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El sindrome 5p-, también conocido por Cri
Du Chat o maullido de gato, es un transtorno
del neurodesarrollo de causa genética descrito,
por primera vez, por el Dr. Lejeune en 1963.
La terminologia de “5p-" es usada por los
genetistas para describir la perdida (deleccién)
de material genético del brazo corto del

cromosoma 5.

Entre las caracteristicas fenotipicas del S.5p-, el
elemento mds caracteristico y representativo es
el de un Illanto monocromitico y de tono agudo
similar al maullido de un gato. Ademas de ésta,
se describen otras tres caracteristicas comunes a
muchos de ellos: Microcefalia, retraso en el
desarrollo somatico y capacidad cognitiva < 70

(esta tltima no parece presente en todos los
casos).

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

En Espafia se calcula que existen entre 500 y 700 casos. No se han
constatado diferencias de prevalencia entre razas o zonas geogrificas.
Tampoco se ha establecido relacién con eventos prenatales, ni la
edad de los padres. Se presenta con mayor frecuencia en nifas.

Aproximadamente el 80% de los casos son de novo, el 10% se deben
a una translocacién parental desequilibrada y el otro 10% a anomalias
raras. En los casos de novo, entre el 80% - 90% son de origen
paterno, posiblemente a causa de la rotura del cromosoma durante la
formacién de los gametos masculinos.
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PROGRAMA DEL CONGRESO

11 de diciembre de 2023
16:00-16:30h Recogida de documentacién y Apertura del Congreso.

Pilar Castafio. Presidenta de la Fundacién Sindrome 5p-.

16:30-18:00h “Bases neurobiolégicas de la epilepsia congénita y sus
comorbilidades”. Salvador Martinez. Catedritico de Anatomia vy
Embriologia Humana de la UMH. Adscrito al Centro de Investigacién
Biomédica en Red de Salud Mental (CIBERSAM). Profesor de L'école
Doctorale del Instituto Pasteur de Paris.

Descanso

18:30-20:00h “Atencién integral y Centrada en la Persona en personas con
discapacidad fisica”. Carlos Garcia. Responsable de la oficina VIDA
Independiente de Fundacién Juan Carlos Pérez Santamaria. Viene
acompafnado de César Eduardo Garcia (usuario de residencia) y Laura

Moragues (usuaria vivienda con apoyo).

20:00-21:00h Proyeccién Pelicula “Cromosoma 5. Una historia de pérdida y

Encuentro”. Dirigida por Maria Ripoll y Lisa Pram.

12 de diciembre de 2023

16:00 - 17:30h “Teoria polivagal. Influencia del nervio vago en el sistema
nervioso en la gestién del estrés y el procesamiento de trauma complejo’.
Elena Maria Marin. Psicéloga de APNEA y Residencia FSYC.

Descanso

18:00-19:30h “Fisioterapia y Enfermedades Raras”.
Silvia Martinez. Directora y Fisioterapeuta en Clinica NeuroNova.

19:30-21:00h "D’ Genes, un modelo de atencién integral a personas y
familias con enfermedades raras y sin diagndstico®.

Juan Catrién. Presidente Asoc. Enfermedades Raras D' Genes y presidente de
FEDER.



