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PLAN DE ACTUACION

Fdo.: El Secretario V°B° El Presidente




FUNDACION 1059: ISABEL GEMIO PARA LA INVESTIGACION DE DISTROFIAS MUSCULARES Y OTRAS
ENFERMEDADES RARAS (FIGEME). PLAN DE ACTUACION

EJERCICIO: 01/01/2018 - 31/12/2018

1.- ACTIVIDADES DE LA FUNDACION

ACTIVIDAD 1

A) Identificacion

Denominacion de la Impulsar la investigacion de tratamientos clinicos curativos en las
actividad Distrofias Musculares y otras enfermedades Raras

Tipo de actividad Propia

Identificacion de la

actividad por sectores Investigacion cientifica

Lugar de desarrollo de

o Barcelona
la actividad

Descripcién detallada de la actividad prevista.

Apoyo financiero al Proyecto Aproximaciones terapéuticas en distrofias musculares mediante
modelos celulares y animales en Hospital Santa Cruz y San Pablo de Barcelona

Objetivos:

+ Establecimiento de protocolos de medida objetiva de la fuerza muscular para la
monitorizacion de la eficacia clinica de las distintas terapias.

* Adecuacion de espacios para la manipulacién de células madre para que éstas puedan
ser inyectadas en los pacientes con distrofia muscular.

* Formacién de personal clinico y basico en las técnicas necesarias para llevar a cabo los
ensayos terapéuticos.

B) Recursos humanos empleados en la actividad

Tipo Num_ero N° hora_s/aﬁo
Previsto Previsto
Personal asalariado 1 225
Personal con contrato
de servicios
Personal voluntario

C) Beneficiarios o usuarios de la actividad

Tipo NU mero
Previsto
Personas fisicas INDETERMINADO
Personas juridicas INDETERMINADO

D) Objetivos e indicadores de la realizacién de la actividad

Objetivo Indicador Cuantificacion
Aportar el importe Valor financiacion 30.000€
presupuestado
Fdo.: El Secretario V°B° El Presidente
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ACTIVIDAD 2

A) Identificacion

Denominacion de la Impulsar la investigacion de tratamientos clinicos curativos en las
actividad Distrofias Musculares y otras enfermedades Raras

Tipo de actividad Propia

Identificacion de la

actividad por sectores Investigacion cientifica

Lugar de desarrollo de

la actividad San Sebastian

Descripcién detallada de la actividad prevista.

Apoyo financiero al Proyecto Caracterizacion de células con potencial miogénico Fundacion
ILUNDAIN de Estudios Neuroldgicos. Hospital Donostia de San Sebastian.

Objetivos:

* Aislamiento de los pericitos (de musculo), fibroblastos de piel y células madre
mesenquimales (CD133+) de sangre y musculo a partir de tejidos de controles sanos y
pacientes con DMD o LGMD?2A.

» Caracterizacion de molecular de los células aisladas y de su potencial biogénico en
términos de senescencia y capacidad replicativa en funcidn del peso de partida, masculo de
origen, edad y sexo del donante, condicion de control/afecto de una distrofia muscular y
diferentes condiciones de cultivo y diferenciacion.

»  Conversion de fibroblastos en mioblastos mediante expresion de MyoD.

* Reprogramacion de fibroblastos a mioblastos mediante desdiferenciciéon inducida por
Oct3/4,Sox2, KIf2 y c-Myc y diferenciacion en medio de mioblastos c2c12.

+ Ensayos de las diferentes lineas celulares obtenidas en la correccion de modelos
animales de distrofia muscular

B) Recursos humanos empleados en la actividad

Tipo N(Jm_ero N° horgs/aﬁo
Previsto Previsto
Personal asalariado 1 225
Personal con contrato
de servicios
Personal voluntario

C) Beneficiarios o usuarios de la actividad

Tipo NU mero
Previsto
Personas fisicas INDETERMINADO
Personas juridicas INDETERMINADO

D) Objetivos e indicadores de la realizacion de la actividad

Objetivo Indicador Cuantificacion
Aportar el importe Valor financiacion 30.000€
presupuestado
Fdo.: El Secretario V°B° El Presidente
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ACTIVIDAD 3

A) Identificacion

Denominacion de la Impulsar la investigacion de tratamientos clinicos curativos en las
actividad Distrofias Musculares y otras enfermedades Raras

Tipo de actividad * PROPIA

Identificacion de la

actividad por sectores Investigacion cientifica

Lugar de desarrollo de

la actividad VALENCIA

Descripcién detallada de la actividad prevista.

Apoyo financiero Proyecto Biologia, fisiopatologia y terapia de las células satélite del muscuklo
esquelético en el Instituto de Investigacion Sanitaria Hospital Universitario y Politécnico La Fe,
Valencia.

Objetivos:

* Ensayos clinicos con diferentes terapias génicas, bien empleando oligonucleétidos
capaces de producir skipping o salto de exones para restaurar la distrofina, o bien provocando
el soslayo de las mutaciones de parada empleando el farmaco Atalurano.

» Experimentos con una nueva molécula llamada PPRH que puede resultar una alternativa
a los oligonucleodtidos con unos costes méas asequibles.

B) Recursos humanos empleados en la actividad

Tipo Num_ero N° hore_ls/aﬁo
Previsto Previsto
Personal asalariado 1 225
Personal con contrato
de servicios
Personal voluntario
C) Beneficiarios o usuarios de la actividad
Tipo NU m_ero
Previsto
Personas fisicas INDETERMINADO
Personas juridicas INDETERMINADO

D) Objetivos e indicadores de la realizacion de la actividad

Objetivo Indicador Cuantificacion

Aportar el importe

presupuestado Valor financiacién 30.000€

Fdo.: El Secretario V°B° El Presidente
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ACTIVIDAD 4

A) Identificacion

Denominacion de la Impulsar la investigacion de enfermedades neurometabdlicas y
actividad desarrollo de terapias especificas de mutacién

Tipo de actividad * PROPIA

Identificacion de la

actividad por sectores Investigacion cientifica

Lugar de desarrollo de

la actividad MADRID

Descripcién detallada de la actividad prevista.

Apoyo financiero al Proyecto Bases moleculares de enfermedades neurometabdlicas vy
Desarrollo de terapias especificas de mutacion. Centro de Biologia Molecular. Universidad
Auténoma de Madrid.

Objetivos:

+ Desarrollo de técnicas genémicas para mejorar el diagnéstico de enfermedades
metabdlicas hereditarias (EMH), en especial enfocadas a la caracterizacion genética de
pacientes con defectos congénitos de glicosilacion y enfermedades mitocondriales mediante el
uso de la secuenciacién masiva de exomas y genomas y RNAseq.

» Investigacion y desarrollo de terapias farmacolégicas dirigidas a la recuperacion funcional
de mutantes identificados en pacientes con EMH, en concreto Terapia antisentido y
Chaperonas farmacol6gicas, como aproximaciones terapeduticas transversales y aplicables a
numerosas EMH.

» Evaluacion de la disfuncién y dinamica mitiocondrial y evaluacion de firmas comunes de
neuropatogenicidad en defectos congénitos de glicosilacion y enfermedades mitocondriales,
aproximandonos asi a la identificacion de nuevas dianas terapéuticas accionables.

+ Busqueda de biomarcadores para mejorar el diagndstico y como predictores de severidad
de EMH. Estamos trabajando en la identificacibn de miRNA y otras biomoléculas con el
propdsito de poder evaluar la evolucion de los pacientes y como marcadores del efecto
terapedtico de los farmacos que se desarrollen.

» Desarrollo de modelos células de enfermedad como herramientas validas y obligatorias
para entender la patogénesis de las enfermedades neurometabdlicas y paso crucial y
necesario para el desarrollo de terapias. Se estd generando una coleccién de iPS derivadas
de fibroblastos de pacientes con EMH para su posterior diferenciacion a hepatocitos,
progenitores neuronales y cardiomiocitos.

B) Recursos humanos empleados en la actividad

NUumero N° horas/afio
Previsto Previsto
Personal asalariado 1 225

Tipo

C) Beneficiarios o usuarios de la actividad

Tipo NU mero
Previsto
Personas fisicas INDETERMINADO
Personas juridicas INDETERMINADO

D) Objetivos e indicadores de la realizacién de la actividad

Objetivo Indicador Cuantificacion
Aportar el importe Valor financiacién 30.000€
presupuestado
Fdo.: El Secretario V°B° El Presidente
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ACTIVIDAD 5

A) Identificacion

Denominacion de la Impulsar la investigacion del NeuroPaisaje, paisaje entre el fenotipo
actividad y el genotipo en enfermedades neuroldgicas del desarrollo.

Tipo de actividad * PROPIA

Identificacion de la

actividad por sectores Investigacion cientifica

Lugar de desarrollo de

la actividad BARCELONA

Descripcién detallada de la actividad prevista.

Apoyo financiero Proyecto NEURO PAISAJE en Hospital San Juan de Dios de Barcelona
Objetivos:

» Blsqueda de variantes genéticas y genes mutantes en trastornos del neurodesarrollo (TND)
en los que no se ha encontrado ninguna mutacién genética o genémica como causa de la
enfermedad tras el estudio genético exhaustivo siguiendo un protocolo diagndstico
previamente aplicado en nuestro centro.

* Desarrollar y validar un modelo experimental que permita determinar si una variante genética
puede ser patogénica, empleando aproximaciones experimentales sobre el gen diana
analizando la expresion del mRNA, la localizacién subcelular y la regulacion de la expresion
génica. El modelo se analizaria y validaria sobre un panel de enfermedades neurometabdlicas
y de sindrome de Rett en los que conocemos las mutaciones patogénicas. Los resultados
pueden servir como prueba de concepto del modelo experimental e indicar cuél puede ser el
grado de sensibilidad analitica esperable.

* Aplicar y analizar el modelo experimental celular en los genes candidatos encontrados en el
estudio genoémico de los pacientes con TND no diagnosticado, con el objeto de establecer el
diagndstico genético y orientar la posible funcién del gen mutante.

B) Recursos humanos empleados en la actividad

Tipo N(Jm_ero N° horgs/aﬁo
Previsto Previsto
Personal asalariado 1 225
Personal con contrato
de servicios
Personal voluntario

C) Beneficiarios o usuarios de la actividad

Tipo NU mero
Previsto
Personas fisicas INDETERMINADO
Personas juridicas INDETERMINADO

D) Objetivos e indicadores de la realizacién de la actividad

Objetivo Indicador Cuantificacion
Aportar el importe Valor financiacion 30.000€
presupuestado
Fdo.: El Secretario V°B° El Presidente
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ACTIVIDAD 6

A) Identificacion

Denominacion de la Impulsar la investigacion de rubricas metabdlicas en enfermedades
actividad neuromusculares.

Tipo de actividad * PROPIA

Identificacion de la

actividad por sectores Investigacion cientifica

Lugar de desarrollo de

la actividad CACERES

Descripcién detallada de la actividad prevista.

Apoyo financiero al proyecto de investigacion realizado en Centro de Investigacion Biomédica
en Red sobre Enfermedades Neurodegenerativas (CIBERNED) Departamento de Bioquimica
y Biologia Molecular y Genética. Facultad de Enfermeria 'y T.O. Universidad de Extremadura
(UEX). Avda. Universidad s/n. 10003. Céaceres.

Resumen:

El metabolismo intermediario y las vias de sefializacién celular han sido consideradas y
estudiadas hasta la fecha como entidades independientes. Pero, en realidad son las vias
catabdlicas y anabdlicas las que proveen a la célula de la energia y los precursores
necesarios para la supervivencia celular. Por ello resulta fundamental el conocimiento de las
variaciones metabdlicas para poder integrar y comprender los mecanismos que conducen a la
neurodegeneracion. La determinacién de perfiles metabodlicos diferenciales en modelos de
enfermedades neuromusculares puede permitir la elaboracion de un patrén diagnéstico, de
riesgo y también de prondstico de la misma, asi como de descubrir nuevas dianas moleculares
sobre las que establecer estrategias farmacoldgicas

Objetivos:

1. Identificacion de perfiles y metabolémicos diferenciales:

1.1. En fibroblastos humanos procedentes de individuos sanos, enfermos de distrofia
mioténica (DM), distrofia facioescapulohumeral (FSHD) y distrofia muscular de cinturas
(LGMD-2B).

1.2. En plasma sanguineo procedente de los mismos donantes descritos en 1.1.

2. Evaluar la funcién lisosomal y su repercusion en el metabolismo intermediario y otros
marcadores de neurodegeneracién en los fibroblastos descritos en 1.1.

3. Validacion de los resultados metaboldmicos mediante la determinacion de la variacion de
las proteinas implicadas en los procesos metabdlicos alterados (identificacion de dianas
moleculares farmacol6gicas).

4. Establecimiento de modelos celulares de distrofias musculares sobre los que testar el efecto
de moduladores/adaptadores metabodlicos como posibles agentes neuroprotectores para la
distrofia mioténica (DM), distrofia facioescapulohumeral (FSHD) y distrofia muscular de
cinturas (LGMD-2B)

B) Recursos humanos empleados en la actividad

Tipo N(Jm_ero N° horgs/aﬁo
Previsto Previsto
Personal asalariado 1 225
Personal con contrato
de servicios
Personal voluntario

C) Beneficiarios o usuarios de la actividad

Tipo NUamero
P Previsto
Personas fisicas INDETERMINADO

Fdo.: El Secretario V°B° El Presidente
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| Personas juridicas | INDETERMINADO |

D) Objetivos e indicadores de la realizacién de la actividad

Objetivo Indicador Cuantificacion

Aportar el importe Valor financiacién 30.000€
presupuestado

Fdo.: El Secretario V°B° El Presidente
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ACTIVIDAD 7

A) Identificacion

Denominacién de la

- Informacién y orientacién a enfermos y familiares
actividad

Tipo de actividad * Propia

Identificacion de la

actividad por sectores Orientacion

Lugar de desarrollo de

la actividad Comunidad de Madrid

Descripcién detallada de la actividad prevista.

Orientar a enfermos y familiares.

Difundir los aspectos generales que puedan ser de interés para los pacientes y familiares con
estas enfermedades.

Asistir socialmente a los enfermos y familiares de enfermos de distrofias musculares y otras
enfermedades raras, informandoles de los recursos médicos, asistenciales, educativos,
sociales o de cualquier otra indole, publicos o privados disponibles segun las distintas
problemaéticas sociales que presenten.

Asistencia telefonica y presencial a enfermos y familiares,

B) Recursos humanos empleados en la actividad

Tipo N(Jm_ero N° hore}s/aﬁo
Previsto Previsto
Personal asalariado 1 225
Personal con contrato
de servicios
Personal voluntario
C) Beneficiarios o usuarios de la actividad
Tipo NU mero
Previsto
Personas fisicas INDETERMINADO
Personas juridicas INDETERMINADO

D) Objetivos e indicadores de la realizacién de la actividad

Objetivo Indicador Cuantificacion
Aumentar el nimero de NUmero de personas 600
personas informadas informadas

1
Fdo.: El Secretario V°B° El Presidente
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ACTIVIDAD 8

A) Identificacion

Denominacion de la | Campafias de sensibilizacion social y divulgacién de enfermedades
actividad raras
Tipo de actividad Propia
Identificacion de la
actividad por sectores
Lugar de desarrollo de
la actividad

Educativa

Comunidad de Madrid

Descripcién detallada de la actividad prevista.

Realizacion de campafias informativas, tanto orientativas a dar a conocer las enfermedades
raras en general y el estigma de estas enfermedades, como centradas en patologias
especificas.

B) Recursos humanos empleados en la actividad

Tipo N(Jm_ero N° hore}s/aﬁo
Previsto Previsto
Personal asalariado 1 225
Personal con contrato
de servicios
Personal voluntario

C) Beneficiarios o usuarios de la actividad

Tipo NU mero
Previsto
Personas fisicas INDETERMINADO
Personas juridicas INDETERMINADO

D) Objetivos e indicadores de la realizacién de la actividad

Objetivo Indicador Cuantificacion
Divulgacion en medios Numero de medios 10

1
Fdo.: El Secretario V°B° El Presidente
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ACTIVIDAD 9

A) Identificacion

Denominacién de la L, .
2 Realizacion de eventos solidarios
actividad

Tipo de actividad Propia
Identificacion de la
actividad por sectores

Lugar de desarrollo de | ., nijad de Madrid
la actividad

Investigacion

Descripcién detallada de la actividad prevista.

Generacion de recursos econdémicos a través de la organizacion de eventos de distinta indole
(culturales, deportivos, sociales), por medio de acuerdos de colaboracidon suscritos con
entidades publicas y privadas donde tanto los recursos dinerarios cono no dinerarios forman
una parte muy importante para el desarrollo de nuestros objetivos fundacionales.

B) Recursos humanos empleados en la actividad

Tipo N(Jm_ero N° hore}s/aﬁo
Previsto Previsto
Personal asalariado 1 225
Personal con contrato
de servicios
Personal voluntario
C) Beneficiarios o usuarios de la actividad
Tipo NU mero
Previsto
Personas fisicas INDETERMINADO
Personas juridicas INDETERMINADO

D) Objetivos e indicadores de la realizacién de la actividad

Objetivo Indicador Cuantificacion
Mejorar importe rgca_udado Importe recaudado 5.000€
en anteriores ejercicios

Fdo.: El Secretario V°B° El Presidente
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ACTIVIDAD 10

A) Identificacion

Denominacién de la
actividad

Acciones de captacion de donantes y colaboradores en grandes

empresas y particulares

Tipo de actividad

Propia

Identificacion de la
actividad por sectores

Investigacion

Lugar de desarrollo de
la actividad

Comunidad de Madrid

Descripcién detallada de la actividad prevista.

Realizacion de campafias periodicas en grandes empresas, orientadas a los trabajadores de
estas, al objeto de incrementar nuestros recursos y captacion de donaciones y de

colaboraciones habituales.
Iniciar la captacion de fondos a través de Cara a Cara (F2F).

Se mostrara a los posibles donantes la informacion social y que otras personas han apoyado o
estén apoyando la causa o campafia. Se les hace participe de como y cuanto se esta

destinando a una campafa u otra.

B) Recursos humanos empleados en la actividad

Tipo Num_ero N° hore_ls/aﬁo
Previsto Previsto
Personal asalariado 1 225
Personal con contrato
de servicios
Personal voluntario

C) Beneficiarios o usuarios de la actividad

NUumero

g Previsto

Personas fisicas INDETERMINADO

Personas juridicas INDETERMINADO

D) Objetivos e indicadores de la realizacién de la actividad

Objetivo

Indicador

Cuantificacion

Aumento de colaboradores y

donantes

Importe recibido

20.000€

Fdo.: El Secretario

V°B° El Presidente
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2.- PREVISION DE RECURSOS ECONOMICOS A EMPLEAR POR LA FUNDACION

Gastos/Inversiones

Actividad
1

Actividad
2

Actividad
3

Actividad
4

Actividad
5

Actividad
6

Actividad
718

Actividad
9

Actividad
10

Total

Gastos por ayudas y otros

a) Ayudas monetarias

-30.000€

-30.000€

-30.000€

-30.000€

-30.000€

-30.000€

-5.000€

-20.000€

-205.000€

b) Ayudas no monetarias

c) Gastos por colaboraciones y
Organos de gobierno

Variacion de existencias de productos
terminados y en curso de fabricacién

Aprovisionamientos

Gastos de personal

-5.350€

-5.350€

-5.350€

-5.350€

-5.350€

-5.350€

-10.700€

-5.350€

-5.350€

-42.800€

Otros gastos de explotacion

-5.000€

-5.000€

-5.000€

-5.000€

-5.000€

-5.000€

-10.000€

-5.000€

-5.000€

-40.000€

Amortizacién del Inmovilizado

Deterioro y resultado por enajenacion
de inmovilizado

Gastos financieros

Variaciones de valor razonable en
instrumentos financieros

Diferencias de cambio

Deterioro y resultado por
enajenaciones de instrumentos
financieros

Impuestos sobre beneficios

Subtotal gastos

-40.350€

-40.350€

-40.350€

-40.350€

-40.350€

-40.350€

-20.700€

-15.350€

-30.350€

-287./00€

Adquisiciones de Inmovilizado
(excepto Bienes Patrimonio Historico)

Adquisiciones Bienes Patrimonio
Historico

Cancelacion deuda no comercial

Subtotal inversiones

TOTAL RECURSOS EMPLEADOS

-40.350€

-40.350€

-40.350€

-40.350€

-40.350€

-40.350€

-20.700€

-15.350€

-30.350€

-287.700€

Fdo.: El Secretario

V°B° El Presidente
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Fdo.: El Secretario V°B° El Presidente
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‘ 3.- PREVISION DE RECURSOS ECONOMICOS A OBTENER POR LA FUNDACION

3.1) Prevision de ingresos a obtener por la fundacion

INGRESOS Importe total
Rentas y otros ingresos derivados del patrimonio
Ventas y prestaciones de se_:rvicios de las actividades 5.000€
propias
Ingresos ordinarios de las actividades mercantiles 5.000€
Subvenciones del sector publico 80.000€
Aportaciones privadas 200.000€
Otros tipos de ingresos 40.000€
TOTAL INGRESOS PREVISTOS 330.000€
3.2) Prevision de otros recursos econdmicos a obtener por la fundacion
OTROS RECURSOS Importe total

Deudas contraidas
Otras obligaciones financieras asumidas
TOTAL OTROS RECURSOS PREVISTOS

Fdo.: El Secretario V°B° El Presidente
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