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11. RESULTATS

Els caculs estadistics d aquest estudi s han redlitzat amb € paguet estadistic SPSS 9.0.

La seglient taula recull d cacul de percentatges en que S observen cadascin dels trets
edtudiats de fenotip fisc en aguesta mostra. També es presenta una puntuacié globa pel
fenotip fisic, extreta a partir de la suma de la presencia de les diferents caracteristiques.

TAULA VI: FREQUENCIA D’'OBSERVACIO DELS TRETS DEL FENOTIP FiSIC

CARACTERISTICA PERCENTATGE D’'APARICIO
BRAQUICEFALIA/OCCIPUCI PLA 83.4%
MACROSTOMIA (BOCA GRAN) 76.6%
DENTS SEPARADES 66.7%
MANS | PEUS PETITS 66.7%
PROTUSSIO DE LA LLENGUA 63.3%
SOLC OCCIPITAL 60%
HIPOPIGMENTACIO DE LA PELL 56.7%
MICROCEFALIA 53.3%
PROGNATISME 50%
CABELL ROS 50%
ULLS BLAUS 50%
ESTRABISME 46.7%
ESCOLIOSI 26.7%
ALBINISME OCULAR 6.7%

) Mitjana 13.46
FENOTIPFISIC: TOTAL Desviaci6: 3.55
PUNTUACIO Rang: 9-21
(Puntuacié maxima possible: 28)
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A laseglient grafica observem la digtribucié d' aquests trets fiscs alamostra:
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El reduit nombre d'individus no permet fer corrdacions ni amb les diferents dteracions
moleculars ni amb grups d'edat. Tot i aixi, ja que hi ha estudis que suggereixen que
I’escolios Sagreuja amb I'edat | que la hipopigmentacid no apareix en € grup de
disomia unipaenta, mostrem a les seglents taules ds percentaiges desglossats
d  aquests aspectes.

TAULA VII: PERCENTATGE D’ESCOLIOSI PRE | POSTPUBERAL.

Sha pres com a punt de tall d' edat pubera es 14 anys en s nensi es 12 en les nenes.
Aquestes edats son les corresponents als pics de creixement pubera de les taules de
Tanner (1976).

PERCENTATGE

D’ESCOLIOSI Valor p
PREPUBERAL 26.9%
POSTPUBERAL 25% 1

Sha reditzat la prova chiquadrat per a vdidar estadisticament aguesta diferencia,
vdor “p’ de Fisher indica que no hi ha cgp diferéncia dgnificativa entre  grup pre i
postpuberal pel factor escolios en aguesta mostra.

TAULA VIII: PERCENTATGE DHIPOPIGMENTACIO PELS DIFERENTS GRUPS
D'ALTERACIO MOLECULAR

ALTERACIO MOLECULAR HIPOPIGMENTACIO
DELECIO 73.9%
DISOMIA UNIPARENTAL 0
ESTUDI MOLECULAR NORMAL 0
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L’Unic grup que presenta hipopigmentacié és € que correspon as nens amb delecio.
Cap dds casos de disomiani d’ estudi molecular norma presenta aquesta caracterigtica.

El bax nombre d'individus dd grup de disomia (ires) només ens permet descriure
aquestes diferencies, sense poder validar-1es estadisticament.

TAULA IX: FREQUENCIA D'OBSERVACIO DELS TRETS DEL FENOTIP
CONDUCTUAL.

Es presenta aqui & mateix cacul que s hareditzat pd fenotip fisc amb ds diferents
trets de fenotip conductud.

PERCENTATGE D'APARICIO
APARENCA FELIC 100%
ATRACCIO/FASCINACIO PER L’AIGUA 96.7%
CONDUCTA HIPERACTIVA 93.3%
PERSONALITAT EXCITABLE 90%
DEFICIT D'ATENCIO 83.4%
ATACS DE RIURE 80%
HIPERSENSIBILITAT A LA CALOR 70%
CONDUCTES MASTICATORIES 40%
TOTAL PUNTUACIO FENOTIP Mitjana: 12.6
CONDUCTUAL Desviacio: 2.4
(Puntuacié maxima pssible:16) Rang: 5-16
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GRAFICA DE DISTRIBUCIO DE PERCENTATGES DELS TRETS FiSICS EN
AQUESTA MOSTRA
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RESULTATS REFERENTS ALS ASPECTES NEUROLOGICS

ESTUDIATS.

TAULA X: ASPECTES RELACIONATS AMB L'EPILEPSIA PEL TOTAL DE
LA MOSTRA.
TRET RESULTATS

Preséncia epilepsia

100%

Edat inici

Mitjana: 2 anys 1 mes
Desviacio: 16.5 mesos

Rang : 8 mesos-7 anys

Gravetat de I'epilepsia

-Crisis monomorfes bona resposta monoterapia:
26.7 %

-Crisis polimorfes controlades médicament: 50%
-Crisis rebels a la medicacio: 23.3%

Status epileptics

-Cap status: 83.3%
-Status epiléptics: 6.7%
-Status de son: 10%

EEG

-Desconegut: 16.7
-No caracteristic: 33.3%
-Caracteristic: 50%

La gravetat de I'epilépsa és un dds factors que sha senyda que varia amb I'edat, és

per aixo que s haredlitzat € cacul delamitjana d’ edat per a cada grup de gravetat.

TAULA XI: RELACIO ENTRE LA GRAVETAT DE L'EPILEPSIA | LEDAT.

GRAVETAT DE NOMBRE DE MITIJANA DESVIACIO

L'EPILEPSIA CASOS D’EDAT (en TIPICA
mesos)

Crisis monomorfes amb 8 515 37

bona resposta amb

monoterapia.

Crisis polimorfes 15 125.6 51.2

controlades médicament.

Crisisrebels ala 7 112.2 394

medicacio.
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- DESENVOLUPAMENT MOTRIU

Un 73% dels nens de la mostra havia asolit la marxa autonoma. Un 26.7 % encara no
caminava

La seglent taula modra les edas en qué sadquireixen les habilitats motrius de
Sedestacio i marxa autonomes.

TAULA XIll: EDAT D'ADQUISICIO DE LA SEDESTACIO | MARXA
AUTONOMA.

MITJANA |DESVIACIO TIPICA|RANG

INICI SEDESTACIO

(en mesos) 16.03 5.3 6-24
INICI MARXA
(en mesos) 48.6 28 19-132

- TRASTORN DEL SON

TAULA XIlIl: PRESENCIA DEL TRASTORN DEL SON

PERCENTATGE
MODERAT o en remissio. [43.3%
IMPORTANT 33.3%
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TAULA XIV: CORRELACIO DEL TRASTORN DEL SON AMB L’EDAT .

COEFICIENT DE SIGNIFICACIO
CORRELACIO DE SPEARMAN <
-0.041 0.831

No exigteix corrdlacié significativa entre d trastorn del soni I’ edat actud.

- RESULTATS DE LES PUNTUACIONS DEL QUESTIONARI ICAP.

- La seglent taula mostra les mitjanes i desviacions de la puntuacié generd dd test

ICAP i per a cadascuna de les escdes. També recull les puntuacions maxima i minima
de lamostra per a cada escala

TAULA XV: RESULTATS DEL QUESTIONARI ICAP.

ESCALES ICAP

Puntuacid directa (mesos)

Puntuacio tipica

Mitlana |Desviacié |Rang | Mitjana | Desviacié | Rang
Puntuacio general| 19.2 6.3 7-32 | 20.1 24.7 3-83
Habilitats motrius | 21.8 10.1 9-49 | 25.2 26.3 3-76
Social i_ _ 11.8 4.29 5-20 | 18.2 19.7 3-76
comunicativa
Vida personal 27.06 9.5 4-42 135.7 |29.4 3-102
Vida comunitat 16.6 4.7 11-27 |23.4 |25.8 3-73
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- En aguesta grafica Sobserva la digribucié de puntuacions per a la mostra, per td

d observar s exigteix un perfil de conducta adaptativa que es doni alamagoriadd grup.
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- ESTUDIS DE CORRELACIONS.

A les seglents taules es modren els caculs de corrdacions que shan suggerit com a
possibles ales hipotesis del treball.

TAULA XVI: CORRELACIO DE LES PUNTUACIONS DE L'ICAP AMB LA
GRAVETAT DE L'EPILEPSIA:

) COEFICIENT DE SIGNIFICACIO
PUNTUACIO ICAP CORRELACIO DE p<
SPEARMAN
Puntuaci6 general -0.641 0.0001
Habilitats motrius -0.680 0.0001
Social i comunicativa -0.592 0.001
Vida personal -0.561 0.001
Vida en la comunitat -0.460 0.010

Exigeix corrdacd molt dgnificativa entre la gravetat de I'epilepsa i les seglients
exdes de I'ICAP. “puntuacié generd”, “habilitats motrius’, “socid i comunicaiva’ i
“vida peasond”. L'escda “vida en la comunitat” modra una corrdacié dgnificativa
bilateral.

TAULA XVII:CORRELACIO DE LES PUNTUACIONS DE L'ICAP AMB EL
TRASTORN DEL SON

PUNTUACIO ICAP COEFICIENT, DE SIGNIFICACIO
CORRELACIO DE p<
SPEARMAN
Puntuaci6 general -0.064 0.737
Habilitats motrius -0.046 0.808
Social i comunicativa 0.006 0.974
Vida personal -0.107 0.573
Vida en la comunitat 0.137 0.470

No exigteix correlacié significativa entre cgp de les puntuacions de I'ICAP i d trastorn
dd son.
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TAULA XVIII: CORRELACIO DE LES PUNTUACIONS DE L'ICAP AMB LA
PUNTUACIO GLOBAL DE FENOTIP FISIC

PUNTUACIO ICAP COEFICIENT DE SIGNIFICACIO
CORRELACIO DE p<
SPEARMAN
Puntuaci6 general -0.086 0.690
Habilitats motrius -0.034 0.860
Social i comunicativa -0.045 0.835
Vida personal -0.212 0.319
Vida en la comunitat -0.137 0.522

No exigeix corrdacido dgnificaiva entre cap de les puntuacions de I'ICAP i la
puntuacio globa de fenctip fisc.

TAULA XIX: CORRELACIO DE LES PUNTUACIONS DE L'ICAP AMB LA
PUNTUACIO GLOBAL DE FENOTIP CONDUCTUAL

PUNTUACIO ICAP COEFICIENT DE SIGNIFICACIO
CORRELACIO DE p<
SPEARMAN
Puntuaci6 general -0.525 0.003
Habilitats motrius -0.415 0.022
Social i comunicativa -0.420 0.021
Vida personal -0.487 0.006
Vida en la comunitat -0.485 0.007

Exigeix corrdacié molt sgnificativa entre la puntuacio globd de fenotip conductud i
toteslesescalesde |’ ICAP.
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ANY DE DIAGNOSTIC

- Grafica de distribucio de I'any de diagnostic de laboratori pels casos de la
mostra

Nombre de
casos

o Fr N W A OO N

1991 1993 1995 1997 1999
Any de diagnostic

TAULA XXI: CORRELACIO ENTRE L'EDAT ACTUAL | L'EDAT AL DIAGNOSTIC

COEFICIENT DE CORRELACIO SIGNIFICACIO
DE SPEARMAN
p<
0.912 0.0001

Exigeix corrdacio molt sgnificativa entre I'edat actud i I'edat en que es va reditzar d
diagnodtic.
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12. DISCUSSIO

El present trebal éscom ja sha dit, basicament descriptiu. També hem esmentat abans
que no hi ha moltes publicacions que edtudiin series importants de nens amb la
sindrome d’ Angelman. Per tal de comentar de manera més ordenada tot € que s extreu
dels resultats obtinguts he decidit presentar la discussé edtructurada en s diferents
punts estudiats.

FENOTIP FiSIC

Els resultats de I'estudi del fenotip fisc mostren que, en aguest grup, no tots s trets es
donen amb la mateixa freqiéncia; hi ha caracterigiques que, de manera evident o
moderada, semblen estar associades més consgtentment a la sindrome. Aquestes son: la
braquicefalia i occipuci pla (83.4%), € solc occipital (60%) i la macrostomia
(76.6%) amb protussié lingual (63.1%) i les dents separades (66.7%); aquestes tres
darreres juntes confereixen una expressio facid molt caracteritica a la mgjoria de nens
amb la sindrome d’ Angelman. Contrasta la dada de braguicefdia i occipuci pla amb la
freqiencia observada per Williams et d (1995) on parla d'aguest criteri com a associat
(per tant, observat només entre e 201 & 80% dels nens amb la sindrome).

No es disposa de dades d'altres estudis per a totes les caracteristiques, pero les que

podem comparar queden registrades a continuacio:

Les dades de microcefalia pd globad dd grup coincidexen amb I'estudi de Smith
(1996), aproximadament la meitat de la mosira en ambdos casos. S ho desglossem per
dteracions genetiques sembla que, contrariament a la trobala de Moncla (1999),- 90%
dels casos de delecio i 35% dels de no-deecid- en d nostre estudi és un tret més
freqient en & grup de no-ddecié (100% casos disomia, 60% estudi molecular normd i
47.8% delecid). Tanmateix no es poden extreure conclusions perque € nostre grup de
no-ddecio és molt reduit: 2 nens amb disomia uniparenta i 5 amb estudi molecular
normal.
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L’estrabisme presenta resultats practicament identics a la serie estudiada per Clayton
Smith (1993), I'autora britanica troba aguesta caracterigtica en un 42% dels nens i
nosaltres en un 46.7%.

Els percentatge de nens amb hipopigmentacié és també molt smilar d que va trobar
Moncla (1999). Desglossant ds percentatges d hipopigmentacid per a les diferents
dteracions genétiques podem comparar millor ds resultats obtinguts. a la nostra mostra
un 73% dds nens amb deecid i cgp dels casos de disomia, presenten aguesta
caracterigtica; en I'estudi de Moncla (1999), un 70% dels casos de deecid i cap dels de
no-delecid la presenten. L’explicacio a aquest fet és que la delecio d'aquest cromosoma
inclou € gen P, que codifica per a una proteina transpor tadora de tirosna que és
important per sintetitzar melanina.

El percentatge d'escoliosi que hem trobat (26.7%) és globament superior a I'11%
descrit per Clayton-Smith (1993) i no S evidencia la diferencia trobada en atres estudis
entre & grup pre i post puberal. En @ nostre estudi s'ha pres com a punt de tal I'edat de
12 anys per les nenes i 14 pels nens per a separar € grup pre-puberd del post-puberd,
aguesta és 'edat que les taules de desenvolupament pubera de Taner (1976) mostren

com a punt maxim per a cada sexe.

A la nostra mostra es dona en un 26.9% versus un 25% dels casos postpuberas. A
I’estudi de Buntix (1995) es mostra un percentatge de 8% en petitsi 38% en grans.

Quant a la puntuacio total del fenctip fisic, velem que com a mitjana esta més de 14
punts per sota del maxim possible (la mitjana és de 13.46, amb una desviacié de 3.55 i
e maxim possble era 28 punts). No hi ha cap dels casos que presenti la puntuacio
maxima. Es a dir, que ds trets fiscs associats a aguesta sindrome no tenen perque
trobar-se tots presents per a sospitar € diagnogtic; en aguesta mostra no hi va haver cap
nen que presentés la maxima puntuacio possble de fenotip fisc i només 3 nens (un
10%) presentaven puntuacions superiors a 18. En € seglent punt veurem que
I apreciacié que podem fer dd fenotip conductua és diferent.
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FENOTIP CONDUCTUAL

En d grup edtudia & fenotip conductua es presenta de manera molt consstent; Ss de

les vuit caracterigtiques son presents en € 80% o més ddls casos.

Aquestes son, per ordre de frequéncia

- Aparencafdic (100%)
Atraccid/fascinaci per I’ aigua (96.7%)
Conducta hiperactiva (93.3%)
Persondlitat facilment excitable (90%)
Deficit d' atencio (83.4%)

Atacs deriure (80%).

Cd destacar la importancia de I’aparenca de felicitat, present en la totditat dels nens
edudiats. Aquest resultat també es troba en I'estudi de Smith et a. (1996) on tots s
individus mostren gparenca felic a partir de certa edat, tot i que I'autor remarca que en
lainfancia agquest tret era apreciable en & 95% dels nens.

Entre s trets de fenotip conductud que estudiavem & menys freqlent ha resultat ser €
de “conductes masticatories’, que en aguesta mostra era present només en  40% dels

nens, molt per sota de qualsevol de les dtres caracteristiques tipiques de conducta

La puntuacio mitjana global del fenotip conductual és de 12.6 (amb una desviacio de
2.4) només 3.4 punts per sota de la maxima possible (16), i agui si que trobem nens que
compleixen totes les caracteristiques de fenotip conductua, concretament un 13.3% des
nens tenen la puntuacié maxima, i més de la meitat (53.4%) obtenen puntuacions de 13

0 més.

Aquests resultats posen de manifest una vegada més la importancia de tenir en compte
e fenotip conductud per les sospites diagnogtiques. En dtres sindromes, com la dd
cromosoma X-fragil, € fenotip conductud també es mostra més consstent que €
fenotip fisc, sobre tot en edats prepuberals (Hagerman, 1996). Donat que aguests
pacients consulten equips de psicologia des de ben petits és de vitd importancia
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difondre entre aquests professonas informacio que permeti col.laborar en diagnosticar
aguests casos com més aviat millor.

EPILEPSIA

La presencia d epilépsa és, en aquesta mostra, dd 100%. Ja hem vigt, pels estudis que
hem revisat i comentat, que és un tret molt freglientment associat a la sindrome; sembla
gue esta més sovint associada d grup de delecio que ds de les dtres dteracions, perd en
la present mostra ca recordar que @ grup de disomia només & composen dos casos |,
gue la presencia d'epilépsia era un des criteris dinclusé dd grup d'estudi molecular
normal. Per tant, no had estranyar aquest percentatge.

La mgoria dedudis Stuen I'edat d’inici de I'epilépsia abans dels 3 anys, de fet,
aguesta dada apareix en ds criteris clinics consensuats (Williams et d, 19958). La
mitjana globa d edat de la primera cris a la nostra mostra és de 2 anys 1 mes (amb una
desviacio de 16 mesos | mig) i només un 10% dds nens de la modtra (és a dir 3 nens)

tenen laprimera cris després dels 3 anys.

Quant a la gravetat de I'epilepsa, no he trobat estudis que la divideixin en diferents
categories per a després relacionar-la amb € nivell de desenvolupament; en aguest sentit
crec que aquest és un enfoc pioner en I'estudi de la sindrome i que pot aportar

informacid pronogtica important.

El grup més nombrés és d que presenta crisis polimorfes controlades medicament. Tot
axi exigeix un grup important (23,3%) on les crisis On rebds a la medicacié. Estudiant
e factor edat en rdacio a l'epilepsia, i td | com s ha comentat ds resultats, exigeix una
corrdacio podtiva sgnificativa entre edat i gravetat de I'epilépsa S I'anditzem més
detdladament observem que € primer grup: “criss monomorfes’, correspon a de
menys edat (51 mesos de mitjana), € grup de “crisis rebels a la medicacid”, d segon
quant a mitjana d'edat (112 mesos) i € de “criss controlades medicament”, € grup de
nens més grans (125 mesos) i també d meés nombrds. Aixo suggeriria que s bé en un
principi I'epilepsa es pot agrevjar, amb s anys tendeix a poder-se controlar
meédicamen.
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ELECTROENCEFALOGRAMA (EEG).

Observem un EEG tipic en un 50% dels nens de la mostra, perd aguesta era una dada
gue no disposavem de tots els casos, hi ha un 16.7% de nens dels que no la tenim. Altres
autors (Buntix et d., 1995) ja senyaden que, magrat la mgoria de nens amb SA
presenten un EEG dterat, € tracat tipic descrit per Boyd et d. (1988) no sempre es
trobai pot variar amb |’ edat.

CONDUCTA ADAPTATIVA

No hi ha edtudis publicats en series de nens amb sindrome d’Angdman que mostrin
resultats objectivables amb proves de conducta adaptativa. El questionari ICAP ha
demostrat ser Util per a valorar aquests aspectes ja que permet recollir gran quantitet
d informacio important per aavauar persones amb aguests nivells de discapacitat.

Els resultats ens mostren que com a puntuacié global directa de conducta adaptativa,
cap dds nens estudiats supera € nivell de 32 mesos, és a dir, cap d dls arriba s 3 anys,
axi doncs es compleix la hipotes tercera d' aguest trebdl, que Stua I'edat maxima de
desenvolupament de conducta adaptativa en ds tres anys. S fem una andis més
detdlada dels diferents aspectes vaorats, observem que exigex un perfil que es
compleix en la mgoria dels casos, les escdes s ordenen, de més a menys afectacio en:
“socid | comunicativa’, “vida en la comunitat”, “habilitats motrius’ i “vida persond”.
Aquests resultats eren els esperats, tenint en compte @ que S havia anat observant en les
vigtes i € que ds pares explicaven quant a habilitats dels seus fills. Es complex axi la
hipotes segona d'aquest trebal que preveu un perfil smilar a la mgoria dels nens on
els aspectes més afectats serien d socid-comunicaiu | les habilitats de la vida en
comunitat.

La variabilitat més gran la trobem en “habilitats motrius” i la més petita en “vida a la

comunitat”.

L’ aspecte més desenvolupat és @ de la “vida personal”, on dgun nen ariba a un nivel
de 3 anys i mig. Es una impressi6 freglient la de que aguests nens, magrat les grans
dificultats motrius, de parla, etc. ariben a conéxer I'entorn i mogren, en la vida

quotidiana, habilitats que resulten sorprenents pd seu grau de retard, agunes d agquestes
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habilitats queden recollides en es comentaris de cada cas de la mosira, per exemple, la
capacitat de buscar en una cinta de video € fragment que ds hi interessa i rebobinar fins
que d troben una i dtra vegada, manipulant € comandament a distancia o €s botons de
I'apardl . Hi ha una adaptacié a I'entorn i a la vida diaria que ds pares vdoren com a
molt postiva i que permet una convivéncia menys dificil; com a contrapartida, mostren

grans dificultats davant ds canvis.

Les “habilitats socials i comunicatives’ venen molt marcades per la incapacitat
d adquirir la parla De la mostra estudiada, cap des nens arriba d nivell de 2 anys. A
més, malts d'dls presenten grans dificultats en la utilitzacio de sstemes augmentatius i
dternatius de comunicacio (pictogrames, signes manuasetc.) €s per axo que resulta tan
dificil, per les persones que no coneixen € nen, comunicar-se amb els. La comunicacio
dins la familia arriba a ser molt millor perqué ds pares desenvolupen una comprensié
molt gran de les petites manifestacions del nen (reconeixen qué vol dir cada tipus de

crit, plor, etc.).

Edudiar la rdacio entre la conducta adaptetiva i dtres manifestacions cliniques era un
dtre dels objectius d'aquest trebdl. L'interés seria principdment prondgtic ja que, S es
demostrés la relacio, permetria, a través de I'observacio de I'afectacio clinica en dtres

arees, preveure s € nivell de conducta adaptativa seria més o menys bo.

En primer lloc sha estudiat la relacié de la conducta adaptativa amb la gravetat de
I’epilepsia. El nivell generd de conducta adaptativa ha demodrat tenir una correacio
negetiva molt dgnificativa amb la gravetat de I'epilépsa és a dir, s nens anb una
epilepsa més savera On ds que demodren nivells més baixos de conducta adaptativa
Agquesta correlacio es troba tant en la puntuacié globa com en cadascuna de les
subescaes. Aixo confirmala quarta hipotes del treball.

Quant a la possble reacié entre la gravetat del trastorn de son i la conducta
adaptativa no sha trobat corrdlacio sgnificativa amb cap de les excdes. Sembla s,
doncs que, contrariament a que suggeriem, d fet de patir un greu trastorn del son no
afecta d desenvolupament de la conducta adeptativa de manera sgnificativa No es
compleix doncs, la hipotes cinquena dd trebdl.
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La correlacio entre I'expressé de fenotip fisic i conducta adaptativa no és
sgnificativa, per tant no pemet preveure, a patir dds trets fiscs un nivel adaptatiu.
Aquedta trobdla fa que no es confirmi la hipotes ssena dd present trebal. Aquest fet
es va edudiar perqué en dtres sindromes s que hi té rdacio: a la sindrome dd
comosoma  X-fragil, en dones, I'express6 de fenotip fiSc corrdaciona
ggnificaivament amb d nivel cognitiu, i permet per tant, establir dements pronogtics
(Fryns, 1986).

S que exigeix, en cawi, corrdacio dgnificativa entre I'expressié de fenotip
conductual i € nivell de conducta adaptativa . Exigeix corrdacio tant en la puntuacid
globd com en cadascuna de les escales. Es a dir, com més devada és I'expressio del
fenotip conductud més baix és d resultat en conducta adeptativa Aixo confirma la
hipotes setenadd trebdl.

COMUNICACIO | LLENGUATGE

El desenvolupament dd llenguatge i la comunicacid mereixen mencié gpat. La
vaoracié quantitativa de nivell de parla adquirit no n'gporta massa informacio: només
un dels nens diu espontaniament més de 10 paraules, i més de la meitat de la mostra no
en diu cap.

S volguéssm treure conclusons objectives sobre d llenguaige dels nens amb SA,
hauriem d'haver fet un estudi especific d respecte, que podria ser tema d una recerca

tant 0 més amplia que aguesta.

Els comentaris que exposo a continuacio fan referencia tant a les entrevises amb la
familiacom d que s ha pogut observar directament en les vidtes.

La diferencia basica entre €s nens de la mostra no rau en d nombre de paraules, Sno en
la capacitat comunicativa. Inclis €s nens que més paaules 0 signes han apores,
semblen no tenir car d vaor comunicatiu, dintermediari, dd llenguatge i continuen
utilitzent la direccié de I'accidé de I'adult com a mitja preferit: agafar la ma de I'adult i
portar-lo cap on dls volen, o fer-li reditzar una accid. Aquesta accio és una congtant en

tots és nens de lamostra, independentment del seu nivell de paraules o Signes adquirit.
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Una dtra de les conductes comunicatives que hem pogut observar i que tendeix a
confondre’'s, i/0 convertir-se, en un problema de comportament és la conducta
d’estirar cabells; molts dds nens amb sindrome dAngdman utilitzen aguesta
conducta com a mitja de comunicacié amb I'adult: acosten € cap de I'adult cap a dls
agdfant-els-hi els cabdls. Els pares expliqguen molt bé aguesta conducta i tenen clar que
no hi ha “maa intend@ en aguesta edtirada, seria com dir: “ving’ o “edigues per mi”.
Aquesta conducta ha estat comentada tant sovint per les families que en un primer
moment vaig pensar en plantgar-me com a un objectiu més dd trebal estudiar amb
quina freqiéncia es donava, perd, com passa sovint amb aguestes coses, quan vaig ser
conscient de que era freqlent ja havia vig a una part important de la mosra i no havia
recollit Sstematicament en tots aquest aspecte. Penso que és plantgjable estudia-ho més
endavant com a un aspecte a afegir en la descripcio dd fenotip conductual associat a

aguesta sindrome.

B nivell de llenguatge comprensiu és dificl de mesurar objectivament en nens
d aquestes caracterigtiques. Esta clar per qualsevol persona que ha vig nens amb la
sindrome d'Angelman que és superior, gairebé sempre, d nivell expressiu; d que és
dificil de dedriar és, fins a quin punt é una comprensé contextud i fins a quin punt
eda afectada la comprens6 de llenguatge. S'ha pogut constatar comprensd de paraules
dllades en moalts nens perdo € nivell globd dactuacio d'aguests nens demostra una
comprens® contextud superior a la comprensé dd llenguatge. Aquest fet, també
concorda amb les trobdles abans esmentades sobre @ pefil de conducta adaptativa
sembla que hi ha un desenvolupament optim (tenint en compte d nivel globd) en es
aspectes d' adaptacio ala vida quotidiana.

Hi ha dos casos de la mostra que voldria comentar gpart.

El primer, € cas n° 8 un nen amb disomia uniparenta, és d que presenta, amb
diferencia, un desenvolupament de la parla més important. Es capac de dir moltes
paraules (més de 10 en la primera vista i en la segona s&'n van condatar de noves) i de
reditzar Sgnes comunicatius. Produeix sons consonantics que cap des dtres nens dela
mostra és capa; d emetre (per exemple sons fricatius “s’, “f”...) i té molt bona capeacitat
de repeticio de paraules. No sembla tenir la dificultat praxica buco-facia que tenen tots
es dtres nens tot i tenir ds trets buco-facids tipics de la sindrome (boca gran,
macrostomia i protussio lingud). Es capag d'utilitzar d “si” i @ “no” per respondre ( no
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Sha pogut observar € “S” en cap dtre nen) i demostra una comprensid de conceptes
abstractes (colors, formes...) que no sha condtatat en cap dels dtres nens. Crida
I'atencidé que ds pares comenten que i resulta dificil tant evocar paraules com sSgnes i

gue per gudar-lo a recordar la paraula de vegades és suficient amb marcar-li d punt
daticulacié de primer O d'aguesta (per exemple, posar € dit d coll per la “K”).
També sSobsarva que |'gorenentatge de noves paraules 0 dgnes esta dtament
condicionat per la motivacié (aquest aspecte I'hem observat en dtres arees en tots es
nens).

L'dtre cas, d n° 23 de la modra, un nen amb la deecid tipica, crida I'atencid per
I'dlevada capacitat comunicativa i per la comprensgd de dgnes grafics reconeix una
gran quantitat de dibuixos dd sstema PCS ( picture communication system ) i és capag
d utilitzar-los per reditzar demandes. Tanmateix nomeés és capag de dir tres paraules.

DESENVOLUPAMENT MOTRIU

Td i com sha esmentaa en |'gpatat anterior, hi ha una gran vaiabilitaa en les
adquiscions motrius. Un 73.3% dds nens de la modra tenen asolida la marxa
autonoma. En tots s casos és una marxa aaxica

L'edat en que Sasoleixen dgunes fites de desenvolupament motriu és també molt
vaiable, hem regidrat I'edat d'inici de sedestacio autonoma i I'edat d'inici de la marxa
autonoma

Els resultats sdn molt semblants ds dds dtres edtudis, la mitjana d'edat d'inici de la
sedestacio autonoma a la nostra mostra es Situa en s 16 mesos de mitjana. A I’ estudi
de Clayton-Smith (1993) en els 12 mesosi en € de Buntix (1995) as 20 mesos.

L'edat d'inici de la marxa autonoma és d voltant dels 4 anys. En d nostre estudi és ds
48.6 mesosi en |’ estudi de Buntix (1995) a's 44.4 mesos.
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EL TRASTORN DEL SON

El trastorn dd son, freqientment dificultat per adormir-se, son fragmentat i conductes
distorsionadores durant la nit (aixecar-se, cridar,etc.), és present de manera important a
un 43.3% de nens de la mostra i en remissio, o de manera moderada en un 33.3%.
Aguestes xifres no son tan eevades com les que trobem en dtres estudis, Smith et 4d.
(1996) parlen d' entre un 85-90% de nens amb trastorn important del son.

El fet de codificar també s d trastorn era en remissié o0 bé moderat tenia com a objectiu
edudiar la relacio entre la gravetat del trastorn i I’edat. Aquest aspecte ha estat descrit,
també per Clayton-Smith (1993), que indica que € trastorn és més greu entre els 2 i 6
anys. A patir de les entreviges anb ds pares semblava que es problemes de son
tendien a millorar forca a mesura que @ nen es fela gran. Aquesta impresso no sha
confirmat estadisticament. No hem trobat corrdlacié sgnificativa entre @ trastorn de son
i I'edat. Una de les possbles explicacions és que, actudment, € trastorn dd son
saborda farmacologicament en nens ben petits amb forca exit (a la mostra estudiada
Shan trobat bons resultats amb |'administracié de médatoning), aixo faria que, incdis en

les edats més baixes, pogués estar en remissi o considerat moderat.

ANY DE DIAGNOSTIC

El coneixement d'aguesta entitat per pat dels professonds repercuteix de manera
evident en I'edat en que es diagnogtiquen s nens. Hem regidtrat I'edat en que es va
confirmar @ diagnogtic en cada nen, és una dada molt variable pero ds resultats mostren
clarament que aguests casos cada vegada es diagnostiquen abans. La correlacio entre
I'edat actud i I'edat d diagnogtic és molt dgnificativa, és a dir, ds nens més petits han
edtat diagnosticats molt abans que ho van ser s grans.

La mitjana d'edat de diagnostic en aquesta mostra és de més de 6 anys, tot i aixi agquesta
dada no ens ofereix gran informacié perqué la desviacié és de més de 5 anys. El nen
diagnogticat més precogment ho va estar as 8 mesos i @ diagnogtic més tarda va ser ds
17 anys. Tant un com l'dtre, com la resta dels nens de la mostra, etaven en mans
d epecidigtes en desenvolupament infantil des dels pocs mesos d edat; la diferencia va
ser, probablement, € nivell de coneixement de I entitat que tenien aquests especiaistes.
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A la taula de nombre de casos diagnogticats per any, (veure resultats) Saprecia un
augment importantissm dds diagnogtics I'any 1996 i 1997; més de la meitat dels nens
de la mostra estudiada van ser diagnosticats entre aquests dos anys, aquests van ser les
anys en que, arrel dds contactes amb I’ Associacié de sindrome d Angeman, vam tenir

un nombre més important de primeres visites d’ aquests nens ala nostra unitet.
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