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T. Vinculats al 
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Neurodesenvolupament
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Proces SN  que permet 
l'adaptació al medi
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Característiques TND

Les manifestacions són característiques 
que es poden donar en un individu 
"normal"

Límit Trastorn/Normalitat pot ser imprecís.No hi ha marcadors biològics. 

Alta taxa de comorbiditat.

Són	  trastorns	  	  del	  desenvolupament	  del	  cervell	  i	  poden	  afectar	  al	  funcionament	  de	  la	  
conducta,	  de	  la	  memòria	  o	  l’habilitat	  per	  aprendre	  (pe.	  Retard	  mental,	  dislèxia,	  TDA/H,	  
dèficits	  en	  els	  aprenentatges	  i	  au9sme).	  	  	  (European	  Environment	  and	  health	  Strategy,	  
2003)	  
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•  Per	  entendre	  els	  TND	  és	  bàsica	  la	  idea	  de	  
DESENVOLUPAMENT.	  

•  Neuropsicologia	  
	  

M. Dèficit Múltiple

Quantitatiu: Tret es mostra amb <ó> 
intensitat i és un tret característic de 
qualsevol individuo

Heterogeneïtat Genètica: Mateix trastorn pot 
estar vinculat a diferents combinacions 
genètiques

Pleiotropisme: Un mateix gen influeix en més 
d'un aspecte

Poligeneitat. Format per diferents gens.
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Tractament 
Multidisciplinar

Farmacològic

Cognitiu

Conductual
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•  Sullivan	  (1899):	  1er,	  estudi	  cien_fic	  sobre	  el	  risc	  de	  
beure	  alcohol	  durant	  l’embaràs.	  Va	  trobar	  una	  major	  incidència	  de	  mort	  sobtada	  en	  
el	  nou	  nat.	  
•  1940	  diversos	  estudis	  van	  concloure	  que	  els	  problemes	  en	  el	  desenvolupament	  
dels	  nens	  de	  mares	  alcohòliques	  eren	  secundaris	  al	  entorn	  que	  vivien.	  	  

	   	   	  	  
•  Posteriorment	  diversos	  autors	  francesos	  van	  descriure:	  

–  	  malformacions,	  	  
–  creixement	  deficitari	  	  
–  problemes	  psicomotrius	  en	  els	  fills	  de	  mares	  alcohòliques,	  tot	  i	  així	  aquest	  treballs	  no	  

van	  causar	  interès	  ni	  van	  transcendir.	   	  	  
	   	  	  

•  1973	   Jones	   &	   Smith	   van	   denominar	   Síndrome	   Alcohòlic	   Fetal	   a	   un	   patró	  
caracterís9c	  en	  els	  nens	  de	  mares	  que	  consumien	  alcohol	  durant	  l’embaràs.	  	  

	  

(	  Haggard	  &	  Jellinek,	  1942	  )	  	  

(	  Lamache,	  1967;	  Lemoine	  y	  col.	  1968	  )	  

•  Caracterís9ques	  facials	  _piques	  i	  malformacions	  
•  Retard	  del	  creixement	  pre	  i	  postnatal	  
•  Disfunció	  SNC	  
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Espectre	  alcohòlic	  fetal	  	  o	  efectes	  fetals	  de	  l’alcohol	  
(fetal	  alcohol	  spectrum	  disorder)	  

Síndrome	  alcohòlic	  fetal	  
Síndrome	  alcohòlic	  fetal	  parcial	  

Trastorns	  del	  neurodesenvolupament	  relacionat	  amb	  l’alcohol	  
(alcohol-‐related	  neurodevelopmental	  disorder	  ARND)	  
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•  SAF amb confirmacions d’ exposició materna a l’ alcohol 
–  A. Exposició materna a l’alcohol confirmada 
–  B. Evidència d’ un patró característic d’ anomalies facials. 
–  C. Evidència de retard en el creixement. 
–  D. Evidència d’ anomalies en el desenvolupament neurològic. 

•  SAF sense confirmació d’ exposició materna l’alcohol 
–  B, C, y D 

•  SAF parcial amb confirmació d’exposició materna a l’alcohol 
–  C, D y  
–  E. Dificultats cognitives 

•  Defectes neonatals relacionats amb  l’alcohol.  
–  Anomalies congènites, incloent malformacions i displàsies 

•  Trastorns del neurodesenvolupament relacionats amb l’alcohol  
–  A. Evidència d’ anomalies en el desenvolupament neurològic 
–  B. Dificultats cognitives 

aquestes	  categories	  diagnòs9ques	  representen	  un	  con9nuum	  de	  símptomes	  	  
	   	  Espectre	  Alcohòlic	  Fetal	  
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•  Dosis	  d’	  alcohol	  
•  Patró	  d’	  exposició:	  	  borratxera	  vs.	  ingesta	  crònica	  
•  Moment	  del	  desenvolupament	  de	  l’exposició	  
•  Variacions	  genè9ques	  
•  Caracterís9ques	  maternes	  
•  Reaccions	  sinèrgiques	  amb	  altres	  drogues	  	  
•  Interacció	  amb	  variables	  nutrició	  

	  
	   Però	  no	  es	  pot	  preveure	  el	  grau	  d’afectació	  del	  nen	  
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Hijos de madres alcohólicas 

•  Bajo peso al nacer    15 % 
•  Malformaciones    10 % 
•  Déficit cognitivos    50 % 
•  Neuropsicologicamente atípicos  49 % 

–  Atención 
–  Concentración 

Aronson y  Olegard: 1987 

Funcions	  execu+ves.	  
Conducta	  i	  problemes	  	  
emocionals	  

Intel·∙ligència	  general	  

Atenció	  i	  velocitat	  	  
de	  processament	  

Aprenentatge	  i	  memòria	  

Llenguatge	  

Funcions	  visoespaciales	  i	  
visoconstrucDves	  

katy	  García	  Nonell	  	  Eugenia	  Rigau	  
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•  Disminució	  del	  QI	  
•  QI	  normal	  	  -‐	  Límit	  –	  retard	  mental	  lleu-‐sever.	  	  
	   	   	   	   	   	   	   	  	  (MaFson,	  Rilley,	  1998)	  
	  
•  Kaemingk	  y	  col.	  2003	  van	  mostrar	  QI	  que	  es	  trobaven	  entre	  1	  y	  2	  desviacions	  

_piques	  per	  sota	  de	  la	  mitja,	  i	  sovint	  més	  (rang	  de	  40-‐83).	  
•  Kerns	  y	  col.	  1997	  descriu	  dos	  grups:	  

–  QI	  dins	  de	  la	  mitja	  (	  90-‐118)	  
–  QI	  per	  sota	  de	  la	  mitja	  (	  70-‐86	  )	  

•  Estudis	  prospec9us:	  correlació	  posi9va	  entre	  quan9tat	  d’	  alcohol	  ingerit	  -‐	  QI.	  
(	  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	  patró	  estable.	  	  

•  Mes	  del	  60%	  de	  nens	  tenen	  dificultats	  d’atenció,	  
	  	  	  	  	  i	  compleixen	  criteris	  de	  TDA/H.	  (Fryers	  y	  col.	  2007)	  
•  Dificultats	  en	  atenció	  sos9nguda.	  
•  Puntuacions	  inferiors	  en	  atenció	  visual.	  
•  Atenció	  audi9va	  millors	  puntuacions	  (	  Coles	  y	  col.	  2002	  ).	  
•  Impulsivitat.	  
•  Falta	  d’	  inhibició.	  
•  Processament	  de	  informació	  lent.	  
•  Temps	  de	  reacció	  lents.	  
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•  Dificultats	  memòria	  visual	  
Uecker	  &	  Nadel,	  1996,	  baixes	  puntuacions	  en	  un	  test	  de	  localització	  
espacial;	  però	  rendiment	  igual	  que	  el	  grup	  control	   	  per	  recordar	  els	  
objectes.	  
	  
•  MaFson	  y	  col.	  1996	  u9litzaren	  el	  test	  CVLT-‐C	  .	  
Resultats:	  rendiment	  baix	  per	  recordar	  paraules,	  perseveracions	  i	  	  	  	  
errors	  d’intrusió.	  	  
	  
•  MaFson	  y	  Roebuck	  2002,	  u9litzen	  el	  CVLT-‐C	  i	  un	  test	  semblant	  però	  

visual	  (	  Biber	  figure	  learning	  test	  )	  i	  observen	  dificultats	  en	  les	  dos	  
tasques	  igual.	  

	  
•  Memòria	  de	  treball.	  

	  	  
	  	  

	  	  
	  
	  



30/04/14	  

13	  

•  Hi	  ha	  pocs	  treballs.	  
•  Comprensió	  >	  Expressió.	  
•  Dificultats	  en:	  

–  Denominació	  (	  Mapson	  y	  col.	  1998	  )	  
–  Comprensió	  (conry,	  1990	  )	  
–  Gramà9ca 	  (Becker	  y	  col.	  1990	  )	  
–  Pragmà9ca 	  (	  Abkarian,	  1992	  )	  (	  Shaywitz,	  1981	  )	  

•  Parlen	  molt,	  bon	  vocabulari	  però	  en	  ocasions	  vuit	  de	  con9ngut	  i	  
literal.	  

•  Durant	  una	  conversació	  tenen	  poca	  habilitat	  per	  a	  oferir	  suficient	  
informació.	  

•  Els	  es	  diqcil	  u9litzar	  la	  informació	  de	  l’altre	  persona	  per	  a	  seguir	  i	  
modificar	  la	  conversació	  (	  Timler	  y	  col.	  2005	  ).	  

•  Puntuacions	  baixes	  en	  tests	  de	  fluència	  verbal	  (Schoenfeld	  y	  col,	  2001	  )	  
•  Dificultats	  en	  la	  lectura	  i	  escriptura.	  
•  Dificultats	  en	  matemà9ques.	  	  
	  
	  
	  

•  Pobre	  evocació	  d’	  imatges.	  
•  Dificultats	  per	  entendre	  les	  relacions	  espacials.	  
•  Dificultats	  per	  a	  veure	  la	  globalitat,	  es	  fixen	  en	  el	  detall.	  
•  Pobre	  memòria	  visual.	  
•  Dificultats	  per	  a	  dibuixar	  
•  Dificultats	  per	  a	  moure	  el	  cos	  i	  coordinar	  espai.	  
•  No	  tenen	  problemes	  quan	  la	  tasca	  és	  únicament	  
visopercep9va	  (	  reconeixement	  de	  cares,	  iden9ficar	  
imatges…	  )	  

Mattson y col. 1999; Uecker & Nadel’s 1996 
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•  Dificultats	  en:	  
– Organitzar	  
–  Resolució	  de	  problemes	  
– Aprenentatge	  de	  vivències	  anteriors	  
– Memòria	  de	  treball	  
–  Inhibició	  
–  Flexibilitat	  
–  Trencament	  de	  normes	  	  
– No	  saben	  u9litzar	  estratègies	  apropiades	  per	  a	  resoldre	  un	  
problema	  

Whaley y col. 2001; Schonfeld y col. 2006 

•  Rassmussen	  y	  col.	  2007	  va	  fer	  un	  estudi	  amb	  qües9onari	  
BRIEF	  I	  va	  trobar	  dificultats	  en	  control	  inhibitori,	  memòria	  de	  
treball,	  I	  resolució	  de	  problemes.	  

	  
•  Posteriorment	  al	  2008	  McGee	  y	  col.	  Remarquen	  que	  és	  en	  

totes	  les	  funcions	  execu9ves	  que	  tenen	  dificultats.	  
	  
•  Green	  y	  col.	  2009	  en	  tests	  de	  planificació	  s’observa	  més	  

perseveracions,	  u9lització	  d’estratègies	  incorrectes,	  
trencament	  de	  normes	  I	  poca	  planificació.	  

	  
•  Pobre	  memòria	  de	  treball.	  O’	  Hare	  y	  col.	  2009.	  
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•  Trastorn	  de	  conducta.	  
•  Conducta	  més	  externalitzant.	  
•  Dificultat	  	  interacció	  social	  (	  major	  vulnerabilitat	  a	  tenir	  

problemes	  de	  conducta	  i	  problemes	  amb	  la	  llei	  )	  	  (	  Schonfeld	  y	  col,	  
2005	  ).	  

•  Ansietat.	  
•  Depressió.	  
•  Problemes	  interacció	  social.	  
•  En	  una	  mostra	  de	  23	  nens	  el	  61%	  tenia	  símptomes	  de	  trastorns	  

de	  l’estat	  d’	  ànim.	  
•  La	  probabilitat	  de	  tenir	  mes	  d’	  un	  trastorn	  comorbid	  és	  molt	  

elevat.	  

O`connor y col. 2002; Burd y col. 2003 

•  Developmental	  Behaviour	  Checklist	  (	  DBC	  )	  
•  Perfil	  conductual	  parecido	  entre	  FAS/FAE	  
•  Conducta	  disrup9va	  y	  hiperac9vidad	  /	  problemas	  de	  ansiedad	  
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•  Les	  àrees	  cerebrals	  que	  poden	  afectar-‐se	  son:	  
– Ganglis	  basals.	  

•  Reducció	  del	  volum	  	  (	  Archibald	  y	  col,	  2001	  )	  
–  Cos	  callós.	  

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

–  Cerebel	  
•  Reducció	  del	  volum	  (archibald	  y	  col.	  ,2001	  )	  

– Hipocamp	  
•  Volum	  de	  l'	  hipocamp	  esquerra	  menor	  que	  el	  dret	  	  
(	  Riikonem	  y	  col.	  1999	  )	  

–  Estudis	   recents	  han	  evidenciat	   reduccions	  del	  volum	  de	  
les	   zones	   ventrals	   del	   lòbul	   frontal	   esquerra.	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  
(	  Molisza	  y	  col.	  2005)	  
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37	  Imatge	  cedida	  per:	  JODRDI	  COTRINA	  	  

•  GEN	  	  

	  
	  
•  SNC	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  

	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  
	  

	   	   	   	  	  

	  

Im
pacte	  

FÍSIC	  

COGNICIÓ	  
	  
CONDUCTA	  

EN
TO

RN
	  

ED
AT

-‐D
ES
EN

VO
LU

PA
M
EN

T	  

Feno9p	  cogni9u-‐conductual	  

El	  gen	  creix	  en	  un	  entorn	  	  	  
Per	  produir	  la	  visibulitat	  (feno9p)	  



30/04/14	  

20	  

•  Premutació	  té	  una	  prevalença	  de	  1	  de	  cada	  130-‐260	  
dones;	  i	  1	  250-‐810	  homes.	  

	  
•  Mutació	  complerta	  aprox.	  1	  de	  cada	  2500,	  tot	  i	  que	  
s’ha	   vist	   que	   és	   1	   de	   cada	   3600	   perquè	   algunes	  
persones,	   sobretot	   les	   nenes,	   no	   tenen	   retard	  
mental.	  

katy	  García	  Nonell	  	  Eugenia	  Rigau	   39	  

(Fernández-‐Carvajal,	  2009;	  Hagerman,	  2008)	  

•  Pare	  portador	  
Totes	  	  filles	  	  Premutades	  
Cap	  fill	  es	  X	  fràgil	  
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•  És	  un	  trastorn	  genè9c,	  per	  tant	  coneixem	  el	  gen	  
responsable	  d’aquestes	  caracterís9ques	  però	  sovint	  
presenten	  el	  que	  s’anomena	  :	  

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

	  
	  
	  
No	  existeix	  cura,	  però	  si	  poden	  millorar	  certs	  símptomes	  
amb	  tractaments.	  
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•  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	  QI	  inferior	  a	  

70.	  	  
	  -‐	  La	  severitat	  del	  retard	  mental	  està	  relacionat	  amb	  el	  dèficit	  de	  
proteïna	  (FMRP).	  

	  

•  30	  %	  presenta<	  QI	  al	  llarg	  de	  la	  vida	  sense	  perdre	  
funcions.	  	  
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•  80	  %	  hiperac9vitat	  /	  hipoac9vitat	  
•  Dificultats	  en	  atenció	  dividida	  i	  sos9nguda.	  

– Dificultats	  de	  concentració.	  
–  Impulsivitat.	  
– Distrac9bilitat.	  
	   	   	   	  (Turk,	  1998)	  

	  
–  Impossibilitat	  per	  deixar	  de	  respondre	  a	  qualsevol	  
es_mul.	  	  
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§  Habilitats	  sintàc9ques	  
grama9cals	  (proporcionals	  
a	  l’edat	  de	  
desenvolupament).	  

§  Bones	  habilitats	  d’imitació	  
verbal.	  

§  Facilitat	  per	  aprendre	  
noves	  paraules.	  

§  Gran	  sen9t	  de	  l’humor.	  
	  

§  Dificultats	  ar9culatòries.	  
§  Preferència	  per	  determinats	  
sons,	  paraules	  o	  frases.	  	  

§  Llenguatge	  persevera9u	  
(repe99u)	  (Abbeducto	  &	  
Hagerman	  ‘97)	  

§  Perseveració	  en	  frases	  i	  temes.	  
§  Us	  de	  frases	  automa9tzades.	  
§  Dificultat	  per	  respondre	  davant	  
de	  preguntes	  

§  Dificultats	  pragmà9ques	  
	  

• Aparició	  tardana.	  
• Comprensió>	  expressió.	  

	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  Punts	  forts	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  	  Punts	  dèbils	  
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•  Evitació	  de	  la	  mirada.	  
•  Ansietat	  en	  situacions	  
noves.	  

•  Mossegar-‐se	  la	  mà	  en	  
situacions	  d’ansietat.	  
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PLANIFICACIÓ	  
ORGANIZACIÓ	  
Adquirir	  noves	  
estratègies	  

FLEXIBILITAT	  
Capacitat	  
	  de	  canvi	  

INHIBICIÓ	  

MONITORITZACIÓ	  
ORGANIZACIÓ	  
LLENGUATGE	  

MEMÒRIA	  DE	  
TREBALL	  

	  

CONDUCTA	  REPETITIVA	  
I	  ESTEREOTIPADA	  

ADHERENCIA	  A	  LES	  

RUTINES	  

ANTICIPAR	  CANVIS	  

•  Dificultats	  tasques	  de	  seqüenciació	  	  i	  	  
	  raonament	  abstracte.	  	  

 

"  Tareas matemáticas (Rivera et al 2002) 
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•  SXF	  relacionat	  amb	  au9sme	  	  
	  	  	  	  (15-‐	  33%	  SXF+Au9sme)	  	  

(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	  interacció	  social.	  
–  Evitació	  de	  la	  mirada.	  
–  Conducta	  repe99va,	  interessos	  restringits.	  
–  Resistència	  al	  canvi.	  
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