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NUEVO CONCEPTO DE 'SALUD'
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o Medicina participativa, Papel activo del paciente
en el cuidadode su salud, gratias 2 (s nuevas
henamientas digitales y soclales.
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Meditina paternalista, £l médica determina
I que 25 bueno para &l paciente. Toda la
atencian aqurre dentro del hospital
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GUIA METABOLICA

Grupo de enfermedades 01

* n=+de 600
 algunas con
prevalencia -1/1 millén
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e Actualidad

C « Util para el dia a dia

Empowerment 03'...............

| 02 informacién

¢ Contenido cienfifico

* Beneficios demostrados
¢ Cuidado del cuidador
» Recetas especializadas |

’7 04 Exitode visitas

+de 1 milléon/afo

Buena practica OSI-----------"-.

En 2013 el Ministerio de ? “.

Sanidad, Servicios
Sociales e Igualdad
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taencermenan - Enfermedad de Fabry
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LA ENFERMEDAD LA ENFERMEDAD CONSEJOS NUTRICION RECURSOS INFORMACION PREGUNTAS

mici » Enfermesa oe Faory

4Por qué se produce un LA ENFERMEDAD Enfermedad de Fabry

0! ;Qué es |a enfermedad de Fabry?
is

. &Qué es la a-galactosidasa A?

a la deficiencia de una enzima lisosomal que causa la
acumulacion anormal de un esfingolipido no degradado en
diferentes érganos y tejidos.

£ Qué ocurre cuando se produce una
_ deficiencia de a-galactosidasa A?

: _ &Por qué se produce una deficiencia de a-
£Qué hay que hacer par: g.jaotasidasa A7
consecuencias de una ¢

LQué
nace

&l caso de un nifiola g
na enfermedad de Fabry?
¢Como se diagnostica un paciente con
enfermedad de Fabry?

£Cémo se diagnostica un paciente con
anfarmadad de Krahba?
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PROYECTO “I LOWE YOU”

DESCRIPCION DE LA HISTORIA NATURAL DE LA ENFERMEDAD- INVESTIGACION BASICA
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Asociaciones de
pacientes + de 200 médicos

Crowdfundingal Uso de las redes sociales
servicio de la ciencia

Nuevas hipotesis — De la genéticaala

de investigacion monitorizacion continua

Sant Joan de Déu
Barcelona - Hospital

12 Guia de Familias /& Censo de pacientes
g sobre SL 'l' actualizado

Y

Colaboracion continua de voluntarios
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LOS RETOS...

1. Alcanzar la muestra mas grande de pacientes posible.

2. Trabajar a nivel internacional.

3. Dar valor a la expertise y experiencia que los familiares de pacientes con
enfermedades raras tienen.

4. Trabajar de forma colaborativa con los clinicos para el analisis de los datos
que proporcionan las familias/pacientes.

n#N
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LA SITUACION REAL...

Las familias usan las redes sociales para compartir conocimiento sobre la
enfermedad y para conectar con iguales.

Si nos comparamos con las familias, los clinicos llegamos tarde.
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DIFICULTADES...

v' El registro nacional/internacional de pacientes con enfermedades raras
no es obligatorio.

v" Privacidad y seguridad de la custodia de los datos clinicos.

v Necesidad de trabajar con las familias y con los clinicos en una red
privada.

v’ Utilizar diferentes idiomas para romper las barreras linguisticas.
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INVESTIGACION EN ENFERMEDADES RARAS FAMILIAS cLiMICOS INFORMACION RESULTADOS

Noticias mas noticias o Inicio de sesion
UNETE
srim:l;'alj:mada cientifica y de familias sobre el sindrome - N b e tinann
a uki
14/09/2017 Estamos investigando
El proximo 6 de octubre se llevara a cabo |a 1° Jornada cientifica y 2 Contrisena™
de familias sobre el sindrome... A £
Rare Cammatr;s incorpora el sindrome de Kabuki como Creat i it
2;3::;;03{9 = Solicitar una nueva contrasefa
Elsindrome de Kabuki {SK) es una patologia multisistémica de _ m
causa genética, que se caracteriza... HEELERLEL EAIHMULISE
e e - "
-9 - c Resultados
\"* - ; &: -
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""_& - .y -
A o ENACH-PKAN
,.\ Vipg o Encontramos en los primeros
3 C Tot o€ afios distonia y
-~ é ) A 40 b posteriormente un
= ho - T r__r parkinsonismo atipico en
pacientes con PKAN.
- o% L\ .
&L H - Dl ver todos
EQUIPO CIENTIFICO FAMILIAS CLINICOS @ CONTACTA y sugiere
: s ; . : una enfermedad
Un proyecto coordinado por el Vesotros haceis posible la Trabajamos juntos para conocer
Haospital Sant Joan de Déu de investigacion. mas y atender mejor.
Barcelona,

@  AYUDANOS!
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QUE ES RARE COMMONS

v" Rare Commons es un proyecto de investigacion del
Hospital Sant Joan de Déu de Barcelona centrado en
el estudio biomédico de enfermedades raras que
afectan a ninos.

v Enfoque internacional para el uso de la web vy la
tecnologia 2.0. Trabajamosen Inglés y Espanoly
estamos valorando lainclusion de nuevosidiomas.

v" Un método de investigacion centrado en la
participacion de las familiasy los clinicos, con el
liderazgo del Hospital SantJoan de Déu, que permite
trabajar en equipo entre pacientes, familiasy clinicos
de alrededor del mundo.
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Sant Joan de Déu
Barcelona - Hospital




O ant Joan de Déu
cOMO TRABAJAMOS CON LAS FAMILIAS 8 SJD 5antdoan de Deu

---------------------------------------------------------------------------------------------------------------------

Informacion Participacion Recoleccion Generacion de

y formacion en la comunidad g de datos conocimiento
L)

iHola! Yolanda Scott *.

52
Mis datos Defectos congénitos de la glicosilacion (CDG) T
Mi perdfil @ 1. Los CDG desde el punto de vista celulary molecular & -ﬁ F::Té:::gns
Ll o 2. Los CDG, la sangre v las alteraciones de la coagulacion. a +
s e @ 3. Los CDG desde el punto de vista neurelégico | a 4+
Tratamientos
- . 4, Los CDG desde el punto de vista neurologico Il | + . "
SN R El objetivode la plataforma es un
racturas, luxaciones... EDITAR . Gastroenterologia y hepatologia en el sindrome de a + .ie .
s O empoderar a las familias, mediante
@ 6. Problemas endocrinos y ginecolagicos en el sindrome de CDG a + d O S re C u rso S .
@ 7. Problemas renales en el sindrome de CDG & +
9 8. Problemas osteoarticulares en el sindrome de CDG a + 1. Com pa rti r capitUIos Cientificos
e 9, La cardiopatia en los CDG a8 + SObre diferentes aSDECtOS de |a
‘ 10. Manifestaciones oftalmologicas en los CDG a + enfermedad’ escrltos por medlcos
m R § con un lenguaje sencillo.
11. Transtormos inmunologicos en los CDG - +
12, Problemas de conducta y aprendizaje en los CDG | +
® 2. Preguntar sobre la enfermedad
a +

e 13. La piel n los CDG

a las familias mediante encuestas
médicas especificas.

Interficie de la comunidad virtual de familias.
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Compartir para avanzar va somos 298 usuarios

F MI PROYECTO PREGUNTAS MEDICAS SOCIAL COMMONS

1. Los CDG desde el
punto de vista
celular y molecular

La célula y la glicosilacion

RESUMEN: aspectos celulares de los
CDG

Acido desoxirribonucleico (DMA)
Genes y Cromosomas

Herencia autosdmica recesiva
;0Qué ocurre en la PMM2-CDG?
Mutaciones de novo

RESUMEN: la genética de los CDG
Diagnostico de los CDG

RESUMEN: diagnostico CDG

Ejemplo de capitulo sobre la genética de la enfermedad...

g™, Dinamizadora RC CDG
l. l .l Editarcuenta Cerrarsesicn

I,

1. Los CDG desde el punto de vista celular y molecular
La célulay la glicosilacion

La célula es la unidad morfolégica y funcional del ser vivo. Estase componede 3partes  Para rellenar este
fundamentales: la membrana que la recubre, el micleo donde se encuentra la mayor formulario necesitaras:
parte del ADM, y el citoplasma, un fluide que ccupa el espacio entre la membrana y el

nucleo en cuyo interior residen las organelas y estructuras celulares. Las organelas y

estructuras mas importantes son las siguientes: + Pesoy longitud al nacimiento.
+ Perimetro craneal del nifo al
nacimiento.

* Test genético de fi

+ Reticulo endoplasmatico: Red de tibulos usada para la sintesis de moléculas
complejas y otras reacciones bioquimicas.

* Aparato de Golgi: Organulo en donde se procesan y modifican las proteinas, R NforEaritn sohr;: e

familiares.

+ Microtabulo: Cilindros que mantienen y dan forma a la célula, son como el

esqueleto, ; 25
H Mi actividad

* Mitoecondria: Responsable de dar la potencia o energia a la célula, 1. Caracteristicas Estado:

genéticas y moleculares-
DG 0{}/ 0

RELLENA EL FORMULARIO
2. Los CDG y las Estado:

alteraciones de la

0 coagulacion OG/D

RELLENA EL FORMULARIO

Diagrama de una célula animal: 1. Nucléolo, 2. Nicleo, 3. Ribosoma, 4. Vesicula, 5. Reticulo
endeplasmatice rugeso, 6. Aparate de Golgi, 7. Citeesquelate (microtubules), 8. Reticule
endoplasmatico liso, 9. Mitocondnia, 10. Vacwola, 11 Citoplazma, 12, Lisosoma. 13.
Centriclos.). Imagen tomada de Wikipedia
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Ejemplo de cuestionario sobre la afectacion neurolégica de una patologia.

CHOOCOD®

Coagulacion y hemostasia

iAlzuna vez le han hacho un estudio de coagulacion y hemaostasia? *

@ 5i @ No

iConocia vuestro especialista las alteraciones en la hemostasia asociadas al CDG o le ayudasteis a conocerlas?

o S @ Neo

Por fawvor, detalla en este apartado los valores de los diferentes marcadores de la coagulacion en la analitica mas reciente:

Edad en el momento de la analitica: *
<Afoc> ¥ | | <hMecec> ¥ | | <Somanas> ¥

Tiempo de protrombina (PT) [en segundos): *

Tiempo de tromboplastina activada (APTT) también llamada tiempo de cefalina {en segundos): *

Detalle el valor de Antitrombina 111 (AT-111): *

Detalle el valor de Proteina 5: *

Detalle el valor de Proteina C: *

Detalle el valor de Factor IX: ™

Detalle el valor de Factor ¥: *

Detalle el valor de Factor X1t ™

OO

|041IdSOH - DUO|a2IDg

UCSea

@ ap ubor jung

na
.



COMUNIDAD DE FAMILIAS SOBRE
EL SINDROME DE KABUKI

1.Generalidades:
1.1.- Introduccidn
1.2.- Genética
1.3.- Diagnostico

2. Neurologia

3. Cardiologia

4. Inmunologia

5. Audicién

6. Oculares

7. Endocrinologia

8. Craneofacial y maxilar

OO
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COMO SOLICITAR EL ACCESO...

ESJD Sant Joan de Déu

Barpalona - Hespirl

@ gg:‘nemons Compartir para avanzar

Sownt JZan de Din- §

Ya somos 571 usuarios

FAMILIAS cLiMICOS INFORMACION RESULTADOS

INVESTIGACION EN ENFERMEDADES RARAS

mas noticias

Noticias

‘ UNETE

Estamos investigando

Primera jornada cientifica y de familias sobre el sindrome
de Kabuki

14/09/2017

El proximo 6 de octubre se llevara a cabo |a 1° Jornada cientifica y

S G - Seleccionar - v
de familias sobre el sindrome...

Rare Commons incorpora el sindrome de Kabuki como
nuevo proyecto

27/07/2017

Elsindrome de Kabuki {SK) es una patologia multisistémica de
causa genética, que se caracteriza...

RELLENA EL FORMULARIO
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EQUIPO CIENTIFICO FAMILIAS CLiNICOS

Trabajamos juntos para conocer
mas y atender mejor.

Vesotros haceis posible Iz
investigacion.

Un proyecto coordinado por el
Haospital Sant Joan de Déu de
Barcelona,

®SID

.

Inicio de sesion

Nombre de usuario ®

Contrasena ™

Crear nueva cuents

e R S e

Resultados

ENACH-PKAN
Encontramos en los primeros
aiios distonia y
posteriormente un
parkinsenismo atipico en
pacientes con PKAN.

®

ver todos

@ CONTACTA y sugiere
una enfermedad

@  AYUDANOS!
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cOMO TRABAJAMOS CON LOS MEDICOS

Servicios que se ofrecen en la comunidad de clinicos

Biblioteca on-line Foro de trabajo
especializada en para compartiry
enfermedades discutir casos

raras clinicos

COMUNIDAD

DE MEDICOS

Cuestionarios Capitulos
de pacientes médicos
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s OBJETIVOS DEL PROYECTO SOBRE
EL SINDROME DE KABUKI:

g " 1. Ampliar el conocimiento sobre la historia natural de esta condicién genética y
profundizar en sus diferentes implicaciones clinicas.

lf Illai 2. Crear una de base de datos clinica exhaustiva, de forma coordinada, compartida y
\__/ colaborativa con otros centros, a nivel nacional e internacional.

3. Aprender a diferenciar e identificar clinicamente otras entidades genéticas con
caracteristicas aparentemente similares con las que suponga un diagndstico
diferencial.

§;§‘> 4. Ayudar a las familias a conocer y estar al dia de ensayos clinicos e inferir
| outcomes para la valoraciéon de su efectividad

5. Informar y formar a familias de nifios afectos
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iCompartir para avanzar!

El futuro esta por
escribirlo... juntos.

rarecommons@sjdhospitalbarcelona.org




