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Fenotip comportamental

ÅNyhan (1972): ñBehavioral phenotypeò

ÅFlint & Yule (1994):

ïConducta distintiva que apareix en quasi 
tots els casos i no en altres

ïRelació directa i específica amb una 
alteració genètica

ÅTurk (1995):

ïAspecte de la conducta atribuïble a malaltia 
subjacent i que apareix en les primeres 
etapes del desenvolupament. 



Fenotip comportamental

ÅMes de 5000 síndromes 
registrats

ÅSíndrome de Down
ÅSíndrome de Williams
ÅSíndrome X Frágil
ÅSíndrome de Prader - Willi
ÅSíndrome de Angelman
ÅFenilcetonuria
ÅGalactosemia
ÅSíndrome de Lesch- Nyhan
ÅSíndrome de Cornelia-Lange
ÅSíndrome de Rett
Åé..



Diagnòstic Dual

MALALTIA
MENTAL

DISCAPACITAT
INTEL·LECTUAL

FENOTIP CONDUCTUAL

Professionals: no la reconeixen.

Administraci·: la despla­a del camp dôactuaci· de la 
Xarxa de Salut Mental



Concepte de Diagnòstic Dual
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Diagnòstic Dual i Conducta Desafiant
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Diagnòstic Dual i nivell de DI
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Problemes atribuïbles al 
subjecte/informador

ÅDistorsió intel·lectual / cognitiva

ÅEnmascarament psicosocial

ÅExageració de base

ÅENTREVISTA

ïAquiescència

ïEsgotament

ïPor al fracas

ïProblemes lingüístics

ïTrast. Associats (p. ex.  def. sensorials)





Trastorns mentals
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Novell R, Esteba S, Ribas N. Discapacitat intel·lectual i envelliment. Projecte SENECA. 2008



Prevalença Trastorn Mental en 
PW

28%

72%

TM No TM

65%

35%

TM No TM

DELECIÓ DUP

N=111S. Soni et al. JIDR 2007;51:32-42



Malaltia Mental

Diagnòstic Deleció DUP Signif.

Trastorn Afectiu No 
Psicòtic

41,7% 4,5% P=0,0046

Depressió Psicòtica 37,5% 27,3% NS

Trastorn Bipolar amb 
simptomes psicòtiques

0 50%* P=0,000053

Trastorn Psicòtic 20,8% 18,2% NS

S. Soni et al. JIDR 2007;51:32-42

* Major incidència, major gravetat i recurrències. Resistència al tractament. 
Alerta ISRS ïviratge de cicle





ÅDeleció
ïMes compulsions (T1 > T2 > DUP)

ïMes autorascat pell

ÅDisomia
ïMes símptomes autisme 

ïMes ansietat

ïMes Trastorn Bipolar 

ïMes símptomes trastorn mental

Malaltia Mental

Boer 2002; Verhoeven 2003; Vogels 2003; Milner 2005; Soni 2007



Trastorn Obsessiu Compulsiu en PW

F1 Obsessions agressives, sexuals, religioses i 
somàtiques

Compulsions de comprovació

F2 Obsessions de simetria i repetició

Compulsions de ordenar, arranjar, classificar, tocar, 
rellegir, contar objectes i números

T2*

F3 Obsessions de contaminació

Compulsions de rentat i higiene

T1*
Gens NIPA1, NIPA2, 

CYFIP1, GCP5 

(BP1-BP2)

F4 Obsessions i compulsions dôacumular

Nestadt, 2003

Deleció T1 ïmajor dificultat per interrompre compulsions / major 
interferència amb AVD / mes distrés

* Zarcone 2007



Trastons de lôestat dô¨nim

ÅDistimia

ÅDepressió

ïBaixa auto-estima 

ïEstrés secundari a pressió relacionada amb dieta

ïRestricci· i limitaci· dôoportunitats laborals i 
comunitaries 

ÅTrastorn Bipolar



Depressió 

Humor deprimit (plorar)

Trastorns del son

Lleuger Moderat-Sever

P¯rdua dôenergia

P¯rdua dô inter®s

Pèrdua de confiança

Reducció en comunicació

Aïllament social

Auto-agressió (S)

Agressivitat (S)

Crits / Plor (S)



Mania

Increment de lôactivitat

Disminució del son

Impulsivitat (agitació)

Desinhibició social ï(sexual)

Historia familiar

Lleuger Moderat -Sever

Idees de grandesa

Augment de locuacitat

Agressivitat

Augment de locuacitat (ecolalia)

Plor (+)



Trastorns dôAnsietat en PW

ÅTrastorn dôAnsietat Generalitzada

ÅTrastorn Somatomorf

ïSomatitzacions

ïExcessiva cerca dôatenci· m¯dica

ÅAnsietat Social

ïConstant necesitat de confirmació



Ansietat Generalitzada 

Lleuger ïModerat Sever

Tensió

Irritabilitat

Falta de confiança

Tensió

Agitació

Agressivitat (+)



Psicosis

ÅMajor incidència que en població general

ÅInici infantil

ÅLa majoria de casos símptomes psicòtiques 
de Trastorn Bipolar

ÅReaccions psicòtiques relacionades amb 
esdeveniments estressants

ÅDificultat observar símptomes delirants / 
al·lucinatoris. Emmascarament conductual 
(desintegració cognitiva, desenvolupament).



Trastorn del Control dels Impulsos

ÅConducta autoagressiva: rascats

ÅConducta agressiva desproporcionada

ÅConducta destructiva

ïInusuals

ïGeneralment expresi· dôun Trastorn Mental

ïAcostumen a anar seguides de fatiga



Rascar-se, pessigar-se la pell

ÅSímptoma freqüent

ÅNo relacionat amb TOC

ÅHabitualment braços, cara i cap

ÅOcasionalment mucosa rectal i vaginal, 
septum nasal



Trastorns del son

ÅTrastorns de la respiració
ïHipoventilació

ïSAOS

ÅSomnolència diürna (independent de 
lôedat i pes)

ÅNarcolèpsia
ïSomnolència + paràlisi de son + cataplèjia 

+ al·lucinacions 



Trastorn per Dôeficit dôAtenci· i 
Hiperactivitat

ÅDificultat per mantenir lôatenci·

ÅDistreureôs f¨cilment

ÅImpulsivitat

ÅDD: Considerar alteracions nocturnes 
de la respiració



Què fer?



Els fàrmacs no són la primera 
i única teràpia.

ÅEls fàrmacs no són la solució absoluta al 
problema, però en combinación amb altres 
tècniques poden ser la solució mes 
apropiada.

ÅEls medicaments poden ser la forma 
menys intrusiva i mes positiva dôactuar!!



Topiromat 200/dia mg



16/6/05 22/9/05

23/11/05 21/12/05

300 mg 500 mg

900 mg 1.200 mg



Criteris diagnòstics SPW

ÅProblemes característics de conducta: 

ñrebequeries, tendència a discutir, caràcter 
violent, disconforme, inflexible, manipulador, 
possessiu, tossut, lladre, perseverant i 
mentiderò



Fenotips conductuals i períodes evolutius 

Infància

Afectuosos i extravertits

Facilitat relació gent seva edat

Poc actius; cansament excessiu

Rebequeries

Tossut

Es molesten amb facilitat

A mesura que creixen : problemes conducta



Agressivitat

Furts ( menjar)

Interacció social pobre

Obsessió / perseverança

Fenotips conductuals i períodes evolutius: 

Adolescència



Interacció social pobre + Agressivitat + Inutilitat

ÅFurts, discussions, desafiadors, Explosions de car¨cter é 
T dissocial i oposicionista

ÅProblemes emocionals: ansietat, inseguretat, 
somatitzacions ( cerca mèdica), imatge corporalé 

T.ansietat generalitzada/somatomorf

ÅMentir ( sortir problemes), fabuladors ( embolics romàntics, 

denúncies telefòniques..). 

T. Facticis

Adults



DI com a part del SPW?

ÅNivell intel·ligència al voltant 70 
( QI lleu: 52 -68)

ÅNivell adaptatiu que sempre està per 
sota del QI ( Whittington , 2004).



Neuroanatomia SPW

ÅPocs estudis sobre estructura i funcionament 

del cervell de SPW (Holsen Dec. 08)

ÅEstudis actuals: hiperfàgia i sacietat. 

ÅImatges estructurals:                         

anormalitats en regions frontals específiques 



Fenotip conductual associat a 
subtipus genètic (I)

DUP:

Hiperfàgia: 

-DUP major control cognitiu ( menys 
dificultat per inhibir)

- conductes de tipus ñautistaò ( 
reciprocitat social) ( Millner 05)



Fenotip conductual associat a 
subtipus genètic (II)

ÅT1 (BP1; BP3) > TC

ÅCognitivament: estudis divergents ( Woodcock 

ó08 vs Dickens ó08)



Neuropsicologia i fenotip SPW (I)

Estudiar perfil 
cognitiu dels diferents 
subtipus genètics.

Les desproporcionades conductes 
disruptives estan associades a  algun 
tipus específic de processament cognitiu 



Åñ Perfil acceptatò. No DUP vs T1/T2

ÅQI elevat

ïProblemes llenguatge ( fonètica + pragmàtica 

ñeterns parladorsò)

ïProblemes WM vs aprenentatge verbal

HH excepcionals en 

muntatge  de puzles/sopa 

lletres vs Verdine (estratègies 

basades en la forma + edat)Setô08

Neuropsicologia i fenotip SPW (II)



Ens centrem en executives

Capten el conjunt dôuna situaci· 
complexe?

Poden afrontar canvis?

Té dificultat per fer judici?

Pot acceptar el meu punt de vista?

Se nôadonen de la seva conducta?

Poden ñfrenarò?

?


