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Las claves e la Enfermedad.

El Niemunn-Pick cs una enfermedsd incurable en los nifios. es de origen genétioo, sc presenia
en la edid juvenil o infantil de l persona,

SE CATACICTIZA PR

= IMeterioro nenroligico progresivio,
= Afectaciim del andar.

= Afectacitn del lemguaje.

= Afectaciin de la nutricion.

= Declive intelectual.

Provoeca una severa minusvalia en el afectado. dando lugar a un desenlace fatal
ien edades tempranas de 1o vida.

Al ser minoritaria no existe intents financicro por pane de los aboratoros par s investigaciin,




Editorial.

Nuestra aventura para la Vida <5

cione

Sale a la luz el 111 ndmero de nuestra revisia
Sensaciones, fruto de un trabajo con profesionalidad,
dedicackin v sensibilidad. Recogemos nuestro dia a
din mds relevante y reflexiones de guienes expresidn
su interior mds humano.

Ciontinun nuestra travesia, nuestra aventura para la
Wida, el destino nos estd efreciendo la oporunidad de
CIECCT EN NUCSI MErior, CONOOST B50S OLTDS aspecio
gue la vida nos ofrece, inlentar salvar la vida de unaos
nifios ¥ la sepundad que estamos salvando la vida de
s padres.

Acabamos de celebrar nuestra 1 Conferencia familiar
en Barcelona, de la cual podemos destacar varios
aspectos: un paso miis hocia la consolidackdn de nucstro
proyecto, la convivencia directa, ¢l intercambio de
nuestras experiencias, la satisfaccidn de conocer a
nuevas familias: los papds de Pablito, el gran paso
dado por Julidn, papd de Ainhoa, conocer a Alvaro y
o sus padres, y también a Carlita, Francés, Riosa Marfa
v el grupo humano de YViladecans...., lns conclusiones
de nuestro primer aiio de investigacidn, el compromiso
adguirido por los alli presentes para gué Aueslpo
proyvecto siga creciendo...

Avances ¥ logros, pracias a un grupo humano
comprometido, los cuales hacen gue podamos seguir
sasfknndo con un future mejor.

Som varias las lineas en las que Nuestra Fuisdacidn
s¢ dirige para su consolidacidn, las cuales a su ver
s indican que vamos creclendo.

Yamos aprendiendo v la experiencia nos aveda a
mejorar, asi debido a la dispersidn de los casos, con
las Delegaciones estamos realizando unn lnbor de
difusién v de concienciacidn, ¥ a su vez, generando
solidaridac.

Permitiéndones accader a las admimsiraciones Locales,
realizando I.'ll'l."hl:ﬂ'lu-:.‘iﬂf'l':"r anle Ayunlamienios ¥
Comunidades Aupdnomas. Ocurme sl giee B proximidsil
aun caso afectado Vo L Famsilia, scan ¥ esbén shendo
semillas para nuestro crecimiento, se generd ung
actividad por la misma Delegacida, lo cual actia de
forma auidnomi en el fomento de nuestro desarrallo
global, accediendo de esta maneri, a mociones,
subwenciones, difusidn, lfestivales ¥ muestras de
solidaridad diversa.

En ¢l desarrollo de actividades, estamos amplinndo
e necesidad de acceder con nusstma problematica a
todos los dmbitos de Lo sociedisd, habiéndose presentado
nuestra Funclacidn, amnte las diferentes Instiiuciomnes o
adminisiraciones, Central, autondmica, bocal, ahora
esiamns en bos inicios v [Mar Iy b, gpuedando muocha
labor ue resalizar en esle AspeLhie, Diesibe el [palnice di
vikli, gue va i i|.-|:|:||.'n|:|t':' de mosolros, la tierea de
L:‘Eul\'l:lk.'i:lll.il.'lllu. oo LA imedickas e e |,'.H|i:|. moreEnhs
YVeaimos HFI-::II.'l.IJIIiIh. pELraE e i cobertyra de la
Administrecidn, no stiendan =olo a u.l..|u.:|l;|'h.
pl'l:ll!llt':'n:‘h:n:.u-:. come s ros dice, con oun allo IPACTs
social.

Es esta una premisa que posiblemente, con frecusncia,
esle presente en lo justificacion de los responsables
de la Administracitn. Por ko tano deberemos de insistin
en gue el dolor por ¢l impacto secial, o es mayor, al
quic cada una de nuestras familias Gene ante un proceso
incurable en su hijo.

Es acaso poco impactante, la perdida de salud
progresiva de un niflo, sin tratamiento por Tala de
intends fimancicro por parte de los laborsonos y ademids
sin haber ni sigquiera, la pesibilidad de algdn provecio
de investigacidn oficial, [ Esto es, repito, poco
impactanic?.

Por ello reitero v os invilo para que cada uno de
ncsolros, desde bos dmbitos locales, acergquenmos musstn
dura realidad a las entidades pablicas o privadas,
mfihrdandola en el tepdo de o sociedad, a los
consistorios, Hevindoles al compromise de conocer
L IHJ'\IEII:'IIJI LEeTeen SO W?‘F"\.""F“'l H RIS ] \anill:lr
Fll'|1|1-|¢|n;5ll:|u:|, desde In Fundoacidn Tacilitaremos el
muaterial de presemtaciin de nuestra realidod  intentar
conse g oy mepones compromisas de apoyo posible,




Adormunaclamente va hemos obtenido fruto por porte
de delermfados Avuntaimnenlos, dobde s¢ hi
concrelade muestras de apoyo del upo: mociones
plenaris, subvencion, organizacion de Teshivales
Bendleos, ele, mlemiis del COMpAamIsQ e mamlener
imi Jene=a de comBmundad en e colabormcidan con meestn
Fumdaciin

Fero quedan muchos con el que intentar realizar esta
gestiin v desde aqui os animo pirn gue se realicen, o
hien SCEUTn lenemos mucho JUE EIRNAT ¥ MUy oo
gue perder. creo gue nuesira causs ¥ o los gue
rl.“'|"rl."-l.‘l'||.lll'|ll"1 s o mernecen

Por otro lado, quiers aprovechar pars realizar un
ejercicio de reconocimicnto especial, ¥ va dirigido, a
In figura del socio de noestrn Fundacién, ellos se
meerecen, mi mos profunds sdmirecion

Lo socios ticnen un hueco especial demtro de miestras
cstruciuras de manienimicnio, S0n personas que

apuesian por un fuiure mejor para los afectados de

cata enfermedad, gracias 4 ellos disponemos de
conilninza en bis maniobras de cada gpercicin, ellios
apucstin por la vida v haciéndolo de fomma constante,
ficles & nuesrn cas

En la medida en gue vallamos ereciendo én este
apsirtsdo fundamental, serh mois v mepor B caludad gue
e |'-e:-cl||'1||-.h-. ofrecer o nuestros alectados, desde agui
o al proceso die avociacion, sertis los socios bos
que mos podéis pormitir gue nuesiras miras en el
horeonte de s buchi contrm esta enfermedod sean midis
amplins ¥ que el apoyo o nuesiros afectpdos sea mds
consastiente

Las enfermedades raras estdn en un momento, de
especial difusidn, parece que empicza a consaderarse
la necesidad de una mejor atencidn hacia ellas,
Esta circunsiancia nos favorece a todos, ¥ o5 o
morsenbo capecin] para que nucstra Fundacidn esie en
la vanguandia de 1oda b actevidad que se poeeda micr
desde lis dilerentes mbimimstmciones, micsindose por
mucsin pane, en eske sentudo, ¢l IR die 1ac lusadn
en ln FEDER, pudicndonos [avorecer de aguel las
alenciones especiales por parte, de [a Administracion
hacan las enlermedisles mras, en su comunto, Existen
decisnamees a cerci de esia E:-rr-hl:'rll.i.lir.l_ por pare de
la Ul I'.||.rn|1.'.|. ¥ s en esos fonos donde ELRODILS
O GNica vor nos pusds represeniar

Cumplid nuesiro provecio de investigacion su primer
afk, ¥ &n Hurcelons hemos visto la [Tah Ty T T e
dsfe, lus Dras. Pimeda, Coll, v nuestras becarus Eva
¥ Cnsfino. mos han dado o conocer los resulisdos e

vamos obienendo de su trabapo,

Mo guiers dejar de expresar ¢n estas lineas, mi
recofocimiento a la labor llevada o cabo por las
Doctoras, estn es una enfermedad rara, ndemds con
wnas dificultodes afadidos en lo referente a %o
etereogemicidad, que le hace ser compleja para su
extucden, Sin cmbxarpo, noestn proyvecto de investgocion
s sitls en la vanguardia en el ambiieo mundil, con
respecio a la ientlicacion de pomisbones, Ty paosabolsdong
e conse o penctico, chagndstcn prenmal v a rnelacion
de esbos genolipos con Lo expresion de In enlermedad
en nuesiros mifios, gracias a una metodologia,
dedicacidn e interés por parte de los Docloras,

[ alyi noce tambadén el mleres para que neestro irabago
generne un nueyvo frulo impartante, [a presencin medea,
en li fijrura e mueestras Dirns, en la [lr\-:’\-'-.ln'::l rewnn
crentilicn bunual en Estachos Unichos, e organi la
Fundacida dé ese pais en el M3, doncle por primera
vier, eskri r|,'|1r|,-u:'r|'!.u1:| muesirn Fodacion. en el ue
s duda, &8 el foro de In elete crentifcn contra la
enfermediad de Neemann-Pick.

Pediros vuestra lidelidad v coloboraciin mantenida
en este proyecto por ln VDA, que todos v coda unao
de nosotros signmos anidos e &l hista que alconoemios
el horzonte afomde de la curacidn ¥y seni asi como
nunca ¢l Niemunn-Pick nos venceri,

Existe alguien que despuds de conocer In realidad de
eatos nifios. o ke tenga al menos reservado un pequeio
lugar, en ese espacio para lo humano de noestros
COTHEONES

Juan Eiirdn

Priexicdenr
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Durante el presente ano
cuatro lusires
Ayuntamienios en mociones
aprobadas en sus plenos
respectivos han aportaco
cantidades varias que nos
ayudan en nuestra labor de
investigacidn de ésta
enfermedad v a que la
Fumdacidn puseds desarmollur

sus Times fundacionales,

Junta al Ezcma
Ayumtamicnto de Chiesada
(Jaen), que fue el pioner
en librar una subvencidn ¥
al de Dos Hermanas
(Sewvilla), se han
pronunciado ambién ¢l de
Vilsdecans {Barcebona) v el

de Aracena {(Huelva)

A estas Corporaciones
municipales pioneras en
apoyo ¥ solidandad | en
normbine de esos nifios v sus
Familias, gracias por esa
rniney tendida,

El Excmio. Ayuntamicnio de
Dos Hermanas esti leniendo
wien actetud digna de elogio,
hacia la Fundacidn
Niemann-Pick de Espafia.
Desde la presentacion de
nuesira Fundaciin ame los
responsables del consistorio

faEareno, con su Alcakie al
frente Sr. I3 Francisco
Toscano Sdnchez, se ha
maostrado una actited de
colaboracidn y de mixima
sensibilidad hacin nuestn
cimsi, fruto de Lo cwal han
tenidio a hien facilitar una
subvencidn de 3000 €
desde la delegacitn de
Asuntos Sociales, gracias al
interés prestade por el
Concejul Delegado de la
misma Sr. Morales Zurita,
aprobads para facilitarmos
la financiscidn de nuestro
proyecto de investigacian,
A so ver, desde la
Delegacidn de Culiura y
Fiestas, dirigida por el
Concgjal Delegado D). Fosd
RBomiin, se nos aporid iodo
el apove ¥ medios
matenales parm celebrar con
gran éxite, el festival de
Coros Mazarenos en el
teatro municipal ®Juan
Rodriguez Romero® de la
lecalidad npzarena. Siendo
este un evento de importante
repercusion para nuestro
proyecto, tanta en el
cupitubs de solidardad con
nucstra cansn, como én la
gran difusion social en ¢l
puchlo de Dhos Hermanas.
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D: Guillermo Mirquez Hahn, persona de relicve en
el mundo empresanal sevillano vuelve a demaostrar In
sensibilidad de siempre hacia la cansa de nuesiros
nifios, colaborando en el impulao de desarrollo de
msestra Fusdacidn, habiendao :|.|:-c'-||.u|-.:- W i prinmie
suiri para ln adguisicidn de particlpac imes e loteriln
Cuillermo, descamos que su gjemplo pueds cundir
entre las empresas y gracios en ¢l nombre de todas
estas familias, por confiar en gue ¢ puede alcanzar ¢

||.1|:|:|_!:||l de la curacitn

-
1 Ll '.-. “I
A pptavmtRt

El pasaido 21 de Junio se celebrd en ¢l Teatro Municipal
de 1z cindod de Dos Hermanas un magnifico Festival
de Comos Rocieros, con el eslogan ® Coros naearenis
luchan por dor vida®, Pestival que Tue 'r'l.""-liillil-':'l dizale la
I}.l-'||_=:_l,||_'i-,i||. e Cultura ¥ Frestas del Excmo, -"-:- la. de
s Hermanas
Con ln participacién de los siguientes coros;
Coro El Palmanllo
Lo Amanecer
Coro Verdes lamles
- Cioro Conaalacion
- T Ljue Tasma
- Coro MNera, S Del Bocio
- Coro 5an Halael
- Coro Las Poradas
- U oo Las Tilantas

Y la presentacion del evento llevada por los
profesionales de la radio: José Luis Suirez, Pepe
Saldaiia, Jesss Lopez v José Camsco

Los mueve coros v la Delegacion de Cultura dieron
¢jemplo aporiando ko el apayo posible v los medios
materiales v lo mepor de su repertorio —bos coros- de
fisrrnn aliruisia para que se celebrase el primer festival
en beneficio de ln Fundeckin Niemann-Pick de Esparia
en Andaluein

[ rcchie emmvoliva Qe SEFVICr COnmc BOMCILe, # nuestn
pequehio de Aracena José Antonko, que habin falleckdo
recicmemente. Asistid unp representacion de su puchio
con Manoli su mama o frente v un grupo ntrdo de
onubenses acompafidndola para seguir dando

CHPCTREES.

i o Wadiiirrmma Ahdnge

w Ly P amba

A1 fimal die codp setuacidn de los ooros se les entregd
un azulepo agrideciéndoles —en nombre de un mikD
afectado- su colaborncin v esfusrzo

D eea boena relacidn nackd o compromiso de organgear
umen g@oln similar en Arscenis gue comri oo | presencis
de los mueve corms nazareios que s¢ han comprometido
A ACIUAT proximamenile.

Luisi y Angeles, directoras ¥ represénbiviles de T

coros, dos muperes gue ;._'J'.l.l.'i.lﬁ uoelbus, se Tueron
sumando (uerzas necesanas para reflizar ¢l evento
recormieron nuestri cludad, pidiends Lo avuda de los
qiee muis o necesitan, gracias o ellas, se pudo vivir las
sorpresas mis agradables. Trabajo silencioso, eficaz y
sensible, que silo quien e puede entender lo realiza
Luisi, thene un hijo Lole, el amor de su vida, sulre
parilisis cerehral desde el nocimiento, Me decia esta
pvujer, Jusin cuanto aprendo cada din de ma hijo. gracias
£, cudnto crece mi persona

Tenemos que terer un apartado especial para personas
S G NoSoros

o A g '1:!‘1"-“',_1
1 L .'-.




Primera Victoria, Ia prevencion.

Sc hace dificil sentarse delante de un papel
en blanco, ¥ tratar de reflejar en él, de alguna
maneri, ¢ sentimiento v los sensaciones gue
a4 ralos vienen 3 mi mente ¥oa mi corason,
Pero be creido que tenin que hacerls porgue,
entre oiras muchas de estas sensaciones, muy
intimas, también aparece, de vez en cuando,
cierto sentimiento de deuds. Deuds de gratitod
hacia todos vosstros, amigos y amigas, que
formiiis pare de b wripulacién de esn nave,
que €5 la Fundocidn Niemann Pick de Espaiio.

Y esta deuds viene contrnda porgque, gracias
al teson, convencimiento, frabajo duro y
abnegado, ¥ sobre todo, al canfio gue estdis
demostrando tener hocin esios niflos, Tere ¥ yo
podemos hacer realidod un deseo que desde
hace algin tiempo albergdbamos; no es n
més ni menos, gue o posthilidaod de ser

I'Hi!l.'l:'i.

Quizd alguno se preguntard el por qué, ¥ como
sois parte de esta acontecimiento, la respuesia
es gue hace wnos dins, Tere hizo la entrega
de muesiras pam el andlisis gendiico, con esio,
cren gue comprenderdis lo dicho.

Pero también queria confesaros un sentimbento,
qui de ver encusndo pparece en ol nberiod,
es la idea de que guizds, el din gue nazea
nuestre bebe, 51 DIOS QUIERE, sera la
culminacidn de una etapa del camino, la prucha
de que, al fin, hemos vencido una batalin a
esto enfermedad.

Cunsiern que sindicrnis gue, gracias a vuestra
dedicacion v espiritu de  lucha, habéis
conseguido abnr esa ofr puerta a la esperaica,
ESPErANZA en gue gencracioncs venideras no
lameniaran otros casos die MIEMANN PICK,

Podréis sentir que neestros hijos serin los
“otrgs mfos del NIEMANN PICK®, los que
gracins a vosotros vencieron a o enfermedidd,

Sin duda alpuny, los padres de estos nifios
eslaremos eternamente agradecidos o este
pufisdite de personas cuyo corapdn, capacidad
de amor, ¥ convencimicnte en una idea, han
hecho posible esie pequefo gran milagro.
Atodos vosotros, de todo corasin, por siempre,
GRACIAS,

JoxE Manpel Rarbero

Dia Nacional del Niemann Pick

17de Febrero.

Mucstra Fundacion ¢x de ambito cstatal con
presencia en nueve comunidades auidnomas v
pretendemos gque con motive de &ta jomadi, que
serd amilmente ¢l 17 de Febrero, realizar una
gctividad conjunta a mivel nocional con la
relevancia que podamos tanto en medios de
COMUTRCECISN 0cial Como Com respecio  msesins
nifios afectados, socios colnboradores de la
Fundacidn v 1a sociedad en generl, estimulando
Ins actitces solidarias,

Es un dia de homenage ¥ reconocimiento a todos
los nifos ¥ a sus familias. un dia de apoyo a
nucstro trabajo, de divelgackin en nuestro entomo
social ¥ de scercamiento de la Fundacidn a nuestros
colaboradores inmesdiatos,

El 17 de Febrero de 2000 es la fechn
cofimemrtiva de nuestm Acta constilucional ¥
marcd el inkcio de nuestra nctividad fundacional,

Este mismo dia se presentd  nuestra Fundacion
en Lérid, en un acto celebrado en el auditorio
Enric Granados en ¢l marco de un festival

memornible (Lluvia de estrellas) que llend al
completo este audilorio,

Fue un din de enorme emotividad personal para
todos los que inicidbamos el proceso de la
Fundacion. Alli, en Lénida estuvimos todos con
FILICSE VXL,

D esan forma, el 17 die Febrero del 2000 s termind
con casi 100 afios de soledod, de abandono ¢
ignorancia con respecto a ésta enfermedad v sus
secuelas, desde que en 1,914 e habia diagnosticado
ar primerns vz

La madrna de honor de ésie afo serd lo nifia
cantante Mélodi, colaboradora de [a Fundacion
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La Fundacidn cumplici ¢l prodximeo mes de Mareo su
Il Aniversario, En éstos cast dos aios ranscurmidos
celebramos b | Conferencia en Lénda, entonces sdlo
& familias arropadas por la sedidaridad v el canfio de
un grupe de colabordores ¥ amigos de ésta cindasd,
Al se vivieron gestas de gran detalle v solidaridad
hummana con o Femdacein ¥ alli, en Mureo del 20010,
en reconocimienio o esta labor se puso la primera
piedra de noestro provecto,

I Comlrvrnos Familer

Fue en Octubne también del 3001 cuando nos volvimos
@ reunir, esta vier en Canagena ¥ volvimos a vivir con
emacion momentos inlenses de coniacto, trabapo v
planificacion de wdo el rabajo que orgamizativamenie
la Fundlacidn tenia que acomsier.,

Ya habinmos crecido, dramos 14 familias. Esta nove
e la CR[RTENEA thi recogendo en su hlt'l}'l..'llj'.lf.] los
nadiiragos que ¢l Niemann Pick v sus secuelas sicmbm
e lus familias,

El dater miis importante fue presentar el provecto de
investigacién  dingido v coordinudo por lns Dyas,
Moercé Pineda y M.I, Coll,

Para nosotros un sueis, ¢l poder cumplir uno de los
fines miis esenciales de In Fundacion W LR Felo, por la
dificultades gque suponen siempre los lemas
CCTENICE,

¥ llegamos a Barcelonn los pasadoes 8 v @ de
Moviembre, Aqui nos encontrimios de nueve con
renovada ilusiin

Fueron dos jormadas de apretada agenda de rabajo.
Pese al rigor de un progrima necesario, In perfecta
arganizacidn del evenio nos hizo cumplir con Todos
los programas previstos,

Toda Comfierencia tiene dos dimensiones, Una humann,
de contacto, de abruzo entre familins, de conocer a
personas gue sdlo has tratado o través del telédono,
de convivencia e incorporacitn de nuevas famlias
gue vienmen a conocer mucho mejor la labor
fundacional,

La oara es de vrabajo. Revisar v hacer balance de &sie
aiben wividh, Addi de imipoenanie crecimiemn v desamollo
mterno, Un afo que nos ha ido pi.illl{'ul'ldu
determinados retos gque era BECEsArio SUPerar.
Fste tema 22 centraba hisicamente en b reanidn del
Patrosato de i Fundacidn el din 8 v en el postenor
gncwenln entng noxlas Las Familias.

En éste esguema de trabajo abordamos:

- El Presidente, Secrelario, Tesorera ¥ nuesita
Coordinadora laomiliar presentaroen la Memoria de lo
wque i siches 2l afleo en sus respoctivas responsabalidades..,

- Se debateron v aprobaron los presupuestos par el
procima afio ¥ i Memonia de Actividades previstas
pari G=1e Ejercici,

- Andlisis de los principales problemas de atencidn
¥ ayuda familiar necesania v cdmo cada Comunidad
AuldGnoma [\!\.]H1I1I:|¢., spendo "-ii.'.ll:l]:lll." NECESAA W
gran presion familiar para que las respectivas
mdminisiraciones te atiendan,

- Toma de  compromises tanio organieaivos comd de
apoyo a la labor de difusidn v divelgacitn  que
haeeinos ante 1o seciedsd, que se hun entregadn a cada
farnilia en una hoja resumen de los acoendos tomados,
Estos compromisos se revisarin en los prdsimos
INESES.

- El Dia Macional del Miemann Pick, que celebrunemiss
con diversas actividades en toda Espafia el prdsimao
17 de Febrer v 51 la fiecha no coincidicra con fin de
Semann, se trazlada al siguicnte

Sibado

- Podenciar las actividades gue FII]EI.'JI:I generar los
mecesrios iIngresos pars mamener ¢l cumplimicnio
e nuestros fines como organizacion,  Ahl incidimos
en la necesania incorporacion de Socios gue den un
soporie estable econdmicamente o ln Fundacion v en
vl posibles nueyvis INICIENYEs O SUPerencils para que
podomis seguir desarrollande medios propios de
financiacitn.




- Potencior lo comumicacion inléma Con niesinns
socios coluborsdores ncorporandoe en nuestro

OTZANIERAMA INbemo &8s servicio,

- Desarmollo de lus Delegaciones abberias en Castilla
Ledn, Castilla La Mancha, Murcia, Andalucin,
Extremadura v Galici gque aglutinasin las actividades
de cada Comunidad e incidirdn en sus respectivas
administraciones aulopdmicas anto en labores de
informacidn como de soliciudes de apoyo o
colaboracidn

La siguiente gran activided que centrd nucsira mayor
pencitn fue la exposicion que s doctors Mercé
Pineda, M.J. Coll ¥ sus becanins las Dras. Eva ¥
Cristina mos hicicron como resumen de ésle primer
afig de trabajos ¢ investhigacidn genciica.

El cologuio fue amplio. Nos centramos sobre todo en
la posibilidad de nueyas terapias, tratamicnios actuales
donde surge la tarea fundacional con la colaboracidn
de las Dras. de realizar un Procedimicnio de
inTormacuin mé&dsca ara orentacidn de los diversos
profesionales que trilan o nifbas con Micmann Pick,

Se observa el desconcierio de muchos médicos y
cimo aplican de forma heterogenea tratarmienios may
diferenies,

El Sdbado fue una madana abiera al contacto v o la
psistencia o o conferencia de un auircdo grupoe de
amigos v colaborudores de Barcelona v Viladecans,
incluido un representante de éste dltmo Ayuntumiento
gue colabora de forma distinguida con nosoiros
cedidndonos un local con servicio de fax, wltfono v
corren electrinico y que ¢l pasacdo mes de Julio otorgd
en un pleno una subvencion para la Fundacidn.

Colg n* 268

También nos acompaii invitado por la Fundacidn, el
Dr. Verdd de Toledo, que trala en su consulia tres
casos de Niemann Pick ¥ que ha realizado una gran
labor de acercamiento de la Fundacion a ésas familias,
hoy con nosotros, ¥ se ha interesado mucho por
conocer ol desarmollo funcional e nuestng proyecto
de investigacidn.

En la comida, las mudres de nuestros nifos  les
ofrecieron un detalle a cada una de las Dvas, que
aumsentd la emotividad de |a jomacda, con palabras de
agradecimiento v reconocimiento a su esfuerzo.

También twvimos dos nifios que estuvieron comn
msatros, Alvare v M.

El contacto con ellos, el abrazo ¥ su mirada nos
acompaiid en ésta celebracion donde ellos reconocian
instintivamente que también estaban con su familia

El domingo por la mafiana marcaba ¢l imcio del
regrese, La mente y las carpetas encerraban mas
documentos, El corazdn seguro gque todavia £ es
Fh.h||'|l1|.' mas abierio.

Las nuevas familias que por primers vee han asistido
a vna Conferencia familiar han descobaerio so dida
los esfivereos de trabajo v organizacion que nos Heva
de Forma muy inlensa duranie ya casi dos aikos para
hoy estar hablando de temas que nunca nadie habin
abosdado,

Nuestro reconocimienio también a la labor de
oreganizacion desarrollada por  todas las familias
catalanas, anfitrionns de ésia Conferencia familiar
Enhorabucna, compaifiens,

Por dllimo saludar o ln Delegacion de Andalucia que
organizard la IV Conferencin familiar en Sevilla enre
bis ebfas 11 al 13 de Octubre de 2003,

Bajo ¢l lema " Contige crece o esperanza”
Juan Girdn, nuestro Presidente presentd el cariel
anunciador, del pintor sevillano Abvaro Gindn afectado
de wna Distrofia Muscular y colaborudor con su familia
de misestra Fumdacion.

Anronic Ruiz Asensio
ADPIFGTRADH, DF FRCAL

il ieipicrics ral
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actividades e sensibilizacion y divulgacion.

Miguel Lopez Castillo, miembro
del Patronato de la Fundacion
esta desarrollando una intensa
campana de sensibilizacion y
divulgacion en Almeria, su
ciudad, explicando gué es el
Niemann Pick, los efectos de ésta
enfermedad v los Objetivos de
la Fundacion.

Ellos no saben |
que les ocurre |
|

2 NECESITAMOS
TU APOYD|
pafa saquir investkgando esta enfermedad

Atz o denasionts: BCH (048 3481 61 21100530 i

202 122 001
s Pl 243 190

. —
L]

Yy

- i

Miguel v Marfa, los padres de Maria Jesds, de 340

afios, Tueron wna de las famdlias fundadorns de és1e

Ern oY eCior Ummim.
Exia -.'_'.|1'||1:||'|.:| st hy cenirado en

Universidad de Almeris, campaiin de difusion,

carteleria v recogida de firmas,

- Cooperativa Casi, presentacion de la Fundacion,
desc ripcidn de ln realidad de Lo enfermedad de
Miemonn Prck, campaiin de publicidad v colaboracidn

de esti cooperativa con dos donulives econimicos

Bar Comande. Difusidn recogida de firmas ¥

Dionativio para la Fumdacidn

H {Jr:'_!,.n._.r.;,:_'hir. di= wn sorteo de Cesta de Maviodiacl,

con difusidtn de Ta Fussdogwin

- Hermandad de la Wirgen del Carmen v Muesiro
Sefor del Gran Poder, difusidn, recogida de firmas

v publicidad

- Giran campaiia de publicidad, en apcuendo alcaneado
por ¢l 5r. Miguel, con In empresa ¢ ranspories
Pibliicos de la ciodad de Almenia, con la imagen én
un carlel mlformativo sobee la enfermedad, la
Fumilacnwimn, weléfonos de comacios, [finea W12, cusnta
caornente, web... Con gran r..-pfr'..'u:iuhl social desde

¢l mes de Julio, continuande hasta la actoalidad




Sensa
ciones

E————
B

_ ; .

o e

Elios no saben
que les ocurre

[ i— ] L Brrgear S

NECESITAMOS

|
|
|
____ TuAPOYO

| g e eratgands eits redermeda

s e BC= S b 3 e |
Fondszins Dismass Pieh da Dipuaw

e S C e P v e

<950 243 150

S W 'ndds emy ]
oy TN R —

.-:l .

- Entrevisti en canal TV EL MIEAMAR canal 28 de
Almeria,

- Entrevista en TV RTI. Problemitica del MNiemanmn
Fick.

- RNE. Entrevisia en Uclubre,

- Articulo de Prensa en El [deal, pdgina completa,
difusién de la Fundacidn v la enfermedad.

- Dasinbuecion exiéensa juar Io ciudad de .-"|.||:|||.‘Im_'| [er
todo su pasen maribumo de carteleria '-I""'”F-"[""' i

- Envio de dossier v revista a la Senadora A el Mar
Simonelli.

Especinlmente, la campafia de carteleria en la empresa
de transporie pdblico, ha tendo v estd leniendo, una
importantisima repercusion social, de difusion,
concienciacian v en general de conocimiento de la
Enfermedad de Niemunn Fick, no sobo damsdo a conoocr
por tokln b cindad de Almeria este Proyecto nuestra
sin tanihién con amplis repercusion en el resto de Ia
Comumidad Auwldmoma de Andalucia.

Su trabago ha sido y es muy positive para l Fundacién
en el dmbito de la difusidn, todo gracias al
ponvencimiento di que podemos hacer un futuro mejor
para los afectados por L enfermedad.

5r "‘.-Ill_'l.n;-l. e dsled iin L'p.'l'li1!l||l o SCEUIr




sia, til estabas alli.

: "'h__ i Prrecia Qe foclo estaba rofo
LJ e mce Mahba donde ir.

l__"_.'ﬂ—' Pera me escuchaste y me ayudaste

FREEEr
_.J.'i&_::;_r_g iy e ayudiste a pasar o peor
.-.:'Fr =1 en el momento en gue sent

SRR e i mente tha a estallar.

o No sabes lo que eso significd para mi

=¥ SRR it :

= E. . J tu conciencia i tu cariiio.
'# Crractos pod fu crristoa

= 1y, simplemente por estar alli.

-

La elegancia
del sonido,

en tu ciclomotor
r.ul':."'m":'-r t“:'l‘
P i_ﬁ y
‘#}%&ﬁ”
Tifn. D034 968 51 52 53
Fax. 0034 968 53 58 T3
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solidaridad con Galicia.

La Fundacidn MNiemann Pick de Espafia quisiera
devolverle a Gahican 1 Sodichancad ¥ canio gue lamiboén
a nosoires con enorme Sensibilidad nos da,

Nos sentimaos afectndos por I enorme bragedin gpuee
supone pars miles de familos y pars el ecosisema Iy
mayer catistrodfe ecolgica de Espadia,

Valoramos, comao organiaacidn la respuesti soldarn
que han temidoe os miles de voluntanos que emplean
v han empleado su esfuerzo ¥ dedicncidn, en las peons
condiciones y oom uma canencia o absolut de medios,
los efectos de la

a combatir marca wegra.,

Vida Social.

Ciracias a ellos, v a este esfuerzo multiplicativo,
conlinmos que las ponas afectadas lengan una mayor
¥ pronda recuperacin,

Lina ver mis s ha demosirado en b sociedad gue anie
g:‘.‘u:qu:\. childstroles, las soliscionss [ArTET tinicamente
de la movilizacen solidaria .

Unimos muestra vor & la de los pescadores,
marscadones, personis ¥ gremios gue viven abieros
a la mar, a la sociedad v poeblo gallego v con ellos
expresamos ¢l que también es nuestro grito

NUMCA MAIS.

Nuestros socios y colaboradores.

Felicramos a Bva Vilenzuela Losai, el facimiEilo
e s I‘u_qn I 3am Praéto Valenzosela,

Eva es socn de neestra Pundacidn v ovo on feliz
alumbramiento ¢l pasado diag ¥ de Moviembre.
jEnhorabuena, quendos padres v amigos de Sevillal

En Cartagena, un equips juvenil de Tobal sala lleva
en su camisela el anagrama de la Fundacwn, en una
imicintiva de Muchles El Cine,

En Caaluita, Convergencia Democritica de Catalunya,
distribuye un periddico que llega a 200,000 hogares,
En exle '|'.-|.':r|.|'||.||r.'|.| Parlem-ne, nos han dedicado una
pagina completa,

Exi ella se da una referencia completa de |a enfermsdad
v &g citan los weléfonos de contacto de la Scde de
Vilsdecans, enlace con nuestrn pigina  weh, email,
el

colaboracidn.

Liracias AmMgos por vuaesira
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Agradecimientos.

Admeria.

- Cooperativa Agricola Casi por su colaboracidn en
In difusidn v donativos.

- Universidsd de Almerin, recogida de irmas y
divulgacidn.

- Fotos Leiva, oolabora en la prepirmcion de cintas
de vildeo y correns elecimdnions,

- Imprenta Gutenberg por imprimar recibos par wma
cestan de navidad en el afo 2001 b 2002,
- Periddico semanal *El Martes™ incluyendo
gratuitamente a publicudad necesaria par nuesira
Fundacida.

- Bar Romeu [T colabarar én I'|.'I.'pI1FII.1iL di Drmns v
publicidad.

Joyeria Cenit por su calaboracion en la recopida de
firmas.

- Restauranie El Buen Saber colaborando en la
recogida de firmas v eolocaciin de una hucha para
recoleciar fondos,

D parte de Miguel, a iodos los que colaboran con
la Fundacitn, umn abrazos,

Sevilln
~Ramoni, por su solidanidad con los miios ¥ famibins
del Miemann-Pick, v su ¢ en so San Manin de
Porres.

-Estivaliz de PC 29, por su apoyo v sensibilidasd, v
abrirle pueras o nuestra Fundacidn en momentos
claves,

Mélody por ser la Madrina gque cstos nifbos desean,
¥ i sus padres Loren vy Ani, por estar siempre en
viststros deseo el bien de estos mifkos v sus Famdlias,

~Mila, estanguera de Hinojos, amiga de todos
noscdros, sabemos lo gue sientes o estos niflos,
algunas maddres cercanas a if, lo saben, gracias pos
tu hecha particular v ejemplar contra esta enfermedacd.

Javier Meléndez El:lrll.i'.‘\.. PO COATIER SEenlcs I causa
de nuestros nifios ¥ pintar con (us pinceles, guindos
P fu corardn & nuestros dngeles,

Compafieres del Disirito Saniiario de Mordn,
siempre estais ahd.

“Compafieros del Distrito Sanitario de Moron,
spemipre eslais ahi.

= A& ol ngpueelln persona endnimea gue colabora con
Al A, POTGUE Cres e un fulune mepor par esios
nifos

Pontevedra.,

= Mlorin Varela ¥ Fina Casalderrey, periodisias que
a través del Diarto de Pontevedra escribieron un
detallsddo y muy cuikiado reportage sobre la Funidacidn,

= A la direccidn del Diario de Pontevedra.

Aracens ( Huoelva)

- Mongre]| Beey, pedingra de Armceni, por su labor medica
y sobre todo humana con fodo su carnifbo o b familia
Harmagan Bodrigue:.

= Madalena Garcia Nogales por ser I nuameno uno
en ln recogido de firmas v lo mas imporianie su
encuentro con la familia de Sheila el pasado
VETan.

- Exemo. Ayumtamicin de Aracena v i oorporc o
por tener siempre una aptitud colaboradora con
NOsMIDS,

- Los medios de comunicacion de Armcena por dar
a conocer la fundacion y sobre todo la enfermedad
W colaborar GOl ndeenlnos;

Radio Sierra de Aracena, Televicos, Telearneena,
Aracena Noticins ¥ comesponsales locales de Hoelva
Informacidn ¥ Odiel Informacion.

Asociscion de Mujeres Caraceni, por organizar un
viape a beneficio de In fumdacion y colaboracion en
Toxlos nuestros acios

- Urud Haoja Asamblea local de Aracena por su
donscion de loterin, soneo del oro 800E, v a sus
VOLUNTARIOS por la coloboracion en nuestros
aclos

= Copislena Copysiarmu por su colaboracion y
consgjos desde el inicio con la delegacidn de la
Fundacidin en Araceni.

-
-

Pintura y Decoracion - Taller de Lacado
Hrmando Calero e Hijos, S.L.

Pol. Ind. Cabezo Beaza - C/ Berlin, P.H-4 - Cartagena
THn. y Fax 968 50 64 78 - Mdvil. 619 11 21 82
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Dibujo. L
Por Carla Vidal cuando tenia seis anos.
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Me gustaria contaros
como es Carla.

Carla ¢35 una maa muy dulee v le gusta gque b
mimen.

Todos los que ka conocen saben que le encanta la
misics. Siempre canla canciones. ¥ en casa

aprovecha cualguier ocasicn para batlar. Aungue coda dia hace menos cositas ¥ yo ne doming
el trazo, le encanta pintar los dibujos del colegio ¥

A Carln le gusta mucho ir al parque para ver los ella misma a escogide el que shora aparece.

patos del estangue v s con su hermano Fruncesc,

subirse a los columpios ¥ que la balanceen es su  Cuando llega la Navidad o es su cumpleafios, se vuelve

distraccidn. muy contenta con los regalos, pero lo que mads le
pusta es verse mdenda de las personas que |a quieren.

Es muy presumida v su pasidn es cambiurse de Para clla cada dia deberia ser una fresta,

mopa o cada maomento,
Carla es sobretodo mi hija, esa nifla que con solo sele

Su dnico novio es su padre quien la mima con afios recién cumplidos lena nuestro hogar con su
EXOEHD. |.'||1.';',"l'|'."|.
Le gusta jugar con sus mufiecos, gue ella llama Su felickdad es nuestra felicidad.

nineos, los sienta en ¢l pupitre ¥ hace de profesora,
T cuando we enfada, los castiga Mikiica Mufo:




..harte de un largo
camino )

17 aios de carrera contra-reloj para encontrar una luz de esperanza.

En estos momentos han passdo naschos afios desde
que empezd esta tragedin ¥ esle cCamino se nos
ace cada vez mds cucsta arribi, pero seguiremos
hacin delante a pesar de los obstdculos que nos
encontramos para legar a le cimi porque nos
‘conforta la fuerza gue nos da nuestsa hije. Este es
el esfuerzo nuestro de cada din qu i
pars gonseguir lograr algin diago
nos sonria, nos hable, pueda cc

Maria Jesds era ung adolescente o

llena de vida, auxiliar de clinica, que

pinno en el Conservatorio v que sali Ek s hacia.

amigas a ln discateca, Un dia empess

la cabeza hacia atrds on un mro tembioe que Ella nos transmite su dolor y

midicos del Hospital Tormecirdenas de Almeria sdilo con su mirada.

L consideraon Bﬂndup:mﬂ,_mmbdmn. Despuds

1.1c-nsal‘u:1_m joes, % I catan lis Quisiém:m&ﬂhﬂcmmcnu' F ¥ g

cosas de’ las m:m con a intelectunl  pudiera explicar con sus pr-up:.li patabras, P

progresiva.. ) L W 1
.4"?:}?7 -

Fue justo entbnces

calvario, gl

e CAFTSrl s
'mmﬁw?""ﬁum Jesiis o sabe 1o que le ¢t ocurricndo,

; mﬂmml‘.ﬂ“ skl rnl.m.m J_E."F

ﬁmw.

Después de Este largo y Woruose caming, yi mo

moes sl mids esperanza que mirar il cielo y pedir Aprovechamos para dar las gracias desde Almeria
salud para muestra hija ¥ para todos los afectados a todos cuantos colaboran con la Fundacidn
de esta extrofin v terrible enfermedad. Miemann Pick de Espaiin

La publicidad que contiene esta revista,
‘es doblemente efectiva.

Esta edicion se ha sufragado integramente gracias a la
atencion prestada por los anunciantes, a los cuales les
agradecemos su confianza y su ayuda.

.
El anunciante puede explicarnos sus promociones, G r a c 1 ﬂ s
localizacién, servicios, etec, mediante su anuncio. a los anunciantes

Fundacién Niemann Pick de Espadia
También es una forma de colaborar con los fines de la

| Fundacién y nos permite mayor disponibilidad para financiar “
los costes de la investigacion médica del Niemann Pick. "\\

| Arecia, Al 1 p-u.-:hi"pﬂ_-i'

Si quieres contratar o renovar un nuevo espacio de publicidad Thn 649 86 11 34 - 33 32

l para la edicién de Septiembre, lldmanos al Qo2 122 001, “'"::“""“"’""""‘"" -
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c1ones

Sonar.

“Conoieco a una madre que suefia que la enfermedad
de Niemann Pick se propaga ripidomente v s¢ hace
rentable para los libortorios™

Esio o escribid Fina Cosalderrey, escritom ¥ amiga. en
¢l [Mario de Pontevedra, en un aniculo sobre la
enfermedad de nuesiros  nifios ¥y jdvenes.
Es ¢rerio U, SOkD Yo, o habremos sofiado todos los
padres al entrar en la nebulosa del suedo.

Tenemos un ansia tan grande de lograr unn cura para
nuesiros hijos gue hasta nos hicemos egoistas
imaginando (sofando) que somos lanios, AN, que
I investigadones de Laboraiorio se ven obligados a
experimentar firmacos apropiados que frenen esta cracl
enfermedad

Pero cuando despienas ¢l corardn se te encoge en ¢l
peche al comprobar que no ha sido mis gue on
inslcanzable suefio, que la ilusidn por ver mejorar o
nuestnos hijos provoca.,

Esii T ) Incles, nos hace sentir Lo soledad en i 0%
encontramaos los familias afectudas, luchando comis .
Qi jote. contra lod imaginarios gigonles gue no eran
mas que simples molinos de viento. Mueestrn lunea es
micho AMOR, DESESPERACION v CORAJE, v como
fiatdie, va a ser capny de r|1n1p-,'r|_'._ |ty WiaTios a L‘-nl'uul:;;'uir
toxlos unidos, como si una gran familia fuésemos y es1o
s =% L suedio, sine una realidad

Como Fina Casulderrey, decin también en su amiculo. .

t u r

A' P in a s
ANAMER

v ¥ fque 0o s Ficil dar con "aviadores™ come squel
que, €n sy dia, enconird el ;‘rrltw:pih:l en el desierio
africano y que supo entender gue, o pesar de vivir en
un p]un:_'-ln pedue fiebe, su flod era imporiante, parz &l
dnice, e invenhd alpo par |!|rl.H|.‘l£;L"|'|.:|..

Tan imporiante era b flor para el principe como |o es
el Arco Iris para nosotros, que simboliza a nsesinos
jovenes v mifios, que sepan gue hacemos o midecible
parta ayudarles, v esto es una realidad, no un seefio

Ayudar a los nifos es construir un futuro mejor

hispanamer@hispanamer.com

Fabrica y oficinas

Avda. Menéndez Palayo, 3

30100 Bezana
(Cantabria)

Tifn. 942 580 028
Fax. 942 581 229




Confidencias.

Cione

Un nueves afo al pié del caiidn, lejos quedaron esos
dias en los gue ¢l comienzo de una fundaciin nos
hacfa sentir insegures, Lo dnico gue tenfamos
clare v seguimos leniendo clare es la finalidad
para la se fundd.

Ahorn estd el recoento de 1a tares ardua, ¢l dia o
i, el robo o las horas de sueibo, o la familia, las
“decepeiones” cusndo, esperando que se abran las
puertas gue nos permitan ¢l acceso a las ayudas
pary nuesiros nifos, éstas no lerminan de abrirse;
Pero o iodo esto le doy wna pran dosis de esperanza,
e tlusion ¥ de entrega, nadie dijo gue serin fcil
y que todo ern un camino de rosas, a cada piedra
i e caming, la enerjii que necesiln para relingas
& lama AMOR, sin distincidn, pero eso, va lo =&,
fe ex suficiente necesitames mids mucho mids,

Desde comienzos de afio en que asumi la
responsabilidad de coordinar a las familias con los
riembros del patronasto ¥ con lis distintas entidades
con lus que tenemos que colaborar, las mdliples
Hamaclas para alentar, pars recoger b incertidumbre
¥ paras puiar 3 los que se scercan a nosotros
deseando formar parte de nuestra fundacidn gue
s sienten solos ¥ perdidos, ha sido para mi una
tarea del todo sutisfactoria ¥ se ha visto culminads
en el encuentro que ha tenido lugar ¢l pasado
Noviembre con la conferencia familiar.

Cunnto cariflo v termura he respirado alli, si los
nifbos son la causa fundaemental de mi presencin
cn dsta fundacidn, la hermandad y el afecto que
recibo de los padres vy compafienos ¥ amigos s ¢l
mec jor salario que cualguier ser humano pucde
recibir y por eso digo desde agul ;| GRACIAS A
TODS ;L

iOtra buena noticia es ln que tmjeron las doctorms
Eva M* Ferndndez, Cristinn lurringa, Meredé Pinedn
¥ Maria José Coll gque colaboran con nosoinos en

el estudio “Correlacidn genotipo-fenotipo cn
pacienies cspaftoles afectos de la enfermedad de
Niemann Pick tipo C".

Con una timida sonrisa de esperanza, ya no parcce
tan duro como en el encuentro del aflo pasado,
ahora puede haber una pequefia rendija por la que
podriamos enirar en un tiempo relativamenie
cercann. La presencia de dstas doctors no signified
wi encwentro frio v distante, como suele pasar en
comgnesos Mwbdicns, simo gue foe wna relaciin cilida
¥ relajada gue es de agradecer por todos.

El encuentro con lns familias en ést conferencia
me ha hecho sentir aforiunada de estor nodeadn de
personas cofl una entereza sorprendente, cuando
en la tarde del sibado comentaban el scguimienio
de la enfermedad de sus respectives hijos, como
s¢ enfrentan a algo tan duro dia o dia v saberse
arropxados por pines padres que unidos por el dolor
de compartir el misme proceso, s6lo ellos pueden
comprender.

Wer en sus carus el agradecimicnio a personas que,
sin tener nada que ver fisicamente con ellos, se
vielean en proporcionarles el apoyo y el carifio
gue tienen, también ¢l de los padres que va
despidieron a los suvos v estdn ahi, con tdos
nosoiros, me lleva a preguntar ; posguéd tiene que
ser asi?, pero 4 ésa olesds de sentimienios
encontrados e6lo cabe unn respuesta, la Jucha,

El broche final ;; como no!!l Es el nuevo
planteamiento de trobajo parn el proximo afio
esperando encontramas de nuevo, mis bos que s
van icorpormndo, socios, amigos ¥y colabomdores,
solo espero gque no havan mis nifios afectados
porgue eso significari nuestro triunfo sobre |a
enfermedad del Niemann-Pick.

Jiilia Gongdle:

HIIF.SII‘I] hﬂﬂlﬁﬂﬂlﬂllllSlIIIIIlll

A la Tamilin de Begofia Garcin pm‘hp&:dldnm
accidente de trificn de su hermuno

José Garcia Gorcin el pasado 17 de mayo, muy anido
a sy sobrino Daniel v a b Fundaciin,

dejo el 8 de abril, Su hermana Pilar v su hija Ester

sigwen colaborandoe con posotros.

Le dio mucho cariio a Jose Antonio v seguro que
sialen juntos a pasear donde guiera quoe estén.

. B
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Actualizacion Clinicay Genéticaenla

enfermedad de Niemann Pick - TipoC
Drs. M. Pineda, C. Iturriaga, M.J. Coll y E. Fernandez

La enfermedad de Miemann-Pick tipo C (RKPL)
es una enfermedad con afectacidn neuroldgica y
viscenil de carcier grave ¥ evalutivo, Presenta
una herencin  aulosdmica reccsiva Con o una
prevalencia estimada de 1:150.000 individuos en
Exropa occidental,

Las manifestaciones elinicas, bioguimicas y
moleculares son diferentes a lns enfermedades de
Niemann-Pick tipo A v tipo B. Sin embargo, la
enfermedad de Miemann-Pick tipo D debe
consslersrse unn variame aklica de la enfermedad
de Nicmann-Fick tipo C hallada dnicamente en
los pacientes de Nueva Escocia { Colorado).

Bioquimicamente, esta enfermedad se caracieriza
por una acumulacidn de colesterol libre (no
esterificado) en los lsosomas de las células de
diversos tejidos asi como de esfingolipidos en
higado o cercbro (Vanier 1999), Parece que ésie
acumulo del colesterol no esterificado se debe o
una anomalia en el transporte del colesterol
exdgeno afectando a la homeostasis de éste lipido.
A pesar que no se conoce la localizacion y
naturalera exscta del defecto(s) en el metabolismo
del colesterol, por estudios de hibridacidn con
células y andlisis de ligamiento se sabe que en la
enfermedod de MPC existen dos grupos de
complementacidn, NPC1 y NPC2. El grupo de
complementacidn NPCI incluye
aproximadamente ¢l 95% de los pacientes. En
ellos, el defecto primario es consecuencia de
mutaciones en el gen NPCI localizado en el brazo
larpo del cromosoma 18 en posicion 11-12 (18q11-
12) (Carstea et al. , 1997), El grupo NPCZ incluye
¢l resto de pacientes, en bos cuales s¢ ha visto que
el defecto molecular primario se localiza en el
gen HEI localizado en posicitn 24.3 del brazo
largo del cromosoma 14 (14g24.3) (Naureckiene
ot al. . D000,

Desde el punto de vista clinico, s¢ encuenin
afectacion visceral en forma de
hepatoesplenomegalia y afectacion neuraldgica
que se inicia con trastomos en la deambulacion
{mtaxin) a los que siguen otros signos de afectacidn
cerebelosa (dismetria y disantria). En esta segunda
etapa es cuando aparece la oftalmoplejia
supranuchear indicativa de que se estd iniciando
una afectacitn progresiva de tronco cerebral que
posteriormente conducind a ka aparicidn de disfngea
v oftalmoplejin completa.

L

Aungue todas comparten ln misma clinica, se
distinguen cuatro formas definidas por la edad a
la que se inician los sintomas neuroldgicos:

I.- Forma severa del lnctonte 1 £ 2 anos
3 . Forma infantil : 3- 5 aflos
3.- Forma juvenil 1 5- 16 afios
4 - Forma del adulio : = | afios

Existe también una forma colostdsica neonatal
con afectacidn hepdtica y ascitis fetal de apancyon
el primer dia de vida, fulminante con exilus precoz.
Gracias a la beca de la Fundacidn se ha realizado
una base de datos de pacientes afecios de
Miemann-Pick tipo C formada por 65 ilems
clinicos con cinco variables y una escala de
evaluscitn de discapacidad con custro drens de
exploraciin con una puntuaciin de 0 a 5 en cada
ana de las dreas.

Estos datos clinicos son fundamentales pars
establecer, una ver conocidas todas las
mutaciones en cada uno de nuestros pacientes,
las posibles cormelaciones fenotipo-genotipo ¥ las
implicaciones que podria tener en cuanto al
prondstico de la enfermedod en cada caso.

Desde el punto de vista terapéutico, actualmente
dnicamente se dispone de tratamiento sintomatico:
convulsiones con fArmacos antiepiléplicas,
relajantes musculares para la distonia ¥ la
espasticidad, ln alimentacidn por sonda / botin
ghistrico es aconsejable cuando la disfagia es
importante para prevenir las aspiraciones
pulmonares ¥ el tratamienio ortopédico,
fisiotcrapin e hidroterapin son fundamentales para
prevenir las deformidades esqueléticas y mejorar
Ia calidad de vida del paciente.

Hemos realizado ¢l estudio del sistema
antioxidante v esirés oxidativo de un gropo de
pacientes ya que en algunas enfermedades
miciabdlicas puede estar afectado.

5S¢ determinaron los enzimas antioxidantes
superdxido dismutasa, catalasa, glutation
peroxidasa, glutation reduciasa y las vitaminas
v marcadores relacionados con el colesterol:
vitamings antioxidantes (A vy E) ¥y marcador de
bty mmau'\-u}[uhi;p:imm-ll}bmcnuunnﬁmlim
ninguna deficiencia que precisara suplementacion
ol




El diagndstico bioguimico se basa en la
demostracion por técnica citoquimica con Filipina,
de un scumilo de colesterod libre en  fibroblasios
cultivados v/o en la demostraciin por 1écnica
rdiactiva. de la disminueitn de colesterol
esterificado cn esias mismas oflulas, El hecho de
temer un chagnastico definitivo de la enfermedad
permite poder ofrecer un consejo genético
adecuado o lus familias afectas.

El consepo genético es fundamental en las
enfermedades hereditarias ya que gracias a &, la
fumilin obtiene informacidn sobre el tipo de
herencia de la enfermedad v el riesgo de
recumencin de ln misma, sobre 53 existe posibilsdad
de diagndstico de portadores ¥ en caso de un
nueyo embarneo si es o no factible ¢l diagndstico
prenatal, A continuacidn  vamos o tralar por
separado cada uno de estos puntos,

1.= Tips die herencia v riespo de recurrencia en
la enfermedad de Miemann-Pick tips C :
La enfermedad de Miemann-Pick tipo C es una
enfermedad auosdmica recesiva, Ello significa
que para que aparezed un caso en una familia
determinacla, es necesanio que ambos micmbros
de ln pareja sean portadores del gen defectuoso
(recordemos que cadn célula somitica de un
individuo tieng dos “copias”™ de un gen
determinado: una proveniente de su pidre v olma
de su madre). En el esquema que se presenta o
continuackin, puede verse que ambos miembros
de la pareja, para un gen determinado gue
denominaremos “A" ticnen un gen normal A y
un gen alierado a,

Cunndo se junts un dvulo con un espermsosnide,
ambos con la “copia™ del gen defectuoszo
{recordemos gque lxs células sexuales, sdlo tienen
una de las “copias™ de cada gen) aparece un
individuo con la enfermedad.

L4 probabilidad en cads embarazo, de que
aparcaca un individuo enfermo es de wn (L25, es
decir de un 25%. Siguiendo con el mismao
raponamicnio, cuando s¢ juntan un dvulo y un
espermatozaide con el gen normnal, ¢ individoo
resultante, fruto de la nueva gestaciin, seri sano
¥ no portador. La probabilidad de qoe ocurra esta
posibilidad es lambién de un 0,25,

Finalmente, cuando se juntan un dvulo conel gen
defectuoso ¥ un espermatoeside con el gen normal
0 viceversa, aparccerd un individuo sano y
prortador de Lo enfermedad, Lo probabilidad de
que ocurra este supuesto es de 0,50 o 504% en
ciicla embarazo,

2= Diagndstico de portadores:

En la enfermedad de Niemann-Pick tipo C puede
renhizarse o diagndstico de portadones con absoluta
fiahilidad. No obstante, €3 costoso puesta gue |a
dnica hermamienta posible para este dingndstico
¢s la Biologia molecular v ello implica que en
primer ligar se establezon el genotipo en ¢l caso
indice, lo cual es una farca ardua va que
comosabemos, por un lado hay dos genes
responsables de la enfermedad v por otro, uno de
ellos es muy grande. Por ko tanto, Gnicomentes
una vez establecidas las mutaciones responsables
de I enfermedad de un paciente determinondo, se
estd en condiciones de poder ofrecer un
diagnistico de portadores i los familiares de este
paciente gue ko soliciten.

A.- Diagnistico prenatal:

El diagndstico prenatal en la enfermednd de
Niemann-Pick tipo C es factible . En el esquema
e se presenti o continuacidn, puede verse que
la Biologin Molecular es la mejor herramicnta
que existe porn el diagndstico prenatal, cuando
se conoce el genotipo del caso fndice, ya que
puede realizarse tanto en vellosidades de corion
directas como cultivadas, asf como tambidn como
en amniocitos cultivados y ademds, tanto si la
Filipina es positiva en el caso indice (fenotipo
bicguimico cldsico) come si no lo es (fenotipo
bioguimico variante),

Finalmente, hay que destacar dnicamente, que
existe una segunda hermamisnta de diagndstico
prenatal cuando la prucba con la Filipina es
concluyente en ¢l caso indice, es decir, es
claramente positivie En este caso, &n amnboeitos
cultivisdos utilizando esta misma metodologia
puede hacerse igualmente con absoluta frabilidad
el diagndstico antenal,

Diagndstico prenatal en la enfermedad de
Nicmann-Pick tipo C.
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FUNDACION NIEMANN PICK

Daniel, 14 afos Juan Antonio, 4 afos José Antonio, 3 anos
LLEIDA SEVILLA ARACEMA - SEVILLA

Maria de la O, 28 afos Samuel, 12 afos Maria Jesis, 30 afios Caridad Carmen, 3 :
PLASEMCIA - CACERES TALAVERA DE LA REINA ALMERIA BURDOFON - TOLEL
TOLEDC

Pablo, 3 afos José
PETREL - ALICANTE AR




ael, 31 afos Diego, 5 afos Sheila, 5 afios Carla, 7 afios
E PONTEVEDRA SALAMANCA TEMERIFE BARCELOMA

os José Agustin, 7 afios Rosa Maria, 6 afios Magdalena, 17 afios  Maria Inmaculada, 32 afc
CARTAGENA VILADECANTS - BARCELONA QUESADA - JAEN PLASENCIA

Alvaro, 10 anos
SAN SEBASTIAN

Antonio, 3 anos
EMA HUELWA,




En Honor"

Daniel Ferrer Garcin, 14 afios

Muapdalena Pérez Gimez, |7 Afios

Maria Jesis Liper Sdnchez, 30 afios

Carla Vidal Mufioz, 5 aflos

Rafael Filgueira Sanchez, 31 afios

Sheila Martin Negrin, 5 afios

Maria Inmacolads Martin Martin, 31 afios
Marta de la 0 Martin Mariin, 25 afios
Maria Fernandez Hoya, 6 afos

Ainhea Jiménez Nieves, 3 aflos e
Samuel Abellin Hontanilla, Ellﬂﬂ; e (™
Cari de Torres de Torres, 4 @

Ignacio Arias Jiménez, 6 i

Alvaro Garcia Ferniindez, 11

Pablo Valdevira Muiioz. 4 afios

L

f

Diana Espinosa Carrillo, 3 afos (6 de Febrero 1996)
Diego Martin Gonzdlez, 6 afios (8 de Mayo 2000)

Juan A. Girdn Contreras, 4 afios {17 de Febrero 20013
Jose A. Sinchez Esteban, T oflos (5 de Maren 2001)
Victor Sdanchez (Septiembre 2001

Jose A. Barragin Rodriguez, 3 ailos (9 de Junio 2002)
Pablo Valdelvira Mufioz, 4 afos (23 de Diciembre 2002)

Tedos Jos niflos que hayan tenido Niemann Pick
¥ &2 hayan who en el mis absolido anonimaio,

PO JRIBETNES Taoes :|L1::n|nru||"'|.ru_-| 1
ming y por los que de so recoend

CHIMIRD ..

"Agradecemos o todos ustedes,

de nuesira Fundaciin ¥ a onan
En Honor e In Memoriam de
nifos, que hayan continuado d
regalo mis grande de todos: la

¢l valor de una vida, "
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FUNDACION NIEMANN F"I'.‘.‘.H

Ellos no saben
que les ocurre,

wopero padecen una enfermedad degenerativa,
una enfermedad hasta hoy Incurable.

Enfermedad de Niemann Pick

POR CORREO: Avda. de Alacant, piso 2°

)CIC

S P A N A

902 122 001

www.fundniemannpick.org

pta. 1" - 25001 Lleida

POR CORREO ELECTRONICO: niemannpick@ono.com
POR FAX: 968 128 283 Atte. Cristébal

Toda tuvida

GCarta de Alvaro

Huce va 4 aflos que e tenemos v desde entonces
o= diste un sentido

mueve 4 fueatra vida, v, al poco Bempo ana luch
sim tu desearo. Ya que

con nada mas dpieg wim mees ¥ medn nos diperon gque
aguellos primenos sinfomas

=& confirmarian, v casi sin goererlos nos
diagnosticaron wu enlermedad

Pero tuvimees muncha suere de Qe s depra esla
terribde v odiosn enfermedad

cuatro afos inolvidables, Llenaste nuestra vida
de una vitalidad ¥ alegria

que nungca s¢ perderi: esa fragancin

H-::-_-., e pasado un o durd, hemos visto Somo fu
cucrpo cada ver esta mas déhil, pero nosoiros
sabemos que tu alma brilla cada ver mas fuerie y
smpre eslards con nosolns pase bo que pase, Te
gueerermices ' swempee e levamos en nuesin comadn,

Deslicndo s PARLD,

Alfrcin Mudor v o Waddelvira

fablo nos dejd el 23 de Diciembre, pero s
L SEITINCHINACE :|- L1 1] [!Il,'l'l\.il_lu' {':-l.;-l SN Nosoirms

Hola, me lamo Alvaro Garcla Femandes

lengs dser afnos W lisrnos 1im enfermedngd Homadla
“Niemann Pick”. A pesar de mi enfermedad voy
il L'lihll.'!Fl.H Con Ires mnos miis i Lenijno ilins
profesoris que se Homan Muren @ Tthins que son
muy canfosss ¥ me cuidon coma 51 fusran mi
muma

Vivo en Ban Sehastiin y ¢n verano voy con mi
Tomialon o Do playn de la Concha,

Bl dieseo de mi [umilia es que salga un

medsamenn rara cpee e FI..II."-IJII. ML

Sagrarie Ferndndes,
Madre de Afvaro - San Sedvasiiidn




D/Dna/Empresa
_ D.N.IL.

Domicilio S

Colabora en la cantidad de Euros

Con cargo en la cuenta corriente / ahorro (20 digitos)

Banco/Caja -

Fecha: Firma.

/ /

SU CONTRIBUCION DESGRAVA EN EL IMPUESTO DE LA RENTA DE
LAS PERSONAS FISICAS O SOCIEDADES SEGUN LEY 30/19894

G |-__,-|.3-1, -I-!i T .. 11 . Formamos parte del consejo de discapacitados de

ﬂ I‘ﬁi a 'ﬁ:h !_L"_ i LIJ W ﬂﬁ.ﬂ i'i g g Talavera de la Reina v estdn dispuesto a colaborar en
—_— —— - iodo lo gue csie a su alcanos

Tambifn con sorpresi cunmdo ves que personis que solo

Hoy como siempre of cuento que estoy llena de eran conocidas o amigos que llevamaos hempo sin ver,

) wr viebcan v se preacupan por O 51 [ ueran 4
contradicciones con ln pema y angusiin de ver como s¢ 5 ! v ;

sropaa fumilin. O también descubres tod SOALInG,
va agravando la enfermedad de mi hijo y nos va ganando progaa fumilia, O tambidn descubres o lo contrano

o ; los que mds cercanos crefas, desde que conocicron lo
dia a dia

que pasaba mo has vuelto n saber nada de ellos
; o phieside T i s P hanels coniss ¢
Pero lmmbién ¢on ol alcgria de enconirar o genlbe con Con ilusidn y esperanza por seguir uichando conira sty

. snfermedad, por que aungue nos gane muchas batallas,
deseos de echar una mano en lo posible como Sonsoles 2 POf (e MiMic BOS. gt ke :

| guerma la ganaremos nosobnos,
gue nada mas conocer el tema se ha puesto a hacer I gue ki

. ek a odos por la colabornorin desimleresidi gue
AuEeves socios enfre sis amigos v conecidos o Yoland G bl i CHOR QL iy

ok % prestins, por estind ahi, pracios
¥ Annksel, G ERICIS 3 S0 0y U0 REMETTHYS -:!:.'|l.';_.'.'!'--'ll!'"- B I L ke graci

en Costilla la Mancha

Isabel Howianilla - Talavera de ln Reina  (Toeledo)
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- Carta a Maria Teresa Campos.

Duenida Mena Teresa, me |lamo Sacale sy ule San Fomando
(L SRar) ik vivy B conlar muestra hindoris desde que necid mi
lijga

[E1 25 de febrern de 2001, nactd mi hij Astonio Manusel, ese
din fue ¢ may fehe de mi vda gusen e b g dedr a i e
ese fifle s iha a ir marchitando pooo a poco hasta que un dia
jrionks boddas sus Puerzas. Mi hijo macid sano oparentemenie
[PETT 20 SR BEEER llevaha uns esdermeds] gque Fia damdo la
cam oo el BEmp

sl s e mosen. entarmos buschanado e boapital on boagital.
g procha tras ol . operaciones, hiopslas de higada y de
plell, resonanciss gic

Chue ex ko que tieng mei higo que kace que tlenga un higado y
i B v, e D beniga foercas v que coda ver vayn
peor, porque €l lege a semtarse soliin, & decir sus primcns
palabras, a jugar con ses Juguctes ¥ Yoo cala ankcs
e su pramer afia, Ahors on eale mes mi hijs cumple dos abos
¥ o b nadka, no se sienia, o mantiene la cabeen, caila ves
extill mis dibel v su bdpade sigue crocienda

Imaginaie psestra angudia al [levar anka Gemps viendo ls
il que eada mi higo ¥ no saber bo que tiene.

Hace ires semanas por fin [legaron los resslindos. Padece la
emlemmedsd de NIEMANN PICK TIPO A, e depensrativa v
ek el dmicn cas gjue fansle en BEupaia,

En cumnio sepimos ko que tenia nos pasimes em ooniaoie con
ln fundaciin de Miemann Fuck en Espais. Desde e primer
T s G Fecier ok s apeoa, Tindas calds porsons
st paares ¥ famalisres que va han pasado por esio ¥ muchcs
que lo ostdn pasamdo abore. Los demis enfermos de s
fundiacidn tenen ¢ Tipo C

s ey dar saber fjue ba Bajo profablemente mo va s cumsplir
o irew afios. Chue su organismo va a ir fallando pooo s poco,
g Fun ofoa wn dia ya mo me verEn ¥ B0 me oird ceamdo lo
Hlame ¥ tended gue llevarse las 24 horas del dis fumbado en
L A

"I'nﬂt[rll.'[:ulln.ll.u;ull.l.n nifim mas dobon de morr PRIT I
el Minisierino de Sanidad aporte ums ayuda para Bas
investigeciones y estmdios de evin enfermedsd
RIS g e e muy pedasimio Baye i solucida para

Caria de un padre

csle lipe de enfermedady por supuesto para muches oirms
catalopnias como enformeiades rarms

i¥a esta hiem de nvertir dinero de todos en armes pam
puertasem viajes para ver si hay vida en otros planeias, en
fwenles ¥ monumentos porgue haya elecclones
préimas v habser 5i s inviere el dinero en o mas imporiane
i s salvar vidas humana®.

El slia 17 de Febrero e el din nacional de Miemann Pick todes
dobemos ser solidarios, solamente pdnganse durante unos
scpunidos em mi lugar md hijo sun mo 6 cusmiplsdo los dos
afios. ¥ en exe tiempo mids de mno lo ha pasadoe en
haspitalies, sufiienda, quejiadose.

El numca entemdend pongue lo han penchedo innies veces,
peargoe by han opersda, porque cada ver goe algulen vestado
e viende o blanco s ko Heven 4 pars hacerle dafio, porgue
&l n peede andar como sy prima siendo ella mds
poymchia. porgue ya no dice las palabras goe anres decia |
proarque o piedke comer Sodio o gee ke gusta, porque le cuesta
Erabajo rospinr. porque siempre esta malioe, podges ya @
pecdde sujetar e jugeetes, pongue noe bay sne medicin gue
I cune y pongue va o lener goe modir sisen no ha crechdo
Tiosdon o padres. e low afectadion: estamis. trabsa jsedo de forms
coordinada dia a i codo com oo par sacar sdelsme uns
lerrible enformedad, pem pama proseguir nos hace (alin mas
apoy e las personas que nos escuchan v

sohre tode de la involucracidn del MINISTERID DE
SANIDAD.

Comis padres extamas asgustindos 5 solis s gissds pedis
avuda o quien nos esad escuchando, v sl es poon loogue pueda
apartar, 0o se lo piense

Muoche pracins por leer mi cann, o coal ba servido par g
fTodos seamons comncientes de la gravedad de ous enformeilul
v lo vilal que seria |a ayuds mosetaria pars proavimes
investigaciones por gl fwiure de auesitos hijos.
Cirncises o s persons. que colabomn ponque b s lo meneoe,
¥ sbre oo g 0 Masia Tercsa por sor como ones ¥ por el
oETaima lan reacevilos guo e,

Aniamenie ra muln anpustoula
Wabmlia Mudv: Bendier:

En este mundo en que nos ha tocado estar, en
este mundo en el que la verdad a veces nos hace
dudar, 5i es cierto que estd ahi,

En este mundo qie Do e nos do del revés v que
I oscuridad hace que todo aln asi sea mis
o,

En este mundo en el que la mayoria se mueve
por el puro interés.

En este mundo en el que los sentimientos parcce
gque pierden so Tuerza v por ello se quedan
atrofidos. Todo ello me ha dado adn mads foerza
para buscar ¥ luchar como jomds me imaginaba
gque lo hiciere,

Ciracias o t hijs gque nos has dado v al mismo
tiempo ensefindo o ser mas fuertes.

A gue cada mafano tu sonfisa ilumine nuesira
oscunidad, Al ver que estis con nosotros a Dios
ke picer que no nos dejes. Ercs el regabo mads grande
gue jamds hubiera imaginado ¥ seguro que £ no
nos abandoner porgue nos has peesto o procha
para gue denios ejemple o mismo que & lo hizo
COal sk,

Lucharemaos hasta conseguir que A0 PRTEAC
un suelko ¥ el desperiar sea junto con el axal del
cielo el que me haga sonreir,

Gracias hija mia, gracias por ser como eres,

Aniorio Pérer Ferndndez
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Organigrama de 1a Fundacion.

DELEGACION
MURCIA

DELEGACION
ANDALUCIA

INVESTIGACION

DELEGACION
EXTREMADURA

DELEGACION

CASTILLA

LA MANCHA

COORDINADORA

DELEGACION
CASTILLA LEON

FAMILIAR

DELEGACION
GALICIA

a0

Agradecensos a ioda ln gente de Quesaca que con
su esfuerso su solidasidad v su sentimiento ha
confribibdo aque se nsestr lucha una lucha par

1.

Al Tustrisemss Ayvuntumento de Chiesica gue ha
ingresado YO0E  parn que seanvesiigue, o su
mlealde Manuel Vallejoe, a su Concejaln Man
Lanmén (L P ha |:I-,'r|'u'--.I!r.|.|:I|n.||.||.' 5 T PR
con una valin muey grancle, A Josguaim Cnee que
ha sedo el ||rg.'|:||..":|-:|.-|1r i s cinco Copuipos e
Tl que hicienon |'I|h|h'||." {ue Ll albafnbes,
lontanernos. electrncisias, h-l:l-..u.:rn'-.. |'||.LI|.;|.'|'-..
construchores v demis profesmonales ¥ personas
pportaran ese granto de arenn para que @5a
recasdacion feera i ay wila a voloarie el |1|.|!It.||
et termable enfermedasd

—_——

Agradecimientos Quesada

A Moella gue mes que una amiga la consideramos
nuestra hija. Elln es la que ha pucsio los cimienios
v es el e de foda

Viles un montdn, Moelia, le guerémos

A los hermanos Pascual v Miguel Angel Torescillas
gue son los que con su apoaciin en 1o aquipacion
dizron coldor al campo de fithal. A todos en peneral
minchas Fracias por wer COmin s




La Fundacion.

5€CI
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Un proyecto en desarrolio. ==

El pedaimo 3 de Marzo cumpliremos nisestro segundo aniversario de
irabajy ¥ eslueroo organzzada,

Para valorar fielmente lo que hoy hemos conseguido no enemos que perder
la Memoria de aquella hoja en blanco que pusimos encima de I Mesa en
Lérida, lan sibo hace ahom estos 24 meses,

Pero hoy nos cabe hacer on balance de este dltimo sfio vivido marcads por
in fuerte ¥ ripido desarmolle inemo, de uan mayor implantacidn social.

Pero dar respuesta con promtitud a |3 puevis silusciones planteaidas no ha
sida fiicil ¥ ha exigido una mayor labor de stencidn, de dedicacidn personal
y e Irwhajie e ek,

mlfz.“w esfuerzn constante por adaplamos a auestm propio nivel de
Hay en la Fundscion un nivel de trabajo infemo muy alio, gue ni s¢ Ve per
e moesari dar B comoceT,
tarcas de Ovganizaciin, de mmplicackia personal o un nivel muay alio de
dedicacion v que bemos precisado superar

1+ Desarrollar ol nivel comunicative
la Nived Inberno;  Patronaso — familias - Socios

Toden mmegramos la Fundacidn, Una becna comunicacion Maida transmite
emtre fodos. Jos que formamos muicsiio Provecto el quchacer v ln vida de Ls
Fesmainciin.

Intentarmos 1n mayor tramsparencia v favonecer la Odelidad de bos soclos v
scodshommdones que compamen con mosolnos Sl caming no Bicil, pero gracis
allos mis accesible.

S ba creado en muestro organigrama la figura de la Coordinadora familiar,
que desde Febrero del 2002 viene desempefiando Julia Gonzdles,

[Ella onilara, distribuye y coonding desde ¢l Patronaso & los Socios y familias
o fodda [o informacidn preciss

I b Nivel Externo: Otras Fundaciones, Subdireccidn Gl De Pandaciones,

Mo, abbeimnons cacdn ver mils al contacto con otras Fumdaciones! Asociaciones
similares s 1s nuesirn en Espadia ¥ odamo 6o nuestms compafiens de tmbajo,
ks Fundaciin Nicmann Pick de Estadios Unidos, la Fundacidn Ara Parsaghian
- ¥ las Asocinciones Miemann Fick de Inglaterra v Francia,

i.ﬁlﬂ:u'rmiﬂrwmmmmh FEDER |Federmcidn de Enfomedades
]

Masienemon un estrecho contsco con el Ministerio de Trahajo (Subdireccidn
General e Fundaciones j del cual dependemcs pers entregar cadn aflo nisestra
Alemonia de Actividades previstss y Presupuesio y posteriormente |a Memoria
mvm realizsdas ¥ nucstro Balance de coentas cerrodo al 31 de

Es e, & veces drdun en cofrespondencia, informes ¥ continpeos dessiers
la desarrodlan el Presidente, Secrelanio v Tesorem,

Y jumio 3 poesirn Tesorern, Begofia Garcia dios profesionales que nos ayudan
deinieresplaments en bos temas de contabilidad ¥ Asesoria, Salvalor
Pascual Solld v Jaume Serra,

- Equilibrio presupuaestario

Fartiamon con un presupueesio de gusios para ol 2002 de 46277 € que e
messtrn ohjetive a cubrir,

Este afio el esfuerco nos va o permitir estar cerca de cubrir los gasios
pevisis,

Hemas ienido que desarrollar medios propios de Autofinanciacidn.

Sacins colaboradores. Son el pilar bisico en la Fundacidn,
El ado pasade silo éramos 8 socios. Este afio somos 154,

Besde silo 6 al mes, una cifrs que no desequilibra ningdn presupuesto
Emiliar y que para nosotros representa ln confinnea v b seosihilidnd captasda
€ate Provecto solldario y de wida.

por gstas personas hacia

Cada mievo socios supose reforzar el cimiento de este trabajo, B por
apoftacnin ccondmica, mucho muis por su confinnes v pongue nos senlim
muy satisfechos por haber sabido o nteatsde comunscar ko que semos
quETETHS,

Actos pdblicos, de los cuales hemos dado cuentn amplinmense en Viladocan
Aracenn, Canagena, Dos Hermanos, Lénada, Sevilla, Quesada, Hineje
Estor ha supuesio un esfuerss hamano muy granide, La movilizacsdn de b
eodabormdones de codn ciudad, In sensibilidad de ks autoridades mumicipal
ajue colaboran codiendo locales pdblicos v la de algunas atistss v profesiona)
gjuc también ponen by mejor de ellos mismos,

Loderias, ¥ mifns bendfices . Lode Novidsd csse afio ha enicke un menemen

de venias espectncular. El pasado ailo algo mds de 5,000 participaciones
esbe nfbn hemos superadio las 20,000

Subvenciones aporadas por los Avantamicntos de Quessda.  Viladecas
¥ Dos Hermanas,

Estin &5 lo realizado, e NECESMAMOS Nidevas ImcElivas v so n.lgﬁn amaky
lector s¢ decide a comunicarlos su sugerencio, lo agradeceme

Entre toxdos vamos n bgrar, que agui son anas p-:-:u.h][nnn.-..fcmnln SO
un mivel altisima de trabajo ¥ esfuerzo, sobre todo parn las familias g
commtaten la enfermedad oon ba dedicacidn y falta de tempo que les supor
la atencitn a sud hapos,

Y tomwhidn alguna vea.... tambidn surge la frastacidn pongue no es ficil
tal ver de quien esperabas algo... no surge la ayuds esperad
Y pesar de oo en el oo platillo de In balanzs nos SUTReN (4rns fIane
tendidas que compensan ¥ con muche algdn momeno bajo de mara

3 Potenciar la divelgacion ¥ difasién de nuestro Provect

Es atro fin Fundacienal. Terminar con el apoaimato de esta enfermedar
Parn lbegar a la sociedad v desarrollar muestro Provecto estimislando |
siplmlasidasl ¥ ponpue necestamos comumicans

Iste afio junto a muestra Revista y Bolbetin Sensachones, qoe homas onvid
uﬂuﬂ:ﬂmﬁ socios, destaca la emislon de niestio Spod en TVE la pasd
ARy

Para ¢l prdaimo ofio tesemas In botadurn del Velero Fundackdn Nieman
Pick de Espafia, del que hablamos en &ta edicidn v |a cclebracidn de

Do Macional del Niemann Pick, a celebrar el priximo 17 de Febrero cuy
madrina de Hosor este afio es olra nifia que canta sus sones pars | vid
y oolnbora con nosotros, MElodi,

4 «Creackin de Delegacihones en varias CCAN

Para desarmollar la Fundacide, ampliar y mejosar el trabajo en squipo s
han creasdo ¢ imcrito Delepaciones en las Comunidades Audnomas o
Andalucin, Castilla La Mancha v Murcla

EI!au: oie s implantardn en  Castills Ledn, Extremadura v Galicls
Muesira conclesion de &sie segunde afio es muy positiva

Porgue Se trabaja en exquipo, cads vez mds descentralizado para abancar med
¥ ma i las diversas tancas.

Porjue 2 esti ganande a pulso una fuerte entidad en ol medio social e
el que vivmos ¥ enire las familias latinoamericanas Miemann Pick
Fundacionss hermanas de EE.ULL

Porgue nos abrimos. & fa sociedsd como una ends expansiva comunicand
nuestro esfieron

Pmm que bedo nuestro esfuereo ¥ nuestra critica sdlo pucde csta
T lada en mejorar, por Ellos... los nifios que son y han shio anguitoci
;&ﬁmm& esbe Provecto ¥ posotros como Promotones respandemos ants

Cristeibarl Ferndmdes
Xecretamrmo
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Nuestros socios opinan. _
Avudemos a la Fundacion Niemann Pick

JHay alpo mads sagrsbo que In vida de un nifo? Nada
pucde conmovemas mas que su fragilidad, ¥ nada
heay mruis adbodoroso que verle perder 1a salud, v emonces
(e piensa gque ne, gque el nifio no puede morr, ningdn
pifio debe maorir, al menos no el noestro,..

Pero hay nifios que enferman ¥ mueren, Algunos
encuentran ln cura a su enfermedad, ¥, tris un periodo
de dolor, sulen adelante. La esperanza voelve a
renaceT, |a vida voelve a ballir. Péro élios o, lios
nacen con las cartas morcadas de antemanss v un mal
dia se les pone en marcha |a cwenta atrds: padecen
una enfermedod incurable, una enfermedad que los
meldicns conocen pero que no saben cum ¥ cilonces
comicnza ¢l calvario para ellos v para sus familias,

Mo es una historia de peliculas sensibleras de esas
que mueven ficillmente nuestrs emociones ¥ nos
hacen lliorar v senfimos ridiculos, Es ka cruda verdasd,
sin midsica de violines de fondo en los momentos
cumbre de la historia, sin el vello de punia, sn
tonterfas de ese tipo. Los nifos que padecen el
sindrome de Niemann-Pick enferman y mueren y
sus padres necesitan nuestra aywda, no neesiras
[dgrimas ni nuestra fulsa piedad, Yo prenso en esos
mifos ¥ e sls |'||||.In'-.. Sobee wodo, ahora que lengoe
una hiju, pienso en sus padres, Qué pensarin, qué
sEmbran s p;u,ln;'\. ¥ osia madnes gue ven a su hipo
sufmr ¥ I |'|u-:||||,:|1 pararie a |lawrar, e ticmen e
luchar ¥ hacer algo,

Los padres ¥ madres de los mifios que ticmen ¢l
Miemann-Pick, esa enfermedad minoriana v aislada,

v ademibs mortal, que alecta a wn oo cada no se
cuantos millones.., Pensad, pensad en ellos v
preguniaos si gs humano no senlir .llgn cuando
pensamens en elbos,

Hay qui syudarkes, es Iy cousa mas jusia de cuanias
s nos ponen por delamte, ayiskar a los nifios enfermos
de una enfermedad incurable hoy dia y o sus padres.
Porque si tienen esperanga ¢llos, gue la tienen v
mucha, nosotros, s gque no enemos un hijs o una
hija cn esas circunstuncias, no podemos negarles ese
respaldio, Porque su empuje es encomiable, porgue
encontririn, tarde o lemprano, una curs gue ademds
yit b0 serd para sus hijos, sino para los hijos de otros,
Jhay algin gesto de solidaridad mds hermoso gque
Eate?

Tencmos gque ayudarkes, son muy pocos ¥ esian muy
solos, necesitan nuestra ayuda, 51 estis leyendo esto
¥ quicres hacer algo, hazte socio de la Fundacidn,
ponte ung cuots mensual, Is que 1 puedas pagar,
dejémonos de buenos sentimientos estériles vy
hagamos algo realmente prictico y vilido, Piensa en
gque 505 hijos podrian ser nuestros hijos, piensa cn
cdmo querrias tl que e aywdarn, Y plensa que no
hay nada mds sagrado que 1a vida y la saled de un
nidko, i en mngdn lugar cs mis priontano gue
eslio,

Losé tharra, desde Carfagemnd,
Sogin v o Fundecidn Migmann Pick de Eipada

Agradecimiento, de una Madre.

Coonmar maidre de un mifio quee padecio L enfermedsd
de Niemann Pick, Dicgo, v desde que estoy en la
Fundacidn de Niemann Pick de Espaiia, be padido
darme cueiita de que muchas dea lis familins, en coyo
sem se el sufricndo Lo cruel evolucidn de esta
enfermedad, previamente han sufrido un gran penplo
de incomprensidn, ineficacia, falia de miormncnon
de los servicios de pedintrin de los diferentes
hospitales espafioles, hasta que se les ha pedido dar
un dingndstico gue explicara lo gque Lienen estos
rEiios,

Ciracias a dios, esta falta de preparacién ¥ de
informacidn en relackin con esta enfermedad se i
paliando en o medida en que nuestra Fundscidn v
dandose a conocer v va offeciende infarmacion
geerca de los antecedentes que existen hasta este

orsenio.

Por ello, quicro que sirvan estas lingas pary mostrar
mi agradecimiento v considerascion hacia el servicio
de pediatrin del Hospital Clinico de Salamanca, gque
en un momento en el que no existia todayvia esa
Fundacktn, hace siete afios, supo seguir el protocolo
iddnes a fin de dar con el diagndstico de la
enfermedad en un tiempo record, mi hjo solo lenia
3 peaes en adguee] momsenio,




En especuil uperT mandar mi MAYON TECOTMAC I
al Dr, Jesiis Pricto Veeiga, el pediatra que siguid In
eviolucron de mi hj_i"'. ot la :|_|,:||||‘|j|| con Lo que
realizd todos los trimites necesarios para obtener ¢l
dingndstico, por la amabilidad que carsclerizd su
trate con mi hijo, por los consejos que nos fee dando
a medida que iban apareciendo los sucesivos
problemas con los que vimos gque enfreniamios,
por b coneaderaciin gue tuvo en iodo momento hacia
fa situpcidn por la que pasd mi familia, ¢l apovo
constanle gue recibimos de €1 v el interés con el
quesigue preocupdndose por las actividades s

fesulinghos de nuestra Fundacidn,

Creo gue en sguel momento tag disto de nuestra vida
CONOCTTES o |3 Fl1l.'jl:l|'.' persmga ¥ el mepor prolesional
que pecesitibamos enconirar, Espero que a partir de
ahora, v gracins al trabajo v el inlerés de nomierosos
profedonales que se estan interesancdo por este temn,
las famlis no vuelvan a pasar por sitencioness de
angusiia como las que se han vivido hasta este
MRS

MY levesa Gronndles Astradilio
Mlikre e Dhego Mandn Gonziles

Viladecans, Barcelona.

Festival de solidaridad.

El pasade 3 de Marzo en el Pabeldn DE deporte
Montserratina de Viladecans, un fotal de 50 personas
s dieron cita [ CormpeRriin unos momcnios de et
¥ sollidaridad con las familins catalanas del Niemiins

Pick.

D¢ esta maners 1an brillante se presentaba nuestra
Delegacidan en Viladecans.

La colaboracidn del Excmo. Ayuntamiento de la
civdad y wn numersso grupo de voluntanos contrbuyd
a la reah#acion de éste acto tan brillame, emotivo y
human,

Diesle las 18 o v hasta las 21,30 b, desfilaron por el
improvisado escenario del pabelldn de deportes
grupsss de sevilanss, bailes modernos ¥ diferentes
caniantes,

Contamos con la presencia de diferentes Regidores
el Avuntumiento.

El Ayuntameento de la ciwdad nos ha cedudo un local
con servicio de fax v ¢ Imemet donde atender a las
frersOnEs que quicran conecemdas 0 hacerse socios
de kn Fundacion. En &ste local se prepamnin mmbién
alpumas charlas sobre la enfermedad.

El Jueves de cadn semana es el dia de mencidn al
pliblico.

Muesira direccidn de e-mail es
fnbemanpicki® mixmuil .com

El 27 de Junio, ¢l Pleno del Ayuntamiento aprobd
wnn mocidn sobre la Fundscidn v su lucha conira la
enlermedsd
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Aveces miro al cielo, vy de din veo
eatrellas que brllan con huE propin,
po son estrellas fugaces ni fampoco
son defectos de mi vista, pero si
pucdo decir que son reflejos de
AUESITD WIMOr, ose  amor que
eniregamos a clertas personas ¥ un
iia desaparccieron de nuestro |ado,
Sov padre de dos nifos, Que par
mi son como las flores que alegran
gl jardin de i cormzon ¥ es por
es0 gue cunndo’ les mire la care ¥
leo en sus sonrisas el amor v Ta
satisfpccion singue vo les pada nada,
€5 ENIDMCES Cunndo yo ¥eo en su msln
los ojos ¥ las sonnisas de Jose Agustin,
Dicgo, Jumn Antonio ¥ Jose Anlomnn
unos nifkes que no wve I oporunidad
de conocer porgue e tuvieron e
earchar & unes gunrderin, wna guarderia
bejann donde no hay profesones que bes
den clases de vida, porgue ellos mismos
som los profesores de csn guarderia

que desde alli nos dan clases de amor - |

y e vida,

Como ya 05 digo, no legeé a conocer
A eslos mfos, pero si conoaco b hisiona
de sus corias vidas, unas vidas gque
dejaron un vacio enomme 3 ks corarones
de sus padres, sus henmanos v el nesto
de sus famikianes,

A veces me pregunto, (por qué unas
personitas como estas tienen que suffir
tanto sin merccerio? Esta es una
pregunia que no Gene respuesia ¥ s
hay alguien que lo sabe, @5 enlonces,
cuando no estd diciendo la verdad.
A veces contemplo ¢l rostro de mi
mijer, sonriente ¥ leno de felicidad,
hablando con alguno de mis hijos ¥ es
enlonces cuando me sienbo agradecido
de ver ¥ tener a toda mi familia
Conmnigo.

Deesde la “guarderia del cielo™, Agustin,
Diego, Junn Antonio ¥ Jose Anlonw,
nes estdn guiando desde alli, porgue
ellos adn estin con nosoines ¥ nos estin
avudando de alguna manera a que la
FUNDACION NIEMANN PICK siga
creciendo parn que no mos VenEnimdas
abajo ¥ qgue esios nifios, gue adn nos
guedan, dejen de sufrir.

Ellos quicren que no nos olvidemos de
ellos, aungue creo gque nadie lo hard
jaimds, porgue aqui estin luchumsdo por
e%05 nifhos quUe NO QuUEremos Que vaymn
a esa guarderia de ln gue no volverin
MERCa mas.

Javier Meldnde: Cartés
Alcald de Gudalra-3EVILLA




Lerez,

rontevedra.

velero
Fumlat:mn Nemann Pick de Esnana

Lncama Sancher, madre de Ralnel Filgueira, como
midre, como luchadors emprendedora. wivid en
primera persona uno de los sentimienios v secuelasneis
fueries del Niemann Pick: el infemo de ln soledad, ef
e o posder COMUNICIT COM OLRIS PRErSOnas que SUperan
y entendicran o gue ex v som las secuelas de ésin
enfermedad.

Ella vivid este sentimiento que a todos nos embargaba:
gque bz Fundacidn era un barco gque recogia en su
singladura los ndufragos dispersos en un mar de
soledsd, de aislamiente, Y en en &ie velero tsdos
unidos ya sofmos mas fuertes v podemos planieamos
como solucionar algunos de nuesiros problemas
inmediatos, uno de ellos acucienio, divulgar v
comunicanmos con la sociedad que nos rodea v levar
liw pecular de nuestra lscha

Ahora, gracias & su hijo Jose Luis v o olros dos
compafienes in visio con emocitin, este harco nnestio,
que desche luepo surcant de forma no metafdrca los
mares de Auestro enlormo con un aprecisdo mensaje:
llevar la ilusidn v esperanza a quien lo encontrara en
su ruka y feera par

el mecesano salir de su naufragio.

El Velero Fundacidn MNiemann Pick de Espafia es [a
sungladura divulgativa v de comunicackdn mids
amicrosn que tiene fa Fundaciin

En ésa, nuestra tripulacidn de 10 hombres, que
competird en diversas regatas, estd también 1a
CEOMMpRerIc N T In vidn, Por la vida de estos nifios,
Ellos Hevan por si mismos, por su propia iniciativa
todo un Proyecto de trabajo v divalgacion

Alrontardin las competiciones departivas cxplicamdo
a todas las ripulaciones rivales con un dossier o que
&% el Miemonn Peck

Lievaran nuestro anagrama mucho mads alld de donde
podanos nosotros legar ¥ jumto a antas mucstmas de
publicsdagd comercial, ellos Hevansin ¢l mensaje de la
lucha paor la vidn

APorl queremas gue SCpan NUesifos compafenes en
la mis imporianie regata, de la que ya son vencedones,
gque apreciomos su esfuerzo, su mds gque posible
renunci al patrocinio e a|5u:l.| marca de prestigio
LjEIe huhpern subvencionado sus Basios

1'x|'ll.‘l'ill1l-lh con anhelo el momento de s promita
bhotadura, con el patrocinio de Rafael Figueira,

Scguiremos esia singlodura que es la nuestra.

SENS
CION¢
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Rafa tiene una enfermedad rara

Con éste titulo, ¢l Diario de Pontevedra encabezaba
sui revista en su dominical del pasado 3 de Noviembre,
Un espléndido, detallado y muy cuidado trabajo de
la perisfistn Mana Viarela sobee el proyectn humano
y social que llevan las familias del Niemann Pick y
en definitiva la Fundacidn.

Agradecemos también la colaboracidn periodistica
de Fing Casalderrey, premio nocional de literatura
infantil ¥ juvenil por un extenso artbculo ambién
reproducido en este mismo diano.

MNos ha poreckdo imponante reproducir un parmafo
de éste reporaje que cubre 4 piginas de éste Diario,
* Durante 10 afos Encama v su familia se sinbieron
totalmente solos, “Nadie sabia nika de ks enfermedad
pern Empocs existia el menos intends por conocerla.
Mosotros velamos que se recaudaban fondos para
todo tipo de problemas pero de mi hijo nadie se
acondabi., cso hizo que me sintiese adn méds unida a
Rafa. Cuando mi hijo nacid cortaron el corddn
umbilical, ahora se ha vuelto & unir'”

o Al miEs Raide comochh o otras fomilias e EL
gue soporan b misma situsciin. Encama se emociona
Habla del pequeio Juan, de cuatro afios, que murnd
o hace mocho tiempo, de I hermanas de Cacenes
que tieneén ¢l problema, de los cuatro fallecidos el
aflo pasado, de una mujer portuguesa que acaba de
Flcn;j.n.-r una hi.ju :1.|-I'."L'1'-Hl.i|.]'h:ﬂ' In enfermedad. Abre uria
bolsa y extrae un dlbum de fodos. Mo sabe cudl escoger,
Rafa sale 1an guapo en todas. ..

Mientras elige continda con su relato, Habla de una
lurgn soledad, Durante diez afios no ha tenido mds
apoyo que cl recibido del equipo médico gue desde
Moniecels ptendid a su hijo: "Munca sabré como
agradecerles todo lo que hacen por Rafa”™, Pero desde
que conocid & oiras familias siente que va no estin
solos,

Mo habia investigacion, nada que ofrecer a Bafa, ni
una posibilidod v 4 nadie imporiaba, Peor ahors ya
no estamos solos, También Dani, Candad, Dhego,
Sheila.,, algunos de los nifios espafieles que padecen
estn enfermedad. Yo va les quiern, Y sE que las veinte
familins que integran esia agrupaciin quieren & mi
|'||3'|_1_. dice Bicarma emocionads.

¥ es que o rafx de aguellos primeros confaclos se
constituyd el afio pasado un colectivo de apoyo a los
afectados por ¢l mal de Niemann Pick, una fundacion
gque desde este pais pretende aunar esfuerzos para
fomentir b investigacion de b enfermedad en Espadia,
v en la que exta fmilio pontevedresa ha encontrado
un hombro amigo.

Constituyen este colectivo padres, familiares y amigos
e mifios ¥ sdultos enfermos que *no quercmos mirar
e formea impasible B enfermedad. Cueremos trabajar
T meestros |||P,|-|,:|~.:,r|1-:|r low e e el furtunm, padccrnh
estn enfermedad”, explican en el segundo ndmene de
“Bensaciones”™, la revisia semestral que edita In
fundacidn para divulgar informacién acerca de In
afeccidn v lo siluacidn de guiencs la padecen..
*Estamos convencidos de i solamente noesirn
pmovilizacion puede traer soluciin a nuesiros
Flri:lhl.c:ﬁ;h".




yala periodista Maria Varela

Rafa tiene una enfermedadrara




Me gustaria si es posible, agradecer ¥ hacer un
homenaje con palabras o los Doctores ¥ Dactoras que
tan imprescindibles ¥ valiosos son para los mifos ¥
para nosptros los padres, gque tan hendos nos (2]
dhejando Niemanm Prck.

I I\-."\I|.|1!::||_‘|| s, coEmis dectios € vosotnos [insbes qlli'.;'ll
descibristeis la enfermedad v se conoci en el mundo
entero, otra de tantas que estin destrocando familias
Enleras,

Com Cuiaio dolor |-||-|;:¢1|_||.|1|_|;_1||:||_'|=\. vuesiros nimbres,
aungue sin desconsiderar vuestra labor tan hermaosa,

por dar a conocer o desconocido, ¥ le pedinos a
Dios, voelva a iluminar a otros nuevos investigadones
v s e una solucidn digna,

Cueridas Doctorns os pedimos que pendondss meesims
faltas, Pensar que nuestro dolor va mas alld de
cugnlggueer !H.'il"l-.lﬂ.li'k."“l“ i 'J-l-'j‘ifi'- de ayudarnos
Nosotras las madres v también los padres os
reconocemos vuestra entrega y trabajo que tan
dignamente nos ofreceis, Gracias, un dlin Dios o lo
pagars

Para nosclros ¥ par mi personalments Dios &8 miy
importante en mi vida. El es el timdn que me lleva a
buei puerto. Yo le entregué hace tiempo mi ¥ida y
by la de mi I'||JJ LTI (LIS TS ilumime ¥ nos gulke
Estoy muy segurn que con vosotros también lo haoe,
tan solo hay que poncrse en sus mManos,

Los papis todos unidos, [enemos e pedirle: “Dhios
mifo v Padre mio, ti que todo lo puedes, 10 guc crnes
todo amor ¥ misericondia. Ten piedad ¥ no permiias
que pase por nosotres este Cdliz. Pon tw mano sobre
nuestros hijos pues SeTlT, NOSOLITS N S0 I!il_.'l&- 1,
pero una palabra tuya, bastard para sanarlos”,

Investigadores, tened un corazdn limpio y actear con
dignidad, poned viestros inedios v estamos segurns
de que Dies pondrd lo demis. Sabemos que
encontearéis una solucion, Tan solo tends que
T!ﬂ';.:tlrl[il:lll\.' ki El ox BRI,

S A B OR
MEDITERRANEO

HOMENAJE DE UNA MADRE A LOS
COLABORADORES ¥ SOCIOS DE LA
FUNDACION

Mo sabéis, no os pedéis imaginar el trabajo tan digno
gjue hacéis. Es muy henmoso, Auncue jaiids nadie ox
lo reconoeca. Aungue sea insuficiente o credis que
sea pooo, para Dios no pasard desapercibido. El todo
lo ve ¥ no lo dudéis, coando Hegse su momento LHLLE
prEmiaros, 1o, nosoiros poakors o4 1o agradecemos con
AMAr ¥ merecdis un prermace il trabajo desinteresado
y por vuestro tremendo corazdn o5 merectis esta
inencidn,

Colaborndores de Viladecans, de San Juan Despi,
Lérida, Sevilla, Quesada, Aracena, Almeria,
Salamanca, Avile, Plasencin, Cortagena, Lérez,
Tenerife, Madrd, Talavera de la Reinn, Borajon,
Madrid, San Sebatidn, Portugal....

GRACIAS MIL GRACIAS

Kevser MY Heva
Vilgderans — Barcelona

D00 Aeueiia]
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La batalla dela vida,
ya ha comenzado.

Como poder explicar en unas liness tantos
SENMMIENIDS ¥ SCNSACiones que s¢ agolpan en mi al
escnbir estas pulabras,

Palabras dedicadas a todos esos nifios gue después
de tanto luchar se marcharon de nuestro lado, pero
en especial las gquicro dedicar a JOSE AGUSTIN ese
nifie que fanio ha significade para mi, lo vi nacer,
crecer v monr A lo lorgo de su cortn vida nos ha
dado la mayor leccidn de valentia, luchd v luch
hasta que un dia va cansado se marchd de nuestro
ludo, pero su partida no fue en vano, nos dejd la
oportunidad de luchar por los demis, por todos esos
mifios que un dia no muy lejano podrin curarse de
eata lemmihle @ injusta enfermedad,

Campaia de recogida de firmas.

Grracins & esta gran familia que forma la *Fundacidn
Niemann Pick™ un dia podremos ver realizado nuestro
suedhy ¥ veremios on [a sonrisa de Jos nifios, la sonrisa
ue un dia se fue de nuestro lado, v al mirarls nos
sentiremos orgullosos,

La gran batalla de la vida ya ha comenzado,
José Agustin seguro que estaris como tu amigo José
Maria te imagina. Que [hos te bendiga.

Cuando un dngel se marcha, no se debe Ilorar,
porque sus alas se mojan ¥ no pucde volar.

Te Quiero,

Marfa fozé Angosia Herlernza

Se inkcid, con gran aciero, una campaiia de recogida
de firmas para apoyar la solicitud de colaboracidn por
parte de las distintas instancias paiblicas en ¢l fema de
I inwestigacion sanitaria de la enfermedad Miemann-
Pick en Espadia.

BERECHO DE PETICION
Esta recogida de firmas, se puede apoyar en In

ROMMENVE gque recoge en nuestro pads ¢l “derecho de
peticidn™ .

Esummmummgulurﬁ:hnmuﬁmlm

Asimismo recoge la Ley la posibilidad de In recogida
de firmas por medios electrdnicos, refin ala
recogida de finmas por Internct, En este caso se
disponer de un Cuestionario en nuestra pdgina Web
quc sirva de recogida de los datos imprescindibles
PHIrA ApOVET NUESLE CaLsa,

CAMPANA DE RECOGIDA DE FIRMAS

EXISTEN UNOS NINOS EN NUESTRO PAIS QUE
SUFREN UNA EXTRANA ENFERMEDAD
DENOMINADA “NIEMANN PICK™

LAS CARACTERISTICAS COMUNES
EN ESTOS NINOS SON:

- Enfermedad descriti por primera vez en 1914,
- Dieferionn progresivo psico-motor,
- Enfermedad incurihle,

- Les condena a un desenlace fatal en edades iempranas
de 1a vida.

- No existe investigacidn: al ser pocos, no les interssa
financiersmente a los grandes laboratogios.

- Descanocida por la Administracidn y por el mundo
Samitario,

Pretendemos con te firma acceder 3 la Administracida
il sk hmmmmm
i nuestris Autoridades que tratamienios en (e de
experimentacin en el extranjera, se pogdan aplicar
Espafia de forma voluntaria v sacar del abandono
iento que sufren estas familias, ofreciémdoles
idad para la ESPERANZA.

jGiracias por tu colaboracidn!

Al dia de hoy la Fundacidn lleva recogidas mis de
300000 firmas.
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Huellas de mi hijo José Antonio

LUina mafipna del pa_a-.u]u otofio concretamente ¢l 9
de Octubre, Despuds de tres afios ¥ dos meses de
incertidumbre, hospitales, prschas v mids pruchas, de
comsilta a consulia, di curanderos, de midicos ¥ mis
miédicos, Mos dicen: Jose Antono teme [a enfermedacd
de Miemann pick, dos palabras totalmenie
desconocidas para Pepe y para mi, hosta entonces
Mos explican que esta enfermedad no tiene curaciin
v nos anuncian la existencia de una fundacidn en
Espadia

Mos volvimos a casa helados ¥ sin saber lo que s
nos venin encima. Tan solo que Jose Antonio cstaba
cada vex peor, perdiendo fugazmente las faculiades
que con muchisimo esfuerzo habia adquirido y no
habia tratamiento porgue exta enfermedad no inferesa
i los laborpionios por ser minoitara ¥ no rendable
para ellos. “A lo que ha llegado el primer mundo...
el civiliznsle,,, [ verdad?™

Agquil empieza otio cagdiulo de ma vida que se presenin
plagade de sensaciones (buenas y malas), dolor.
incertidumbre & Impodencia,

DA
INTERNACLI ONAL

DEL NINO

20 14: 2041

Una tarde margué un ndmere de telélono ¥ me
encontré una familia va esperindonos, én ese
momento senti una benvenida de comprensidn, de
|luz, de color y de cercanfa. Eran Juan Giron y su
familia ellos también afectados por esta misma
enfermedod, En agquel momento aprecié ¢l cambio
tan gromnde que mi vida iba a dar ¥ puse los pies en
La tierra, Cuando pregunté por su hijo, Juan Antoneo,
me encontré que era realmente una pesadilla.

Fuimos conociendo a los miembros de la fundacidn
v o In ves In “dichosa” enfermedad de Niemann pick
{como dice la madre de Samuel las habra iguales
(LD N0 Peones ),

Los dltimos meses han sido un sin vivir, una lucha
constanie contra el reloj v In naturaleza sabiendo
desde el principio que cada hora que pasaba efa uni
hora menos con mi hije. Es como si juegss v sabes
que por mucho esfuerzo que hagas, el resuliado ya
es de pérdida. Pero bueno habin que aprovechar al
iR,




Cacda diln lo vivamss como s fiera el dltimo ademds
na olvidand punca su goao y ;|'|.:E:[|';| ul ver ju!_-.u.
COrmer ¥ reir a otros alfos, Cuanto amor, temura y
cariiks he recibido de mi hips, Un nifo tain inteligente
con uni fonalezs sdmirmble v un saber estar en lodo
momento, Como nos enganchaba con su simpatia,
51 SONTisA, sus besos,., ¥ no xolo & md, sino a indos,
e oot que ha dejacdo huellns profundas en mschos
personas gue o han conocido en su cora vida,

Alora seguro gque se encientra moy ocupado porgue
o €l le gusta wodo; la masica, los cuentos, dibujos,
Juegos, pascos, ele. Pero o que mds le entusiasma
son los animales su prefenido el caballo, su amigo
Muanaolite, su tio Domingo y su hermana Violeta le
tronsIniLe rof o8 enisnesmes,

He mencionado a estas personas tan allegadns a Jose
Antonio, pero no son lis dnices. Hemos tenido macho
Ay de la fwinilia, mMIEos, YeCInos, conocidos b
todos en general ¥ ademds de nuestro peeblo todos
los diel entorne.

No quicre mencionar a nudie en particalar porgue
ocuprin toda la revista v seguro {uie .|lFulu_'|| s me
queiliria afris.

Descle agui os doy las gracias de todo comadn en mi
nombre y sobre tsdo en el de mis hijos, Grocias o
tocdo el que ho aponado su granito de anena para mi
hajo v pars tedos los afectados de esta enfermednd.

e nunca mas estemos solos v sin csperanzas

Mermedi Roedelypanes PG

Aracena { Huelva)

3l quieres recibir Informacion puntuaimente
' bor correo electronico de nuestra Fundacion
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GCaria a Joselin

Qué tal? Espers que e encoenines muy bien, nosolnos
guedamos bien, tu sabes liados como siempre pero
bueno lo vamos sobrellevamdo, me parece menlin ya
casi cinco meses de W partida v juraria que fue ayer
cuando estibarmos alli en tu casa fendo v fendo, por
fque 5o 51 que Io sabins hacer bien, tener una sonns
para iodo el mumbo v jamis una mala cara para niche,
aun recuerdo como me observabas cuando en te casa
me salion a flor de piel mis dotes humoristicas ¥ no me
quitabas ojo de encimia, de verdad que estuvimes poce
tiemgeo juntos pero fug muy intenso muy reconforable.

Recuerdo con afornns plena todos agquellos momenfios
pof que e iampoco temps nos pase de todo, twvimos
tiempos de risas, de penas, de llantos en fin como si
hubiesen sido un millda de afios y 1odo quedo resumido
en tres nada mis,

Espero que no hayas perdido B aficidn a los caballos
que tnto le gustaba, que bien lo pasamos en agquellos
dins de romerii, cosa gue supiste tomarle el sabor en
poco tiempo, que chilin e ponias con o gorra “joio”
gue no s¢ me olvidd, ¥ hoy me parece mentira gue
cuando voy no te veo, pero e siento, espero gue alli
donde estés sigas con esas aficiones que las buenas
aficiones no hay que perdertas, va que es el poco partido
que s¢ be saca a la vida, por los sin sabores. gque mos
deparn en cualguier momemnio.,

Por aquf estamos todos bien tu sabes echindote de
meengs i quie dentro de noestr ReEnion Cras W personi
influyente e importants y 1 falta de persons como i
SIEMPIe SC N4 A quc l.'.'I'IEiEI'-l“nH“'-.

Todos te Nevamos dentro e cadn wno. De tu tio te dind
e sigue como siemipre echo un clemento de cuchsls,
lechande en el negocio igual que tu padre, pero o5 un
problema para mi yo que con ¢l me encuentro mauy a
gusto v 1 sabes, cuando mos juntamos los dos ¢ como
una bomba, de tus padres e dird que bien tambien,
superando poco a poco tu marcha que no fue fiol pari
ellos ni parn nodie, tu modre trabajando muche en lo
ticnda v levantando ¢l negocio poco a poco ¥ i padre
como te he dicho antes con su helados v trabapando
mas que la “puficta”, este ado el chozo se quedo vacio,
en fin tu sabes por que, para que decirte mas, solo
guibero que alli donde estés sigas con la misma dulura
que agui gque no le haya cambiado ese cardcler an
bonito que tienes, que sagas siendo tan luchsdor como
aquf, que eso sique o llevas en lo sangre, es0 de
luchador en una carscteristica comin de la sagi
“cucharmy”.

Bueno chaval va te dejo que no guiere robarte mas
tiempo con rallos ¥ memeces, seguro gue ahora e
estaris desquitanco de pregos que aquil fenias lmatagho,
solo me quedn mandarte un hasta luego, por que si de
algo cstoy seguro en esta vida es de que volvers a vene,
i se cuando pem e vere, gue be consie, ¥ enlonces
charlaremos de todos s momenlos que ¥IvImos untos,

Sim s Janeo este sl para gue 1o recibas en adelanto
die bo gque serd el despuds cunndo nos juntenses, asi que
sin mas s¢ despide de toun amigo que no te olvida y
tambien te traslodare un saledo en nombre todos los
e 1o conocimos ¥ es especial de s padre gque son
o gque mas te extrafion, Un besazo v un abrozo tio ¥
lensin pdrn.

i510 va para José Antonio Barmagdn que fue v sera todo
un campedn v un lechador nato.

Muriuel fesux
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Los Nilos

Hay nmucenas blancas cultivisdas

¥ masganias blancas en los campos

y almendros con sy flor de naa, blancos
brllandes, cuil ballantes alboradas.

Estrellas que theminan el espacio
en las noches de iviemo v del estio,
¥ uni luna, cuva luz brilla en el o

transparcnte cunl prisma de topacio,

Hay un sol que iluming el orbe entero
dando luz y calor a coanto exisie.

sy Juz ¥ brillo es tal, que no resiste
Jamiis pupils humana, Mas yo quienos
pesjuefion, que sepiis que cuanto os digo,
no bene parangdn hoy con vosotros

ni en brillo ni en color, hoy ya sois

atriss porgue ha llegado a vos un gran amigo.

come alondra que canta en los barbechos
radiante de emocidn v de aleprin
cuando sicmie llegar ef nuevo din
s ha posado “Jesiis™ en vuestros pechos.

va verdis lns blancas azucenas

y [a del walke blanca margarita

cimo en el tnsie mvicmo se marchiia,

¥ en camibio voesieas almas SRgEuen Ienas
e liiz, d¢ calor ¥ de bloncura.

i I luia, fil el sal, n lis esirellos,

jameis serdn miis blancas ni mis bellas

ni meds llenas de ameor ni de femuor.

Veréis como este brllo en vos pendursg
seréis en adelante lux del mundo

de donde brotard un rayo fecundo
embwiagndo de amor v de dulzura,

Amor, divino amor que de Dios viene

perdurard en nosotros, el carifio
¥ &1 seguis teniendo alma de nifio
seréis lox preferidos del sefior.

Vigilantes de vuestra tierna infancia,

som los padres que os quieren y acomejin;

abarrecer aquellos que nos os dejun
cumplir su voluntad ¥ asi la estancin
en éste mundo muin tengdis marcado,

Y un dulce despertar color de rosa
tendréis al comenzar cadn prmada;
porgue el nifio *Jesds"™ cada malhoano
pondsi en vuestras conciencias alegris,
consiguiendo quizis que ¢l mondo ria
ol percibid L hee de un nuevo dia

Franciseo Javier Mariin

EE S

A mi amiga Marfa Jesis,
Por quien yo tanto siento
Al verln sometida dentro.
Dhe €5t cantiverio
Que estil viviendo.

Cumado la vo o

Me da mucha pena

Porque comprendo muy bien

Lo que Ia vida ha hecho con ella.

Yo guisicra verla un dia dickendo:
i bonita es la vida!

W wocando ot ver el plano
Como solia hacerbo con alegria,

Joacpurie Martin
D todo corandn

CENTRO MEDICO

CEMECO

Cantarranas, 29 ( Morron ) - Telf. 955 85 23 85




Cueridos amigos, me he colado entre las piginas de
viiEsira revista para rendin un meregido hoanenape a
una gran persona; Su nombre es Julia pero todos la
COMGCEN Comda Clermemodo

S tene demasiada imponancia quidn oy, aumsgue
COMOECD 3 VIESITos niHos quc S06 un poquiio los nilos,
@ frca ue |_l.-.."‘-\.l_'||.|r\."|-'|ll ey lade iy wdar @ Julu Como
“panche de cocina™ en la fundacidn y por ese motivo
CTEON FTCTTEC ido s whow conoecdis I.||.|i'..'|'| [ =R = 5] realidad.

Cuando comenzamos la andadura junto a Begona,
micdre die uno de bos nifos, nsda se hobiem conse g
an el crnpaL|e, la vitalidad arroliadors ¥ wovbre Lo 1a
capacidad de amar de Exta mujer o ln que sdmiro
|1|.|||.|'|._1.;|1:-:'r|‘.-.'. Para ella no |'..I:- Pucriis quc Dk =<
piscdnn cruzar speso COMsNTa Kn hien o ¢= algo jusiog
Las cosas desde sy perspeciiva no pueden ser mis
simples, Ins palabras ayudan algunas veces pero lo
gie de verdad imponan son los hechos ¥ o demucsim
continuamente; horas robadas al suefo para la
preparacion de un festival que puede proporciomar
fondos para la Fupdacidn, llamadas welelonicas
PErHERS (uUe nos nhren pucTias, de@ndo La timidez a
un kado, el trade exguisito a fas famaleas necesitadns
de un consuelo dificil de encontrar, a veces, siendo la
recepiora de muchas frustraciones y lenicndo que
escofider las |,|!_'r||:||;|l\. o ue enbiende fuc CRis
persnnas csian ||'\."\-i."\-Fl'\.'1'i'.I.'|-\.l"i.1l. aungue tene ia
bemddicidn de estar g ||r||F:_1|'|.j_|:|.| di peTsOnas ] Ia
apovan v protegen, nadie sabe realmente el sacrificio

LuE Ca0 representa

3 . =
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El dolor v la impoténcia por la marcha de

unos niflos o los gue egd a guener dee un

miodo (JuE pochs personEs L'|l|'|'||'ll'l.'|'|l.|l."l'l ¥
o esar de todio =0, (RIEmpn ha wnliclo
Ia penal Y continua valiendo la pena

JCemacen los persomas que lorman i grn
familia de ésta fundactin los pegueios
e che alma die una raper Hamnasda Jula®
Creo gue no ¥ sin embargo odos tienen
un pedacito, estar a su lado cs una
demostraciin constante de vabentin y oo
por o wicka |, espero que ka pucdan disfrstar
muchos afios, como colaboradorn v o
|1|.;'|l-I |:||1|'|||j1,||'|'||,"_ COFTIC Wi ga, I'\.."'- I."'-ll\.'lllII
psepgurar que un tesoro asi no lo

amn f&cilmenle

CIECLHS

Disculpenme por centramme solo en ésia
persond, oy consciente de las muchas
que estdn al pié del cafdn ayudando en
el anonimato, nadie, salvo los mds
allegados las conocen, los que se han
incorporado a la Fundacian haciéndose
socios, los comerciantes gque permiten os
carebes anuncindores sin milents comencial
alguno, miembros de barriadas ¥ pucblos
enteros que han salicdo a la calke pars alear
la vor ¥ que se pucdan cscuchar nuesiras
relvindicaciones, como es |a de permitar
¢l acceso de medicamentos en fase de
experimentacion en nuestro pais, o las
ayvudas de los arganismos oficiales,
aquellos que hin aporiado su finmin para
que podamos legar a Las alias esferas del
poder

A todas esas personas [es doy las grces,
en cspecial o Jula, espero que esie o

nuestro lado siempre

Mianeld Caxnro

Empresa




Niemann Pick en el mundo.
Asociacion Niemann Pick de Inglaterra
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El apoyo gqave la Asoclacion de la Enfermedad de
Miemann Pick (Reino Unidod ofrece a las familias
acdopta nuchas formes:

Las familias con nifios recientemente diagnosticodos
se suelen dingir por primera vee a [a asociacion con
peticiones de informacidn sobre la enfermedad. Les
afrecemos informacion Cue Rea fascil cle .;l1r|:||'|r.:n|_1|,=r y
al mi=mao |i-:r1:|ru.} SRACETE f su 1'.'.".1111\tl.'||:'i-|!|. Tumbién
s les pl'l'lpufv.."ll.'lr'lit unas folletos de informacion o los
p.ll.|n."*1. que les offece mds iwnformaocion sobre li
Aspciacidn v RUS |.'|hj|:li'.115-.. Tamilsién |.|1\|m-||u_'rn-:n e
otros malenabes mfommativos cjue |'||.||;'|.1|.'|| ser elevinies
11 DCASIORES rlll.lhll."l'il:ll'.'\ W LB S PR O il.p:lil;i.,'rn
expresa de la familia.
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Alpunas familins solicitan contactar con otras que han
tenido o cstdn teniendo expenencias somilares, Es una
L atender esta necesidad v avudar a hacer
realidad este conlacio.

Muchas familias desean ir mas alla haciendo recogida
de fondos v concienclando a los demds de las
I'I1I|'l|in:.'1|.'il.lvlll."h que rondean a b enfermedsd de Niemann
Pick en mifios. La Asociaciones les ayuda psesorkmdoles
cn o l.l-.l'gil.lli.r'u.n.'tl'lr'l de cstasactividades de I'{'l,:i:l_Fll;l.“ e
fomados,

El ;J[Il.'l-}l.h."l1!ﬂ.‘~:.'i|.|l'|u!. aifigiic iniadgibde, pl.u.'n;b: o1 wiknl
durante los momentos dificiles ¥ Susan Green, la
Coordinadora de Apoyve Familiar, sie mpre estd
disponible para escuchar a cunslquier que [ necesile
A veoes, el simple hecho de poder expresar sentimicmos
es un verdaders estimulo.

5i, desgracisdamente un mifio fallece, ¢l apoyo de la
Asociscion no finaliza,

D¢ hecho,en algunos casos, eslo €3 precisamenie ¢l
momente en ¢l gue mis ayuda s¢ necesita, La
Coordinadera de apoyo familiar s¢ encarga en gsos
tnstantes de contactar con la familia ¥ ofrecerle su
ey,

Aungue Susan tiene oiro irabajo a tiempo completo,
como Upomhnadora de Apoyo familiar se compromgle
a estar disponible para todos aguellos que quicran
hablar con ella. La mepor hora para llamir es por la
nache o en fin de semnana, i, g1l e e N Mensape
en el contestados, ella devolverd i Damada,

Esperamos establecer buenas relaciones de conlinga
con fodas las Tamilias con el Nin de que temgan o
seguridad de que la Asociacion le da tdo el apoyo que
necesitan.

Snsan CGireen

eremos su producto.

estudiocreativofernandomartinez




Desde Estados Unidos:
Saludo de Miriam Polic.

el
Sam Jusio (Sama FE), Angenlina

Desde Extados Unidos, hemos recibudo la siguienie En realidnd ka que escribe estooes mi Mami, no yo, ¥
carta, para su edicién en nuestra Revista: es que debido a esta enfermedad neurometabdlicn y
Progiresiva que no tens n trtanenio ni cam. Yo ya
“Hola, mi pombre es Ivana Polic, tengo 18 afos y naci o &y s mormal; me tramsformé en discapacitsb
en Argentina, Poco a poco todas mis habilidades fueron
desaparcciendo, A los 12 afos terminé la escuela y al
estar o1 punto de entrar en fa Secundario, no lo puds

hagrar,
horn iengo |8 afios. Mi cumpleafios es ¢l 22 de Abnl

Alin puedo leer algo v escribur, pert el prondstico es

quedar totalmente incapacitada

Les cuento de forma breve mi triste historia. Pui muy
fializ husta log 12 afos, fecha en lo que comence o
flaguear en el Cole ¥ me llevaron al Neurdlogo y en
menos de 6 meses me dieron el diagndstico de
enfermedad de Niemann Pick tipo C Mi Mamid ain tiene esperanza de cura; yo ni siquiera
estoy muy consciente de esta cruel realidad, la
> i Fundacidn Niemann Pick de Espadia junio a la de LSA

' estin Ninanciando L mvestigacion

La direceidn de e-mail de Minan, su madre Ivana
o5 |1|4|,p||,n]u[l!'u|:||.1.':|lll




Presupuestos 2003.

cion

El destino de cada Euro recaudado.

L Presupuestos aprobados pam el proximo
eprewio en el capitulo de gastos ascicmben
o Do conticlad de 539000 &,

Eito supone un incremento presupucsianio
del 17.2% sobre el aflo anterior,

El rein es poder ingresar éstn mismea cantidac
para poder cumplir los fines fundacionales
previstos,

Imayor porcentaje, 54 céntimos de cada €
o] dado va destinado a la Investigaciin,

tue inchuye el tercer posible afio de rabajos
¥ una beca para la asistencia médica al
Congreso médico mundial sobre Miemann
Pick en Esiados Unidos

La Ayuda familiar prevista supone 19
céntimas ¥ Vi destinodo a aquelln ayoda que
kis administraciones sanitarias no logremos
Jque cibran parn atender a estos nifios.

Los gastos de Administracidn suponen 11

- i ¢ incluven kos materiales diversos,
I I;Etl'mdr comeo o materiales, teléfono, efc.
b M-y

:i'l "':'h difusion v divalgacian son 16 cénlimos

-
A _,-i*'pm'l pagar la edicidn de la Revisia v la
\\hliﬁ : . A___.."'ﬂﬂ'_..._:Tlli"' compra de comisctns, que se venderdn para

nywdar a la financiacion
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VAMOS TAN LEJOS QUE LLEGAMOS AL CORAZON m




