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¿Quiénes somos?



 Asociación sin ánimo de lucro 

creada en 2009 

 Formada por familiares y 

personas relacionadas con 

enfermos de ataxia 

telangiectasia en España

 Agrupa a unos 30 afectados

 Declarada de Utilidad Pública 

en 2014

 Se relaciona con otras 

asociaciones europeas y 

americanas

 Con sede en Vitoria-Gasteiz, 

contamos con asociados en 

distintos puntos de España.

 Aefat pertenece a FEDER

(Federación Española de 

Enfermedades Raras) y 

FEDAES (Federación de Ataxias 

de España)

https://www.enfermedades-raras.org/
http://fedaes.org/




Formado por:

• Felipe Cortés, biólogo y científico titular del CSIC cuyo trabajo ha sido 
reconocido por la European Molecular Biology Organization y la Sociedad 
Española de Bioquímica y Biología Molecular

• Roberto Bilbao Urquiola, director científico del Biobanco Vasco

• José Antonio Navarro, bioquímico clínico del Hospital Universitario de 
Canarias

• Óscar Fernández Capetillo, bioquímico del Centro Nacional de 
Investigaciones Oncológicas (CNIO). Premio de Investigación de la 
Fundación Carmen y Severo Ochoa en 2015 y Eppendorf-Nature Award 
for Young Investigators en 2009, entre otros reconocimientos.

• Ana Lola Moreno Vázquez, neuropediatra del Centro de Salud La Paz de 
Cádiz y profesora asociada de Pediatría de la Facultad de Medicina 
gaditana.

COMITÉ CIENTÍFICO

http://www.csic.es/
http://www.embo.org/
http://www.sebbm.es/


¿Qué es la ataxia 
telangiectasia 

(AT)?



1
• Una enfermedad de origen genético, 

autosómica recesiva y neurodegenerativa

2
• Considerada rara o poco frecuente: unos 30 

casos en España

3

• Causada por una mutación en el gen ATM, 
localizado en el cromosoma 11, y que codifica 
para una proteína fosfatidilinositol-3-kinasa



4

• La ataxia telangiectasia (AT o A-T) se 
manifiesta habitualmente antes de los dos 
años de edad. 

5
• Se diagnostica entre los 2 y 5 años, pero 

existen casos diagnosticados posteriormente

6
• Aún no tiene cura, solamente tratamientos 

para los múltiples efectos de la enfermedad



Síntomas de la AT



• Deterioro progresivo del cerebelo (células de 
purkinge): ataxia cerebelar

• Se traduce en una falta de control de los 
movimientos a nivel de todo el aparato locomotor 
originando una discapacidad severa

• Inmunodeficiencia primaria, defensas bajas, 
infecciones frecuentes

• Más problemas respiratorios

• Problemas de nutrición, en la visión, en la piel…

• Mayor probabilidad de linfomas y leucemia

• La capacidad cognitiva no se ve afectada



En el día a día se traduce en:
• Discapacidad severa: necesitan ayuda para tareas cotidianas 

como comer, vestirse o lavarse los dientes 

• A la edad de 10-12 años dejan de caminar y necesitan silla 
para desplazarse

• Dificultad en el habla, problemas de comunicación, 
derivados de la discapacidad motora

• Necesitan adaptación curricular en el colegio y mucho apoyo 
en casa

• En la atención médica, los profesionales no disponen 
siempre de toda la información para saber cómo actuar

• Se cansan más, tienen más facilidad para tener 
complicaciones respiratorias, dificultad en la visión, 
problemas de nutrición, necesidad de férulas e 
intervenciones quirúrgicas…

• Aún así, la capacidad de sentir, amar, sonreír, divertirse o 
enfadarse se mantienen intactas



Tratamiento de la AT



En la actualidad, NO existe un tratamiento que 
detenga el curso de la enfermedad

Fisioterapia 
integral: 

ejercicios para 
prevenir la 

rigidez muscular 
y la movilidad 

funcional Tratamiento 
preventivo 

frente a 
infecciones: 
vacunación, 

inmunoglobulina
s

No exposición a 
radiaciones 
ionizantes, 

radiosensibilidad



Objetivos



1. INVESTIGACIÓN

• Recaudar fondos a través 
de acciones solidarias

• Financiar y apoyar 
proyectos de 
investigación básica y 
clínica, respaldados por 
un comité científico

• Relación con otras 
asociaciones 
internacionales

• Participación en ensayos 
clínicos

• Organizar una jornada con 
especialistas a nivel 
nacional

2. CALIDAD DE VIDA

• Analizar necesidades y 
buscar soluciones

• Acciones solidarias que 
faciliten la inclusión social 
de afectados y familias

• Comunicación y apoyo 
entre familias

• Búsqueda de terapias que 
mejoren la calidad de 
vida

• Desarrollo de protocolo 
médico y guía asistencial

• Redacción de guía 
educativa

3. SENSIBILIZACIÓN

• Organizar acciones 
solidarias deportivas y 
culturales que impliquen 
a familias y afectados

• Buscar un entorno 
colaborativo alrededor de 
cada familia, con 
voluntarios

• Acciones de 
comunicación, difusión, 
sensibilización e inclusión

• Difusión a través de los 
medios de comunicación



INVESTIGACIÓN



LA INVESTIGACIÓN, NUESTRA ESPERANZA

• Antibióticos combinados

• Terapia génica

• Técnica CRISPR



• I BECA AEFAT de investigación en AT

• Convocatoria abierta y supervisada por nuestro 
comité científico de expertos

• 4 años de duración

• Presupuesto: 127.000 euros

• Adjudicada a la investigadora 
cordobesa Almudena Serrano para realizar su 
tesis doctoral sobre la relación entre roturas de 
ADN y el desarrollo de la enfermedad, en 
el Centro Andaluz de Biología Molecular y 
Medicina Regenerativa (CABIMER). Dirigida por 
el biólogo Felipe Cortés.

• En 2018 este equipo continúa investigando la AT 
con sus propios medios

PRIMERA BECA DE AEFAT – CABIMER 2013-2017

https://www.cabimer.es/web/en/dept/sc/dna-damage-response/


• Aefat lanzó el primer proyecto de investigación internacional en AT, para 
proyectos que puedan contribuir a prevenir, mitigar y aliviar los efectos 
de la enfermedad y, en última instancia, conducir a una cura. 

• Convocatoria abierta y supervisada por nuestro comité científico de 
expertos

• 3 años de duración, desde 2018

• Presupuesto: 150.000 euros

• Cuatro candidaturas presentadas. Adjudicado en abril de 2018 a la Clínica 
Universidad de Navarra.

.

I PROYECTO INTERNACIONAL DE INVESTIGACIÓN AEFAT 2018



• Estudio dirigido por los investigadores Felipe
Prósper y Borja Sáez

• El proyecto de investigación, que será
desarrollado inicialmente en modelos
preclínicos de AT, propone la utilización de
estrategias de edición génica mediante la
tecnología CRISPR/Cas9 para corregir las
mutaciones (o errores en la secuencia de ADN)
del gen ATM, causantes de la ataxia
telangiectasia, en células madre
hematopoyéticas

• Se trata del primer estudio de estas
características que se realiza en España
aplicado a la ataxia telangiectasia.

• 14 publicaciones en medios de comunicación
escritos, locales y nacionales, incluyendo
Correo Farmacéutico y Diario Médico

.

PROYECTO CLÍNICA UNIVERSIDAD DE NAVARRA 2018-2021



PROYECTO CLÍNICA UNIVERSIDAD DE NAVARRA 2018-2021



• Internacional, desarrollado en España por el Hospital La Paz de Madrid
• Coordinado por el Dr. Samuel Ignacio Pascual. Jefe de Trastornos 

Neuromusculares y del Movimiento del Departamento de Pediatría 
Neurológica del Hospital Universitario La Paz y profesor asociado del 
Departamento de Pediatría de la Universidad Autónoma de Madrid.

• Ensayo médico en fase III, a nivel mundial, para introducir 
corticoesteroides (dexametasona) directamente en los glóbulos rojos de 
los pacientes, ya que un estudio realizado en Italia en Fase II ha 
demostrado que frena el avance degenerativo de la ataxia y la 
alteración del movimiento ocular, y el paciente mejora a nivel motriz y 
en equilibrio. 

• Los resultados observados en el ensayo terapéutico italiano han 
demostrado que los beneficios se mantienen durante más tiempo y sin 
los efectos secundarios que supone el tratamiento por vía oral. 

• En el ensayo participan alrededor de 180 pacientes de todo el mundo y 
23 centros médicos. Esperan valorar los efectos y poder publicar los 
resultados dentro de dos años.

PARTICIPACIÓN EN ENSAYO CLÍNICO 2017-2018



PARTICIPACIÓN EN ENSAYO CLÍNICO 2017-2018



ACTIVIDADES

SOLIDARIAS



ACTIVIDADES SOLIDARIAS DESARROLLADAS

Recogida de tapones 
(desde 2011)

Festival Solidario Aitzina 
Folk (desde 2013)

Eventos deportivos y 
culturales (desde 2015)



RECOGIDA DE TAPONES (DESDE 2011)

• Realizada entre 2011 y 2013 en ciudades con familias afectadas

• 422 toneladas de tapones recogidas

• Más de 130.000 euros recaudados en tapones y actividades satélite

• Red de voluntarios para la recogida de tapones

• Objetivo conseguido: Poner en marcha la I BECA AEFAT de 
investigación en AT en 2013

• Aún se continúa en algunas zonas pero con baja rentabilidad



FESTIVAL SOLIDARIO AITZINA FOLK (DESDE 2013)

• Festival Solidario de folk organizado cada mes de diciembre en 
Vitoria-Gasteiz, a beneficio de Aefat, con conciertos y talleres para 
todos los públicos

• Este año 2018 se celebrará la VI edición

• Organizado por AITZINA LAN TALDEA, grupo local creado en 2010 
que pertenece a Aefat, formado por familiares y amigos del entorno 
de Jon (15 años), único afectado en el País Vasco,  y alrededor de 50 
voluntarios

• Dirigido por Patxi Villén, padre de Jon y presidente de Aefat



FESTIVAL SOLIDARIO AITZINA FOLK (DESDE 2013)

• Resultados V Aitzina Folk 2017 (diciembre):

• Recaudación 2017: 35.000 euros 
(entradas)

• Publicaciones en medios locales y 
nacionales: más de 130 en prensa 
escrita en 2017, además de radio y 
televisión

• Resultados generales anteriores ediciones:
• Más de 50 grupos y artistas ya han 

pasado por los diferentes 
escenarios del festival 

• Más de 14.000 espectadores
• 75.000 euros recaudados para 

investigar la ataxia telangiectasia 
(AT)



FESTIVAL SOLIDARIO AITZINA FOLK (DESDE 2013)



FESTIVAL SOLIDARIO AITZINA FOLK 2017



FESTIVAL SOLIDARIO AITZINA FOLK (DESDE 2013)



EVENTOS DEPORTIVOS (DESDE 2015)

• CARRERA SOLIDARIA “TUS PASOS MUEVEN EL MUNDO”
Carrera participativa organizada por Isabel Olea, madre de Jorge
Puerto de la Torre (Málaga)
Cuatro ediciones: 2015, 2016, 2017 y 2018 (inicios de junio)

• EQUIPO ZURICH AT
Maratones:
Sevilla, Barcelona, Donostia/San Sebastián y Málaga
2016, 2017 y 2018

• RETO SINNEK-MARATÓN FIZ 2018
• TITAN SIERRA DE CÁDIZ 2017 y MEDIA MARATÓN DE CÁDIZ 2017-18
• OTROS



CARRERA SOLIDARIA “TUS PASOS MUEVEN EL MUNDO”

• Cuatro ediciones: 2015-2018 (junio)
• Carrera participativa, familiar y solidaria a 

beneficio de Aefat
• Organizada por Isabel Olea, madre de Jorge, 

vicepresidenta de Aefat, junto con 
voluntarios y colaboradores de su entorno

• 1.500 participantes cada año aprox.
• Padrino 2017-18: el actor y humorista Salva 

Reina
• En 2018 participación de 3 jóvenes con AT
• Más de 20 publicaciones en medios cada 

año
• Recaudación:

• 2015: 7.000 euros
• 2016: 8.000 euros
• 2017: 10.400 euros
• 2018: 8.000 euros



CARRERA SOLIDARIA “TUS PASOS MUEVEN EL MUNDO”



CARRERA SOLIDARIA “TUS PASOS MUEVEN EL MUNDO” 2017



CARRERA SOLIDARIA “TUS PASOS MUEVEN EL MUNDO” 2018



ZURICH MARATÓN BARCELONA 2016

• Inicio en 2016 como un reto familiar:
participaron tres niños con AT de la misma 
familia, con corredores solidarios. 

• Se consiguió el apoyo de la empresa de 
seguros Zurich para crear un Equipo Zurich 
AT que participara en las cuatro maratones 
patrocinadas por ellos en 2017: Sevilla, 
Barcelona, San Sebastián y Málaga.

• Recaudación: 6.000 euros (a través de 
www.migranodearena.org y venta de 
productos solidarios)

• Publicaciones en medios locales y 
nacionales: más de 30 en prensa escrita, 
incluyendo una página completa en el 
diario El Mundo y una entrevista en Hoy por 
Hoy de Cadena Ser.



EQUIPO ZURICH AT 2017
• Han participado cuatro niños con AT 

en:
• Zurich Maratón Sevilla 
(19 febrero)
• Zurich Marató Barcelona 
(12 marzo).
• Zurich Maratón San Sebastián 
(26 nov.)
• Zurich Maratón Málaga (10 dic.) 

• Recaudación: más de 11.000 euros (a 
través de www.migranodearena.org y 
venta de productos solidarios)

• Publicaciones en medios locales y 
nacionales: más de 80 en prensa 
escrita, incluyendo una entrevista en 
Hoy por Hoy de Cadena Ser y la 
aparición en Informativos Tele 5.



EQUIPO ZURICH AT 2018
• Han participado cuatro niños con AT 

en:
• Zurich Maratón Sevilla 
(25 febrero)
• Zurich Marató Barcelona 
(11 marzo).

Quedan:
• Zurich Maratón San Sebastián 
(25 nov.)
• Zurich Maratón Málaga (9 dic.) 

• Recaudación: más de 2.500 euros (a 
través de www.migranodearena.org y 
venta de camisetas solidarias)

• Publicaciones en medios locales y 
nacionales: más de 20 en prensa 
escrita, de momento





EQUIPO ZURICH AT 2017



EQUIPO ZURICH AT 2018



RETO SINNEK – MARATÓN MARTÍN FIZ 
VITORIA-GASTEIZ – 6 de mayo de 2018

• Reto ideado por Aefat para la participación solidaria de la empresa vasca 
de pinturas Bernardo Ecenarro S.A., su marca SINNEK, y el campeón de 
maratones Martín Fiz

• Participación de 6 niños y jóvenes con AT, con runners solidarios
• Donación de 600 euros por parte de la organización (carrera Txiki de niños)
• Donación de  5.483 euros por parte de Sinnek (1€/km/runner)
• Más de 54 publicaciones en medios locales y nacionales escritos (más radio 

y televisión)





RETO SINNEK – MARATÓN MARTÍN FIZ 
VITORIA-GASTEIZ – 6 de mayo de 2018



RETO SINNEK – MARATÓN MARTÍN FIZ 
VITORIA-GASTEIZ – 6 de mayo de 2018



TITÁN SIERRA DE CÁDIZ 2017

• Cádiz, 23 de septiembre de 2017

• Triatlón 

• Participó Germán, un niño gaditano 

con AT, a propuesta de un grupo de 

corredores solidarios

• Donación de 600 euros por parte de la 

organización

• Difusión en medios



OTRAS ACTIVIDADES DEPORTIVAS

• 18 marzo 2018: participación de Germán en la Media Maratón Bahía de 

Cádiz (con reparto de folletos de Aefat)



CONCIERTO SOLIDARIO DE LA NIÑA MAI MITA
• Huesca, 7 de junio de 2018
• Pequeña violinista de 10 años, hija de la pianista 

oscense Elena Torre y del pianista japonés Takahiro
Mita 

• Concierto con asistencia de unas 180 personas (aforo 
completo)

• Reparto de folleto de Aefat y donación del público de 
680 euros

• Difusión en medios



LIBRO “SOY ÁLVARO Y ESTA ES MI HISTORIA”
• Lanzamiento en junio de 2018
• Libro sobre la vida de Álvaro, afectado granadino con AT que falleció en 

marzo de 2018. Escrito por su hermana, Lorena Payán, de 26 años, 
inicialmente como proyecto de fin de curso de auxiliar de enfermería. 

• Testimonio de su vida y de cómo vive una familia con un enfermo con AT.
• Parte de la recaudación de la venta del libro se donará a Aefat.
• Difusión en medios



OTRAS 
ACTIVIDADES



• Encuentros anuales de convivencia

• Reuniones formativas con médicos, 

científicos, psicólogos…

• Parque de bicis adaptadas

• Actividades lúdicas para afectados

• Subvención de material adaptado u 

ortopedias

• Estudio de necesidades de las personas 

afectadas y sus familias



• Colaboración con una nueva plataforma mundial en internet, impulsada 
desde Estados Unidos: atfamilies.org. 

Proyecto dirigido por pacientes y supervisado por familias con AT y expertos de todo 
el mundo, donde se puede compartir con los investigadores información sanitaria y 
datos genéticos sobre las personas con ataxia telangiectasia. 

Colaboradores:

• The Broad Institute of MIT and Harvard , un instituto de investigación 
dedicado al estudio de genómica para las ciencias biomédicas creado en 
2004  y ubicado en Cambridge (Estados Unidos), que realizará la 
secuenciación del genoma. 

• Personal de la asociación americana A-T Children’s Project formado para 
responder preguntas en esta plataforma y enviar kits de análisis de ADN a 
las familias que los soliciten.

https://atfamilies.org/?locale=es
https://www.broadinstitute.org/
https://www.atcp.org/


DIFUSIÓN



• Año 2017:

• 42 comunicados o convocatorias: 31 de maratones y otros eventos 
deportivos solidarios, temas de investigación, ensayo clínico…   Y del 
total, 11 comunicados o convocatorias del Festival Solidario Aitzina Folk.

• 287 publicaciones en medios de comunicación escritos (además, 
impactos en radio y televisión): 184 publicaciones de temas deportivos y 
generales, y 103 relacionados con el Aitzina Folk.

• Año 2018 (hasta junio):

• 20 comunicados o convocatorias de eventos culturales, proyectos de 
investigación, maratones, carreras solidarias…

• 123 publicaciones en medios de comunicación escritos (además, 
impactos en radio y televisión): 

• Más de 12.000 folletos de Aefat repartidos en maratones, carreras y eventos 
solidarios culturales

• Actividad habitual en redes sociales: Facebook, Ywitter, Instagram y Youtube

• Roll up y lona usados en ruedas de prensa, actos culturales, conciertos, y 
eventos deportivos 

DIFUSIÓN Y COMUNICACIÓN 2017-2018



PRÓXIMOS

RETOS



• COMITÉ MÉDICO

Estable y multidisciplinar que pueda colaborar con 
Aefat, ya que la enfermedad es compleja, a menudo se 
confunde con otros trastornos, afecta a distintos 
órganos, la evolución es distinta en cada paciente y 
hasta el momento solamente han obtenido 
colaboraciones puntuales de algunos especialistas. 

El comité médico “ideal” estaría formado por 
profesionales médicos en digestivo, neurología, 
neuropediatría, inmunología, neumología, oncología, 
rehabilitación, logopedia, fisioterapia, genética, 
psicología… que estén interesados en el tratamiento de 
la ataxia telangiectasia.  



• ESTUDIO NECESIDADES DE AFECTADOS

Finalizar el estudio de necesidades de las personas 
afectadas y elaborar un plan de actuación para tratar 
de cubrir estas necesidades en la medida de lo posible

• PROTOCOLO PARA ESPECIALISTAS MÉDICOS

Traducción y adaptación de un protocolo para 
especialistas que atienden a afectados con AT

• GUÍA ASISTENCIAL

Redacción de una guía para cuidadores y familias

• PROTOCOLO PARA CENTROS EDUCATIVOS

Redacción de un protocolo para los docentes que 
trabajan en los centros educativos o centros 
ocupacionales a los que asisten los niños y jóvenes



• ENCUENTRO NACIONAL ESPECIALISTAS AT

Encuentro nacional de médicos y sanitarios

• REFORZAR VÍNCULOS CON FEDER, FEDAES Y 
ASOCIACIONES INTERNACIONALES DE AT

• BUSCAR LÍNEAS DE TRABAJO CON OTROS CENTROS DE  
INVESTIGACIÓN O REDES COMO CIBERER

• NUEVA PÁGINA WEB DE AEFAT

• IDEAR NUEVOS RETOS SOLIDARIOS

• BUSCAR ALGUNA LÍNEA DE INVESTIGACIÓN DE 
COOPERACIÓN INTERNACIONAL

• PROCURAR VINCULACIÓN O COMUNICACIÓN ENTRE 
LOS DISTINTOS ESPECIALISTAS QUE ATIENDEN A LOS 
AFECTADOS

• BUSCAR SOLUCIONES A LAS TERAPIAS QUE TIENEN 
QUE COSTEAR LAS FAMILIAS PORQUE NO ESTÁN 
INCLUIDAS EN LA SEGURIDAD SOCIAL



MUCHAS GRACIAS POR APOYARNOS

Más información en

www.aefat.es


