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1. Datos Institucionales

Nombre de la Entidad | Asociacidon 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 Asociacion 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. Aifio 2009
e Federacién Espafiola de Enfermedades Raras (FEDER). Afio 2008

e Foro Espanol de Pacientes. Afio 2019

Junta Directiva e Presidente y Representante Legal: Agustin Campos Muioz
e Vicepresidencia: Pepi Gonzdlez Renddn

e Secretaria: Raquel de Gracia Mufoz

e Tesorero: Juan Diego Diaz Sdnchez

e Vocal: Nuria Julian Cardona

Equipo Técnico e Direccién: Teresa Tejero Amoedo

e Trabajador social: Rafael Prieto Punzén

e Psicéloga: Carmen Sanchez Vazquez

e Psicologa: Maria Fernandez Gomez

e Trabajadora social: Elena Martin Acebedo

Servicios e Servicio de atencidn y orientacidn
e Servicio de atencidn psicolégica

e Servicio de atencidn social

e Revista INFérmate

e Servicio acompanfamiento CSUR

e Congresos Anuales

e Canal de Segunda Opinién Médica
e Webinarios

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

Facebook: Asociacién de Afectados de Neurofibromatosis
Twitter: @asociacion_anf

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

Linkedin: Neurofibromatosis
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2. Servicios gratuitos ofrecidos por la AANF

La Asociacion de Afectados de Neurofibromatosis es la Unica entidad de ambito nacional que cuenta con
profesionales especializados en esta patologia. Contamos con dos psicdlogas y un trabajador social con
formacidn especifica en Neurofibromatosis (NF) y es ofrecido de manera gratuita 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.

Se ofrecen telefénicamente, presencialmente y online, para poder abordar las necesidades de todos los
afectados que lo necesiten, independientemente de su provincia de residencia.

Estos son los servicios especializados gratuitos que la AANF ofrece a los pacientes:

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 nacio la Asociacidn y ha ido profesionalizdndose
con el paso de los afios.

Esta coordinado por un Trabajador Social especializado en la patologia. Y supone la primera toma de contacto
con la patologia, desde él se atienden todas las consultas y se ofrece orientacidn sobre todas las dudas
relacionadas con la NF: asesoramiento sobre las caracteristicas de la enfermedad, asi como sus principales
complicaciones y sintomas; orientacion al enfermo y familiares e informacién sobre profesionales con
experiencia, aumentando la sensacién de control de la enfermedad y ayudandoles para manejar las emociones
asociadas al diagndstico de una enfermedad rara, etc.

Servicio de intervencidn psicologica de la Neurofibromatosis (SIPNF)

El Servicio de Intervencidn psicoldgica se puso en marcha hace mas de 20 afios para dar respuesta a los
afectados en su necesidad de encontrar apoyo psicoldgico especializado en la enfermedad.

Realizamos terapia psicoldgica individual, de pareja y familiar, en funcion 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.
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Asimismo, ofrecemos orientacidn y asesoramiento a los centros educativos que tienen alumnos con NF; a los
Centros Basede Valoracion y orientacion a personas con discapacidad y a otros recursos psicosociales que
trabajan con afectados de neurofibromatosis.

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

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 dimensidn 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 Busqueda de recursos sociales y econdmicos

También ofrece la posibilidad de orientar a los profesionales de servicios sociales, su sintomatologia y como
puede afectar a la calidad de vida de las personas que acuden a los servicios sociales de zona.

Canal de segunda opinidn de la Neurofibromatosis

Contamos con la colaboracion de un genetista clinico y un oncélogo pediatrico especializados en
neurofibromatosis a los que se derivan los casos médicos mas complejos para su evaluacién, 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 afectados de NF y profesionales sociosanitarios interesados en la patologia.

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

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

e Webinarios de formacién y concienciacidn sobre NF a
través de charlas en plataformas digitales.

Pr Asociacién de Afectados
de Neurofibromatosis

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

e Recogida de muestras. En colaboracién con el Instituto de Investigacion Germans Trias i Pujol (IGTP), se
recogen muestras bioldgicas que se envian al instituto para su estudio.
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e Campafia de sensibilizacién entorno a los Dias Internacionales -17 NF1y 22 de mayo NF2-.
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e Participacion 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 aplicacion de gestion de asociados.

e Voluntariado.

Neurofibromatosis: Situacion de los pacientes de NF

La NEUROFIBROMATOSIS es una enfermedad genética crdnica, degenerativa, incurable y que suele ser
discapacitante, originada por una alteracién de los cromosomas 17 y 22 que provoca un crecimiento
descontrolado de tumores en casi todo el organismo.

Es el trastorno neurolégico mas comun causado por un solo gen. Se hereda
B Aeclado N con en un porcentaje del 50% y es una de las enfermedades autosémicas

cromosoma alterado

dominantes mas comunes en los seres humanos - es suficiente heredar un
50 % posibilidades en cada hijo
w gen alterado de alguno de los padres para que aparezca la enfermedad-.

Existe también la mutacion espontanea “de novo” de otro 50% donde los
50 % posibilidades en cada hijo . . . s L. ..
ii padres no tienen ninguna alteraciéon cromosdémica ni tienen antecedentes

familiares. En el caso de la schwannomatosis todavia no se conoce muy bien
como se hereda, pero se sabe que el 85% de los casos se producen por
nuevas mutaciones.
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Existen varios tipos de Neurofibromatosis:

e Neurofibromatosis Tipo I: es una de las enfermedades raras de mayor prevalencia, con una incidencia de 1
de cada 3.000 personas.

e Neurofibromatosis Tipo Il: afecta a 1 de cada 25.000 personas.

e Schwannomatosis: es un tipo raro de neurofibromatosis que afecta a aproximadamente a uno de cada
40.000 nacidos.

Se estima que en Espaina hay alrededor de 15.000 pacientes de algtin tipo de neurofibromatosis, dos millones y
medio en todo el mundo. La Asociacidn aglutina a 1.795 asociados de los cuales 255 son nifios/as. Todas las formas
de la enfermedad afectan por igual a hombres y mujeres, asi como a todos los grupos étnicos.

Es una enfermedad que no sigue la misma pauta de evolucién en cada afectado. 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.

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

e Dolorintenso.

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

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

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

o Discapacidad fisica (problemas de crecimiento, disfuncion motora, ... principalmente movilidad), a veces
acompafiada de dolor neuropatico crénico.

e Desfiguracion debido a grandes tumores, deformidades y otros problemas dseos, o a la proliferacién
continua de multiples tumores cutaneos. Son sintomas con una afectacion estética que provocan una pobre
autoimagen, baja autoestima, rechazo y aislamiento social.

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

e Epilepsia,
e Disfuncidn de las vias respiratorias,

e Disfuncion de la vejiga/intestino, etc...

En cuanto a las lesiones que produce la patologia, en la mayoria de los casos, se desarrollan sintomas visibles en |a
piel. El dolor puede aparecer como sintoma bien a consecuencia de la enfermedad o bien debido a alguna
intervenciéon o tratamiento, y, puede ser crénico, localizado o generalizado. En ocasiones su origen es un
neurofibroma que se puede extirpar total o parcialmente sin complicaciones, pero otras veces requiere de un
tratamiento paliativo.

En la Neurofibromatosis tipo 1 (NF1), entre el 30 y el 50 por ciento de los 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 (muy visibles).
La cantidad varia de algunos a cientos o, incluso, 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 incursion en el mundo laboral, etc.
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El Cancer y la NF1

Las personas con NF1 tienen un riesgo mayor de desarrollar tumores cancerosos ademads de una predisposicion
genética a presentarlos en edades tempranas. Estos incluyen un sarcoma llamado tumor maligno de vaina de nervio
periférico (TMVNP), cancer de encéfalo y cdncer de mama. Ademas, una vez que malignizan los tumores, la
guimioterapia y la radioterapia habitual no suelen funcionar en estos pacientes. Los investigadores calcularon
que estos canceres disminuyen 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

Glioma (de grado bajo y

Glioma de grado bajo

e Sarcoma pleomorfico

alto) Glioma de grado alto indiferenciado
Sarcoma Tumor maligno de vaina e Glioma de grado alto
e Cancer de mama de nervio periférico e TMVNP
e Canceres endocrinos (TMVNP) e Cancer de ovario
e Melanoma e Cancer de mama e Melanoma
e Leucemia linfoblastica
aguda

e Cancer de ovario
e Cancer de prostata
e Meningioma

La Asociacion

Estas caracteristicas, entre otras, produce en los afectados y sus familias una situacidn de gran frustracién, angustia,
inmensa soledad, incertidumbre e indefension que, si no se acompana de un apoyo adecuado y profesional, pueden
derivar en trastornos psicolégicos y problemas de integracidén tanto social como laboral. Muchos de ellos son
personas en riesgo de exclusion social.

Los afectados necesitan de un servicio especializado para poder sobrellevar la enfermedad y sus consecuencias
psicoldgicas y sociales y la Asociacidn es el tinico centro que atiende las necesidades de este colectivo, sean o no
asociados.

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 sanitario, social y de la
salud para mejorar el proceso asistencial de los pacientes y, por lo tanto, mejorar su calidad de vida.

Llevamos 25 afos trabajando para mejorar la calidad de vida de las personas afectadas de NF y sus familiares.
Ofrecemos soporte social y emocional a los padres de los nifios recién diagnosticados de la enfermedad, a los nifios
afectados y a los adultos que la padecen, pues todos, en algin momento de sus vidas, necesitan asesoramiento.

Durante estos afios, hemos atendido un enorme volumen de consultas y dado respuesta a las necesidades de
atenciéon que no son respondidas por ningln otro organismo publico o privado; hemos dado a conocer esta
patologia poco frecuente no sélo a pacientes y familiares, sino a profesionales de diferentes ambitos que
repercuten en las diferentes dimensiones de los afectados.

25 ANOS CAMINANDO JUNTO A PACIENTES Y FAMILIARES
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