SOBRE NOSOTROS

Somos la voz de nuestros hijos, ;
por los que dia a dia luchamos

por sus derechos, para que
vivan en un mundo mds justoy J

accesible.

Nuestra lucha no es solo para
darles una mejor calidad de
vida, también es para hacerlos

visibles ante una sociedad que

no siempre estd preparada

ASOCIACION

i para convivir con la
SINDROME discapacidad.
PITT-HOPKINS
ESPANA Nuestro objetivo es apoyar la

investigacion
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de esta rara enfermedad.
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QUE ES UNA ENFERMEDAD RARA

Una enfermedad se considera

‘rara cuando afecta a menos de 1
: ‘y;,'\p‘eFSOna de cada 2.000.

En el mundo hay mds de 7.000
‘ enfermedades raras.
~ Mads de 3 millones de personas
_ conviven con alguna de ellas en
e Espaiia.
'No hay mds de 50 familias con
~ sindrome de Pitt-Hopkins en
" ‘nuestro pais y hay tan pocos
_casos en el mundo que no se
tienen datos exactos sobre la
pflfé\"a|encia de esta enfermedad.
~ Se estima que puede ser
~ de 1 caso por cada 300.000
; personas,
por lo que podemos decir que es
" una enfermedad ultra rara.

~ EL SINDROME DE PITT-HOPKINS

CONVIVIR CON LA ENFERMEDAD

El sindrome se caracteriza por:
- Retraso cognitivo.
- Ausencia de comunicacién verbal.

- Autismo atipico, déficit de atencién,
en algunos casos hiperactividad.

- Escasas habilidades motoras
gruesas y finas, hipotonia, escoliosis,
hiperpronacién de tobillos,
hiperlaxitud.

- Apneas, hiperventilacién.

- Epilepsia, convulsiones, resistencia
al dolor.

- Problemas digestivos,
estreiimiento, reflujo, disfagia, etc.

" Es un trastorno genético muy poco > .
o b 9 e -Es habitual verlos sonreir, aunque

~ comun causado por mutaciones en el : facil
en ocasiones son fdcilmente

gen TCF4, ubicado en el cromosoma SO
‘ irritables.

18 (18921). Este gen desempefia un

apel esencial en el desarrollo del ; P
HaP -Rasgos faciales distintivos.

sistema nervioso.




