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O que é a sindrome de Phelan-McDermid

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

A sindrome de Phelan-McDermid (PMS) ¢ uma condicdo
genética rara causada por uma haploinsuficiéncia do Gene
SHANK3 devido a uma delecdo ou outra anomalia estrutural
do cromossoma 22 na regi@o 22913, ou uma mutacdo
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-se entre si.
Essa comunicagdo é necessdria para fungdes cerebrais
como a aprendizagem, a memoaria e as interagdes sociais,
bem como para os sinais que o cérebro envia ao resto do
corpo, para fungdes como caminhar.

A prevaléncia estimada é de 1:15.000 com base nos 2% da
populacdo com PEA com impacto intelectual atribuidos a
esta sindrome, no entanto devido & dificuldade de detecdo
precoce em Portugal temos + 60 familias diagnosticadas
(1:180.000).

/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
Coordenacdo fina pobre

Anomalias cerebrais
Déficit de atencdo

Diarreia/obstipacdo

Articulacdes laxas

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

InfecBes respiratodrias

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

Dismorfias menores como crescimento acelerado
ou anormal, pestanas longas, pdlpebras tumefactas,
ponta do nariz bulbosa, orelhas proeminentes ou
displdsicas, md&os carnudas, unhas dos pés
displdsicas e sindactilia dos dedos dos pés podem
também estar presentes.

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

\Doencos endocrinas

Outras Comorbilidades

Quistos aracnadides, dilatacdo ligeira dos ventriculos cerebrais, otite média recorrente, subluxacdo da anca, refluxo
vesicoureteral, estrabismo, linfedema, sudorese reduzida com tendéncia ao sobreaquecimento, hipotiroidismo;
problemas gastrointestinais: diarreia crénica ou obstipacdo, dificuldades de alimentag¢do 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
sdo resiliéncia e presumir competéncia.

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

Recomendada a Comunicagcdo 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 adaptacdo de
comportamentos, através de refor¢co positivo, aprendizagem por

modelo e andlise de tarefas, bem como a terapia
ocupacional com integra¢do sensorial como o Método
Padovan de reorganizacdo neurofuncional.

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

Para os casos mais graves de gestdo do défice de
aten¢do, epilepsia, hiperatividade e impulsividade /nas
pessoas afetadas podem ser seguidas algumas
recomendagdes farmacoldgicas especificas para a
sindrome.
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A Associacdo Phelan-McDermid Portugal - APMP

A Associag¢do Phelan-McDermid Portugal - APMP é uma Associag¢do de familias para familias
constituida em 29 fevereiro 2024, que tem como propdsito reunir e divulgar o conhecimento sobre
a sindrome de Phelan-McDermid nas comunidades médica e cientifica, escolar e na sociedade
em geral. Inicidmos o ano de 2025 com 57 associados, representantes de 30 familias, que tém um
familiar afetado pela sindrome.

Constitui objeto da Associacdo, a defesa e promocé&o dos direitos e interesses das pessoas com
a sindrome de Phelan-McDermid e as suas familias perante as comunidades médica e cientifica
e na sociedade em geral. Com vista a melhorar a qualidade de vida e participacdo social das
pessoas afetadas, a Associacdo promoverd e ajudard na investigacdo cientifica sobre a sindrome
e empreenderd todos 0s atos necessdrios para constituir-se como um apoio de exceléncia no
dmbito da capacitacdo da autonomia e vida independente das pessoas afetadas pela sindrome
e com doenc¢as raras em geral.

Temos como Visdo, Missdo e Valores:

VISAO

Um mundo onde as pessoas afetadas pela Sindrome de Phelan-McDermid sejam capacitadas e
desfrutem de uma vida independente e colaborativa numa comunidade soliddria.

MISSAO

A nossa missdo é unir esforcos para melhorar a qualidade de vida e capacitar as pessoas
afetadas pela Sindrome de Phelan-McDermid e as suas familias em todo o mundo portugués.
Atuando como defensores dos seus direitos junto de instituicdes oficiais, aumentamos a
conscientizacdo para obter mais apoio governamental as familias e promovemos pesquisas sobre
inovacdes médicas.

Comunidade

Acreditamos na forca de uma comunidade de apoio onde as pessoas afetadas pela Sindrome de Phelan-
McDermid podem encontrar aceita¢do, conforto, informacdo atualizada e conselhos praticos. Um local
seguro, onde podemos ser nds mesmos, auténticos e com isso crescer mais fortes juntos.

Estamos empenhados em fomentar uma colaboragdo cientifica mais profunda com a comunidade das
nossas familias, pois isso é fundamental para o sucesso de futuras pesquisas.

Humanidade

Acreditamos na dignidade inerente a cada pessoa com Sindrome de Phelan-McDermid e no seu direito &
melhor vida possivel e ao aprimoramento das suas capacidades.

Promovemos uma mentalidade de mente aberta, onde as pessoas sdo encorajadas a desafiar ideias com
cuidado, equilibrio e curiosidade, fomentando a coesdo através de uma melhor compreensdo dos distintos
desafios que enfrentam aqueles que sdo diagnosticados e as suas familias, cuidadores e comunidades em
todo o mundo.

Integridade

Nosso compromisso com a integridade significa permanecermos fiéis & nossa missdo e valores da
Associacdo, mantendo os mais altos niveis de transparéncia em todas as nossas interagcdes com familias,
colaboradores, pesquisadores, médicos e doadores.

Atencdo

O bem-estar individual e familiar é fundamental para promover a mudanca sustentdvel de mentalidades
e termos a capacidade de cuidar de nés mesmos e das pessoas afetadas, garantindo que as pessoas
sejam vistas e energizadas. E essencial conseguir descansar, estabelecer ligacdes, vermo-nos uns/ aos
outros, sonharmos juntos e termos a energia necessdria para a tarefa que temos em maos.
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A Associacdo surgiu para que estas familias pudessem ter uma voz oficial, com representatividade
nacional e europeia, que funcionasse como uma for¢ca de pressdo e colaboracdo para a
promoc¢do da investigagdo em Portugal, que pudesse ser criado um centro de referéncia médico
em Portugal e que as nossas familias viessem a participar dos ensaios clinicos em curso.

Associacdo tem como objetivos principais:

1. Melhorar a qualidade de vida e participacdo social das pessoas afetadas pela sindrome de
Phelan-McDermid e suas familias.

2. Educar e divulgar o conhecimento sobre a sindrome de Phelan-McDermid nas comunidades
médica e cientifica e na sociedade em geral.

3. Promover e ajudar a investigacdo cientifica para compreender a Sindrome de Phelan-
McDermid, no que concerne as suas causas, manifestacdes e consequéncias para a saude
das pessoas afetadas.

E o plano de actividades para os primeiros anos aprovado na Assembleia Constituinte foi
acordado o foco nestes objectivos durantes os primeiros anos do mandato.

1. Melhorar a qualidade de Vida e Participacdo Social das Familias:
1. Criar Site e Presenca Digital Phelan-McDermid Portugal
2. Dinamizar féruns de apoio virtuais e reunides regionais das familias
3. Divulgac&o das medidas de apoio as familias
2. Contribuir para o maior conhecimento sobre a sindrome de Phelan-McDermid:
1. Criar um repositério em Portugués da informacdo existente sobre PMS
2. Participar nos féruns de doengas raras e dar a conhecer a nossa sindrome
3. Publicar livros/manuais que expliguem de forma diddtica esta condicdo
4. Iniciativa “Shine Green” a 22 de Outubro 2024 e #RunlikeHero (Corrida fisica em Lx(?))
3. Promover e ajudar & investigac¢do cientifica:
1. Apoiar a criacdo de um centro de referéncia de doencas raras - PMS em Coimbra
2. Organizacdo de Conferéncias Cientificas sobre PMS em 2025.
3. Promocdo da participacdo das familias portuguesas em estudos e ensaios
internacionais.

Na Assembleia Geral Ordindria de 17 novembro 2024, foi aprovado para 2025, as seguintes
dreas de intervencdo.

1. Melhorar a qualidade de Vida e Participa¢do Social das Familias:

O apoio as familias é fundamental, o isolamento provocado pelo diagnéstico e gestdo das
dificuldades associadas a uma sindrome rara como a PMS s&o por demais impactantes, € 0 Nosso
foco continuard em oferecer um porto de abrigo as familias afetadas.

A nossa Associagcdo apoia a comunicacdo entre as familias afetadas pela sindrome de Phelan-
McDermid através de reunides, do nosso site www.phelan-mcdermid.pt, os nossos canais de
comunica¢do nas redes sociais € o grupo de WhatsApp, além de e-mails a todos associados.

Assim durante o ano de 2025 iremos continuar a completar e atualizar a informacdo disponivel
no site, para que as familias tenham sempre disponivel a ultima informacdo relevante sobre a
sindrome.

Face a grande dispers@o geogrdfica dos associados, iremos em 2025 apostar na promocdo das
redes sociais e encontros online para fortalecer o sentimento de pertenca a uma comunidade. E
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importante, relembrar as familias que ndo estdo sozinhas e que hd quem os compreende e que
tem conhecimento para partilhar.

Em 2025 iremos reforcar a divulgacdo no site dos direitos e apoios existentes para as pessoas
com um grau de incapacidade elevada, como s@o os nossos filhos. E uma informagdo util, que
infelizmente nem sempre se encontra disponivel em formato acessivel.

Conscientes da dificuldade em encontrar apoio especializado em condicdes econdmicas
razodveis, iremos durante 2025 celebrar protocolos com Instituicdes e profissionais de saude,
como psicologos, para que as familias possam aceder aos seus servicos em condicdes mais
vantajosas. A saude mental € um imperativo para os cuidadores.

Continuaremos durante o ano de 2025, a promover que as familias, organizem encontros
regionais, como picnics. Estes encontros informais, sem conteudos programados, sdo essenciais
para a constituicdo de um espirito de fraternidade entre as familias.

Da parte da Associac@o, sempre que tenhamos acesso, iremos dar a conhecer as familias as
possibilidades de participacdo em eventos culturais sem custos como o Meo Kalorama.

Devido a grande dificuldade de as familias encontrarem médicos, nomeadamente psiquiatras e
neurologistas, que tenham a disponibilidade para conhecer a fundo as condicdes particulares do
seu familiar e participarem no PMS Neuropsychiatric Consultation Group - ECHO, no inicio de 2025
a Associac¢do ird dinamizar um painel de peritos europeus para uma consulta colectiva com as
familias dos casos mais complexos.

Iremos também providenciar sessées online com tradu¢do com a Dr.® Teresa M. Kohlenberg dos
Estados-Unidos, que durante a conferéncia de novembro, acedeu a realizar uma consulta com as
familias cujos familiares estivessem a passar por uma fase complicada comportamental com
consequéncias de desequilibrios psiquiatricos.

2. Contribuir para o maior conhecimento sobre a sindrome de Phelan-McDermid

Iremos dar continuidade & estratégia de assegurar a traducdo das versdes mais recentes de guias
e documentos essenciais para as familias e disponibiliza-los no nosso site para acesso de todas
as pessoas interessadas. A traducdo dos documentos é apoiada por diversos meédicos
portugueses, a quem desde da Direcdo agradecemos a generosidade de nos terem apoiado
nesta tarefa tdo importante.

O Site da Associacdo, www.phelan-mcdermid.pt, é por exceléncia o primeiro repositério em
Portugal da Informacéo sobre PMS. E um trabalho continuo, mas que ja ganhou reconhecimento,
sendo recomendado pelos servicos de genética do Hospital Santa Maria, a quando da emisséo
do Informe de Genética a novos pacientes. Durante o ano de 2025 iremos incluir os videos da
Conferéncia realizada em Novembro 2024.

Iremos em 2025 continuar a divulgar a sindrome de Phelan-McDermid, quer nos féruns nacionais
da drea de saude e iniciativas promovidas pela RD Portugal, quer internacional em formacdes e
eventos da Eurordis e ERN Ithaca, onde fomos pioneiros na advocaccy da PMS,

Como representantes das familias com PMS em Portugal, continuaremos a participar nas diversas
consultas publicas na drea da saude e dos direitos das PcD,

Apds a primeira grande divulgacdo dos documentos sobre a sindrome, divulgados a 39
faculdades, 27 Associacdes Profissionais e 752 Unidades de Saude, entre Hospitais e Centros de
Saude familiares, iremos procurar junto das entidades oficiais a divulgag¢do sobre a sindrome/no
seguimento da Resolucdo da Assembleia da Republica n.° 95/2023.

Associacdo Phelan-McDermid Portugal - APMP | B<X: apmp@phelan-mcdermid.pt |€ Rua Brito Capelo 649 - 1° Andar, 4450-075 Matosinhos



ﬁ.\ Associacdo

Phelan-McDermid

c Portugal
Iremos em 2025, dar seguimento & campanha “Shine Green” no dia internacional da PMS a 22 de
outubro. Desde 2020 que conseguimos iluminar de verde a noite em diversas cidades portuguesas
e objetivo para 2025 é aumentar essa divulgacdo. Em 2024, a noite iluminou-se de Verde em
Caldas da Rainha, Cascais, Castelo Branco. Evora, Faro, Funchal, Angra do Herofsmo, Leiria, Lisboa
(Praca Comércio, Factory, Alcantra Terra, Ageas), Portalegre, Porto (i3S, Casa da Musica, Palacete
Viscondes de Balsemd&o, Ageas Porto), Tomar, Vila Real Santo Anténio, a par da divulgacdo em
sites instituicionais como portal autdrquico.

Em 2025 iremos nos associar & corrida #RunlikeHero internacional e promover o evento para que
mMais portugueses participem.

3. Promover e ajudar & investigacdo cientifica

Durante o ano de 2024, recolhemos diversos inputs face & possibilidade de implementar um centro
de referéncia de doencas raras - PMS em Coimbra. Do que recolhemos durante a nossa
conferéncia em Coimbra e dos inputs das reunides de trabalho da RD Portugal e da visdo
partilhada na reunido anual da ERN Ithaca ficou claro que o caminho para conseguirmos um
centro de referéncia em Portugal é trabalhar com organizacdes similares para ter um centro
partilhado, dado o reduzido nimero de pacientes com PMS em Portugal.

Assim, durante os préximos anos, trabalharemos com outras associagdes para promover a
criacdo em Portugal de um Centro de Referéncias para Sindromes com Impacto Cognitivo e
Desenvolvimental.

No sentido de estabelecer e consolidar as relacdes necessdrias para promover a participacdo
das familias portuguesas em estudos e ensaios internacionais, iremos participar do Congresso
Internacional de Phelan-McDermid em Barcelona em junho, o qual agrega um simpdsio sobre
drug development e uma conferéncia cientifica para familias. E nossa conviccdo, que precisamos
mostrar o que se faz em Portugal e estabelecer contactos que possam facilitar a participacdo do
nosso pais em futuros ensaios clinicos.

Durante 2025 e anos seguintes, iremos colaborar como Patient Advocacy Organization (PAO) em
candidaturas de projetos europeus de pesquisa que foquem a recuperacdo do funcionamento
das sinapses e sindromes de impacto neurodesenvolvimental.
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Orcamento 2025

Sendo o ano de 2025 um ano de continuidade, dado que antecipdmos a realiza¢cdo da Conferéncia
Cientifica para 2024, este orcamento reflecte a prioridade dada na continuidade da divulgacéo
da sindrome de Phelan-McDermid.

Durante 2024, tivemos um evento disruptivo, a organizacdo da primeira Conferéncia Cientifica
sobre a sindrome de Phelan-McDermid, cujo orcamento foi 7 vezes superior ao nosso or¢camento
anual corrente. Foi um acto de fé por parte da Direcdo, com a premissa que sé o fariamos se
conseguissemos obter financiomento e fomos competentes na escolha dos fornecedores,
conseguindo no final do evento ter uma margem positiva superior a 20% sobre as receitas no
total de 4819.91€.

Assim para 2025, foi aprovado na Assembleia Ordindria de 17 setembro de 2024 o seguinte
orcamento:

Receitas 2025 Receitas: A generalidade das receitas resultada
Quotas 3600€ 4g cobranca de quotas aos  associados.
Apois/Donativos 500 € Prevemos angariar alguns apoios relativos a
Iniciativas 350 € vendas de merchandising e ter uma participacdo

Total Receitas 4 450 € do valor angariado na iniciativa #Runlikeahero 25.

Despesas 2005
: P — Despesas: A maior rubrica das despesas estd
Site 566€  dedicada a despesas de representacdo (52%) e
Banco 100 € dizem respeito aos custos com as viagens para
Comunicacdes 148 € participacdo de Congressos e Reunides das
Economato 100 € entidades que a Associacdo faz parte, de forma a
divulgarmos a sindrome.
Divulgagdo/Publicidade 900 £ 9
Despesas de Representacdo 2260€ Asdespesas administrativas representam 16% e os
N custos de divulgacdo 21% das despesas
Formacdo 300 €
orcamentadas.
FSE 180 €

Total Despesas 4354 €

Prevemos encerrar o ano de 2025 com um
resultado operacional breakeven de 96€.

Resultado Operacional 96 €

Associac¢d
@ Phelan-McDermid
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