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O que é a sindrome de Phelan-McDermid

@Icssificacao Internacional de Doen¢as (CID-10-COM): Q93.52; OMIM #606232; NIH NBK1198; ORPHA: 48652 ]

A sindrome de Phelan-McDermid (PMS) ¢ uma condic&o
genética rara causada por uma haploinsuficiéncia do Gene
SHANK3 devido a uma dele¢do ou outra anomalia estrutural
do cromossoma 22 na regido 22913, ou uma mutagcdo
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 memoria 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 detecéo
precoce em Portugal temos + 60 familias diagnosticadas
(1:180.000).

/Muito frequentes (>70%)
Hipotonia
Alta toleréncia & 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 néio comestiveis

Infecdes respiratdrias

A sindrome de Phelan-McDermid pode apresentar
um amplo espectro de sintomas com diferentes
graus de severidade no neurodesenvolvimento,
assim como manifestagdes sistémicas, incluindo um
atraso  global do  desenvolvimento  (AGD),
perturbacdo do desenvolvimento intelectual (PDI),
atraso ou auséncia de fala, perturbacdo 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.

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

. Doencas enddécrinas

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 alimentacdo 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 translocagdo equilibrada.

Terapias Recomendadas?

Ndo 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 s prioridades de cada crianca devem ser estabelecidos
planos terapéuticos que permitam atingir ou maximizar a
autonomia, socializagdo 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 adaptagdo de
comportamentos, através de reforco positivo, aprendizagem por

modelo e andlise de tarefas, bem como a terapia
ocupacional com integracéo sensorial como o Método
Padovan de reorganizacéo neurofuncional.

Em caso de disturbios gastrointestinais o funcionamento
celular pode estar comprometido devido & auséncia ou
alteragdo de genes. A suplementagdo 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
atencdo, 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 Associacdo Phelan-McDermid Portugal - APMP é uma Associa¢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 promocdo 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 Visd@o, Miss@o 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 missd@o ¢ 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 instituicGes oficiais, aumentamos a
conscientiza¢cdo para obter mais apoio governamental as familias e promovemos pesquisas sobre
inovacdes médicas.

Comunidade

Acreditamos na for¢ca de uma comunidade de apoio onde as pessoas afetadas pela Sindrome de Phelan-
McDermid podem encontrar aceita¢cdo, 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 colaborag¢do 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 s@o diagnosticados e as suas familias, cuidadores e comunidades em
todo o mundo.

Integridade

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

Atencdo

O bem-estar individual e familiar é fundamental para promover a mudanga 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 mdaos.
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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¢a de press@o e colaboragdo para a
promoc¢do da investigacdo 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.

Associa¢cdo 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.

Apds um ano de arranque vigoroso em 2024, em que logramos realizar com sucesso uma
conferéncia internacional com os maiores peritos da sindrome, em 2025 face ao grande
desconhecimento da PMS apostdmos em dar a conhecer a sindrome, fazendo-nos representar
quer em eventos nacionais, quer internacionais. Para o ano de 2026, a Direc&o deseja que o foco
seja na aten¢do as familias com uma maior promog¢do da presenca nas redes sociqis € na
dinamizacdo de encontros entre as familias. Temos previstos lang¢ar diversos projectos de apoio
as familias, cuja execucdo dependerd da obtenc¢do de financiamento para os mesmos.

Continuaremos atentos & divulgacdo da sindrome e iremos em 2026 encetar esforgcos para que
em 2027 consigamos organizar encontros cientificos internacionais em Portugal, de forma a
trazer os peritos da sindrome para didlogos com profissionais e familias portuguesas.

Assim sendo, apresentamos a Assembleia Geral Ordindria de 22 novembro 2025 as seguintes
dreas de intervencdo reflectidas neste plano de actividades para 2026:

1. Melhorar a qualidade de Vida e Participa¢cdo Social das Familias:
1. Implementar um encontro anual de familias e amigos das pessoas afetadas por PMS.
2. Candidatura a criacdo de um Banco de Voluntdrios - Respiro Raro.
3. Projeto Dar Voz: Capacitac&o no uso de CAA de Pessoas com DID
4. Promoc¢do da participacdo das familias em eventos culturais.
5. Celebracd@o de protocolos com entidades na drea da saude.
2. Contribuir para o maior conhecimento sobre a sindrome de Phelan-McDermid:
1. Dinamizac¢do das redes sociais para criar uma maior consciencializacéo.
2. Participar nos féruns de doencas raras divulgando a nossa sindrome.
3. Promover a “Shine Green” a 22 de Outubro 2026 e promover a primeira corrida fisica em
Portugal #RunlikeHero.
4. Participacdo em eventos e campanhas soliddrias.
3. Promover e ajudar & investigacdo cientifica:
1. Apoiar a criacdo de um centro de referéncia de doencas raras do Neurodesenvolvimento
e Autismo.
2. Preparacdo da organizacdo de Encontros Cientificos sobre PMS em 2027.
3. Participacdo como Patient Advocacy Organization (PAO) em Projectos de Investigacdo.
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1. Melhorar a qualidade de Vida e Participag¢do Social das Familias:

O apoio as familias é fundamental, o isolamento provocado pelo diagnoéstico e gestdo das
dificuldades associadas a uma sindrome rara como a PMS s&o por demais impactantes, € 0 N0sso
foco continuard em oferecer um porto de abrigo as familias afetadas.

A nossa Associacdo apoia a comunicagdo entre as familias afetadas pela sindrome de Phelan-
McDermid através de reunides, do nosso site www.phelan-mcdermid.pt, 0s nossos canais de
comunica¢do nas redes sociais e o grupo de WhatsApp, além de e-mails a todos associados.

Face a grande dispersdo geogrdfica dos associados, iremos em 2026 continuar a apostar na
promocdo das redes sociais e encontros online para fortalecer o sentimento de pertenca a uma
comunidade. E importante, relembrar as familias que n&o estdo sozinhas e que hd quem os
compreende e que tem conhecimento para partilhar.

Encontro anual de familias e amigos das pessoas afetadas por PMS

A medida que mais familias se juntam & nossa comunidade, a Direcdo acredita que € muito
importante criar oportunidades de convivio a nivel nacional. A partilha de experiéncias num
ambiente inclusivo descontraido, extensivel as familias alargadas (avos, tios, padrinhos, primos) e
amigos das pessoas afetadas, é fundamental para criar a rede de apoio tdo necessdria.

O encontro terd lugar em Fatima, no centro do pais e a Associacdo ird assegurar o almoco sem
custos para as familias dos associados de forma a garantir que ninguém fica de fora por motivos
econdmicos. Iremos junto de entidades locais encontrar parcerias para que haja apoio &s pessoas
afetadas pela sindrome e que assim as familias possam ter mais liberdade para conviver.

Este encontro ndo terd uma componente cientifica como as conferéncias ou conversas on-line,
sendo o objetivo exclusivo fortalecer os vinculos entre as familias alargadas.

A data do mesmo em anos futuros, poderd vir a coincidir com as reunides ordindrias da
Associacdo se conseguirmos estender a duragcdo dos encontros para um fim-de-semana de 2
dias com atividades programadas para os jovens.

Candidatura a criacdo de um Banco de Voluntdrios - Respiro Raro

Em conjunto com outras associacdes de pessoas afetadas por doencas raras do
neurodesenvolvimento, iremos fazer uma candidatura de um projeto apoiado através de fundos
europeus o RESPIRO RARO.

O objetivo é criar um banco de voluntdrios a nivel nacional que gira voluntdrios que apos
formacdo possam apoiar as familias com pessoas com dificuldades intelectuais e
Desenvolvimentais (DID). A actuac&o dos voluntdrios dependerd do nivel de autonomia da crianga
ou jovem afetado e da idade dos mesmos.

Poderdo ser actividades de apoio directo as familias numa situacdo em que os Pais necessitam
de Respirar e confiam na voluntdria para cuidar dos seus filhos como apoio as associacdes na
organizacdo de reunides, com a dinamizacdo dos Kid Clubs.

Todos nds sentimos o siléncio que adensa & volta dos nossos filhos quando estes crescem. O
mundo & volta corre mais depressa e quanto maior se torna a disténcia nas competéncias em
relacdo aos pares neurotipicos, mais pequenas ficam as oportunidades de conviver com amigos
da mesma idade, de simplesmente fazerem parte. Um dos objetivos principais € permitir aos
jovens com DID estabelecerem lacos na comunidade com pessoas da sua idade para além da
familia.

O projecto terd um processo de candidatura ao longo de 2026 e caso seja aprovado iremos
trabalhar com um parceiro institucional, a Pista Mdgica para desenhar o processo de acolhimento
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e formacdo dos voluntdrios e capacitacdo das associacdes para a gestdo do banco de
voluntdrios.

Necessitaremos de encontrar um parceiro social para este projecto que assegure 20% do custo
do mesmo. O sucesso do projecto, além das medidas de sucesso previstas a nivel da interacdo
dos voluntdrios com as familias, passard por conseqguir firmar parcerias para garantir a sua
continuidade apods os 3 anos de financiamento.

Projeto Dar Voz: Capacitacdo no uso de CAA de Pessoas com DID

Em 2025 apresentdmos candidatura ao apoio do INR para o Projecto Dar Voz - Capacitacdo no
Uso da Comunica¢cdo Aumentativa e Alternativa (CAA) de Pessoas com DID no valor de 23,952.10€.

A comunicacdo é um direito humano fundamental e a base da participacdo social. No entanto,
muitas pessoas com Dificuldades Intelectual e Desenvolvimental (DID), particularmente aquelas
ndo verbais, enfrentam barreiras significativas & expressdo das suas vontades, necessidades e
opinides, o que limita a sua autonomia e participacdo ativa na vida em comunidade.

As pessoas com Sindrome de Phelan-McDermid (PMS) apresentam um conjunto complexo de
dificuldades, destacando-se o atraso global do desenvolvimento e, de forma muito marcada, a
auséncia ou limitacdo severa da fala. Estudos internacionais apontam que cerca de 50% ndo
desenvolvem linguagem oral funcional, 30% produzem apenas palavras isoladas e menos de 20%
conseguem formular frases simples. Esta limitacdo comunicativa tem um impacto direto na
participacdo social e no bem-estar emocional, promovendo frustragcdo, isolamento e dependéncia
excessiva dos cuidadores. Persistem esteredtipos prejudiciais — como a associacdo errada entre
auséncia de fala e auséncia de compreensdo — que resultam em prdticas educativas e sociais
pouco inclusivas.

A utilizac&o transversal da Comunicacdo Aumentativa e Alternativa (CAA) oferece ferramentas e
estratégias que possibilitam o desenvolvimento da linguagem e da comunica¢cdo funcional,
criando condi¢des para que cada pessoa encontre a sua propria voz, promovendo a regulacdo
emocional com impacto directo nas relagcdes sociais

O projeto procura capacitar os interlocutores naturais (familias, cuidadores, docentes, terapeutas)
e dotando as pessoas com PMS de meios alternativos e aumentativos para a constru¢cdo de
linguagem, promovendo a sua autonomia e participa¢cdo ativa na comunidade.

Caso o projeto seja aprovado, necessitaremos de angariar 6.000€ para assegurar a
implementac&o do mesmo que beneficiard 20 familias, impactando mais de 120 pessoas.

Promocdo da participacdo das familias em eventos culturais.

Temos consciéncia que face aos desafios do dia a dia de uma familia com pessoas com DID,
muitas vezes a cultura e participacdo social fica colocada de parte. A Direcdo continuard a
pesquisar e estabelecer parcerias com as entidades promotoras de eventos culturais para
assegurar a participacdo dos associados a precos reduzidos e sem custos. No passado
conseguimos levar varias familias ao Rock in Rio e o Meo Kalorama.

Celebracdo de protocolos com entidades na drea da saude.

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

Procuraremos sinergias com outras associagdes e com a RD Portugal nesta drea para
conseguirmos melhores condicdes para 0s Nnossos associados.
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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, www.phelan-
mcdermid.pt, 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.

No site da Associacdo podem também ser encontradas as apresentacdes e sessdes dos
Encontros Cientificos realizados.

Participar nos féoruns de doencas raras divulgando a nossa sindrome

Iremos em 2026 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 PcDI,

Prevemos em 2026 fazer parte da PMS GO, Phelan-McDermid Syndrome Global Organization, a
alianca internacional das associacdes nacionais da sindrome. Com uma entidade supranacional
poderemos ganhar representatividade da sindrome junto dos organismos globais como ONU,
WHO, RDI, EMA, Comissdo Europeia, e dessa forma garantir que exista uma consciencializagcdo
para a PMS. Ao atrair mais atencdo, conseguimos criar uma tracdo maior para a investigacdo e
desenvolvimento de medicamentos érfdos para a doenga.

Promover a “Shine Green” a 22 de Outubro 2026 e promover a primeira corrida fisica em
Portugal #RunlikeHero

Continuaremos dar seguimento a campanha “Shine Green” no dia internacional da PMS a 22 de
Outubro procurando atingir o objetivo de iluminar todos os distritos em Portugal.

Em 2026 queremos ir mais longe e organizar a primeira corrida fisica #RunlikeHero em Portugal.
Uma corrida noturna no dia 22 de Outubro com percursos de 5 e 10Km que passe por
monumentos iluminados de verde. Existem muitas corridas j& estabelecidas entre Setembro e
Outubro, algumas de componente social, pelo que temos que apostar num formato diferente de
forma a atrair participantes e visibilidade a nivel da cobertura social.

E um desafio grande dado o esforco e riscos associados, pelo que a Direc&o sé avancard se
assegurar patrocinios que & partida cobram as despesas necessdrias para garantir a seguranca
dos participantes e permita a obtencdo de algum beneficio econdmico para a sustentabilidade
das iniciativas da Associacdo.

Participacdo em eventos e campanhas soliddrias.

Uma forma eficaz de divulgar a sindrome e assegurar fundos para a sustentabilidade da
associacdo e projetos a implementar é conseguir que a sindrome de Phelan-McDermid seja
parceira social de eventos ou campanhas soliddrias como a promovida pela SIBS-Multibanco.

A Direcd@o procurard junto dos associados obter ajuda para identificar e fazer as candidaturas de
parceria. A candidatura a projectos das fundacdes que atuam na drea social so muito
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concorridas e muitas vezes acabam por beneficiar entidades j& estabelecidas com tracdo
resultante de existirem hd muitos anos. Precisamos de apresentar projetos bem concebidos, com
uma componente de inovagdo, que transmitam capacidade de execugdo, para que possam ser
aceites. Por exemplo o prémio Educacdo Sonae teve 450 candidaturas para 4 vencedores.

3. Promover e ajudar & investigacdo cientifica

Apoiar a criacdo de um centro de referéncia de doencas raras do Neurodesenvolvimento e
Autismo

A quando da formagdo da Associagdo tinhamos como meta estabelecer um centro de referéncia
para a PMS tendo como modelo Groningen na Holanda, mas com que aprendemos na
conferéncia de Coimbra e participacdo na ERN Ithaca, ficou claro que n&o temos a dimensdo
critica para tal vir a acontecer.

O caminho para conseguirmos um centro de referéncia em Portugal é trabalhar com
organizacdes, representantes de sindromes com impacto no desenvolvimento neurolégico e
autismo, de forma a implementarmos um centro de referéncia transversal a vdrias sindromes
genéticas raras.

Assim, durante os proximos anos, trabalharemos com outras associacdes para promover d
criagdo em Portugal de um Centro de Referéncias para Sindromes com Impacto Cognitivo e
Desenvolvimental que tenham relacdo com o autismo.

Preparacdo da organizacdo de Encontros Cientificos sobre PMS em 2027

Durante o 1° semestre de 2026, iremos apresentar uma candidatura a call da ERDERA que apoia
a realizacdo de encontros cientificos para promog¢do do avanco do conhecimento de sindromes
raras, a realizacéo no Porto em Marco 2027 de um Encontro presencial e hibrido do European
PMS Research Consortium, de forma a permitir que 0s peritos europeus na sindrome possam
dialogar com profissionais e as familias portuguesas.

A quando da implementacdo e inicio da actividade da PMS GO, a alian¢a internacional das
associa¢cdes nacionais da sindrome de Phelan-McDermid, iremos estudar a possibilidade do
primeira Conferéncia Internacional da PMS GO possa ter lugar em Lisboa com o apoio da APMP
e ASPM,

Estas iniciativas ir&o representar a alocacdo de muitas horas na preparacdo dos eventos,
candidaturas e angariac&o de apoios para a sua realizacdo. No entanto, como sdo para realizar
em 2027, n&o reflectimos as mesmas na proposta de orcamento para 2026.

Participacdo como Patient Advocacy Organization (PAO) em Projectos de Investigacdo.

Em 2025, como Patient Advocacy Organization (PAO), participdmos numa call da ERDERA num
projeto europeu, em que a Universidade de Coimbra participa chamado HypoGluTx Consortium,
com o focus de Repurposing glutamatergic synapse therapies across rare neurodevelopmental
disorders. Este projeto tem como objetivo desenvolver novos tratamentos para doencas
neuroldgicas raras causadas por mutacdes genéticas, em particular nos genes GRIN2B, SHANKS3,
STXBP1 e CACNG2. Estas alteracdes comprometem a comunicacdo entre neurdnios, em especial
na sinapse glutamatérgica, uma drea crucial para funcdes cognitivas como a aprendizagem, a
memaoria € o comportamento.

E conviccéo da Direcdio que a participacdo em projetos europeus na drea de Neurodevelopmental
synaptopathies, que procurem a recuperag¢do do funcionamento das sinapses, € uma forma/de
promover a investigacdo sobre PMS em Portugal e na Europa. A nossa participacdo nestes
estudos poderd facilitar mais tarde a participacdo do nosso pais em futuros ensaios clinicos.
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Orcamento 2026

Para 2026, o foco definido pela Dire¢cdo ¢ de proporcionar melhor qualidade de Vida e
Participac@o Social das Familias, pelo que esta proposta de orcamento reflecte essa prioridade.

Alguns dos projectos, dado a sua envergadura para uma associacdo como a Nossa, apenas
apoiada em trabalho de voluntdrios, estéo condicionados & obtencdo de financiamento prévio
para a sua implementacdo.

Para o projecto Dar Voz: Capacitacdo no uso de CAA, temos um valor conhecido de 6.000€ que
necessitamos angariar, sugerindo esse valor quer nas receitas, quer nas despesas previstas. J&
para o projecto Respira Raro, dado a incerteza dos valores envolvidos e qual a quota parte que
caberd a nossa Associacdo, ndo consideramos quaisquer receitas e custos associados ao mesmo.

Para os projectos de cooperacdo de investigagdo cientifica a que poderemos nos candidatar em
2026 ndo consideramos quaisquer movimentos financeiros associados aos mesmos devido ao
timing de decis@o que por norma € longo, tendo repercussdes apenas em 2027. Sendo reflectida
apenas a verba do HypoGluTx Consortium, em que estd prevista atribuicdo de um apoio de 4500€.

Contamos que possa ser atribuido o estatuto de ONG PD & nossa Associacdo ainda em 2025, mas
também devido aos timings da aprovacdo e disponibilizacdo de verbas, ndo acreditamos que
serd possivel usufruir de apoios significativos ao funcionamento por parte do INR ainda em 2026.

A corrida noturna #RunlikeHero serd objecto de orcamentacdo & parte e s6 avancard com d
obtencdo de patrocinios que cobram os custos estimados entre 12.000€ a 15.000€ para cerca de
300 participantes (os custos variam se tivermos uma vertente competitiva além apenas solidaria).

A preparacdo de Encontros Cientificos a realizar em 2027 apesar representarem um grande
esforco a nivel de alocacdo de recursos, como 0s mesmo sdo-no alocados na forma de trabalho
voluntdrio, ndo tem ainda em 2026 um reflexo financeiro.

Receitas 2026 — Receitas: As receitas consolidadas resultam da
Ouotas ze60€  Cobranca de quotas aos associados e de donativos
Apoios/Donativos 2200¢  resultantes da venda merchandising e ofertas nos
HuPOGIUTX Consortium 9250 € encpntros que irem~os promover. As verbas relativas ao
Projecto Dar Voz 6000 € Prqecto Dar Voz, soo.neutros em te.rmos.de orcom.ento
Projecto Dar VOZ . Apoio INR ,s050¢  POIS prevemos angariar o valor a investir. No projecto

HypoGluTx Consortium o apoio serd concedido contra

Total Receitas 38 062 € . .
despesas no seio do projecto.

Despesas 2026 __ Despesas: N&o considerando o Projecto Dar Voz,
Projecto Dar Voz 29952€  cujo valor é disruptivo para a nossa dimensdo, a maior
Encontro Familias 2000€  rybrica das despesas estd dedicada as familias e
Quotas de Filiacao 150€  comunicacdo (33%), seguida das despesas relativas ao
Site 450€  Consortium HypoGluTx (28%) e as despesas de
Banco 100 € representacdo e formacdo (25%), que dizem respeito
Comunicacdes 188 € aos custos com as viagens para participagdo de
Economato 100 € Congressos e Reunides das entidades que a Associacdo
Divulgag&o/Publicidade 600€  faz parte. As quotas de filiacdo em organizacdes
Formacé&o 500€  internacionais ainda tém um valor simbdlico (2%).
Despesas de Representacdo 1500€  As despesas administrativas representam 5% e os custos
Participa¢&o no HypoGluTx Consortium 2250 € de divulgocdo 7% das despesos orcomentodos,
== 180€  excluindo o Projecto Dar Voz.

Total Despesas 37 970 €
a Prevemos encerrar o ano de 2026 com um resultado

Resultado Operacional 92€ operacional break-even de 92€.
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