SINDROME DE PHELAN-MCDERMID

Classificag¢do Internacional de Doeng¢as (CID-10-COM): Q93.52
OMIM #606232; NIH NBK1198; ORPHA: 48652

O www.phelan-mcdermid.pt familias@phelan-mcdermid.pt Q +351 917819499



[ Classificagdo Internacional de Doengas (CID-10-COM): Q93.52; OMIM #606232; NIH NBK1198; ORPHA: 48652]

O que é a sindrome de Phelan-McDermid?

A sindrome de Phelan-McDermid (PMS) é uma condi¢cdo genética
rara causada por uma haploinsuficiéncia do Gene SHANK3 devido
a uma dele¢@o ou outra anomalia estrutural do cromossoma 22 na
regid@o 22913, ou uma mutagdo patogénica do gene.

A proteina codificada pelo SHANK3 atua nas sinapses, funcionando
como uma estrutura de suporte que ajuda as células nervosas, ou
neurdnios, a comunicarem entre si. Essa comunicacdo € necessdria
para fungdes cerebrais como a aprendizagem, a memoria e as
interacdes sociais, bem como para os sinais que o cérebro envia ao
resto do corpo, para fungdes como caminhar.

A prevaléncia estimada é de 115000 com base nos 2% da
populagdo com PEA com impacto intelectual atribuidos a esta
sindrome, no entanto devido & dificuldade de dete¢do precoce
temos em Portugal = 50 familias diagnosticadas (1:250.000).

(Muito frequentes (>70%)
Hipotonia

Alta toleréncia a dor

Disturbios do sono

Perturbacdo do espectro do autismo
Atraso ou auséncia de fala

Atraso cognitivo moderado a grave
Coordenagdo fina pobre

Anomalias cerebrais
Déficit de atencdo

Diarreia/obstipacdo

Articulacdes laxas

Frequentes (>35% e <70%)
Convulsdes / Epilepsia
Morder objetos ndo comestiveis

Infecdes respiratdrias

A sindrome de Phelan-McDermid pode apresentar um
amplo espectro de sintomas com diferentes graus de
severidade no neurodesenvolvimento, assim como
manifestagcdes sistémicas, incluindo um atraso global do
desenvolvimento (AGD), perturba¢do do desenvolvimento
intelectual (PDI), atraso ou auséncia de fala, perturbag¢do
do espectro do autismo (PEA), hipotonia, epilepsia,
defeitos cardiacos congénitos, disturbios gastrointestinais,
malformagdes urogenitais.

Dismorfias menores comuns, com maior presenca nas
delecdes, sdo o crescimento acelerado, pestanas longas,
pdlpebras tumefactas, ponta do nariz bulbosa, orelhas
proeminentes ou displdsicas, mdos carnudas, unhas dos
pés displdsicas e sindactilia dos dedos dos pés.

P
Pouco frequentes (<35 %)
Refluxo gastroesofdgico
Descompensagdes neuropsiquidtricas
Catatonia
Encefalite autoimune
Anomalias renais
Problemas de controlo de esfincteres
Doencas enddcrinas

Outras Comorbilidades

Quistos aracnoides, dilatagdo ligeira dos ventriculos cerebrais, otite média recorrente, subluxagdo da anca, refluxo vesicoureteral,
estrabismo, linfedema, sudorese reduzida com tendéncia ao sobreaquecimento, hipotiroidismo; problemas gastrointestinais:
diarreia crénica ou obstipacdo, , dificuldades de alimenta¢cdo no periodo neonatal.

As pessoas afetadas devem ser encaminhadas para as diversas
especialidades de neurologia, cardiologia, gastroenterologia,
pediatria do desenvolvimento, psiquiatria e psicologia, nefrologia e
endocrinologia para apurar os possiveis impactos.

Embora a maioria dos casos sejam de novo os pais devem
realizar exames genéticos para apurar se ndo sdo
portados de uma translocacdo equilibrada.

Terapias Recomendadas?

N&o hd cura ou tratamento especifico para esta sindrome. No
entanto, existem terapias que ajudam a aliviar os efeitos na vida
quotidiana e a melhorar a qualidade de vida. As palavras de ordem
s&o resiliéncia e presumir competéncia.

Face as prioridades de cada crianga devem ser estabelecidos
planos terapéuticos que permitam atingir ou maximizar a
autonomia, socializa¢do e aprendizagem.

Promover o uso da Comunica¢do Aumentativa e Alternativa (CAA).

Em caso de hipotonia investir na fisioterapia e outras terapias
fisicas, como massagem infantil, hidroterapia, hipoterapia.

Mostrou-se eficaz em criangas mais novas a terapia
comportamental ABA, cujo fundamento se baseia na adaptagdo de
comportamentos, através de reforgo positivo, aprendizagem por
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modelo e andlise de tarefas, bem como a terapia
ocupacional com integra¢do sensorial como o Método
Padovan de reorganizagdo neurofuncional.

Em caso de disturbios gastrointestinais o funcionamento
celular pode estar comprometido devido & auséncia ou
alteracdo de genes. A suplementag¢do alimentar e uma
dieta dirigida (sem gluten e ldcteos) podem auxiliar a
otimizar o funcionamento celular.

Para os casos mais graves de gestdo do défice de
atencdo, epilepsia, hiperatividade e impulsividade nas
pessoas afetadas podem ser seguidas algumas
recomendacdes farmacoldgicas especificas para a
sindrome (https://pmsf.org/neuropsych/).

A Associac@o Phelan-McDermid Portugal - APMP é uma Associacdo de familias
. para as familias. Queremos reunir e divulgar o conhecimento sobre a sindrome de
Phelan-McDermid phelan-McDermid nas comunidades médica e cientifica, e na sociedade em geral.

Em 2024 vamos trabalhar para fornecer informacdes
precisas sobre a doenca, oferecendo apoio as familias e
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