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ASOCIACION SINDROME

EL SINDROME

El sindrome de Phelan-McDermid es
causado por una delecién o mutacion

del gen SHANKS, en el cromosoma 22q13.

Se trata de una condicién genética
denominada enfermedad rara producida,
en la mayoria de los casos, por la pérdida
de material genético del extremo terminal
del cromosoma 22. Esta pérdida o
mutacion se produce durante la divisién
celular, cuando los cromosomas se alinean
y replican, algunos de ellos se rompen y se
pierden. La particularidad en todas las
personas afectadas es la ausencia o
mutacién del gen SHANK3.

Las caracteristicas mas comunes son:

* Discapacidad intelectual de diversos
grados.

* Hipotonia muscular.

* Ausencia o retraso del habla.

* Autismo o TEA.

* Problemas de suefio y problemas
digestivos.

Esta mutacidn, por lo general, aparece de
forma espontdnea y no es heredada.

DIAGNOSTICO (R

En el momento en el que los resultados
apuntan a un posible origen genético,
el diagnéstico suele confirmarse
mediante las siguientes pruebas:

* El microarray o la hibridacion
gendmica comparada (array CGH).

* El andlisis de los cromosomas
(cariotipo).

* La hibridacién in situ
fluorescente (FISH), que puede
detectar grandes deleciones.

* La secuenciacién del exoma
completo (WES).

* La técnica de amplificacién de

sondas tras ligacién maltiple
(MLPA).

VIVIR CON 22Q13

Tras recibir el diagndstico, el dia a dia
con el sindrome en el entorno familiar
es una carrera de fondo.

GUIA INFORMATIVA
Para ayudar a las familias en este VIVIR CON PHELAN

proceso, se cred en el afio 2013, en
Espafia, la Asociacién Sindrome
Phelan-McDermid.




LA ASOCIACION

La Asociacion Sindrome Phelan-
McDermid, con sede en Madrid, estd
compuesta por madres/padres,
familiares y personas afectadas por
esta enfermedad rara.

NUESTRA MISION

Trabajamos para mejorar la calidad de
vida de las personas que viven con el
sindrome, mediante el diagnéstico
precoz de la enfermedad, el fomento
de la investigacion, el apoyo a las
familias y la movilizacién social.

Igualmente, ofrecemos informacién
veraz y actualizada sobre los dltimos
avances en investigacion del sindrome
de Phelan-McDermid y organizamos
eventos de sensibilizacion y
recaudacién de fondos para continuar

con el desarrollo de nuestros programas.

NUESTRA LABOR

Organizamos periédicamente las
Conferencias Europeas del

sindrome de Phelan-McDermid y
damos a conocer los avances
cientificos y médicos logrados con la
investigacion que financiamos desde
la asociacion.

Disponemos de una web y una app
que ofrecen recursos Uutiles e
informacién de gran ayuda para las
familias y personas afectadas.

Financiamos estudios médicos que
nos ayudan a recabar mds datos
sobre el sindrome y su sintomatologia.

Ofrecemos un Servicio de
Informacién y Orientacién y otro de
Psicologia destinados a la atencidn
de las familias que cuentan entre sus
miembros con una o mds personas
afectadas por el sindrome.

Organizamos las carreras solidarias

RUN LIKE A HERO para recaudar
fondos y concienciar socialmente
sobre el sindrome.

@?helan-McDermid

E-mail: infoe22ql3.org.es

Web: www.22q13.0rg.es
Teléfono: +34 686 222 978
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O COLABORA

iEscanea el cédigo QR y descubre
cémo colaborar con la asociacién!

www.22q13.org.es
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