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. Qué es el Sindrome de Phelan-McDermid?

Es una condicién genética considerada enfermedad rara. Estd causada por la pérdida de
material genético del cromosoma 22y la ausencia o mutacion del gen SHANK3,.

La ausencia de este gen supone que los afectados sufran un retraso en el desarrollo en
Multiples areas (heurodesarrollo, psicomotricidad, lenguaje, y otras comorbilidades).

Cada caso es distinto, ya que cada uno ha perdido diferentes cantidades y/o partes del
codigo genético.

Esto hace que sea muy dificil saber como va a afectar al nino de forma particulary su
gravedad, aungue existen algunas caracteristicas comunes.

Se considera una enfermedad infradiagnosticada, y se estima que 4.000 personas
afectadas sin diagnosticar en Espana.
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Retos de las familias Phelan

Incertidumbre

Frecuentes visitas
meédicas y terapéuticas

2

Financiacion

Busqueda de fondos

para investigaciony
proyectos

Y5

Soledad

Desconocimiento médico
de la enfermedad

Exclusion

Problemas de
integracion de las
personas afectadas

Impotencia

Alto coste de las
terapiasy tratamientos

N

Desamparo

Falta de ayudasy
apoyo econdmico por
parte del Estado
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NUESTRA HISTORIA

2022
2018 2020 @:2‘..@0 Ponemos en marcha el Servicio
2012 1° Conferencia Europea sobre el ‘L- de Informacién y Orientacién 2024

Nace la iniciativa de

PMS y se fija el 22 de octubre (S10) para mas de 170 familias

Nace la idari

Asociacién como Dia Internacional del ;:::7:::"::::5 asociadas. Concedemos la 1° :r;:rr\::isoe:er:ar:h:
—~ sindrome de Phelan-McDermid _ Beca para la Investigacién para Peiaet 5A:v Y
@Pﬁmmhﬂ:ﬂenﬂm Global Running Week el PMS y el gen SHANK 3. sicolégico (SAP).

2016 2019 2021 2023 2025
La Asociacién es declarada Comienza la campafa Marzo: lanzamos el libro La Asociacién cumple 10 afios. Celebramos la 3°
de utilidad publica BRILLA POR PHELAN Lo inesperado. Celebramos la 2* Conferencia Conferencia Europea
e incorpora en su para iluminar de verde Mayo: estrenamos el Europea sobre el PMS . Organizamos sobre el PMS y 2°
web una tienda online. edificios y monumentos documental El gen de Hugo. el ler reto solidario helan simposio de CureSHANK
de Espaia por el Dia Noviembre: nace el ciclo de Barcelona-Madrid y finalizamos el sobre el desarrollo de
Internacional de PMS. charlas formativas Prpyecto de Transformacion Digital. farmacos para el PMS.

#PhelanHour.




- 260 casos diagnhosticados
Mapa de diagnosticados por Comunidades - Aprox. 4.000 sin d|agnost|co

S — -1% poblacion autista
1 200

Phelan-McDermid en Espaia

Fecha de creacion: 2013
NUmero de socios: 178
Utilidad publica: 2016
Delegaciones en Espana: 15

Delegaciones extranjeras: 12



Phelan-McDermid en el mundo

@ Casos diagnosticados: + de 2.880
@ Paises miembros: 60
@ Delegados el extranjero: 12

@ Principales zonas: LATAM, Portugal



Organigrama

PRESIDENTE VICEPRESIDENTE SECRETARIA
NORMA ALHAMBRA =~ SARASIERRA == MAMEN GALVEZ
TESORERO g

CARMELA GETA, ALEX DOMINGO, RAQUEL PEREZ,
BEATRIZ PERELLO, YOLANDA RUEDA, IGNASI ANDREU
1

CARLOS GARCIA ~—~—

15 DELEGADOS AUTONOMICOS

, COORDINACION GENERAL
L7 CONSTANCE COLIN 2
/', 1 Ny
~
> 1 ~
»7 1 ~_
SIO Y TRABAJO SOCIAL = COMUNICACION Y TRANSF. DIGITAL et ATENCION PSICOLOGICA

LEYRE DE LUIS PAZ QUINTERO GONZALO DOMINGUEZ
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cQué hacemos?




Nuestra mision

Investigar Ayudar Sensibilizar
Fomentar la Asegurar a las familias el Dar a conocer la
investigacion para acceso a informacion enfermedad en el resto
encontrar un flable y actualizada sobre de la sociedad para
tratamientoy mejorar el sindrome y ofrecer una facilitar una mayor
la calidad de vida de comunidad de apoyoy inclusion social.

los pacientes. ayuda mutua.



LA ASOCIACION

La Asociacién Sindrome Phelan-
McDermid, con sede en Madrid, estd
compuesta por madres/padres,
familiares y afectados/as por esta
enfermedad rara.

NUESTRA MISION

Mejorar la calidad de vida de las
personas afectadas por el sindrome,
mediante la aceleracién de la
investigacion, el apoyo a las familias y la
sensibilizacién. A través de nuestra
organizacién en Espafia, ofrecemos toda
la informacion y los recursos que se han
podido conseguir hasta el momento,
ademés de seguir buscando vias de
financiacion que permitan continuar con
el progreso en los avances médicos.

cQué hacemos?

,A

DalesVoz

Phelan-McDermld

SOCIACION SINDROME

NUESTRA LABOR

O

o
O
o
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Organizamos periédicamente las
Conferencias Europeas del
sindrome de Phelan-McDermid y
damos a conocer los avances
cientificos y médicos logrados con la
investigacién que financiamos desde
la asociacion.

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

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

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

Organizamos las carreras solidarias
RUN LIKE A HERO para recaudar
fondos y concienciar socialmente
sobre el sindrome.




Investigar




Comité cientifico

Catalina Betancur. MD, PhD | PRESIDENTA
INSERM, CNRS, Universite Pierre et Marie Curie, Paris.

Joseph D. Buxbaum, PhD | MIEMBRO

Seaver Autism Center for Research and Treatment, Department of
Psychiatry, lcahn School of Medicine at Mount Sinai, New York.

Alex Kolevzon, MD | MIEMBRO
Seaver Autism Center for Research and Treatment, Department of
Psychiatry, lcahn School of Medicine at Mount Sinai, New York.

Pablo D. Lapunzina, MD, PhD | MIEMBRO

Institute of Medical and Molecular Genetics (INGEMM), Hospital
Universitario La Paz, |IdiPAZ, Madrid Health Service, Madrid. CIBERER,
CIBER of Rare Diseases.

Julian Nevado, PhD | MIEMBRO

INGEMM - Institute of Medical and Molecular Genetics, Hospital
Universitario La Paz, Madrid Health Service, Madrid.

Mara Parellada, MD, PhD | MIEMBRO

AMI-TEA Program Director (Integral Care of patients whit ASD),
Hospital Gregorio Maranén, Madrid.



Proyectos de investigacion

La Asociacion trabaja en varias areas para ayudar a los afectados por el Sindrome de Phelan-
McDermidy, para, ello las investigaciones son clave para conocer el origen del sindrome y
encontrar soluciones clinicas. Uno de nuestros principales objetivos es conseguir recursos
econdémicos para realizar estas investigaciones.

Los fondos generados por nuestra Asociacion y las donaciones recibidas se dirigen a las siguientes
prioridades de investigacion:

1. Desarrollo de recomendaciones clinicas basadas en evidencias para el Sindrome de Phelan-
McDermid, a través de la investigacion y ensayos clinicos.

2. Desarrollo y evaluaciéon de nuevos tratamientos para los principales sintomas y condiciones
asociadas al Sindrome alo largo de la vida.

3. Identificacién de la fisiopatologia molecular del Sindrome de Phelan-McDermid para
facilitar la investigacion traslacional y el descubrimiento de farmacos.
4. En 2022, concedimos la1? Beca para la Investigacién sobre el Sindrome de Phelan-Mc-

Dermid y SHANKS3, concedida al Profesor Yuri Bozzi.




Conferencias Europeas del PMS

Las conferencias se dirigiden a la comunidad cientifica, médica,
profesionales de la salud e industria farmacéutica, y a los
familiares, asociaciones, terapeutas y todas las personas
interesadas en el sindrome; como punto de encuentro y
actualizacion de los temas mas importantes que afectan al dia a
dia de los pacientes con el sindrome y otros trastornos
relacionados.

En 2023, se presentd 1° Guia Médica Europea sobre el Sindrome
de Phelan-McDermid, elaborada por el Consorcio de Ithaca,
formado por especialistas de todas las disciplinas médicas que se
pueden ver afectadas por las comorbilidades de este sindrome

Las conferencias se realizaron en traduccion simultanea, en
espafol e inglés, y se transmitieron por streaming para su
visualizacion desde cualquier lugar del mundo.

SAVE THE DATE -

2" Conferencia
Europea

Sindgrome Phelan-Mcdermid




Guia europea sobre el sindrome Phelan-
McDermid

SINDROME DE PHELAN-
McDERMID

Tk

Este es un documento informative para familiares o
cuidadores de personas con Sindrome de Phelan-
McDermid (PMS). Este documento &5 una wversion
adaptada de la guia de consenso europea sobre el
Sindrome de Phelan-McDermid. Esta guia fue
desarrollada por un consorcio  compuesto  par
profesionales vy padres, como expertos vitales,
representando a 14 paises y basado en los resultados
de una encuesta mundial realizada a casi 600 familias.
Puede encontrar |a versidn mas actualizada de la guia
en https:#ern-ithaca.eu/documentation/phelan-
micdermid-guideline/.

En este folleto encontrara informacidn sobre
caracteristicas  clinicas, diagndstica,  tratamiento,
riesgo de  recurrencia  y  recomendaciones
consensuadas tal y como fueron publicados en la guia
europea. (Véase “Qué hacer”).



Ayudar




SIO: Servicio de
Informacion y Orientacion

El Servicio de Informacion y Orientacion
(SIO) da cobertura a las familias asociadas
ofreciendo un servicio apoyo, escucha y
orientacion ante nuevos diagnosticos,
- - consultas sobre ayudas, subvenciones y
Servicio de Informacion y prestaciones para los afectados.
Orientacion

A través del canal de noticias, el servicio
SIO ofrece informacion general de interés
para las familias.




SAP: Servicio de Atencion
Psicologica

El Servicio de Atencion Psicologica (SAP)
da cobertura de apoyo psicologico para
mejorar el bienestar personal y calidad de
vida de las familias con un afectado/a por
el sindrome Phelan-McDermid.
Atendemos a las necesidades psico-
sociales de los miembros de las familias de
afectados por el PMS, a través de un trato
humano y cercano, ofreciendo diferentes
formas de intervencion adaptadas a cada
persona, familia y situacion.




AlfaSAAC

Este proyecto,
proporciona formas de
comunicacion
alternativas al habla
natural para nuestros
niNos, de manera que
puedan relacionarse
con su familia y entorno
con mayor facilidad,
reduciendo asi |la
frustraciony el
aislamiento social.

Proyectos
IMPULSO

Apoyamos a las familias
en situacion econdmica
vulnerable a afrontar el
coste de las terapias y
de la compra de
aparatos de ortopedia
gue necesitan los ninos

Hogares+Auténomos

Proporcionamos una
formacion a las
familias para que
puedan entender las
necesidadesy
dificultades de sus hijos
de manera que se
puedan optimizar las
diferentes terapias en
las que participan, asi
como darles
continuidad en el
propio domicilio.



iHola de nuevo, Admin!
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Mis citas Registro diario

Recursos

©

E¥] CARNET DE EMERGENCIA

PhelanAPP

Perfil de usuario

Area de usuario y actualizacién de datos.

Mis citas con la Asociacion

Solicitud de citas con el personal de la Asociacion:
510, Coordinacion, Psicologia, Comunicacion...

Carnet de socio

Carnet de socio digital.

Registro médico

Registro médico diario de sintomatologia (con aviso
diario) y opcién de descarga de dicha informacion.

’ Partners

Ofertas y ventajas de nuestro programa partners.

Recursos

Listado de enlaces a recursos disponibles desde la
web.

Tarjeta de emergencias

Acceso directo a la tarjeta de emergencias con los
datos médicos del afectado.

ﬂ Registro hospitalario

Registro de ingresos hospitalarios para control
familiar.

Proyectos

Listado de proyectos para la asociacion con
posibilidad de isncribirte y acceder a la
documentacion asociada.

ﬁ WallaPhelan

Mercadillo de intercambio de material de segunda
mano entre familias (la asociacion NO hace de
intermediario ni cobra por su uso).



Becas
Campamento
Verano PMS



Encuentro anual de familias

Desde 2016,
organizamos el
encuentro anual de
familias donde, ademas
de celebrar nuestra
Asamblea Anual de
SOCios, organizamos
charlas formativas para
los padres y actividades
para nuestros NiNos
PMS y sus hermanos.

®
a
Apoyo
Damos soporte y apoyo
emocional a las familias,
y fortalecemos lazos en

nuestra comunidad de
familiars de afectados.

Informacion

Ofrecemos novedades e
informacion sobre nuevos
proyectos para familias.




Sensibilizar




Run Like a Hero | Ocio y deporte inclusivo

RUN LIKE A HERO surge en plena pandemia, como respuesta a la necesidad de generar recursos
para ayudar a las familias afectadas por el Sindrome de Phelan-McDermid. El deporte transmite
valores importantes con los que se identifican multiples causas, une a la sociedad y supone una
forma saludable de contribuir con la asociacién en un evento apto para toda la familia.

El proyecto se inicia en 2020, en forma de carrera virtual solidaria, y se hace a nivel mundial.
Desde Espafa, como organizadores del proyecto y representantes también de Latinoameérica,
convocamos a todas las organizaciones Phelan para participar en esta iniciativa global, para
beneficiar a todas las personas con PMS del mundo. Mas de 20 paises (entre ellos: Estados Unidos,
Brasil, Canada, Australia, Francia, Alemania, Portugal, UK, Australia, etc.) han participado en las
ediciones de la carrera virtual en 2020, 2021y 2022.

runlikeahero.com

)

RUN A

(f LIKE A HERO
S


http://www.runlikeahero.com/

RLH Global

Running Week

RLH
Majadahonda

RLH
Herencia

Run Like a Hero

RLH
Ortuella

RLH
Pamplona

RLH
Daimus

Carrera virtual de

5 KM. Organizada
desde 2020.
Se puede participar
desde cualquier
parte del mundo.

323 runners en
2024.

Carrera 5/10 KM.
Organizada desde
2021, con la
colaboracion del C.C.
Equinoccio,
Decathlon de
Majadahonda, Ayto.
de Majadahonda y el
Patronato del Monte
del Pilar.

807 runners en
2023,

Carrera de 5/10 KM.

Organizada desde
2022, con la
colaboracion del
Ayuntamiento de
Herencia,
CaixaBank
y BBVA.

756 runners en
2024,

Carrera de 5/10 KM.
Organizada desde
2022,
con la colaboracion
del Ayuntamiento
de Ortuella.

226 runners en
2024.

Caminata de 4
KM. Organizada
desde 2024, con la
colaboracion del
Ayuntamiento de
Pamplona.

340 runners en
2024.

Carrera de 5/10 KM.
Primera edicion
2024.

Pospuesta a
2025 por la DANA.



Campania #BrillaPorPhelan

#BrilloPorPhelan

Dia Internacional del
Sindrome Phelan-McDermid

«
P

Muelle de Getxo
Getxo

2y
ilaPorPhelan 3 <)) Pholan-McDermi
#BrilloPorPhelo: H reinionie #BriloPorPhelan

4

040t & &l Laba ] L6 AL

El 22 de Octubre celebramosel Dia
Internacional del Sindrome Phelan-
McDermid, iluminando de color verde
mas de 70 edificios en toda Espana.

Ayuntamiento de Oviedo Ayuntamiento de Valencia
Oviedo Valencia

Campana en RR.SS. de

’
s difusion y sensibilizaciéon




Exposicion Fotografica Conociendo el PMS

Hablamos siempre de Dar Voz a nuestros héroes, pero también
les queremos poner cara y que nos cuenten como es su dia a dia.
Inspirados en esta idea, llevamos a cabo la Exposicion Fotografica
Itinerante Conociendo el Sindrome de Phelan-McDermid.

Con estas fotos hemos querido transmitir que, pese a las
complicaciones a las que se enfrentan los ninos y sus familias,
nuestra realidad es esperanzadora, llena de avances y alegrias,
removiendo sentimientos como la pena o la angustia que, desde el
desconocimiento, socialmente se suele tener de los afectados.

Las fotos han sido realizadas por el fotografo David
Palacin (Burgos) quien, de manera altruista y desinteresada, ha
colaborado en este proyecto. David, a través de sus fotografias, han
plasmado su vision sobre el PMS y ha sabido captar la esencia y
singularidad de los ninos, los auténticos protagonistas de la
nuestra gran familia y asociacion.




Acuerdos con empresas solidarias

_Eres freelance o formas parte de una empresa
con Responsabilidad Social Corporativa?

RUN LIKE A HERD
_
Gracias por contribuir a la investigacién
'I del sindrome Phelan Mcdermid
v VOLUNTARIADO CONVIERTETE
EN PARTNER
Unete a nuestro equipo Tu empresa puede apoyar
de voluntarios/as para economicamente nuestra labor
nuestros eventos Yy nuestros eventos.
solidarios. jPequenas iDonar tiene incentivo fiscal!

acciones hacen mucho!



https://22q13.org.es/donar/donativo/




El Sindrome de
Phelan-McDermid
no se conoce bien.

Como no se conoce,
no se diagnostica.
Como no se diagnostica,
no se obtienen datos.
Como no hay datos,
no se investiga.

Y como no se investiga...
ise desconoce!

iAyudanos a romper
este circulo!



tAyudanos
a darles voz!

oo)) . :
+ 4 Phelan-McDermid
@
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tGracias!

CONTACTO

| Coordinaciéon | Constance Colin
+34 34 686 22 29 78/ coordinador@22gl13.org.es

| Servicio de Informacion y Orientacion | Leyre de Luis
+34 648 67 9916 / sio@22g13.org.es

www.22qgl3.0org.es

{F AsociacionPhelanMcDermid
@sindromephelan

X @PhelanMcDermid



mailto:coordonador@22q13.org.es
mailto:sio@22q13.org.es
http://www.22q13.org.es/

	Slide 1: ASOCIACIÓN SÍNDROME PHELAN-MCDERMID 
	Slide 2: Índice de contenidos
	Slide 3: 01
	Slide 4: ¿Qué es el Síndrome de Phelan-McDermid?
	Slide 5: Características comunes
	Slide 6: Retos de las familias Phelan
	Slide 7: 02
	Slide 8: NUESTRA HISTORIA
	Slide 9: - 260 casos diagnosticados  - Aprox.  4.000  sin diagnóstico - 1 % población autista  
	Slide 10
	Slide 11: Organigrama
	Slide 12: 03
	Slide 13: Nuestra misión
	Slide 14: ¿Qué hacemos?
	Slide 15: Investigar
	Slide 16: Comité científico
	Slide 17: Proyectos de investigación
	Slide 18: Conferencias Europeas del PMS
	Slide 19: Guía europea sobre el síndrome Phelan-McDermid
	Slide 20: Ayudar
	Slide 21: SIO: Servicio de  Información y Orientación
	Slide 22: SAP: Servicio de Atención  Psicológica
	Slide 23: Proyectos
	Slide 24: PhelanAPP
	Slide 25: Becas  Campamento Verano PMS
	Slide 26: Encuentro anual de familias
	Slide 27: Sensibilizar
	Slide 28: Run Like a Hero | Ocio y deporte inclusivo
	Slide 29: Run Like a Hero 
	Slide 30: Campaña #BrillaPorPhelan
	Slide 31: Exposición Fotográfica Conociendo el PMS
	Slide 32: Acuerdos con empresas solidarias
	Slide 33: ¡Todo lo  hacemos por ellos!
	Slide 34: El Síndrome de  Phelan-McDermid no se conoce bien. Como no se conoce,  no se diagnostica.  Como no se diagnostica,  no se obtienen datos.  Como no hay datos,  no se investiga.  Y como no se investiga…  ¡se desconoce!  ¡Ayúdanos a romper este cír
	Slide 35: ¡Ayúdanos  a darles voz!
	Slide 36: ¡Gracias!

