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Fenotip comportamental

ANyhan (1972): fABehavior
A Flint & Yule (1994):

I Conducta distintiva que apareix en guasi
tots els casos | no en altres

i Relacio directa i especifica amb una
alteracid genetica

A Turk (1995):

I Aspecte de la conducta atribuible a malaltia
subjacent | que apareix en les primeres
etapes del desenvolupament



Fenotip comportamental

A Mes de 5000 sindromes
registrats

A Sindrome de Down

A Sindrome de Williams

A Sindrome X Fragil

A Sindrome de Prader - Willi
A Sindrome de Angelman

A Fenilcetonuria

A Galactosemia

A Sindrome de Lesch Nyhan
A Sindrome de CorneliaLange
A Sindrome de Rett

A é .




Diagnostic Dual

DISCAPACITAT
INTEL-LECTUAL
FENOTIP CONDUCTUAL

Professionals: no la reconeixen.

Administraci -: | a despla-a del
Xarxa de Salut Mental



Concepte de Diagnostic Dual

DD

20-50%




Diagnostic Dual i Conducta Desafiant




Diagnostic Dual i nivell de DI

DI GREU DI LLEUGERA

TRASTORNS TRASTORNS
CONDUCTA PSIQUIATRICS



Problemesatribuibles al
subjecte/informador

A Distorsio intel-lectual / cognitiva
A Enmascarament psicosocial
A Exageraci6 de base
A ENTREVISTA
I Aquiescencia
I Esgotament
I Por al fracas
I Problemes linguistics
I Trast. Associats (p. ex. def. sensorials)
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Trastorns mentals

N=311

30

25

20+

40-49 50-59 60 i mes
B Poblacié general OO Discapacitat Intel-lectual

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



Prevalenca Trastorn Mental en
PW

DELECIO DUP

28%
72% 65%

EHTM ENo T™M EHTM B No T™M

S. Soni et al. JIDR 2007,51.32-42 N=111



Malaltia Mental

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

Diagnostic Delecio DUP Signif.
Trastorn Afectiu No 41,7% 4,5% P=0,0046
Psicotic
Depressié Psicotica 37,5% 27,3% NS
Trastorn Bipolar amb 0 50%* P=0,000053
simptomes psicotiques
Trastorn Psicotic 20,8% 18,2% NS

* Major incidencia, major gravetat i recurrencies. Resistencia al tractament.
Alerta ISRST viratge de cicle
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Malaltia Mental

A Delecio
I Mes compulsions (T1 > T2 > DUP)
I Mes autorascat pell

A Disomia
i Mes simptomes autisme

I Mes ansietat

I Mes Trastorn Bipolar

I Mes simptomes trastorn mental

Boer 2002, Verhoeven 2003; Viogels 2003, Milner 2005, Soni 2007



Nestadt 2003

Trastorn Obsessiu Compulsiu en PW

F1

Obsessions agressives, sexuals, religioses i
somatiques

Compulsions de comprovacio

F2

Obsessions de simetria i repeticio

Compulsions de ordenar, arranjar, classificar, tocat,
rellegir, contar objectes i numeros

T2*

F3

Obsessions de contaminacio
Compulsions de rentat i higiene

T1*
Gens NIPAL, NIPA2,

CYFIP1, GCP5
(BP1-BP2)

F4

Obsessions I compul si ons

ddac

Delecio T11 major dificultat per interrompre compulsions / major
interferencia amb AVD / mes distrés

* Zarcone 2007

u



Trastons de |

A Distimia
A Depressio
| Baixa auto-estima
I Estrés secundari a pressio relacionada amb dieta
I Restricci - | | 1 mi t aci
comunitaries

A Trastorn Bipolar




Depressio

Humor deprimit (plorar)
Trastorns del son

Lleuger

Moderat-Sever

P rdua doene

P rdua doé i
Perdua de confianca

N

Reduccio en comunicacio
r gi a Aillament social
t e r ® sAuto-agressio (S)
Agressivitat (S)
Crits / Plor (S)




Mania

|l ncrement de | 6activita
Disminuci6 del son
Impulsivitat (agitacio)
Desinhibicio sociali (sexual)
Historia familiar

Lleuger Moderat -Sever

Agressivitat
Augment de locuacitat (ecolalia)
Plor (4)

Idees de grandesa
Augment de locuacitat




Trastorns doAN:

ATrastorn doAnsi et at

ATrastorn Somatomorf
I Somatitzacions
ITExXcessi va cerca doat en

A Ansietat Social
I Constant necesitat de confirmacio




Ansietat Generalitzada

Lleuger i Moderat Sever

Tensio Tensio

Irritabilitat Agitacio
Falta de confianca Agressivitat (+)




PsicosIs

A Major incidéncia que en poblacié general
A Inici infantil

A La majoria de casos simptomes psicotiques
de Trastorn Bipolar

A Reaccions psicotiques relacionades amb
esdeveniments estressants

A Dificultat observar simptomes delirants /
al-lucinatoris. Emmascarament conductual
(desintegracio cognitiva, desenvolupament).



Trastorn del Control dels Impulsos

A Conducta autoagressiva: rascats
A Conducta agressiva desproporcionada

A Conducta destructiva
I Inusuals
IGeneral ment expresi
I Acostumen a anar seguides de fatiga

d



Rascarse, pessigarse la pell

A Simptoma freqient
A No relacionat amb TOC
A Habitualment bracos, cara i cap

A Ocasionalment mucosa rectal i vaginal,
septum nasal



Trastorns del son J}“J

¥,

A Trastorns de la respiracio
i Hipoventilacio

I SAOS
A Somnoléncia ditirna (independent de
| oedat | pes)

A Narcolépsia

I Somnolencia + paralisi de son + cataplejia
+ al-lucinacions



Trastorn per Doe
Hiperactivitat

ADi ficultat per mant e
ADi streureds f cil men
A Impulsivitat

A DD: Considerar alteracions nocturnes
de la respiracio






Els farmacs no son la primera
| Unica terapia.

A Els farmacs no soén la solucié absoluta al
problema, pero en combinacion amb altres
tecniques poden ser la solucié mes
apropiada.

A Els medicaments poden ser la forma
menys I ntrusiva I me S

P (



Topiromat 200/dia mg



16/6/05 300 mg b 22/9/05 500 mg

- 21/12/05  1.200 mg



Criteris diagnostics SPW

A Problemes caracteristics de conducta:

frebequeries, tendencia a discutir, caracter
violent, disconforme, inflexible, manipulador,
possessiu, tossut, lladre, perseverant i
ment i/ der o




Fenotips conductuals i periodes evolufius

? Infamncia

o Afectuosos | extravertits
Facilitat relacid gent seva edat
PocC actius; cansament excessiu

Rebequeries

Tossut

Es molesten amb facilitat
A mesura que creixen : problemeSJ@OREE




Fenotips conductuals i periodes evolutius:
Adolescencia

Agressivitat
Furts ( menjar)

Interaccio social pobre
Obsessio / perseverance



Adults

Interaccio social pobre + Agressivitat + Inutilitat

AFurts, di'scussions, desafi a
T dissocial | oposicionista

A Problemes emocionals: ansietat, inseguretat,
somatitzacions ( cerca médica), I 'mat-ge cor por al
T.ansietat generalitzada/somatomorf

A Mentir ( sortir problemes), fabuladors ( embolics romantics,
denuncies telefoniques..).

T. Facticis



DI com a part dell SPW?

A Nivell intel-ligéncia al voltant 70
( Ql lleu: 52-68)

A Nivell adaptatiu que sempre esta per
sota del QI (wnitington , 2004).



Neuroanatomia SPW

A Pocs estudis sobre estructura i funcionament
del Cerve” de SPVMoIsen Dec. 08)

A Estudis actuals: hiperfagia i sacietat.}{

A Imatges estructurals:
anormalitats en regions frontals especifiques



Fenotip conductual associat a
subtipus genetic (I)

A
DUP: BORE AR
Hiperfagia: AR

-DUP major control cognitiu ( menys
dificultat per inhibir)

-conductes de t1 pus
reciprocitat social) (miliner 05)



Fenotip conductual associat @
subtipus genetic (li) 2%

.......
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A Cognitivament: estudis divergents (woodcock
008 vs Dickens 008)



Neuropsicologia I fenotip SPW ((l)

Estudiar perfil
cognitiu dels diferents
subtipus genetics.

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



Neuropsicologia i fenotip SPW ((I)

Aidr Perfil —acceptato.

A QI elevat

I Problemes llenguatge ( fonetica + pragmatica
Nneterns parl ador so)

I Problemes WM vs aprenentatge verbal

HH excepcionals en
muntatge  de puzles/sopa
lletres vs Verdin@strategies

basades en la forma + edaty t 6 0 8




Ens centrem en executives

Capt-en el ic o ke
complexe? ¥
Poden afrontar canvis?
Té dificultat per fer judici?
Pot acceptar el meu punt de vista?

\S}F ndadonen de | a s e\
~Feden Afrenar o?




