SX phelan
mcdermid



Se trata de una condicion genét
como enfermedad rara

Es una condicion genética que se produce debido a |la delecion
cromosoma 22, la delecion es un tipo de mutacion genética qu
supone, en mayor o menor medida, la pérdida de material gen
y se produce durante la division celular.
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utacion, por norma general, no
eredada, sino que se produce de
rma espontanea en la mayoria de
0S casos. La caracteristica comun de
‘todas las personas afectadas por este
sindrome es la ausencia o mutacion
del gen SHANK3

Esto hace que haya un retraso er
desarrollo neurocognitivo en di
areas, especialmente en la capac
hablar y comunicarse.



pecifica que no siempre se realiza. El sindrome de Phelan-
cDermid puede diagnosticarse mediante el microaaray o |la
- hibridacion genémica comparada, el analisis de los cromosomas o
cariotipo o la hibridacion in situ fluorescente.






principales sintomas

drome de Phelan-
rmid es la hipotonia o
ta de tono muscular.

siendo una de las afecciones mas important
este sintoma la del lenguaje, se realiza

de signos y el sistema PECS (comunicacion &
de imagenes, simbolos y pictogramas) para



d tener un nino con

europatologia que afecta al desarrollo de
ocial de un individuo, a su capacidad de

como afecta en la familia el
sindrome de phelan mcdermid

Posiblemente lo tendran que cuidar tod:
econdmico en las terapias,
crecimiento anormal
*Manos grandes y carnosas
-Pestanas largas
*Percepcion del dolor red
*Movimientos bucal
*Problemas de visi



ser capaz de sostener la cabeza y puede parecer
- flexible. Puede que rueden, se sienten o caminen mas
tarde de lo habitual o que nunca lo hagan.



Plan de desensibilizacion para que los nifos con este sindrome
se familiaricen con el gabinete odontoldgico y con el

personal que trabaja en la clinica. Una introduccién gradual del

paciente en el gabinete dental puede ser muy beneficiosa para

los pacientes que presentan este sindrome porque las luces, los
ruidos, los movimientos bruscos, las sensaciones y los olores
pueden ser abrumadores para ellos.




