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Resum

Els nens amb sindrome de Down tenen més prevalenca que la resta de la poblaci6 general
de trastorn per déficit d’atencié amb o sense hiperactivitat o impulsivitat (TDAH). El
diagnostic i la identificacio del TDAH és important perqué pot afectar el rendiment esco-
lar i causar trastorns de la conducta.

L’objectiu d’aquest treball és doble. En primer lloc, en aquesta revisié es considera la
repercussio del TDAH en els nens amb sindrome de Down. En segon lloc, es presenta
’analisi sistematica dels articles publicats en la bibliografia cientifica referents als tests
utilitzats per al diagnostic del TDAH en nens amb sindrome de Down.
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Attention deficit disorder with or without hyperactivity or impulsivity in children
with Down’s syndrome

Abstract

Children with Down’s syndrome show a higher prevalence of attention deficit disorder
with or without hyperactivity or impulsivity (ADHD) than the rest of the general population.
The diagnosis and identification of ADHD is important because it can affect performance
at school and cause behavioural disturbances.

This research study has two objectives. First of all, in this review we consider the
repercussions that ADHD has on Down’s syndrome children. Secondly, we present a
systematic analysis of the articles published in the scientific literature relating to the
tests used to diagnose ADHD in Down’s syndrome children.
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Trastorn per déficit d’atencié amb o sense
hiperactivitat o impulsivitat i sindrome de
Down

El trastorn per déficit d’atencié amb o sense hiperactivitat
o impulsivitat (TDAH) afecta aproximadament el 3-7% dels
nens en edat escolar de la poblacio general’, mentre que en
nens amb discapacitat mental arriba al 14,8%? i, en la sin-
drome de Down (SD), al 9%°. Els simptomes principals son la
inatencio, la hiperactivitat i la impulsivitat. Els pares de
nens i adolescents amb SD han descrit més trastorns de la
conducta i més problemes d’atencioé en comparacié amb els
germans amb un desenvolupament normal®. A més, també
s’ha descrit més hiperactivitat en nens de 5-11 anys amb SD
en comparacié amb un grup de germans®.

El TDAH és un trastorn neurobiologic de base genética.
En aquest trastorn hi ha una alteracio6 funcional i anatomica
del cortex prefrontal i de les seves connexions amb els nu-
clis de la base (especialment el cos estriat) i el cerebel; en
aquesta alteracié hi ha implicades preponderantment les
vies catecolaminérgiques i els seus neurotransmissors dopa-
mina i noradrenalina.

En un estudi recent dut a terme a la Universitat de Car-
diffé, s’ha demostrat que els nens amb TDAH presenten més
delecions o duplicacions de ’acid desoxirribonucleic, cone-
gudes amb el nom de variacions en el nombre de copies
(VNC), en comparacio amb els nens que no tenen aquest
trastorn. Les VNC fan que els gens que hi ha en aquestes
regions siguin més o menys actius del que seria desitjable,
la qual cosa produeix quantitats excessives o insuficients de
les proteines que se’n deriven. Es postula que, segons els
gens afectats, els nens amb TDAH manifestaran un dels dos
subtipus del trastorn i, segons el nombre de copies de cada
gen, la intensitat del TDAH variara.

Hi ha dos conceptes importants que ajuden a entendre
la relacio entre TDAH i SD: diagnostic dual i fenotip con-
ductual.

El terme diagnostic dual, encunyat per Lovell i Reiss’ el
1993 i introduit a Espanya per Novell el 1999, fa referéncia a
la persona que té retard mental i un trastorn psiquiatric.
Abans, en general, no s’acceptava que les persones amb re-
tard mental poguessin patir també una malaltia mental. Ac-
tualment ja es reconeix que els trastorns psiquiatrics poden
coexistir amb el retard mental en una mateixa persona. Per
tant, aquests trastorns poden beneficiar-se d’un tractament
medic. En nens amb SD, el trastorn dual arriba al 18-38%2.

El concepte de fenotip conductual® vol dir que “les per-
sones afectades per una sindrome determinada presenten
certes conseqiiéncies en la seva conducta i desenvolupa-
ment amb més probabilitats o possibilitats que les persones
que no tenen aquesta sindrome”.

En el TDAH, la inatencio es manifesta com la dificultat per
concentrar-se en una activitat, que sembla que no escolta
quan s’hi parla, que no obeeix, que es distreu facilment,
que esta inquiet, que no atén, que oblida o perd coses, que
evita tasques que requereixen un esfor¢c mental mantingut.
La hiperactivitat o impulsivitat es caracteritzen per la inquie-
tud, Uexcés d’accio (correr o saltar) en situacions inade-
quades i la dificultat per romandre asseguts. Parlen sense
parar, actuen sense pensar, tenen dificultats per esperar el
seu torn. Tot aix0 comporta un deteriorament de la relaci6

Taula 1 Trastorns que presenten comorbiditat amb el
trastorn per déficit d’atencié amb o sense hiperactivitat o
impulsivitat

Trastorn de Tourette/trastorn obsessiu-compulsiu
Trastorns generalitzats del desenvolupament
Trastorn autista
Trastorn d’Asperger
Trastorn generalitzat del desenvolupament
no especificat
Trastorn de la comunicacio (trastorn especific
del llenguatge)
Trastorns de ’aprenentatge
Disléxia
Discalculia
Disgrafia
Trastorn de l’aprenentatge no verbal
Trastorn del desenvolupament de la coordinacio
Trastorns de la conducta
Trastorns d’ansietat
Depressio i altres trastorns afectius

social i el rendiment escolar. Els simptomes en nens amb SD
poden aparéixer abans dels 3 anys d’edat®.

La hiperactivitat i la impulsivitat en els nens amb SD i
TDAH suposa un alt risc de patir una lesié per accident,
d’escapar-se, de perdre’s, etc.

Cal establir un diagnostic diferencial del TDAH en nens
amb SD. S’han de descartar U'hipertiroidisme, la pérdua
d’audicio, les apnees del son™ i els efectes secundaris d’al-
guns medicaments, com ara antihistaminics, cafeina i ago-
nistes adrenergics.

El TDAH no acostuma a presentar-se sol i normalment
s’associa amb altres trastorns (comorbiditat)' (taula 1). El
40-60% de la poblacié amb TDAH presenta un trastorn d’opo-
sicio desafiant; el 20-40%, un trastorn de conducta disso-
cial'?; un 25%, trastorns d’ansietat; un 24%, trastorns de
Uestat d’anim, i un 12%, trastorns de tics, problemes
d’aprenentatge. A més, també s’assenyala la relaci6 dels
trastorns de ’espectre autista amb el TDAH i la SD*3.

Diagnostic del TDAH, escales d’avaluacio
i tractament

El diagnostic del TDAH és basicament clinic. Es fonamental
fer una anamnesi detallada per valorar la simptomatologia
que inclogui els criteris clinics de la quarta edici6 revisada
del Manual Diagnostic i Estadistic dels trastorns mentals
(DSM-IV-TR) (taula 2)™ i que faci palesa U'existéncia d’una
repercussio funcional que afecti significativament la qualitat
de vida del pacient. Els simptomes s’han d’observar en dos o
més entorns, per exemple a U’escola i a casa. Hi ha tres sub-
tipus de TDAH: a) el tipus inatent, si predominen els signes
d’inatencid; b) el tipus hiperactiu-impulsiu, i ¢) el tipus com-
binat, si hi ha manifestacions de tots dos. El més freqiient és
el TDAH combinat i el més dificil de diagnosticar, el TDAH
inatent. El tipus hiperactiu-impulsiu és el menys freqiient.
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Taula 2 Criteris del trastorn per déficit d’atencié amb o
sense hiperactivitat o impulsivitat en la quarta edicio revi-
sada del Manual Diagnostic i Estadistic dels trastorns men-
tals (DSM-IV-TR)

Els criteris exigeixen el compliment de 6-9 variables
en els aspectes de déficit d’atencio i en el
d’hiperactivitat-impulsivitat. Son les seglients:

Deficit d’atencio

Sovint no posa prou atencio als detalls i comet errors per
descuit en els deures de [’escola, a la feina o en altres
activitats.

Sovint té dificultats per mantenir [’atencio en tasques o
activitats ludiques.

Sovint no sembla que escolti quan li parlen

directament.

Sovint no segueix instruccions i no acaba els deures

de Uescola, els encarrecs o les obligacions en el centre
de treball (no és degut a un comportament negativista

0 a incapacitat de comprendre instruccions).

Sovint té dificultats per organitzar tasques i activitats.
Sovint evita o li desagrada dedicar-se a tasques que
requereixen un esfor¢c mental mantingut (com ara deures
escolars o feines domeéstiques).

Sovint perd objectes necessaris per a tasques o activitats
(p. ex., joguines, exercicis de l’escola, llapis, llibres o
eines).

Sovint es distreu facilment per estimuls irrellevants.
Sovint és molt deixat en les activitats diaries.

Hiperactivitat-impulsivitat

Sovint mou excessivament mans o peus, o es belluga del
seu seient.

Sovint abandona el seu seient a la classe

o en altres situacions en qué s’espera que romangui
assegut.

Sovint corre i salta excessivament en situacions en que és
inadequat fer-ho (en adolescents o adults pot limitar-se a
sentiments subjectius d’inquietud).

Sovint té dificultats per jugar o dedicar-se
tranquil-lament a activitats de lleure.

Sovint “esta engegat” o acostuma a actuar com si tingués
un motor.

Sovint parla excessivament.

Sovint avanca respostes abans que s’hagi acabat de fer
les preguntes.

Sovint té dificultats per esperar el seu torn.

Sovint interromp o es fica en els activitats d’altres

(p. ex., fica cullerada en converses o jocs).

A més, aquestes caracteristiques han de complir tres
condicions:

— Inici precoc (abans dels 7 anys).

— Afectacié minima de dos ambits de relacio del pacient
(habitualment son la familia i escola).

— Estar presents des d’un periode minim d’afectacio
de 6 mesos.

Taula 3 Qlestionari de qualitats i dificultats

Aquest gliestionari detecta casos probables de trastorns
mentals i del comportament en nens. Consta de 25
apartats que es divideixen en 5 escales de 5 items
cadascuna. Aquestes escales fan referéncia a:

— Simptomes emocionals.

— Problemes de conducta.

— Hiperactivitat.

— Problemes amb companys.

— Conducta positiva de socialitzacio.

1.
2.

3.

4.

(o)}

10.
11.
12.

13.
14.
15.

16.

17.
18.
19.
20.

21.
22.
23.
24.
25.

Té en compte els sentiments d’altres persones.
Es inquiet/a, hiperactiu/va, no pot estar-se quiet/a

molt de temps.

Es queixa amb freqiiéncia de mals de cap, d’estomac

o de nausees.

Comparteix amb freqiiéncia dolcos, joguines, llapis
amb altres nens.

. Freqiientment fa rebequeries o té mal geni.
. Es més aviat solitari/a i tendeix a jugar sol/a.
. En general és obedient i acostuma a fer allo que li

demanen els adults.

. Té moltes preocupacions, sovint sembla inquiet o

preocupat.

. Ofereix ajuda quan algl es fa mal, esta disgustat o

esta malalt.

Esta continuament en moviment i és entremaliat/da.
Té com a minim un/a bon/a amic/ga.

Es baralla amb freqiliencia amb altres nens/es o els fa
la guitza.

Sovint se sent infeli¢c, desanimat o ploros/a.

En general cau bé als altres nens i nenes.

Es distreu facilment, la seva concentracio tendeix a
dissipar-se.

Es nerviés/a o dependent davant de situacions noves,
perd facilment la confianca en si mateix.

Tracta bé els nens i les nenes més petits/tes.

Sovint menteix i enganya.

Els altres nens li fan la guitza o se’n riuen d’ell/ella.
Sovint s’ofereix per ajudar (a pares, mestres, altres
nens).

Pensa les coses abans de fer-les.

Roba coses a casa, a ’escola o a altres llocs.

S’entén millor amb adults que no amb altres nens/es.
Té moltes pors, s’espanta facilment.

Acaba allo que comenca, té bona concentracio.

No hi ha cap marcador especific ni cap prova de neuro-
imatgeria que pugui contribuir al diagnostic. Només les es-
cales d’avaluacio no sén diagnostiques, son utils per reunir
la informacio i determinar si es compleixen els criteris diag-
nostics. Fer el diagnostic de TDAH en el nen amb SD pot ser
més dificil, perqué alguns signes de TDAH i altres trastorns
comorbids poden atribuir-se a la propia discapacitat intel-
lectual del nen.

En l’avaluacioé del nen amb SD convé tenir una compren-
sio clara del seu desenvolupament lingiiistic i cognitiu. Cal



Trastorn per déficit d’atencié amb o sense hiperactivitat o impulsivitat en nens amb sindrome de Down 21

Taula 4 Escala de Conners revisada

Gens Poc Bastant Molt

. Té inquietud motora excessiva

. Té dificultats d’aprenentatge escolar

. Molesta freglientment els nens

. Es distreu facilment, atencio escassa

. Exigeix la satisfaccio immediata de les seves demandes
. Té dificultats per a les activitats cooperatives

. Esta als nGvols, abstret

. No acaba la tasca que comenca

. No és ben acceptat en el grup

. Nega els seus errors i dona la culpa als altres

. Emet sons inadequats en situacions no apropiades

. Es comporta amb arrogancia, és irrespectuos

. Intranquil, sempre esta en moviment

. Discuteix i es baralla per qualsevol cosa

. Té explosions impredictibles de mal geni

. Li manca el sentit de la regla, del joc net

. Es impulsiu i irritable

. Es porta malament amb la majoria dels seus companys
. Els seus esforcos es frustren facilment

. No accepta bé les indicacions del professor

B\OOO\IONU'IAWNQ

N = = = = = = = = =
QO WOVWOoONOSUANWNS=

adaptar les escales que es facin servir al nivell de desenvo-
lupament del nen; per fer-ho, és important considerar
I’edat mental basant-se en |’edat de desenvolupament i no
estrictament en |’edat cronologica.

Els métodes utilitzats en la valoracio diagnostica poden
ser qlestionaris de cribratge (screening) i gliestionaris es-
pecifics. Els instruments de cribratge més utilitzats son
“Strengths and Difficulties Questionnaire” (SDQ) (taula 3),
“Rutter, Child Behavior Cheklist” (CBCL) i ’escala de Con-
ners. Els tests psicomeétrics especifics per al TDAH sén
“Schedule for Nonadaptive and Adaptive Personality IV”
(SNAP 1V) i “Attention Deficit Hyperactivity (ADH) Rating
Scale” de DuPaul (taula 4).

A continuacié exposem breument els tests psicometrics
més utilitzats en la poblacié diagnostica de psicopatologia.
S’ha fet servir la base de dades PubMed i s’ha establert una
estratégia de recerca del periode compres entre 1986 12010
mitjancant els descriptors del Medical Subject Headings
(MeSH). Els descriptors seleccionats van ser: “sindrome de
Down”, “trastorn per deficit d’atencié amb o sense hiperac-
tivitat” i “instrument diagnostic”.

1. Reiss Scales for Children (escales de Reiss per a nens).
Aquestes escales de valoracié conductual es van disse-
nyar especificament per cribrar i diagnosticar psicopa-
tologies en nens amb diagnostic de trastorn dual. S’han
fet servir en nens amb SD'5.

2. Rutter Behavioral Scale (escala conductual de Rutter).
Gath i Gumley® la van fer servir el 1986 en una mostra
de nens amb SD d’escoles publiques i van calcular la
prevalenca de problemes importants de conducta, au-
tisme infantil, psicosi infantil, trastorns emocionals i
hiperactivitat demostrant diferéncies significatives en
el patré de conducta dels nens amb SD i un altre grup

amb retard mental equiparable en edat, sexe i retard
mental i fisic.

. Criteris de DSM-1II-R. Myers i Pueschel' els van fer servir

el 1991 per determinar la prevalenca de trastorns psiqui-
atrics en 497 nens amb sindrome de Down a partir d’una
consulta clinica ambulatoria. Entre els diagnostics més
frequients es va detectar autisme infantil, conductes re-
petitives estereotipades, trastorns d’ansietat, trastorns
de conducta, hiperactivitat i déficit d’atencio.

. Developmental Behavior Checklist (DBC) (qiiestionari

de conducta del desenvolupament). Aquest qliestionari
conté 96 items i esta dissenyat per avaluar els proble-
mes emocionals i de conducta de nens entre 4 i 18 anys
amb retard mental. Les preguntes fan referencia a la
conducta observada en els darrers 6 mesos. S’ha fet ser-
vir per al cribratge de l’autisme.

. Child Behaviour Check List (CBCL) (qliestionari de con-

ducta infantil). Desenvolupat per Achenbach el 1991, al
principi es va utilitzar com a eina de cribratge diagnos-
tic en una unitat de salut mental per avaluar els proble-
mes de conducta en els menors, entre els quals hi havia
nens amb SD8. Es fa servir molt tant en la clinica, com
en la investigacio per la seva fiabilitat demostrada i la
seva validesa. Els inconvenients que presenta son l’ex-
tensio (més de 150 items) i la necessitat d’una interpre-
tacio laboriosa que requereix el domini informatic.

. Strengths and Difficulties Questionnaire (SDQ). Conegut

en catala com a gliestionari de dificultats i capacitats,
és una escala d’espectre ampli desenvolupada per Ro-
bert Goodman a U'Institut de Psiquiatria de Londres el
1997. Es el més utilitzat en tot el mon, un test curt que
consta només de 25 atributs. Es facil d’utilitzar a la
consulta de pediatria. Fa referéncia a la presencia d’al-
teracions emocionals, problemes de conducta i hiperac-
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tivitat i problemes amb companys. Es un instrument ben
validat en poblacié espanyola. L’SDQ pot ser una opcid
Gtil per fer un cribratge de trastorns psiquiatrics i tam-
bé com a ajuda en una primera fase en el diagnostic de
TDAH en nens amb SD'. Avalua nens i adolescents d’en-
tre 41 16 anys. Es pot descarregar d’internet de forma
gratuita a la pagina web www.sdqinfo.org. S’ha traduit
a més de 40 llengiies, entre elles castella, catala, ga-
llec, basc, romanes, arab, xinés i suahili.

7. Aberrant Behavior Checklist (ABC). Comprén una escala
de 5 factors i 58 items. En catala es coneix com a escala
de comportament anomal (ECA). Capone et al?® la fan ser-
vir en el seu estudi de la comorbiditat dels trastorns d’es-
pectre autista i la SD i els trastorns neuroconductuals.

8. SNAP V. Es una versi6 abreujada del DSM-IV basada en
la deteccié de 18 items diagnostics. Es divideix en dos
apartats que contenen 9 items cadascun i que represen-
ten respectivament els dominis de la inatencio i de la
hiperactivitat/impulsivitat.

9. Conners’ Rating Scales (CRS-R). Compren 4 subescales:
oposicional, problemes cognitius i inatencio, hiperactivi-
tat i index de TDAH que indica el risc de patir el trastorn.

10. ADHD Rating Scale-1V. Proposat per DuPaul, conté 18
items relacionats directament amb els criteris diagnos-
tics del DSM-1V per al TDAH.

El tractament més efica¢ del TDAH és el multimodal, és a
dir, la combinaci6 d’un medicament i una terapia conductual
consistent en mesures psicoeducatives individualitzades en
’ambit escolar i familiar. El medicament seleccionat és el
metilfenidat, que actua regulant el sistema dopaminergic.
L’Gs de metilfenidat esta indicat per a nens amb retard men-
tal si hi ha una simptomatologia de TDAH intensa i despropor-
cionada a la seva malaltia de base. Tanmateix, el tractament
’han d’iniciar professionals que coneguin el trastorn, els
quals després hauran de fer un seguiment i ajustar la posolo-
gia segons la resposta. En els nens amb SD cal extremar la
indicacio per la preséncia simultania d’altres malalties.

Conclusio

Tant el diagnostic precoc com les mesures terapéutiques an-
ticipades milloren l’aprenentatge i la qualitat de vida del nen
i de la familia, i poden reduir considerablement la comorbidi-
tat del TDAH, que sempre és un factor de pronostic negatiu.

El diagnostic del TDAH és complex i més encara en els
nens amb SD, que no disposen d’escales estandarditzades
especifiques per a ells, tot i que si que hi ha escales globals
per fer una aproximacié al diagnostic. Es necessari seguir
investigant sobre I’aplicabilitat en la practica clinica de les
escales més adients per a aquests nens.
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