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Immunodeficiencies Primaries (IDP)

' Timus

Un grup de més de 200 malalties congenites

i‘)sntl‘;'::: i . Medul-la dssia amb alteracié quantitativa i/o funcional dels
diferents mecanismes implicats en la resposta
Melsa immunitaria.

Ganglis
limfatics

Afecten a 1 de cada 2.000 nounats vius

Martin-Nalda A, Soler-Palacin P, Caracseghi F, Hernandez M, Martinez-Gallo M, Figueres-Nadal C. Inmunodeficiéncies primaries: cal pensar-hi. Pediatr catalana 2011; 71: 23-29
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Immunodeficiencies Primaries (IDP)

2014 Diagnosis 2014
Predominantly Antibody Disorders 56.66% (n=10,966)

PY E S C I a SS ifi q u e n e n 8 g ra n S Predominantly T-Cell Deficiencies 7.47% (n=1,445)

@ Phagocytic Disorders 8.73% (n=1,689)
gru pS Segons Ies seves @ Complement Deficiencies 4.89%  (n=946)

, . @ Other well defined PIDs 13.91% (n=2,693)
\ Ca ra Cte rl St I q u es . @ Autoimmune & immunedysregulation syndromes  3.89%  (n=753)
@ Autoinflammatory syndromes 2.06% (n=398)
@ Defects in innate immunity 1% (n=193)
@ Unclassified PIDs 1.41% (n=272)

Major Immunodeficiency Groups. June 2014. ESID Database Statistics

2014
Age groups:
Under 5 years

e Més del 60% dels afectats es
diagnostiquen en edat

infantil.

5-9years
10-15 years
16-19 years
20 - 29 years
30 -39 years
40 - 49 years
50 - 59 years
Over 59 years

CLASSIFICACIO

e El 10% - les més greus - es
poden diagnosticar al néixer
(Cri b ratge neonata | ) i Age Groups. June 2014. ESID Database Statistics
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Immunodeficiencies Primaries (IDP)

Registrats per I'ESID a Juny 2014
n=0 0<n<0.5 Documented by 126 centers
Documented by 119 centers
< Documented by 96 centers
u 2012 _ I {n=16547)
Documented by 88 centers
u Documented by 73 centers
— 20 0 e
< Documented by 64 centers
Documented by 54 centers
m Documented by 47 centers
Documented by 37 centers
2006 [N | n=30e7)
Documented by 26 centers
Documented prevalence of PID in Europe. 2014. 200 [l |n=1179
ESID Database Statistics
Documented by 19 centers
2004 | | =159
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Immunodeficiencies Primaries (IDP)

Les persones afectades presenten una major susceptibilitat de patir:

/ INFECCIONS \ /AUTOIMMUNITAT\ / NEOPLASIES \ / AL-LERGIES \
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MALALTS CRONICS

Amb les consequéncies que suposa per a ells i les seves families a nivell fisic, psicologic i social.

PRESENTACIO CLINICA

Martin-Nalda A, Soler-Palacin P, Caracseghi F, Hernandez M, Martinez-Gallo M, Figueres-Nadal C. Inmunodeficiencies primaries: cal pensar-hi. Pediatr catalana 2011; 71: 23-29
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PRESENTACIO CLINICA

/ Immunodeficiencies Primaries (IDP)

/ INFECCIONS \ [ AUTOIMMUNITAT } [ NEOPLASIES } [ AL-LERGIES }

a

El sistema immunitari ajuda al cos a combatre les
infeccions.

En pacients amb IDP el sistema immunitari no funciona
adequadament i sén més propensos a contraure infeccions
que poden ser recurrents i greus i poden portar a la mort o
deixar greus sequeles.

El organs més afectat solen ser els pulmons i l'intesti tot i
que segons el tipus d’'IDP es poden afectar els diferents
organs.

- /
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Signes d’alerta que poden fer sospitar que un nen pateix una IDP:

ii Més de 2 sinusiis greus en @ Més de 2 pneumdnies T4 Infeccions de \a pell greus [L, estancament o retard de
25 menys d'un any (%  confirmades radioldgicament = ijo aboscessos profunds J pesialgada malgrat
en menys d’un any vecidivants una covyecta -
g alimentacid [

- -
= -
- -

-

-

e

G Mmés de 8 otitis 7 Infeccions per
greus en un any : fongs a \a boca
després del

primer any 8

de vida 1SSy
Complicacions després de g%: 4 Antecede

8 Vadministracid de vacunes ifo % (B Injwccions e o 3 curen ;1 @ m el
. . : : A lx /) amb elstractaments de malaties amb
infeccions per microorganismes habituals i precisen atreracié de Sigrema
que noymalment vto Vadminighradé Immunian
provoguen malaties d’antibidtics intyavenosos
per evadicar-les
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PRESENTACIO CLINICA

/ Immunodeficiencies Primaries (IDP)

[ INFECCIONS } (AUTOIMMUNITATW [ NEOPLASIES } [ AL-LERGIES }

4 N

Una malaltia autoimmune és aquella en la que hi ha
una resposta exagerada del sistema immune que ataca
les propies cel-lules sanes del cos.

Les més freqlients de patir per pacients amb IDP:

- Anémia i plaquetopénia autoimmunes (risc de sagnat)

- Artritis (inflamacio intestinal)

- Enteropatia autoimmune (diarrea cronica)
- Diabetis mellitus i altres desordres endocrinologics

- Alopecia i vitilig (pérdua de pél i despigmentacid)
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Immunodeficiencies Primaries (IDP)

[ INFECCIONS MAUTOlMMUNlTAT}( NEOPLASIES \H AL-LERGIES }

/Una cel-lula cancerosa presenta un creixement _bIOOd \

descontrolat perqué no respon als mecanismes normals =
del cos que controlen el seu creixement i reproduccid.

Ve

PRESENTACIO CLINICA

El sistema immunitari controla el desenvolupament | = S
d’una cél-lula cancerigena i en molts casos I'ataca i | =
I'elimina.

Per tant, els pacients afectes d’'una IDP tenen un risc
molt més elevat de patir un cancer atesa la manca de
part d’aquest control del desenvolupament de les

Table 4. Site-specific and overall cancer risk for children and adults

cel-lules canceroses. with PID

Cancer site o] E SIR (95% CI)

Children (< 16 y; n = 613)
All malignant neoplasmst 4 0.64 6.21 (1.69-15.9)*

Els cancers més freqlentment associats a IDP sén les 2 00 emisngy

Leukemia 1 0.04 24.6 (0.62-137)

leucemies i els limfomes (neoplasies hematologiques) i *\eern-i, s wms isiuion
\ \ . . NHL 14 1.61 8.70 (4.76-14.6)*
\el cancer gastric en alguns subtipus d’IDP. 2 o ¢>/
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PRESENTACIO CLINICA

Immunodeficiencies Primaries (IDP)

AL-LERGIES

[ INFECCIONS ] [ AUTOIMMUNITAT ] ( NEOPLASIES \W [

/Les neoplasies associades a IDP requereixen el
mateix tractament que els pacients sense malaltia
de base: quimio i/o radioterapia i en ocasions
trasplantament de precursors hematopoeétics (TPH).

Lopcid d’'un TPH autoleg es descarta perque les
cel-lules del pacient estan “malaltes”.

La resposta al tractament és pitjor que en els
pacients sense IDP per |'habitual presencia de
comorbiditats (altres complicacions de la IDP) i una
major radio i quimiosensibilitat que disminueix la
\toler:‘ancia a les dosis habituals dels tractaments.
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PRESENTACIO CLINICA

Immunodeficiencies Primaries (IDP)

[ INFECCIONS J [ AUTOIMMUNITAT J [ NEOPLASIES ] ( AL-LERGIES b

-

L'al-lergia és la manifestacié de disregulacio
immunitaria pel que es veu augmentada la seva
incidencia en pacients amb IDP.

Les al-lergies més comuns en els pacients amb
una IDP sén les cutanies, respiratories i les
alimentaries i la seva evolucio és pitjor que als
pacients sans.

N /
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TRACTAMENT

Immunodeficiencies Primaries (IDP)

CRONIC

e Substitutiu amb gammaglobulina (IV, SC).

e Profilaxi antiinfecciosa.

e \acunacio.

CURATIU
e Trasplantament de precursors

hematopoetics (TPH)- medul-la ossia.

e Terapia genica.

Paper clau de les gammaglobulines (Ig)
en moltes d’aquestes malalties

Les gammaglobulines son proteines que
reconeixen els microorganismes i ajuden a les
cél-lules del sistema immunitari a neutralitzar-los.

El tractament substitutiu amb gammaglobulines
és un tractament important per moltes de les IDP
perqué ajuda a protegir contra una gran varietat
d’infeccions i redueix els simptomes
autoimmunes.

El tractament s’ha d’administrar setmanal o
mensualment, ja que només dona proteccio
temporal i generalment és de per vida.

[ + SEGUIMENT MULTIDISCIPLINARI EN UN CENTRE HOSPITALARI DE 3er NIVELL ]

BARCELONA PID FOUNDATION
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LES FORMES MES GREUS

" Immunodeficiencies Primaries (IDP)

La forma més greu d’IDP és la Immunodeficiéncia combinada greu (IDCG) també conegut
com “nen bombolla”.

* Reben aquest nom perqué aquests nens no poden exposar-se al
nostre medi sense el risc de morir-se de qualsevol infeccid.

* Per curar-se requereixen d’un TPH.

e Shan de mantenir aillats fins que es troba un donant
compatible.

* Si el trasplantament es fa abans dels 3 mesos de vida la : _
S u p e rViVé n C i a S u p e ra e I 9 O% ba ixa nt a u n 6 6% S i eS t ra S p I a nte n "Bubble boy" David Vetter lived in a protective environment demg;‘;:in;NAS‘A engmeers died of complications
after receiving a bone marrow transplant in 1984, at the age of 12 BAYLOR COLLEGE OF MEDICINE PHOTO
posteriorment.

ARCHIVES

e 20 casos els darrers 10 anys a Catalunya.

E1 100% moren abans de I'any de vida sense un trasplantament (TPH)

El diagnostic precog pot salvar-los la vida: possibilitat de diagnostic neonatal

BARCELONA PID FOUNDATION
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LES FORMES MES GREUS

Immunodeficiencies Primaries (IDP)

\

El Trasplantament de Precursors Hematopoétics (TPH)

-Trasplantament de medul-la 0ssia, de cordd umbilical o de sang perifeérica-

A més de la terapia génica —no disponible actualment al
nostre pais — és I'unic tractament curatiu de les IDP quan ho
requereixen.

Cada cop més pacients amb IDP sén sotmesos a un TPH.

Suposa un ingrés a una unitat d’aillament durant un periode
de 3-6 mesos amb el que aix0 suposa per als nens i les seves
families.

Els pacients reben quimioterapia d’acondicionament per
evitar el rebuig del TPH i aix0 els exposa a un elevat risc
d’infeccions greus especialment els primers mesos post-
TPH.

La supervivencia global és d’'un 70-95%.

BARCELONA PID FOUNDATION
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LES FORMES MES GREUS

Immunodeficiencies Primaries (IDP)

El Trasplantament de Precursors Hematopoétics (TPH)
La probabilitat de supervivencia a les IDCG depeéen de I'edat en que es realitza el TPH i I'estat infeccios del nen.

D Age at Transplantation and Infection Status ® La supervivéncia esta entre el 96 i 100% si el TPH es
1.0 Age 3.5 mo realitza abans dels 3 primers mesos de vida.
T 0.8+ A Age>3.5 mo ® A partir dels 3 mesos de vida i si no hi ha hagut cap
2 infection resolved infeccié la supervivéncia esta al voltant del 90%.
I 0.6- before transplantation
: ® Si ja hi ha hagut alguna infeccio, perd s’ha resolt
:‘E 0.4  Age>3.5mo, Age >3.5 mo, abans del TPH, la supervivéncia ronda el 80%.
=] no infection active infection
2 oo before transplantation at transplantation Si el TPH es realitza amb una infeccio activa la
probabilitat de supervivencia del nen baixa fins a un
0,
0.0 T T T T T >0%.
0 1 2 3 4 5
Years

The New England Journal of Medicine. 2014.Transplantation Outcomes for Severe Combined Immunodeficiency, 2000-2009. Original Article.

BARCELONA PID FOUNDATION
IMMUNOLOGY & INFECTION



(

Immunodeficiencies Primaries (IDP)
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CRIBRATGE NEONATAL

Immunodeficiencies Primaries (IDP)

El Cribratge Neonatal...

Permet detectar de manera rapida i segura les formes més
greus d’IDP: les immunodeficiencies combinades greus.

Utilitza la sang de tald del nounat que ja s’extreu pel
cribratge d’altres malalties.

Requereix uns protocols de diagnostic i tractament
estandarditzats.

El seu Us es relaciona amb una major supervivencia (del 60
al 95%)

S’aplica als Estats Units des de I'any 2008 (cobertura del
80% dels NN actualment).

Actualment s’estan duent a terme les gestions per
introduir-ho a I'lany 2016 al nostre pais.

BARCELONA PID FOUNDATION
IMMUNOLOGY & INFECTION

EDITORIAL

Ampliacion del cribado neonatal a la deteccion de

inmunodeficiencias combinadas graves. Un imperativo

moral

Extending neonatal screening to the detection of severe combined

immunodeficiencies. A moral imperative

L. Alsina®d, P, Llobet-Agullé®9 y P. Soler-Palacin <-d-*

SCID Newborn Screening: Current Status of Implementation Map*

Calltormia

vt

Il Screening

I Rilots and Planning in 2014 or 2015
Not Sereening

*As of November 4, 2014

waconein




CRIBRATGE NEONATAL
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Immunodeficiencies Primaries (IDP)

\ o L3 o o ’
Centres de referencia i formatius en IDP a nivell Europeu segons I'ESID
France MNational Registry (CEREDIH)
< Turkey Bursa-Goriikle
— Spain Mational Registry (REDIP) excl. Spanish ESID centers B
Q) > | et ] | 1052
Z Italy National Registry (AIEOP/IPINET) United Kingdom University College London (2 dept.)
3 _ (n=1,120) .
L] ) B | (n=700)
m Turkey Bursa-Goriikle ) ) o
4 - | ne1,052) Germany Freiburg, Centre of Chronic Immunodeficiency (CCI)
Ll - | (n=624)
I I Netherlands Mational Registry
Ll 5 - | (n=723) Turkey Bornova-lzmir
- | (n=532)
m United Kingdom University College London (2 dept.)
6 (n=700)
I I I - | (o700 Spain Barcelona, Vall dHebron
Germany Freiburg, Centre of Chronic Immunodeficiency (CCI) - | (n=516)
)] ;. |
m Poland MNational Registry
LI—I 8 - | (n=560)
o A nivell de centres que registren directament a I'ESID,
Turkey Bornova-lzmir . . . . PR
| . | | (o5 I"Hospital Universitari Vall d’Hebron ocupa la 5a posicio
2 Spain Barcelona, Vall d'Hebron
l I I 10 - | n=s516)
Ranking of documenting centers. June 2014. ESID Database Statistics
BARCELONA PID FOUNDATION
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CENTRES DE REFERENCIA

Immunodeficiencies Primaries (IDP)

Centres de referencia formatius en IDP a nivell Europeu segons I'ESID

7 Stockholm ; DiCanxr-Netept ) ' -
2 Eesti/ ’ - .
” * Freiburg, Alemanya - Centre of Chronic Immunodeficienc
Géteborg Baltic Sea (Estoma)
(o]
K %&?‘62‘}‘1 * Munic, Alemanya — University Children’s Hospital.
Danmark Lletuva Do
{Denmark) (thhuama)* ) . .
. ——1 Vilfls B e Paris, Franga — Necker Medical School.
‘ G Benapycb
Nederland Beé“", Pol k@ (Belarus) R .
i, | (Folnd) | Klev‘ =Y * Londres, Regne Unit - Great Ormond Street.
{Kwin) Kh
o (X
m,am? : e Newcastle, Regne Unit - Newcastle Upon Tyne.
) raine) Sgl
7. (Austria) Mag_yarorszég &9 Mqldoxa . . T . ’ .
S e "9 Romania R e Florencia, Italia — Anna Meyer Children’s Hospital.
Biscay mam)-;_“-,c 6»»; (Romama) aeca)
X M, . . . .
\ (-{imﬁ —Bucirest: i e Barcelona, Espanya — Unitat de Patologia Infecciosa i
SRR Immunodeficiéncies de Pediatria (UPIIP). Hospital
rtugal . . .
ozncs o Espafia Napo anbu Universitari Vall d’Hebron.
Bgléspain) (Gre 2 Tiirk
Séila Dllfrﬁ‘l‘esdel mapa©2013Basarso - Condicions gﬂgk ﬁ.fw

Vall d' Hebron

Centers for fellowships in PID. June 2014. ESID website Hospnals

Unitat de Patologia Infecciosa i Inmunodeficiencies de Pediatria.

Hospital Universitari Vall d'Hebron.
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CENTRES DE REFERENCIA

Immunodeficiencies Primaries (IDP)

Fundacions de suport a les IDP a Europa

[ Care-for-Rare
q Founum‘mn

2 -:-C.a'm TMet 'e'p(

Eestl
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X1 ngdom i E- x\
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“f o NN Black S
o R f N anrapnn
)
tanbul
rouesch o Espaiia Napol EAA e
Eboglern (Grod D U
FSEE S égna Daups del mapa ©2013 Basarsoft) ” Condicions HYE

Barcelona PID Foundation: Unica fundacié a Catalunya i Espanya dedicada

especificament a les IDP.

BARCELONA PID FOUNDATION
IMMUNOLOGY & INFECTION

Fundacions d’IDP als EEUU:

m Jeffrey Modell
Centers Network

iJF

Immune
Deficiency
Foundation
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IMPLICACIO DE LA SOCIETAT

Les Immunodeficiencies Primaries (IDP)

PERSONATGES CONEGUTS DE LA SOCIETAT QUE DONEN SUPORT ALS PACIENTS AMB IDP:

[ Alex Rins - motorista ] [ Plantilla RCD. Espanyol - futbolistes ] [ Jordi Viladoms - motorista ]

BARCELONA PID FOUNDATION
IMMUNOLOGY & INFECTION
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CONEIXEMENT I DIFUSIO

Immunodeficiencies Primaries (IDP)

Televisio

#elsmatins1va

Els "nens bombolla" son els casos més severs
de malalties d'immunodeficiéncia

Premsa
adbado 31 do mayo do 2014

Ventana del paciente
“Foro Albert Jovell”

Hasta un 90% de
supervivencia con
diagndstico de IDCG

CARLOTA VILLAR
Vicspeamderta ACADIP

Hoy en dia en Catalufia ya son 22 1as enfer-
madades metabolicas que se incluyen en el
cribado neonatal o en 12 prusba del talon del
recien nacido. Entre [as patolozias que se de-
tectan, por desgracia, no se inchuye la datec-
cion d2 uma Inmumnodeficiencia Combinada
Grave (IDCG). Los que la sufen son cono-
cidos como nmoslmbuja Estos padecen
ontiples infaccionss v, ademas, sin un mas-
plmredemzdmammmel]oo‘.m
de cumplir el ado de vida El dia
precoz mediante la deteccion de Jos S
(productos de desecho de la glandula timo)
en 2 sangre del talon permitinia poder derivar
2 es103 MiBOs 2 un masplante ., sl
esto se levara a cabo antes de Jos tres meses
delnda 32 CONS2ZUINa uma supervivencia del

o

'r s

- societat o

awr

“Tens un munt de dubtes i molta por”

Less farnidicss amb fills amb immunodeficiéncies prima

e demanen avengos en o diagnistic precog
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LA FUNDACIO

" BARCELONA PID FOUNDATION

La  Fundacié "BARCELONA PID FOUNDATION"
(Immunology & Infection) és una organitzacié sense anim
de lucre constituida I'any 2014 com una iniciativa d'un

grup de professionals dedicats a I'atencid pediatrica de
les IDP i les seves complicacions infeccioses
conjuntament amb familiars de pacients afectes.

FOUNDATION Esta registrada en el Registre ,de Fundacions de la
\O\I\@v Generalitat de Catalunya amb el numero 2.859.
Bacts

La Fundacio exerceix les seves funcions majoritariament a Catalunya. Pot actuar a la resta del territori de
I"Estat espanyol aixi com a escala internacional.

BARCELONA PID FOUNDATION
IMMUNOLOGY & INFECTION



LA FUNDACIO

BARCELONA PID FOUNDATION

ORGAN DE GOVERN - Patronat fundacional format per facultatius especialistes i familiars de pacients.

CONCEPCIO FIGUERAS NADAL - Presidenta

Llicenciada en Medicina i Cirurgia.

PERE SOLER-PALACIN - Vicepresident

Llicenciat en Medicina i Cirurgia.

Especialista en Pediatriai les seves arees especifiques. Especialista en Pediatriai les seves arees especifiques.

Doctora en Medicina. Doctor en Medicina. Master en infectologia pediatrica per la UAB.

Cap de Secci6 de Ila Unitat de Patologia Infecciosa i

oo o ) ] —ole Facultatiu especialista de la Unitat de Patologia Infecciosa i
Immunodeficieéncies de Pediatria. Hospital Universitari Vall d’'Hebron.

Immunodeficiencies de Pediatria. Hospital Universitari Vall d’'Hebron.

Professora Clinica associada de la Universitat Autonoma de Barcelona. Tutor acreditat de residents de pediatria.

Coordinadora del Grup de Recerca Infecci6 en el Nen

. Professor associat de la Universitat Autobnoma de Barcelona.
Immunodeprimitdel VHIR.

Membre del Grup de Recerca Infeccié en el Nen Immunodeprimit del

ANDREA MARTIN NALDA- Secretaria VHIR.

Llicenciada en Medicina i Cirurgia.

AURORA FERNANDEZ POLO- Tresorera

Llicenciada en Farmacia.

Especialista en Pediatria i les seves arees especifiques.

Facultatiu especialista de la Unitat de Patologia Infecciosa i

Immunodeficiéncies de Pediatria. Hospital Universitari Vall d’"Hebron. Especialista en Farmacia Hospitalaria.

Membre del Grup de Recerca Infeccié en el Nen Immunodeprimit del Master en Enfermedades Raras. Universitat de Valencia.

VHIR. Facultatiu especialista de ’Area de Materno-infantil del Servei de
Farmacia de I'Hospital Universitari Vall d’Hebron de Barcelona.
CARLOTA VILLAR AMER - Vocal Membre del Grup de Recerca Infeccié en el Nen Immunodeprimit del

Llicenciada en Odontologia. VHIR.

Master en Ortodoncia i Ortopedia Dentofacial.
Professora associada de la Universitat Internacional de Catalunya.
Mare d’un nen afecte d’una Immunodeficiéncia Primaria (IDP).

BARCELONA PID FOUNDATION
IMMUNOLOGY & INFECTION
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MISSIO

BARCELONA PID FOUNDATION

Té com a objectius:

1 / PROMOURE EL 2 / DONAR SUPORT

CONEIXEMENT I LA

RECERCA DE LES IDP
Donar suport a la atencio

integral en salut, de pacients

Promoure I'excel-lencia en el afectes d'IDP per tal, de
coneixement, recerca i millorar la seva qualitat de
difusio de les IDP i les vida mitjancant accions
complicacions d'etiologia avancades d’informacio,
infecciosa que es puguin educacio, promocio,
presentar. assessoria clinica i

\ / stisténcia social. /

BARCELONA PID FOUNDATION
IMMUNOLOGY & INFECTION




ACTIVITATS

ATENCIO AL
PACIENT
AMB IDP

RECERCA

GESTIO

DIFUSIO

BARCELONA PID FOUNDATION

FORMACIO

EDUCACIO

RECERCA

- Suport a les activitats de recerca per millorar els avencos cientifics i el
coneixement de les IDP en benefici dels pacients.

- Recolzament del diagnostic neonatal de les formes més greus d’IDP.

FORMACIO - EDUCACIO

- Formacié en IDP i en infectologia de metges, estudiants i investigadors

- Programes d'educacid sanitaria i d’assessoria clinica en IDP i les seves
complicacions infeccioses, a la comunitat de la salut a nivell nacional i
internacional.

- Disseny d'estrategies publicitaries d'informacid i comunicacid per a la
difusié de les IDP i les seves complicacions infeccioses.

ATENCIO AL PACIENT AMB IDP
- Programes de suport i assessorament medic expert al pacient i a les
associacions de pacients i familiars amb IDP.

BARCELONA PID FOUNDATION
IMMUNOLOGY & INFECTION
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/
o«

PROJECTES
ATENCIO FORMACIO
AL RECERCA - DIFUSIO
PACIENT \ \ EDUCACIO \ \
v Suport al cribratge
v" Reforma consultes P ..
v Planta IDP neonatal v Beques formacié v Suport Setmana
v s v' Tractament amb nacionals i Mundial
Suport psicologic ) . ional :
pacients i familiars gammaglobulina Internacionals v Convenis amb JMF
v" Exoma v' Beques recerca i altres fundacions

NS J

PROJECTES

BARCELONA PID FOUNDATION
IMMUNOLOGY & INFECTION




BARCELONA PID FOUNDATION

/
( -
.
ATENCIO N
AL v REFORMA CONSULTES EXTERNES D’IMMUNOLOGIA PEDIATRICA (HUVH)
PACIENT

Reforma estructural de les consultes externes de la UPIIP per a millorar I'atencio al pacient amb IDP.
Pressupost: 50.000€

PROJECTES

BARCELONA PID FOUNDATION
IMMUNOLOGY & INFECTION



PROJECTES

ATENCIO
AL
PACIENT

BARCELONA PID FOUNDATION

v PLANTA IDP

Adequacié d’una planta especifica per a pacients amb IDP amb les seglients
caracteristiques:

* 4 habitacions individuals

* Possibilitat de pressid positiva i negativa segons
necessitats

* Separacio de pacients amb patologia contagiosa
* Personal sanitari especific i amb formacio en IDP
 Espaiper a familiars adequat a estades prolongades £ 'F §=
* Despatxos medics i d’infermeria

* Pressupost: 400.000€

BARCELONA PID FOUNDATION
IMMUNOLOGY & INFECTION



BARCELONA PID FOUNDATION

ATENCIO v SUPORT PSICOLOGIC ALS PACIENTS AMB IDP | FAMILIARS

AL
PACIENT PROJECTE: “TINC IDP. NO ESTIC SOL” - El cas del cribratge neonatal

Destinataris: pacients amb diagnostic d’IDP i els seus familiars.
Accés als beneficiaris: a través del centre sanitari de referencia dels pacients.

Recursos humans: 1 psicologa ubicada al centre de referencia d’atencié als
pacients diagnosticats d’IDCG pel cribratge neonatal.

Objectius: donar suport psicologic als pacients amb IDP i les seves families.
Atencio especial als pares dels nadons diagnosticats d’IDCG per cribratge neonatal
que requeriran trasplantament de precursors hematopoetics.

Activitats: sessions 1-2 dia per setmana als pacients afectes d’IDP i les seves
families. Atencié immediata i continua als pares dels nadons diagnosticats d’'IDCG
per cribratge neonatal que requeriran TPH (2-3/any).

PROJECTES

Pressupost: 15.000€/any

BARCELONA PID FOUNDATION
IMMUNOLOGY & INFECTION



PROJECTES

RECERCA

BARCELONA PID FOUNDATION

v SUPORT AL CRIBRATGE NEONATAL
PROJECTE: AVALUACIO ECONOMICA DEL PROJECTE

Destinataris: Universal

Objectius: completar el procés de presentacio del projecte de cribratge
neonatal de les IDCG a |'Estat Espaiiol al Ministerio de Salud, Servicios
Sociales e Igualdad.

Activitats: financament del document d’avaluacié economica del
cribratge neonatal a Espafia pel Servicio de Evaluacién del Servicio
Canario de Salud.

Pressupost: 30.000€

BARCELONA PID FOUNDATION
IMMUNOLOGY & INFECTION
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RECERCA v PROJECTE EXOMA
PROJECTE: ESTUDI D’EXOMA DELS PACIENTS AMB IDP GREU NO DIAGNOSTICADA

Destinataris: pacients amb IDP (especialment formes greus) en els que
no s’arriba a un diagnostic molecular concret.

Objectius: completar el procés diagnostic dels pacients amb IDP
mitjancant la utilitzacid6 de l'estudi d’exoma de cara a definir un
tractament personalitzat.

Activitats: estudi d’exoma (avaluacié de tots els exons del pacient) al
laboratori d'immunologia del nostre centre dels pacients amb IDP greu
sense diagnostic molecular establert.

PROJECTES

Pressupost: 1.500€ per pacient. Es calculen uns 10-15 pacients/any
(15.000-22.500¢€)

BARCELONA PID FOUNDATION
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PROJECTES

RECERCA

BARCELONA PID FOUNDATION

v  OPTIMITZACIO DEL TRACTAMENT AMB GAMMAGLOBULINA

PROJECTE: PIDIVIG

Destinataris: professionals sanitaris.

Objectius: gestio integral de la informacid del tractament amb
gammaglobulina aixi com el seu seguiment clinic per a optimitzar els
resultats clinics i la deteccid d’accions de millora.

Activitats: creacié d’indicadors de seguiment (KPIs) i d’'un aplicatiu
electronic per al seguiment i avaluacid del tractament amb
gammaglobulina. Difusié del mateix a la resta de centres.

Pressupost: 30.000€

BARCELONA PID FOUNDATION
IMMUNOLOGY & INFECTION
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PROJECTES

BARCELONA PID FOUNDATION

FOR'V_'AC'f" v BEQUES FORMACIO DE JOVES INVESTIGADORS
" PROJECTE: BEQUES JANA ESTEVE i ALBA BEGARA

Entitats col-laboradores: Institut de Recerca Vall d’"Hebron (VHIR).

Destinataris: tecnics superiors i llicenciats pre i postdoctorals amb formacié en
immunologia, preferentment en immunodeficiencies.

Accés als beneficiaris: a través de convocatoria oberta en els portals d’internet de la
Fundacio.

Objectius: formacid de professionals del nostre medi dedicats a la recerca en IDP per
assolir I'excel-lencia en el diagnostic i tractament dels pacients.

Activitats: programa docent per part del Servei d'Immunologia de 'HUVH.

Pressupost: 14.500€/any

BARCELONA PID FOUNDATION
IMMUNOLOGY & INFECTION
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formacis v BEQUES METGES EN FORMACIO
2% PROJECTE: BEQUES JUAN GAUXAX i ALEX GARCIA

Entitats col-laboradores: Care for Rare Foundation; Jeffrey Modell Foundation; B e
. ) — Ldre- ()1’j dar e
Institut de Recerca Vall d’Hebron. % oundation REE
North Sea

Destinataris: metges residents de darrer any i facultatius en formacié amb B e

<, Kingdom

Danmark
{Denmark)

Hamburg S L
Nederland Berl‘n ‘ Sfénrpy(;h L8
erlan in elarus)
(Netherlands) & Polska il o

. N . . _ iMeGiNG e ““"1‘“““‘1“2?.2"13“ S * S
Accés als beneficiaris: a través de convocatoria oberta en els portals d’internet mg’m % b3

de la Fundacio.

especial dedicacié a les IDP, preferentment a pediatria.

‘eland

Ykpaina

(Ukraine) o[
Vadu z 27 Moldov-
France [, o,
Bay.of y
Biscay

PROJECTES

Objectius: formacié de metges del nostre medi dedicats a l'atencié dels ¥ 5,5,,';:';,}, o

pacients amb IDP en centres internacionals de referencia per assolir ;%;FP'D ., ol
N . . N . . . ila ‘mapa 1. - Condicions Qﬁs“

I'excel-léncia en el diagnostic i tractament dels pacients. ——

Activitats: creacidé del mapa de centres de referencia a Europa i EEUU.

Pressupost: 9.000€/any per a 2 beques anuals.

BARCELONA PID FOUNDATION
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FORLACE v CURSOS DE FORMACIO EN IDP PER A PERSONAL SANITARI
EPUCACIO " bROJECTE: CONEIXER PER CURAR

Entitats col-laboradores: Grup d’IDP de les Societats Catalanes de Pediatria
(SCP) i Immunologia (SCI)

Destinataris: metges residents de darrer any, facultatius en formacié amb
especial dedicacié a les IDP i infermeres.

Accés als beneficiaris: oferta del programa dels cursos a través dels canals del
grup d’IDP de la SCP-SCI.

Objectius: formacié de metges i infermeres del nostre medi dedicats a
I'atencid dels pacients amb IDP per assolir I'excel-lencia en el diagnostic i
tractament dels pacients.

PROJECTES

Activitats: suport economic a les activitats anuals del grup, sovint incloses a la
WPIW.

Pressupost: 3.000€/any

BARCELONA PID FOUNDATION
IMMUNOLOGY & INFECTION




BARCELONA PID FOUNDATION

forvaciO . v" LES NOVES TECNOLOGIES AL SERVEI DE LES IDP
PUACO PROJECTE: SIGNES D’ALARMA D'IDP A L'E-CAP

Entitats col-laboradores: Unitat de Patologia Infecciosa i Immunodeficiencies
de Pediatria.

Destinataris: pediatres i metges de familia dels CAP de I'ICS.

Accés als beneficiaris: conveni amb Direccio ICS-Atencid Primaria.

Objectius: desenvolupament d’un algoritme informatic que detecti els
pacients en risc d’IDP en base a la codificacié de malalties a I'E-CAP.

Actius

T e

TRASTORN DE LAPRENENTATGE

MALALTIA DE PANCREES

PEU PLA (PES PLANUS) (ADQUIRIT)

Activitats: creacié de l'algoritme i implantacié al sistema E-CAP. Formacid
pediatres i metges de familia implicats.

RINITIS AL-LERGICA

DERMATITIS ATOPICA

DOLOR ABDOMINAL LOCALITZAT EN LA PART SUPERIOR

PROJECTES

HELICOBACTER PYLORI
ISM A

Pressupost: 3.000€/any

CARIES DENTAL

ACNE VULGAR

CONTROL DE SALUT DE RUTINA DEL NEN

ANOMALIES DENTOFACIALS (INCLOSA LA MALOCLUSIO)

BUFS CARDIACS BENIGNES O INNOCENTS

EXAMEN DE LABORATORI

CONSULTA PER ATENCIO | SUPERVISIO DE LA SALUT D'ALTRES
NENS

CONDUCTES GENERADORES DE SALUT (ESPECIFICAR)

PROBLEMES RELACIONATS AMB EL MALTRACTAMENT FISIC DEL
NEN

BARCELONA PID FOUNDATION
IMMUNOLOGY & INFECTION
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PROJECTES

DIFUSIO

BARCELONA PID FOUNDATION

v SUPORT WORLD PI WEEK (Setmana Mundial de les IDP)
PROJECTE: LES IDP AL MON

Entitats col-laboradores: Associacio Catalana de Deéficits Immunitaris Primaris
(ACADIP).

Destinataris: societat civil.

Objectius: participar a la Setmana Mundial de les IDP conjuntament amb altres
fundacions europees i americanes, aixi com amb associacions de pacients i
familiars per donar a coneixer les IDP a la societat i als professionals sanitaris.

Activitats: suport economic a les activitats dutes a terme per 'ACADIP durant la
WPIW per a la difusié i conscienciacié de la societat en col-laboracié amb la
Jeffrey Model Foundation.

Pressupost: 6.000€/any

BARCELONA PID FOUNDATION
IMMUNOLOGY & INFECTION
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BARCELONA PID FOUNDATION

GESTIO v COORDINADOR DE PROJECTES | FUNCIONS FUNDACIO

—

Personal de coordinacié dels projectes i diferents funcions de la fundacio
per a millorar el correcte funcionament i assoliment dels objectius de la
Barcelona PID Foundation.

- Data manager dels projectes de recerca
- Coordinacié amb les associacions de pacients
- Coordinacio dels cursos de formacio

- Suport informatic (web, moodle,...)

Pressupost: 25.000€/any

DESPESES ADMINISTRATIVES L

BARCELONA PID FOUNDATION
IMMUNOLOGY & INFECTION
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PRESSUPOSTOS

BARCELONA PID FOUNDATION

4 PRESSUPOST ANUAL ORDINARI INICIAL (2015-2016)- 200.000€

00%  —--- ACTIVITATS D’INVERSIO
so% el T
60% 70% ;5/'
40% 6% ’ Recerca
20% 15% \\‘*\\\ Formacio
T~a 0, . ..
0% 15% \\\\\ - 52% Difusio

L s~ Atencio al pacient
Previsio 2015-2016 R

Despeses Generals
Despeses Administratives
Activitats d'Inversio

4 PRESSUPOST EXTRAORDINARI (2015-2016) — 480.000€

* Reforma consultes externes d'immunologia pediatrica = 50.000€
* Adequacié de planta per a nens amb IDP = 400.000€

e Suport al Cribratge Neonatal amb finangcament del document d'avaluacid = 30.000€

BARCELONA PID FOUNDATION
IMMUNOLOGY & INFECTION



(

BARCELONA PID FOUNDATION

/
'

/CO NVENIS m:;;m\
L Vall d'Hebron b il | |
e Hospitals i Instituts de recerca. Hospital s e "
e Associacions de pacients i familiars. IE 3
upnpEEL ACADIP
/COL-LABORACIONS .
CSL Behring
e Empreses i altres entitats privades. Biotherapies for Life"

e |ndustria farmaceutica.

e Administracions publiques. oclapharmao
e Altres col-laboradors.

o /

BARCELONA PID FOUNDATION
IMMUNOLOGY & INFECTION

COL-LABORADORS | CONVENIS




fundacioidp@upiip.com




