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ESTIMADOS AMIGO Y AMIGA:

Personalmente, es un verdadero reto el encontrarme al frente de nuestra Asociacion sindrome 22 g Anda-
lucia. Mi deseo es ayudar a convertir esta idea en una herramienta de utilidad y apoyo para todos, sirviendo
para mejorar nuestra comunicacion, nuestra formacion y que, en definitiva, convierta nuestra asociacion en
una verdadera comunidad donde todos sus participantes se sientan bien recibidos, ayudados y arropados.

Con el apoyo e ilusion de todos, continuaremos luchando en la consecucion de nuestro principal objetivo:
gue nuestros hijos, familiares y amigos se sientan representados y respaldados por una entidad que vela por
todos y cada uno de sus intereses.

Cada dia, damos un paso mas en la consolidacion de nuestros objetivos comunes y, todo ello, esta siendo
posible gracias al trabajo y el esfuerzo continuo de todos nuestros asociados y de personas e instituciones que
se ofrecen, de forma desinteresada, con los medios de los que cada cual dispone, para que en nuestro andar
diario nos sea mas facil defender los derechos legitimos de nuestros afectados.

Confiamos en seguir aumentando la notoriedad y la importancia que corresponde al colectivo afectado por
el Sindrome 22911 en la sociedad actual.

Por ello, te agradecemos la participacion y difusion de la existencia de la Asociacion Sindrome 229 Andalucia,
entidad que esta abierta para ti, en cualguier momento que lo necesites.

Agradezco enormemente la valentia y el coraje que en su dia tuvo nuestro Presidente de Honor, Pablo Jesus
Escolano Jimena, al organizar y crear esta asociacion. Sin él, todos los avances conseguidos para nuestro co-
lectivo en el dia de hoy, seguirian siendo un suefio y no una realidad.

También agradezco el esfuerzo diario de toda la Junta Directiva. Somos un equipo lleno de ilusion, ganas,
fuerzay coraje, que ve, en cada caso que nos llega, una oportunidad mas de colaborar y ayudar y una razén
mas, de lucha y defensa de los intereses de nuestros afectados.

Y sobre todo, agradezco la colaboracion y participacion de todos nuestros socios quienes, con sus experien-
cias, ideas, aportaciones... Nos ayudan a conseguir avanzar en este proyecto comun cuyos logros redundan
en beneficio de todos los asociados.

o ROSARIO COCA
PRESIDENTA ASOCIACION SINDROME 22gANDALUCIA



¢QUIENES SOMOS?

Principalmente somos afectados, padres y familiares de afectados por el sin-
drome. Pero también hay amigos, profesionales de la educaciéon y la sanidad, y
personas anénimas gue sin tener a ningun familiar afectado nos dan su apoyo

jandose.

NioR hace la fuerza, y cuantos mas asociados seamos, mas cosas podremos
rgoor ayudar a las personas afectadas por el sindrome 229

EL SINDROME 22Q

El sindrome de delecion 22q11.2 es la patologia
mas frecuente en humanos debida a una delecion
o duplicacion cromosdmica. De hecho, se estima
gue tiene una incidencia de 1 de cada 2000-4000
nacimientos.

Para el sindrome 22q se han descrito mas de 180
sighos y sintomas clinicos. Probablemente no
haya ninguna persona con 22g en quién se den los
180 signos y sintomas, pero no es menos cierto que
no hay persona con el sindrome 229 que sélo mani-
fieste uno o dos de estos signos o sintomas.

Por lo tanto, sus manifestaciones clinicas resultan
extremnadamente variables y con frecuencia con-
llevan malentendidos clinicos, retrasos en el diag-
nostico, exceso de morbilidad y mortalidad precoz,
con la consecuente frustracion de las personas

afectadas y sus cuidadores.

Esta variabilidad clinica ha conducido a que el
sindrome reciba distintos nombres a lo largo de

la historia; Sindrome de DiGeorge, Sindrome de
Shprintzen, VELOCARDIOFACIAL o VCFS, aunque la
causa de todos ellos es |la pérdida o delecion de |a
region cromosdmica 22q11.2 y por tanto, se trate del
mismo sindrome.

Es por esta razon que es importante que se conoz-
ca el amplio abanico de anormalidades que pue-
den darse en este sindrome, para que puedan ser
consultadas con el médico. Por este motivo existe
la necesidad de disponer de una mayor concien-
ciacién y de una mejor comprensién y coordina-
cién asistencial con respecto al sindrome 22q.

MANIFESTACIONES
CLINICAS

Cardiopatias congénitas
Dificultades en alimentacion ( bajo
peso)

Trastorno del sistema inmunitario
Alteraciones en el paladar
Hipocalcemia ( regulacion del calcio)
Defecto de refraccion

Retraso psicomotor

Dificultades auditivas

Problemas psicoldgicos

Retraso en la adquisicion del lenguaje

MANIFESTACIONES DEL
COMPORTAMIENTO

Déficit de atencion

Déficit en funciones ejecutivas
Déficit cognitivos

Déficit social y afectivo
Trastornos obsesivos compulsivos
Trastornos de ansiedad



OBJETIVOS DE LA
ASOCIACION

Impulsar en la comunidad andaluza los tratamientos adecuados a las per-
sonas afectadas por el sindrome llamado deleccion 22911, velo-cardio-facial (
vcfs ), duplicacion 2211, digeorge, shprintzen u opitz .

Colaborar con las distintas administraciones responsables para la implanta-
cion en el @mbito de la comunidad andaluza de un sistema eficaz de trata-
miento de las consecuencias clinicas de las personas y familiares afectadas
por este sindrome, y en especial de las relativas al lenguaje, la comunicacion,
los aspectos cognitivos y el desarrollo emocional y social de la persona afec-
tada.

Fomentar y difundir en el ambito sanitario el concepto y la necesidad de
la actuacion multidisciplinar y el trabajo en equipo, que permita un conoci-
miento globalizado de las dificultades del nifio afectado por este sindrome,
Yy gque sirva para organizar, programary ejecutar una accion habilitadora fun-
damentada en las necesidades reales del afectado.

Proporcionar informacién, consejo y apoyo a las familias afectadas por el
sindrome y establecer entre ellas un intercambio de informacion y experien-
cia que las ayude a superar la sensacion de soledad y angustia de los prime-
ros momentos tras el diagnostico.

Estimular la investigacion médica basica y clinica en el area de los sindro-
mes genéticos.

Conseguir la colaboracién y entendimiento entre las organizaciones y co-
lectivos implicados en la lucha contra las afecciones genéticas.

Promocionar una atencion integral e interdisciplinar a las personas afecta-
das por el sindrome 22q.

Sensibilizar a la sociedad y dar a conocer el sindrome 22q.

EL 22Q EN EL
AMBITO
SANITARIO

Dado que el sindrome 22911 afecta a diferentes 6rga-
nos y sistemas, es recomendable que la atencion sea
llevada a cabo por un equipo multidisciplinar.

Uno de los problemas fundamentales con los que se
encuentran las personas afectadas por este sindrome
es el desconocimiento por parte de los profesionales
meédicos de la existencia del mismo, asi como de las
manifestaciones clinicas y educativas que puedan ac-
tivar la alerta para pensar que todo lo que le ocurre al

nino es producido como consecuencia del sindrome.
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ESPECIALIDADES MEDICAS
IMPLICADAS EN EL 22Q

Cardiologia, Inmunologia Foniatria,
Otorrinolaringologia (ORL), Cirugia
maxilofacial (CMF),Endocrinologia,Ge-
nética clinica,Neurologia,Ortopedia,Ne-
frologia,Oftalmologia,Psicologia,Logo-
pedia, Terapia ocupacional, equipos de
educacion, Psiquiatria.

EL 22Q EN EL
AMBITO
EDUCATIVO

Las personas afectadas por el Sindrome 22911 pre-
sentan alteraciones en las funciones ejecutivas y del
lenguaje. Un seguimiento educativo dirigido puede
ayudar a prevenir, mejorar y corregir muchos de los
problemas que estan asociados y conseguir que estos
ninos se sientan Mas integrados, rindan mMas y sean
mas felices. La intervencion educativa es importante
porque puede prevenir la baja autoestima, el bajo ren-
dimiento académico, el sentimiento de frustracion, la
inadaptacion social, la depresion, los trastornos obsesi-
vos y los trastornos de ansiedad. De ahi la importancia
de gue las familias colaboren con los colegios y estos
ninos reciban apoyo de los profesores de audicion y
lenguaje, de Pedagogia Terapéutica y de los orienta-
dores.

REQUIEREN: instrucciones especificas, explicaciones
concretas, plantificacion de las actividades, recibir ins-
trucciones, aprendizaje sensorial.

LES DIFICULTA: las explicaciones Abstractas, las inter-
pretaciones de la comunicacion sutil no verbal y reali-

zar tareas simultaneamente.




g

e g

]
y

VISION

Nuestro mayor reto es atender las necesi-
dades de nuestros afectados y sus familias.
Que llegue el dia en que los afectados por
este Sindrome no tengan que convencer a
meédicos, educadores y sociedad en general
de que el sindrome existe y que las manifes-
taciones clinicas que padecen no son inven-
tadas.

Pretendemos que llegue el momento en
que al llegar a la consulta médica o a las reu-
niones con el profesor, los padres no tengan
que explicar en qué consiste el sindrome y
que se les ofrezcan soluciones precisas para
sus nifos. Que unos y otros den la importan-
cia que merece una enfermedad diagnos-
ticada. Demandamos que los educadores
adapten curriculum a las necesidades de es-
tos nifos antes de llegar a situaciones de an-
siedad, estrés, depresion y esquizofrenia (to-
das ellas manifestaciones de este sindrome).

Nos encontramos con afectados que pasan por el hospital
de 3 a 4 veces semanales. Citas, revisiones, pruebas médicas
gue hacen deambular de una consulta a otra a afectados y
familiares. Niflos que faltan a sus colegios y padres que se
ausentan del trabajo para poder acompanarlos, por un lado,
Y por otro, para llevar informacion relevante para la salud de
ellos de un especialista a otro e intentando coordinar opinio-
nes entre todos. Todo esto seria mMas llevadero con una uni-
dad multiprofesional.

Otro problema frecuente es la falta de diagnéstico. Nos lla-
man padres y hermanos de personas con edades superio-
res a los 40 anos con caracteristicas muy semejantes a las
nuestras pero que ni tienen diagnadstico, Ni tienen reconoci-
da discapacidad, y que, por tanto, no tienen reconocidos los
derechos que les son legitimos.

Por todo ello creemos que es muy importante dar visibilidad
al Sindrome. La asociacion es una comunidad en la que con-
sultar y mostrar dudas, opiniones, consejos, vivencias, sentir-
se respaldados y por qué no, también compartir alegrias. La
asociacion es en definitiva un lugar lleno de posibilidades.

El futuro de las personas con el Sindrome 22¢ depende de
nuestro presente. Y por el presente que estamos viviendo,
vemos un futuro lleno de oportunidades. Creemos en la sa-
nidad y en las personas responsables de ella. Creemos en los
equipos docentes y en lo receptivos que se estan mostran-
do al recibirnos en los centros educativos para informar de
la adecuada forma de trabajar con nuestros nifios y nifas, y
asi facilitar y mejorar su aprendizaje. También confiamos en
nuestra sociedad, no hay mas que ver la respuesta solidaria
gue nos muestra en nuestro andar diario.




COMO  COLABORAR

Tanto si eres familiar o amigo de un nino o adulto afectado por el sindrome, como si quieres apoyar-
nos activa y periddicamente, te invitamos a que te unas a nuestra asociacion. Puedes hacerte socio
de la Asociacion 22g Andalucia mediante el pago de una cuota anual de 30 euros.

Completando el siguiente formulario que aparece en nuestra pagina web:
www.22qandalucia.es/colabora

L

A ES55 2038 3536 16 6000098310

Ayuda a dar a conocer uno de los sindromes mas comunes a la vez que menos conocidos, y a que
cada vez las familias tengan un diagndstico mas temprano. Siguenos en redes sociales, comparte
informacién entre tus allegados, asiste a nuestros eventos, en definitiva, haz que nos conozcan.

Comprando productos de la Asociacién 22q Andalucia colaboras al mismo tiempo de dos for-
mas, la primera ayudando econdmicamente, y la segunda dando a conocer el sindrome. Ayddanos
para que entre todos podamos seguir defendiendo tus intereses y coordinando el apoyo a otras
familias e instituciones a través de la divulgacion y la sensibilizacion.




Andalucia

Teléfono: 655 90 4129
Correo: info@22gandalucia.es
Correo postal: C/Agustin Lara 36, 18008, Granada

www.22qandalucia.es




