Trastornos genéticos

La maldicion de los impares

Cromosomas afectados
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Exceso (Tres copias) Exceso (triplete CGG) Falta (7q 11-23) Falta (UBE 3 A) Mutacion (NF1)

Sindrome de Down

- Trisomia = 90 — 95 %. Suficiente con una copia de mas de 21g22
Genética > (X epistasia afectada expres de todos - Traslocacion robertsoniana = 14 / 21 la mas habitual

- Mosaicismo = Generalmente menos afectacion
Genes del Crso 21 implicados en morfol dedos cara,

articul laxas, Sistem Inmune y sintesis de f—amiloide—> Relacién Alzheimer

- Reducc Cerebelo - Déficit motores y lenguaje
- Macrosc - Preservac estruc Pariet y Occipit = Mejor en tareas visuoespaciales
- Anomalias en Hipocampo > Problemas Memo Episddica agravados con edad
Nauroanatomia - Reducc Cx Frontal y Cingulado > Alteracidn Atencion y Funciones Ejecutivas
- Déficits arboriz Dendritas
- Microsc - Déficits estruc laminar Cx —» Patron activ difer incluso en tareas con

- Reduc Sinapsis y retras Mieliniz desempeiio similar a su grupo de edad

(- Retraso psicomotor = Hipotonia musc, ligam laxos, reducc fuerza y logitud extremidades
- Déficit de Atencidn e impulsividad

Desarrollo temprano  — - Alter en adquis y dess lenguaje = Dificult articulatorias, mejor comprensién que expresion

- Lateralizacion anormal = Posible base prob linglisticos

- Procesamiento de informacién audioverbal peor que visuoespacial

- Alteraciones Mnésicas > Memoria a Corto Plazo muy limitada, especial/ audioverbal



Sindrome X fragil
- Comportamientos compartidos con TDAH y discapacidad intelectual
Perfil Neuropsicolc’)gico< - Timido, vergonzoso, apegado a los adultos

- Genuinos - Perseverante en ciertos actos y preocupado x orden y limpieza
Amplia diversidad - Miedo a animales, situaciones o lugares
(de discap Intel con sint autis - Problemas de pronunciacion o habla
a Sind Xfr de funcionam elevado)

- 5—60 repeticiones ok
Genética = Repeticiones triplete CGG => Metilacion gen FMR1: - 60— 200 = Premutacién = Riesgo madre expansion de repet

->200 = Mutacion = Inactivac gen

- Generales: Antioxidantes (envej celular) e inhibidores de la metilacion / antag mGIuR5 *
Tatamiento farmacolégico - Déf Atencidén = Metilfenidato o Atomoxetina (inhib recap DA y NE)
- Sintomaticos - Ansiedad - ISRS
- Inestabilidad emocional = Risperidona (antipsicético atipico)

- Trastornos del suefio > Melatonina
* = FMRP = Disminuye sintesis de proteinas y mGIuR5 = Aumenta sintesis prot = Sintomas enfermedad x exceso de proteinas

- Area comunicativa = Entrenamiento lingiiistico, sobre todo formal
Intervencién Neuropsicoldgica temprana - Area cognitiva = Estimulacién gral. Especial atencién a funciones ejecutivas

- Area social > Actividades grupales para facilitar interaccidn con iguales

Sindrome de Williams
Por delecién 7q11-23

- Rasgos faciales patognomdnicos = Cara de duende
4 signos clasicos - Estenosis adrtica supravalvular

- Alteraciones en el crecimiento

Discapacidad intelectual
- Gran interés por lo social > Demasiado sociales

Rasgos neuropsicoldgicos - Procesamiento normal de emociones basicas, dificultad con las emociones complejas

- Mal funcionam circuitos amigdaloCx = Amigdala reacciona mas a estim + y menos a -



