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PREFACIO

Como madre de una nifa con sindrome 22q11 y profesional del ambito educativo, siempre me
ha preocupado que los docentes no entiendan a mi hija o le pongan «etiquetas» que no le
corresponden. Es el mismo motivo por el que muchas familias solicitan a nuestra asociacién que
organicemos charlas en los centros educativos, y son cada vez mas las personas que, desde la
escuela, acuden a nosotros pidiendo orientacion.

Hoy por hoy, apenas se tiene alguna informacién en los centros sobre esta alteracion genética
tan frecuente y tan poco conocida. Ello a pesar de que la mejor forma de ayudar a un alumno o
alumna con sindrome 22q11 es conocer su realidad para empatizar con él o ella y asi favorecer
su proceso de ensefianza-aprendizaje.

Esta guia pretende servir como herramienta a estos profesionales. Esperamos que con ella en-
tiendan las caracteristicas mas frecuentes de los alumnos y alumnas con sindrome 22q11, pero
también lo muy diferentes que pueden resultar sus perfiles. También que puedan poner nombre
a las manifestaciones de esta alteracion y encontrar pautas metodoldgicas que guien su trabajo
con estos nifos, nifnas y adolescentes.

Desde hace afos, en la Junta Directiva de la Asociaciéon Sindrome 22q11 teniamos la ilusion de
sacar adelante esta guia educativa para ayudar a los profesionales y a las familias, pero también,
y sobre todo, a los alumnos y alumnas.

TINAT



Ha sido un placer contar con los grandes profesionales que nos han apoyado, guiado y asesora-
do y que han colaborado con nosotros en repetidas y diferentes ocasiones. En esta guia su labor
y su experiencia profesional con personas con sindrome 22q11 era, sencillamente, fundamental.

Quiero mencionar también aqui lo esencial que ha sido para las autoras de esta guia el trabajo
conjunto. Sin el apoyo incondicional y la motivacion que Lara me ha brindado, este proyecto no
se hubiera hecho realidad.

Los nifos, nifas y adolescentes con sindrome 22q11 no son diferentes al resto. Tienen, y es
importante que los profesionales de la educacion lo sepan, unas caracteristicas y unas necesi-
dades concretas, al igual que el resto del alumnado tiene las suyas. Cuando entendamos esto,
entonces estaremos hablando de inclusion real.

Gracias a COCEMFE por hacer posible este proyecto.

Aldha Pozo,
Presidenta de la Asociacion Sindrome 22911
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PROLOGOS

Habiendo cerca de 7000 enfermedades y alteraciones genéticas consideradas como enfermedades
raras, poco frecuentes o de baja prevalencia, ;qué es lo que distingue al sindrome de delecién 22q11.2
(de forma abreviada, sindrome 22q11) de las demas? En mi experiencia profesional, muy enriquecida
en los ultimos afos por la colaboracién con un amplio grupo de especialistas de otros paises y por
nuestros colegas del Instituto de Psiquiatria y Salud Mental del Hospital General Universitario Grego-
rio Marafion, lo resumiria en tres puntos basicos:

@ Su frecuencia, estimada entre 1:2000-4000 nacimientos, lo que la convierte en la anomalia cro-
mosomica intersticial de mayor incidencia en el ser humano.

@ Su capacidad de pasar desapercibida, sobre todo si no se asocia con anomalias cardiacas congé-
nitas o del paladar.

@ Su patrén consistente (a la vez que variable) de dificultades de aprendizaje y trastornos del com-
portamiento, lo que permite un seguimiento cercano y anticipado de posibles problemas y una
intervencioén precoz y especifica.

Durante la infancia, el entorno escolar y la relacién con otros de la misma edad son aspectos funda-
mentales en el desarrollo. Las intervenciones encaminadas a mejorar la integracion social y el ren-
dimiento académico de los nifios y nifias con sindrome de delecion 22q11.2 redundaran, sin duda,
en un mejor pronostico a largo plazo y en un mayor grado de autonomia personal en la edad adulta.

Dr. Sixto Garcia-Minaur
Seccion de Genética Clinica, Instituto de Genética Médica y Molecular (INGEMM), Hospital Universi-
tario La Paz, Madrid



El poeta Rainer Maria Rilke afirmé que la verdadera patria del hombre es la infancia. Tanto la in-
fancia como la adolescencia son fundamentales por lo que se vive en ellas y porque también en
ellas se dibuja el boceto de lo que sera la vida adulta. Pero no son faciles. Lejos de edulcoradas (y
siempre idealizadas) escenas de peliculas y cuentos sensibleros, en ellas se encaran arriesgadas
aventuras y peligros, que no siempre terminan bien y que en no pocas ocasiones acarrean su-
frimiento emocional. Los niios, nifias y adolescentes con sindrome 22q11 viven estas etapas con
mas dificultades que la mayoria de sus iguales. Para ellos casi todo es mas complicado: se ponen
mas veces «malos» y tienen que ir a consultas médicas, de enfermeria y de otros profesionales;
les cuesta mas entablar y mantener relaciones con amigos y companeros de clase, y también
adaptarse a los cambios que la vida trae consigo; se enfrentan a mas problemas de aprendizaje
y de acceso al mercado laboral y presentan mas a menudo sintomas mentales, como ansiedad y
depresion, entre otros.

Los familiares constituyen, como siempre sucede, una pieza clave en la urdimbre emocional
y vital de las personas con sindrome 22q11. Acompanan a estos niflos y nifas en sus dificultades y
en sus alegrias y, cada uno a su manera y desde su lugar, las comparten y las hacen suyas.

Esta guia supone un paso muy importante para todos ellos. Contribuird a mejorar su calidad de
vida en la escuela, lugar central en la infancia y adolescencia, y, por tanto, a mejorar su presente
y su futuro.

Dr. David Fraguas
Jefe de seccidn de psiquiatria en el Hospital Clinico San Carlos, Madrid
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INTRODUCCIGN

. : : ‘dades
«Cada nifio tiene caracteristicas, intereses, capacidades y necesida

j i i ducativos deben ser
i ue le son propios. Los sistemas €
Saee . dos de modo que tengan en cuenta toda

s diferentes caracteristicas y necesidades>.
(Unesco, 1994).

disefiados y los programas aplica

la gama de esa

La guia que tenéis ahora mismo en las manos pretende ayudaros a conocer mejor a las perso-
nas con sindrome 22q11.2 (en adelante, sindrome 22q11), un sindrome genético complejo que
presenta alteraciones en el neurodesarrollo y una gran variabilidad en la manifestacién de sus
sintomas. Como ocurre con la mayoria de las enfermedades raras o poco frecuentes, es bas-
tante desconocido para la poblacién general, a pesar de que su incidencia es de 1:2000-4000
nacimientos.

El sindrome 22911 incluye tanto alteraciones de pérdida (delecion) como de ganancia (dupli-
cacion) de la regidén cromosdémica 2211, aunque habitualmente se refiere al primero de los
casos, que se asocia con otras anomalias congénitas (del corazén, del paladar, etc.). Mientras



que la delecion se conoce desde hace muchos anos, cuando se describid el sindrome DiGeorge,
la identificacion de la duplicacién ha sido mucho mas reciente, gracias al desarrollo de las nue-
vas técnicas moleculares. Sus manifestaciones clinicas son mucho mas leves y variables. Esta
guia se refiere fundamentalmente al sindrome 22q11 causado por la delecién, aun sin ninguna
intencién de excluir los casos debidos a duplicacién, de la que se cuenta con menos informacién
por el momento.

Esta obra nace con la misién de ofreceros una visidon global de las principales caracteristicas
educativas y necesidades de aprendizaje que podeéis encontrar al tener en vuestra aula a
alumnos o alumnas ya diagnosticados. Es fundamental que tengais informacion sobre este sin-
drome y sus implicaciones en el centro escolar, para que podais darles impulso para desplegar
todo su potencial y alcanzar sus metas en lo académico y en su desarrollo personal.

Ese conocimiento, sumado a la observacion individual de sus capacidades, evitara el uso de
«etiquetas» erréneas que oculten sus verdaderas potencialidades.

El primer apartado de esta guia lo ocupan sus protagonistas, un grupo de alumnos y alumnas
cuyos perfiles han sido dibujados por los profesionales que han colaborado en esta obra y que
resumen algunas de las caracteristicas mas frecuentes del sindrome 22q11. Sin embargo, nos
gustaria resaltar su gran variabilidad clinica y recordar que puede haber tantos perfiles como

personas con esta alteracion genética.
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Después exponemos algunas de las situaciones escolares mas relevantes y que merecen una
especial atencidén para apoyar y entender a estos nifos y nifnas. Hemos incluido también posibles
pautas de intervencidn que pueden ser Utiles en el dia a dia del aula, asi como una descripcidn
de las fortalezas y debilidades que puede presentar el alumnado con sindrome 22q11.

Por ultimo, si queréis saber un poco més sobre este sindrome, encontraréis mas informacién en
la ultima parte de la guia, que también profundiza en las diferencias entre las alteraciones de
pérdida y de duplicacion.

Pasemos ya a conocer a cada uno de nuestros protagonistas.



1. ALUNNOS Y ALUMNAS
CON SINDROME 22011

A continuacidn, os vamos a presentar a Silvia, Leila, Javier, Ana... Estos companeros de viaje han
sido creados por los profesionales que han participado en la elaboracion y revisién de esta guia
basandose en la experiencia acumulada, asi como en datos de los estudios consultados.

Cada uno de estos perfiles os ayudara a identificar cuéles son las situaciones mas frecuentes
con las que se encuentran los nifos, nifas y adolescentes con sindrome 22q11 en su dia a dia. De
su mano pasaremos por las diferentes etapas de su vida en la escuela, desde la infancia hasta la
adolescencia.

e Sindrome 22q11. Guia educativa
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Unai tiene cinco afios y esta en tercer
curso de Educacion Infantil. Sus padres
acudieron desde que nacié a varios
especialistas y recientemente ha sido
diagnosticado de sindrome de delecion
22qg11.

Cuando entré en la escuela infantil, aun
llevaba panal y actualmente no contro-
la el esfinter urinario. Desde el centro

se plantean empezar a trabajar la reti-
rada del panal diurno en colaboracion
con la familia. Unai sufre un problema
renal, debido a una malformacién de los
rinones.

Tiene también un retraso del habla.
Cuando llegé a la escuela, con tres ainos,
decia palabras sueltas. Hoy utiliza algu-
nas frases de tres palabras, pero no es
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Silvia tiene nueve afos y esta en terce-
ro de Educacion Primaria. Cuando tenia
dos meses fue diagnosticada de sin-
drome de delecién 22q11.

Desde que salid de Infantil, le cuesta
concentrarse varios minutos seguidos
en una tarea, se distrae con facilidad y
tiene dificultades para retomar la acti-
vidad, porque no se ha enterado de lo
que tiene que hacer.

Su profesora dice que no para quieta en
la silla y que se levanta muchas veces
para ir al baio; unas para hacer pis, otras
por dar un paseo.

Su voz es nasal y en ocasiones cuesta
entenderla. Cuando tiene que hablar en
grupo o presentar un trabajo, su tono es
muy bajo.

Silvia tiene escoliosis, un tipo de desvia-
cion de la columna vertebral, y los médi-
cos han comentado a sus padres que en
unos anos habra que ponerle un corsé
antes de plantearse la cirugia.
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Leila tiene ocho afos y estd en tercero de
Educacién Primaria. Cuando tenia un mes fue
diagnosticada de sindrome de delecion 22q11.

Tuvo retraso en la adquisicion de la marcha:
comenzo a andar aproximadamente a los dos
afos y medio. Actualmente es muy autonoma,
pero no muy agil en carreras o saltos, por lo
que no le gusta la asignatura de Educacion
Fisica y le supone un gran esfuerzo seguir el
juego de sus compaineros en el patio.

Nacidé con una malformacion del corazén que
precisd una operacidn quirurgica cuando
tenia cinco anos.

Antes, a los dos, fue operada del paladar
porque tenia fisura palatina. Aun tiene dificul-
tades en la articulacién de algunos fonemas
y su habla es en ocasiones poco inteligible,
con una marcada voz nasal. Leila acude a dos
sesiones semanales de Logopedia fuera del
colegio y en él recibe apoyo de la especialis-
ta en audicién y lenguaje (AL) dos veces a la
semana.



Leila nacié también con hipotonia (poco
tono muscular) y esto le afecta en su psi-
comotricidad fina a la hora de escribir,
tener autonomia para tareas como abro-
charse el abrigo, etc. Por ello, necesita
la supervision de un adulto. Le cuesta
pedir ayuda y, cuando en alguna ocasion
sus companeros intentan brindarse-
la, no quiere aceptarla. Prefiere hacer
las cosas sola y se frustra cuando no le
salen bien.

Al finalizar primero de Educacion Pri-
maria, los profesores y sus padres se
plantearon si debia repetir, ya que pre-
sentd problemas en el inicio de la lecto-
escritura y habia faltado mucho a clase
por tener otitis de repeticion durante
todo el curso (le pusieron drenajes audi-
tivos y mejoré notablemente).

Leila tiene una amiga un curso mayor
que ella, hacia la que manifiesta de-
pendencia, ya que sus companeros
de clase no juegan con ella. Cuando
esta amiga falta, busca la figura de un
adulto.

Es poco flexible a los cambios, pero
no lo exterioriza de forma verbal. A
veces, cuando llega a casa, dice que
le duele la tripa o la cabeza, y sus
padres se dan cuenta de que esto
sucede cuando ha ocurrido algo en
el colegio. El pediatra les ha comen-
tado que Leila presenta sintomas de
ansiedad.

Una vez a la semana, va a clase
de Mdusica. Le gusta mucho, tiene
facilidad para los ritmos y esta apren-
diendo a tocar instrumentos de per-
cusion. Los profesores de la escuela
dicen que es muy afectiva con los
companeros y docentes y sus padres
han notado que cuando sale estd
mucho mas relajada y contenta.

9 Sindrome 22q11. Guia educativa
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Javier tiene nueve aios y estd en cuarto de Educacion
Primaria. Cuando tenia dos meses fue diagnosticado de
sindrome de delecién 22q11.

Le encantan los deportes. El futbol y el baloncesto son
su pasion, aunque no se le dan muy bien, porque tiene
dificultades de psicomotricidad. Tampoco los practica
mucho, ya que sus padres siempre le han dicho que debe
tener cuidado: tiene una importante desviaciéon de co-
lumna y de pequefio le operaron del corazén. El dice que
le encantaria ser mejor para que sus companeros lo eli-
gieran cuando hacen los partidos y asi poder estar en el
recreo con ellos, ya que normalmente juega solo.



En el colegio, no se meten con él,
pero tampoco lo integran en el gru-
po. Nunca cuentan con él para hacer
equipos, niloinvitan alos cumpleanos.
Desde que llegd el integrador social,
esta situacion esta mejorando.

A Javier le encantaria tener amigos
con los que ir al parque y jugar en el
patio. No sabe lo que sucede, pero
cree que es «tonto» o que no se
juntan con él porque tiene «un sin-
drome» (ha oido a sus padres y a los
médicos hablar de esto, pero no sabe
bien qué es).

Algunos dias, les dice que no le ape-
tece ir al colegio ni hacer nada. La
asignatura que mas le gusta es Cien-
cias Sociales, porque puede memo-
rizar con facilidad las ciudades y los
rios de Espana.

Sus padres le han apuntado a clases
particulares, ya que a pesar de que
puede llevar el ritmo de cuarto, va un
curso retrasado con Matematicas. Sin
embargo, desde que han empeza-
do a utilizar el dbaco, estd mejorando
mucho en esta asignatura. Por ahora
no tiene ninguna adaptacion curricular.

Durante sus anos en el colegio, ha
tenido varias crisis epilépticas en
las que ha necesitado atencién del
personal de enfermeria.

Javier acude a muchas revisiones
médicas y esto no le gusta: el dia que
va a la consulta en el hospital no suele
volver al colegio.

@ Sindrome 22q11. Guia educativa



Ivan tiene doce anos y cursa sexto de
Educacion Primaria. Fue diagnosticado
de sindrome de delecién 2211 cuando

V4 , .
lvq tenia seis.
Desde que tenia un afo, Ivdn se ha

mostrado como un nino muy inquieto.
Le resulta complicado terminar cualquier
actividad o juego y sus padres comen-
tan que en casa es «muy conteston».
Desde hace dos anos tiene un diagndsti-
co de trastorno por déficit de atencion e
hiperactividad (TDAH).

Cuando esta en el aula, hace comentarios
fuera de lugar. Los maestros no saben qué
hacer, porque interrumpe las explicaciones
y altera el ritmo de la clase. Sus com-
paneros dicen que es muy «pesado>» y que
estd todo el dia «fastidiando». Esto hace
que en las actividades de grupo o por pare-
jas nadie quiera estar con él: lvan se enfada
y los docentes tienen que mediar para con-
seguir que alguien se ponga con él.



Ivan tiene una discapacidad intelectual
leve. Ha aprobado hasta ahora to-
dos los cursos anteriores con apoyos
dentro del aula y con una adaptacién
curricular no significativa en varias
asignaturas, entre ellas Matematicas y
Lengua.

Le cuesta seguir el ritmo en Educacion
Ordinaria y hay que decidir qué va a
hacer el préximo ano, que pasa a Se-
cundaria: si se le fuerza a terminar
esta etapa o se le hace una adaptacion
curricular significativa en primero,
aunque también se barajan otras alter-
nativas. El centro ha hablado con la fa-
milia por este motivo y estan valorando
la mejor opcidn para él.

Parece que le gusta estar con sus com-
paferos, aunque dice que no tiene
amigos porque no es igual que ellos.
Los nifos y nifas, por su parte, le han
contado a su profesora que su com-
pafia les resulta molesta. Senalan que

no se entera de las normas de los juegos y
que no las cumple. Puede estar jugando con-
tento y enfadarse de repente. Esto ha provo-
cado también algunas discusiones, porque
no entienden sus cambios de humor.

En casa, cuando tiene que hacer los deberes
y no le sale algo, se frustra y lo paga con
sus padres: grita, tira el estuche... A veces
pueden reconducir la situacién y termina la
tarea; otras, no. En las tutorias con sus profe-
sores, los padres les han comentado que no
pueden hacer mas en este sentido.

A Ivan le gustaria ser policia o futbolista. No
se lleva bien con su hermano de diez anos
(parece que siente celos) y no baja al parque
porque alli no tiene amigos. Pasa la ma-
yoria de las tardes con sus primos, con los
que se lleva muy bien y disfruta jugando. Es
muy carifoso con ellos y no suelen pelearse.
Ademas, viéndolos aprende muchas cosas:
ya sabe cudles son las reglas del futbol, como
hacer la cama y como poner la mesa.

@ Sindrome 22q11. Guia educativa



Alicia es una adolescente de trece afios
que ha comenzado segundo de Edu-
cacion Secundaria Obligatoria en un nue-
vo instituto de linea dos. A los dos anos
fue diagnosticada de sindrome de de-
lecion 22q11.

Alicia aprobdé Primaria con apoyos, pero
sin dificultades importantes. Sin em-
bargo, al finalizar, comenzd a tener pro-
blemas con varias asignaturas, sobre
todo Matemaéticas.

La que mas le gusta es Lengua. Sus profe-
sores le han dicho que lee muy bien y que
no tiene practicamente ninguna falta de
ortografia.

Ante el cambio a Secundaria, Alicia pre-
gunto a sus padres si estaria con los mis-
mos companeros. Aquello les llamo la
atencion, pero no le dieron mayor impor-
tancia y curso primero en el mismo cen-



tro en el que habia hecho Primaria.
Sin embargo, al terminar, dijo que
no queria seguir estudiando. Sus pa-
dres lo atribuyeron a sus dificultades
con los estudios y lo mucho que le
suponia aprobar en cada asignatura.

Ese mismo verano, verbalizé que no
queria volver a ver a sus compaferos.
Entonces sus padres se alertaron y le
preguntaron si habia sucedido algo.
Alicia les contd que se reian de ella
por su forma de hablar, por sus ore-
jas, porque tardaba mucho en hacer
los ejercicios, porque no era buena
en los deportes... y que incluso en al-
guna ocasién habia recibido un tirén
de orejas. Ante esto, decidieron cam-
biarla a un centro mas pequeno.

Ese primer curso, habia aprobado
Matematicas con mucho esfuerzo,
por su parte y por parte de sus pa-

dres. Alicia iba a clases particulares
y ellos dedicaban horas cada dia a
ayudarla, sobre todo con esa asigna-
tura, la que mas trabajo le suponia y
la que peor se le daba. Por eso ape-
nas tenia un rato libre por las tardes
y los fines de semana para compartir
momentos mas ludicos con sus com-
pafieros y nunca se llegé a integrar en
un grupo de iguales.

Todo ello fue un «agobio> para Alicia y
un «desgaste» para sus padres, hasta
el punto de que ella ha llegado a co-
gerle «mania>» a Matematicas e incluso
ha desarrollado sintomas fébicos.

Sus padres estdn preocupados. Di-
cen que parece que no ha aprendido
nada de lo que estudié en primero,
pese al gran esfuerzo realizado.
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And

Ana tiene siete anos y esta en segundo de Educacion Pri-
maria. Cuando tenia cuatro se le detectd una duplicacion
22911 en las pruebas genéticas. En su caso, en lugar de
haber perdido un pequeio fragmento del cromosoma 22
(la regidn 22g11.2), como sucede en los perfiles anteriores,
ella lo tiene duplicado (es decir, tiene tres copias en lugar
de dos).

Cursé Infantil en un colegio ordinario y primero de Primaria
en uno preferente con aula TEA (trastorno del espectro au-
tista). Actualmente esta en un centro de Educacién Especial.

Se comunica con pictogramas y lengua de signos. Aunque
todavia le cuesta mucho la comprensién de érdenes y fra-



ses sencillas (es algo que estan traba-
jando desde el aula y desde casa) y no
es capaz de conversar, empieza a de-
cir algunas palabras («mama», «cole»,
«coche»), con lo que ha mejorado la
comunicacién con su entorno. Sus pa-
dres estdn muy contentos con esto, ya
que tiene menos rabietas y les puede
explicar y pedir algunas de las cosas
que necesita.

Ana usa en el aula una tableta y por
medio de las TIC (tecnologias de la
informacién y la comunicacion) esta
iniciandose correctamente en la
lectoescritura. Tiene un buen manejo
de las herramientas tecnoldgicas.

Como tiene hipotonia (poca fuerza mus-
cular), acude al fisioterapeuta cuando
sale del colegio. También, dos veces por
semana, al logopeda.

Precisa ayuda para llevar a cabo las acti-
vidades de la vida diaria y aun no halogra-
do el control de esfinteres, por lo que re-
quiere del acompafiamiento y la atencién
de un adulto durante todo el dia.

Lleva audifonos desde los cuatro anos,
ya que tiene una pérdida auditiva neuro-
sensorial. Ademas, usa gafas desde los
seis, porque tiene hipermetropia.

Ana no suele enfermar, pero necesi-
ta seguimiento médico por parte de su
neurdlogo.
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Alex tiene ocho afios y estd en segundo de
Educacién Primaria. Cuando tenia siete, se le
detectd, como a Ana, una duplicacién 22q11
en las pruebas genéticas.

No llega a cumplir los requisitos para un
diagndstico de trastorno del espectro autis-
ta (TEA), pero si tiene algunos de sus rasgos,
como las dificultades de relacién y de comuni-
cacion social y una flexibilidad limitada.

El tiene intencidon comunicativa y comuni-
cacion verbal. Cuando llega al colegio, cuen-
ta cosas de casa, pero en ocasiones falta
coherencia en su discurso. Los profesores
han observado que cuando las preguntas son
cerradas y concretas no hay ningun problema,
sin embargo, le cuesta mucho comprender
los dobles sentidos y se siente perdido ante
cuestiones abiertas.

AIe){



Todas las mafanas, realiza el mismo ri-
tual cuando entra en el aula. Si no, coge
«rabietas», algo que también ocurre
en casa. Si la madre no va a recogerlo,
que es lo habitual, los profesores tie-
nen que decirselo antes (al igual que en
otros muchos momentos) para que ten-
ga tiempo de asimilarlo y organizarse,
ya que es poco flexible a los cambios.

Aprende muy bien por repeticién y por
ello permanece en la clase el mayor
tiempo posible y ha asimilado con fa-
cilidad las rutinas del aula imitando a
sus companeros. Tiende a despistarse
y le cuesta concentrarse, pero cuando
su maestra le indica lo que tiene que
hacer se pone a trabajar sin problema.

Alex lleva el ritmo del curso y tiene
adaptacion curricular no significativa,
con el fin de facilitarle los tiempos y
enunciados, ya que tiende a hacer una
lectura literal tanto de las preguntas
como de las respuestas. Le cuesta un
poco la compresion verbal y lectora.

Le resulta muy complicado tomar de-
cisiones, por lo que tanto desde casa
como desde el colegio se esta trabajan-
do para que tenga que elegir solo entre
dos opciones. Sin embargo, no le es fa-
cil, se pone muy nervioso y se bloquea.

Presenta también dificultades en las
relaciones sociales. Casi siempre esta
solo en el patio, puede que por falta de
interés en los juegos de los companeros
0 porque estos no lo integran en el gru-
po. El tampoco sabe como hacerlo.
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Manifestaciones del sindrome 22q11
a través de los distintos perfiles

Con estos ocho nifios y nifias, nuestros protagonistas, hemos pretendido que sepais qué les gus-
ta, qué se les da mejor, cudles son los temores y dificultades y las caracteristicas mas comunes
del alumnado con sindrome 22q11. Quiza hayais reconocido en ellos a algun nifio o nifia con los
que hayais trabajado o que tenéis ahora mismo en vuestra aula, aunque el perfil sea algo dife-
rente. En eso radica la gran variabilidad de este sindrome: cada persona presenta sus rasgos —y
en diferente intensidad— como individuo y como tal hay que tratarlo.

A continuacién, vamos a profundizar en esas caracteristicas que hemos visto en Alicia, Javier,
Unai... y a explicar brevemente cudles son sus implicaciones.

El sindrome 2211, como ya se ha indicado en la introduccién, puede ser de delecién o dupli-
cacion, del que se cuenta con menos informacién. Sus manifestaciones clinicas se relacionan
principalmente con las diferentes estructuras y érganos afectados, como pueden ser:



y problemas musculoes-
queléticos (como puede
ser la escoliosis de Sil-
via o la desviacion de
columna de Javier).

La mayoria estéan escolarizados en la modalidad de Educacion Ordinaria con apoyos educativos.
Sera principalmente en la etapa de Primaria cuando precisen adaptaciones metodoldgicas y/o
de acceso, sin necesidad de realizar adaptaciones curriculares significativas.
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Cuando se hacen mayores,
algunos mantienen un tono
muscular bajo; esto puede re-
percutir en la psicomotrici-
dad, tanto gruesa (le pasa a
Javier, al que no se le da bien
el futbol) como fina (le ocurre a
Leila, que tiene problemas para
ponerse el abrigo y retraso en
la escritura porque le cuesta
mucho sujetar el lapiz). Por ello
suelen acudir a estimulacion
temprana, fisioterapia y terapia
ocupacional.
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En matematicas, los problemas suelen ser mayores, especialmente en los nifos y niflas con sin-
drome de delecién 2211 (en la duplicacién 22q11 pueden ser los mismos 0 menos intensos),
pues suele darse una discalculia espacial que se hace patente a partir de los ocho o diez afios.

En algunos de estos ninos, nifas y jévenes
la memoria es una fortaleza. Pueden re-
cordar facilmente listas presentadas
de manera verbal y el aprendizaje por

repeticion también es un punto fuerte, Respecto a la interaccion social,
como le pasa a Alex. Sin embargo, esto pueden tener poca iniciativa en el con-
no les ocurre a todos. En algunos casos, tacto social (Alex, por ejemplo) o una
pueden no recordar contenido académi- familiaridad excesiva, lo que provoca
co u otra informacién que hayan traba- situaciones socialmente inadecua-
jado con asiduidad, como ocurria con das (Ilvan). A veces se producen alte-
Alicia, cuyos padres se quejaban de que raciones en el estado de dnimo sin moti-
no parecia haber aprendido nada del cur- vo aparente: de ahi los bruscos cambi-
so anterior, pese al esfuerzo realizado. os de humor de Ivan, lo que dificultaba

su relacién con sus iguales.



Debido a las manifestaciones clinicas del sindrome 22q11, las consultas médicas y de diferentes
terapias pueden ser frecuentes, sobre todo entre el nacimiento y los seis aflos, cuando son muy
necesarias. Se extienden también a la etapa de Educacién Primaria.

La media de especialistas a los que acuden estos ninos y ninas durante los primeros afios de
vida es de unos nueve profesionales distintos (cardiologia, inmunologia, otorrinolaringologia,
nutricion, genética, etc.). Ademas, en algunos casos, a estas visitas médicas se suman distintas
terapias (logopedia, fisioterapia, estimulacion, psicoterapia, terapia ocupacional, etc.) e inter-
venciones quirurgicas.

Es importante empatizar con esta realidad y comprender cobmo pueden encontrarse una vez
que se reincorporan al aula. Para ello es fundamental la comunicacion de las familias con el
profesorado en lo que respecta a la informacién médica, en el caso de que sea relevante. Del
mismo modo, el profesorado debe sefalar el trabajo que no hayan podido realizar durante estas
ausencias, para que contintden con el ritmo de su grupo siempre y cuando sea posible.

Estos alumnos y alumnas suelen ser emo= Ademas, sufren a menudo problemas
cionalmente dependientes, tanto de perso- de autoestima y de motivacién debido
nas como de situaciones, y también son, a sus dificultades académicas y de re-
por ello, faciimente influenciables, como lacién social con sus iguales, como les
es el caso de Leila. sucedia a Javier y Alicia.
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Asimismo, es habitual que cuenten
con escasos recursos para enfren-
tarse y defenderse ante situaciones

sociales dafiinas, por lo que con fre- En algunos casos, |la perseveracion en su
cuencia son victimas de acoso esco- conducta y la falta de flexibilidad conlleva
lar (en inglés, bullying), tanto fisico la repeticiéon de una actitud o comporta-
como relacional, por sus diferen- miento. Esto se debe a la incapacidad de
cias fisicas o intelectuales, como les modificar su respuesta motora o verbal,
ocurre a Alicia, Javier, Alex, Ivan o o cambiar de tema o actividad, como le
Silvia. pasa a Alex.

Con asiduidad, las personas con sindrome 22q11
sufren ansiedad excesiva y preocupaciones que
afectan a la memoria de trabajo. Pueden presen-
tar, como Leila y Unai, ansiedad de forma subya-
cente, sin expresarla de forma manifiesta por sus
problemas de comunicacion verbal.



Los ninos, ninas y adolescentes con
sindrome 22q11 pueden necesitar
atencion sociosanitaria en el cen-
tro escolar. En el caso de existir la
necesidad de administrar medi-
cacion pautada por un especialista
médico, sondas, alimentacion por
gastrostomia, cardiopatias, etc., es
necesaria la figura de un diplomado o
graduado universitario en enfermeria
(DUE), como sucede con Javier.

También es importante contar con la
figura de un técnico de insercién social
(TIS), para trabajar y desarrollar las ha-
bilidades sociales, la autonomia perso-
nal y la inclusiéon con los iguales, como
es también el caso de Javier.
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2. ENTENDIENDO AL ALUMNADO
CON SINDROME 22011
EN DIFERENTES CONTEXTOS

@ Patio

Es posible que, para los nifios, nifias y jévenes con sindrome 22q11, el tiempo de patio no ofrezca
la multitud de ventajas que aporta al resto. En su caso, puede no tratarse de un ambito que per-
mita interactuar con los demas en un ambiente ludico y distendido, sino un lugar hostil en el que:




@® Sean victimas de acoso

escolar, con posibles
repercusiones emocio-
nales (sobre todo, an-
siedad o depresion) y
académicas, que les
pueden llevar a que-
rer dejar el colegio.

@® Puedan necesitar un

mayor acompafamien-
to por parte del adulto,
dado que es un espacio
con normas totalmente
distintas a las del aula
que requieren que se
les expliquen y que las
asimilen.

@® Puedan necesitar la

figura de referencia
y acompafnamiento
de un adulto también
para sentir seguridad
e impulso a la hora de
comenzar a establecer
relaciones con sus
iguales.

Por todo ello, es de suma importancia que los centros educativos cuenten con un proyecto de patio
y con la figura de un integrador social, con lo que dan respuesta a la diversidad presente en el
entorno escolar y favorecen la inclusién de todo el alumnado.
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Acoso escolar
(bullying)

Los nifos, nifas y adolescentes con sindrome 22q11 son un colectivo muy vulnerable al acoso
escolar a lo largo de toda su etapa educativa. Este riesgo puede aumentar por sus dificultades
de aprendizaje y de relaciones sociales, por sus caracteristicas fisicas y por sus carencias y
limitaciones en estrategias para defenderse y contar lo que les estd pasando. Segun estudios
recientes, el 80% sufre acoso escolar en algun momento de su etapa en la escuela.

El acoso que pueden sufrir es de dos tipos:

e\o6\°“°\

ng ¥
Nyind
B“ Consiste en no prestarles ninguna
atencion o excluirlos de las actividades
sociales que se realizan tanto en el cole-
gio (patio, dias festivos o especiales del
centro) como fuera de él (cumpleanos,
actividades extraescolares, etc.). Suele
tener consecuencias emocionales nega-
tivas a medio-largo plazo.


https://es.wikipedia.org/wiki/Exclusi%C3%B3n

‘ gullyind fisico VY yerbal

Es un tipo de acoso mas directo e in-
mediato. Hay agresiones de caracter
fisico por medio de golpes, empujones,
el hecho de quitarles material escolar,
etc., o verbal, con insultos, vejaciones o
humillaciones. Estas situaciones se dan
en privado o en publico.

Las repercusiones de estos dos tipos de acoso sobre la autoestima son muy profundas y perdu-
ran en la etapa adulta.

Es muy importante que el equipo docente preste especial atencion a estos alumnos y alumnas,
ya que la mayoria no verbalizardn directamente aquellas situaciones de acoso que vivan dia a dia.
Incluso, por su deseo de ser aceptados, pueden llegar a normalizarlas y no expresarlas.

Es necesario conseguir que los centros educativos sean lugares seguros, donde los nifos, nifas
y jévenes puedan asistir felices y tranquilos en un espacio de respeto donde no les va a ocurrir
nada malo.
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Habilidades
académicas

Como hemos comentado anteriormente, los alumnos y alumnas con sindrome 22q11 estan
escolarizados en su mayoria en Educacién Ordinaria. Es muy importante tener en cuenta sus
caracteristicas individuales, necesidades y motivaciones para poder ajustar el nivel de exigencia
académica a los objetivos curriculares pautados.

En esta area, tienen mayores dificultades para aprender de lo que leen (debido a
problemas en la comprension lectora), recordar hechos, escoger detalles relevantes
y sacar conclusiones. Se deben a déficits en la memoria de trabajo y a una capacidad
visoespacial deficiente.

Respecto a la escritura, la hipotonia puede complicar para algunos de ellos las tareas
que requieran agilidad y un control meticuloso de movimientos, como sujetar un lapiz.
También pueden sentir dolor en manos y munecas, lo que les lleva a tener un mayor
cansancio en ellas porque suelen aplicar demasiada fuerza en la sujecion del lapiz.

En estos casos podria ser eficaz permitir el uso de tabletas o el mantenimiento de la
escritura en mayusculas durante mas tiempo.




Las Matematicas suelen ser la primera area o asignatura en la que presentan dificul-
tades significativas.

A menudo tienen dificultades para resolver tareas visuales y espaciales, como con-
secuencia de los déficits en la memoria de trabajo y el deterioro de funciones de
procesamiento numeérico.

También para comprender y representar cantidades, asi como para acceder al
significado numérico de digitos y formas simbdlicas (abstractas). Esto se denomina
acalculia espacial, se debe a una alteracion del neurodesarrollo y se caracteriza por

déficits en la representacion espacial de la informacién numérica.

Se trata de un problema neuroldgico, ya que las evidencias apuntan a que existen
anomalias en la red frontoparietal, lo que significa que no se puede corregir total-
mente mediante terapias, sino que es una condicidn que los va a acompanar a lo
largo de su vida.

Un abordaje en el aprendizaje de las Matematicas desde el punto de vista visual,
experimental y manipulativo puede mejorar sus resultados. El uso de abacos, incluso
de ordenadores y tabletas, puede cubrir parte de las dificultades generadas por la
acalculia espacial, ser motivador y reforzar asi el aprendizaje.

e Sindrome 22q11. Guia educativa



e Sindrome 22q11. Guia educativa

En el resto de asignaturas curriculares, los alumnos y alumnas con sindrome 22q11
pueden seguir el ritmo de sus companeros, con apoyos y adaptaciones no significa-
tivas, como ocurre en Ciencias Sociales y Ciencias Naturales.

En los colegios con proyecto bilinglie, pueden encontrar dificultades, salvo que el
segundo idioma coincida con su lengua materna. La asignatura de inglés deberia
impartirse con los apoyos y/o adaptaciones que sean necesarios, pero se les de-
beria facilitar el resto de asignaturas en sus lenguas vehiculares.

Respecto a Educacion Fisica, pueden necesitar por sus condiciones fisicas alguna
adaptacion de acceso. Este tiempo de deporte es un buen momento para fomentar
las relaciones sociales con los companeros.

Estos ninos, ninas y adolescentes pueden adquirir los conocimientos de las asig-
naturas de Plastica/Artistica y Musica a la par que sus iguales, lo que puede ayudar
a mejorar su autoestima.

El ritmo y el sentido musical es uno de sus puntos fuertes. Por su capacidad motiva-
cional, esta asignatura permite trabajar habilidades sociales y emocionales con sus
companeros, siempre que el aprendizaje en el aula se realice de manera vivencial.




Transicion educativa:
centro, curso o modalidad

Los cambios de centro, curso o modalidad educativa suelen conllevar modificaciones en la
dindmica de trabajo, ritmo, horarios..., que para este alumnado suponen un gran esfuerzo de
adaptacion. Por eso, pueden aparecer muchos sintomas de ansiedad que ademaés entorpecen
su percepcion del entorno educativo como seguro y acogedor e influyen de manera negativa
sobre su motivacion y rendimiento.

Es importante y aconsejable que se mantenga estable el grupo de companeres con los que los
ninos, nifas o adolescentes han tenido mayor afinidad, tanto en los cambios de curso como de
etapa. Mantener a uno o dos amigos sera fundamental emocionalmente y beneficiara su proce-
so de aprendizaje.

Estos cambios deberian ir acompanados de una preparacion e implicacion por parte de la fa-
milia y del entorno escolar (tanto de los docentes que dejan como de los que los reciben) y es
oportuno que se les tenga en cuenta en la toma de decisiones, se les anticipe la informacién y se
les explique con claridad. Estos periodos podrian ademaés tener una mayor duracién para lograr
su correcta adaptacion al nuevo entorno.
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@ Relacion con
los iguales

Es frecuente la falta de habilidades sociales en los nifios, niflas y adolescentes con sindrome
22911, que suelen encontrar dificultades en las relaciones con los iguales. Pueden mostrar in-
terés en ellas, pero en ocasiones su baja competencia social les impide o dificulta conservarlas.

Sus problemas en la comprension del contexto complican también este aspecto. Es complejo
para ellos interiorizar y realizar una comprension correcta del lenguaje; no entienden los chistes,
las ironias, los dobles sentidos, algunas expresiones faciales y gestos.

En ocasiones sus respuestas no se adaptan a las situaciones y pueden hacer un juicio erréneo
de la interaccion social que se esta desarrollando y realizar comentarios fuera de contexto.

Con el fin de favorecer su integraciéon en el aula y mejorar su aprendizaje y habilidades socia-
les, es importante el trabajo en «gran grupo» (que se ird haciendo, siempre que sea necesario,
de manera progresiva, de pequefo a gran grupo), que ademas incide en el aprendizaje por
imitacion. Por todo esto, siempre que sea posible, los apoyos que precisen se llevaran a cabo
dentro de la clase.

El conocimiento por parte del profesorado de las caracteristicas del alumno o alumna con
sindrome 22q11 es importante a la hora de ubicarlo en un grupo que pueda ser afin y asi facilitar
su inclusion.



Es fundamental atender a la adaptacion socioemocional de estas personas y trabajar las
habilidades sociales que les permitan relacionarse con su entorno de manera ajustada. Los
desajustes no son tan relevantes en la primera infancia, pero se hacen mas evidentes a partir de
los ocho o nueve afos.

Conviene prestar especial atencién a la desmotivacion y el desinterés que pueden mostrar a
partir de la preadolescencia, tanto en las actividades del aula como aquellas que surgen fuera
de la misma (excursiones, trabajos en grupo...). Este desinterés se puede nutrir de la falta de re-
laciones sociales significativas o bien del rechazo directo de su grupo de iguales. Algunos llegan
a padecer abulia (falta de motivacion y energia y apatia extremas) por diferentes motivos, entre
ellos, la depresién en la infancia y adolescencia.

En el cambio de etapa hacia la Educacion Secundaria Obligatoria, es necesario que el equipo de
orientacion proporcione al alumnado y a sus familiares informacién sobre los itinerarios educa-
tivos a los que puede acceder, ofreciéndoles posibilidades de dar continuidad a su formacion.
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3.;QUE PODEMOS HACER?

Algunas caracteristicas

del alumnado con sindrome 22q11

@ Cociente intelectual (Cl) limite o discapacidad
leve.

@ Problemas de aprendizaje, sobre todo de cal-
culo y razonamiento abstracto.

@ Problemas de cognicién social: dificultades
para entender el mundo social y adaptarse
aél.

@ Problemas de funciones ejecutivas (planifi-
cacion, ejecucion de actividades complejas e
inhibiciéon de impulsos).

@ Estilo de pensamiento poco flexible.

@ Dificultades para el manejo de las emociones.

Dificultades para el control
de la motricidad.

Aumento del riesgo de sin-
tomas mentales, especial-
mente ansiedad, depresion,
trastorno por déficit de
atencion e hiperactividad
(TDAH), trastorno obse-
sivo compulsivo (TOC), tics,
rasgos TEA (trastorno del
espectro autista), psicosis.

Delecion 22q11



Dup\icucién 22q11

Problemas de aprendizaje, sobre todo de razonamiento abstracto.

Problemas de cognicién social, aunque algo menos que en el sin-
drome de delecion.

Problemas de funciones ejecutivas (planificacion, ejecucion de ac-
tividades complejas e inhibicion de impulsos), aunque algo menos
que en el sindrome de delecidn.

Estilo de pensamiento poco flexible, con dificultades de adapta-
cién, aunque algo menos que en el sindrome de delecion.

Dificultades para el manejo de emociones.
Dificultades para el control de la motricidad.

Aumento del riesgo de sintomas mentales, especialmente ansie-
dad, depresion, trastorno por déficit de atencién e hiperactividad
(TDAH) y trastorno del espectro autista (TEA).
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gbiles
Puntos fuertesy debi :
del alumnado con sindrome 22q11

Puntos fuertes

‘ t En la edad escolar, la capacidad verbal es similar o mejor que la de sus pares.

Capacidad para el lenguaje expresivo. Este as-
pecto puede quedar limitado en caso de que
haya dificultades importantes de pronuncia-
cion del lenguaje.

Buenos resultados en memoria mecanica verbal y
aprendizaje mecanico. Tienen buena capacidad para
repetir después de un espacio de tiempo una lista de
componentes presentados de forma verbal.

Buena capacidad para
reconocer y discri-
minar estimulos audi-
tivos, asi como para
reconocer los sonidos
del habla.




k Facilidad para centrarse en una sola
tareasin que intervengan distracciones.

Dominio de las primeras fases
de la lectura y el deletreo.

Suelen presentar una actitud
tranquila y carinosa. Sin embargo,
algunos preadolescentes y ado-
lescentes atraviesan una etapa de
irritabilidad o alteraciones del
comportamiento que se alternan
con su habitual actitud carifosa.

Buen desarrollo, ade-
mas de talento musical.

i

Facilidad para el recono-
cimiento de las letras y el
comienzo de la grafia.

/\— Facilidad para imitar lo que
observan alrededor.

Buena motivacion y desarrollo
de las competencias en habili-
dades operativas informaticas.
Pueden verse limitadas en casos
de cociente intelectual (Cl) bajo
0 muy bajo.
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Funcionamiento ejecutivo y problemas de atencion

e Dificultades de planificacién y organizacion.

o Atencion selectiva y sostenida: manifiestan dificultades para prestar
atencion a la informacion relevante y se distraen con facilidad.

o Déficit inhibitorio de respuesta que afecta al nivel atencional y se
manifiesta con distraibilidad y dificultades en prestar atencion.

o Distractibilidad: tendencia a fijarse en detalles menores y pasar por
alto los importantes.

 Rigidez mental: el déficit en la funcion ejecutiva les impide generar
alternativas y dificulta que se salten el orden establecido.

Dificultades de aprendizaje de la lectura Dificultades en la voz y el habla

e Problemas de comprension lectora.

o Dificultad para aprender de lo que leen,
al encontrar problemas para comprender,
recordar hechos, escoger detalles rele-
vantes y sacar conclusiones. Pueden ser
debidos a déficits enlamemoria de trabajo
y a una capacidad visoespacial deficiente.

e La mayoria de nifos y ninas presen-
tan unavoz mas grave que otros de su
edad, asi como un timbre hipernasal,
por la disfuncion velofaringea.

o Dificultad en la articulacion de las
consonantes fricativas y africadas.



Dificultades de aprendizaje de las matematicas

o Dificultad para resolver tareas visuales y espaciales, déficits en
la memoria de trabajo y deterioro de funciones de procesamiento
numeérico necesarias para la mayor parte de las tareas matematicas.
Se denomina acalculia espacial y se caracteriza por déficits en la re-
presentacion espacial de la informacién numérica.

e Tienen problemas con el procesamiento cognitivo en el dominio es-
paciotemporal, que comprende las actividades basicas para realizar
sumas y restas simples.

e Dificultades para entender la magnitud numérica, identificar e ig-
norar informacién irrelevante en el enunciado de un problema y multi-
plicar con exactitud nimeros de mas de un digito.

Tono muscular bajo (hipotonia)

¢ Dificultad en las reacciones o movimientos rapidos, lo que re-
percute en la motricidad gruesa o fina.

e Escritura: dificultades para desarrollar tareas que requieren
agilidad y control meticuloso de movimientos, como sujetar un
lapiz. Dolor en las manos y mufiecas.

e Cansancio en las manos, puesto que emplean demasiada
fuerza en la sujecion del lapiz.
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Habilidades

Interactuar entre los diferentes docentes para adecuar la cantidad de
deberes a las capacidades de cada uno.

Respetar su ritmo a la hora de anotar en la agenda, sacar los materiales,
realizar las actividades, etc.

En los exdmenes presentar:

e Preguntas claras y sin ambiguedad.

e Verbalizar el enunciado y comprobar que lo han comprendido (pre-
guntandoles qué tienen que hacer). Si no es asi, repetir o explicar.

e Destacar la palabra clave del enunciado.

e Presentar actividades de relacionar con imagenes.

e Hacer preguntas que se puedan responder con pocas palabras, ya
que presentan dificultades a la hora de secuenciar ideas.

Implicar a la familia para que puedan trabajar en casa los textos y hablar
de los temas que se van a tratar en el aula.

Evaluar siempre que sea posible mediante trabajos realizados tanto en
el aula como en casa, oralmente, de forma individual o en pequeno gru-

po, y apoyar las preguntas con imagenes, etc.



abilidades
\:Cddé““cqs

@® Matematicas:

e Facilitar una plantilla de los pasos que deben seguir para resolver
los problemas.

e Delimitar las operaciones en casillas.

e Usar el dbaco u otras metodologias visuales y manipulativas.

e Permitir la utilizacion de calculadora.

e Facilitar el aprendizaje por medio de la repeticion de los algoritmos
matematicos, cémo y cuando deben aplicar férmulas.

¢ Si saben aplicar esas formulas, pero no las recuerdan, permitirles
tenerlas accesibles tanto para los ejercicios como para la evaluacion.
e Proporcionar una descripcion verbal clara que permita sustituir la
comprension intuitiva, espacial y relacional de la que carecen.

e Uso de la tecnologia.

@ Sindrome 22q11. Guia educativa
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Habilidades
sociales

Promover el tiempo de patio acompanado, en caso de ser necesario,
por docentes y companeros de referencia.

Dar contenido al tiempo de recreo, ofrecer actividades alternativas.
Establecer normas de clase estructuradas y claras.

Proporcionar modelos de respuestas emocionales adecuadas (apren-
dizaje por imitacion).

Crear ambientes distendidos para evitar tensiones.

Procurar la continuidad de los compareros mas cercanos en los cam-
bios de curso.

Trabajar sobre situaciones especificas, decirles en tiempo real cuan-
do esta bromeando alguien o cdmo se sienten las personas ante de-
terminadas situaciones.



Informar a las familias de cuéles son las situaciones y dificulta-
des sociales del alumno con el fin de que puedan trabajarlas
en casa.

Desarrollar actividades de habilidades conversacionales (de-
scribir, hablar sobre un tema de actualidad, etc.).

Practicar role-playing (juego de roles) como dindmica de gru-
po, lo que permite trabajar la empatia y la habilidad social. En-
sefarles a identificar los intereses de los demas para poder
hablar de ellos; ofrecerles preguntas para facilitar que inicien
conversaciones.

Habilidades
sociales

e Sindrome 22q11. Guia educativa
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4.¢QUIERES SABER MAS SOBRE
EL SINDROME 220117

@ Delecion 22q11

La delecion 2211 es la anomalia cromosémica submicroscépica de mayor incidencia, con
una frecuencia estimada en la poblacién general de 1:2000-4000 recién nacidos, aunque muy
posiblemente sea mayor.

«Delecion» se refiere a la pérdida de un fragmento de material cromosémico y de la infor-
macion genética que contiene (procede del griego deleterios y significa «destruir, eliminar»),
en este caso de la regién cromosdmica 22g11. No se ha logrado explicar aun la gran variabilidad
de las manifestaciones clinicas de este trastorno entre personas que han perdido la misma can-
tidad de material genético. Se considera que existen otros factores genéticos, no identificados
por el momento, que modifican el impacto de la delecidon en cada individuo. Es de esperar que
se vayan conociendo en los préximos afos.



LY NUANL

Las manifestaciones del sindrome de deleciéon 22q11 se relacionan principalmente con las dife-
rentes estructuras y érganos afectados:

e Anomalias cardiacas congénitas (50-75%).

e Hendiduras o insuficiencia de la funcion del paladar (60%).

e Problemas de la regulacion del calcio con tendencia a la hipocalcemia o caida del nivel de
calcio en sangre (50%).

e Predisposicién a infecciones en los primeros aios de vida y a la aparicién de procesos auto-
inmunes.

La presencia o no de estos problemas y su gravedad varia de unas personas a otras. Ademas,
tampoco se relacionan entre si; es decir, la existencia de una anomalia cardiaca no implica una
mayor probabilidad de padecer problemas del paladar o retraso del desarrollo psicomotor.

Ademas de estas cuestiones médicas, que tienen una mayor relevancia en los primeros afios de
vida, las personas con sindrome 22q11 presentan particularidades en su desarrollo psicomotor y
dificultades de aprendizaje muy especificas, que han sido descritas a lo largo de esta guia.

Es muy habitual el retraso en el desarrollo del lenguaje (80%), independientemente de que exista
0 no un problema asociado del paladar.

En el periodo escolar se suele manifestar con frecuencia un déficit de la memoria de trabajo que
dificulta el procesamiento de la informacién y el razonamiento abstracto necesario para resolver
problemas, comprender bien lo que se lee y el calculo matematico. A pesar de que estos déficits
son muy especificos, pueden pasar desapercibidos a los propios profesores.
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Son también frecuentes los trastornos del comportamiento, como el déficit de atencion, la
ansiedad, el trastorno de oposicién desafiante y el obsesivo compulsivo (TOC). Todo ello hace
a estos alumnos y alumnas mas vulnerables en el entorno escolar, sobre todo en momentos de
mayor exigencia académica y social, como sucede en la adolescencia.

Estos problemas de aprendizaje e integracion social causan una gran inquietud a sus familias. La
delecion 22q11 predispone también a la aparicion de trastornos psiquiatricos en la edad adulta.
La frecuencia de esquizofrenia en adultos con sindrome de delecion 22q11 es 20 veces superior
a la de la poblacion general.



@ Duplicacion 22q11

La duplicaciéon es la anomalia cromosdmica complementaria a la delecidon y se produce por el
mismo mecanismo molecular. Es la otra cara de la misma moneda. Sus manifestaciones son ha-
bitualmente mas leves y menos reconocibles, por lo que puede pasar totalmente desapercibida.
La duplicacion es muy dificil de detectar mediante la técnica FISH, que ha supuesto durante
muchos ainos la forma habitual de diagnosticar la delecion 22q11. El desarrollo de nuevas técni-
cas moleculares, como el MLPA o el array-CGH, ha permitido su identificacion.

Al contrario de lo que sucede con la delecidn, cuyo diagndstico se puede sospechar en la ma-
yoria de los casos por el patrén de problemas médicos y ciertos rasgos faciales caracteristicos,
las duplicaciones se identifican en pacientes estudiados por diferentes motivos, que también se
asocian a la delecion, pero que de forma aislada son poco especificos (talla baja, dificultades de
aprendizaje, anomalias cardiacas congénitas, trastorno del espectro autista, etc.).

En la actualidad se considera la duplicaciéon 22q11 como una variante genémica de predis-
posicion a trastornos del neurodesarrollo, a menudo heredada de un progenitor asintomatico.
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