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Trastorn Neurodesenvolupament (TND)

Alta taxa de comorbiditat. Les manifestacions son caracteristiques

que es poden donar en un individu
"normal"

R”ﬂ L

Caracteristiques TND
No hi ha marcadors biologics.

Limit Trastorn/Normalitat pot ser imprecis.

Son trastorns del desenvolupament del cervell i poden afectar al funcionament de la

conducta, de la memoria o I'habilitat per aprendre (pe. Retard mental, disléxia, TDA/H,
déficits en els aprenentatges i autisme). (European Environment and health Strategy,
2003)

Trastorn Neurodesenvolupament (TND)

Discapacitat intel-lectual

Trastorn de la comunicacié

TEA

TDAH
Causa especifica no identificada

(base genética)

\ Trastorn especific de I'aprenentatge
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Trastornos de tics
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Els TND des de |la Neuropsicologia.

e Per entendre els TND és basica la idea de
DESENVOLUPAMENT.

® N euro p S i co I Og i a From single to multiple deficit models of

developmental disorders

Bruce F. Pennington *

Format VISIO ESTATICA

No Deéficit Pur

..desenvolupament VISIO DINAMICA g

Model Déficit cognitiu Mdltiple

Genetica dels TND: M.Deficit Multiple

Poligeneitat. Format per diferents gens. Quantitatiu: Tret es mostra amb <6> /
intensitat i és un tret caracteristic de

qualsevol individuo

M"* i
M. Deficit Multiple
; Genetica: Mateix trastorn pot

|EIOU0|JISmE Un mateix gen influeix en més
dun aspecte estar vinculat a diferents combinacions
genenques

4 /
. Disease A

Disease B

Disease C

e 1 gene 2 gene 3 gene 4 gene 5§




Abordatge dels TND
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SAF/EFA. Historia.

¢ Sullivan (1899): ler, estudi cientific sobre el risc de
beure alcohol durant 'embaras. Va trobar una major incidéncia de mort sobtada en
el nou nat.

* 1940 diversos estudis van concloure que els problemes en el desenvolupament
dels nens de mares alcoholiques eren secundaris al entorn que vivien.

( Haggard & Jellinek, 1942 )
* Posteriorment diversos autors francesos van descriure:
— malformacions,
— creixement deficitari

— problemes psicomotrius en els fills de mares alcoholiques, tot i aixi aquest treballs no

van causar interées ni van transcendir.
( Lamache, 1967; Lemoine y col. 1968 )

* 1973 Jones & Smith van denominar Sindrome Alcoholic Fetal a un patré
caracteristic en els nens de mares que consumien alcohol durant I'embaras.

* Caract~ricHiniins faninle Hninnas i ennlf~emgcions
* Retarc Fetal Alcohol
. Disfun Spectrum Disorder (FASD)

1

Fetal Alcohol Partial Fetal
| Syndrome Alcohol Syndrome
i parcial
Sindrome al Alcohol-related U Alcohol-related
Birth Defects Neurodevelopmental
Disorder
Tre .
(alcohol-related neurodevelopmental disorder ARND)
katy Garcia Nonell Eugenia Rigau 10
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Categories diagnostiques

«  SAF amb confirmacions d’ exposicié materna a I’ alcohol
— A, Exposicié materna a I'alcohol confirmada
— B. Evidéncia d’ un patré caracteristic d’ anomalies facials.
— C. Evidéncia de retard en el creixement.
— D. Evidéncia d’ anomalies en el desenvolupament neurologic.

«  SAF sense confirmacio d’ exposicié6 materna |'alcohol
- BCyD

«  SAF parcial amb confirmacié d’exposicié materna a I'alcohol

CDy
— E. Dificultats cognitives

» Defectes neonatals relacionats amb I‘alcohol.
— Anomalies congénites, incloent malformacions i displasies

« Trastorns del neurodesenvolupament relacionats amb I'alcohol
— A. Evidencia d’ anomalies en el desenvolupament neurologic
— B. Dificultats cognitives

aquestes categories diagnostiques representen un continuum de simptomes
Espectre Alcoholic Fetal

SAF. Fenotip fisic

katy Garcia Nonell Eugenia Rigau
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SAF. Fenotip fisic

o

smooth philtrum \  thin upper lip

o katy Garcia Nonell Eugenia Rigau 13

An epicanthal fold is a lateral extension of
skin of the nasal bridge down over the
endocanthion landmark. Epicanthal folds
may be unilateral or bilateral

While epicanthal folds may be more
common in individuals with prenatal
akohol exposure than in individuals
without prenatal alkcohol exposure,
epicanthal folds are not a diagnostic
feature of FAS

Some individuals with FAS have
epicanthal folds.

Some individuals with FAS do not have
epicanthal folds.

It is important to note that epicanthal
folds are indigenous to some races and
are seen more frequently in very young
children of all races due to the normal
depression of their nasal bridge

At left is a 5-point Likert pictorial scale of
epicanthal folds ranging from no
epicanthal folds (# 1) to an extreme
expression of epicanthal folds (# 5).




E e

* Dosis d’ alcohol

 Variacions genetiques

Caracteristiques maternes
Reaccions sinergiques amb altres drogues
Interaccié amb variables nutricié

Pero no es pot preveure el grau d’afectacié del nen

Patro d’ exposicid: borratxera vs. ingesta cronica
Moment del desenvolupament de I'exposicid

Drug and Alcohol Dependence 133 (2013) 502-512

Contents lists available at ScienceDiract

Drug and Alcohol Dependence

journal homepage: www.elsevier.com/locate/drugalcdep

Maternal alcohol consumption producing fetal alcohol spectrum
disorders (FASD): Quantity, frequency, and timing of drinking

Philip A. May >, Jason Blankenship®, Anna-Susan Marais¢, J. Phillip Gossage®,

Julie Hasken?, Luther K. Robinson¢, Colleen M. Adnams ¢, David Buckley?,
Melanie Manning', Charles D.H. Parry “¢, H. Eugene Hoyme",
Barbara Tabachnick', Soraya Seedat®

Wendy O. Kalberg?, Belinda Joubert®, Marise Cloete€, Ronel Barnard, Marlene De Vries®,

@ CrossMark
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P.W. Kodituwakku | Neuroscience and Biobehavioral Reviews 31 (2007 ) 192-201

Prenatal
Alcohol
Exposure

Academic
Difficulties

¥ Agr‘:;al Neuropsychological
Genetic Development Deficits

Factors / .
/ Generalized? Domain-General?

Specific Neural Circuitry? | |Domain-Specific?

Emotional
Dysfunction

Adverse
Postnatal
Environment

Social
Dysfunction

Aronson y Olegard: 1987

SAF. Fenotip cognitiu-conductual

Intel-ligéncia general

Funcions executives.
Conducta i problemes
emocionals

Atencio i velocitat
de processament

Funcions visoespaciales i

visoconstructives Aprenentatge i memoria

Llenguatge

katy Garcia Nonell Eugenia Rigau

30/04/14



Disminucio del QI
¢ Ql normal - Limit — retard mental lleu-sever.
(Mattson, Rilley, 1998)

* Kaemingky col. 2003 van mostrar Ql que es trobaven entre 1y 2 desviacions
tipiques per sota de la mitja, i sovint més (rang de 40-83).
* Kerns y col. 1997 descriu dos grups:
— Ql dins de la mitja ( 90-118)
— Ql per sota de la mitja ( 70-86 )
* Estudis prospectius: correlacié positiva entre quantitat d’ alcohol ingerit - Ql.
( Streissguth y col., 1989 ).

* FAS QI més baixos que FAS parcial o trastorn del neurodesenvolupament
relacionat amb alcohol ( Charnoff y col. 2010)

* No existeix un patro estable.

"y =

Atencio i VP de la informaci

* Mes del 60% de nens tenen dificultats d’atencid,
i compleixen criteris de TDA/H. (Fryers y col. 2007)
* Dificultats en atencid sostinguda.
* Puntuacions inferiors en atencid visual.
* Atencio auditiva millors puntuacions ( Coles y col. 2002 ).
* Impulsivitat.
* Falta d’ inhibicié.
* Processament de informacio lent.
* Temps de reaccio lents.

30/04/14
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Can J C‘li_1_1 Ph‘arullacol \_01 17 (1) \‘\"iuter 2_01 ‘0:e165-el176: épr_il‘6. 2010
THE IMPACT OF AN ADHD CO-MORBIDITY ON THE DIAGNOSIS OF FASD

Carmen Rasmussen’, Jennifer Benz', Jacqueline Peiz, Gail Andrew™>, Gail Schuller’,
Lynne Abele-Webster®, Connie Alton®, Lindsay Lord®

Depression
Learning Disability
Language Disorder

OoDD
PTSD
Anxiety
RAD

Sleep Abnormalities

Mental Retardation

ADHD

FIG. 3 Mean score on each neurobehavioral domain for children with FASD with and without an
ADHD co-morbidity.

3
M ADHD
O Non-ADHD F}
25 F —
2 L

Mean Score
o

—

Executive
Functioning

Attention Intellectual Academic

Achievement

Sensory/Motor Communication Memory Adaptive

Functioning

Note: Bars represent standard errors. Higher scores indicate more impairment. *p < .05
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Distinguishing between attention-deficit
hyperactivity and fetal alcohol spectrum
disorders in children: clinical guidelines

This article was published in the following Dove Press journal:
Neuropsychiatric Disease and Treatment
11 August 2010

Differentiating attention deficits in children with fetal alcohol
spectrum disorder or attention-deficit—hyperactivity disorder

LIBBE KOOISTRA pHD'? | SUSAN CRAWFORD msc? | BEN GIBBARD mp msc'* | BARBARA RAMAGE PHD' |
BONNIE J KAPLAN PHD'2

katy Garcia Nonell Eugenia Rigau 23

Aprenentatge i memoria

¢ Dificultats memoria visual

Uecker & Nadel, 1996, baixes puntuacions en un test de localitzacid
espacial; pero rendiment igual que el grup control per recordar els
objectes.

* Mattson y col. 1996 utilitzaren el test CVLT-C.

Resultats: rendiment baix per recordar paraules, perseveracions i
errors d’intrusio.

* Mattson y Roebuck 2002, utilitzen el CVLT-C i un test semblant pero
visual ( Biber figure learning test ) i observen dificultats en les dos
tasques igual.

¢ Memoria de treball.

30/04/14
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Llenguatge

* Hiha pocs treballs.
* Comprensié > Expressio.
* Dificultats en:

— Denominacid (Mattson y col. 1998 )

— Comprensid (conry, 1990)

— Gramatica  (Beckery col. 1990)

— Pragmatica (Abkarian, 1992 ) ( Shaywitz, 1981)

* Parlen molt, bon vocabulari perd en ocasions vuit de contingut i
literal.

* Durant una conversacié tenen poca habilitat per a oferir suficient
informacio.

* Els es dificil utilitzar la informacié de I'altre persona per a seguir i
modificar la conversacio ( Timler y col. 2005 ).

* Puntuacions baixes en tests de fluéncia verbal (schoenteidy col, 2001)
* Dificultats en la lectura i escriptura.
* Dificultats en matematiques.

F Visuoespaials i visuoconstructives

* Pobre evocacié d’ imatges.

* Dificultats per entendre les relacions espacials.

* Dificultats per a veure la globalitat, es fixen en el detall.
* Pobre memoria visual.

* Dificultats per a dibuixar

* Dificultats per a moure el cos i coordinar espai.

* No tenen problemes quan la tasca és Unicament
visoperceptiva ( reconeixement de cares, identificar
imatges...)

Mattson y col. 1999; Uecker & Nadel’s 1996

13



F. Executives

* Dificultats en:
— Organitzar
— Resolucié de problemes
— Aprenentatge de vivencies anteriors
— Memoria de treball
— Inhibicio
— Flexibilitat
— Trencament de normes
— No saben utilitzar estratégies apropiades per a resoldre un
problema

Whaley y col. 2001; Schonfeld y col. 2006

F. Executives ll

* Rassmussen y col. 2007 va fer un estudi amb qliestionari
BRIEF | va trobar dificultats en control inhibitori, memoria de
treball, | resolucié de problemes.

* Posteriorment al 2008 McGee y col. Remarquen que és en
totes les funcions executives que tenen dificultats.

* Greeny col. 2009 en tests de planificacié s’observa més
perseveracions, utilitzacié d’estrategies incorrectes,
trencament de normes | poca planificacié.

* Pobre memoria de treball. O’ Hare y col. 2009.

katy Garcia Nonell Eugenia Rigau 28
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F. Emocionals.

* Trastorn de conducta.

* Conducta més externalitzant.

* Dificultat interaccié social ( major vulnerabilitat a tenir
problemes de conducta i problemes amb la llei ) (schonfeldy col,
2005 ).

* Ansietat.

* Depressio.

* Problemes interaccid social.

* En una mostra de 23 nens el 61% tenia simptomes de trastorns
de l'estat d’ anim.

* La probabilitat de tenir mes d’ un trastorn comorbid és molt
elevat.

O’connor y col. 2002; Burd y col. 2003
Developmental Medicine & Child Neurology 2003, 45: 179-182
" - Behavioural phenotype
@, moderate to severe FAS; in foetal alcohol
08 ¥, controls.
syndrome and foetal

g alcohol effects
3 Hans-Christoph Steinhausen* MD PhD, Department of Child
S 04 and Adolescent Psychiatry, University of Zurich, Switzerland.
§ Judith Willms MD, Children’s Hospital, German Red Cross,

Berlin, Germany.
Christa Winkler Metzke PhD, Department of Child and
Adolescent Psychiatry, University of Zurich, Switzerland.

02
Hans-Ludwig Spohr MD, Children’s Hospital, German Red
Cross, Berlin, Germany.
0 g > & «© >
& o‘& & & §° &
& < S © &
[ 2 S v
& N
) [

Developmental Behaviour Checklist ( DBC)
Perfil conductual parecido entre FAS/FAE
Conducta disruptiva y hiperactividad / problemas de ansiedad

30/04/14
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Neuropsychol Rev
DOI 10.1007/511065-011-9167-9

REVIEW

Fetal Alcohol Spectrum Disorders: Neuropsychological
and Behavioral Features

Sarah N. Mattson « Nicole Crocker - Tanya T. Nguyen

Received: 20 January 2011 /Accepted: 3 April 2011

katy Garcia Nonell Eugenia Rigau 31

Alcohol i cervell

* Les arees cerebrals que poden afectar-se son:
— Ganglis basals.
* Reduccié del volum ( Archibald y col, 2001 )
— Cos callds.

* Agenésia o aprimament de la part anterior y posterior ( Riley y
col, 1995; Sowell y col. 2001 )

— Cerebel
* Reduccié del volum (archibald y col. ,2001 )

— Hipocamp
* Volum de I' hipocamp esquerra menor que el dret
( Rilkonem y col. 1999 )

— Estudis recents han evidenciat reduccions del volum de
les zones ventrals del lobul frontal esquerra.
( Molisza y col. 2005)

30/04/14
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Alcohol i cervell

Imaging the Impact of Prenatal Alcohol Exposure
on the Structure of the Developing Human Brain

Catherine Lebel - Florence Roussotte «
Elizabeth R. Sowell

Neuropsychol Rev  February 2011

10098 - The Journal of Newroscience, June 12, 2013 - 33(24):10098 —10109

Behavioral/Cognitive

Longitudinal MRI Reveals Altered Trajectory of Brain
Development during Childhood and Adolescence in Fetal
Alcohol Spectrum Disorders

Sarah Treit,' Catherine Lebel,? Lauren Baugh,? Carmen R '3 Gail Andrew,>* and Christian Beaulieu'?

iCentre for Neuroscience, 2Department of Biomedical Engineering, *Department of Pediatrics, University of Alberta, Edmonton, Alberta, Canada, T6G 2V2,
and *FASD Clinic, Glenrose Rehabilitation Hospital, Edmonton, Alberta, Canada, T5B 0B7

katy Garcia Nonell Eugenia Rigau 33

CONTINENTE 2008 P 2010 2011 2012

katy Garcia Nonell Eugenia Rigau 34
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Afio 2008 N° Nifios/as I Ao 2012

F. Rusa 899 | F. Rusa 479

Etiopia | 629 China < 447

China 619 Etiopia v 302
Ucrania 218 Filipinas 77
Colombia 189 Colombia 74

Datos facilitados por los Consulados espaiioles en el extranjero

ADOPCIONES POR CONTINENTES Y PAISES DE ORIGEN DE LOS NINOS

EUROPA DEL ESTE

ARMENIA 0 2 0 0 0
BULGARIA 20 24 8 3 24
F. RUSA 899 868 801 712 479
HUNGRIA 5 17 27 26 12
KAZAJSTAN 149 148 131 43 0
LITUANIA 3 5 2 6 2
MOLDAV A - 1 0 1 0
POLONIA 4 2 1 3 0
R. CHECA 2 1 0 0 8
UCRANIA 218 168 69 39 27

18
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Imatge cedida per: JODRDI COTRINA o

La Sindrome X Fragil (SXF)

/\prodwr la visibulitat (fenotip)

FisiC

Fenotip cognitiu-conductual E

COGNICIO

EDAT-DESENVOLUPAM

CONDUCTA

19



Prevalenca

* Premutacié té una prevalenca de 1 de cada 130-260
dones; i 1 250-810 homes.

* Mutacié complerta aprox. 1 de cada 2500, tot i que
s’ha vist que és 1 de cada 3600 perque algunes
persones, sobretot les nenes, no tenen retard

mental.
(Fernandez-Carvajal, 2009; Hagerman, 2008)

katy Garcia Nonell Eugenia Rigau 39

Genetica SXF

Herencia ligada al X dominante

* Pare portador
Totes filles Premutades
Cap fill es X fragil

Y

Hijo Hlja Hijo Hija
no afectado  afectada afectado no afectada

katy Garcia Nonell Eugenia Rigau 40
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X chromosome

d

e O g’
L e £
FMR1 gene T— - g é g
— : 23
CGG =08 4
repeat - 2 E g
= = g
Normal =
L Premutation Full mutation
P 55-200 CGG repeats >200 CGG repeats
L. |
Lo [
FMR1 | (N}
mRNA 1 K [ 4
[ ]
‘ Elevated mRNA Little/no mRNA
s o
o
o9 o o
o O¢g o o
Normal- / slightly Little /
Normal FMRP reduced FMRP no FMRP

* Es un trastorn genetic, per tant coneixem el gen
responsable d’aquestes caracteristiques pero sovint
presenten el que s’Tanomena :

“expressivitat variable” = el nombre de simptomes i la
gravetat d’aquests varia en funcid de cada individu.

No existeix cura, pero si poden millorar certs simptomes
amb tractaments.

katy Garcia Nonell Eugenia Rigau
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Manifestacié diferent en nenes i nens

Trajectoria dinamica ge"éfic
Q

Sindrome X fragil

Capacitat intel-lectual
Atencio
Dificultats llenguatge
Problemes integraci6 sensorial
Ansietat social /evitacié6 mirada
+ capacitat imitativa Disfunci6 executiva
+ llenguatge Poca flexibilitat cognitiva
+ nivell cognitiv general Conducta repetitiva/estereotipada
Aleteig
Molta adheréncia a les rutines

- capacitat imitativa
- llenguatge
- nivell cognitiv

Problemes de conducta
Bona memoria visual
Bona capacitat imitativa

No autisme autisme

katy Garcia Nonell Eugenia Rigau 43

Intel-ligencia.

* Retard mental (lleu/moderat/greu)

13 % *“alt funcionament”
nenes poden tenir QI dins de la normalitat

- Aprox. El 85% del nens, i del 25-30% de nenes tenen Ql inferior a
70.

- La severitat del retard mental esta relacionat amb el déficit de
proteina (FMRP).

* 30 % presenta< Ql al llarg de la vida sense perdre
funcions.

katy Garcia Nonell Eugenia Rigau 44
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+ capacitat imitativa
+ llenguatge
+ nivell cognitiv general

No autisme

Manifestacié diferent en nenes i nens

Trajectoria dinamica

Sindrome X fragil

Canacitat intel-lectual
Atenci6
Dificultats llenguatge

Problemes integraci6 sensorial
Ansietat social /evitacié mirada

Disfunci6 executiva

Poca flexibilitat cognitiva

Conducta repetitiva/estereotipada
Aleteig

- llenguatge
- nivell cognitiv

Molta adheréncia a les rutines
Problemes de conducta

Bona memoria visual

Bona capacitat imitativa

autisme

katy Garcia Nonell Eugenia Rigau

- capacitat imitativa

45

— Impulsivitat.

estimul.

* 80 % hiperactivitat / hipoactivitat
* Dificultats en atencio dividida i sostinguda.
— Dificultats de concentracid.

— Distractibilitat.
(Turk, 1998)

— Impossibilitat per deixar de respondre a qualsevol

katy Garcia Nonell Eugenia Rigau
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ADHD and genetic syndromes

Adriana Lo-Castro*, Elisa D’Agati, Paolo Curatolo

BRAIN &
DEVELOPMENT

Official Journal of
the Japanese Society
Brain & Development xxx (2010) xxx-xxx M

www.elsevier.com/locate/braindev

Review article

katy Garcia Nonell Eugenia Rigau 47

+ capacitat imitativa
+ llenguatge
+ nivell cognitiu general

No autisme

Manifestacié diferent en nenes i nens

Trajectoria dinamica ge"éfic
Q

Sindrome X fragil

Capacitat intel-lectual

Atencis

Dificultats llenguatge
Problemes integraci6 sensorial

Ansietat social /evitacié mirada
- capacitat imitativa

- llenguatge
- nivell cognitiv

Disfunci6 executiva

Poca flexibilitat cognitiva

Conducta repetitiva/estereotipada
Aleteig

Molta adheréncia a les rutines

Problemes de conducta

Bona memoria visual

Bona capacitat imitativa

autisme

katy Garcia Nonell Eugenia Rigau 48
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Llenguatge .

*Aparicié tardana.
*Comprensié> expressio.

Punts forts Punts débils

= Dificultats articulatories.

. . = Preferéncia per determinats
gramaticals (proporcionals
) sons, paraules o frases.
al'edat de

desenvolupament). = Llenguatge perseveratiu
(repetitiu) (Abbeducto &

= Habilitats sintactiques

= Bones habilitats d’imitacio Hagerman ‘97)
verbal.

- = Perseveracié en frases i temes.
= Facilitat per aprendre )
noves paraules. * Us de frases automatitzades.

» Gran sentit de ’lhumor. = Dificultat per respondre davant
de preguntes

= Dificultats pragmatiques

Manifestacié diferent en nenes i nens

Trajectoria dinamica ge"éfic
Q

Sindrome X fragil

Capacitat intel-lectual

Atenci6

Dificultats llenauatae
Problemes integraci6 sensorial

Ansietar sodiui/eviiucio mirada
+ capacitat imitativa Disfuncié executiva - capacitat imitativa

- llenguatge

+ llenguatge Poca flexibilitat cognitiva
- nivell cognitiv

+ nivell cognitiv general Conducta repetitiva/estereotipada
Aleteig
Molta adheréncia a les rutines
Problemes de conducta
Bona memoria visual
Bona capacitat imitativa

No autisme autisme
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Integracio Sensorial

katy Garcia Nonell Eugenia Rigau

Manifestacié diferent en nenes i nens

Trajectoria dinamica ge"éfic
Q

Sindrome X fragil

Capacitat intel-lectual

Atencio

Dificultats llenguatge

Problem

Ansietat social /evitacié6 mirada
+ capacitat imitativa Disfuncié executiva = Ee PEEE TRl
+ llenguatge Poca flexibilitat cognitiva - llenguatge
+ nivell cognitiu general Conducta repetitiva/estereotipada = = nivell cognitiu

Aleteig

Molta adheréncia a les rutines

Problemes de conducta

Bona memoria visual

Bona capacitat imitativa

No autisme autisme

katy Garcia Nonell Eugenia Rigau 52
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Ansietat social.

noves.

e Evitacio de la mirada.
* Ansietat en situacions

* Mossegar-se la ma en
situacions d’ansietat.

katy Garcia Nonell Eugenia Rigau
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+ capacitat imitativa

+ llenguatge
+ nivell cognitiv general

No autisme

Manifestacié diferent en nenes i nens

Trajectoria dinamica

Sindrome X fragil

Capacitat intel-lectual

Atencio

Dificultats llenguatge

Problemes integraci6 sensorial

Ansietat sciui/eviiadid mirada

Disfunci6 executiva

Poca flexibilitat cognitiva

Conducta repetitiva/estereotipadc,
Aleteig

Moiic adheréncia a les riiines

Problemes de conducta

Bona memoria visual

Bona capacitat imitativa
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- capacitat imitativa
- llenguatge
- nivell cognitiv

autisme
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ANTICIPAR CANVIS

\
5 3 5
()D @5
. ° @
> PLANIFICACIO
MEMORIA DE ’
TREBALL ORGANIZACIO @ @

Adquirir noves
estratéegies

MONITORITZACIO | 8= <] W FLEXIBILITAT

ORGANIZACIO ‘ Capacitat
LLENGUATGE - ol

ADHERENCIA A LES

INHIBICIO RUTINES

CONDUCTA REPETITIVA
| ESTEREOTIPADA

* Dificultats tasques de sequenciacio i
raonament abstracte.

Activation-Math Task

»*Tareas matematicas (Rivera et al 2002)
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ppacitat imitativa
- llenguatge
- nivell cognitiv

+ capacitat imitativa L S
+ llenguatge Poca flexibilitat cognitiva
+ nivell cognitiv general Conducta repetitiva/estereotipada
Aleteig
Molta adh in a les rutines
Problemes de conducta
Bona memoria visual
Bona capacitat imitativa

No autisme autisme
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SXF i Autisme

* SXF relacionat amb autisme
(15- 33% SXF+Autisme)

(Baumgardner et al. 1995, Hagerman et al. 1986, Reiss & Freund
1992, Cohen 1995, Turk & Graham 1997, Bailey et al. 1998; Rogers
et al 2001)

* SXF
— Moviments.
Dificultats interacci6 social.
Evitacio de la mirada.
Conducta repetitiva, interessos restringits.
Resisténcia al canvi.
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SXF | autisme

VOLUME 115, NUMBER 4: 307-326 | juLy 2010 AJIDD

Autism Spectrum Disorder in Children and
Adolescents With Fragile X Syndrome:
Within-Syndrome Differences and
Age-Related Changes

Andrea McDuffie, Leonard Abbeduto, Pamela Lewis, Sara Kover, Jee-Seon Kim,
and Ann Weber

American Association on Intellectual and Developmental Disabilities
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Research in Developmental Disabilities 31 (2010) 426-439

Contents lists available at ScienceDirect

Research in Developmental Disabilities

e

EIL SEVIER

Profiling Fragile X Syndrome in males: Strengths and weaknesses in
cognitive abilities

M.J.W. Van der Molen ®*, M. Huizinga®, H.M. Huizenga ¢, K.R. Ridderinkhof?,
M.W. Van der Molen?, B.J.C. Hamel®, LM.G. Curfs <9, G.J.A. Ramakers *¢
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Handbook of
Neurodevelopmental
& g Josep Artigas-Pallarés
and Genetic Disorders Juan Narbona
in Children

SECOND EDITION

edited §
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