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1. Datos Institucionales

Nombre de la Entidad Asociacion de Afectados de Neurofibromatosis- AANF

Inicio de Actividad La Asociacidn es una entidad sin animo de lucro creada en Espafia en 1997
Objetivos Mejorar la calidad de vida de las personas con neurofibromatosis y sus familias
Ambito Nacional. Unica Asociacién de pacientes con NF de ambito nacional.

Utilidad Publica Declarada de utilidad publica en 2001

Calidad Certificado 1SO 9001

Transparencia https://neurofibromatosis.es/transparencia-2/

Independencia No tenemos dependencia jerarquica, funcional ni institucional de entidades

lucrativas ni de administraciones publicas.

Miembro de e Socio fundador de la Neurofibromatosis Patient United- NFPU. Afio 2017
e EURORDIS-Rare Diseases Europe. Afio 2009

e Federacion Espaiola de Enfermedades Raras (FEDER). Afio 2008

e Foro Espafiol de Pacientes. Afio 2019

Junta Directiva e Presidentey Representante Legal: Agustin Campos Mufioz
e Vicepresidencia: Pepi Gonzalez Renddn

e Secretaria: Raquel de Gracia Munoz

e Tesorera: Nuria Julian Cardona

e Vocal: Alvaro Rafael Tello Julian

Equipo Técnico e Direcctora: Teresa Tejero Amoedo

e  Psicdloga: Carmen Sdnchez Vazquez

e Psicologa: Maria Fernandez Gomez

e Trabajador social: Rafael Prieto Punzén

e Trabajadora social: Elena Martin Acebedo

Servicios e Servicio de Atenciény Orientacién
e Servicio de Atencién Psicoldgica

e Servicio de Orientacién Social

e Canal de Segunda Opinion Médica

Actividades e Revista INFormate
e Congresos Anuales
e \Webinarios

e Campaias
e Informacién sobre la NF

Domicilio social C/ La Corufia 9 - 28020 — Madrid
Datos de contacto Teléfonos: 913610042 / 670210159 - Correo-e: info@neurofibromatosis.es
Presencia online Web: www.neurofibromatosis.es

Facebook: Asociacidn de Afectados de Neurofibromatosis
Twitter: @asociacion_anf

Youtube: Asociacién de Afectados de Neurofibromatosis
Instagram: @neurofibromatosis.es

Transparencia y Memoria de Actividades 2021
Rendicién de Cuentas | Auditoria 2021
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2. La AANF

La Asociacion de Afectados de Neurofibromatosis es la Unica entidad de ambito nacional que cuenta con
profesionales con formacion especifica en Neurofibromatosis (NF), ofreciendo servicios de atencidn
psicoldgica y trabajo social, entre otros.

neurofibromatosis.es

Ofrecemos  servicios especializados gratuitos telefonicamente, presencialmente vy online,
independientemente de la edad, sexo, nacionalidad, lugar de residencia o cualquier otra caracteristica. Es por
ello por lo que también atendemos consultas del extranjero, principalmente de paises de Latinoamérica.

Servicio de Atencion y Orientacion de la Neurofibromatosis (SAONF)

Este servicio es el mas demandado por las personas afectadas de NF, sus familiares y otras personas interesadas
en la patologia. Lleva en funcionamiento desde 1997, cuando nacié la Asociacion y ha ido profesionalizandose
con el paso de los afios.

Estd coordinado por un Trabajador Social especializado en la patologia. Para la gran mayoria, supone la
primera toma de contacto con la patologia y desde él se atienden todas las consultas y se ofrece orientacién
sobre todas las dudas relacionadas con la NF: asesoramiento sobre las caracteristicas de la enfermedad,
principales complicaciones y sintomas; orientacion al paciente y familiares e informacidn sobre profesionales
con experiencia en NF... lo que aumenta la sensacién de control sobre la enfermedad y ayuda a manejar las
emociones asociadas al diagnéstico de una enfermedad dura y dificil como es la NF.

Servicio de Intervencion Psicologica de la Neurofibromatosis (SIPNF)

El Servicio de Intervencién Psicoldgica se puso en marcha hace mas de 20 afios para dar respuesta a las
necesidades de apoyo psicoldgico especializado en la enfermedad.

Realizamos terapia psicoldgica individual, de pareja y familiar, en funcién de las necesidades de cada caso, y
para todas las edades. Se ofrece tanto presencial como en remoto porque no queremos que la distancia fisica
sea un impedimento para recibir ayuda psicoldgica especializada.

Asociacion de Afectados de Neurofibromatosis - Declarada de Utilidad Publica 0.M. 04/06/2001
C/La Corufia, 9- 28020 Madrid Teléfono: 913610042  Correo-e: info@neurofibromatosis.es Web: www.neurofibromatosis.es



mailto:info@neurofibromatosis.es-
http://www.neurofibromatosis.es/

Asimismo, ofrecemos orientacidn y asesoramiento a los centros educativos con alumnado con NF; a los
Centros Base de Valoracion y orientacidon a personas con discapacidad y a otros recursos psicosociales que
trabajan con afectados/as de neurofibromatosis.

De manera cuatrimestral publicamos articulos de contenido psicosocial en la revista iNFormate.

Servicio de Orientacion Social (SOS)

Nuestro Trabajador Social, a través de la intervencidn sistémica y centrada en la persona, ofrece la posibilidad
de trabajar las habilidades y recursos personales, generando una red de apoyo que parte de la persona afectada
y se extiende por cada dimensién de su vida, implicando a aquellas personas de su entorno que deciden
participar en este proceso de mejora.

e Asesoramiento sobre discapacidad, dependencia e incapacitacion

e Busquedade recursos sociales y econdmicos

También se orienta a profesionales de Servicios Sociales, sobre la sintomatologia y cdmo puede afectar a la
calidad de vida de las personas que acuden a los servicios sociales de zona.

Canal de Segunda Opinion Médica de la Neurofibromatosis

Contamos con la colaboracion de profesionales de la salud especialistas en neurofibromatosis que, de manera
gratuita, asesoran a pacientes con casos médicos complejos para su evaluacion, diagndstico y orientacion.

3. Principales Actividades de AANF

e Revista cuatrimestral INFérmate. Es un proyecto evolutivo que se viene desarrollando desde hace 19 afios, que

informa a pacientes de NF y profesionales sociosanitarios interesados en la patologia.

e Congreso Nacional de Neurofibromatosis. Se celebra anualmente y cuenta con la participacién de ponentes
especializados en NF a quienes los pacientes pueden trasladar sus dudas.

Pildoras informativas online: Sobre temas de interés respecto a la NF.

Webinarios de formacion y concienciacién sobre NF a través de charlas en plataformas digitales.

Actividades de captacion de fondos: Mercadillos benéficos, microdonaciones en la plataformaTeaming,
acuerdos de colaboracion con entidades, venta de loteria, etc.

Recogida de muestras. En colaboracién con el Instituto de Investigacién Germans Trias i Pujol (IGTP), se
recogen muestras bioldgicas que se envian al instituto para su estudio.

e Campafasde sensibilizacion entorno alos Dias Internacionales -17 NF1y 22 de mayo NF2-.

Asociacion de Afectados de Neurofibromatosis - Declarada de Utilidad Publica 0.M. 04/06/2001
C/La Corufia, 9- 28020 Madrid Teléfono: 913610042  Correo-e: info@neurofibromatosis.es Web: www.neurofibromatosis.es



mailto:info@neurofibromatosis.es-
http://www.neurofibromatosis.es/
https://neurofibromatosis.es/publicaciones/#toggle-id-1
https://neurofibromatosis.es/publicaciones/#toggle-id-19-closed
https://youtu.be/9UdpwU_QP4U
https://neurofibromatosis.es/2018/03/06/rastrillo-benefico-edicion-2018-2/
https://www.teaming.net/proyectopsico-socialnf
https://neurofibromatosis.es/2020/01/29/i-acuerdo-de-colaboracion-entre-la-fundacion-asisa-y-la-asociacion-de-afectados-de-neurofibromatosis/
https://servicios.loteriasantateresa.es/Web_2_0/loteria-ASOCIACI%c3%93N-DE-AFECTADOS-DE-NEUROFIBROMATOSIS/
https://neurofibromatosis.es/quirofano/
https://www.germanstrias.org/noticias/126/new-financing-from-the-catalan-nf2-patients-association-for-research-into-personalized-medicine-for-neurofibromatosis-type-2
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e Participacién en ensayos clinicos.

e Publicaciones: Cuentos: El pais de Serolav y Cuéntamela una historia Nana; Guias, tripticos, folletos
informativos, etc..

e Comunicacién con asociados: Nueva aplicacidn de gestidn de asociados.

e Voluntariado.

Neurofibromatosis: Situacion de los pacientes de NF

La NEUROFIBROMATOSIS es una enfermedad genética crénica, incurable, originada por una alteracion de los
cromosomas 17 y 22 que puede provocar un crecimiento descontrolado de tumores en casi todo el

organismo.

Es el trastorno neurolégico mas comun causado por un solo gen. Se hereda
en un porcentaje del 50% y es una de las enfermedades autosémicas
dominantes mds comunes en los seres humanos — es decir, es suficiente

heredar un gen alterado de alguno/a de los/as padres/madres para que
T aparezca la enfermedad-.

m Afectado NF con
cromosoma alterado

50 % posibilidades en cada hijo

50 % posibilidades en cada hijo . ., .,
Existe también la mutacion espontanea “de novo” de otro 50% donde

’ii los/as padres/madres no tienen ninguna alteracién cromosdmica ni tienen
antecedentes familiares. En el caso de la schwannomatosis todavia no se
conoce muy bien cédmo se hereda, pero se sabe que el 85% de los casos se
producen por nuevas mutaciones.

Todas las formas de la enfermedad afectan por igual a hombres y mujeres, asi como a todos los grupos étnicos.
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Existen varios tipos de Neurofibromatosis:

e Neurofibromatosis Tipo I: es una de las enfermedades raras de mayor prevalencia. La incidencia ‘es
aproximadamente entre 1 de cada 3.000 personas con una distribucion similar en cuanto al sexo.

o Neurofibromatosis Tipo Il: afecta a 1 de cada 60.000 individuos.

e Schwannomatosis: afecta a aproximadamente a 1 de cada 40.000.

Se estima que en Espafia hay alrededor de 15.000 pacientes de algtin tipo de neurofibromatosis, dos millones y
medio en todo el mundo. La Asociacion aglutina a mas de 1.800 asociados/as.

Es una enfermedad que no sigue la misma pauta de evolucidn en cada paciente. Muy al contrario, no todos
desarrollan los mismos sintomas, ni con la misma gravedad, ni siquiera cuando la enfermedad es transmitida de
padres a hijos/as.

Las complicaciones fisicas, psiquicas, sensoriales y sociales a las que se enfrentan los/as pacientes son multiples y
su evolucién muy variable:

e Dolorintenso.

e Riesgo incrementado de tumores cancerigenos. Con lo gue, ademas de vivir con la incertidumbre de una

enfermedad cuyo prondstico se desconoce, esta el miedo a que pueda derivar en algun tipo de cancer.

e Discapacidad sensorial. Pueden quedarse parcial o totalmente sordos/as o ciegos/as, especialmente de
adultos/as, lo que dificulta el aprendizaje del lenguaje de signos o del Braille.

o Discapacidad fisica (problemas de crecimiento, disfuncién motora, ... principalmente movilidad), a veces
acompafiada de dolor neuropético crénico. Aproximadamente %el 50% de los/as pacientes con NF1 tienen
manifestaciones musculoesqueléticas significativas, siendo las mas comunes la escoliosis, la displasia
congénita de la tibia. Muchos tienen la masa dsea reducida, especialmente a nivel de la columna lumbar.

o Desfiguracion debido a grandes tumores, deformidades y otros problemas 6éseos, o a la proliferacion
continua de multiples tumores cutaneos. Son sintomas con una afectacidn estética que provocan una pobre
autoimagen, baja autoestima, rechazo y aislamiento social.

e Dificultades de aprendizaje, TDAH y rasgos TEA. Estos limitan y dificultan la vida laboral y la inclusién
social con sus consecuencias psicoldgicas.

e Epilepsia, disfuncion de las vias respiratorias, disfuncion de la vejiga/intestino, etc....

En la NF1, entre el 30 y el 50 % de los/as pacientes presentan neurofibromas plexiformes sintomaticos e
inoperables. Los neurofibromas son tumores que se forman en el tejido que cubre y protege los nervios. Pueden
formarse en cualquier parte del cuerpo tanto interna como externamente (visibles). La cantidad varia de algunos a
cientos o miles. Aunque la mayoria de los neurofibromas no son cancerigenos, pueden aumentar hasta alcanzar
un gran tamafio y algunos se vuelven malignos con el tiempo (aproximadamente el 10 %).

Como resulta evidente, muchas de estas comorbilidades causan discapacidad y/o merman la capacidad para llevar
una vida normalizada y provoca trastornos de aislamiento social, ansiedad y/o depresién. Todo ello, puede
provocar falta de autoestima y rechazo, que, a su vez, se traduce en una falta de habilidades sociales, déficit en
asertividad, bajo rendimiento escolar, dificultades de incursidn en el mundo laboral, etc.

1 https://www.elsevier.es/es-revista-revista-senologia-patologia-mamaria--131-avance-resumen-asociacion-entre-neurofibromatosis-
tipo-1-S0214158222000895
2 https://www.sciencedirect.com/science/article/abs/pii/S0014256522000182
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Cancer y la NF1

Las personas con NF1 tienen un riesgo mayor de desarrollar tumores cancerosos ademas de una predisposicion
genética a presentarlos en edades tempranas. Ademds, una vez que malignizan los tumores, la quimioterapia y la
radioterapia habitual no suelen funcionar en estos/as pacientes, disminuyendo la esperanza de vida de las
personas con NF1 de 10 a 15 afios, de media.

Canceres mas comunes Canceres a una edad mas | Canceres potencialmente

temprana mas mortales

e Glioma e Gliomadegrado e Sarcoma pleomorfico

e Sarcoma bajo indiferenciado

e Cancerde mama e Gliomadegrado e Gliomadegradoalto

e Canceres endocrinos alto e TMVNP

e Melanoma e Tumor maligno e Cancer de ovario

e Leucemialinfoblastica aguda devaina de e Melanoma

e Cancer de ovario nervio periférico

e Cancer de prostata (TMVNP)

e Meningioma e Cancerde mama

El cancer de mama es mas frecuente en las mujeres menores de 50 afios portadoras de la mutacién. En estas
pacientes encontramos con mas frecuencia un tumor mas agresivo, que aparece en las pacientes mas jovenes,
con peor prondstico y mayor mortalidad, si lo comparamos con las pacientes no portadoras de la mutacién2, por
lo que la deteccién temprana en estas mujeres es esencial.

Apoyo a pacientes y familiares

Estas caracteristicas, entre otras, produce en los/as pacientes y sus familias una situacion de gran frustracion,
angustia, inmensa soledad, incertidumbre, culpabilidad e indefensién que, si no se acompafia de un apoyo
adecuado y profesional, pueden derivar en trastornos psicoldgicos y problemas de integracion social y/o laboral.
Ofrecemos soporte social y emocional a padres de bebés recién diagnosticados/as, a menores y a jovenes
afectados/as y a los/as adultos/as que la padecen, pues todos/as, en algin momento de sus vidas, necesitan
asesoramiento. La Asociaciéon es el Unico centro que atiende las necesidades de este colectivo, sean o no
asociados/as.

Las neurofibromatosis son enfermedades muy desconocidas y desde la Asociacion se trabaja para recopilar toda la
informacién basada en evidencia cientifica, divulgarla e implicar a profesionales del ambito de la salud, social y
educativo.

Llevamos mds de 25 afios trabajando para mejorar la calidad de vida de las personas afectadas de NF y sus

familiares. Durante estos afios, hemos atendido un enorme volumen de consultas y dado respuesta a las
necesidades de atencion.

25 ANOS CAMINANDO JUNTO A PACIENTES Y FAMILIARES
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