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SOCIAGCION SINDROME

LA SINDROME

La sindrome de Phelan-McDermid esta
causada per una delecié o mutacié del
gen SHANKS, en el cromosoma 22q13.

Es tracta d'una condicié genética
considerada malaltia minoritaria produida,
en la majoria dels casos, per la pérdua de
material genétic de I'extrem terminal del
cromosoma 22. Aquesta pérdua o mutacié
es produeix durant la divisié celular, quan
els cromosomes s'alineen i repliquen, alguns
d'ells es trenquen i es perden. La
caracteristica comu en tots els afectats és
I'abséncia o mutacié del gen SHANKS.

El primer signe d'alerta és un
endarreriment en el desenvolupament
esperable, bé per la preséncia
d’hipotonia, no adquisicié de fites
psicomotores (marxa, motricitat fina...)

o endarreriment en I'aparicié de la parla.

Al no comptar amb un fenotip fisic que
facilite el diagnostic, és necessari realitzar
proves genétiques.

Aquesta mutacid, en general, apareix de
forma espontania i no és heretada.

DIAGNOSTIC

En el moment en el que els resultats apunten
cap a un possible origen genétic,
eldiagnestic sol confirmar-se mitjangant
les seglients proves:

* El microarray o la hibridacié genomica
comparada (array CGH).

* L'analisi dels cromosomes (carotip).

e L'hibridacié in situ fluorescent (FISH),
que pot detectar grans delecions.

* La segqiienciacié de I'exoma
complet (WES).

* La técnica d’amplificacié de sondes
després de lligacié multiple (MLPA).

VIURE AMB 22Q13

Després de rebre el diagnostic, el dia a
dia amb la sindrome en |'entorn familiar
és una cursa de fons.

Per ajudar a les families en aquest
procés, es va crear I'any 2013,

a Espanya, I’Associacié Sindrome
Phelan-McDermid.
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L’ASSOCIACIO

L'Associacié Sindrome Phelan-
McDermid, amb seu a Madrid, esta
formada per mares/pares, familiars i
afectats/ades per aquesta malaltia
minoritaria.

LA NOSTRA MISSIO

Millorar la qualitat de vida de les
persones afectades per la sindrome,
mitjangant I'acceleracié de
I'investigacid, el recolzament a les
families i a la sensibilitzacid. A través de
la nostra organitzacié a Espanya, oferim
tota l'informacié i els recursos que s'han
pogut aconseguir fins el moment, a més
a més de seguir buscant vies de
finangament que permetin continuar
amb el progrés en els avengos médics.

LA NOSTRA TASCA

Organitzem periodicament les

Conferéncies Europees de la sindrome
@ Phelan-McDermid i donem a conéixer

els avencos cientifics i médics
aconseguits amb l'investigacié que
financiem des de |'associacid.

Disposem d'una web i una app que
ofereixen recursos Uutils i informacié
de gran ajuda per a les families i
persones afectades.

Financiem estudis médics que ens
ajuden a recollir més dades sobre la
sindrome i la seua sinfomatologia.

Oferim un Servei d'Informacié i
Orientacié i, en breu, Psicologic,
destinats a |'atencié de les families que
tinguen entre els seus membres a una o
més persones afectades per la
sindrome.

Organitzem les curses solidaries RUN
LIKE A HERO per recaptar fons i
concienciar socialment sobre la
sindrome.
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SOCIACION SINDROME

E-mail: infoe22q13.org.es
Web: www.22q13.0org.es
Telefon: +34 686 222 978

FES-TE SOCI
O COL-LABORA

Escaneja el codi QR i descubreix com
col-laborar amb l'associacié!

@ www.22q13.org.es
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