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¢Quienes somos?

LaAsociacidn Ualenciana de Cardiopatias Familiares y Muerte Sabita es una asociacién sin animo
de lucro que nace en Ualencia, impulsada por los pacientes, familiares y profesionales médicos
de laUnidad de Ualoracidn del Riesgo de Muerte Stbita Familiar (JURMSF) de Ualencia.

La UURMSF es pionera en Espafia en el abordaje multidisciplinar de las familias afectadas con
Muerte Sobita Cardiaca (MSC) por cardiopatias familiares. De hecho es la primera Unidad de
Espafia con acuerdo explicito entre las Consejerias de Sanidad y Justicia (DOCU 2008/8199)
dando marco legal 3 Ia colaboracidn entre el Instituto de Medicina Legal de Ualencia y el Hospital
LaFe.

La Unidad de Ualoracién del Riesgo de Muerte Subita Familiar fue creada en 2008 con el apoyo del
Hospital La Fe de Ualencia y de su Instituto de Inuestigacién Sanitaria,asi como de Ias Consejerias
de Sanidad y Justicia, con el respaldo cientifico del colegio de Médicos de Ualencia y Ia Sociedad
Ualenciana de Cardiologia.

Es en 2013 cuando los pacientes de esta unidad deciden unirse para poner en marcha esta
Asociacidn que finalmente queda constituida e inscrita en el Registro de Asociaciones en marzo
de2014conel n® CU-01-052376-U,siendo suambito de actuacién Ia Comunidad Ualenciana.

luestros datos de contacto son:

ASOCIACION UALENCIANA DE CARDIOPATIAS FAMILIARES Y MUERTE SUBITA
Teléfono de contacto: 648 104 796
E-mail: aucfms @gmail.com




El problema: La Muerte Subita

La Muerte Sabita se define como el fallecimiento inesperado que acontece antes de una hora
desdeeliniciode los sintomas. Es un suceso de muy alto impacto social, mediaticoy econdmico

La primera causa de Muerte Stbita es de origen cardiaco y en el desglose por cardiopatias, la
mayoria de fallecimientos estarelacionada con la cardiopatiaisquémica.

Las Cardiopatias Familiares:

Las Cardiopatias Familiares son Ia primera causa de Muerte SGbita en nifios yjéuenes (<33 afios)
enlos que Ias miocardiopatias representan practicamente el 50%de los casos.

Seclasificanen 2 grupos:
Miocardiopatias: Sedebenaalteraciones primarias del mdsculo cardiaco.
Canalopatias: Sedebenaalteraciones eléctricas del corazdn, sin afectacidn estructural.

En ambos grupos subyacen mutaciones genéticas y pueden ser causa de muerte sibita
cardiaca. Si se amplia la definicidn 3 la muerte sibita cardiouascular, con estas mismas
peculiaridades entrarian también las:

Enfermedades genéticas de |3 aorta: Se deben a la debilidad de la pared arterial de Ia aorta
que fauorece su dilatacidn con riesgo de ruptura o diseccion.

Las Cardiopatias Familiares comparten una serie de caracteristicas comunes, que
las diferencian de la cardiopatiaisquémica:

* Secaracterizan por tener una base genética yuna presentacidn familiar.
Es decir, que si un miembro de Ia familia padece una de estas enfermedades, existe una
eleuada posibilidad de que otros familiares puedan estar también afectados. Aunque existen
distintos patrones de herencia, en general, cada descendiente de un sujeto afectado tendra
un50%de probabilidad de heredarla

 Tienen una presentacidn clinica muy heterogénea y una euolucion dificil de
predecir. Se han descrito cientos de mutaciones diferentes asociadas con estas
enfermedades y en realidad, cada una de las mutaciones podria considerarse como una
enfermedad diferente. La muerte subita puede ser |a primera manifestacidn de estas
enfermedades en sujetos aparentemente sanos. Por ello es fundamental hacer un
diagndstico precoz.
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Patologias y preualencia

Miocardiopatias (TICP) e
MCP hipertréfica 1/500
MCP dilatada 1/2000-3000
MCP arritmogeénica 1/2500-3000
MCP restrictiva <1/5000
MCP no compactada 1/5000-10000

. J
Conopais et
Sindrome del QT largo 1/5000
Sindrome del QT corto 1/10000
Sindrome de Brugada 1/200-2000

Taquicardia uentricular catecolaminérgica polimérfica  1/10000

G J

Existen otros trastornos congénitos y hereditarios que también pueden prouocar Muerte Stbita.
Entre ellos se incluyen Ias ualuulopatias hereditarias (Prolapso seuero de uluula mitral y Aorta
bictspide), aunque en este caso, el patrdn de herencia autosémico dominante no es el mas
frecuente y portanto, noestaindicado el estudio genético y el screening de familiares.
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Situacioén actual

Los principales obstaculos con los que se encuentran los pacientes afectados y los
profesionales médicos que las inuestigany tratan,son los siguientes:

* [ran desconocimiento por parte de la poblacidn general, incluidos muchos
profesionales de laMedicina.

e Falta de concienciacidn de Organismos PUblicos. No hay legislacidn ni estrategias
concretas para preuenir el problema como ya ocurre en otros paises.

* [ificultad en la inuestigacion y tratamiento de este tipo de patologias. Abordaje
multidisciplinar: Existe |a necesidad de agrupar en una misma linea de trabajo a patdlogos,
forenses, cardi6logos y pediatras, contando con I3 colaboracién de microbidlogos,
psicdlogos...

* Literatura muy escasa. Los estudios de este tipo de enfermedades son relativamente
jéuenes, existiendo muy pocas guias de actuacidn para tratar al paciente.

* Herramientas diagndsticas de alto grado de especializacidn. Estudios genéticos
caros,aunqueen descenso.

* Dificil preuencidn de la Muerte Sobita. La deteccidn precoz puede abordarse desde
tres posibles estrategias:

e El“screening” general a toda Ia poblacidn. Esta estrategia no es planteable en términos
de coste-efectividad.

e El"screening” de poblaciones de riesgo,como los deportistas. Existen guias europeas al
respecto, pero hay una euidente falta de criterio en |a aplicacidn tanto en periodicidad
como en exrhaustividad de Ias exploraciones arealizar.

e  El"screening” familiar a partir del diagndstico o fallecimiento por muerte sibita en un
miembro de |a familia.
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Objetiuos

Los cuatro objetiuos basicos que persigue la Asociacidn son:

Aumentar la visibilidad en |a poblacidn general de estas enfermedades. Se podria decir
que la mayoria de gente no sabe mucho acerca de las Cardiopatias Familiares, incluso no
conoce su existencia. El reconocimiento social es esencial para que se pueda hacer frente al
problema de |a Muerte Sabita.

Promocionar |3 inuestigacidn en este campo de |a Medicina. El auance en el estudio es
el Unico camino para conocer mejor el comportamiento de |as patologias, preuenir [a muerte
sUbita ymejorar los tratamientos en pacientes diagnosticados.

Aunque actualmente hay una relacidn directa entre Ia Asociacion y Ia UURMSF del Hospital La
FedeUalencia,no sedescartala colaboracidn con cualquier otra Unidad que asi lo solicite.

Ayuda a familias afectadas. Las personas diagnosticadas con Cardiopatias Familiares
son el motiuo principal de la creacidn de esta Asociacion.

En muchos casos, por desgracia, el diagndstico familiar uiene precedido por Ia pérdida de un
ser querido. Desde |a Asociacidn Ualenciana de Cardiopatias Familiares y Muerte Sabita se
intentan cubrir |las demandas y necesidades de este colectiuo de |a poblacian.

Hacer llegar a las Administraciones Publicas y a |a sociedad en general 13 necesidad

de desarrollar estrategias de preuencidn y planes de actuacidn. El desconocimiento, la

falta de concienciacidn, o |a escasez de recursos econdmicos, son el principal obstaculo

paraque:

e Se creen Ias herramientas preuentiuas adecuadas. Por ejemplo, en una pablacion de
riesgo como los deportistas, con una legislacion que obligue una reuision medica
exhaustiua,de forma periddica y realizada por especialistas.

e Se creen las herramientas de actuacidn adecuadas. Por ejemplo, |3 instalacién de
desfibriladores y formacidn de personal en centros pablicos, deportiuos,..

e Seponga adisposicionde las familias interesadas, la posibilidad de ualorar |a seleccidn
embrionaria en casos seleccionados, para detener su transmision 3 futuras
generaciones hasta que |a terapia génica seaunarealidad.

¢ Sedimensione como merece, la inuestigacién y la atencién sanitaria. En algunos paises
con mas conciencia del prablema, se han puesto en marcha centros hospitalarios que
tratan enexclusiua este tipo de patologias.
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Objetiuos

Ejemploreal de estrategias preuentiuas aplicadas en otros paises
Paises mas concienciados como Italia, demuestran |a eficacia en la aplicacidn de planes
preuentiuos dirigidos a pablacién de riesgo.

Tasa de incidencia anual de Muerte SGbita Cardiouascular en” Atletas de competicidn sometidos a control”

y en “Poblacién general no deportistal” de 12 a 35 afios de edad, en |a Regidn italiana de Ueneto (19°9-2004)
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Se puede obseruar que en el afio 1981, [a tasa de incidencia anual de Muerte Sabita en atletas de
competicidn, multiplicaba por 4 al nomero de fallecimientos registrado en pablacién general no
deportista.

Estas cifras animaron a Ias autoridades a Ia aplicacidn de leyes cuyo fin era reducir |a tasa de
mortalidad en este sector de Ia poblacién con mas riesgo.

Para ello, se obliga 3 todos los deportistas federados, al sometimiento periddico de reuisiones
médicas exhaustiuas, en busca de cualquier indicio que pueda hacer sospechar de una alteracidn

cardiaca “enmascarada’.

Actualmente, |a tasa anual de Muerte SObita Cardiouascular en deportistas, es notablemente
inferior a lareferida a la poblacidn general.
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Estrategias

Para el cumplimento de los objetiuos, Ia Asociacidn tiene preuista una serie de actividades que
podemos clasificaren:

* [Medidticas:
Aparicidn en Medios de Comunicacidn para dar a conocer 3 I3 sociedad, 13 realidad que rodea
aestasenfermedades.
Creacidn de Ia pagina web con contenidos relacionados con las Cardiopatias Familiares y I
Muerte Sabita, informacidn acerca de las actividades programadas, enlaces de interés,...

 [Docentes / Divulgativas:
Organizacion de charlas relatiuas a las Cardiopatias Familiares, especialmente en sectores
de lapablacién con mas riesgo (Instituciones y Centros Deportiuos, Institutos,...).
Talleres parala buena practica de lamaniobra de Reanimacidn Cardio-Pulmonar (RCP).

 (olaboracionconlainuestigacion:
Reuniones periddicas con las Unidades de Inuestigacidn para conocer mejor Sus
necesidades ydarles a conocer nuestro punto de uista como pacientes.

* Hpoyoapacientes y familiares:
Asesoramiento,en la medida de lo posible,a pacientes que requieran informacidn o compartir
experiencias sobre: cdmo afrontar la enfermedad, tratamientos médicos recetados, I3
conuivencia conun DAl replanteamiento de Ia uida Iaboral, ...
Reuniones periddicas con los pacientes y familiares para poner en comin las demandas
individuales y colectiuas.
Colaboracién con otras Asociaciones de Pacientes que persigan los mismos fines.

 Concienciacidn a Organismos Piblicos:
Reuniones con las Administraciones Piblicas para transmitir Ia necesidad de disefiar y poner
enpractica estrategias de actuacion, atacando el problema de una manera mas eficiente.

e Lo0dicas:

Organizacién y colaboracién en euentos de entretenimiento (deportiuos, musicales, talleres
demanualidades,...)conel fin de recaudar fondos.
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Colabora con nosotros

La Asociacidn Ualenciana de Cardiopatias Familiares y Muerte Stbita estd constituida como una
entidad sin dnimo de lucroy su finalidad principal es apoyar a Ias familias afectadas por este tipo
de patologias. Siquieres ayudarnos, puedes hacerlo de Ias siguientes maneras:

PATROCINADORES

Buscamos patrocinadores que crean en nuestro proyecto y que contribuyan a su buen
funcionamientoy sostenibilidad.

COLABORADORES

Dando soporte 3 la organizacidn de actiuidades que encajen con nuestros objetiuos.

DONATIUOS

Medianteingresos en efectiuo o transferencia en la cuenta bancaria de la Asociacion:

IBAN £S27 2100 2369 5102 0023 6813 (LaCaixa)

La Asociacion Ualenciana de Cardiopatias Familiares y Muerte Sabita agradece cualquier
colaboracién, por pequefia que sea.

HAZTE SOCIO

Si deseas hacerte socio, rellena el Formulario de Inscripcidn (hoja anexa a este documento), y
haznoslollegar.

Asociacion Ualenciana de Cardiopatias Familiares y Muerte Sdbita
Teléfono de contacto: 648 104 796
E-mail: aucfms @gmail.com

Asociacién Valenciana de Cardiopatias Familiares y Muerte Subita




.. ASOCIACION VALENCIANA DE ,
O CARDIOPATIAS FORMULARIO DE INSCRIPCION

FAMILIARES N" de Socio

V MUERTE SUBITA Arellenar por la Asociacion

Datos del socio

Nombre Apellidos

D.N.I Fecha de Nacimiento  Tipo de via (calle, avda,..)  Nombre de via publica

NUm. Esc. Piso Puerta Municipio Cédigo Postal
Provincia Direccion correo electronico Teléfono

Datos del representante legal (si el socio es menor de edad)

Nombre Apellidos

D.N.I. Fecha de Nacimiento  Tipo de via (calle, avda,..) ~ Nombre de via publica

Nam. Esc. Piso Puerta Municipio Cadigo Postal
Provincia Direccion correo electronico Teléfono

Otros datos (opcional)
Soy paciente de la Unidad de Valoracion del Riesgo de Muerte Subita Familiar (UVRMSF)

Cardiopatia diagnosticada

Autorizo a la Asociacion para poder usar estos datos en caso de que algin paciente que sufra la misma cardiopatia solicite ponerse en contacto con otros pacientes

Forma de pago (cuota anual)
Ingreso en efectivo o Transferencia bancaria al n® de cuenta IBAN ES27 2100 2369 5102 0023 6813 (La Caixa)

Domiciliacién bancaria (Rellenar y firmar autorizacion)

No pago cuota al pertenecer a la unidad familiar abonada por: D./D.?

Lugar, fecha y firma

Deseo ser socio de la Asociacion Valenciana de Cardiopatias Familiares y Muerte Subita iz

En Afecha de

Firmado: D./D.2

Remitir conjuntamente el Formulario de Inscripcion debidamente cumplimentado y firmado, y en su caso, el original del resguardo del ingreso
en cuenta o de la transferencia bancaria a la direccion de correo electrénico: joseramonsanz@gmail.com.com , o la siguiente direccién postal:

ASOCIACION VALENCIANA DE CARDIOPATIAS FAMILIARES Y MUERTE SUBITA
Calle Antonio Puchades, n°2 pta 19
CP46410 - Sueca (VALENCIA)

Una vez recibidos estos documentos quedara formalizada la inscripcién en la Asociacion.
Es importante que se conserve copia del Formulario y en su caso del resguardo de ingreso o de transferencia bancaria enviado.

La Asociacion Valenciana de Cardiopatias Familiares y Muerte Subita le informa que sus datos suministrados seran incorporados a un fichero automatizado, titularidad de la Asociacién Valenciana de
Cardiopatias Familiares y Muerte Subita y tendran caracter confidencial. Ese fichero se utilizara para realizar una eficaz gestion de su solicitud y enviarle informacion sobre actividades y servicios que
ofrece la asociacion, asi como con fines estadisticos. La persona, cuyos datos personales aparecen en este documento autoriza a la asociacion a utilizarlos para dichos fines. Los datos personales no seran
cedidos a ningun tipo de organizacion, ni pablica ni privada, quedando bajo la plena responsabilidad de la propia asociacion. También se autoriza la publicacion de imagenes captadas en los eventos
organizados para los fines de la asociacion. Los afectados podran ejercitar los derechos de acceso, rectificacion, cancelacion y oposicion en: La Asociacion Valenciana de Cardiopatias Familiares
yMuerte Subita, Calle Antonio Puchades n°2 pta. 19, 46410 - Sueca - VALENCIA.





