MEMORIA ACTIVIDADES 2021

ENTIDAD: FUNDACION ESPANOLA PARA ESTUDIO ENFERMEDAD DE
GAUCHER

C.I.F.: G50 638824
N2 REGISTRO:

EJERCICIO: 01/01/2021-31/12/2021

DATOS DE LA ENTIDAD:



1.- ACTIVIDADES DE LA ENTIDAD
ACTIVIDAD 1 A) Identificacion.

Denominacién de la

L ACTIVIDADES DE REGISTRO
actividad

Tipo de actividad*  PROPIA

Identificacion de la
actividad por
sectores

Lugar desarrollo

L. COMUNIDAD AUTONOMA DE ARAGON Y RESTO DE ESPANA
de la actividad

Descripcion detallada de la actividad prevista.
Mantenimiento del Registro espafol de enfermedad de Gaucher y familiares

D) Obijetivos de la actividad.

Seguimiento de los datos clinicos, analiticos, de imagen y respuesta a los tratamientos
aplicados

Registrar complicaciones y efectos adversos. Identificacion de portadores.

Se han diagnosticado 3 nuevos pacientes e identificado a 6 portadores.

Se ha realizado seguimiento clinico presencial en 21 pacientes

Se ha realizado seguimiento por consulta telefonica o video consulta en 5 pacientes
Se han realizado 8 exploraciones de imagen.

Se han incorporado datos de seguimiento al Registro de 134 pacientes.



ACTIVIDAD 2 A) Identificacion.

Denominaciéndela 5 -\ iIDADES DE APOYO A PACIENTES
actividad

Tipo de actividad*  PROPIA

Identificacion de la
actividad por
sectores

Lugar desarrollo

.. COMUNIDAD AUTONOMA DE ARAGON Y RESTO DE ESPANA
de la actividad

atencion de los pacientes en segunda opinion.




ACTIVIDAD 3 A) Identificacion.

Denominacion de la

L ACTIVIDADES DE LABORATORIO
actividad

Tipo de actividad*  PROPIA

Identificacion de la
actividad por
sectores

Lugar desarrollo
de la actividad

COMUNIDAD AUTONOMA DE ARAGON Y RESTO DE ESPANA
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ACTIVIDAD 4 A) Identificacion.

Denominacién de la actividad  ACTIVIDADES CIENTIFICAS
Tipo de actividad* PROPIA

Identificacion de la actividad
por sectores

Lugar desarrollo
de la actividad

Proyectos Activos:
Esta en fase de andlisis de resultados y elaboracion de publicacion.

- Proyecto “FEETEG as diagnosis reference laboratory for LALD in Spain”

Continua en Desarrollo. Pendiente publicacion que esta siendo elaborada por Jorge Cebolla Sanz

Se ha establecido una colaboracién con el grupo de estudio de EDL del Dr José Elias Garcia-Ortiz de México para comparar la
frecuencia de variantes alélicas en SNP1 y SNP2 en las poblaciones de afectos por LALD en ambos paises.

- Extensidn del Proyecto TRAZELGA: TRAZELGA PROJECT. Prospective, observational, follow-up study
evaluating new treatment goals and safety biomarkers in patients with Gaucher disease type 1
receiving tfreatment with Cerdelga®

- Study to describe new associations and potential biomarkers in GBA mutation associated PD. En
colaboracion con el Prof Gabriel Miltenberger-Miltenyi del Physiology Institute, University of Lisbon /
Portuguese Reference Centre of LSDs. El estudio estd en desarrollo pendiente de los resultados del analisis
efectuado en el Dpto de Lipidomica de la Universidad de California en San Diego. Con los datos clinicos y el analisis de
los lipidos plasmaticos se efectuara el informe final, presentaciéon en el proximo congreso WORLD vy la publicacion.

« Proyecto miRNAbone: Estudio de los perfiles de expresion de miRNA en pacientes afectos de Gaucher y su relacion
con la gravedad de la afectacion dsea.

TODO EL TERRITORIO NACIONAL



ACTIVIDAD 4 A) Identificacion.

Denominacién de la actividad  ACTIVIDADES CIENTIFICAS
Tipo de actividad* PROPIA

Identificacion de la actividad
por sectores

Lugar desarrollo
de la actividad

Proyectos Activos:

TODO EL TERRITORIO NACIONAL

Proyecto “STUDY AND MONITORING OF MACROPHAGE INFLAMMATION MARKERS AND THROMBOTIC RISK IN SARS-Cov-2 INFECTED
PATIENTS” financiado totalmente por FEETEG

* Proyecto Evaluacion del estrés lisosomal en enfermedades de depdsito lisosomal mediante medicidon de actividades
enzimaticas (ENZISTRES). TFM de la Dra Laura Lopez de Frutos en la Universidad de Alcala

* Proyecto Estudio del desarrollo e implicacion de las Trampas Extracelulares de Neutrofilos (NETs) en los pacientes con
enfermedad de Fabry. TFM de Irene Serrano en la Universidad de Alcala

* Proyecto estudio de la fisiopatologia de las crisis 0seas en la enfermedad de Gaucher. TFM de Esther Valero Tena en |la
Universidad de Alcala

e Validacion del informe estructurado de la médula dsea por resonancia magnética en la cohorte de pacientes
espanoles afectos de enfermedad de Gaucher. financiado totalmente por FEETEG



ACTIVIDAD 4 A) Identificacion.

Denominacién de la actividad  ACTIVIDADES CIENTIFICAS

Tipo de actividad* PROPIA

Identificacion de la actividad
por sectores

Lugar desarrollo

. TODO EL TERRITORIO NACIONAL
de la actividad

Proyectos en fase de desarrollo:

Extensidon del Proyecto MODELOS PREDICTIVOS DE AFECCIONES ASOCIADAS A LA ENFERMEDAD DE GAUCHER. En
colaboracion con la empresa Kampal SL.

Se ha establecido un convenio con el Grupo de investigacion del CSIC y la empresa Reactomix SL para validar un
procedimiento de analisis enzimatico en 2000 muestras de DBS de recién nacidos, del antiguo proyecto de microfluidica.

En colaboracion con el Grupo de Ciencias Quimicas de la U de Zaragoza se ha solicitado al MINECO en |la convocatoria
RETOS, el estudio ESFINGE para “Desarrollo de métodos rapidos, cuantitativos y automatizados para el diagnodstico de
enfermedades de depdsito lisosomal”.



ACTIVIDAD 5 A) Identificacion.

Denominacién de la actividad ~ ACTIVIDADES DE FORMACION

Tipo de actividad* PROPIA

Identificacion de la actividad
por sectores

Lugar desarrollo

. COMUNIDAD AUTONOMA DE ARAGON Y RESTO DE ESPANA
de la actividad

Curso “On Line” en la pagina de la SEHH

ROMPIENDO FRONTERAS EN ENFERMEDADES RARAS” MASTER CLASS EN ENFERMEDADES DE DEPOSITO LISOSOMAL
Seminario de Hematologia. Hospital del Mar. 18 febrero 2021

Profesores en el Master de Enfermedades Lisosomales - Universidad de Alcald de Henares. Enero-Diciembre 2021
Curso de Patologia dsea asociado a la Enfermedad de Gaucher. Universidad de Alcala de Henares. Curso 2020-21
Defensa de la Tesis Doctoral Estudio farmacogenético de los citocromos CYP2D6, CYP3A4*1By *22 y el transportador
ABCB1 en pacientes espaioles afectos de la enfermedad de Gaucher. 19 enero 2021.

Alberto Almeida Calpe. Sobresaliente cum laude

Curso “on line” de Formacion para médicos de Colombia: 28th UPDATE IN THE MANAGEMENT OF GAUCHER DISEASE AND
OTHER LYSOSOMAL ESTORAGE DISEASE

Curso “on line” de Formacion para médicos de Argentina: 2nd CURSO VIRTUAL DE ACTUALIZACION EN LA AFECTACION OSEA
DE LA ENFERMEDAD DE GAUCHER



ACTIVIDAD 6 A) Identificacion.

Denominacién de la actividad PARTICIPACION EN REUNIONES Y CONGRESOS

Tipo de actividad* PROPIA

Identificacidn de la actividad por
sectores

Lugar desarrollo
de la actividad

17" Annual WORLD Symposium. 10-13 febrero 2021 virtual

Social distancing, home-infusion and oral therapy: Evolving paradigms on Gaucher disease management in Spain during
COVID-19 pandemic. Andrade-Campos M et al

Metabolizing profile of the cytochrome pathway CYP2D6, CYP3A4 and ABCB1 transporter in Spanish Gaucher disease
patients. Almeida A et al

New insights in the TRAZELGA project for the adult type 1 Gaucher disease patients treated with Eliglustat follow-up.
Serrano-Gonzalo | et al

Testing new biomarkers for lysosomal storage diseases. Lopez de Frutos L et al oral

Rare Symposium 2021 to be held live streaming on February 20th, 2021, Mexico

FORO ANDINO. ENFERMEDAD DE GAUCHER. 18 Septiembre 2021

Masterclass sobre deteccion temprana enfermedad de Gaucher y MPS tipo Il. 25 marzo. Argentina
10 afos con Vipriv. Madrid 25 marzo 2021

LXI1l Concgreso Nacional de la SEHH. Octubre 2021

14th International Congress of Inborn Errors of Metabolism . 21 - 24 November 2021.



ACTIVIDAD 7 A) Identificacion.

Denominacién de la actividad PUBLICACIONES

Tipo de actividad* PROPIA

Identificacion de la actividad por
sectores

Lugar desarrollo
de la actividad

1. Garcia-Gutiérrez V, Luna A, Alonso-Dominguez JM, Estrada N, Boque C, Xicoy B, Giraldo P, Angona A, Alvarez-Larran A, Sanchez-Guijo F,
Ramirez MJ, Mora E, Vélez P, Rosell A, Colorado Araujo M, Cuevas B, Sagliés M, Cortes M, Encinas MP, Casado Montero LF, Moreno Vega M,
Serrano L, Gomez V, Garcia-Hernandez C, Lakhwani S, Paz Coll A, de Paz R, Suarez-Varela S, Fernandez-Ruiz A, Perez Lopez R,
Ortiz-Fernandez A, Jiménez-Velasco A, Steegmann-Olmedillas JL, Hernandez-Boluda JC. Safety and efficacy of asciminib treatment in
chronic myeloid leukemia patients in real-life clinical practice. Blood Cancer J. 2021 Feb 9;11(2):16.

2. Del Villar-Guerra P, Reig C, Irun P, Moreno B, Giraldo P, Cebolla JJ. Nueva mutacién asociada con la enfermedad de Niemann-Pick en dos
ninos espanoles: descripcion del genotipo, actividad de la esfingomielinasa acida, fenotipo y revisidon [A novel mutation in two spanish
children with the Niemann Pick disease: Description of genotype, acid sphingomyelinase activity, phenotype and review]. An Pediatr (Barc).
2021 May;94(5):327-330.

3. Gupta V, Griesshammer M, Martino B, Foltz L, Tavares R, Al-Ali HK, Giraldo P, Guglielmelli P, Lomaia E, Bouard C, Paley C, Tiwari R, Zor E,
Raanani P. Analysis of predictors of response to ruxolitinib in patients with myelofibrosis in the phase 3b expanded-access JUMP study. Leuk
Lymphoma. 2021 Apr;62(4):918-926.

4. Bueno-Lozano O, Valle-Guillén S, Rodriguez G, Lépez de Frutos L, Ventura-Faci P. Enfermedad de Niemann-Pick tipo C de inicio neonatal
asociada a COVID-19 [Neonatal-onset Niemann-Pick type C disease with COVID-19 infection]. An Pediatr (Barc). 2021 Mar

4:51695-4033(21)00147-8.



ACTIVIDAD 7 A) Identificacion.

Denominacién de la actividad PUBLICACIONES

Tipo de actividad* PROPIA

Identificacion de la actividad por
sectores

Lugar desarrollo
de la actividad

5.- Lopez de Frutos L, Cebolla JJ, de Castro-Ords |, Irun P, Giraldo P.

Neonatal cholestasis and Niemann-pick type C disease: A literature review. Clin Res Hepatol Gastroenterol. 2021 Nov;45(6):101757

6. Almeida-Calpe A, Lopez de Frutos L, Medrano-Engay B, Garcia-Garcia CB, Ribate MP, Giraldo P.

Metabolizing profile of the cytochrome pathway CYP2D6, CYP3A4 and the ABCB 1 transporter in Spanish patients affected by Gaucher
disease. Chem Biol Interact. 2021 Aug 25;345:109527.

7.- Giraldo P, Andrade-Campos M. Novel Management and Screening Approaches for Haematological Complications of Gaucher's Disease. J
Blood Med. 2021 Dec 7;12:1045-1056

8. -Silva Garcia R , Lopez de Frutos L, Avila Arreguin E, Correa Gonzalez C, Garcia Ortiz JE, Franco Ornelas S, Giraldo Castellano P, Blanco
Favela. F Gaucher disease: Identification and novel variants in Mexican and Spanish patients. Arch Med Res. 2021 Jun
13:50188-4409(21)00116-8.

9.- Passamonti F, Gupta V, Martino B, Foltz L, Zaritskey A, Al-Ali HK, Tavares R, Maffioli M, Raanani P, Giraldo P, Griesshammer M,
Guglielmelli P, Bouard C, Paley C, Tiwari R, Vannucchi AM. Comparing the safety and efficacy of ruxolitinib in patients with Dynamic
International Prognostic Scoring System low-, intermediate-1-, intermediate-2-, and high-risk myelofibrosis in JUMP, a Phase 3b,
expanded-access study. Hematol Oncol. 2021 Jul 5. doi: 10.1002/hon.2898.

10.- Andrade-Campos M, Escuder Azuara B, Perez-Valero C, Lopez de Frutos L, Serrano Gonzalo | and Giraldo P on behalf of GEEDL. Social
distancing, home-infusion and oral therapy: Evolving paradigms on Gaucher disease management in Spain during COVID-19 pandemic. Mol
Genet Metab. 2021 Feb; 132(2): S15



ACTIVIDAD 8 A) Identificacion.

Denominacién de la actividad OTRAS ACTIVIDADES

Tipo de actividad* PROPIA

Identificacion de la actividad por
sectores

Lugar desarrollo
de la actividad

Mantenimiento y renovacion de la pagina web de la FEETEG en marcha.
e Colaboracion con el Grupo Europeo de Enfermedad de Gaucher (EWGGD).

e Colaboracion con las Sociedades Cientificas en las actividades que puedan desarrollarse a lo largo de 2021 y se
correspondan con los objetivos de la Fundacion.

e Colaborar con GEEDL de la SEHH en la plataforma de enfermedades metabdlicas y errores congénitos del metabolismo
e Colaborar con Orphanet como validador Nacional de la red de Orphanet

* Colaborar con las asociaciones de pacientes

* Lanzamiento del Think Tank “Singular”

* Lanzamiento de la revista “en-LISOS”. La revista en castellano de las enfermedades lisosomales



