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PREFACI

Com a mare d'una nena amb sindrome 22q11 i professional de I'ambit educatiu, sempre m'ha
preocupat que els docents no entenguin la meva filla o li posin etiquetes que no li corresponen.
Es el mateix motiu pel qual moltes families solliciten a la nostra associacié que organitzem xer-
rades als centres educatius, i sén cada vegada més les persones que, des de I'escola, ens venen
a demanar orientacio.

Ara per ara, amb prou feines tenen els centres alguna informacié sobre aquesta alteracié gene-
tica tan frequent i tan poc coneguda. Aixd, malgrat que la millor manera d'ajudar un alumne o
alumna amb sindrome 22q11 és coneixer la seva realitat per empatitzar amb ell o ella i aixi afavo-
rir-ne el procés d'ensenyament-aprenentatge.

Aquesta guia pretén servir com a eina per a aquests professionals. Esperem que entenguin aixi
les caracteristiques més frequients dels alumnes i les alumnes amb sindrome 22q11, pero també
fins a quin punt poden ser diferents els seus perfils. També que puguin posar nom a les manifes-
tacions d’aquesta alteracié i trobar pautes metodologiques que guiin el seu treball amb aquests
nens, nenes i adolescents.

Des de fa anys, a la Junta Directiva de I'’Associacié Sindrome 22q11 teniem la illusié de tirar en-
davant aquesta guia educativa per ajudar els professionals i les families, perd també, i sobretot,
els alumnes i les alumnes.

TINAT



Ha estat un plaer comptar amb els grans professionals que ens han donat suport, guiat i asses-
sorat i que han collaborat amb nosaltres en repetides i diferents ocasions. En aquesta guia, la
seva tasca i la seva experiéncia professional amb persones amb sindrome 22q11 era, senzilla-
ment, fonamental.

Vull esmentar també aqui com d'essencial ha estat el treball conjunt per a les autores d'aquesta
guia. Sense el suport incondicional i la motivacié que la Lara m’ha brindat, aquest projecte no
s’hagués fet realitat.

Els nens, nenes i adolescents amb sindrome 22q11 no sén diferents a la resta. Tenen, i és
important que els professionals de I'educacié ho sapiguen, unes caracteristiques i unes ne-
cessitats concretes, com la resta de I'alumnat. Quan entenguem aixo, llavors estarem parlant
d’inclusio real.

Gracies a COCEMFE per fer possible aquest projecte.

Aldha Pozo,
Presidenta de I'’Associacié Sindrome 22q11
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PROLEGS

Si tenim prop de 7000 malalties i alteracions genétiques considerades com a malalties rares, poc
freqlients o de baixa prevalenca, qué distingeix la sindrome de delecié 22q11.2 (de forma abreuja-
da, sindrome 22q11) de les altres? En la meva experiéncia professional, molt enriquida en els ultims
anys per la collaboracié amb un ampli grup d’especialistes d'altres paisos i pels nostres collegues
de I'Institut de Psiquiatria i Salut Mental de I'Hospital General Universitari Gregorio Marainén, ho
resumiria en tres punts basics:

@ La seva freqléncia, estimada entre 1:2000-4000 naixements, fet que la converteix en I'anomalia
cromosomica intersticial de major incidéncia en I'ésser huma.

@ La seva capacitat de passar desapercebuda, sobretot si no s'associa amb anomalies cardiaques
congenites o del paladar.

@ Elseu patro consistent (alhora que variable) de dificultats d’aprenentatge i trastorns del comporta-
ment, cosa que permet un seguiment proper i anticipat de possibles problemes i una intervencid
precog i especifica.

Durant la infancia, I'entorn escolar i la relacié amb altres de la mateixa edat sén aspectes fonamentals
en el desenvolupament. Les intervencions encaminades a millorar la integracié social i el rendiment
académic dels nens i nenes amb sindrome de delecié 22q11.2 redundaran, sens dubte, en un millor
prondstic a llarg termini i en un major grau d’autonomia personal a I'edat adulta.

Dr. Sixto Garcia-Minaur
Seccio de Genética Clinica, Institut de Genética Médica i Molecular (INGEMM),
Hospital Universitari La Paz, Madrid



El poeta Rainer Maria Rilke va afirmar que la veritable patria de 'home és la infancia. Tant la in-
fancia com l'adolescéncia son fonamentals pel que s'hi viu i perqué també s'hi dibuixa I'esbdés del
que sera la vida adulta. Perd no son facils. Liuny d'edulcorades (i sempre idealitzades) escenes de
pellicules i contes sensiblers, s’hi encaren arriscades aventures i perills, que no sempre acaben
bé i que en no poques ocasions comporten patiment emocional. Els nens, nenes i adolescents
amb sindrome 22q11 viuen aquestes etapes amb més dificultats que la majoria dels seus iguals.
Per ells gairebé tot és més complicat: es posen més vegades «malalts>» i han d’anar a consultes
mediques, d'infermeria i d'altres professionals; els costa més iniciar i mantenir relacions amb
amics i companys de classe, i també adaptar-se als canvis que la vida els comporta; senfronten
a més problemes d'aprenentatge i d'accés al mercat laboral i presenten més sovint simptomes
mentals, com ansietat i depressio, entre d'altres.

Els familiars constitueixen, com sempre passa, una peca clau en l'ordit emocional i vital de les
persones amb sindrome 22q11. Acompanyen aquests nens i nenes en les seves dificultatsien les
seves alegries i, cadascuU a la seva manera i des del seu lloc, les comparteixen i se les fan seves.

Aquesta guia suposa un pas molt important per a tots ells. Contribuira a millorar la seva qualitat
de vida a l'escola, lloc central en la infancia i adolescéncia, i, per tant, a millorar el seu present i
el seu futur.

Dr. David Fraguas
Cap de seccid de psiquiatria a I'Hospital Clinic San Carlos, Madrid

e Sindrome 22q11. Guia educativa
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INTRODUCCIG

tigues, interessos, capacitats i necessitats

Els sistemes educatius han de ser

dissenyats i els programes aplicats de manera,ql_Je tingum en c_:omp’:e tota
la gamma d'aquestes diferents caracteristiques | necessitats.>

(Unesco, 1994).

«Cada nen té caracteris _
d'aprenentatge que li sén propis.

La guia que teniu ara mateix a les mans pretén ajudar-vos a coneixer millor les persones amb
sindrome 22q11.2 (en endavant, sindrome 22q11), una sindrome genética complexa que presen-
ta alteracions en el neurodesenvolupament i una gran variabilitat en la manifestacié dels seus
simptomes. Com passa amb la majoria de les malalties rares o poc freqlients, és bastant desco-
negut per a la poblacid general, tot i que la seva incidéncia és d1:2000-4000 naixements.

La sindrome 22q11 inclou tant alteracions de pérdua (delecié) com de guany (duplicacid) de la
regié cromosomica 22g11, encara que habitualment es refereix al primer dels casos, que s'associa
amb altres anomalies congénites (de cor, de paladar, etc.). Mentre que la delecio es coneix des
de fa molts anys, quan es va descriure la sindrome DiGeorge, la identificacié de la duplicacié ha
estat molt més recent, gracies al desenvolupament de les noves tecniques moleculars. Les seves



manifestacions cliniques sén molt més lleus i variables. Aquesta guia es refereix fonamentalment
a la sindrome 22q11 causada per la delecid, encara que sense cap intencié d'excloure els casos
deguts a duplicacid, de la qual es compta amb menys informacio, de moment.

Aquesta obra neix amb la missié d’'oferir una visié global de les principals caracteristiques educa-
tives i necessitats d'aprenentatge que podeu trobar si teniu a la vostra aula alumnes ja diagnosti-
cats. Es fonamental que tingueu informacio sobre aquesta sindrome i les seves implicacions en el
centre escolar, perqué pugueu donar-los impuls per desplegar tot el seu potencial i assolir els seus
objectius academics i de desenvolupament personal.

Aquest coneixement, sumat a I'observacio individual de les seves capacitats, evitara 'is d'eti-
quetes erronies que ocultin les seves potencialitats veritables.

El primer apartat d'aquesta guia l'ocupen els seus protagonistes, un grup dalumnes els perfils
dels quals han estat dibuixats pels professionals que han collaborat en aquesta obra i que re-
sumeixen algunes de les caracteristiques més freqlients de la sindrome 22q11. No obstant aixo,
ens agradaria ressaltar la seva gran variabilitat clinica i recordar que pot haver-hi tants perfils
com persones amb aquesta alteracio genetica.

)
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Delecio
Matematiques
Pati
Habilitats Amics
socials
(Bullying) Transicio Duplicacio

Després exposem algunes de les situacions escolars més rellevants i que mereixen una especial
atencio per donar suport i entendre aquests nens i nenes. Hem inclos també possibles pautes
d’intervencié que poden ser Utils en el dia a dia de l'aula, aixi com una descripcioé de les fortaleses
i debilitats que pot presentar I'alumnat amb sindrome 22q11.

Finalment, si voleu saber una mica més sobre aquesta sindrome, trobareu més informacié en
I'dltima part de la guia, que també aprofundeix en les diferéncies entre les alteracions de pérdua
i de duplicacio.

Passem ja a coné&ixer cadascun dels nostres protagonistes.



1. ALUNNES
AMB SINDROME 22Q11

A continuacid, us presentarem a la Silvia, la Leila, en Xavier, 'Anna... Aquests companys de viatge
han estat creats pels professionals que han participat en l'elaboracio i revisié d’aquesta guia
basant-se en I'experiéncia acumulada, aixi com en dades dels estudis consultats.

Cada un d'aquests perfils us ajudara a identificar quines sén les situacions més frequents
amb qué es troben els nens, nenes i adolescents amb sindrome 22q11 en el seu dia a dia. De
la seva ma passarem per les diferents etapes de la seva vida a I'escola, des de la infancia fins a
'adolescencia.

e Sindrome 22q11. Guia educativa
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L'Unai té cinc anys i fa P5 d’Educacio
Infantil. Des que va néixer, els seus pa-
res han visitat diversos especialistes i
recentment ha estat diagnosticat de
sindrome de delecié 22q11.

Quan va entrar a l'escola infantil, encara
portava bolquer i actualment no con-
trola l'esfinter urinari. Des del centre es
plantegen comencar a treballar la reti-
rada del bolquer ditrn en collaboracié
amb la familia. L'Unai pateix un proble-
ma renal, a causa d'una malformacid
dels ronyons.

Pateix també un retard de la parla. Quan
va arribar a l'escola, amb tres anys, enca-
ra no deia frases, només paraules. Avui
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La Silvia té nou anys i fa tercer d'Edu-
cacio Primaria. Quan tenia dos mesos li
van diagnosticar la sindrome de delecié
22qg11.

Des que va sortir d’Infantil, li costa con-
centrar-se diversos minuts seguits en
una tasca, es distreu amb facilitat i té di-
ficultats per reprendre l'activitat, perque
no s’ha assabentat de qué ha de fer.

La seva professora diu que no para quieta
a la cadira i que saixeca moltes vegades

per anar al bany; unes, per fer pipi, d'altres,
per passejar.

La seva veu és nasal i de vegades cos-
ta d'entendre-la. Quan ha de parlar en
grup o presentar un treball, el seu to és
molt baix.

La Silvia té escoliosi, un tipus de desvi-
acié de la columna vertebral, i els met-
ges han comentat als seus pares que en
pocs anys caldra posar-li una faixa abans
de plantejar-se la cirurgia.
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La Leila té vuit anys i fa tercer d’Educacio Pri-
maria. Quan tenia un mes li van diagnosticar la
sindrome de delecié 22q11.

Va patir retard en lI'adquisicié de la marxa: va
comengar a caminar aproximadament als dos
anys i mig. Actualment és molt autdonoma,
perd no molt agil en carreres o salts, per la
qual cosa no li agrada l'assignatura d'Educacio
Fisica i li suposa un gran esforg¢ seguir el joc
dels seus companys al pati.

Va néixer amb una malformacié del cor que va
precisar una operacid quirdrgica quan tenia
cinc anys.

Abans, als dos, va ser operada del paladar per-
qué tenia fissura palatina. Encara té dificultats
en larticulacié dalguns fonemes i la seva parla
és en ocasions poc intelligible, amb una mar-
cada veu nasal. La Leila va a dues sessions set-
manals de logopéedia fora de l'escola i dins rep
suport de l'especialista en audicié i llenguatge
(ALL) dues vegades a la setmana.



eAlleoNpa einy) ‘| bgz awoupulg @




Xavier

En Xavier té nou anys i fa quart d’Educacié Primaria.
Quan tenia dos mesos va ser diagnosticat de sindrome
de delecioé 22q11.

Li encanten els esports. El futbol i el basquet sén la
seva passio, encara que no se'n surt gaire, perque té di-
ficultats de psicomotricitat. Tampoc els practica molt,
ja que els seus pares sempre li han dit que ha de tenir
cura: té una important desviacié de columna i de petit
el van operar del cor. Ell diu que li encantaria ser millor
perque els seus companys el triin quan fan els partits
i aixi poder estar al pati amb ells, ja que normalment
juga sol.



A l'escola, no es fiquen amb ell, perd
tampoc lintegren en el grup. Mai
compten amb ell per fer equips, ni el
conviden als aniversaris. Des que va
arribar l'integrador social, aquesta si-
tuacidé esta millorant.

A en Xavier li encantaria tenir amics
amb qui anar al parc i jugar al pati.
No sap qué passa, pero creu que €s
«babau» o que no s’ajunten amb ell
perqué té «una sindrome» (n'ha sen-
tit parlar als seus pares i als metges,
perd no sap ben bé qué és).

Alguns dies, els diu que no li ve de
gust anar a l'escola ni fer res. L'assig-
natura que més li agrada és Ciencies
Socials, perqué pot memoritzar amb
facilitat les ciutats i els rius d’Espanya.

Els seus pares I'han apuntat a clas-
ses particulars, ja que tot i que pot

portar el ritme de quart, va un curs
enrere en Matematiques. Malgrat tot,
d’enca que han comencat a utilitzar
I'abac, esta millorant molt en aquesta
assignatura. Per ara no té cap adapta-
cio curricular.

Durant els seus anys a lI'escola, ha tin-
gut diverses crisis epiléptiques en les
quals ha necessitat atencio del perso-
nal d’'infermeria.

En Xavier ha d’anar a moltes revisions
mediques i aixd no li agrada: el dia
que va a consulta a I'hospital no sol
tornar a I'escola.

@ Sindrome 22q11. Guia educativa



L'lvan té dotze anys i cursa sisé d'Educacid
Primaria. Li van diagnosticar la sindrome
de delecié 22q11 quan tenia sis anys.

»
qu Des que tenia un any, I'lvan s’'ha mostrat

com un nen molt inquiet. Li resulta com-
plicat acabar qualsevol activitat o joc i
els seus pares comenten que a casa és
«molt contestaire». Des de fa dos anys,
té un diagnodstic de trastorn per déficit
d’atencio i hiperactivitat (TDAH).

Quan és a l'aula, fa comentaris fora de
lloc. Els mestres no saben qué fer, per-
que interromp les explicacions i altera
el ritme de la classe. Els seus companys
diuen que és molt «pesat» i que esta
tot el dia «molestant». Aix0 fa que a les
activitats de grup o per parelles ningu
vulgui estar amb ell: I'lvan s’enfada i els
docents han d’intervenir per aconseguir
que algu es posi amb ell.



L'Ivan té una discapacitat intetlectual lleu.
Ha aprovat fins ara tots els cursos ante-
riors amb suports dins de l'aula i amb una
adaptacié curricular no significativa en
diverses assignatures, entre elles Mate-
matiques i Llengua.

Li costa seguir el ritme de I'Educacio
Ordinaria i cal decidir que fara l'any
que ve, quan passa a Secundaria: si el
forcen a acabar aquesta etapa o li fan
una adaptacioé curricular significativa a
primer, tot i que també s’estudien altres
alternatives. El centre ha parlat amb la
familia per aquest motiu i estan valorant
la millor opcid per a ell.

Sembla que liagrada estar amb els seus
companys, encara que diu que no té
amics perqué no és igual que ells. Els
nens i nenes, per la seva banda, li han
explicat a la seva professora que els
molesta estar amb ell. Afirmen que no
entén les normes dels jocs i que no
les respecta. Pot estar jugant content i
enfadar-se de sobte. Aix0 ha provocat

també algunes discussions, perqué no ente-
nen els seus canvis d’humor.

A casa, quan ha de fer els deures i no |i surt
alguna cosa, es frustra i ho paga amb els seus
pares: crida, llen¢a l'estoig... De vegades po-
den reconduir la situacio i acaba la tasca; dal-
tres, no. A les tutories amb els seus professors,
els pares els han comentat que no poden fer
meés en aquest sentit.

Al'lvanliagradaria ser policia o futbolista. No es
porta bé amb el seu germa de deu anys (sem-
bla que esta gelds) i no baixa al parc perque no
hi té amics. Passa la majoria de les tardes amb
els seus cosins, amb els quals es porta molt bé
i gaudeix jugant-hi. Es molt afectuds amb ells
i no solen barallar-se. A més, veient-los aprén
moltes coses: ja sap quines son les regles del
futbol, com fer el llit i com parar la taula.

@ Sindrome 22q11. Guia educativa
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L'Alicia és una adolescent de tretze anys
que ha comengat segon d'Educacié Se-
cundaria Obligatoria en un nou institut de
dues linies. Als dos anys li van diagnosti-
car sindrome de delecié 22q11.

L'Alicia va aprovar Primaria amb suport,
perd sense dificultats importants. Tanma-
teix, en acabar, va comencar a tenir pro-
blemes amb diverses assignatures, sobre-
tot Matematiques.

La que més li agrada és Llengua. Els seus
professors li han dit que llegeix molt bé i
que no fa practicament cap falta d'orto-
grafia.

Amb el canvi a Secundaria, I'Alicia va
preguntar els seus pares si estaria amb
els mateixos companys. Allo els va cridar
l'atencio, perd no li van donar més im-
portancia i va cursar primer en el mateix
centre on havia fet Primaria. Malgrat tot,



quan va acabar, va dir que no volia se-
guir estudiant. Els seus pares ho van
atribuir a les seves dificultats amb els
estudis i I'esfor¢ que li suposava apro-
var cada assignatura.

Aquell mateix estiu, va verbalitzar
que no volia tornar a veure els seus
companys. Llavors els seus pares es
van alertar i li van preguntar si havia
passat alguna cosa. L'Alicia els va ex-
plicar que se'n reien d’ella per la seva
forma de parlar, per les seves orelles,
perque trigava molt en fer els exer-
cicis, perqué no era bona en els es-
ports... i que fins i tot alguna vegada
havia rebut una estirada d'orelles. Da-
vant d'aixo, van decidir canviar-la a un
centre més petit.

Aquest primer curs, havia aprovat
Matematiques amb molt d’esfor¢ per
part seva i dels seus pares. LAlicia

anava a classes particulars i ells de-
dicaven hores cada dia a ajudar-la,
sobretot amb aquesta assignatura,
la que més feina li suposava i la que
pitjor se li donava. Per aixo, amb prou
feines tenia una estona lliure a les tar-
des i els caps de setmana per com-
partir moments més ludics amb els
seus companys i mai es va arribar a
integrar en un grup d’iguals.

Tot aix0 va ser un «aclaparament>
per I'Alicia i un «desgast» per als
seus pares, fins al punt que ella ha
arribat a agafar «mania» a Matema-
tiques i, fins i tot, ha desenvolupat
simptomes fobics.

Els seus pares estan preocupats. Di-
uen que sembla que no ha apres res
del que va estudiar a primer, tot i el
gran esforg realitzat.

@ Sindrome 22q11. Guia educativa
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L'Anna té set anys i fa segon d’'Educacié Primaria. Quan en
tenia quatre, li van detectar una duplicacié 22g11 en les pro-
ves genétiques. En el seu cas, en lloc d’haver perdut un petit
fragment del cromosoma 22 (la regio 22q11.2), com succeeix
en els perfils anteriors, ella el té duplicat (és a dir, en té tres
copies en lloc de dues).

Va cursar Infantil en un collegi ordinari i primer de Prima-
ria en un de preferent amb aula TEA (trastorn de I'espectre
autista). Actualment esta en un centre d’'Educacio especial.

Es comunica amb pictogrames i llengua de signes. Tot i que
encara li costa molt la comprensié d'ordres i frases senzilles
(és una cosa que estan treballant des de l'aula i des de casa)



i no és capag¢ de conversar, comenca a
dir algunes paraules ( «mare», «colle»,
«cotxe»), de manera que ha millorat
la comunicacié amb el seu entorn. Els
seus pares estan molt contents amb
aixo, ja que té menys rebequeries i els
pot explicar i demanar algunes de les
coses que necessita.

L’Anna fa servir a l'aula una tauleta i mit-
jangant les TIC (tecnologies de la infor-
macid i la comunicacid) esta iniciant-se
correctament en la lectoescriptura.
Manipula bé les eines tecnoldgiques.

Com que té hipotonia (poca forca mus-
cular), va al fisioterapeuta quan surt de
'escola. També, dues vegades per set-
mana, al logopeda.

Necessita ajut per dur a terme les activi-
tats de la vida diaria i encara no ha acon-
seguit el control d'esfinters, de manera
que requereix 'acompanyament i I'aten-
cio d'un adult durant tot el dia.

Porta audiofons des dels quatre anys,
perque pateix pérdua auditiva neuro-sen-
sorial. A més, porta ulleres des dels sis,
perque té hipermetropia.

L'Anna no sol emmalaltir, perd necessita se-
guiment médic per part del seu neuroleg.
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L'Alex té vuit anys i fa segon d’Educacié Prima-
ria. Quan en tenia set, se li va detectar, com a
I’Anna, una duplicacié 22q11 a les proves ge-
netiques.

No arriba a complir els requisits per a un di-
agnostic de trastorn de lespectre autista
(TEA), pero si que presenta alguns dels seus
trets, com les dificultats de relacié i de comu-
nicacid social i una flexibilitat limitada.

Ell té intencié comunicativa i comunicacid ver-
bal. Quan arriba a l'escola, explica coses de
casa, pero de vegades manca coheréncia en
el seu discurs. Els professors han observat que
quan les preguntes sén tancades i concretes
no hi ha cap problema, pero li costa molt en-
tendre els dobles sentits i se sent perdut da-
vant gqliestions obertes.

Cada mati, realitza el mateix ritual quan entra

Aley



a l'aula. Sind, fa «rebequeries», com a
casa. Si la mare no va a recollir-lo, que
és I'habitual, els professors I'han d'avi-
sar abans (igual que en molts altres
moments) perqué tingui temps d'assi-
milar-ho i organitzar-se, ja que és poc
flexible als canvi.

Apren molt bé per repeticio i per aixo
passa a classe tant temps com potiha
assimilat amb facilitat les rutines de
l'aula imitant els seus companys. Ten-
deix a despistar-se i li costa concen-
trar-se, pero quan la seva mestra li in-
dica qué ha de fer, es posa a treballar
sense problema.

L'Alex porta el ritme del curs i té adap-
tacio curricular no significativa, amb la
finalitat de facilitar-li els temps i enunci-
ats, ja que tendeix a fer una lectura lite-
ral tant de les preguntes com de les res-
postes. Li costa una mica la comprensid
verbal i lectora.

Li resulta molt complicat prendre deci-
sions, de manera que tant des de casa
com des de lescola sesta treballant
perqué hagi de triar només entre dues
opcions. Malgrat tot, no li és facil, es
posa molt nervids i es bloqueja.

Presenta també dificultats en les relaci-
ons socials. Gairebé sempre esta sol al
pati, potser per manca d’interes en els
jocs dels companys o perqué aquests
no l'integren en el grup. Ell tampoc sap
com fer-ho.
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Manifestacions de la sindrome 22q11
a través dels diferents perfils

Amb aquests vuit nens i nenes, els nostres protagonistes, hem pretés que sapigueu que els agra-
da, que els és més facil de fer, quines sén les pors i dificultats i les caracteristiques més comunes
de l'alumnat amb sindrome 22q11. Potser hi heu reconegut algun nen o nena amb qui heu tre-
ballat o que teniu ara mateix a la vostra aula, encara que el perfil sigui una mica diferent. En aixo
rau la gran variabilitat d'aquesta sindrome: cada persona presenta els seus trets -i en diferent
intensitat- com a individu i com a tal cal tractar-la.

A continuacio, aprofundirem en les caracteristiques que hem vist en I’Alicia, en Xavier, I'Unai... i
explicarem breument quines soén les seves implicacions.

La sindrome 22911, com ja s’ha indicat a la introduccid, pot ser de delecié o duplicacid, de la qual
hi ha menys informacid. Les seves manifestacions cliniques es relacionen principalment amb les
diferents estructures i organs afectats, com poden ser:



i problemes musculoes-
quelétics (com pot ser
I'escoliosi de la Silvia o
la desviacié de columna
d'en Xavier).

La majoria estan escolaritzats en la modalitat d'Educacié ordinaria amb suports educatius. Sera
principalment en l'etapa de Primaria quan necessitin adaptacions metodologiques i/o d’accés,
sense necessitat de realitzar adaptacions curriculars significatives.
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Quan es fan grans, alguns
mantenen un to muscular baix;
aixd pot repercutir en la psi-
comotricitat, tant gruixuda (li
passa a en Xavier, a qui no li va
bé el futbol) com fina (li passa
a la Leila, que té problemes
per posar-se |'abric i retard

a l'escriptura perque li costa
molt subjectar el llapis). Per
aixo solen anar a estimu-lacié
primerenca, fisioterapia i tera-
pia ocupacional.
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En matematiques, els problemes solen ser grans, especialment en els nens i nenes amb sindro-
me de delecié 22q11 (a la duplicacié 22q11 poden ser els mateixos o menys intensos), ja que sol
donar-se una discalculia espacial que es fa evident a partir dels vuit o deu anys.

En alguns d’aquests nens, nenes i joves, la
memoria és una fortalesa. Poden recordar
facilment llistes presentades de manera

verbal i 'aprenentatge per repeticié tam-

bé és un punt fort, com li passa a I'Alex. Pel que fa a la interaccio social, poden
Malgrat tot, aixo no els passa a tots. En al- tenir poca iniciativa en el contacte so-
guns casos, poden no recordar contingut cial ('Alex, per exemple) o una familia-
academic o una altra informacié que ha- ritat excessiva, fet que provoca situa-

gin treballat amb assiduitat, com passava cions socialment inadequades (I'lvan).
amb ['Alicia, els pares de la qual es quei- De vegades es produeixen alteracions
xaven que no semblava haver apres res en l'estat d'anim sense motiu aparent:
del curs anterior, malgrat l'esforg realitzat. d’aqui venen els bruscos canvis d’hu-

mor de I'lvan, que dificultaven la seva
relacié amb els seus iguals.



A causa de les manifestacions cliniques de la sindrome 22q11, poden ser frequients les consultes
mediques i de diferents terapies, sobretot entre el naixement i els sis anys, quan sén molt neces-
saries. S'estenen també a l'etapa d’'Educacié Primaria.

La mitjana d'especialistes que visita aquests nens i nenes durant els primers anys de vida és
d’'uns nou professionals diferents (cardiologia, immunologia, otorinolaringologia, nutricid, ge-
nética, etc.). A més, en alguns casos, a aquestes visites médiques s'hi sumen diferents terapies
(logopedia, fisioterapia, estimulacié, psicoterapia, terapia ocupacional, etc.) i intervencions qui-
rdrgiques.

Es important empatitzar amb aquesta realitat i entendre com poden trobar-se quan es reincor-
poren a l'aula. Per aix0, és fonamental la comunicacié de les families amb el professorat pel que
fa a la informacié médica, en el cas que sigui rellevant. De la mateixa manera, el professorat ha
d’assenyalar la feina que no hagin pogut realitzar durant aquestes abséncies, perquée continuin
amb el ritme del seu grup sempre que sigui possible.

Aquests alumnes solen ser emocionalment A més, pateixen sovint problemes
dependents, tant de persones com de si- d'autoestima i de motivacioé degut a
tuacions, i també son, per aixo, facilment les seves dificultats academiques i de
influenciables, com és el cas de la Leila. relacio social amb els seus iguals, com

els passava a en Xavier i I'Alicia.
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Aixi mateix, és habitual que comptin
amb escassos recursos per enfron-
tar-se i defensar-se davant de situa-

cions socials perjudicials, per la qual En alguns casos, la perseveracic en la
cosa amb frequiencia son victimes seva conducta i la manca de flexibilitat
d'assetjament escolar (en anglés, comporta la repeticié d’una actitud o
bullying), tant fisic com relacional, comportament. Aixd es deu a la incapaci-
per les seves diferéncies fisiques o tat de modificar la seva resposta motora
intellectuals, com els passa a I'Alicia, o verbal, o canviar de tema o activitat,

en Xavier, |'Alex, I'lvan o la Silvia. com li passa a I'Alex.

Sovint, les persones amb sindrome 22q11 pa-
teixen ansietat excessiva i preocupacions que
afecten la memoria de treball. Poden presentar,
com la Leila i 'Unai, ansietat de forma subjacent,
sense expressar-la de forma manifesta pels seus
problemes de comunicacié verbal.



Els nens, nenes i adolescents amb
sindrome 22q11 poden necessitar
atencio sociosanitaria en el centre es-
colar. En el cas d'existir la necessitat
d’administrar medicacio pautada per
un especialista medic, sondes, ali-
mentacio per gastrostomia, cardio-
paties, etc., és necessaria la figura
d’'un diplomat o graduat universitari
en infermeria (DUI), com li passa a
en Xavier.

També és important comptar amb la
figura d’un tecnic d'insercio social (TIS),
per treballar i desenvolupar les habi-
litats socials, 'autonomia personal i la
inclusié amb els iguals, com és també
el cas d’en Xavier.
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2.ENTENENT L'ALUMNAT

AMB SINDROME 22011
A DIFERENTS CONTEXTOS

@ Pati

Es possible que, per als nens, nenes i joves amb sindrome 22q11, el temps de pati no ofereixi la
multitud d'avantatges que aporta a la resta. Si és el cas, pot no tractar-se d'un ambit que permeti
interactuar amb els altres en un ambient ludic i distés, sind un lloc hostil en el qual:




@ Siguin victimes das-
setjament escolar,
amb possibles reper-
cussions emocionals
(sobretot, ansietat o
depressid) i academi-
ques, que els poden
portar a voler deixar
l'escola.

@ Poden necessitar

un major acompa-
nyament per part de
I'adult, atés que és un
espai amb normes
totalment diferents a
les de l'aula que reque-
reixen que els les expli-
quin i que les assimilin.

@ Poden necessitar la

figura de referéncia y

i acompanyament d'un
adult, també per sentir
seguretat i impuls a
I'hora de comencar a
establir relacions amb
els seus iguals.

Per tot aixo, és molt important que els centres educatius comptin amb un projecte de patiiamb la
figura d’'un integrador social, amb la qual cosa donen resposta a la diversitat present a I'entorn
escolar i afavoreixen la inclusié de tot I'alumnat.
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Assetjament escolar
(bullying)

Els nens, nenes i adolescents amb sindrome 22q11 sén un collectiu molt vulnerable a l'assetjament
escolar al llarg de tota la seva etapa educativa. Aquest risc pot augmentar per les seves dificultats
d’aprenentatge i de relacions socials, per les seves caracteristiques fisiques i per les seves man-
cances i limitacions en estratégies per defensar-se i explicar qué els esta passant. Segons estudis
recents, el 80 % pateix assetjament escolar en algun moment de la seva etapa a l'escola.

L'assetjament que poden patir és de dos tipus:

Consisteix en no prestar-los gens d’aten-
cio o excloure’ls de les activitats socials
que es realitzen tant a l'escola (pati, dies
festius o especials del centre) com fora
d'ella (aniversaris, activitats extraesco-
lars, etc.). Sol tenir conseqliéncies emo-
cionals negatives a mitja-llarg termini.



‘ Bullying fisic 1 yerbal

Es un tipus d’assetjament més directe
i immediat. Hi ha agressions de carac-
ter fisic per mitja de cops, empentes,
el fet de treure’ls material escolar,
etc., o verbal, amb insults, vexacions o
humiliacions. Aquestes situacions es
donen en privat o en public.

Les repercussions d'aquests dos tipus d'assetjament sobre l'autoestima sén molt profundes i
perduraran a l'etapa adulta.

Es molt important que I'equip docent presti especial atencié a aquests alumnes, ja que la majoria no
verbalitzaran directament aquelles situacions d'assetjament que visquin dia a dia. Fins i tot, pel seu
desig de ser acceptats, poden arribar a normalitzar-les i no expressar-les.

Cal aconseguir que els centres educatius siguin llocs segurs, on els nens, nenes i joves puguin
assistir felicos i tranquils en un espai de respecte on no els passara res dolent.
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Habilitats
academiques

Com hem comentat abans, els alumnes amb sindrome 22q11 estan escolaritzats majoritaria-
ment a l'educacié ordinaria. Es molt important tenir en compte les seves caracteristiques indi-
viduals, necessitats i motivacions per poder ajustar el nivell d’exigeéncia académica als objectius
curriculars pautats.

En aquesta area, tenen més dificultats per aprendre a partir del que llegeixen (a causa
de problemes en la comprensio lectora), recordar fets, escollir detalls rellevants i treu-
re conclusions. Es deuen a déficits en la memoria de treball i a una capacitat visuoes-
pacial deficient.

Pel que fa a l'escriptura, la hipotonia pot complicar per alguns d’ells les tasques que re-
quereixin agilitat i un control meticulés de moviments, com subjectar un llapis. També
poden sentir dolor en mans i canells, fet que els comporta estar més cansats, perque
solen aplicar massa forga en la subjeccio del llapis.

En aquests casos podria ser efica¢c permetre I'Us de tauletes o el manteniment de l'es-
criptura en majuscules durant més temps.




Les matematiques solen ser la primera area o assignatura on presenten dificultats
significatives.

Sovint tenen dificultats per resoldre tasques visuals i espacials, com a consequiéncia
dels deficits en la memoria de treball i el deteriorament de funcions de processa-
ment numeric.

També per comprendre i representar quantitats, aixi com per accedir al significat nu-
meéric de digits i formes simboliques (abstractes). Aixo s'anomena acalcuilia espacial,
es deu a una alteracié del neurodesenvolupament i es caracteritza per deficits en la

representacio espacial de la informacié numérica.

Es tracta d'un problema neuroldgic, ja que les proves apunten que hi ha anomalies
a la xarxa frontoparietal; aixo significa que no es pot corregir totalment mitjancant
terapies, sind que és una condicid que els acompanyara al llarg de la seva vida.

Un abordatge en l'aprenentatge de les Matematiques des del punt de vista visual,
experimental i manipulatiu pot millorar els seus resultats. L'is d'abacs, fins i tot d’ordi-
nadors i tauletes, pot cobrir part de les dificultats generades per I'acalculia espacial,
ser motivador i reforcar aixi 'aprenentatge.

e Sindrome 22q11. Guia educativa



e Sindrome 22q11. Guia educativa

A la resta d'assignatures curriculars, els alumnes i les alumnes amb sindrome 22q11
poden seguir el ritme dels seus companys, amb suports i adaptacions no significati-
ves, com passa a Ciéncies Socials i Ciencies Naturals.

A les escoles amb projecte bilinglie, poden trobar dificultats, llevat que el segon
idioma coincideixi amb la seva llengua materna. L'assignatura d'anglés s’hauria d'im-
partir amb els suports i/o adaptacions que siguin necessaris, pero se’ls hauria de
facilitar la resta d'assignatures en les seves llenglies vehiculars.

Pel que fa a Educacio Fisica, per les seves condicions fisiques poden necessitar al-
guna adaptacio d'accés. Aquest temps d'esport €s un bon moment per fomentar les
relacions socials amb els companys.

Aquests nens, nenes i adolescents poden adquirir els coneixements de les assigna-
tures de Plastica/Artistica i Musica al mateix temps que els seus iguals, fet que pot
ajudar a millorar la seva autoestima.

El ritme i el sentit musical és un dels seus punts forts. Per la seva capacitat motiva-
cional, aquesta assignatura permet treballar habilitats socials i emocionals amb els
seus companys, sempre que l'aprenentatge a l'aula es realitzi de manera vivencial.




Transicio educativa: _
centre, curs 0 modalitat

Els canvis de centre, curs o modalitat educativa solen comportar modificacions en la dinamica
de treball, ritme, horaris..., que per aquest alumnat suposen un gran esfor¢ d’adaptacio. Per
aixd, poden apareixer molts simptomes d’ansietat que, a més, entorpeixen la seva percepcié de
I'entorn educatiu com a segur i acollidor i influeixen de manera negativa sobre la seva motivacié
i rendiment.

Es important i aconsellable que es mantingui estable el grup de companys amb els quals els nens,
nenes o adolescents han tingut major afinitat, tant en els canvis de curs com d'etapa. Mantenir
un o dos amics sera fonamental emocionalment i beneficiara el seu procés d'aprenentatge.

Aquests canvis haurien d'anar acompanyats d’'una preparacié i implicacié per part de la familia
i de I'entorn escolar (tant dels docents que deixen com dels que els reben) i és oportu que se’ls
tingui en compte en la presa de decisions, s€'ls anticipi la informacid i se’ls expliqui amb claredat.
A més, aquests periodes podrien tenir una major durada per aconseguir la seva correcta adap-
tacié al nou entorn.
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@ Relacio amb
els iguals

Es frequent la manca d’habilitats socials en els nens, nenes i adolescents amb sindrome 22q11,
que solen trobar dificultats en les relacions amb els iguals. Poden mostrar-hi interes, pero de
vegades la seva baixa competéncia social els impedeix o dificulta conservar-les.

Els seus problemes en la comprensié del context compliquen també aquest aspecte. Es complex
per ells interioritzar i fer una comprensio correcta de llenguatge; no entenen els acudits, les iro-
nies, els dobles sentits, algunes expressions facials i gestos.

De vegades, les seves respostes no s'adapten a les situacions i poden fer un judici erroni de la
interaccio social que s'esta desenvolupant i realitzar comentaris fora de context.

Per tal d'afavorir la seva integracié a l'aula i millorar el seu aprenentatge i habilitats socials, és
important el treball en «gran grup» (que s'anira fent, sempre que sigui necessari, de manera
progressiva, de petit a gran grup), que a més incideix en l'aprenentatge per imitacio. Per tot aixo,
sempre que sigui possible, els suports que requereixin es portaran a terme dins de la classe.

El coneixement per part del professorat de les caracteristiques de I'alumne o alumna amb sin-
drome 22q11 és important a I'hora de situar-lo en un grup que pugui ser afi i aixi facilitar la seva
inclusio.



Es fonamental atendre I'adaptacié socioemocional d’aquestes persones i treballar les habilitats
socials que els permetin relacionar-se amb el seu entorn de manera ajustada. Els desajustos no
son tan rellevants en la primera infancia, pero es fan més evidents a partir dels vuit o nou anys.

Convé prestar especial atencié a la desmotivacio i el desinteres que poden mostrar a partir de
la preadolescéncia, tant en les activitats de I'aula com aquelles que sorgeixen fora de I'escola
(excursions, treballs en grup...). Aquest desinterés es pot nodrir de la manca de relacions socials
significatives o bé del rebuig directe del seu grup d’iguals. Alguns arriben a patir abulia (manca
de motivacio i energia i apatia extremes) per diferents motius, entre els quals hi ha la depressié
en la infancia i adolescencia.

En el canvi d'etapa cap a I'educacid secundaria obligatoria, cal que I'equip d’orientacid proporci-
oni a l'alumnat i als seus familiars informacioé sobre els itineraris educatius als quals pot accedir,
oferint-los possibilitats de donar continuitat a la seva formacio.
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3. QUE PODEM FER?

Algunes caracteristiques
de I'alumnat amb sindrome 22q11

@® Quocient intellectual (Ql) limit o discapa-

citat lleu. @ Dificultats en el control de la
motricitat.
® pProblemes d’'aprenentatge, sobretot de
calcul i raonament abstracte. @ Augment del risc de simpto-

mes mentals, especialment
ansietat, depressio, trastorn
per déficit d'atencio i hipe-
ractivitat (TDAH), trastorn
obsessiu compulsiu (TOC),
tics, trets TEA (trastorn de
I'espectre autista), psicosi.

® problemes de cognici6 social: dificultats
per entendre el moén social i adaptar-s'hi.

@ Problemes de funcions executives (plani-
ficacio, execucié d'activitats complexes i
inhibicié d'impulsos).

@ Estil de pensament poc flexible.

@ Dificultats en la gestié de les emocions.

Delecio 22q11



puplicacié 2211

Problemes d'aprenentatge, sobretot de raonament abstracte.

Problemes de cognicidé social, encara que una mica menys que en
la sindrome de delecié.

Problemes de funcions executives (planificacio, execucio d'activi-
tats complexes i inhibicié d'impulsos), encara que una mica menys
que en la sindrome de delecio.

Estil de pensament poc flexible, amb dificultats d’adaptacid, enca-
ra que una mica menys que en la sindrome de delecid.

Dificultats en la gestié de les emocions.
Dificultats en el control de la motricitat.

Augment del risc de simptomes mentals, especialment ansietat,
depressio, trastorn per déficit d'atencio i hiperactivitat (TDAH) i
trastorn de I'espectre autista (TEA).
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Punts forts i febles

Punts forts

de I'alumnat amb sindrome 22q11

‘ t En l'edat escolar, la capacitat verbal és similar o millor que la dels seus parells.

Capacitat pel llenguatge expressiu. Aquest
aspecte pot quedar limitat en cas que hi hagi
dificultats importants de pronunciacioé del
llenguatge.

Bons resultats en memoria mecanica verbal i apre-
nentatge mecanic. Tenen bona capacitat per repetir
després d'un espai de temps una llista de compo-
nents presentats de forma verbal.

Bona capacitat per
reconeixer i discri-

minar estimuls au-

ditius, aixi com per
reconeixer els sons
de la parla.




k Facilitat per centrar-se en una sola tasca
sense que hi intervinguin distraccions.

Domini de les primeres fases
de la lecturai el lletreig.

Solen presentar una actitud tran-
quilla i afectuosa. Malgrat tot, al-
guns preadolescents i adolescents
travessen una etapa d'irritabilitat o
alteracions del comportament que
s'alternen amb la seva habitual ac-
titud afectuosa.

/\’ Bon desenvolupament, a
mes de talent musical.

Facilitat pel
reconeixement de les
lletres i el comengament
de la grafia.

Facilitat per imitar el que
observen al seu voltant.

Bona motivacio i desenvolupa-
ment de les competéencies en
habilitats operatives informati-
ques. Es poden veure limitades
en casos de quocient intellectu-
al (Ql) baix o molt baix.
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L7 NUANULL

Funcionament executiu i problemes d’atencié

¢ Dificultats de planificacio i organitzacio.

¢ Atenci6 selectiva i sostinguda: manifesten dificultats per prestar atencio a la informacié rellevant

i es distreuen amb facilitat.

o Deficit inhibitori de resposta que afecta el nivell atencional i es manifesta en distractibilitat i difi-

cultats en prestar atencio.

¢ Distractibilitat: tendéncia a fixar-se en detalls menors i passar per alt els importants.

¢ Rigidesa mental: el deficit en la funcié executiva els impedeix generar alternatives i dificulta que

se saltin I'ordre establert.

Dificultats d'aprenentatge de la lectura
e Problemes de comprensié lectora.

o Dificultat per aprendre del que llegeixen,
perque troben problemes per entendre,
recordar fets, escollir detalls rellevants i
treure conclusions. Poden ser deguts a
deficits en la memoria de treball i a una
capacitat visuoespacial deficient.

Dificultats en la veu i la parla

e La majoria de nens i nenes presenten
una veu més greu que daltres de la
seva edat, aixi com un timbre hiperna-
sal, per la disfuncio velofaringea.

o Dificultat en I'articulacié de les conso-
nants fricatives i africades.
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@ Pautes metodologiques
per a docents

Desenvo\upamen\'-
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Interactuar entre els diferents docents per adequar la quantitat de
deures a les capacitats de cadascu.

Respectar el seu ritme a I'hora d’anotar a 'agenda, treure els materials,
realitzar les activitats, etc.

En els examens, presentar:
e Preguntes clares i sense ambiguitat.

¢ Verbalitzar 'enunciat i comprovar que |'han entés (demanant-los qué
han de fer). Si no és aixi, repetir o explicar.

o Destacar la paraula clau de I'enunciat.
e Presentar activitats de relacionar amb imatges.

¢ Fer preguntes que es puguin respondre amb poques paraules, ja
que presenten dificultats a I'hora de seqUenciar idees.

Implicar la familia perqué puguin treballar a casa els textos i parlar dels
temes que es tractaran a l'aula.

Avaluar sempre que sigui possible mitjangant treballs realitzats tant
a l'aula com a casa, oralment, de manera individual o en petit grup, i
donar suport a les preguntes amb imatges, etc



Habilitats
qcademiques
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i de la parla
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Habilitats
socials

Promoure el temps de pati acompanyat, en cas de ser necessari, per
docents i companys de referencia.

Donar contingut al temps d'esbarjo, oferir activitats alternatives.
Establir normes de classe estructurades i clares.

Proporcionar models de respostes emocionals adequades (aprenen-
tatge per imitacio).

Crear ambients distesos per evitar tensions.

Procurar la continuitat dels companys més propers en els canvis de
curs.

Treballar sobre situacions especifiques, dir-los en temps real quan
algu esta fent broma o com se senten les persones davant determi-
nades situacions.



Informar les families de quines son les situacions i dificultats
socials de I'alumne perqué puguin treballar-les a casa.

Desenvolupar activitats d'habilitats conversacionals (descriu-
re, parlar sobre un tema d'actualitat, etc.).

Practicar role-playing (joc de rols) com dinamica de grup, fet
que permet treballar 'empatia i I'habilitat social. Ensenyar-los
a identificar els interessos dels altres per poder parlar-ne;
oferir-los preguntes per facilitar que iniciin converses.

Habilitats
soc'ld\s
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4.VOLS SABER-NE MES. DE LA
SINDROME 220112

@ Delecio 22q11

La delecié 22q11 és I'anomalia cromosoOmica submicroscopica de major incidéncia, amb una
freqUéncia estimada en la poblacié general d'1:2000-4000 nadons, tot i que molt possiblement
sigui més gran.

«Delecio>» es refereix a la perdua d’'un fragment de material cromosomic i de la informacio ge-
nética que conté (procedeix del grec deleterios i significa «destruir, eliminar»), en aquest cas
de la regié cromosomica 22q11. No s’ha aconseguit explicar encara la gran variabilitat de les
manifestacions cliniques d'aquest trastorn entre persones que han perdut la mateixa quantitat
de material genétic. Es considera que hi ha d'altres factors genétics, no identificats de moment,
que modifiquen I'impacte de la delecié en cada individu. Cal esperar que es vagin coneixent en
els propers anys.



LY NUANL

Les manifestacions de la sindrome de delecié 22q11 es relacionen principalment amb les
diferents estructures i 0rgans afectats:

e Anomalies cardiaques congeénites (50-75 %).

e Esquerdes o insuficiéncia de la funcié de paladar (60 %).

e Problemes de la regulacié del calci amb tendéncia a la hipocalcémia
o caiguda del nivell de calci en sang (50 %).

e Predisposicié a infeccions en els primers anys de vida i a I'aparicié de
processos autoimmunes.

La preséncia o no d'aquests problemes i la seva gravetat varia d'unes persones a unes altres. A
meés, tampoc es relacionen entre si; és a dir, I'existéncia d'una anomalia cardiaca no implica una
major probabilitat de patir problemes de paladar o retard del desenvolupament psicomotor.

A més d’'aquestes questions mediques, que tenen una major rellevancia en els primers anys de
vida, les persones amb sindrome 22q11 presenten particularitats en el seu desenvolupament psi-
comotor i dificultats d'aprenentatge molt especifiques, que han estat descrites en aquesta guia.

Es molt habitual el retard en el desenvolupament del llenguatge (80 %), independentment que hi
hagi 0 no un problema associat de paladar.

En el periode escolar se sol manifestar amb freqléncia un déficit de la memoria de treball que
dificulta el processament de la informacio i el raonament abstracte necessari per resoldre pro-
blemes, entendre bé el que es llegeix i el calcul matematic. Malgrat que aquests déficits sén molt
especifics, poden passar desapercebuts als mateixos professors.
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Son també frequents els trastorns de comportament, com el déficit d'atencid, I'ansietat, el tras-
torn d'oposicio desafiant i 'obsessiu compulsiu (TOC). Tot plegat fa que aquests alumnes siguin
més vulnerables en I'entorn escolar, sobretot en moments de major exigéncia académica i soci-
al, com passa en l'adolescéncia.

Aquests problemes daprenentatge i integracié social causen una gran inquietud a les seves
families. La delecié 22911 predisposa també a l'aparicié de trastorns psiquiatrics en l'edat adulta.
La freqléncia d’esquizofrénia en adults amb sindrome de delecié 22q11 és vint vegades superior
a la de la poblacio general.



@ Duplicacio 22q11

La duplicacié és I'anomalia cromosdmica complementaria a la delecio i es produeix pel mateix
mecanisme molecular. Es l'altra cara de la mateixa moneda. Les seves manifestacions sén ha-
bitualment més lleus i menys recognoscibles, pel que pot passar totalment desapercebuda. La
duplicacié és molt dificil de detectar mitjancant la técnica FISH, que ha suposat durant molts
anys la forma habitual de diagnosticar la delecié 22g11. El desenvolupament de noves técniques
moleculars, com el MLPA o l'array-CGH, ha permeés la seva identificacio.

Al contrari del que passa amb la delecid, el diagnostic de la qual es pot sospitar en la majoria dels
casos pel patré de problemes médics i certs trets facials caracteristics, les duplicacions s'iden-
tifiquen en pacients estudiats per diferents motius, que també s'associen a la delecid, pero que
de forma aillada sén poc especifics (talla baixa, dificultats d'aprenentatge, anomalies cardiaques
congeénites, trastorn de I'espectre autista, etc.).

En l'actualitat es considera la duplicacié 22q11 com una variant gendmica de predisposicié a
trastorns del neurodesenvolupament, sovint heretada d'un progenitor asimptomatic.
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d’equips i més de 20 anys en la creacié i desenvolupament de projectes per a persones amb
discapacitat.

Rocio Bordoy Lobo

Coordinadora del Programa d’Educacid, és diplomada en Educacié Social, master en Psico-
motricitat, master en Atencié Primerenca, experta en Psicomotricitat Terapeutica, experta
en Orientacid Laboral i master en Dansa Moviment Terapia. Té més de 20 anys d'experiéncia
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