Principales sintomas

de la enfermedad:

Discapacidad Intelectual

Epilepsia refractaria

@O

Conductas autistas
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Hipotonia

DO

Trastorno del sueno

Dificultades de lenguaje

Dificultades visuales

Dificultades para comer

Trastorno motor

Sialorrea
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(Qué es?
Es una enfermedad
genetica rara que

afecta al desarrollo
neuroldgico.



¢A qué afecta?

El gen IQSEC2, codifica una
proteina implicada en la funcion
sinaptica y la comunicacion entre
neuronas.

¢cCuando sucede?

Transmision “de novo” en muchos
casos (no heredada de los

padres).

Mayor gravedad en
los ninos

La mutacién afecta al cromosoma
X, por este motivo, los nifios
tienen mayor afectacioén, porque
solo tienen una copia defectuosa
de este gen.
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Mision de la
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o, Acompanamos en el proceso
de diagnodstico, terapias vy
necesidades del dia a dia.

‘ Impulso a la investigacion

La naturaleza escogio mi
pasado, la investigacion
marcara mi futuro.

e Fomentamos colaboraciones

cientificas para avanzar en

tratamientos y conocimiento.

‘ Concienciacion

Damos visibilidad a IQSEC?2
gll:]]’é para sensibilizar a la sociedad
y a las instituciones.

Juntos por una causa,
unidos por la esperanza.



