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Esta guia esta disefiada para ayudar a las familias y a los profesionales de la salud que
cuidan a personas con Sindrome CHAMP1.

Contiene informacion sobre la causa, las formas en que puede afectar a las personas y sugerencias
sobre la ayuda y la atenciéon que pueden beneficiar a las personas afectadas por este sindrome.

¢, Qué es el Sindrome CHAMP1?

El Sindrome CHAMP1 es un trastorno genético ultra raro causado por alteraciones en un gen llamado
CHAMP1. Historicamente, el Sindrome se ha denominado con otros hombres, incluyendo Discapacidad
Intelectual Autosémica Dominante tipo 40 (MRD40) y Trastorno del Neurodesarrollo con Hipotonia, Lenguaje
Afectado y Rasgos Dismorficos (NEDHILD), por lo que es posible ver estos términos en informes médicos
mas antiguos.

El Sindrome CHAMP1 se caracteriza principalmente por un retraso en el desarrollo, diversos grados de
discapacidad intelectual y una dificultad significativa en el habla y el lenguaje. Otras caracteristicas centrales
muy comunes incluyen bajo tono muscular (hipotonia), deficiencias motoras y en la forma de caminar
(anomalias en la marcha), dificultades en la alimentacion, comportamientos atipicos y rasgos faciales
distintivos.

Como es comun en los trastornos genéticos, cada persona puede verse afectada de manera diferente, incluso
entre miembros afectados de la misma familia. Las personas con Sindrome CHAMP1 no tendran todas las
caracteristicas posibles y cada persona con una alteracion determinada no necesariamente se vera afectada
por ella al mismo nivel que otras personas con esa misma alteracion.

Genes y cromosomas

Los genes son instrucciones que tienen funciones importantes en nuestro crecimiento y desarrollo. Estan
hechos de ADN y se incorporan en estructuras organizadas llamadas cromosomas. Por lo tanto, los
cromosomas contienen nuestra informacién genética. Los cromosomas se encuentran dentro de nuestras
células, que son los bloques de construccion de nuestros cuerpos. En las personas con trastornos genéticos,
uno o mas de sus genes no instruyen al cuerpo como se esperaba, lo que puede llevar a cambios en el
funcionamiento de su organismo.

El ADN esta formado por bloques de construccién llamados 'bases' o 'nucleétidos'. Hay cuatro bases de ADN
que se pueden abreviar con las letras A, C, Gy T. Estas bases de ADN se emparejan en la estructura del
ADN formando 'pares de bases'. La secuencia completa de nuestro ADN tiene mas de tres mil millones de
pares de bases.
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¢, Qué causa el Sindrome CHAMP1?

El Sindrome CHAMP1 estéa causado por cambios especificos (conocidos como variantes patogenicas) en la
secuencia de ADN del gen CHAMP1 (CHAMP1 es una abreviatura del nombre completo en inglés del gen:
CHromosome Alignment-Maintaining Phosphoprotein 1) o por la pérdida de una copia de este gen debido a
una delecion cromosémica.

Unique publica una guia separada sobre deleciones y microdeleciones

El gen CHAMP1 se encuentra al final del brazo largo 'q' del cromosoma 13, en una region llamada 13q34,
como se muestra en la imagen a continuacion.

Cromosoma 13

CHAMP1

brazo-p brazo-q

Tenemos dos copias del cromosoma 13 en nuestras células, por lo que también tenemos dos copias del gen
CHAMP1. El Sindrome CHAMP1 afecta a solo una de las dos copias mientras que la segunda copia es
completamente funcional. Esto se conoce como autosomico dominante, ya que todos los cromosomas
numerados se llaman autosomas y los trastornos genéticos que ocurren cuando solo esta afectada una de las
dos copias de un gen autosdmico se conocen como dominantes.

Unique publica una guia separada sobre trastornos de un solo gen - herencia autosomica dominante

El papel de la proteina CHAMP1

La secuencia del gen CHAMP1 se utiliza para fabricar la proteina CHAMP1. Esta proteina tiene varios
trabajos fundamentales que son criticos para que nuestros cuerpos se desarrollen y funcionen como se
espera. Los sintomas y caracteristicas generalizados del Sindrome CHAMP1 —incluidos aquellos en el
cerebro, los musculos, el intestino y otros sistemas— son un resultado directo de las alteraciones en la
proteina CHAMP1 y los efectos que causan en sus diferentes roles en nuestras células.

e Division Celular (Mitosis): El papel principal de la proteina CHAMP1, reflejado en su nombre, es actuar
como un ‘control de tréafico' para los cromosomas durante la division celular. Asegura que los
cromosomas estén alineados correctamente y luego separados en dos nuevas células cada vez que una
célula se divide. Este proceso es vital para el crecimiento y el desarrollo, especialmente en el cerebro,
que experimenta una division celular masiva y rapida a medida que se forma. Cuando la proteina
CHAMP1 no funciona como se espera, este proceso puede verse interrumpido, lo que puede afectar el
desarrollo de diferentes partes del cuerpo.

e Desarrollo Neuronal: Los estudios han demostrado que CHAMP1 es esencial para el desarrollo
adecuado del cerebro. Una deficiencia de la proteina puede retrasar el desarrollo de las neuronas
(células cerebrales) y afectar su capacidad para migrar a las posiciones correctas en el cerebro en
desarrollo (Nagai 2022, Van Caugherty 2024). Esto contribuye directamente a la discapacidad intelectual

y otros trastornos neuroldgicos que padecen las personas con Sindrome
CHAMP1.

° Reparacion del ADN: La proteina CHAMP1 también es parte de un
sistema que ayuda a reparar el dafio a nuestro ADN, especificamente un tipo
de dafo llamado rotura de doble cadena. Esta funcion ayuda a mantener la
estabilidad e integridad de nuestro codigo genético.
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https://rarechromo.org/media/information/Other%20Topics/Deletions%20and%20microdeletions%20QFN.pdf
https://rarechromo.org/media/singlegeneinfo/Single%20Gene%20Disorder%20Guides/SingleGeneDisorders%20QFN.pdf

Diferentes tipos de cambios genéticos

El tipo especifico de alteracion genética producida en el gen CHAMP1 es un factor importante que podria
influir en los sintomas y caracteristicas de un individuo. La investigacion sugiere que diferentes tipos de
alteraciones pueden afectar a la proteina CHAMP1 de diferentes formas, lo que podria explicar la variabilidad
en los sintomas y caracteristicas, o su gravedad, en diferentes personas con el Sindrome CHAMP1.

e Deleciones de Genes: En algunos individuos, falta una copia completa del gen CHAMP1 (delecion).
Esto significa que el cuerpo tiene solo una copia funcional del gen para producir la proteina CHAMP1.
Esto se llama haploinsuficiencia: tener la mitad de la cantidad esperada de proteina no es suficiente para
el desarrollo tipico. Generalmente, se piensa que los individuos con una delecion de CHAMP1 tienen
sintomas y caracteristicas mas leves en comparacion con aquellos con variantes en la secuencia del
gen.

e Variantes en la Secuencia del Gen, Pérdida de Funcién (LOF): Es mas comun encontrar que las
personas con el Sindrome CHAMP1 tienen una variante en la secuencia del gen, en lugar de una
delecion de todo el gen. Tales variantes incluyen variantes 'sin sentido' (nonsense o non-sense) o de
‘cambio de marco' (frameshift) que han creado una senal de 'parada’ prematura en las instrucciones del
gen. Esta sefal de parada hace que la maquinaria molecular de la célula deje de fabricar la proteina
CHAMP1 antes de que haya alcanzado su tamafo completo. Se cree que estas alteraciones son
variantes de pérdida de funcion (LOF), ya que la proteina mas pequena no es capaz de realizar su
funcién habitual. Sin embargo, se cree que la proteina producida, de menor tamafo, interfiere con la
funcién normal de la proteina de tamafio completo producida por el gen CHAMP1 no afectado en el otro
cromosoma 13; esto se conoce como un efecto dominante negativo, en lugar de haploinsuficiencia como
es el caso de las deleciones de genes.

e Variantes en la Secuencia del Gen, Ganancia de Funcién (GOF): Es posible tener un tipo diferente de
alteracion, conocida como variante de 'sentido erroneo' (missense), que produce una proteina alterada
en lugar de una proteina mas pequefa. Estas proteinas alteradas a veces pueden ganar una funcién
nueva o mejorada y las variantes se denominan entonces variantes de ganancia de funcién (GOF). Las
variantes GOF de CHAMP1 no se reportan a menudo en la literatura médica (Ben-Haim 2020, Amenta
2023, Yoshizaki 2024), pero pueden causar algunos sintomas y caracteristicas diferentes. Hasta ahora
(2025), las pocas personas que se ha encontrado que tienen una variante de sentido erroneo,
generalmente se presentan en el extremo muy leve o grave del espectro, dependiendo de la ubicacion
exacta del cambio dentro del gen (Comunicacion de la CHAMP1 Research Foundation basada en 17
ninos/adultos con una variante ‘missense’ de CHAMP1).

Pruebas Genéticas

El Sindrome CHAMP1 solo se puede diagnosticar mediante pruebas genéticas. Las alteraciones dentro de la
secuencia del gen se identifican mediante un tipo de prueba genética llamada secuenciacion, como la
secuenciacion completa del exoma (WES) o la secuenciacion completa del genoma (WGS). La pérdida del
gen (una delecién) también se puede identificar mediante secuenciacion, pero se encuentra mas comunmente
utilizando un tipo diferente de prueba genética llamada microarray cromosémico (CMA), también conocido
como arrayCGH o SNParray.
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Unique publica guias separadas sobre
Secuenciacion de ADN, arrayCGH y SNParrays



https://rarechromo.org/media/information/Other%20Topics/DNA%20sequencing%20(whole%20genome%20and%20exome)%20FTNW.pdf
https://rarechromo.org/media/information/Other%20Topics/Array%20CGH%20FTNW.pdf
https://rarechromo.org/media/information/Other%20Topics/SNP%20Array%20FTNW.pdf

Resultados de las Pruebas Genéticas

Es probable que los resultados de las pruebas genéticas sean proporcionados por un genetista, un asesor
genético o el médico que solicitd la prueba. Dependiendo de la prueba que se haya realizado, alguien con
Sindrome CHAMP1 podria tener resultados que se parezcan a uno de los siguientes ejemplos:

Un ejemplo de resultado de una prueba de secuenciacion de ADN (p. ej., WES o WGS), que identifica una
variante genética, se muestra aqui para el gen CHAMP1:

c.1192C>T p.Arg398* (A398Ter) CHAMP1 (NM_032436.3)

p.Arg398* (A398Ter) Explica el cambio en la proteina: el aminoacido Arginina (Arg) se ha convertido en una

C>T

c.1192

CHAMP1
NM_032436.3

sefal de parada prematura (significada por *) en la posicién 398 en la secuencia de
aminoacidos que componen la proteina. Este es un tipo de variante sin sentido.

Identifica el cambio en la secuencia del gen; el nucleétido C ha sido reemplazado por
un nucledtido T.

Localiza la posicién del par de bases del cambio dentro de la secuencia del gen (la
posicién donde el nucledtido C ha sido reemplazado por el nucleétido T).

Sefala el gen que esta afectado.

Esta es la 'secuencia de referencia' especifica 0 modelo del gen que los cientificos usan
para identificar la ubicacion de la variante.

El resultado de una prueba de microarray cromosomico (CMA) (p. €j., arrayCGH o SNParray), que puede
identificar deleciones y duplicaciones, se muestra aqui para una microdelecién que afecta al gen CHAMP1:

arr[hg19] 13934(114,857,341-114,902,670)x1 dn

arr
hg19

13934

114,857,341-
114,902,670

x1

dn

El analisis fue por hibridacion genémica comparativa (cgh) en array (arr).

Construccion del Genoma Humano 19. Esta es la secuencia de ADN de referencia a la
que se refieren los nimeros de pares de bases. A medida que se encuentra mas
informacion sobre el genoma humano, se hacen nuevas 'construcciones' del genoma y
los numeros de pares de bases pueden ajustarse. Esto significa que las posiciones de
los pares de bases cambian segun el ensamblaje utilizado.

El cromosoma involucrado es el cromosoma 13 y la posicion de la delecion esta en la
banda q34.

Se ha demostrado que los pares de bases entre 114,857,341 y 114,902,670 estan
delecionados (faltan). Tome el primer numero largo del segundo y obtendra 45,329
(0.045Mb o 45kb). Este es el numero de pares de bases que estan delecionados.

Significa que hay una copia de estos pares de bases, no dos (una en cada cromosoma
13) como se esperaria normalmente, por lo que esto es una delecion.

Significa de novo. Se han verificado los cromosomas de los padres bioldgicos y no se
ha encontrado ningun otro cambio cromosoémico en la posicién 13q34. Es muy poco
probable que la delecidon sea heredada y casi con certeza ha ocurrido por primera vez
en esta familia con este nifio/a.

mat Significaria que la eliminacion se ha heredado de la madre.

pat Significaria que se ha heredado del padre.

Unique publica una guia sobre Interpretacion de Resultados de Pruebas Genéticas



https://rarechromo.org/media/information/Other%20Topics/Interpreting%20genetic%20test%20results%20FTNW.pdf

¢ Qué caracteristicas y sintomas tienen las personas con el Sindrome
CHAMP1?

Como es comun con muchas alteraciones genéticas, los nifios y adultos con Sindrome CHAMP1 pueden
tener una variedad de afectaciones y sintomas. A medida que se diagnostican mas personas y se comparte
informacion, la gama de caracteristicas y la probabilidad de que un nifio o adulto tenga alguna de ellas se
volvera mas clara.

Caracteristicas comunes

La mayoria de los niinos con el Sindrome CHAMP1 tienen:
Algun grado de retraso en el desarrollo, a menudo de moderado a severo.
Algun grado de discapacidad intelectual (DI) o dificultades de aprendizaje (DA), a menudo de
moderadas a severas.
e Retraso en el habla y el lenguaje; el lenguaje expresivo a menudo esta mas afectado que el lenguaje
receptivo. Muchos individuos son no verbales o minimamente verbales.
e Retraso motor grueso, retrasos en sentarse, gatear y caminar. La edad promedio para caminar de
forma independiente es superior a los 2 afios.

Bajo tono muscular (hipotonia).

Hipermovilidad articular (articulaciones muy flexibles).

Dificultades en la alimentacién, especialmente en la infancia, a menudo relacionadas con la hipotonia.

Diferencias de comportamiento, incluyendo una actitud amistosa/feliz, Trastorno del Espectro Autista

(TEA) o rasgos autistas, Trastorno por Déficit de Atencion e Hiperactividad (TDAH) y ansiedad.

e Rasgos faciales caracteristicos, incluyendo un labio superior delgado o en forma de triangulo (en
forma de carpa), un espacio corto entre la nariz y el labio superior (filtro), un puente nasal plano o
ancho, orejas de implantacién baja, pliegues de piel en la esquina interna de los ojos (pliegues
epicanticos), ojos inclinados hacia arriba y una postura de boca abierta.

e Anomalias oculares/visuales, incluyendo bizquera (estrabismo), visioén de lejos (hipermetropia), vision

corta (miopia) y movimientos oculares incontrolados (nistagmo).

Enfermedad por reflujo gastroesoféagico (ERGE).

Estrefiimiento.

Problemas de suefio, incluyendo dificultad para conciliar o mantener el suefio, y apnea del suefio.

Infecciones respiratorias recurrentes.

Otras posibles caracteristicas incluyen:
e Convulsiones o epilepsia.
e Anomalias estructurales del cerebro, pueden incluir un cuerpo calloso delgado o cambios en la materia
blanca. Tamafio pequefio de la cabeza (microcefalia).

e Problemas dentales, incluyendo dientes pequefios o desalineados y pérdida tardia de los dientes de
leche.

Hernias, tipicamente hernias umbilicales y de linea media.
Sindrome de vomitos ciclicos (SVC)

/--\'* '\/“\'* "‘/'I

e (5N e (5N
’)0 QU‘"")). QU“"“"))C




Embarazo y nacimiento

Si bien la mayoria de los embarazos transcurren sin complicaciones, las
primeras manifestaciones pueden aparecer en el periodo neonatal. El bajo
tono muscular (hipotonia) y las dificultades en la alimentacién son a menudo
los primeros signos percibidos por padres y médicos. Algunos bebés pueden
requerir una estancia en la unidad de cuidados intensivos neonatales (UCIN)
para recibir apoyo adicional. El peso y la longitud al nacer suelen estar dentro
del rango promedio, pero pueden estar en el extremo inferior de la escala. Ha
habido algunos informes de padres sobre una mayor cantidad de liquido nucal
durante el embarazo (Comunicacion de la CHAMP1 Research Foundation).

Apariencia

Los nifios con Sindrome CHAMP1 muestras determinados rasgos faciales se observan con mas frecuencia
CHAMP1 que otros nifios. Estos rasgos no tienen consecuencias médicas, pero pueden hacer que se
observen similitudes inesperadas entre nifnos con el mismo diagndstico. Estas caracteristicas son variables,
pueden ser sutiles y no todos los nifios las tendran. Incluyen una postura de boca abierta, un labio superior
delgado o en forma de triangulo (en forma de carpa), un labio inferior evertido, un espacio corto entre la nariz
y el labio superior (filtro), un puente nasal plano o ancho, orejas de implantacion baja, pliegues de piel en la
esquina interna de los ojos (pliegues epicanticos) y ojos inclinados hacia arriba.

Desarrollo

Habilidades motoras gruesas y finas

El retraso en el desarrollo es una caracteristica universal de los trastornos
relacionados con CHAMP1. Los 'hitos' del desarrollo a menudo se retrasan \ E
significativamente. Esto se debe en gran medida a la hipotonia (bajo tono oty e
muscular), que esta presente en la gran mayoria de los individuos, y a la :
hipermovilidad articular (articulaciones inusualmente flexibles). La mayoria de
los niflos aprenden a caminar de forma independiente, pero este hito
generalmente se alcanza después de los 2 afios, con una edad promedio de
alrededor de 26 meses (Levy 2022). Algunas personas pueden tener una
forma de caminar inusual o descoordinada (marcha ataxica) debido a
desafios con el equilibrio y el control muscular. Las habilidades motoras finas,
como usar las manos a propdsito para tareas como jugar con juguetes, usar
cubiertos o vestirse, también se retrasan (Levy 2022). Muchos nifios se
benefician de una intervencion temprana y constante con fisioterapia (PT) para desarrollar fuerza y
coordinacion, y terapia ocupacional (TO) para desarrollar habilidades motoras finas y de la vida diaria.

Unique publica guias separadas sobre Terapias y Entrenamiento para ir al bafo y continencia

Q Justo después de su quinto cumpleanos, nuestra hija aprendié a montar en una bicicleta de

equilibrio. Durante mucho tiempo, parecia que nunca lo haria. Incluso después de mucha
practica, habia muy poco progreso, jpero de repente, le cogio el truco! Nos ha sorprendido asi
muchas veces, y hemos aprendido a nunca decir nunca”.

"Cuando diagnosticaron a nuestra hija, nunca hubiera imaginado que hablaria tan bien, corriendo,
teniendo amigos, patinando sobre hielo, bailando, cantando canciones, preparandose el desayuno,
empacando su almuerzo, durmiendo toda la noche, manejando sus grandes emociones con ejercicios
de respiracién, dando respuestas o haciendo preguntas emocionalmente apropiadas, con un sentido
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https://rarechromo.org/media/familyguides/English/Therapies%20FTNW.pdf
https://rarechromo.org/media/familyguides/English/Toilet%20training%20and%20continence%20FTNW.pdf

de espiritualidad, amor por la comunidad, prosperando en la escuela... y
mucho mas. El diagnéstico de cada persona es diferente. Nuestra hija tiene la
variante mas comun de CHAMP1, asi que comparto que no tenia muchas
esperanzas, pero ahora si las tengo. jLucha por los apoyos que tu hijo
necesita; las pequenas mejoras se acumulan y es increible verlo!".

Desarrollo intelectual y aprendizaje

Todos los individuos con Sindrome CHAMP1 tienen algun grado de discapacidad intelectual (Dl), que va de
leve a grave. Esto significa que experimentaran problemas de aprendizaje, razonamiento y resolucion de
problemas. La mayoria de los nifios requeriran un apoyo adicional significativo en su aprendizaje a lo largo de
su educacion. Los servicios de atencion temprana y la creacion de un plan educativo individualizado (PEI)
formal o equivalente son esenciales para ayudar a cada nifio a alcanzar su maximo potencial.

Unique publica guias separadas sobre Educacion

y Educacion superior, formacion y trabajo

Q A los cinco anos, nuestra hija puede trabajar con cantidades de
hasta cinco y completar rompecabezas de hasta 16 piezas. Llevo
paciencia y practica, a veces tediosa, pero ahora realmente disfruta de
los juegos que implican contar y a veces incluso juega a hacer
rompecabezas por su cuenta. jEl trabajo duro siempre vale la pena!”.

"Intenta no concentrarte en lo que tu hijo no puede hacer, concéntrate
en lo que si puede. Porque un dia podrias darte la vuelta y lo habran
hecho a su propio ritmo y te habras preocupado por algo por lo que no
necesitabas preocuparte”.

Habla y lenguaje
La dificultad severa en el habla y el lenguaje es también una caracteristica universal en los afectados por el
Sindrome CHAMP1. Muchos individuos son no verbales o minimamente verbales, utilizando solo unas pocas
palabras sueltas o sefnas. Para aquellos que desarrollan el habla, las primeras palabras se logran tipicamente
tarde, alrededor de los 3,5 afios en promedio (Amenta 2023, Houvener 2025). Una observacion comun es que
la comprension del lenguaje de un nifio (lenguaje receptivo) es significativamente mejor que su capacidad
para hablar (lenguaje expresivo). Esta brecha puede ser una fuente importante de frustracion. La evaluacion
temprana por parte de un logopeda (terapeuta del habla y el lenguaje) es crucial. Para las personas con habla
limitada o nula, los métodos de Comunicacion Aumentativa y Alternativa (CAA) son vitales. Estos pueden
variar desde opciones de baja tecnologia como tableros de imagenes (PECS) y lenguaje de sefias hasta
dispositivos generadores de voz de alta tecnologia, permitiendo a las personas comunicar sus pensamientos,
necesidades y sentimientos de manera efectiva.

Unique publica una guia separada sobre Comunicacion

Q Siempre supimos que ella entendia mucho, pero fue dificil conectar completamente con ella

hasta que experimentamos el milagro de que pudiera decirnos lo que piensa, suena, desea y
siente. El lenguaje de sefas fue una ayuda enorme para cerrar la brecha antes de que su habla se
hubiera desarrollado lo suficiente”.

P 8
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Alimentacion

Las dificultades en la alimentacion son comunes y afectan a mas de la mitad de los bebés con el Sindrome
CHAMP1. Estas dificultades suelen estar presentes desde el nacimiento y estan relacionadas con la
hipotonia, que puede hacer que la accion de succionar y tragar sea ineficiente. El reflujo gastroesofagico
(ERGE), donde el contenido del estomago regresa por el conducto alimenticio, también es comun, afectando
a poco menos de la mitad de aquellos con Sindrome CHAMP1 (Houvener 2025, Guia del Gen CHAMP1 de
Simons Searchlight). Algunos nifios pueden requerir apoyo alimenticio especializado, como férmulas altas en
calorias 0, en casos graves, una sonda de alimentacion (sonda NG o tubo G) para asegurar una nutricion
adecuada. El estrefiimiento es otra preocupacion gastrointestinal frecuente.

Unique publica una guia separada sobre Alimentacion

Crecimiento y estatura

Si bien la mayoria de los bebés con Sindrome CHAMP1 tienen
medidas al nacer en el rango estandar, el crecimiento puede verse
afectado con el tiempo. La baja estatura (altura por debajo del
percentil 3) es una caracteristica conocida (Tanaka 2016, Houvener
2025). El tamano de la cabeza también se ve afectado con
frecuencia; es comun un tamafo de cabeza mas pequefo de lo
esperado (microcefalia), visto en aproximadamente la mitad de los
individuos (Tanaka 2016). Menos comunmente se reporta un tamafio
de cabeza inusualmente grande (macrocefalia) (Raad 2023).

Comportamiento

El perfil conductual es complejo. Presenta una actitud alegre y amigable que coexiste con alteraciones
neuroconductuales puntuales. Estos no son rasgos contradictorios, sino facetas de la misma condicion. Los
comportamientos alterados no reflejan el caracter del nifo, sino que generalmente derivan de dificultades de
atencion, ansiedad o dificultades de procesamiento sensorial.

Se han diagnosticado formalmente altas tasas de lo siguiente en estudios:

e Trastorno por Déficit de Atencién e Hiperactividad (TDAH): Alrededor del 60% de los individuos
cumplen con los criterios para TDAH (Levy 2022, Houvener 2025), lo que supone falta de atencion,
hiperactividad e impulsividad.

e Trastorno del Espectro Autista (TEA): Alrededor de un tercio de los individuos (33%) cumplen con
los criterios de diagndstico para TEA (Levy 2022, Houvener 2025). Muchos mas muestran rasgos
autistas, como comportamientos repetitivos (por ejemplo, movimientos de manos en aleteo) y
sensibilidades sensoriales especiales.

e Ansiedad: La ansiedad es muy comun, reportada en mas del 70% de los individuos (Levy 2022,
Houvener 2025).

e Diferencias en el Procesamiento Sensorial: Muchos individuos tienen respuestas inusuales a la
entrada sensorial. Pueden ser buscadores sensoriales (deseando un estimulo intenso) o tener hiper o
hiporreactividad a los sonidos, el tacto u otros estimulos. También se ha informado de una sensibilidad
disminuida al dolor (Levy 2022, Houvener 2025).

Comprender esto es clave. Las estrategias deben abordar las causas (apoyos sensoriales, ansiedad,
estructura) mientras se fomenta y desarrolla la personalidad sociable del nifio.

Unique publica una guia separada sobre Comportamiento Desafiante
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https://rarechromo.org/media/familyguides/English/Feeding%20FTNW.pdf
https://rarechromo.org/media/familyguides/English/Challenging%20Behaviour%20FTNW.pdf

QG Lo que todavia es dificil para nuestra hija de cinco anos es conectar

con sus companeros. Pasé por una fase de golpear y pellizcar mucho
a otros ninos. Esto ha mejorado con el desarrollo del lenguaje y Ila
orientacion, pero la interaccién social todavia no le surge intuitivamente.
Esta muy interesada en otras personas, pero sus muchos rasgos
relacionados con el autismo hacen que las interacciones fluidas sean mas
desafiantes. También tiene problemas sensoriales, principalmente con el
ruido. Sin embargo, cuando la preparamos para lo que va a escuchar y le
damos auriculares con cancelacion de ruido, es capaz de tolerar la mayoria
de las situaciones”.

“Nuestra hija de cinco anos es inmensamente carifiosa, a menudo alegre y
motivada, y tiene un maravilloso sentido del humor. Al mismo tiempo,
necesita algo constantemente, se vuelve agresiva cuando esta estresada y
esta inquieta gran parte del tiempo. También es muy buena siguiendo
planes y nos sigue recordando lo que acordamos. Esto a veces puede ser
agotador, pero en realidad ayuda inmensamente en la vida cotidiana”.

Pubertad

Hay informacién limitada, pero los padres han informado que la mayoria de los nifios y
nifas parecen tener una pubertad tardia (Comunicacion de la CHAMP1 Research
Foundation). Algunas familias pueden estar preocupadas por la capacidad de su hija para
sobrellevar la menstruacion, por lo que discutir opciones de regulacion con un pediatra
puede ser beneficioso.

Unique publica una guia separada sobre Pubertad
Sueio

Los problemas de suefio son una preocupacion comun e incluyen dificultad para conciliar el suefio,
despertares frecuentes y patrones de respiracion anormales, como la apnea del suefio. Si se sospecha apnea
debido a ronquidos o pausas en la respiracion, se puede recomendar una evaluacién por un especialista y un
estudio del suefo.

Unique publica una guia separada sobre Suefo

Edad adulta

Dado que la identificacion del Sindrome CHAMP1 es relativamente reciente, la
informacion sobre la edad adulta aun esta emergiendo. Es probable que las
experiencias varien considerablemente segun la gravedad de la discapacidad
intelectual de un individuo y cualquier preocupacion médica en curso. Basandose
en la presencia universal de DI, se espera que la mayoria de los adultos
requieran apoyo de por vida con la vida diaria. Un informe de caso de un individuo
de 21 afos sefnalo DI y trastornos del neurodesarrollo continuos, pero buena
salud general. Los adultos tendran diferentes niveles de independencia, y la
mayoria probablemente continuara viviendo con sus padres o en entornos con
apoyo, como un hogar grupal o residencial.

Unique publica una guia separada sobre Transicion
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https://rarechromo.org/media/familyguides/English/Puberty%20FTNW.pdf
https://rarechromo.org/media/familyguides/English/Sleep%20FTNW.pdf
https://rarechromo.org/media/familyguides/English/Transition%20guide%20FTNW.pdf
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Preocupaciones médicas

Se han encontrado las siguientes preocupaciones médicas en nifios con
el Sindrome CHAMP1. No se encuentran en todos los nifos, por lo que
no todos los nifios con el Sindrome CHAMP1 se veran afectados.

Cerebro

Un tamano de cabeza pequefio (microcefalia) es comun en nifios con
Sindrome CHAMP1. Se han detectado diferencias estructurales
cerebrales mediante una resonancia magnética (IRM) en mas de un
tercio de los individuos (37%) examinados (Guia del Gen CHAMP1 de
Simons Searchlight 2024). Los cambios observados varian, pero incluyen
mas comunmente subdesarrollo (hipoplasia) de la materia blanca que
conecta las dos mitades del cerebro (cuerpo calloso), una reduccién en el
tamano del cerebelo (un area en la parte posterior del cerebro importante
para la coordinacion) y otros cambios en la materia blanca del cerebro,
como la mielinizacién retardada.

Convulsiones

Los estudios actuales sugieren que aproximadamente 1 de cada 5 nifios (21%) con Sindrome CHAMP1
experimenta algun tipo de convulsion (un cambio repentino e inesperado en la actividad eléctrica del cerebro)
(Houvener 2025, Guia del Gen CHAMP1 de Simons Searchlight 2024). Dependiendo de la(s) parte(s) del
cerebro afectada(s), los sintomas varian, pero incluyen confusion temporal, movimientos espasmaodicos
incontrolables y pérdida de conciencia. La edad de inicio puede variar considerablemente, mientras que las
convulsiones pueden quedar reducidas a un solo incidente o tener mayor incidencia. Un mismo individuo
puede presentar mas de un tipo de convulsion. El electroencefalograma (EEG) y la videotelemetria (video
EEG) son pruebas médicas que se pueden utilizar para medir y registrar la actividad eléctrica del cerebro y
son herramientas que, cuando se usan junto con otras pruebas, pueden ayudar a diagnosticar el tipo de
convulsion experimentada.

Las convulsiones pueden causar mucha preocupacion a las familias y pueden ser aterradoras de observar,
pero en la mayoria de los casos se resuelven por si solas o con tratamiento médico. Si su hijo tiene una
convulsion por primera vez, es importante retirar los peligros cercanos para que no pueda lastimarse y
contactar a un profesional médico.

Los tipos de convulsiones reportados en nifios con Sindrome CHAMP1 incluyen:

Convulsiones febriles: Los episodios solo ocurren Crisis de ausencia atipicas: El nifio puede parecer
cuando el nifio tiene fiebre alta. confundido y no responder durante minutos (muy
Crisis de ausencia: Producen un cambio en el diferente de una crisis de ausencia tipica).
comportamiento como si el nifio se 'desconectara’, Convulsiones tonico-clonicas generalizadas: Al

a veces con mirada fija, parpadeo o chasquido de inicio de una convulsién, la actividad eléctrica
labios. Las ausencias son muy breves, a menudo anormal involucra ambos lados del cerebro. La
duran menos de medio minuto. convulsion implica una fase de rigidez seguida de

sacudidas del cuerpo.
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Ojos y vista

Las anomalias oculares y visuales son comunes en los nifios con Sindrome
CHAMP1. Se recomienda una evaluacion exhaustiva por un oftalmélogo
pediatrico en el momento del diagndstico. Las afectaciones conocidas
incluyen:

Errores de refraccion: Vision de lejos (hipermetropia) y visién corta (miopia)
que se pueden corregir con gafas.

Estrabismo: Una bizquera, donde uno o ambos ojos se vuelven hacia
adentro, hacia afuera, hacia arriba o hacia abajo. Esto puede tratarse con
parches, gafas o cirugia.

Nistagmo: Movimientos oculares repetitivos e incontrolados.

Ambliopia: Un 'ojo vago', que puede resultar de un estrabismo no tratado.

Sistema Gastrointestinal

El estrefimiento es comun en nifios con Sindrome CHAMP1, a menudo debido al bajo tono muscular, poco
ejercicio, dieta baja en fibra y escasa ingesta de liquidos. Es importante discutir las causas con un enfermero
0 médico, quien puede recomendar cambios en la dieta o laxantes. La ERGE (reflujo gastroesofagico)
también es comun y puede requerir tratamiento, como posturas especificas, medicacion o, en casos graves,
una sonda de alimentacion para asegurar la nutricion. Algunos individuos experimentan Sindrome de Vomitos
Ciclicos (SVC), caracterizado por episodios recurrentes de nauseas y vomitos. Su tratamiento suele requerir
un gastroenterdlogo y medicacion para prevenir los episodios.

Articulaciones

Las anomalias articulares son habituales, incluyendo articulaciones
extremadamente flexibles (hiperlaxas) que permiten posiciones inusuales.
Aunque puede no causar problemas, la hipermovilidad a veces se asocia . \

con dolor, rigidez, dislocaciones faciles y esguinces. Los nifios con s 7 o BGES )
articulaciones muy laxas pueden necesitar fisioterapia, masajes o : NG
aparatos ortopédicos (soportes) antes de poder caminar.

Audicién

Algunos nifos tienen discapacidad auditiva, aunque la mayoria no se ve
afectada y las pruebas al nacer suelen ser claras. La pérdida puede ser
conductiva (el sonido no viaja bien), neurosensorial (problemas en el oido
interno o nervio) o mixta. Muchos tipos se controlan con audifonos. Dado
el riesgo de retraso en el habla, se debe actuar temprano ante las
preocupaciones de los padres y proporcionar terapia.

Unique publica una guia separada sobre Audicion



https://rarechromo.org/media/familyguides/English/Hearing%20Loss%20FTNW.pdf

Respiracion
Los bebés y nifios con trastornos genéticos raros tienden a tener mas afecciones respiratorias, que pueden

disminuir con la edad aunque persistan en la infancia. También pueden ser propensos a alergias y asma, a
veces desencadenadas por infecciones. Otras cuestiones pueden incluir la apnea del suefio (patron de

|

respiracion anormal al dormir).

Dientes

Las alteraciones dentales son comunes. Los padres describen problemas
como desarrollo inusual, rechinamiento (bruxismo) que desgasta el
esmalte, y retraso en la salida o caida de los dientes. Se recomienda un
alto nivel de cuidado para minimizar dafios por caries y erosion. Nifios y
adultos pueden requerir de servicios especializados, a veces bajo
anestesia general.

Unique publica guias separadas sobre El cuidado

de los dientes de su hijo y Dientes: preocupaciones

Hernias

Algunos bebés con el Sindrome CHAMP1 nacen con una hernia, donde un 6rgano o tejido graso empuja a
través de un punto débil en un musculo o tejido circundante. Estos incluyen casos de hernias en o cerca del
ombligo (umbilical), relacionadas con el abdomen (abdominal), que involucran el musculo que separa la
cavidad toracica de la cavidad abdominal (diafragmatica) y el estdmago superior (hiatal). En algunos casos,
las hernias sanaron naturalmente sin necesidad de tratamiento, pero en la mayoria de los casos se requirié
reparacion quirurgica.

Otras cuestiones médicas
Columna vertebral: Puede ocurrir una curvatura lateral de la columna (escoliosis) o un redondeo de la parte
superior de la espalda (cifosis) (Raad 2023, Houvener 2025).

Rinones y tracto urinario: Aunque es menos comun, se han reportado trastornos de los rifilones o del tracto
urinario en algunos individuos (Houvener 2025, Comunicacion de la CHAMP1 Research Foundation).

Corazoén: Raramente se han reportado defectos cardiacos congénitos
(presentes al nacer) (Tanaka 2016, Houvener 2025). Se puede
considerar una evaluacion inicial por un cardiélogo.

Cancer: Ha habido informes muy raros de leucemia en individuos con
variantes de CHAMP1 (Garrity 2021) pero no esta clara la veracidad de
esta asociaciéon. Actualmente no se recomienda la deteccién rutinaria del
cancer, pero es un area de investigacion en curso.



https://rarechromo.org/media/familyguides/English/Looking%20after%20your%20childs%20teeth%20FTNW.pdf
https://rarechromo.org/media/familyguides/English/Looking%20after%20your%20childs%20teeth%20FTNW.pdf
https://rarechromo.org/media/familyguides/English/Teeth%20Common%20Concerns%20FTNW.pdf

¢, Qué prevalencia tiene el Sindrome CHAMP1?

El Sindrome CHAMP1 es extremadamente raro. Hasta 2025, se han
identificado menos de 250 individuos con Sindrome CHAMP1 en todo el
mundo a través de registros de pacientes y literatura médica. Sin embargo,
debido a que el Sindrome se describié por primera vez en 2015 (Estudio de
Descifrado de Trastornos del Desarrollo 2015, Hempel 2015) y aun no esta
incluido en todos los paneles de pruebas genéticas estandar, es muy
probable que esté infradiagnosticado. Se espera que se diagnostique a mas
personas con esta alteracion a medida que aumente la conciencia y las
pruebas genéticas se generalicen.

¢ Cual es el origen del Sindrome?

En la concepcioén, el ADN de los padres se copia. Este proceso no es
perfecto y ocurren cambios aleatorios en el cédigo genético de todos los nifios que no estan en sus padres.
Esto sucede de forma natural y no se debe a la dieta o el estilo de vida. La mayoria no tiene efectos, pero
raramente pueden afectar el desarrollo. Cuando un cambio interrumpe el gen CHAMP1, aparece el Sindrome.

En casi todos los casos (2025), el cambio es 'de novo' (ocurre por primera vez en el individuo). Muy
raramente, un padre puede tener un reordenamiento cromosoémico o portar la variante en algunas células
germinales (mosaicismo germinal) y transmitirla. Es importante reconocer que nadie debe ser culpado y
ningun padre tiene la culpa de estos cambios en el ADN.

QG Aceptar el diagnéstico de la enfermedad es un viaje largo, a veces desalentador, a veces
agotador, pero también nos permite descubrir fuerzas insospechadas y un coraje ilimitado.
Nuestra hija nos enseno a vivir dia a dia. A poner las cosas en perspectiva. A saborear mas las
pequenas victorias y los grandes progresos. Experimentamos todo mas intensamente. Con el grupo
de padres de CHAMP1, sentiras que te unes a una nueva familia, un grupo donde todos estan siempre
ahi para escucharte, ayudarte y apoyarte”.

¢ Puede volver a suceder?

La posibilidad de tener otro hijo afectado por un trastorno genético raro
depende del cédigo genético de los padres. En casi todos los casos
reportados hasta ahora con Sindrome CHAMP1 (2025), se ha encontrado
que la alteracion genética es de novo (dn), lo que significa que no se
encontré que ninguno de los padres tuviera una alteracion en el gen
CHAMP1 como su hijo, y no se encontré que ninguno de los padres tuviera
un reordenamiento cromosomico que pudiera haber resultado en una
delecién de CHAMP1 en su hijo. Por lo tanto, la probabilidad de tener otro
hijo con Sindrome CHAMP1 es generalmente inferior al 1%.

Una razon por la que existe alguna posibilidad residual de recurrencia se
debe al raro fendmeno llamado mosaicismo germinal que se mencioné
anteriormente. Se produce cuando un padre porta un cambio genético
pero se limita a algunos de sus 6vulos o espermatozoides. El cambio
genético no se detectaria, por lo tanto, en los analisis de sangre de los
padres.

Unique publica una breve guia general sobre Mosaicismo
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https://rarechromo.org/media/information/Other%20Topics/Mosaicism%20QFN.pdf

Un genetista clinico o un asesor genético pueden brindar consejos especificos para cada familia sobre la
posibilidad de tener mas hijos con el Sindrome CHAMP1.

Unique publica guias separadas sobre Planificacion de su proximo hijo, Pruebas

y diagnésticos genéticos prenatales, Una cita de genética clinica y Apoyo a los
hermanos de nifos con una alteracion genética rara

¢ Tiene cura el Sindrome CHAMP1?

No existe cura para el Sindrome CHAMP1, ya que los efectos del
cambio genético tuvieron lugar durante la formacion y el desarrollo del
bebé. Sin embargo, conocer el diagndstico significa que se pueden
implementar el seguimiento y los apoyos adecuados.

Tratamiento

No se han publicado pautas de practica clinica para los afectados por
el Sindrome CHAMP1 (2025). Las siguientes sugerencias han sido
proporcionadas por meédicos que tienen experiencia personal en el
seguimiento/tratamiento de individuos con Sindrome CHAMP1 para
mejorar la calidad de vida y reducir las complicaciones.

Los nifios y adultos con Sindrome CHAMP1 deben estar bajo el
cuidado de un equipo multidisciplinario. El equipo debe incluir un
genetista y un pediatra (para nifios) que puedan supervisar la atencion

para que se pueda monitorear el desarrollo y el comportamiento y brindar la mejor ayuda en forma de
terapias. Los individuos también pueden tener evaluaciones con varios médicos especialistas.
Inmediatamente después del diagnéstico

Cuando no se lleva a cabo como parte del proceso de diagndstico, se debe realizar una evaluacién de las
alteraciones habituales del Sindrome CHAMP1 que estan presentes en el nifio o adulto que ha sido I

diagnosticado con esta alteracidn genética. Esto puede determinar cuales de las caracteristicas del Sindrome
CHAMP1 estan presentes y qué gravedad presentan.

Equipo de atencion y apoyo Bremiat o
Es probable que la atencién de una persona con Sindrome CHAMP1
requiera una atencion coordinada por parte de un equipo
multidisciplinario de especialistas, que puede incluir:

Pediatra - Un médico que se especializa en la salud fisica, mental y
social de los nifios desde el nacimiento hasta la edad adulta joven.

Neurdélogo - Un médico que se especializa en problemas del cerebro, la
meédula espinal y el sistema nervioso.

Cardiologo - Un médico que se especializa en problemas del corazén.

Endocrinologo - Un médico que se especializa en hormonas y su
efecto en el cuerpo.

Urdélogo - Un médico que se especializa en diagnosticar y tratar
problemas que afectan el sistema urinario.
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https://rarechromo.org/media/information/Other%20Topics/Planning%20your%20next%20child%20FTNW.pdf
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https://rarechromo.org/media/familyguides/English/Supporting%20Siblings%20of%20Children%20with%20a%20Rare%20Genetic%20Condition%20FTNW.pdf

Nefrélogo - Un médico que se especializa en problemas que afectan los rifiones.

Cirujano - Médico especialmente capacitado para realizar operaciones médicas.

Oftalmologo - Un médico que se especializa en problemas que afectan los ojos.

Audiologo - Un profesional de la salud que diagnostica, trata y ayuda a manejar una alteracién que involucra
la audicién o el equilibrio.

Terapeuta ocupacional (TO) - Un profesional de la salud que utiliza actividades para ayudar en la mejora de
la autonomia y puede proporcionar equipo.

Fisioterapeuta (FT) - Un profesional de la salud que utiliza el ejercicio, el movimiento, la terapia manual, la
educacion y el asesoramiento para ayudar con la fuerza y la movilidad del cuerpo.

Logopeda (Terapeuta del habla y el lenguaje) - Un profesional de la salud que ayuda con las dificultades
del habla, la comunicacién del lenguaje y, a veces, la alimentacion/deglucion.

Psiquiatra - Un médico que se especializa en salud mental.

Es posible que enfermeras especializadas y/u otros profesionales de la salud necesiten planificar sistematica
y exhaustivamente el tratamiento de un nifio o adulto.

Tratamientos y terapias

El tratamiento dependera de las caracteristicas y sintomas especificos experimentados por la persona con
Sindrome CHAMP1, pero puede incluir:

Fisioterapia para la hipotonia y retrasos motores gruesos. Incluye
ejercicios de fuerza, equilibrio y coordinacion para ayudar a alcanzar hitos
(como sentarse y caminar) y mejorar la movilidad.

Terapia ocupacional para habilidades motoras finas y sensibilidades
sensoriales. Mejora la fuerza y coordinacion para tareas diarias (comer,
vestirse) y ayuda a procesar la informacién sensorial.

Terapia del habla para dificultades severas del lenguaje. Se centra en la
Comunicacion Aumentativa y Alternativa (CAA) (sefias, imagenes,
dispositivos) para permitir una comunicacién funcional.

Terapia conductual para autismo, TDAH y ansiedad. Incluye métodos
estructurados (como ABA) para manejar conductas desafiantes y mejorar
habilidades sociales.

Medicamentos, como anticonvulsivos (ASM) para controlar las
convulsiones.

Dieta rica en fibra o uso de laxantes para aliviar el estrefiimiento.

Cirugia, como el tubo de gastrostomia (tubo G) para problemas graves de alimentacion o la correccién de
estrabismo.

lv.f) Q:LV'”): -;LQ'V'
NV 2 1\%7J o L AN 2 | J-




Investigacion de nuevos tratamientos para los afectados por el
Sindrome CHAMP1

La alteracion genética que causa el Sindrome CHAMP1 afecta el desarrollo del cerebro y otras partes del
cuerpo antes del nacimiento. Por lo tanto, es poco probable una cura completa incluso en el futuro, ya que el
cerebro ya se ha formado para cuando se realiza un diagnéstico. Sin embargo, la investigacion sobre
tratamientos mejorados y tratamiento de diversas caracteristicas del trastorno, como el TEA y la epilepsia,
esta en curso.

Ademas, el gen CHAMP1 y su papel en la célula son objeto de investigacion activa. Organizaciones de
familias en todo el mundo, lideradas por la CHAMP1 Research Foundation, estan trabajando para acelerar
esta investigacion financiando estudios, creando modelos animales y celulares con cambios en el gen
CHAMP1 y construyendo registros de datos de personas.

Un area de investigacion es la reutilizacién de medicamentos, que tiene como
objetivo identificar medicamentos existentes y aprobados que podrian ayudar
a controlar los sintomas mas habituales del CHAMP1. Un area clave de
investigacion futura es el desarrollo de terapias genéticas. Debido a que i
diferentes variantes genéticas causan el trastorno a través de diferentes
mecanismos (haploinsuficiencia o pérdida de funcion dominante negativa y
posiblemente ganancia de funcién), pueden ser necesarios diferentes
enfoques terapéuticos. La investigacion esta explorando estrategias como las
terapias basadas en ARN [p. €j., oligonucleétidos antisentido (ASO)] que
podrian tener la capacidad de potenciar la funcion de la copia del gen sano o
de silenciar la copia del gen con la variante. Estos enfoques aun se
encuentran en las etapas muy tempranas de investigacion y aun no estan
disponibles como tratamientos.

Los detalles de los ensayos clinicos relacionados con un Sindrome o gen en
particular se pueden encontrar en ClinicalTrials.gov y en el Registro de
Ensayos Clinicos de la UE.



https://clinicaltrials.gov/
https://www.clinicaltrialsregister.eu/ctr-search/search
https://www.clinicaltrialsregister.eu/ctr-search/search

Las familias dicen...

QQ Recibimos el diagndstico de nuestra hija en diciembre de 2023

después de un ano y medio de espera, ella tenia 3 anos. Cuando
recibimos los resultados, nos sentimos aliviados de poder poner
nombre a sus sintomas. Sin embargo, también nos arrojé a un mundo
desconocido de ser padres de un nifo con una enfermedad genética
muy rara”.

"Escuchar que nuestra hija tiene una alteracion genética que es ultra
rara fue una informacion dificil de recibir, pero nos sentimos aliviados
de tener finalmente respuestas a tantas preocupaciones médicas que
parecian tan poco relacionadas. Lo que no anticipé fue un apoyo tan
increible al conocer a nuestra comunidad CHAMP1. Tenemos familias
increibles abogando por todo lo que nuestros hijos necesitan. Todos
buscamos calidad de vida para nuestros hijos y para nuestras familias:
el apoyo familiar y la fundacion CHAMP1 han sido una bendicion. A
menudo digo que, para las noticias dificiles y el camino que hemos
recorrido con este sindrome, nos ha tocado la loteria en lo que
respecta al apoyo. Agradecidos por personas como Jeff y Katis,
dispuestos a dar tanto a nuestra fundacién, luchando por una mejor
calidad de vida y algun dia una cura para nuestros ninos".

"El diagnéstico de nuestro hijo nos ha ayudado a ayudar a otras
familias que han sido diagnosticadas recientemente. Tenemos
experiencias vividas que ayudan mucho mas que cualquier
informacién de profesionales. Entendemos la soledad del diagnéstico y esperamos que las nuevas
familias se acerquen a nuestra comunidad para ayudarlas en el inicio del suyo".

"Si bien recibir un diagnéstico de CHAMP1 puede parecer aterrador, ha sido una experiencia llena de
progreso y triunfos. Muchas de las cosas que pensamos que no sucederian para nosotros han
surgido lentamente y podemos disfrutar de este viaje con un nuevo sentido de perspectiva”.

"Que mi hija tuviera CHAMP1 cambié mi vida. Y no necesariamente de la forma que podrias pensar. Si,
la vida es, a veces, dura. Cuando recibimos el diagnéstico lloré durante dias, lamentando la vida que
pensé que tendria nuestra hija, sin saber qué le deparaba el futuro e insegura de como apoyarla mejor.
Pero una vez que procesé lo que habia sucedido, encontré la comunidad mas increible en nuestras
companeras familias de CHAMP1. El apoyo, el amor y el cuidado que muestran continuamente es lo
mejor. Saben exactamente como me siento y siempre ayudaran y ofreceran palabras reconfortantes de
apoyo en tiempos dificiles, ayudandonos a saber qué pedir a los profesionales médicos. También
comparten nuestros éxitos y defienden a nuestra hija”.

"Tener un hijo con CHAMP1 cambié mi vida es cierto. Hemos viajado por todo el mundo para conocer
a las personas mas increibles. Tenemos la comunidad mas solidaria y el mejor equipo cientifico que
trabaja incansablemente para nosotros. Soy una persona completamente diferente gracias a CHAMP1,
para mejor. Soy mas fuerte, mas segura y mas resiliente de lo que era antes de tener a mi hija".

"Si, la vida puede ser dura pero, Dios mio, no cambiaria a nuestra hija por nada del mundo”.




Fuentes

La informacién en este folleto se extrae de la literatura médica publicada, organizaciones de familias de
CHAMP1 e informacion de miembros de Unique. El primer autor nombrado y la fecha de publicacién de los
articulos en la literatura médica se proporcionan para permitirle buscar los resumenes o articulos originales en
Internet en PubMed (pubmed.ncbi.nim.nih.gov/).
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Unase a Unique para obtener enlaces familiares, informacién y apoyo:

Hagase miembro

jPor favor ayudenos a ayudarile!
Unique es una organizacion benéfica sin financiacion gubernamental, que existe

enteramente gracias a donaciones y subvenciones. Si puede, por favor haga una
donacion:

Done a través de nuestro sitio web

Sitios web, grupos de Facebook y otros enlaces: f‘“\* || A l\/] :)']

e CHAMP1 Hispano (Sin animo de lucro) HISPANO

e Pagina de Instagram de CHAMP1 Hispano S50 :)

e Pagina de Facebook de CHAMP1 Hispano \_f | A M ]
® Grupo Privado de Apoyo Familiar de CHAMP1 en Facebook \‘.':FSMHCH FOUNDATION
e CHAMP1 Research Foundation (Sin animo de Lucro) e :)
e P4gina de Facebook de CHAMP1 Research Foundation éi%.,«g | A M ]
e Portal de Investigacién de CHAMP1 ® RESEARGH FOUNDATION - EURGPE o

Esta guia de informacién no sustituye el consejo médico personal. Las familias deben consultar a un médico
cualificado en todos los asuntos relacionados con el diagnéstico genético, el tratamiento y la salud. La
informacion sobre trastornos genéticos avanza muy rapido y, si bien se cree que la informacion en esta guia
es la mejor disponible en el momento de la publicacion, algunos aspectos pueden cambiar en el futuro.

Esta guia fue escrita por CHAMP1 UK, The CHAMP1 Research Foundation y Unique (AP) y revisada por los

miembros del Consejo Asesor Cientifico de The CHAMP1 Research Foundation, la Dra. Wendy Chung, M.D.,
Ph.D. y el Dr. Stefano Berto, Ph.D. Traduccion realizada por voluntarios de la CHAMP1 Research Foundation
y verificada por Nuria Marin de CHAMP1 Hispano.
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