B do rosioms o Discapacitat intel-lectual, una assignatura pendent a pediatria

Neurodesenvolupament |
de I'Aprenentatge

b

Detecci6 precog i eines Deteccio i maneig a Diagnostic etiologic Atencié educativa
diagnostiques de 0-6 a infants majors de 6a inclusiva?

Inés Gonzalez Aurea Autet Asun Diaz Miquel Barris
Neuropsicologa, CDIAP i Psiquiatria infantil Neuropediatra. Director Centre
Hospital Universitari i juvenil. Fundacio Hospital Educatiu Palau.
Parc Tauli Althaia Universitari de Departament de
Sant Pau Pedagogia UdG
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Discapacitat intel-lectual (Dl)
Trastorn del desenvolupament intel-lectual (TDI)

Limitacions:

Funcionament intel-lectual (raonament, resolucié de problemes,
planificacid, abstraccio, aprenentatge academic...)

Comportament adaptatiu (conceptual, social i practic)

Primeres etapes del desenvolupament

Gravetat variable (funcional / no per Ql)

< 5 anys Retard Global del Desenvolupament (RGD)
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Prevalenca

Persones amb DI per ambit territorial i xifres absolutes a

«  Prevalenca 1-3% (OMS) Catalunya 2024.

+  Incrementa en paisos no Dades Dep.Drets Socials Generalitat de Catalunya.
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Il Discapacitat intellectual BN Discapacitat intel-ectual i fisica-intellectual .V“(Q
< 10% de les persones
Informe de la situacio de les persones amb discapacitat afectades |a tenen reconesuda
intel-lectual a Catalunya Setembre de 2022. Dinncat gu
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Taula Rodona: Discapacitat intel-lectual, una
assignatura pendent a pediatria

Deteccio precoc i eines
diagnostiques de 0 - 6anys

Inés Gonzalez Gimeno. Neuropsicologa, CDIAP Parc Tauli. Hospital
Universitari Parc Tauli

REUNiIO ANUAL DE LA
290 SOCIETAT CATALANA #scpsantcugat2025

® DE PEDIATRIA Sant Cugat del Valiés, 13 i 14 de juny de 2025



De que parlarem?
5
(‘{# Derivacio

¥, MHA
Intervencid

I Deteccid
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Trastorn desenvolupament intel-lectual _ _ . = & 40 4
e&®W NN

* S'origina durant el periode de desenvolupament (abans dels 22 anys).

DISCAPACITAT INTEL-LECTUAL

* Es caracteritza per limitacions significatives en:

*  Funcionament intel-lectual:

* Raonament, resolucié de problemes, planificacié, pensament abstracte, judici,
W aprenentatge a partir de la instruccio i I'experiencia i la comprensid practica.

AAIDD, 2021.

 Conducta adaptativa:

* Conceptual (Academic): Memoria, llenguatge, lectura, escriptura, raonament

matematic, adquisicio de coneixements, resolucié de problemes i judici en situacions
noves.

* Social: Consciencia dels pensaments, sentiments i experiencies dels altres. Lempatia, les
habilitats per la comunicacid, per fer amics, judici social.

* Practic: Aprenentatge i autogestio en diferents situacions vitals com la cura personal, les
responsabilitats en la feina, la gestidé dels diners, l'oci, 'autogestio del comportament i la
organitzacié de tasques.
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Diagnostic TDI en preescolars

Aquest diagnostic es reserva per als infants
menors de 5 anys quan el nivell de gravetat
clinica no es pot valorar de forma fiable durant
els primers anys de la infancia.

. Aquesta categoria es diagnostica quan l'infant
no compleix les fites del desenvolupament
esperades  en diversos camps del
funcionament intel-lectual, inclosos els infants
massa petits per participar en proves
estandarditzades.

. Aquesta categoria s'ha de tornar a valorar
després d'un periode de temps.
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Trastorn desenvolupament intel-lectual,

provisional

S'assigna quan hi ha evidencia d'un trastorn
del desenvolupament intel-lectual, pero
I'individu és un lactant o nen menor de 4 anys,
0 no és possible dur a terme una avaluacid
valida del funcionament intel-lectual i del
comportament adaptatiu a causa de
deficiencies sensorials o fisiques (per exemple,
ceguesa, sordesa previa a l'adquisicié del
llenguatge), deficiencia motriu, de
comunicacio, problemes greus de
comportament o altres trastorns mentals o del
comportament concomitants.

#scpsantcugat2025




Deteccid TDI en primera infancia

* La deteccid preco¢ i una intervencid primerenca en els infants amb DI és
fonamental per millorar el pronostic funcional i, amb ell, la qualitat de vida dels
infants i les seves families.

* Els primers senyals de |la presencia d'una discapacitat amb presentacié més greu
es detecten i atenen abans dels 2 anys, mentre que aquells amb formes més lleus
poden no arribar a identificar-se fins a |'edat escolar si no es realitza una
vigilancia continua del desenvolupament.

° D |f| cu |tats pe r d etecta r fo rmes TaBLE 1. Levels of Severity of Intellectual Disability (ID)
LEVEL OF ID LEVEL OF SUPPORT (IN CONCEPTUAL, ASSOCIATED ESTIMATED PROJECTED ULTIMATE
més ”eus en edats primerenques REN WITH 1D) SOCIAL, PRACTICAL DOMAINS) IQ SCORE ACADEMIC ACHIEVEMENT
Mild [55%:-) Intemittent 55-70 Up to sixth-grade level
=11096) Limited 40-55 Up fo second-grade lavel
Severe (3%-4%) Extensive 25-40 Preschoaol level
REUNiO ANUAL DE LA Profound (1%-2%) Pervasive =25
290 ® :‘;cfa':i:::i': :,:‘39“ del Vallds, 18 114 de juny de 2025 Note: The level of severity is based on the level of adaptive functioning and support. (1)(6) O. Purugganan, 2018




Perfil d’infants amb TDI lleu en edat preescolar

*  Principalment que soén infants poc disruptius (sobretot les
nenes).

* En primeres etapes costa observar diferencies en
adquisici6  d’aprenentatges respecte als  iguals.
Immaduresa en la relacié. Poden anar evolucionant amb
suports.

*  Sovint son infants que no tenen cap caracteristica fisica o
condicio medica que orienti capa a una etiologia especifica
relacionada amb la DI.

*  Molts infants no estan escolaritzats abans dels 3 anys.
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Senyals d’alerta de TDI lleu en edat preescolar

- -

Menors d’un any

Entre 12 mi 3 anys

Entre 3i 5 anys

ES MOLT MES DIFICIL DIAGNOSTICAR

LA DI LLEU

Poc interes per desplacar-se.

Poca curiositat per I'entorn, poca
exploracio.

Poca imitacié (gestos).

Joc simple i que no millora amb Ia
intervencio de l'adult.

Dificultats en llenguatge i
comunicacio no verbal.

Interessos i tipus de joc propis
d’edats anteriors. Poca
simbolitzacio.

Costa establir relacié entre accid i
reaccio.

Concrecio.

Certa rigidesa conductual o
adherencia a rituals.

Lentitud en adquisicié
d’aprenentatges (conceptes i
habits d’autonomia).

Atencio dispersa. Dificultats en el
raonament fluid (conte).

Problema per entendre situacions
de la vida diaria.

Concrecio.

Certa rigidesa conductual o
adherencia a rituals.

REUNiIO ANUAL DE LA
a SOCIETAT CATALANA

® DE PEDIATRIA Sant Cugat del Valiés, 13 i 14 de juny de 2025

#scpsantcugat2025




Eines de deteccid disponibles per TDI

No hi ha cap instrument de cribatge especific per a la discapacitat intel-lectual.

Descargue la
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Ages & Stages Aprenda los signos. Reaccione pronto.
Questlonnalres

https://www.cdc.gov/ncbddd/Spanish/actearly/milestones/index.html

. THIRD EDITION

El desarrollo de su nifio es un camino por descubrir

Estos son solo algunos de los muchos indicadores imponantes a los que debe estar atento. Para obtener listas de verificacion completas para la

edad de su hijo, visite www.cdc. []

la app gratis de los CDC Sigamos el Desarrollo.
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Avaluacio i diagnostic TDI en atencio precoc

* El diagnostic en primera infancia és un procés evolutiu.

* Equip multidisciplinar: Avaluacio neurologica i neuropsicologica adaptada
a les diferents etapes del desenvolupament.

-~

~

Definir el nivell de funcionament i les necessitats de suport.

Elaboracio d’un pla d'atencio individualitzat i adequat per l'infant i la seva familia.

Confirmar les preocupacions referides pels pares o professionals.

Fer el diagnostic diferencial amb d’altres TND.

\_
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Fer un diagnostic etiologic (examens complementaris). Possible consell genetic. /




Avaluacid neuropsicologica TDI en edat preescolar

Informacio
instruments
estandarditzats

Observacié directa Informacié
entorn familiar i qualitativa durant
escolar I'aplicacié

Questionaris o
Informacié escales aplicades a
anamnesi neuropsicologica parellsi/o
professors

REUNiIO ANUAL DE LA
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Instruments estandarditzats en edat preescolar
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Instruments estandarditzats en edat preescolar

Proves

: Questionaris Proves
rendiment o e
o familia/escola especifiques
cognitiu
- 2 e N - 2
Escales Condutfta Trastorn de
| desenvolupament: || adaptativa: | Pespectre autista:
Bayley-lIl, Merril Palmer, ABAS-II, DABS o i
Batelle. Vineland-3. ADOS, ADI-R.
N Y, N Y N Y,
s N - 2 s N
Tests intel-ligéncia: Comportament: Llenguatge:
| WPPSI-IV, MSCA, K-ABC, K- T ]
BIT, WNV, Leiter 3 Achenbach o SENA. ITPA o CELF-P.
N Y, N Y, N Y,
- N - ~
. . Funcions
Funcions executives: T
| ___ neuropsicologiques:
BRIEF-P. NEPSY-II.
N Y, \ Y
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Instruments estandarditzats en edat preescolar

Proves
rendiment
cognitiu
/ N\
/ Escales Conduc.ta Trastorn de
" | desenvolupament: adaptativa: Pespectre autista:
Bayley-Ill, Merril Palmer, ABAS-II, DABS o .
Batelle. Vineland-3. ADOS, ADI-R.
§ y,
e N
Normal H Tests intel-ligéncia: Comportament: Llenguatge:
_ S WPPSI-IV, MSCA, K-ABC, K-
Hormal i Normol o BIT, WNV, Leiter 3 Achenbach o SENA. ITPA o CELF-P.
Bajo Alto N\ 4

70-79

Muy bajo
<70

120 -129
Muy alto
>130

Quan se sospita que una aptitud es troba per sota de la mitja, es
recomana fer servir una escala de desenvolupament

L
1 I I s I I I
70 79 20 100 109 120 130

&————— Cociente intelectual ——>
FAROS, 2024
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Instruments estandarditzats en edat preescolar

29a.

Escales
desenvolupament:

Bayley-Ill, Merril Palmer,
Batelle.

Tests intel-ligéncia:

WPPSI-IV, MSCA, K-ABC, K-
BIT, WNV, Leiter 3

REUNIO ANUAL DE LA
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Questionaris

familia/escola

N

Conducta
adaptativa:

ABAS-II, DABS o
Vineland-3.

Comportament:
Achenbach o SENA.

J

-

Funcions executives:

BRIEF-P.

~

En la noves definicions de DI, les
limitacions especifiques en la conducta
adaptativa esdevenen indicadors de
gravetat de la DI.

DSM-5: Per al diagnostic de TDI ha d’haver
alteraci6 en un dels 3 dominis del
funcionament adaptatiu (conceptual, social o
practic), que impliqui la necessitat de suport
constant per a poder funcionar, en una o més
situacions de la vida diaria.

AAIDD: Especifica que les puntuacions s’han
de trobar, aproximadament, 2 DE per sota de
la mitja de I'instrument utilitzat.
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Nen amb Sindrome de Down

e O

R i

Escalas Bayley
_de Desarrollo Infantll

* Edat d’aplicacio: 1 anys 8 mesos.
 Arees avaluades:
* Escala cognitiva

* Escala de llenguatge
(comunicacio receptiva i expressiva)
* Escala motricitat (fina i gruixuda)

Pagina de resumen

Perfil de puntusciones
escalares
I | |
punt.  Punt.  Punt. de confianza [coc]aamue]
Prueba directa escalar > e (.95%) | | |
60-76 | R
- icocon

Lenguaje (LEN)

omunicacion receptiva (CR) j\_s

; s F
Comunicacion expresiva (CE) |_3

Suma

U

\ R o )
(68 ) 2 [63-77] ’ ‘
W

A.3 del Monual de aplicocion

Mo muﬂxj 27
vt gres ) [ 43

Suma

N (W)

TN\ s - . e s
1682 ) L 157-72] -'.jt/*‘v*
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Nen amb Sindrome de Down

m U)

Jf

L’b

T * Edat d’aplicacio: 1 anys 8 mesos.
m&% « Arees avaluades:

Escalas Bayley T
de Desarrollo Infantll ‘ Escala Cogmtlva

* Escala de llenguatge
(comunicacio receptiva i expressiva)
* Escala motricitat (fina i gruixuda)

S S A
Pagina de resumen
Perfil de puntuaciones
escalares
Intervalo [ 1 e

'unt. Punt. Punt. de confianza ]

Prueba dlve(!a escalar pmpuesla Percentil (35%
401 31(65) 1 6076 N R

pA.2 del Manual de aplicacion

Lenguaje (LEN)

Comunicacion receptiva (CR) jLS 4 .....
Comunicacion expresiva (CE) :l_3 5 /\
swea | 9 |(_68 ) 2 [63-77] I .
“Weasela bt A 3 del Monual de oplicacion . 5
e .| Pa e |
Motricidad fina (MF) | 27 = e
Motricidad gruesa (MG) 43 4 TN
sma [ 7 1(62 ) 1 157-72]
“Wesiela tabier 4 del Monual de aplicacion

* Edat d’aplicacio: 1 anys 8 mesos.
*  Dominis :

¥ * Conceptual

Yy *  Social

*  Practic

O * Conducta adaptativa general

ABAS-ITI

INFANTIL - PADRES
vy s (T tcitia (7 T bttt
3 5 7

o | : 0 131 19
Co Comunicacién s |
Ha Habilidades preacadémicas OO > |
Ad Autodireccién L |
Oc Ocio @ l
% So Social @
Ur Utliz. recursos comunitariosC_2 Co |
Vh Vida en el hogar
Ss Salud y seguridad (D) |
Ac_Autocuidado (D)
Mo Motora © ‘I
1 3 J 7 10 13 15 19
50 70 80 90 100 110 120 130 150
CON Conceptual
SOC Social
PRA_Practico
CAG Conducta adaptativa general °
50 70 80 90 100 110 120 130 150

s (G oo QD v s T PR
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Nena amb motiu de consulta de retard de llenguatge

Data naixement: 24/01/2020.

Derivada per escola bressol amb la seglient informacio:
Colpeja, apila, pica i llenca les joguines, no joc simbolic.
Joc individual. Accepta els companys, els mira molt,
imita alguna accid. Necessita suport per a seguir les
rutines de l'aula. No llenguatge verbal a I'escola, a casa
alguna paraula. Respon al nom i somriu molt, bon
contacte ocular.

Familia no preocupada.

Descriuen desenvolupament psicomotor previ normal
excepte en el llenguatge.
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Nena amb motiu de consulta de retard de llenguatge

Data naixement: 24/01/2020.

Derivada per escola bressol amb la seglient informacio:
Colpeja, apila, pica i llenca les joguines, no joc simbolic.
Joc individual. Accepta els companys, els mira molt,
imita alguna accid. Necessita suport per a seguir les
rutines de l'aula. No llenguatge verbal a I'escola, a casa
alguna paraula. Respon al nom i somriu molt, bon
contacte ocular.

Familia no preocupada.

Descriuen desenvolupament psicomotor previ normal
excepte en el llenguatge.

S 9,9..

Escalas Bayley

* Edat d’aplicacio: 3 anys 2 mesos.
 Arees avaluades:
* Escala cognitiva

_de Desarrollo Infantil

|

IR eAED ’

Pun
Prueba directa escalar a Percentil

Escala de llenguatge
(Comunicacio receptiva i
comunicacié expressiva)

Pagina de resumen

t. Punt. Punt. d fianz
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Nena amb motiu de consulta de retard de llenguatge

Data naixement: 24/01/2020.

Derivada per escola bressol amb la seglient informacio:
Colpeja, apila, pica i llenca les joguines, no joc simbolic.

Joc individual. Accef
imita alguna accio. |
rutines de l'aula. No
alguna paraula. Res|
contacte ocular.

Familia no preocupad

Descriuen desenvolug

Impressio diagnostica inicial del CDIAP:

e O
Escalas Bayley

de Desarrollo Infantil
g 2

Edat d’aplicacio: 3 anys 6 mesos.
Arees avaluades:

* Escala cognitiva

* Fscala de llenguatge

*  Capacitat cognitiva no optima (a valorar en evolucio).

* Retard del desenvolupament de llenguatge receptiu i expressiu.

Aquesta hipotesi diagnostica reflecteix la situacio actual i caldra 59-85
anar-la perfilant al llarg del desenvolupament ja que el diagnostic |
neuropsicologic en la primera infancia €s un proces evolutiu.

omunicacio receptiva i
municacid expressiva)

ntervalo il o | alw|w
-95%)

»3-77

excepte en el llenguatge.

Wease LA 3 del Monual de oplicacios
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Seguiment als 5 anys 2 mesos

1 I

Perfil de puntuaciones compuestas

O T N T e

160-

155- = == =

150-

145- —_ e - -

!II'IHIIIIIIII

Intervalo de
confianza

140_ e Suma

punt Puntuacion

E IlllIllllIllll'

| 90% {95%)
130- .. Escala total IE cIT 6 ) l_l I 58-23 I Z

135- - escalares compuasta

125 = = = = — —
120- = = = = = =
15- “;:-...%...%... .......... wEasrasranens A, =
m £ & = & = 5
0s- = = - = = =
100- = - = = E
. = = = = = =
90- = = = =3 e =
T T = S S = =N -
80- = = = = = =
~ 3+ £ ¥ I I Z
70- S = _ S ____ 35

65- — —— =
o, _ ] . T =

s & £ = = ( =
- £ £ F £ £ I

45- — — —= = —= S
40- = = = = = =

29a.
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Seguiment als 5 anys 2 mesos

1 I

e Perfil de puntuaciones compuestas PABS_
I 2 3 O S = J—
{ indice de Conducta adaptativa caA  (62) 58-66

160- — — s —_—
- .= % = RS e Subescalas

150-
- = Habilidades conceptuales He (68 )( 6076 )

ll'l'llllllllll

140_ Suma l':j;l;u";;l:zge
o S [ e ey Habilidades sociales Hs (72 )( 66-78 )
130- _ Escala total IE cIT 6 ) 1 | | 58-73 | b

Habilidades practicas Hp (59 )( 5365 )

85 100 115 130

L

i

-
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Seguiment als 5 anys 2 mesos
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Instruments estandarditzats en edat preescolar

Qiuestionaris Proves /Una exploracié exhaustiva ens TOAH \
familia/escola especifiques ajudara a descriure millor el roores I‘ edeserin
perfil funcional de [Iinfant, e
ens ajudara en el diagnostic "
- A g 0 . 0 . Discapacidad
Conducta Trastorn de diferencial i en la confirmacié Tasomes intelectual
adaptativa: lespectre autista: de comorbiditats. Trastornos P
AB:‘EU.S-“I. DABS a ADDS A[”-H \ Comunicacion opez, . /
Vineland-3. ! ’
Y, A
' iy ' iy
Comportament: Lienguatge:
Achenbach o SEMA. ITPA o CELF-P.
Y, A Y, A
' iy
Funcions executives: Funcions
. neuropsicologiques:
BRIEF-P. NEPSY-II.
Y, A
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Instruments estandarditzats en edat preescolar

Proves /Una exploracié exhaustiva ens | \
especiﬁques ajudara a descriure millor el e B
perfil funcional de [I'infant,

Questionaris

familia/escola

Trastornos Espectro

‘ Autista
ens ajudara en el diagnostic » a.
- A g 5 g 5 . s i ~ Discapacidad
Conducta Trastorn de diferencial i en la confirmacio Tasomos (AR netcua
adaptativa: lespectre autista: de comorbiditats. Trastornos P
AB:‘EU.S-“I. DABS a ADDS A[”-H \ Comunicacion opez, . /
Vineland-3. ! ’
e, .
I Ny
Comportament: Lienguatge:
Achenbach o SENA. ITPA o CELF-P.
b A ~ P
I Ny
Funcions executives: Funcions
. neuropsicologiques:
BRIEF-P. NEPSY-II.

A

L
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Instruments estandarditzats en edat preescolar

Questionaris Proves /Una exploracié exhaustiva ens TOAH \
familia/escola especifiques ajudara a descriure millor el roores I‘ edeserin
perfil funcional de [Iinfant, e
ens ajudara en el diagnostic "
- A g 0 . 0 . Discapacidad
Conducta Trastorn de diferencial i en la confirmacio Tasomes 0 intelectual
adaptativa: lespectre autista: de comorbiditats. Trastornos P
AB'E'.S—“II DEEI.ES 0 ADDS A[”-H \ Comunicacion opez, . /
Vineland-3. ! ’
Y, A
' iy
Comportament: Lienguatge:
Achenbach o SEMA. ITPA o CELF-P.
Y, A b A
; . P——
. _— Funcions A ; . . .
Funcions executives: neuropsicologiques: o Ofer Ir consignes amb /matges

BRIEF-P. NEPSY-II. - facilitara la comprensid de la tasca.
Y, A
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MOLTES
GRACIES PER
LA VOSTRA
ATENCIO!!
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Discapacitat intel-lectual en
majors de 6 anys

Deteccio i maneig clinic

Taula rodona: Discapacitat intel-lectual, una assignatura pendent a pediatria

Dra. Aurea Autet Puig
Psiquiatra infantil i juvenil

Directora de SM FUNDACIO ALTHAIA
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Obijectius de la presentacid

* Revisar les claus per a |la deteccio de la DI en >6 anys.
» Reflexionar sobre el rol del pediatre en el procés diagnostic.
» Oferir pautes practiques de maneig i seguiment.

* Revisar els problemes de SM en infants i adolescents amb DI.
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Que és la discapacitat intel-lectual?

* Limitacions significatives en funcionament intel-lectual i conducta

adaptativa.

* Apareix abans dels 18 anys.

* DSM-5-TR: lleu, moderada, greu, profunda.

e CIE-11 posa emfasi en el suport necessari (intermitent, limitat, extens,

generalitzat)
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Per que pot passar desapercebuda?

* Presencia de TDAH o TEA (diagnostic dominant, pot emmascarar)
e Habilitats socials preservades

* Funcio intel-lectual als limits (Ql 70-85)

» Adaptacions informals a I'escola/familia

e Desconeixement o estigmes associats a la DI
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Senyals d’alerta clinica

* Historia d’endarreriment global o dificultats d’aprenentatge.
 Rendiment escolar baix i persistent.

* Dificultats en autonomia personal (temps, diners, higiene...).
* Poca iniciativa, dificultats per resoldre problemes.

* Dependencia alta d’adults o companys.
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Exploracié des de pediatria

 Historia clinica evolutiva i funcional (habilitats quotidianes).

* Treball conjunt amb l'escola i la familia.
* Proves de cribratge breus (si es disposa, Educacio...).

* Derivacio per a valoracio especialitzada (EAP Educacio, Serveis Socials,

CSMIJ si comorbiditat)
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Diagnostic diferencial

* Trastorns especifics de [|aprenentatge: afectacié I|limitada a

lectura/escriptura/calcul.

 TDAH: dificultats atencionals amb bon potencial intel-lectual.
* TEA: dificultats socials + patrons repetitius, no sempre amb DI.

* DI: afecta funcio global i adaptativa.
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Diagnostic funcional

* Avaluacio de QJ + funcio adaptativa (Vineland, ABAS...) !!!
* El Ql no és suficient per al diagnostic !!!
* Entrevista clinica amb familia i entorn.

* Col-laboracio interdisciplinaria.

* Funcionalitat com a eix central del diagnostic.
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Comunicacio del diagnostic

* Empatia i claredat: evitar etiquetes estigmatitzants.

* Reforcar les capacitats i potencialitats.
e Explicar implicacions practiques: suports, recursos, adaptacions.
* Evitar fatalismes: posar emfasi en el desenvolupament.

* Consell genetic.
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Maneig | seguiment

* Treball interdisciplinari: Pediatre, treballador/a social, escola,

psicologia i psiquiatria en funcio dels casos. n
e Seguiment coordinat i continuat.
e Plans d’intervencid individuals (PI).

 Coordinacio amb serveis socials i educatius.

* Acompanyament a la familia
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Adaptacions escolars

e Curriculum adaptat i expectatives realistes.
* Metodologies actives i materials visuals.
 Acompanyament a |'aula, refor¢ educatiu.

e Coordinacio EAP — escola — familia — salut.
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Suport a les families

e Escolta activa, informacio i orientacio.

* Espais de suport emocional.
* Ajudar a entendre el diagnostic i implicacions.

 Evitar sobrecarrega i culpes.
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Problemes de salut mental en infants i
adolescents amb discapacitat intel*lectual

REUNiIO ANUAL DE LA

29 SOCIETAT CATALANA #scpsantcugat2025

® DE PEDIATRIA Sant Cugat del Valiés, 13 i 14 de juny de 2025




Problemes de salut mental en infants i adolescents amb
discapacitat intel-lectual

A
]

Dades Problemes de Elements claus
epidemiologiques Salut Mental de I'abordatge
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Problemes de salut mental en infants i adolescents amb discapacitat intel*lectual

JARID bild

Published for the British Institute of
Leaming Disabsities

Abstract

REVIEW

Background

P reva I ence Of CO-0CCU r'r'i ng pSYCh iatr’ic d iso rders in ad u Its d nd Subjects with intellectual disability (ID) are vulnerable to experience psychiatric disorders.

The present authors performed a systematic review and meta-analysis to estimate the

adolescents with intellectual disability: A systematic review and e B, — = = T

disorders, in subjects with intellectual disability.

meta-analysis Method

The present authors performed a random-effects meta-analysis of the prevalence of
psychiatric disorders in adults and adolescents with intellectual disability.

Mario G. Mazza %, Aurora Rossetti, Giovanna Crespi, Massimo Clerici Results
. . . . . . Twenty-two studies were included. The pooled prevalence of any co-occurring psychiatric
First published: 20 August 2019 | https://doi.org/10.1111/jar.12654 | Citations: 19 disorders in intellectual disahilityCl: 25.2%-43.1%) with high
heterogeneity but no publication bias. Prevalence was lower in population-based studies,
in studies that used ICD criteria for the psychopathology and in studies with low risk of

bias. The prevalence was higher in mild, moderate and severe intellectual disability than
in profound intellectual disability.

Conclusions

Psychiatric disorders are common in subjects with intellectual disability, and the present
authors found that clinical and methodological moderators affect the pooled prevalence.

Einfeld, 2011; Maulik, 2011; Munir, 2016; Hughes, 2017; Mazza, 2019; Bhaumik,2020

REUNIiIO ANUAL DE LA
290. SOSILAT AL AMA #scpsantcugat2025

DE PEDIATRIA sant Cugat del Vallés, 13 i 14 de juny de 2025




Problemes de salut mental en infants i adolescents amb discapacitat intel-lectual

BjPsych BJPsych Open (2017)
i 3, 243-248, doi: 10,.1192/bjpo.bp. 117.005462

Prevalence of mental health conditions and
relationship with general health in a whole-
country population of people with intellectual

disabilities compared with the general
population /JEI u

Laura A. Hughes-McCormack, Ewelina Rydzewska, Angela Henderson, Cecilia Macintyre, Julie Rintoul
and Sally-Ann Cooper

12.8% infancia y adolescencia con DI o
0.3% infancia y adolescencia sin DI 10 - 60%)

Einfeld, 2011; Maulik, 2011; Munir, 2016; Hughes, 2017; Mazza, 2019; Bhaumik,2020
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Problemes de salut mental en infants i adolescents amb discapacitat intel*lectual

Limitacions dels estudis

10 - 60% T

1 Perfil de poblacio

i
/j | analitzada molt
i heterogeni.

L ——

| Dificultats en el
I diagnostic del problema
de SM.

I
I
L

Einfeld, 2011; Maulik, 2011; Munir, 2016; Hughes, 2017; Bhaumik,2020
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Author manuscript
Curr Opin Psychiatry. Author manuscript: available in PMC 2016 September 01.

- HHS Public Access

Published 1n final edited form as:
Curr Opin Psychiatry. 2016 March : 29(2): 95-102. do1:10.1097/YCO.0000000000000236.

The co-occurrence of mental disorders in children and

adolescents with intellectual disability/intellectual
developmental disorder

Kerim M. Munira.b.c

Només 1 de cada 10 infants i adolescents
amb trastorns mentals concurrents reben
serveis especialitzats de salut mental.
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Problemes de salut mental en infants i adolescents amb discapacitat intel*lectual

1

Factors de vulnerabilitat

Factors Biologics

Factors genétics Factors Psicologics

Factors Toxics Dificultats de la comunicacio
Factors medics Deéficits sensorials

Factors Socials Desenvolupament emocional

Factors entorn
Situacions d’abus
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Problemes de salut mental en infants i adolescents amb dlscapaC|tat intel-lectual
, ----------------------- -\
4

La presencia de problemes de

Trastorns del
Neuro-
desenvolupam
ent

W
=

Agreuja  ladaptacio i el
pronostic (més que el propi
nivell de DI)

Es la causa principal del

¢ Fenotips Conductuals

\
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
I

’——————————————————--—

Sindromes e Epilepsia, tr. L .
genétiques / Gastrointestinales, tractament farmaco[og]C i de
Condicions alteracions inmunes
mediques « Déficits sensorials l'hospitalitzacié
e Alteracions del son
- Augmenta lestres del grup de
~_ suport /

Afectius
Altres trastorns L
Psicotics

siquiatrics
= . per Us de substancies toxiques PrObIemeS de
Dificultats de la regulacié

Conducta

Bhaumik,2020
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Problemes de salut mental en infants i adolescents amb discapacitat intel-lectual

Trastorns del
Neuro-
desenvolupame
nt

Simptomes més freqlients
en poblacio infantojuvenil.

Problemes de
Conducta

¢ Fenotips Conductuals
Sindromes * Epilepsia, tr. . C . ,
genétiques / Gastrointestinales, alteracions Augment de 'estrés Us d'estrategies més

Condicions inmunes de I'entorn reactives i restrictives en
mediques * Deficits sensorials tots els sentits.

¢ Alteracions del son

. Ansietat
Afectius Disminuci6 de la
Altres trastorns Psicotics I de vid
psiquiatrics s o qualitat de vida
per Us de substancies toxiques
Dificultats de la regulacio
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Problemes de salut mental en infants i adolescents amb discapacitat intel-lectual

Intervencié Conductual Precoc i Intensiva Atencio Centrada en la Persona,
Suport Conductual Positiu, Suport Actiu,
SCERTS
Terapia Cognitiu Conductual Habilitats Socials
Mindfulness, Relaxacidé Jacobson Intervencié en comunicacio, SAAC, TEACCH
Entrenament per a pares Arees especifiques: alimentacid, son, sexo-

afectivitat, us de substancies i de TICs

Psicofarmacologia Autodeterminacio, habilitats autonomia
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Problemes de salut mental en infants i adolescents amb discapacitat intel-lectual

Problemes Medics / Organics

Sindromes
genetics
Trastorns

Altres
del Neuro-

trastorns

desenvolup
ament

psiquiatrics

Platt, 2019
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Problemes de salut mental en infants i adolescents amb discapacitat intel-lectual

- e o ,“-

Promocio de la

Salut Problemes Medics / Organics
Consell genetic

Sindromes

. Trastorns

del Neuro-
desenvolup Altres trastorns
Diagnostic etiologic ament psiquiatrics

(genetic, metabolic) Platt, 2019

Plasticitat |ntervencié precoc

Neuronal
29‘] Sacatmasss nsnstb AR #scpsantcugat2025
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Problemes de salut mental en infants i adolescents amb discapacitat intellectual

- o o ‘,“,

Problemes Medics / Organics
Diagnostic clinic
Trastorns del Altres

N Perfil clinicde |

desenvolupa la persona Siquiatrics
ment

Sindromes
genetics

Platt, 2019

Avaluacio Funcional
Intervencio preco¢ | de la Conducta
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Problemes de salut mental en infants i adolescents amb discapacitat intel-lectual

Suport i atencid al cuidador, context educatiu i de lleure
(associacions familiars, educacio, serveis socials)

Transicions

- e o “

Desenvolupament i execucio d'un

Diagnostic pla d'intervencié amb i centrata la

etiologic (genétic, Diagnostic clinic persona:

metabolic) R - interdisciplinar
Pertil clinic de la - que tingui en compte el moment
persona evolutiu
Avaluacio Funcional ;j,enfocat at ptromdc’);:rflea.?‘itrtategles
> de 1a Conducta aprenentatge d’habilitats
Intervencio precog funcionals i fomentant I'autonomia

de |a persona
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Neuronal




Problemes de salut mental en infants i adolescents amb discapacitat intel*lectual

- Situacio frequent que agreuja i complica el pronostic i el maneig.

- Millorar i promoure la deteccio i intervencio precog, especialment en
I'ambit de la salut mental.

- Abordatge interdisciplinar, centrat en la persona, empoderant |'entorn
familiar i educatiu. Cuidant espais de lleure.

- Promocio de |'expertise dels professionals de salut mental.
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. Everyone wc;rking togeth.er to s?o.p STO M P a nd STAM P
e over use of psychotropic medicines

and to improve people’s quality of life.
THE PRINCIPLES

BEHIND THE PLEDGE

Stopping The Over-Medication of children and young
People with a learning disability, autism or both
(STOMP)

=3\

and

Supporting Treatment and
Appropriate Medication in Paediatrics

(STAMP)
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Moltes gracies
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€ sanTPAU

Campus Salut
‘ Barcelona

DIAGNOSTIC ETIOLOGIC DE LA
DISCAPACITAT INTEL.LECTUAL

Asun Diaz Gémez
Unitat de Neuropediatria
Hospital de la Santa Creu i Sant Pau

13 de juny de 2025

A T

#scpsantcugat2025



SANT PAU
Campus Salut
’ Barcelona

PERQUE ES IMPORTANT FER EL
DIAGNOSTIC ETIOLOGIC DE LA DI?
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€ sAnNTPAU
ALGUNES ETIOLOGIES SON TRACTABLES © 6@ Campus Salut

Barcelona

v Deficit de GLUT-1

v" Déficit de creatina cerebral

v Mucopolisacaridosis

v Adrenoleucodistrofia lligada a I'X

v Leucodistrofia metacromatica
v AME
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€ sAnNTPAU
SEGONS L’ETIOLOGIA HI HA DIFERENTS ‘“ Campus Salut

OPCIONS DE TRACTAMENT Barcelona

v' SLC6AT1: fenilbutirat de glicerol
v Encefalopatia epiléptica per KCNQ2: bloquejants dels canals de sodi
v Sindrome de Dravet: fenfluramina o canabidiol

v Trastorn del neurodesenvolupament per NKX2-1: metilfenidat

v Déficit de biotinidasa: biotina —
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SANT PAU
Campus Salut
Barcelona

DEPENENT DE L’ETIOLOGIA PODEM
PREVENIR COMPLICACIONS
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. SANT PAU
EN FUNCIO DE L’ETIOLOGIA ES POT Campus Salut

APROXIMAR EL PRONOSTIC <  Barcelona

-
s
|
=

- »
-
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SANT PAU
Campus Salut
’ Barcelona

ES POT FER ACONSELLAMENT GENETIC

— --l
_,: ’ '.’.:
&,
~
o »
p s

B by

.®

- DIAGNOSTIC PRENATAL
(biopsia de corion a les 10 setmanes)

- DIAGNOSTIC PRE-IMPLANTACIONAL
(FIV i seleccid d’embrions)
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, SANT PAU
LES FAMILIES NECESSITEN SABER Campus Salut

PERQUE EL SEU FILL TE UNA DI <  Barcelona
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SANT PAU
Campus Salut
’ Barcelona

COM FER EL DIAGNOSTIC ETIOLOGIC DE LA DI?
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® sanTrav
ANAMNESI OO @ Campus Salut

Barcelona

« ANTECEDENTS FAMILIARS
- DI, patologia neurologica o psiquiatrica a la familia
- Consanguinitat
- Morts fetals o neonatals i avortaments

« ANTECEDENTS PERSONALS
- Embaras (TRA, complicacions, toxics, infeccions,....)
- Part (prematuritat, asfixia, apgar,...)
- Complicacions neonatals
- Simptomatologia al naixement
- Cribat neonatal

f‘l“e_
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SANT PAU
Campus Salut
’ Barcelona

EXPLORACIO FISICA
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SANT PAU
Campus Salut
Barcelona

EXPLORACIO FISICA

- DEFICITS SENSORIALS
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SANT PAU
Campus Salut
Barcelona

EXPLORACIO FISICA

« DEFICITS SENSORIALS

- VALORAR
- Interaccid
- Motricitat
- Llenguatge
- Joc
- Conducta

SOCIETAT CATALANA
DE PEDIATRIA sant Cugat del Vallés, 13 i 14 de juny de 2025
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SANT PAU
Campus Salut
Barcelona

EXPLORACIO FISICA

« DEFICITS SENSORIALS

- VALORAR
- Interaccid
- Motricitat
- Llenguatge
- Joc
- Conducta

« DADES ANTROPOMETRIQUES
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SANT PAU
Campus Salut
Barcelona

EXPLORACIO FISICA

DEFICITS SENSORIALS

VALORAR
- Interaccid
- Motricitat

- Llenguatge
- Joc

- Conducta

DADES ANTROPOMETRIQUES
DISCROMIES

REUNiIO ANUAL DE LA
290. SOSHITAT CALALAMA #scpsantcugat2025

DE PEDIATRIA sant Cugat del Vallés, 13 i 14 de juny de 2025



SANT PAU
Campus Salut
Barcelona

EXPLORACIO FISICA

DEFICITS SENSORIALS

VALORAR
- Interaccid
- Motricitat

- Llenguatge
- Joc

- Conducta

DADES ANTROPOMETRIQUES
DISCROMIES

- EXPLORACIO GENERAL
(visceromegalies)
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SANT PAU
Campus Salut
Barcelona

EXPLORACIO FISICA

DEFICITS SENSORIALS

VALORAR
- Interaccid
- Motricitat

- Llenguatge
- Joc

- Conducta

DADES ANTROPOMETRIQUES
DISCROMIES

- EXPLORACIO GENERAL
(visceromegalies)

« EXPLORACIO NEUROLOGICA
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SANT PAU
Campus Salut
Barcelona

EXPLORACIO FISICA

DEFICITS SENSORIALS

VALORAR
- Interaccid
- Motricitat

- Llenguatge
- Joc

- Conducta

DADES ANTROPOMETRIQUES
DISCROMIES

- EXPLORACIO GENERAL
(visceromegalies)

« EXPLORACIO NEUROLOGICA
« FENOTIP
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QUINES PROVES COMPLEMENTARIES FER?
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ANALITICA EN SANG | ORINA oS Salut
Barcelona
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ANALITICA EN SANG | ORINA oS Salut
Barcelona

* TSH/T4/T3, COLESTEROL, URAT
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ANALITICA EN SANG | ORINA oS Salut
Barcelona

« TSH/IT4/T3, COLESTEROL, URAT
« ESTUDI METABOLIC BASIC
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« TSH/T4/T3, COLESTEROL, URAT B oW N
« ESTUDI METABOLIC BASIC “ {4 ,"-. f“ AS A

» ANALITICA GENETICA INICIAL O N

- Cariotip (sospita aneuploidies) O A G G
- Estudi genetic dirigit (si sospita clara) G

_ i . 4 i W by F A |
- Estudi mol.lecular Sindrome Fragil X A e

- CGH array

ADM embrionario

Cromosoma X Cromosoma X

Gana Iru: a5 S

| ; normal fragil
' - Ganacias
I-.I [ E R N N N | L £
[ ] g 200008 | - |
an PR 0S | L ‘_'_ﬂ_'_\u-r’_'_"" Localizacidn
' .I-" ettt I T - i - | /sitin fragi
s g e Pérdidas
Hibridacion
ADM contral e
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 TSH/T4/T3, COLESTEROL, URAT
- ESTUDI METABOLIC BASIC
- ANALITICA GENETICA INICIAL
- Cariotip (sospita aneuploidies)
- Estudi geneétic dirigit (si sospita clara)
- Estudi mol.lecular Sindrome Fragil X
- CGH array
« ANALITICA GENETICA AMPLIADA
- Exoma clinic / complet
- Genoma
- Short and long reads
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human
phenotype
ontology
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Categorias de clasificacion ’ SANT PAU
de las variantes de la ACMG ‘“ Campus Salut

Barcelona
BENIGNA
Definitivamente no causa
enfermedades. /

° PROBABLEMENTE BENIGNA V U S

>90%

Por lo menos 90% de probabilidad
de no causar enfermedades. L

VARIANTE DE SIGNIFICADO

=~ cafecto n sl rgiso SEGREGACIO FAMILIAR

es desconocido.

Por lo menos 90% de probabilidad

de causar enfermedades. » Passa a ser variant patogénica

* Queda com a VUS
PATOGENICA
Definitivamente causa enfermedades.

Mendelics

6 PROBABLEMENTE PATOGENICA ° Passa a ser Variant benigna

>90%
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« MICRO o MACROCEFALIA
« ALTERACIO EXPLORACIO NRL
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RENDIMENT DIAGNOSTIC DE L’ESTUDI
ETIOLOGIC DE LA DI?
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30% NO ES TROBA
LA CAUSA
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