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Grup de Trastorns del o= o
Neurodesenvolupament i a la consulta de pediatria d’atencio

de I'Aprenentatge primaria

Que ens trobem i que és el que hauriem de fer i saber per acompanyar-los millor?

& ¢y Societat -
"t.‘..‘.-.f:cciggllgizc:ria N www.scpediatria.cat



¢ Dijous, 17/10/2024
Trastorns de I'aprenentatge (disléxia)
Modera: Anna Gatell, pediatra coordinacio del GdT
Ponents: Virginia Trémols, neuropsicologa i psicologa clinica, Dra. Neurociéncia Cognitiva, graduada en
Filosofia, Paido Salut Infantil (Barcelona) / Angels Mayor, mestra i pedagoga de | ‘escola Gravi (Barcelona)

e Dijous, 28/11/2024
Trastorn del desenvolupament intel-lectual (TDI)
Modera: Alba Verges, pediatra, coordinadora del GdT
Ponents: Asun Diaz, neuropediatra, Hospital de Sant Pau (Barcelona) / Inés Gonzalez, neuropsicologia
infantil, CDIAP Parc Tauli, Hospital Universitari Parc Tauli (Sabadell)

+ Dijous, 23/01,/2025
Trastorn per déficit d*atencid i hiperactivitat (TDAH)
Modera: Anna Sans, neurcpediatra, coordinadora del GdT
Ponents: Anna Solerdelcoll , neuropsicbloga pediatrica Institut SOM VIA de Neurodesenvolupament i
Aprenentatge, Barcelona

»  Dijous, 20/03/2025
Trastorn del desenvolupament del llenguatge (TDL)
Modera: Alba Vergés

Penents: Mireia Sala, logepeda i pedagega, Centre TRIVIUM —Instituto de Neurociéncia Cognitiva
aplicada al Aprenentatge-FPCEE Blanquerna-Universitat Ramon Llull [Barcelona) f

+  Dijous, 22052025
Trastorn de la coordinacléd motora (TCM)
Maodera: Anna Sans
Ponents: o determingr

+  Dijous, 19/06/2025
Trastorn de Pespectre de Fautisme [TEA)
Maodera: Anna Gatell Ponents: o determinar




Trastorns de I’aprenentatge
Trastorn del desenvolupament intel-lectual
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Discapacitat intel-lectual

Inici durant el periode de NDP
Limitacions funcionament intel-lectual (raonament, resolucié de problemes,

planificacid, abstraccid, aprenentatge academic...)
Limitacié en el comportament adaptatiu (conceptual, social i practic)

Gravetat variable (funcional / no per CIT)? L%

<5 A retard global del desenvolupament



Prevalenca 1-4% (OMS)
increment en paisos no
desenvolupats

<10% de les persones
afectades la tenen
reconeguda.

Poden ser formes lleus
més adaptatives i menys
disruptives? Si

Prevalenca

A Catalunya, 1 de cada 100 persones té
discapacitat intel-lectual. Hi ha més de
79.000 persones amb una discapacitat
intel-lectual reconeguda, sense tenir en
compte l'existéncia de persones amb
discapacitat intel-lectual que no han estat
diagnosticades, o bé que no disposen del
certificat de discapacitat.
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Informe de la situacid de les persones amb discapacitat intel-lectual a
Catalunya Setembre de 2022. Dinncat



Deteccio precog:
Inici intervencid

suports adients
inici procés dx

7

N

Procés diagnostic
Diagnostic
Recursos socials i educatius
intervencid i suports
adequats a les limitacions de

cada nen

Millor pronostic funcional

Diagnostic etiologic

Alguns casos tractaments
especifics

Consell genetic
Pronostic més especific

Prevenir complicacions



Que falla en la deteccio d’aquests nens meés
lleus que fins a I'etapa escolar poden passar
desapercebuts?

Principalment que son nens/es poc disruptius (sobretot les nenes).

En primeres etapes costa observar diferencies en adquisicio 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.



Quins son els principals signes d’alerta que hem
de tenir presents, abans de |'etapa escolar?

EN MENORS D’UN ANY

ES MOLT MES DIFICIL DIAGNOSTICAR LA DI LLEU
ALGUNS SIGNES D’ALERTA SON:
1. Poc interes per desplacar-se

2. Poca curiositat

3. Poca imitacidé (gestos)
4. Joc simple i que no millora amb la intervencio de I'adult



Quins son els principals signes d’alerta que hem
de tenir presents, abans de |'etapa escolar?

1. Dificultats en llenguatge i comunicacié no verbal
2. Joc pobre i que no millora amb la intervencio de I'adult
3. No poder establir relacio entre accid i reaccio

4. Concreci6
5. Certa rigides conductual o adherencia a rituals



Quins son els principals signes d’alerta que hem
de tenir presents en etapa preescolar?

Desviacions significatives en les adquisicions de les diferents arees del
desenvolupament.

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

«  Poca curiositat per I’entorn, poca exploracio.

- Atencio dispersa, inquietud. Cansament i poc interes davant de reptes cognitius.
- Dificultat per solucionar problemes. Processament lent de la informacio.

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

- Pobre espontaneitat. Falta iniciativa.

- Pobre comprensio del llenguatge i de I’entorn. Necessitat d’adherencia a rutines.
« Dificultats en I'adquisicio de llenguatge.

« Manca de flexibilitat cognitiva i baixa tolerancia a la frustracio.

- En el primer any presencia de moviments estereotipats (balanceig, aleteig...).



Quins son els principals signes d’alerta que hem
de tenir presents, abans de |'etapa escolar?

1. Dificultats per assolir els objectius escolars (també trastorns aprenentatge)
2. Dificultats en el raonament fluid (conte)
3. Problema per entendre determinades situacions de la vida diaria

4.. Concrecid
5. Certa rigides conductual o adherencia a rituals



A part de la taula Haizea— Llevant algun
altre cribratge que pugui ser d’utilitat en AP?

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

* Ages & Stages Questionnaire. ASQ-3. 21 questionaris de verificacié del
desenvolupament des del naixement fins als cinc anys i mig.

« Se centra en cinc arees clau:

g{ASQ.g * Comunicacio

ol Pl 03 10 3 2% B % B 0 6 % B &
Si % 10 purts ——— YT o I O
Ages & Stages . e . ey | 3047 | EQ O 0O 0O
Questionnaires * Motricitat grU|XUda *vagedes =5 puets = | 50 O
5 B el e ] s
* Motricitat fina el :
S ol Puntaje total esta dentro del area 100, of puntage del bebe esth por encima de las expectativas, y of desarrolio del bebe

* Resolucié de problemes parece estr bn hasta ohora

Si el Puntaje total ests dentro del drea B, ol puntaje esth apenas por encima do las expectativas. Proporcione actividades
- . o » adicionales para ayudarle al bebe y vigle su progreso
- SOC|0'|nd|V|dua| &::;::-«m:»:o.l‘o;:hmm del hrea B, of puntaie esti debajo de las expectatives. Quizks se requiera una evekiscion




En nens més grans de cinc anys qui posa el
diagnostic? S"ha de derivar a CSMlJ, a NP?

esenvclupa ment

ﬂantll I




Com avaluar la conducta adaptativa?

Limitacions especifiques en la conducta adaptativa passen a convertir-se en
indicadors de gravetat de la DI.

ABAS-II DABS

I

el __* Questionaris de conducta aplicat a familiars o mestres.
=, " i " | *  Exploren les habilitats de funcionament de la persona en la
. - . vida diaria.

*  DSM-5: Per al diagnostic de la DI = un dels 3 dominis del funcionament
adaptatiu (conceptual, social o practic) ha d’estar tant alterat com per necessitar
suport constant per 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 l'instrument utilitzat.



Quines caracteristiques té el retard global del
desenvolupament?

* Aquest diagnostic es reserva per als individus 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.




6A00.4 Trastorn del desenvolupament

Clasificacién
internacional

de enfermedades
meéntales

para La estadistica
de la mortalidad

¥ la morbilidad

.ﬁ. World Health
Organization

intel-lectual, provisional

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



Quin valor donem a les escales que ens permeten
objectivar el desenvolupament d’un menor de 5 anys?

Les eines utilitzades en primera infancia proporcionen informacio d’un moment
determinat en el desenvolupament de l'infant.

Informacié
instruments
W estandarditzats

Informacié
qualitativa
durant
I'aplicacio

Questionaris o
escales
aplicades a
parells i/o
professors

Informacié
anamnesi




De quines eines psicometriques disposem en edat

preescolar?
Proves - :
: Proves Questionaris
rendiment . e
o especifiques familia/escola
cognitiu
[ M i N I~ )
Escales
desenvolupament: ] Llenguatge: Comportament:
Bayley-11l o Merril ITPA o CELF-P. Achenbach o SENA.
Palmer,
- » e » e v
f ) [ ) ' Conducta
Tests intel-ligéncia: Trastorn de adan 9 .
. . ptativa:
— WPPSI-IV, MSCA, K- . l'espectre autista: - ABAS-II DABS
ABC, K-BIT. ADOS, ADI-R. Vi P ©
N ) L ) . ineland-3. )
Funcions Funcions
Quan se Sosp.tfa de Dj’ es recomana fer . neuropsicologiques: == executives:
servir una escala de desenvolupament. NEPSY-II. BRIEF-P.
\ r. . r




Cas infant amb Sindrome d’X-Fragil KRR B

'.‘“'.""{”!“.'"'.‘

Primera valoracio cognitiva al CDIAP. 2 anys 9 mesos.

Impressié diagnostica inicial del CDIAP:

3 ﬁ o o i + Capacitat cognitiva no optima (a

valorar en evolucio).

Retard del desenvolupament de

BaYIey Pust. Pust  Pust de contni llenguatge receptiu i expressiu.

Proeha directs escalr  cympeacty Percestl (%)

Escalas Bayley de - 64 7~-. + Dispersio, inquietud i impulsivitat.

desarrollo infantil-11
Yeaw o A Sl Mot & splicaces

En context de Sindrome d'X-Fragil.
PR Aquesta hipotesi diagndstica reflecteix
la situaci6 actual i caldra anar-la
‘ . perfilant al llarg del desenvolupament ja
Vet T A} 6 W & plces que el diagnostic neuropsicologic en la
primera infancia és un procés evolutiu.




Resultats darrer seguiment 4 anys 7 mesos ==“ -

Perfil de puntuaciones compuestas
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 WPPSI-IV ABAS-IT
Resultats darrer seguiment 4 anys 7 mesos = mYy p
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Perfil d N
ENmEmN  Impressio diagnostica en la darrera exploracio psicolodgica del CDIAP: L.
- 3  Discapacitat intel-lectual lleu.
4o- “ «  Trastorn del desenvolupament de llenguatge receptiu-
. £ expressiu.
»  + «  Perfil compatible amb trastorn per déficit d’atencié amb
w- £ | hiperactivitat (TDAH), a valorar en evolucio.
10— + En context de Sindrome d'X-Fragil. !
- " """" + Aquesta hipotesi diagnostica reflecteix la situacié actual i caldra 130
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Importancia seguiment evolutiu

’ Valoracio6 als 4 anys 7 mesos ‘ [ Valoracié als 9 anys 11 mesos

Perfil de puntuaciones cominam

>y WPPSI-IV Perfil de puntuaciones compuestas
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Quin valor donem a altre eines utilitzades en més
grans? En quin moment es consideren
“definitives” les xifres de QIT? Amb quina prova?

WPPSI-IV (2-7 a)
WISC-V (6-16 m)
WNYV (5-21 a)
K-ABC (2.5a12.5a)
K-BIT (4-90 a)
Leiter 3 (3-75 a)

PROVES PSICOMETRIQUES

7 WISC-V

¥

Gy

LBIT

Leiter-3

Test de inteligencia
no verbal



Ens hauriem de quedar només amb un test
d’intel-ligencia?

e Sija hem valorat la CONDUCTA ADAPTATIVA.... SI (la majoria de proves valoren
també llenguatge, funcions executives,...)

e C(Cal tenir en compte quina és la finalitat de |"avaluacio. Per complir criteris
diagnostics, la mesura de Cl i de la conducta adaptativa poden ser ‘suficients’.

® Per poder establir un pla d’intervencié personalitzat i adequat en cada moment,
és rellevant coneixer bé les caracteristiques de I'infant, anant més enlla del Cl, és
important realitzar un perfil neuropsicologic complert dirigit a coneixer quines
son les fortaleses i les debilitats que presenta.



Perque la necessitat de tenir un dx?

Hi ha causes de DI que tenen un TRACTAMENT ESPECIFIC (déficit de GLUT-1,
algunes metabolopaties,...) i altres causes que poden tenir-ne en un futur no
llunya.

La majoria de FAMILIES NECESSITEN tenir un diagnostic.
Es necessari per a que I'infant rebi SUPORTS ESCOLARS | EXTRAESCOLARS .

També és necessari per a que les families rebin les AJUDES PUBLIQUES a les que
poden optar (tractaments no sempre coberts de forma publica i cars).



Com aconsellar i acompanyar a les
families?

» El diagnostic de DI provoca un gran impacte en les families. Sovint agreuja el quadre i el
pronostic. Desconeixen el pronostic de determinats TND, perd en la discapacitat
tothom sap que es veura afectada I'autonomia de les persones i és dels aspectes que
meés preocupa a les families.

* Quan es desconeix l'etiologia pot ser més complexa |'acceptacio. Coneixer I'origen de
les dificultats, tranquil-litza a les families.

« Informacio objectiva i clara sobre la situacié actual de l'infant, el que implica
el diagnostic, el pronostic. La manca d’informacio pot agreujar les preocupacions £
i la culpabilitat. =

+ Acompanyament i empoderament.




Per pediatria d’AP quins punts clau s’han de
recollir al'anamnesi i exploracio fisica?

ANAMNESI

- Dl a la familia
- Consanguinitat
- Morts fetals o neonatals, avortaments

- Llenguatge
- Embaras (TRA, complicacions, toxics, - Sociabilitat
farmacs, infeccions,...) - Conducta
- Part (prematuritat, apgar, asfixia,...) Joc

- Complicacions neonatals o
- Cribat neonatal - Entorn familiar i social



Per pediatria d’AP quins punts clau s’han de
recollir a ’'anamnesi i exploracio fisica?

EXPLORACIO FISICA

« ASSEGURAR-SE QUE NO HI HAGI DEFICITS SENSORIALS
* VALORAR: interaccid, motricitat, llenguatge, joc, conducta
* FENOTIP FACIAL i DADES ANTROPOMETRIQUES
 DISCROMIES
e ALTERACIO A L’EXPLORACIO NEUROLOGICA
e ALTERACIO A L'EXPLORACIO GENERAL:

- visceromegalies

- alteracions cardiaques

- alteracions genito-urinaries



Quines exploracions complementaries es
demanen i en quins casos?

ANALITICA PEV/PEATC
IMATGE
- Cariotip (sospita aneuploidies) S
- Estudi genetic dirigit (si sospita clara) - Micro o macrocefalia
- Estudi mol.lecular Sindrome Fragil X - Alteracio exploracid NRL
(ampliar)
- Exoma clinic HPO

- Exoma complet



Rendiment diagnostic?

- CES 25-34%
i sz \WES 30-50%

30% NO ES
TROBA LA
CAUSA

0.6-1%



| quan surten resultats que desorienten com les
variants de significat incert?

Categorias de clasificacion
de las variantes de la ACMG

BENIGNA
Defintivamente nd Causa
enfermedades.

>0

PROBABLEMINTL BENIGNA

SEGREGACIO FAMILIAR

Passa a ser variant benigna
Passa a ser variant patogenica
- Queda com a VUS

Poe lo menos 90% de probabelidad
de no causar enfermedades.

VARIANTE DE SIGNIFICADO
INCIERTO (VUS)

£l ofecto en of organismo aun
o5 desconocido.

REANALISI

Por lo menos 50% de probabilidad
de causar enfermedades

PATOGENICA
Definttivamente causa enfermedades.

00



En quins casos es pot fer consell genetic?
Opcions de gestacions posteriors

DIAGNOSTIC PRECIS

DIAGNOSTIC PRENATAL S N
(embaras i biopsia de corion a les 10 setmanes) DE QUE DEPEN
DIAGNOSTIC PRE-IMPLANTACIONAL

(FIV i seleccio d’embrions)

De la familia
De si entra per la publica o no
una determinada patologia




En menors de dos anys com fer un correcte
diagnostic diferencial amb TEA?

DI (provisional) o TEA
RGD

Retards significatius

en diverses arees Inici precog. e .
del Cnter|§ diagnostics
desenvolupament. Intervencié és especifics
No inclou claupera la ' DMcuk?ts B
SH IR millora del comumc_acné social i
dificultats en pronostic, el pastiea (.’e
comunicacio social o benestar i la conductes | i
patrons de conducta qualitat de Inleressas ropotiius
vida. i restringits.

caracteristics de
TEA.



| amb el TDL? Quines dificultats
presenta el diagnostic?

Trastornos Espectro
Autista

Perfil de puntuaciones compuestas

2 2 » Sovint el retard del llenguatge és la primera
* T £ T F ¥ 13 preocupacio en un infant amb DI.

150- = < -~ . . »

w 1 T I I I i * Un infant amb TDL no ha de tenir resultats baixos en
w 2+ 5+ 1 proves de conducta adaptativa i presenten una
<A A Y A S SR | capacitat cognitiva no verbal dins de la normalitat.
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Quins problemes de salut mental solen presentar?

3-4 VEGADES MES QUE EN LA POBLACIO GENERAL

14%-44%-65% EN PRESENTARAN AL LLARG DE LA SEVA VIDA

TDAH (32-65%)

TOD (21%)

TEA (1.5-6%)

Depressio (0.6-6.3%) TRACTAMENT IGUAL
Ansietat (0.3-9%) QUE SINO HI

. HAGUES DI
Psicosi (0.4-10%)

Trastorn bipolar (0.9-2%)



Pels pediatres d’AP quins son els punts principals
pel seguiment dels nens amb DI a la consulta?

® Assegurar que els trastorns psiquiatrics comorbids estiguin diagnosticats i
tractats

® Assegurar que en sindromes concrets es faci el seguiment adient de les
patologies associades

® Assegurar que tinguin el suport escolar adient i el tipus d’escolaritzacio
adequada al seu cas concret (EO, EO amb placa NESE, escola compartida,

EEE). Quin tipus d’escolaritzacio és millor per aquests nens segons el grau de
DI? Escola especial? Ordinaria? Si és ordinaria sempre? Tenen suficients

recursos amb l’escola inclusiva? Retencions a llar d'infants? En quin moment
passar a especial?

® Assegurar que tinguin accés a les ajudes socials (certificat de discapacitat,...)



Quin és el tractament de les conductes desafiants
amb DI? En quines situacions estaria justificat I’us
de psicofarmacs en nens amb DI?

® Intentar trobar una

GRAU DE COMUNICACIO | CAUSA FiSICA O

EXPRESSIO DE NENS AMB DI ES ‘ EMOCIONAL
A ® TJractament
MENOR QUE EN LA POBLACIO il

NEUROTIPICA (principalment

cognitivo-conductual)




Quin és el tractament de les conductes desafiants
amb DI? En quines situacions estaria justificat I’us
de psicofarmacs en nens amb DI?

e Sinotrobemla
CAUSA FISICA O
EMOCIONAL

e Siel tractament /
PSICOLOGIC fracassa ‘ . .P§I.COFARMACS .
e Laconducta posa en (antipsicotics o antidepressius)

perill ]a INTEGRITAT
del pacient i/o de la
seva familia
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