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La discapacidad no te define; te define cémo haces frente a los desafios que la discapacidad
te presenta. (Jim Abbott).

Las miradas que las personas con ADEE reciben en su dia a dia han sido un asunto que, sobre
todo, ha generado malestar en nuestro colectivo.

Vivir siendo fisicamente diferente tiene eso, que la gente te mire por la calle de manera
persistente. Muchas personas con ADEE lo comparan con ser famoso; no pueden salir a la
calle sin sentirse observados y, a ratos, incluso intimidados por cientos de ojos que los vigilan.

Es verdad que hay muchas maneras de mirar. La gente puede mirar con curiosidad, con
interés, con desprecio o con rechazo. Unas miradas tienen unos sentimientos y pensamientos
subyacentes mds positivos que otras. Pero, al final, tanta mirada, aunque sea con buena
intencion, suele agotar al que es mirado y provocar en esa persona un gran deseo de
desvanecerse, de pasar desapercibida.

Eso al menos era lo que pasaba hasta ahora. ..
...queremos que eso cambie. ..

...vamos a darle la vuelta a la situacion. ..
iQueremos que nos miréis!

Sabemos que unidos somos mas fuertes y, desde esa uniény esa fuerza colectiva, reclamamos
vuestra mirada. Para ello necesitamos no solo que nos miréis, sino también que nos veais. Nos
hemos unido para luchar por recuperar una imagen positiva que es la que siempre hemos
merecido. Somos mucho més que una apariencia diferente en algunos aspectos. Ademas,
iqué es la diferencia? jAcaso no somos todos diferentes, no somos todos iguales?

En este cambio de perspectiva seremos nosotros los que os enseflaremos a vernos. Y serd aquel
que no sepa aplicar una mirada apropiada el que tenga el problema y necesite enmendarlo.

iQueremos que nos miréis!

Que vedisde lo que somos capaces. Que veadis nuestros logros, nuestra aportacion a la sociedad
y nuestra capacidad de superacion. Queremos reclamar nuestro valor y ponerlo de manifiesto
ante los demas. Estamos transformando el mundo y eso también significa transformar unos
0jos que, en ocasiones, se empefnan en repudiar lo diferente, simplemente porque a veces lo
diferente da miedo. Pero volvemos al mismo punto: jqué es la diferencia? jAcaso no somos
todos diferentes, no somos todos iguales?

Miradnos y admiradnos, porque unidos, siempre unidos, vamos a hacer de este mundo un
lugar mas decente, mas amable, mds abierto, mas inclusivo y mas gentil.
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2.1. Nuevo tratamiento para la Acondroplasia incluido en el
Sistema Nacional de Salud

Como recordatorio, a finales de 2022 se anuncié la tan ansiada aprobacién de la financiacion
publica del primer farmaco desarrollado para Acondroplasia (Vosoritide, cuyo nombre comer-
cial es Voxzogo). Se ha demostrado que Voxzogo, creado por el laboratorio BioMarin, es un
farmaco que puede mejorar el desarrollo del crecimiento éseo en pacientes con acondropla-
sia de entre 5y 18 afos.

Es la primera vez que existe un tratamiento farmacolégico de este tipo en el mercado por
lo que la alegria y la expectacion son grandes. A lo largo de 2023 las familias espafolas
fueron accediendo paulatinamente a la prescripcion del medicamento. Aunque supone una
inyeccion diaria y la adherencia en muchos casos ha sido un proceso estresante, las familias
estan contentas por poder contar con una opcidén mas en el tratamiento de la acondroplasia.

AUn es muy temprano para entender el impacto que el Voxzogo tendrd en estos nifios;
solamente lo veremos a medida que pasen los aflos. De momento seguiremos manteniendo
la ilusién y también la calma en estos tiempos de cambio.

2.2. Prohibicién de los espectaculos comico taurinos

en Espana
La Ley General de Discapacidad incluye desde 29 de marzo de 2023, cuando fue aprobada
la modificacion por el Pleno del Senado, una nueva disposicién adicional decimotercera,

dedicada a la no discriminacién de personas con discapacidad en espectaculos publicos y
actividades recreativas.

Establece ensuapartado 1 que“las personas con discapacidad participaran enlos espectaculos
publicos y en las actividades recreativas, comprendidos los taurinos, sin discriminaciones ni
exclusiones que lesionen su derecho a ser incluidas plenamente en la comunidad.”

Su apartado 2 dispone que “quedan prohibidos los espectaculos o actividades recreativas en
que se use a personas con discapacidad o esta circunstancia para suscitar la burla, la mofa o la
irrision del publico de modo contrario al respeto debido a la dignidad humana.

Y el 3 emplaza a“las administraciones publicas, en el ambito de sus respectivas competencias”
a promover “politicas, estrategias y acciones publicas, en cooperacion con las organizaciones
representativas de este sector social, para que las personas con discapacidad que laboralmente
se han desempenado en espectaculos y actividades a las que se refiere el apartado 2 de esta
disposicion puedan transitar e incorporarse a ocupaciones regulares!”

Aunque se refiere solo a los espectaculos publicos, se trata de un gran avance en favor de los
derechos de las personas con ADEE tras una larga lucha de muchos afios de la Fundacion ALPE



memoria 2023

(conseguimos, por ejemplo, el apoyo de la Federacion Espafiola de Municipios y Provincias en
2010 que pedia la no contratacion de este tipo de espectaculos) y de otras organizaciones de
defensa de derechos de personas con discapacidad y derechos civiles. jEnhorabuena a todos!

2.3. Rompiendo barreras

No es la voluntad de ganar lo que importa, todo el mundo la tiene.
Es la voluntad de prepararse para ganar lo que importa.
(Paul Bryant)

Desde hace afos, aunque éste de manera particularmente intensa, diferentes personas con

ADEE nos han ido demostrado que los limites estdn mas presentes en la mente que en el

fisico:

- Ernesto, socorrista de la piscina municipal de Allariz (Orense) y futuro preparador fisico nos
dice:“Lo Unico imposible es aquello que no se intenta’.

- Pablo, un nifio con enanismo, aparecié en el catdlogo de Vuelta al cole de Carrefour, gracias a
la Fundacioén Solidaridad Carrefour en colaboracion con la Fundacion ALPE. Hemos querido
revolucionar el campo de la publicidad, donde parece que solo hay lugar para cuerpos
normativos, ofreciendo una mirada verdaderamente inclusiva sobre la diversidad.

Q s8¢
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- Muchos son los atletas que forman parte de la Fundacion y que nos hacen sentir orgullosos:

Elena, la campeona de Espana de PK3. Maria, campeona de lanzamiento de peso
en el campeonato paralimpico de Bélgica.

Catalina campeona de Espafia en natacion de
en varias disciplinas

| §
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Alvaro, medalla de oro en peso, disco y jabalina en el Campeonato de Esparia de Atletismo
Paralimpico
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Y muchos més....




2.4 Grabacion del spot de concienciaciéon

La idea de crear algun tipo de video que removiera la conciencia de quienes lo vieran llevaba
anos forjandose en nuestra fundacion. Querfamos crear algo que generara una reflexion sobre
los actos individuales y como éstos impactan en los demas. Obligar a quienes vieran el video
a salir de sus propias realidades y ponerse en la piel de los otros, en este caso, de las personas
con enanismo.

De todos es bien sabido que, histéricamente, el enanismo se ha asociado con una posicion
devaluada en la sociedad y creemos que solamente la propia sociedad puede cambiar eso. Y
para conseguir ese cambio, necesitamos que cada uno cambie individualmente. La mayoria
de las conductas devaluatorias son sutiles, y precisamente es esa sutileza la que les permite
ir manteniéndose, haciendo un dafio lento y progresivo, como el aire que, poco a poco, va
erosionando la roca, hasta acabar con ella. Tenfamos claro que queriamos poner el foco ahi, en
eso0s comportamientos que pueden pasar desapercibidos incluso para quién los lleva a cabo;
pero no sabfamos cémo.

memoria 2023
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Después de meses de reuniones y gracias a la ayuda de Luis Trapiello, director de cine, el
proyecto por fin tomd forma. Durante el mes de octubre se grabd y se edité el video Imaginate
donde se muestran conductas de discriminacién que puede sufrir cualquier persona en su
vida diaria. Y si a la gente que lo sufre de manera esporadica les molesta, imaginate a las
personas con ADEE, que se enfrentan cada dia y en innumerables ocasiones a estas formas de
discriminacion que pesan sobre ellas mucho mas de lo que lo que imaginamos.

El spot se lanzo en el Congreso Nacional y tuvo una gran acogida. 2023 se cerré con la creacion
de un plan de difusion que se implementaré alo largo de 2024. Para aquellos que quieran verlo,
aquf lo tenéis: https://www.facebook.com/pTartecontratante/videos/439953958483200

2.5 Promoviendo la investigacion

Sabemos que investigar sobre enfermedades raras es complejo y dificil de conseguir, dado
que son pocos los afectados de cada una de estas enfermedades. También sabemos que los
avances en investigacién son muy importantes para mejorar la calidad de vida de quienes
las padecen.

Siempre ha sido parte de la Mision de la Fundacion ALPE promover la investigacion en todos
los dmbitos.

Alo largo de 2023:

- Apoyamos a las diferentes farmacéuticas, en sus diferentes estudios, mediante comités
asesores, sobre tratamientos para la acondroplasia: BioMarin, Tyra Biosciences, QED, As-
cendis Pharma y Sanofi

- También para la investigacion en hipocondroplasia y otras displasias, apoyando parti-
cularmente a BridgeBio (QED) y Biomarin que empezaran en breve la fase de estudio
observacional sobre el Infigratinib y el Vosoritide para la hipocondroplasia. Espafa sera
uno de los paises en los que se lleve a cabo estosnuevos estudios.

- Por otro lado, apoyamos estudios independientes entre los que destacamos:

o El estudio sobre composicion corporal y gasto energético en acondroplasia
realizado por nuestra colaboradora Laura Garde, publicado en la prestigiosa
revista Archives de Pediatrie de Elsevier. Se puede leer el articulo completo aqui:
https://www.sciencedirect.com/science/article/pii/S0929693X23002129

o El estudio sobre la combinacion del tratamiento farmacoldgico con la cirugia elon-
gacion realizado por el Dr. Antonio Leiva.

o EI Dr. Savarirayan, miembro del Comité cientifico de la Fundacion ALPE, realizd un es-
tudio sobre el Vosoritide en bebés de tan solo cuatro meses. El estudio encontré que

L Y
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ademas de obtenerse los mismos resultados que con nifios mas mayores, el Vosoriti-
de condujo a un aumento en el tamafo del foramen magnum, mas pronunciado en
ninos de seis meses o menos.

- Por dltimo, también llevamos a cabo nuestras propias investigaciones. Carmen Barreal,
fisioterapeuta de la Fundacion ALPE, realizé durante 2023 y sigue realizando su tesis doc-
toral sobre la evolucion de la columna vertebral en la acondroplasia desde el nacimiento
hasta la vida adulta. Con esta investigacion se podra desarrollar una estrategia de valo-
racion clinica de la columna en pacientes con acondroplasia y disefiar un protocolo de
actuacion terapéutico de acuerdo con los resultados obtenidos.

Promover la investigacion lleva asociado ofrecer la informacion obtenida a las familias y perso-
nas con ADEE para que tomen decisiones responsables sobre posibles tratamientos y terapias.
También acompanar a las familias en sus dudas, miedos y, en ocasiones, en cambios de planes
no previstos como fue el caso de Pfizer, companiia que en 2023 comunicé su decision de in-
terrumpir su ensayo clinico sobre Recifercept para la acondroplasia, tras la finalizaciéon de un
analisis provisional que mostrd que el estudio no cumplirfa su criterio de valoracion principal.

15 3¢
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3.1. Campamento inclusivo de verano ALPE

En julio de 2023, volvimos a retomar nuestro famoso campamento de verano ALPE. Desde el
ano 2011 organizamos un campamento totalmente inclusivo para que todos los que quieran
puedan pasar una semana llena de actividades en la naturaleza y compartir vida. En él partici-
pan personas cony sin ADEE, con'y sin discapacidad. Afectados, hermanos, amigos. El mundo
real, el de todos.

El Campamento ALPE es mucho mds que una actividad ludica y de aventura. El crecimiento
emocional de los participantes y las relaciones que en cada edicién se tejen cobran una im-
portancia excepcional como agentes de cambio social, de creacion de nuevas perspectivas,
estilo e imagen. Nuevas generaciones de personas con enanismo nacen de estos campamen-
tos que reclaman mas atencion y mas posibilidades para seguir creciendo y actuando.

En el campamento los pequefos ven a los mayores y todos se ven entre si, se acercan e inician
amistades que se prolongan mucho més alld de la semana estricta en que se desarrolla. Segun
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los chicos crecen y ganan independencia, la comunicacion a lo largo del afio se hace estable.
Se crean amistades de por vida. La semana del campamento es una experiencia trascendental
en las vidas de los participantes, que saldran con su autoimagen reforzada, autonomia adqui-
rida, valor y esperanza.

El mayor reto al que nos enfrentamos en esta nueva edicion fue la compatibilizacién de la
estancia en un camping durante una semana con la administracién diaria de Voxzogo, me-
dicamento que necesita mantenerse en frio. Ademas, la mayoria de los niflos bajo este tra-
tamiento no son capaces de aplicarselo a si mismos, por lo que necesitan que un adulto lo
suministre, 0 al menos lo supervise.

En el centro de Salud de Ribadesella nos dieron la opcién de administrar el medicamento y de
monitorear a los nifos que recibian el tratamiento todos los dias a primera hora. La Dra. Isolina
Riafo, Endocrina pediatrica del Hospital Central de Asturias HUCA, también colabord para
hacer el seguimiento. Como ella dice, tendiendo puentes y humanizando la sanidad. Gracias a
Isolina y a todo el equipo pediatrico del centro de salud de Ribadesella por la ayuda brindada.

19 552



fundacién alpe acondroplasia

Centro
de Salud

3.2 Congreso Nacional sobre las ADEE

Y, por supuesto, un aflo mas se llevod a cabo nuestro Congreso ALPE. Este afio tocaba Congreso
Nacional y tuvo lugar en Mélaga en colaboracion con la Unidad de ADEE del Hospital Virgen
de la Victoria y Materno-Infantil de Mélaga.

Programa del Congreso: https://www.fundacionalpe.org/es/fundacion-alpe/congreso-
nacional-alpe-2023/programa

El Congreso fue inaugurado por Susana Noval, directora de la Fundacién ALPE; Borja Delgado,
subdirector médico del Hospital Universitario Virgen de la Victoria de Mélaga; Juan José San-
chez Luque, director del Hospital Materno-Infantil Regional de Malaga; Miguel Angel Guzmén
Ruiz, viceconsejero de Salud y Consumo, Junta de Andalucia y de maestro de ceremonias
Angel de Rio, secretario de la Fundacién ALPE.

Los congresos sirven como foro donde aprender, donde actualizarse y sobre todo, donde
encontrarse.

Los médicos especialistas, investigadores y representantes de farmacéuticas intercambian co-
nocimientos y experiencias y, lo que es mas importante, pueden acercarse a la realidad de los
afectados, ponerles caras y nombres, lo que promociona un trato mas humano, mas empdtico
por parte de estos profesionales.

\ Y
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Las familias que llevan afos perteneciendo a ALPE se ven, se ponen al dia de las vidas de los
otros y dan la bienvenida a las familias nuevas, que vienen con miedo e ilusién a un evento
desconocido, emociones que se suelen sustituir, en solo dos dfas, por la sensacion de haber
creado unos lazos profundos y de haber encontrado a otros que los entienden.

Por supuesto, también hay espacio para las personas adultas con acondroplasia y otras dis-
plasias esqueléticas con enanismo, para que compartan sus experiencias vitales, aprendan a
seguir cuidéndose y puedan socializar, algo tan importante para muchos de ellos, ya que se
han sentido excluidos en muchas ocasiones a lo largo de sus vidas.

Todos son importantes y esenciales en nuestro Congreso. Todos aportan y todos aprenden los
unos de los otros. Todos conforman esa maravillosa red que se va entretejiendo poco a poco
y que nos sujeta a todos.

Como siempre, tuvieron lugar charlas interesantes sobre diferentes temas:
- Abordaje multidisciplinar de las ADEE

- Nutricion

- Investigacion

- Cirugias frecuentes

- Experiencias personales
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¢ i ias ahora gue 18
ifrica. ;Qué les dirias
}‘\E\:arlttcaapgco para acabar el procesg
jongacion? i
ccileug tiegen que estar preparadoi

Y por supuesto también hubo talleres: fisioterapia en adolescentes, cémo prepararse para la
escuela, conseguir empleo, actividad fisica y deporte, etc.

282 24
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Y cémo no, momentos de ocio, que tanto
nos gustan:

El Congreso lo cerrd nuestro querido Fe-
lipe Luna. Y al acabar, volvié la sensacion
de todos los afos, jQué bien nos lo hemos
pasado, cuanto hemos aprendido y que
corto se nos ha hecho. ..

v‘ LFE“pem
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En 2023, el servicio de Atencion integral a las personas con ADEE y sus familias también fue
una de nuestras prioridades. Si queremos mejorar la calidad de vida de las personas con ADEE,
el cuidado global, desde multiples perspectivas, es imprescindible: alimentacién, especialida-
des varias, médicas y educativas, ejercicio, bienestar psicolégico y social.

Todos los pacientes que acuden a Gijén son valorados por: médico, fisioterapeuta, logopeda,
audidloga, otorrinolaringdlogo, ortodoncista, psicologa y varias veces al aho, por traumato-
logo.

A destacar en 2023: la Dra. Natacha de Quesada, pediatra que trabajo en la Fundacion ALPE
Acondroplasia de 2006 a 2016, volvio a ser la responsable de valorar el estado general de los
pacientes en las revisiones.

4.1 Valoraciones por nuestro equipo de especialistas y otros

Las cifras de valoraciones por el equipo de especialistas de la Fundacién en la sede de Gijon
muestran esta evolucién a lo largo de los meses de 2023.

& )
Valoraciones ALPE 2023: 111
Nifios/ninas
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En cuanto a su procedencia:

m Asturias
Procedencia m Resto Espafia

1 Otros paises

Terapias: 188

m Asturias

* Resto de Espafia
m Otros paises

Cuantitativamente, se han hecho 111 valoraciones presenciales. Ademas, se han llevado a
cabo 188 terapias de fisioterapia y de logopedia. Se ha mediado y prestado apoyo a familias
en casos probleméticos de valoracion de discapacidad, se han conseguido segundas opinio-
nes de prestigiosos especialistas en casos.

memoria 2023
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También ha habido valoraciones nutricionales y dietas personalizadas.

El servicio de psicologia ha ofrecido, ademés de seminarios y charlas, atencion a 243 pacientes
y/o familias. Se han llevado a cabo talleres grupales que tienen sus propias dindmicas, objeti-
vos y beneficios, que no sustituyen la terapia individual, pero permiten llegar a mas personas.
Nos gustaria destacar especialmente el taller que se hace trimestralmente con adolescentes,
que les estd ayudando a entender sus emociones, socializar y hablar de temas que les preocu-
pan, tanto relacionados con su displasia como con su etapa vital, la adolescencia, caracteriza-
da por una transformacion profunda que, muchas veces, les desorienta a ellos y a sus padres.
Considerdbamos que tener un lugar donde puedan hablar de esto les iba a resultar de gran
ayuda y los resultados, de momento, confirman esta idea.

4.2.Educacion inclusiva

La escuela es un elemento fundamental en el desarrollo de los nifos y ocupa un lugar pri-
vilegiado en la lucha contra los estereotipos y en la promocion de una cultura que valore
positivamente la diversidad.

Es una institucion multifuncional que desempena distintos cometidos en relacion con la edu-
cacion y formacion de las personas, como es la socializacién, la transmisién de un cédigo
moral y de conocimientos y la formacion de destrezas y habilidades. En este espacio es donde
nifosy nifias forman su identidad, aprenden a relacionarse con sus pares y evolucionan como
personas adultas.

Sabemos que desde que el nifo entra en la escuela la combinacion de la baja estatura, los
problemas de movilidad fisica, los posibles retrasos en el desarrollo del lenguaje y la dificultad
para acceder a un equipamiento adecuado, entre otros, pueden tener un impacto negativo
en sus experiencias dentro del entorno educativo. Por tanto, es labor de los maestros y del
personal directivo, conocer las necesidades especificas de los nifos, estar alerta ante situacio-
nes potencialmente dafinas, evitar que se produzcan y fomentar el valor del respeto hacia
todas las personas. Y también es labor de las familias velar porque esto se cumplay, en caso
de incumplimiento, tomar las medidas que sean necesarias.

Desde Fundacion ALPE ofrecemos a las escuelas formaciones para que conozcan lo que sig-
nifica vivir con enanismo y que puedan entender que tiene unas connotaciones que van mu-
cho mas que tener una estatura baja. En 2023, se mantuvieron 190 reuniones con los equipos
educativos de colegios y equipos de atencién temprana de diversos lugares.

Por otro lado, un afo mas, La Fundacion ALPE, en colaboraciéon con BioMarin, lanzd dos becas
de formacion académica para jovenes estudiantes que tengan ADEE. Se pretende ayudarles a
tener las mimas oportunidades que el resto de la sociedad para tener un empleo de calidad.

)
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Este ano los afortunados fueron Ainhoa Yoldi e Ivan Segura. jEnhorabuena! Ahora toca sacar
el mayor provecho posible.

4.3 Vivienda de acogida temporal de Malaga

Un afo més, con gran esfuerzo, hemos conseguido mantener en marcha esta vivienda tan
importante como apoyo para que los procesos de cirugia reconstructiva y de elongacion
sean correctamente llevados a cabo. También ha servido como recurso para las familias que
participan en alguno de los ensayos clinicos que se llevan a cabo en el Hospital Virgen de la
Victoria de Malaga 40 familias se beneficiaron en 2023 de este recurso.
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4.4 Jornadas de familias y eventos de recaudaciéon de
fondos

Durante 2023 pudimos celebrar reuniones de familias en casi todas las comunidades
autonomas de Espafa para acercarnos a todos los beneficiarios y promover conocimiento y
comunicacion. En las reuniones de familias se llevan a cabo talleres formativos y se ofrecen
ocasiones para la amistad y el intercambio de experiencias y conocimientos. Como siempre
pasa en estos encuentros, las palabras se quedan cortas para describir lo que se vive, lo bien
que lo pasamos, lo mucho que se comparte, las energias que se mueven.

Destaca la masterclass de zumba y comida, con celebracién de Halloween incluida, en
Tavernes de Valldigna, Valencia, que reunié a cientos de personas en un evento divertido,
reunién de familias y, a la vez, actividad de recaudacién de fondos en favor de los proyectos
de la Fundacion, con la inestimable colaboracion de la familia de Alicia y Tino y de Banca
Mediolanum.

.&S EL MOMENTO DE DAR

Jornada benéfica

en favor de la Fundacién ALPE Acondroplasia
Tavernes de Valldigna, Valencia, domingo 29-10-2023

Se aceptan filas 0. Difunde Nifo: 30 €

Iniciativa solidaria
Mediol A ;
COMIDA SOLIDARIA

Events la Font
Platja Tavernes de la Valldigna

Adulto: 50 €

En migranodearena.com
(alpe en el buscador)
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4.5 Capacitacion de pacientes:

4.5.1 Creando expertos. Formacion ADEE

En 2023 el programa ADEE Expertos siguié enfocado en proporcionar informacién valiosa y
adecuada a las personas con ADEE y a sus familias.

Sabemos que la informacién disponible actualmente es mayor que nunca y eso, aunque
parezca paraddjico, no es necesariamente positivo. Las familias deben hacer un uso adecuado
de esta informacion y, para ello, se hace necesario un orden, un filtro. Esto se estd observando
de manera muy evidente con toda la informacion relativa al nuevo medicamento y a los
ensayos clinicos. Por eso, muchas de las formaciones incluidas a lo largo de 2023 han estado
relacionadas con ese tema.

Desde la aprobacion del Vosoroitide, estamos observando que muchas familias no son
conscientes de que el medicamento es tan solo una ayuda mas: ni se ha comprobado en
qué dreas de la salud de los pacientes funciona, ni si su funcionamiento es homogéneo en
todos los niflos o etapas del desarrollo. Lo que si sabemos es que no se trata de ninguna
cura ni supone el fin de la acondroplasia para aquellos a quienes se lo estan suministrando.
La persona siempre tendra acondroplasia. Esta idea de que un medicamento supone una
solucién para la condicién es muy peligrosa y puede tener consecuencias muy graves para la
salud psicoldgica y fisica de los nifos.

En este dmbito y en otros muchos, La Fundacién ALPE ha asumido un afo maés el desafio
proporcionar una educacion adecuada a pacientes, profesionales sanitarios, cientificos y, en
conjunto, todos los agentes de interés en las vidas de las personas con ADEE. La educacion
sigue y seguird siendo necesaria.

Los talleres se disefan ad hoc en funcién del perfil de los beneficiarios y de las necesidades en
la sede de la Fundacion ALPE y en distintos espacios en que se celebran otros eventos como
congresos, reuniones de familias, etc. Son en su mayoria presenciales, pero también se llevan
a cabo virtualmente, publicos o privados segun las caracteristicas del taller.

Por otra parte, prestigiosos expertos nacionales e internacionales, como Daniela Rogoff,
directora médica de QED, Carlos Bacinos, Ravi Savarirayan, Laura Garde o Frances Guardo
ofrecieron charlas sobre temas de actualidad cientificay clinica que se encuentran disponibles
en la seccion de ADEE Expertos de nuestra pagina web.

El programa ADEE Expertos es clave en la actividad de la Fundacién y responde eficazmente a
la necesidad detectada tanto por los pacientes y sus familias como por los expertos.
4.5.2 Escuela de cirugia ADEE

Este afo se lanzd este proyecto tan necesario para formar a las familias en relacion a la
elongacion, ya que observdbamos que muchas comenzaban el proceso sin la informacion
suficiente, lo cual dificultaba ain més un proceso ya de por si dificil.
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El equipo de la Fundacién ALPE se trasladé a Malaga para llevar a cabo, en colaboracién con
la Unidad de Acondroplasia y otras Displasias del Hospital Universitario Virgen de la Victoria
perteneciente al Servicio Andaluz de Salud y principal centro de referencia publico de Espafa,
esta iniciativa pionera.

Esto incluye una preparacion previa de la familia tanto en conocimientos como en manejo de
expectativas y aspectos practicos, una rehabilitacion correcta y mucho mas.
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Posteriormente a estas jornadas presenciales de formacion, se realizaron varias sesiones online
con temadticas especificas sobre fisioterapia, logopedia y psicologfa.

4.6 Valoracion cudlitativa del servicio de Atencion Integral
Cualitativamente, continuamos observando que este programa afecta positivamente la
evolucién de los pacientes.

Las impresiones de las familias son extraordinarias. Nos llegan numerosos testimonios de
alivio y gratitud por el apoyo que la Fundacion representa.
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Testimonios

La fundacion ALPE, ese espacio fisico y emocional al que nosotros llamamos casa. ALPE,
cuatro letras que brillaron como rayos de sol en medio de la nube tormentosa que se colé
en nuestra cabeza tras recibir el diagnéstico de nuestro hijo unas semanas antes de nacer:
ACONDROPLASIA.

Nos sentiamos como en una montafa rusa llena de emociones diversas; pasabamos en
cuestion de segundos del llanto a la risa, del pesimismo al optimismo, del negro al blanco, nos
vimos rodeados de mil preguntas, con muchisimos miedos, con incertidumbre... pero tras
unas cuantas vueltas en la atracciéon, supimos que no fbamos a viajar solos, porque tuvimos
siempre claro que la unién hace la fuerza. Asi que esos rayos de sol se transformaron, al
principio, en una voz al otro lado del teléfono, con un acento maravilloso que aplacé nuestros
miedos mds cercanos y nos hizo saber que ahi, en esas cuatro letras tendriamos siempre un
lugar de referencia al que acudir.

Unos meses mas tarde, sufrieron una nueva transformacion, pasaron de ser voz a convertirse
en un abrazo caluroso, la emocién fue inmensa.

Visitamos y conocimos al corazdén de ALPE, al equipo humano que lo hace latir, y fuimos
conscientes de lo afortunados que éramos, de la seguridad que tenfamos y de que tocaba
disfrutar del viaje en la montafa rusa junto a un montén de familias que, como nosotros,
algun dia vieron esos rayos de sol a través de la tormenta. Rayos llenos de:

Apoyo (incondicional a las personas con ADEE y sus familias)
Lucha (por un futuro con mas dignidad y mas inclusion)
Perseverancia (en los objetivos y el rumbo)

Escucha (como buen lugar seguro que es)

“A quienes llegaron antes, os doy las gracias por allanar el camino y darnos respuestas a muchas
preguntas que sequro os llevo bastante tiempo saber responder. A quienes estdis, os doy mi mano
para caminar juntas. A quienes llegaréis, bienvenidas a esta maternidad diversa, el futuro ahora
parece prometedor; mis orejas siempre estardn dispuestas a escucharos.”

Familia de un bebé con ADEE

"No encuentro palabras para describir el soplo de aire fresco del Norte y contar que la unién hace
la fuerza. No sé quién dijo, dame un punto de apoyo y te moveré el mundo. Ese punto de apoyo
lo busqué en un momento de desesperacion y lo encontré en Fundacion ALPE. Me senti arropada
y di respuesta a muchas dudas personales que me asaltaban en ese momento. Poco a poco voy
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ganando confianza en mi misma y superando los retos que la vida me pone, algunos relacionados
con tener acondroplasia y otros no. Gracias ALPE por el apoyo brindando y el que me segufs
brindando.

Adulta con ADEE

“Para mf alpe es una parte de mi familia. Me han visto crecer, me puedo sentir sequra conmigo
misma, me siento querida y aceptada tal y como soy. En ALPE he vivido los mejores momentos de
mivida y algunos tampoco tan buenos. Pero incluso en esos momentos dificiles gracias a ALPE he
visto que dentro de lo malo hay muchas cosas buenas.”

Adolescente con ADEE
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La Fundacion ALPE participa, en su programa de Representacion de Pacientes, en los eventos
que congregan investigadores y otros agentes de interés para las vidas de las personas con
ADEE.

Para Fundacion ALPE la representacion de pacientes es una de las actividades principales.
Somos conscientes de que somos una via de comunicacion entre Instituciones Sanitarias,
profesionales, investigadores, companias farmacéuticas y personas con ADEE y sus familias y
por eso queremos estar presentes en todos los lugares donde se discutan temas relacionados
con las ADEE para promover una gestion sanitaria centrada en el paciente.

5.1 Advances in Achondroplasia 2023

En abril asistimos al Advances in Achondroplasia 2023, organizado por el European
Achondroplasia Forum en Frankfurt. Con un interesante programa cientifico y clinico, se
ofrecié informacion sobre los ensayos clinicos en marcha, se insistié en la importancia de la
atencion multidisciplinar, el fortalecimiento de la voz del paciente, la desatencion del paso a
la edad adulta en los sistemas sanitarios y la necesidad de protocolos comunes de valoracion
y manejo. Presentaciones, talleres y por su puesto networking hicieron de este congreso un
lugar de intercambio de experiencias para seguir avanzando en nuevos proyectos.

A

EAF"

Eurepean Achandroplasia Forum
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5.2 Congreso Pharmachon

LafundacionALPEparticipdenPharmachon,
congreso organizado por chandlerproject,
que reunié a los principales laboratorios
del mundo. Fue una gran oportunidad para
escuchar de viva voz a los representantes
de las companias farmacéuticas: unos aun
en sus inicios (Tyra, Sanofi), otros en pleno
ensayo (Ascendis Pharma, QED), otro con
un producto ya en el mercado (BioMarin)
e incluso uno que ha abandonado la
investigacion (Pfizer).

Este congreso acercd la investigacion
a los pacientes, objetivo dificil en un
pais como Estados Unidos, en que el
movimiento asociativo se ha mantenido
tradicionalmente alejado de la
investigacion.

5.3 Evento de presentacion
del Consenso sobre
Necesidades Médicas
de las Personas con
Acondroplasia en
Madrid

En este importante encuentro, expertos
y representantes de la Fundacion ALPE
compartimos  recomendaciones  clave
gue mejoraran la vida de las personas con
acondroplasia.

También aprovechamos para pedir el
compromiso en la nueva legislatura para
mejorar el abordaje a las personas con
acondroplasia. El Consenso muestra
desde un punto de vista multidisciplinar
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los impactos médicos y psicosociales de la progresion de la acondroplasia y expone
recomendaciones para adaptar el marco normativo en Espafa hacia un mejor abordaje a esta
condicion.

é":pﬁze’ "' w BOMARIN  QF[

iCL

T

5L rJn(J.s’

pharma

Seguimos siendo huérfanos legislativamente. El Consenso permite que nuestras demandas lleguen
a las instituciones, pero todavia es necesario mds compromiso politico para aplicar la normativa
vigente.

(Felipe Orviz, asesor legal de ALPE)

5.4 Formacion para la compaihia farmacéutica QED
en San Francisco

La Fundacion ALPE ofrecié una charla para el equipo de BridgeBio, compania dentro de la que
se encuentra QED, sobre la importancia de la voz de los representantes de pacientes y de la
estucha atenta para detectar necesidades, mejorar disefios y tener en cuenta su conocimiento
y experiencia.
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5.5 Participacion en el ECPAS

Reunion de representantes de pacientes de Europa y Canadé de diferentes enfermedades
raras (ADEE, PKU, hemofilia) organizado por BioMarin en Madrid para comprender los
retos a los que se enfrentan los sistemas sanitarios, compartir experiencias, debatir y llegar
a un consenso sobre posibles acciones de colaboracién que puedan ayudar a mejorar el
tratamiento y la atencion de las personas con estas condiciones.

Participacion en el congreso nacional de Little People of America

El representante de la Fundacion ALPE, Yago Pérez, participd en la National Conference de
Little People of America, celebrada en Austin, Texas, del 1 al 6 de julio de 2023.
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La organizacion estadounidense es la mas antigua del mundo y la que cuenta con mayor
numero de asociados, y conocer su idiosincrasia y particular funcionamiento y visién
es importante para ALPE, ademas de establecer lazos que unan a la comunidad de ADEE
alrededor del mundo y exportar la vision holistica de la salud y de la inclusion que defiende Ia
Fundacion. La actividad tuvo asi un gran interés para el conocimiento del contexto mundial

de las ADEE.

| 3
387 44






fundacién alpe acondroplasia

De todos es conocido que la unidon hace la fuerza. Por eso hemos invertido mucho tiempo 'y
esfuerzo en mantener y crear alianzas con otras organizaciones.

6.1 Alianza Europea de Displasias Esqueléticas
(Skeletal Dysplasia Alliance, SDA)

Este aflo quisimos seguir creciendo y promoviendo politicas que tengan en cuenta a las per-
sonas con Displasias Esqueléticas en Europa.

El dia 25 de octubre, Dia Internacional de las Displasias Esqueléticas que conllevan Enanismo,
la Alianza Europea de la que la Fundacién ALPE es socia fundadora, publicé un video reivin-
dicativo. Estd dividido en tres partes, la Ultima de ellas en espafol, con nuestro asesor juridico
Felipe Orviz

En noviembre presentamos
la hoja de ruta de las ADEE
en el Parlamento Europeo y
ante miembros de la Comi-

sion Europea SKELETAL
La hoja de ruta fue elabora- DVSPLAS'AS

da para poder ofrecer a los Allinnce Summit
politicos y decisores una
vision esquemdatica de las
necesidades sanitarias y so-
ciales principales a lo largo
de toda una vida de las per-
sonas con ADEE.Y eso fue lo
que se llevd a cabo en esta
cumbre en la que partici-
paron también los expertos
en ADEE Saulo Fernandez,
psicélogo social colabora-
dor de la Fundacién ALPE
especializado en temas de
humillacion, y Luca Sangio-
rigi, director de la RER BOND,
la Red Europea de Referen-
cia de displasias ¢seas (ENR
BOND, Bone Dysplasias Eu-
ropean Reference Network).

The Condition Pathway
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6.2 ICOSEP

Este afo, volvimos a apoyar a ICOSEP en ellos la campaia de sensibilizacién sobre los pro-
blemas de crecimiento en nifos. Nifios que crecen llamativamente por debajo de la media
pueden tener un problema endocrinolégico, més alla de una talla baja congénita. Por eso es
conveniente concienciar a la sociedad para que se consulte con especialistas.

6.3 EURORDIS

Participamos, como miembros plenos de EURORDIS, la red europea de enfermedades raras,
en sus actividades formativas y apoyando diversas iniciativas de sensibilizacion y difusion de
conocimientos en enfermedades raras. Las ADEE, como se sabe, son consideradas enferme-
dades raras o de baja incidencia.

6.4 ADEE Latinoamérica

Uno de los principales objetivos de esta red en 2023 fue la formacion y capacitacion de pro-
fesionales expertos en displasias esqueléticas para que puedan atender con garantias a los
pacientes con ADEE en diferentes paises.

La Fundacion ALPE financié e hizo posible junto con el equipo de la Dra. Virginia Fano del
Hospital Garrahan de Buenos Aires el primer Curso de Capacitacion en Displasias Esqueléticas
para profesionales médicos de varios paises de Latinoamérica.

6.5 Colaboracion con otras asociaciones espanolas

Durante 2023, seguimos colaboramos con diferentes asociaciones como es FEDER, CERMI,
APTAA, Amiloidosis Visible, Fundacion Real Madrid, etc. y sequimos invirtiendo nuestros es-
fuerzos en el proyecto Pisadas de Dignidad de Fundacion ONCE, dirigido a la inclusion laboral
de personas con ADEE en riesgo de exclusion social y para que aquellos que quieran puedan
encontrar una alternativa de proyecto de vida sociolaboral, alejada de la utilizacion de los
propios estereotipos de la discapacidad como medio de “ganarse la vida'"
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Desde nuestro marcado activismo, seguimos luchando contra la discriminacion que se man-
tiene latente en la vida de las personas con ADEE en los dmbitos familiar, escolar, laboral y
social, existiendo dificultades para participar plenamente en la sociedad.

7.1 Participacion en el IV Congreso Nacional
y | Internacional de Derecho y discapacidad

Juan Arribas y Felipe Orviz, asesores legales de la Fundacion ALPE, participaron en el IV Con-
greso Nacional y | Internacional de Derecho y discapacidad. Felipe Orviz participd con una
sobresaliente comunicacion titulada: ;Es el enanismo un espectéculo?

Barcelona

15,96 717 de febrero de 2023

FUNDACIO
Derechoy
DISCAPACIDAD

IV CONGRESO NACIONAL
1 CONGRESO INTERNACIONAL
DE DERECHO DE LA DISCAPACIDAD
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7.2 Mostrando nuestra realidad

Hay veces que las palabras, las explicaciones, no tienen el impacto que nos gustaria en los
otros, particularmente en aquellas personas ajenas por completo al mundo de las ADEE.

Como la experiencia vivida suele ser mds potente que una narracion, decidimos construir esta
silla y esta mesa para que las personas de talla promedio pudieran entender las dificultades
que enfrentan cada difa las personas con enanismo, especialmente los nifos en las escuelas.

Al subir a la mesa se dan cuenta de lo incémodo que es tener los pies colgando, no poder
apoyar la espalda en el respaldo o tener que escalar o saltar para poder subir y bajar de su
pupitre, un lugar cotidiano. Asi, también pueden ver la importancia que tienen las adaptacio-
nes fisicas y el impacto de las mismas en la correcta inclusion y desarrollo de las personas con
discapacidad.
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7.3 Encuentros con diferentes agentes politicos relevantes

La Fundacion Alpe ha seguido reuniéndose a lo largo de 2023 con diferentes representantes
politicos para transmitirles la realidad de la situacion de las personas con ADEE.

Un ejemplo de esto fue el excelente encuentro con el Defensor del Pueblo en Madrid, Angel
Gabilondo, verdaderamente comprometido con los Derechos Humanos.
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7.4 Octubre: mes de concienciacion sobre las ADEE

Bajo el slogan “Asi somos, en octubre y todos los dias del afo” una vez mas promovimos
campafas de concienciacion a través redes sociales, iniciativas educativas, deportivas, colo-
quios. .. implicando a todos los estamentos de la sociedad.
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Este afo hicimos una carta que fuimos dejando en diferentes rincones de ciudades espafolas
(bancos, terrazas, bares, etc.) para que cualquier persona la pudieran encontrar y darse cuenta
de cémo, cada uno de nosotros, puede hacer que la vida de los otros, en este caso de las per-
sonas con ADEE, sea un poco mas facil.

Asi somos. En octubre y cada dia del afio.
Cada rincon de esta ciudad puede ser el lugar en el que
hoy ti nos has encontrado. La curiosidad esta creada. Te
invito a seguirme. ;Te atreves?

Somos la Fundaciéon ALPE Acondroplasia.

Al abrir este sobre, nos empiezas a conocer.
Queremos que nos ayudes a propiciar el cambio.
Ya sabes. todo depende de todos y de cada uno de
nosotros. También de ti.

{Qué puedes hacer?
Puedes decirles que, ya que no me conocen, no me
encasillen y se rian de mi.
Puedes explicarles que con sus burlas me hacen pequefio o
con su respeto me hacen grande.
Puedes decirles que lo piensen antes de actuar.
Puedes explicarles que no es mi condicion lo que hace
dificil mi vida, sino sus actos.
Puedes preguntarles por qué me llaman enano. ;Es que no
tengo nombre?

Aln escrito, el poder de las palabras es inmenso.

Todos los dias se nos ofrece la posibilidad de hacer el
bien.
Octubre es el mes Internacional de Concienciacién sobre
las Personas con Acondroplasia y otras Displasias
Esqueléticas que causan Enanismo (ADEE).
Hemos querido hacer una campaiia que no se reduzca solo
a las redes sociales virtuales.






fundacién alpe acondroplasia

(V]

A

56

8.1 Equipo ALPE
El equipo directo de Fundacion ALPE esta formado por:
- Directora: Susana Noval
- Senior advisor: Carmen Alonso
- Responsable de proyectos: Estefania Gonzalez
- Psicéloga: Rosana Garcia

Y como siempre, nada serfa posible sin el apoyo de nuestros colaboradores externos: Carmen
Barreal, Belén Ojeda, Josep de Bergua, Guillermo Ibaseta, Begona Bascaran, Antonio Lozano,
Laura Garde y muchos mds.

8.2 Voluntariado

A dia de hoy contamos con una gran variedad de voluntarios que prestan sus servicios en
areas cémo la informaética, el disefo gréfico, la traduccion, la creacion de contenidos, apoyo
en eventos, etc.

Este afo ha estado muy marcado por diferentes eventos para recaudar fondos en favor de la
Fundacion. A todos ellos, jgracias! La labor de busqueda de fondos por parte de la Fundacion
ALPE para poder financiar toda nuestra actividad y seguir manteniendo todos los servicios
gratuitos para los beneficiarios es incansable. Pedimos dinero a instituciones publicas y priva-
das, a empresas, a donantes particulares, siempre con el corazén henchido de gratitud.

8.3 Comité cientifico

Un afo mas, para asesorar a la Fundacion ALPE en aspectos clinicos, contamos con un Comité
Clinico Asesor que cuenta con prestigiosos especialistas con experiencia en ADEE.

- Morrys Kaisermann

« Avner Yayon

- Rabi Savarirayan

- Guillermo de la Cueva
- Joana Bengoa

- Laurence Legeai-Mallet

Este afo se reunieron varias veces para hablar de diferentes temas de interés entre los que
destaco el lanzamiento del Vosoritide y el estatus actual de los diferentes ensayos clinicos.
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8.4 Patronato
- Presidente: Philip Press
- Vicepresidente: James Healey
- Secretario: Angel del Rio
- Miembros:
o Miguel Lépez
0 Ana Aranda
o Pedro Sagastizébal

Llegar juntos es el principio. Mantenerse juntos, es el progreso. Trabajar juntos es el éxito.
(Henry Ford)
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