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PREVALENCIA ESTIMADA SINDROME DE KABUKI: 1/ 32.

Estimated Autism Prevalence 2020 1/100

1in54*
in

ers for Disease Control and Prevention (COC prevalence estimates are for 4 years prior to the report date (e . 2020 figures are from 2016) autism speaks

¢, EPIDEMIA ?

Hay mas informacién y mejor formacioén...

Los criterios diagndsticos son mas amplios y mejor ajustados a la
realidad social....

Tenemos nuevos instrumentos eficaces de deteccién y
diagndstico...

Se buscan activamente los casos...
Se detectan antes...

El alumnado recibe mejores servicios si se obtiene una
identificacién correcta...
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EL AUTISMO ES:

DX CLINICO  COMUNIGACION soSQCIAL INTEREINTE

ETIOLOGIA

Factores ambientales Sources of Genetic Mutations in Autism

-Exposicion prenatal
valproato

-Sindrome Alcohdlico fetal
-Gran prematuridad
-Edad paterna

B Unknown (~77%)

B Mendelian Disorders and
Other Mutations (~15%)

™ Rare and De Novo
Mutations (~5%)

® Chromosome Abnormalities
(~3%)

Data Source: Guo H, Hu Z, Zhao J, et. al. Genetics of Autism Spectrum
Disorders. J Cent South Univ (Med Sci). 2011, 36 (8):703-711.

ER asociadas con el autismo fM&=E
Genéticas:

Sindrome X fragil
Esclerosis tuberosa

Sindrome de Sotos
Sindrome de Joubert

Neurofibromatosis .
Sindrome deAngelman Sindrome de Turner
Sindrome de Pradewilli Sindrome de Tourette

Sindromede West

Sindrome de Kabuki !
Sindrome de LandaWleffner

Errores congénitos del metabolismo:

Deficiencia deadenilosuccinasa Sindrome depiridoxindependencia
Hiperactividad dekitosol5 nucleotidasa | Déficit de succiniceemialdehidodehidrogenasa
Leucodistrofiametacromética Déficit debiotinidasa

Mucopolisacaridosis Acidemiaisovalérica

Sindrome deSanfilippo Histidinemia

Sindrome deHurler Deficiencia dedihidropirimidina dehidrogenasa
Enfermedadeperoxosimales Deficiencia ddosforribosilpirofosfato sintetasa
Fenilcetonuria Déficit deaciFCoAdehidrogenasale cadena largal
Xantinuriahereditaria tipo |1
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Factores moduladores de manifestacion clinica
inteligencia, lenguaje, enfermedades médicas, psiquiatricas,
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DX CLINICO COMUNICACION sOSQCIAL INTEREINTE

ESPECTROE VARIABILIDAD

Phenotype Space

Figure 1. Fitness and Genotype-Phenotype map. Redrawn after (20]

PREVALENCIA

TEA

Sindrome de Kabuki Trastorno del Espectro del Autismo

Sertcelik 2016

Sari,Karaey Bodurand Soyasal2008
Adam andHudgins 2005
Matsumoto andNiikawa 2003

Ho and Evans, 1997
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299.00 Trastorno del Espectro del Autismo

1. Dificultades clinicamente significativas y persistentes er
la comunicacién social,

2. Patronesrepetitivos y restringidodde conducta,
actividades e intereses

3. Los sintomas deben estar presenten en la infancia
temprana (aunque pueden no manifestarse por completo
hasta que las demandas del entorno excedan sus
capacidades).

Se deben cumplir los criterios 1,2y 3.

7 American Peyshiatic Associton
<. ./ DSM-5 Development.

Especificadores

Se requiere especificar si existe 0 no:

A Discapacidad intelectuakstimaciones separadas de capacidad
verbal y no verbal

A Alteracion lenguaje no verbal, palabras sueltas, frases, lenguaje
fluido. Considerar por separado lenguaje expresivo y comprensivc

A Enfermedades médica@pilepsia) genéticagRett, Down, X fragil)
o factores ambientales asociad@galproatg SAF, muy bajo peso)

A Asociacion con otros trastornos dekeurodesarrollq trastornos
mentales o del comportamientoTDAH, TOC, t. control impulsos,
ansiedad, depresion, t. bipolar, tics, autoagresiones, alteraciones
Sy I IftAYSYyulrOAsy 2 Sf adzS3z2

A Catatonia mas frecuente durante la adolescencia
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Prevalence of mental health problems
in children with autism

One or more disorders
Two or more disorcers

Any emotional disorder

Anxiety or phobia %u—ﬁE—ED
Oppositional or T_O_KNOW

conduct disorder

phobic disorders asd moad disorde.

. CHILOREN'S FUTURE.
Simonoff ,2008 hikdren with autim need:

Ssud\lscd. Gregorio Marafion
I Corrnbot a1 Mnert

C 40% de los casos tienen patologia orgénica detectada LM

45-86 % problemas digestivos

37% infecciones viricas

23% alteraciones del sistema nervioso
20% crisis epilépticas (11-39%)

28% otros trastornos organicos.
C 41,5% de casos con problemas asociados importantes
35% problemas visuales
26% problemas de alimentacién
18% problemas auditivos
40% problemas de suefio

El autismo no es Unicamente una enfermedad cerebral si no

un trastorno sistémico que afecta al cerebro (Herbet, 2004).
a!t¢eL{ay ! . w!Lb 5L{hw59w hw ! 5L{h
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Intellectual
Disability

‘ Core autism symptoms
Associated neurological issues

Associated systemic issues

O Related disorders

Sleep
Disorders
Sleep
Deficits

Mood
Disorders

Anxiety
Disorders

Attention

-

q Hospital General
Universitario
SaludMadrid  Gregorio Marafion

B Comunidad de Madria

Dadala alta prevalencia,la gravedaddel cuadro clinico de

personas con autismo, la alta frecuencia de trastornos

organicosy problemas de salud relevantes asociados,asi

como las caracteristicasde esta poblacién en cuanto a su

capacidadde expresarsus necesidadesy susdificultades,y

para entender el mundo que lesrodea, se consideraque las

personas con TEA, requieren una atencidn sanitaria

preferentey sinqular
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Programa AMI-TEA

EurPsychiatry 2013 FF62,28(2) 162.
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