FUNDACION 1766CIN: NOELIA, NINOS CONTRA LA DISTROFIA MUSCULAR CONGENITA POR DEFICIT DE COLAGENO VI. PLAN DE ACTUACION

PRESENTACION DE PLAN DE ACTUACION

FUNDACION:
NOELIA, NINOS CONTRA LA DISTROFIA MUSCULAR CONGENITA POR DEFICIT DE

COLAGENO VI

N° REGISTRO:
1766CIN

PLAN DE ACTUACION PARA EL EJERCICIO:
01/01/2020 - 31/12/2020

Fdo: El/lLa Secretario/a / - V°B® EllLa Presidente/a

7 2 X

EJERCICI®T 01/01/2020 - 31/12/2020. REFERENCIA: 001564225. FECHA: 18/12/2019 Pagina: 1




FUNDACION 1766CIN: NOELIA, NINOS CONTRA LA DISTROFIA MUSCULAR CONGENITA POR DEFICIT DE COLAGENO VI. PLAN DE ACTUACION

1. ACTIVIDADES DE LA ENTIDAD

A1. Proyecto conocimiento y registro en el CMDIR

Tipo: Propia

Sector: Investigacion y Desarrollo

Funcién: Comunicacion y Difusion

Lugar de desarrollo de la actividad: Catalufia,Espafia

Descripcion detallada de la actividad prevista:

Continuidad de la actividad iniciada en el plan de actuacién 2016, 2017, 2018 y 2019.

Canalizar a través de la Fundacién todas aquellas gestiones de informacién y apoyo para las familias afectadas, para que puedan acceder a un
registro internacional Unico de afectados, el CMDIR (Congenital Muscular Distrophy International Registry), entidad con la que actualmente ya
colabora la Fundacion, para asi favorecer y apoyar la investigacion biomédica, basica y clinica, para su aplicacion en el diagnéstico, pronéstico para

mejorar el tratamiento y seguimiento de los pacientes.

Al tratarse de una enfermedad extremadamente rara, el diagnostico es fundamental pero dificil de alcanzar. Se trata de colaborar en el conocimiento
de ésta enfermedad y sus caracteristicas dentro del ambito de los especialistas de la medicina.

La duracion del proyecto sera inicialmente de 12 meses prorrogables.

Este afio 2020 se prevé seguir formando parte del Comité Directivo del nuevo registro " Global Registry for COL6-related dystrophies”, creado a
mediados de 2018.

B. Recursos humanos a emplear en la actividad

TIPO DE PERSONAL NUMERO N° HORAS/ANO
Personal asalariado 0,00 0,00
Personal con contrato de servicios 0,00 0,00
Personal voluntario 2,00 100,00

C. Beneficiarios y/o usuarios de la actividad

BENEFICIARIOS O USUARIOS NUMERO IN-
DETERMINADO
Personas fisicas 0,00 X
Personas juridicas 0,00
D. Objetivos e indicadores de la realizacién de la actividad
OBJETIVO INDICADOR CANTIDAD
gﬂc:;mghn;'g las familias de la existencia y la importancia del registro Internacional n° de familias informadas 10,00
Apoyar a lasfamilias afectadas para que puedan acceder al registro n° de familias a las que se les ha apoyado 5,00
Registrar el maximo numero de afectados n° de afectados registrados 5,00
Fdo: El/La Secretario/a - V°B° El/lLa Presidente/a
v
>
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A2. Proyecto Divulgacion

Tipo: Propia

Sector: Educacion

Funcion: Comunicacion y Difusion

Lugar de desarrollo de la actividad: Catalufia,Espania

Descripcion detallada de la actividad prevista:

Desarrollo de iniciativas y actividades que permitan la difusion de la Distrofia Muscular Congénita por déficit de colageno VI, a la sociedad, a la opinién
publica en general y a la sociedad médica en particular.

Para tal fin se desarrollaran elementos divulgativos y se mantendran actualizados todos aquellos canales ya existentes; web, redes sociales,

presentaciones y reuniones informativas a diferentes publicos y entidades, participacion en foros y asociaciones, organizaciones de actividades
deportivas y de ocio, asi como cualquier otra iniciativa que permita dar conocer dicha enfermedad.

B. Recursos humanos a emplear en la actividad

TIPO DE PERSONAL NUMERO N° HORAS/ANO
Personal asalariado 0,00 0,00
Personal con contrato de servicios 0,00 0,00
Personal voluntario 6,00 1.000,00

C. Beneficiarios y/o usuarios de la actividad

BENEFICIARIOS O USUARIOS NUMERO IN-
DETERMINADO
Personas fisicas 0,00 X
Personas juridicas 0,00
D. Objetivos e indicadores de la realizacion de la actividad
OBJETIVO INDICADOR CANTIDAD
Difundir la existencia de la DMC por défici : n° de actividades que ayuden al
por déficit de colageno VI conocimiento de esta enfermedad 20,00
Difundir la existencia y la mision de la Fundacion Noelia n° de actividades y charlas para la difusion 20,00
Fdo: El/La Secretario/a V°B° ElilLa Presidente/a
”~
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A3. Proyecto de Investigacion "Development of Selective Mutation Silencing as a Therapy for the Collagen
Tipo: Propia

Sector: Investigacion y Desarrollo

Funcion: Financiacion de actividades de otras entidades

Lugar de desarrollo de la actividad: Catalufia,Estados Unidos de América

Descripcion detallada de la actividad prevista:

Financiar la segunda fase del proyecto de investigacion, cuya primera fase se contemplaba en el plan de actuacion de 2016.

El proyecto se basa en la silenciacion génica (gene silencing). Técnica que se utiliza para enmascarar mutaciones dominantes conocidas de
antemano. Mediante este proceso se consigue que solamente se exprese la copia funcional del gen (la que no contiene la mutacion) y que, por tanto,
la proteina sea funcional.

Se trataria por tanto de una posible futura terapia utilizando oligonucledtidos para enmascarar regiones mutadas que afectan la expresion normal de
una proteina. Permitiendo recuperar los niveles de expresion normal de Colageno VI en pacientes afectados por mutaciones dominantes negativas,

que son las mas comunes en este subtipo de distrofia.

Se prevé que la segunda fase del proyecto tenga una duracion aproximada de 2 afios (2019-2021).

B. Recursos humanos a emplear en la actividad

TIPO DE PERSONAL NUMERO N° HORAS/ANO
Personal asalariado 0,00 0,00
Personal con contrato de servicios 0,00 0,00
Personal voluntario 3,00 200,00

C. Beneficiarios y/o usuarios de la actividad

BENEFICIARIOS O USUARIOS NUMERO IN-
DETERMINADO
Personas fisicas 0,00 X
Personas juridicas 0,00
D. Objetivos e indicadores de la realizacién de la actividad
OBJETIVO INDICADOR CANTIDAD

Convenio de colaboracion entre la
Financiar la segunda fase del proyecto Fundacion, NINDS National Institute of 1,00
Neurological Disease and Stroke

Fdo: El/La Secretario/a
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A4. Proyecto Historia Natural, diagndstico y tratamiento de las DM por déficit de col VI: Crispr Cas9

Tipo: Propia

Sector: Investigacion y Desarrollo

Funcién: Financiacion de actividades de otras entidades

Lugar de desarrollo de la actividad: Catalufia,Espafia

Descripcion detallada de la actividad prevista:

Financiar la segunda fase del proyecto de investigacion, cuya primera fase se contemplaba en el plan de actuacion de 2017 y finaliza en junio de
2019.

La segunda fase del proyecto se inici6 en 2019, y tiene una duracion prevista de 2 afios (2019-2021).
El proyecto se basa en:

Conocer la historia natural de la enfermedad mediante la validacion de escalas y otros test funcionales.Todos los afectados por DMC por déficit de
colageno VI podran acceder a estas pruebas objetivas, que contribuiran a dar un conocimiento mas amplio de la enfermedad de una forma general y
particular segun la mutacién.

Al mismo tiempo se iniciara un registro nacional de los afectados por esta enfermedad.

Toda esta informacion se recogera en la base de datos nacional de enfermedades neuromusculares (CIBERER).

Esta actividad se realizara en el Hospital St. Joan de Déu de Barcelona, por el cual el mismo hospital contratara un Fisioterapeuta a media jornada y
un investigador clinico.

La caracterizacion clinica y genética de las DMC, evaluar la produccion y secrecion de colageno VI en cultivos primarios de fibroblastos como
herramienta diagnostica y pronostica. Identificar y validar nuevos biomarcadores en tejido y suero para estas patologias.

Aplicacion de la tecnologia CRISPR-Cas9 de edicién génica para mutaciones dominantes en genes de colageno VI: es una herramienta de edicion
génica que ofrece una gran versatilidad. Se basa en el uso de moléculas de RNA especificamente disefiadas que guian la nucleasa Cas9 a la
secuencia deseada para que esta (ltima sea cortada. De esta forma se generan inserciones o deleciones que resultan en la reduccion de la expresién
de la secuencia diana.

Esta actividad se realizara en el Hospital St. Joan de Déu y para ello, el mismo hospital se hara cargo del contrato de un investigador licenciado en
ciencias

B. Recursos humanos a emplear en la actividad

TIPO DE PERSONAL NUMERO N° HORAS/ANO
Personal asalariado 0,00 0,00
Personal con contrato de servicios 0,00 0,00
Personal voluntario 2,00 100,00

C. Beneficiarios y/o usuarios de la actividad

BENEFICIARIOS O USUARIOS NUMERO IN-
DETERMINADO
Personas fisicas 0,00 X
Personas juridicas 0,00
D. Objetivos e indicadores de la realizacién de la actividad
OBJETIVO INDICADOR CANTIDAD
Seguir financiando el proyecto de investigacion "Historia Natural, diagndstico y Convenio de financiacion con Hospital 100
tratamiento de la DMC por déf.de colageno VI Sant Juan de Diés Barcelona i
Fdo: El/lLa Secretario{'a V°B° El/La Presidente/a

"
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AS. Proyecto "Exon Skipping" un metodo de terapia génica para algunas Mutaciones Intrénicas.
Tipo: Propia

Sector: Investigacion y Desarrollo

Funcion: Financiacion de actividades de otras entidades

Lugar de desarrollo de la actividad: Cataluiia,Estados Unidos de América

Descripcion detallada de la actividad prevista:

Cofinanciacion de este proyecto de investigacion.

En este tipo de mutaciones de salto de Exon (“Exon Skipping”) el ARN mensajero resulta alterado, y deja de contener la informacion del Exén, que
son las regiones del genoma que contienen las regiones que se traduciran posteriormente a proteinas.

La técnica del “Exon skipping” es una aplicacion de la terapia génica que utiliza oligonucledtidos que interfieren en el lugar de empalme que son los
causantes de saltar u omitir el Exon donde se encuentra la mutacion causante de la anomalia, y que se ubican en las regiones intronicas del genoma,

pudiendo asi restablecer la proteina que aparecia truncada debido a dicha mutacion.

Actualmente en el campo de las DMC por déficit de colageno VI esta técnica se esta aplicando en mutaciones intrénicas con muy buenas perspectivas
de éxito.

El proyecto inicial tenia una duracion prevista aproximada de 2 afios (2018-2020).
Seguimos buscando fondos y a la espera para cofinanciar, si fuera necesario, la siguiente fase. (2020-2021)

B. Recursos humanos a emplear en la actividad

TIPO DE PERSONAL NUMERO N° HORAS/ANO
Personal asalariado 0,00 0,00
Personal con contrato de servicios 0,00 0,00
Personal voluntario 2,00 100,00

C. Beneficiarios y/o usuarios de la actividad

BENEFICIARIOS O USUARIOS NUMERO IN-
DETERMINADO
Personas fisicas 0,00 X
Personas juridicas 0,00
D. Objetivos e indicadores de la realizacién de la actividad
OBJETIVO INDICADOR CANTIDAD

Convenio de colaboraqcion entre la
Cofinanciar el proyecto de investigacion Fundacién y NINDS National Institute of 1,00
Neurological Disease and Stroke

Fdo: El/La Secretari V°B® EllLa Presidente/a
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A6. Actualizacion del Registro Internacional de Pacientes con Enfermedades Musculares Congénitas, CMDIR
Tipo: Propia

Sector: Investigacion y Desarrollo

Funclén: Financiaclon de actividades de otras entidades

Lugar de desarrollo de la actividad: Catalufa,Estados Unidos de América

Descripcion detallada de la actividad prevista:

Se trata de un proyecto presentado por Cure CMD, con el objetivo de mejorar su actual Registro Internacional de afectados.

El CMDIR fue creado en 2009 y tiene como mision:

- Identificar a todas las personas del mundo que padecen enfermedades musculares congénitas, incluyendo aquellos casos con manifestacion tardia.
- Asistir en la confirmacion del diagnostico genético.

- Servir como fuente central de informacion respecto a ensayos clinicos , cuidados necesarios y profesionales expertos.

- Facilitar y apoyar en los estudios de la historia Natural de la enfermedades, reclutamiento de pacientes para ensayos clinicos y publicaciones
cientificas.

La plataforma actual en la que esta sentada el registro, ha servido enormemente durante los 10 afios que lleva en funcionamiento. Los progresos en
materia de investigacion, cuidado de los afectados y tecnologia, han hecho que esta plataforma se quede obsoleta. Hoy en dia existen modernas
plataformas con un sin nimeros de caracteristicas especificas que pueden contener esta necesidad de crecimiento.

En los méas de 10 afios de existencia, el CMDIR ha demostrado su importancia para el progreso de investigacion dirigidas a la bisqueda de
tratamientos, su atractivo hacia el interés de la industria farmacéutica y en el reclutamiento de pacientes para estudios clinicos,

Para continuar y favorecer el crecimiento de CMDIR: '
Se necesita una significativa educacion y modernizacion de la actual y obsoleta plataforma, que sea coherente con las nuevas tecnologias, para poder
asistir mejor a los investigadores y a las farmacéuticas.

El proyecto tendra una duracion de tres afios (del 2020-2022)

B. Recursos humanos a emplear en la actividad

TIPO DE PERSONAL NUMERO N° HORAS/ANO
Personal asalariado 0,00 0,00
Personal con contrato de servicios 0,00 0,00
Personal voluntario 3,00 200,00

C. Beneficiarios y/o usuarios de la actividad

BENEFICIARIOS O USUARIOS NUMERO IN-
DETERMINADO
Personas fisicas 0,00 X
Personas juridicas 0,00
D. Objetivos e indicadores de la realizacién de la actividad
OBJETIVO INDICADOR CANTIDAD
Cofinanciar este proyecto de actualizacion ggnngfgﬁ&gnado con la entidad Cure 1,00

Fdo: El/lLa Secretario/a
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A7. Acompafamiento a las familias y afectados por Distrofia Muscular por déficit de colageno VI

Tipo: Propia

Sector: Social

Funcién: Comunicacion y Difusion

Lugar de desarrollo de la actividad: Catalufia

Descripcion detallada de la actividad prevista:

El Proyecto tendra como objetivo principal, ofrecer un servicio de atencion, informacion, acompariamiento y orientacion a los familiares y afectados por
Distrofia Muscular por déficit de colageno VI, una enfermedad rara, que afecta a los nifios, degenerativa a nivel muscular y sin cura.

Desde la creacion de la Fundacion en el afio 2015, hemos podido identificar que son muchas las necesidades y obstaculos a los que se enfrentan las
familias y los afectados por esta enfermedad desde el momento que son diagnosticados.

Cuando diagnostican a una familia, esta se hunde en la desesperacion, ya que vive en primera persona lo que se esconde detras de la palabra
enfermedad minoritaria: miedo, tristeza, impotencia, soledad, debido a la incertidumbre, a la desinformacién, al desconocimiento y sobre todo a la falta

de recursos para encontrar una cura para esta enfermedad cruel, de la que si se conocia su final.

El hecho que exista una entidad especifica para esta patologia, proporciona seguridad tanto a la familia como los afectados, con lo que todos los
sentimientos expresados anteriormente, se ven aliviados.

Durante los tres afnos de trayectoria de nuestra entidad, su actividad ha crecido exponencialmente, por ser la tnica Fundacion especifica en todo el
mundo. Uno de los objetivos de nuestra entidad, es la atencion y acompafiamiento de las familias afectadas. Actualmente, para llevar a cabo este
objetivo y basandonos en la demanda de las propias familias, necesitamos un apoyo técnico, con el fin de alcanzar este objetivo de una forma
satisfactoria, dando respuesta a todas las necesidades multidisciplinarias a las que se enfrenta.

Para cumplir con lo expuesto, se contratara el perfil de un trabajador social, a media jornada.

El proyecto tendra una duracion de 2 afios prorrogables (2020-2022)

B. Recursos humanos a emplear en la actividad

TIPO DE PERSONAL NUMERO N° HORAS/ANO
Personal asalariado 1,00 900,00
Personal con contrato de servicios 0,00 0,00
Personal voluntario 2,00 400,00

C. Beneficiarios y/o usuarios de la actividad

BENEFICIARIOS O USUARIOS NUMERO IN-
DETERMINADO
Personas fisicas 0,00 X
Personas juridicas 0,00
D. Objetivos e indicadores de la realizacion de la actividad
OBJETIVO INDICADOR CANTIDAD
Acompaiiar a las familias recién diagnosticadas y en las diferentes etapas de su Numero de familias recién diagnosticadas 8.00
vida. y acompafiadas. L
Numero de Boletines informativos
Proporcionar informacion a las familias sobre la enfermedad y su desarrollo, enviados a las familias . Numero de
recursos y ayudas disponibles, estudios y avances cientificos, asi como toda la publicaciones en redes sociales y web. 40,00
informacion necesaria para mejorar su situacion y calidad de vida. .Numero de informes especificos enviados
a las familias(jornadas, congresos...)

V°B® El/La Presjdente/a

Fdo: EllLa Secretario/a
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Numero de coordinaciones entre medicos
Ampliar nuestro nexo de actuacion entre la comunidad cientifica y médica. y especialistas de los diferentes hospitales 5,00
tanto a nivel nacional como internacional.

Creacion de la plataforma Google+ . 100

Generar una estructura de apoyo mutuo entre los afectados Creacion grupo WhalsApp

. Nimero de actividades llevadas a cabo 10.00

Fomentar la participacion de los afectados en las actividades de la entidad. por la entidad

V°B°EllLa P

Fdo: El/La Secretario/a
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2. PREVISION DE RECURSOS ECONOMICOS A EMPLEAR POR LA ENTIDAD

RECURSOS ACTIVIDAD N°1 | ACTIVIDAD N°2 | ACTIVIDAD N°3 | ACTIVIDAD N°4

Gastos
Gastos por ayudas y otros 0,00 0,00 -40.000,00 -69.542,00
a) Ayudas monetarias 0,00 0,00 -40.000,00 -69.542,00
b) Ayudas no monetarias 0,00 0,00 0,00 0,00
¢) Gastos por colaboraciones y érganos de gobierno 0,00 0,00 0,00 0,00
};%rriﬁgggrc.!e existencias de productos terminados y en curso de 0,00 0.00 0,00 0,00
Aprovisionamientos 0,00 0,00 0,00 0,00
Gastos de personal 0,00 0,00 0,00 0,00
Otros gastos de la actividad -1.000,00 -3.500,00 0,00 0,00
Otros gastos de la actividad -1.000,00 -3.500,00 0,00 0,00
Amortizacion del inmovilizado 0,00 0,00 0,00 0,00
Deterioro y resultado por enajenacion de inmovilizado 0,00 0,00 0,00 0,00
Gastos financieros 0,00 0,00 0,00 0,00
Variaciones de valor razonable en instrumentos financieros 0,00 0,00 0,00 0,00
Diferencias de cambio 0,00 0,00 0,00 0,00
Deterioro y resultado por enajenaciones de instrumentos financieros 0,00 0,00 0,00 0,00
Impuesto sobre beneficios 0,00 0,00 0,00 0,00
Total gastos -1.000,00 -3.500,00 -40.000,00 -69.542,00

Inversiones

ﬁ?scgg:iségi)unes de inmovilizado (excepto Bienes del Patrimonio 0,00 0,00 0,00 0,00
Adquisiciones Bienes del Patrimonio Historico 0,00 0,00 0,00 0,00
Cancelacion deuda no comercial 0,00 0,00 0,00 0,00
Total inversiones 0,00 0,00 0,00 0,00
TOTAL RECURSOS PREVISTOS 1.000,00 3.500,00 40.000,00 69.542,00
RECURSOS ACTIVIDAD N°5 | ACTIVIDAD N° | ACTIVIDAD N°7

Gastos
Gastos por ayudas y otros -51.000,00 -10.000,00 0,00
a) Ayudas monetarias -51.000,00 -10.000,00 0,00
b) Ayudas no monetarias 0,00 0,00 0,00
c¢) Gastos por colaboraciones y drganos de gobierno 0,00 0,00 0,00
Variacion de existencias de productos terminados y en curso de fabricacion 0,00 0,00 0,00
Aprovisionamientos 0,00 0,00 0,00

//

Fdo: EllLa Secretario/a /
/
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Gastos de personal 0,00 0,00 -15.000,00
Otros gastos de la actividad 0,00 0,00 0,00
Amortizacion del inmovilizado 0,00 0,00 0,00
Deterioro y resultado por enajenacion de inmovilizado 0,00 0,00 0,00
Gastos financieros 0,00 0,00 0,00
Variaciones de valor razonable en instrumentos financieros 0,00 0,00 0,00
Diferencias de cambio 0,00 0,00 0,00
Deterioro y resultado por enajenaciones de instrumentos financieros 0,00 0,00 0,00
Impuesto sobre beneficios 0,00 0,00 0,00
Total gastos -51.000,00 -10.000,00 -15.000,00
Inversiones

Adquisiciones de inmovilizado (excepto Bienes del Patrimonio Historico) 0,00 0,00 0,00
Adquisiciones Bienes del Patrimonio Historico 0,00 0,00 0,00
Cancelacion deuda no comercial 0,00 0,00 0,00
Total inversiones 0,00 0,00 0,00
TOTAL RECURSOS PREVISTOS 51.000,00 10.000,00 15.000,00

Fdo: El/La Secretario/a VeB® El/La Presidente/a
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RECURSOS TOTAL NO IMPUTADO TOTAL
ACTIVIDADES A LAS
ACTIVIDADES

Gastos
Gastos por ayudas y otros -170.542,00 0,00 -170.542,00
a) Ayudas monetarias -170.542,00 -170.542,00
b) Ayudas no monetarias 0,00 0,00
c¢) Gastos por colaboraciones y érganos de gobierno 0,00 0,00
Variacion de existencias de productos terminados y en curso de fabricacion 0,00 0,00
Aprovisionamientos 0,00 0,00
Gastos de personal -15.000,00 -15.000,00
Otros gastos de la actividad -4.500,00 0,00 -4.500,00

Otros gastos de la actividad -4.500,00 -4.500,00
Amortizacion del inmovilizado 0,00 0,00
Deterioro y resultado por enajenacion de inmovilizado 0,00 0,00
Gastos financieros 0,00 0,00
Variaciones de valor razonable en instrumentos financieros 0,00 0,00
Diferencias de cambio 0,00 0,00
Deterioro y resultado por enajenaciones de instrumentos financieros 0,00 0,00
Impuesto sobre beneficios 0,00 0,00
Total gastos -190.042,00 0,00 -190.042,00
Inversiones
Adquisiciones de inmovilizado (excepto Bienes del Patrimonio Historico) 0,00 0,00
Adquisiciones Bienes del Patrimonio Historico 0,00 0,00
Cancelacion deuda no comercial 0,00 0,00
Total inversiones 0,00 0,00 0,00
TOTAL RECURSOS PREVISTOS 190.042,00 0,00 190.042,00

Y
Fdo: El/La Secretario/a /l/‘/ V°B° El/La Presidente/a
# 3
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3. PREVISION DE RECURSOS ECONOMICOS A OBTENER POR LA ENTIDAD

Prevision de ingresos a obtener por la entidad

RECURSOS TOTAL
Rentas y otros ingresos derivados del patrimonio 600,00
Ventas y prestaciones de servicios de las actividades propias 0,00
Ventas y ofros ingresos de las actividades mercantiles 0,00
Subvenciones del sector publico 0,00
Aportaciones privadas 0,00
Otros tipos de ingresos 216.055,00
TOTAL INGRESOS PREVISTOS 216.655,00
Prevision de otros recursos econémicos a obtener por la entidad
OTROS RECURSOS TOTAL
Deudas contraidas 0,00
Otras obligaciones financieras asumidas 0,00
TOTAL OTROS RECURSOS PREVISTOS 0,00

Fdo: El/La Secretariofa
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