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Introduccion:

Como cada afio, elaboramos nuestra memoria de actividades, con el fin de cumplir con
el compromiso de transparencia que hemos asumido en la Asociacidon Sindrome de
Angelman (ASA). En esta memoria anual queremos mostrar lo que es la Asociacion,
cuales son sus fines y los objetivos que persigue, asi como las actividades que se realizan

para llegar hasta ellos.

En este afio 2021 hemos tenido que adaptar nuestra actividad a la situacién provocada
por la pandemia de covid-19, pasando a realizar muchas de las actividades de forma

online y reduciendo casi totalmente nuestras actividades presenciales.

Ademas de las actividades organizadas y
realizadas por nuestra Asociacidn,
participamos también en diferentes
eventos  organizados por  otras
entidades o personas. Esto nos permite
divulgar el conocimiento sobre el
Sindrome de Angelman, uno de

nuestros finessociales.

Como ya viene ocurriendo en los ultimos afios, existe una gran implicacidn por parte de
los socios en el funcionamiento de la Asociacidn. Realizan un gran trabajo organizando
eventos de todo tipo (deportivos, musicales, charlas, etc....), gracias a los cuales se
consigue dar una mayor visibilidad al Sindrome de Angelman y a ASA, asi como también
recaudar fondos, tanto para el funcionamiento diario de la Asociacién como para
financiar investigaciones. No obstante, este afio el trabajo de los socios se ha visto muy

limitado por la pandemia.
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Nuestras actividades y acciones son varias y en distintas lineas de actuacion, las

dividimos en diferentes areas.

Es imposible enumerar en esta memoria todas las gestiones o actividades realizadas por
la Asociacion, sus socios y su junta directiva. Hemos intentado mencionar las mas

ilustrativas del trabajo realizado.

Asociacion Sindrome de Angelman.

La Asociacion Sindrome de Angelman es una entidad sin animo de lucro que se
constituyé en Barcelona en octubre de 1996, por la iniciativa de un grupo de padres con
hijos/as afectados por este sindrome. Gracias a la gran labor de los socios y de su junta
directiva a la hora de sanear sus cuentas y la gestion correcta de su tesoreria, desde
diciembre de 2014 la asociacidn estd declarada “entidad de utilidad publica”, por lo que
las aportaciones econémicas que recibe la asociacidn y las cuotas de socio desgravan en
el Impuesto sobre la Renta de las Personas Fisicas y en el Impuesto de Sociedades;
ademas, esta calificacién nos permite acceder a mas convocatorias de subvenciones, ya

que en muchas de ellas el ser entidad de utilidad publica es requisito imprescindible.

Nuestra asociacion esta formada por familias de toda Espafia. Hoy en dia, formamos
ASA alrededor de 225 familias. Desde sus comienzos, ASA ha trabajado para avanzar en

el conocimiento y la divulgacion del sindrome.
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La diversidad geografica, el hecho de ser

un sindrome tan"joven", desconocido y

minoritario son dificultades que hemos
venido sorteando de la mejor manera |

posible.

Nuestra Asociacién se crea con los objetivos de facilitar la comunicacién entre las
familias dando soporte, asesoramiento e informacidn, profundizar en el conocimiento
del SA estimulando la investigacidon a todos los niveles y conseguir una mayor calidad de
vidapara las personas afectadas. Trabajamos todos los dias con la premisa de que “Todo

aquello que te ayude a ti, ayudard a tu hijo con SA”.
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Los fines principales de la asociacion son:

« Dar soporte humano e informativo a todas las familias afectadas.

+ Asesorar a padres, profesionales e instituciones acerca del sindrome.

+ Promover actividades de formacidn, investigacion e intercambio de
proyectos.

« Colaborar con instituciones publicas y privadas en los estudios y/o trabajos
conjuntos que favorezcan el conocimiento de esta problematica.

« Contribuir a la divulgacion de los conocimientos del sindrome.

+ Promover el intercambio internacional de las personas relacionadas con el
cuidado de personas con SA para compartir experiencias y proyectos.

+ Mejorar la calidad de vida de los afectados con SA y sus familias.

+ Alcanzar la maxima integracion social.

Actualmente el domicilio de la Asociacidn se establece en Madrid en C/ Dos de Mayo, 6.

C.P. 28701, San Sebastian de los Reyes, MADRID, Tfno.: 670909007.

Sindrome de Angelman

El Sindrome de Angelman (SA) es un trastorno neurogenético de caracteristicas clinicas
bien definidas que afecta al cromosoma 15. Fue descrito por el pediatra inglés Dr. Harry
Angelman en el afio 1965 y afecta a 1/20.000 reciénnacidos, por lo que es considerada

una enfermedad rara.

A continuacion, intentaremos hacer un breve resumen delSA, pero podran completar la

informacidn descrita aqui en nuestra pagina web www.angelman-asa.org
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Dependiendo de la causa del SA (etiologia), los sintomas del sindrome en la persona

pueden ser mas o menos severas. Pueden distinguirse varias etiologias:

+ Una delecion del cromosoma materno en la region 15g11-13 (donde reside el
gen activo del UBE3A).

+ Por herencia de 2 cromosomas 15 del padre, un fendmeno denominado disomia
uniparental paterna (UPD).

+ Defecto del centro de la impronta (ICD), que ocurre cuando el cromosoma 15
heredado de la madre tiene la expresién paterna del gen, es decir, que el gen
UBE3A esta silencioso o anulado.

« Por una mutacion en el gen del UBE3A derivado del cromosoma 15 materno.

Sus principales caracteristicas son las siguientes,
aunque tal y como hemos comentado, dependen de

cada nifio y de la etiologia del sindrome:

1. Retraso cognitivo severo.
2. Afectacion severa del habla, con una
ausencia total de lenguaje oral en lamayoria

de los casos.

3. Ataxia y/o temblores de las extremidades.
4. Un fenotipo conductual con un aspecto feliz que incluye carcajadas
frecuentes, sonrisa y excitabilidad.

5. La microcefalia y las convulsiones son comunes.
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ASA. El dia a dia

Creemos que el dossier anual debe contemplar las actividades principales de la
asociacién, pero, aunque sea muy por encima, vemos imprescindible mencionar toda
esa labor que se realiza dia a dia en la asociacidn y que no tiene una visualizacidn clara.
Una labor a la que hay que anadir luego la organizacién de los eventos extraordinarios,

gue muchas veces suponen una carga afiadida.

Mencionaremos brevemente las labores diarias, ya que seria imposible mencionar todas

y con profundidad.

Uno de los fines por lo que se fundé ASA fue el de dar
apoyo a las familias con nuevo diagndstico y orientarlas
en su nuevo camino, explicarles a qué deben

enfrentarse y ayudarles a entender el sindrome.

Actualmente, la labor de orientacién y recepcion de nuevos diagnosticados se hace
atendiendo entodo momentolas llamadas, mensajes a través de redes sociales y correos
electrdénicos de dichas personas. Estas consultas nos llegan, cada vez mas, desde todas
partes del mundo; antes, todos los contactos procedian de algun punto de Espafia, pero,
cada vez mas, nosllegan consultas de fuera (especialmente de América Latina). Nos
llegan muchas consultas de personas que se encuentran en busqueda de un diagnéstico,

pidiendo orientacidn de a dénde dirigirse y qué pasos seguir.

En esta labor de apoyo nos resultan muy Utiles las guias monograficas que publicamos

en el afio 2018.
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La atencion al socio, con consultas sobre diferentes aspectos como investigaciones,
terapias o funcionamiento de la organizacion, lleva también una gran labor. Debemos
tener en cuenta que, a mayor organizacion, mas socios, lo que implica un mayor trabajo
en atender debidamente todas las cuestiones que les afectan. Sabemos que muchas
veces no con la prisa que los socios desean, pero pedimos paciencia, ya que estamos
hablando de muchos socios y muchas cuestiones que muchas veces nos toca priorizar y

resolver por orden de importancia y/o urgencia.

La organizacion ha crecido los ultimos
anos con la incorporacién de nuevos
socios, eso implica en muchos casos
tener que responder y atender a
médicos y otros profesionales que
tratan a nuestros hijos y que no saben
mucho del sindrome. Al igual que
ocurre con las familias, estas consultas

llegan de cualquier parte del mundo.

Las nuevas tecnologias ayudan mucho en la difusidn del sindrome, pero es una labor
afadida al funcionamiento ordinario de la Asociacion. La pagina web, los diversos grupos
de Whatsapp, asi como la pagina de Facebook, Instagram y Twitter entre otros, se intenta

gue sean lo mas activos posible.

Las redes como Instagram y Facebook nos facilitan la tarea de dar a conocer el sindrome
de angelman y el trabajo de nuestra Asociacion. Pero WhatsApp nos ha permitido tener
un contacto muy directo entre las familias, convirtiendo el grupo de la Asociacién en un
gran grupo de apoyo; hay familias con las que apenas teniamos contacto (no tienen o no
usan email y el contacto por correo ordinario no es agil) y ahora podemos compartir

experiencias entre todas las familias.
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Una asociacién no funciona si no tiene los datos actualizados y controlados. Una labor
dura, ya que muchas veces los propios socios no comunicamos cambios de domicilio o
de contacto u otros datos y resulta muy dificil mantener una base de datos actualizada.

Realizamos una labor de actualizacion constante, pero parece que nunca termina.

La asociacién, ademas, debe gestionar las diferentes campanas puestas en marcha
como la venta de articulos (abalorios, loteria, cuento, libro de relatos..) o la
organizacion de eventos, lo que supone un trabajo extra al funcionamiento de la
organizacién. Gracias a este tipo de cosas, podemos decir que ASA actualmente no pasa
apuros econdmicos y hemos podido costear y seguiremos costeando los gastos que
supone la realizacidon de diversos talleres para los socios (fundamentalmente los de

conducta, comunicacion mediante sistema de pecs, cursos de lenguaje bimodal,

acompafiamiento a familias y Mindfulness).

Gracias a su situaciéon econémica saneada, ASA fue declarada entidad de utilidad
publica. De esta forma, podemos optar a diferentes subvenciones para laorganizacién de

actividades, asi como para el funcionamiento de la organizacién. Supone una labor extra,

gue estamos dispuestos a asumir desde la junta.
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Actividades

Desde hace algunos afios, la organizacién de eventos y mercadillos se ha convertido
en una de nuestras principales actividades, la cual nos permite obtener una financiacion
muy necesaria para el funcionamiento de la Asociacion, pero también nos ayuda con la
divulgacidn del conocimiento sobre el sindrome de angelman y el trabajo que realizamos
en ASA. Estas actividades son posibles por la enorme implicacién de nuestros socios, que

siempre que tienen posibilidad estan dispuestos a participar en cualquier evento.

Sin embargo, la situacidon que hemos vivido por la pandemia ha hecho que todas
estas actividades desaparezcan casi completamente, afectandonos bastante en nuestro
funcionamiento. En el afio 2021 las recaudaciones de fondos se han realizado de las

siguientes formas:

* Desaparecidos los mercadillos y eventos
presenciales, las ventas se han limitado a
las adquisiciones de productos solidarios a
través de nuestra pdagina web (muy

reducidas).

* Parte de nuestras donaciones proceden
también de encargos que nos hacen para
regalar en bodas y comuniones. También

esto ha sido casi inexistente en 2021.

e Una parte importante de donaciones se
reciben de las recaudaciones que inician

nuestros socios en Facebook, casi siempre

con motivo de sus cumpleafos.
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e Campaiia por el Dia Internacional del Sindrome de Angelman (15 de
febrero). Tuvimos que adaptarnos y realizar una campana completamente
online y en redes sociales. Se realizaron cinco videos tematicos sobre el
sindrome, ademas de uno adicional para el Dia Mundial de las
Enfermedades Raras. Se elaboraron aproximadamente un centenar de
carteles personalizados para las familias que los pidieron, en los que se pedia
colaboracién para recaudar fondos para la investigacién. Todo esto se
compartié en redes a lo largo de todo el mes de febrero, con el hastag
#investigacionesesperanza. Se recaudaron aproximadamente 35.000 euros,
los cuales se donaron integramente a la investigacién (a FAST — Foundation

for Angelman Syndrome Therapeutics).

e Optando a diferentes subvenciones y ayudas, elaborando proyectos
especificos. Aunque han sido varias, debemos mencionar a Fundacién
Mahou San Miguel, Orona Sociedad Cooperativa Limitada, Laboratorios Cinfa

S.A., Ledn Research S.L. y Mutua Madrilena (a través de FEDER).

* Hemos colaborado también en el diseifio de un maillot de ciclismo. Y, aunque
econdmicamente no supone ingresos para la Asociacion, si que nos ayuda a

hacer mas visible el sindrome.
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Destino de los fondos recaudados

Las actividades de ASA se han dirigido fundamentalmente a divulgar el Sindrome y
recaudar fondos para la investigaciéon, ademas de para el propio funcionamiento de la
Asociacién (muy centrados, especialmente, en la formacion continua).

Asi, el dinero recaudado podemos destinarlo a varios proyectos:

* Investigacion: Normalmente, el dinero recaudado en los diferentes eventos
organizados se destina a la investigacién, eligiendo el socio organizador a qué
causa quiere destinar los fondos. Principalmente, se han enviado fondos a la
investigacion que se desarrolla en nuestro pais, fundamentalmente la llevada a
cabo por el Dr. Ugo Mayor. También colaboramos econémicamente con la FAST
(Foundation for Angelman Syndrome Therapeutics). Y, desde hace casi seis afios,
nuestra Asociacion pertenece a la ASA (Angelman Syndrome Alliance). Hemos
contribuido econédmicamente (con el resto de paises) a dotar la beca de investigaciéon
gue con cardcter bianual convoca la Alliance (10.000 euros aportados en 2020).

* Ayuda a los padres a costear cursos de comunicacidn alternativa: desde el afio
2014 se esta financiando a los socios las formaciones que realizan en
comunicacion alternativa y aumentativa. Inicialmente se financiaron los cursos
de la empresa Pecs Spain, pero progresivamente se han afiadido otras como BJ
Adaptaciones, La Fabrica de Palabras y Alfasaac. No estan limitadas, sino que
vamos financiando segun va surgiendo interés en los socios.

+ Proyecto conjunto de comunicacién con la empresa BJ Adaptaciones y La
Fabrica de Palabras.

En 2017, la Asociacidn del Sindrome de Angelman y BJ adaptaciones, pusieron en
marcha un proyecto para implantar el comunicador dinamico Vox Indi con
profesionales y familiares de 12 nifios de la asociacidn. Ademas, se realizé una
formacion inicial y sesiones grupales con las familias para dotarles de estrategias
gue contribuyesen a construir el andamiaje necesario para dotar a los nifios de

un sistema de comunicacion.
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Durante el curso 2019-2020 se realizd la siguiente fase de este proyecto, en el
gue se continud capacitando a estas familias y acompafidndolas de manera mas
individual en el proceso de adaptacion de las interacciones e implantacién del
SAAC, con reuniones periédicas con dos logopedas expertas en CAA asi como

formaciones web especificas.

Dado el gran interés suscitado entre muchas familias, y los resultados positivos
obtenidos, a finales de 2019 se decidié ampliar el proyecto, dando cabida a
nuevas familias. En el curso 2020-2021 se ha continuado con el proyecto,
sumandose al mismo La Fabrica de Palabras, repartiendo los participantes entre
las dos empresas. Y en septiembre de 2021 se inicid una nueva fase del proyecto.
Es un proyecto que queremos mantener vivo en el tiempo, dando siempre la
oportunidad a las nuevas familias diagnosticadas de que se incorporen al mismo
si lo ven necesario; también se da la opcidn de seguimiento a las familias que

participaron anteriormente.

Es un gran proyecto que nos supone un enorme desembolso econémico, pero se
trata de un dinero bien invertido, ya que la comunicacién es primordial para
nuestros chicos.

¢ Talleres de abordaje de problemas de conducta: anteriormente se realizaban
cada dos o tres afos de manera presencial en distintos puntos del pais, a cargo
del neuropsicdlogo Ignacio Sanchez Cubillo. En este aflo 2021 hemos tenido que
adaptar el formato, pasando a realizarlos de manera online (a través de la
plataforma Zoom) y para grupos muy reducidos (en torno a 5 familias
participantes por taller). Esto nos ha permitido hacer formaciones mds cercanas
y mas centradas en las necesidades individuales de cada familia; también realizar
talleres especificos para profesionales. Ademas, desde ASA costeamos
integramente a las familias un numero de sesiones individuales con el Dr.

Sénchez Cubillo, si necesitan trabajar con él el caso concreto de su hij@.
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* Financiacion de otros talleres y cursos en los que los socios muestren interés

(lenguaje bimodal, Teacch, preparacién de materiales adaptados, etc.)

También es importante afiadir que durante el afio 2016 la Asociacion Sindrome de
Angelman se unié a la ALIANZA DEL SINDROME DE ANGELMAN (Angelman Syndrome
Alliance), una asociacion de pequeias organizaciones de todo el mundo que estdn
centradas en el apoyo a personas con el Sindrome de Angelman, sus seres queridos,
cuidadores y médicos. Lo que se pretende con esta Alianza es combinar los recursos, los
conocimientos y la dedicacidon incansable de una manera mas inteligente. En ultima
instancia, se trata de impulsar el conocimiento cientifico sobre el sindrome de las
investigaciones que puedan mejorar la calidad de vida de los afectados y avanzar sobre
posibles terapias y tratamientos. Actuando juntos, como Alianza, se combinan los
recursos financieros de las pequenas organizaciones nacionales y esto permite financiar

investigaciones que, de hacer de manera individual, no seria posible.

Publicaciones

Siempre fieles a nuestro objetivo de hacer visible
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* Libro de Relatos “Vivir con un angel”
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explica la experiencia personal de cada familia. Con ésta iniciativa, ademas del
proposito secundario de recaudar dinero tras su venta, como principal propdsito
gueriamos dar una visidn diferente del sindrome a las nuevas familias que se
enfrentaban al diagndstico de sus hijos, ya que la informacion que se recibe por
parta del médico y profesionales siempre es muy negativa, queriamos dar la
vision de las familias que ya han pasado por ello y conviven con un hijo con
sindrome de angelman, era nuestra particular manera de dar un rayo de
esperanza a las familias que se encuentran en ese duro momento. El libro se

convirtié en todo un éxito.
e Cuento “Soy Angel”

Dada la dificultad que encontrd un padre de la asociacidn para explicar a su otro
hijo pequefio el sindrome que padecia su hermano, decidié escribir un cuento

infantil que ilustré un familiar de otro

afectado. El objetivo del cuento es explicar

a los hermanitos y resto de nifios de una
manera clara y visual las particularidades ’@
de los niflos con Sindrome de Angelman
con los que conviven diariamente (en casa
o en la escuela). El cuento, ademas, tiene
un importante objetivo de favorecer la

integracion.

El cuento Soy Angel, sali6 a la venta en octubre de 2016, y en tan solo dos meses

se consiguieron vender unos mil ejemplares.
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Ademas, en el afio 2018 se publicaron tres guias monograficas, que esperamos sean de
ayuda tanto para las familias con diagndsticos recientes, como para los profesionales

gue se encuentren entre sus pacientes algun afectado por el Sindrome de Angelman.

La primera guia ha sido elaborada por alumnas de la Universidad Auténoma de
Barcelona. Pretende servir de primer acercamiento al Sindrome, recogiendo de manera
clara y sencilla los aspectos basicos del mismo: causas, etiologia, sintomas, terapias

recomendadas, etc.

Las otras dos guias han sido elaboradas por los profesionales del Hospital Aita Menni
(Red Meni de Daiio Cerebral, Hermanas Hospitalarias), y recogen dos de los temas
recurrentes y que mas preocupan a las familias de afectados: la logopedia (y problemas

de alimentacidn asociados al Sindrome) y el abordaje de los problemas de conducta.

Las tres guias se elaboraron con la finalidad de repartirlas entre todos nuestros socios,
entregdndoles los ejemplares que necesiten para ellos, para colegios, médicos,
terapeutas, etc.... Asimismo, las guias estan disponibles en pdf en nuestra pagina web

para su descarga gratuita.

Y en 2021 hemos publicado la traduccién al espafiol del libro “So much to say”, de
Stephen Calculator, una eminencia en la comunicaciéon en el sindrome de angelman. El
autor nos ha cedido de manera gratuita los derechos para la traduccion y publicacién de

su libro.

Jornadas Familiares

Cada primer fin de semana de septiembre la Asociacién organiza unas jornadas con el
objetivo de reunir a familias de toda Espafia para compartir un fin de semana juntos, ya
gue nos ayuda compartir experiencias con familias que viven la misma situacion.

Un afio mas, igual que ocurrido en 2020, hubo que suspender las jornadas por la
pandemia de Covid-19.
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Colaboradores

La Asociacién Sindrome de Angelman colabora con distintas organizaciones tanto

estatales como internacionales entre las que se encuentran:

FEDER tiene como misién luchar por los derechos

ikl b
) W
5: E FEDER - e intereses de los afectados con el fin de mejorar

u Vo s Dol b e o sy weinsine Doens
su esperanza y calidad de vida.

ﬁ El Centro de Referencia Estatal de Atencion a Personas

| — con Enfermedades Raras y sus Familias de Burgos
Cr€cyr (Creer), dependiente del Imserso, se configura como un

Centro de Referencia Estatal de Atencion
a Personas con Enfermedades Raras centro avanzado en la promocion, desarrollo y difusion
yeus Familias de Burges

de conocimientos, experiencias innovadoras y métodos
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de atencidon a personas con enfermedades raras, y de alta especializacidn en servicios
de apoyo a familias y cuidadores y en servicios de prevencién, promocion de la

autonomia personal y participacién social de las personas con dichas enfermedades.

ﬂ& EURORDIS Asa pertenece a EURORDIS, esuna alianza no
ib Rare Diseases Europe gubernamental de organizaciones de pacientes dirigida

por pacientes que representa a mas de 479 organizaciones de pacientes de

enfermedades rara en mas de 45 paises.

LIANC
0Ol NRININD Asa pertenece a la Angelman Syndrome Alliance desde
finales de 2015.

ASA también mantiene contacto con las diferentes asociaciones y fundaciones a nivel
mundial sobre el Sindrome de Angelman. Seria imposible enumerarlas todas, pero en
la web de la asociacion disponemos de una relacion de ellas asi como otras paginas de

interés sobre el Sindrome de Angelman.

Durante el ultimo periodo, gracias a la colaboracion de los socios, ASA ha conseguido
firmar diferentes convenios de colaboracion con empresas privadas para ofrecer a
nuestros socios ventajas econdmicas en la utilizacién de sus servicios.

e Centro Adin. Leganés-Madrid. 30% en tratamientos realizados en el centro y
15% en hidroterapia, tratamientos domiciliarios y actividades de crianza.

e Asociacion equitacion como terapia (Madrid). Tendran una reduccién de
20€ mensuales sobre la tarifa normal de nuestra actividad, con una duracién
de 3 meses.

e Centro MITAI (centro de prevencion, diagnodstico y rehabilitacion integral

del niiio) ofrecen 15% de descuento en los tratamientos y 5% en las sesiones de

fisioterapia respiratoria y osteopatia.
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¢ Fisiolife Valencia: 25% de descuento en logopedia y 20% en el resto de los
tratamientos. Los socios de ASA, ademas, recibiran de manera gratuita la
Tarjeta de Paciente Frecuente, que tiene un coste de 30 €.

e MediCheck, 10% de descuento vitalicio en todos los servicios.

e FundUs: al hacer un pedido en su pagina web, al insertar el codigo ASA se
donard automaticamente un 3% del importe de la compra a ASA.

¢ Naranjas San Rafael: un 10% de descuento en las compras realizadas a través
de su web.

e BjAdaptaciones: Todos los socios de ASA tienen descuentos en formacién en
su plataforma.

e La Fabrica de Palabras (Toledo): Todos los socios de ASA tienen descuentos
en formacién en su plataforma.

* Pecs-Spain: Todos los socios de ASA tienen descuentos en formacion en su

plataforma y materiales de pecs spain.

Nuestra esperanza es extender estos convenios a todos los ambitos que sea posible, de

tal forma que nuestros socios puedan recurrir a terapias y servicios con mas facilidad.
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