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Presentacion:

Estimados asociados y asociadas,

Como presidente, quiero dirigirme a todas y todos vosotros con un profundo sentimiento
de gratitud y compromiso. Ha sido un tiempo intenso, de aprendizaje continuo y de
contacto directo con muchas realidades que conviven dentro de nuestra asociacion.

Cada conversacion, cada iniciativa y cada gesto de colaboracién me han reafirmado en la
importancia de seguir construyendo una AEPEF fuerte, unida y orientada a mejorar la calidad
de vida de todas las personas afectadas de paraparesia espastica familiar y sus familias.
Durante este periodo hemos avanzado en varios frentes: hemos fortalecido la comunicacién
interna, sobre todo con nuevos grupos de WhatsApp; hemos hecho la convocatoria para la
investigacion del SPG11 con la esperanza de que tenga el éxito que todos deseamos; hemos
conseguido que el 17 de octubre pase de Dia Nacional a Dia Mundial de la Paraparesia
Espastica Familiar, con especial mencién aqui al trabajo de Maria José Rangel. Nada de esto
habria sido posible sin el apoyo de la Junta Directiva, de nuestra trabajadora social Giovanna
Tejada, de los voluntarios y, sobre todo, de vuestra confianza.

Sabemos que convivir con PEF implica retos diarios, incertidumbres y, a menudo, un gran
esfuerzo personal y familiar. Por eso, uno de nuestros objetivos centrales es seguir creando
espacios de apoyo, investigacion, visibilidad y acompafiamiento.

Queremos que AEPEF sea un lugar donde encontremos informacién rigurosa, oportunidades
de participacioén y, sobre todo, una comunidad que entiende y comparte nuestro camino.

De cara al afio que comienza, mantenemos la ilusién y la determinacién de seguir creciendo.
Contamos con nuevas propuestas, proyectos de colaboracién y una vision clara: avanzar
juntos, siempre con la mirada puesta en la mejora del bienestar y en la defensa de nuestros
derechos.

Gracias por vuestra confianza, vuestra paciencia y vuestra fuerza.
Con afecto,

Raul Arribas de Frutos
Presidente
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Paraparesia Espastica Familiar, es una enfermedad:

Poco frecuente Neurodegenerativa Hereditaria Croénica

La Paraparesia Espastica Familiar (PEF) es una enfermedad neurodegenerativa que afecta de manera progresiva a
la marcha, ocasionando rigidez y debilidad en las extremidades inferiores. Ademas, puede generar diversas patologias
asociadas que deterioran la calidad de vida, provocando discapacidad fisica y, en algunos casos, afectacion
sensorial o intelectual, asi como distintos grados de dependencia.

Formas en que se presenta la Paraparesia Espastica Familiar

Se dividen clinicamente en formas puras y formas complejas, distincion ampliamente aceptada en fuentes como Gard,
Orphanet y literatura médica especializada.

U FORMAS PURAS:

Se caracterizan por sintomas bastantes definidos y circunscritos al sistema motor largo.
Caracteristicas clinicas:
1. Espasticidad progresiva de las piernas.
2. Debilidad en extremidades inferiores.
3. Dificultad para caminar de forma independiente.
4. Trastornos urinarios (hiperreflexia vesical)
5. Reduccioén leve de la sensibilidad vibratoria.
Se encuentran asociadas a la herencia autosomaticamente dominante como recesiva.



UFORMAS COMPLEJAS

Las formas complejas incluyen, ademas de la espasticidad, otros signos neurolégicos o sistémicos.
Estas son las caracteristicas clinicas principales que pueden asociar:
1. Ataxias.
Convulsiones.
Deterioro cognitivo o demencia.
Neuropatia periférica (axonal o desmielinizante).
Alteraciones visuales y auditivas.
Temblor, parkinsonismo, corea o distonia.
Neuropatia 6ptica.
Epilepsia.
Alteraciones neuroimagen: sustancia blanca, adelgazamiento del cuero calloso,
depésito de hierro, atrofia cerebelosa.
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Las formas complejas suelen ser autosomaticas recesivas, aunque existen formas autosomaticas dominantes.

Caracteristica Formas Formas complejas

. . . . _ Multiples sistemas neurolégicos y
Sistema afectado Principalmente via corticospinal .
extraneurolégicos

. . . Ataxia, neuropatia, epilepsia,
Sintomas adicionales Minimos L ,'? ',D,,P
cogn|C|on, vision, aud|C|on

Més frecuentes en autosémica Mas frecuentes en autosémica

Frecuencia genética , )
dominante recesiva

SPAST (SPG4), ATL1 (SPG3A), SPG11, SPG7, CYP7B1, numerosos
REEP1 (SPG31) SPG raros

Complejidad diagnostica |lELEEEE! Muy alta, dada la heterogeneidad

Genes tipicos
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1. AEPEF:

La Asociacién Espafiola de Paraparesia Espastica Familiar (AEPEF) es una entidad fundada por personas afectadas por PEF y por
sus familiares, surgida ante la necesidad de obtener respuestas y orientacién frente a los sintomas, la evolucién y el impacto de
esta enfermedad rara. Desde su creacion, AEPEF se ha consolidado como un referente nacional en el acompafiamiento integral a
los pacientes y a sus familias, ofreciendo informacién rigurosa, apoyo emocional y espacios de participacion.

Como asociacién, AEPEF orienta su labor hacia los siguientes objetivos fundamentales:

Promocionar el asociacionismo de las personas afectadas por PEF en todas las comunidades auténomas de Espaiia,
fomentando redes de colaboracién, apoyo mutuo y cohesién social dentro de la comunidad afectada.

Representar y defender a los asociados ante organismos publicos y privados, impulsando sus derechos, visibilizando sus
necesidades y favoreciendo su acceso a recursos sanitarios, sociales y asistenciales.

Difundir, informar y sensibilizar sobre la Paraparesia Espastica Familiar, promoviendo el conocimiento social y cientifico
de la enfermedad, motivando el diagnéstico precoz y contribuyendo al avance de la investigacion.

Prestar apoyo directo a las personas afectadas y a sus familias, ofreciendo orientacion, acompafamiento psicosocial,
espacios de escucha, recursos formativos y derivacion a servicios especializados cuando sea necesario, para mejorar la calidad
de vida y reducir la carga emocional asociada a la enfermedad.

Mediante estas lineas de accion, AEPEF fortalece la comunidad afectada, impulsa el conocimiento sobre la PEF y contribuye al
bienestar integral tanto de los pacientes como de quienes los acompafian en su proceso.

PROMOCIONAR REPRESENTAR . FACILITAR - . APOYAR COLABORAR ORIENTAR




2. LINEAS ESTRATEGICAS DE AEPEF:

1. Apoyo integral a las personas afectadas y sus familias

AEPEF ofrece acompafiamiento continuo a quienes viven con Paraparesia Espastica Familiar (PEF) y a sus familias, proporcionando
orientaciéon, apoyo emocional, formacién e intervenciéon psicosocial especializada. Esta linea estratégica garantiza una atenciéon
centrada en la persona y en su entorno, favoreciendo su autonomia, bienestar y calidad de vida.

2. Promocion del asociacionismo y fortalecimiento comunitario

La asociaciéon trabaja para impulsar la participaciéon de los afectados en todas las comunidades auténomas, creando redes solidarias,
grupos de apoyo Yy estructuras territoriales que fomenten la cohesiéon, la comunicacién y el empoderamiento de la comunidad de
afectados de PEF.

3. Representacion institucional y defensa de derechos

AEPEF actia como interlocutor ante organismos publicos, privados y entidades del ambito sociosanitario, defendiendo los intereses
y necesidades de los afectados. Esta estrategia incluye incidencia politica, participacion en foros de enfermedades raras y promocién
de politicas publicas que garanticen la igualdad de acceso a recursos, investigacion y atencién especializada.

4. Informacion, sensibilizacion y difusion del conocimiento sobre la PEF

La asociacion desarrolla acciones de sensibilizacion social, difusion cientifica y comunicacion accesible para mejorar el conocimiento
de la Paraparesia Espastica Familiar. Esto incluye materiales informativos, campafias de concienciacion, actividades formativas y
divulgacion orientada a profesionales, familias y sociedad en general.

5. Impulso a la investigacion y colaboracion cientifica
AEPEF fomenta la investigacion biomédica y clinica sobre la PEF, apoya la generaciéon de evidencia, colabora con centros de
investigacion, universidades, hospitales y redes de enfermedades raras, y promueve el avance en el diagnc”‘co, los trat‘ientos y la
comprension genética de la enfermedad. ~ )




6. Desarrollo y continuidad de programas de intervencion

La asociacién disefia y ejecuta programas estables de atencién psicosocial, rehabilitacion, terapia ocupacional, apoyo emocional y
acompafiamiento, asegurando su continuidad mediante modelos de financiacién sostenible que combinan donantes, subvenciones
publicas y alianzas estratégicas.

7. Sostenibilidad, transparencia y fortalecimiento organizativo

AEPEF apuesta por un modelo de gestion profesionalizado y transparente que asegure el uso eficiente de los recursos, la
diversificacion de la financiacién, la calidad de los servicios y la estabilidad de su estructura interna. Esta linea incluye la mejora
continua, la evaluacién de programas y la consolidacién del voluntariado y del equipo técnico.

8. Innovacion social y digitalizacion

La asociacion integra herramientas digitales y metodologias innovadoras para facilitar el acceso a los servicios, especialmente a
personas con movilidad reducida o residentes en zonas con menor disponibilidad de recursos. Esto incluye teleatencién, plataformas
de formacion y sistemas de acompafiamiento online.

3. JUNTA DIRECTIVA DE AEPEF:

JUNTA DIRECTIVA DELEGACIONES

Maria José Maria Jesus
Rangel Viejo Carod Garcia  Pifeiro

Raul Arribas José M. Angel Aurora Amparo
de Frutos. Guillén. Fernandez L. Paredes O. Sanchez P.

Presidente Vicepresidente Secretario Tesorera Vocal de

CormmmiedEn D. Cataluna D. Aragén D. Galicia




4. NUESTROS ASOCIADOS:

En el afio 2025, a iniciativa del area de Tesoreria y con el respaldo unanime de la Junta Directiva, se elevé a la Asamblea

de Asociados la propuesta de proceder a la baja definitiva de aquellos miembros que no se encontraban al corriente de
pago y con los cuales habia resultado imposible establecer contacto, pese a los reiterados intentos de comunicacion
realizados para conocer su situacion y ofrecer alternativas de regularizacion.

Principado
de Asturias™

Galicia

Castilla y Ledn

. 38 .
oo N 37 NUMERO DE
Andalucia 29 ASOCIADOS: 293
Aragén 13

. Canarias 4
Cantabria 2

Castilla La Mancha 12
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DNES DE PERSONAS EN
ODO EL MUNDO PADECEN
RMEDAD RARA

5. AEPEF FORMA PARTE :

Del tejido asociativo de FEDER, ASEM, EURORDIS y EURO-HSP, colaborando activamente
con estas entidades para promover intereses comunes en el ambito de las enfermedades

Federacion de Enfermedades Raras
(FEDER).

Federacion de Enfermedades
Neuromusculares (ASEM).
Federacién Europea de Paraparesia
Espastica Familiar (EURO-HSP).
Federacién Europea de
Enfermedades Raras (EURORDIS).
Confederacion Gallega de personas
con Discapacidad (COGAMI).
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Apoyo al
Enfermo

Y

Difusion y
Sensibilizacién

.

Gestién y
Representacién

Y

\

. Ocio y Tiempo
Libre

V

Gestién de
Recursos

v

Desarrollo de
acciones y
servicios que
mejoren la calidad
de vida de las
personas con
Paraparesia
Espastica Familiar y
sus familias.

Impulso de
campanas
informativas,
formativas y de
concienciacién
para dar visibilidad
ala PEFy alas
enfermedades
raras en general.

Participacion activa
en espacios de
toma de decisiones
y redes asociativas,
defendiendo los
derechos e
intereses del
colectivo.

Promocién de
proyectos
cientificos,
colaboracién con
centros de
investigacion y
apoyo a iniciativas
que avancen en el
conocimiento de la
enfermedad.

Organizacion de
actividades
inclusivas y
accesibles.
Fomentando su
participacion e
integracion.

Acciones destinadas
a la captacion de
fondos que permitan
la sostenibilidad de
la asociacién, dado
que la cuota anual
de las personas
asociadas no cubre
los gastos
operativos.

|
i)
lay

&/
Wt
i

A

¢ La prevalencia mundial de la Paraparesia Espastica Familiar, en todas
sus formas, se estima en 3,6 por 100.000 habitantes.

¢ En Europa la prevalencia varia ampliamente, entre 1-9 casos cada
100.000 habitantes.
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APOYO AL AFECTADO.

* Afectado = Enfermo y Familia

El diagnostico, la evolucién y el alto grado de discapacidad que con frecuencia presentan las personas con Paraparesia Espastica
Familiar requieren ser abordados por profesionales con formacién adecuada. Estos profesionales deben proporcionar informacién y
orientacion tanto al paciente como a su familia, ofreciendo ademas el apoyo emocional necesario para afrontar las dificultades que
esta enfermedad puede generar en su vida diaria.

1. SERVICIO DE INFORMACION Y ORIENTACION, SIO:

Un recurso fundamental para las personas con Paraparesia Espastica Familiar. A través de este servicio, quienes conviven con la
enfermedad, pueden acceder a informacién rigurosa y actualizada sobre la PEF, asi como recibir orientacién personalizada seglin sus
necesidades. Ademas, el SIO facilita el contacto entre personas afectadas, creando espacios de apoyo mutuo y permitiendo que
quienes comparten la misma patologia puedan intercambiar experiencias y acompafiarse en el proceso.

Durante el afio 2025 se han atendido 612 consultas a través de teléfono, email, redes sociales,
delegaciones y el area de ciencia y conocimiento, de las cuales 150 corresponden a asociados(as).
45 consultas resueltas por el Comité Cientifico de AEPEF

85 personas atendidas en Madrid y otras Comunidades (videoconferencia, presencial y grupal).

ﬁ“ﬁ"ﬁ“ﬁﬁ 12 personas atendidas a través de la delegacion Aragon.
ﬁf\/&\ 16 personas atendidas a través de la delegacion de Galicia.
Ll 40 personas atendidas a través de la delegacion de Cataluiia.

facebogef .-.‘

e Comunidad de WhatsApp, Facebook (1764 seguidores), Instagram, LinkedIn, X (Twitter), Telegram.

* ST Reuniones de coordinacion.

" = .. ™' Reuniones de Junta Directiva.

b’

Reuniones con el grupo de profesionales.
13



2. TALLERES DE APOYO AL AFECTADO:

El apoyo emocional es fundamental para afrontar tanto el diagnéstico como el pronéstico de una enfermedad rara como la
paraparesia espastica familiar, que limita progresivamente la vida de las personas. La tristeza, el aislamiento, las preocupaciones y el
estrés afectan negativamente al organismo, dificultando el bienestar general y la capacidad de adaptacion.

Por el contrario, cuando una persona desarrolla resiliencia, es mas capaz de superar los obstaculos, gestionar mejor los cambios y
reducir su nivel de sufrimiento o malestar. Esta capacidad no surge de manera espontanea: requiere acompafiamiento, informacién
adecuada y apoyo profesional continuado.

Por eso AEPEF brinda a los asociados y familiares los talleres:

e
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Licenciada Maria Dolores Fernandez Villa. Doctora Aina Gaya Barroso
Madrid, Andalucia, Madrid, Andalucia,
20 Navarra, 15 Navarra,

usuarios Extremadura,
Canarias, Valencia,
Cataluna.

usuarios Extremadura,
Canarias, Valencia,
Cataludia.
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3. ATENCION DIRECTA AL ENFERMO Y SU FAMILIA:

Este servicio ofrecido por AEPEF estd orientado a atender tanto a las personas afectadas por Paraparesia Espastica Familiar (PEF)
como a sus familias. Se trata de un recurso especializado que proporciona:

* Informacion experta, resolviendo consultas relacionadas con derechos, recursos y apoyos disponibles para los afectados.

% Asesoramiento personalizado, gestionado y coordinado por una trabajadora social en colaboracién con el comité
cientifico, la junta directiva y las delegaciones territoriales.

“ Seguimiento individualizado de los casos, siempre que la situacion lo requiera.

>

Apoyo y orientacion en procesos legales que puedan afectar a las personas con PEF y a sus familias.

L)

hS

* Facilitacion del contacto entre personas con PEF, promoviendo el intercambio de experiencias y el apoyo mutuo.

> - - Madrid y
Cataluna Galicia Aragdn otras C.A.

4. AYUDAS TECNICAS Y REHABILITACION: CATALUNA Y ARAGON.

Programa de ayudas técnicas y rehabilitacion a personas con Paraparesia Espastica Familiar (PEF) residentes en las Comunidades
Auténomas de Catalufia, Aragén, La Rioja y Navarra, financiado por la Administraciéon de CaixaBank / Fundacién “la Caixa” en los

territorios mencionados..
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El programa tuvo como objetivo apoyar de manera parcial los gastos derivados de la rehabilitacién y de la adquisicion de ayudas
técnicas durante el afio 2025. Esta iniciativa responde a una necesidad médica y social claramente identificada, ofreciendo un apoyo
concreto que contribuye a mantener la funcionalidad y el bienestar de las personas afectadas por la PEF, reduciendo el impacto
fisico, emocional y social asociado a esta patologia.

Programas gestionados y coordinados con las delegaciones.

ARAGON, LA RIOJA
Y NAVARRA

CATALUNA

13 W 9

BENEFICIARIOS < BENEFICIARIOS

5. PROGRAMA IMPULSO:

La rehabilitacién en menores con una enfermedad neurodegenerativa debe ser constante en el tiempo, por lo que los gastos que
asume la familia suelen ser muy elevados. Por este motivo, Mutua Madrilefia, a través de FEDER, gestiona el Pggrama Impulsg una
ayuda econdémica destinada a apoyar a las familias que lo solicitan y que necesitan cubrir tratamientos, terapias o intervenciones no

financiadas por otros recursos.
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En el ejercicio 2025, nuestra entidad prestd atencién y seguimiento especializado a un total de 16 menores y jovenes afectados por
Paraparesia Espastica Familiar (PEF). El desarrollo de este proyecto fue posible gracias a la cofinanciacién de la Fundacién Mutua
Madrilefa, que asumié el 80 % de los costes, mientras que el 20 % restante fue cubierto directamente por AEPEF con recursos

propios.

IV Convocatoria de Ayudas
a Personas con Enfermedades Raras
Fundacion Mutua Madrilena

OIMPULSO O AEPEF

40 menores y jovenes con PEF

Total 26 =15 =11

Total 14 — ) =02




Solo siendo visibles lograremos alcanzar
nuestros objetivos

17 de octubre
DIA MUNDIAL

PARAPARESIA ESPASTICA HEREDITARIA
ESCLEROSIS LATERAL PRIMARIA

#HSPPLSWorldAwarenessDay | il
thspandpls #ChampionCures

PhotoRoom
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DIFUSION Y SENSIBILIZACION

* Paraparesia Espastica Familiar — PEF

AEPEF desarrolla de manera continua estrategias integrales de empoderamiento, difusion y sensibilizacion dirigidas a incrementar el
conocimiento de la Paraparesia Espastica Familiar (PEF) en los diferentes niveles asistenciales, educativos, cientificos y sociales. Estas
acciones se fundamentan en la necesidad de promover un abordaje temprano y preciso de la enfermedad, ya que un diagnéstico
oportuno permite mejorar la planificacién de los cuidados, optimizar los tratamientos disponibles y orientar adecuadamente a las
familias.

Paralelamente, AEPEF desarrolla campanas de sensibilizacion social orientadas a visibilizar el impacto funcional, emocional y social de
la PEF en las personas afectadas, destacando que se trata de una enfermedad neurodegenerativa que puede provocar distintos
grados de discapacidad. Esta discapacidad no solo afecta a la movilidad, sino también a la autonomia personal, la participacién social
y la calidad de vida, tanto de la persona afectada como de su entorno familiar.

La sensibilizacién del entorno social es, por tanto, un elemento esencial. Una sociedad informada y consciente es capaz de generar
redes de apoyo mas sélidas, promover el respeto a la diversidad funcional, impulsar politicas publicas mas adecuadas y avanzar hacia
una mayor equidad en el acceso a recursos especializados. Visibilizar la PEF y las enfermedades raras contribuye ademas a aumentar
la inversién en investigacién, el interés cientifico y la comprension de la importancia de los tratamientos multidisciplinares y la
continuidad asistencial.

» Asistencia al Instituto de Investigaciones Biomédicas Sols-Morreale (IIBM) CSIC-UAM con motivo de la conmemoracién del Dia
Mundial de las Enfermedades Raras. Nuestra entidad fue invitada a participar en este acto para presentar una exposicion sobre la
Paraparesia Espastica Familiar (PEF). La intervencién estuvo a cargo de Maria José Rangel, quien expuso de manera detallada las
multiples limitaciones que afrontan las personas afectadas, asi como la elevada demanda de cuidados que requieren a lo largo de
su vida. Entre estos cuidados destacé la importancia de la fisioterapia especializada, la ortopedia, la rehabilitacion continua y otros
apoyos fundamentales para mantener la funcionalidad y la calidad de vida.

» Asistencia a la jornada organizada por Federacion Gallega de Enfermedades Raras y Croénicas FEGEREC en Lugo con motivo del

Dia Mundial de las Enfermedades Raras. En representaciéon de AEPEF estuvieron presentes Maria Jesis Pérez Pifeiro, delegada de
Galicia, y Rosa Gullén, asociada de la entidad.
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» Campana Informativa sobre PEF a nivel nacional e internacional. Se iniciaron contactos con la Escuela Gallega de Pacientes para
llevar a cabo un El foro experto Responde.

> Entrevista realizada por el Periédico Digital Galicia Confidencial a Maria Jests Pérez P., delegada de AEPEF en Galicia y persona
afectada por Paraparesia Espastica Familiar (PEF). En dicha entrevista, Maria Jesis expone de manera clara y rigurosa las
caracteristicas de la enfermedad, las limitaciones que impone en la vida diaria y los desafios a los que se enfrentan las personas
afectadas, contribuyendo asi a la visibilizacion y sensibilizacion social sobre esta patologia minoritaria.

> Gala Solidaria en el Teatro Hogar Virgen de los Reyes — 15 de febrero de 2025. Organizada por PackitoMor, esta gala tuvo
como objetivo principal dar visibilidad a la Paraparesia Espastica Familiar (PEF) y apoyar la labor desarrollada por AEPEF en
favor de las personas afectadas y sus familias. El evento, caracterizado por un ambiente cargado de humor y magia, conté con la
participacion de destacados artistas que contribuyeron de manera desinteresada al éxito de la jornada: Stiba Uve, Dani Mago,
PackitoMor y Gema Abad. Su actuacién conjunta permitié acercar la realidad de la PEF al publico asistente, fomentando la
sensibilizacién y el compromiso social con las enfermedades raras.

| —\ ———
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» Con motivo del Dia Mundial de las Enfermedades Raras, se celebré en Aragon una jornada orientada a visibilizar la realidad de
los pacientes y sus familias, asi como los desafios a los que se enfrentan los profesionales sanitarios en el diagnéstico,
tratamiento e investigacion de estas patologias poco frecuentes.

AEPEF estuvo representada en este encuentro por Maria Jesus Carod, delegada en Aragén, y Inmaculada Hernandez, asociada
de la entidad. Su participacién contribuyé a reforzar la presencia de la comunidad afectada por la Paraparesia Espastica Familiar
dentro del movimiento de enfermedades raras y a trasladar la importancia de mejorar los circuitos asistenciales, los recursos y
el apoyo especializado.

20



» Entrevista realizada a Inmaculada Hernandez en el diario digital Heraldo de Aagdn, en la
que expone su situacién como trabajadora y como persona afectada por Paraparesia
Espastica Familiar (PEF). A través de su testimonio, visibiliza los desafios cotidianos [EE—c—GG—z—G—G—G. %5 constapor ae
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derivados de la enfermedad, asi como las barreras laborales, sociales y funcionales a las
que se enfrentan quienes conviven con esta patologia poco frecuente. Su participacién
contribuyé de manera significativa a sensibilizar a la sociedad aragonesa y a dar voz a la [
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comunidad PEF en los medios de comunicacién. i
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> El 17 de octubre fue proclamado como el “Dia Internacional de la Paraparesia Espéstica [ (- N?

Familiar (PEF)”, un logro histérico y sin precedentes para toda la comunidad afectada por
la PEF y por la Esclerosis Lateral Primaria.

Esta designacién internacional fue posible gracias a la labor conjunta de una coalicion de
19 asociaciones de pacientes procedentes de 15 paises, que unieron esfuerzos con la
colaboracién de FEDER (Federacion Espafiola de Enfermedades Raras) y ASEM
(Federacion Enfermedades Neuromusculares).

La instauracién de este dia representa un hito en la visibilizacién global de estas
enfermedades minoritarias, permite fortalecer la sensibilizacion social y promueve el
reconocimiento de las necesidades médicas, sociales y de investigacién de las personas
afectadas y sus familias.

» Asistencia al acto de conmemoracién del 35° aniversario de la Confederacion Gallega de
Personas con Discapacidad (COGAMI). En representacion de nuestra entidad estuvo
presente Maria Jesis Pérez, delegada de AEPEF en Galicia. El evento se celebré en la
Ciudad de la Cultura de Santiago de Compostela, reuniendo a entidades, profesionales y

representantes del movimiento asociativo vinculados a la discapacidad en Galicia. PROCLAMACION &)
PARAPARESIA ESPASTICA HEREDITARIA

Y DE LA ESCLEROSIS LATERAL PRIMARIA
» AEPEF fue invitada a participar en la Exposicion sobre el legado de Santiago Ramén y )
Cajal en el Centro Alzheimer Fundaciéon Reina Sofia. CIEN presentd una exposicidn
especial dedicada a Santiago Ramoén y Cajal, figura clave en la historia de la
neurociencia. A través de facsimiles y reproducciones unicas, los visitantes pudieron
conocer su legado y su impacto en la ciencia. Nos representaron Aurora Paredes y Radul

Arribas, miembros de la Junta Directiva.
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»  Entrevista realizada Raul Arribas de Frutos, Presidente de AEPEF, en el diario digital 20 MINUTOS "Los que manejan los recursos
deberian sentarse un dia en una silla de ruedas y enfrentarse al mundo®, donde expone con contundencia lo que viven las familias
que conviven con esta enfermedad rara, neurodegenerativa y hereditaria .
La entrevista destaca la dureza del dia a dia de la enfermedad, no solo por los problemas fisicos progresivos que afectan a la
movilidad, sino también por el desgaste emocional que acompafia a toda la familia.
AEPEF continla reclamando mejoras asistenciales, terapéuticas y una mayor inclusién socio-laboral para los afectados.

GESTION Y REPRESENTACION

* Junta Directiva y Delegaciones

» Asamblea Ordinaria 2025, La Asociacion Espafiola de Paraparesia Espastica Familiar (AEPEF) convocé a todos sus socios y
socias a la Asamblea General Ordinaria, celebrada el pasado 31 de mayo de 2025 en la sede de Fundacion ONCE, manteniendo
la modalidad hibrida (presencial y online), como en afios anteriores. A destacar la renovacién de la Junta Directiva.

» Adhesion de AEPEF a la Coalicién en apoyo a la Resolucion de la Asamblea Mundial de la Salud (AMS). Promovida por Rare
Disease International (RDI) representa una oportunidad histérica para avanzar en el reconocimiento y la accién global sobre las
enfermedades raras.

» Plan local de inclusién de las personas con discapacidad en Paracuellos de Jarama,. A este acto fue invitada la Asociacién
Espafiola de Paraparesia Espastica Familiar (AEPEF), junto con representantes de diversas entidades, donde los asistentes
compartieron sus experiencias y reflexiones, proponiendo soluciones concretas que, a su juicio, podrian contribuir a mejorar la
inclusién, la accesibilidad urbana, el acceso a servicios publicos y la participacion de las personas con discapacidad en la vida
comunitaria.

» Asistencia a la nueva Estrategia Gallega en Enfermedades Raras con la asistencia de Maria Jesus Pérez Pifieiro, delegada de
Galicia. Con una inversion de 400 millones de euros se busca mejorar la atencién, el diagnéstico, el tratamiento y la calidad de
vida de las personas con enfermedades raras en Galicia. Esta estrategia se centra en la prevencion secundaria, la atencion
integral, la accesibilidad a terapias, la coordinacién sociosanitaria y la participacién ciudadana.
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Asistencia a las asambleas de las federaciones de las cuales AEPEF forma parte: FEDER, ASEM, EURO-HSP, EURORDIS Y
COGAML.

Asistencia a reuniones del Consejo Asesor de Pacientes de Galicia y del Consejo Asesor de Pacientes del Area Sanitaria de
Lugo, reforzando la presencia de AEPEF como entidad interlocutora en el ambito de enfermedades neurodegenerativas y
minoritarias (Delegacion de Galicia).

Participacion en las reuniones de la Comisién Sociosanitaria de COGAMI, contribuyendo a la incidencia en materia de atencién
sociosanitaria a personas con enfermedades raras y neurodegenerativas (Delegacion de Galicia).

JUBILACION ANTICIPADA: La Asociacion Espafiola de Paraparesia Espastica Familiar (AEPEF) con la participacién de Maria
José Rangel, responsable de Ciencia y Conocimiento, elaboré la documentacién técnico-cientifica para defender ante la
administracién publica, la especificidad y el impacto funcional de la PEF como enfermedad neurodegenerativa que afecta de
manera progresiva a la capacidad laboral.

La Asociacion Espafiola de Paraparesia Espastica Familiar (AEPEF), en representacion de las personas afectadas por Paraparesia
Espastica Familiar (PEF) y sus familias, presenté alegaciones al Real Decreto Legislativo 1/2013, de 29 de noviembre, con el
objeto de garantizar el pleno reconocimiento de las necesidades especificas derivadas de esta enfermedad neurodegenerativa,
progresiva y discapacitante. Las alegaciones tienen por finalidad mejorar la adaptaciéon normativa a la realidad clinica y social de
las personas con PEF, reforzar la proteccion de sus derechos y promover su plena inclusién social en igualdad de condiciones. El
trabajo estuvo a cargo de Maria José Rangel , responsable de Ciencia y Conocimiento.
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Gala FEM PINYA del Dia de las Enfermedades Neuromusculares 15N en Casa del Mar con ASEM Cataluia (Delegacién
Catalufia).

Representacion en la | Jornada de Enfermedades Raras, Minoritarias, Ultra-Raras y Sin Diagnéstico de Terrassa (Delegacion
Catalufia).

La Asociacion Espafiola de Paraparesia Espastica Familiar (AEPEF), como entidad de ambito estatal que representa a
personas afectadas por una enfermedad neurodegenerativa, minoritaria y de caracter hereditario, participé activamente en
la Consulta Publica Previa del Anteproyecto de Ley de Organizaciones de Pacientes (OOPP), aportando
consideraciones técnicas y propuestas orientadas a garantizar que el futuro marco normativo reconozca adecuadamente las
necesidades de las personas con enfermedades raras y neurodegenerativas progresivas. Lo llevd a cabo Maria José Rangel,
responsable de Ciencia y Conocimiento.

Z #
=) R

Jornada Share4Rare sobre Investigacion Colaborativa en Salud Mental en Enfermedades Raras. La presencia de AEPEF en
esta jornada tuvo como objetivo principal contribuir a la construcciéon de iniciativas colaborativas que mejoren la
comprensiéon y atencién de la salud mental de personas afectadas por enfermedades raras, entre ellas la
Paraparesia Espastica Familiar (Delegacion Catalufia).

AEPEF estuvo presente en el IX Aniversario de la Fundacion QUAES, celebrado bajo el lema “Juntos Compartiendo”, un
encuentro dedicado a reconocer Yy respaldar a quienes impulsan la innovacién y el conocimiento en el ambito de la salud, la
investigacion biomédica y las enfermedades raras. En representacion de la Asociacion Espafiola de Paraparesia Espastica
Familiar (AEPEF), asistié nuestra asociada y colaboradora Teresa Bas, quien participé en las actividades programadas,
fortaleciendo los lazos institucionales con Fundacién QUAES y otras entidades comprometidas con la mejora de la

atencion y la investigacion en patologias minoritarias.
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“Juntos llegamos mas lejos: el
poder del trabajo en equipo.”




» El 14 de noviembre, la Asociacién Espafiola de Paraparesia Espastica Familiar (AEPEF) participé en el evento principal
organizado en el Congreso de los Diputados, donde la Federacion ASEM presenté sus reivindicaciones ante responsables
politicos, con el objetivo de visibilizar las necesidades de las personas afectadas por enfermedades neuromusculares y promover
avances legislativos y sociales que mejoren su calidad de vida.

AEPEF estuvo representada por su presidente, Raul Arribas, quien asisti6 en nombre de la asociacion para respaldar las

demandas del movimiento asociativo y reforzar la presencia institucional de la PEF dentro del ambito politico y parlamentario.

La participacion de AEPEF en este acto permitio:

— Mostrar apoyo a las iniciativas impulsadas por la Federacion ASEM.

— Fortalecer la colaboracion con entidades nacionales que defienden los derechos de las personas con enfermedades raras y
neuromusculares.

— Dar visibilidad a la Paraparesia Espastica Familiar en un espacio de interlocucién directa con representantes publicos.

— Contribuir a la sensibilizacién y al impulso de politicas que garanticen una atencion integral, equitativa y sostenible.

La paraparesia espastica familiar es un conjunto de enfermedades genéticas que hacen que los musculos de las piernas se vuelvan
rigidos y dificiles de controlar. Aunque afectan a muchas personas y tienen un gran impacto en su dia a dia, todavia se sabe muy
poco sobre ellas: faltan estudios, datos y proyectos de investigacién que ayuden a comprenderlas mejor.

Por eso, desde nuestra entidad trabajamos activamente para impulsar la investigacién. Buscamos promover estudios y proyectos
que permitan conocer como evoluciona la enfermedad, cuales son sus causas y qué estrategias pueden ayudarnos a mejorar la
prevencion, el diagnostico y la calidad de vida de quienes viven con paraparesia espastica familiar.

Durante el afio 2025 AEPEF ha apoyado y participado en:

» AEPEF participé en el estudio de investigacion «Evaluacién y diagndstico del estado nutricional con el protocolo de
estandarizacién del proceso del cuidado nutricional, de poblaciéon con Ataxia o Paraparesia Espastica Hereditaria» a cargo de

Dra. Alma Maria Palau Ferré, que es profesora en la Facultad de Medicina y Ciencias de la Salud de la Universidad
Catolica de Valencia “San Vicente Martir”.
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Es coordinadora de la Clinica Universitaria de Nutricion y Dietética de dicha universidad y codirige el Master en Nutricion
Clinica e Investigacion en Patologias Emergentes.

Este proyecto de investigaciéon busca validar la hipétesis de que la aplicacién de un procedimiento estandarizado para la
evaluacion del estado nutricional de los pacientes que padecen AH y PEH puede mejorar su calidad de vida, al obtener un
diagnostico certero, y planificar un tratamiento y monitorizaciéon adecuados a cada individuo.

» En el marco de las actividades conmemorativas del Dia Mundial de las Enfermedades Raras, se celebré un webinar organizado
por Maria José Rangel, Coordinadora de Ciencia y Conocimiento de AEPEF. Este encuentro virtual reunié a destacados
investigadores especializados en Paraparesia Espastica Familiar (PEF), con el objetivo de poner en valor la investigacion
cientifica.

El evento sirvi6 como plataforma para compartir avances, fomentar la colaboracién entre equipos cientificos y reforzar el

compromiso con la mejora del diagnéstico, tratamiento y calidad de vida de los pacientes.

1. Dra. Mireia Herrando: Investigacion en modelos animales para SPG4.

2. Dr. Juan Antonio Navarro: Avances en SPG7 y degeneracion neuromuscular.

3. Dras. Esther Esteban, Neus Martinez y Aroa Casado: Biomarcadores faciales como herramientas diagnoésticas.
4. Dr. Miguel Chillén: Terapia génica como solucién innovadora.

"'

BIOMARCADORES

™

Juan Antonio Navarro Langa es investigador en el

Grupo de Fisiopatologia Celular y Organica del Estrés _"

Oxidativo en INCLIVA y experto en el estudio de
enfermedades neurodegenerativas raras.

Desde 2020, trabaja en INCLIVA como investigador 1

postdoctoral senior, financiado por el Programa
GenT de la Generalitat Valenciana. Su investigacion

se centra en identificar dianas terapéuticas para
enfermedades como la enfermedad de Huntington {
y la ataxia espinocerebelosa tipo 3, ulilizando‘
modelos como la Drosophila melanogaster .
Ademds, es responsable de la Unidad de Andlisis
Molecular, Celular e in vivo en INCLIVA.

Mireia Herrando Grabulosa es profesora e
investigadora especializada en fisiologia médica y
neurociencias. Actualmente, ejerce como profesora

lectora en la Universitat Autonoma de Barcelona |

(UAB), donde forma parte de la Unidad de Fisiologia

Médica en el Departamento de Biologia Celular, |

Fisiologia e Inmunologa.

Ademds, estd vinculada al Instituto de
Neurociencias del campus de la UAB,
contribuyendo al avance en el estudio del sistema
nervioso. Su trabajo combina  docencia,
investigacién y un enfoque riguroso en el ambito
médico y neurocientifico.

Miguel Chillon Rodriguez es investigador senior

ICREA desde 2001 y Director de la Unidad Mixta |/

UAB-VHIR desde 2017. Obtuvo su doctorado en
Genética en el Hospital Duran i Reynals en 1994.

Director de la Unidad de Produccién de Vectores .y

desde 2004. Profesor Asociado de la UAB desde

2005, Investigador Principal del VHIR desde 2017,y
asesor cientifico de diferentes organizaciones de
pacientes y empresas spin-off.

Sus lineas de investigacion incluyen el desarrollo de
estrategias de terapia génica para enfermedades
genéticas como la Paraparesia Espastica tipo 52,
la Deficiencia ADSL o la Encefalopatia GNBI.

)
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» AEPEF organizé una sesion informativa a cargo de Maria Jesus Pérez Pifieiro, con el objetivo de concienciar sobre la
importancia de la logopedia en el tratamiento de los trastornos de la comunicacién, la deglucién y el lenguaje. Estas
intervenciones son fundamentales para mejorar la calidad de vida y fomentar la inclusién social de las personas con paraparesia
espastica familiar (PEF). Estuvo a cargo de la logopeda Dofia Andrea Cedrén Suarez.

» AEPEF particip6é en Sensoxenoma 22, una iniciativa desarrollada en colaboracién con la Real Filarmonia de Galicia y el Auditorio

de Galicia, concebida como un conjunto de experimentos controlados para estudiar la relacién entre los estimulos musicales y
la biologia humana.
La sensogendmica, disciplina que analiza el impacto de la musica en la expresion génica, fue definida y desarrollada por los
grupos multidisciplinares de investigacion de la Universidad de Santiago de Compostela y el IDIS: GenPoB (Grupo de Genética
de Poblaciones en Biomedicina) y GenViP (Grupo de Investigacién en Genética, Vacunas y Enfermedades Infecciosas), liderados
por Antonio Salas Ellacuriaga y Federico Martinén Torres, respectivamente. En representacion de AEPEF participaron la
delegada Maria Jesus Pérez Pifieiro junto con diversos asociados de Galicia.

» En 2025 se establecié la dinamica de la Il Convocatoria de Ayudas a la Investigacion, dando cumplimiento a lo acordado en el
punto tercero del acta de la Asamblea Ordinaria celebrada el 31 de mayo de 2025. En dicha reunién se aprobé la apertura de
un periodo de estudio y analisis sobre esta convocatoria, asi como la fijacion de las fechas correspondientes para el afio
siguiente.

» Participacion en jornadas sobre el camino legislativo hacia el cribado neonatal ampliado en Espafia (BIOINNOVA) y recogida de
firmas de la ILP de cribado neonatal en Nou Barris, con la participacién de Maria José Rangel.

» Se publicé en el Observatorio OCODES el articulo titulado “Paraparesia Espastica Familiar: Entendiendo la realidad de una
enfermedad rara”, elaborado por Maria José Rangel. Esta contribucién constituye un avance significativo en la difusién y
sensibilizacion sobre la Paraparesia Espastica Familiar, ofreciendo una perspectiva clara y documentada sobre los desafios
clinicos, sociales y personales asociados a esta patologia poco frecuente.

» En la reunién de EURO-HSP en Copenhague se expusieron los dos proyectos asumidos por la federacion:

—Proyecto EuroSPG4: donde Marina Zapparoli present6 la Gltima actualizacién del balance del proyecto EuroSPG4.
—Proyecto SPG11/15: Gerald Fischer y Wouter de Vries pusieron al dia sobre las Gltimas novedades.
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=78 OCIO Y TIEMPO LIBRE

* Bienestar emocional y autonomia personal.

U TURISMO INCLUSIVO, Programa cofinanciado por el IMSERSO “Tu puedes con nuestra ayuda”
La discapacidad no debe ser un limite para disfrutar del turismo en igualdad de condiciones. El acceso universal es un derecho
fundamental, y es responsabilidad de toda la sociedad garantizar que nadie quede excluido del disfrute de experiencias
culturales, recreativas y de ocio.
El Turismo Inclusivo no consiste Unicamente en adaptar espacios, sino en crear itinerarios accesibles, formar al personal,
considerar las necesidades reales de cada persona y eliminar barreras fisicas, sensoriales y sociales. Se trata de garantizar que
todas las personas, independientemente de su condicién, puedan vivir experiencias turisticas enriquecedoras, compartir
momentos en familia y participar plenamente en la vida comunitaria.
Bajo el lema “Tu puedes con nuestra ayuda”, promovemos una vision del turismo como un espacio de convivencia, igualdad y
disfrute comun, donde la accesibilidad sea una prioridad y no una excepciéon. Nuestro objetivo es que los enfermos con PEF
puedan sentir que se puede disfrutar de nuevas experiencias y tener acceso a oportunidades que muchas veces parecen
inaccesibles sin el apoyo adecuado y compartir juntos nuevos retos.
Es asi como en marzo del 2025 AEPEF realizé un viaje al Complejo San Juan en Alicante.

- COMUNIDADES
APORTACION
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U Durante el afio 2025 se realizaron diversas visitas en la Comunidad de Madrid con la participacion de los asociados
residentes en esta region. Asimismo, se invitd a otras entidades que comparten una afectacién similar a la PEF, con el
objetivo de fortalecer lazos, fomentar el apoyo mutuo y promover espacios de convivencia entre las personas afectadas y
sus familias.

U Visita guiada a la Colegiata de San Isidro.

U Alicia en el pais de las maravillas, CaixaForum.

Q Visita al Frontén Beti Jai - Ayuntamiento de Madrid.
U Visita guiada a la Iglesia de Santiago.

U Visita guiada al Museo Casa de la Moneda. I« v
a V!s!ta gwadal al Oratorp del Caballero de Gracia. \ “ipi-” | k|
U Visita al Belén de Madrid. Al @82 ey W

U Reunion de verano, que celebraron los asociados de Cataluiia, con el objetivo de intercambiar experiencias, disfrutar
del buen tiempo y seguir fortaleciendo los lazos de unién dentro de la comunidad. Este encuentro permitié crear un
espacio de cercania, apoyo mutuo y convivencia entre las personas afectadas y sus familias.

U Bautismo de mar en el Club Nautico de Portonovo, en Pontevedra, coordinada por Maria Jests Pérez, delegada de
Galicia. Es una actividad nautica adaptada disefiada para personas con PEF y forma parte del proyecto “La Nautica al
Alcance de Todos”, una iniciativa inclusiva que elimina barreras y permite a personas con discapacidad disfrutar del mar.

U Dia de la bicicleta en Cambados, visibilizando la discapacidad fisica y la PEF en una actividad comunitaria y de
promocion de habitos de vida activa con la participacion de Maria JesUs Pérez, delegada de Galicia.

U Reunion de Navidad con asociados residentes en Catalufia. El encuentro permitié disfrutar del ambiente festivo propio
de estas fechas, intercambiar opiniones y experiencias, y recoger propuestas para el préoximo afio.
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GESTION DE RECURSOS

* Mejorar los recursos econémicos para la continuidad

AEPEF cuenta Ginicamente con las cuotas anuales de sus asociados y con ayudas procedentes de entidades publicas y privadas. Sin
embargo, estos ingresos no siempre son suficientes para cubrir todos los costes, por lo que la asociacién organiza diversas
actividades destinadas a la obtencién de recursos adicionales.

Durante el afio 2025 se realizaron las siguientes actividades de captacién de fondos:

» MERCADILLO SOLIDARIO ZARAGOZA, nuestra asociada y Delegada en Aragdén, Maria Jesis Carod, organizé
recientemente un mercadillo solidario con el objetivo de recaudar fondos y dar visibilidad a la Paraparesia Espastica Familiar
(PEF). La actividad, que conté con la participaciéon de voluntarios y el apoyo de la comunidad local, fue una muestra de
compromiso Yy solidaridad, y permitié acercar la realidad de esta enfermedad rara a un publico mas amplio.

> SORTEO SOLIDARIO BONO LOKOODREAMS, sorteo de un bono donado por LoKoodreams a través de la
plataforma digital de rifas online, garantizando transparencia, trazabilidad y acceso para todas las personas que participaron.

> LOTERIA DE NAVIDAD, un afio mas nuestra entidad participo con Federacién Espafiola de Enfermedades
Neuromusculares - ASEM en la venta de loteria de navidad.

» SUBASTA SOLIDARIA, cuya finalidad fue subastar una serie de prendas donadas por diferentes clubs.
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Manuel Rodado Teresa Bas Francisco Rodriguez Sandra Gonzilez

Agustin Asuan Luis M. Alberdi ~ Inmaculada Hernandez = Francisco Morales José A. Lépez
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. La Asociacion Espafiola de Paraparesia Espastica Familiar (AEPEF) desea expresar su mas profundo
agradecimiento a sus asociados, colaboradores, profesionales, donantes y a las Entidades Publicas y
Privadas.

Su respaldo constante y generoso no solo fortalece nuestra labor diaria, sino que también impulsa
a seguir avanzando con determinacion en nuestra mision: mejorar la calidad deyvida de las personas
gue conviven con la paraparesia espastica familiar y apoyar a sus_ familias:

Cada gesto de @apoyo, cada colaboracion y cada contribucién constituye un pilar fundamental para
que la asociacion pueda continuar desarrollando proyectes, impulsando la investigacion, ofreciendo
acompafamiento y promoviendo la visibilidad de esta enfermedad:

SECRETARIA DE ESTADO
DE DERECHOS SOCIALES
N MINISTERIO
DE ESPANA DE DERECHOS SOCIALES, CONSUMO
Y AGENDA 2030
‘g"_'MSERso Comunidad | CONSEJERIA DE FAMILIA, Comunidad | CONSEJERIA DE FAMILIA
de Madrid | JUVENTUD Y POLITICA SOCIAL de Madrid | JUVENTUD Y POLITICA SOCIAL

Obra SOCial FundaCién 7 Ayuntamiento de
T R PARACUELLOS
Fundacién "la Caixa o N c E DE JARAMA

VllConvocatoria de Ayudas
aMenores con Enfermedades Raras

Federacién Espanola

_ () de Enfermedades

Euro-HSP ‘ " Neuromusculares
Federation of European HSP Association: ) :

FEDERACION ESPANOLA DE ENFERMEDADES RARAS
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