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Editorial

ueridos amigos, os presentamos nuestra re-
vista N2 15, como cada afio, seguimos dando
pequefios pasos que para nosotros son muy
importantes.

En el numero anterior os deciamos que pronto tendria-
mos nuevos ensayos para NPC, hoy podemos decir que
€s0s ensayos ya estan en Espafia y que pueden participar
en ellos todos los pacientes que cumplan los requisitos
necesarios y asi lo deseen.

Para NPB, ademas del ensayo que se esta realizando en
adultos, ahora también hay un ensayo en el que partici-
pan nifios. Para nosotros esto supone pasos llenos de es-
peranza.

Hoy en dia se crean entidades para un solo afectado en
las que prima el interés personal, lo que tiene como con-
secuencia un corto recorrido. Por el contrario, de la
INPDA (Alianza Internacional para la Enfermedad de Nie-
mann-Pick) a la que pertenecemos, podemos decir que
cada vez tenemos mas fuerza a nivel internacional, cada
vez con mas paises que se suman, porque para poder
vencer esta enfermedad tenemos que sumar esfuerzos
y luchar por el interés general.

El dia 17 de febrero, Dia Nacional de Niemann-Pick, y el
28 febrero, Dia Mundial de las Enfermedades “RARAS” o
poco frecuentes (como a nosotros nos gusta denominar-

Cuaderno para la memoria

las), seguimos haciendo eventos y sumandonos a cam-
pafias de sensibilizacidn para dar visibilidad a nuestra
problematica y necesidades; el problema es que esto lo
necesitariamos cada dia, los 365 del ano.

Este afo el lema del dia ha sido “La Investigacion es
Nuestra Esperanza”, pero sin dejar a un lado el diagnds-
tico precoz, los centros de referencia, el consejo genético,
los cuidados paliativos y, por supuesto, la necesidad de
coordinacion entre los profesionales y los pacientes con
patologias complejas. Sabemos que, aunque estas enfer-
medades sean incurables, todo esto ayuda a alargar y
mejorar la vida de estos enfermos.

En nuestro XVII Congreso Cientifico-Familiar hemos po-
dido comprobar que las lineas de investigacién cada vez
se amplian mas, tenemos mayor conocimiento asi como
sensibilidad en cuanto a los tratamientos y cuidados ne-
cesarios para los afectados.

Y para terminar, una vez mas mostrar nuestro mas pro-
fundo agradecimiento a voluntarios, donantes y colabo-
radores, porque gracias a vosotros este barco sigue su
rumbo hacia la esperanza.

Isabel Hontanilla
Presidenta de la Fundacion Niemann-Pick de Espafia

Por una causa...

la vida!!



XVIl Conferencia Internacional de la Fundacion

Niemann-Pick de Espaiha

En Toledo, los dias 25 y 26 de Noviembre, tuvimos este
nuevo encuentro que con caracter anual venimos ininte-
rrumpidamente realizando y desde hace unos afios es
Internacional por las representaciones médicas y a nivel de
la INPDA que con este motivo nos visitan.

El amplisimo programa desarrollado durante toda la jornada
del sabado 26 respondia a hacer una puesta al dia de la
clinica e investigacion en desarrollo sobre Niemann-Pick.

La Conferencia fue presentada por nuestra Presidenta Isabel
Hontanilla Hontanilla y a continuacion por nuestro coordinador
de Proyectos Internacionales, Enrique Pilar Narros.

Las familias Espafiolas estuvieron representadas, con un
total de 85 personas y con todo el honor de tener también
con nosotros a un nutrido grupo de nifios y nifias que
tuvieron su notable presencia.

Nos alegré mucho la presencia de los importantes laboratorios
médicos, implicados en la investigacion y colaboradores de
esta Conferencia: Actelion, Vtesse y Sanofi Genzyme.

Por la Alianza Internacional, tuvimos a su Secretaria, Toni
Mathieson, el Tesorero Peter Henggeler y la representacion
médica y cientifica contd con los doctores y doctoras que
a continuacién se pueden ver en el programa de ésta
Conferencia.

La Dra. Mercé Pineda nos hizo un resumen del trabajo
realizado en el Registro Europeo de portadores, muy centrada
en la aportacion que hemos realizado en Espafia. Son estudios
individualizados y resumidos del historial de cada paciente,
de gran interés en sus conclusiones para la investigacion y
futuras terapias. Es un Proyecto de interés a alto nivel y la
INPDA contara con una base propia de datos que podra ir
ampliandose en el futuro.

Este trabajo cuenta con la financiacion de la Unién Europea.

La Dra. Marie Vanier, es de las pioneras en el campo investi-
gacion y en la clinica de la enfermedad, lleva consigo una
gran experiencia y es colaboradora habitual nuestra y de la
INPDA. Ella resumié el avance que se va haciendo en las
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nuevas terapias en tan pocos afios. Siempre teniendo en
cuenta la dificultad que hay para la investigacion de las
enfermedades raras, pero con la esperanza de que vamos
coordinando esfuerzos y comprobando resultados.

Las Dras. Mireia del Toro y Pilar Giraldo nos hicieron una
completa actualizacién de sus trabajos y ensayos (con VTS-
270, Ciclodextrina y Arimoclomol). Y las familias tomaron muy
buena nota de todas las intervenciones cerrando la mafana
un amplio debate de preguntas y coloquio donde todos agra-
decimos tener la mejor informacién y muy contrastada.

El Dr. Ahad A. Rahim expuso sus trabajos con Terapia Génica
que actualmente desarrolla en el Reino Unido. Vimos sus
ensayos con ratones y las diferencias en los resultados en
aquellos que estaban siendo tratados y los que no.

El Dr. Salvador Martinez, investigador del Instituto de neuro-
ciencias, UMH-CSIC también nos expuso muy detalladamente
sus trabajos y sus expectativas con las conclusiones que en
este momento se disponen.

El Dr. Jordi Gascon lleva adelante un centro de referencia en
marcha en el hospital de Belltvige para adultos y ha enlazado
con bastantes centros hospitalarios de diferentes comunidades
autonomas para geograficamente poder trasladar el centro
de referencia vy facilitar la atencion a las familias que asi lo
consideren, con lo que supone en facilidad
de acercamiento a los pacientes evitando
desplazamientos siempre dificultosos.

Y para terminar esta amplia jornada tuvimos
las ponencias de la Dra. Beatriz Huidobro
del Hospital Virgen de la Salud de Toledo
que nos comentd su experiencia en cui-
dados paliativos.

La Dra. Lola Ledesma nos hizo la presen-
tacién del trabajo sobre patologia cerebral
que va a desarrollar durante 2017 y que
la Fundacién Niemann-Pick ha dotado con
la Beca Anual de Investigacién Juan Girdn,
por importe de 23.400 €@
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Estas jornadas, tienen la virtud de poner en contacto también
a los diferentes investigadores y fomentar entre ellos el
intercambio de opiniones que siempre son muy importantes
a su propio nivel.

Por nuestra parte como Fundacidn nuestro interés es ofrecer
a las familias la informacidn de cuanto hay en estos momentos
en desarrollo y estudios en nuestro pais y fuera de él, posibi-
litando que los investigadores puedan exponer de forma
directa su trabajo, objetivos e interés. Supone también un
acercamiento muy esclarecedor de las inquietudes de las
familias hacia las nuevas terapias o tratamientos y tener
siempre la libertad de en su propia opinién y con su propio
médico poder optar si lo consideran en alguno de estos
ensayos. Pero desde su propia libertad. La Fundacion no
aconsejara nunca. No es nuestra funcién. Pero si hacer todo
lo posible para que las familias tengan la mejor y directa
informacién y por poder un afio mas invertir en otro de
nuestros fines, la investigacion.

Agradecemos a los diferentes profesionales su partici-
pacién, su trabajo y el hacer posible que cada vez
podamos tener mas medicamentos que nos posibiliten
tratar esta enfermedad.

La Secretaria de la INPDA Toni Mathieson tam-
bién hizo una exposicién del trabajo de coor-
dinacion que se realiza con los 14 paises miem-
bros de la Alianza, el Ultimo en incorporarse
China, que tuvo su primera reunion anual hace
pocas fechas y contd con la presencia de Jim
Greenn, Presidente de la INPDA.

Las Asociaciones de Suiza, Alemania y Reino
Unido también tienen informacién directa de
nuestra Conferencia con representantes que
vinieron.

La Conferencia también tuvo su bagaje de gran
experiencia en lo personal para todos, muy
especialmente para las familias que han venido
por primera vez.
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Para todos supone un redescubrir la importancia del trabajo
sostenido durante 17 afios por la Fundacién. El ver como
avanzamos y hacemos posible atin en la dificultad que conlleva
la situacidon econdmica general del pais y de las familias , seguir
cada afio de forma ininterrumpida financiando la investigacion.

Los nifios y nifias tuvieron su Conferencia paralela. Durante
las dos jornadas fueron atendidas de forma muy especial
con juegos y atenciones que les hizo grata la estancia.

Tuvimos como siempre un recuerdo por nuestras estrellas,
recogidas en ese arbol de navidad que reflejan a los que
nos acompanan cogidos de nuestra mano... Y los que con
su presencia y sus deseos reflejan en ese nuestro arbol
los regalos que deseamos para la proxima navidad y afio.

Y alli estuvieron nuestros globos al cielo con nuestro grito...
por ellos... y nuestro firme aplauso.

Y por fin, un breve paseo por el Toledo nocturno nos relajé a
todos de una jornada intensa, emotiva y que da el valor que
tiene este Proyecto que personaliza la Fundacion y sus familias.

Olga Brescé




INFORME ANOS 2015-2016

Evaluacion de terapias farmacolégicas no invasivas
en modelos murinos de la enfermedad de

Niemann-Pick tipo Ay C

Dra. Lola Ledesma
Centro Biologia Molecular Severo Ochoa (Madrid)

\. 4 ™
SCBM

> Severo Ochoa
-~ ﬂ.CENTRO DE BIOLOGIA MOLECULARI
7

Resumen

El proyecto presentado a la Fundacion Niemann-Pick Espaia pretende evaluar en ratones
modelo el potencial de estrategias farmacoldgicas no invasivas para el tratamiento de las
enfermedades de Niemann-Pick tipo Ay C (NPA y NPC). Estas estrategias tienen como ob-
jetivo disminuir la acumulacién aberrante de lipidos en el cerebro y/o sus consecuencias.

Duracion y recursos

El proyecto presentado tiene una duracién esti-
mada de cuatro afnos (2014-2017). Para comenzarlo
la Fundacidon Niemann-Pick Espafia dond 24.500
Euros a través de la firma de un convenio con la
Fundacion Severo Ochoa que sirvieron para finan-
ciar el contrato del investigador predoctoral
Enrique Gabandé Rodriguez (1 febrero 2014-31
enero 2015) y 5.000 Euros para comprar un nuevo
modelo de ratén para NPC (Npc1164) que repro-
duce las formas juvenil y adulta de la enfermedad y
para establecer una colonia de estos ratones en
nuestro animalario del CBMSO.

La Fundacion Niemann-Pick Espafia concedié 6.000
Euros y 5.000 Euros adicionales en Enero 2015 vy
Febrero 2016, respectivamente, para apoyo del pro-
yecto. Estos fondos se han utilizado para extender
el contrato de Enrique Gabandé Rodriguez hasta el
31 Marzo 2015, mantener las colonias de ratones
modelo en nuestro animalario con un nimero de
ratones suficiente para realizar los experimentos y
para compra de material fungible para la realizacion
de los mismos.

Resultados obtenidos durante 2015-2016

Los resultados obtenidos se pueden dividir en las
siguientes secciones:

1. Finalizacion del estudio de la eficacia del compuesto
que inhibe la acetilacién de histonas, SAHA o Vorinos-
tat, para prevenir la patologia cerebral en ratones
carentes de esfingomielinasa dcida que son modelo
para NPA. Hemos demostrado que el tratamiento oral
con SAHA durante dos meses previene la neurodege-
neracion y evita las deficiencias motoras y de
memoria en ratones modelo para NPA. Hemos com-
probado que el efecto positivo de este compuesto se
debe al incremento de los niveles de una bomba de
calcio en las neuronas, la PMCA, que ayuda a dismi-
nuir los niveles anormalmente altos de calcio en estas
células. Esto disminuye el estrés oxidativo en cerebro
con efectos beneficiosos. Estos resultados se han
publicado en la revista Molecular Psychiatry
(https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/27620840)
que es una de las de mayor impacto en el campo de la
Neuropsiquiatria y Neurociencias. La Fundacion Nie-
mann-Pick Espafia aparece en la seccion de
agradecimientos (acknowledgements) de este articulo
gue enviamos adjunto.



2. Seguimos avanzando en los estudios que permi-
tan proponer tratamientos con glucocorticoides
(dexamatsona o hidrocortisona) tanto para NPA
como para NPC. Hemos descubierto que estos tra-
tamientos, que inicialmente se basaron en las
observaciones en ratones modelo para NPA (publi-
cadas en Arroyo et al., EMBO Mol Med 2014) tienen
potencial terapéutico también para NPC ya que
hemos hallado bajos niveles de glucocorticoides en
sangre en el ratdn Npc1164 asi como bajos niveles
de sus receptores en cerebro. Estamos ensayando
la administracion nasal de hidrocortisona encapsu-
lada en nanoparticulas de quitosano en ambos
modelos de ratén.

3. Hemos caracterizado la inflamacién en el cerebro
de ratones modelo para NPA que pensamos puede ser
un factor patolégico muy importante. Nuestros datos
revelan que la inflamacidn esta provocada por la acti-
vacién de microglia que secreta una proteasa, la
Catepsina B, que puede provocar la muerte neuronal.
Actualmente estamos ensayando in vivo diversos far-
macos con capacidad para bloquear a la Catepsina B.
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4. Seguimos caracterizando las anomalias sindpticas
en el ratédn Npc1164, modelo para NPC. Hemos obser-
vado sinapsis mas pequefias que acumulan colesterol.
Pretendemos ensayar estrategias farmacolégicas no
invasivas para prevenir la acumulacién sindptica de
este lipido utilizando compuestos que lo extraen del
cerebro como la ciclodextrina (que ya se esta usando
en un ensayo clinico en pacientes de NPC) y el efavi-
renz (farmaco ya utilizado en pacientes humanos para
el tratamiento contra el SIDA que tiene la capacidad
de activar una enzima (Cyp46) que degrada el coles-
terol cerebral siendo ademas capaz de pasar la barrera
hematoencefilica).

Esperamos que la Fundacién Niemann-Pick Espafia
pueda contribuir durante 2017 al desarrollo de este
proyecto cuyos resultados pueden ayudar a entender
el mecanismo de accion de la Ciclodextrina ademas de
descubrir otro farmaco que potencie su accién o
incluso sirva de alternativa menos invasiva.

Dra. Lola Ledesma
Madrid, 3 Octubre 2016



Dra. Mireia del Toro

Servicio de Neurologia Pediatrica, Hospital Universitario Vall d’Hebron, Barcelona

En la enfermedad de Niemann-Pick C (NPC), al igual
que en otras enfermedades degenerativas, el dafio
neuronal no es debido exclusivamente al acumulo de
colesterol en el lisosoma, si no que participan otros
muchos factores. Entre estos factores estan: la acumu-
lacién de glucoesfingolipidos y otros compuestos y la
activacion diferentes vias celulares, entre ellas algunas
relacionadas con mecanismos inflamatorios y otras
con los mecanismos de muerte celular. Muchos de
estos procesos estan regulados por un grupo de pro-
teinas que se llaman Heat Shock Proteins (HSP) y que
tienen como funcidn proteger a la célula y mejorar su
supervivencia.

El tratamiento de las enfermedades lisosomales se
basa principalmente en intentar reducir los acimulos
de los compuestos nocivos (colesterol y otras sustan-
cias) bien sea por aumento de la actividad del enzima
o por disminucion de la sintesis de los mismos. En la
enfermedad de NPC no es posible, por el momento,
mejorar la actividad de NPC1 o NPC2 por lo que el
Unico tratamiento aprobado hasta ahora es una tera-
pia de reduccion de sustrato. Miglustat bloquea la sin-
tesis de glucoesfingolipidos, uno de los compuestos
gue se acumulan en NPC.

En los Ultimos afos, y en espera de los avances en la
terapia génica, las investigaciones estdn orientadas a

buscar otras vias para mejorar la supervivencia de las
células neuronales de los pacientes con NPC. Entre
ellos estan: arimoclomol, ciclodextrina y vorinostat. La
ciclodextrina y el vorinostat tienen como objetivo re-
ducir el colesterol de las células mientras que el ari-
moclomol mejora la supervivencia de las mismas.

El citrato de Arimoclomol es un derivado de una hi-
droxilamina, un grupo de compuestos que aumentan
la expresion de una Heat shock protein (HSP70). Ari-
moclomol actua a través de la activacion de un factor
heat shock (HSF-1), el mayor regulador de la transcrip-
cion del gen HSP, aumentando la funcién de estas pro-
teinas HSP y asi mejorando la proteccidon vy
supervivencia de las células. Arimoclomol se ha pro-
bado en modelos celulares, en animales con NPCy en
pacientes con otras enfermedades neurodegenerati-
vas. Se ha visto que disminuye al acumulo de otras
moléculas como los glucosaminglucanos, disminuye la
inflamacidn y aumenta la supervivencia celular. Atra-
viesa bien la barrera hematoencefalica cuando se da
por via oral.

El ensayo clinico que estamos llevando a cabo en el
Hospital Vall d’"Hebron es un estudio a doble ciego con
Arimoclomol oral en pacientes con NPC (de cada 3 pa-
cientes 2 reciben tratamiento y uno placebo). El trata-



miento es en pastillas que deben tomarse 3 veces al
dia y no tienen efectos secundarios. La duracién del
ensayo es de 12 meses pudiendo pasar después al es-
tudio de extensidn y seguir en tratamiento hasta que
se comercialice el fdrmaco. Los pacientes que estén
en el brazo control, es decir que tomen el placebo,
pasaran a tomar el tratamiento a los 12 meses o a los
6 meses si en el control se ve que estdn empeorando.

Pueden incluirse los pacientes que tengan de 2 a 18
afios y 11 meses con el diagndstico de NPC confir-
mado y al menos un sintoma neurolégico. Los pacien-
tes tienen que ser capaces de caminar (solos o con
ayuda), pueden estar tomando miglustat y si tienen
epilepsia, esta debe estar controlada.

Ciclodextrina es un compuesto formado por unidades
de glucosa muy soluble en agua. Forma una cavidad
interna que es capaz de unirse a moléculas poco so-
lubles como el colesterol y de esta manera exportarlo
de la célula. Es una molécula que no atraviesa la ba-
rrera hematoencefalica por lo que su administracion
debe ser intratecal. Fue designada como medica-
mento huérfano en 2010 por la FDAy en 2013 por la
Agencia Europea del Medicamento (EMA) en el tra-
tamiento de NPC. Hasta ahora sélo hay experiencias
puntuales con pacientes de diferentes tipos de NPCy
en diferentes vias y dosis de administracién de ciclo-
dextrina con resultados dispares.

Por este motivo se decidié iniciar un ensayo clinico
randomizado y a doble ciego cuya fase | estd termi-
nando en estos momentos y estamos iniciando la fase
2-3. El ensayo se llevara a cabo en nuestro hospital y
consiste en la administracidén intratecal de ciclodex-
trina cada 15 dias y, al igual que en el estudio anterior,
existe un grupo control en ratio de 2:1. Los pacientes
qgue pueden incluirse en el ensayo deben tener entre
4y 22 ainos, diagndstico confirmado de NPC1, algun
signo neurolégico, con o sin tratamiento con miglus-
tat y con epilepsia controlada. La duracién del ensayo
es de un afio que se prorrogara en un estudio de ex-
tension hasta la comercializacién del farmaco si el re-
sultado es positivo. Los pacientes del grupo control
pasaran a recibir el tratamiento al afio o a los 6 meses
si empeoran. Ciclodextrina puede provocar molestia
o pérdida auditiva que no afectan a la vida diaria y
qgue son reversibles, por ello en el ensayo se realiza
un seguimiento cercano de la funcién auditiva.

Vorinostat es un inhibidor de la histona deacetilasa y
puede reducir el acumulo de colesterol en fibroblas-
tos de pacientes con NPC. En estos momentos esta
en marcha un ensayo clinico en pacientes adultos con
NPC1 en Estados Unidos del que no hay resultados
por el momento.

Dra. Mireia del Toro
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INVESTIGADORES DE SANTIAGO DE
COMPOSTELA ESTUDIAN LA UTILIDAD DEL PET
Y LA RESONANCIA CEREBRAL EN LA
ENFERMEDAD DE NIEMANN-PICK TIPO C

La tomografia de emisién de positrones (PET) es una prueba
de uso comun en el diagnéstico médico, ya que sirve para
ver codmo funcionan ciertos érganos. Para ello se administra
al paciente una sustancia, similar a la glucosa (fluorodesoxi-
glucosa), marcada con una pequefia cantidad radiactividad.
Después, mediante un escaner se detecta esta sustancia en
el cerebro, revelando asi qué zonas estan afectadas por la
enfermedad. De este modo, el PET permite detectar trastor-
nos neuroldgicos en etapas mas tempranas, incluso antes
de aparezcan los sintomas - o cuando estos son leves o du-
dosos - y generalmente mucho antes de que se aprecie atro-
fia en la resonancia, y también sirve para hacer seguimiento
de la evolucién del paciente.

Un estudio que se esta llevando a cabo actualmente en el
Instituto de Investigacion Sanitaria de Santiago tiene como
objetivo analizar la utilidad de la técnica PET para com-
prender mejor las areas afectadas en NPCy para lograr un
diagndstico mas temprano. Otra posible aplicacién impor-
tante es el apoyo al tratamiento, puesto que una de las di-
ficultades que existen para desarrollar nuevos
medicamentos y evaluar el efecto del tratamiento en la
enfermedad de NPC radica en la ausencia de una medida
fiable y objetiva para analizar la respuesta al tratamiento.
Los investigadores estan tratando de estudiar al mayor nu-
mero posible de pacientes con NPC, de cualquier lugar de
Espafia. Todos los pacientes pueden participar en el estu-
dio, independientemente de la fase o gravedad de la en-
fermedad y tanto si se encuentra o no recibiendo
tratamiento especifico para NPC. Ademas del PET, a todos
los pacientes se les realiza una resonancia nuclear mag-
nética cerebral, prueba rutinaria que no implica radiacti-
vidad y cuyo resultado se compara con el PET.

Para facilitar la participacion de pacientes de otras comu-
nidades espafiolas, se proporcionara al paciente y acom-
pafiante transporte y alojamiento en Santiago la noche
previa a la realizacion de la prueba. Al dia siguiente, tras
Ilevar a cabo el PET y resonancia, pueden regresar a su
lugar de origen. Para conocer como evoluciona la funcidén
del cerebro en NPC se llevara a cabo esta prueba a cada
paciente en dos ocasiones, con un afio de diferencia entre
ambas. Los resultados de las pruebas se podran enviar
ademas a su médico y hospital de referencia. Al finalizar
la investigacion se publicaran los resultados para que al-
cancen la mayor difusion posible.

El estudio, posible gracias a fondos aportados por Actelion
Pharmaceuticals, lo dirigen los doctores Maria Jesus So-
brido y Pablo Aguiar, del Complejo Hospitalario Universita-
rio de Santiago de Compostela, en coordinacion con el Dr.
Jordi Gascdn del Hospital Universitario de Bellvitge en Bar-
celona. Aquellos pacientes y médicos interesados en parti-
cipar pueden contactar con los investigadores en los
teléfonos 981955309, 981951427 o en las direcciones de
correo electrénico maria.jesus.sobrido@sergas.es vy
pablo.aguiar.fernandez@sergas.es

Dra. M. Jesus Sobrido
Dr. Pablo Aguiar




MIGLUSTAT Y LOS PROBIOTICOS

Dra. Merce Pineda
Centre Teknon (Barcelona)

MIGLUSTAT Y EL USO DE PROBIOTICOS COMO
ESTRATEGIA PARA MEJORAR SU TOLERABILIDAD

Tras mas de una década de estudio, se ha demostrado
la mejora en la tolerabilidad del Miglustat en los pa-
cientes de Niemann-Pick con el consumo de los pro-
bidticos. Los pasos a seguir para el uso tanto del
farmaco como de los probidticos son los siguientes:

Protocolo para el inicio del tratamiento con Miglustat.

1.- Para iniciar el tratamiento con Miglustat, se ha
de confirmar el diagndstico de la enfermedad
Niemann-Pick.

2.- Una vez confirmada la diagnosis, se hace necesario:
- Reevaluacion periddica.

- Tratamiento con Miglustat.

Miglustat estd indicado para el tratamiento de las ma-
nifestaciones neuroldgicas progresivas en pacientes
adultos y pediatricos.

Una de las consecuencias de la enfermedad es que las
disacaridasas no pueden ser digeridas en el intestino
delgado.

Eso produce las siguientes dificultades en los pacien-
tes diagnosticados, que son:

- Gradiente osmético: flujo de agua y electrolitos,
gue genera, diarrea osmética crdnica. Trata-
miento antidiarreico con Loperamida.

- Fermentacion coldnica bacteriana, lo que con-
Ileva flatulencia, distensidn abdominal, dolor y
nauseas.

- Mala absorciéon de sucrosa, que supone un re-
traso en el desarrollo, asi como una pérdida de
peso corporal.

Dieta con Probioticos.
Caracteristicas fisicas destacables en los pacientes:
- Aminoazucar
- Amplio volumen de distribucion
(higado, bazo, SNC y hueso).
- Eliminacion renal.

TRATAMIENTO:

1.- El tratamiento debe iniciarse ante los primeros sig-
nos de manifestaciones neuroldgicas para estabilizar o
disminuir la progresién de un daio neuroldgico irrever-
sible. Por lo que se recomienda la ingesta de Miglustat.

El motivo del consumo de dicho farmaco es que el
Miglustat inhibe la sintesis de glucosilceramida. El me-
canismo que subyace tras los efectos a nivel gastroin-
testinal de Miglustat es la inhibicién de las enzimas
disacaridasas intestinales (sucrasa y maltasa).

Se llaman disacaridasas o disacarasas las enzimas que
se ocupan de romper los disacaridos en los monosa-
caridos que las forman.



2.- Reducir la ingesta de hidratos de carbono.

Se recomienda una dieta baja en hidratos de carbono
y disacaridos, incluso si es posible, de forma previa al
inicio del tratamiento (entre 15 y 2 dias antes), para
mejorar la tolerabilidad a Miglustat.

Esta dieta no debe mantenerse de forma indefinida
sino que se debe ir reintroduciendo, en la medida de
lo posible, la dieta normal en funcién de la tolerancia
al farmaco.

Como resumen de la dieta recomendable para los pa-
cientes de Niemann-Pick durante las primeras etapas
de consumo de Miglustat y para la mejora en la tole-
rancia digestiva, se recomienda:

12 fase de la pauta alimentaria:

Un mes dieta sin lactosa y muy baja en disacaridos
para asegurar una buena tolerancia digestiva.

29 fase:

Si la tolerancia a la fase inicial es correcta y las depo-
siciones estan estables, se puede introducir mas can-
tidad de disacaridos.

39 fase:

Esta Ultima fase se caracteriza por la inclusién de la
lactosa (disacarido de la leche).

Qué son los probidticos:

Los probidticos son bacterias beneficiosas que pode-
mos ingerir para mejorar el funcionamiento de nues-
tro intestino, estimulan los jugos digestivos y las
enzimas naturales e indirectamente otros sistemas del
organismo.

La fermentacidn coldnica es un proceso de adapta-
cion, y la ingesta de probidtico puede ayudar a la co-
rrecta digestion en la parte inferior del intestino, ya
sea durante la terapia inicial o continua con Miglustat.

En general, los probidticos con alta actividad disacari-
dasa pueden ser una opcion de tratamiento valida.

sensaciones

FARMACOS PROBIOTICOS
> Lacteol
> Ultralevura
> Fibra Leo

> Bivos (celiacos)

v/ Afecciones agudas: tratamiento de ataque:
6-8 capsulas diarias. Mantenimiento: 2 capsulas / dia.
Edad dependiente.

Alimentos
+
Farmacos

Haz que tus alimentos sean tus medicinas y que tus
medicinas sean tus alimentos.
Hipdcrates (460 a.C-377 a.C).

INFORMACION PRACTICA

para optimizar la tolerabilidad digestiva con miglustat

e

» Administracion del miglustat entre las comidas

® Modificaciones dietéticas individuales antes o al inicio
del tratamiento: reduccion de hidratos de carbono y
disacaridos como sacarosa y maltosa

Uso de farmacos antidiarréicos

Reduccion temporal de dosis

Escalado de dosis al inicio del tratamiento
Uso de probioticos

Fuente:

http://www.fnp.es/wp/wp-content/uploads/cuidado-
gastrointestinal-tratamiento-con-Miglustat.pdf

12 semana |22semana |32semana |42semana |52semana |62 semana
ME~D|A 1/6 parte | 1/6 parte 1/6 parte 2/6parte 2/6 parte 2/6 parte
MANANA | dosis total |dosis total |dosistotal |dosistotal |dosistotal |dosis total
MEDIDA 1/6 parte 1/6 parte 1/6 parte 2/6parte
TARDE dosis total |dosis total |dosis total |dosis total
ANTES . . . . . . '
DE 1/6 parte 1/6 parte 1/6 parte 2/6parte 2/6 parte
DORMIR dosis total |dosis total |dosis total |dosistotal |dosis
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. ACTELION

Aproximadamente existen 6.000 enfermedades clasificadas como raras o poco prevalentes, de las cuales
muy pocas (unas 60) disponen de un tratamiento especifico autorizado.

La enfermedad de Niemann-Pick C es una de esas excepciones, donde ademas de disponer de un
farmaco especifico (Zavesca®) los profesionales sanitarios de distintas areas contindian avanzando en la
investigacion para conocer mejor todo lo relativo a la historia natural de la enfermedad asi como al
resultado en la practica clinica real sobre el tratamiento especifico con farmacos actuales y futuros en
estos pacientes.

El pasado mes de octubre, el Ministerio de Sanidad, Servicios Sociales e Igualdad hizo publico en el
Boletin Oficial del Estado un nuevo precio de referencia para Zavesca® en Espania.

- Zavesca® para el tratamiento oral de pacientes adultos con la enfermedad de Gaucher tipo 1: P.V.L =3.921,37€

- Zavesca® para el tratamiento de las manifestaciones neurolégicas progresivas en pacientes adultos y pediatricos con
enfermedad de Niemann Pick C: P.V.L=3.921,37€
Dicho comunicado no afecta a la autorizacion exclusiva que la Agencia Espafiola de Medicamentos y
Productos Sanitarios (AEMPS) tiene sobre Zavesca® para el tratamiento de las manifestaciones
neuroldgicas progresivas en pacientes adultos y pediatricos con la enfermedad de Niemann-Pick C.

Esta informacion no debe confundirse con la autorizacion previa de la AEMPS de un miglustat genérico
limitado Unica y exclusivamente en la patologia de Gaucher tipo 1y cuyo uso en Niemann-Pick C no sélo
no esta autorizado si no que podria inducir a errores en la medicacién debido a sus diferencias en la
posologia.

éSe puede prescribir, dispensar o administrar miglustat genérico en pacientes con Niemann-Pick C? No
por carecer de autorizacion e indicacion especifica.

Zavesca®! es el Gnico medicamento que puede ser prescrito, dispensado y administrado por los centros
hospitalarios a pacientes con la enfermedad de Niemann-Pick C por encontrarse en situacidon de
proteccion de orfandad hasta el 26 de enero de 2019 y esta disponible para cualquier centro hospitalario
cuyos especialistas requieran tratamiento especifico para pacientes pediatricos o adultos con Niemann-
Pick C.

Atentamente,
M2 Eugenia Gonzalez Médnica Fagin
Market Access Director Zavesca Business Manager

Actelion Pharmaceuticals

! Ficha técnica disponible en:
http://www.ema.europa.eu/docs/en_GB/document_library/EPAR_-_Product_Information/human/000435/WC500046726.pdf



ENSAYO CLINICO
“ASCEND”

PARA PACIENTES
ADULTOS DE NPB

Verificada en Febrero 20.
es el sponsor del ensayo ( _
nico: NCT02004691)

e Sanofi quien
del ensayo cli-

Titulo: Estudio en fase 2/3, multicéntrico, randomi-
zado, a doble-ciego y controlado con placebo para de-
terminar la eficacia, seguridad, farmacodinamica y
farmacocinética de la Olipudasa alfa en pacientes con
deficiencia en la esfingomielinasa acida.

El desarrollo de este estudio comenzd en Diciembre
2015 y se estima que se habra completado en Julio
2023. Actualmente estd en fase de reclutamiento de
participantes (se espera reclutar a 36 pacientes).

Resumen: El objetivo principal de este ensayo en fase
2/3 es evaluar la eficacia de la olipudasa alfa (que es la
esfingomielinasa acida recombinante) administrada
una vez cada 2 semanas por via intravenosa durante 52
semanas a pacientes adultos con deficiencia de esfion-

gomielinasa 4cida. Los objetivos primarios son deter-

minar el volumen del bazo y la funcién pulmonar. Co

del tratamiento y periodos de chequeo de dos s
nas a un mes al finalizar el tratamiento. El estuc
hara en dos pasos consecutivos: Un primer pasc
trolado por placebo y doble ciego en el que los p.
tes recibiran la olipudasa alfa (en dosis de 3mg;
peso corporal) o el placebo durante 52 semanas q
serd continuado de un periodo de hasta 4 &
mes en el que todos los pacientes recibira
dasa alfa.

Lista de paises participantes: Estados Unido!
lia, Brasil, Chile, Francia, Alemania, Italia, Jo
landa, Portugal, Espafa, Turquia e Inglatel

NCH CENANE &

Para mas informacion sobre los sitios de conta
se puede enviar un correo electrénico a:
Contact-Us@sanofi.com.

En Espafia el nimero de identificacion del lugar de
reclutamiento es: 724001 (28034 Madrid).
Traduccidn de la informacidn que aparece en:

https://clinicaltrials.gov/ct2/show/record/
NCT02004691 ?term=NCT02004691&rank=1




NPC... Mas alla de unas letras .., ¢

NPC... Hace afios me explicaron el significado de estas
letras. Pensaba que se trataba de una enfermedad
nueva para mi, la enfermedad de Niemann-Pick tipo
C. Sin embargo, en los ultimos 15 afos, gracias a mu-
chas personas y vivencias personales, creo haber com-
prendido el verdadero significado de dichas letras.
NPC es mucho mas que una enfermedad...es una per-
sona, es una familia, es un equipo, es un camino, es
un proyecto, es una esperanza.

Durante afios tuve la suerte de aprender mi especiali-
dad de neurologia pedidtrica con un equipo de una
trayectoria profesional admirable. Entre ellos, el Dr.
Ruiz del Portal. El me ensefié
mucho sobre enfermedades
metabdlicas, y en especial me
ensefid a pensar en NPC. Desde
entonces he ido teniendo mu-
chos contactos con todo lo que
rodea a esta enfermedad y de
todos ellos he intentado sacar lo
mejor.

Desde el primer paciente que
conoci con NPC hasta el ultimo
muchas has sido las experien-
cias personales que de uno u
otro modo me han marcado
profesional y personalmente.
Estos nifios con NPC no se olvidan, siempre estan o es-
tardn en mis recuerdos. De ellos y de sus familias he
ido aprendiendo no sélo de NPC, de sus sintomas y su
tratamiento, sino también de la propia vida, de los va-
lores humanos, de las dificultades y sinsabores que se
presentan, de la esperanza y la ilusién con la que
afrontar un futuro incierto.

Los pediatras decimos que cuando enferma un nifio
también enferma su familia. Cuando se trata ademas
de una enfermedad como NPC los padres, hermanos
y abuelos tienen que compartir un sufrimiento que es
dificil de entender y asumir. Es admirable para mi la
fortaleza, la resignacion y la serenidad con la que ma-
yoria de las familias afrontan este inesperado viaje con
NPC. Desde el lado de la medicina tampoco es facil de

Dr. Marcos Madruga
Neurologia Pediatrica
Hospital Virgen del Rocio-Sevilla

entender y de llevar, aunque a veces pueda parecer lo
contrario. Muchos son los momentos dificiles para el
médico, desde comunicar un diagndstico o un pronds-
tico complejos de asumir por las familias o desacon-
sejar tratamientos novedosos que carecen de
evidencia cientifica a unos padres desesperados, a en-
frentarse a la pérdida de un pequefio con el que has
luchado durante afios por evitarla. Doy fe que esto no
se olvida y se busca consuelo en la certeza de saber
que se ha hecho todo por un paciente....pero la almo-
hada también se entera y escucha con paciencia nues-
tras experiencias.

Pero NPC es algo mas. Es una familia
mucho mds grande, es un espacio
para el conocimiento de la enferme-
dad, para compartir experiencias
buenas y malas, para la bdsqueda de
una misma ilusion... NPC es también
un equipo de pacientes, padres y
profesionales con un proyecto
comun: curar NPC. Esta gran familia,
este espacio y este equipo es La
Fundacion NPC. Con ella, en mi hu-
milde modo de ver las cosas, sera
posible alcanzar ese deseo comun,
esa ESPERANZA: la cura de la enfer-
medad. Seguird siendo un camino
dificil, con muchas piedras, con ata-
josy laberintos, con personas que se unan y otras que
sigan por otro camino, pero si se mantienen los valo-
res de humildad, esfuerzo, compromiso, trabajo en
equipo, solidaridad e ilusidon se irdn consiguiendo ob-
jetivos intermedios hasta llegar a la gran meta final.

Esto es NPC para mi, mucho mas que una enfermedad
resumida en tres letras.

Agradezco de corazén a todos lo que habéis contri-
buido a ensefiarme este significado, pero en especial
se lo agradezco a Juan, Joaquin, David, Alba y Antonio
y a sus familias.

Dr. Marcos Madruga



sensaciones

Dia Nacional de Niemann-Pick

ec0ccccccccc000000000000000000000 000 [undacion Niemann-Pick

Niemann-Pick es una enfermedad hereditaria, neuro-
degenerativa y altamente incapacitante. Es conside-
rada “RARA” por su baja prevalencia en la poblacién.
Como ocurre en otras enfermedades minoritarias, en
Espafia no existen programas genéricos de investiga-
cion, sélo los promovidos por organizaciones de pa-
cientes, como la Fundacion Niemann-Pick de Espaniia.

En 2001, un grupo de personas compuesto por volun-
tarios, familias afectadas y amigos, nos propusimos
cambiar la situacién de anonimato de esta terrible en-
fermedad y cada dia seguimos trabajando para que asi
sea, pero especialmente el 17 de febrero por ser el dia
Nacional de Niemann-Pick.

En este dia nos gustaria ser un poco mas visibles y que
la sociedad en general conozca nuestras necesidades
y la situacién de desamparo que sufren muchos de los
afectados por esta enfermedad.

Niemann-Pick es una enfermedad no curable, pero si
tratable, por ello necesitamos un diagndstico precoz.
A pesar de los avances conseguidos con nuestras cam-
panas de concienciacién, dirigidas a la poblacién en
general y especialmente a los profesionales, todavia
hay muchos afectados que tardan afios en tener un
diagndstico correcto y en consecuencia carecen de un
tratamiento especifico que ralentice y mejore los sin-
tomas de la enfermedad, obteniendo con ello mejor
calidad de vida.

Los afectados por NP tienen grandes necesidades para
desarrollar su vida diaria y necesitan cuidados espe-
ciales las 24 horas del dia, ademas del alto coste eco-
némico que tienen los tratamientos especificos
necesarios y que no estan contemplados en el Sistema
Nacional de Salud, como fisioterapia, psicélogos, ayu-
das técnicas, pafiales, alimentacion, etc. Todo ello
hace que las familias afectadas por este tipo de enfer-
medades nos encontremos en una situacién de de-

samparo total y absoluto.

La Fundacién Niemann- Pick de Espafia es una organi-
zacion sin animo de lucro, clasificada como benéfico-
asistencial, e intentamos dar cobertura a tres objetivos
principales como son:

« Investigacion: con nuestra beca “Juan Giron”
hemos cofinanciado mas de 8 estudios en diferentes
centros de referencia en Espafia, dando como resul-
tado la identificacion de las mutaciones de la enfer-
medad de Niemann-Pick tipos A, B y C en pacientes
diagnosticados en Espafia; Diagndstico de portadores
y prenatal con la finalidad de prevenir nuevos casos
de la enfermedad; y El primer tratamiento efectivo re-
conocido por la EMA para NPC.

+* Orientacion y atencion familiar: dando informacion
veraz de todo lo relacionado con la enfermedad, como
terapias, ensayos clinicos, registro de afectados y ayu-
das econdmicas en los casos mds graves.

+» Divulgacidn y concienciacion: a través de nuestra re-
vista “SENSACIONES”, tripticos informativos, web y redes
sociales y participando en campafias internacionales.

Y todo esto lo conseguimos realizando eventos solida-
rios y por los pequeiios donativos de empresas y par-
ticulares que colaboran con nosotros, y a los que
agradecemos enormemente su solidaridad, pues sin
ellos no seria posible hacerlo, ya que no contamos con
ningun tipo de subvencién estatal.

Si te gusta nuestro proyecto ayudanos a ser visibles
compartiendo estas palabras y si ademas quieres co-
laborar contacta con nosotros en info@fnp.es

www.fnp.es

@fnp_espana

fniemannpick




“DIA MUNDIAL DE LAS

ENFERMEDADES RARAS”

Con motivo del Dia Mundial de las Enfermedades
Rarasy con el lema “La Investigacion Es Nuestra Espe-
ranza”, la Fundacidn Niemann-Pick de Espaia,
ASEM-CLM (Asociacion de Enfermedades Neuromus-
culares de Castilla la Mancha) y la Asociacion de SHY
DRAGER organizamos un desayuno informativo con-
junto en Talavera de la Reina.

Durante el encuentro informativo, Begofia Martin
(Presidenta de ASEM-CLM), Isabel Hontanilla (Presi-
denta de FNP Espafia) y Miguel Angel del Pino
(Presidente de SHY DRAGER) expusieron las dificulta-
des del dia a dia al ser afectado de una patologia poco
frecuente, resaltando las necesidades mas inmediatas,
como por ejemplo:

e Diagndstico precoz y consejo genético.

¢ Incluir en la Sanidad Publica los tratamientos
basicos e imprescindibles para mejorar la
calidad de vida de los afectados como
fisioterapia, logopedia, psicdlogos
especializados...

e Coordinacion entre profesionales sanitarios.
e Centros de referencia.

e Investigacion.

e Mejoras y adaptaciones en el Sistema

Educativo.

Dia. Ana Santamaria, Concejal Delegada de Servicios
Sociales e Igualdad de Talavera de la Reina, brindd su
apoyo reiterado y su disponibilidad para colaborar con
las entidades en su labor diaria. La Directora Provincial

28 de Febrero

Dia Mundial de las
Enfermedades Raras

DiAMUNDIALDELAS
ENFERMEDADESRARAS
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INVESTIGAEN RED POR N
FUTUROTLENDE ESPERANZA:
www.enfermedades-raras.org

DESAYUNO INFORMATIVO
Lugar: Hotel Be Live City Center Talavera

Dia: 28 Febrero 2017 % ASYD
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de Sanidad de Toledo, M2 del Prado Carretero, mostrd
en nombre del Gobierno Regional el reconocimiento
a laimportante labor que realizan las asociaciones de
pacientes, dando orientacidon y atencién a enfermos,
familiares y cuidadores de los afectados por enferme-
dades poco frecuentes. También destacd el papel de
los profesionales sanitarios que apoyan a las personas
gue padecen estas patologias.

Asimismo agradeci6 la invitacidn para
participar en este evento que sirve para
crear conciencia y dar visibilidad a estas
enfermedades poco frecuentes, al
impacto que generan en la vida de las
personas afectadas y a sus familias v,
fundamentalmente, para apoyar el
avance en la investigacién de tratamien-
tos que mejoren la calidad de vida de
los afectados por estas patologias.



sensaciones

EVENTOS DESTACADOS EN 2016

Marcha Mujer Cartagena

MARCHA MUJER 2016

INSCRIPCIONES

Organizado anualmente por el Ayuntamiento de la ciu-
dad, siempre en el Ultimo jueves de mayo, tiene la tra-
dicion de mas de 20 afios de realizacion, caminando
desde la céntrica Plaza de Espafia hasta el Parque Ra-
fael de la Cerda, en una marcha de unos 5 km. Y son
protagonistas las diferentes asociaciones registradas
en nuestro Ayuntamiento, 65 de ellas alli representa-
das, de manera que hay una indudable tradicién.

El Jueves 26 de Mayo, nos pusimos en marcha a las
10,00 h. y estuvimos compartiendo una jornada ma-
ravillosa hasta las 18,00 h. Un dia pleno de actividades
para fomentar la convivencia y el aspecto sano que
conlleva difundir los valores que enlazan una activi-
dad deportiva, de convivencia y solidaridad.

Y en este sentido, cada afio una ONG diferente se be-
neficia de lo que se recaude por inscripciones y alguin
acto paralelo.

Y la Fundacién Niemann-Pick se involucré en todo el
proceso desde que solicitamos ser beneficiarios de la
Marcha Mujer 2016.

Para nosotros ha supuesto una labor de difusién el dar
a conocer nuestra Fundacion. Instalamos una mesa en
pleno centro de la ciudad durante el fin de semana an-
terior a la marcha. Personalmente pudimos explicar,
con nuestro dossier en mano, nuestro trabajo y el fin
que llevamos adelante; realizamos 800 inscripciones
para la Marcha de la Mujer.

Posteriormente, ya el mismo dia 26, pudimos dar las
gracias de forma directa a las mdas de 500 personas
asistentes, con todo lo que representa una tarea de
éste tipo en un dia laborable.

La Organizacion llevada a cabo por la Concejalia de
Cultura, Deporte e Igualdad, fue impecable. El trabajo
de las personas que cuidaron con todo detalle y las
monitoras que nos asistieron dieron una gran brillan-
tez a un dia ludico, deportivo y solidario.

Fue un dia pleno de detalles solidarios como la pre-
sencia de un colectivo de mujeres inmigrantes acom-
pafiadas de monitoras de la Concejalia que se
interesaron en conocer la enfermedad de Niemann-
Pick y quisieron colaborar con nosotros. Por lo cual les
estamos muy agradecidos.

También queremos reconocer la solidaridad de todas
las asociaciones alli presentes, su gentileza y atencion.

No somos tan raros. Niemann-Pick tiene que vencer
esa gran barrera del desconocimiento social y desde
luego la sociedad cartagenera ya sabe algo mads sobre
nosotros. Tuvimos cobertura de prensa, television y
la propia web del Ayuntamiento registro fielmente la
evolucidn y organizacion de ésta jornada.

Con todo el carifio de las Familias Niemann-Pick de
Espafia. GRACIAS CARTAGENA.

Cristébal Fernandez



EVENTOS DESTACADOS EN 2016

La Nocturna de Toledo
"...Llegaras cuando vayas mas alla del intento..."
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Alla por el aino 2004 llegué a Escalonilla, un pueblo de
Toledo para trabajar en un pequefio colegio de am-
biente tranquilo, de gente tranquila y donde estaba
Tania, menuda, discreta, sonriente... me hizo descubrir
la verdadera cara de un angel terrenal, con el tiempo,
fui conociendo la singularidad de una enfermedad rara
que jamas habia escuchado si bien era cruel y dificil...
"Niemann-Pick".

Alli Tania recibia calor, la prevencidn y cuidados de sus
maestras, de sus compafieros... y de una familia ex-
traordinaria que cada dia recibia un regalo al poder
compartir cada minuto con Tania.

Y uno que andaba haciendo deporte y organizando al-
guna carrera popular... un dia paseando por las calles

de Toledo decidid dar un salto y crecer, hacer algo im-
portante, algo significativo y que hiciera menos rara
aquella enfermedad, decidid ir mas alla...

éSeria posible poder aunar el deporte en una ciudad
como Toledo y ademas para ayudar a esa gran familia
de Niemann-Pick? por supuesto, todo es posible si se
intenta. Y el intento costd algo mds de dos afios hasta
que pudimos ver la luz, con Sole, con la familia, con los
amigos... con mucha ilusién y voluntad para poder
compensar los inconvenientes y los imprevistos nos pu-
simos en marcha y en aquella noche de octubre reuni-
mos unos 300 atletas que causaron, cuando menos,
sorpresa en las calles de Toledo, nunca antes el deporte
nocturno habia sido protagonista en las calles de la ciu-
dad. De aquel afio nunca podremos decir que la recau-
dacion fue brillante, al contrario, rozamos la
ruina pero la idea cuajé, la carrera gusto y
"Niemann-Pick" ya era algo que a la gente
le sonaba, a chino, pero sonaba...

Los afios siguientes la carrera mejord, au-
mento la recaudacién, la participacién y
aquella enfermedad empezd a sonar en
los medios de comunicacioén, la radio,

prensa... hicieron que un sabado de oc-
tubre en Toledo se hablara de una carrera
nocturnay, lo mas importante, de una en-
fermedad llamada Niemann-Pick. Tania y
Samuel nos acompafaron en varia ocasio-
nes a pesar de sus dificultades pero sus
mamas, Nuria e Isabel empujaban siem-



pre y hacian grandes esfuerzos por estar con noso-
tros.

Fue en 2010 cuando recibimos el golpe mas fuerte,
Tania, que llevaba unos meses peleando se marché
tres dias antes de la carrera. Su despedida hizo que
aquel afio la carrera y la lucha se hicieran mas dificiles
pero mantuvimos el compromiso de seguir, de conti-
nuar, de intentar llegar a la meta... y hoy sabemos que
lo vamos a conseguir, que un dia esta carrera mirara a
otro lado ya que la enfermedad tendra tratamiento y
habremos puesto nuestro grano de arena.

En lo personal, podria decir que uno, cada ano se ha
sentido mas reforzado y apoyado cuando cada edicion
llegaban mas atletas de la propia ciudad, la provincia
o de toda Espaia con algun turista de ultima hora que
dejaba a su pareja por un rato para correr, con atletas
olimpicos, de otros paises que hacian llegar a cifras de
auténtico asombro, con mds patrocinadores y expan-
diendo el formato de la prueba a numerosos pueblos

de la provincia. Y no ha sido facil, cada afio mucho mas
trabajo para seguir creciendo, para mejorar, para que
cada afio ese nombre de Niemann-Pick sea mds cono-
cido y que haya mas gente luchando a su manera. Co-
rrer un afio a los pocos dias de una apendicitis, otro
ano con una rodilla recién operada... pero sin perder
la ilusion.

Miles de gracias a un equipo que cada afio nos ha re-
galado su tiempo, su esfuerzo, su ayuda y colaboracidn
en cada carrera, SOLE, LAURA, DANI, ALICIA, MARTA,
ANA, JOSE, CARLOS, ANGELICA, LOS PPTEAM... y a
todos los participantes que cada afio nos han acom-
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pafado y cdmo no, a ese publico que nos anima in-
cansable.

La carrera ha ido evolucionando cada afo, nuevos re-
corridos, nuevos servicios, cambios en funcién de las
previsiones anuales; nos ha desbordado, hasta llegar
a agotar afio tras afio todos los dorsales disponibles.
Hemos atraido a muchas personas que vienen a To-
ledo a correr una carrera que ensefia sus tesoros, sus
monumentos mas valiosos, sus callejones retorcidos,
su noche iluminada...

Este afio hemos celebrado la novena edicién y apenas
hemos parado, hemos puesto el listdn mas alto, muy

alto. Y lo hemos querido asi para hacer un homenaje
especial a una familia y a otro "crack", a Samuel, un
auténtico "lronman" que también ha luchado como
un gladiador hasta el final, estoy seguro de que cruzé
la meta con los brazos en alto. Vamos a intentar llegar
a 3000 corredores que llevaran el pulso de un home-
naje a Samuel hasta la meta en la tradicional plaza de
Zocodover.

Quizdas no seamos la mejor carrera del mundo, ni ten-
gamos la organizacidon mas preparada, tampoco somos
profesionales de esto, pero cada afio organizamos la
carrera con mas ilusién, con mayores ganas que el an-
terior... cada afo crecemos, recibimos con el mismo
carifio a mas atletas y seguimos incorporando mas
compromisos para seguir esta carrera, para ganar ala
enfermedad.

Por ultimo quiero acordarme de otros campeones, son
todas esas familias que dia tras dia se levantan con el
carino y el amor infinito a esos chicos que padecen
"Niemann-Pick", esos padres y madres, abuelos que a
lo mejor no pueden correr o montar en bici con sus
pequefios... que ningun dia se ponen un dorsal al
poner los pies en el suelo después de una noche de
desvelos y que afrontan ese amanecer con los brazos
llenos de ilusidon, de esperanza confiando que pronto,
muy pronto podamos llegar mas alla del intento.

Rubén Lozano



Nue“ Eg.“ﬂﬂ; wk

s o » °
e O

- Samara -
Alicante

,) Samuel h

Talavera de la Reina
Toledo

Mariade la O | JoSe 'Antonio ‘ JoSé Manuel .
Plasencia Aracena LoS Dolores
CaceresS Huelva Murcia




/ o
Fco. Javier
Tarragona

B s
2 (Carla
Barcelona

QUL

.o

—aw-
-7
st

oy T{T

I A
i = =
| |

o ,_—-:-—i:«ir;:j.
Antonio Manuel
San Fernando

Cadiz

Toledo



EVENTOS DESTACADOS EN 2016

S

e

El pasado 27 de noviembre de 2016 se celebré en
Talavera de la Reina la IV Gala solidaria AGRESTAC (La
Agrupacién de Estilistas de Talavera y Comarca) de
Peluqueria, para beneficio de la Asociacién de Enfer-
mos Neuromusculares (ASEM-CLM) vy la Fundacién
Niemann-Pick de Espaiia.

Dicho evento, organizado por Agrestac, en colaboracién
con el Ayuntamiento de Talavera de la Reina, tuvo su
sede en el Centro Cultural el Salvador, donde diferentes
profesionales del sector ofrecieron sus trabajos tanto
en peinados de gala femeninos como masculinos.

El evento fue presentado por Javier Ramos (presi-
dente de la Agrupacion), maestro de la ceremonia,
que dirigié a los profesionales del sector, como Eva
Gomez Estilistas, Peluquerias Cecilia, Trébol, José
Manuel Bernardo, Elisa (Oropesa), Rizo (Puebla de
Montalban), Anna M. Estilistas, Omnia Y Vip Estilistas;
en el apartado masculino asistieron Angel y Susana de
la firma Angel Carretas Barber Shop.

Destacé la vocacidn y la energia con la que se anima-
ron a participar las alumnas del Colegio EXA, de

_ %5 AGMSTAC

AGRUPACION

DE ESTIL
EN TALAVE oas

RA Y COMARCA

segundo curso de grado medio de FP en Peluqueria.
Gracias, Sara, Susana, Ana y Nuria por vuestro
esfuerzo. Y millones de gracias al cuarteto de jévenes
musicos y al gran monologuista Sergio Muro, que de
forma solidaria amenizaron la velada.

Todo ello, por dos maravillosas causas como son la de
ayudar a ASEM CLM (Asociacion de Enfermedades
Neuromusculares de Castilla la Mancha) y a la Funda-
cion de Niemann-Pick de Espafia, representadas por
sus presidentas, Begofia Martin e Isabel Hontanilla,
respectivamente.

La clausura de la gala se llevd a cabo con un emotivo
homenaje a Samuel Abellan (nifio afectado de NPC),
ya que él participd anteriormente cuando todavia
estaba entre nosotros.

A todos los organizadores, participantes, colaborado-
res y asistentes a la GALA SOLIDARIA AGRESTAC 2016

UN MILLON DE GRACIAS
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Primer dia solidario en Navantia

Con motivo del Dia Internacional de la So-
lidaridad, el dia 20 de diciembre de 2016,
la Empresa Navantia, en su factoria de
Cartagena, organizo el Primer Dia Solida-
rio. Previamente a ésta jornada, hicimos
divulgacion de nuestros fines fundaciona-
les mediante e-mail y whatsapp de nues-
tro video corporativo, asi como el Power
Point y la web www.fnp.es. También pa-
samos una nota informativa sobre el pro-
yecto de investigacion de la Dra. Lola
Ledesma del Centro de Biologia Molecular
Severo Ochoa de Madrid, al que se le ha

otorgado la beca Juan Giréon 2017.

En esta jornada, la Fundacion Niemann-Pick de Espaia
estuvo representada por Carmelo Fernandez, Maribel
Esteban (padres) y el que suscribe como colaborador
y miembro del Patronato. El objetivo de esta jornada
era compartir con el conjunto de los trabajadores de
nuestra empresa informacion sobre actividades y el

trabajo de la Fundacion y otras ONG’s alli presentes.

Tuvimos la oportunidad de dar a conocer nuestra pro-
blematica como enfermedad rara y por lo tanto ca-

rente de atencion genérica en programas de

investigacion y los logros que hemos conseguido en
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estos 17 afios de investigacidn. Logros, entre los que

destacamos el diagndstico prenatal (Dra. Maria José
Coll) vy la aprobacién por la Agencia Europea de Me-
dicacién del Miglustat con los trabajos desarrollados
por la Dra. Mercé Pineda. También seguimos el trabajo
en otros campos de investigacion sobre ensayos clini-

cos para la enfermedad.

De esta jornada surgieron ideas y aportaciones que
pueden ser interesantes en un futuro, lo cual agrade-

cemos enormemente.

Este primer dia solidario ha sido una experiencia que
no tenia antecedentes en nuestra Empresa y este en-
cuentro servird de base para su continuidad
en los afios futuros. También animamos a
todos aquellos que nos habéis conocido a

formar parte de nuestro proyecto.

Agradecemos a nuestros colaboradores de la
empresa por su continuo apoyo, afio tras
afio, y a todas las personas que han hecho
posible este encuentro desde la Direccion de

Navantia.

Cristébal Fernandez Sola



REPORTAIJE ESPECIAL EVENTOS 2016

SEGOVIA CON LA
FUNDACION
NIEMANN-PICK
DE ESPANA

Durante las pasadas Navidades y hasta el dia 17 de fe-
brero, se han realizado una serie de conciertos musi-
cales de estilo Folk cuya recaudacion ha ido destinada
a contribuir con la investigacidon que esta financiando
la Fundacién Niemann-Pick de Espaia. En las fechas
11, 23 y 30 de diciembre en El Real Sitio de San Illde-

fonso, en el Conservatorio Profesional de Musica de
Segovia y en el Salén Cultural de Munopedro, respec-
tivamente, y el ultimo el 17 de febrero coincidiendo
con el Dia Nacional de Niemann-Pick, en la Sala Galileo
Galilei de Madrid.

Dichos eventos han sido organizados
por la Asociacién Cultural "Luis Ba-
rreno Antén" de Zarzuela del Monte
(Segovia) y el grupo de musica folk "El
Albor de la Yesca" miembros de la
misma. A este grupo pertenecen
Diego y M2 Cruz, padres de dos niifos
afectados por Niemann-Pick. Ellos han
sido los promotores de dichos actos y
agradecen profundamente la res-
puesta recibida por parte del publico

La Granja organiza un concierto solidario a beneficio
de la Fundacion Niemann Pick Espafia
i

Fon

y principalmente por parte de dos municipios, Zarzuela
del Monte y Muiopedro. Este agradecimiento también
va dirigido al resto de los miembros del grupo que ade-
mas de su amistad y carifio hacia esta familia, han de-
mostrado y demuestran, su compromiso, generosidad y
solidaridad para con la Fundacién. Asi mismo, es obli-
gado nombrar a los colaboradores que de forma desin-
teresada han ofrecido su apoyo, su carifio y su trabajo,
teniendo en cuenta que durante las pasadas Navidades
del afio 2015 también colabord con ellos el Coro Virgen
del Buen Suceso de Mufiopedro, con la celebraciéon de
varios conciertos solidarios.

Agradecemos a:

- Los siguientes musicos y grupos participantes:

e Agrupacion de Villancicos de la Granja
¢ Free Folk

¢ Duarte

e Banda de Mufiopedro

¢ Pa' Jota la mia

e Ad Folkitum

® Folklore Plaza Castilla

e El Albor de la Yesca
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- Diseiio de la publicidad: Manu Ro-
drigo, como disefiador de los carteles
elaborados para publicitar los eventos
celebrados.

- Reprografia "Punto y aparte" con la
impresién de carteles y entradas.

- Excmos. Ayuntamientos del Real Sitio
de San lldefonso, de Segovia y de
Muiopedro.

- Obra Social y Cultural La Caixa.
Saludo especial a D. Félix Toro.

- Sonorizaciones de los conciertos:

e EWWHK Sonido, Pablo Cantalejo.

e Musical Segovia, Juanjo Cid.

e Ayto. de Mufiopedro y Jose Angel
Patifo.

¢ Equipo de Futbol de Muiopedro.

e Grupo de Teatro de Muiiopedro.

- Organizadores de la San Silvestre
Machotera de Zarzuela del Monte.

- AMPA y Comunidad Religiosa y Educa-
tiva del Colegio MM. Concepcionistas
de Segovia.

- Establecimientos distribuidores de la
venta anticipada de entradas:

e Peluqueria Pelo's, Montse Ayuso.

e Cerveceria New Niagara, Sergio
y Alicia.

e Estanco de San Lorenzo,
Justi Blanco.

e Ayto. De Muiopedro.

- Colaboradores y AMIGOS que han que-
rido comprometerse con la Fundacién y
luchar por nuestra causa.

luchar y seguir adelante. Aqui es justo nombrar a
NUESTRAS FAMILIAS, ya que sin ellos a nuestro lado
seria imposible avanzar cada dia como lo hacemos,
sois imprescindibles en este nuestro camino.

Una vez mas, agradecemos vuestra ayuda y vuestro
apoyo, asi como vuestro carifio y cercania para con
nosotros y nuestros hijos, pues ellos son el centro
de nuestras vidas y nunca terminaremos de agrade-
ceros TANTO como nos habéis demostrado y nos
demostrais dia a dia. Es dificil asumir una enferme-
dad y aprender a vivir con ella, pero con personas
como vosotros a nuestro lado es mucho mas facil Familia Barreno Rubio

GRACIAS DE TODO CORAZON.



Conocimos a Samara en Diciembre de 2014 y junto a
ella su enfermedad, Niemann-Pick tipo C.

Desde nuestra ignorancia y a pesar de nuestra forma-
cion profesional, no teniamos ni idea de este tipo de
enfermedad, ni de los diferentes tipos de afecciones,
que tienen las personas que la padecen.

Hemos tratado de informarnos por nuestra cuenta, le-
yendo articulos de internet y buscando toda la infor-
macién que podiamos para intentar que Samara
disfrute, aprenda, se divierta y tenga una buena rela-
cién socio-emocional dentro de su grupo de compa-
fieros de natacion. Samara ha evolucionado mucho
con respecto al trato con sus compafieros asi como
con los monitores. Ademas no solo ha conseguido
aprender y divertirse sino que lo ha hecho incluso mas
rapido que otros nifios.

En el transcurso de las clases de natacidn trabajamos:

Intentamos
que se familiarice con todo tipo de material,
compafieros y monitores.

Este trabajo lo
hacemos para poder emerger de un salto y para
desplazarse después de un impulso de piernas.

Aprende a empujar agua
para desplazar algun tipo de material y a si
misma.

Trabajamos la respiracion para
poder tener una mejor posicion ventral en el
agua, asi como, para poder coordinar el movi-
miento de los brazos.

Aprende a mover los brazos y
piernas a la vez que respira y se desplaza.

Aprende donde estd, hacia
dénde va, cdmo va y como lo hace.

Cuando trabajamos en clase, durante el transcurso de
ésta, Samara se muestra muy activa y dispuesta a
todo. Desde nuestro punto de vista y respecto a la re-
lacién que nos une Samara, es una nifa muy amable,
carinosa y con una dulzura increible. Lo cierto es que
es un aprendizaje reciproco ya que ella también nos
me ha ensefado unos valores y pequefios detalles que
antes hubiésemos pasado por alto.

Teniendo en cuenta los inconvenientes y dificultades
gue supones esta situacién, todo el equipo nos hemos
volcado en esta causa y nos hemos involucrado en la
medida que nos ha sido posible y con la mejor de las
intenciones.

Todo esto no hubiese sido posible sin el consenti-

miento del director de ig empresa que ha co/}aborad

y ‘apoyado todas las fa@ilidades que los !mo,nitorevs"
hemos propuesto._para@lie Samara pudiera llevar a

cabo esta actividad, Ta naacion.

Lidia y Pablo

o> Monitor@s de natacion de Samara

/ {1

/ i ¢
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CONVIVENCIA FAMILIAR — SEVILLA, 1-3 de julio 2016

Este pasado verano, en la Fun-
dacion Niemann-Pick de Espafia
retomamos una de nuestras
mas gratificantes actividades
qgue desde hacia algunos afnos
no habiamos podido realizar: la
Convivencia Familiar. Del 1 al 3
de julio las familias de la Funda-
cion nos fuimos a Sevilla dis-
puestas a pasar un fin de
semana lleno de momentos
Unicos y especiales.

éPor qué Sevilla?, en primer lugar, Juani, nuestra an-
terior presidenta, nos brindé su casa, y con una hos-
pitalidad exquisita, nos ensefid su maravillosa ciudad,
preciosa.como ninguna para que pudiésemos pasar un
fin de semana inolvidable. También Sevilla, porque va-
rias de nuestras familias viven alli o bastante cerca.

Recordamos con carifno a Juan Girdn, marido de Juani
y primer presidente de la Fundacidn, y esa sensacion
de estar en su propia casa hizo que lo echasemos mas
de menos, si cabe.

Nada mas llegar, nos dirigimos al hotel que era nues-
tro punto de encuentro. Fuimos llegando desde toda
Espafia, y nos pusimos a organizar todo lo necesario
para el fin de semana. iQue nervios, todo tenia que
salir perfecto, después de no poder reunirnos en Con-

Juani Contreras, anterior Presidenta y miembro del Pa-
tronato, nos cedid su casa para que pudiéramos pasar
alli la velada y cenar al aire libre para después com-
partir tertulias con las familias y amigos. Estuvimos
muy a gusto, recordando anécdotas y experiencias vi-
vidas.

El sdbado por la mafana teniamos preparada una vi-
sita guiada por la ciudad. Después de desayunar nos
fuimos hasta la Torre del Oro, el punto de encuentro
desde donde empezaba la ruta. Visitamos todo el cen-
tro histérico de Sevilla, con sus monumentos mas ca-
racteristicos: la Giralda, el barrio judio, hicimos una
ruta con coche de caballos...y después de una mafiana
de visita, acabamos tomando el aperitivo en una plaza
céntrica.

Nos fuimos a comer, por cierto, todo un lujo, al
Bar/Restaurante Casildo, amigo de la Fundacion que
siempre colabora con nosotros 'y nos ayuda en todo lo
gue puede.

Por la tarde, aprovechamos para hacer una reunidn
con las familias: Isabel y Enrique explicaron todas las
novedades de la INPDA y de los ensayos clinicos, y nos

pusimos al dia de todo lo que no podemos hablar en
las conferencias por falta de tiempo y por lo apretado
que es el Congreso Internacional Cientifico-Familiar.

Al caer la tarde, aprovechamos un rato del buen
tiempo que nos hizo todo el fin de semana para ba-
farnos en la piscina antes de cenar. El sabado por la
noche, después de la cena familiar, hicimos una fiesta
de disfraces y preparamos muchos juegos con premios
para todos los nifios.

iQué bien nos lo pasamos!

Después de cenar nos empezamos a despedir sa-
biendo que el fin de semana de convivencia llegaba a
su final...pero estdbamos muy contentos de lo que
habia dado de si.

El domingo por la mafiana después de desayunar nos
despedimos unos de otros hasta muy pronto. Porque
este afo repetiremos, y volveremos a compartir los inol-
vidables momentos que dan de si las convivencias fami-
liares: esos momentos intimos, de risas, de amigos,
donde compartimos mucho mas que un fin de semana.

iNos vemos en la convivencia de este ano!

Olga Bresco




Familia...

JUNTOS
lo tenemos TODO
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¢QUE HA SIGNIFICADO

Y SIGNIFICA LA FUNDACION
NIEMANN-PICK DE ESPANA

PARA NOSOTROS?

Familia Barreno Rubio

En octubre de 2014 diagnosticaron a nuestros
hijos de una enfermedad rara llamada Nie-
mann-Pick.

El rapido diagndstico, que llevd apenas un mes
de busqueda por parte de los médicos, se lo
agradecemos a la Dra. Celia Reig Del Moral, del
Hospital General de Segovia, cuya atencién y
preocupacion con nosotros han sido dignos de
una gran profesional con una calidad humana
excepcional. iGracias Dra. Reig!

Tras recibir esta noticia tan dura, ya que estaban
afectados nuestros dos hijos, y desconociendo
aun muchos aspectos de esta enfermedad, la
Dra. Reig nos informd de la existencia de la
Fundacion y nos aconsejo ponernos en contacto
con ellos. Buscamos el contacto y a pesar del
miedo a no saber a qué nos enfrentdabamos,
[lamamos a Isabel Hontanilla, Presidenta de la
Fundacién.

Esta dificil llamada y poder hablar con Isabel
fue el consuelo mas grande que encontramos,
pues ella, buena conocedora de la misma por
desgracia, puso a nuestra disposicion su apoyo,
su carifio, sus conocimientos, su tiempo, sus
contactos, incluso encontrandose ella en una
situacion dolorosa pues su hijo estaba delicado
por aquellos tiempos.

En las navidades de 2015, con motivo de la
celebracion de los conciertos solidarios a favor
de la Fundacién, conocimos a Enrique Pilar,
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otro excepcional miembro de esta familia. Desde
entonces, pasaron dos afios hasta que el pasado
mes de noviembre nos pudimos conocer per-
sonalmente en el Congreso Internacional Cien-
tifico-Familiar celebrado en Toledo, tras dos
intentos fallidos en los que quisimos asistir a
los eventos que organiza la Fundacién y a los
gue no pudimos ir por hospitalizaciones vy
recaidas de los niios.

Durante el Congreso conocimos a Julia Gonzalez,
otro motor de la Fundacién, y otra gran persona
gue nos ha ofrecido su apoyo en todo momento;
a Olga Brescd y a la mayoria de familias afectadas,
asi como a investigadores, médicos y profesio-
nales de la enfermedad asistentes al Congreso.

Todos ellos nos han brindado apoyo y carifio,
escucha, comprensidon, su experiencia, y nos
han recibido con los brazos abiertos; es ésta
gran familia de la que ahora formamos parte y
a la que agradecemos de corazén que nos hayan
acogido de esta manera. GRACIAS. La Fundacién
para nosotros ha supuesto poder compartir
nuestro dolor, nuestra preocupacion, nuestro
miedo, muchas emociones dificiles de soportar
y un gran apoyo para continuar luchando.

Maricruz y Diego



MIGUEL Y MARIA

Queremos recordar a Miguel Lépez Castillo (Almeria),
cofundador del Proyecto Fundacion Niemann-Pick.

Para todos los que han podido conocer y tratar perso-
nalmente, ha sido siempre un estimulo y un ejemplo
como persona, asi como en su ciudad.

En sus hechos, en sus palabras, en sus gestiones, siem-
pre se notaba que por delante de todo ponia su cora-
z6n. De él nacia su compromiso en el trabajo para
poner, con base firme, la constitucion de la Fundacidn
con su primer patronato (del que forma parte), desde
aquel primer dia de nuestro encuentro un 30 de
Marzo de 2001 en Lleida.

Cuando su hijo nos comunicé la terrible noticia de su
fallecimiento el pasado 12 de febrero de 2016, fue
para nosotros muy dificil asimilar su ausencia. Y, mds
aun, que unos dias después le acompaid su esposa

Sra. Maria, otra gran alma.

},EI Sr. Miguel y la Sra. Maria, padres de Maria Jesus

Lopez Sanchez, han sido una referencia para todos no-
sotros. Ni siquiera su salud nunca fue un limite. Es de
las personas que han sabido mantener un compro-
miso de generosidad y entrega permanente con el tra-
bajo y los compromisos de la Fundacion.

Miguel era sencillo en su vida y en sus formas. Desde
el principio inicié una serie de articulos que publicaba
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en la prensa de su ciudad de Almeria, incluso tipo

anuncio divulgativo, (probablemente pagado por él
mismo). Porque Miguel sabia que las enfermedades
huérfanas lo son también de la sociedad por su des-
conocimiento.

Y en aquellos afios inicid el cumplimiento del primer
fin que era posible, la comunicacién social. En nuestra
hemeroteca, conservada en nuestra web se pueden
ver las publicaciones de aquellos primeros ainos publi-
cadas en la prensa local de su ciudad, su campafa de
colocacion de carteles divulgativos de la Fundacién en
los autobuses urbanos y en la Universidad. Esta Re-
vista, cuyas copias pueden ver visitando la hemeroteca
de nuestra web, ha tenido siempre en su redaccion la
colaboracién de su aportacidén escrita con sus senti-
mientos y reflexiones de padre y hombre luchador e
incluso mantenia su soporte econémico para costear
la edicidon de la misma, con la presencia en la publici-
dad de dos firmas almerienses que anualmente reno-
vaban.

El 13 de Abril del 2006 organizaba una cena benéfica
en su ciudad para promocionar los fines de la Fun-
dacién y alli estuvieron varias familias apoyando
éste evento.

El 30 de Noviembre y 1 de diciembre de 2007 organizd
la VIII Conferencia Cientifico familiar con el precioso
lema “navegando hacia la vida”. Fue importante para
todos, y de manera significativa para él, por lo que
tenia de presentacién ante el conjunto de familias de
nuestro trabajo, y de forma personalizada ante sus co-
laboradores, generando una sensacion de “ya no es-
tamos solos”.

Encuentros inolvidables que durante tantos afios
hemos vivido con Miguel, Maria y la sonrisa de
Maria Jesus.



Desde nuestro inicio hemos conocido personas mara-
villosas y muy comprometidas. Personas adultas,
comprometidas, que se nos fueron, y que ahora es
inevitable recordarlas. Y que como nuestros nifos, son
parte de nuestra memoria

Miguel, fue nombrado Patrono de honor de la Funda-
cion, cuando por su salud no le era posible siempre
venir a las reuniones del Patronato. Asistié en tantas
ocasiones como pudo, debido a dificultades de des-
plazamiento. Sr. Miguel ha escrito muchas lineasy ca-
pitulos en el libro de la Fundacién Niemann-Pick.

La Fundacidn es de los nifios, niias, familias, amigos
y de aquellos que, como Miguel, también nos han
acompanado cogidos de la mano.

Ahora, de su Memoria, nace el camino.

Cristébal Fernandez

DIALOGO CON UN ANGEL

Madre, épor qué cuando hablo a los que tengo cerca,
no me entienden a veces?

Porque los humanos no entendemos el lenguaje de
los angeles, mi amor.

Y épor qué cuando me
acerco sonriendo parece
€Omo si N0 me conocieran?

Porque los humanos
andamos ocupados en cosas
banales y abstraidos en pen-
samientos que agotan.

¢No os interesa saber qué
ocurren en mi universo?

No nos ensefaron a volar
alto, mi vida. Tu universo
no estd contaminado, lo ocupan contigo las hadas
rubias y los dngeles amigos, que te acompafian y
comparten tus suefios.

&
coalhy

Madre, épor qué no me dijisteis papa y tu que un dia
volveria a mi mundo infantil donde no hay tristeza ni
decepciones pero donde no encuentro a mis amigos
del mundo adulto?

sensaciones

Lola Castilla

Porque cuando viniste a nuestras vidas no sabiamos
gue viajabas en sentido contrario y que eras un ser
especial, que aprendiste pronto la palabra aceptacion
y a ver lo hermoso de existir sin
hacerle reproches a la vida. La
tomas con lo bueno y olvidas sin
rencor lo que te hiere.

Hijo mio, no te preguntes por
gué te adentraste un dia sin
pedirlo ni saberlo en este sendero
desconocido, sin adivinar el
rumbo que la vida te marca.

Nos sientas inquietud, mi amor;
en tu misma érbita gravitan dos
seres que muy cerca de ti siguen
tus pasos, te protegen y luchan
contigo porque te aman y te adoran.

No mires atras buscando esas huellas que te dan seguridad.

Camina siempre hacia adelante, siguiendo la estela que
deja el polvo de las estrellas; ellas te llevaran al infinito.

El final siempre serd hermoso, porque nos alienta la
esperanza.



UN REENCUENTRO DE LUZ

En la pasada conferencia familiar del mes de Junio, la
noche nos brindé sus estrellas para vestirlas de amor,
con el semblante embriagador del duende del reen-
cuentro. Lo que nos hizo disfrutar de esa velada con
aromas de azahar.

Una noche emblematica que nos regalaba la alegria
de volver a ver a las familias que durante algun tiempo
atrds no hemos visto, pero que no olvidamos. En esta
conferencia volvemos a retomar la lucha incansable
de las buenas sensaciones de nuestra fundacion.

Era la noche de un viernes algo descontrolado, por la
baja temperatura, que siendo poco normal para la
fecha, nos hizo tirar de algunas mantas y abrigos pero
eso no impididé pasar un buen rato entre conversacio-
nes donde el principal sentido de la amistad se fundia
entre el calor del
acogimiento de esta
gran familia.

El buen recibimiento
recibido tanto a May
Valenzuela, a mi se-
fiora Maria José y a
mi, fue apotedsico
dentro de los abra-
zos cargados de ale-
grias y un sin fin de
agradecimientos por
nuestro reencuentro
al llegar a casa de
Juani Contreras. Vol-
ver a pisar el césped
de la casa de Juani
me recordd que por
alli se sentia aun la
presencia del angel
fundador. Y su hijo,
gue nos reconfortaba con la sensacion del bienestar
con que siempre nos recibié, y que desde nuestra
guarderia del cielo, nos sigue ayudando.

Nos vimos obligados a estar separados de las reunio-
nes y complicidades con la fundacion por motivos de
un accidente de automavil sufrido en mi familia y el
tropiezo de la enfermedad que me acompana desde
hace ya casi dos aifos. Aunque estdbamos en contacto
de todos los avances médicos, ponencias, eventos y

Javier Meléndez

estudios de la cual fuimos informados constante-
mente por Cristdbal Fernandez, Julia Casado, Manolo
Campos y Juan Pedrajas.

La noche se convirtié en risas y carcajadas por las
anécdotas contadas de Isabel y Julia al contarnos los
desentendidos con el GPS y algunas que otras historias
mas que nos vimos envueltos en una velada de la que
nos sentimos queridos. Es una noche para volver a re-
petir, porque ver que personas que te valoran con el
amor incondicional de abrirte las puertas de sus cora-
zones y que te hacen ver que un tiempo préximo nos
veremos para poder seguir disfrutando de tan alaga-
das reuniones familiares.

Esa noche era para mi como un cafionazo de luz y es-
peranza que me embaucaba a tener las mds maravi-
llosas sensaciones,
colmada de paz a la
vez de orgullo, al per-
tenecer a esta gran
familia de amigos,
unas familias que se
estrecharon conmigo
al saber de mi estado
de salud y que no du-
daron en ofrecerme
su apoyo.

Adormeciendo la
noche y despertando
el dia siguiente la
complicidad del aca-
lorado sol de esta
tierra se dejé notar
en horas tempranas
como era de esperar,
asi que el resto de fa-
milias que llegaban
para reunirse en este dia se decidieron hacer una visita
a la fantastica ciudad de SEVILLA y disfrutar de sus pa-
seos en carruajes de caballos contemplando sus bellas
calles, monumentos y jardines.

Me siento muy orgulloso de pertenecer a esta fundacién
donde recibo constantemente el calor necesario sobre-
todo en estos momentos en que mi vida se ve algo trun-
cada por mi enfermedad, nos volvemos a reunir
nuevamente donde tuvimos la grandeza de conocer nue-
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vas familias incorporadas a la fundacion. Al mismo tiempo
fui recibido con un butacén que Juani me proporciond
para que estuviese bien relajado, en primera linea y dis-
frutando de las conversaciones de Antonio de Sevilla.

Yo no podia asistir a los eventos realizados durante el dia
debido a mi enfermedad y las altas temperaturas. Asi que
reunidos por la noche entre barbacoas, aperitivos, y cena
disfrutamos de una reunion mas que familiar en la que
Rubén nos hizo reir con sus historias veridicas y esos fan-
tasticos chistes. Para poner colofdn a tal evento, algunas
voluntarias se ofrecieron para un desfile de pasarela fol-
cldricas donde el traje de gitana era el principal protago-
nista y donde vimos que lo podia lucir cualquier bella
dama, las cuales, terminaron bailando por sevillanas.

Buenas sensaciones,

De mi fundacion recibi,

Con fuerza e ilusiones,

Me ayuda a vivir,
Estrechdndome entre abrazos,
Buenas familias conoci,

Y compartiendo sus relatos,
De sus vidas aprendi.

sensaciones

Ahora tengo los pasos cortos por los que voy pisando
mis huellas, respirando mi poco aire con el esfuerzo
gue mi pulmén me otorga, soy yo quien ahora no veo
los toros desde la barrera y veo las orejas a ese lobo
gue placido me espera. Aquella reunién familiar me
hizo levantar los animos ya que de mi fuerza flaquea
por lo ya sufrido por mi enfermedad y el largo camino
gue aun me espera.

Esta es la fundacién que desde el 2002 me conquisté
el corazén del que mi sangre bombea largos brotes de
sensaciones y que me enseiid que la vida es la que nos
demuestra que no siempre tenemos el privilegio de
disfrutar de ella como ocurre con nuestros nifios de la
fundacion.

La fundacion es como un drbol,
que abre todas sus ramas al viento,
que te da sombra desde su tallo,
para que sigas viviendo,

es la fundacion de la esperanza,’
la que te ayuda a valorar la vida,

la estremece con afioranzas,

la lucha conseguida.

Estos son los motivos que me hicieron ver dentro de la fundacién que hay que seguirenla pugna de {uchar nor
quienes mas necesitan de'nuestra ayuda sin dejar de reconocer que nosotros también os necesntamosvnosrsen--- 2

timos ayudados mutuamente al convivir con la reflexién de la vida.




VOLVEMOS A NUESTROS ORIGENES

Carmelo y Pepi

Nuestros nombres son Carmelo y Pepi, tenemos dos
hijos maravillosos Raul y Alex.

Estuvimos viviendo en La Unién (Murcia) hasta la ju-
ventud.

Nos fuimos a Catalufia con 19 afos para poder tra-
bajar y formar una familia, y afortunadamente asi
fue.

Volvimos para casarnos en nuestro pueblo, La Unidn
y hemos estado en Catalufia 45 afos viviendo alli
hasta mi jubilacion, donde también descubrimos la
enfermedad de nuestros hijos.

Al volver nos hemos sentido como en casa, tanto en
La Unién como en Cartagena.

Mis hijos no han tenido problema alguno con los di-
ferentes profesionales de la salud que hemos tenido
gue visitar a consecuencia de su enfermedad asi
como los entes publicos a los que hemos acudido,
pues hemos sido atendidos muy cordialmente y nos
han dado todo lo que hemos necesitado.

Ellos se han adaptado completamente al dia dia, la
tranquilidad del pueblo, las maravillosas y tranquilas
playas y esa calor humana con las personas con las

gue hablamos, de verdad te sientes muy muy a
gusto.

También agradecer la solidaridad que tenemos en
cualquier venta de los productos de la Fundacién de
Niemann-Pick de Espafia para la investigacion de la
enfermedad, asi como para la Marcha Mujer 2016 en
la que participaron 500 mujeres.

Agradecer a conocidos, amigos y familiares tanto
unionenses como cartageneros el apoyo mostrado.
Queremos agradecer a todos tanto a los participan-
tes de ese dia como a los que con su ayuda ha hecho
posible esta marcha. También nuestros agradeci-
mientos a todas las personas de la Concejalia de
Igualdad por su gran apoyo tanto desde Conchi,
Maria José y el Concejal al frente D. David Martinez,
mis agradecimientos profundos a la Vicealcaldesa de
Cartagena Sra. Ana Belén Castejon, y al Concejal del
Area de Calidad de Vida Sanidad, Consumo y Medio
ambiente D. Francisco Calderdn. Sin todos ellos no
hubiera sido posible la recaudacion de este evento
para nuestra Fundacién.

UN ABRAZO



“ABUELO BIGOTE”

sensaciones

Hola abuelito, ya estds aqui en el cielo
conmigo y con todos tus seres queridos a
los que tanto echabas de menosy con los
que ahora, te has vuelto a reencontrar.

Te recuerdo muy bien:

Tu sonrisa... cuando me mirabas, Tu
amor... cuando me besabas, Tu tris-
teza... cuando me iba marchando.

Ta eres mi abuelo, el mejor de los abue-
los. Tu eres mi “Abuelo Bigote” y yo soy
tu “Pichi” y ya nada nos separara.

Hacia varios meses que te esperaba,
pero tu quisiste pasar tus ultimas Navi-
dades rodeado de toda tu familia, con
tus hijos, nietos y biznietos; darles a tus
gueridas hijas la alegria de tenerte en

esas fechas tan especiales y que esos recuerdos que-
den gravados en sus corazones y nunca nadie se los

pueda arrebatar... Te despediste como sélo tu sabes

hacer, con la fuerza del corazon.

Jose Agustin desde el Cielo

Criaste ocho hijos con tesdn, esfuerzo, trabajo y
mucho carifo, a tus nietos, contandoles historias de
cuando eras pequefio, las andanzas para sobrevivir
en tiempos de la post-guerra; de aquellas canciones
gue solias entonar como tu favorita, “Salve
Cartagena”.

Abuelo, sé que todos te echan mucho de
menos, pero les voy a decir que ahora estds
muy bien, que aun te queda tabaco, y que
no paras de bailar la “punta y el tacén” y
gue no estén tristes, que desde el cielo las
vamos a cuidar y a querer inmensamente.

Mama, papa, hermanos, abuela, titas, titos,
primos, ahora el “Abuelo Bigote” estd aqui
conmigo y siempre os cuidaremos.

Ser muy felices!!

M.2 Isabel ESteban



Isabel Hontanilla

Samuel, mi nino, mi vida, llegaste a este mundo a las
11 de la manana, un precioso 15 de octubre, con mu-
chas prisas por empezar a vivir.

Con una semana de vida, comenzaste tu lucha contra
esta dura enfermedad, y como era de esperar en ti,
ganaste la primera batalla. Con sélo una semana su-
piste despistarla para poder disfrutar unos afios con
tus hermanos y con nosotros, tus papas.

Tus primeros anos fueron los mas tiernos y felices, con
tu carita de mufieco de fieltro, y tu pelo rubio como el
sol, se te veia siempre feliz, jugando con Oliver, Marta
y como siempre con Aysha, nuestra perrita.

Te encantaba disfrazarte y a mi me encantaba ponerte
cualquier cosa, y hacer todo lo que te hacia feliz. iMi
nino, eras tan dulce, tan divertido!

Esta temporada nos durd unos afios, pero pronto vol-
vio a ser visible esta cruel enfermedad, entonces em-
pezaron pruebas y mas pruebas, ésera esto? éSerd lo
otro? En mi cabeza se agolpaban cantidad de nombres
de enfermedades y lo que, en esos momentos parecia
tan terrible, después no fue nada, comparado con lo
que estaba por llegar.

Casi con 11 afios nos dieron el fatal diagnostico: Nie-
mann-Pick tipo C. Tu padre y yo nos volvimos locos in-
tentando buscar informacién para encontrar una cura
para la enfermedad, pero no la encontramos.

Los primeros meses se nos cayé el mundo encima, no
sabiamos cémo actuar: no podiamos comer, no podia-
mos ir a trabajar... Yo incluso llegué a no poder andar.
Y tu con tu sonrisa dandonos ejemplo a todos.

Un dia, hablamos con Juan Girén, un papa que habia
tenido un hijo con la misma enfermedad, nos en’ssﬁé
que ante la adversidad que nos habia tocado vivirulo
mas importante era no perder la esperanza. RN

Samuel, esas palabras de Juan nos hicieron cambiar e
rumbo de nuestra vida, y mirandote a los ojos supimaos
lo que teniamos que hacer de ahi en adelante: luchar
con todas nuestras fuerzas para vencer la enfermedad.
Después conocimos a otras familias como nosotros, y
con ellas compartimos el dia a dia de nuestra causa.




sensaciones

Tanto tu padre, tus hermanos y yo hemos querido cumplir
todos tus deseos y que disfrutaras cada segundo, de todo y de
todos iY asi lo has hecho mi nifio!

Si ibamos a cualquier reunidn de familias, tu las vivias como
una fiesta, siibas al colegio siempre era fin de curso, te encan-
taba que nuestra casa estuviera siempre llena de gente, asi
pues siempre teniamos algo para celebrar, (Tu, el primero en
empezar la fiesta y el Ultimo en terminarla) viviste la vida a
tope! Las motos, los toros, la musica, el futbol, la playa... Todo
te gustaba, tendria un montén de anécdotas que contar sobre
esto imi nifio, no parabas!

En estos aios hemos conocido a muchas personas maravillo-
sas, que junto con amigos, y familia nos han ayudado incondi-

cionalmente a sobrellevar esta situacion, a todos ellos nuestro
agradecimiento de corazén.

Oliver, Marta, gracias por comprender lo mucho que vuestro
hermano me necesitaba. A tu padre mil gracias por sus desve-
los, sus miedos, su apoyo y todo su amor.

Pero sobre todo no quiero despedirme sin darte las gracias a

ti, SAMUEL, mi nifio por ser un ejemplo de lucha incansable,
: arme, y regalarnos a todos esa sonrisa eterna, estos
25 afios inten ravillosos que nunca podré olvidar.

Amor mio, TE QUEREMOS, te echaremos de menos hasta el
fin de nuestros dias.

LA FUNDACION... NUESTRA GRAN FAMILIA

Manolo Campos V.

La familia es uno de los tesoros mds importantes Porque con un beso
[que puede tener una personaj. Con una mirada

En familia nacemos, crecemos, aprendemos... Todo pasa a ser

Con nuestra familia vivimos buenos y malos momentos, Un cuento de hadas

Pero siempre nos acompafia en todas las etapas de la vida.
Porque si estamos juntos,

Porque nos queremos Entre todos formamos
Porque nos cuidamos, Este pequefio mundo
Porque estando juntos Que familia llamameos..........

Nada es complicado “nuestra familia Niemann-Pick”.



Desde Almeria
Ayuntamiento de Almeria
Comercial Alcazaba

Fotos Leyva

Hermandad del Gran Poder
Agrupalmeria, S.A.
Cooperativa Agricola San Isidro
CASI

Dia nacional de
Niemann-Pick

Agradecemos a todos los medios de
comunicaciéon que se han hecho eco
de este dia y que demuestran su
apoyo a lo largo del afio.

Desde Viladecans
- Ayuntamiento de Viladecans
- Ateneu de Entidades de
Pablo Picasso y sus empleados.
- Personal Carrefour del
Prat de Llobregat
- Candy (Voluntaria y amiga)

Agradecemos a los colaboradores
de la familia Barreno Rubio en la
celebracion de los conciertos de
musica Folk.

e Ayuntamiento del Real Sitio
de San lldefonso

¢ Ayuntamiento de Segovia

¢ Ayuntamiento de Mufiopedro

e Ayuntamiento de Zarzuela
del Monte

D. Félix Toro de Obra Social

y Cultural La Caixa

Equipo de Futbol de Mufiopedro
Grupo de Teatro de Muiopedro
Organizadores de la San Silvestre
Machotera de Zarzuela del Monte
AMPA y Comunidad Religiosa

y Educativa del Colegio

MM. Concepcionistas de Segovia

Desde Sevilla
Ayuntamiento de Sevilla
C.D. Payasos Crouss

Javier Meléndez Cortes
Estanco de los Corrales
Melody (y familia) madrina
de la Fundacién

Desde Cartagena
- Ayuntamiento de Cartagena
- Navantia

Desde Toledo

- La nocturna de Toledo con
Rubén Lozano (como organizador),
colaboradores y participantes.

Desde Talavera de la Reina

- Ayuntamiento de Talavera
de la Reina

- AGRESTAC (Agrupacién de Estilistas
de Talavera de la Reina y Comarca)

- Javier Ramos (presidente
de la Agrupacién)

- Eva GOmez Estilistas

- Peluquerias: Cecilia, Trébol,
José Manuel Bernardo

- Elisa (Oropesa)

- Rizo (Puebla de Montalban)

- Anna M. Estilistas

- Omnia Estilistas

- Vip Estilistas

- Angel Carretas Barber Shop
(Angel y Susana)

- Colegio EXA (Sara, Susana, Ana
y Nuria Alumnas de 22 curso de
FP en Peluqueria)

- Cuarteto de jévenes musicos

- Sergio Muro (monologuista)

- ASEM CLM (Asociacién de
Enfermedades Neuromusculares
de Castilla la Mancha)

- Lucas (programador informatico)

- Informatica MAIS

- Drogueria Godoy

- Muebles Noni
(Horcajo de los Montes)

- Supermercado Coviran
(Horcajo de los Montes)

- Hermandad Virgen de Guadalupe
(Horcajo de los Montes)

COLABORACION ESPECIAL

ARACONSA,s.L.

Fal

Obra Social "la Caixa”

A & MAIS
“ ACTELION IxrormArica
Vustos

Vtesse
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XVIIl CONGRESO INTERNACIONAL DE LA
FUNDACION NIEMANN-PICK ESPANA

10,11Y 12 DE NOVIEMBRE DE 2017

iiNOS VEMOS EN TALAVERA DE LA REINA!!
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