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1. ¢ Qué es el Sindrome 5p -?

ElISindrome 5p-: trastorno del neurodesarrollo de causa genética,
Descrito, por primera vez, en 1963 por el profesor Lejeune .
Caracteristicas fenotipicas : llanto monocromatico y de tono agudo
Caracteristicas comunes a muchos de ellos:

- Llanto similar al maullido del gato.

- Microcefalia.

- Retraso en el desarrollo somatico.

- Capacidad cognitiva <70  (no parece en todos los casos).

A pesar de esto, las personas afectadas por este sindrome,
presentan una gran heterogeneidad fenotipica y gran variabilidad

citogenética




- Causa: delecién del brazo corto del cromosoma 5

El tamafio de la delecion es variable por lo que el tamafio de la
pérdida de material también.

La gran variabilidad fenotipica del sindrome esta relacionada,

tanto con la cantidad de material genético perdido, como por

la localizacién de la delecion.

Enfermedad cromosomica rara.
- Incidencia :1de cada 15.000y 1 de cada 50.000 nacimientos Vivos.

Se calcula que esla causa del 1% de los casos de discapacidad intelectual severa,
siendo el sindrome por delecion autosdmico, mas frecuente .

- Prevalencia > mujeres .
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Lejeune (1963), describi6 como aspectos fisicos comunes pliegues epicanticos,
microretrognatia, implantacion baja de los pabellones vy auriculares dermatoglifos anormales .

Otros autores han observado que existen otras caracteristicas comunes, como :

Microcefalia, puente nasal prominente, cara redonda, pliegues epicanticos, hipertelorismo, comisuras
hacia abajo, micrognatia, el llanto tipico, hendidura palpebral oblicua hacia abajo, orejas de
implantacion baja, arco supraorbital prominente, surco nasolabial corto, labio inferior gordo, mordida
abierta, pliegue palmar Unico, fisuras palpebrales suelen volverse horizontales , metacarpos Yy
metatarsos cortos y, como consecuencia, las manos y los pies también , pelo se vuelve
prematuramente  gris.

- Manifestaciones orofaciales : retrognatismo mandibular, paladar elevado, pero rara vez con
hendidura, y alteraciones dentales como, hipoplasia de esmalte, opacidades dentales, agenesias
dentales y macrodoncia

-Escoliosis, hipotonia , displasia de caderas y pie plano o pie varo.

-Anomalias en el cerebelo : microcefalia, hipoplasia o agenesia del cuerpo calloso, leucomalacia
periventricular, anomalias de la mielinizacion de la sustancia blanca, atrofia cerebral y/ o cerebelosa
o hidrocefalia

- Infecciones respiratorias e intestinales y dificultades de alimentacion, succién débil y alterada,
disfagia y reflujo gastroesofagico y nasal.

- Anomalias renales y cardiacas

- Alteraciones sensoriales, visuales y auditivas .

Cabe destacar que, no todas las personas que padecen este sindrome tienen que manifestar todas
estas patologias. Ademas, si ho existen alteraciones médicas graves, ni malformaciones importantes,
la esperanza de vida parece ser la del resto de la poblacion.
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2. La fundacior

La Fundacion es una organizacion sin animo de lucro que destina la totalidad de su
patrimonio en ayudar a familias con miembros afectados por esta patologia y/o otras
patologias similares.

Desde la Fundacion pretendemos ser la organizacion de referencia del Sindrome
5p- y cubrir todas las necesidades de los/as b ene p c i aydeocgsfamikas .

Trabajamos desde un Modelo centrado en la familia, el cual se basa en concebir a
la familia como un sistema de apoyo social, reconocer la importancia del contexto familiar en
el desarrollo del nifio/a, creer que las familias pueden desarrollar susfortalezas y aumentar sus
sentimientos de capacidad e invitar a los miembros de la familia como participantes activos
en cualquier proceso de intervencion

Actualmente contamos con 31 familias en nuestra
Fundacién, de las cuales 25 padecen el Sindrome 5p-.

Miembros del patronato :

Presidenta: Pilar Castafio Romero.
Vicepresidente: Fulgencio Guardiola Garrido
Secretaria: Isabel Castafio Romero




Ester Pérez:
Terapeuta Ocupacional y
responsable del
area administrativa

Julian Patifio: Mantenimiento,
ayuda a familias y coordinador
de voluntariado

En Septiembre Leticia Moreno
nuestra Trabajadora social dejo6 la
fundacion, incorporandose al cargo
Celia Melgosa




Sensibilizar y difundir las caracteristicas y
necesidades de los afectados por el Sindrome
5p-, y otras patologias similares.

Apoyar y fomentar la investigacion del Sindrome
5p-.

Desarrollar un protocolo de acogida y atencion
psicosocial de las familias.

Orientar sobre las necesidades de los
beneficiarios, asi como evaluar sus dificultades y
elaborar planes de intervencion que potencien

al maximo sus capacidades.

Apostar por la realizacion de  programas de
rehabilitacion integral

Establecer y reforzar comunicaciones

de las
- y otras

Proteger y defender los derechos
personas afectadas por el Sindrome 5p
patologias similares.

Realizar acciones dirigidas ala  proteccion e
integracion socio -laboral , en todos los aspectos,
de quienes se encuentren afectados.

Favorecer y organizar la puesta en comun de
informacion desde una  metodologia
multidisciplinar.

con colaboradores, instituciones y administraciones publicas,

asi como también entidades de naturaleza privada.




Despacho administracion y presidencia

Despacho de pedagogia

Sala de terapia ocupacional




Sala polivalente

Sala multisensorial

Jardin terapéutico




3. Actuacion

i Investigacion
i Orientacion y apoyo a las familias
i Servicios

i Programas
i Otras actuaciones
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Durante todo el aflo se tiene continua comunicacion
con el Dr. Nevado , encargado de Ilos estudios de
investigacion del Sindrome, los cuales se llevan a cabo en
el Hospital Universitario La Paz, de la Comunidad de
Madrid .

Este afilo se han incorporado dos nuevas muestras al
estudio .
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Servicio de Atencidon Terapéutica, donde nuestras profesionales, de una

forma interdisciplinar, brindan una atencién especializada a aquellas familias que lo
necesiten, prestando apoyo y asesoramiento continuo .

Dentro de este servicio, se realizan coordinaciones con otros servicios
relacionados con los wusuarios/as beneficiarios (colegios, hospitales, centros
terapéuticos, etc.) y se intenta dar respuesta a todas las dudas e incertidumbres
relacionadas con el Sindrome 5p- con el fin de realizar una intervencibn lo mas
individualizada y adaptada a las necesidades de cada uno de ellos.




Atencién a usuari@s
y familiares soci@s

Atencién usuari@s vy 5 346/12 258
familiares del Centro

de Atencion
Terapéutico

Atencion a otras 7 o) 5
familias

Atencion a otros 9 5 8
profesionales

TOTAL 59 363/12 350




CENTROACREDITADO PORLA VICEPRESIDENCIA Y CONSELLERIA DE
IGUALDAD Y POLITICAS INCLUSIVAS

Prestacion vinculada a los  servicios de prevencion de la situacion de
dependencia y promocién de la autonomia personal

- Servicio de Atencion Temprana:
Dirigida a la poblacion infantil de 0 a 6 afios.

Trabajamos bajo el enfoque del modelo centrado en la familia vy
entorno natural, que tienen por finalidad dar respuesta lo mas pronto
posible a las necesidades que presentan los nifios y nifas que pueden
presentar trastornos en sudesarrollo .

- Servicio de estimulacion y activacion cognitiva

El servicio esta orientado a estimular la capacidad cognitiva, con la
finalidad de retrasar y/o minorar el deterioro cognitivo Yy para mantener
las habilidades psicosociales necesarias en las ABVD y toma de
decisiones .

- Servicio de Terapia Ocupacional

El servicio esta orientado a potenciar, conservar o ralentizar la pérdida
de las capacidades del wusuario/a en la realizacion de ABVD,
entrenamiento del autocuidado etc .




PROGRAMA DEAPOYO, ACOMPANAMIENTO EINTERVENCIONTERAPEUTICA

Finalidad :

- Cubrir las necesidades de los wusuarios/as desde una intervencion  multidisciplinar
centrandonos en ayudar a los usuarios/as a adquirir, mejorar 0 recuperar sus capacidades
funcionales .

- Ayudar a las familias a realizar una correcta interaccion con su hijo/a con diversidad
funcional . Se realizan sesiones donde las familias son participes en la intervencion, de esta
forma, les dotamos de las herramientas necesarias para llevar a cabo el dia a dia con la

persona afectada




PROGRAMA DE APOYO MUTUO

CASA VOLTETA

Finalidad :

- Atender las necesidades de las familias pretendiéndose la mejora de sus actitudes vy
habilidades y la reduccién de sucarga y estrés emocional a través de la creacidn de espacios
de relacién, participacibn e integracion grupal , asi como el aprendizaje de técnicas y
estrategias para afrontar las diferentes situaciones diarias derivadas del trato con las personas
afectadas . Todo esto se desarrolla con el fin de mejorar la calidad de vida de las familias y por
tanto, de los menores y jévenes afectados .
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PROGRAMAO APRENDI|I EAPAC| DABé&Kd de Terapia Ocupacional)

Finalidad :

- Atender a una poblacion entre los 0 y 18 afios que presentan dificultades en las
actividades de la vida diaria .

- Conseguir el mayor grado de autonomia posible y adaptacion al entorno , para asi, poder
mejorar su calidad de vida e integracion en la comunidad




PROGRAMA DEINTERVENCIONTERAPEUTICASOEL

Finalidad :

- Conjunto de actuaciones terapéuticas en los ambitos de pedagogia y Terapia
Ocupacional, con la colaboracion de la Trabajadora Social, la cual se encarga de valorar
la situacion familiar y ver que necesidades tiene cada una.




Nuestros proyectos y servicios contindan siendo apoyados econémicamente por
diferentes administraciones publicas, entidades privadas y otras fundaciones como:

x Conselleria de Igualdad y Politicas Inclusivas
x Conselleria de Sanidad

x Diputacion de Alicante

x Ayuntamiento de San Vicente del Raspeig

x Fundacién Juan Peran Pikolinos

x Fundacion Solidaridad Carrefour r&ﬁ C OCEM F B
x Fundacion Mutua Madrilefia (/ _

x Feder Alicante
x Banco Mediolanum

x Fundacion Cadete

x Fundacion Prgjimo Proximo

x Fundacion Asisa

Desde estas palabras queremos agradecer su colaboracion y confianza . Asi como también queremos
aprovechar este apartado para agradecer a COCEMFE ALICANTE su ayuda Yy gestion en varias de las
subvenciones recibidas .

También queremos agradecer la cofinanciacion del Ministerio de Educacion, Fundacion CADETEYy
Préjimo Proximo .
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Atencion a varias familias de fuera de nuestra comunidad e incluso de fuera
de Espafia. Estasatenciones se han hecho tanto de forma presencial como
on-line.

Incorporacion de dos nuevas familias a la fundacion y baja de una.

0 Redk centros y servicios es peci al ipmoyedom dnipulsado por FEDER
(Federacion Espafnola de Enfermedades Raras) con el objetivo de generar

un modelo socio sanitario que proporcione una atencion integral a las
personas con enfermedades raras o0 en busqueda de diagnostico a través

de la promocion de los servicios profesionalizados de calidad del

movimiento asociativo .

O0Grupcgion parti ci £QAGEMNWEaAQICANTE Este afio se ha creado
este grupo de trabajo para llevar a cabo reivindicaciones relacionadas con
diferentes problematicas que afectan al area de la discapacidad vy la
Fundacion Sb5p-, concretamente nuestra TOy TSpertenecen vy colaboran en
él.

Continuacion de la adecuacion de la CASA RESPIRO
C Arreglo piscina.
C Arreglo y adecuacion del bafio para mayor privacidad
C Arreglo fosa séptica .
C Techo porche .







4. \Voluntariado

Funciones realizadas en nuestra entidad :

Acompafiamiento y apoyo a usuarios/as y familiares en los diferentes
programas Yy proyectos llevados a cabo .

Ayudar al profesional en el proceso terapéutico de los usuarios/as.

Contribuir en las tareas de difusion, sensibilidad y visibilidad del Sindrome y
nuestra Fundacion .

Gracias a todas aquellas personas que de una forma u otra colaboran con
nosotros altruistamente, nos apoyan, colaboran y lo mas importante, ofrecen a
nuestros nifos y nifas la oportunidad de poder participar en actividades de ocio.

iGRACIAS de todo corazén!

CONTINUAMOS BUSCANDO VOLUNTARI@S, OS ANIMAMOS A CONOCER NUESTRA
LABOR Y PARTICIPAR CON NOSOTROS.







5. Actividades

x ENEROY FEBRERO

Tamborrada de San Sebastian organizado por la Casa Vasca Alicantina y | Encuentro
on-line Red de Centros 2024. Colaboracién vy celebracion del Dia Mundial de las

Enfermedades Raras.

Resultados 2023




x MARZO

Entrevista en Radio Terreta para hablar del evento solidario, NOCHES MAGICAS, del
cual fuimos beneficiarios, también hablamos de nuestra fundacién, nuestra labor, etc .

En este mismo mes tuvo lugar dicho evento .




x ABRIL
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x MAYO

Dia Mundia | del Sindrome 5p- y asistencia al teatro principal
Asociacion ALINURen suobra : Loca academia de periodistas .
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x JUNIO Y JULIO

Asistencia Mitin PP, Terapia con Leones Marinos, Cena Benéfica a favor de la Fundacion ALINUR
recogida, donativo evento benéfico Noches magicas y Convivencias Yy actividad del Arbol en

Volteta Ganga con varias familias de la Fundacion .
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x SEPTIEMBRE

Participacion en el grupo de accion participativa de COCEMFE ALICANTE, Comida
Benéfica a favor de APNEAY Cena Benéfica a favor de APAMM.
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x OCTUBRE

Curso O Her r a miyeestrategias para la gestion de lasent i d a ére G@CEMFE
ALICANTE, visita a nuestro centro de Fundacion Projimo Préoximo y Cena Benéfica a

favor de AODI.

*




