
Symposium Phelan-McDermid Syndrome

ASOCIACIÓN ESPAÑOLA
SU PAPEL COMO SOPORTE DE LAS FAMILIAS Y 

COMO MOTOR DE LA INVESTIGACIÓN
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NUESTROS INICIOS
• La Asociación se creó en marzo 

de 2013

• Se unieron 12 familias

• Finalidad: Ninguna familia más 
sola ante el diagnóstico

• Objetivos: 
• Dar soporte a las familias
• Apoyar e impulsar la 

investigación
• Divulgar el conocimiento 

sobre el síndrome entre 
familias, medicos, 
investigadores, terapeutas y 
la sociedad.
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ORGANIZACIÓN INICIAL

• Composición de una junta directiva para la toma de decisiones (max 10 personas)

• Creación de grupos de trabajo por habilidades y profesiones de los padres y madres
• Informáticos (web, base de datos, redes)
• Contables
• Abogados

• Creación de delegaciones por comunidades autónomas
• Cercanía en la atención a los diagnosticados
• Organización de eventos divulgativos y de captación de fondos
• Representación de la asociación ante administración, hospitales, eventos de EE.RR. y 

otros

• Creación de un comité científico
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¿CÓMO HEMOS CRECIDO?
• Nº de socios: pasamos de ser 30 

familias en 2013 a 187 en 2024.
• Delegados: tenemos 17 delegados 

en España y 12 en países de todo 
el mundo de habla hispana.

• Empleados: actualmente 3 
trabajadores (2 a tiempo 
completo y 1 a tiempo parcial + 1 
trabajador freelance).

• Grupo de noticias en WhatsApp
• Grupo para familias en Instagram
• Presencia en redes sociales: 

linkedin, instagram, facebook y X.
• 2 webs y 1 app: 22q13.org.es, 

runlikeahero.com, PhelanApp.
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¿CÓMO HEMOS CRECIDO?
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ORGANIZACIÓN 
ACTUAL

• PROFESIONALES INTERNOS: 

3 profesionales

• PROFESIONALES EXTERNOS: 

1 profesional

• JUNTA DIRECTIVA: 

10 miembros

• DELEGADOS: 

17 miembros

• COMITÉ CIENTÍFICO: 

6 científicos

6Your copyrights here

Catalina Betancur. MD, PhD | PRESIDENTA
INSERM, CNRS, Université Pierre et Marie Curie, París.

Joseph D. Buxbaum, PhD | MIEMBRO
Seaver Autism Center for Research and Treatment, Department of Psychiatry, 
lcahn School of Medicine at Mount Sinai, New York.

Alex Kolevzon, MD | MIEMBRO
Seaver Autism Center for Research and Treatment, Department of Psychiatry, 
lcahn School of Medicine at Mount Sinai, New York.

Pablo D. Lapunzina, MD, PhD | MIEMBRO
Institute of Medical and Molecular Genetics (INGEMM), Hospital Universitario La 
Paz, IdiPAZ, Madrid Health Service, Madrid. CIBERER, CIBER of Rare Diseases.

Pablo D. Lapunzina, MD, PhD | MIEMBRO
INGEMM – lnstitute of Medical and Molecular Genetics, Hospital Universitario La 
Paz, Madrid Health Service, Madrid.

Mara Parellada, MD, PhD | MIEMBRO
AMI-TEA Program Director (Integral Care of patients whit ASD), Hospital 
Gregorio Marañón, Madrid.
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¿QUÉ HACEMOS?
PARA APOYAR A LAS FAMILIAS
PARA APOYAR A LA INVESTIGACIÓN
PARA DIVULGAR Y OBTENER FONDOS
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PARA APOYAR A LAS FAMILIAS

8Your copyrights here

Servicio de Información y 
Orientación.

Funciones del Servicio:
● Recepción y acogida de nuevas 

familias.
● Valoración y detección de necesidades.
● Información y orientación sobre 

recursos, ayudas , subvenciones, 
prestaciones…

● Seguimiento de las familias.
● Bienvenida nuevos socios.

Servicio de Apoyo Psicológico

Funciones del Servicio:
● Identificación de necesidades o 

situaciones de mejora, a nivel 
personal, familiar y emocional.

● Atención psicológica a todos los 
miembros de la familia.

● Apoyo en la tarea de crianza.
● Ofrecer un espacio para expresar las 

emociones.
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PARA APOYAR A LAS FAMILIAS
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PHELANAPP
● Registro diario de síntomas
● Mercadillo WallaPhelan
● Programa de partners
● Tarjeta de emergencia

PROYECTOS
● Hogares+Autonomos. Sesiones de 

Terapia Ocupacional a Domicilio.
● AlfaSAAC. Proyecto de Comunicación 

Aumentativa y Alternativa.
● Impulso.. Apoyo económico a las familias 

en situación económica vulnerable para 
afrontar el coste de las terapias o 
productos ortoprotésicos.
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PARA APOYAR LA INVESTIGACIÓN 
• Crear una comunidad de familias 

involucradas y participativas como fuente 
de datos para los investigadores

• Recaudar fondos entre todos los miembros 
de la asociación para invertirlos en 
investigaciones (cuota 200€ anuales, 
eventos, subvenciones)

• Organizar Conferencias Internacionales 
sobre el PMS

• Ofrecer una beca de investigación bianual 
de 60.000€m por año.

• Proyectos de investigación:
○ Universidad Rey Juan Carlos
○ Hospital Universitario Gregorio 

Marañón
○ Hospital Universitario de la Paz
○ INSERM de París
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PARA DIVULGAR 

MEDIOS DE COMUNICACIÓN

• Responsable de Coodinación/RR.PP.
• Responsable de Comunicación
• Páginas web (22q13 y RLH).
• Redes sociales
• Grupos de noticias y de familias en 

WhatsApp e Instagram
• Notas de prensa
• Dosieres informativos y trípticos
• Noticias en medios

EVENTOS DIVULGATIVOS
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• Brilla Por Phelan
• Campaña #DalesVoz videotestimonios de 

familias Phelan + influencers.
• Charlas mensuales #PhelanHour
• Cuentacuentos en colegios y centros 

educativos (2 cuentos propios)
• Proyectos de concienciación en institutos y 

escuelas
• Charlas en conferencias sobre investigación
• Participación en congresos sobre 

enfermedades raras
• Carreras Run Like a Hero
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PARA OBTENER FONDOS 

EVENTOS FAMILIARES Y CUOTAS

● Captación de socios desde SIO y familias
● Organización de carreras Run Like a Hero y 

otros eventos deportivos (Uxue Trail, 
torneo de golf, torneo veterano de fútbol, 
etc.)

● Conciertos solidarios
● Venta de papeletas, sorteos, bingo
● Cenas benéficas
● Venta de merchandising propio

SUBVENCIONES PÚBLICAS Y 
PRIVADAS

● Fundraising directo a través de 
Coordinadora y Trabajadora Social gracias 
a subvenciones y ayudas

● Preparación de proyectos y presentación 
de solicitudes a subvenciones y ayudas 
públicas y privadas

● Búsqueda de empresas patrocinadoras 
para nuestros eventos y conferencias

● Búsqueda de donaciones privadas de 
empresas con RSC y organismos públicos
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RUN LIKE A HERO 
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TIENDA ONLINE / MERCHANDISING
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CONFERENCIAS / PATROCINIOS

15Your copyrights here

★ PATROCINADOR BRONCE: DE 500 A 1.000€

★ PATROCINADOR PLATA: DE 1.000 A 2.000€

★ PATROCINADOR ORO: MÁS DE 2.000€

https://22q13.org.es/investigacion/conferencias-y-congresos/2-conferencia-internacional/
https://22q13.org.es/investigacion/conferencias-y-congresos/1-conferencia-internacional/
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AYUDAS PÚBLICAS Y PRIVADAS
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PRINCIPALES FUENTES DE FINANCIACIÓN 
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EL ÉXITO DE NUESTRA ASOCIACIÓN
● Todos somos importantes y necesarios en la organización: 

Junta Directiva, empleados, delegados, investigadores y, por 
supuesto, las familias.

● Las familias son imprescindibles, son el motor que nos permite 
ser quienes somos y hacer lo que hacemos.

● Sin la ayuda de las familias no hay investigación.

● Sin la implicación de las familias no hay divulgación.

● Sin la colaboración de las familias seguiríamos estando solos.
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Muito obrigado!
NORMA ALHAMBRA JIMÉNEZ

norma.alhambra@22q13.org.es

CATALINA BETANCUR
catalina.betancur@inserm.fr
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