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Advancing in Schaaf-Yang syndrome pathophysiology: from bedside to
subcellular analyses of truncated MAGEL2

Laura Castilla-Vallmanya'23# Maénica Centeno-Pla'34# Mercedes Serrano235# Héctor
Franco-Valls', Raul Martinez-Cabrera', Aina Prat-Planas'?3, Elena Rojano®, Juan A. G.
Ranea?8, Pedro Seoane?®, Clara Oliva®4, Abraham J. Paredes-Fuentes®4, Gemma
Marfany'-23, Rafael Artuch234, Daniel Grinberg'23, Raquel Rabionet'2¥ Susanna
Balcells'2% Roser Urreizti234#

SUPPLEMENTARY FIGURES:

Manejo Clinico Sindrome de Schaaf-Yang

Periodo perinatal Infancia y Adolescencia

Estudios de laboratorio e imagen

Disfagia, refluj

Tubo astrico, g i o necesaria cirugia.
e 2 Exploracion fisica, observacion de alimentacion, pHmetria,
leonatal i i i
55 isfag videofluoroscopia, radiologia
Vertilation recanica Evaluau‘cn de d|s}fag_|a F.allo de mefim, pu_nhlpapltuitufllmo P 8l
5 Intevenciones de soporte . .
Tratamiento hormonal sustitutivo , si es preciso
Estudios de laboratorio & imagen distal
Valorar programas de rehabilitacion y ortesis externas.
Medidas ortopédicas Exploracion fisica, radiologia, EMG/VCN
Niveles de glucosaen precoces Hipotonia, retraso global del desarrollo, dificultad
sangre Rehabilitacion en habilidades sociales, rasgos TEA.

Estudio extenso de

3 Se requieren programas de estimulacion precoz, Estral efec
hormonas e iones (HG] i 2 x i s
{HG) lopedia, psicoterapia nervio éptico
E ion del desarollo, test psicométricos

ién fisica, luacio ica, fondo de ojo, RM
Hipotonia ° °
Depresién neonatal Defectos septales
Epilepsia (poco . anomalias de CC, anomalias de hipéfisis s
frecuente) : Puede resolver de forma espontanea o requerir cirugia
Resonancia Magnética craneal Exploracion fisica, electrocardiograma, ecocardiograma
Evaluacién de malformacién de 6rganos tipos de crisis, Soha
$eehd y craneal) Buen manejo con farmacos antiepiléptcos.
EEG Cuestionarios de suefio, PSG
Los nameros en circulos negros describen la i para las clinicas de cada en meses para todos los individuos afectados. Una P en un circulo rojo significa que las
pruebas complementarias y las estrategias de manejo deben ser aplicadas de forma personalizadas y aplicadas en los pacientes que lo requieran por sus caracteristicas clinicas y siguiendo el criterio de. su equipo
médico, TEA: Trastomo Espectro Autista; CC: Cuerpo Calloso; EEG: EMG: VCN: Velocidad de Conduccién Nerviosa. RM: R Magnética; PSG: i

Supplementary Figure 1: Spanish version of Figure 1.
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