
ASOCIACION CIVIL FAMILIAS 


22Q11.2 DS /VCFS





Nuestra asociación ha sido creada con el fin de optimizar las posibilidades de desarrollo y la calidad de vida de las personas afectadas por el síndrome. 





Creemos que para lograrlo, debemos: 





Facilitar contactos entre las familias para intercambiar datos y experiencias. 





Interceder como asociación ante quien corresponda en representación y defensa de los intereses de las personas afectadas. 





Facilitar y promover la capacitación de profesionales para el correcto diagnóstico y tratamiento. 





Fomentar la investigación en todas las áreas involucradas.





Lograr que los afectados por el síndrome sean atendidos por un equipo interdisciplinario especializado que tenga en cuenta sus necesidades médicas, educativas y sociales. 





ACTIVIDADES


Administrar un grupo soporte de familias 


Realizar reuniones periódicas 


Crear y mantener una base de datos de profesionales e instituciones para los familiares que la soliciten. 


Desarrollar acciones para tratar que las familias sin recursos puedan ser atendidas, tanto en argentina como en el exterior. 


Desarrollar acciones destinadas a hacer valer los derechos e impulsar nuevas leyes. 


Mantener contacto con organizaciones internacionales. 


Mantener una base de datos de información científica destinada a profesionales de la salud y educación. 


Realizar tareas de difusión en hospitales, laboratorios, centros de salud, etc. 


Organizar eventos: congresos, jornadas, talleres, etc. de actualización profesional. 


Colaborar para que los especialistas puedan asistir a eventos que se realicen. 


Realizar reuniones con los profesionales e instituciones tendientes a la constitución del equipo interdisciplinario especializado. 








DESCRIPCION DEL SINDROME


del 22q11 


El síndrome del22q11.2 es un muy complejo. Hasta la fecha se conocen más de 180 anomalías asociadas.(1) Cada una de ellas puede estar presente o no. Y si lo está, puede manifestarse desde la forma leve a severa. Si no se conoce la gran gama de malformaciones que se presentan es relativamente fácil pasar por alto el diagnóstico.


Dentro de esta variedad podemos encontrar: cardiopatías congénitas (74% de los individuos), particularmente malformaciones conotruncales (tetralogía de Fallot, arco aórtico interrumpido, defecto septal ventricular y tronco arterioso), anormalidades palatinas (69%), particularmente incompetencia velofaríngea (VPI), paladar hendido y paladar hendido submucoso, rasgos faciales característicos (presentes en la mayoría de los individuos caucásicos) y  dificultades de aprendizaje (70-90%). El setenta y siete por ciento de los individuos tienen alguna deficiencia inmune independientemente de su presentación clínica. Hallazgos adicionales incluyen : hipocalcemia (50%), problemas de alimentación significativos (30%), anomalías renales (37%), perdida auditiva (conductiva y sensorioneural), anomalías laringotraqueoesofágicas , deficiencia de hormona de crecimiento, desórdenes autoinmunes, convulsiones (sin hipocalcemia) y anomalías esqueléticas.(2)


Las estimaciones de prevalencia varían de 1:2000 (1) a 1:6395, con 1:3800 para los hispanos. Dada la variabilidad de la expresión del síndrome, la incidencia probablemente sea mucho mayor.(2)


En la mayoría de los casos, los estudios citogenéticos de rutina son normales. El síndrome se diagnostica en individuos con una deleción sub-microscópica en el cromosoma 22 que se detecta por la técnica de  hibridización in situ por fluorescencia (FISH).(2)


La detección temprana del síndrome, es fundamental para poder realizar tareas de prevención. De esta forma se pueden evitar o atenuar serios problemas en aquellas áreas donde aún no existe patología evidente que posteriormente se pueda llegar a manifestar.
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¿CÓMO COLABORAR?


Tu colaboración es muy importante para nosotros. Podes hacerlo de diferentes maneras. 


La primera y mas importante es poniendo tu granito de arena para que los afectados por el síndrome puedan sentirse respetados e integrados a la sociedad.


El más valioso de todos los capitales que podemos tener es el capital humano. Si tenés un poco de tiempo, y sobre todo, muchas ganas, no dudes en participar en nuestra asociación. Podés aportar tus conocimientos, de acuerdo con tu ocupación: por ej. profesionales de la salud y educación, administrativos, traductores, publicistas,  abogados, etc. También realizando tareas de difusión entre los profesionales de la salud y sitios relacionados o  fomentando los proyectos de investigación que involucren la problemática del síndrome. Contactanos por correo electrónico a voluntarios@vcfs.com.ar


Toda persona o entidad interesada en colaborar con nuestra asociación es y será bienvenida. Permanentemente necesitamos pasajes y recursos para capacitación de médicos en jornadas y congresos; compra de material actualizado, folletería, impresoras, etc. Confiamos en la generosidad para decidir que quieres o puedes donar. Las donaciones pueden ser periódicas o esporádicas, grandes o pequeñas, escribinos a: benefactores@vcfs.com.ar


 Para personas relacionadas con del22q11.2: 


Nos interesa tu participación, ingresá al grupo de familias, allí puedes encontrar respuestas, compartir experiencias. 


Contanos tu vivencia, otros no la tienen. 


Haz sugerencias para que podamos mejorar continuamente. 


Decinos lo que te gusta, y lo que no te gusta.


Mandanos información que consideres útil. 


Vení a ver la sede y participá de nuestras reuniones mensuales. 


Aprendé y enseñá sobre del22q11.2. 











