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Proleg

En les seglients pagines hi trobareu I'estudi de tres casos clinics, cadascun
d’ells extrets durant la meva realitzacid de les practiques externes II del
Master de Psicologia General Sanitaria (MPGS), en un Centre de
Desenvolupament Infantil i Atencié Precog (CDIAP).

Aguestes practiques m’han permeés poder arribar a coneixer amb profunditat
tots aquells trastorns del neurodesenvolupament que tant havia llegit durant
la carrera. Poder veure que darrere de cada trastorn i dificultat hi ha una
persona que lluita per adaptar-se a un dia a dia ple d’obstacles.

Amb el primer cas coneixerem la realitat que s'amaga darrere el Trastorn per
deficit d’atencidé i hiperactivitat (TDAH). Se’ls sol estigmatitzar darrere
adjectius que s’allunyen forca de la realitat, no s6n nens que vulguin empipar
a qui els envolta. Solen ser nens sensibles, que no entenen per que no poden
estar asseguts com la resta dels companys, i aquesta incomprensié pot
arribar a generar un alt nivell de malestar.

En el segon cas, veurem, el tan conegut Trastorn de |'espectre autista (TEA).
No puc negar que aquest és dels meus preferits, imagino que la poca
informacié que el rodeja i que cada nen amb aquest trastorn sigui tan diferent
de l'altre, fa que cada cas sigui d’allo més sorprenent.

Per ultim, us plantejo el cas més complicat, per dir-ho d’alguna forma del
CDIAP. Pero bé, no tot ha de ser cosir i cantar. La cosa amb el Trastorn de
I'espectre autista s’agreuja quan a més, hi ha un trastorn comorbid, en aquest
cas el retard del desenvolupament global.

Aixi doncs, desitjo que mentre llegiu aquestes pagines, gaudiu tant com ho

he fet jo durant la meva estancia de practiques.



1. Introduccio teorica CAS 1

1.1. Conceptualitzacié del TDAH
El trastorn per deficit d’atencié amb hiperactivitat (TDAH) és una alteracio del
neurodesenvolupament, on hi ha un patré persistent d’inatencié i/o
hiperactivitat-impulsivitat que interfereix en el desenvolupament.
Segons el sistema de classificaci6 del DSM-5 (American Psychiatric
Association, 2013) i del ICD-11 (WHOf,2020). El TDAH es divideix en tres
tipus, segons l'aspecte que més hi predomina: (1) Presentacié predominant
amb falta d’atencié: Si es compleixen els criteris d’inatencié perd no els
d’hiperactivitat/impulsivitat.(2)Presentacié predominant
hiperactiva/impulsiva: Si es compleixen els criteris per
hiperactivitat/impulsivitat perdo no els criteris d‘inatencié. (3) Presentacio
combinada: Es compleixen tant els criteris d’inatencié com els d’hiperactivitat
i impulsivitat.  Tota aquesta simptomatologia es manifesta a edats
primerenques, durant la primera infancia, ampliant el rang d’edat fins als 12
anys. No obstant aix0, els simptomes sén dificils d'identificar i diferenciar del
comportament normal abans dels 4 anys (American Psychiatric Association,
2013; Quintero i Castano de la Mota, 2014; Arnedo et al., 2015; Faraone et
al., 2015; Thapar i Cooper,2015; Banaschewski et al., 2017; Posner et al.,
2019 i Rusca Jordan i Cortez Vergara, 2020).

1.2. Etiologia del trastorn
La causa del trastorn és multifactorial on intervenen tant factors genétics,
neurobiologics com ambientals.
Especialment parlem d’una causa heretable poligenica multifactorial, amb
influencia de factors ambientals i psicosocials que la modelen (Quintero i

Castafio de la Mota, 2014; Martinez et al.,2015 i Rusca i Cortez, 2020).



1.2.1. Factors geneétics

El TDAH té un alt component genetic, a partir de diferents estudis amb
bessons homozigotics, s’ha trobat que I'heretabilitat del trastorn és del 70-
80% (Faraone i Larsson, 2018). Segons Gizer et al. (2009), els gens que han
demostrat estar significativament associats al TDAH sén: DAT1 (gen
transportador de la dopamina), DRD4 (gen receptor D4 de la dopamina),
S5HTT (gen transportador de la serotonina), HTR1B (gen receptor de la
serotonina) i SNAP -25 (gen de la proteina 25 la qual intervé en la regulacid
i estabilitzacié de la sinapsi) (Arnedo et al., 2015; Martinez et al., 2015;
Thapar i Cooper, 2015; Banaschewski et al., 2017 i Rusca i Cortez, 2020).

1.2.2. Factors neurobioldgics

Recents investigacions demostren la presencia de certes anomalies
estructurals i funcionals al cervell dels nens amb TDAH. Les arees cerebrals
afectades serien les regions relacionades amb les funcions executives, les
emocions i la coordinacié i el control de la conducta motora. Aquestes,
principalment, sén: el cortex prefrontal i parietal, cerebel, ganglis basals,
estructures limbiques, i el cingle anterior, sent el volum i el patré d’activitat
de totes aquestes significativament menor que en cas de nens sense TDAH.

D’altra banda, s’ha vist que inclis la mida global del cervell es veu reduida,

sent un 3-5% menor, veient-se, a més, la materia grisa altament afectada.

Finalment, nombrosos estudis mostren un funcionament irregular en alguns
neurotransmissors, majoritariament, el que estaria afectat sén les vies
dopaminergiques (responsables dels simptomes d’hiperactivitat i
impulsivitat) i noradrenergiques, que podrien explicar la inatencid i els

simptomes afectius (Quintero i Castafio de la Mota, 2014; Arnedo Montoro et



al., 2015; Martinez Martin et al., 2015; Banaschewski et al., 2017; Faraone i
Larsson, 2018i Rusca i Cortez, 2020).

1.2.3. Factors ambientals

Els factors ambientals/socials funcionen com desencadenants o moduladors,
per si mateixos no sén la causa. No obstant aixo0, I'impacte d’aquests factors
pot explicar del 10 al 40% de casos (Sciberras et al., 2017). S’ha vist que el
factor perinatal que mostra major relacié amb el TDAH, és la prematuritat,
especialment, en el cas de prematuritat extrema. A més, també augmenta el
risc de poder patir TDAH el fet de tenir baix pes al naixement, inclus,
independentment de ser o no prematur (Clark i Bélanger,2018 i Perapoch et
al., 2021).
1.3. Epidemiologia

El TDAH és l'alteracié del neurodesenvolupament més freqlent en la poblacio
infantil (Arnedo et al.,2015). Les dades epidemioldgiques segons el DSM-5
situen la seva prevalenca entre el 3 i el 10% de la poblacié escolar (American
Psychiatric Association, 2013).

Si valorem diferents articles, trobem una prevalenca del 5% en la poblacié
general (Posner et al., 2020), sent major en nens (5-8%), que no pas en
adolescents (2,5-4%) (Collantes et al., 2015). Un estudi dut a terme a la
Universitat Rovira i Virgili, amb una mostra de 1104 nens conclou que el 5,4%
dels nens amb edats entre els 3 i 6 anys de Catalunya mostra
simptomatologia TDAH, sent, també, major el diagnostic en els nens que no

pas en les nenes (Canals et al., 2018).



D’altra banda, un altre estudi realitzat a Catalunya, a partir de mostra atesa
en serveis clinics amb nens de 4 anys fins a 17, van trobar una prevalenca
global del 4,06%; 5,81% sexe masculi i 2,20% sexe femeni (Pérez et al.,
2020).

1.4. Comorbiditat
La comorbiditat del TDAH amb altres trastorns és forca elevada.
Aproximadament, el 70-75% de les persones amb TDAH sofreixen un altre
trastorn mental, i un 60% té trastorns comorbids multiples. Altres difereixen
i conclouen que el 33% dels nens amb TDAH mostren un trastorn comorbid,
el 16% dos i un 18% tres o més. Tanmateix, el fet de tenir un altre trastorn
comorbid fa que el seu pronostic empitjori (Hervas Zufiga i Duran Forteza,
2014).
El trastorn negativista desafiant i el trastorn de la conducta so6n dels més
frequents (40-60%) (Arnedo et al., 2015). Seguidament, els trastorns
especifics de I'aprenentatge i el llenguatge (20-45%) (Mejia i Varcela, 2015).
Els trastorns d’ansietat (30-45%), juntament amb el TDAH estan relacionats
amb menor impulsivitat/hiperactivitat i majors dificultats atencionals
(Banaschewski et al., 2017).
Els trastorns de depressid, tot i mostrar també forca comorbiditat, solen
passar més desapercebuts. Es forca comu, també, (25-50%) que els nens
amb TDAH tinguin algun trastorn de la son (Pin Arboledas et al., 2014).
Finalment, la publicacié del DSM-5 (APA, 2013) va permetre poder valorar el
TEA com un trastorn comorbid amb el TDAH (Berenguer et al., 2015;Thapar
i Cooper, 2015;Zuluaga Valencia i Fandifio Tabares, 2017 i Bijlenga et al.,

2019).



1.5. Avaluacio
El diagnostic ha de ser clinic, on ens haurem de basar en els criteris
diagnostics del DSM-5 (2013) i/o CIE-11 (2020), els quals trobem a l'annex
1 i 2 respectivament, ja que actualment no hi ha cap biomarcador especific
per al trastorn.
Les dades a la historia clinica es recolliran tenint en compte el procés evolutiu
del nen. Es recollira informacié clinica i educativa manifestada en els diferents
contexts: familia, escola i social. En I'entrevista amb la familia obtindrem
informacié sobre I'evolucié de la simptomatologia nuclear, antecedents
familiars, historia obstetrica, historia del desenvolupament primerenc i
antecedents meédics, entre d’altres.
Paral-lelament es realitzara una exploracié completa, fisica, neurologica i
psicologica del nen per recolzar I'avaluacié clinica i donar informacié sobre les
capacitats cognitives, executives, etc. de l'individu.
D’altra banda, s’administraran escales autoaplicades per als pares i
professors (escales fiables i validades per a la poblacié Espanyola), les quals
s'anomenaran més endavant. A més de totes aquestes proves, és
fonamental, I'observacié del nen en diferents contexts (Wolraich et al., 2011;
Hidalgo i Sanchez, 2014; Felt et al., 2014; Faraone et al., 2015; Thapar i
Cooper, 2015; Bastardas et al.,2015 Pelzaz i Autet, 2015; Banaschewski et
al., 2017; Posner et al., 2019; Weibel et al., 2019).

1.6. Intervencio
El tractament del trastorn per déficit d’atencié i hiperactivitat ha de ser
multimodal i contemplar mesures psicosocials, pedagogiques i

farmacologiques (Wolraich et al., 2011; Arnedo Montero et al., 2015; Faraone
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et al., 2015; Banaschewski et al., 2017; Reale et al., 2017; Fernandez et al.,
2019 i Weibel et al.,2019).

Segons la 'Guia de Practica Clinica sobre las Intervenciones Terapéuticas en
el TDAH"” publicada el 2017 pel Ministeri de Sanitat, confirma que el
tractament pot ser farmacologic, amb farmacs estimulants, o bé, no
farmacologic (educacié parental, intervencid psicosocial, conductual i/o
escolar). Tanmateix, |'efectivitat a llarg termini de totes dues metodologies
segueix sent incerta, pel qual no és concloent. D’altra banda, entre els
diferents tipus de terapies, la terapia cognitiu-conductual sembla ser la més

eficag, sent aquesta la primera opcid.

2. Introduccio teoricaCAS 2i 3

2.1. Conceptualitzacio del Trastorn de I'Espectre Autista
El Trastorn de I'Espectre Autista és un terme forca recent, és en les uUltimes
decades quan s'entén aquest com un continuum, on en un extrem se situen
les alteracions més lleus i en |'altre els trastorns del desenvolupament amb
alteracions més greus. Aquest canvi arriba amb la publicacié del DSM-5, en
el qual, s'eliminen totes les categories diagnostiques com a entitats
independents trobant-se totes sota el nom de Trastorn de |I'Espectre Autista.
Es per aixd que els infants amb TEA poden mostrar una simptomatologia
d'allo més variada, amb una intensitat i nivells intel-lectuals variats, variant
aixi el grau de les dificultats d'un nen a un altre.
L'autisme afecta el desenvolupament del nen en els seglients ambits: (1)
Alteracions en les caracteristiques de la comunicacié i el llenguatge, (2)
Alteracions en la interaccié social i les relacions amb altres persones i (3)
Alteracions en el comportament, interessos restringits i les activitats.

Tanmateix, hi ha 3 nivells de funcionament, segons el DSM-5, depenent de
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la gravetat, Grau 1, quan necessita ajuda, grau 2 quan necessita ajuda

notable i grau 3 quan l'infant necessita ajuda molt notable.

L'edat d'aparicié varia notablement, en el cas que hi hagi associat un retard
en el desenvolupament, la simptomatologia se sol veure més facilment,
durant els primers dos anys de vida, en canvi quan no hi ha diferéencies
cognitives la cosa es complica i pot passar desapercebut fins a arribar a
I'escola(APA,2013;Arce, et al., 2016;Lara, 2016;Lyall et al., 2016;Barthélény

et al., 2019 i Hervas i Garcia,2020).

2.2. Etiologia del trastorn

Actualment no se sap amb exactitud quina és la causa de l'autisme. Tot i
gue se sap que té una alta contribucid genetica, s'admet una etiologia
multifactorial on els factors ambientals també tenen un paper important. No
obstant aix0, en molts d'articles hi ha discrepancia per determinar la
influéncia de cadascun en el desenvolupament del TEA. En alguns, es conclou
que l'influencia genetica és major que no pas els factors ambientals, en canvi,
en d'altres atribueixen una proporcié 50-50. Aixi doncs, factors genetics,
epigenétics i ambientals estan implicats en la seva etiologia (Siu i Weksberb,
2017;Lord et al., 2018 i Hyman et al., 2020).

2.2.1. Factors geneétics

Té una clara agregacio familiar i la concordancga en bessons idéntics esta entre
el 60% i el 92%. Pot considerar-se com un trastorn poligénic i multifactorial
on canvis i variacions genetiques de diferents tipus interactuen amb factors

ambientals el que dona a fenotips especifics. S'han trobat variacions
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genetiques en més de 1000 gens, com sén: CHD8, ADNP i TBRI (Hervas,
2016; Reynoso, et al., 2017).

2.2.2. Factors neurobioldgics

Mitjancant els estudis de neuroimatge s'ha pogut observar diferéncies en el
funcionament de les connexions de les estructures cerebrals. A més, també
s'ha observat un excés de creixement cerebral primerenc, aixi com
diferencies anatomiques en les subestructures cerebrals, sovint dins I'escorca
i el cerebel (Hyman et al., 2020).
D'altra banda, estudis més recents avaluen I'evidéncia basada en
biomarcadors, tot concloent, major risc TEA amb nivells alterats de la
proteina c-reactiva i altres marcadors immunes (IFN-y,IL-4 i IL-5).
Un altre estudi (Alzghoul, 2019) afirma que la vitamina D té un paper
important en l'etiologia del TEA, tot i que falta més investigacid, mentre
qgue Purkinje, a més, afirma que en el cervell d'infants amb TEA hi ha un
menor nombre de cel-lules Purkinje (Lara, 2016).
Finalment, tot i que és incert, s'han trobat alteracions neuroquimiques pel
gue fa als nivells periférics de serotonina, sent aquests més elevats i a
I'expressid de lI'acid gamma-aminobutiric (GABA), sent aquesta menor
(Bonilla i Chaskel, 2016).

2.2.3. Factors ambientals

A la literatura existent sobre els factors ambientals que poden augmentar el
risc de TEA es troben nombrosos factors que es donen durant el periode
prenatal i perinatal, aquests sén: (1) avancada edat de la mare, és un dels
riscos més identificats, (2) Curt interval d'embaras, ja que es relaciona amb
I'esgotament de nutrients materns, inflamacio, estres, etc. (3) hospitalitzacio

materna per infeccié durant I'embaras, (4) malalties autoimmunes a la
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historia familiar, (5) Us de farmacs durant I'embaras com els antidepressius,
antiasmatics i antiepiléptics, aquests poden creuar la placenta i la barrera
hematoencefalica, o bé, a través de la llet materna, (6) estrés de la mare
durant I'embaras, (7) se sap també que la dieta prenatal materna influeix
també en el neurodesenvolupament, (8) naixement prematur o bé, de mida
petita també pot augmentar el risc de TEA i finalment, (9) part amb cesaria.
D'altra banda, no hi ha consens en el fet de si consumir substancies toxiques
com el tabac o l'alcohol durant I'embaras pot augmentar el risc de TEA, ja
gue hi ha contradiccido en diferents articles (Lyall et al., 2016; Anderson

2019;Barthéleny et al., 2019; Fuentes et al., 2020 i Hervas i Garcia,2020).

2.3. Epidemiologia
La prevalenca del TEA ha augmentat notablement durant els Ultims anys.
Actualment, és un dels trastorns del neurodesenvolupament més freqlient
amb una prevalenca d’1 per cada 68 nens, afectant 4 cops més als nens . 1/3
s’associa al quadre clinic la preséncia de discapacitat intel-lectual, mentre que
als 2/3 restants la capacitat intel-lectual es troba dins de la normalitat
(Hervas, 2016). Segons el DSM-5 la prevalencga és de 1% de la poblacié, sent
molt similar en mostres amb infants i en adults (APA,2013). Tanmateix,
estudis més recents afirmen una prevalenca de 18,5/1000 (1/54). En estudis
realitzats a Espanya han trobat una prevalenca del 0,61% en preescolars
(Illes Canaries), 1,55% en preescolars i 1% en nens d’educacié primaria
(Tarragona). A Catalunya, s’ha trobat, mitjancant un estudi d’incidencia i
prevalenca del diagnostic de TEA en nens de 2 a 17 anys, que d’incidéencia ha
incrementat del 0,07% al 2009 al 0,23% al 2017 (Hervas i Garcia,2020).

Finalment als Estats Units, l'insidéncia és aproximadament de 1'1,7%, amb
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un infant per cada 59 (Siu i Weksberg, 2017;Vazquez et al., 2017;Lord et

al.,2018;Barthélény et al.,2019;Fuentes et al., 2020 i Hyman et al., 2020).

2.4. Comorbiditat

S’observa que juntament amb el TDAH, el TEA és el trastorn del
neurodesenvolupament amb major comorbiditat (70%), inclis el 40% poden
tenir dos o més trastorns mentals. Les seves majors comorbiditats sén
I'epilepsia, el TDAH (xifres que varien del 2,6 al 78%), deteriorament
intel-lectual, trastorns de la son, trastorns d’ansietat, agressivitat, déficit en
les habilitats socials i alteracions estructurals del Illenguatge (APA,
2013;Vazquez i Blanco, 2017;Garcia i Robinson, 2020 i Oré, 2021).

Tanmateix s’ha trobat que a comparacié amb el DSM-IV el DSM-5 requereix
una simptomatologia més greu per a dur a terme el diagnostic de TEA, sent
a més, més propensos a tenir un trastorn comorbid que no pas amb el DSM-

IV, especificament TOC i trastorns alimentaris (Romero et al., 2016).

2.5. Avaluacioé
Un diagnostic primerenc i un tractament adequat sén essencials per al
desenvolupament futur de I'infant, assegurant aixi poder millorar en les seves
dificultats. El diagnostic de I'autisme s'estableix a partir de bases cliniques,
seguint els criteris diagnostics del DSM-5 (2013) i/o CIE-11 (2020), no
existeix, actualment, cap marcador biologic especific (Arce, et al., 2016).

Trobem els respectius criteris diagnostics als Annexos 4 i 5.

Un cop s'identifiquen els primers signes d'alerta, s'inicia I'avaluacié
diagnostica per un professional. En aquesta avaluacié es recull informacio

sobre: (1) motiu de la consulta, preocupacions, (2) historia familiar, (3)
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antecedents meédics de l'infant, (4) antecedents perinatals i (5) historia
detallada del desenvolupament evolutiu dels primers anys de l'infant, ja
siguin  aspectes temperamentals, desenvolupament psicomotor,
desenvolupament de la son, control d'esfinters, etc. Seguidament, amb el
neuropediatre es fa un examen general per veure si hi ha alguna dificultat
associada, juntament amb un examen motor, audiometria i exploracio visual.
Tanmateix, a més, es poden dur a terme proves de laboratori (estudis

metabolics, proves electrofisiologiques, neuroimatge i estudis genetics).

Tota aquesta informacié recollida provinent dels progenitors i de I'escola, es
complementara amb proves i entrevistes estandarditzades. Entre els
instruments d'avaluacid6 més utilitzats i validats, estan I'ADOS-2 (Escala
d'Observacié per al Diagnostic de I'Autisme), I'ADI-R (Entrevista per al
Diagnostic de I'Autisme) i el M-CHAT (Instrument de deteccidé primerenca del
Trastorn de I'Espectre Autista).

Finalment, per complementar el diagnostic TEA i veure les dificultats
associades es du a terme una avaluacié cognitiva, per exemple, amb les
Escales Bayley, una avaluacié comunicativa amb la logopeda, on s'avalua
I'area linguistica (comprensid, expressié i Us pragmatic) la qual es troba forca
alterada en aquests casos i una valoracidé de les dificultats emocionals i del
comportament (Reynoso et al.,2017;Vazquez et al.,2017;Lord et al.,

2018;Barthélémy et al., 2019;Hervas i Garcia, 2020 i Hyman et al., 2020).
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2.6. Intervencio
El tractament per a l'autisme ha de ser totalment individualitzat, tenint en
compte la simptomatologia de cada infant, tot aplicant-se de manera
generalitzada en tots els contexts del nen. Es totalment necessari que el
tractament sigui estructurat, on les activitats estiguin planificades amb una
organitzacio rutinaria. D'aquesta manera és més facil que el nen entengui el
mon que el rodeja. Es important no deixar temps mort entre les activitats, ni

dur a terme canvis inesperats sense avisar préviament. A més, al nen li ha

de quedar clar que és el que esperem d'ell. Aixi doncs, els 4 principis
fonamentals del tractament sén: individualitzacid, estructura, intensitat i

generalitzacio i participacio familiar (Barthélémy et al., 2019).

Tanmateix, és important I'assessorament a les families i al personal docent,
aixi doncs, el tractament psicoeducatiu, en edats primerenques gira entorn
de les rutines socials, amb |'objectiu de gestionar les arees evolutives més
afectades. El professional ha de generar oportunitats d'interaccié social,
comptant amb suport visual, com per exemple el TEACCH i el PECS, per tal
de millorar les habilitats comunicatives socials. (Reynoso, et al., 2017). En
els nens amb TEA el seu canal visual esta intacte, és per aixo que és totalment
beneficiari utilitzar material grafic com sén els pictogrames.

No hi ha cap intervencié especifica que es pugui recomanar per a tots els
infants amb autisme, algunes de les més aconsellades son: (1) terapies de
comunicacié social basades en el desenvolupament: On els pares aprenen a
donar resposta als senyals de comunicacié que fan els seus fills, fomentant
aixi la comunicacié espontania, (2) intervencions basades en analisis

conductual aplicat: on es busca que el nen faci una conducta ja sigui amb
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reforg, modelat, incitacié, aproximacié parcial, etc. i (3) programes
d'habilitats socials: Intervencions per millorar les competencies socials (Lord
et al., 2018;Fuentes et al.,2020 i Hyman et al., 2020).

Finalment, els tractaments farmacologics poden ser efectius pel que fa als
trastorns comorbids, tanmateix no existeixen tractaments farmacologics per
als simptomes nuclears de l'autisme (Bonilla i Chaskel, 2016 i Hervas i

Garcia, 2020).
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