Material i méetodes

10.3. DESCRIPCIO DELS CASOS DE LA MOSTRA

Td i com he esmentat abans conddero dtament vauds la gran quantitat d'informacio
aportada per les families. Pat d'aguesta no és edtrictament quantificable, perd de cap
manera voldria dexar de recollir-la Es per ax0 que a continuacio fag una petita
descripcié de cadascun dels casos estudiats amb les dades recollides | amb un apartat
anb ds comentais fets per la familia sobre aspectes de la sindrome i de la vida

guotidiana que son de dificil Sstematitzacio i no he pogut incloure enlloc més.
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Material i méetodes

CASN°1
Sexe: Masculi
Edat: 12 anys
Pes de naixement: 2750 gr.
Edat d diagnodtic: 9 anys

- ALTERACIO GENETICA: Ddeci6
- DADESNEUROL OGIQUES
EEG No esconeix
EPILEPSIA
- Edat inici 2 anys 11 mesos
- Gravetat epilépsia Criss polimorfes controlades medicament

- Status epileptics Si.Status de son
DESENVOLUPAMENT MOTRIU Inic de lamarxaautonomaas 4 anys

TRASTORN DE SON  Fins ds 5 anys no va dormir ni una nit seguida,
dormia només aintervas molt petits

-DESENVOLUPAMENT DEL LLENGUATGE Als dos anys va comencar a dir
dguna paraula, perd no tenen clar § amb sentit. Havia dit “agud’, “cacd’ , “iad’ perd
després ho vaanar deixant de dir, i només “xapurrega’.

-CARACTERISTIQUESFISIQUES:
MicrocefdiaNo

Prognatisme No
BraguicefdialOccipuci plaSi
Solc occipital No
Ullsblaus Si

Albinisme ocular

Estrabisme Si

Macrostomia (boca gran) No
. Protusso delallenguaNo
10. Dents separades Si

11. Cabell ros M oder at

12. Hipopigmentaci6 delapdl Si
13. Mansi peus petits M oder at
14. Escolios Si

© oo N A®®DPRE
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FENOTIP CONDUCTUAL
1 Atacsderiure Si

2.

O N oA~

Aparencafdic Si

Personditat facilment excitable Si
Conducta hiperactiva Si

Déficit d' atencio Si

Comportaments masticatoris No
Atraccid/fascinacio per I'aigua Si
Hipersengbilitat alacdor Si

- ICAP- RESULTATS

Edat en Puntuaci6
mesos tipica
Puntuacio6 general |27 inf. 5
Habilitats motrius |40 22
Social i|14 12
comunicativa
Vida personal 40 30
Vida en la| 18 inf.5
comunitat

Material i méetodes
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COMENTARIS Escolios que se li ha desenvolupat amb € creixement. De petit no
succionava, € canvi a papilles va anar molt bé. Els va preocupar € fet que ads 6 mesos

no miravaalacarano aguantava e cap i no seia. Estaoperat d’ estrabisme.
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Material i méetodes

CASN°2
Sexe Masculi
Edat 11 anys 8 mesos
Pes de naixement 3450
Edat d diagnogtic: Diagnogic clinic ds 18 mesos. Proves de laboratori ds 10
anys

- ALTERACIO GENETICA: Ddecio
- DADESNEUROL OGIQUES
EEG No caracteristic
EPILEPSIA
- Edat inici Entre 1i 2 anys
- Gravetat epilépsia Criss polimorfes controlades médicament.
- Status epileptics No n"hafet

DESENVOLUPAMENT MOTRIU Inici de la sedestacié ds 15 mesos. Inici
delamarxads 8 anys

TRASTORN DE SON No n'hatingut mai.

-DESENVOLUPAMENT DEL LLENGUATGE Actudment utilitza dgunes
fotografies d’ objectes reals per comunicar-se, més a I'escola que a casa. A casa es fa
entendre. Quan vol dguna cosa agafa I'adult de la ma i li porta. Selecciona la pd- licula

de video que val veure.
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-CARACTERISTIQUESFISIQUES:

9

O N~ wWDNE

MicrocefdiaNo
Prognatisme Si
BraguicefdialOccipuci plaSi
Solc occipital Si
UllsblausNo

Albinisme ocular No
Edtrabisme Si

Macrostomia (boca gran) Si
Protussio de lallengua Si

10. Dents separades Si

11. Cabell rosNo

12. Hipopigmentacié delapel No
13. Mansi peus petits Si

14. Escolios Si

-FENOTIP CONDUCTUAL

1. Atacsderiure Si, per 0 abans més

2.

N 0~ w

Aparencafdic Si

Personditat facilment excitableSi

Conducta hiperactivaNo

Déficit d atencio Pel seu nivell no
Comportaments madticatoris Si, de vegades
Atraccioffascinacio per I'aigua Si
Hipersengihilitat alacdor Si



-ICAP-RESULTATS

Edat en mesos

Puntuaci6 tipica

Puntuaci6 general
Habilitats motrius

Social i
comunicativa

Vida personal

Vida en la
comunitat

21
23
9

28
21

inf.5
inf.5
inf.5

inf.5

COMENTARIS Opeaat destrabisme recentment, € troben més connectat des de que

I’han operat. Controla esfinters de dia, de nit no.
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Material i méetodes

CASN°3
Sexe Masculi
Edat 3 anys1mes
Pes de naixement 2850
Edat d diagnogtic:Als 8 mesos sospita. Confirmeat als 12 mesos

- ALTERACIO GENETICA: Deedi6

- DADESNEUROL OGIQUES

EEG Caracterigtic
EPILEPSIA S,
- Edat inici Als 30 mesos
- Gravetat epilépsia Crigs polimorfes controlades medicament

- Status epileptics No

DESENVOLUPAMENT MOTRIU  Control cefdic ad voltat de I'any,
sedegtacio ds 18 mesos, marxalliure ds 2 anysi mig.

TRASTORN DE SON Actudment no hi ha problema, de petit dormia molt
poc

-DESENVOLUPAMENT DEL LLENGUATGE Diu “pgpd i “mamd no sempre
amb vaor propostiu. No demostra interes per les imatges. Compren ds gestos de
tédonam i respon a dls La seva intenciondita comunicativa és molt postiva, utilitza
el somriure, la direccié de la mirada o d cos, o dlargar € brac cap es objectes que vol
0 per dirigir I’accio de I’ adult.
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- CARACTERISTIQUESFiSIQUES:
MicrocefdiaNo

Prognatisme No
BraguicefaialOccipuci plaSi
Solc occipita Si
UllsblausNo

Albinisme ocular No
Edtrabisme No

Macrostomia (boca gran) No
Protussi6é delallenguaNo

=

© oo N O~ WNDN

10. Dents separades Si

11. Cabell ros M oder at

12. Hipopigmentacié delapdl Si
13. Mansi peus petits M oder at
14. Escolios No

-FENOTIP CONDUCTUAL

Atacs de riure Pocs, per 0 alguna vegada.
Aparencafdic Si

Personditat facilment excitableSi
Conducta hiperactiva Si

Deficit d’ atencio Si, pero millorant.
Comportaments masticatoris No
Atraccioffascinacio per I'aigua Si
Hipersenshilitat alacaor No

NSO~ WNE
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- ICAP- RESULTATS

Edat en Ru_ntuacié
mesos tipica
Puntuaci6 general 18 63
Habilitats motrius 19 69
Social i comunicativa 13 50
Vida personal 21 73
Vida en la comunitat 18 63

COMENTARIS Es capa¢ de treure's sol adguna peca de roba. Ddéna mostres
dincomoditat 0 molésia quan es fa mad. No reconeix les Stuacions de perill perd

acceptales senyads d dertade I’ adult per parar I’ accio.
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Material i méetodes

CASN°4
Sexe Masculi
Edat 11 anys 11 mesos
Pes de naixement 2800
Edat d diagnodtic: 9 anys

- ALTERACIO GENETICA: Disomiauniparental
- DADESNEUROL OGIQUES
EEG No caracterigtic

EPILEPSIA
- Edat inici 18 mesos

- Gravetat epilépsia Crissrebesalamedicacio
- Status epilepticsNo

DESENVOLUPAMENT MOTRIU Sedestacié cap ds dos anys, marxa lliure
ds3anysi mig. Ma vagaga.

TRASTORN DE SON  Fins ds 8 anys problemes de son, son molt lleuger i a
esones molt curtes, necessitava esar amb algu per adormir-se. Després es va
solucionar perd continua tenint un son molt 13bil.

-DESENVOLUPAMENT DEL LLENGUATGE Diu. tata, nena, ai,e, ma ha dit
paraules amb sentit. Curiosament és capag d' entonar I’ himne del Barca.

-CARACTERISTIQUESFISIQUES:
MicrocefdiaNo

Prognatisme No
BraguicefdialOccipuci plaSi
Solc occipita Si
UllsblausNo

Albinisme ocular No
Edtrabisme Si

Macrostomia (boca gran) No
. Protusso delallenguaNo
10. Dents separades No

11. Cabell ros Si

12. Hipopigmentacié delapel No
13. Mansi peus petits Si

14. Escolios No

© oo N A®DNE
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Material i méetodes

-FENOTIP CONDUCTUAL
1. Atacs de riure Si, sovint, pero ara motivats. Abans podia riure s es feia

mal.

Aparencafdic Si

Personditat facilment excitableSi
Conducta hiperactiva Si

Déficit d atencio Si
Comportaments masticatoris No
Atraccid/fascinacio per I'agua Si
Hipersenghilitat alacdor Si

© NS Ok WD

- ICAP- RESULTATS

Edat en Puntuacié tipica
mesos

Puntuaci6 general 20 infab

Habilitats motrius 21 inf.a 5

Social i comunicativa 14 12

Vida personal 28 9

Vida en la comunitat 16 inf.a 5
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COMENTARIS Artrogripos a les mans a néxer. Succionava i deglutia poc pero bé.
Als 13 mesos d vdoren a neurologia : luxacid de maucs bilaterd, TAC normd, proves
metaboliques normals, estudi cariotip norma. EStrabisme que es va corregir sol. Als 3
anys operat d'adenoides i timpanoplastia. No reaccié a les vacunes de la infancia. Quan
era petit no suportava € contecte fisc. Control d efinters. demana pipi des des 11
anys.
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Material i méetodes

CASN°5

Sexe Masculi.

Edat 2 anys 2 mesos

Pes de naixement 2950.

Edat d diagnodtic. Als 4 mesos observen ds primers problemes (hipotonia), as
5 mesosesfad diagnogtic dinici ds8 m hi halaconfirmacio de laboratori.

- ALTERACIO GENETICA: Ddeci6
- DADES NEUROLOGIQUES
EEG Caracterigtic

EPILEPSI A
- Edat inici 10 mesos

- Gravetat epilepsia Criss monomorfes amb bona respodta a la
medicacié amb monotergpia

- Status epileptics No n’hafet.

DESENVOLUPAMENT MOTRIU Inici de la sedestacio ads 12 mesos. Marxa
Iliure encarano lafa

TRASTORN DE SON Téun son molt irregular.

-DESENVOLUPAMENT DEL LLENGUATGE No diu cap paraula perd compren:
iogurt, bany i pilota Enten més contextudment 9 la Stuacio és molt coneguda. Quan

vol cridar I’atencio de I’ adult llenca d queté alamao plora
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-CARACTERISTIQUESFISIQUES:

WoOoNOUT~WN P

MicrocefdiaSi

Prognatisme No
BraguicefdialOccipuci plaSi
Solc occipita Si

Ullsblaus Si

Albinisme ocular No
Edtrabisme Si

Macrostomia (boca gran) No
Protussié delallenguaNo

10. Dents separades Si

11. Cabell ros Si

12. Hipopigmentacié de lapdl Si
13. Mansi peus petits M oder at
14. Escolios No

-FENOTIP CONDUCTUAL

1. Atacsderiure Si
2.

© N bk~ w

Aparencafdic Si

Personditat facilment excitebleSi
Conducta hiperactiva Si

Déficit d atencio Si
Comportaments masticatoris No
Atraccioffascinacio per I'aigua Si
Hipersengihilitat alacdor Si
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- ICAP-RESULTATS

Edat en mesos Puntuaci6 tipica

Puntuaci6 general
Habilitats motrius

Social
comunicativa

Vida personal

Vidaen la
comunitat

7
13

|6

11

40
63
39

29
68

COMENTARIS Deds 6 mesos ds 12 mesos febre diaia per md control
temperatura corporal. De petit tenia molts problemes de deglucio.

de la



Material i méetodes

CASN°6
Sexe Masculi.
Edat 15 m (2@vistai ICAP) , 26 m. (22vidita)
Pes de naixement 3670
Edat d diagnodtic: Als 15 mesos (1° vidta), sospita diagnogtica de SAAngeman,
as 18 mesos arriba la confirmacié de |aboratori.

- ALTERACIO GENETICA: Ddecié.

- DADESNEUROL OGIQUES

EEG Caacterigic

EPILEPSIA
- Edat inici 24 mesos (alaprimeravisitano en teniaencarad)

- Gravetat epilepsia Criss monomorfes amb bona resposta a la
medicacio.

- Status epileptics No n'hafet

DESENVOLUPAMENT MOTRIU Inici de la sedestacio ds 12 m. Marxa amb
guda as 26 mesos. Marxa lliure encarano assolida

TRASTORN DE SON Noenté

-DESENVOLUPAMENT DEL LLENGUATGE sdil.labes papapa, ma-mama sense
sgnifica. Quan vol reclamar I'atencié de I'adult fa sons. Comenca a imitar agun gest:
aplaudir, despedir-se.

65



-CARACTERISTIQUESFISIQUES:

© Nk wWDNRE

MicrocefdiaNo
Prognatisme Si
BraguicefdialOccipuci plaSi
Solc occipital No

Ullsblaus Si

Albinisme ocular No
Edtrabisme No
Macrostomia (boca gran) Si
Protussio delallenguaNo

10. Dents separades Si

11. Cabell ros Si

12. Hipopigmentacié delapdl Si
13. Mansi peus petits M oder at
14. Escolios Si

-FENOTIP CONDUCTUAL
1 Atacsderiure Si
2.

© N o g M ®w

Aparencafdic Si

Personditat facilment excitableSi
Conducta hiperactiva Si

Déficit d atencio No
Comportaments masticatoris No
Atraccid/fascinacio per I'agua Si

Hipersenghilitat alacdor Si
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- ICAP- RESULTATS

Edat en mesos Puntuaci6 tipica
Puntuaci6 general 10 83
Habilitats motrius 9 76
Social i comunicativa 9 76
Vida personal 16 102
Vida en la comunitat 11 66

COMENTARIS De petit molts problemes en I'dimentacio, no Sagafava d pit ni d

biberd. Escolios posturd.

Noten un canvi molt important des de I'any de vida més connectat amb |’entorn; ara,

per exemple, s adona quan marxen ds pares i manifesta discomfort.
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CASN°7

Sexe Masculli.

Edat 9 anys

Pes de naixement 3560 gr.

Edat d diagnodtic: 7 anys
- ALTERACIO GENETICA: Disomia uniparental.
- DADES NEUROL OGIQUES

EEG Caacterigic

EPILEPSIA
- Edat inici 8 m.

- Gravetat epilépsia Criss polimorfes controlades médicament.
- Status epileptics No n’hafet.

DESENVOLUPAMENT MOTRIU Sedestacio as 15 mesos. Marxa lliure as
7 anys.

TRASTORN DE SON Sj des dds 2 fins es 7 anys. Son molt irregular, es
despertavamolt i dormiamolt poques hores.

-DESENVOLUPAMENT DEL LLENGUATGE No diu cap paraula. Davant de dos
objectes pot escollir 9 I'interessa ( per exemple entre natilles i per@) amb fotos no ho

sap fer.
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-CARACTERISTIQUESFISIQUES:
MicrocefdiaSi

Prognatisme No
BraguicefdialOccipuci plaSi
Solc occipita Si
UllsblausNo

Albinisme ocular No
Edtrabisme No

Macrostomia (boca gran) Si

. Protussié delallenguaNo
10. Dents separades Si

11. Cabell rosNo

12. Hipopigmentacié delapel No
13. Mansi peus petitsNo

14. Escolios No

© Nk wWDNRE

-FENOTIP CONDUCTUAL

1. Atacsderiure Si

2. Apaencafeic Si

Personditat facilment excitable Si
Conducta hiperactiva Si

Déficit d' atencio Si
Comportaments madticatoris Si
Atraccioffascinacio per I'aigua Si
Hipersengbilitat alacdor Si

O N o~ w

- ICAP- RESULTATS

Edat en mesos

Puntuaci6 tipica

Puntuacio general 13
Habilitats motrius 10
Social i comunicativa | 7

Vida personal 19
Vida en la comunitat |16

inf. 5
inf. 5
inf. 5
inf. 5
inf. 5
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COMENTARIS . De petit no xupava ni deglutia bé. La ressonancia magnética mostra
hipoplasa dd cos caldsi de vermis. Augment de cisterna magna.

De vegades té molt baixos ds nivels en sang de carnitina i vitamina E. La mare li nota
perqué es cansa Més i eda més irritable. Quan pren suplement i se |i normalitzen millora
d edtat generd i € veuen més connectat.

Ha gpres a nedar per sotal’aigua

Estereotipies: estocales pestanyes.

Té obsessi6 pelsvideos.

Es capag de buscar les madalenes al’ armari corresponent.
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Material i méetodes

CASN°8

Sexe Masculi

Edat 10 anys

Pes de naixement 3200

Edat d diagnodic. Primera vista d neurdleg ds 18 mesos. Sospita dinica
diagnogtic de laboratori ds4 anys.

- ALTERACIO GENETICA: Disomia uniparental
- DADESNEUROL OGIQUES
EEG Caacterigtic

EPILEPSIA
- Edat inici 7 anys

- Gravetat epilépsia Criss polimorfes controlades medicament.
- Status epileptics No n"hafet

DESENVOLUPAMENT MOTRIU Deambulacié autonoma as 19 mesos.

TRASTORN DE SON  Ma ha dormit tota una nit seguida, perd darrerament
hamillora.

-DESENVOLUPAMENT DEL LLENGUATGE Té un desenvolupament de
llenguatge excepciondment bo tenint en compte la sindrome. Algunes paraules les té
molt integrades i les utilitza sempre amb sentit propostiu; “Nuarid’, “mama’, “papd’,
“agud’, “pd’, “d”, “no’. Perd és capa; de repetirne moltes més, especidment S e i
marca d punt daticulacié (llavisetc.).Es capac de pronunciar sons fricatius i no
sembla tenir la dispraxia orofacid que presenten la mgoria d'aquests nens. Els pares
troben que li codta recordar les paraules. De dgnes n'utilitza més perdo es pares
comenten que no i troben molta més facilitat que per recordar les paraules. No ds

incorporas no estamolt motivet. Lacomprensié de paraules és molt bona
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-CARACTERISTIQUESFISIQUES:

© oo N aOrONE

MicrocefdiaSi

Prognatisme Si
BraguicefaialOccipuci plaNo
Solc occipita No
UllsblausNo

Albinisme ocular No
Edtrabisme No

Macrostomia (boca gran) Si
Protussé delallengua Si

10. Dents separades No

11. Cabell rosNo

12. Hipopigmentacié delapel No
13. Mansi peus petits Si

14. Escolios No

-FENOTIP CONDUCTUAL

1. Atacsderiure Si
2.

O N bk~ w

Aparencafdic Si

Personditat facilment excitableSi
Conducta hiperactiva Si

Deficit d atencio Si
Comportaments masticatoris Si
Atraccidffascinaci per I'aigua Si
Hipersengbilitat alacdor Si
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- ICAP- RESULTATS

Edat en mesos Puntuacio tipica
Puntuaci6 general 32 19
Habilitats motrius 49 39
Social i comunicativa 20 30
Vida personal 40 43
Vida en la comunitat 27 21

COMENTARIS Problemes de magticacio, no de deglucio o de succi6.Al mes de vida
ingressa una setmana per colics derivats d'intoleranciaalalactosa

Mirant les pdl.licules de Mr. Bean o El Tricicleriu quan toca

Passa d'estar molt tranquil a descontrolar-se quan no coneix la Stuacio. S emociona
molt quan vé gent a casa.

Control diurn d' esfinters des dels 3 anys.

Reconeix la grafia de la “i”, la “0", la “d ,conceptes de “dingford’, “ddt/bax’,
“gran/petit”. Fa puzzles de cinc peces.
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Material i méetodes

CASN°9
Sexe Masculi

Edat 9 anys

Pes de naixement 3500

Edat d diagnodic: Als 6 mesos ds hi cridava I'atencié la protusso lingud i €
retard pscomotiru. Als 7 anys d neurdleg fa la sospita d Angdman per la
clinica. Es confirma per laboratori ads 8 anys.

- ALTERACIO GENETICA: Deleci6
- DADES NEUROL OGIQUES
EEG No caracteristic
EPILEPSIA
- Edat inici 5 anys
- Gravetat epilépsia Crids polimorfes controlades medicament.
- Status epileptics No

DESENVOLUPAMENT MOTRIU Sedestacio ds 18 mesos. Marxa lliure as
2 anysi mig.

TRASTORN DE SON Fins s 5 anys només dormia 3 0 4 hores d dia
Després jaha dormit sempre bé.

-DESENVOLUPAMENT DEL LLENGUATGE. No diu cep paaua Edan
introduint € sstema Makaton (llenguatge de sSgnes manuds, especidment ideat per
persones amb retard mentd). Fa certs gestos funcionds. “Tédonam”, “holaladéu” pero
no es utilitza sempre. Enten clarament € “no” i agunes indruccions smples “ves a...”,

“posa’ tc. Basicament es comunica agafant lamade I’ adult
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-CARACTERISTIQUESFISIQUES:

WoOoNOUT~WN P

MicrocefdiaNo
Prognatisme No
BraguicefaialOccipuci plaSi
Solc occipita Si

Ullsblaus Si

Albinisme ocular No
Edrabisme No
Macrostomia (boca gran) Si
Protussié delallenguaNo

10. Dents separades No

11. Cabell rosNo

12. Hipopigmentacié de lapdl Si
13. Mansi peus petits Si

14. Escolios No

-FENOTIP CONDUCTUAL

N WDNE

Atacsderiure Si

Aparencafdic Si

Personditat facilment excitableSi
Conducta hiperactiva Si

Deficit d' aencio Si
Comportaments magticatoris No
Atraccid/fascinacio per I'agua Si
Hipersengihilitat alacdor Si
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- ICAP-RESULTATS

Edat en mesos Puntuacio tipica
Puntuaci6 general 22 inf.a5
Habilitats motrius 20 inf. a5
Social i comunicativa |11 inf. a5
Vida personal 29 27
Vida en la comunitat 27 24

COMENTARIS Problemes de succio durant € primer any. Intervingut d’ adenoides.

Assigteix des dels 5 anys a una escola especid.



Material i méetodes

CASN°10

Sexe Femeni

Edat 17 anys 10 mesos

Pes de naixement 2100 gr

Edat d diagnodic: Als 7 mesos ds preocupa que no Segui | no seguexi la
mirada. Als 9 mesos i mig @ pediatra diagnogtica retard mental. Als 15 mesos
Sobsarva microcefdia | es diagnodica retard menta sever. El  diagnodtic
etiologic asl7 anys.

- ALTERACIO GENETICA: Ddeci6
- DADESNEUROL OGIQUES
EEG No caracteristic

EPILEPSIA
- Edat inici 24 mesos

- Gravetat epilépsia Criss polimorfes controlades medicament
- Status epileptics No n"hafet

DESENVOLUPAMENT MOTRIU Inici de la sedestacio ds 15 mesos. Marxa
lliureds4 anys.

TRASTORN DE SON De bebé no dormiaalesnits. Aramillor.

-DESENVOLUPAMENT DEL LLENGUATGE Amb sentit diu: “papd’, “mamd’,
“nend’, “guapd’, “iad’, “cdld’, “Camée’ i fa pocs dies ha comencat a dir “Silvid'.
Esporadicament ha dit “t€’ i “aigud’. Pot respondre si/no amb € cagp perd “nomeés ho fa

quan vol”.
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-CARACTERISTIQUESFISIQUES:

9
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MicrocefdiaSi

Prognatisme Si
BraguicefdialOccipuci plaSi
Solc occipitd Si

Ullsblaus Si

Albinisme ocular No
Estrabisme Si

Macrostomia (boca gran) Si
Protussio de lallengua Si

10. Dents separades No

11. Cabell rosNo

12. Hipopigmentacié delapel No
13. Mansi peus petits No

14. Escolios No

-FENOTIP CONDUCTUAL
1. Atacsderiure Si

2.

O N oA~

Aparencafdic Si

Personditat facilment excitableSi

Conducta hiperactiva Si, per 0 ha anat millorant amb I’ edat
Deficit d atencio Si

Comportaments masticatoris Si

Atraccid/fascinacio per I'agua Si

Hipersengbilitat alacdor Si
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- ICAP-RESULTATS

Edat en mesos Puntuaci6 tipica

Puntuaci6 general
Habilitats motrius
Social i comunicativa
Vida personal

Vida en la comunitat

23
20
14
40
18

infa 5
infa 5
infa s
infa s
infa 5

COMENTARIS Dificultats greus d'dimentacio de bebé, per problemes de succio.

Vaedar alaincubadora perqué no guanyava pes. Als dos anys incia epilépsia
Als7 anysestiraaunapiscinai pateix un ofegament important.

Menarquiaas 13 anys.

La seva germana fa practiques en una escola d' educacio especid, i en veure un nen amb

lasindrome d Angedman li varecordar molt. Llavors ho van consultar i confirmar.
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Material i méetodes

CASN°11
Sexe Masculi

Edat 10 anys
Pes de naixement 3250 gr.
Edat d diagnogdtic: 3 anys
- ALTERACIO GENETICA: Deeci6
- DADESNEUROL OGIQUES
EEG Caracteridic
EPILEPSIA
- Edat inici 24 mesos
- Gravetat epilépsia Criss polimorfes molt rebels ala medicacio.
- Status epileptics S

DESENVOLUPAMENT MOTRIU Sedestacio ds 18 mesos. Als 3 anys
comencga a caminar amb guda. Marxalliure ds 6 anys.

TRASTORN DE SON Actudment acostuma a dormir 7 hores seguides, de
vegades té temporades (de 15 o 20 dies) que només dorm 4 o 5 hores. No dorm

ma dedia

-DESENVOLUPAMENT DEL LLENGUATGE Emet sons per cridar I'atencid pero
no diu cap paraula amb sentit. Es capag d imitar alguna accié com aplaudir i de moure

€l cap per negar.
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-CARACTERISTIQUESFISIQUES:

9

O N A WDPRE

MicrocefdiaNo

Prognatisme No
BraguicefdialOccipuci plaSi

Solc occipita Si

Ullsblaus Si

Albinisme ocular M oder at
Edtrabisme Si

Macrostomia (boca gran) M oder at
Protussio de lallengua M oder at

10. Dents separades Si

11. Cabell ros Si

12. Hipopigmentacié de lapdl Si
13. Mansi peus petits Si

14. Escolios Si

-FENOTIP CONDUCTUAL

1

N g~ WDN

Atacsderiure Si

Aparencafdic Si

Personditat facilment excitableSi
Conducta hiperactiva Si

Déficit d atencio Si
Comportaments masticatoris No
Atraccioffascinacio per I'aigua Si

Hipersengihilitat alacdor Si, una mica.
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- ICAP- RESULTATS

Edat en mesos Puntuacio tipica
Puntuacio general 16 infa 5
Habilitats motrius 14 infa 5
Social i comunicativa 11 infa 5
Vida personal 26 21
Vida en la comunitat 11 infa5

COMENTARIS Als 8-9 mesos es comencen aamoinar perqué no es manté assegut



Material i méetodes

CASN°12
Sexe Femeni.
Edat 8 anys 8 mesos
Pes de naixement 2800 gr.
Edat d diagnogtic: Confirmacio as 3 anys. Problemes des dels 8 mesos.

- ALTERACIO GENETICA: Dededié
- DADESNEUROL OGIQUES
EEG No esconeix
EPILEPS A
- Edat inici 2 anysi mig
- Gravetat epilépsia Criss polimorfes controlades medicament

- Status epileptics No

DESENVOLUPAMENT MOTRIU Inici de la sedestacio ds 18 mesos. Inici
delamarxads 2 anysi mig.

TRASTORN DE SON. Sempre hatingut d son molt desorganitzat.

-DESENVOLUPAMENT DEL LLENGUATGE Diu papamama, Pepe, paper. De
vegades amb significat. La seva forma habitud de fer-se entendre és agafar I'adult i
portar-lo cagp on vol. Es capac dindicar “no” amb € cap. Imita dguna accié, com

despedir-se. Noten que lacomprensid milloramolt amb els anys.
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-CARACTERISTIQUESFISIQUES:

© Nk wWDNRE

MicrocefdiaNo

Prognatisme Si
BraguicefdialOccipuci plaNo
Solc occipital No

Ullsblaus Si

Albinisme ocular

Edtrabisme Si

Macrostomia (boca gran) Si
Protusso de lallengua Si

10. Dents separades M oder at
11. Cabdl ros Si

12. Hipopigmentacié de lapdl Si
13. Mansi peus petitsNo

14. Escolios No

-FENOTIP CONDUCTUAL

1. Atacsderiure No
2.

O N o~ w

Aparencafdic Si

Personditat facilment excitable Si
Conducta hiperactiva Si

Déficit d atencio Si
Comportaments magticatoris No
Atraccid/fascinacio per I'aigua Si
Hipersenshbilitat alacaor No



- ICAP- RESULTATS

Edat en mesos Puntuacio tipica
Puntuaci6 general 24 inf.a5
Habilitats motrius 25 9
Social i comunicativa 16 11
Vida personal 33 40
Vida en la comunitat 18 10

COMENTARIS Sap desvedtir-se sola i col.labora en vedtir-se. Utilitza la forquilla
perd encara li costa menjar amb cullera. Sovint es xupa la roba Li agrada molt pintar i

guixar fulls
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Material i méetodes

CASN°13
Sexe Masculi
Edat 8 anys
Pes de naixament 3360 gr.

Edat d diagnodic: Primers problemes ds 6-7 mesos. Diagnodtic clinic i de
laboratori s 7 anys.

- ALTERACIO GENETICA: Ddecio

- DADESNEUROL OGIQUES

EEG: No es coneix

EPILEPSIA
- Edat inici 18 mesos

- Gravetat epilepsia Criss polimorfes control ades médicament
- Status epileptics No n’hafet.

DESENVOLUPAMENT MOTRIU Sedestacio lliure ds 12 mesos. Als dos
anys marxa amb guda Regressd per cris dennuegament amb adfixia severa
Recuperala marxaamb gudads cinc anys. Encarano marxalliure.

TRASTORN DE SON Dorm bé perd necessita adormir-se acompanyat.

-DESENVOLUPAMENT DEL LLENGUATGE Ma ha dit cegp paaula La

comprens6 estamolt lligada d contexte.
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-CARACTERISTIQUESFISIQUES:

© Nk wWDNRE

MicrocefdiaNo

Prognatisme No
Braguicefdia/Occipuci plaNo
Solc occipital No
UllsblausNo

Albinisme ocular M oder at
Edtrabisme Si

Macrostomia (boca gran) Si
Protusso de lallengua Si

10. Dents separades Si

11. Cabell rosNo

12. Hipopigmentacié delapel No
13. Mansi peus petits M oder at
14. Escolios No

-FENOTIP CONDUCTUAL
1

O N O~ WNDN

Atacsderiure Si
Aparencafdic Si

Personditat facilment excitableSi, molt.

Conducta hiperactiva Si

Déficit d atencio Si
Comportaments magticatoris No
Atraccioffascinacio per I'aigua Si
Hipersenshbilitat alacaor No
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- ICAP- RESULTATS

Edat en mesos Puntuacio tipica

Puntuaci6 general
Habilitats motrius
Social i comunicativa
Vida personal

Vida en la comunitat

13
13
8

21
11

inf.a 5
inf.a 5
inf.a 5
16

inf.a 5

COMENTARIS Embaragc ma tolerat amb diabetis gestacional i anémia. Part per
cesyea per presentaci6 anomada Es va condgderar normd durant s cinc primers
mesos, arrel de la primera vacuna presenta episodis compatibles amb espasmes infantils
i fa una regressid. Als 7 mesos és edtudiat per primera vegada, S observa hipotonia i

deficit cognitiu. Es practiquen llavors EEG que resulta normd, screening metabolic i

cariotip també normasi TAC crania que mostra una acusada dilatacio ventricular.
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Material i méetodes

CASN° 14

Sexe Femeni.
Edat 2 anys 4 mesos
Pes de naixament 3260 gr.

Edat d diagnodic. Edat de diagnogtic clinic ds 18 mesos i confirmat d mateix
temps.

- ALTERACIO GENETICA: Deledio.
- DADESNEUROL OGIQUES
EEG El primer EEG varesultar normd. El segon, as 17 m. caracterigtic.

EPILEPSI A
- Edat inici 2 anys 6 mesos

- Gravetat epilépsia Criss monomorfes no medicades.
- Status epileptics No n’ hafet.

DESENVOLUPAMENT MOTRIU Sedegtacié ds 2 anys. Encara no ha iniciat
lamarxa

TRASTORN DE SON Engenerd no, pero algunavegedali costa adormir-se

-DESENVOLUPAMENT DEL LLENGUATGE Emet pocs sons i des de I’ operacio

de fenedura pdatina encara menys. Fica a la taula com per sgne de demanar menjar,
picargpid 9 en vol més.
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-CARACTERISTIQUESFISIQUES:

© Nk wWDNRE

MicrocefdiaSi

Prognatisme No
BraguicefdialOccipuci plaSi
Solc occipital M oder at
Ullsblaus Si

Albinisme ocular No valor at
Edtrabisme Si

Macrostomia (boca gran) No
Protusso de lallengua Si

10. Dents separades No

11. Cabell ros Si

12. Hipopigmentacié de lapdl Si
13. Mansi peus petits Si

14. Escolios No

-FENOTIP CONDUCTUAL
1

O N O~ WNDN

Atacsderiure No
Aparencafdic Si

Personditat facilment excitable Si
Conducta hiperactiva Si

Déficit d atencio Si
Comportaments magticatoris No
Atraccioffascinacio per I'aigua Si
Hipersenshbilitat alacaor No
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- ICAP- RESULTATS

Edat en mesos Puntuaci6 tipica

Puntuaci6 general 12
Habilitats motrius 11
Social i 5
comunicativa

Vida personal 19
Vida en la 11
comunitat

57
51
35

84
66

COMENTARIS. En I'entreviga quan ds hi pregunto s fa deteigs amb les mansi jo

fag e gest la nenaho imita espontaniament.

Edtiraels cabells com a conducta per acostar al’ atre.
Fenedura pd atina intervinguda

COtitis greus operada per posar-li drenatges trangtimpanics.
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Material i méetodes

CASN°15
Sexe Femeni.

Edat 5 anys
Pes de naixement 2400gr.
Edat d diagnogtic: Diagnodtic dlinic ds 12m. Diagnogtic de |laboratori as 18m.

- ALTERACIO GENETICA: Ddecio
- DADESNEUROL OGIQUES
EEG Noesconeax

EPILEPSIA
- Edat inici 24 m.
- Gravetat epilépsia Criss polimorfes controlades medicament
- Status epileptics No n'hafet

DESENVOLUPAMENT MOTRIU Sedettacio ds 12 mesos. Inici marxa als 3
anys.

TRASTORN DE SON Actudment no, abans es despertava moltes vegades
durant lanit.
-DESENVOLUPAMENT DEL LLENGUATGE Va indar les primeres paraules as 3
anys i mig. Ara diu. mama, papa, aguaguapa Lidia, Laa Eva guau. Amb vaor
propositiu.  Utilitza també un plafé amb fotos per comunicar-se (escull, per exemple,
opcions de menjar) també fa dgun gest amb vaor comunicatiu: per pipi, per anar-se a

banyar i per demanar més.
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-CARACTERISTIQUESFISIQUES:

© oo N~ WDNPRE

MicrocefdiaSi

Prognatisme No
BraguicefaialOccipuci plaM oder at
Solc occipital No

UllsblausNo

Albinisme ocular No

Edrabisme Si

Macrostomia (boca gran) Si
Protussié delallenguaNo

10. Dents separades Si

11. Cabell ros Si

12. Hipopigmentacié delapdl Si
13. Mansi peus petits No

14. Escolios No

-FENOTIP CONDUCTUAL
1. Atacsderiure Si
2.

© N o Ok~ w

Aparencafdic Si

Personditat facilment excitableSi.

Conducta hiperactiva Si

Déficit d’ atencio Si

Comportaments madticatoris Si, a tempor ades.
Atraccid/fascinacio per I'agua Si
Hipersenghilitat alacdor Si
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- ICAP-RESULTATS

Edat en mesos

Puntuacio tipica

Puntuacio generd
Habilitats motrius
Socid i comunicativa
Vida persond
Vida en lacomunitat

24
31
14
34
18

28
45
inf. a5
56
32

COMENTARIS Quan li agrada un troc d'una pelicula de video fa correr la cinta fins

que surt agquel| trog.

Pot arribar aplorar d emocio quan veu a algu que feiatemps que no vela.
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Material i méetodes

CASNC° 16
Sexe Femeni

Edat 23 mesos (12viditai ICAP)
Pes de naixement 2850gr.
Edat d diagnostic: Diagnosgtic clinic as 11 mesos. De laboratori a's 13 mesos.

- ALTERACIO GENETICA: Deedi6
- DADESNEUROL OGIQUES

EEG Caracterigtic
EPILEPSIA
- Edat inici 24 mesos
- Gravetat epilépsia Criss monomorfes amb bona resposta a la
medicacio.
- Status epileptics No n"hafet ma
DESENVOLUPAMENT MOTRIU Sedestaci6 lliure ds 13-14 mesos. Marxa
[liure ds 3 anys 4 mesos.

TRASTORN DE SON No

-DESENVOLUPAMENT DEL LLENGUATGE Fa sons allas i sil.labes per requerir
al’adult 9 no eda a la viga La comprensg6 és molt més bona que I’ expresso, enten no
nomeés pd contexte. Ha inicia comunicacié amb simbols i ds utilitza per fer demandes

concretes.
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-CARACTERISTIQUESFISIQUES:

© oo N~ ®WDRE

MicrocefdiaNo
Prognatisme No
BraguicefdialOccipuci plaSi
Solc occipita Si
Ullsblaus Si

Albinisme ocular No
Edrabisme Si

Macrostomia (boca gran) Si
Protussié delallengua Si

10. Dents separades No

11. Cabell ros Si

12. Hipopigmentacié delapdl Si
13. Mansi peus petits No

14. Escolios

-FENOTIP CONDUCTUAL

1. Atacs deriure No. Alguna vegada de petita pero no gaire.

2.

© N bk~ w

Aparencafdic Si.

Personditat facilment excitableSi, per 0 va controlant més.
Conducta hiperactiva Si.

Deéficit d atencid No.

Comportaments masticatoris No

Atraccid/fascinacio per I'aguaNo, pero li agrada.
Hipersengihilitat alacaor No.

- ICAP- RESULTATS

Edat en mesos  Puntuaci6 tipica
Puntuacio genera 23 65
Habilitats motrius 23 73
Socid i comunicativa 16 50
Vida persona 33 86
Vidaen lacomunitat 18 63
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COMENTARIS Des de ben petita mostra molt bona connexié amb |’ entorn. ESta molt
pendent de I'adult i es fa entendre com dgui. El seu nivel globd és molt bo dins de la

sindrome que pateix.
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CASN°17
Sexe Masculi

Edat 10 anys
Pes de naixement 3100gr.

Edat d diagnogtic. Sospita clinica ds 5 anys. Confirmacié de laboratori as 10
anys.

- ALTERACIO GENETICA: Ddeci6

- DADESNEUROL OGIQUES

EEG No caracteristic
EPILEPSI A
- Edat inici 18 mesos

- Gravetat epilépsia Criss polimorfes controlades medicament. Porta 4
anyssene crigs

- Status epileptics Status de somnoléncia.

DESENVOLUPAMENT MOTRIU Sedestacié ds 8 mesos. Marxa autonoma
as11 anys.

TRASTORN DE SON Abans s, moltes dificultats per dormir i conductes
distorsionadores durant lanit. Araforgabé.

-DESENVOLUPAMENT DEL LLENGUATGE Actudment mosra bona
comprensd tan contextud com de paraules. Quan & nen tenia cinc anys la mare escriu:
“t'agafa la ma perque facis € que dl vol fer. Sempre has de ser ta i €l continua tenint
problemes per usar lesmans. Picaalataula o d terra per demanar dguna cosa’
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-CARACTERISTIQUESFISIQUES:

© oo N bk wWDNE

MicrocefdiaSi

Prognatisme M oder at
BraquicefdialOccipuci plaM oder at
Solc occipital No

UllsblausNo

Albinisme ocular No

Edtrabisme No

Macrostomia (boca gran) Si
Protuss6é delallengua Si

10. Dents separades Si

11. Cabell rosNo

12. Hipopigmentacié delapel No
13. Mansi peus petits No.

14. Escolios Si

-FENOTIP CONDUCTUAL
1.Atacsderiure Si, per 6 amb motiu
2.

O N bk W

Aparencafdic Si

Personditat facilment excitableSi
Conducta hiperactiva Si

Déficit d atencio Si
Comportaments madticatoris Si
Atraccioffascinacio per I'aigua Si
Hipersensihilitat alacaor No
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- ICAP- RESULTATS

Edat en mesos Puntuacio tipica
Puntuacio genera 23 inf.a5
Habilitats motrius 31 inf.a5
Socid i comunicativa 12 7
Vidapersond 32 26
Vidaen lacomunitat 18 inf.a5

COMENTARIS . De bebé molt maa sdut: ingressos freglients per problemes

respiratoris. Als pares ds hi crida I'aencié ds dos mesos perqué no es distreu ni amb

les mans ni amb les fulles dels arbres quan es mouen. La mare comenta que ds Ss
mesos, observant & caendari del desenvolupament normal, congtaten que € nen no fa
les coses que toquen. Els preocupava que podia no respondre a sorolls molt forts i en
canvi, de vegades, sentia sorolls practicament imperceptibles. Es mostrava molt irritable
i amb greus dificultats per dormir.

De diai de la mare de quan & nen tenia 11 mesos “ Es bagtant desesperant: no |
agrada que |’ agefis a call, d canvies 9 esta mullat i tampoc,li dones de menjar i tampoc,

li cantes, tampoc, |’ acarones, tampoc, d deixes sol, tampoc: que fem?”’
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Materia i métode

CASN°18
Sexe Masculi

Edat 4 anys
Pes de naixement 3340gr.

Edat d diagnodic: Diagnogic dlinic a I'any. Confirmacié de laboratori ds 3
anys.

- ALTERACIO GENETICA: Ddeci6
- DADESNEUROL OGIQUES

EEG . Caracterigtic.
EPILEPS A

- Edat inici 34 mesos
- Gravetat epilepsia Criss polimorfes controlades médicament
- Status epilepticsNo

DESENVOLUPAMENT MOTRIU Sedegtacio ds 12 mesos. Inici de la marxa
lliure ds 30 mesos.

TRASTORN DE SON S, es desperta moltes vegades durant la nit.

-DESENVOLUPAMENT DEL LLENGUATGE Es capa; descollir opcions amb
objectes reds en miniatura. Fa molts sons pero no diu cap paraula. Per araure |'aencio
de !’ adult & buscaamb la mirada. Comencga aimitar accions com gplaudir.
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-CARACTERISTIQUESFISIQUES:

CoNoOa~wWNE

MicrocefdiaSi

Prognatisme No
BraguicefdialOccipuci plaNo
Solc occipital No
UllsblausNo

Albinisme ocular No
Edtrabisme Si

Macrostomia (boca gran) Si
Protussio de lallengua Si

10. Dents separades Si

11. Cabell rosNo

12. Hipopigmentacié delapel No
13. Mansi peus petits Si

14. Escolios No

-FENOTIP CONDUCTUAL
1. Atacsderiure Si, per 0 amb motiu.

PN R WN

Aparencafdic Si.

Personditat facilment excitableSi

Conducta hiperactiva Si

Deficit d’ atencio Si, per 0 ha anat millorant

Comportaments masticatoris No

Atraccid/fascinacio per I'aigua Si, sempr e va buscant aixetes
Hipersensibilitat alacalor si

- ICAP- RESULTATS

Edat en mesos  Puntuaci6 tipica

Puntuacio generd 12 29
Habilitats motrius 16 51
Socid i comunicativa 8 23
Vida persond 13 44
Vida en lacomunitat 11 30
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COMENTARIS Comenca a treure's peces de roba tot sol. Assisteix a una escola
d' educaci6 especid on i trebdlen comunicacié augmentativa i €ls pares noten molt

canvi des de que ho fan: d veuen molt més tranquil i Stuat.
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Materia i métode

CASN°19
Sexe Femeni

Edat 9 anys 4 mesos
Pes de naixement 3029¢r.
Edat d diagnodtic: Clinic ds 2 anys 2 mesos. De laboratori as 4 anys.

- ALTERACIO GENETICA: Ddeci6

- DADESNEUROL OGIQUES

EEG Caracteristic
EPILEPSI A

- Edat inici 15 mesos
- Gravetat epilépsia Crissrebesalamedicacio
- Status epileptics No n’hatingut.

DESENVOLUPAMENT MOTRIU Sedestecié ds 2 anys. Marxa amb guda
desdels 7 anys.

TRASTORN DE SON Dorm molt poc, maxim cinc hores. Perd es queda
tranquil.lad lit.

-DESENVOLUPAMENT DEL LLENGUATGE Diu “mamd’ de vegades amb vaor
propositiu. Rondina § té sed, gana, esta cansada o té son. Quan vol aguna cosa de
I’adult ' agafaddl brac i li porta.
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-CARACTERISTIQUESFISIQUES:

CoNoOa~wWNE

MicrocefdiaSi

Prognatisme Si
BraguicefdialOccipuc plaSi
Solc occipital No

Ullsblaus Si

Albinisme ocular No
Egtrabisme No

Macrostomia (boca gran) Si
Protussio de lallenguaM oder at

10. Dents separades Si

11. Cabell rosNo

12. Hipopigmentacié delapdl Si
13. Mansi peus petits M oder at
14. Escolios No

-FENOTIP CONDUCTUAL
1 Atacsderiure Si

PN R WN

Aparencafdic Si

Personditat facilment excitableSi
Conducta hiperactiva Si

Déficit d atencio Si
Comportaments masticatoris Si
Atraccioffascinacio per I'aigua Si
Hipersengihilitat alacdor Si

105



- ICAP- RESULTATS

Edat en mesos

Puntuacio tipica

Puntuacio generd
Habilitats motrius
Socid | comunicativa

Vidapersond

Vidaen lacomunitat

13
12
8
21
11

inf.ab
inf.ab
inf.a5
8
inf.ab

COMENTARIS Al naixement detecten macroglosa Hi ha dificultats en I'dimentacio
des dd principi. No prenia bé d biberd i li costava empassar. Des ddls 2-3 mesos d’ edat
es hi crida I'atencio la poca activitat ila manca de contacte ambienta. Refereixen també

tremolors a les quatre extremitats. Crida I'atencid(en un informe d hospitaitzacié dds 2

anys) que nomésriu, no plora en cap moment.
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Materia i métode

CASN° 20
Sexe Masculi

Edat 4 anys 4 mesos

Pes de naixement 2400gr.

Edat d diagnodtic: 2 anys 4 mesos
- ALTERACIO GENETICA: Dededié
- DADESNEUROL OGIQUES

EEG Caracterigtic
EPILEPSIA

- Edat inici 16 mesos
- Gravetat epilépsia Polimorfes rebels alamedicacio.
- Status epilepticsNo

DESENVOLUPAMENT MOTRIU Inici sedegtacio ds 18 mesos. Marxa lliure
encarano assolida

TRASTORN DE SON S, pero famolt poc; només unes setmanes.

-DESENVOLUPAMENT DEL LLENGUATGE No diu cap paraula.
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-CARACTERISTIQUESFISIQUES:

CoNoOa~wWNE

MicrocefdiaNo

Prognatisme Si
BraguicefdialOccipuci plaSi
Solc occipita Si
UllsblausNo

Albinisme ocular No
Egtrabisme No

Macrostomia (boca gran) No
Protussio delallenguaNo

10. Dents separades No

11. Cabell ros Si

12. Hipopigmentacié delapel No
13. Mansi peus petits M oder at
14. Escolios No

-FENOTIP CONDUCTUAL
1. Atacsderiure No

O Nk WN

Aparencafdic Si

Personditat facilment excitebleSi
Conducta hiperactiva Si

Déficit d atencio Si
Comportaments madticatoris Si
Atraccid/fascinacio per I'agua Si
Hipersensbilitat alacaor No

- ICAP- RESULTATS

Edat en mesos  Puntuaci6 tipica

Puntuacio generd 15
Habilitats motrius 11
Socid i comunicativa 7
Vida persond 24
Vida en lacomunitat 18

38
31
13
63
58
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COMENTARIS Forceps i volta de cordd. Ja a la maternitat era molt ploraner, maa
succio de pit i biberd. Poc augment ponderdl.

Als 7-8m una ecografia cerebra mostra atrofia cortical.

Va a una aula especid dins I'escola norma. A la guarderia € notaven molt inquiet ara
hi vamés de gust.

El noten més connectat i amb mésinterés que quan era petit: buscales joguinesetc.
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Materia i métode

CASN°21
Sexe Femeni

Edat 14 anys 7 mesos
Pes de naixement 2600gr.

Edat d diagnodtic: Primers problemes ds 6-7- mesos. Als 9 mesos diagnogtic de
retard mental. Diagnostic de sindrome d’ Angelman as 13 anys.

- ALTERACIO GENETICA: Ddeci6
- DADESNEUROL OGIQUES

EEG . No caracteristic
EPILEPS A

- Edat inici Als5 anys
- Gravetat epilépsia Crissrebelsalamedicacio
- Status epileptics No n’ ha fet

DESENVOLUPAMENT MOTRIU Control cefdic ds 8 mesos.Sedestacié as
2 anys Marxalliureds 3 anysi mig.

TRASTORN DE SON Si.

-DESENVOLUPAMENT DEL LLENGUATGE Diu mama, papa, tata, no sempre
amb valor propositiu. Compren molt més del que pot expressar.
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-CARACTERISTIQUESFISIQUES:

CoNoOa~wWNE

MicrocefdiaSi

Prognatisme M oder at
BraguicefdialOccipuci plaSi
Solc occipital No
Ullsblaus Si

Albinisme ocular No valor at
Egtrabisme No
Macrostomia (boca gran) Si
Protussio de lallengua Si

10. Dents separades Si

11. Cabell ros Si

12. Hipopigmentacié delapdl Si
13. Mansi peus petits No

14. Escolios Si

-FENOTIP CONDUCTUAL
1 Atacsderiure Si

PN R WN

Aparencafdic Si

Personditat faciiment excitable No
Conducta hiperactiva Si, per 0 abans més.
Déficit d atencio Si

Comportaments masticatoris No
Atraccioffascinacio per I'aigua Si
Hipersengihilitat alacdor Si
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- ICAP- RESULTATS

Edat en mesos  Puntuaci6 tipica

Puntuacio generd
Habilitats motrius
Socid i comunicativa
Vida persond

Vidaen lacomunitat

21
21
11
25
27

inf. a5

inf. a5

inf.a5

inf. a5
5

COMENTARIS Escolios que precisa corsePeus plans. Miopia important (23-24

dioptries)
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Materia i métode

CASNC©° 22
Sexe Masculi

Edat 13 anys

Pes de naixement 3300 gr.

Edat d diagnodic. Als 6 mesos es preocupa @ desenvolupament psicomotor
lent. Als 7 anys, diagnogtic dlinic i de laboratori.

- ALTERACIO GENETICA: Ddecio
- DADESNEUROL OGIQUES

EEG Caracteristic
EPILEPSI A

- Edat inici 15 mesos
- Gravetat epilépsia Criss polimorfes controlades medicament
- Status epileptics No n"hafet

DESENVOLUPAMENT MOTRIU Als 2 anys comenca a seure pero amb agu
d darrera. Marxalliure ds 7 anys.

TRASTORN DE SON Abans s.Actuament controlat.

-DESENVOLUPAMENT DEL LLENGUATGE La comprensé6 és claament
superior al’ expressO; de vegades veu programes alatelevigo i riu quan toca
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-CARACTERISTIQUESFISIQUES:

CoNoOa~wWNE

MicrocefdiaNo

Prognatisme Si
BraguicefdialOccipuci plaNo

Solc occipita Si

Ullsblaus Si

Albinisme ocular No

Edtrabisme Si, ara curat.
Macrostomia (boca gran) M oder at
Protussio de lallengua Si

10. Dents separades No

11. Cabell rosNo

12. Hipopigmentacié delapdl Si
13. Mansi peus petits M oder at
14. Escolios M oder at

-FENOTIP CONDUCTUAL
1. Atacsderiure Si, per 6 amb causa.

N AR WN

Aparencafdic Si

Personditat facilment excitebleSi
Conducta hiperactiva Si

Deficit d atencio Si
Comportaments masticatoris Si
Atraccidffascinacid per I'aigua Si
Hipersenghilitat alacdor Si
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- ICAP- RESULTATS

Edat en mesos  Puntuaci6 tipica
Puntuacio generd 21 inf. a5
Habilitats motrius 26 inf.a5
Socid i comunicativa |11 inf.a5b
Vida persond 34 10
Vidaenlacomunitat |14 inf. a5

COMENTARIS La mare va sospitar € que tenia € seu fill per un programa de la
televisd i vaanar aconsultar d metge.
De petit tenia molts problemes de succié i deglucio.

Als 6 mesos una ecografia cerebrad mostra atrofia cortical.
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Materia i métode

CASN°23

Sexe Masculi

Edat 15 anys 4 mesos

Pes de naixement 2850 gr.

Edat d diagnodtic: Als 14 anys coincideix en un parc amb una dtra mare d'un
nen amb la sindrome i és dla qui li diu que potser ho té. Confirmat d mateix any
per [aboratori.

- ALTERACIO GENETICA: Ddecio

- DADESNEUROL OGI QUES
EEG Caacteristic
EPILEPSIA

- Edat inici 18 mesos

- Gravetat epilepsa  Criss polimorfes controlades médicament i
sindrome de West

- Status epileptics No
DESENVOLUPAMENT MOTRIU Maxalliureds 2 anysi mig.
TRASTORN DE SON Noenté

-DESENVOLUPAMENT DEL LLENGUATGE Diu dguna paada “mamd,
“papd’, “agud’, “apa (per guapa)’perd no sempre amb dgnificat. Comprensd de
paraules molt bona encara que no Sgui contextuada Relaciona paraula i dibuix o
simbol. Utilitza gestos i plafé SPC per comunicar-se; es fa entendre bé inclUs per
persones que no € coneixen.
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-CARACTERISTIQUESFISIQUES:

MicrocefdiaNo
Prognatisme Si
BraguicefaialOccipuci plaSi
Solc occipitd M oder at
Ullsblaus Si

Albinisme ocular
Estrabisme No
Macrostomia (boca gran) Si
. Protusso delallenguaNo
10. Dents separades M oder at
11. Cabell ros Si

12. Hipopigmentacié de lapdl Si
13. Mansi peus petits No

14. Escolios No

©CoOoNo O~ WNE

-FENOTIP CONDUCTUAL
1 Atacsderiure Si

N O WN

Aparencafdic Si

Personditat facilment excitableSi
Conducta hiperactiva Si

Déficit d atencio S
Comportaments masticatoris No
Atraccioffascinecio per I'aigua Si
Hipersenghilitat alacdor Si
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- ICAP- RESULTATS

Edat en mesos  Puntuaci6 tipica
Puntuacio generd 27 inf.ab
Habilitats motrius 31 inf. a5
Socid i comunicativa 17 9
Vida persond 42 16
Vida en lacomunitat 18 inf. a5

COMENTARIS Crida I'atencié la comprensd dd llenguatge ord i la utilitzacio de

gestosi simbols per fer-se entendre.
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Materia i métode

CASN° 24
Sexe Masculi

Edat 17 anys
Pes de naixement 3100gr.

Edat a diagnogtic: Als 16 anys confirmacié de |aboratori

- ALTERACIO GENETICA: Deledid.
- DADES NEUROL OGIQUES
EEG Caracterigtic
EPILEPSA
- Edat inici 15 mesos, després de lavacuna del xarrampio.
- Gravetat epilépsia Criss polimorfes controlades médicament.
- Status epileptics No

DESENVOLUPAMENT MOTRIU Inici sedestacido 12 mesos. Inici marxa 3
anys.

TRASTORN DE SON De ptit si, aradorm bé.

-DESENVOLUPAMENT DEL LLENGUATGE Diu: Papa, mama, Pepe, agua , yaya
pero no sempre amb vaor propostiu.
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-CARACTERISTIQUESFISIQUES:

CoNoOa~wWNE

. MicrocefdiaSi

Prognatisme M oder at
BraguicefdialOccipuci plaSi
Solc occipital No
UllsblausNo

Albinisme ocular No
Edtrabisme No
Macrostomia (boca gran) Si
. Protussio delallengua Si

10 Dents separades Si

11. Cabell rosNo

12. Hipopigmentacié delapel M oder at
13. Mansi peus petits No

14. Escolios No

-FENOTIP CONDUCTUAL
1 Atacsderiure Si

PN R WN

Aparencafdic Si

Personditat facilment excitableSi
Conducta hiperactivaNo

Déficit d atencio No
Comportaments masticatoris Si
Atraccioffascinacio per I'aigua Si
Hipersengihilitat alacdor Si

.ICAP- RESULTATS

Edat en mesos  Puntuacio tipica
Puntuacio generd 19 inf.5
Habilitats motrius 19 inf.5
Socid i comunicativa 9 inf. 5
Vida persond 31 inf.5
Vida en lacomunitat 18 inf. 5
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COMENTARIS Li agrada molt escoltar misica i mirar reviges.S entreté amb joguines

i mirant atelevis6; de vegades riu mirant latele perd sense motiu.
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Materia i métode

CASNC° 25
Sexe Masculi

Edat 21 mesos

Pes de naixement 3000 gr.

Edat d diagnogic. Als 5 mesos I'avia nota que aguna cosa no va bé Als 6
mesos ds diagnostiquen de retard menta. Als 8 mesos d arofia corticd. Als 15
mesos diagnogtic clinic i de laboretori.

- ALTERACIO GENETICA: Ddeci6é
- DADESNEUROL OGIQUES

EEG Notipic
EPILEPSIA

- Edat inici 18 mesos

- Gravetat epilepsa Criss monomorfes amb bona resposta a la
medicacio.

- Status epilepticsNo
DESENVOLUPAMENT MOTRIU Sedestaci6 ds 20 mesos. Marxa encara no.
TRASTORN DE SON Si, son fragmentat.

-DESENVOLUPAMENT DEL LLENGUATGE No diu cap paraula, homés emet
sons. Es fa entendre amb miradesi movent lamade I’ adult. Enten gestos de t€/ dona m.
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-CARACTERISTIQUESFISIQUES:

MicrocefdiaSi

Prognatisme No
BraguicefdialOccipuci pla Si
Solc occipita Si
UllsblausNo

Albinisme ocular No
Edtrabisme Si

Macrostomia (boca gran) Si

. Protusso delallenguaNo
10. Dents separades Si

11. Cabell ros M oder at

12. Hipopigmentacié delapdl Si
13. Mansi peus petits M oder at
14. Escolios No

CoNoOa~wWNE

-FENOTIP CONDUCTUAL
1.Atacsderiure Si, per 6 amb motiu

Aparencafdic Si

Personditat facilment excitableNo

Conducta hiperactiva Si

Déficit d atencio No

Comportaments masticatoris No

Atraccioffascinacio per I'aigua Si

Hipersengihilitat alacdor Si

PN R WN

ICAP- RESULTATS

Edat en mesos  Puntuacio tipica
Puntuacio genera 12 69
Habilitats motrius 11 64
Socid i comunicativa 9 60
Vida persond 16 89
Vidaen lacomunitat 11 69

COMENTARISCridal’aencio € fet que porta ulleresi no selestreu.
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Materia i métode

CASNP° 26
Sexe Femeni

Edat 7 anys

Pes de naixement 2600

Edat d diagnogic: Problemes des de sempre perque d neixr va ingressar per
prematura. Atribuien els problemes a que la mare va patir varicd.la durant
I’embarag. Fins as gairebé 7 anys no han sabut € diagnodtic.

- ALTERACIO GENETICA: Ddeci6
- DADESNEUROL OGIQUES

EEG No caracteristic
EPILEPSIA

- Edat inici 3 anys
- Gravetat epilépsia Crissrebdsalamedicacio
- Status epileptics No n'hafet

DESENVOLUPAMENT MOTRIU Sedestacio as 12 mesos. Marxa amb guda
as 2 anys marxalliure encarano lafa

TRASTORN DE SON Si, ma hadormit unanit sencera

-DESENVOLUPAMENT DEL LLENGUATGE Diu tata, papa titi sense vaor
propositiu. Sembla que no tingui gaire interés per I’ entorn.
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-CARACTERISTIQUESFISIQUES:
MicrocefdiaSi

Prognatisme Si
BraguicefaialOccipuci plaSi
Solc occipita Si
Ullsblaus M oder at
Albinisme ocular No
Edtrabisme No

Macrostomia (boca gran) Si

. Protussié delallengua Si

10. Dents separades Si

11. Cabdll ros M oder at

12. Hipopigmentacio de lapdl M oder at
13. Mansi peus petits Si

14. Escolios No

WO N ~wWNE

-FENOTIP CONDUCTUAL

1. Atacsderiure Si, per 0 abans més
Aparencafdic Si
Personditat facilment excitebleSi
Conducta hiperactivaNo, abans si.
Déficit d atencio Si
Comportaments magticatoris Si
Atraccid/fascinacio per I'agua Si
Hipersengbilitat alacdor Si

Nk WN

- ICAP- RESULTATS

Edat en mesos Puntuaci6 tipica
Puntuacio genera 10 inf. 5
Habilitats motrius 11 inf 5
Socid i comunicativa 6 inf.5
Vida persond 10 inf.5
Vidaen lacomunitat 11 8

COMENTARIS Sempre ha tingut molts problemes medics que han motivat molts
ingressos. Sovint edta irritable. Tots els avengos que ha fet ha dguit quan estava millor

medicament i quan teniales criss més controlades.
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Materia i métode

CASN©° 27

Sexe: Femeni

Edat: 6 anys 5 mesos

Pes de naixement 3250

Edat d diagnodtic: Als 3 anys 5 mesos sospitaclinica
- ALTERACIO GENETICA: Estudi molecular normdl.
- DADESNEUROL OGIQUES

EEG No caracteristic
EPILEPSI A

- Edat inici 8 mesos

- Gravetat epilepsia Criss monomorfes amb bona resposta a la
medicacié amb monotergpia.

- Status epileptics No n'hafet

DESENVOLUPAMENT MOTRIU Sedestacié ds 6 mesos. Inici marxa as 32
mesos.

TRASTORN DE SON S, actudment controlat amb melatonina.
-DESENVOLUPAMENT DEL LLENGUATGE No diu cap paraula, només sil.labes
sense gSgnificat. Fa dgin O perd no repecta es torns de baboteig. Fa mirades de

referencia (Quan vol compartir un joc 0 quan fa adguna cosa que pensa que eda
maament).
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CARACTERISTIQUESFISIQUES:

WO N ~wWNE

MicrocefdiaNo

Prognatisme No
BraguicefaialOccipuci plaSi

Solc occipita Si

Ullsblaus Si

Albinisme ocular No

Edtrabisme No

Macrostomia (bocagran) M oder at
Protussé delallengua Si

10. Dents separades No

11. Cabell rosNo

12. Hipopigmentacio de lapdl No
13. Mansi peus petits No

14. Escolios No

-FENOTIP CONDUCTUAL
1 Atacsderiure No

PN~ WN

Aparencafdic Si

Personditat facilment excitableNo
Conducta hiperactiva Si

Deficit d' atencio Si
Comportaments masticatoris Si
Atraccioffascinacio per I'aigua Si
Hipersengihilitat alacdor Si
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- ICAP- RESULTATS

Edat en mesos  Puntuaci6 tipica

Puntuacio generd
Habilitats motrius
Socid i comunicativa
Vida persond

Vidaen lacomunitat

26
31
17
35
18

32
50
19
59
33

COMENTARIS Molt poc interessada per I'entorn; magrat la molt postiva esimulacio

familiar li costa connectar. Sembla que motriument respon molt bé d tractament.
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Materia i métode

CASN° 28
Sexe Masculi

Edat 6 anys9 mesos
Pes de naixement 3050 gr.
Edat d diagnodtic: Diagnodtic clinic s 4 anys

- ALTERACIO GENETICA: Estudi molecular normd.
- DADESNEUROL OGIQUES

EEG Caracteristic
EPILEPSI A

- Edat inici 24 mesos

- Gravetat epilepsia Criss monomorfes amb bona resposta a la
medicacio amb monotergpia.

- Status epileptics Status de son

DESENVOLUPAMENT MOTRIU Sedestacié ds 10 mesos. Marxa lliure ds
3 anys 6 mesos.

TRASTORN DE SON No.
-DESENVOLUPAMENT DEL LLENGUATGE Primeres paraules ds tres anys

papa, mama, aua, ma . Continua amb les mateixes. Quan vol aguna cosa agafa | adult
delamai I'hi porta
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-CARACTERISTIQUESFISIQUES:

WO N ~wWNE

MicrocefdiaSi

Prognatisme M oder at
BraguicefaialOccipuci plaSi

Solc occipita Si

UllsblausNo

Albinisme ocular No

Edtrabisme No

Macrostomia (boca gran) M oder at
Protussé de lallengua M oder at

10. Dents separades No

11. Cabell rosNo

12. Hipopigmentacié delapel No
13. Mansi peus petits M oder at
14. Escolios No

-FENOTIP CONDUCTUAL
1 Atacsderiure No

PN~ WN

Aparencafdic Si

Personditat facilment excitebleSi
Conducta hiperactiva Si

Deficit d' atencio Si
Comportaments masticatoris No
Atraccioffascinacio per I'aigua Si
Hipersengihilitat alacador No

- ICAP-RESULTATS

23
41
17
51
30

Edat en mesos  Puntuaci6 tipica
Puntuacio generd 24
Habilitats motrius 31
Socid i comunicativa 17
Vida persona 32
Vidaen lacomunitat 18

COMENTARIS Vahaver dingressar s 10 dies de vida per irritabilitat i hipertonia

Es molt sdectiu anb s diments.
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Materia i métode

CASN° 29
Sexe: Masculi

Edat 9 anys

Pes de naixement 2300gr.

Edat d diagnodtic:
- ALTERACIO GENETICA: Esud molecular normd
- DADESNEUROL OGIQUES

EEG No es coneix
EPILEPSI A

- Edat inici 12 mesos
- Gravetat epilépsia Crissrebesalamedicacio
- Status epilepticsNo

DESENVOLUPAMENT MOTRIU Sedestacio ds dos anys. Marxa lliure ds 4
anys.

TRASTORN DE SON  Si. Son fragmentat.
-DESENVOLUPAMENT DEL LLENGUATGE Paraules. papa, mama, laa(per Laia)

des de fa un any, sense vaor propostiu. Fa dgun signe per: caca, pipi, menjar, banyar-
sgmuscai punxada (fent referenciaal’ andis de sang).
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-CARACTERISTIQUESFISIQUES:

WO N ~wWNE

MicrocefdiaSi

Prognatisme No
BraguicefaialOccipuci plaSi
Solc occipita Si
UllsblausNo

Albinisme ocular No
Edtrabisme No
Macrostomia (boca gran) Si
Protussé delallengua Si

10. Dents separades Si

11. Cabell rosNo

12. Hipopigmentacio de lapel No
13. Mansi peus petits M oder at
14. Escolios No

-FENOTIP CONDUCTUAL
1 Atacsderiure Si

PN~ WN

Aparencafdic Si

Personditat facilment excitebleSi
Conducta hiperactiva Si

Deficit d' atencio Si
Comportaments masticatoris No
Atraccidffascinacio per I'aigua Si
Hipersengihilitat alacador No
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- ICAP- RESULTATS

Edat en mesos  Puntuacié tipica
Puntuacio generd 23 inf.5
Habilitats motrius 23 inf 5
Socid i comunicativa 17 19
Vidapersond 32 34
Vidaen lacomunitat 18 8

COMENTARIS Els pares consderen que va evolucionant perd d'una manera molt

lentaLaparlai I’ aencié creuen que no evoluciona gens.
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Materia i métode

CASN°30
Sexe Femeni

Edat 9 anys 11 mesos

Pes de naixement 3150 gr.

Edat d diagnogtic: Diagnodtic dinic ds 3 anysi mig.
- ALTERACIO GENETICA: Estudi molecular normal.
- DADESNEUROL OGIQUES

EEG No caracteristic
EPILEPSI A

- Edat inici 24 mesos

- Gravetat epilépsia Criss controlades medicament

- Status epileptics S
DESENVOLUPAMENT MOTRIU Sedestacio 14. Caminar 20 mesos.
TRASTORN DE SON Abanssi

-DESENVOLUPAMENT DEL LLENGUATGE Diu agua, papa, mama, yaya, nena,
anem gairebé sempre amb sentit propodtiu. Diu  “eh?’” molt sovint després que agu i
digui dguna cosa, com § no ho entengués. Fa es gestos de si/no amb d cap.
Comprensi6 bona de paraules aillades.
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-CARACTERISTIQUESFISIQUES:
MicrocefdiaSi

Prognatisme Si
BraguicefaialOccipuci plaSi
Solc occipital No
UllsblausNo

Albinisme ocular No
Edtrabisme No

Macrostomia (boca gran) Si

. Protuss6 delallengua Si

10. Dents separades Si

11. Cabdll rosNo

12. Hipopigmentacié delapel No
13. Mansi peus petits No

14. Escolios Si

WO N ~wWNE

-FENOTIP CONDUCTUAL

1. Atacsderiure Si, per 0 sempre amb motiu
Aparencafdic Si
Personditat facilment excitebleSi
Conducta hiperactiva Si
Deficit d' atencio Si
Comportaments masticatoris No
Atraccioffascinacio per I'aigua Si
Hipersengihilitat alacdor Si

PN~ WN

- ICAP- RESULTATS

Edat en mesos  Puntuacio tipica
Puntuacio genera 27 7
Habilitats motrius 40 28
Socid i comunicativa | 20 30
Vida persond 34 32
Vidaenlacomunitat |18 inf.5

135



COMENTARIS

Assgteix a escola d'educacio especid. Els pares noten molt progrés, diuen que esta d
cas de tot i que sembla comprendre molt més ded que pot expressar. Agafa molt bé ds
habits treballats a I'escola (penjar I'abric, buidar la paperera, trucar a la porta abans

d entrar,etc.).
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