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Como nascemos?

» O papel de FaceBook
» 12 familias em casa

» Aajuda da Fundacao dos EUA
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12 Conferéncia Cientifica na Espanha
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Quais sao 0s nossos objetivos?

» Atencao as familias:

» O primeiro contato com a nova realidade, estar ao seu lado, orienta-
los e aconselha-los.

» Coloca-los em contato com os médicos para recolher todos os dados.

» Treina-los e informa-los sobre os avancos em terapias, tratamentos e
pesquisas.

» Promover e financiar a investigacao:
» Para caracterizar ainda mais a sindrome.
» Para um dia encontrarmos a cura.

» Ponto de ligacao entre médicos e pesquisadores para que surjam
colaboracoes entre eles (Organizacao da Conferéncia Cientifica).
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Que necessitamos?

1. Dar a conocer el Sindror

Para ser diagnosticado ...




Que necessitamos?

2. Localizar mals casos

Para que se conheca ...




Que necessitamos?

3. Os dados no registo

Para serem investigados...




Que necessitamos?

4. Recursos

Para avancar ...




Qué necesitamos?

4.1. Investigadores

Se nao ha investigadores
a trabalhar , ndo ha
progresso possivel ...

Os investigadores
precisam de dados...




Que necessitamos?

4.2.- Dinheiro

Para promover, apoiar e
Implementar as iniciativas
de investigacao




QUEM SOMOS AGORA?

» Temos atualmente 65 socios

» 61 tém uma crianca afetada

» No nosso banco de dados ha 65

pessoas afetadas
» AAssociacao sao todos !!

» NOs somos parte da Global Partners
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QUEM SOMOS AGORA?

A Direcc¢ao da nossa Associacdo é atualmente formada
pelas seguintes pessoas:

Secretario: Carlos Dominguez
Presidente: Norma Alhambra Jiménez Valdés-Hevia

Mama de Lorena Dominguez Papa de Carlota Dominguez

Vicepresidente: Juan Ramén
Rodriguez Hernandez
Papa de Berta Rodriguez

Tesorero: Carlos Garcia Ruiz
Papa de Juan Carlos Garcia

MEMBROS:
Manolo, pai Pablo
Dolores, mae Sara
Barbara, mae Mar
Beatriz ,mae Beatriz
Jose, pai Santiago
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QUEM SOMOS AGORA?

Também temos a trabalhar connosco os nossos Delegados de Regiao

Daniel Calzado
Delegado

Andaluzia

Marisa Binimelis
Aristin
Delegada das
Ilhas Baleares

Beatriz Perello
Delgada
Valéncia

Ljubitza Karlezi

Chile

Vera Tamantini
Italia

Marta Mestre
Delegada Aragén

Victoria Vivancos
Delegada
Murcia

Mari Luz Estrada
Delegada
Asturias

Miriam Torres
México D.F.

Rui Barbosa
Guedes

Portugal

Yolanda Rueda
Delegada
Castillay Leo6n |

Ana M? Urgiles
Delegada
Navarra

Kenneth Rosales
Costa Rica

Aquiles Sanchez
Peniche

México Yucatan

Rocio Bezdicek
EEUU (habla
hispana)

Oscar Lorenzo
Delegado de
Castillay Leon Il

Coro Tellechea
Delegada Pais
Vasco

ES

@ Phelan-McDermid

ASOCIACION SINDROME




NASCIMENTO DO NOSSO WEB em 2013

» 10 MESES 6585 VISITAS
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4 Imagina un gran libro

(QUE ES?

™\ Todas las visitas
El Sindrome de Phelan-McDermid, o delecion del cromosoma 22913, €5 una condiion Qenética 4 A5
considerads enfermedad rara Estd causada en la mayoria de casos por la pérdida de matenal genético
del extremo terminal del cromosoma 22 Esta pérdida se produce durante 1a dmision celular, cuando los

cromosomas se alinean y replican, algunos de ellos se rompen y se plerden Grafico de visitas por ublcacién 0
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NASCIMENTO DE NOSSA LOJA ON-LINE em 2014
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Hou ingnesos generados por la venle de produclos de eale lienda son deslinados @ la
de eale sindrome con ef objelivo de enconliar un medicamenlo que pueda veverlty parle de sus efeclos.
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Merchandising da Associacao
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3. ACTIVIDADES DO ANO DE 2015

ACTO OFICIAL DE PRESENTACION DEL MAPA INTERACTIVO DE UNIDADES DE
EXPERIENCIA

ACTO OFICIAL POR EL DIA DE LAS ENFERMEDADES RARAS

JORNADAS DE DIVULGACION DIA MUNDIAL DE LAS ENFERMEDADES RARAS
METAMORFOSIS DE FACCIO

LA SONRISA DE BEATRIZ

| TORNEO DE PADEL PHELAN-LASA EN VALLADOLID

CENA DE LA MESTRESSES DE S'THORTA

JORNADAS ESCUELA DE ENFERMEDADES RARAS 3eras

V ENCUENTRO DE FAMILIAS EN BURGOS.
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3. ACTIVIDADES DO ANO DE 2015
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| TORNEO DE PADEL SOY UN HEROE VALENCIA

CARRERA'Y MARCHA CLUB DEPORTIVO MUR | CASTELL-TUGA EN
LA VALL D‘UXO

Il TORNEO DE GOLF SOLIDARIO DE LA ASOCIACION DE VETERANOS
DEL REAL MADRID

TORNEO DE PADEL LAS AGUILAS

SUPER PHELAN SE SUBE A UNA MOTO DE COMPETICION
RESPIRO FAMILIAR CREER

I MOTO ENCUENTRO SOLIDARIO EN PRAVIA

GIRA ROCK EN FAMILIA

CAMPEONATO JUNIOR'Y MASTER DE SALVAMENTO
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3. ACTIVIDADES DO ANO DE 2015

MEDIO MARATON VALENCIA

X1l CONGRESO MUNDIAL DE MEDICINA PERINATAL
MARATON DE VALENCIA

OBRA DE TEATRO BENEFICA INSATISFECHAS
MERCADO SOLIDARIO DE NAVIDAD DE PORTOPETRO
RASTRILLO SOLIDARIO AMPA JOSE BERGAMIN
COLABORACION FARMACIA DE PORTOPETRO
CARRERA DE NAVIDAD HEFAME

SAN SILVESTRE DE VALENCIA

TOMBOLA SOLIDARIA AMEX

MERCADILLO DE LAS ASOCIACIONES DE BOADILLA DEL MONTE.
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