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				Síndrome de Microdeleción 5q14.3-MEF2C
	



	
		
			La Asociación “Síndrome de Microdeleción 5q14.3-MEF2C” ha sido fundada por familiares de niños/as afectados/as por esta enfermedad rara con el propósito de recaudar fondos para su investigación y futuro tratamiento.

Este síndrome se basa en la falta de un gen o parte de un gen del cromosoma 5. Concretamente, los niños  y las niñas de esta asociación tienen afectado el gen MEF2C. Esta enfermedad afecta al desarrollo psicomotor causando un retraso importante con rasgos del espectro autista y crisis epilépticas. Solo hay diagnosticados unos 500 casos en todo el mundo con esta rara patología, 22 de ellos en España.

Actualmente, existe un equipo de investigación en el Scripps Institut en San Diego, dirigido por el Dr. Stuart Lipton, que está desarrollando posibles tratamientos para esta enfermedad. El Dr. Lipton y su grupo están muy volcados en esta investigación y ésta se encuentra en una fase bastante avanzada. Sin embargo, necesita financiación para seguir adelante y que algún día nuestros niños y niñas puedan ser tratados/as.



“Yo siento la urgencia en desarrollar un tratamiento para nuestros niños, probablemente bastante similar a vuestros propios sentimientos” Stuart Lipton

 

Nuestra asociación está registrada en FEDER con el nº de socio 393, siendo miembro observador aprobado en JO de Feder el 3 de Mayo de 2017 y ratificado por la asamblea el 17 de Junio de 2017.
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Últimas Noticias
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Presentación de la canción “Princesa de cristal”


“La música puede dar nombre a lo innombrable y comunicar lo desconocido” Leonard Bernstein. En esta ocasión, un gran amigo de la familia de Celia, compositor y capaz con su música de contar historias que tocan el corazón, ha conseguido dar nombre a muchos sentimientos a veces innombrables que nuestros niños nos despiertan. Muchas gracias […]










Leer más
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El Club Trilavall se une al reto “100×100 con el MEF2C”


El pasado 23 de diciembre pasamos una tarde inolvidable en la competición de relevos organizada por el Trilavall. Este maravilloso club se ha unido al reto 100×100 con el MEF2C y después de los relevos hicimos entrega del lote de 100 pulseras. Fue muy emocionante para nosotros y solamente podemos decir GRACIAS por vuestro apoyo y solidaridad. Queremos […]










Leer más
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El CEIP Benadresa se solidariza con nuestra causa


El CEIP Benadresa también quiso donarnos lo recaudado en su mercadillo solidario. Además, en este cole tuvimos la oportunidad de explicar a los niños un poquito sobre este síndrome tan raro y los objetivos de la asociación. Como siempre, los niños nos prestaron mucha atención y nos dieron mucho cariño. Aquí os dejamos algunas fotos del encuentro. #juntosmiramosalfuturo #loimposiblesolocuestamás […]










Leer más
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Tu dirección de correo electrónico no será publicada. Los campos obligatorios están marcados con *
Comentario * 
Nombre * 

Correo electrónico * 

Web 

 Guarda mi nombre, correo electrónico y web en este navegador para la próxima vez que comente.
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									Contacto
        
                        	 Dirección: Av. Barcelona, nº23, 2ºF, 12004, Castellón, España
	 Teléfono: 670 305 476
	 Email: asociacion.mef2c@gmail.com
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Política de Privacidad

Política de Cookies

Aviso Legal
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www.enfermedades-raras.org

www.orpha.net

www.rarechromo.org
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					This website uses cookies to improve your experience while you navigate through the website. Out of these, the cookies that are categorized as necessary are stored on your browser as they are essential for the working of basic functionalities of the website. We also use third-party cookies that help us analyze and understand how you use this website. These cookies will be stored in your browser only with your consent. You also have the option to opt-out of these cookies. But opting out of some of these cookies may affect your browsing experience.
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