Por qué
la asociacion

La Asociacion Espanola Sindrome Delecion 1p36 tiene
como objetivo ser un nexo de union entre familias, profe-
sionales y organismos implicados en la atencion de perso-
nas con delecion 1p36, para mejorar su calidad de vida e
integracion social.

La idea de formar la asociacion nace de cinco familias
que nos buscamos mutuamente ante la desesperacion del
desconocimiento de la enfermedad.

Los fines de la Asociacion son:

x Buscar informacion, tanto de la
enfermedad como del desarrollo
de las investigaciones, y también
de posibles alternativas, solucio-
nes y mejoras.

x Apoyar, promover y fomentar
la investigacion del Sindrome
de Delecion 1p36.

x Atender y orientar a afectados de Sindrome
Delecion 1p36 y familiares.

x Reunir a las personas afectadas por
la enfermedad, sus familiares, amigos
y cualquier otra persona interesada
(personal y profesionalmente).

x Ayudar y apoyar a los afectados y a
sus familias.

x Proporcionar respuesta a las distintas
necesidades de nuestros afectados.

x Divulgar la informacion recogida sobre
la enfermedad.

x Obtener orientacion y apoyo
de profesionales de la medicina,
la psicologia, los estamentos
sociales, etc.

x Conseguir la sensibilizacion de
la opinidn publica y de los
organismos o instituciones tanto
nacionales como internacionales.

Colabora

Hazte socio

Tanto si eres familiar de un nino o adulto afectado por el
sindrome como si quieres apoyarnos activa y periédicamen-
te te invitamos a asociarte

Colabora

Si quieres contarnos tu experiencia, dispones de algun
recurso de interés en materia educativa, de ayudas a la
discapacidad o de cualquier tema relacionado con el sindro-
me, jCompartelo!

Dona

Tu aportacion ayuda a que cada vez mas familias tengan un
diagnostico temprano.

tienes dudas?
quieres mds informacion?
algo no esta claro?

Contacta

=

info@delecion1p36.es

&

www.delecion1p36.es

f

www.facebook.com/delecion1p36

Asociacion de afectados

Delecion




Qué es
el sindrome delecion 1p36

El sindrome delecion 1p36 es un transtorno
genético ocasionado por la perdida de un fragmen-
to de ADN en el cromosoma 1.

Es una de las anomalias cromosémicas mas comunes
cuya incidencia es de 1\5000-1\10000 nacidos vivos Y
puede aparecer en todos los grupos étnicos y en ambos
SEXo0s.
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Cromosoma 1

Fue descrito por primera vez en 1997 y en los ultimos
anos se han comenzado a utilizar nuevas técnicas mole-
culares como el array de CGH y el FISH que confirman
dicha delecion, ya que no es visible en un cariotipo
convencional.

Todos los nifos con sindrome de delecion 1p36 son
Unicos, sin embargo, pueden compartir muchas de estas
caracteristicas comunes:

H Bajo tono muscular (hipotonia congénita)
suele mejorar con la edad y con la terapia fisica.

H Trastorno convulsivo
pueden tener diferentes tipos de convulsiones.
La mayoria de los trastornos convulsivos pueden ser
controlados con medicamentos.

H Problemas de crecimiento y/o alimentacion

los nifios con esta condicion a menudo tienen dificulta-
des para aumentar de peso. Algunos lo hacen sin
aumento de peso porque tienen dificultad para la
succion y la deglucion, mientras que otros pueden no
crecer bien a pesar de que estan comiendo bien.
Algunos nifos mayores con sindrome de delecion 1p36
se convierten en sobrepeso. Cambios en la dieta,
técnicas especiales de alimentacion u otras interven-
ciones médicas pueden ser necesarias para gestionar
los problemas de crecimiento asociados con esta
condicion.

H Rasgos fisicos caracteristicos
A menudo tienen una cabeza pequena, un gran fonta-
nela, ojos hundidos, aberturas oculares cortos, una
nariz plana con una punta nasal ancha, una frente
prominente, orejas de implantacion baja, la asimetria
de oido, boca pequena y barbilla puntiaguda.

H Retraso en el desarrollo

empiezan a sentarse, caminar y hablar mas tarde de lo
habitual. El habla es a menudo mas retrasado que
otras habilidades. Muchos tienen dificultad para
hablar y pueden beneficiarse del uso de la lengua de
sehas o dispositivos de comunicacion asistida. Se
recomiendan los servicios de intervencion temprana y
terapia de logopedia intensiva para maximizar las
capacidades.

H Discapacidad intelectual de grado variable
Algunos pueden hablar y ayudar en su cuidado diario,
mientras que otros no son verbales y requieren un
cuidado constante.

H Malformaciones congénitas
Los bebés con sindrome de delecion 1p36 pueden
nacer con defectos congénitos como labio leporino,
paladar hendido, defectos cardiacos estructurales o
malformaciones del cerebro. La cirugia puede ayudar
a corregir algunos de estos problemas.

H Miocardiopatia
Algunos bebés con sindrome de delecion 1p36 tienen
miocardiopatia dilatada infantil. Con la cardiomiopa-
tia, el corazon esta agrandado y no bombea tan fuerte
como deberia. Cuando sea necesario, la medicacion a
veces ayuda a mejorar la funcion cardiaca.

H La pérdida de audicion
pérdida de audicion conductiva o neurosensorial se
produce con bastante frecuencia

H Vision o problemas de los ojos
Un numero de diferentes tipos de problemas de vision
y oculares que pueden mejorar con gafas u otras inter-
venciones.

H Problemas de la tiroides

parecen tener un mayor riesgo de desarrollar proble-
mas de tiroides, el hipotiroidismo es mas comun. El
hipotiroidismo ocurre cuando la glandula tiroides no
produce suficiente de una hormona que es necesaria
para el crecimiento y el desarrollo. Cuando se diagnos-
tica, el hipotiroidismo puede ser tratado con éxito con
medicamentos.

Qué hacemos
desde la asociacion

Para el cumplimiento de nuestros fines, se realizaran
las siguientes actividades:

= Contactar con meédicos de diferentes especialidades
(neurologia, neurocirugia, traumatologia, etc.) de dis-
tintos hospitales tanto nacionales como internaciona-
les, para que ellos proporcionen informacion sobre la
Asociacion a los afectados que traten y para que ellos,
a la vez, como profesionales puedan colaborar con la
Asociacion proporcionando informacion sobre los
avances médicos que vayan surgiendo.

x Potenciar la investigacion del Sindrome Delecion 1p36.

x Realizar actuaciones que tiendan a mejorar las capaci-
dades fisicas y psiquicas de los afectados.

x La promocion y/o realizacion de programas para la
insercion laboral tanto de las personas afectadas por
estas enfermedades como de sus familiares y/o cuida-
dores.

* Reuniones y comunicacion periodicas con los miembros
de la Asociacion para informar sobre todo aquello que
vayamos averiguando sobre la enfermedad y la evolu-
cion de su investigacion.

* Apoyo psicologico a los afectados y sus \)
familias, por parte de los miembros
de la Asociacion y/o profesionales \) \
de la psicologia que quieran \)
colaboren en esta labor. S

= Mantener contacto con las
Asociaciones de Sindrome
Delecion 1p36 existentes
en otros paises, para
intercambiar informacion.

x Hacer de la sede de la
asociacion un punto de

encuentro y donde poner J
en contacto a quienes
padecen Sindrome \)

Delecion 1p36.
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