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PRESENTACION

La Asociacion Espafola de Grinpatias, es una asociacion sin animo de lucro constituida el
17 diciembre de 2019, con los objetivos de promover la investigacion de las mutaciones de
los genes GRIN, codificadores de los neuro receptores del glutamato, en sus seis variantes,
GRINI, GRIN2A, GRIN2B, GRIN2C, GRIN2D, GRIN3A, GRIN3B, dar visibilidad de estas
patologias en el conjunto de la sociedad, especialmente en el entorno médico, y apoyar a
las familias afectadas.

EL INICIO. CRONOLOGIA DE ENCUENTROS

El 28 de diciembre de 2017 se publico en la prensa local de Galicia y en la nacional, una
noticia relacionada con la lucha de Andrés e Inés, unos padres gallegos, para que fuera
reconocido su derecho a cobrar la prestacion econdmica por cuidado de menores con enfer-
medad grave, e instando al Congreso de los Diputados a cambiar el Real Decreto 1148/2011,
concretamente el listado anexo que relacionaba las enfermedades que daban derecho a la
prestacion. En esta noticia aparecian por primera vez en prensa las palabras “Mutacion del
gen GRINT”.

Gracias a la repercusion que tuvo la noticia en los medios, tres madres, Andrea, de Barcelo-
na, Alicia, de Sanxenxo y Mercedes, de Malpartida de Plasencia (Céaceres), pudieron darse
cuenta de que habia mas casos con la misma patologia que sus hijas, y consiguieron ponerse
en contacto con la ayuda de los periodistas.

Posteriormente contactaron con las familias gallegas el doctor Xavier Altafaj, investiga-
dor de la Unidad de Neurofarmacologia del Institut d’Investigaciéo Biomedic de Bellvitge
(IDIBELL), y la Doctora Angels Garcfa- Cazorla, neuropediatra del Hospital Sant Joan de
Déu de Barcelona, que atendia otros pacientes con mutaciones del mismo grupo de genes
codificadores de NMDA, y los mismos padres de los nifios atendidos en Sant Joan de Déu.

Durante 2018 y en los primeros meses de 2019 otras familias del resto del estado tuvieron
noticia de la existencia de este nucleo inicial de afectados y se creé un grupo de WhatsApp
para dar informacion sobre la investigacion que se estaba llevando a cabo por parte del
equipo del Dr. Altafaj, y apoyar a los padres que recibian el diagnéstico genético y que
conseguian encontrar la manera de ponerse en contacto, a través de redes sociales o de los
pocos neuropediatras que conocian la existencia de otros casos como los de sus pacientes.
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En la primavera de 2019 dos acontecimientos ayudaron a agrandar el chat de padres. Por
una parte, la celebracion de una jornada sobre enfermedades raras el 25 de mayo de 2019, en
Negreira, Coruiia, especialmente enfocada en dar a conocer la patologia asociada a la mu-
tacion GRIN, a la que asistieron familias afectadas, y que se publicé en los medios gallegos.
Y por otra, la campana de micro-mecenazgo, promovida por el equipo de investigadores
liderados por el Dr. Xavier Altafaj, del IDIBELL, y el Dr. David Soto del Cerro, profesor
de la Facultad de Medicina de la UB, en la plataforma Precipita de FECyT, que se publicitd
entre otras revistas cientificas, en Genotipia, y que consiguié recaudar mas de 17.000 euros
destinados a continuar la investigacion que permitiera entender las alteraciones molecu-
lares derivadas de las mutaciones que provocan la enfermedad, aportar un diagnoéstico
molecular y funcional y evaluar diversas estrategias terapéuticas para su posterior traslado
a la practica clinica.

Los dias 5y 6 de octubre de 2019 se celebrd en Barcelona la segunda edicion de la GRIN2B
Europe Conference, donde algunas de las familias que habian entrado en contacto mediante
el chat de WhatsApp pudieron conocerse personalmente y dar impulso a la creacion de
la Asociacion Espanola de Grinpatias, que finalmente se constituyd en Barcelona el 17 de
diciembre de 2019, con la aportacién inicial de los familiares y allegados de 14 nifios, nifas
y adolescentes afectados.

Actualmente forman parte de la asociacion 76 socios, y 28 familias han conseguido ponerse
en contacto después de anos de lucha en solitario.

Desde la fecha de la constitucion, hace un afio, se han realizado numerosas acciones de todo

tipo, que pueden agruparse en las tres ramas principales en las que se estructura el plan
estratégico: Apoyo, Visibilidad, Investigacion.

EVENTOS

Eventos presenciales.

Antes de que la pandemia por COVID-19 trastocara todos los planes, tuvimos tiempo de
realizar algunos eventos:

— De 12/10/2019: Escanciado solidario en Sevilla. Como cada afio en el Puente del Pilar
el Centro Asturiano de Sevilla particip6 en el Encuentro de Casas Regionales de Espaiia.
Todos los afos organiza un escanciado solidario a beneficio de alguna ONG o Asociacion.
El Escanciado solidario del 2019 se organizé a beneficio de la Asociacién Espanola de
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Grinpatias y se recaudaron 5.060€. La entrega del cheque solidario fue el 13 de diciembre y
acudieron autoridades municipales y representantes del Principado de Asturias. Organi-
zado por José Manuel Botija.

— 29/02/2020: Dia de las Enfermedades Raras. Participamos en el stand de la Conselleria
de Salut de les Illes Balears, para visibilizar las GRINpatias, en la Diada de les Illes Balears.

— A finales de febrero, coincidiendo con el proyecto “Genialidades sin barreras”, en el
Instituto I.E.S.O. Quercus de Malpartida de Plasencia, Mercedes Oliva fue invitada por el
equipo directivo de dicho centro a dar una charla a los alumnos y darles a conocer lo que
eran las Grinpatias, enfermedad que presenta Lucia, antigua compafiera suya. La charla
no pudo ser mas emotiva. Unos dias después se llevé a cabo un bocadillo solidario a favor
de nuestra Asociacion. Donde tanto alumnos como personal docente se volcaron en la
actividad. Se habl6 también de realizar un mercadillo solidario, pero por el confinamiento
posterior no pudo ser.

Ademas de la actividad de Malpartida, tuvieron que suspenderse otros eventos ya organi-
zados, en Barcelona, Negreira y Sevilla.

Eventos on-line:

El 25 de abril se llevaron a cabo las I Jornadas de la Asociacion, a través de la plataforma
Jitsi de videoconferencias on-line, en las cuales el Dr. Xavier Altafaj, la Dra. Mireia Olivella,
la Dra. Angels Garcfa-Cazorla y la Dra. Natalia Julia pudieron explicar a los socios, de una
manera muy didactica, que significa tener una mutacion en uno de los genes GRIN, tanto
desde el punto de vista molecular, como clinico. Una vez finalizadas las exposiciones los
presentes pudieron formular preguntas a los ponentes via chat, que respondieron amplia-
mente. Posteriormente compartimos las charlas en Redes para que estén al alcance de todos
cuantos quieran escucharlas.

La IT Asamblea General Ordinaria tuvo que realizarse de forma telematica, a través de la
plataforma Jitsi, con la participacion de 26 socios, el dia 2 de mayo de 2020, en la que se
aprobaron por unanimidad todos los puntos del orden del dia.

Un clasico para recaudar fondos en todas las organizaciones sociales es la Loteria de Na-
vidad. Debido a la dispersion geografica de los socios y a las especiales circunstancias de
pandemia que obligan a extremar las precauciones higiénicas, era muy complicado repartir
papeletas para venderlas fisicamente. Por ello se opt6 por la venta on-line de papeletas de 5
euros, con un donativo para la asociacion de 1 euro cada una, desde la Administracion de
Loteria nimero 32 de Malaga.
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APOYO

Actuaciones de Relaciones Institucionales.

Uno de los fines mas importantes de la Asociacién Espafola de Grinpatias es la busqueda de
la mejor calidad de vida y un futuro ilusionante para nuestros afectados y sus familias. Por
eso, en el marco del apoyo mutuo, uno de los intereses fundamentales era poder defender
nuestros derechos, muchas veces vulnerados por administraciones y parte de la sociedad.
Con este fin, se firmé un acuerdo de asistencia juridica con el prestigioso despacho de
abogados Lex Auria. Se realizaron también reuniones con los diferentes partidos politicos
que se presentaban al Gobierno de la Xunta de Galicia, en las cuales se expusieron nuestras
necesidades y solicitamos:

— Que se doten de recursos y personal necesario en las unidades genéticas para que el
tiempo del diagnoéstico venga determinado por el tiempo exclusivo que dure la prueba.

— Laimperiosa necesidad de implementar un protocolo de actuacion real para acelerar los
diagndsticos de enfermedades raras.

— La existencia de un plan de formacién, informacién y comunicacion para los neuro
pediatras, genetistas y profesionales en el ambito de las enfermedades raras, que permi-
tan derivar los casos de Grinpatias que se vayan conociendo al grupo de investigacion de
referencia, con la subsiguiente mejora de la operatividad y disminucion de los tiempos de
diagndstico y tratamiento.

Se tramito el ingreso en la Federacion Espanola de Enfermedades Raras que se formalizé en
el mes de noviembre de 2020. Pertenecer a FEDER aporta a nuestra asociaciéon innumerables
ventajas como asesoria juridica, visibilidad, convenios con otras entidades o formacion.

Una de las tltimas acciones del ambito de las relaciones institucionales ha sido presentar
una queja al defensor del pueblo por a las practicas de dilacion y falta de reconocimiento de
los derechos que asisten a los afectados por el RD 1148/2011, como practica habitual de las
Mutuas obligadas a pagar las prestaciones, presentando argumentacion y anexando casos
reales. Estas practicas juegan con el agotamiento y la capacidad econdmica de las familias,
ante la perspectiva de embarcarse en un procedimiento judicial para reclamar sus derechos.

El chat de WhatsApp.

Desde el primer contacto entre padres y madres de las familias afectadas, el chat de What-
sApp ha sido el principal instrumento de comunicacién. Una vez que los padres de los nifios
afectados ingresan como socios, tienen la posibilidad de relacionarse directamente con
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todos los demas, ya que este chat esta reservado solamente para madres y padres.

Aqui se comparten angustias, problemas, situaciones estresantes de nuestros hijos e hijas,
pero también terapias, progresos, orgullo de su fuerza y su sonrisa, y, sobre todo, se encuen-
trala calidez del acompafnamiento, el sentimiento de que es un camino duro, pero compar-
tido, donde el transitar entre consultas de médicos y despachos de la administracién ya no
se hace en soledad. El grupo entiende la situacion de cada cual, porque cada uno la hemos
vivido en propia carne.

El correo electronico

La asociacion mantiene atendido permanentemente un correo electrénico corporativo,
info@grinpatias.org, como principal punto de comunicacion para todas aquellas personas
que quieran entrar en contacto con nosotros. Desde este correo se derivan a los respectivos
responsables segtin el contenido de que se trate.

Hemos de senalar que, cualquier madre o padre que se ponga en contacto con la Asociacion
Espanola de Grinpatias, tanto si desea entrar a formar parte de esta, como socio, como si
no, recibe asesoramiento sobre neuropediatras de referencia, estado de las investigaciones
sobre Grinpatias y se le proporciona el contacto con el BCN Grin Team, que agrupa a los
investigadores y clinicos de referencia para que pueda consultar sus dudas y obtener infor-
macion de primera mano. Es vocacion de la asociacion servir de puente entre los afectados
y los investigadores y profesionales médicos especialistas en nuestra patologia.

VISIBILIDAD

Redes Sociales.

La presencia en redes sociales es muy importante para dar visibilidad a la asociacién. Gra-
cias a ello, varias familias GRIN nos han encontrado y hemos dado a conocer las Grinpa-
tias a la sociedad en general. Durante este afilo 2020 hemos tenido presencia en Facebook,
Instagram y Twitter, con las siguientes publicaciones:

— Escanciado Solidario realizado en Sevilla por el Centro Asturiano, en octubre de 2019,
con beneficio a favor de la Asociacion.

— Rueda de prensa, celebrada en Plasencia (Caceres), donde se dio a conocer la Asociacion
y una cantidad a favor de la investigacion que se estaba llevando a cabo por el Dr. Altafajy
su equipo en IDIBELL, recaudados en la Run Colours por Lucia, celebrada el mes anterior
en San Gil.
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— En el mes de noviembre, Mercedes Oliva, presentd una historia, en el concurso que
celebraba Giving Tuesday. La historia de su hija Lucia. Las Redes Sociales nos ayudaron a
dar visibilidad al desafio, que gand el premio a la historia con mayor votaciéon popular y que
Mercedes don¢ a la Asociacion.

— En el mes de enero compartimos una noticia que aparecia en prensa: “Familias unidas
en la lucha por dar visibilidad a las Grinpatias”. Un viaje de dos familias fue la ocasion para
hacer una entrevista conjunta para la prensa.

— El proyecto “Genialidades sin barreras”, en el Instituto I.LE.S.O. Quercus de Malpartida
de Plasencia, también tuvo repercusion en Facebook.

— Laparticipacion en el stand de la Conselleria de Salut de les Illes Balears, el 29 de febrero,
dia de las enfermedades raras.

— En el mes de marzo celebramos el GRIN AWARENESS, compartiendo a diario en redes
sociales mucha informacion acerca de las Grinpatias.

— Las charlas impartidas por los clinicos e investigadores que participaron en las I Jorna-
das de la Asociacion, el 25 de abril.

— Los productos de merchandising han estado presentes frecuentemente en las publica-
ciones. Muchas personas han compartido sus fotos con nuestros productos para promo-
cionarlos.

— Sandra Silva Arrieta y Mercedes Oliva han confeccionado y publicado un video donde
se explica de una forma clara y sencilla lo que son las Grinpatias, dirigido principalmente
a padres y madres que recién reciben el diagnostico de su hijo o hija.

— La presentacion de la queja ante el Defensor del Pueblo por el proceder de las Mutuas
Laborales en contra de los derechos de las familias con hijos con enfermedad grave.

— Laentrevista da Sandra Silva Arrieta en Pausa Hexagonal, de Mercado del 13, dedicada
este mes a las Grinpatias.

— Video de presentacion de la Loteria de Navidad, que ha obtenido muchisima visibilidad.

Pagina web

La pagina web www.grinpatias.org se public6 al mismo tiempo que nacia la asociacion.
Durante 2020 ha ido creciendo, aumentando en secciones y contenidos y manteniéndose
actualizada para que cualquiera que acceda a ella pueda obtener informacion sobre las
Grinpatias. Contiene un repositorio de recursos divulgativos, reutilizables, para compartir
y dar a conocer las patologias asociadas a las mutaciones de los genes GRIN, asi como las
exposiciones que los diferentes clinicos e investigadores han expuesto en las conferencias
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que se han realizado hasta la fecha. También es la puerta de acceso a la asociacion, a través
el portal de socio, y contiene los formularios de solicitud.
del portal d y contiene los f 1 de solicitud

Otra de las funciones del sitio web es la de recoger las donaciones a través de un TPV virtual.

El mantenimiento actualizado de la pagina web es una funcién laboriosa, de vital importan-
cia, para que, quién busque informacion, pueda encontrarla en forma util y estructurada.

INVESTIGACION

Comité cientifico.

El comité cientifico ha empezado a mantener contactos entre sus miembros en los ultimos
meses de 2020. Aunque todavia no esta constituido formalmente, han mostrado su interés
en formar parte de este, algunos padres con formacién en ciencias, principalmente del
campo sanitario, y profesionales clinicos, neuro pediatras, fisioterapeutas y psicdlogos que
tratan a pacientes con mutaciones Grin.

Aun sin una constitucion formal, se han realizado actuaciones de suma importancia para
situar las Grinpatias dentro del sistema de regulacion de las enfermedades poco frecuentes.
Entre otras:

— Comunicacion con Orphanet para incluir los diferentes genes GRIN dentro de las pato-
logias en su lista de enfermedades huérfanas. Hasta ahora GRIN2B y GRIN2A (esta ultima
ya existia en la lista) GRINI y GRIN2D aun estdn en revision.

— Incluir a la asociacion de GRINpatias en el listado de asociaciones de enfermedades
raras de Orphanet.es y Centro de Investigacion Biomédica en Red- Enfermedades Raras
(CIBERER)

— La presentacion de la Asociacion Espanola de GRINpatias en el boletin informativo de
la Sociedad Espafola de Neurologia Pediatrica, que ya esta dando sus primeros frutos, en
forma de establecimiento de comunicacion entre la asociacion y los pediatras con pacientes
GRIN a los que ha llegado la noticia de nuestra existencia.

— Apoyar a las familias en la obtencion de un diagndstico de la funcionalidad de las va-
riantes GRIN que aquejan a sus hijos e hijas.

— Ayudar a las familias, para temas logisticos, en el ensayo clinico con L-Serina que se
esta llevando a cabo en el area de Neurologia Pediatrica del Hospital Sant Joan de Déu, de
Barcelona.

— Organizar las jornadas de octubre de 2019 en Barcelona
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— Organizar la jornada por videoconferencia de 25 de mayo de 2020 con los médicos e
investigadores para que los padres de la asociaciéon pudieran tener un contacto directo con
los principales profesionales implicados en el estudio y tratamiento de las mutaciones GRIN.

— Mantener el contacto y participar en reuniones con las asociaciones europea y ameri-
cana.

— Redirigir a médicos e investigadores a los padres que acaban de recibir el diagndstico
para que puedan ponerse en contacto.

ESTADO CONTABLE

Las primeras aportaciones econémicas destinadas a impulsar la investigacion de las patolo-
gias asociadas a las mutaciones de los genes GRIN, se iniciaron antes de que se constituyera
formalmente la Asociacion, en diciembre de 2019, y los fondos obtenidos se transfirieron
directamente al IDIBELL, Institut d’Investigacié Biomedic de Bellvitge, dénde estaban
trabajando los investigadores. Concretamente:

— Jornadas de Enfermedades Raras, Organizadas por el Concello de Negreira y el Club
Cerveceria O Cotén Negreira, los dias 25 y 26 de mayo de 2019.

— El Concello de Negreira en junio de 2019 doné 3.000 €.

— 42 Edicion del Triatlon Solidario de Negreira, Organizado por Cerveceria O Coton Ne-
greira, y el Concello de Negreira, en julio de 2019, recaud6 4.700€.

— Run Colours de San Gil: 5.000€

— Escanciado Solidario realizado en Sevilla por el Centro Asturiano, en octubre de 2019,
se recaudaron 5.060€.

A partir de enero de 2020, con la Asociacion ya constituida, el estado contable es el siguiente:

INGRESOS Gastos
Donaciones web 511 Ionos 173,65
Ventas 13143 Courier 331,15
Donaciones 4439 Compra Loteria 25
Cuota socio 4100 Merchandising 11431,68
Venta loteria 1515 Imprenta 389,02
Fundaciéon Bosch i Gimpera 2300
Total 23708 Devolucion Remesa 60
Mantenimineto cuenta 113,58
Total 14824,08
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Balance ano 2020

Saldo 01/01/2020 Ingresos Gastos Saldo 31/12/2020
5.229,83 23708 14824,08 14.113,75
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Entre las empresas y organizaciones que han colaborado activamente con nuestra Asocia-
cion, aportando donaciones y visibilidad podemos destacar:

— Addomo, arquitectura modular. Empresa de arquitectura de Bertamirans, Ames (A
Coruiia), doné 600 camisetas, que fueron el fondo inicial de existencias de merchandaising,
que hemos podido vender.

— Centro Asturiano de Sevilla. La Junta Directiva, junto a numerosos voluntarios y em-
presas colaboradoras, organizo el escanciado solidario en octubre de 2019, que recaudo
5.060 euros

— Opticas Ferreiro, Negreira, A Corufia. Don6 a la Asociacién la recaudacién obtenida de
la venta de varias de sus gafas, por valor de 770 euros.

— Los trabajadores de UNO CTC (De Ruy Perfumes) de Alcala de Guadaira, Sevilla,
aportaron 575 euros.

— Los alumnos del IESO Quercus, de Malpartida de Plasencia, Caceres, recaudaron 185
euros de la organizacion de un bocadillo solidario.

A pesar de que 2020 ha sido un afio dificil, en el que no hemos podido llevar a cabo todos
los eventos que teniamos planeados, hemos conseguido impulsar la Asociacién y todos estos
hitos se han alcanzado gracias a un equipo de personas que, altruistamente, han dedicado
las horas de su tiempo de ocio al mas importante de todos los suefios de los que formamos
parte de este proyecto: Conseguir salud y bienestar para nuestros nifios y nifias.

12
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Relaciones institucionales Andrés Dominguez
Contabilidad y tesoreria Andrea Torras y Alicia Souto
Comité cientifico, relaciones con otras asociaciones Sandra Silva-Arrieta
Secretaria Antonia Costa
Redes sociales
Mercedes Oliva (Coordinadora de Redes) Facebook
Macarena Dehesa, Instagram
Elisabeth Santos, Facebook e Instagram
Montse Arencon, Twitter
Andrés Dominguez, Paula Rico y Miguel Botija, colaboradores.
Pagina web Marcos Herrero
Loteria David Aguilar
Junta directiva
Presidente Andrés Dominguez
Vicepresidenta Sandra Silva
Secretaria Antonia Costa
Tesorera Alicia Souto
Vocales Mercedes Oliva
José Manuel Botija

Andrea Torras

13



14



