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éQué es el Sindrome SYNGAP?

Esta enfermedad poco frecuente se trata de una encefalopatia epiléptica y del desarrollo asociada al gen SYNGAP1
localizado en el brazo corto del cromosoma 6. Su patron de herencia es autosomico dominante y debuta en los
primeros meses de vida. Su prevalencia es inferior a un caso por cada millén de nacimientos. Se caracteriza por una
importante hipotonia, retraso en el desarrollo, epilepsia generalizada, discapacidad intelectual moderada o grave y
trastorno del espectro autista en la mitad de los casos. Las primeras crisis epilépticas aparecen entre los 4 meses y
los 7 afos de edad, pero desde el nacimiento esta presente la hipotonia y el retraso en el desarrollo. Ademas, suelen
ir asociados trastornos en la alimentacion y en el suefio, asi como un umbral de dolor alto. La mayoria presenta
trastornos de conducta como autolesiones, agresiones y rabietas. En algunos casos pueden presentar algunos rasgos
faciales dismorficos como cejas prominentes, hipertelorismo, boca ancha y barbilla pequena. La intervencién debe
abarcar fisioterapia, terapia ocupacional y logopedia. En este ultimo, se trabajarian aspectos como la comunicacion y
la alimentacion, entre otros, dependiendo de las necesidades del paciente.

https://www.orpha.net/

Dia mundial de concienciacion del Sindrome SYNGAP desde AELFA-
IF

La labor de la investigacion y de los y las logopedas es crucial para contribuir a mejorar la calidad de vida y de
comunicacién de las personas con sindrome de SYNGAP.

Desde AELFA-IF nos unimos a la accion y la investigacion para construir oportunidades de comunicacion, salud
y calidad de vida para todas las personas con Sindrome SYNGAP en todos los entornos.
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