HSJD)
Dr. Ramon Velazquez (Neuropediatra H. La Paz)



OBJETIVOS

Divulgacion de la enfermedad
Sociedad
Comunidad medica y cientifica

Cohesion de nuestros miembros
Informacion
Asesoramiento
Intercambio de conocimiento

Apoyo a la investigacion
Mejorar el conocimiento de la HA
Mejorar la calidad de vida de los afectados y familiares



ACTIVIDADES DE DIVULGACION/COHESION

Presencia en la red
Web - http://www.aesha.org
Facebook - http://www.facebook.com/AHCSpain

Comunidad online de HA
http://rarediseasecommunities.org
3r. pais en participacion

Participacion en los medios
Encuentro anual
Edicion del libro blanco de la HA

Divulgacion de las ultimas publicaciones a los distintos
profesionales de la comunidad cientifica.



APOYO A LA INVESTIGACION |

Miembro de FEDER: Federacion Espafiola de
Enfermedades Raras (desde 2005)

ENRAH: Base de datos clinicos 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 neuroldgicas (2008-2011)
Mismos paises que ENRAH

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



APOYO A LA INVESTIGACION I

Registro de enfermedades raras Instituto Carlos Il
2 familias espafiolas

Proyecto IBAHC — Estudio de los eventos paroxisticos
38 participantes
3 familias espafolas

( El analisis estadistico y la publicacion de los resultados se hara
durante el 2013)

Proyecto IBAHC — Biobanco y registro clinico para la HA
(2012)

Datos biologicos 47 casos: (6 familias espafiolas)

Datos clinicos + multimedia: 46 casos (6 familias espafnolas)

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



INVESTIGACION DE NUESTRO CC

Banco de ADN espafiol (Desde 2008)

C. Fons, L. Martorell, J. Campistol — Departamento
Genética Molecular HSJD

Estudio metabdlico en la HA.

C. Fons, C. Villar, J. Campistol, E. Panagiotakal, A.
Arzimanoglou

Revision de una serie europea de 157 pacientes

Estudio del GLUT1 en la serie espafola
J. Campistol - HSJD



ACTIVIDADES EN 2012/2013

Nota de Prensa ATP1A3

Reportajes en distintos medios:

Entrevista a Rafi Muinoz en el
programa Heéroes 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 asi de TV
Palencia.

Reportaje sobre Irene Pelaez en
Radiotelevision Canarias.




ACTIVIDADES EN 2012/2013

o Reportajes en distintos medios:

» Rueda de prensa y entrevista a
Sofia Tejedor con motivo del Dia
Internacional de las Enfermedades
Raras. Publicado en
EINorteDeCastilla.es y
DiarioPalentino.es




ACTIVIDADES EN 2012/2013

Reportajes en distintos medios:
Reportaje en elmundo.es, titulado “E/ afnio de Irene”

“Victima de una extrafia hemiplejia”. Reportaje sobre
Irene Pelaez en LaProvincia.es

Entrevista a Raquel Rodriguez en el programa La
Brdjula de Onda Cero.

Reportaje en RTVE-Canarias, en el programa Cerca de
Ti.




ACTIVIDADES EN 2012/2013

1r Dia Mundial de la HA 18 de febrero
Creacion de la AHCFE (http://www.ahcfe.eu)

Directiva

o Sigurdur H. Jéhannesson (IS) — Presidente
o Filippo Franchini (IT) — Board member
o Albert Vilamala (ES) — Board member
o Ana Kockhans (DE) — Board member
o Thomas O’Brien (IR) — Board member
Miembros

oIS, FR, IT, IR, NL, DE, ES, DK, UK, PL

= AHCFE
\ )) AHC FEDERATION OF EUROPE



ACTIVIDADES EN 2012/2013

o Creacion de la AHCIA (http://ahcia.org)
o Videoconferencias (AHCFE / AHCIA)

AHC INTERNATIONAL ALLIANCE




ACTIVIDADES EN 2012/2013

| Simposio ATP1A3 (Bruselas — Diciembre 2012)
Esponsorizado por AESHA
Conferencia cientifico-médica
Encuentro de representantes de asociaciones europeas




ACTIVIDADES EN 2012/2013

Euromeeting DIA (Amsterdam — Marzo 2013)
Il Simposio ATP1A3 (Roma — Septiembre 2013)




ACTOS SOLIDARIOS

Teatro solidario en el Santiago Rusinol (Juan y Pilar)
Crowdfunding mi grano de arena (Albert y Rafi)

cuatro
C®raz®nes

Con fren®y
MARCHA atras.

De Enriges Jardiel Pancels

%v'<v<v

.................



ACTOS SOLIDARIOS

o Venta loteria de navidad
(Javier y Sofia)

o Inauguracion en Hotel
Castilla Vieja (Javier y
Sofia)

whe Hoteles
]S_I Suo  Castilla Vieja
Palencia e

mw E.“SIP%A.

La nueva imagen de nucsira cafeteria. ofrece una re-inauguracién
con toque solidario, PROPONIENDO una jornada muy ESPECIAL:

De 10°00 a 12°00 horas
CAFE 100% ARABICA LAVAZZA

HBaborado por D. Javier Martin (BARISTA campedn de Espaiia 2012)
Acompariado de pastas del Horno del Cerrato (Villamuriel)
De 13'00 a 15°00 horas
Vino D.O. ARLANZA " PAGOS DE NEGREDO CRIANZA”
CANA (DISTRIBUIDA por D. Ricardo Fernandez)
Tapeado por |BERICOS DISOORE
De 20°00 2 22°00
Vino D.O. ARLANZA " PAGOS DE NEGREDO CRIANZA"
CANA (DISTRIBUIDA por D. Ricardo Fernandez)
Tapeado por |BERCOS DISCORE
De 22°30a 01°00 horas
COPAS PREMIUM BY SCHWEPPES
re-novados servicios que prestamos y que en este dia, se enmarcan dentro de las

actividades , que en FEBRERO, la cludad de Palencla acogerd como sensibllizacdén con el dia
Internacional de las enfermedades raras.

compdiianos!

Din Mundind de Ins ER

HT200 IO g tOCESTas LAl
ACTUA, ONETE Y DIFUNDE

Un % porcentaje de la recaudacion se destinara como donativo \
por &l nifo Javier Toguero, Unico caso en Palencia y Castilla y Leon,

o esta enfermedad, a la Asociacidn Espafiola del Sindrome de

Hemiplepa Altarnante, para la investigacion.

AESHA




ACTOS SOLIDARIOS
Campeonato de Espana de Muay-

,,pc naazto Thay
.5 OW Concierto solidario a cargo de
3¢ Migueli (Javier y Sofia)

En Beneficio de sEsta
(Agociacion de Hemiplejia Alternante)

Sébado

23 de Febireso
#osa.: 2000
en el featro Principal

Agradecimiento especial al Ayuntamiento de Pa
a FEDER (Federacit

y a FEDER (Federacion Espaiola de Enfermedades Rarag)

A=
R DT 111
miguel” & Emilia
“Mucha agua y mucha sed" Arl] a

Entrada 5€
Pueden hacer su donativo al nimero de CC siguiente:

iguiente:
20381036 82 6000362410 De Caja Madrid o
2100 0075 15 0200199534 de La Caixa,

con la referencia FILA O



(e w Xy
TERRACYGLE / R

ACTOS SOLIDARIOS

o ] RECOGIDA DE
Reciclaje de boligrafos (Raquel) BOLIGRAFOS

Recogida de tapones (Raquel y ROTULADORES,
Sofia) TIPEX...

afavordela
_ provece. ASOCIACION ESPANOLA DEL SINDROME
RECOGIDA DE YAPONE;:’::&%?;:G)O MARISTA CASTILLA DE HEM]PLE]]A ALTERNANTE

°oC

P\mup\\mv.aesha.org

CONTACTO: 650 685 695

Pors recouder Zmzie Smotois pomen zom o rzre
EockiEionen Scrasoi, ¥ murdoim gusHan Jegul nx"p:rae pars smcoeer &
meckcomentc Soropess IS P=iogis ceapuda del holozps ee ef 112 :d;r
e reaporactie ce Hemciec Arcn-'a-'.

OCbjafivo econdmic Pradmado paa a5t proyecto de recogida de Sapones:
10.000.-€



ACTOS SOLIDARIOS

o Merchandising AESHA
(Todas las familias)

o Maraton de Macan (Raquel)

Irene es una niha Grancanaria de 6 afios,

que padece una enfermedad ultra-rara,
llamada Hemiplejia Alternante, que consiste
en la paralisic del brazo y de la pierna, de un

ev luciona con retraso
incoordinacién motora, causando
EPENDENCIA.

S A fecha de hoy no tiene cura, p

Sl
Al

hace un afio se descubri6 la mu
genética que la causa,

. investigacion financiada

1 DE MAYO DE 2013

BASE AEREA DE GANDO

10:00 HORAS

hhp:.’/wwwaes?‘.:é‘..brrrg
hitps://es-es.facebook.com/AHCSpain b




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 a3
Missense Mutant Mice (PLoS One, Marzo 2013)



PROYECTOS EN CURSO

Proyecto de correlacion genotipo-fenotipo.

Creacion de una red espanola multidisciplinar de
Investigacion en HA, juntando médicos de nuestro
comité e investigadores interesados en la enfermedad.

Programa de estimulacion 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 Il Edicidon de los Premios
migranodearena 2012.

Trabajo estudiantes de Terapia Ocupacional de la
Universidad Miguel Hernandez de Elche (UMH).



GRACIAS



