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Carta de la Presidente 
 
Me dirijo un año más a todos vosotros, con la satisfacción de poder mirar atrás y ver la excelente 
evolución de la Asociación, sin duda alguna, este año ha supuesto un punto de inflexión importante, ya 
somos 89 asociados, con un gran nivel de implicación como demuestra esta memoria en el apartado 
de Actividades, y por encima de todo, formamos una gran familia. 
 
Hemos dado el primer paso para profesionalizar la Asociación contratando a tiempo parcial a nuestra 
Coordinadora General, Ángeles Delgado Azqueta, que ha desarrollado una gran labor en el tiempo que 
lleva con nosotros. 
 
Este año, se han alcanzado importantes objetivos como las firmas de los convenios de colaboración con 
los Hospitales de La Paz y Gregorio Marañón, abriéndose una consulta multidisciplinar en el Hospital 
Universitario de La Paz y otra psiquiátrica en el Hospital Gregorio Marañón. También, gracias a la 
financiación de la Fundación Alcampo para la Juventud, se ha acordado realizar alrededor de 40 
diagnósticos a lo largo de 2018 en el H. de La Paz a chicos con características similares a los nuestros.  
 
Nuestra colaboración con la Universidad Católica de Valencia ha permitido iniciar una investigación 
para analizar la nutrición de nuestros niños, las posibles carencias de nutrientes y su relación con sus 
problemas intestinales. 
 
Además, se están completado los preparativos para celebrar en septiembre de 2018 las primeras 
ά/ƻƴŦŜǊŜƴŎƛŀǎ LƴǘŜǊƴŀŎƛƻƴŀƭŜǎ ǎƻōǊŜ Ŝƭ {ƝƴŘǊƻƳŜ ŘŜ tƘŜƭŀƴ-McDermid EuropaέΦ {Ŝ ha logrado que el 
Hospital de La Paz nos ceda parte de sus instalaciones como sede del encuentro. Un ambicioso proyecto, 
que estamos preparando con mucha ilusión y al que espero todos os animéis a asistir para que sea un 
gran éxito. 
 
Hemos participado en doce convocatorias de ayudas públicas y privadas para diferentes proyectos, de 
momento se nos ha concedido una ayuda de la empresa industrial Knorr-Bremse que nos permitirá 
organizar un respiro familiar en 2018. 
 
Hemos ayudado a una veintena de familias de habla hispana, de fuera de España de forma directa y a 
muchos más a través de nuestra web totalmente renovada para hacerla más accesible y actualizable, 
en definitiva, una herramienta viva de comunicación. 
 
Se ha suscrito un protocolo de colaboración con el Ayuntamiento de Boadilla del Monte junto con la 
Fundación Almar y la Asociación Española del Síndrome de Sotos, que representan a los afectados por 
enfermedades de baja prevalencia. Fruto de esta colaboración a lo largo de 2018 se harán talleres 
formativos sobre diversidad en los cinco centros educativos de primaria de este municipio. 
 
Por todo lo conseguido en este año y todo lo sembrado para próximos años, quisiera agradecer su 
ayuda a nuestros colaboradores, empresas, instituciones públicas y amigos de la asociación, por el 
apoyo demostrado desde nuestros inicios hasta hoy.  
 
Felicitar a todos los miembros de la Junta Directiva y del Comité Científico por su esfuerzo constante y 
el gran trabajo que realizan día a día, y al resto de asociados y sus familiares animarles a seguir siendo 
nuestro soporte y referente de toda esta labor. 
 
Entre todos hoy hemos llegado hasta aquí y llegaremos mucho más lejos. 
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1. ¿Qué es el Síndrome de Phelan-McDermid? 
 

 
En esta memoria hemos querido explicar en qué consiste este síndrome desde la visión de un 
Doctor muy cercano a nuestros afectados y a nuestra Asociación, publicando íntegro su artículo:  

EL SÍNDROME DE PHELAN -McDERMID. "UNA ENFERMEDAD RARAò 

Dr Julián Nevado Blanco, PhD, MBA 

Responsable de Genómica Estructural y Funcional 

INGEMM (Instituto de Genética Médica y Molecular). Hospital Universitario la Paz 

 Investigador IdiPaz y CIBERER. Email: jnevado@salud.madrid.org 

Desde el año 2008, el 29 de febrero, se conmemora en varios países del mundo como  el Día mundial 

de las enfermedades raras. Este día se celebra anualmente, de tal modo que, si el año no es bisiesto, las 

actividades y eventos se realizan el 28 de febrero, como lo hemos hecho recientemente en este año. 

Una ñenfermedad raraò es aquella que afecta a una proporción reducida de la población. Los 

diversos países y regiones del mundo tienen definiciones legales de lo que es una enfermedad rara muy 

diferentes. De hecho, en Europa se considera «rara» a una enfermedad que afecta a 1 de cada 2.000 personas. 

En EE.UU. se define así a un trastorno o enfermedad que sufren menos de 200.000 personas, mientras que 

en Japón a la que afecta a menos de 50.000. Aunque en Italia no existe una definición legal de "enfermedad 

rara", se considera como enfermedad rara a aquella que afecta desde 1 de cada 20 mil habitantes hasta 1 de 

cada 200 mil habitantes. La mayor parte (80%) de las enfermedades raras son genéticas, aunque otras, son el 

resultado de infecciones y alergias, o debido a causas degenerativas y proliferantes. La Organización Europea 

Para las Enfermedades Raras (EURORDIS) estima que existen entre 5.000-7.000 distintas enfermedades 

raras, y que estas tienen una prevalencia (el número de personas viviendo con una enfermedad en un momento 

dado) de entre el 6% y 8% de la población en la Unión Europea, es decir, afectan entre 44 y 59 millones de 

europeos. En España, se estima que existen más de 3 millones de afectados. 

 El síndrome de deleción 22q13.3 (síndrome de deleción 22q13, 22qter o síndrome de Phelan- 

McDermid, PMS) es un trastorno de neurodesarrollo caracterizado por una hipotonía neonatal, retraso global 

del desarrollo, crecimiento normal o acelerado. La casi totalidad de los niños afectados presentan una 

discapacidad cognitiva con efectos moderados a severos en el aprendizaje y el lenguaje. Presentan dismorfias 

faciales menores, tales como uñas de los pies delgadas y quebradizas (78%); manos grandes y carnosas (68%); 

pies grandes; orejas prominentes y no muy bien formadas (65%); y otras características que no son evidentes 

al examen visual como gran tolerancia al dolor (86%); convulsiones (porcentaje desconocido); anomalías de 

la médula espinal; visión central pobre, etc. La hipotonía, los problemas de alimentación, y retraso del 

desarrollo suelen ser los síntomas más tempranos de identificar en este síndrome. Algunos de los pacientes 

con Phelan-McDermid presentan ciertos trastornos del espectro autista, aunque de las investigaciones más 

recientes se ha concluido que el comportamiento de los niños con PMS no encaja dentro de los criterios de 

autismo clásico. La falta de estudios sistematizados en centros especializados enfatiza esta situación.  

http://es.wikipedia.org/wiki/29_de_febrero
http://es.wikipedia.org/wiki/D%C3%ADa_de_las_enfermedades_raras
http://es.wikipedia.org/wiki/D%C3%ADa_de_las_enfermedades_raras
http://es.wikipedia.org/wiki/EE.UU.
http://es.wikipedia.org/wiki/Uni%C3%B3n_Europea


Al margen de los principales rasgos clínicos estos pacientes pueden sufrir otras manifestaciones 

clínicas o patologías, que además del tiempo de consulta con neurólogos, endocrinos, genetistas, pueden 

requerir la atención especializada adicional de otros especialistas, así como otras pruebas complementarias, 

que a veces no se realizan por falta de recursos o desconocimiento. De hecho, determinados problemas 

asociados como reflujo gastroesofágico, crisis convulsivas, infecciones recurrentes del oído y problemas 

oftalmológicos, cardiacos, renales, respiratorios e inmunológicos se abordan con tratamientos 

convencionales. La capacidad de comunicación en estos pacientes es bastante determinante para su capacidad 

de ser autónomos. En general estos pacientes a menudo avanzan más en lenguaje perceptivo que en el 

lenguaje expresivo. Por tanto, las terapias deben estar dirigidas a mejorar la comunicación verbal y no verbal. 

Lenguaje por señas, el uso de pantallas de ordenador táctiles, sistemas de voz y sistemas de intercambio de 

imagen se han utilizado para aumentar las habilidades de comunicación. Deportes adaptativos, la 

musicoterapia y la integración sensorial aumentan la conciencia del niño y a menudo mejoran su deseo de 

comunicarse. 

El PMS está causado principalmente por diferentes deleciones en tamaño (pérdidas de material 

genético) terminales o intersticiales en la región cromosómica 22q13.3.  En menor medida  también puede 

producirse como consecuencia de una traslocación no equilibrada entre cromosomas (siendo uno de ellos el 

cromosoma 22), por la formación de un cromosoma en anillo (al estabilizarse por la pérdida del material 

genético)o inversión que afectan el brazo largo del cromosoma 22 o por mutaciones puntuales (uno a varios 

nucleótidos) que afecten a un único gen, el gen SHANK3.La proteína codificada por este gen juega un rol 

importante en la maduración y estabilización de las sinapsis entre neuronas en el cerebro. La pérdida de una 

copia del gen SHANK3 parece la causa principal de las características neurológicas asociadas con la deleción 

22q13. De momento, no podemos establecer la existencia de otros factores genéticos o ambientales 

importantes en la patogenia de este síndrome. En la mayor parte de los casos se trata de una mutación 

espontánea, de novo, donde la deleción afecta a la región terminal del brazo largo del cromosoma 22 (el 

cromosoma paterno en 75% de los casos). Aunque, existe también una forma hereditaria debida a 

traslocaciones cromosómicas familiares involucrando el cromosoma 22. En la forma de novo, el tamaño de 

la deleción es variable y puede ir desde los 10.000 pares de bases (pb) hasta los 9.000.000 pb.  

Diferentes estudios hasta la fecha, parecen señalar que no existe una clara relación, salvo para algún 

rasgo clínico, entre el tamaño de la deleción y la mayor o menor severidad del espectro clínicos en esta 

patología. Si bien, datos recientes parecen señalar la existencia de un grave deterioro neurológico, regresión 

y el trastorno bipolar en pacientes adolescentes y adultos, sugiriendo que el fenotipo de PMS puede 

evolucionar con la edad. Hasta la fecha, el espectro clínico en PMS ha sido generalmente estudiado 

profundamente en la niñez y la evolución del fenotipo en edad adulta se ha documentado en muy pocos casos. 

Observaciones longitudinales ayudará a los médicos para construir un modelo del síndrome más útil 

clínicamente, permitiendo que el tratamiento temprano y un apropiado cuidado del paciente. Para ello, es 

importante disponer de grandes cohortes de estos pacientes. El INGEMM dispone en colaboración con 

diferentes centros clínicos españoles, y la Asociación de PMS España de una cohorte en torno al centenar de 

pacientes. 

No conocemos la prevalencia del síndrome de microdeleción 22q13.3 en España, probablemente se 

encuentra infra-diagnosticada tanto clínicamente, como a nivel de laboratorio. Existe un registro internacional 
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de pacientes de PMS, en el que colabora la Asociación PMS España. En general, en recientes trabajos se ha 

estimado una frecuencia de 0,28% en 15.000 niños con discapacidad intelectual, autismo y/o defectos 

congénitos.  Y es que desde el punto de vista genético, esta anomalía a menudo no es visible en el cariotipo 

y para establecer su diagnóstico exige técnicas de citogenética molecular, como el FISH (hibridación  por 

fluorescencia in Situ) o técnicas de biología molecular como MLPA (Multiplex ligand dependent Probe 

Amplification). En los últimos años, la llegada Los microarrays basados en la hibridación genómica 

comparada (CGH array: aCGH) son una técnica relativamente nueva que se emplea para el análisis del 

genoma en búsqueda de ganancias y pérdidas de material cromosómico. Este método tiene una resolución y 

un rendimiento clínico mayor que técnicas de citogenética clásica (10-1000 veces).  

 

 

Figura. Representación gráfica de una deleción 22q13.3 en un paciente con PMS mediante 

aCGH. 

 

Como comentábamos anteriormente, la esperanza en muchas de estas enfermedades raras pasa por el 

componente de la investigación básica antes de poder trasladarse a la investigación clínica y de ahí a la 

asistencia clínica. Las líneas de investigación sobre SHANK3, el gen responsable de este síndrome, han 

permitido desarrollar modelos celulares y animales que prometen nuevos tratamientos para el síndrome de 

Phelan Mc-Dermid y para el autismo. De hecho, La evidencia de estudios preclínicos en el ratón y modelos 

humanos neuronales con deficiencia en SHANK3 sugieren que IGF-1 (insulin-likegrowth factor-1), es capaz 

de revertir la plasticidad sináptica y los déficits motores de aprendizaje en un grupo seleccionado de pacientes 

con PMS.  

 

En definitiva, individuos con el síndrome de Phelan-McDermid deben recibir atención médica de 

rutina de su médico de atención primaria. No obstante, la revisión y seguimiento multidisciplinar por un 

genetista clínico, neuropsiquiatras en centros especializados ayudará a mejorar su calidad de vida. Así, por 

ejemplo, la terapia física y ocupacional y el ejercicio les ayudan a mejorar la coordinación y la fuerza. 

También puede ser conveniente aplicar estrategias que mejoren la comunicación, tratamientos de ortodoncia 

para la mala oclusión dental y medicamentos para tratar la hiperactividad, ansiedad, etc. En este sentido se 

deleción 



está promoviendo la consolidación de ciertas consultas multidisciplinares iniciales de evaluación para 

caracterizar sistemáticamente, con pruebas genéticas y de neuroimagen, etc. Las evaluaciones periódicas 

serán necesarias para actualizar a los profesionales de la evolución de los pacientes y por otra parte a los 

padres para recibir nueva información sobre este síndrome. La creación de una asociación de pacientes 

afectos, como la Asociación PMS España, permite a las familias darse apoyo mutuo, compartir su 

conocimiento sobre la enfermedad, la prevención y los tratamientos de la misma y hacerlo llegar al resto de 

ciudadanos. 
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2. ¿Quiénes somos? 
 

 

 
 
La Asociación Síndrome Phelan-McDermid con CIF G-86683166 y Domicilio Social en Isla de Fuerteventura 
nº6, C.P. 28660, Boadilla del Monte, Madrid, es una organización sin fines de lucro, creada en marzo de 
2013 ȅ ŘŜŎƭŀǊŀŘŀ ά9ƴǘƛŘŀŘ ŘŜ ¦ǘƛƭƛŘŀŘ tǵōƭƛŎŀέ Ŝƴ ŦŜōrero de 2016. Nuestro ámbito territorial de actuación 
es el Estado Español. Actualmente contamos con 89 socios, repartidos por toda la geografía española. 
 
Nuestra Asociación está abierta a cualquier persona que quiera compartir nuestros objetivos y dispuesta a 
trabajar por su cumplimiento. 
 
La Junta Directiva de nuestra Asociación está formada en la actualidad por las siguientes personas: 
 
Presidente: Norma Alhambra Jiménez 
Mamá de Lorena Domínguez 

Secretario:  Carlos Domínguez Valdés-Hevia 
Papá de Carlota Domínguez 
 

Vicepresidente: Oscar Lorenzo Martín 
Tío de Nerea Fraile 
 

Tesorero:  Carlos García Ruiz 
Papá de Juan Carlos García 
 

Vocales:  
Beatriz Perelló, mamá de Beatriz.  
José Luis Menéndez, papá de Santiago. 
Juan Ramón Rodríguez, papá de Berta. 
 
 
Coordinadora General:  Angeles Delgado. 
Asesor: Manuel Acebes, papá de Pablo. 

María Guerrero, mamá de Diana. 
Yolanda Rueda, mamá de Esther.    
Zigor Malbadi, papá de Markel. 
 
 
 

Asesora Científica: Bárbara Gómez-Taylor, mamá de  Mar.



  
 
Además, colaboran con nosotros, nuestros Delegados de Zona: 
 
 
Daniel Calzado 
Delegado 
Andalucía 
 

Marisa Binimelis 
Aristín 
Delegada de Islas 
Baleares 
 

Beatriz Perelló 
Delgada Valencia 
y Coordinadora de 
Delegados 
 

Ljubitza Karlezi 
Chile 
 

Vera Tamantini 
Italia 
 

Marta Mestre 
Delegada Aragón 

Victoria Vivancos 
Delegada Murcia 
 

Mari Luz Estrada 
Delegada Asturias 
 

Miriam Torres 
México D.F. 
 

Rui Barbosa 
Portugal 
 

Yolanda Rueda 
Delegada Castilla y 
León I 
 

Ana Mª Urgiles 
Delegada Navarra 
 

Laura Montoya 
Delegada Cataluña 
 
 

Aquiles Sánchez  
México Yucatán 
 

Rocío Bezdicek 
EEUU  
 

Óscar Lorenzo 
Delegado Castilla y 
León II 
 

Coro Tellechea 
Delegada País 
Vasco 
 

Kenneth Rosales 
Costa Rica 
 

Juliana Tachack 
Colombia 

Fabián Reinoso 
Argentina 

                                                                                               Ana Claudia Soares 
                                                                                                Brasil 

 
Nuestra MISIÓN: 
 
Nuestro grupo apoya la comunicación entre las familias afectadas por el Síndrome de Phelan-McDermid a 
través de reuniones, nuestro sitio web  www.22q13.org.es y nuestro Grupo en Facebook. 
 
Trabajamos con los investigadores de este síndrome, buscando conocer las causas que lo provocan y las 
posibles curas que pudieran solucionar sus efectos. Por lo tanto, queremos, recaudar fondos para la 
investigación científica y promover conferencias abiertas a las familias, científicos, terapeutas y cualquier 
persona interesada en el Síndrome de Phelan-McDermid. 
 
Nuestro grupo también colabora con otros grupos de enfermedades raras apoyando su trabajo y 
favoreciendo su avance. Con el objetivo recíproco de aumentar nuestra visibilidad y nuestra fuerza para dar 
voz a todas las personas afectadas por una enfermedad genética rara y sus familias. 

 
ESTIMULAR y APOYAR la investigación científica dirigida hacia el descubrimiento de terapias y tratamientos 
efectivos para curar a las personas afectadas por el Síndrome de Phelan-McDermid. 
 
FACILITAR el acceso a la información científica, cura y apoyo social para aquellos que viven día a día con 
esta enfermedad genética rara. 
 
GARANTIZAR el diálogo entre las familias y los profesionales sanitarios implicados en la asistencia y la 
investigación. 
 
PROMOVER el conocimiento y SENSIBILIZAR a la opinión pública, la prensa y a nuestras Instituciones, acerca 
de los problemas y necesidades de las personas con Síndrome de Phelan-McDermid. 
 
COLABORAR con asociaciones extranjeras que trabajan con niños y adultos con el Síndrome de Phelan-
McDermid. 
 

 

http://www.22q13.org.es/
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Nuestros VALORES: 
 
Para cumplir con nuestra misión, seguimos unos VALORES claros en los que creemos. En nombre 
de esos valores, trabajamos en beneficio de las personas con Síndrome de Phelan-McDermid y 
sus familias. 
 
RESPETO: Creemos en la dignidad de cada persona y en su derecho a vivir con lo mejor de sus 
habilidades. 
 
SOLIDARIDAD: Nos comprometemos a trabajar y hacer mejor la vida de las personas con Síndrome 
Phelan-McDermid tratando de entender su situación y los retos que esperan a sus padres, las 
familias y la comunidad. 
 
COMUNIDAD: Creemos en la fuerza de una comunidad de apoyo internacional en el que las 
personas con Síndrome de Phelan-McDermid pueden encontrar acogida, consuelo e información 
práctica. También creemos en colaboraciones científicas fuertes y productivas, que promuevan el 
desarrollo de la investigación ininterrumpida. 
 
TRANSPARENCIA: Vamos a ser directos y constantes en nuestra relación con las familias, 
colaboradores y otras personas involucradas.  Así como en el asesoramiento e intercambio de 
información médico-científica. Y trabajaremos constantemente para disponer de información 
actualizada que permita mantener al día a nuestra comunidad. 
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3. Proyectos de investigación del año 2017 
 

La Asociación trabaja en varias áreas para ayudar a los afectados por el Síndrome de 
Phelan-McDermid y para ello las investigaciones son clave para conocer el origen del 
síndrome y encontrar soluciones clínicas. Por ello, uno de los principales objetivos 
es conseguir recursos económicos para realizar estas investigaciones.  

Los fondos generados por nuestra Asociación y las donaciones recibidas, se dirigen a las 
siguientes prioridades de investigación: 

1. Desarrollo de recomendaciones clínicas basadas en evidencias para el Síndrome 
de Phelan-McDermid, a través de la investigación y ensayos clínicos. 

2. Desarrollo y evaluación de nuevos tratamientos para los principales síntomas y 
condiciones asociadas al Síndrome a lo largo de la vida. 

3. Identificación de la fisiopatología molecular del Síndrome de Phelan-McDermid 
para facilitar la investigación traslacional y el descubrimiento de fármacos. 

El año 2017 ha supuesto un punto de inflexión en esta área, pudiéndose financiar varios 
estudios de forma directa a través de la firma de dos convenios de colaboración con el 
Hospital Gregorio Marañón de Madrid y el Hospital Universitario de La Paz en Madrid, y 
de la colaboración con la Universidad Católica San Vicente Mártir para la realización de 
un estudio sobre nutrición en los pacientes con Síndrome de Phelan-McDermid en 
Valencia. 
 
Finalmente, en noviembre de este año, se ha abierto una Consulta Multidisciplinar 
coordinada por el Dr. Nevado y el Dr. García- Miñaur en el Hospital Universitario de La 
Paz de Madrid. 
 
Especialistas en Neurología Pediátrica, Neurología y Genética Clínica serán los que en 
principio atiendan a nuestros hijos. Si en el futuro es posible y necesario, se podría ampliar 
el número de especialidades. Las consultas se han iniciado de manera puntual con algunas 
familias de fuera de la Comunidad de Madrid y durante el próximo año se irá ampliando 
al resto de familias que voluntariamente quieran acudir a las consultas con los 
especialistas. 

En línea con nuestro objetivo de difundir el conocimiento sobre el Síndrome en la 
comunidad científica, organizando simposios, conferencias y fomentando la colaboración 
entre los investigadores, queremos dar a conocer y publicar las conclusiones de estos 
estudios en las άtǊƛƳŜǊŀǎ /ƻƴŦŜǊŜƴŎƛŀǎ LƴǘŜǊƴŀŎƛƻƴŀƭŜǎ ǎƻōǊŜ Ŝƭ {ƝƴŘǊƻƳŜ tƘŜƭŀƴ-
McDermid Europaέ en septiembre de 2018 en Madrid. 
 



3.1 Proyectos de investigación realizados durante el año 2017 

l año 2017 
P.1 Influencia del 
estado nutricional 
en los pacientes 
PMS España 
 

El estudio tiene como objetivo evaluar el perfil 
dietético de una cohorte de pacientes PMS, detectar 
posibles deficiencias de nutrientes y establecer 
estrategias dietéticas que mejoren su clínica y calidad 
de vida. Está dirigido por las profesoras Bárbara 
Gómez-Taylor Corominas y Eraci Drehmer en la 
Universidad Católica de Valencia.  
- Fecha inicio: mayo 2017 
- Fecha finalización: mayo 2018 
- Nº de participantes en el estudio: 29* (*= a fecha 

diciembre 2017)  
 

 

P.2 Caracterización 
Clínica de 
Pacientes PMS 
 

El estudio está dirigido por la Dra. Mara 
Parellada desde el Servicio de Psiquiatría del Niño y 
del Adolescente en el Hospital General Universitario 
Gregorio Marañón. Consiste en la valoración clínica y 
neuropsicológica de los participantes para explorar 
las áreas de desarrollo cognitivo, motor y del 
lenguaje, y las habilidades adaptativas y de la vida 
diaria. Y en la evaluación de posible presencia de 
problemas de salud mental asociados, trastornos 
psiquiátricos o del espectro del autismo (TEA). 
- Fecha inicio: mayo 2017 
- Fecha Finalización: mayo 2018 
Nº participantes en el estudio: 49* (*= a fecha 
diciembre 2017) 
 

 
 
 

P.3 
Caracterización 
genética y 
Diagnósticos CGH 
Array nuevos 
Pacientes PMS 
 

Tiene como objetivo el establecimiento de un equipo 
permanente de diagnóstico mediante la realización 
de pruebas CGH Array gratuitas (40 test). Este trabajo 
se lleva a cabo en el INGEMM-Instituto de Genética 
Médica y Molecular del Hospital Universitario La Paz 
(Madrid) con los investigadores Dr. Pablo Lapunzina y 
Dr. Julián Nevado. 
- Fecha inicio: octubre 2017 
- Fecha finalización: octubre 2018 
 
Queremos darle continuidad a partir de 2018 y 
buscamos financiación privada o pública. 
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4. Actividades del año 2017 
 

1. IV CARRERA SOLIDARIA HEFAME (MURCIA) 
 

 
 
Comenzamos el año participando en la IV 
Carrera Solidaria organizada por HEFAME 
el día 8 de enero.    
Agradecemos por cuarto año consecutivo 
la colaboración desinteresada de Hefame 
a favor de la Asociación y el gran 
despliegue de medios que hicieron 
posible que la organización fuese 
impecable.  

Además de las carreras organizadas, los 
trabajadores y sus familias pudieron 
disfrutar de juegos tradicionales, 
gymkanas y otras actividades, donde se 
pudo compartir compañerismo, deporte, 
amistad, compromiso y solidaridad. 
 
¡Muchas gracias a todos!  

 
 

 
 

2. II CARRERA DE NAVIDAD SOLIDARIA (MURCIA) 
 

                            
El pasado 14 de enero, la Asociación de Comerciantes de Vistalegre y Belén organizó una 
carrera solidaria infantil que tuvo muy buena acogida.  A pesar de ser un día de mucho 
frío en Murcia, hubo gran participación de niños sonrientes y felices. 
 



 

  
 

 
 
 

Toda la recaudación se donó a la 
Asociación Síndrome Phelan-
McDermid. 
 
En la foto de la derecha, Pablo y Mario, 
dos niños murcianos con el Síndrome 
de Phelan-McDermid que participaron 
en la carrera. ¡Enhorabuena 
campeones! 

 
 
 
3. MARATÓN DE MAQUILLAJE (BURGOS) 

 

Nuestra amiga Sandra Vicario de "Salón 2 Ambientes" nos organizó un Maratón Solidario 
de Maquillaje y Peluquería el pasado 16 de enero en Burgos. Agradecemos enormemente 
el apoyo de todas las personas que se acercaron hasta allí y colaboraron en esta divertida 
actividad.   
 

 
Fotos: Yolanda Rueda junto a su hija Esther y la 
maquilladora Sandra Vicario, en el centro donde 
se realizó el maratón. A la derecha, cartel 
promocional de la actividad. 
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4. CARRERA SOLIDARIA ORGANIZADA POR EL AMPA CEIP 
MEDITERRANEO LA MANGA (VALENCIA) 

El pasado día 30 de enero, se celebró la II 
Carrera Solidaria, con el motivo de Día de 
la Paz, en nuestro colegio. El dinero 
recaudado se destinará a Asociación 
Síndrome Phelan-McDermid όмΦтор ϵύ y a  

la ONG, Save The Children.  
 
Los alumnos, profes y padres disfrutaron 
haciendo deporte, animando unos a 
otros y aprendiendo a ser solidarios. 
Agradecemos al colegio, especialmente a 
los profesores de educación física la 
maravillosa organización, a los padres y 
madres su participación y a los peques su 
entusiasmo, compañerismo y 
solidaridad.  
 
Un gran día para todos. 

 
 
 
 

 
 
 

5. HEFAME MATERIALIZA SU COMPROMISO CON LOS PACIENTES CON 
PHELAN- MCDERMID (MURCIA)

Carlos Coves, presidente de 
Grupo Hefame, entregó el pasado 
miércoles 8 de febrero, a la delegada 
en Murcia de la Asociación Phelan-
McDermid, Victoria Vivancos, un 
cheque con el importe recaudado 
(440ϵύ en la IV San Silvestre de 
Hefame en el centro de Santomera y I 
San Silvestre en el centro 
de Barcelona.                                                       

 
En total, en ambas carreras solidarias 
participaron más de 500 personas, 
sumando a empleados, familiares y 
amigos 
 
 
 
 
 
 
 

 

 
 

 
 
 
 
 
 
 

 
 
 

 

https://www.diariofarma.com/tag/carlos-coves?utm_source=diariofarma&utm_medium=web&utm_campaign=smartlink
https://www.hefame.es/?utm_source=diariofarma&utm_medium=web&utm_campaign=smartlink
https://www.diariofarma.com/tag/murcia?utm_source=diariofarma&utm_medium=web&utm_campaign=smartlink
https://www.diariofarma.com/tag/barcelona?utm_source=diariofarma&utm_medium=web&utm_campaign=smartlink


 

  
 

  
 

6. PRESENTACIÓN DE LA GUÍA DE SEXUALIDAD Y DISCAPACIDAD 
(BURGOS) 

 

El 24 de febrero 2017, en los salones del 
Centro de Referencia de Enfermedades 
Raras de Burgos (CREER) Yolanda Rueda 
en representación de la Asociación 
participó en la presentación de la Guía de 
Buenas Prácticas y Sexualidad en 
Enfermedades Raras junto a sus autores 
y a la coordinadora del Programa de 
Personas y Proyecto de Vida del centro, 
Marta Fonfría. 

 

 
 
7. DÍA MUNDIAL DE LAS ENFERMEDADES RARAS (BURGOS) 

 

 

  
 
 
Este año participamos en la organización 
de la cadena humana rodeando el 
edificio del CREER para dar visibilidad a 
las enfermedades raras y otras 
actividades.  
 

 
 
 
8. FIRMA DE CONVENIO CON EL AYUNTAMIENTO DE BOADILLA DEL 

MONTE (MADRID) 
 

En torno a la celebración del Día Mundial 
de las Enfermedades Raras, el alcalde de 
Boadilla del Monte, Antonio González 
Terol, acompañado de la primera 
teniente de alcalde y concejal de Asuntos 
Sociales, Susana Sánchez Campos, 
suscribió un protocolo de colaboración 
con la Asociación Síndrome Phelan-
McDermid, la Fundación Almar y la 
Asociación Española del Síndrome de 
Sotos.      

     .
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Entre los objetivos que han quedado recogidos en el Protocolo de Colaboración destacan 
los de dar a la población información sobre las enfermedades raras, fomentando así su 
visibilidad y sensibilización; facilitar el desarrollo inclusivo de las personas con 
discapacidad derivada de estas enfermedades; proporcionar información y formación a 
los colectivos que intervienen directamente en la vida de los enfermos, mediante charlas 
o talleres informativos; y la puesta en marcha de acciones conjuntas para la recaudación 
de fondos que permitan avanzar en la investigación en torno a estas enfermedades. 
 
Para ello, entre otras medidas se creará una mesa de trabajo integrada por los técnicos 
municipales y las asociaciones para evaluar de forma periódica las acciones emprendidas; 
se pondrán en marcha talleres y campañas de concienciación en los centros escolares, y 
se trabajará para dar difusión sobre estas enfermedades a través de los medios y recursos 
disponibles. 
 
 
 

9. CARRERA 7K SAPLAYA (VALENCIA) 

 

 

Las condiciones climatológicas dieron un 
respiro el pasado domingo 12 de febrero 
y animaron a que un total de 1.000 
corredores participaran en la carrera 
solidaria 7K Port Saplaya a favor de la 
asociación Phelan-McDermid. Uno de los 
momentos más emotivos fue cuando el 

alcalde de Alboraya, Miguel Chavarría, 
junto con los organizadores y miembros 
de la corporación, entregó a Ismael Tena, 
representante de la Asociación Phelan- 
McDermid de Valencia, el cheque de 
1.000 euros recaudados en el evento. 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 



 

  
 

10. ALUMNOS DEL CEU - CARDENAL HERRERA DISEÑAN CAMPAÑAS 
PARA LA ASOCIACIÓN PHELAN-MCDERMID (VALENCIA) 

 

Estudiantes de último año del Grado de 
Publicidad y Relaciones Públicas del 
CEU han demostrado que saben unir 
creatividad y solidaridad para ejecutar 
campañas de publicidad de calidad.          
 
Las piezas diseñadas por los 
estudiantes para la asociación 
buscaban difundir y sensibilizar sobre 
la realidad de esta enfermedad rara, y 
de las personas y las familias que sufren 
a diario sus consecuencias. 
 
Y en palabras de Beatriz Perelló, 
ƴǳŜǎǘǊŀ 5ŜƭŜƎŀŘŀ Ŝƴ ±ŀƭŜƴŎƛŀΣ άla 
importancia de iniciativas como esta 
del CEU es doble, ya que ponen a 
disposición de asociaciones con pocos 
recursos pequeñas agencias de 
comunicación, pero además 
proporciona a los jóvenes 

una formación humana que no tiene 
precio, ya que les sensibiliza sobre  
 
otras realidades que no están tan lejos 
ŘŜ ŜƭƭƻǎέΦ 

 
 
 
 

 

11. FIRMA DEL CONVENIO DE COLABORACIÓN CON INNOMEDYX  
(VALENCIA)
 

En el mes de marzo, se firmó un convenio de colaboración entre ambas partes que tiene 
por objetivo promover la investigación médica, científica y tecnológica con el fin de ayudar 
y mejorar la calidad de vida de las personas. Entre otras cosas es fundamental la 
divulgación del conocimiento de las enfermedades (en especial las poco frecuentes) entre 
médicos, investigadores, docentes y la sociedad en su conjunto. 
 
 

 
 
 
 
 
 
En la foto podéis ver a Rosa Valenzuel,a Directora 
General de Innomedyx. Centro de Investigación 
Traslacional en Medicina, y a Norma Alhambra, 
Presidenta de la Asociacion Síndrome Phelan 
McDermid ς España (Foto hecha en Conselleria 
De Sanitat. GVA en la presentación de la Gala 
Solidaria Abrazos). 

 

En palabras de Rosa Valenzuela, άƭo que buscamos con esta unión entre INNOMEDYX y la 
ASOCIACIÓN SÍNDROME PHELAN-MCDERMID es la de establecer vías comunes y apoyos 


