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afectades per la distrofia muscular congénita per déficit

de merosina (DMC-LAMA?2). e S
Som una associacio sense anim de lucre declarada d'utilitat

publica formada per familiars, metges, cientifics i persones n e n s

que conviuen amb aquesta malaltia.

amb

Tenim l'objectiu de promoure i financar linies de recerca que

. - ) )
puguin contribuir al desenvolupament de tractaments per a b
la cura d'aquesta malaltia. e I ‘ I
Per aquest motiu, collaborem amb la comunitat cientifica d e
tant a nivell nacional com internacional, aixi com amb
entitats de caracter assistencial per fer possible que els nens

i els adults puguin viure millor. m e ro S




Distrofia muscular
congenita per
deficit de
merosina, una
malaltia
minoritaria.

Es una malaltia hereditaria.

Provoca debilitat muscular i perdua
de mobilitat, fins al punt que
aquestes persones no poden menjar

ni beure sols.

La debilitat muscular causa greus
problemes respiratoris.

No afecta el desenvolupament
intellectual.

Els primers simptomes apareixen
abans dels dos anys de vida.

Encara no té cura.

1 de cada 100.000
persones conviuen
amb aquesta malaltia.

31 persones afectades
registrades a Espanya.
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20.682,89 €

Quotes socis/es

8.716,98 €

Activitas solidaries

2.946,00 €

Donatius particulars

2.812,00 €

Productes solidaris

1000,00 €

Donatius empreses

9.252,00 €

Subvencions publiques

45.409,87 €
TOTAL

24.650,16 €

Investigacio biomedica
VHIR i NIH

16.324,04 €

lll Jornada de Ciencia i
Families (Est. HN VHIR)

247,00 €
Quotes FEDER i ASEM

3.689,95 €

despeses fiscals i
bancaries

8.618,79 €

Gestio, coordinacio i
assessorament legal

2.135,46 €

Actes de sensibilitzacio i
productes solidaris

40.974,20 €

55.665,40 €
TOTAL

Destinats a la
investigacio biomedica
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ESTUDI D'!-IISTORIA NATURAL | DESENVOLUPAMENT D'UNA NOVA ESTRATEGIA RRECLiNICA DE
TERAPIA GENICA PER AL TRACTAMENT DE LA DISROFIA MUSCULAR CONGENITA 1A

Aquesta investigacido forma part de l'estudi nacional
sobre la historia natural de la distrofia muscular
congenita per deficit de merosina (DMC-LAMA?2), iniciat
el 2022, que té com a objectiu coneixer amb més precisio
I'evolucio clinica i funcional de la malaltia mitjancant el
seguiment sistematic de pacients a través de dades
cliniques, motores, genetiques i d'imatge. Aquesta
informacié és clau per dissenyar assajos clinics solids i
avaluar l'eficacia de terapies futures. Parallelament, el
projecte desenvolupa una linia de recerca preclinica
centrada en l'estudi del teixit adipds i I'us de cellules
mare, aixi com en l'expressio de proteines musculars
implicades en la funcié de la laminina alfa-2 (merosina),
amb l'objectiu de restaurar-ne I'activitat biologica.

També es treballa en la creacié d'una base de dades que
recopilar informacido genética i simptomatica dels
pacients, com a pas previ al desenvolupament de terapies
avancades, incloses estrategies d'edicio geneética
personalitzada. La combinacié de l'enfocament clinic i
experimental permet avancar cap a tractaments més
efectius i especifics per als pacients amb LAMA2.

Liderada pel Dr. Jordi Barquinero, cap del grup de Terapia
Geénica i Cellular al VHIR i la Dra. Francina Munell, metge
investigadora especialista en neurologia pediatrica i
malalties neuromusculars al VHIR (Vall d'Hebron Institut
d'Investigacio).

Universitat n te g r a

Pompeu Fabra

Barcelona
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COLLABORACIO DEL GRUP D'INVESTIGACIO DE BIOLOGIA SINTETICA TRANSLACIONAL (UPF) I LA
START-UP SPLICEBIO: DESENVOLUPAMENT D'UNA NOVA TECNOLOGIA DE TERAPIA GENICA PER
TRACTAR LA DISTROFIA MUSCULAR CONGENITA 1A

A través de la collaboracié entre el SpliceBio i el grup
de biologia sintética del PRBB (UPF) liderat pel Dr. Marc
Guell, s'ha dut a terme una nova linia de recerca per
poder aplicar una nova tecnologia per al gen de la
LAMA2 en linies cellulars i en ratolins amb distrofia
muscular per deficit de merosina.

En els darrers vint anys, la terapia génica ha avancat
notablement en la recerca de tractaments per a
malalties devastadores. Els virus adenoassociats (AAV)
s'han consolidat com a vectors clau per administrar
aquests tractaments transformadors. No obstant aixo,
una limitacié important persisteix: els vectors AAV
només poden transportar gens petits, cosa que
impedeix tractar moltes malalties monogéniques amb
les tecnologies actuals.

Des dels anys 90, els cofundadors de SpliceBio han
investigat les inteines, proteines capaces de realitzar
un empalmament proteic que inclou escissio i
formacié d'enllacos peptidics. Tot i que les inteines
naturals presentaven limitacions per al seu Us
terapéutic, després de més de 20 anys d'estudi i
optimitzacié a la Universitat de Princeton, han
desenvolupat una nova generacié d'inteines dividides,
dissenyades per a Us terapeutic i capaces de superar
les limitacions de les inteines naturals.

D'aquesta nova investigacid ha derivat la tesi doctoral
de la Dra. Nuria Rafel a la UPF la qual esta en procés de
publicacié en una revista cientifica de prestigi dins del
camp.



Registre de
pacients

El Registre Nacional d'Afectats consisteix en

Mantenim i una base de dades que recull les principals

caracteristiques dels pacients que hi ha a

actualitzem el festat espanyol.

Es vital per saber quants afectats hi ha i quines

(]
RegIStI"e de caracteristiques presenten ja que és la primera
° informacié que cal conéixer quan es vol
pacients

desenvolupar un assaig clinic. També és una

informacio necessaria per a la caracteritzacio
de la malaltia.

Periddicament anem actualitzant i fent el
manteniment de les dades. També treballem

perqueé sigui compatible amb altres registres
internacionals.




Fomentem |a xarxa
. cientifica
internacional

Junts som meés forts!

Participacié al Consorci Europeu LAMA2 Europe amb les associacions Voor Sara

(fundacié holandesa) Lama2 France i una nova associada, Lama2 Bulgaria, per
unir esforcos amb la finalitat de continuar promovent la investigacio i visibilitzacio
d'aquesta malaltia a nivell internacional.

D'aquest consorci va néixer el | Congrés Internacional LAMA2 que es va celebrar el
2023 a Barcelona i ja s'esta preparant la segona edicio a Istanbul que es dura a
terme el marc del 2026.

També participem a les reunions mensuals amb tota la comunitat cientifica,
clinica i de pacients LAMA2 a nivell internacional on es comparteixen tots els
avencos i nous enfocaments per a la investigacio de la malaltia amb l'objectiu de
compartir coneixements per poder avancar més rapid.




Ivitats
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Organitzacié d'activitats solidaries juntament amb
les families d'ImpulsaT, voluntaris i diverses insti-

[ ]
Organitza formies dImPUISar, vo
. o tucions publiques i privades. Amb aquestes
una aCtl‘,ltat activitats recaptem fons per tal de destinar-los a les

investigacions cientifiques que s'estan duent a

[ ] . (]
SOIIdaI"Ia per terme actualment a Espanya.
donar-nos ImpulsaT destina una part important de la seva

recaptacio a les investigacions que es duen a terme
a l'Institut de Recerca de I'Hospital Vall d'Hebron
(VHIR), financant part del sou d'una de les

Nosaltres t'aiudem a cientifiques per garantir I'estabilitat del curs de la

. investigacio. També cobrim les despeses de les
fer-la realitat.

Jornades anuals de Ciéncia i Families a Madrid per
facilitar la realitzacio de les proves cliniques de
I'Estudi d'Historia Natural, també impulsat pel VHIR.

D'altra banda, donem suport a la investigacio de la
Universitat Pompeu Fabra (UPF), financant Ila
participacio d'alguns dels seus membres a
congressos cientifics internacionals, perqué puguin
estar al dia de tots els avencos i donar a conéixer les
seves investigacions a la resta de la comunitat
internacional LAMA2.

També hem realitzat altres collaboracions econo-
miques a nivell internacional, com va ser el cas del
registre de pacients CMDIR, I'estudi inter-nacional
de biomarcadors del NIH (tots dos a E.E.U.U.), entre
altres projectes que sorgeixen del treball en xarxa
que duem a terme amb diferents entitats
internacionals.




PETITS MOMENTS QUE
PODEN CANVIAR VIDES

Un 2024 ple de solidaritat
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Jornada Dia Mundial MM Concert beneéfic Aula de Musica 7
Castellbisbal Barcelona

Balla per ImpulsaT - Escola Dolors Almeda, El Festa solidaria Sant Iscle de Colltort
Colorado i Tomas Iglesias Pérez Sant Feliu de Pallerols

LOTERIA SOLIDARIA
FEDERACION ASEM - ImpulsaT

89238

iCOMPRA TU DECIMO!

Colabora con nosotros y apoya a las personas con
enfermedades neuromusculares
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Festa de la Diversitat Loteria solidaria a favor d'ImpulsaT
Castellbisbal ASEM
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Jornada de Ciencia i Families La Nocturna a favor d’'ImpulsaT
Madrid Castellbisbal

ENFERMEDADES
NEUROMUSCULARES

Dia Nacional de les MNM El moviment associatiu - La clau de la ciéncia
Adhesié campanya ASEM FEDER - Barcelona

Aqui tothom 1
~ brillaa
séva manera!

ADRISS

SIERRAS DE SALAMANCA

Dia Internacional de les Persones Collaboracié ADRISS
amb Discapacitat Salamanca

' Castellbisbal ' '
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Aquest any hi hauran
productes solidaris

d'ImpulsaT
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Collaboracié Quinto de Nadal
Colla Gegantera - Castellbisbal

Quinto Solidari i campionat de futboli
solidari de la Taverneta
Sant Feliu de Pallerols

Mil gracias @bardelaslaura
por hacernos, de nuevo, este
maravilloso regalo

@

Los 50 se lo mer
ayudame al ¢
solidari para Impulsa'T

€ Cumple a favor de IMPULSA'T!T...

Aniversari solidari
Xarxes Socials
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8 para regalarlas en una
comunion

Comunié amb record solida
Quintana de la Serena

impuls ens
fa volar!
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Atés que és una malaltia
minoritaria i son molt
poques les persones que la
pateixen, es destinen pocs
recursos per a la recerca.
Per aixo necessitem la
teva ajuda!

i

La teva col-laboracio és
fonamental per poder
continuar promovent i

financant les linies de
recerca que s'estan
duent a terme.

Collabora mes i paga menys!

Sabies que de la teva donacié a ImpulsaT ara en pots
desgravar fins a un 80%?

Si dones Son Pots deduir Et costa

al mes a lany

al mes a lany




Empreses
compromeses

Motor de canvi per a la Necessitem la implicacio
investigacio de les d'empreses i fundacions
Malalties Minoritaries per mantenir les linies de
Col'labora amb nosaltres! recerca obertes.

EMPRESES EMPRESES EMPRESES
SOCIES DONANTS IMPLICADES

Sabies que des del gener del 2024 ha augmentat el
percentatge de desgravacio per a les empreses?

de la desgravacié fiscal a la quota de si la donacio ha sigut recurrent

I'impost de societats (limit del 15 % durant dos anys.
de la base imposable).
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100% solidaritat 100% il-lusi




Gracies!

Perun 2024
ple de
solidaritat!

Gracies, socis i
donants, empreses,
entitats,
institucions,
comercos, centres
educatius,
investigadors,
metges i families,
PER DONAR-NOS
IMPULS!




COLLABOREM AMB:

Universitat e Vall
upf Pompeu Fabra Vall d'Hebron ° d’Hebron
Barcelona Institut de Recerca B
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Presidéncia: Xavier Bulbena Coordinacio: Laura Coch Meritxell Torres
Vicepresidéncia: Pau Marti Coordinacio de investigacio

Secretariat: Daniel Daunis clinica: Anna Tuset L'Assemblea general esta
Tresoreria: Olga Barrero Assessoria cientifica: Roger constituida per tots els
Col-laborador de tresoreria: Rovira, Francina Munell i ingrid associats/des i son I'organ
Jordi Romiguer Balcells sobira d'ImpulsaT.
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impulsate.org



