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O que é a sindrome de Phelan-McDermid

klcssificac&o 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¢&o ou outra anomalia estrutural
do cromossoma 22 na regido 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-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
populagdo com PEA com impacto intelectual atribuidos a
esta sindrome, no entanto devido & dificuldade de detecéo
precoce em Portugal temos * 50 familias diagnosticadas
(1:250.000).

/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 enddcrinas

Outras Comorbilidades
Quistos aracndides, 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 transloca¢do 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 crianga devem ser estabelecidos
planos terapéuticos que permitam atingir ou maximizar a
autonomia, socializagdo e aprendizagem.

Recomendada a Comunicacdo Aumentativa e Alternativa (CAA).
Em caso de hipotonia investir na fisioterapia e outras terapias
fisicas, como massagem infantil, hidroterapia, hipoterapia.
Mostrou-se eficaz em criaongas 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 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
recomendagdes farmacoldgicas especificas para a
sindrome.
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A Associacao Phelan-McDermid Portugal - APMP

O ano de 2024 foi o ano em que o desejo de muitas familias se tornou realidade, com a
constituic@o da nossa Associacdo Phelan-McDermid Portugal no dia 29 de fevereiro 2024, o dia
internacional das doencas raras.
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Uma associacdo de familias para familias, aberta a todos que queiram colaborar no nosso impeto
de melhorar a vida das pessoas com PMS. Reunimos e divulgamos o conhecimento sobre a
sindrome de Phelan-McDermid nas comunidades médica e cientifica, escolar e na sociedade em
geral. Trabalhamos com peritos internacionais para fornecer as informacdes mais recentes e
precisas sobre a doenca, oferecendo apoio as familias e dando voz as pessoas afetadas e seus
familiares.

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 os atos necessdrios para constituir-se como um apoio de exceléncia no
admbito da capacitacdo da autonomia e vida independente das pessoas afetadas pela sindrome
e com doencas raras em geral.

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. Todavia, a Associa¢cdo, secundariamente propde-se
desenvolver os seguintes objetivos:

1. Promover a sensibilizacdo e compreensdo dos impactos para as familias, lutando pela ndo
descriminacéo e situacdes de marginalizacdo ou exclusdo social, derivadas da nd&o
compreensdo e falta de empatia para com as pessoas com necessidades especiais.

2. Defesa da promoc¢do da autonomia e vida independente (MAVI) das pessoas com a sindrome
de Phelan-McDermid e doencas raras em geral, de forma a capacitar pessoas e familias para
a autonomia promovendo uma politica de ndo institucionalizacdo e de n&o descriminacdo
das pessoas dependentes no trabalho.
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3. Providenciar apoio as familias, nomeadamente:

a) Na disponibilizacdo de informag&o sobre a obten¢cdo de apoios estatais e sobre os
direitos das pessoas com necessidades especiais.

b) Criacdo e gestdo de respostas sociais, como o servico de apoio domiciligrio (SAD),
residéncias autonomas/lares residenciais, Centros de Atividades e Capacitacdo para a
Inclus@o (CACI) para pessoas com Dificuldade Intelectual e Desenvolvimental (DID).

¢) Organizacdo de Coldnias de Férias Inclusivas de cardcter residencial que permitam o
respiro das familias.

4. Prossequir com iniciativas que permitam diversificar e garantir a sustentabilidade financeira
da Associacdo tendo em vista o seu propdsito sem fins lucrativos.

Inicidmos este percurso com 46 Associados Fundadores, aos quais se juntaram 11 associados em
2024. Em 2025 tivemos a adesdo de mais 3 associados e a desisténcia de um associado,
finalizando o ano de 2025com 59 associados, representantes de 33 familias que tém um familiar
afetado pela sindrome. No total, temos 40 familias identificadas em Portugal, existindo muitos
mais casos com diagnoésticos nos hospitais a que ainda ndo conseguimos chegar.

A Associacdo surgiu para que estas familias pudessem ter uma voz oficial, com representatividade
nacional e europeia, que funcionasse como um agente de transformacdo e colaborag¢do para a
promocdo 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.

Em 2025 face ao ainda grande desconhecimento da PMS apostdmos em continuar a dar a
conhecer a sindrome, fazendo-nos representar quer em eventos nacionais, quer internacionais na
drea das doencas raras.

Fazem parte dos Orgdos Sociais:

1. Direcdo: 2. Mesa da Assembleia-Geral: 3. Conselho Fiscal:
Presidente Presidente Presidente

Rui Barbosa Guedes Alberto Mendes José Manuel Vilela
Pai da Elisa Pai do Lucas Pai da Maria Francisca
Vice-Presidente 1° Secretdria Vogal

Judite Guimardes Ana Rita Figueiredo Carlos Costa Leite
Mée do /_V//QUG‘/ Méde da Mariana Pai da Leonor
Tesoureira 2° Secretdria Vogal

Aline Mendonca de Carvalho.  gjisgpeth Pinto Jod&o Baptista Pinheiro
Mae da Nina Mée da Eva AV6 da Carlota
Secretdria

Sofia Araujo da Silva
Mde da Francisca
Vogal

Ricardo Ferreira

Pai do Filipe
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A Associa¢do Phelan-McDermid Portugal nasceu do amor incondicional de familias que se
recusaram a caminhar sozinhas. Somos uma comunidade de pais, cuidadores e amigos unidos
por uma causa comum: garantir que cada pessoa afetada pela Sindrome de Phelan-McDermid
tenha acesso a uma vida digna, plena e repleta de possibilidades. Guiados por uma viséo de futuro
mais justo e inclusivo, e movidos pela forca de quem cuida todos os dias, definimos os pilares que
orientam cada passo da nossa atuagcdo, 0s Nossos valores, a Nnossa missdo e a nossa visdo. Sdo
eles 0 nosso compromisso com as familias, com a ciéncia e com a sociedade.

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 aceitacdo, conforto, informacdo atualizada e conselhos
praticos. Um local seguro, onde podemos ser nés 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 € 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 coes&o através de uma melhor
compreens@o 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 missdo e valores
da Associacdo, mantendo os mais altos niveis de transparéncia em todas as nossas interacdes
com familias, colaboradores, pesquisadores, médicos e doadores.

Atencdo

O bem-estar individual e familiar ¢ fundamental para promover a mudanca sustentdvel de
mentalidades e termos a capacidade de cuidar de nds mesmos e das pessoas afetadas,
garantindo que as pessoas sejam vistas e energizadas.

E essencial conseguir descansar, estabelecer ligacdes, vermo-nos uns aos outros, sonharmaos
juntos e termos a energia necessdria para a tarefa que temos em mados.
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Relatdrio da Conta de Resultados de 2025

Sendo o ano de 2025 um ano de continuidade, dado que antecipdmos a realizacdo da Conferéncia
Cientifica para 2024, o orcamento e a sua realizacdo reflectem a prioridade dada na continuidade
da divulgacdo da sindrome de Phelan-McDermid. A prdtica adoptada pela Direcdo a nivel de
aquisicdo de servicos e bens, segue as boas praticas de consulta de vdarios fornecedores
alternativos, sendo as aquisicdes discutidas em reunido da Direc8o e aprovadas por maioria. De
seqguida fazemos a andlise do ano de 2025:

— Receitas: Quase a totalidade das receitas resultou da cobranca de quotas aos associados.
Como ndo realizdmos encontros durante o ano, ndo conseguimos angariar 0s apoios previstos
relativos a vendas de merchandising. Apesar de divulgarmos, ndo foi possivel assegurar uma

Orcamento| Real Desvio Desvio participacdo relevante de
Quotas s600€ | s480€ - 10e ssy  #Runlikeahero 25 do que
Apoios/Donativos 500 € 54€ |- 446€ -89.3% resul.tou a n_OO qfét’.l(;qo de
Iniciativas 350 € - £l 350€  -1000% receitas por via de iniciativas.
Total Receitas’. 4450€ | 3534€ - 916€  -21%
— Despesas: Também tivemos
Despesas 2025 2025 € A % menos despesas do que o
Site 366 € 133 € |- 233 € -63.7% previsto sendo a gronde
Banco 100 € 24 € |- 76 € -76.0% diferenco o facto de n&o
i 3 14 5 - -61.1% . .
Comunicacdes 8¢ 8¢ 0E O termos incorrido em despesas
Economato 100 € - £ 100€ -100.0% de divulgocdo ouU economato
Divulgacdo/Publici 47€ |- 85 -94.8% . ’
ivulgacdo/Publicidade 900 € € 3€ 9 tendo apenas reglstodo o
N . -
Despesas de Representacdo 2260 € 2307 € 47 € 21% custo dos ﬂgers e cartdes QR
F 3 300 € 3N€ |- 269€ -89.6% .
ormacao que levémos para o Congresso
FSE 180 € 30 € |- 150 € -83.3%
, > da SPGH.
Total Despesas 4354 € 2629€ |- 1724¢€ -40%
A maior rubrica das despesas
Resultado Operacional 96 € 904 € 808 € 838% foi como previsto, dedicada a

despesas de representacdo e nessa rubrica tinhamos previsto assistir & Conferéncia internacional
em Espanha e & reunido anual da ERN Ithaca. Ao levarmos & conferéncia apenas 1 elemento da
Direc@o em vez dos 2 previstos, e dado que o nosso Presidente foi orador convidado na mesma,
0s gastos foram muito menores, mesmo tendo sido necessdrios mais 2 dias para participar do 2°
Simpdsio Cientifico da CuresSHANK. Os recursos libertados permitiram assistir ao Orphan Drug
Congress Europe em Amsterddo, evento onde consoliddmos a rede contactos com a identificacdo
de 3 empresas com potencial para a investigacdo da sindrome de Phelan-McDermid. A
participacdo no Congresso da SPGH - Sociedade Portuguesa de Genética Humana, permitiu
contactar e dar informagdo sobre a sindrome a mais de 100 pessoas: profissionais e estudantes
de medicina.

A menor despesa na formacdo, resultou de a formacdo prevista da School on Scientific Innovation

and Translational Research da Eurordis, também fazer o curso REMEDI4ALL Repurposing
Bootcamp for Patient Representatives que pagava a viagem, permitindo assim poupar recursos.

As menores despesas nas outras rubricas, resultam no caso do site, de optarmos por transferir
de servidor aproveitando a promoc¢do da Black Friday. Nos FSE, os servicos da Zoom sé foram
contratados nos 2 primeiros meses para assegurar o painel de peritos e reunides com a Dr.° Tesi
e a nivel de comunica¢cdes ainda ndo foi passada a titularidade do numero oficial para’ a
Associa¢cdo. No banco estamos apenas a pagar taxas e ndo a mensalidade prevista.

Assim face aos 96€ de saldo positivo previsto, encerramos o ano com 904€ positivos.
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Relatdrio de Actividades e Comunicacdo em 2025

Apds um ano de arrangue vigoroso em 2024, em que logramos realizar com sucesso uma
conferéncia internacional com os maiores peritos da sindrome, em 2025 face ao ainda grande
desconhecimento da PMS apostdmos em continuar a dar a conhecer a sindrome, fazendo-nos
representar quer em eventos nacionais, quer internacionais.

Importa também destacar que a 10 novembro, logramos o reconhecimento por parte do INR
como ONGPD - Registo n.° 356/2025 - INR, I.P.

Os objectivos primdrios aprovados na Assembleia Constituintes continuaram a ser as directrizes
da actuagdo da Direcdo, cujas atividades reportamos neste relatério.

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 s suas causas, manifestacdes e consequéncias
para a saude das pessoas afetadas.

Durante o ano de 2025 tivemos por base as seguintes dreas de intervencdo aprovadas para
2025 na Assembleia Geral Ordindria de 17 novembro 2024.

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

O apoio as familias é fundamental, o isolamento provocado pelo diagndstico e gestdo das
dificuldades associadas a uma sindrome rara como a PMS sdo por demais impactantes, € 0 Nosso
foco continuard em oferecer um porto de abrigo as familias afetadas. E importante, relembrar as
familias que ndo estdo sozinhas e que hd quem os compreende e que tem conhecimento para
partilhar.

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

Face a grande dispers@o geogrdafica dos associados, tinhamos como aposta
em 2025 a promoc¢do das redes sociais € encontros online para fortalecer o
sentimento de pertenca a uma comunidade. No entanto, o nosso alcance foi
limitado (6770 views, para um reach de 2352, alcancando 609 pessoas com
225 interagdes) porque ainda ndo foi possivel junto da comunidade PMS
angariar o apoio de voluntdrios com experiéncia em gestdo de redes sociais
para que sejamos eficazes na divulgacdo das nossas iniciativas a sociedade
em geral, nas redes onde temos perfil: Instagram, Facebook, Twitter, TikTok e
Linkedin

Phelan-McDermig Syndrome

Awareness 5:«,

O pico de interacdes e reach das mesmas, ocorreu a quando do dia
Internacional de Phelan-McDermid no dia 22 de outubro com o filme de Cada
Pessoa com a sindrome de Phelan-McDermid tem uma histéria de vida
diferente, mas todas brilham de verde no dia 22 de outubro

Jd& o grupo de familias no WhatsApp com 63 membros, tem tido uma interac¢do interessante com
as familias mais recentes a colocarem as suas questdes e as familias com filhos mais velhos a
darem a sua opinido.
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Em 2025 ndo houve qudérum para promovermos encontros presenciais como os picnics de 2024.

Divulgdmos e oferecemos bilhetes para um dos dias do Meo Kalorama em Lisboa, mas devido &
época do mesmo em finais de junho e terem enviado o convite em cima do acontecimento, ndo
tivemos muitas familias interessadas.

Foram também divulgadas as familias vdrias iniciativas de outras associagdes que nos dirigiram
convites durante o ano de 2025, sem que tenha havido adesdo das nossas familias.

Cientes desta realidade para 2026 foi aprovado a realizacdo do 1° Encontro Nacional de Familias
com a sindrome de Phelan-McDermid centrado nas familias e criando um espaco de convivio e
partilha descontraido.

A drea de divulgacdo dos apoios a familia,
qgue se encontra na drea dos Recursos do K owen e e SRR e

website (https://phelan- Apoios do Estado
mcdermid.pt/recursos-disponiveis/) é
ainda um trabalho em permanente
actualizacdo. Estando as medidas de apoio

DEFICIENCIA

da Seguranc¢a Social do Estado no site. €  §%  INCAPACIDADE
e e DEPENDENCIA
Por consideramos que ¢ uma informag¢do

util, que infelizmente nem sempre se
encontra disponivel em formato acessivel, contdmos em 2026 actualizar a informa¢do dos
Direitos e Apoios em Portugal com a participacdo de uma voluntdria, especialista nessa drea.

Em 2025 ao fechar um protocolo com um psicélogo que dava apoio a outra associacdo ndo
conseguimos ainda avancar de forma consolidada na celebracdo de protocolos com Instituicdes
e Profissionais de saude, como psicdlogos, para que as familias possam aceder aos seus servigcos
em condi¢des mais vantajosas. A saude mental € um imperativo para os cuidadores.

Devido & gran de dificuldade de as Online Phelan-McDermid Syndrome Consultation
ITHACA Expert panel: Annemiek Landlust, MSc, psychologist

f(]ml'liOS encontrarem médiCOS, Antonia San José Céceres, PhD, psychologist
X X René de Coo, MD, PhD, (child) neurologist
nomeadamente psiquiatras e Inge van Balkom, MD, PhD, (child) psychiatrist
Guest: Benedikt Winter, neurologist with expertise re: IVIG

neurologistas, que tenham a
disponibilidade para conhecer a

o . Description of consultation by ITHACA Expert panel on Jan 10, 2025
fU ndo as con d ICoeS pO rtICU | ares do During this consultation, advice and opinions are shared from different perspectives so that you and
seu meHiOI’ e pO rtiCipOI’em no PMS your doctor are well informed on current insights in PMS from science, guidelines, and clinical

experiences of the experts. Based on the information gathered at the consultation, you can make

Neu rOpS gChiOtriC COﬂSU |tOt|O n G rou p decisions with your own local doctor or health care professional on how to proceed and what is best

for your loved one and in your specific context.
- ECH O, em Janeiro de 2025 a Any interventions or treatment decisions following this consultation will have to be carried out by
A . ~ d . . . your own local doctors to ensure the best care for your loved one.
SSOCIOCOO Inamizou o prlmelro By participating you have agreed with sharing information about your loved one and family that may
palnel de pe ntos europeus po ro be used in future pseudgnymlsed studlfes about .parental questions and cons.ultatlons (for IrTstance a
Frequently Asked Questions folder). This report is a summary of what was discussed regarding the

uma consulta colectiva com as care of your loved one.
familias dos casos mais complexos.

A sess@o teve o suporte de traducdo simulténea e o apoio da Direcdo da Associacdo. Foram
atendidas 6 familias que receberam recomendacdes individuais para serem debatidas com os
seus meédicos psiquiatras ou neurologistas. O feedback das familias é que o painel foi muito util,
tendo a maioria das familias seguido as indicagdes de reduzir o excesso de medicacdo que 0s
seus filhos tinham, verificando-se uma melhoria geral no comportamento dos jovens adultos
com PMS e vdrios pais reconheceram ver um brilho distinto nos seus olhares.
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A Associacdo também intermediou sessdes online individuais 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 psiquidtricos. Foram atendidas 4 familias.

E nossa recomendacdo, que as familias que sintam ndo estar a receber a melhor resposta por
partes dos médicos que as acompanham, que insistam para que eles apresentem o caso do
familiar ao PMS Neuropsychiatric Consultation Group - ECHO, um sistema de consultas mensais
para profissionais disponibilizado gratuitamente pela PMSF.

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 € apoiada por diversos médicos
portugueses, a quem desde da Direcdo agradecemos a generosidade de nos terem apoiado
nesta tarefa t&o importante.

O Site da Associacdo, www.phelan-mcdermid.pt, € 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 emissdo
do Informe de Genética a novos pacientes.

Em 2025, continudmos a atualizar a informacdo disponivel no site, para que as familias tenham
sempre disponivel a ultima informacdo relevante sobre a sindrome. No final de 2025 estavam
disponiveis 24 artigos sobre PMS com resumos em portugués traduzido dos originais.

<5 B, T T T\ ;
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Tabela de Artigos

Colocamos também no site as Apresentacdes das Conferéncias de 2016 e 2024, disponibilizando
online a maioria das gravag¢des da Conferéncia realizadas em Coimbra.

(%)
o 12 Conferéncia Phelan-McDermid Portugal 2024
Phelan-McDermid

Associagdo | Portugal

Mais de 1500 users visitaram o nosso site em 2025 com 3900 pdginas visitadas.
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Marcadmos também presenca em diversos féruns nacionais da drea de saude e iniciativas
promovidas pela RD Portugal, quer a nivel internacional em formagdes e eventos da Eurordis e
ERN Ithaca, para continuar a divulgar a sindrome de Phelan-McDermid.

Em 2025 aderimos & Eurordis, a Federacdo que agrupa a nivel europeu as Associacdes de defesa
dos os direitos das pessoas que vivem com doencas raras na Europa.

Nas dreas da saude e educacdo, a Associacdo esteve representada nos seguintes eventos:

@ Em diversas sessdes online e presenciais da formacdo Laboratdérios " .
Temdticos | Gestdo e Lideranca da 6° Edicdo da Academia para a
Capacitacdo das Associagcdes de Doentes (ACAD) promovida pela .
ACADEKIA ENSP, da Nova Escola Nacional de Saude Publica. &

P' P

Em diversos semindrios dos cursos preparatdérios online das formacdes proporcionadas pela
Eurordis.

Evento da Apresentacdo do Plano de Formagdo - 2025 do Instituto Nacional para a
Reabilitacdo a 6 de Fevereiro.

Reunides na Fundacdo Liga para conhecer a oferta da formacdo profissional para pessoas
com deficiéncia da da Fundacdo LIGA, 27 Fevereiro e 5 Marco.

Assistimos ao Webinar da PYC Therapeutics organizado pela PMSF no dia 13 Marco.

Inclus@o e envolvimento dos doentes na investigacdo clinica, Conferéncia da APIFARMA e a
EUPATI Portugal no dia 20 de Maio, no CCB em Lisboa

Assistimos ao webinar da Casa de Impacto Conversas com Impacto: Celebrar a Diversidade,
Praticar a Inclus&o, no dia 27 Maio.

Entre 2 e 6 de Junho, concluimos em Barcelona as formacdes: School/ on Scientific Innovation
and Translational Researche REMEDI4ALL Repurposing Bootcamyp for Patient Representatives.

Participdmos do semindrio Encontro Comunidades de Aprendizagem para a Inclus@o
Educativa a 16 de Junho, no Instituto da Educacdo da Universidade de Lisboa.

Entre 26 e 29 de Junho participdmos no Il Simpdsio Internacional da CureShank e na 3¢
Conferéncia Cientifica da Asociacion Sindrome Phelan-McDermid Espana.

Reunimos com a Pista Mdgica a 31 Julho para aferir a possibilidade de lancar o Programa
Respiro Raro, um programa de voluntariado de suporte a familias com doencas raras.

Reunimos online a 26 Agosto com a futura Board da PMS GO em finais de Agosto para definir
como poderemos ajudar na parte da advocacia internacional.

Participdmos da sessdo online TO: Capacitacdo de publicos estratégicos para a cidadania e
inclus@o, com vista & inclusé@o de PCDI do INR a 11 Setembro.

Participdmos na sessdo de langamento do Rare Barometer Survey da Eurordis a 11 Setembro
e depois liderdmos a participacdo das familias com PMS no mesmo.

A 26 Setembro participdmos no Workshop on Patients’ Rights and Rare Diseases in jthe
European Union - CrossBorders
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Participdmos do semindrio Genetic Counseling, promovido pelo I13S a 2 de Outubro., no Instituto
da Educacdo da Universidade de Lisboa.

Participdmos a 10 de Outubro no evento da GDE-MEC: Jogo ludico-pedagdgico MENTALIDADE.
Participdmos a 16 de Outubro no aniversdrio da Casa do Impacto

Entre 27 e 29 de Outubro, participdmos no Word Orphan Drug Congress, onde podemaos assistir
em primeira m&o a diversas discussdes sobre o avango dos medicamentos 6rfdos na Europa.
Neste evento identificdmos 3 empresas farmacéuticas com interesse na sindrome de Phelan-
McDermid as quais colocdmos em contato com a CureShank.

A 6 de Novembro participdmos do 4° Encontro Cientifico da RD Portugal focado na temdatica:
Acesso a Inovacdo Terapéutica nas Doencas Raras.

No dia 11 de Novembro participdmos da Open Academy Alumni Masterclass: Communication
in Science promovida pela Eurordis.

NeuroPSYCH
B ECHo PMS-NCG NeuroPSYCH
— Quick Resource

E%EE

No dia 18 de Novembro participdmos do Webinar Endocrine Aspects of Rasopathies.

promovido pelo INR sobre A Centralidade da Pessoa no Paradigma dos
Direitos Humanos.

No dia 19 de Novembro participdmos no Encontro Técnico-Cientifico g

Nos dias 20 e 21 participdmos do 72N Associoss
Semindrio Anual da SPGH, Sociedade
Portuguesa de Genética Humana,
onde tivemos um stand e divulgdmos
a sindrome quer a profissionais, quer
a estudante de medicina. Neste v PhelanMcDermid T
evento distribuimos os novos flyers e
cartdes de visita da Associacdo.

No dia 22 Novembro participdmos num encontro dinamizado por Jack Pearpoint e Lynda
Kahn promovido pelo INR sobre a metodologia do Planeamento Centrado na Pessoa.

No dia 24 Novembro participdmos no semindrio SIPI 20 promovido pelo ISCTE sobre
Deficiéncia e Inclusao.

No dia 25 Novembro participdmos do Open Academy Alumni Masterclass: Elevate your
elevator pitch, promovido pela Eurordis.

No dia 25 Novembro participdmos no evento Aliancas em Saude: Construir e Inovar em
Colaboracdo, promovido pela Nova Escola de Saude Publica referente a 7.% edicdo da ACAD.

No dia 26 Novembro assistimos & apresentacdo da Specialisterne Portugal, entidade que
promove a integracdo de neurodivergentes no mercado de trabalho, no CCB em Lisboa.

No dia 26 Novembro participdmos da Assembleia Ordindria da RD Portugal

No dia 28 Novembro participdmos no COMUNICAR 2025, evento da UCP e Anditec, focados
nas Necessidades Complexas de Comunicac&o e Tecnologias de Apoio, onde estabelecemos
contactos para colocar em marcha o projeto DAR VOZ - Capacitacdo Familiar em CAA.

Entre 2 e 6 de Dezembro, além de representdmos a sindrome de Phelan-McDermid na reuni@o
anual da ERN Ithaca, Furopean Reference Network (ERN) for rare malformative conditions,
intellectual disabilities and neurodevelopmental disorders, o Rui Barbosa Guedes teve
oportunidade de apresentar o AlfaSAAC Project: Enhancing commication in children with
Phelan-McDermid with AAC, que serviu de inspiragdo para o nosso Projecto DAR VOZ de
capacitacdo familiar em CAA.
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@ Nos dias 9 e 10 de Dezembro, assistimos online & 2nd International Conference on Clinical
Research Networks (CRNs) for Rare Diseases, promovida pela ERDERA, a RDI e o IRDIRC.

@ A 15 Dezembro, participdmos na primeira reunido online do HypoGluTx European Consortium.

Em 2025, usamos o filme de Cada Pessoa com a sindrome de Phelan-McDermid tem uma histoéria
de vida diferente, mas todas brilham de verde no dia 22 de outubro para mostrar os rostos Phelan
na campanha “Shine Green” no dia internacional da PMS a 22 de outubro.

O mote da campanha foi: 22 de Outubro — Dia Internacional da Sindrome de Phelan-McDermid

I Ha dias que ndo precisam de discursos - Basta olhar. Um rosto Phelan diz tudo o que as
palavras ndo conseguem: Traz no olhar a docura e a forca, a diferenca e o espelho onde todos
nos deviamos ver - o da humanidade. Cada expressdo conta uma histéria que ndo se |é em
relatdrios nem se mede em diagnosticos. S&o histérias de superagdo silenciosa, de amor teimoso,
de familias que acreditam todos os dias. Hoje ndo celebramos apenas uma sindrome. Celebramos
pessoas. Rostos. Vidas. Celebramos o que nos torna verdadeiramente humanos. ™  Porque uma
imagem pode valer mil palavras, mas um rosto Phelan vale o infinito da esperanca. |

Conseguimos 0 nosso objetivo de aumentar a divulgac&o sobre a sindromes chegando a mais
cidades em Portugal. Em 2025, a noite iluminou-se de Verde em Batalha, Caldas da Rainha,
Cascais, Felgueiras, Coimbra, Faro, Funchal, Oliveira de Frades, Almada, Pragal, Lisboa (Praca
Comércio, Factory, Ageas), Guarda, Peniche, Porto (i3S, Casa da Musica, Palacete Viscondes de
Balsemd&o, Ageas Porto), Sintra, a par da divulgacdo em sites institucionais e redes sociais.
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