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Objeto de la guia




Guia sobre discapacidad intelectual y/o del desarrollo

La presente guia tiene como principal objetivo ofrecer una herramienta Gtil y
practica a profesionales que valoran la situacion de dependencia de las personas
con discapacidad intelectual y/o del desarrollo, complementando y ampliando en la
medida de lo posible el bagaje formativo sobre un colectivo tan complejo y dispar.
Este documento pretende:

e Dar a conocer nociones basicas sobre las caracteristicas particulares de las
personas con discapacidad intelectual y/o del desarrollo para poder traducir las
mismas durante el proceso de evaluacion de la situacion de dependencia, facili-
tando asi la objetivacion en la aplicacion del baremo de valoracion de la dependencia
(BVD).

e Aportar una vision integral de la discapacidad intelectual y/o del desarrollo teniendo
presente como afecta en los diferentes aspectos funcionales e instrumentales de
la persona.

e Facilitar la comprension de una poblacion tan heterogénea con necesidades de
apoyo variadas y niveles funcionales diferentes con el fin de ayudar al valorador/a
en el abordaje de posibles dificultades presentadas por las personas con discapa-
cidad intelectual y/o del desarrollo que pueden estar relacionadas con la expresion
y transmision de la informacion, la correcta comprension y consecuencias de la
entrevista de valoracién, asi como el impacto emocional y conductual que puede
suponer la visita y entrevista evaluadora por una figura ajena al entorno natural y
familiar.

e Hacer visible la sensibilidad necesaria que en numerosos casos se necesita para
considerar aspectos que van mas allad de un diagnostico médico aportado en un
informe de salud.
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Al elaborar esta guia hemos tenido como referente la Convencion de la ONU sobre los
Derechos de las Personas con Discapacidad de 2006 que forma parte de nuestro
ordenamiento juridico desde el 3 de mayo de 2008. Esta Convencidn aparecia al
mismo tiempo que en Espafna se aprobaba la Ley de Promocidn de la Autonomia
Personal y Atencidn a las Personas en Situacién de Dependencia (conocida comun-
mente como Ley de Dependencial.

Nos gustaria sefalar que es conveniente que los valoradores/as recojan las prefe-
rencias de la persona en cuanto a su programa individual de atencion, de acuerdo
con el Articulo 12 de la citada Convencién (igual reconocimiento como persona ante
la ley) que hace referencia al ejercicio de la capacidad juridica del Derecho a decidir
sobre la propia vida. En la misma linea, el articulo 19 de dicha Convencién (derecho
a vivir de forma independiente y a ser incluido en la comunidad) indica que las
personas tienen que tener la oportunidad de elegir su lugar de residencia y dondey
con quién vivir en igualdad de condiciones con las demas.

Por ello, es importante recordar estos postulados:
e La discapacidad intelectual y/o del desarrollo no es una enfermedad.

e Las personas con discapacidad intelectual y/o del desarrollo son ciudadanos y
ciudadanas como el resto.

 Cada persona con discapacidad intelectual y/o del desarrollo tiene capacidades,
gustos, suenos y necesidades particulares.

* Todas las personas con discapacidad intelectual y/o del desarrollo tienen posibilidad
de progresar si les damos los apoyos adecuados.

Teniendo todo esto en cuenta los valoradores/as han de intentar averiguar la
voluntad, gustos y preferencias de la persona, y no sélo la de los familiares que
le rodean.



Discapacidad intelectual
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A continuacidn, vamos a facilitar informacion extensa sobre la discapacidad intelectual
para acercar el conocimiento de la misma a los valoradores/as de la Dependencia.

3.1 Discapacidad intelectual: definicion, causas y particularidades

La discapacidad intelectual implica una serie de limitaciones en las habilidades que
la persona aprende para funcionar en su vida diaria y que le permiten responder
ante distintas situaciones y lugares.

La discapacidad intelectual se expresa en la relacion con el entorno. Por tanto,
depende tanto de la propia persona como de las barreras u obstaculos que tiene
alrededor. Si logramos un entorno mas facil y accesible, las personas con discapa-
cidad intelectual tendran menos dificultades.

A las personas con discapacidad intelectual les cuesta mas que a los demas aprender,
comprender y comunicarse.

La discapacidad intelectual generalmente es permanente, es decir, para toda la vida,
y tiene un impacto importante en la vida de la personay de su familia.

Hay muchos tipos y causas diferentes de discapacidad intelectual. Algunos se
originan antes de que la persona nazca, otros durante el parto y otros debido a una
enfermedad grave en la infancia. Pero siempre antes de los 18 anos.

En Espana hay 273.418 personas con discapacidad intelectual reconocida (dltimo
informe (2017) de la Base Estatal de datos de personas con discapacidad (IMSERSO]).

Existen personas con discapacidad grave y multiple (limitaciones muy importantes
y presencia de mas de una discapacidad) que necesitan apoyo todo el tiempo en
muchos aspectos de sus vidas: para comer, beber, asearse, peinarse, vestirse, etc.

Y también hay personas con discapacidad intelectual con un buen nivel de autonomia,
que necesitan menos apoyos.



¢Cuales son las causas de la discapacidad intelectual?

Hay cuatro causas principales. Estas pueden darse antes, durante o después del
nacimiento. Son las siguientes:

« Trastorno genético (como el sindrome de X Fragil, la fenilcetonuria, el sindrome
de Lesch-Nyhan). Son transmitidos al bebé a través de los genes en el momento
de la concepcion.

 Trastornos cromosdémicos. Suceden durante el proceso de disposicion de los
cromosomas. Los mas frecuentes son el sindrome de Down, el sindrome de
Prader-Willi y el sindrome de Angelman.

» Causas bioldgicas y organicas. Aparecen antes, durante o después del nacimiento.
Las principales causas prenatales son el sarampion y la rubéola durante el emba-
razo, el consumo de toxinas o de ciertos medicamentos. En cuanto a los factores
perinatales (durante el alumbramiento), cabe destacar la exposicion a toxinas o
infecciones (por ejemplo, el herpes genital), la presion excesiva en la cabeza o la
asfixia. Por ultimo, pueden darse algunas causas postnatales como un traumatismo
craneal 0 una meningitis.

» Causas ambientales. Por ejemplo, carencias alimenticias de la madre durante el
embarazo, el consumo de drogas o alcohol, la falta de estimulacion fisica y sensorial
y la carencia de atencion sanitaria.

¢La discapacidad intelectual se cura?

La discapacidad intelectual no es una enfermedad (en todo caso, algunas veces,
puede ser la consecuencia de una enfermedad), por tanto, no es algo que “se cure”.
La discapacidad intelectual se refiere a una limitacion importante en el funciona-
miento de la persona, no a la limitacidn de la persona. Y la limitacion en el funcio-
namiento es consecuencia de la relacion de algunas capacidades limitadas de la
persona con su entorno. Ademas, la discapacidad intelectual no es algo estatico,
pues con los apoyos adecuados una persona con discapacidad intelectual mejorara
en su funcionamiento y en su ajuste al contexto social, fisico y cultural en que vive.
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Una persona con discapacidad intelectual ; puede llevar una vida como una persona
sin discapacidad?

Si, y lo deseable es que lleve una vida como una persona mas en los distintos
contextos en los que esté a lo largo de su vida: en su familia, en la escuela, en el
trabajo, en su tiempo de ocio, etc.

Posiblemente necesitara apoyos para la realizacion de algunas actividades, o que

algunos entornos se adapten y se hagan accesibles. Pero es importante que viva
como un ciudadano mas.

¢Como se reconoce oficialmente la discapacidad intelectual?

Hay muchas personas que tienen un certificado de discapacidad. Antiguamente se
llamaba certificado de “minusvalia”, y es el documento oficial que acredita la condicion
legal de persona con discapacidad, a la que se concede un grado de discapacidad
concreto. Ayuda a facilitar ciertos tramites ante la administracion, acceder a bene-
ficios, derechos econdmicos y servicios de organismos publicos. Para ello el grado
de discapacidad debe ser igual o mayor del 33%. Hay algunas Comunidades Auténomas
que ademas del certificado en formato papel también proporcionan una tarjeta de
discapacidad, mas cdmoda de transportar. Esta tarjeta puede utilizarse para cualquier
tramite administrativo y para acreditar que se tiene una discapacidad reconocida.

¢Cuales son los diferentes tipos de necesidades de apoyo que tienen las personas
con discapacidad intelectual?

* Apoyo generalizado: se produce cuando la necesidad de apoyo es de forma
constante y de alta intensidad. Por ejemplo: personas que necesitan un apoyo total
para todas las actividades de la vida diaria, personas que no saben explicar que
necesitan, etc.

* Apoyo extenso: supone la necesidad de apoyo de forma regular o continua en
algunos ambitos y entornos. Por ejemplo: para ducharse correctamente, para

saber explicar lo que le ocurre de forma clara, etc.

* Apoyo limitado: cuando se requiere de forma regular durante un periodo de tiempo
corto pero definido. Por ejemplo: para ir de casa al nuevo trabajo.
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* Apoyo intermitente: la necesidad de apoyo es de forma esporadica. Por ejemplo:
al cambiar de lugar de residencia.

Uno de los sistemas de apoyo mas dificil de valorar es el intermitente, por la tempo-
ralidad y la sutileza de los apoyos necesitados por la persona. Dentro de este grupo
encontramos a las personas con inteligencia limite.

La inteligencia limite comporta, en la mayoria de los casos, un desajuste personal,
provocado principalmente por la falta de adaptacion al entorno que los rodea. Este
entorno configurado por una sociedad cada vez mas exigente, competitiva y rapida,
no tiene en cuenta ni su problematica, ni sus dificultades, ni sus capacidades, lo que
en muchos casos puede conllevar una mayor posibilidad de desarrollar, con el paso
del tiempo, problemas de salud mental. Por ello sera importante prestar una especial
atencion a las personas con este diagndstico y las necesidades de apoyo que requieren.

A continuacién, pasamos a explicar mas detenidamente las caracteristicas que tienen
las personas con inteligencia limite.

3.2. Inteligencia Limite

Las personas con inteligencia limite se caracterizan por tener un cociente intelectual
(Cl) situado entre 70 y 85, justo por debajo de lo que considera la Organizacion
Mundial de la Salud (OMS) dentro de la normalidad, que estd entre 85y 115.

Ademads, presentan déficit en la capacidad adaptativa al menos en dos de las siguientes
areas: comunicacion, cuidado personal, vida doméstica, habilidades sociales/inter-
personales, utilizacion de recursos comunitarios, autocontrol, habilidades académicas,
trabajo, ocio, salud y seguridad. Dichas dificultades deben manifestarse antes de los
18 anos.

Las personas con inteligencia limite son tan diferentes entre si como las que no
presentan este tipo de limitacion.

¢Es lainteligencia limite una discapacidad?

La inteligencia limite es considerada una discapacidad puesto que las personas que
la presentan tienen limitaciones cognitivas, educativas, personales, sociales y labo-
rales que hacen necesarios apoyos intermitentes a lo largo de su trayectoria vital.
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¢Cuales son las caracteristicas esenciales de la inteligencia limite?
A nivel general:

A continuacidn, identificamos las caracteristicas que definen o pueden definir a
las personas con inteligencia limite, sin pretender realizar un trabajo exhaustivo
ni cientifico, sino sélo una aproximacion general a sus caracteristicas especificas y
definitorias.

¢ Sin rasgos fisicos aparentes.

» Desfase entre su edad cronoldgica y su edad mental. A partir de la adolescencia,
se hace mas evidente la disonancia de capacidades e intereses con personas de la
misma edad.

e Falta de iniciativa y limitada capacidad para generar mecanismos racionales que
les permitan la resolucion de situaciones cotidianas.

 Poca capacidad creativa que les impide adaptarse con éxito a situaciones novedosas.
» Dificultad en la toma de decisiones y en la resolucion de conflictos.

« Dificultades en psicomotricidad (fundamentalmente en psicomotricidad fina).

A nivel intelectual:

* Proceso de aprendizaje lento, que necesita mas apoyo y mas tiempo que sus grupos
de referencia, para alcanzar el nivel que viene marcado por su propio cociente
intelectual.

e Déficit en la comprension de dimensiones abstractas.

« Dificultades para organizarse, ubicarse. Necesitan mecanizar, repetir la operacion
y aprenderla siguiendo un modelo previo.

» Mayor peso de la inteligencia cristalizada (implica la capacidad para enfrentarse
a tareas que requieren el entrenamiento, la escolaridad, y la socializacién) que de
la inteligencia fluida (indica la capacidad para solucionar problemas previamente
desconocidos, mediante la adaptacion y la flexibilidad).

* Problemas de lectoescritura.
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e Dificultades en el desarrollo del lenguaje.
* Dificultades en la gestion y valor del dinero, asi como en la devolucion del cambio.
¢ Dificultades en la organizacion, gestion y planificacion del espacio-tiempo.

* Buen nivel de memoria selectiva en detrimento de otros tipos de memoria.

A nivel social:

e Déficit de habilidades sociales.

e Dificultades en las relaciones afectivas: relacionarse con las demas personas,
hacer amigos y conservarlos, tener pareja y formar una familia.

e Dificultades en la asuncidn de algunas responsabilidades consideradas propias
de personas adultas: desarrollo de rol de padre o madre, control de recursos
econdmicos propios y bisqueda de empleo.

e Falta de iniciativa e improvisacidn, fuera de sus habitos.

» Dificultad en la organizacion del tiempo libre.

A nivel psicoldgico:

* Vulnerabilidad emocional.

* Baja autoestima.

* Baja tolerancia al fracaso y la frustracion.

* Mas probabilidad de presentar cuadros de ansiedad y/o depresion, miedos, etc.

* Inseguridad.
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¢Cuales son las dificultades mas comunes que tienen las personas con inteligencia
limite?

Personales:

e Como se ha dicho anteriormente, la inteligencia limite comporta en la mayoria de
los casos un desajuste personal, provocado principalmente por la falta de adaptacion
al entorno que los rodea. Este entorno configurado por una sociedad cada vez mas
exigente, competitiva y rapida, no tiene en cuenta ni su problematica, ni sus difi-
cultades, ni sus capacidades.

e Las personas con inteligencia limite reciben, en la mayoria de los casos, la educa-
cion primaria generalmente con las adaptaciones correspondientes, pero es en la
educacion secundaria cuando se encuentran incapaces de seguir el ritmo acadé-
mico que se les pide.

e Limitaciones en la consecucion de los apoyos necesarios para vivir de forma
autéonoma.

e Mayor vulnerabilidad de desarrollar, con el paso del tiempo, problemas de salud
mental.

Educativas:

Es comun que en la escuela las personas con inteligencia limite se hayan sentido
diferentes, rechazados e incluso que se les haya tildado de “vagos”. En ocasiones
son derivados a Centros de Educaciéon Especial donde se encuentran con personas
con mayores dificultades y en los que tampoco se sienten bien.

Especificamente, en menor o mayor grado, presentan las siguientes limitaciones:

* En la mayoria de los casos, imposibilidad de terminar con éxito la escolaridad
obligatoria.

e Dificultades de aprendizaje.

* Proceso de aprendizaje lento.

* Mayor posibilidad de tener alterados aspectos como atencion, percepcion, discri-
minacion, concentracion...

* No modulan la voz correctamente, lo que provoca la aparicidn de disfonias.
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* No tienen una buena capacidad de relajacion.

e Patron respiratorio alterado.

* Retraso a nivel psicomotor.

e Son mas propensos a sufrir alteraciones articulatorias, fundamentalmente dislalias.
* Lenguaje pobre a nivel semantico.

e Uso de estructuras morfosintacticas sencillas a nivel verbal.

* Exceso o defecto de intencionalidad comunicativa.

e Dificultades lectoescritoras.

* Mayor posibilidad de sufrir alteraciones comunicativas asociadas como pueden
ser: dislalias, disfemias, dislexias, disgrafias, disortografias, discalculias, disfasias.

Sociales:
Las dificultades para relacionarse pueden afectar a los tres sistemas:

-Micro (familia y entorno méas préximo).
-Meso (escuela).
-Macro (sociedad).

» Déficit en habilidades sociales y dificultades de relacion social. Presentan a lo largo
de toda su vida grandes dificultades para formar grupos de amigos y mantenerlos.

e Dificultades para organizar y planificar su ocio y tiempo libre. El tiempo libre de
las personas con inteligencia limite sigue estando en muchas ocasiones carente
de actividades, privado de amigos y desprovisto de recursos. En ocasiones les lleva
a adoptar conductas antisociales dentro de grupos marginales como medio de ser
tenido en cuenta, aunque sean utilizados.
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Vamos a hablar ahora de los Trastornos del Espectro del Autismo, para acercar las
particularidades de esta discapacidad del desarrollo a los valoradores/as de la
Dependencia como ya hemos hecho con la discapacidad intelectual en el anterior
epigrafe.

4.1 Trastornos del Espectro del Autismo (TEA): definicion, causas y
particularidades.

Este concepto hace referencia a un conjunto amplio de condiciones que afectan al
neurodesarrollo y al funcionamiento cerebral, dando lugar a dificultades en la
comunicacion e interaccion social, asi como en la flexibilidad del pensamiento y del
comportamiento de la persona que lo presenta.

Las manifestaciones clinicas de los TEA pueden variar enormemente entre las
personas que los presentan, no obstante, este tipo de trastornos se define en base a
unas caracteristicas comunes.

En todos los casos afectan a las habilidades para comunicarse socialmente e
interactuar con las demas personas. También se asocian a un patrén rigido,
restringido y repetitivo de intereses, actividades y comportamientos, que inciden
en la capacidad de la persona para adaptarse de manera flexible a las cambiantes
demandas del entorno (APA, 2013).

En algunos casos, este tipo de trastornos se relaciona con alteraciones en el proce-
samiento de la informacidn y estimulacion sensorial que proviene del entorno. Esto
provoca que en ocasiones la persona pueda experimentar reacciones de hiper o
hiposensibilidad hacia estimulos de las diferentes modalidades sensoriales (auditiva,
visual, tactil, etc.).

En ocasiones, los TEA se presentan asociados también a otros trastornos del
neurodesarrollo, como la discapacidad intelectual o el trastorno por déficit de aten-
cion con hiperactividad. En otros casos no afectan al funcionamiento intelectual
global de la persona, aunque algunos de sus procesos psicoldgicos [como la
cognicidn social, el lenguaje o las funciones ejecutivas) pueden presentar un funcio-
namiento diferente al habitual (con puntos fuertes y débiles en el mismo) e impactar
en la manera en que la persona percibe, interpreta e interacciona con el entorno.

Los TEA afectan al neurodesarrollo desde las etapas prenatales del mismo, implicando
que el sistema nervioso se configura y funciona de manera diferente al desarrollo
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tipico a lo largo de toda la vida. Por esta razdn, el TEA no desaparece, aunque sus
manifestaciones pueden cambiar a lo largo del ciclo vital de la persona que lo
presenta. En este sentido, existen factores que van a tener una influencia determi-
nante en el desarrollo de la personay en su calidad de vida.

Han de tenerse en cuenta dos aspectos esenciales con relacién a los enfoques
basados en la calidad: la calidad de vida de la persona como un objetivo primordial de la
intervencion y, la calidad de la intervencidn en si misma como un medio de asegurar
los mejores resultados posibles en cuanto a independencia y autodeterminacion
(Barthélémy, Fuentes, Howlin, y Jan Van der Gaag, 2007). Basicamente, se identifican
tres aspectos fundamentales que van a incidir en la calidad de vida de la persona:

e Acceder a un diagnostico precoz y a una atencion temprana especializada.

e Disfrutar de recursos educativos y comunitarios, adecuados a las necesidades y
preferencias individuales.

* Disponer de una amplia red de apoyo social que fomente la participacion e inclusion
en la comunidad.

Ademas, los apoyos deben ser individualizados, y maximizar las oportunidades de
aprendizaje, de inclusién social y de desarrollo personal. También deben dirigirse
a la adaptacion del entorno social y comunitario para favorecer su accesibilidad,
asi como a garantizar la inclusion social de la persona con TEAy con ello el disfrute
de sus derechos en igualdad de oportunidades.

¢Cuadles son las causas de los TEA?

No es posible determinar una causa Unica que explique la aparicion de los TEA, si
bien si la fuerte implicacidon genética en su origen. Los estudios sobre investigacion
genética senalan la enorme complejidad de la arquitectura genética implicada en
los TEA (de la Torre-Urbieta, Won, Stein, y Geschwind, 2016; Chahrour, et al., 2016)
en la que intervendran tanto factores genéticos como ambientales que interactian
afectando al desarrollo del sistema nervioso y también en su funcionamiento
posterior. No obstante, por el momento estos elementos no se encuentran clara-
mente identificados, y alin es necesaria mucha investigacion al respecto.

En cualquier caso, el indice de prevalencia internacional de los TEA ha aumentado
significativamente en los Ultimos cuarenta afos. En este sentido, los primeros
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estudios sobre la prevalencia del autismo se publicaron en las décadas de 1960 y
1970, cuando se pensaba que el autismo era una afeccion, generalmente acompa-
fada de discapacidad intelectual. En ellos se hacian referencia a una prevalencia
de aproximadamente cuatro a cinco casos por cada 10.000 nifios (Christensen et
al., 2016). Las investigaciones mas recientes (Zablotsky, Black, Maenner, Schieve, y
Blumberg, 2015) apuntan que actualmente una de cada 68 personas nacidas vivas
podria presentar un trastorno de este tipo. Los datos de prevalencia que se apuntan
en el DSM 5 sefialan que el 1% de la poblacion podria presentar un TEA (APA, 2013).
Estas cifras implicarian que en Europa habria mas de 3,3 millones de personas con
TEA, y que sélo en Espana podrian residir mas de 450.000, aunque no todas se
encuentren correctamente identificadas y diagnosticadas.

Las razones de este incremento de la prevalencia ain no estan claras, aunque parece
que puede explicarse parcialmente por el avance en el conocimiento cientifico de los
TEA, en el mejor reconocimiento por parte de las familias y de los/as profesionales,
asi como por la adopcion de mejores practicas para el diagndstico de este tipo de
trastornos. En cualquier caso, tal y como ha puesto de manifiesto la OMS es posible
afirmar que la atencidn a los TEA debe considerarse una prioridad dentro de la aten-
cién a la salud publica (OMS, 2013).

Tradicionalmente se ha considerado que los TEA aparecen cuatro veces mas en
hombres que en mujeres (Dworzynski, Ronald, Bolton y Happé, 2012; Rutter, 2005).
Sin embargo, estos datos se estan cuestionando en la actualidad dado el aumento
de diagndsticos en nifas y mujeres que se esta produciendo en los ultimos anos
(National Association of Special Educational Needs, 2016). Estudios realizados en
los ultimos anos ponen de manifiesto que los procesos de deteccidn y diagndstico se
pueden ver afectados por determinados sesgos vinculados al género. Los diagnds-
ticos en el caso de las mujeres se retrasan aun mas que en el caso de los hombres
incluso cuando las manifestaciones son evidentes, y existe un mayor riesgo de que
reciban diagndsticos errdoneos o poco precisos (Gould y Ashton-Smith, 2011; Hiller,
Young, y Weber, 2016). Algunas razones que pueden explicar esta situacion apuntan
a sesgos de género en la propia practica profesional, y también en algunos casos,
a posibles diferencias en las manifestaciones del TEA en mujeres. Algunos trabajos
senalan que las mujeres desarrollarian estrategias de compensacién mas eficaces
que podrian enmascarar los déficit sociales y adaptativos (Lai, Lombardo, Auyeung,
Chakrabarti y Baron-Cohen, 2015} y dificultar la realizacion de un diagndstico.
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¢Los TEA se curan?

Los TEA no son una enfermedad, por tanto, no es algo que “se cure”. Con los apoyos
necesarios pueden tener una mayor calidad de vida, tanto las propias personas con
TEA como sus familias.

Los TEA son permanentes, es decir, se manifiestan a lo largo de toda la vida y tienen
un impacto muy importante en la vida de la persona y de su familia.

Aunque estas alteraciones no tienen cura, si son susceptibles de mejora con los
apoyos, recursos, servicios y tratamientos adecuados.

Una persona con TEA ;puede llevar una vida como una persona sin TEA?

De la misma forma que hemos comentado en el caso de las personas con disca-
pacidad intelectual, una persona con TEA también puede llevar una vida como una
persona mas en los distintos contextos en los que esté a lo largo de su vida, y es
deseable que asi sea.

Posiblemente necesitard apoyos para hacer determinadas cosas, o que algunos
entornos se adapten y hagan accesibles /comprensibles, pero es importante que
viva como un ciudadano mas.

Al igual que existen personas con TEA con grandes necesidades de apoyo que
necesitan ayuda y supervision, todo el tiempo, en muchos aspectos de sus vidas:
para comer, beber, asearse, peinarse, vestirse, desplazarse, etc. también las hay
que tiene una gran autonomia y no necesitan muchos apoyos para llevar una vida
como cualquier otra persona.

¢Cuales son las caracteristicas y dificultades mas senaladas de los TEA?

Dentro de las caracteristicas comunes encontramos alteraciones y dificultades en
las siguientes areas:

« Relacion social: Atencion conjunta; expresion facial; interés en compartir; ponerse en

el lugar del otro; comprender sutilezas sociales; identificar las emociones propias;
reconocer las emociones de los demas; inferir las intenciones de los otros.
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e Comunicacion: Comprension; expresion; intencion comunicativa; presencia de
ecolalias; uso funcional del lenguaje; desarrollo de funciones comunicativas.

* Comportamiento: Intereses; presencia de estereotipias; rituales y conductas
repetitivas; tendencia a la rutina; resistencia a cambios; hiperresponsibilidad
estimular.

« Imaginacion: Anticipar lo que va a suceder; abstraccion; creatividad; dar sentido a las
acciones; comprender las acciones causa-efecto; establecer metas en sus
conductas; organizar y comprender la informacion en su contexto.

En un porcentaje alto, las personas con TEA presentan asociados, como ya hemos
senalado anteriormente, otros trastornos del neurodesarrollo, como la discapacidad
intelectual (aproximado un 80%) o el trastorno por déficit de atencién con hiperac-
tividad.

Los TEA pueden tener altas capacidades para observar, analizar y memorizar detalles.
En general todos suelen ser muy sinceros y honestos. Ademas, la mayoria tiene
dificultades para comprender los dobles sentidos y buena capacidad para utilizar la
informacidn visual. Algunos pueden tener gran motivacion por intereses concretos.

Las dificultades mas importantes son las relacionadas con las alteraciones del
comportamiento, trastornos del sueno, tics, conductas autolesivas, estereotipias,
perseverancia respecto a ciertos temas de interés, fobias especificas, y ansiedad
ante cambios inesperados de rutina, dificultad para adaptarse a los cambios,
somnolencia y dificultades para mantener la atencion.

También tienen dificultad en las relaciones interpersonales debido a sus problemas
para comprender determinadas claves sociales y afectivas. Tienen dificultad para la
conversacion, sobre todo en relacion con la espera del turno, aprender a escuchary
mantener una distancia social adecuada.

¢Como se reconocen oficialmente los TEA?
Eldiagnostico de los trastornos del espectro autista puede ser dificil de hacer debido
a que no existen pruebas médicas, como un analisis de sangre, para diagnosticarlos.

Para hacer un diagndstico, los médicos observan el comportamiento y el desarrollo
del nino.
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4.2. Sindrome de Asperger

Dentro del conjunto de los Trastornos del Espectro del Autismo vamos a destacar en
esta guia el Sindrome de Asperger, por la dificultad que puede suponer identificar
los apoyos que necesitan las personas que tienen este sindrome. En un principio,
aunque estas personas parecen tener menos necesidades de apoyo, no dejan de
tener un trastorno del espectro autista con todo lo que ello conlleva. Se trata de un
trastorno del desarrollo que afecta la interaccion social reciproca, la comunicacion
verbaly no verbal, produce una resistencia para aceptar el cambio, inflexibilidad del
pensamiento y campos de interés estrechos y absorbentes.

Las caracteristicas fueron inicialmente descritas por Wing y Gould en el afo 1979.
Las personas con este sindrome son, generalmente, extremadamente buenos en
las habilidades de memoria (hechos, figuras, fechas, épocas, etc.) muchos sobre-
salen en matematicas y ciencia. Hay un rango en la severidad de sintomas dentro
del sindrome, el nino muy levemente afectado resulta a menudo no diagnosticado y
puede apenas parecer raro o excéntrico.

A pesar de que el sindrome de Asperger es mucho mas comun que otros tipos de
autismo, sigue siendo una condicién poco conocida y pocas personas, incluyendo
profesionales, saben sobre ella y mucho menos tienen experiencia contrastada.

A continuacion, vamos a senalar las dificultades que se pueden producir en diferentes
areas:

« Area social: dificultad para iniciar y mantener relacién con los demas, sobre todo
con iguales, por falta de empatia y de comprension de las sutilezas sociales. Si
aparece interés por interaccionar. Presencia de desajustes en el comportamiento
en diversos contextos sociales, pasando por dificultades para compartir juegos o
intereses.

* Area comunicativa: dificultades en la puesta en practica del lenguaje. Esto implica
comunicacion verbal y no verbal poco integrada, contacto visual pobremente modu-
lado para la interaccidn social y escaso lenguaje corporal, o deficiencias de la com-
prension y el uso de gestos. Suele haber falta de expresion de estados de animo o
emocionales propios, asi como comunicacion poco reciproca y empatica. Dentro del
lenguaje, ademas, podemos encontrar alteracion en el discurso narrativo, entonacion
monotona y literalidad.
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¢ Inflexibilidad mental o comportamental: contenido del pensamiento limitado y
obsesivo, intereses absorbentes, suelen mostrar angustia ante cambios pequenos,
dificultades con las transiciones entre actividades cotidianas o determinados
rituales (comer siempre los mismos alimentos, seguir siempre el mismo camino
a la escuela, etc.).

Ademas, frecuentemente se citan otro tipo de caracteristicas presentes en las
personas con diagndstico de sindrome de Asperger que es importante resaltar:

¢ Dificultades en la psicomotricidad.
« Hipersensibilidad a ciertos estimulos.

« Dificultades a la hora de percibir las sensaciones internas como el sentir frio o
calor.

* Alteraciones cognitivas relacionadas con la velocidad de procesamiento de la
informacion.

Segun el manual diagnoéstico DSM-V, no consta el diagnéstico clinico sindrome de
Asperger. Las dificultades anteriormente reflejadas en este documento, equival-
drian en el citado manual al Trastorno del Espectro del Autismo sin discapacidad
intelectual y sin retraso en el lenguaje.
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Aungue son muchos los sindromes de los que podriamos hablar nos hemos centrado
en aquellos que tienen un mayor nimero de casos en la poblacion.

SINDROME DE DOWN

Definicion El sindrome de Down es una alteracion genética que se produce
por la presencia de un cromosoma extra o una parte de él. Las
células del cuerpo humano tienen 46 cromosomas distribuidos en
23 pares. Las personas con sindrome de Down tienen tres cromo-
somas en el par 21 en lugar de los dos que existen habitualmente;
por ello, este sindrome también se conoce como trisomia 21.

Incidencia Se produce de forma espontanea, sin que exista una causa aparente
sobre la que se pueda actuar para impedirlo. Se observa en todas
las etnias, en todos los paises, con una incidencia de una por cada
600-700 concepciones en el mundo. Unicamente se ha demostra-
do un factor de riesgo, la edad materna (especialmente cuando la
madre supera los 35 afos) y, de manera muy excepcional, en un 1%
de los casos, se produce por herencia de los progenitores.

Se estima que en Espana viven unas 34.000 personas con sindrome
de Down, y un total de seis millones en el mundo. Los calculos
indican que entre el 30% y el 40% de las personas con discapacidad
intelectual tienen sindrome de Down. La esperanza de vida de una
persona con sindrome de Down ha aumentado considerablemente
situdndose en torno a los 60 afos en la actualidad.

La incidencia ha descendido notablemente, desde los 15 naci-
mientos con sindrome de Down por cada 10.000 bebés nacidos entre
1976-1980, a los 5,51 por 10.000 nacimientos en el periodo 2011-
2012. La tendencia sigue bajando por el descenso de nacimientos.

Caracteristicas | Las principales caracteristicas y las dificultades mas comunes con
y dificultades |las que se encuentran muchas de las personas que tienen este
sindrome son las siguientes:

Rasgos fisicos
- Cabeza braquicefalica (pequena y aplanada en la parte posterior).
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- Epicantus (pliegue del parpado superior que cubre la esquina
interna del ojo).

- Puente nasal aplanado.

- Hendiduras del parpado inclinadas hacia arriba.

- Manchas de Brushfield (pequenas decoloraciones blanquecinas o
grisaceas que se localizan en la periferia del iris).

- Boca pequena.

- Orejas pequenas.

- Pliegue nucal.

Sistema cardiovascular
-Cardiopatia congénita.

Sistema respiratorio
-Apnea obstructiva del sueno.

Sistema digestivo

-Enfermedad de Hirschprung (obstruccién del intestino grueso).
-Atresias gastrointestinales (obstruccién congénita del espacio
interno del tubo intestinal).

-Enfermedad celiaca.

Sistema musculo-esquelético

-Hipotonia.

-Surco palmar transverso Unico.

-Dedo quinto corto con clinodactilia (desviaciones de los dedos en el
plano transverso).

-Separacion entre el primer y segundo dedo del pie.

-Luxacion congénita de cadera.

-Osteoartritis.

-Inestabilidad atloaxoidea (compresién de la médula espinal).

-Problemas de la columna cervical.

-Osteoporosis.

Sistema endocrino-metabadlico
-Alteraciones tiroideas. Hipotiroidismo.
-Leucemia.
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Sistema visual

-Problemas oculares incluyendo cataratas y errores intensos de
refraccion (problemas de visidn que se producen cuando la forma
del ojo no le permite enfocar bien).

Sistema auditivo
-Sordera
-Otitis serosa media

Area senso-motora
-Pérdida sensorial.

Area cognitiva
-Enfermedad de Alzheimer.

Area del lenguaje

De grado variable, puede generar problemas en la sociabilizacion
porque afecta a la capacidad comunicativa de la persona y a su
expresién oral (habla).

Area socioemocional

En la medida en que los adultos con sindrome de Down envejecen,
existe un mayor riesgo de que se presenten ciertos trastornos de
salud mental comunes como depresidn, ansiedad, trastorno obsesivo
compulsivo y alteraciones del comportamiento.

El sindrome de Down no es una enfermedad, sino que es una condi-
ciony el efecto que la presencia de esta alteracion produce en cada
persona es muy variable. Las personas con sindrome de Down
muestran algunas caracteristicas comunes pero cada individuo es
singular, con una apariencia, personalidad, dificultades y habilidades
Unicas.

Se caracteriza por la presencia de un grado variable de discapacidad

intelectual y unos rasgos fisicos peculiares que le dan un aspecto
reconocible.
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PARALISIS CEREBRAL

Definicion

Incidencia

Caracteristicas
y dificultades
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La pardlisis cerebral es “un grupo de trastornos permanentes del
desarrollo del movimiento y de la postura, que causan limitaciones
en la actividad y que se atribuyen a alteraciones no progresivas
ocurridas en el desarrollo cerebral del feto o de la primera infancia”.
Se trata de una discapacidad producida por una lesion en el cerebro
que afecta a la movilidad y la postura de la persona, limitando su
actividad.

Tiene una alta incidencia, 1 de cada 500 personas tiene paralisis
cerebral. Es la causa mas frecuente de discapacidad en nifios y nifas
(puede cursar o no con discapacidad intelectual).

La paralisis cerebral puede ir acompanada de una discapacidad
sensorial o intelectual en mayor o menor grado, entre otras
(también puede verse afectada la comunicacion, la percepciény, en
algunas ocasiones, pueden darse trastornos del comportamiento).
El grado en el que esta discapacidad afecta a cada persona es dife-
rente, y viene determinada por la intensidad y el momento concreto
en que se produce la lesion. De modo que podemos encontrarnos
con personas que conviven con una paralisis cerebral que resulta apenas
perceptible, desarrollando una vida totalmente normal, frente a
otras que necesitan del apoyo de terceras personas para realizar
las tareas mas basicas de su vida diaria.

Se produce antes de que el desarrollo y crecimiento del cerebro se
haya completado. Puede ocurrir durante la gestacion, el parto o los
tres primeros anos de vida del nino o nina, ya que es en este periodo
de tiempo cuando el sistema nervioso central esta en plena madu-
racion.

Laparalisiscerebralesirreversibleypersistealolargodetodalavida,
aunque las consecuencias y los sintomas que se van manifestando
pueden cambiar, mejorar o empeorar.

La alteracion del sistema neuromotor influye en aspectos fisicos
como son la postura o el movimiento.
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Hay diferentes tipos de paralisis cerebral segun la afectacion de las
extremidades:

- Monoparesia: afecta sélo a un miembro, generalmente el brazo.
- Diplejia: afecta a ambas piernas.

- Hemiplejia: tienen un lado del cuerpo afectado.

- Tetraparesia: afecta a los 4 miembros.

Las personas con paralisis cerebral pueden presentar:

- Limitaciones neuromotoras con afectacion de miembros superiores
y/o inferiores.

- Afectacién de la musculatura.

- Dificultades para disociar los movimientos de las diferentes
partes del cuerpo.

- Movimientos involuntarios acentuados, afectando a la coordinacién
de los mismos, a su precision y al equilibrio.

En ocasiones se requiere la utilizacion de productos de apoyo para
la deambulacion y la manipulacion y se necesita apoyo de una
tercera persona para la realizacion de las actividades basicas de la
vida diaria. En los casos mas graves en los que hay afectacion de los
cuatro miembros no hay marcha auténoma ni capacidad manipu-
lativa.

Las consecuencias de estas dificultades pueden implicar problemas
en el desarrollo cognitivo, pues dificulta la interaccion con el medio
en mayor o menor grado, con las consecuencias que tiene esto en el
desarrollo de las habilidades espacio-temporales.

También pueden verse afectadas otras funciones como la atencion,
la percepcion, la memoria, el lenguaje y el razonamiento.
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SINDROME DE WEST

Definicion

Incidencia

Caracteristicas
y dificultades
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El Sindrome de West, se denomina también de los Espasmos Infan-
tiles, pertenece al grupo de lo que se llama “Encefalopatias epilép-
ticas catastroficas”. Los espasmos infantiles son un tipo especial de
ataque epiléptico que afecta fundamentalmente a ninos menores de
un ano.

Se distinguen tres grupos de pacientes:

- Sintomaticos: hay previamente signos de afectacion cerebral o se
produce por una causa conocida.

- Criptogenéticos: se intuye causa sintomatica, pero esta oculta y
no se puede demostrar.

- Idiopaticos: no existe causa conocida y tienen mejor prondstico.

Laincidencia esde 1 cada 2.000-4.000 nacimientos. Aparece durante
el primer ano de vida, sobre todo entre los 4 -7 meses de vida. Aunque
con poca diferencia, pero afecta mas frecuentemente a varones.

Las caracteristicas principales de este sindrome son:

Espasmos flexores, extensores y mixtos
Episodios de contracciones subitas, espasmos de cuello, tronco y
extremidades, siendo la mas tipica la de flexion, durante la cual
puede haber ausencias, alteraciones respiratorias, gritos, rubor,
movimientos oculares, sonrisa, muecas...

Retraso psicomotor

Pérdida de habilidades adquiridas y alteraciones neuroldgicas como
diplejia [paralisis que afecta a partes iguales a cada lado del cuerpol,
tetraplejia (parélisis de los cuatro miembros), hemiparesia (debi-
litamiento o ligera paralisis de una mitad del cuerpo), etc. Los nifios
muestran pérdida del tono muscular de sostén cefalico (si ya lo
habian adquirido), sedestacion, habilidad para sujetar objetos,
sonrisa social y deglucidn.

Electroencefalograma caracteristico
Enlentecimiento y desorganizacion intensos de la actividad eléctrica
cerebral, que se conoce como hipsarritmia.
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En el curso del proceso los lactantes disminuyen el tono muscular,
pierden la sonrisa, abandonan la prension de los objetos y sequi-
miento ocular, se vuelven irritables, lloran sin motivo y duermen peor.

La asociacion de espasmos y retraso psicomotor provoca importantes
limitaciones con un patron electroencefalografico de absoluto
desorden (episodios de espasmos, pérdida de conciencia, irregula-
ridades en la respiracion, cuadros de risa o llanto y expresiones en
la cara confusas, acompanadas de muecas, etc.).

SINDROME X-FRAGIL

Definicion

Incidencia

Caracteristicas
y dificultades

El Sindrome X-Fragil (SXF) es un trastorno genético del neurode-
sarrollo, hereditario relacionado con el cromosoma X. Provoca
dificultades intelectuales que varian desde simples problemas de
aprendizaje a discapacidad intelectual severa. Es la primera causa
de discapacidad intelectual hereditaria y la seqgunda causa genética,
y es causado por la mutacion de un gen (el FMR-1) situado en el
cromosoma X (el cromosoma que determina el sexo de una persona).

Las personas afectadas tienen el sindrome y las personas portadoras
pueden transmitirlo (aunque no presenten sintomas). En ambos
casos pueden ser hombres o mujeres. Son portadores 1 de cada 800
hombres y 1 de cada 238 mujeres. Estan afectados 1 de cada 4.000
hombresy 1 de cada 6.000 mujeres.

Las mujeres afectadas pueden presentar pocos sintomas ya que, al
tener dos cromosomas X, su cromosoma X sano produce normal-
mente la proteina FMRP y puede compensar la alteracion de su
otro cromosoma X, el “fragil”.

Muchas de las personas con Sindrome X Fragil pueden presentar
una o varias de las siguientes caracteristicas y dificultades:

Rasgos fisicos
En la mayoria es dificil encontrar caracteristicas externas que
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permitan identificarlos a primera vista. Hay personas con SXF que
no presentan nunca estos rasgos.

Los rasgos fisicos del SXF son muy variables y algunos no aparecen
hasta después de la pubertad. Son frecuentes:

-Cara alargada y estrecha.

-Orejas grandes y despegadas.

-Frente amplia y despejada.

-En los varones, testiculos muy grandes.

-Pies planos-valgos.

-Paladar en arco.

-Denticion irregular.

Sistema cardiovascular
-Dilatacion de la arteria aorta.
-Prolapso de la valvula mitral.

Sistema musculo-esquelético
-Hipotonia muscular.
-Hiperelasticidad en las articulaciones.

Sistema visual
-Estrabismo

Sistema auditivo
-Otitis frecuentes

Sistema reproductivo
-Algunas veces, las mujeres portadoras presentan POF (fallo ovarico
precoz) y también menopausia precoz.

Area senso-motora
-Las personas afectadas por el SXF empiezan a andar mas tarde
que los demas ninos.

Area cognitiva

-Discapacidad intelectual en cerca del 95 % de los hombres afectados
y en el 40% de las mujeres afectadas.

-Tienen generalmente grandes dificultades en determinadas areas
académicas (calculo, matematicas y lectoescritura) que no se
corresponden ni justifican con su nivel de desarrollo intelectual.
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Area del lenguaje

-Retraso al comenzar a hablar.
-Dificultades de comprension.
-Dificultades de expresion.
-Ecolalia.

-Lenguaje muy repetitivo.

Area socioemocional

-Déficit de atencidn.

-Hiperactividad.

-Problemas de conducta (descontrol, pataletas, rabietas).

-Ansiedad social.
-RasgoscaracteristicosdelTEA(Trastornosdel Espectrodel Autismo),
sobretodoenlaprimerainfancia:evitaciondelamirada,aleteodelas
manos (también se las muerden), hipersensibilidad a los estimulos
sensoriales, movimientos o lenguaje repetitivos.

En las personas con SXF son muy habituales las dificultades para
prestar atencion durante un periodo de tiempo determinado y la
hiperactividad o la impulsividad.

Pero quizd su mayor dificultad proviene de su ansiedad exce-
siva. Esta se debe en gran parte a su hipersensibilidad a los
estimulos sensoriales y determina a veces conductas inapro-
piadas. Los sonidos pueden resultarles excesivos o irritantes y
lo mismo les sucede a veces con el tacto (a algunos no les gusta
ser tocados o abrazados), la textura de la ropa, de ciertos
alimentos o la vajilla. También los sabores pueden resultar
demasiado intensos y muchos sienten rechazo hacia determinados
olores y perfumes. Cuando alguno de estos elementos entra en
juego, la persona con SXF se pone muy nerviosa y puede llorar,
tener una pataleta o hacer movimientos repetitivos que le calman.
A menudo mantener el contacto ocular con otra persona les supone
un grado tan alto de estimulacién que lo evitan, no mirando al otro
a los ojos.
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ESCLEROSIS TUBEROSA

Definicion

Incidencia

Caracteristicas
y dificultades
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La Esclerosis Tuberosa o Enfermedad de Bourneville es una enfer-
medad genética de herencia autosémica dominante, considerada
enfermedad rara, que hace que se formen tumores benignos en dis-
tintas partes cuerpo: en el cerebro, los ojos, los rifiones, el corazon,
los pulmones y la piel. No cursa con discapacidad intelectual en
todos los casos.

Afecta a 1 de cada 6000 nacidos y 1 de cada 3 afectados lo hereda,
mientras que el resto de afectados la adquiere como resultado de
una mutacion genética espontanea.

Por lo general, la Esclerosis Tuberosa se detecta durante los primeros
meses de vida. Algunas personas que la padecen tienen signos
y sintomas tan leves que no reciben el diagndstico hasta la edad
adulta, o bien nunca lo reciben. Otras personas sufren discapa-
cidades graves segun el tamano y el lugar donde se forman los
tumores y la epilepsia que padezcan.

Las caracteristicas y dificultades varian segun el afectado y pueden
comprender:

Sistema cardiovascular
-Problemas cardiacos.

Sistema respiratorio
-Insuficiencia pulmonar que puede provocar un colapso o liquido
alrededor de los pulmones.

Problemas renales
-Tumores renales que pueden llegar a poner en riesgo la vida, causar
presion arterial alta, sangrado o insuficiencia renal.

Tejido epitelial
-Anomalias cutdneas (manchas, zonas de piel engrosada vy lisa,
angiofibromas faciales).



Aspectos a
tener en cuenta

Guia sobre discapacidad intelectual y/o del desarrollo

Area cognitiva

-Discapacidad intelectual en algunos casos.

-Caracteristicas similares al TEA en algunos casos.

-Epilepsia refractaria (en el 90% de los afectados/as).

-Crecimiento de tumores en el cerebro que pueden producir hidro-
cefalia, epilepsia y ceguera segun el tamano del tumor.

-Déficit de atencion con hiperactividad.

-Hidrocefalia, dolor de cabeza y nduseas.

Area socioemocional
-Problemas de conducta (lesiones auto infligidas, agresion o
problemas de adaptacion social y emocional).

En el cerebro tienen tumores que normalmente son benignos pero
que, si son epileptégenos, es decir, que producen epilepsia son muy
problematicos, ya que desde el nacimiento padecen crisis convul-
sivas o epilépticas. En ocasiones llegan a tener hasta 40 crisis
epilépticas diarias. También pueden tener descargas, algun paciente
ha padecido hasta 200 diarias.

El problema de las crisis es que en la mayoria de los casos son
farmaco resistentes, no se pueden controlar con medicacion vy el
cerebro de la persona se queda deteriorado con retrasos irrever-
sibles en muchos casos, si no se les hace una cirugia de epilepsia
en las edades comprendidas entre los 2 y 4 afos. Mas adelante la
cirugia también esta indicada pero el prondstico es peor ya que el
cerebro estd mucho mas afectado y el nifio va a necesitar muchos
apoyos.

La evolucion y prondstico de la esclerosis tuberosa tiene tendencia

a progresar, aumentando las alteraciones ya existentes y afectando
a nuevos organos conforme la persona va teniendo mas edad.
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Incidencia
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Es una alteracion genética poco frecuente que se produce por una
delecion (pérdida) de entre 26 y 28 genes en el cromosoma 7, en la
banda cromosoémica 7q 11.23.

La delecion ocurre casi siempre durante la division celular que da
origen al espermatozoide o al évulo (meiosis).

El riesgo de que vuelva a darse un segundo caso de sindrome de
Williams de los mismos padres o en familiares cercanos es muy
poco probable. Sin embargo, las personas con sindrome de
Williams pueden transmitir la alteracion molecular al 50% de sus
descendientes (de manera autosémica dominante).

Para su abordaje clinico estad considerada como una enfermedad
rara por su baja prevalencia. Aparece en 1 de cada 7.500 nacimientos.

Las personas con Sindrome de Williams pueden presentar una serie
de caracteristicas clinicas, que no tienen por qué darse en todas
las personas de la misma manera, siendo necesario un seguimien-
to a lo largo de la vida. También pueden presentar dificultades en
diferentes areas que pueden darse de diferente forma.

Caben destacar las siguientes caracteristicas y dificultades:

Rasgos fisicos

-Frente estrecha.

-Aumento del tejido alrededor de los ojos.

-El cutis es algo laxo, con tendencia a presentar signos precoces
de envejecimiento, probablemente relacionados con la disminucion
de elastina.

-Nariz corta y ante vertida.

-Mejillas protuyentes y caidas con region malar poco desarrollada.

-Mandibula pequena.

-Labios gruesos.

-Mal oclusidén dental y esmalte débil.
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Sistema cardiovascular

El 75% presentan estrechamientos (estenosis) en algunos vasos
sanguineos, fundamentalmente en la adrtica supravalvulary en la
arteria pulmonar pero que también pueden afectar a otras arterias.

Sistema digestivo

-Estrenimiento cronico.

-Hernias inguinales.

-Posibilidad de que se formen diverticulos.

Sistema musculo-esquelético
-Laxitud o contracturas articulares.
-Alteraciones de la columna.

-Bajo tono muscular.

Sistema endocrino-metabélico

-Puede haber hipercalcemia transitoria durante la infancia.

-Retraso de crecimiento: es de origen prenatal y la mayoria de las
personas con este sindrome suelen alcanzar una talla como adultos
10/15 centimetros, inferior a la talla diana para cada familia, debido
en parte a una pubertad adelantada y a un brote de crecimiento
puberal pequeno.

-En los primeros meses de vida es frecuente que existan dificultades
alimenticias y complicaciones gastrointestinales.

-En algunos casos puede haber enfermedad celiaca asociada y /o
hipotiroidismo.

Area senso-motora

-Retraso psicomotor a la hora de alcanzar hitos del desarrollo
(control cefélico, sedestacion, arrastre, gateo, andar, etc.).
-Dificultades en el procesamiento de informacion sensorial: hiper
y/o hiposensibilidad a nivel tactil, gustativo, auditivo, olfativo,
visual, propioceptivo y vestibular.

Area cognitiva

-Déficit cognitivo leve o0 moderado.

-Déficit de atencidon con o sin hiperactividad.
-Dificultades en las funciones ejecutivas.
-Pensamiento inflexible.
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Area del lenguaje

-Retraso en la adquisicion del lenguaje.

-Dificultades en las funciones neurovegetativas [(succion, respiracion,
masticacién y deglucion)

-Nivel expresivo suele ser mayor que el nivel comprensivo.

-Algunas personas con SW no llegan a conseguir el lenguaje
verbal, de ahi la importancia de ofrecer sistemas alternativos
de comunicacidn.

Area socioemocional

-Presentan una naturaleza social extrovertida, con una gran sensi-
bilidad hacia los sentimientos de otros.

-Muy expresivos de sus propias emociones, especialmente de su
alegria, entusiasmo y sentido del dramatismo.

-Son altamente amigables y gregarios. Su funcionamiento psicolo-
gico les hace tener una intencién comunicativa alta.

-Dificultad para regular emociones, perseverancia respecto a ciertos
temas de interés, fobias especificas, y ansiedad ante cambios
inesperados de rutina y/o respecto a eventos futuros.

Sistema visual

-Estrabismo.

-Iris estrellado.

-Miopia.

-Dificultades viso espaciales.

Sistema auditivo

-Suelen presentar un aumento de la sensibilidad a los sonidos. Se
manifiesta por disminucion del umbral en el que determinados
sonidos se perciben como molestos y dolorosos (hiperacusia/
algiacusial.

-También son relativamente frecuentes las infecciones recurrentes
del oido medio en la infancia.

Sistema genitourinario

-Enuresis nocturna.

-Cierta susceptibilidad a infecciones urinarias.
-Nefrocalcinosis.
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Hay que destacar las dificultades que tienen en determinadas tareas
de aprendizaje:

-Areas que requieren habilidades finas de integracién, motoras
o visuales, incluyendo: tareas con lapiz y papel, especialmente
escritura y dibujo; aprender a atarse los cordones; contar objetos
dibujados en un papel, etc.

-Tareas que requieren analisis de espacio, incluyendo: aprender a
distinguir letras, especialmente aquellas que también se escriben
al revés. Por ejemplo: distinguir la ‘b’ de la 'd’, la 'p’ de la 'q’, etc.,
aprender “a distinguir ‘derecha de izquierda’, aprender a decir la
hora en un reloj circular, orientarse en una pagina llena de simbolos,
etc.

-Dificultades para encontrar palabras. En algunas personas esto
se hace mas aparente en situaciones de estrés. Por ejemplo, al
hacerles una pregunta que sélo tiene una respuesta correcta.
Para otros esto también representa un problema en su hablar
espontdneo. Muchos desarrollan la estrategia de ‘circunlocucion’
o hablar alrededor de la palabra.

-Dificultades en el aprendizaje de algunas habilidades matematicas,

incluyendo monedas, dinero, conceptos de tiempo y trabajar con
columnas de niumeros.
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Es un trastorno grave del desarrollo del sistema nervioso infantil
de base neuroldgica por mutacion del cromosoma X, que se desa-
rrolla a los 12-18 meses de vida.

Catalogada dentro del grupo de enfermedades raras que afectaa 1
de cada 10.000 / 15.000 recién nacidas.

El sindrome de Rett es una enfermedad rara del desarrollo neuro-
légico, que afecta principalmente a las ninas, caracterizada en su
forma tipica, por una fase de desarrollo normal, sequida (a los 12-
18 meses de vida) de una desaceleracion general del desarrollo
psicomotor, y de una pérdida de la capacidades cognitivas y motoras.
El sindrome de Rett estd causado, en mas del 95% de las formas
tipicas, por mutaciones en el Gen MECP2. Se han descubierto
otros genes mutados causantes de la enfermedad como CDKL5 y
el FOXG1. Frecuentemente se confunde con autismo o paralisis
cerebral.

Hay cuatro etapas del sindrome de Rett:

-Etapa |, llamada inicio prematuro, comienza generalmente entre
los 6y 18 meses de edad. Con mucha frecuencia se pasa por alto
esta etapa porque los sintomas del trastorno pueden ser muy sutiles
y los padres y los médicos no notan el retraso leve inicial en el
desarrollo. Esta etapa generalmente dura algunos meses, pero
puede durar mas de un ano.

-Etapa ll, o la etapa de destruccion acelerada, normalmente comienza
entre las edades de 1y 4 anos y puede durar semanas o meses.
Esta etapa puede tener una evolucion rapida o gradual a medida
que se van perdiendo las capacidades motoras de la mano y el
habla.

-Etapa lll, también llamada etapa de estabilizacion o etapa pseudo-
estacionaria, comienza generalmente entre las edades de 2y 10
anos y puede durar anos. La apraxia, los problemas motores y
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las convulsiones son prominentes durante esta etapa. Sin embargo,
pueden presentarse mejoras en el comportamiento, una disminu-
cion en lairritabilidad, el llanto y las caracteristicas de autismo.

-Etapa IV, llamada etapa de deterioro motor tardio, puede durar
anos o décadas y se caracteriza por una movilidad reducida. La
debilidad muscular, rigidez (tension) muscular, espasticidad
(musculos rigidos con espasmos ocasionales), distonia (aumento
en el tono muscular con postura anormal de las extremidades o
del tronco) y escoliosis [curvatura de la espina dorsal) son otras
caracteristicas resaltantes.

Entre las caracteristicas y las dificultades mas comunes de este
sindrome encontramos las siguientes:

Sistema respiratorio

-Trastornos ventilatorios como hiperventilacion intermitente.
-Episodios de apnea.

-Expulsiones forzadas de aire o de saliva.

-Neumonias por aspiracion.

Sistema digestivo
-Hipovitaminosis D.
-Reflujo gastroesofagico.
-Problemas digestivos.

Sistema musculo-esquelético
-Distonias.

-Escoliosis

-Problemas musculo esqueléticos.
-Hipotonia.

-Fragilidad dsea.

-Deformidades de manos y pies.

Area senso-motora

-Apraxia Motora generalizada.
-Pérdida de uso voluntario de las manos.
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-Trastornos de coordinacion y equilibrio con una posible pérdida de
la marcha.

-Estereotipias manuales tipicas como presién / torsion, aplausos,
frotar / lavarse las manos.

Area cognitiva

-Trastornos de ansiedad y de comportamiento.

-Crisis epilépticas de etiologia diversa y de dificil tratamiento.
-Trastornos del sueno.

Area del lenguaje

-Falta de aparicion o pérdida del lenguaje oral (sin palabras u
oraciones).

-Comunicacion a través de la mirada como consecuencia de la
ausencia de lenguaje.

Lasdificultadesmasrelevantesatenerencuentaencadaetapayalas
hemos senalado anteriormente.

Cabe destacar que el tratamiento del trastorno es sintomatico, se
centra en el manejo de los sintomas, y de apoyo, requiriendo un
esquema multidisciplinario. Pueden requerirse medicamentos para
controlar las irregularidades respiratorias y las dificultades
motoras y se puede utilizar tratamiento antiepiléptico para controlar
las convulsiones. Debe haber supervision regular para la escoliosis
y las posibles anormalidades del corazon. La terapia ocupacional,
la fisioterapia y la hidroterapia pueden prolongar la movilidad.
Algunos ninos pueden requerir equipo y ayuda especiales, tales
como soportes para detener la escoliosis, férulas o tablillas para
modificar los movimientos de la mano y programas alimenticios
para ayudarles a mantener el peso adecuado.

A pesar de las dificultades que acarrean los sintomas, la mayoria
de los individuos que tienen sindrome de Rett continlan vivien-
do bien hasta la edad adulta. Debido a que el trastorno es poco
comun, se sabe muy poco sobre la esperanza de vida y la prognosis
a largo plazo.
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SINDROME DE SOTOS

Definicion

Incidencia

Caracteristicas
y dificultades

El sindrome de Sotos presenta un cuadro clinico relacionado con
el sobrecrecimiento (las personas nacen con una talla elevada, ya
que se produce un crecimiento prenatal y postnatal acelerado). Es
una condicion genética que aparece cuando hay anomalias en el
gen NSD1 (ubicado en el cromosoma 5-5¢g35). Dichas anomalias
pueden ser mutaciones (cambios en la estructura molecular del
gen) o delaciones (falta de una copia del gen). En algunas personas
afectadas por el Sindrome de Sotos no existe la alteracion genética
del NSD1, y el diagndstico se hace por la clinica.

El sindrome de Sotos esta englobado en las denominadas “enfer-
medades raras o minoritarias”, puesto que afecta a 1 de 14.000
recién nacidos vivos. Hoy en dia esta en estudio la implicacion de
otros genes en este sindrome. Las personas afectadas pueden tener
hijos afectados por el Sindrome con una probabilidad del 50% en
cada gestacion.

Las principales caracteristicas y dificultades que encontramos en
este sindrome son las siguientes:

Rasgos fisicos

-Macrocrania (perimetro cefalico grande en relacion al perimetro
toracico).

-Frente prominente.

-Hipertelorismo ocular (distancia entre los dos ojos mayor de lo
normal).

-Arco del paladar muy alto.

-Manos y pies anormalmente grandes.

-Dolicocefalia (cierre prematuro y exclusivo de la sutura sagital o
interparietal del craneo, la cual une ambos huesos parietales).

-Alto peso en el nacimiento.

-Excesivo crecimiento en la infancia.

Sistema cardiovascular
-Cardiopatias.
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Sistema respiratorio
-Infecciones respiratorias.
-Asma.

-Alergias.

Sistema musculo-esquelético
-Escoliosis.

Sistema endocrino-metabdélico
-Hipoglucemia.

-Convulsiones.

-Temperatura basal baja.
-Hipertiroidismo.

-Mayor sudoracion.

Sistema visual
-Estrabismo.
-Nistagmo (movimiento involuntario de los ojos).

Sistema auditivo
-Otitis.

Area cognitiva
-Discapacidad intelectual ligera o moderada.

Area socioemocional

-Hiperactividad.

-Inquietud.

-Agresividad.

-Dificultad para relacionarse con iguales.

-Conductas obsesivas y necesidad de una rutina diaria.

Ademas, tienen mas probabilidades de padecer tumores que la
poblacion general.

En los ninos es importante tener en cuenta la edad del nino y no el
tamano (su gran tamano hace que se espere que la conducta del
niio sea la de un nifo mas mayor).
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No es posible establecer una pauta de tratamiento para los afec-
tados por el Sindrome de Sotos, ya que va a depender del estado
clinico de cada persona. A nivel médico hay que tratarlos segun
sus necesidades. Si es basica la estimulacién precoz, otras inter-
venciones (logopedia, psicologo...] van a depender también de las
caracteristicas de cada afectado.

Hay personas con este sindrome que llevan una vida auténoma
(aunque requieran de apoyos intermitentes o limitados) y otras
personas sin embargo que tienen grandes necesidades de apoyo.

SINDROME DE PRADER WILLI

Definicion

Incidencia

Caracteristicas
y dificultades

Es una enfermedad congénita, no hereditariay que no esta relacio-
nada con sexo, raza o condicion de vida. Se trata de una alteracion
genética que acompana a la persona afectada durante toda su vida.
Este sindrome se debe a distintas alteraciones en el cromosoma 15,
que afecta al hipotalamo, por lo que muchas de las funciones que
éste regula se ven seriamente afectadas. Algunos de los signos y
sintomas no se manifiestan en todos los afectados, ni aparecen con
la misma intensidad o frecuencia.

Para su abordaje clinico esta considerada como una enfermedad
rara por su baja prevalencia. La frecuencia estimada en poblacidn
general es 1 caso entre 15.000 a 25.000 nacimientos.

Las personas con Sindrome de Prader Willi pueden presentar una
serie de caracteristicas clinicas, que no tienen por qué darse en
todas las personas ni producirse de la misma manera, siendo
necesario un seguimiento a lo largo de la vida. Caben destacar las
siguientes caracteristicas y dificultades:

Rasgos fisicos
-Baja estatura (adultos).
-Manos y pies pequenos.

Sistema cardiovascular
-Trastornos cardiovasculares.
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Sistema respiratorio
-Trastornos respiratorios del sueno.

Sistema digestivo
-Incapacidad para el vomito.
-Ausencia de necesidad de beber agua.

Sistema musculo-esquelético:

-Hipotonia muscular: bajo tono muscular y poca capacidad para
realizar tareas que requieren ejecucién motora.

-Posible escoliosis en la adolescencia.

Sistema endocrino-metabdélico

-Apetito insaciable: falta de sensacidon de saciedad alimenticia, por
lo que el control del acceso a la comida debe ser total.

-Problemas en termorregulacion.

Sistema visual
-Problemas de vision (estrabismo y miopia).

Sistema genitourinario
-Hipogonadismo y desarrollo sexual incompleto.

Area sensomotora
-Excesivo cansancio y somnolencia diurna.

Area cognitiva

-Discapacidad intelectual en diferentes grados.

-Retraso en las etapas evolutivas.

-Memoria a corto plazo muy escasa y dificultades para mantener la
atencion.

-Elevado umbral del dolor.

Area del lenguaje

-Problemas del lenguaje y el habla, especialmente en lo concer-
niente al uso pragmatico del lenguaje, y por tanto, para la conver-
sacion. Perseveraciones verbales y fabulaciones.

Area socioemocional
-Dificultad para adaptarse a los cambios.



Aspectos a
tener en cuenta

Guia sobre discapacidad intelectual y/o del desarrollo

-Crisis emocionales.

-Enfados.

-Obsesiones (acumulacion, orden y rascado).

-Escasa tolerancia a la frustracion (les resulta muy costoso modular
sus emociones).

-Problemas de comportamiento, que se deben a una marcada
inflexibilidad mental.

-Tienen muchos problemas con los conceptos abstractos y con el
manejo del tiempo.

-Suelen hacer una interpretacion literal del lenguaje, lo que les
aisla en conversaciones largas o con tintes irdnicos.

-Sus respuestas emocionales no son las adecuadas al entorno,
dada la espontaneidad que les caracteriza y la falta de control
social en las respuestas que suelen exhibir, debido a que les
resulta muy costoso modular sus emociones.

-Dificultad en las relaciones interpersonales debido a sus problemas
para comprender determinadas claves sociales y afectivas.

Estas personas necesitan una supervision continua para evitar la
ingesta masiva de alimentos y una atencidon constante multi-
disciplinar para intentar paliar las distintas complicaciones que
pueden ir apareciendo a lo largo de su vida.

La expectativa de vida puede verse reducida debido a las compli-
caciones de la obesidad, aproximadamente sobre los 35 anos. Si
se consigue controlar la obesidad y sus complicaciones, esta
expectativa de vida mejora considerablemente. Para ello se
necesita una dieta estricta, con una disminucion de la ingesta de
calorias que llega a ser dramatica, y un programa de ejercicio muy
controlado.

No debemos olvidar que presentan una disminuciéon de la sensi-

bilidad frente al dolor, lo que dificulta el diagndstico de algunos
problemas.
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El sindrome de Angelman (SA] es un trastorno neuroldgico severo
de origen genético.

Para su abordaje clinico esta considerada como una enfermedad
rara por su baja prevalencia. Tiene una incidencia estimada de un
caso entre 15.000 a 30.000 nacimientos.

El SA no es reconocible habitualmente en los bebés, ya que los
problemas de desarrollo no son especificos en esa etapa. La edad
mas comun de diagnostico esta entre los 2 y los 5 afos, cuando
los comportamientos y rasgos caracteristicos son mas evidentes.
No obstante, los avances en genética han permitido un diagnoéstico
cada vez mas precoz.

Rasgos fisicos

-Prognatismo (mandibula prominente).

-Boca anchay con los dientes espaciados.

-Piel hipopigmentada (clara), cabello claro y ojos también claros
(en comparacion con la familia).

-Occipucio plano (parte posterior-inferior de la cabeza achatadal).

Sistema digestivo

-Lengua prominente (muchos padres describen que sus hijos
tienen la lengua muy grande y continuamente fuera de la bocal.
-Problemas para succionary tragar.

-Problemas de alimentacion durante la infancia.

-Babeo frecuente.

-Conductas excesivas de mascar/masticar.

-Estrenimiento.

Sistema musculo-esquelético

-Problemas de movimiento y de equilibrio, principalmente ataxia
al caminar (rigidez, torpeza y pérdida de coordinacion) y movi-
mientos temblorosos de las extremidades. Aunque la ataxia sea
leve, aparece una forma de caminar tipica: vacilante, inestable,
ligeramente inclinado hacia delante y con los brazos levantados y
flexionados.
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-Hipotonia troncal durante la infancia (no sujetan el tronco a la
edad que deberian hacerlo).

-Brazos levantados, flexionados, especialmente al caminar.

-Escoliosis.

-Reflejos hiperactivos de los tendones de las extremidades inferiores.

Sistema visual

-Estrabismo.

-Retraso en el desarrollo, funcionalmente severo.
-Discapacidad intelectual.

Area cognitiva

-Retraso o crecimiento inferior al esperado de la circunferencia de
la cabeza (perimetro cefalico).

-Crisis convulsivas (epilepsia) que comienzan habitualmente antes
de los 3 anos de edad. La gravedad de las convulsiones disminuye
con la edad, pero permanecen durante la vida adulta.

-Electroencefalograma anormal, con un patrén caracteristico (con
ondas de gran amplitud y picos lentos).

-Hipersensibilidad al calor.

-Trastornos del sueno: ciclos anormales de sueno, despertares
frecuentes y una disminucion de la necesidad de dormir.

-Atraccion hasta la fascinacion por el agua. También por objetos
crujientes, tales como cierta clase de papeles o plasticos.

Area del lenguaje
-Problemas en el habla: no existe lenguaje oral o hay un uso minimo
de palabras. La comprensidn oral es mayor que la expresion.

Area socioemocional

-El sindrome de Angelman es causa de una discapacidad grave,
tanto en el plano motor como intelectual. En consecuencia, la
enfermedad repercute profundamente en la vida de la persona
afectaday en la de sus familiares.

-Tienen menor capacidad de aprendizaje.

-El conjunto de los trastornos [motores, intelectuales, sensoriales)
provoca un enlentecimiento en la ejecucidn de tareas y una gran
fatiga.
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-Presentan trastornos de atencidon y concentracion que afectan al
aprendizaje.

-Conducta muy caracteristica en el comportamiento: risa o sonrisa
frecuentes, apariencia feliz.

-Personalidad facilmente excitable, a menudo con aleteo de manos.

-Hiperactividad, permanencia de la atencion durante poco tiempo.

Hay que destacar que la persona necesitara una serie de trata-
mientos y métodos que la ayuden a poder llevar una mejor calidad
de vida. Requerira tratamientos de fisioterapia, terapia ocupacional
y logopedia empleando métodos de comunicacion no verbal. Sera
necesario un tratamiento antiepiléptico, ya que las crisis suelen
presentarse a una edad muy temprana. En caso de trastornos graves
del sueno sera necesaria la administracion de sedantes.

Las personas que tienen este sindrome suelen ser menos activas
y tienen tendencia a la obesidad.

La disminucion de la movilidad junto con la aparicion de contrac-
turas articulares da lugar a dificultades para caminar y algunas
personas pueden necesitar silla de ruedas.

Nunca se alcanza una total autonomia.

La esperanza de vida es aparentemente normal.

SINDROME DE DRAVET

Definicion
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El sindrome de Dravet es un trastorno del neurodesarrollo que se
caracteriza por una epilepsia severa farmacorresistente. Su origen
es genético debido a una mutacion en el gen SCNTA.

Las crisis epilépticas son episodios de alteracion de la funcion del
cerebro en forma de hiperexcitabilidad neuronal. Durante ellas, la
senal eléctrica que utilizan las neuronas para comunicarse entre
si se propaga de forma desordenada y excesiva. Las crisis epilépticas
afectan a la corteza cerebral, donde se albergan las funciones
cerebrales que requieren de nuestra voluntad (por ejemplo, hablar,



Incidencia

Caracteristicas
y dificultades
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entender, pensar, memorizar, mover los musculos, prestar aten-
cion) y es la que recibe informacion de los 6rganos de la vision,
el oido, el tacto, el olfato y el gusto. Cuando se produce una crisis
epiléptica se alteran una o varias de estas funciones.

Se produce en 1 de cada 20.000 nacimientos. En la actualidad hay
diagnosticados en Espana unos 250 casos, pero se estima que hay
unos 2.000 casos en total a falta de diagndstico genético. Se consi-
dera una enfermedad rara por su baja prevalencia.

Este sindrome se empieza a manifestar durante el primer afo de
vida, con crisis generalizadas y unilaterales y en su inicio asociadas
a fiebre con una frecuencia de una o dos al mes. Con el tiempo
la duracion de las crisis disminuye, pero aumenta la frecuencia y
aparecen sin fiebre. Entre los factores que lo desencadenan estan:
cuadros febriles, cambios bruscos de temperatura corporal, la
estimulacion luminosa intermitente, emociones intensas, patrones
visuales desencadenantes de crisis, procesos viricos infecciosos.

A partir del segundo ano de vida se empiezan a observar sintomas
de retraso en el desarrollo cognitivo y psicomotor.

Entre las caracteristicas y dificultades mas importantes de este
sindrome se encuentran las siguientes:

Sistema Cardiovascular

-Riesgo de parada cardio respiratoria y muerte subita, donde en
algunos casos las crisis se alargan y no responden a la medica-
cion de rescate.

Sistema respiratorio
-Infecciones del sistema respiratorio.

Sistema digestivo

-Problemas de alimentacidn.
-Problemas de salud dental.
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Sistema musculo-esquelético

-Problemas de crecimiento y nutricion.
-Retraso psicomotor.

-Falta de coordinacién de los movimientos.

Area cognitiva

-Retraso en el desarrollo cognitivo.

-Trastornos incluidos dentro del espectro autista.
-Trastornos del sueno y fatiga.

-Problemas de concentracion, atencion y memoria.

Area del lenguaje

-Ataxia.

-Retraso en el habla.

-Dificultades para expresarse correctamente y vocalizar.

Area socioemocional
-Son habituales los problemas de conducta.

Las crisis responden mal al tratamiento antiepiléptico por lo que
se repiten con mucha frecuencia y aparecen en cualquier momento
del dia. Con el tiempo se reduce el nimero de crisis y en algunos
casos solo aparecen durante el sueno, lo que condiciona el descanso
de la persona afectada y de sus familiares. Después de sufrir una
crisis epiléptica la persona suele encontrarse cansada, somno-
lienta, confusa, con debilidad en algunas partes de su cuerpo, con
dificultades para hablar, etc.

Su recuperacion es lenta y esto afecta al desarrollo de las activi-
dades diarias.

Las combinaciones de farmacos y las altas dosis que se les admi-
nistran para disminuir el nimero de crisis condicionan los procesos
de aprendizaje.

Por otro lado, hay que tener en cuenta que la falta de coordina-
cion de los movimientos conlleva dificultades para desplazarse y
mantener el equilibrio lo que puede producir multiples caidas.
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Tienen problemas de concentracion, atencion, memoria y difi-
cultades para expresarse correctamente, a lo que se suman los
trastornos conductuales que repercuten en su capacidad de
comunicacion.

SINDROME DE MUENKE

Definicion Es una enfermedad congénita producida por mutaciones generadas
en el periodo prenatal del gen FGFR3 (4p16.3), que codifica el
receptor 3 del factor de crecimiento de los fibroblastos. El origen
es desconocido, en su gran mayoria se trata de mutaciones o casos
“de novo”. Afecta por igual a hombres y mujeres.

Incidencia | La incidencia estimada es de 1 por cada 30.000 nacimientos.

Caracteristicas | El sindrome de Muenke, dependiendo de cada caso, se caracteriza
y dificultades | por un fenotipo variable. Caben destacar las siguientes caracteris-
ticas y dificultades:

Rasgos fisicos

-0jos separados.

-Alteraciones palatinas.

-Asimetria facial.

-Pulgares anchos y dedos de los pies grandes.
-Clinodactilia (deformidad angular de los dedos).

Sistema musculo-esquelético

-Presencia de craneosinostosis (cierre prematuro de las suturas
del craneo, siendo la sinostosis coronal la mas habitual).

-Crecimiento cerebral limitado por el nimero y localizacion de las
suturas craneales.

Sistema visual
-Estrabismo.

Sistema auditivo
-Pérdida de audicion moderada.
-Hipoacusia sensorial en su mayoria.
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Aspectos a
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Area senso-motora
-Afectaciones del sistema nervioso central.

Area cognitiva o neurolégica

-Alteraciones neuropsicolégicas y funcionales para las actividades
de la vida diaria, que pueden correlacionar, o no, con discapacidad
intelectual.

-Epilepsia.

-Problemas para el aprendizaje.

-Presion Intracraneal.

Se deberan evaluar los resultados de las valoraciones del desarrollo
y de la conducta, de los exdamenes oculares, la logopedia y/o la edu-
cacion especial. EL abordaje quirdrgico se ofrece dependiendo de
la gravedad de la craneosinostosis. Por lo habitual, se realiza una
reparacion inicial de la craneosinostosis (generalmente a los 3-6
meses de edad], que consiste en un avance fronto-orbital con
remodelacion de la bdveda craneal. Puede ser necesaria una
reparacion transcraneal secundaria (o terciaria), con o sin contor-
neado extracraneal. La craneotomia de franja d6sea asistida por
endoscopia es un procedimiento mas reciente y menos invasivo,
por lo general utilizado antes de los 3 meses de edad.

El prondstico es variable. Se observan buenos resultados si los
pacientes son sometidos a una reconstruccion quirdrgica
temprana (dependiendo de la gravedad), asi como a un manejo
médico temprano y continuado de las manifestaciones neuroldgicas,
auditivas, oculares, del desarrollo y conductuales. La esperanza
de vida es normal.

SINDROME DE CORNELIA DE LANGE

Definicion
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Este sindrome tiene una causa genética, afecta a muchos érganos y
sus manifestaciones varian ampliamente entre los individuos afec-
tados, pudiendo ir desde relativamente leves a graves. Se reconoce
sobre la base de la configuracidn facial. La microcefalia y la disca-
pacidad intelectual son comunes, pero no invariables. Puede verse



Incidencia

Caracteristicas
y dificultades
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afectado el crecimiento prenatal y posnatal y presentar malforma-
ciones en las extremidades.

| La incidencia es de 1 por cada 10.000 a 20.000 nacimientos.

Entre las caracteristicas y dificultades mas comunes de este
sindrome se encuentran las siguientes:

Rasgos fisicos

-Bajo peso al nacer (usualmente, pero no siempre, por debajo de
2.200 g aproximadamente).

-Crecimiento retardado.

-Baja estatura.

-Cabeza pequena [microcefalia).

-Manos y pies pequenos.

-Cejas que suelen unirse en el medio.

-Pestanas muy largas.

-Nariz pequena y respingona.

-Labios finos en V invertida.

-Union parcial del segundo y tercer dedo del pie.

-Quinto dedo (menique) curvado.

-Fisura del paladar.

-Ausencia de elementos 6seos y musculares en el miembro supe-
rior o inferior (focomelia). Se encuentran en los casos mas seve-
ramente afectados.

-Falta de un dedo o0 mas de las manos o de los pies (oligodactilia).
Se encuentran en los casos mas severamente afectados.

-Llanto de tono bajo.

Sistema cardiovascular
-Defectos cardiacos.

Sistema digestivo

-Reflujo gastroesofagico.
-Anormalidades intestinales.
-Dificultades de alimentacion.

Sistema musculo-esquelético
-Problemas de coordinacion que en ocasiones afectan a la movilidad.
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Sistema endocrino-metabdlico
-Excesivo pelo en el cuerpo (hirsutismo).

Sistema visual y audicion
-Pérdida de audicion y vista.

Sistema genitourinario
-Se puede presentar en varones criptorquidia (no desciende un
testiculo).

Area cognitiva
-Convulsiones.
-Retraso en el desarrollo.

En cuanto a las caracteristicas conductuales tienen comporta-
mientos autolesivos.

TIPOLOGIA

Forma clasica: Los pacientes presentan retraso de crecimiento

pre y postnatal, discapacidad intelectual de mode-
rada a severa, problemas de comportamiento y en
un 20% de los casos malformaciones graves de las
extremidades superiores. Frecuentemente es cau-
sada por mutaciones en el gen NIPBL.

Forma mas leve: Los signos faciales son menos acusados, la discapa-

cidad intelectual y los problemas de comportamiento
son menores y no se observan alteraciones mayores
de las extremidades superiores. Sin embargo, algunos
casos cursan con epilepsia y un intenso reflujo
gastroesofagico. Su causa principal son mutaciones
en los genes SMC1A, HDAC8 ySMC3.

Hay que destacar que las personas que tienen este sindrome tienen
problemas de salud que provocan limitaciones en la ejecucion de
las actividades de la vida diaria. Entre ellos cabe destacar el
reflujo gastroesofagico que les provoca gran dolor y dificultades
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en la alimentacion, problemas de coordinacion que afectan a la
movilidad, problemas de vision, pérdida de audicién y alteracion
de conducta, asi como alteraciones cardiacas y epilepsia.

SINDROME DE MAULLIDO DE GATO (Sindrome 5p-)

Definicion

Incidencia

Caracteristicas
y dificultades

El sindrome del maullido de gato (también llamado sindrome 5p)
es una enfermedad cromosdmica congénita caracterizada por un
llanto distintivo que se asemeja al maullido de un gato.

Esta considerada como una enfermedad rara. La incidencia es de 1
por cada 50.000 nacimientos, existiendo alrededor de 900 afectados
en Espana. Se suele dar mas habitualmente en ninas.

Rasgos fisicos
-Llanto agudo al nacer (similar al maullido de un gato).
-Microcefalia (cabeza pequenal.

Aparato respiratorio
-Dificultades respiratorias.

Aparato digestivo
-Dificultades en la deglucidn.

Sistema musculo-esquelético
-Retraso en el crecimiento.

Sistema visual y audicion
-Problemas auditivos y visuales.

Area cognitiva

-Atencion labil y dispersa que a menudo dificulta su aprendizaje.

-Discapacidad intelectual.

-Falta de atencion, concentracion y planificacion que dificultan los
aprendizajes.
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Area del lenguaje

-Alteraciones del lenguaje expresivo, oral y escrito. Algunas personas
aprenden el lenguaje de signos como féormula alternativa de comu-
nicacion.

Area socioemocional

-Miedos, fobias, ansiedad. Es comun el temor ante algunos ruidos
y objetos.

-Conductas desafiantes, auto y heteroagresivas, aislamiento social
y timidez.

En cuanto al nivel de autonomia presentan especiales dificultades
para lavarse, vestirse y comer de manera autéonoma.

Cabe destacar que, en términos de comunicacion, los afectados
por este sindrome muestran grandes diferencias entre el grado de
comprension del lenguaje y sus posibilidades para expresarse. La
comprension suele ser casi completa, pero en la expresion pre-
sentan mucho retraso, lo que a veces induce a comportamientos
agresivos y retraimiento, aunque existen sistemas alternativos
para comunicarse, como el lenguaje de signos, pictogramas, etc.

A nivel intelectual, existen grandes variaciones en cuanto a la
discapacidad intelectual de cada caso, sin embargo, antiguamente
se les atribuia un cociente intelectual mucho menor que en la
actualidad, dado que no existian los métodos actuales de estimu-
lacion precoz.
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6.1. La Entrevista

A continuacion, exponemos claves importantes que hay que tener en cuenta a la
hora de hacer la entrevista de valoracion de dependencia a personas con discapacidad
intelectual y/o del desarrollo. Se recomiendan las siguientes pautas:

e Informar previamente sobre la duraciéon de la entrevista y sugerir la posibilidad
de que la familia cuente con la ayuda de una tercera persona en el desarrollo de
la valoracion si lo consideran necesario, especialmente en caso de personas con
grandes necesidades de apoyo, problemas de conducta o ninos pequenos, para
que la entrevista se pueda desarrollar de la mejor forma posible.

* Es recomendable que el valorador/a solicite algun informe actualizado del centro
donde acude la persona.

* Realizar una presentacion (nombre y apellidos del valorador/a, cuél es su labor y
en qué va a consistir la valoracion) asi como establecer un clima de confianza que
permita una entrevista mas fluida.

e Utilizar lenguaje cercano, claro y comprensible, asi como una actitud de escucha
activa.

* Dejar tiempo suficiente para que la persona responda.

e Cerciorarse de que la persona ha comprendido la pregunta y en el caso de que no
la entienda repetir ésta de otra forma hasta que la comprenda.

e Tener en cuenta las necesidades de la persona, si estad cansado, tiene sed, quiere
ir al bano, etc. asi como hacer descansos si se observa algun tipo de tension o
conflicto.

* Observar la actitud de la persona a la que se esta valorando y de la persona que
esta prestando el apoyo a la hora de contestar (si la actitud es autoritaria y coer-
citiva, si es paternalista, etc.) para que las respuestas sean lo més ajustadas a la
realidad.

e Tener en cuenta que hay personas que emplean Sistemas Aumentativos y Alterna-
tivos de Comunicacidn (SAAC) y los deben utilizar en la entrevista.
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* En el caso de personas que tengan problemas de comunicacion y no dispongan de
SAAC, hay que poner a su alcance los medios para facilitar dicha comunicacion,
prestar atencion a gestos o intencién comunicativa y fomentarla.

* Conocer la identidad de la persona de apoyo y el grado de conocimiento que tiene
de la persona con discapacidad intelectual y/o del desarrollo (el vinculo que tienen,
el tiempo que pasan juntos, actividades que suelen compartir, si tienen una buena
o mala relacién, etc.).

 Tener en cuenta que algunas respuestas, aunque parecen coherentes, no son acordes
ala realidad (bien por hacer alarde de una autonomia que no es real, o, al contrario).

e Contrastar directamente la informacion proporcionada (a través de informes,
pidiendo que se realice la tarea, etc.).

6.2. Abordaje de las actividades y tareas del baremo en las personas
con discapacidad intelectual y/o del desarrollo.

La valoracion de las personas con discapacidad intelectual y/o del desarrollo puede
resultar complicada por las limitaciones que tienen en ocasiones para comprender
la valoracion en siy las preguntas que van a tener que responder. Para facilitar dicha
valoracion a continuacion recogemos las diferentes actividades y tareas que van a
ser valoradas indicando en cada una de ellas las dificultades que pueden tener las
personas con discapacidad intelectual y/o del desarrollo en su realizacién y las
preguntas que se pueden hacer para poder contar con una orientacion mas precisa
de la dependencia de las personas que estan siendo valoradas.

COMER Y BEBER

Dificultades - Coordinacion motora.

- Conductas inadecuadas con la comida:(no utilizar correctamente
el menaje, no trocear los alimentos, no apreciar ni tener en cuenta
la temperatura de los alimentos, tragar sin masticar, coger comida
de otros platos y comensales, lanzar comida y/o menaje, escupir la
comidal.

- Impulsividad, ansiedad.

- Comprension de la actividad.

- Iniciativa.
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Apoyos - Claves visuales [pictogramas...).

- Apoyo fisico parcial-total para comery beber, apoyo verbaly fisico
para comer y beber, apoyo fisico y/o verbal puntual para cortar,
servir los alimentos, pelar...

- Indicacion/ Imitacion.

- Organizacidn horaria: planificacion de la tarea para que la persona
pueda anticipar y establecer rutinas.

- Ayudas técnicas: cubiertos, mangos, platos, vasos o tazas.

Las personas con discapacidad intelectual y/o del desarrollo pueden necesitar
ayuda para:

e Cortar o partir la comida en trozos.

* Regular la temperatura de los alimentos antes de ingerirlos.
e Usar cubiertos para llevar la comida a la boca.

e Acercarse el recipiente de bebida a la boca.

e Motivar la iniciativa para comer o frenar la ansiedad por la comida.

Estas actividades y tareas se valoran dentro y fuera del domicilio habitual. Hay que
prestar especial atencion a las conductas desajustadas (distorsion por ruidos,
texturas, obsesiones, ansiedad, rituales). Es importante valorar si la persona realiza
la tarea de acuerdo con los objetivos generales de comer y beber y si lo hace
siguiendo una conducta adecuada. Las personas con discapacidad intelectual y/o
del desarrollo pueden no mostrar ningun tipo de problema de desempefo en su
vertiente de ejecucion fisica, no obstante, puede haber problemas de desempeno en
su vertiente cognitiva y/o toma de iniciativa.

Preguntas orientativas:

« ;Sabes identificar los elementos que necesitas (alimentos, cubiertos, servilletas...)
durante las comidas?.

» ;Conoces la secuencia de pasos que debes seguir?.
* ;Reconoces los alimentos servidos? ; Como? (visualmente, a través del tacto...).

e ;Alcanzas los alimentos servidos? (si fisicamente puede alcanzarlos, cogerlos y
pincharlos con los cubiertos, y acercarlos a la boca...).
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* ;i Necesitas cubiertos adaptados? ; Qué tipo de adaptaciones utilizas?.

° ;Reconoces y comunicas cuando un alimento se encuentra en mal estado?.

e ;Sabes reconocer y comunicar la sensacion de “sed” o de “hambre”?.

* ;Reconoces y comunicas si los alimentos estan demasiado calientes o demasiado

frios?.

* ;Tienes una ingesta adecuada de alimentos? (por exceso o por defecto)? ;Tienes
sensacion de saciedad?.

Ejemplo: Maria come cuando hacemos que se siente en la mesa, coge lo suyo, lo de
los hermanos. Para ella los cubiertos no son necesarios...

HIGIENE PERSONAL RELACIONADA CON LA MICCION Y DEFECACION

Dificultades

Apoyos

- Indicar la necesidad.

- Coordinacién motora.

- Sentido y planificacion de la actividad.
- Iniciativa.

- Claves visuales.

- Guiones.

- Apoyo fisico total/parcial.
- Adaptaciones.

La persona con discapacidad intelectual y/o del desarrollo puede necesitar ayuda:

» Para recordar que tiene que ir al bano porque no es capaz de identificar la necesidad
de miccién y/o defecacion.

e Para controlar la falta de desinhibicién (quitarse la ropa antes de entrar en el bafo,
no cerrar la puerta de bafo, etc.).

 Para manipular la ropa: desabrochar/abrochar botones, bajar/subir cremalleras,
bajar/subir pantalones.

e Para limpiarse. No puede realizar los movimientos adecuados.
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e Para evitar/controlar conductas escatoldgicas.

Hay que tener en cuenta que algunas personas con discapacidad intelectual y/o del
desarrollo ante situaciones novedosas que les producen estrés y nerviosismo pueden
sufrir falta de control de esfinteres y hacerlo en un lugar inadecuado.

Asimismo, hay que tener en cuenta que en ocasiones las personas con discapacidad
intelectual y/o del desarrollo siguen tratamientos farmacoldgicos que les provocan
el uso frecuente del bano y puede provocar que puedan acudir a un lugar inapropiado
para ello.

Preguntas orientativas:

e ;Tienes que ir siempre acompanada al WC? ; Por qué?.

e ;Cuando estas fuera de casa vas solo al WC?.

e ;Cuantas veces al dia vas al WC? ; Tienes un programa de control de esfinteres?.

e ;Tienes en cuenta la privacidad e intimidad cuando vas al bano en aseos publicos
(cierras la puerta del bafo, sales vestido...)?.

 iNecesitas ayuda para desabrochar/abrochar botones, bajar/subir cremallera? y
ipara el resto de la ropa?.

* ;Necesitas ayuda para limpiarte? ; Utilizas el papel higiénico correctamente (ver si
suele atascar los bafios, utiliza un exceso o defecto de papel, ...)?.

« ;Tienes alguna conducta disruptiva u obsesiva en el bafo (conductas escatoldgicas,
exceso de tiempo en el bafo, obsesiones con instrumentos del bafo (grifos, cadenas,
etc.)?.

e Cuando se le cambia el panal ;colabora? ; Necesita productos de apoyo o ayuda de
otra persona?.

Ejemplo: Marta va al bano cuando le decimos que lo haga, yo estoy con ella todo el

rato en el cuarto de bano para que se levante, limpiarla y ayudarla con los botones
para que no salga semidesnuda.
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LAVARSE

Dificultades - Iniciativa.

- Sentido de la actividad.
- Programacion.

- Hipo/hiper sensibilidad.

Apoyos - Claves visuales.

- Guiones.

- Parcial-total, fisico/ verbal.
- Indicacion/Imitacién.

- Adaptaciones.

La persona podria necesitar ayuda para:

e |dentificar cuando esta sucio o cuando corresponde lavarse.

 Tener iniciativa de lavarse.

e Utilizar los medios y lugares adecuados en cada situacion.

* Echarse la cantidad de producto adecuada.

* Regular correctamente la temperatura del agua.

* Enjabonarse correctamente.

° Aclararse adecuadamente.

» Secarse bien las diferentes zonas del cuerpo.

Algunas personas con discapacidad intelectual y/o del desarrollo pueden desarrollar
fobias al agua. También podrian tener o mostrar cierta rigidez y/o negarse al momento
de la ducha.

En algunos casos pueden tener ciertos problemas de movilidad que les pueden

impedir desarrollar la accion de lavarse correctamente o manipular los grifos.
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Preguntas orientativas:

e ;Puedes identificar cuando estas sucio o manchado y necesitas lavarte? ; Te aseas
por iniciativa propia o hay que decirtelo?.

¢ ;Conoces los pasos que hay que seguir para lavarte? ;Cémo lo haces?.

* iNecesitas apoyo para acceder a la ducha/bafera?.

 ;Necesitas apoyo para abrir el grifo? ; Necesitas que alguien te regule la tempe-
ratura del agua?.

* ;Necesitas apoyo para asearte determinadas zonas del cuerpo?.

e ;Utilizas la cantidad adecuada de agua y de producto para tu aseo?.

Ejemplo: Marcos pone las manos debajo del grifo, jsiempre con agua hirviendo!,
pero no quedan limpias, aunque esté diez minutos.

OTROS CUIDADOS CORPORALES

Dificultades

Apoyos

- Iniciativa.

- Sentido de la actividad.

- Hipersensibilidad.

- Baja autopercepcidon personal y social.

- Guiones.

- Apoyos visuales.

- Desensibilizacion.

- Parcial-total, fisico / verbal.
- Indicacién/Imitacion.

- Adaptaciones.

La persona con discapacidad intelectual y/o del desarrollo puede necesitar ayuda:

e Para peinarse el cabello, en ocasiones la persona puede requerir apoyo para
sujetar el peine, llegar a zonas de la cabeza, peinarse correctamente e identificar
cuando se encuentra despeinada.
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» Para cortarse las unas, en ocasiones la persona puede presentar dificultades para
manipular tijeras, no tener precision suficiente a la hora de ejecutar la tarea, no
reconocer la necesidad de cortar o limar las unas.

» Para lavarse el cabello, en ocasiones la persona puede no repartir correctamente
el champu por la cabeza, no aclararlo correctamente o no secar el pelo de forma
adecuada.

* Para lavarse los dientes, en ocasiones la persona puede no acceder de forma ade-
cuada a piezas dentales, o no realizar la tarea por falta de interés o motivacion.
Pueden desconocer la colocacion de protesis y su cuidado.

Recalcamos la importancia de comprobar siempre que la persona valorada siga un
orden correcto en el desarrollo al realizar las tareas de otros cuidados corporales, si
lo hace en el sitio adecuado, lo demanda, si tiene un problema o no de higiene, etc.
A pesar de que esté incluido en toma de decisiones, segun el anexo 3 también se
tienen que tener en cuenta en esta actividad.

Preguntas orientativas:

« ;Tienes conductas desajustadas respecto a otros cuidados corporales (peinarse o
lavarse varias veces al dia, cortarse el pelo solo, cortarse excesivamente las unas,
morderse las ufas de los pies, etc.)

e ;Tienes hipersensibilidad o hiposensibilidad a que te manipulen el cabello?

 ;Con qué frecuencia te cepillas los dientes o la protesis? ; Como lo haces? ; Recoges
el cepillo, cierras el tubo de pasta, etc.?

 iNecesitas ayuda para cortarte las ufas (manos o pies)? ;Por qué? ;Con qué
frecuencia lo haces?

* ;Realizas la actividad de otros cuidados corporales (lavarse los dientes, cortarse
las uias, etc.) por iniciativa propia? ; Necesitas ayuda para llevarlos a cabo? ;Qué

tipo de ayuda?

e ;Utilizas los productos de higiene adecuadamente (champ sélo para el pelo, pasta
de dientes sélo para los dientes)?
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Ejemplo: Las unas se las tenemos que cortar cuando esta profundamente dormido,
jde otra forma es imposible!

VESTIRSE

Dificultades - Iniciativa.

- Secuenciacion.

- Motricidad.

- Normas sociales.

- Adecuacion a la climatologia.
- Hipersensibilidad.

- Derecho / revés.

Apoyos - Guiones de pasos y claves visuales.
Indicacion / Imitacion.
Parcial-total, fisico / verbal.
Adaptaciones.

Las personas con discapacidad intelectual y/o del desarrollo pueden necesitar
ayuda:

« Para manipular (ponerse y quitarse) su ropa.

» Para conocer el orden correcto de colocacion.

e Para aceptar algunos tipos de texturas (algunas personas con discapacidad inte-
lectual y/o desarrollo, sobre todo con autismo, tienen hipersensibilidad sensorial
y no soportan determinados estimulos (tactiles, visuales, auditivos...] por lo que

puede suponer un problema ponerse determinados tejidos.

» Para decidir sobre su vestido habitual (tomar decisiones acordes al clima o contexto
al que van a acudir).

* Para identificar si llevan suficiente o excesiva ropa (indicar si tienen frio o calory
adoptar las medidas oportunas: poner o quitar ropal.
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Algunas personas con discapacidad intelectual y/o del desarrollo ante situaciones
estresantes o nuevas pueden tener conductas poco adaptativas socialmente y/o
desinhibidas: como por ejemplo desnudarse en publico. También pueden tener
rituales o manias con algunas prendas concretas (querer llevar siempre una prenda
en concreto o un color, etc.) o con algunos elementos de vestido (morder mangas,
pellizcar algun tejido, etc.) para autorregularse.

Es frecuente que haya personas gravemente afectadas que no sepan como regular
su temperatura mediante el vestido o desvestido de prendas, lo que puede generar
riesgo para su salud (desmayos por exceso de calor, resfriados, gripes o problemas
mayores por exceso de frio) si no hay alguien que lo haga por ellos.

También hay personas que pueden presentar dificultades con el calzado o con
elementos de vestir que son complementos como gorros y bufandas y que no sepan
ponerlos sin ayuda total o parcial.

Preguntas orientativas:

* ; Eliges tu propia ropa al vestirte?

e ;Eliges tu ropa acorde al lugar o actividad que vas a realizar? ;Eliges tu ropa
acorde al clima?

 ;Necesitas que alguien te diga en qué orden va la ropa? ;Necesitas que alguien
esté presente para que te anime a continuar vistiéndote?

e i Puedes ponerte cualquier prenda solo? ; Hay algin material o tejido que no quieras
ponerte? ;Hay algln tipo de cierre (botdn, cremallera) que no puedas manipular

o no toleres?

* ;Si te cambian el lugar donde suele estar tu ropa o calzado ya no puedes recono-
cerlo ni cogerlo?

Ejemplo: Dani se quitaba siempre el jersey aunque hiciera frio, hasta que descubri
que ese material le molestaba y lo cambié por otro.
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MANTENIMIENTO DE LA SALUD

Dificultades - Expresion de emociones, malestar y dolor.

- Ausencia de conciencia del peligro.

- Ingestion de sustancias, trafico, alturas, etc.
- Iniciativa.

- Hipersensibilidad.

Apoyos - Claves visuales.

- Adaptaciéon del entorno.

- Supervision.

- Parcial-total, fisico/ verbal.
- Indicacién/Imitacion.

Las personas con discapacidad intelectual y/o del desarrollo pueden necesitar
ayuda para:

e |dentificar qué les ocurre.

* Exponer a terceros de forma comprensible lo que les pasa.

e Aplicar las medidas terapéuticas recomendadas.

e Detectar peligros dentro del hogary fuera del domicilio.

e Detectar el peligro en desplazamientos.

* Pedir ayuda cuando se pierda o desoriente.

 Conocery aplicar medidas de planificacion familiar (anticonceptivos)
e Solicitar ayuda ante situaciones de emergencia.

e Controlar conductas de escapismo y/o bloqueo producidas por situaciones que no
conocen o no controlan.

* Prevenir problemas de salud por estereotipias (movimientos repetitivos).
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También hay que tener en cuenta si la persona desarrolla acciones contrarias al
mantenimiento de la salud propia o de terceros, por ejemplo: autoagresiones o hete-
roagresiones. Hay personas que tienen graves problemas de conducta que suponen
un gran riesgo para ellos mismos y para terceros, lo que implica una gran necesidad
de apoyo para la realizacion de las actividades de la vida diaria.

Es frecuente en personas con discapacidad intelectual y/o del desarrollo gravemente

afectadas que tengan problemas de estrefimiento (muchas veces producidos por la

falta de movilidad] y hay que hacer un registro del control de esfinteres para prevenir

problemas de salud, pues ellas mismas no pueden decirlo o registrarlo.

Preguntas orientativas:

* ;Sabes identificar un malestar fisico o emocional?.

e ;Sabes identificar el foco del dolor? ; Sabes identificar cuando debes ir al médico?.

* ;Sabes explicar a un médico lo que te ocurre de forma comprensible?.

e i Aplicas los tratamientos y recomendaciones que te indica el médico sin necesidad
de que nadie te lo diga? (esto va desde la medicacidn prescrita hasta recomenda-
ciones sobre dietas adecuadas segun las necesidades de salud, recomendacion

de ejercicio fisico, etc.).

« ;Tienes otros problemas de salud asociados (epilepsia, diabetes, celiaquia, tras-
tornos del sueno, etc.)?.

» ;Percibes los peligros o riesgos evidentes (sustancias toxicas, gas abierto, sarte-
nesy cacerolas en el fuego, abrir la puerta a extrafos, ventanas abiertas...) y eres
capaz de evitarlos?.

e i Provocas situaciones de riesgos? ;En qué casos?.

 ;Reaccionas ante un peligro? ;Serias capaz de pedir ayuda ante una emergencia
médica?.

Ejemplo: Sabemos que Sandra esta enferma cuando se enfada y llora por todo.
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CAMBIAR Y MANTENER LA POSICION DEL CUERPO

Dificultades - Hiperactividad.

- Iniciativa.

- Hipo/hipersensibilidad.
- Sentido de la actividad.
- Autoestimulacion.

Apoyos - Adaptaciones.

- Parcial-total, fisico/ verbal.

- Programacion de cambios posturales.
- Supervision.

Algunas personas con discapacidad intelectual y/o del desarrollo, al tener patrones
de comportamiento, intereses y actividades muy restringidas, repetitivas y estereo-
tipadas que se manifiestan, entre otras cosas, por manierismos motores estereo-
tipados y repetitivos (por ejemplo: sacudir o girar las manos o dedos, realizar
movimientos complejos de todo el cuerpo) pueden desarrollar lesiones ortopédicas
o traumatolodgicas, como son alteraciones morfoldgicas, posturales, inclinacion
andmala de la columnay alteraciones de la rotacion en miembros inferiores, desta-
cando anomalias en la rotacion del fémury fracturas, debidas a estereotipias, com-
portamientos repetitivos, problemas en la marcha o posturas anémalas.

Las personas con discapacidad intelectual y/o del desarrollo pueden necesitar
ayuda para:

e Conocer y aceptar los tiempos en los que deben permanecer tumbados, sentados
o de pie.

« Controlar su tono muscular (alto/bajo) en caso de ser diferente.

Es importante valorar si la persona realiza la tarea de acuerdo con los objetivos
generales de cambiar y mantener la posicion del cuerpo y si lo hace siguiendo una
conducta adecuada. Las personas con discapacidad intelectual y/o del desarrollo
pueden no mostrar ningln tipo de problema de desempefo en su vertiente de
ejecucion fisica, no obstante, pueden mostrar problemas de desempeno en su vertiente
cognitiva y/o toma de iniciativa.
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Preguntas orientativas:

» ;Comunicas que sientes dolor cuando una postura te resulta incomoda? ;Tienes
un umbral del dolor alto o bajo?.

¢ ;Necesitas sistemas aumentativos/alternativos de la comunicacion para saber y/o
comunicar que necesitas cambiar de postura?.

« ;Identificas las partes de tu cuerpo (miembros superiores, inferiores)?.

e ;Tienes estereotipias?, ;Como son las mismas y con qué frecuencia se producen?.
e ; Tienes exceso o falta de iniciativa, obsesiones, etc.?.

* ;Como es tu tono muscular? ;Normal, alto o bajo?.

* ;Necesita productos de apoyo para realizar las transferencias corporales (gruas,
camillas, etc.)?.

Ejemplo: Acabo cansada, Pedro no para quieto un momento, se sienta y se levanta
durante cualquier actividad.

DESPLAZARSE DENTRO DEL HOGAR

Dificultades - Conciencia del peligro.
Iniciativa.
Comprension de los desplazamientos.

Apoyos - Claves visuales.
Apoyo fisico/verbal.
Adaptaciones.

La persona con discapacidad intelectual y/o del desarrollo puede necesitar ayuda para:
e Acceder a alguna de las estancias del hogar.

» Saber que tiene que dirigirse a una determinada estancia segun la actividad que
vaya a realizar (desplazamientos con sentido).
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Preguntas orientativas:

e ;Tienes algun problema para saber a qué estancia de la casa dirigirte segun lo
que necesites en ese momento (vestirse en el dormitorio, comer en la cocina,
asesarse en el bano, etc.)?

 ;Hay algun sitio del hogar al que no puedes acceder? ;Por qué motivo?.

e ;Vas por ti mismo o hay que indicarte que lo tienes que hacer?.

 ;Permaneces solamente en una o dos estancias de la casa? (determinacién de
aislamiento social).

* ;Sabes utilizar los pestillos adecuadamente?.

¢ ;Necesitas productos de apoyo o ayuda de una tercera persona para desplazarte
dentro del hogar?.

Ejemplo: Sabe ir de un sitio a otro de la casa, pero voy detras de él jno me fio! La
ultima vez se estaba lavando con el grifo de la cocina.

DESPLAZARSE FUERA DEL HOGAR

Dificultades

Apoyos

Conciencia del peligro.
Planificacion.
Comunicacion.
Secuenciacion.

Guiones de pasos y claves visuales.

Adaptaciones.

Entrenamientos individualizados, repeticion y especificacion de
imprevistos y soluciones.

Supervision.

A la hora de salir del hogar la persona con discapacidad intelectual y/o del desarrollo
puede necesitar ayuda para:

e Conocer el camino y el recorrido a seguir.
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e |dentificar senales y lugares.

* Resolver imprevistos que puedan surgir en los trayectos.

e Interpretar senales y carteles.

» Afrontar miedos y fobias a ir solo por la calle.

En muchos casos la persona suele necesitar un entrenamiento o acompanamiento
para que pueda aprender a desenvolverse solo por el entorno y asi poder aprender
los trayectos, conocer con antelacion el lugar donde va a tener que dirigirse y de esta
manera coger confianza y perder miedos.

Preguntas orientativas:

* ;Sales solo a la calle? ;Con qué frecuencia? ;Qué tipo de desplazamientos haces
fuera del hogar?.

e ;Sabrias identificar una situacion de peligro en la calle? ; Cual es tu reaccion?.

* Si hay un cambio en la trayectoria o un imprevisto ;De qué manera lo solucio-
narias?.

* ;Sabes leer e interpretar senales?.
e ;Serias capaz de pedir ayuda?.

 ; Necesitas productos de apoyo o ayuda de tercera persona para desplazarte fuera
del hogar? ; Tienes algun problema por ello para desplazarte fuera de casa?.

* ;Siel entorno es desconocido tienes alguna dificultad para desplazarte al sitio?.

Ejemplos: Lo que mas me asusta no es que vaya sola, es que se quede bloqueada si
le ocurre algo y no pida ayuda. Si no conoce el sitio no hay quien le saque de casa.
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TAREAS DOMESTICAS

Dificultades - Iniciativa.

- Resoluciéon de problemas.
- Planificacion.

- Conciencia del peligro.

- Relaciones sociales.

- Comunicacion.

Apoyos - Guiones de pasos y claves visuales.
- Calendarios.

- Adaptacidn del entorno.

- Parcial-total, fisico / verbal.

- Indicacién / Imitacion.

Es importante tener presente que la persona con discapacidad intelectual y/ o del
desarrollo participa en las tareas domésticas si se le da una oportunidad real de
hacerlo, lo que conlleva una implicacion por parte de quien le apoya en la realizacion
de la tarea: por un lado, debera desarrollar las partes de la tarea que la persona
con discapacidad intelectual y/o del desarrollo no pueda realizary, por otro, debera
supervisar la parte de la actividad que si puede hacer. Es muy importante en este
aspecto la secuenciacion de la propia tarea por pasos. Hay que tener presente que,
para la persona con discapacidad intelectual y/o del desarrollo, la participacion en
esa actividad puede constituir uno de los momentos mas activos del diay que, como
tal, resulta absolutamente esencial.

Algunas actividades instrumentales facilitan la socializacion (por ejemplo, la prepa-

racion de la comida) o la inclusién en el entorno comunitario (por ejemplo, hacer la
compraly, como tales, pueden resultar no sélo muy estimulantes, sino indispensables.

La persona con discapacidad intelectual y/o del desarrollo a la hora de realizar las
tareas domésticas puede necesitar ayuda para:

e Conocer cuales son las tareas a realizar dentro de un hogar.

e |dentificar lo que esta sucio y lo que esta limpio.

* Reconocer la secuenciacion de pasos y la periodicidad de la tarea.
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e Utilizar los productos adecuados para cada tarea y en la cantidad adecuada.

e Conocer el funcionamiento de los electrodomésticos y utensilios a utilizar.

e Tener iniciativa para la realizacion de cada actividad.

» Tomar las medidas de seguridad adecuadas para cada tarea (saber qué productos
son toxicos, qué productos no se deben mezclar, no dejar la plancha encendida sin
supervision, etc.).

* Reconocer el sentido y la importancia de la tarea.

* Manejo del dinero en el caso de la realizacién de compras.

* Prever lo que es necesario comprar (tanto alimentos como productos y utensilios).

Preguntas orientativas:

e ;Tienes iniciativa para realizar las tareas domésticas?.

* ;Entiendes la importancia de estas tareas? ;Las ves necesarias?.

» iEres fisicamente capaz de llevarlas a cabo? ; Qué apoyos necesitas?.
* ;Reconoces los productos? ; Utilizas las cantidades adecuadas?.
 ;Conoces los pasos para realizar las diferentes tareas?.

 ;Eres capaz de darle una continuidad a la tarea? ;Necesitas un calendario de
tareas?.

* ;Conoces el funcionamiento de los utensilios y los electrodomésticos?.
¢ ;Cuando vas a la compra reconoces que productos hacen falta?.
* ;Manejas correctamente el dinero?.

* ;Realizas de manera repetitiva una misma tarea?.
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Ejemplos: A veces va a hacer la compra, pero siempre trae lo mismo.
Barre durante todo el dia, pero no recoge la basura acumulada del suelo.

TOMA DE DECISIONES

Dificultades - Iniciativa.

- Sentido de la actividad.

- Consecuencia de las elecciones.
- Relaciones sociales adecuadas.
- Control emocional.

- Deseabilidad social.

Apoyos - Secuenciacion y claves visuales.

- Adaptaciones.

- Opciones en progresion.

- Valoracion de implicaciones y consecuencias.
- Reforzamiento.

Las personas con discapacidad intelectual y/o del desarrollo pueden necesitar
ayuda para tomar decisiones relacionadas con:

e Decidir sobre la alimentacion cotidiana.

e Dirigir los habitos de higiene personal.

e Planificar los desplazamientos fuera del hogar.

e Orientar sus relaciones interpersonales con personas conocidas.

e Orientar sus relaciones interpersonales con personas desconocidas.
» Gestionar el dinero del presupuesto cotidiano.

e Disponer de su tiempo y sus actividades cotidianas.

» Resolver el uso de servicios a disposicion del publico.
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La toma de decisiones es transversal a todos los grupos de actividades y tareas. Es
importante explorar el circulo de apoyo de la persona, su estado de salud y su
contexto de vivienda, si vive de forma independiente, si lo hace en entornos prote-
gidos (residencias, viviendas tuteladas) u otros. Conocer también si existe modifica-
cion de la capacidad de obrar, qué tipo (total o parcial] y la persona que apoya en la
toma de decisiones.

Las evidencias demuestran que la toma de decisiones (autodeterminacion) es una
de las dimensiones de calidad de vida personal que menos desarrollada tienen

las personas con discapacidad intelectual y/o del desarrollo. Por ello incidimos en
algunas de las preguntas que ya habiamos seinalado previamente.

Preguntas orientativas:

¢ Decisiones sobre el autocuidado:

¢ ;Reconoces y comunicas la sensacion de “sed” o de “hambre?.
 ;Reconoces y comunicas cuando un alimento se encuentra en mal estado?.
« ;i Necesitas ayuda para decidir cudndo y qué comer?.

* ;Reconoces la necesidad de higiene?.

¢ Decisiones sobre movilidad:

e ;Tienes necesidad o deseo de realizar un desplazamiento?.
e ;Planificas los desplazamientos fuera del hogar?.

e ;Seleccionas el itinerario y el medio de transporte mas adecuado?.

¢ Decisiones sobre interacciones interpersonales:

¢ ;Te relacionas de manera adecuada al contexto y al entorno social?.

» ;Demuestras aprecio o respondes a los sentimientos de los demas?.
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¢ ;Controlas las emociones y los impulsos?.
¢ ;Manifiestas agresividad verbal o fisica?.

e ;Actlas de acuerdo a normas y convenciones sociales?.

¢ Decisiones sobre el uso y la gestién del dinero:

* ;Manejas el dinero de bolsillo adecuadamente (sabe calcular la devolucién
correctamente]?.

« ; Utilizas el dinero para los fines adecuados? (pide créditos sin pensarlo, compra
compulsivamente, etc.).

* ;Sabes hacer gestiones bancarias?.

¢ Decisiones sobre movilidad:

e ;Tienes necesidad o deseo de realizar un desplazamiento?.
e ; Planificas los desplazamientos fuera del hogar?.
¢ ;Seleccionas el itinerario y el medio de transporte mas adecuados?.

¢ Decisiones sobre el uso de servicios publicos:

« ;Utilizas los servicios publicos (educativos, sanitarios, de consumo, de ocio,
deportivos...) y los pagas adecuadamente?

Ejemplo: Lo que mas me cuesta es saber lo que quiere, siempre repite la ultima
opcion que le doy, si le cambio el orden, cambia su decision.
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A continuacidn, explicamos los tipos de servicios para personas con discapacidad
intelectual y/o del desarrollo incluidos dentro del catalogo del Sistema para la

Autonomia y Atencion a la Dependencia (SAAD]) y como afectan las prestaciones
del sistema a este colectivo:

1. Servicios de Promocidn de la Autonomia Personal.

CENTROS DE ATENCION RESIDENCIAL

2. Residencia con centro ocupacional, de formacién, oportunidades e insercion
laboral (RESCOFOIL).

. Residencia con Centro de Dia.
. Residencia con Centro de Dia para personas con autismo.

. Residencia para personas en proceso de envejecimiento prematuro.

o o1 N W

. Residencia para personas con discapacidad intelectual y problemas de salud
mental y/o alteracion de conducta.

7. Residencia para personas con discapacidad intelectual ligera o inteligencia
limite y problemas de salud mental y/o alteracion de conducta.

CENTROS DE ATENCION DIURNA
8. Centro ocupacional, de formacidn, oportunidades e insercion laboral (COFOIL).
9. Centro de Dia.

10. Centro de Dia para personas con autismo.

11. Centro de Dia para personas con discapacidad intelectual ligera o inteligencia
limite y problemas de salud mental y/o alteracién de conducta.

PRESTACIONES DE DEPENDENCIA
12. Prestacion econdmica por cuidados en el entorno familiar.
13. Prestacion vinculada al servicio.

14. Prestacion por asistente personal.
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1. Servicios de promocion de la autonomia personal: Aqui se incluyen servicios de
habilitacion y terapia ocupacional, estimulaciéon cognitiva, atenciéon temprana,
promocion, mantenimiento y recuperacion de la autonomia funcional; habili-
tacion psicosocial; apoyos personales y cuidados en alojamientos especiales
(viviendas tuteladas). Estos servicios se pueden pagar con Prestacion Vinculada
al Servicio.

CENTROS DE ATENCION RESIDENCIAL

2. RESCOFOIL: Recurso de vivienda, abierto a la comunidad, cuya misién fundamental
consiste en proporcionar a las personas usuarias una atencion especializada
mediante programa individualizado consensuado, al que se responda por medio
de actividades de desarrollo personal, capacitacidon laboral, apoyos y gestion de
oportunidades, que contribuyan a conseguir resultados significativos en su bienestar,
participacion socio-laboraly en su calidad de vida en general.

3. Residencia con centro de dia: Recurso de vivienda para personas con discapacidad
intelectual y alto nivel de dependencia, a fin de conseguir el maximo desarrollo de
sus capacidades y posibilidades de integracion social.

4. Residencia con centro de dia para personas con autismo: Recurso de vivienda
para personas con autismo, a fin de conseguir el maximo desarrollo de sus capa-
cidades y posibilidades de integracion social.

5. Residencia para personas en proceso de envejecimiento prematuro: Recurso
de vivienda para personas en proceso de envejecimiento prematuro, dirigida a
evitar el deterioro en el maximo grado posible, asi como realizar actividades de
ocio y normal convivencia, para personas adultas dependientes con discapacidad
intelectual, mayores de 45 afos, que, por su especial situacion de edad y discapa-
cidad, no puedan adaptarse a las actividades de un centro ocupacional.

6. Residencia para personas con discapacidad intelectual y problemas de salud
mental y/o alteracion de conducta: Se trata de un tipo de atencidn residencial
especifico para personas con discapacidad intelectual que ademas presentan
graves trastornos de conducta o problemas de salud mental.

7. Residencia para personas con discapacidad intelectual ligera o inteligencia
limite y/o alteracion de conducta: Plazas residenciales temporales, normalmente
con una duracion de dos afos (prorrogables), para personas con discapacidad
intelectual ligera o inteligencia limite y problemas de salud mental y/o alteracion
de conducta anadida que tengan una edad comprendida entre los 18 y los 40 anos.
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CENTROS DE ATENCION DIURNA

7.

10.

COFOIL (formacién, oportunidades e insercién laboral]: Centro de atencién
diurna que se concibe como un recurso abierto a la comunidad, cuya misidn
fundamental consiste en proporcionar a las personas usuarias una atencion
especializada mediante un programa individualizado consensuado, que recoja
actividades de desarrollo personal, capacitacion laboral, apoyos y oportunidades,
que contribuyan a conseguir resultados significativos en su participacion socio-
laboral 'y en su calidad de vida.

.Centro de Dia: Centro de atencidon diurna que proporciona a personas con

discapacidad intelectual y necesidades de apoyo generalizado, habilitacién
personal y social, rehabilitacion y asistencia especializada con objeto de potenciar
el maximo desarrollo de sus capacidades y posibilidades de integracion social
y prevenir la progresion de situaciones de deterioro. En funcion de sus caracte-
risticas y especialidad, los servicios y programas de actuacidn de estos centros
son variables.

. Centro de Dia para personas con autismo: Tienen la misma finalidad que los

centros de dia generales para personas con discapacidad intelectual y necesi-
dades de apoyo generalizado, pero son especificos para personas con trastorno
del espectro del autismo con grandes necesidades de apoyo, con un programa de
actuacion especifico para este colectivo.

Centro de Dia para personas con discapacidad intelectual ligera o inteligencia
limite y problemas de salud mental y/o alteracion de conducta: Se trata de
centros de atencidn diurna para personas con discapacidad intelectual ligera o
inteligencia limite y problemas de salud mental y/o alteracion de conducta, de 18
a 40 anos. Son plazas temporales de dos afios (prorrogables).

PRESTACIONES DE DEPENDENCIA

12.

Prestacion econdmica por cuidados en el entorno familiar: Es una cuantia
economica mensual que perciben las personas en situacion de dependencia
para que puedan ser atendidas por cuidadores no profesionales en su domicilio.
El fin de esta prestacion es contribuir a los gastos derivados de la atencion a
la persona en situacion de dependencia. Normalmente, las personas con
discapacidad intelectual y/o del desarrollo se benefician de esta ayuda cuando
se encuentran todavia en etapa escolar y/o no participan en ningun servicio de la
red de atencion a la Dependencia.
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Prestacion econdmica vinculada al servicio (cheque servicio): Es una prestacion
econdmica periddica que tiene como finalidad contribuir a la financiacion del
coste de un servicio privado, debidamente acreditado, cuando no sea posible el
acceso a un servicio de la red publica.

Es habitual que las personas con discapacidad intelectual y/o del desarrollo utilicen
esta prestacion, de manera transitoria hasta la adjudicacién de una plaza publica,
para sufragar los gastos derivados de la participacion en una plaza privada de
un recurso residencial o un centro de atencion diurna. También la utilizan para
sufragar otros servicios de promocién de la autonomia personal como terapia
ocupacional, estimulacion cognitiva, atencidon temprana, intervencion linglistica,
terapia psicoldgica, actividades culturales, formacion para la vida independiente,
servicios de ocio, programas de formacion postobligatoria, etc.

El usuario es el encargado de elegir la entidad privada que le va a prestar el
servicio. Debe asegurarse de que dicho servicio esta autorizado e inscrito en el
Registro de Entidades, Centros y Servicios de Accidn Social.

Prestacion econdmica de asistencia personal: Es una prestacién que se da a
la persona en situacion de dependencia para que pueda pagar a un asistente
personal, durante un nimero de horas, que facilite al beneficiario el acceso a la
educacion y al trabajo, asi como a una vida mas autdnoma en el ejercicio de las
actividades basicas de la vida diaria. La finalidad es promocionar la autonomia
de las personas en situacion de dependencia.

En el colectivo de personas con discapacidad intelectual y/o del desarrollo la
figura del asistente personal ha estado poco desarrollada durante muchos anos.
Actualmente se esta trabajando en ella mas intensamente para que estas personas
se puedan beneficiar de una figura de apoyo importante en el desarrollo de su
proyecto de vida.

El asistente personal tiene la funcidn de apoyar el proyecto de vida de la persona
con discapacidad mejorando la participacion de la persona en cualquier contexto
0 ambito de su vida. Todas las personas con discapacidad deben tener acceso a
servicios y apoyos necesarios para desarrollar su proyecto de vida, incluso aunque
se precisen apoyos para la toma de decisiones e incluso aunque se tenga que
recurrir a traductores vitales para interpretar su voluntad y preferencias como
es el caso de algunas personas con discapacidad intelectual y/o del desarrollo
con necesidades de apoyo generalizado (“Todo lo que quieres saber de la asis-
tencia personal”. Plena Inclusion Castillay Ledn, 2019).
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Més informacion en (Pagina web de la Comunidad de Madrid):
http://comunidad.madrid

Para informacion de otros servicios que no estan dentro de la cartera de servicios de
la Dependencia puede ponerse en contacto con el Servicio de Informacion y Orientacion
de la Federacion de Organizaciones de personas con discapacidad intelectual o del
desarrollo de Madrid [Plena Inclusion Madrid).

https://plenainclusionmadrid.org/ (Federacion Plena Inclusién Madrid).
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www.asperger.es (Asociacion Asperger Espanal.

www.aspergermadrid.org (Asociacion Asperger Madrid).

www.downmadrid.org (Fundacién Sindrome de Down Madrid).

www.aspacemadrid.org (Federacidon de Asociaciones de Atencion a Personas con
Paralisis Cerebral y discapacidades afines de la Comunidad de Madrid).

www.sindromedewest.org (Asociacion Sindrome de West).

www.xfragil.net (Asociacion X-Fragil Madrid).

www.esclerosistuberosa.org (Asociacion Esclerosis Tuberosa).

www.sindromewilliams.org (Asociacion Sindrome de Williams (ASWE]).

www.sindromewilliamscantabria.org (Asociacion Sindrome de Williams Cantabria).

www.rett.es (Asociacion Sindrome de Rett).

www.asociacionsotos.org (Asociacion Espafiola Sindrome de Sotos).

www.aespw.org (Asociacion Espafola Sindrome de Prader Willi).

www.angelman-asa.org (Asociacion ASA-Sindrome Angelman).

www.dravetfoundation.eu (Fundacidén Sindrome de Dravet).

www.ansapert.org (Asociacion Sindrome de Apert).

www.orpha.net (Portal sobre enfermedades raras y medicamentos huérfanos).

www.corneliadelange.es (Asociacion Cornelia de Lange).

www.fundacionsindromebp.org (Fundacion Sindrome 5P).
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