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ABSTRACT: Phelan McDermid syndrome (SPMD) is a genetic disorder characterized by a loss of

material on chromosome 22q13. People who suffer from it show alterations in physical, motor and
cognitive development. The objective of this work is to investigate the perceptions of the members of
a Mexican family regarding the implications of having a family member diagnosed with SPMD; For
this, a qualitative study was developed, with the interpretive framework of the case study. The members
of a family from the State of Aguascalientes (Mexico) with a diagnosed member participated, who
were interviewed in depth. The findings identify family unity, supernatural vision, acceptance and
recognition of learning.

KEY WORDS: Phelan McDermid syndrome, family, development, Mexico.

INTRODUCCION.

El sindrome de Phelan McDermid (SPMD) es un desorden genético caracterizado por una pérdida de
material en el cromosoma 22q13 (Yitzchak, 2021). Puede ser resultado de una delecion terminal, de
una translocacion o de una formacion de un anillo del brazo largo del cromosoma 22 (Hernandez et al.,
2018). Dicha pérdida causa una expresion reducida del Shank3 y mdultiples dominios de repeticion de
anquirina 3 (Shank3), provocando la reduccion del nimero de dendritas y el deterioro de la transmision
sinaptica y la plasticidad cerebral (Costales & Kolevzon, 2015). La deficiencia de la proteina Shank3
en las células nerviosas, ubicada en el gen Shank3, perjudica la transmision de sefiales, ocasionando
alteraciones en el desarrollo y funcionamiento del cerebro (Rare Chromosome Disorder Support Group
[Unique], s.f.).

Este sindrome presenta una variedad de sintomas clinicos que tienen diferentes grados de severidad e
incidencia en cada caso y que afectan distintos sistemas organicos, siendo el mas afectado el sistema
nervioso (Gomez et al., 2020). No hay persona que padezca todos los sintomas (Unique, s.f.); sin
embargo, la deficiencia intelectual, asi como las alteraciones del lenguaje y del habla, se presentan en
todos los casos (Yitzchak, 2021); asimismo, el Trastorno del Espectro Autista (TEA) se presenta en

una gran mayoria junto con el SPMD (Yitzchak, 2021). Los estudios sugieren tasas de hasta el 94% de
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comorbilidad (Costales & Kolevzon, 2015). Este sindrome ocurre en igual proporcion en hombres y

mujeres (Hernandez et al., 2018).

Las personas con SPMD muestran alteraciones principalmente en el desarrollo fisico, motor y
cognitivo (Gomez et al., 2020). Suelen presentar hipotonia neonatal, asi como ausencia o retraso severo
del lenguaje, retraso del desarrollo, y rasgos faciales dismérficos menores (Phelan et al., 2018). Las
alteraciones en el lenguaje estan presentes en mas de un 75% de los casos, estando mas afectado el
lenguaje expresivo, que el receptivo (Costales & Kolevzon, 2015).

Algunos comportamientos anormales descritos del SPMD suelen ser la masticacion habitual, el
rechinar de dientes y la disminucion de la percepcion del dolor (Phelan et al., 2018), asi como el uso
repetitivo y giro de objetos, los movimientos estereotipados, las vocalizaciones estereotipadas, los
intereses y sensibilidades sensoriales inusuales, las alteraciones del suefio y las reacciones negativas a
los cambios de rutina (Costales & Kolevzon, 2015). Las caracteristicas comportamentales suelen
identificarse después, ya que el primer o Unico sintoma presentado en el desarrollo suele ser la hipotonia
(Unique, s.f.).

De acuerdo con Phelan et al. (2018), no se ha establecido un criterio diagndstico clinico, por lo que la
valoracion se basa en pruebas de laboratorio. Estos andlisis se realizan mediante microarreglos,
estudios de citogenética convencional y molecular, asi como otras técnicas de biologia molecular, las
cuales demuestran la pérdida de la region 22q13.3 o del gen Shank3 (Hernandez et al., 2018). Algunas
pruebas genéticas utilizadas son la hibridacion fluorescente in situ, el analisis de micromatrices del
ADN o Microarray, la secuenciacion de préxima generacion (NGS) y el analisis de micromatrices
cromosomicas (CMA); cada una de estas con el fin de identificar anomalias estructurales (Phelan et
al., 2022).

Actualmente, no existe un tratamiento especifico para las personas que padecen del SPMD; por ello,
reciben un tratamiento basado en los sintomas que presentan (Still, s.f.). De acuerdo con Costales &
Kolvezon (2015), el tratamiento debe abordar aspectos linguisticos, motores, conductuales y médicos.

Esto debido a que algunos sintomas pueden ser comportamientos desafiantes, convulsiones,
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estreflimiento crénico, reflujo, problemas renales, entre otros antes mencionados (Still, s.f.); ademas,

recomiendan un seguimiento médico para la deteccion y control de comorbilidades métricas,
psiquiatricas y la evaluacion de regresiones del desarrollo (Costales & Kolvenzon, 2015).

Con respecto al tratamiento farmacoldgico de este sindrome, existen pocas investigaciones (Unique,
s.f.). Herndndez et al. (2018) afirman, que hasta ahora, se han publicado tres estudios clinicos de las
respuestas que generan el tratamiento farmacolégico y otros siguen en desarrollo. EI primer ensayo
clinico estudio el efecto de la insulina intranasal; el segundo es el uso de risperidona en dosis bajas, y
el tercero involucra el uso del factor de crecimiento parecido a la insulina tipo 1 (IGF-1) (Costales &
Kolvenzon, 2015); ademas, Jaguar Gene Therapy (2024), una empresa biotecnoldgica que acelera los
avances en terapia génica para pacientes con enfermedades graves, ha anunciado la autorizacion de la
FDA (Food and Drug Administration) para dar inicio al primer ensayo con terapia génica para adultos
que padecen del SPMD.

Considerando lo anteriormente expuesto, este trabajo muestra el caso de un nifio con SPMD,
diagnosticado a sus 4 meses de edad. Se considera que esta investigacion contribuira a reconocer las
percepciones que pueden tener los integrantes de una familia ante el hecho de tener un integrante
diagnosticado con SPMD.

Refiriéndose ahora a la familia y su importancia en el desarrollo de los hijos, Arrieta y Estévez (2021)
afirman, que es ahi donde se producen los primeros lazos significativos, los cuales son necesarios para
un buen desarrollo. Los patrones de desarrollo psicoldgico pueden tener una base cultural, en donde
los padres y los hermanos muestran roles distintos que influyen en el desarrollo psicosocial de los
miembros (Papalia et al., 2005).

Las experiencias de la primera infancia dentro del entorno familiar propician la formacion de la
identidad y del estilo relacional con otras personas (Arrieta y Estévez, 2021). Estas primeras
interacciones sociales pueden contribuir al desarrollo cognoscitivo (Papalia et al., 2005).

Ademas de que el ambiente de cuidado y buen trato son aspectos que generan en sus integrantes una

vida mas sana, feliz y duradera (Saenz, 2020), el amor es un factor elemental en la vida familiar.
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Aristételes escribid en su Retdrica que el amar es “el querer para alguien las cosas que consideras

bienes, debido a él...” (Trad. en 2002, 1381a, p.35): por tanto, en la familia cada integrante debe ser
querido incondicionalmente por ser quien es. Debe ser la familia el lugar donde se ame al otro por el
simple hecho de existir.

El verbo del amor implica compromiso y en la misién familiar se puede dejar explicito lo que significa
dicho compromiso (Covey, 2010). Los padres, que son los primeros educadores, deben recordar el fin
ultimo de la crianza y formacion de sus hijos. Toda educacion debe consistir en ensefiar a querer a la
persona a la que se forma y hacerla una persona decididamente interesada por el bien de los demas
(Melendo, 2006). Dado lo anterior, resulta relevante la investigacion planteada, al ser un mecanismo
para generar conocimientos susceptibles de orientar el desarrollo de estrategias psicopedagogicas.
Reconociendo lo que anteriormente ha sido mencionado de los aspectos mas relevantes del sindrome
Phelan-McDermid y la importancia de la familia en el desarrollo de todos sus integrantes; la hipotesis
del trabajo presente es que la familia con un integrante que padece del sindrome Phelan McDermid
puede sobrellevar la situacion a favor del crecimiento integral de cada uno de los integrantes si se
trabaja en conjunto por medio de la aceptacion y carifio. En este sentido, el objetivo de la investigacion
es indagar las percepciones de los integrantes de una familia mexicana respecto a las implicaciones que

conlleva tener a un familiar diagnosticado con sindrome Phelan McDermid.

DESARROLLO.

Método.

En atencion al objetivo de investigacion, se desarroll6 un estudio con enfoque cualitativo,
particularmente a traves del marco interpretativo del estudio de caso (Hernandez-Sampieri y Mendoza,
2018). Participaron en el estudio los integrantes de una familia del estado de Aguascalientes (México),
de un nifio (JD) diagnosticado con el sindrome Phelan McDermid. Dicha familia se conforma por la

madre, el padre, el hermano mayor de 16 afios, el hermano de 14 afios y JD de 4 afos.
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La técnica de recoleccion utilizada fue la entrevista en profundidad semi-estructurada, misma que

permitié recabar datos suficientes acerca de las perspectivas de cada integrante de la familia (padre,
madre y hermanos) respecto a lo que conlleva el hecho de que un integrante esté diagnosticado con el
SPMD. Para ello, se disefié un guion semi-estructurado. Las entrevistas aplicadas se llevaron a cabo
en casa de la familia, para evitar el desplazamiento de los participantes, y debido a que es un espacio
en el que cada uno de los integrantes de la familia se desenvuelve con mayor facilidad y seguridad.
Para alcanzar el objetivo de investigacion y comprobar la hipétesis del trabajo, se siguid un
procedimiento previamente planeado, con flexibilidad de ser modificado segun el desarrollo del
mismo. Primero, se eligio una pregunta de investigacion, de la cual se identifico el problema a resolver,
se formuld la hipdtesis del trabajo, y finalmente, se escribid el objetivo de investigacion. Una vez que
fue definido el objetivo, se solicitd autorizacion a los padres del nifio que tiene el sindrome para la
realizacion del trabajo. Se les informo sobre los fines del mismo, y se les explicé que la informacion
adquirida y obtenida seria anonima y confidencial.

Se continud con la fundamentacidn teorica de la investigacion, donde se buscaron articulos y avances
cientificos del sindrome Phelan-McDermid. Posteriormente, se disefid el guion de la entrevista en
profundidad, en alineacion con ciertas dimensiones e indicadores que se definieron relevantes para la
recoleccion de datos. A partir de lo anterior, se realizd un andlisis de la validez de contenido de la
entrevista, mediante el método juicio de expertos, en el cual participaron una pedagoga y una
neuropsicologa. Dicho andlisis reflejo que 92.2% de los reactivos eran adecuados en términos de
congruencia item-indicador, habiendo un acuerdo considerable observado a través del calculo del
coeficiente Kappa de Cohen (K= 0.65) (Landis & Koch, 1977); asimismo, valoraron como suficientes
los reactivos del guion de entrevista para la indagacion, sin realizar comentarios alusivos a su
redaccion. A la luz de lo anterior, se consider6 que habia evidencia para suponer la validez del
instrumento.

Se aplicé la entrevista semiestructurada a los participantes en octubre del 2022, con una duracién total

de cuatro horas. Se grabaron los audios, con la respectiva autorizacion de la madre y el padre. Se
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transcribieron las grabaciones, siendo procesadas en el software Atlas.Ti, a fin de realizar el analisis

cualitativo mediante las fases de codificacion y estructuracion. Finalmente, se gener6 un mapa
hermenéutico con los cddigos identificados, mismo que permitio identificar hallazgos que permitieron
generar conclusiones respecto a la hipdtesis de investigacion.

Es importante afirmar, que todo el proceso de investigacion esta basado en los principios éticos de
COPE (Committee on Publication Ethics), en los que se cuidan aspectos como el anonimato, la
confidencialidad y el consentimiento informado; ademas, la familia ha autorizado compartir las

fotografias de las terapias, de la familia y los eventos relacionados al trabajo de investigacion.

Resultados.

El analisis del discurso de los participantes se realizd desde la perspectiva de tres dimensiones: 1.
Contexto familiar; 2. Dificultades de JD, y 3. Contexto social. Para cada una de éstas, se disefid un
mapa hermenéutico. En la dimensién D1, Contexto familiar, se detectaron 19 cddigos. En la Figura 1
se presenta el mapa hermenéutico correspondiente, con dichos codigos y sus respectivas
interrelaciones, emergidas a la luz del andlisis del discurso. Se puede apreciar, que el codigo
perspectivas de la familia sobre JD ha sido el que presenta mayor cantidad de relaciones con otros
codigos (12). Posteriormente, se identifican los codigos de dindmica familiar y aprendizajes de la
familia.

De acuerdo con las perspectivas de la familia sobre JD, se identificd que los integrantes de la familia
consideran que el hecho de que JD esté diagnosticado con SPMD favorece a la dindmica, los retos y el
vinculo afectivo entre la familia y JD. Destacan también aspectos como la aceptacion del sindrome, el
apoyo social, asi como la vision sobrenatural con la que los familiares enfrentan la situacion. En
contraparte, se identifican dificultades como el dolor y preocupacion ante el diagnoéstico, el eventual
rechazo social, asi como las complicaciones humanas, sociales, econdmicas, entre otras, implicadas

ante el hecho de haber un hijo-hermano diagnosticado con SPMD.
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Figura 1. Mapa hermenéutico de los aspectos del contexto familiar.
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En cuanto a la D2. Dificultades de JD, se identificaron cuatro c6digos, mismos que se presentan en el

mapa hermenéutico proyectado en la Figura 2.
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Figura 2. Mapa hermenéutico sobre dificultades de JD.
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Se puede identificar, que las dificultades de desarrollo de JD son, desde la perspectiva de los familiares,
causa de las complicaciones que tuvo en su nacimiento, de las diferencias que presentd al nacer en
comparacion de sus hermanos, y de la terapia que comenzo a recibir posteriormente; ademas, es posible
observar, que dichas dificultades afectan en la interaccion que la familia y la sociedad tienen con JD.

Respecto a la D3, Contexto social, se identificaron 7 codigos. EI mapa hermenéutico correspondiente

se presenta en la Figura 3.

Figura 3. Mapa hermenéutico de los aspectos del contexto social.
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Resulta interesante observar, que los comentarios externos a la familia sobre el sindrome no afectan a

la aceptacion del mismo. En cambio, los comentarios externos a la familia sobre JD si influyen.
Adicionalmente, los participantes afirman que el apoyo y la aceptacion social hacen que sea menos
dificil aceptar el SPMD, expresando que en el entorno social identifican tanto manifestaciones de apoyo
como de rechazo.

El analisis descriptivo de la entrevista involucra lo siguiente: JD naci6 a la semana 38, el 11 de enero
del 2018, sentado dentro del vientre de la madre. Al nacer, su color fue anormal, padeci6 de hipoxiay
sufrimiento fetal. La madre lo considero negligencia médica, ya que el méedico no les informé sobre
dicho sufrimiento durante el embarazo. Todo lo anterior causé un dafio en el neurodesarrollo. Su
hermano mayor afirma “desde el primer dia sufrié mucho”.

Permanecié en terapia intensiva por un mes con oxigenoterapia durante los primeros cuatro meses
después de su nacimiento. Desde los quince dias de haber nacido, recibié sus primeras terapias en la
Unidad de Cuidados Intensivos Neonatales. Se le realizd una insercion de sonda de alimentacion por
gastrostomia el 18 de mayo del 2021. Esto debido a que el bebé padecié de un reflujo muy severo;
“sentia agruras todo el tiempo y le ardia; tenia rojo todo el es6fago; una irritacion ya grande” (Madre).
Ademas, JD presenta problemas de coagulacién en su sangre. Le diagnosticaron el sindrome Phelan
McDermid a los 4 meses de edad, el 3 de mayo del 2018 con un estudio llamado Microarray.

JD recibe terapias a diario en casa siguiendo un programa de Family Hope Center de 9:30 a.m. a 1:30
p.m., con diez minutos de descanso entre sesiones, siendo cada una de treinta minutos. JD asiste al
Centro de Rehabilitacion e Inclusion Infantil Teleton (CRIT) de dos a tres veces por semana para recibir
terapia fisica, ocupacional y de lenguaje. Los fines de semana acude a natacion media hora en
Wonderful. Con respecto al programa de Family Hope Center, al tener tres afios y medio de edad
cronoldgica, JD presentaba una edad mental de dos meses. A sus cuatro afios de edad cronoldgica ha

demostrado un avance significativo con un incremento de edad mental a seis meses.
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Los familiares afirman que JD se comunica por medio de sus 0jos y su mirada, dandoles a entender lo

que desea, como lo comento6 el padre de JD en la entrevista: “no habla pero con el simple hecho de ver
su sonrisa y sus 0jos ya sabemos lo que quiere”. También su mama menciond: “lo vuelvo a ver y €l me
esta viendo a mi jcon unos ojos! con una cara que de veras, nadie me ha visto asi nunca”.

Igualmente, su hermano menor describid “bueno, pues con JD cada vez que ¢l me ve a mi o yo lo veo
a €l nos reimos” (2022); ademas, la madre y el hermano mayor confirman que JD, cuando algo no le
agrada, se comunica por medio del movimiento de sus rodillas; ademas, los padres identifican que esta
iniciando la etapa de balbuceo: Hacia sonidos guturales nada mas, mucho con la a 'y de repente empezo,
haz de cuenta, ibamos cuando lo voy a bafar y cuando lo subo al coche se emociona muchisimo y
empieza ts ts tssss, medio a hacer trompetillas, de repente le salen y brr mmmm ma na, le hace con la
n,conlatyconlamy lap;osea, que son lo que empiezan a balbucear. Entonces, cuando esta contento,
empieza con un mma ma, pa pa” pero no, no, no; de repente dice por pura casualidad ma, pero si se
comunica, la verdad. La verdad es que si, si se comunica (Madre).

En cuanto a las caracteristicas generales de la familia, el hermano mayor se percibe como un nifio
ordenado, deportista y buen estudiante. El hermano de en medio es perceptivo, deportista y como lo
describe su madre, “siempre un reto”. Al nacer JD, el hermano mayor tenia doce y el hermano de en
medio, diez afios de edad. Con respecto a la relacion con JD, ambos son carifiosos con €l a su manera.
De acuerdo a la dindmica familiar, el hermano mayor describe: Nos levantamos mi hermano y yo para
la escuela, nos hacemos de desayunar y nos vamos. Luego, al ratito, se despierta JD, a veces nos oye
que estamos despiertos o0 que hacemos ruido aqui en la cocina y él se despierta. A veces se vuelve a
dormir y a veces no, y después de ahi vemos a JD hasta la tarde. Mi mama hace pendientes, lo lleva a
terapias al Teleton y ya, hasta la tarde, en la hora de la comida, nos volvemos a ver todos. Luego mis
papas llevan a mi hermano y a JD a la equitacion y yo me voy a entrenar tenis y de ahi nos volvemos
a juntar todos en la noche y de ahi pues cenamos todos. JD se duerme y al dia siguiente otra vez igual.
La madre compartié que cada uno tiene actividades distintas y la situacion de JD no perjudica a que

ninguno de los integrantes deje de hacerlas. Al contrario, esto beneficia a que entre todos exista un
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apoyo mutuo. Respecto al padre, tiene la posibilidad de estar presente en casa, porque su trabajo se lo

permite. Todos los miembros de la familia han externado satisfaccion en cuanto a su vida como familia,
a lo que el hermano de en medio menciona “pues es lo que me gusta, desde que nacié JD no hay dias
normales y es lo que me gusta, porque con JD no sabemos lo que va a pasar, asi que no hay dias
normales”.

La percepcién que la familia tiene sobre JD es positiva en todos los aspectos, ya que reconocen su
alegria, esfuerzo y lucha desde el dia que naci6. Reiterando todo lo que aprenden de él y el ejemplo
que les da a diario. “El luchar, porque todas las circunstancias que €l tenia no eran las favorables a la
hora que él nacid y él se aferr6 a querer vivir” (Padre). Los familiares son conscientes de que JD es un
privilegio. El padre lo confirma diciendo: “jnos sacamos la loteria por los nimeros!”.

Sosteniendo lo mencionado anteriormente, se le pidié a cada integrante de la familia que definiera en
una palabra a JD. Estas se presentan en la Figura 4.

Figura 4. Palabras que definen a JD segun los integrantes de la familia.
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El sindrome que padece JD es aceptado por todos los integrantes de la familia a pesar de que no estaban
preparados. Buscan no prestar atencion a las causas sino a los logros pequefios o grandes que les
muestra a diario; asimismo, se enfocan en ver los aspectos positivos del sindrome, como el hermano
menor comento: Siempre dice mi mama que JD, a pesar de su sindrome que tiene, tiene muy pocas
caracteristicas y cosas que podrian ser mas dificiles, que desarrollard més caracteristicas del sindrome

y son muy feas las cosas que tiene ese sindrome y gracias a Dios JD tiene las menos peores.
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En un inicio, algunos integrantes de la familia mostraron haber enfrentado un proceso doloroso y

complicado para la aceptacion del sindrome. La madre afirmé el pesar de los hermanos mayores de JD
cuando menciono “obviamente les doli6 a los dos”. En otra ocasion dijo: “claro que también ha habido
mucho dolor y mucha tristeza”. También afirmé: “si, porque, bueno, los papas con discapacidad
sufrimos. Si duele”.

Es posible observar las preocupaciones y el dolor que vive la familia en ocasiones. La madre declaro:
“antes si era un tema de llorar casi todos los dias y muchas veces al dia. De decir, es que qué voy a
hacer, es que el futuro y es que esto, y es que lo otro”; sin embargo, la vision sobrenatural fue
mencionada muchas veces como factor para alcanzar la aceptacion. Esta vision permitio que la familia
viera desde otra perspectiva el sindrome involucrando el sentido del humor; por ejemplo, como lo
menciond uno de los familiares: “vamos a pedirle a Dios que si no va a caminar, nos mande muchas
fuerzas y mira, mucho dinero, porque las sillitas, ya las he ido checando en el internet y estan bien
caras” (Madre).

La familia ha pasado por experiencias donde han sentido el rechazo de la sociedad y de personas que
antes consideraban cercanas. Estas miradas y eventos han causado pesar a los integrantes de la familia.
Con respecto a las personas que formaban parte de su nucleo social, la madre expreso lo que vivié en
una ocasion diciendo: “nadie nos pelaba, nadie”. En otro momento afirmo “nadie estamos exentos de
tener una discapacidad”.

Desde las vivencias negativas que han experimentado en su entorno, la madre expresé: “lo que de
verdad yo pido a gritos es que la gente pierda el miedo, jpreguntame qué tiene mi hijo!, de verdad no
pasa nada”; asimismo, el hermano de en medio menciono: “que no lo haga a un lado, que no lo mire
raro, no se rinda con él, porque a pesar de que tiene lo que tiene hay que tratarlo como un hermano que
es”. Ambos, expresando la necesidad de sensibilizacion e inclusion de la sociedad.

La madre, al final de la entrevista, enfatizo la necesidad de aceptar la realidad, queriendo a JD por

quién es, y por todo lo que forma parte de él: “por lo tanto, en vez de pedirle a Dios ese milagro, por
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qué no le pide a Dios que todos lo veamos con los ojos de Dios. El lo cred y El nos va a ayudar a verlo

con sus o0jos. Hay que pedirle eso. Que Dios asi quiso, esta imperfeccion perfecta”.

CONCLUSIONES.

A través de este estudio se ha identificado que la familia, con un integrante que padece del sindrome
Phelan McDermid, puede sobrellevar la situacion a favor del crecimiento integral de cada uno de los
miembros cuando se trabaja en conjunto, desde una vision de aceptacion de la realidad y afecto hacia
la persona.

Si bien son multiples las dificultades que se enfrentan, sobre todo las relativas al rechazo social
emergido por el desconocimiento del sindrome, factores como la vision sobrenatural, la unién familiar,
la adquisicion de experiencias y aprendizajes, asi como la vinculacion afectiva, posibilitan que la vision
de la familia sea positiva, pudiendo propiciar el desarrollo armonico de cada integrante. Esto se
favorece ante las manifestaciones de apoyo social que también son reconocidas por la familia.
Considerando lo anterior, se puede afirmar, que el objetivo de este estudio se alcanzd, al haberse
identificado hallazgos muy enriquecedores sobre la dindmica familiar, las percepciones de la familia
sobre JD, la influencia del contexto social, entre otros. Estas demuestran la relacion que existe entre
cada uno de ellos.

Una de las principales fortalezas de la investigacion radica en el uso que se le dio a los hallazgos
generados, mismos que orientaron la planeacién y ejecucion de una campafia de concientizacion en
una universidad privada del Estado de Aguascalientes, a fin de psicoeducar a los miembros de la
comunidad educativa (estudiantes, funcionarios, colaboradores, profesores, entre otros). En dicha
cabafia, se le solicitd a la comunidad universitaria portar una prenda verde haciendo alusién al Dia
Internacional del Sindrome Phelan McDermid, el cual se celebra el 22 de octubre del 2022. El dia
previo (21 de octubre) fueron convocados a un foro los alumnos del turno matutino y el dia posterior
(23 de octubre) los alumnos del turno vespertino. En éste pudieron escuchar datos relevantes que

definen al sindrome, conocieron a JD, se tomd una fotografia de los participantes con su prenda verde
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para subirla a redes sociales, a fin de hacer difusién. Se logré tendencia usando los hashtags que

corresponden a ese dia; ademas, se cred un video de difusion del sindrome dirigido a los jovenes para

que se informaran y lo compartieran con sus conocidos.

A fin de dar continuidad a esta linea de investigacion, se proyecta el desarrollo de un estudio en el que

participen una cantidad mayor de familias que presenten algun integrante diagnosticado con SPMD,

con una metodologia mixta, a fin de poder profundizar mas sobre las percepciones de los familiares,

pero también poder realizar generalizaciones.
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