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0. INTRODUCCIO

Al llarg de la nostra vida, convivim amb persones diferents a nosaltres, persones
que, per alguna cosa o una altra, no es comuniguen de la mateixa manera que
ho faria algu a qui hem posat I'etiqueta de “normal”. Posant un exemple practic:
tothom, durant la seva etapa d’escolaritzacio obligatoria, ha sentit a parlar dels
nens i nenes d’Educacié Especial. Per la majoria de gent, aquests nens i nenes
son persones que tenen algun problema mental o discapacitat intel-lectual, cosa
que els provoca un retard en I'aprenentatge. Perd, qui sén aquests nens i nenes

d’Educacio Especial?

A I'hora de triar el meu Treball de Recerca tenia molt clar que volia encaminar-
me cap a un tema relacionat amb els trastorns mentals o de conducta. En un
primer moment, vaig pensar de triar un trastorn psicologic com ara
'esquizofrénia, el trastorn limit de personalitat o el trastorn de personalitat
multiple. Perd, com que el departament que em va tocar per fer el treball no va
ser el de Psicologia, sind el de Biologia, vaig acabar decantant-me cap a la

vessant dels trastorns genetics.

El meu objectiu en aquell moment era buscar un trastorn d’origen genetic que
derivés a un trastorn de conducta. Amb aquestes dues variables, el trastorn que
ens ve en ment és la Sindrome de Down. Tot i aix0, vaig decidir que aquell no
havia de ser el tema pel meu treball, ja que era una patologia molt coneguda i un

dels meus objectius era coneixer una nova malaltia.

Després d’aquesta primera reflexid, vaig decidir encarar la recerca cap a un
trastorn genetic que afectés al cromosoma 23, ja que em donaria més joc al
moment d’explicar I'herencia genetica lligada al sexe de l'individu. Amb aquest
parametre em va ser forca facil trobar la malaltia perfecta pel meu treball, la
Sindrome X Fragil.

Sorprenentment, aguesta malaltia desconeguda per gran part de la poblacio, era
la principal causa hereditaria de retard mental. Les dades parlaven per si soles.
Aixi com identifiguem una persona amb la Sindrome de Down al veure-la, no

tenim constancia de la Sindrome X Fragil. Quina és la diferencia?
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0.1 Objectius

Els dos objectius principals d’aquest treball son els seguents: Per una banda,
investigar quina és la causa genética de la Sindrome X Fragil i tots els aspectes
de la genética humana i I'heréncia lligada al sexe relacionats amb la patologia,
aixi com la seva simptomatologia. Per altra banda, investigar com és la vida de
les persones amb el trastorn i quines sbén les eines que tenen per poder
desenvolupar una quotidianitat el més comoda possible, aixi com el tractament

gue se li pot donar a la malaltia.

També m’agradaria donar a conéixer aquesta Sindrome, ja que té molt de pes
en el mon clinic pel que fa a la discapacitat intel-lectual lligada a la genetica i, tot

i aix0, €s una malaltia practicament desconeguda.

0.2 Metodologia

La metodologia emprada per fer aquest treball ha estat la recerca i contrast
d’'informacio sobre la Sindrome X Fragil, aixi com la classificaci6 en apartats

d’aquesta per anar construint el treball.

El treball consta de dues linies tedriques bastant marcades: una es basa en la
genetica i l'altra en la vessant terapeutica i de descripcié de la malaltia com a

patologia aplicada a I'ésser huma.

La part final del treball inclou la part practica, que es troba inclosa a la part tedrica
a partir del punt 4.2.1. Inclou entrevistes a professionals del Taller Baix Camp
(psicolegs i cuidadors), un test de conducta adaptativa realitzat a 2 pacients i la
grafica d’'una enquesta. Per ser realitzats aquests documents he contat amb

I'ajuda del Taller Baix Camp de Reus.
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1. L’HERENCIA GENETICA HUMANA

1.1 Informacio6 genetica

El conjunt de tots els caracters hereditaris que transmeten els progenitors a la
seva descendéncia s’anomena informacié genetica o hereditaria. Aquesta
informacio és present a totes les cél-lules, concretament, a les molécules d’ADN

que es troben al nucli cel-lular.

La informacié genética continguda a ’ADN determina com s6n cadascuna de les
proteines de l'organisme. La preséncia d’'una o altra proteina, aixi com les
caracteristiques particulars de cada una, sén indispensables per el bon
funcionament de l'organisme. D’aquesta manera, un error en la sintesi d’una
proteina, pot tenir consequéncies greus per lindividu que pateixi aquesta
alteracié. N’és un exemple la Sindrome X Fragil, del qual tracta aquest treball i
en el qual un petit error en un triplet de nucleotids de 'ADN provoca un canvi en
la sintesi d’'una proteina, déficit de la qual provoca retard mental com a

consequéncia patologica principal.

1.2 Gens
1.2.1 Que és un gen?

Abans de parlar d’heréncia lligada al sexe hem de definir el concepte de gen,
que és aquell fragment del cromosoma en que es troba codificada una unitat
d’informacio genética. Consisteix en una sequéncia lineal de nucleotids d’ADN

que és essencial per a codificar una funcio especifica o caracter.
1.2.2 Dels gens a la sintesi de proteines

La primera fase per a la sintesi d’'una proteina a partir d’'un gen de I'ADN és la
transcripcié d’aquest fragment d’ADN a ARN missatger (ARNm), procés que es
produeix al nucli de la cél-lula. Aguest ARNm passara al citoplasma, eliminara la
informaci6é genética no codificadora (introns) durant el procés de maduracio i

unira els exons, que si que contenen informacié genética codificadora.
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La segona fase s’anomena traduccid i és el procés pel qual el missatge que conté
la molécula d’ARNm passa a ser una sequéncia d’aminoacids que formaran una
proteina concreta. Es produeix al ribosoma, organul que s’encarrega d’identificar
'ordre dels aminoacids en la nova proteina gracies als triplets codé de 'ARN
missatger, que encaixen amb els triplets anticod6 de 'ARN de transferéncia, és
a dir, aquell encarregat de transportar els aminoacids i afegir-los a la cadena que

formara la proteina.

5
mRNA GGAAAUCGGUC

Codon Codon Codon Codon Codon Codon Codon
aaq aa, aag aay aas aag aay

Esquema de la sintesi de proteines
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2. ELS CROMOSOMES

2.1 Qué son?

Els cromosomes son els organuls cel-lulars, presents en el nucli cel-lular dels
organismes eucariotes, que contenen els materials portadors de I'’herencia
biologica. Quimicament estan formats per una doble cadena d’ADN (Acid
desoxiribonucleic) i histones (proteines) i només es poden veure clarament
durant els processos de divisio cel-lular, ja que si no el material amb la dotacio

genética, I'ADN, es troba dispers i granulat formant cromatina.

2.2 Composicio

Els cromosomes sbn resultat de la condensacié de la cromatina, una massa
granulosa formada principalment per proteines histones i ADN que es troba
dispersa al nucli cel-lular durant el periode en que la cel-lula no es troba en fase
de reproduccié. Quan s’inicia la fase reproductiva, la cromatina es va

condensant i van apareixent els cromosomes.

2.2.1 Parts del cromosoma
Les parts basiques de I'estructura d’'un cromosoma sén les seguents:

— Telomer: Cadascun dels extrems polars d’un cromosoma, té per funcié evitar

'adheréncia amb els altres i regular el nombre de divisions cel-lulars. ADN més

condensat.
L_ = Telomer
— Centromer: Lloc per on s’'uneixen les dues \ ) o
.. —= _ Constriccio
cromatides d’'un cromosoma en el procés . ¥Scunchrn
.
de duplicacié del material genétic. : -
Bmcos"' \(‘ at
. inetocor
— Bragos: Cadascuna de les dues " . Y
prolongacions que van des de el centromer o &
. N . . ., ’ 3 Centromer
fins al teldomer i inclouen la informaci6 ‘H,

genetica.
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— Constriccié secundaria: Estret que marca la posicio del telomer envers el brag.

— Cinetocor: Estructura en forma de disc trilaminar, situada a la zona
centromérica de cada cromosoma, a partir del qual té lloc la polimeritzacié de
microtubuls del fus mitotic, que aconseguiran el desplacament dels cromosomes

durant la mitosi.

2.3 El cariotip huma

El cariotip és el conjunt de cromosomes d’una especie. L’ésser huma té 23
parells de cromosomes homolegs, és a dir, 46 cromosomes en les ceél-lules
somatiques. D’aquests 23 parells de cromosomes, 22 parells s6n autosomes i

un parell correspon als cromosomes sexuals o heterocromosomes.

Els dos cromosomes de la mateixa parella reben el nom de cromosomes
homolegs. Un d’aquests és heretat del pare i I'altre de la mare i contenen els

gens que codifiquen la informacié genética pels mateixos caracters.
En el cariotip es distingeixen dos tipus de cromosomes:

— Heterocromosomes (cromosomes sexuals): S6n molt diferents I'un de l'altre i
intervenen en la determinacio del sexe. Un s’anomena cromosoma X i I'altre
s’anomena cromosoma Y. En I'ésser huma, les femelles presenten dos

cromosomes X i els mascles presenten un cromosoma X i un cromosoma Y.

— Autosomes: Son la resta de cromosomes i porten informacié pel mateixos

caracters en tots dos sexes.

Una alteracio del cariotip provoca en la majoria dels casos una malaltia genética
greu, com ara la Sindrome de Down, que consisteix en la trisomia del cromosoma
21 i provoca alteracions intel-lectuals i cognitives greus als individus que la

pateixen.
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Cariotip huma, en aquest cas d’un individu femella, ja que el parell de cromosomes 23

son dues X.
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Cariotip huma d’un individu mascle que pateix una mutacié, en aquest cas, una
trisomia del cromosoma 21 que li provocara la Sindrome de Down.
10
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2.4 Determinacio genética del sexe
En els éssers humans, el sexe d’un individu ve determinat pels dos cromosomes

sexuals. A diferencia de la resta de cromosomes de la cel-lula (autosomes), els
cromosomes sexuals X i Y son petits i porten poca informacio.

La determinaci6 genética del sexe d’un individu depen, unicament, del
cromosoma sexual (parella 23) que aquest adquireixi del pare, ja que de la mare
nomes pot obtindré un cromosoma X, que trobarem al gameta femeni o ovul. Si
el gameta masculi (espermatozou) conté un cromosoma X, la fecundacié donara
lloc a un individu femeni (XX), en canvi, si 'espermatozou conté un cromosoma
Y, la fecundacié donara lloc a un individu masculi (XY). La probabilitat que a cada

fecundacio resulti una combinacié XX (femella) o XY (mascle) és del 50%.

" Hombre

2 Mujer
> XY

En aquest esquema podem observar les dues combinacions possibles
d’obtencio del sexe en la fecundacio d’un ovul (X), procedent de la dona, per part

d’un espermatozou, procedent de 'home, i que pot contenir el cromosoma X o el

cromosoma'y.

11
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2.5 Heréncialligada al sexe

L’heréncia lligada al sexe és aquella que esta lligada als gens dels cromosomes
sexuals XiY. L’expressio d’aquesta herencia sera diferent en homes i dones. En
els cromosomes sexuals, a més d’existir gens relacionats amb el sexe, hi ha
altres gens que porten informacio per caracters no sexuals o caracters somatics,
la manifestacié dels quals dependra del sexe de I'individu, ja que poden ser part

del cromosoma X 0'Y.
2.5.1 Els cromosomes sexuals
f
En els cromosomes sexuals, hi ha dues regions diferenciades:
* El segment homoleg (en groc): part comuna als dos cromosomes.
* El segment diferencial: part no comuna als dos cromosomes.
La regio diferencial del cromosoma Y (en lila) conté pocs gens,
\ }
daltonisme, 'hemcofilia o la mateixa Sindrome X Fragil. Aquests 4\ }
X

aguests codifiquen el que anomenem caracters holandrics.

La regi6 diferencial del cromosoma X (en roig) conté més de 150

gens, alguns dels quals son responsables d’alteracions com el

% C B

gens codifiquen els que anomenem caracters ginandrics.

En els individus mascle, els caracters ginandrics sempre es desenvolupen, ja
que no disposen d’'un cromosoma X homodleg que en pugui contrarestar

I'expressio.

2.5.2 L’heréncia lligada al cromosoma X

Quan parlem d’'un gen lligat al cromosoma Y, sabem que només els individus
mascles podran codificar-ne la informacio, ja que la seva parella de cromosomes
23 consta d’'un cromosoma X i un cromosoma Y. Pel contrari, un individu femeni

no té cap possibilitat d’adquirir aquest gen.

Quan parlem d’un gen lligat al cromosoma X, en canvi, tant individus mascle com
individus femella poden adquirir la informacié que codifica per mitja d’heréncia

dels progenitors. En el cas dels individus mascles, aquesta heréncia del

12
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cromosoma X, només podra ser una adquisicio de part de la mare. En el cas dels

individus femelles, '’heréncia podra vindre donada tant per la mare com pel pare.

Aquesta vessant de la genética té una gran transcendencia en I'explicacié de la
Sindrome X Fragil i la seva expressio en I'individu segons el seu sexe, ja que és
una patologia lligada a un gen recessiu del cromosoma X. Aix0 ens porta a
pensar que les dones tenen menys possibilitats de desenvolupar la malaltia, ja
que perque fos aixi haurien de rebre els dos cromosomes X afectats, tant per
part de mare com per part de pare. Si no es donés aquesta situacio, el
cromosoma X que no estigués afectat podria suplir la caréncia de I'altre o bé
compensar i reduir I'expressio patologica del gen afectat de 'altre cromosoma X.
Per altra banda, si el cromosoma X d’'un home es veiés afectat per I'alteracio,
aquest desenvoluparia la patologia en questid, ja que no disposa d’un altre

cromosoma X que pugui compensar I'alteracié del primer.

13
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3. LA SINDROME X FRAGIL

3.1 Que és?

La sindrome del cromosoma X Fragil (SXF) és un trastorn genétic de transmissio
familiar lligat al cromosoma X, que pot causar dificultats que poden anar des de

problemes d’aprenentatge fins a una disminucio en la capacitat intel-lectual.

Afecta 1 de cada 4.000 nens i 1 de cada 6.000 nenes, i 1 de cada 250 dones en

son portadores sense tenir-ne manifestacions evidents.

Actualment, se’l considera la causa hereditaria més frequent de disminucio en la
capacitat intel-lectual. Provoca disminucié en la capacitat intel-lectual en el 80%

dels homes i el 30% de les dones que la pateixen.

3.2 Historia

Ja en el segle XIX, s’havia constatat un excedent proper al 25% en el nombre de
pacients de sexe masculi amb una disminucié de la capacitat intel-lectual
ingressats a les institucions. Aixo es deu en gran mesura a la incidéncia d’entitats
patologiques lligades al cromosoma X que causen retard mental. La Sindrome
del cromosoma X Fragil és el trastorn d’aquest tipus més frequent, justificant
gairebé el 40% del total de casos de retard mental lligat al cromosoma X.
Tradicionalment, no obstant aix0, el desconeixement d’aquesta malaltia ha
conduit a la determinacio de diagnostics erronis. Encara avui, tot i ser una de les
malalties genetigues més comunes en humans, la Sindrome X Fragil no és
correctament diagnosticada en un enorme percentatge dels casos a causa de la
manca de realitzacid de pronodstics prenatals i la dificultat d’identificar les

caracteristiques fenotipiques abans de la pubertat.

14
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3.2.1 Investigacio

Aquesta sindrome va ser descrita per primera vegada 'any 1943 per J. Purdon
Martin i Julia Bell. El seu origen genétic no es va descobrir fins I'any 1969, quan
es va trobar que individus que mostraven certes caracteristiques mentals i
fisiques, tenien en el seu cromosoma X un tros parcialment trencat. El 1991, els
cientifics van descobrir el gen FMR1 (acronim anglées de Fragile X linked Mental
Retardation type 1), que causa la Sindrome X Fragil, impulsant la investigacio
meédica i psicopedagogica. Les aportacions més importants han estat la millora
en el diagnostic prenatal i la identificacié de portadors i afectats mitjancant una

analisi de sang efectuada amb equipament especial.

3.2.2 Origen del nom

El nom d’aquesta sindrome va sorgir de la forma en la qual s’observa
citogeneticament el cromosoma X en els pacients que tenen la malaltia. Quan
s’obtenen cél-lules d’un pacient amb aquesta alteraci6 i es cultiven sota
condicions especials, l'expansié del triplet de nucleotids produeix una
particularitat en una regié del cromosoma X, a prop de I'extrem del brac llarg.
Aquest es mostra descondensat i allargat, i es trenca facilment quan és examinat
a través del microscopi. De fet, aquesta part del cromosoma no és particularment
fragil en el pacient. El fenomen de ruptura del cromosoma X apareix només in

vitro quan s’observa la mostra en el microscopi.

Cromosoma X
normal

Cromosoma X
fragil

Localizacion
/ sitio fragil

A la imatge podem observar graficament la mutacio del gen FMR1

15
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3.2.3 Situacio actual

Durant I'tiltima década, la Sindrome X Fragil ha resultat una de les causes més
importants de discapacitat. Es responsable d’aproximadament el 30% de totes
les formes de deterioracié cognitiva, i es creu que 1 de cada 250 dones, és
portadora del gen afectat. També s’ha establert que aquesta sindrome, encara
que afecta més severament als homes, pot afectar tant a homes com a dones.
La SXF impacta negativament sobre el desenvolupament i deriva en dificultats
d’aprenentatge, inclos retard mental sever; també se’n poden derivar problemes

d’atencid, hiperactivitat i conductes autistes.

En l'actualitat, la Sindrome de X Fragil s’identifica clinicament mitjangant proves
sanguinies d’ADN. Es tracta d’'un métode molt exacte, que pot informar tant sobre
els afectats com sobre els portadors no afectats; a més, pot usar-se per al
diagnostic prenatal. No hi ha cap cura en l'actualitat per a la sindrome X fragil,

pero hi ha tractaments i intervencions que han demostrat ser beneficiosos.

3.3 Causes de la malaltia

3.3.1 El gen FMRL1 i la proteina FMRP

El descobriment del gen FMR1 va suposar un esforc internacional de recerca a
finals del segle XX. Aquest gen, que presenta herencia dominant, codifica una
proteina anomenada FMRP, deficiéncia de la qual causa la Sindrome X Fragil.
L’FMRP és una proteina vinculada a ’'ARN que regula aproximadament el 4%

dels missatges neuronals.
3.3.2 La genetica X Fragil

La causa de la patologia SXF recau en I'amplificacié de la repeticié del triplet de
nucleotids CGG (Citosina-Guanina-Guanina), situat al primer exé del gen FMR1,
per tant, es tracta d’'una malaltia génica. Els individus de la poblacio general
tenen de 6 a 50 repeticions del triplet en qiestio, i els individus portadors de la
mutacié incompleta X Fragil en tenen entre 54 i 200, perd son generalment

considerats no afectats. Quan el nombre de repeticions s’incrementa a quantitats
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majors a 200, l'individu té la mutacié completa, per tant, pateix en percentatges
molt elevats la Sindrome X Fragil i el gen FMR1 és afectat de tal manera que la
proteina FMRP deixa de produir-se. Es l'abséncia o deficiéncia d’aquesta
proteina el que causa la Sindrome X Fragil, ja que ens trobem davant d’una
manca de regulacié dels missatges neuronals. També és possible tenir la
sindrome per una supressié (delecid) del gen FMR1 o per una mutacié puntual

que produeix una FMRP no-funcional.

Distribucion de exones en FMR1

(CGG)n
‘ B Secuencia codificadora

+—HHHHHHR

Distribucié d’exons del gen FMRL1 i posicio del triplet CGG
(en blau I'excedent de CGG)

Ubicaci6 del gen FMR1 al cromosoma X, a la posici6 27.3

del brag llarg.

La genetica X Fragil va molt lligada al sexe de I'individu. Aixi com als homes una
mutacié completa del gen FMR1 (200 o més repeticions de CGG) els provoca la
patologia X Fragil, a les dones no els suposa adquirir la Sindrome. Aixo és degut
a que l'altre cromosoma X, que també conté el gen FMR1, pot sintetitzar la

proteina FMRP i suplir la caréncia d’aquesta.

L’heréncia d’aquesta mutacio és dominant lligada a X, tot i que no respon a les
caracteristiques habituals d’aquest tipus d’heréncia. Aixo es deu a que el nombre
de repeticions del triplet influeix en el desenvolupament de la patologia. Més enlla

d’aquesta dada, la pauta d’heréncia que segueix és aparentment recessiva.
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3.4 Simptomatologia

3.4.1 Fenotip fisic

Les caracteristiques fisiques tipiques de la Sindrome X Fragil inclouen cara llarga
amb mento pronunciat, front i orelles prominents, extremitats hiper-extensibles i
testicles grans. Algunes caracteristiques usualment no sén notables fins a la
pubertat. Aimenys el 25-30% dels nens petits poden no tenir les caracteristiques
tipiques facials de la sindrome de X Fragil. Algunes vegades aquests nens son
diagnosticats com afectats d’altres malalties, com ara autisme, la Sindrome de
Sotos (gigantisme cerebral), la Sindrome de Tourette, la Sindrome de Prader
Willi o la Sindrome de Pierre Robin. El fenotip fisic dels nens petits inclou

usualment hiper-extensibilitat dels dits, pell laxa i peu pla.

Nen amb Sindrome X Fragil

3.4.2 Fenotip conductual

El fenotip conductual dels afectats per la Sindrome X Fragil inclou l'intent d’evitar
el contacte visual, el rebuig al tacte, aleteig, mossegar-se les mans i timidesa o
ansietat social. Les nenes amb X fragil usualment presenten dificultats amb les
matematiques a l'escola i problemes d’atencid. Alguns dels afectats per la
patologia presenten trets autistes o hiperactivitat, sobretot durant la infantesa.
També poden mostrar-se agressius, sobretot en I'adolescéncia, aixi com patir
convulsions o epilépsia en algun dels casos. Cal dir que la patologia indueix en
gran part dels casos problemes de coordinacié que poden provocar inseguretats

als afectats.
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3.4.3 Capacitats cognitives: La parlai el llenguatge

Es habitual que les persones amb la Sindrome X Fragil pateixin algun grau de
deficiencia mental que afectara la capacitat de pensar, de raonar i d’aprendre. El
grau d’afectacio cognitiva depén de les variacions en la mutacio del gen FMRL1 i
de la quantitat de proteina FMRP produida. La majoria dels homes afectats per
la SXF pateixen algun grau de deficiencia mental que pot anar des d’un retard
intel-lectual lleu fins a un de profund, combinat amb retard en la parla i el
llenguatge. La meitat de les dones afectades, aproximadament, patiran algun
grau de déficit intel-lectual, i altres poden tenir un quocient d’intel-ligéncia normal

perdo amb dificultats en els aprenentatges, especialment en les matematiques.

Nena amb Sindrome X Fragil

Tot i aquest retard intel-lectual existeix un perfil cognitiu, és a dir, uns punts forts
i uns debils. Per exemple, la gran majoria d’individus que pateixen la SXF tenen
bona memoria visual (d'imatges i dibuixos), capacitat que els ajuda a reconeéixer
lletres i paraules. Generalment s6n capacos de seguir ordres que es presentin
de forma visual, amb dibuixos, per exemple; en canvi tenen dificultat per

organitzar la informacio, treballar amb idees més abstractes i resoldre problemes.

Per poder progressar en els aprenentatges, les persones afectades necessiten
més temps per aprendre, utilitzant métodes adaptats i entorns favorables.
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3.5 Fases de la malaltia

3.5.1 Lainfantesa

Els nens amb SXF presenten un fenotip de comportament caracteristic evident
ja en etapes molt primerenques. SOn especialment sensibles als estimuls
sensorials, cosa que els provoca rebequeries en determinades situacions.
També s’hi han associat un gran nombre de caracteristiques autistiques, com
ara poc contacte ocular, defensa tactil o sensibilitat al tacte i repeticions tant en
la parla com en el comportament. El comportament varia i pot anar des del

considerat socialment correcte i amistos, fins al tipus autista i/o violent.

Molts infants amb la Sindrome tenen ansietat social i no els agrada conéixer gent
nova o fer coses que no estaven previstes. Quan aquests nens interaccionen
amb altres persones sovint es troben incomodes i ansiosos, la qual cosa produeix
que tinguin poc contacte ocular i un llenguatge molt repetitiu. Els canvis
inesperats en la rutina els poden desconcertar si no se’ls ha avisat amb
anterioritat. Alguns nens responen amb tensié, altres en aquestes situacions
poden fer una rebequeria, altres poden plorar desconsoladament o iniciar
moviments repetitius sense parar. Poder oferir un entorn calmat i anticipar certes

situacions pot ajudar a controlar aguests comportaments.

Les nenes amb la Sindrome tendeixen a ser més timides i a patir més ansietat
qgue els nens davant de les situacions socials. En algunes ocasions, aguesta
excessiva timidesa i ansietat poden provocar mutisme selectiu, sobretot a
'escola. Els individus amb SXF poden angoixar-se facilment per estimuls
sensorials. El contacte ocular representa, per la majoria, un grau significatiu
d’estimulacio que els costa d’integrar. Per aquest motiu tenen tendéncia a evitar
el contacte ocular o tenen una mirada fuga¢. També acostumen a ser

hipersensibles als sons i al tacte, aixi com a la textura d’alguns aliments.
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3.5.2 L’adolescéncia i ’edat adulta

Durant I'etapa de I'adolescéncia, les persones amb SXF poden empitjorar la
conducta, amb la possibilitat d’originar trastorns depressius i tenir dificultats per
les relacions socials, sobretot en el cas de les noies. També poden desenvolupar,
en menor percentatge i tant nois com noies, comportaments explosius o

d’agressié. Es possible 'aparicié de pubertat i menopausa precog.

Pel que fa a I'edat adulta, el fet de patir aquesta sindrome pot fer més propens a
I'individu afectat a desenvolupar diferents trastorns de conducta, tot i que cada
individu té la seva propia situacié social, familiar, personal i genética. Els

trastorns relacionats amb la hiperactivitat, en canvi, disminueixen amb I'edat.

Les persones amb sindrome X fragil tenen més predisposicio a patir problemes

cardiacs de tipus valvulars.

Retrat d’'una persona amb Sindrome X Fragil.

3.6 Diagnostic

El test de laboratori més utilitzat per al diagnostic de la sindrome X Fragil és
'analisi cromosOmica, que s’efectua amb les cél-lules de la sang, on es pot
observar una imatge del cromosoma X per tal de detectar-hi un punt fragil. Tot i
aixo, aquesta prova no permet observar els gens i per tant és molt dificil apreciar
I'estat de mutacid, cosa que també dificulta la deteccio de la majoria de les dones

portadores i els homes transmissors.

Actualment existeix una nova técnica més eficag per a la deteccio de 'anomalia
a través de l'analisi de la sequéncia 'ADN, que permet detectar les persones
afectades i les portadores, i per tant és una eina d’assessorament genetic de
gran eficacia.
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3.7 Pronostic

El pronostic prenatal de la Sindrome X Fragil depén de la situacié genetica del

progenitors envers la mutacio del gen FMR1.

— Pare portador (entre 54 i 200 repeticions del triplet CGG al gen FMR1): totes
les seves filles seran portadores clinicament sanes, amb la mutacié incompleta
perdo no afectades. Tots els seus fills homes seran no portadors i clinicament
sans. Per tant, no esta indicat cap tipus de diagnostic per a la seva descendéncia

respecte a la SFX.

— Mare portadora (un cromosoma X afectat per una mutacio incompleta i un de
sa): els fills mascles tenen un 50% de probabilitats d’heretar el cromosoma X
afectat. Si hereten la mutacié completa estaran afectats i si es manté la mutacio
incompleta seran portadors no afectats. EI 50% de probabilitat restant correspon
a heretar el cromosoma X sa, que els fara ser clinicament sans i no portadors.
Respecte a les filles, tenen un 50% de possibilitat de ser portadores d’una
mutacié incompleta o d’'una mutacié completa i I'altre 50% de ser clinicament

sanes i no portadores.

— Mare amb la Sindrome X Fragil (els dos cromosomes X afectats): en aquest
cas, la possibilitat d’heretar la mutacié del gen FMR1 és d’'un 100%. Els fills
estaran afectats per la Sindrome X Fragil i les filles ho estaran o no depenent de
la quantitat de repeticions del triplet CGG i de I'eficacia del cromosoma X sa per

cobrir la caréncia del cromosoma X afectat.

— Pare afectat: tota la seva descendéncia masculina sera clinicament normal i
tota la descendeéencia femenina sera clinicament sana i portadora de la mutacio.

En conclusid, cap membre de la seva descendéencia manifestara la sindrome.

El risc de retard mental es relaciona amb la posicié que ocupa I'individu en I'arbre
genealogic, de manera que la mutacidé va creixent a través de les generacions.
Una mutacié incompleta pot mantenir-se durant diverses generacions, o bé
passar a mutacié completa en una sola generacio, pero el canvi sempre ocorre
quan passa a través d’'una dona. En les dones portadores de la mutacio
incompleta (54-200 CGG) el risc d’expandir-la a mutacié completa (>200 CGG)

depen del nombre de repeticions, a partir de 90 CGG sempre hi haura expansio
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a mutacié completa en la segiient generacid, si aquesta hereta el cromosoma X

mutat.

3.8 Tractament

El tractament de persones amb Sindrome X Fragil involucra en general a
multiples professionals, incloent mestres d’educacid especial, logopedes,
terapeutes ocupacionals, psicolegs, consellers genétics i medics.

L’assessorament genetic enfocat a les families implicades és essencial.

3.8.1 Medicaci6

L’0s de medicacid psicotropica €s una eina molt util per a molts pacients amb
SXF. En lainfantesa primerenca, les prioritats son millorar I'atencié i concentracié
i disminuir les rabietes i I'agressivitat (si esta present). Entre els afectats per
aquesta sindrome, i particularment en nens d’edat preescolar, les medicacions
estimulants s’associen, sovint, a un increment de la irritabilitat. La clonidina, que
té una accio calmant, ajuda a controlar simptomes d’hiperactivitat i agressio en
gairebé el 70% d’aquests nens. En general s’indica, en el curs de la
farmacoterapia, un curés seguiment amb electrocardiogrames periodics. En
nens en edat escolar, de 5 anys i majors, els estimulants son eficagos en
aproximadament en el 60% dels casos. Pel que fa als agents anticonvulsius, sén
d’eleccié davant quadres de significativa inestabilitat emocional o agressié, que
no milloren amb estimulants o clonidina. Quan la Sindrome X Fragil presenta
ansietat, desassossec 0 agressivitat, també s’utilitzen inhibidors selectius de la
recaptacio de serotonina. També antipsicotics atipics poden mostrar-se eficagcos

per a tractar I'agressivitat o I'humor inestable.
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Les persones amb SXF requereixen seguiment medic curds, no només per a
ajustar la seva medicacio, sind per a desenvolupar un programa de terapia
integral, que inclogui terapies i ajuda d’educacié especial. S6n precisament
aquest tipus d’estrategies multidisciplinaries les que s’associen amb majors
indexs de resposta terapéutica favorable.

3.8.2 Terapies

Les terapies relacionades amb la Sindrome X Fragil consisteixen en pautes
d’actuacio i métodes que ajudaran a les persones afectades a viure de manera
més comoda i poder desenvolupar-se i superar les dificultats que la seva

patologia els imposa.
3.8.2.1 TERAPIA EDUCATIVA:

Una de les primeres terapies que s’apliquen a les persones afectades és la

educativa, que consta de les seglents ressenyes:
— Saber el perfil o estil d’aprenentatge de cada persona afectada.
— Oferir una rutina i un calendari per organitzar-se.

— Utilitzar pautes visuals i exemples concrets per presentar idees o conceptes i

seguir uns passos ben graduats..

— Preparar la persona quan hi hagi d’haver un canvi en la rutina, explicant-I'hi

amb temps i oferint-li una pauta visual.

— Donar-li temps per poder moure’s o sortir de classe en certs moments del dia.
— Oferir aprenentatges funcionals.

— Utilitzar I'ordinador per treballar.

— Oferir un entorn amb la maxima tranquil-litat possible.

Aquesta terapia educativa esta molt relacionada amb la terapia ocupacional, que
segueix unes caracteristiques semblants. Es tracta d'unes ressenyes que
serviran al llarg de la vida de la persona afectada, ja que I'edat no li provoca un

evolucio de les habilitats cognitives.
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3.8.2.2 TERAPIA PSICOMOTRIU:

Un altre tipus de terapia per la SXF és la psicomotricitat, una disciplina
terapeutica molt valida que ajuda al nen amb X fragil a trobar la seva propia
seguretat i equilibri. ElI desenvolupament motriu dota al nen d’una base sélida

per les seves emocions.

La psicomotricitat treballa el cos en relaci6 amb totes les altres vessants de
I'ésser huma. Treballa el cos perqué és la matéria amb la qual ens comuniquem

i relacionem amb l'exterior a través dels sentits.

En tots els casos, els afectats es troben amb un cos nou que no poden dominar
perqueé totes les seves estructures neurologiques i estructurals encara no han
madurat, o ho han fet parcialment. Només I'experiéncia podra desenvolupar
aquelles arees susceptibles de fer-ho. Ha estat varies vegades demostrat que és
la propia experiencia o accio la que desenvolupa les connexions neurologiques,

no al revés.

A mesura que el nen va adquirint
experiéncies, en aquest cas senso-
psico-motrius, sera capa¢ de
relacionar-se progressivament amb el
seu entorn. El nen no té cap altre mitja
per fer-ho que el seu propi cos, i €s per
aixo que és imprescindible que es
sotmeti a tot tipus de variables i
estimuls perqué pugui crear la seva

propia conducta adaptativa.

Molts centres especialitzats en terapia
per gent amb discapacitat intel-lectual

disposa d’espais de joc on els

pacients poden realitzar esports o

exercicis de coordinacié i esbarjo.

El joc com a terapia psicomotriu
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3.8.2.3 TERAPIA OCUPACIONAL:

La vida amb una discapacitat suposa sempre un problema a I'hora de trobar una
feina o ocupacio després de I'etapa escolar. Per aix0, és necessaria una sortida

per aquestes persones que no poden accedir directament al mon laboral.

La terapia ocupacional és la disciplina sociosanitaria que avalua la capacitat de
la persona per exercir les activitats de la vida quotidiana i intervé quan aquesta

capacitat esta en risc o danyada.

Una persona que duu a terme terapia ocupacional, segueix un horari similar al

d’una feina habitual, perd sense ser remunerada. Fa activitats, tallers i esports

per tal de fer-se un espai en la societat i tenir alguna rutina a seguir.

Imatges de les activitats ocupacionals del Taller Baix Camp
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4. XARXA ASSISTENCIAL

4.1 Centres de salut i de seguiment

L’entorn sanitari de Catalunya ofereix unes bones condicions d’atencié a
persones amb trastorns mentals. Aix0 es deu a la universalitat d’accés a les
prestacions sanitaries i a les existents xarxes assistencials especialitzades en
I'atencié a la salut mental. Aquesta xarxa consta de diferents models de centres

de salut i seguiment.

4.1.1 Centre de Salut Mental (CSM)

Un Centre de Salut Mental és un dispositiu de pacients psiquiatrics que es fa
carrec de les consultes cliniques i de la rehabilitacio i reinsercié dels pacients a
diferents centres. També realitza tasques de prevencié de les malalties mentals
i de potenciacio de la salut mental. Es la forma d’entrada i sortida del circuit

assistencial de psiquiatria.

Existeixen dos tipus de centres de salut mental en funcié de I'edat del pacient:
els centres de salut mental infantils i juvenils, que s’encarreguen de les persones
menors de 18 anys, i els centres de salut mental d’adults, que atenen a les
persones majors de 18 anys. En aquests centres que poden estar junts o
separats, es donen serveis d’atencid primaria i especialitzada per mitja d’equips
multidisciplinaris formats per psiquiatres, psicolegs, treballadors socials i

personal d’infermeria, entre d’altres.

4.1.2 Hospital psiquiatric

Un hospital psiquiatric és un establiment de salut dedicat al diagnostic i
tractament de patologies psiquiatriques o malalties mentals, que compta amb
I'internament dels pacients. Aquests disposen de la majoria de serveis medics
d’'un hospital general, a més de serveis professionals especifics per tractar

malalties mentals, com ara psicolegs cuidadors, terapeutes...
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4.1.3 Centre de dia

Es un centre on es treballa amb pacients cronics en situacié de dependéncia o
bé amb una vida social i laboral inestable. La seva funcié és la recuperacio de
les habilitats i la destresa per part del pacient, de tal manera que es pugui
reintroduir a la societat. S'utilitzen técniques de psicoterapia en grup, individuals,

terapia ocupacional, etc.

4.1.4 Hospital de dia

Aquest centre és una alternativa a l'ingrés total del pacient. Es podria dir que
consisteix en una hospitalitzacié parcial. El pacient hi realitza una programacio
individual que reuneix tractament, psicoterapia, terapia ocupacional, socioterapia
i reeducacio. Generalment, I'horari és de mati i de mitja tarda i el pacient passa

la resta del dia a casa seva.

4.2 El Taller Baix Camp

L’ associacio del Taller Baix Camp és una entitat sense anim de lucre declarada
d’utilitat publica amb séu a Reus que actua per a totes les persones amb
discapacitat intel-lectual adultes i les seves families, preferentment de la comarca

del Baix Camp.

El seu objectiu principal és oferir els suports necessaris a les persones amb
discapacitat intel-lectual i a les seves families per a millorar la seva qualitat de

vida.

Per aixo I’Associacié posa tots els mitjans al seu abast per a buscar i gestionar
serveis de qualitat atenent sempre a les demandes i necessitats de les persones
amb discapacitat intel-lectual i de les seves families, oferint els suports
necessaris per a aconseguir la maxima integracio social, laboral i personal de les

persones amb discapacitat.
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4.2.1 Entrevista a Jordi Iglesias, Psicoleg al Taller Baix Camp.

Com a part de la meva practica, vaig realitzar una entrevista a Jordi lglesias,

psicoleg de l'area d’atencio a la persona del Taller Baix Camp, situat al carrer

O M

Construim

Victor Catala de Reus:

— Que és el Taller Baix Camp?

El Taller Baix Camp és un centre ocupacional que esta dins de I'’Associacio de
pares i arees de nois amb discapacitat intel-lectual i trastorn del
desenvolupament. Aquesta associacio té diferents serveis, un d’ells és el Taller
Baix Camp, on s’ofereixen els serveis de terapia ocupacional (STO) i el servei
d’orientacio a la integracié (SOI). Tenim dos centres més: un al carrer Canal de
Reus i un aqui a la Masia Roig on també hi ha STO amb auxiliars, per a pacients
qgue necessiten més assistencia. Per altra banda trobem el Centre Especial de
Treball, per nois amb discapacitat que tenen contracte laboral i, finalment, el
servei de llar residéncia. Taller Baix Camp és el nom geneéric pero en aguest cas

estem al centre de terapia ocupacional.
— Quina funci6 té aquest centre?

La finalitat d’aquest centre és oferir terapia ocupacional. Sén unes hores de
treball no remunerat i unes activitats que formen part d’un procés que anomenen
d’ajustament personal i social. Tot aixd es veu una mica fixat pel decret de la

generalitat.
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— A qui va dirigida la vostra tasca?

Aquests serveis van dirigits a pacients amb un diagnostic, fixat pel Centre
d’Atenci6 al Disminuit de Tarragona, de retard mental o discapacitat intel-lectual,
ara cada vegada li canvien el nom. Basicament persones que tenen una

intel-ligéncia amb dificultats a nivell d’habilitats adaptatives o a nivell intel-lectual.
— Com organitzeu les activitats?

Els nois estan organitzats ens grups d’'una manera el més homogeénia possible
pel que fa a habilitats i capacitat intel-lectual, i també segons si reben un STO o
un SOI. Cada grup té un horari com si fos una escola.

— Quants pacients teniu amb la Sindrome X Fragil?

Tenim 4 pacients amb X Fragil, tots homes d’entre 40 i 50 anys.

Zona d’esports del Taller Baix Camp
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5. LA VIDA AMB X FRAGIL

5.1 La vida al taller baix camp

5.1.1 Entrevista als treballadors del Taller Baix Camp

Aquesta entrevista em va servir per fer-me una idea del perfil que podien tenir
les persones amb X Fragil. Van participar-hi Jordi Iglesias, psicoleg del Taller
Baix Camp, i Margarita Radua Fernandez, que és la monitora d’'un dels grups
amb persones amb la Sindrome X Fragil. EI monitor de I'altre grup, Pablo, va

respondre només a la primera pregunta. L’entrevista és la seguent:
— Com definirieu amb 3 paraules una persona amb SXF?

JORDI: Solitaris, poc comunicatius.

MARGARITA: Impredictible, dispers, inquiet.

PABLO: Intens, insegur, sensible.

(Els tres treballadors van estar d’acord amb que sén persones que busquen
cridar I'atencid i que, tot i ser bones persones, sense medicacié sén una bomba

de rellotgeria.)
— Els afectats estableixen relacié o es comuniquen amb els altres?

MARGARITA: No massa, meés aviat son poc comunicatius i tendeixen sobretot a

buscar I'atencio, cosa que pot provocar problemes de conducta si no la tenen.
— Son participatius i entenen les indicacions?

JORDI: En general son bastant limitats, si entenen la dinamica si que van
participant i segueixen I'horari establert. Les indicacions en general les van

seguint pero cal dir que depen molt del dia i I'estat d’anim de la persona.
5.1.2 Horaris i activitats

Les persones amb X Fragil que duen a terme una terapia ocupacional al Taller
Baix Camp es troben en dos grups diferents que segueixen els seglents horaris

i amb les seglents activitats, descrites a TANNEX 1 2.
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5.2 El test ABS-RC

El test ABS-RC és un questionari que serveix per diagnosticar, descriure i

classificar la conducta adaptativa de les persones amb discapacitat intel-lectual.

L’escala ABS-RC té dues parts, la primera esta composta de 9/10 dominis de
conducta adaptativa i la segona de 7/8 dominis de conducta problematica o

inadequada. Cada domini analitza un camp de la conducta del Subjecte.

Aquest Test esta preparat per donar una referéncia numerica de la conducta
adaptativa dels pacients amb discapacitat intel-lectual. Com més alta és la nota

final que s’obté, més bona és la conducta adaptativa del pacient.

Amb els dominis de la primera part s’obtenen tres factors: autosuficiéncia
comunitaria, responsabilitat personal-social i autosuficiencia personal. Aquests
factors poden relacionar-se amb conductes adaptatives de tipus practic, social i
conceptual, imprescindibles per diagnosticar i intervenir en les persones amb

discapacitat intel-lectual. No s’utilitzara la segona part del Test en aquest treball.

Els 10 dominis que mesura la primera part son els segients:
1) Funcionament independent

2) Desenvolupament fisic

3) Activitat economica

4) Desenvolupament del llenguatge

5) Nombres i temps

6) Activitat domestica

7) Activitat prevocacional o vocacional

8) Autodirecci6

9) Responsabilitat

10) Socialitzacio
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Cada domini esta format per diferents items relacionats amb el camp del que
tracta el domini que, o bé es puntuen amb una escala de I'1 al 6 o de I'1 al 3,
sent I'1 la pitjor puntuacié i el 6 o el 3 la millor, o bé es responen amb afirmacié

0 negacio.

L’afirmacié i la negacié representen un punt o zero punts depenent de I'item.
Veure taula a 'TANNEX 3.

Per obtenir la informacio de I'escala és imprescindible I'usuari, un familiar proxim

i coneixedor de 'usuari i/o un professional que tracti I'individu.

En aquest treball duré a terme la primera part del Test ABS-RC a dos homes
amb X Fragil del Taller Baix Camp. La manca de subjectes femenins no m’he

permes realitzar- lo a cap dona. (Veure ANNEX 4 i 5)

5.2.1 Resultats del Test ABS-RC aplicat al Subjecte A

DATA DE NAIXEMENT: 22/11/1966 EDAT: 51 anys

DIAGNOSTIC: Retard mental moderat ALTRES: Alteraci6 de conducta
SEXE: Masculi PATOLOGIA: Sindrome X Fragil
DATA DE REALITZACIO DEL TEST: 16/01/2018

TIPUS DE CENTRE: Centre ocupacional NOM: Taller Baix Camp

RESULTAT DELS DOMINIS:

1) Funcionament independent: 51

2) Desenvolupament fisic: 22

3) Activitat economica: 0

4) Desenvolupament del llenguatge: 22
5) Nombres i temps: 4

6) Activitat domestica: 2

7) Activitat prevocacional o vocacional: O
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8) Autodirecci6: 9
9) Responsabilitat: 1
10) Socialitzacio: 12

PUNTUACIO TOTAL: 123

FRAGILS, LA GENETICA D’UNA VIDA AMAGADA

5.2.2 Resultats del Test ABS-RC aplicat al Subjecte B

DATA DE NAIXEMENT: 14/12/1979
DIAGNOSTIC: Retard mental moderat

SEXE: Masculi

EDAT: 38 anys
ALTRES: Alteraci6é de conducta

PATOLOGIA: Sindrome X Fragil

DATA DE REALITZACIO DEL TEST: 16/01/2018

TIPUS DE CENTRE: Centre ocupacional

RESULTAT DELS DOMINIS:

1) Funcionament independent: 63

2) Desenvolupament fisic: 23

3) Activitat economica: 1

4) Desenvolupament del llenguatge: 18
5) Nombres i temps: 4

6) Activitat domestica: 2

7) Activitat prevocacional o vocacional: 1
8) Autodireccio: 7

9) Responsabilitat: 1

10) Socialitzacio: 11

PUNTUACIO TOTAL: 131

NOM: Taller Baix Camp
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5.2.3 Conclusions del Test ABS-RC

Com podem veure, el Subjecte B presenta uns resultats meés elevats respecte el
Subjecte A. Tot i aix0, els dos tenen una puntuacio similar, fet que ja s’esperava

degut a la malaltia que tenen en comu.

Els Dominis amb més baixa puntuacié en els dos casos son els referents a
I'activitat econdmica, la vocacional i la responsabilitat. Aixo i la observacio em fa
pensar que les persones amb X Fragil sén persones dependents i amb poca

habilitat a I’hora d’afrontar activitats com ara anar a comprar.

També cal dir que el seu desenvolupament fisic és correcte tot i alguns
problemes de coordinacio o de destresa amb segons quines activitats com ara

escriure. Pel que fa al llenguatge presenten forca dificultats comunicatives.

5.3 L’acceptacio social

La Sindrome X Fragil és una patologia desconeguda per un percentatge elevat
de la poblacio. Igual que moltes malalties mentals, genera rebuig a la poblacid,

gue exclou els seus afectats de I'activitat social i laboral habitual.

Per saber del cert que la Sindrome X Fragil és una patologia desconeguda he
realitzat una petita enquesta. Veure ANNEX 6. Només el 14% de les persones

enquestades coneixien la malaltia.

Ja que les persones amb aquestes caracteristigues mediques no tenen un espai
dins la societat en general, centres com el Taller Baix Camp s6n molt necessaris.
Aquests espais s’encarreguen de donar a les persones amb SXF, aixi com a
moltes altres afectades, un lloc on realitzar una tasca dins de la societat, encara
que sigui de forma aillada. Els treballadors del Taller Baix Camp es referien a les
activitats que es realitzen alli com a “Una feina de mentida”, ja que les persones
gue reben els seus serveis duen a terme una terapia que els fa sentir Gtils al mén
laboral pero que realment no suposa un contracte de treball, sind una terapia

ocupacional.
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5.4 La meva experiencia al

Taller Baix Camp

El mon de les malalties mentals
indueix, sovint, una curiositat que va
acompanyada d’un cert vertigen.
Ens genera inseguretat compartir
espai amb persones tan diferents a

nosaltres, persones a qui hem

etiquetat de boges.

La meva experiéncia al Taller Baix Camp m’ha aportat, principalment, les dues

coses seglents:

Per una banda, he tingut 'oportunitat de conviure amb dues persones amb la
Sindrome X Fragil, de les quals no puc dir el nom, i que m’han permés fer-me
una idea de com sén i com es relacionen amb qui els envolta. S6n persones que
comparteixen el fet de voler cridar I'atencio, i aixi ho verifiquen els seus monitors.

Pel que fa als subjectes A i B, presenten les seglents caracteristiques:

- Subjecte A: Fenotip fisic caracteristic de la SXF. Es poc autosuficient a
I'hora de menjar, anar al bany o realitzar les diverses activitats. Presenta
trets autistics i d’aillament de la resta de persones. Fa cruixir les dents i
presenta aleteig de les mans sovint. Es molt sensible a 'aigua freda a la
pell. Es mostra il-lusionat quan li prestes atencio i intenta cridar-la de
manera vergonyosa. Parla només si respon a preguntes senzilles.

- Subjecte B: Fenotip fisic caracteristic de la SXF. Es autosuficient a I'hora
de menjar i anar al bany. No acostuma a fer cas de les indicacions i és
dispers. Utilitza un llenguatge sovint agressiu que li porta problemes si va
pel carrer; no pot anar sol. Escolta musica amb I'MP3 i canta amb un

microfon que no funciona, també per cridar I'atencié de la resta.

Es important destacar que la situacié personal i familiar dels afectats té molt a
veure amb la conducta adaptativa que desenvolupen. Per exemple, el Subjecte
B, que té una situacié familiar complicada, presenta una conducta més agressiva

que el Subjecte A, que és molt tranquil.
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6. CONCLUSIONS | OPINIO PERSONAL

El primer objectiu del treball era investigar quina causa genetica era responsable
de la patologia X Fragil. Si hi ha alguna dada que destacaria d’aquest apartat és
el fet que només un triplet de nucleodtids provoca la malaltia. Veient alguns
pacients amb SXF i parlant amb els seus cuidadors m’he adonat de I'agressivitat
amb gque es manifesta la patologia. Els mateixos treballadors del Taller Baix
Camp afirmen que les persones amb X Fragil, sense medicar, son una bomba
de rellotgeria. Aixo em fa arribar a la conclusié que la nostra genética és una
autentica obra d’enginyeria en la qual, un petit canvi, pot comportar

conseqiiéncies severes per el nostre organisme.

El segon objectiu que em plantejava era el d’'informar-me sobre com viu una
persona amb X Fragil, les seves caracteristiques i quins tractaments, tan
farmacologics com terapéutics poden utilitzar per millorar la seva qualitat de vida.
Pel que fa a les caracteristiques de les persones amb X Fragil, he de dir que les
fonts eren realistes, tot i que vull remarcar que expliquen el fenotip conductual
dels afectats donant per suposat que estan medicats. Si no fos aixi, possiblement
a I'apartat del fenotip conductual (3.4.2) hauria d’haver parlat de conductes molt
meés extremes i/o agressives. Aixd ens porta directament a la conclusié que és
estrictament necessari un tractament farmacologic per la malaltia, sobretot si es
vol tenir un accés a relacionar-se amb la societat, tan sigui fent terapies com a

nivell familiar.

El fet de visitar el Taller Baix Camp, m’ha permés veure que la terapia
ocupacional i I'estil de vida de les persones amb SXF van agafats de la ma. El
fet de tenir un organigrama i uns horaris amb les activitats els fan estar ocupats
I sentir-se part participa d’'una societat que, a hores d’ara, encara no ha aprés a
integrar i acceptar les persones amb una discapacitat. Em va cridar I'atencio que,
els treballadors del Taller Baix Camp, utilitzessin el terme “feina de mentida”
referint-se a la tasca dels pacients del seu Centre. Esta clar que el seu objectiu
no és ni molt menys tenir ma d’obra, encara que facin unes manualitats
maquissimes. El que es busca va molt més enlla: donar una oportunitat a

aguelles persones a qui la societat ha tancat les portes.
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Com a ultima observacié m’agradaria tractar el desconeixement que té la societat
cap a aquesta malaltia. A la introduccié del treball em preguntava quina era la
diferencia entre la Sindrome de Down, coneguda per la majoria de la poblacio, i
la Sindrome X Fragil, tan poc coneguda. Per que una és exponencialment més
coneguda que l'altre? La resposta podria ser que la Sindrome de Down té més
afectats o fins i tot que el fenotip fisic que presenten les persones que pateixen
la malaltia és molt caracteristic. També podria tenir a veure amb la visualitzacio
gue ha tingut la malaltia per part de les associacions que li donen suport. Cal dir
que les persones amb Sindrome de Down poden tenir un bon desenvolupament
en comparacio a la magnitud de la mutaci6 cromosomica que pateixen. La
Sindrome X Fragil es resumeix nhomés a un triplet de nucleotids amb masses
repeticions, pero les consequéncies patologiques son iguals o pitjors que les del
Sindrome de Down

El fet és que, deixant de banda comparacions, la Sindrome X Fragil és una
patologia poc coneguda en comparacié al pes que té: només un 14% de les
persones enquestades coneixen la malaltia. Aquest percentatge em fa pensar en
la possible relacié entre la desinformacio envers la SXF i el fet que sigui la causa
de retard mental principal lligada a I'heréncia genética. Aixi com en la Sindrome
de Down té un pronostic prenatal, la Sindrome X Fragil sovint no es detecta fins
a la pubertat, quan el fenotip fisic i conductual es fan més evidents. No hi ha cap

tipus de prevencié medica a la malaltia.

En definitiva, fent aquest treball i compartint experiéncies amb persones amb la
Sindrome X Fragil, m’han agafat ganes de replantejar-me la pregunta: Entre les

persones afectades i nosaltres, quina és la diferéncia?
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7. GLOSSARI

Aminoacid: Substancia organica que té almenys un grup funcional carboxil i un
grup funcional amina. Les proteines estan formades per una cadena

d’aminoacids.

Antipsicotics: medicament psicodepressor, el qual té efectes farmacologics en
el sistema nervids central i periferic i €s utilitzat clinicament en el tractament de

les psicosis greus.
Citogeneéticament: referent a I'estudi de I'estructura visual d’'un cromosoma.
Eucariotes: Organisme cel-lular amb nucli diferenciat.

Ex6: Cadascuna de les porcions dels gens dels organismes eucariotes que és

transcrita i traduida.

Gameta: Cel-lula haploide que en la reproducci6 sexual es fusiona amb una altra

i déna lloc al zigot.
Ginandrics: Caracters propis de la part no homologa del cromosoma X.
Holandrics: Caracters propis de la part no homologa del cromosoma Y.

Nucleotid: Compost organic format per una base nitrogenada, una ribosa (sucre)

i un grup fosfat. Els acids nucleics estan formats per una cadena de nucleotids.

Perfil cognitiu: Espectre d’habilitats cognitives d’una persona, €s a dir, capacitat

de pensar, raonar i aprendre.

Psicotropica: Que afecta el comportament del sistema nervids, sobretot amb

al-lucinacions, sensacio de flotacio, ebrietat, etc.

Triplets codd: Sequéncia de tres nucleotids en un acid nucleic. Els triplets de

I'ARNmM reben el nom de codo.

Triplets anticod6: Seglencia de tres nucleotids en un acid nucleic. Els triplets

de I'ARNt reben el nom de codb.

Serotonina: Amina amb activitat fortament vasodepressora que es troba en el
sérum sanguini i en les plaquetes de la medul-la 0ssia dels mamifers.
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9. ANNEXOS

ANNEX 1: Descripcio de les activitats d’Ocupacié Terapeutica (OT).

1) NOM DE L’ACTIVITAT: ELABORACIO ESPELMES

OBJECTIUS: Treballar motricitat fina i potenciar la creativitat dels usuaris.
LOCALITZACIO: Seccio espelmes / Seccid propia del grup

MATERIAL NECESSARI: Parafina, metxa, decoraci6, paper cel-lofana, rafia.

DESCRIPCIO: Es formara una cadena productiva artesanal, on cada usuari
tindra la seva funcio6 dintre de la tasca amb I'objectiu de ser capacgos de fer tot el
procés artesanal, des de la primera manipulacié de la parafina verge fins a deixar

el producte llest per la seva venta aixi com tenir cura de la maquinaria i estris.

Tot i no ser una tasca purament productiva, s’intentara tendir a una dinamica el
més professionalitzada possible, on la qualitat del producte final i la consecucio

dels objectius productius (comandes espelmes ) sigui un valor del treball diari.

Dintre de les tasques, s’inclouria manipulacié del rentavaixelles i de les
banyeres de parafina aixi com el seu manteniment total (buidatge, neteja i
reomplerta, manipulacié productes supervisat per educador ), acolorit i
troquelacié de les diferents peces de parafina, disseny i elaboracio de tots els
passos (preparar motllos, passar metxa, omplir peces, omplir parafina calenta,
desmuntatge i preparacié per la venta amb producte finalitzat, embolicat,

etiquetatge i marcar preu.

Les espelmes que tinguin una major dificultat de manipulacié seran

manufacturades pels usuaris del SOI.

El pesatge de les espelmes i marcacié dels preus final correra a carrec del SOI

amb la supervisio dels educadors.
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2) NOM DE L’ACTIVITAT: MANIPULATS

OBJECTIUS: Assumir I'habit laboral i prendre a rotar en es diferents tasques.
LOCALITZACIO: Seccid propia

MATERIAL NECESSARI: Plastidecor, brides, polseres

DESCRIPCIO: Tindriem l'ocupacio terapéutica amb material industrial perod
sense intencié comercial, és a dir, el muntatge i desmuntatge de diferents
manipulacions industrials, amb el material de llapis de colors (plastidecor en
bosses), diferents brides de plastic en diferents bosses, classificacio de polseres,

material de ferreteria (mascles, femelles, cargols) .

Dintre d’aquesta activitat també hi ha la dels productes que si que es destinen al
mercat. La manipulacié pot ser final o parcial. Durant el desenvolupament de
dita ocupacio s’ha de garantir per un costat el 100 % de qualitat final del producte
i/o manipulacié i I'atenci6 general a l'usuari. El ritme de “produccid” sera

'adequat a les seves capacitats.

Dintre d’aquest tipus de feines trobariem 'empaquetatge d’estovalles de paper
o manipulacié de boligrafs. Puntualment podem tenir altres manipulats. Aquestes
feines son facilitades pels responsables del Centre Especial de Treball

3) NOM DE L’ACTIVITAT: ARTESANIA

OBJECTIUS: Potenciar les habilitats motrius dels usuaris, ser creatius i aprendre

a concentrar-se en una tasca concreta.
LOCALITZACIO: Secci6 propia
MATERIAL NECESSARI: L'especific per la realitzacio

DESCRIPCIO: Realitzaran treballs d’artesania tals com clauers, ambientadors,
cistelles de corda, per tal de posar-los a la venda o per distribuir-los de manera

interna.

Part dels que es produeix s'utilitza per incorporar als lots de nadal que es fan

pels socis de I'entitat.
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4) NOM DE L’ACTIVITAT: NETEJA DE COTXES
OBJECTIUS: Establir rutines de neteja i tenir cura dels vehicles no propis.
LOCALITZACIO: Moll de descarrega/ contenidor

MATERIAL NECESSARI: Manega, aspiradors, esponja, sab0, baietes,

netejador d’interiors

DESCRIPCIO: L’activitat consisteix en netejar els vehicles dels treballadors que

ho desitgin i també les furgonetes de I'associacio.

Hauran de realitzar tot el procés de netejar el cotxe, des d’aspirar-lo, treure la

pols i netejar-lo per fora en aigua i sabé i en acabar assecar-lo en baietes.

5) NOM DE L’ACTIVITAT: MANTENIMENT

OBJECTIUS: Potenciar el respecte per les instal-lacions i material, aprofitar
recursos que tenim al nostre abast en desuUs i potenciar el reciclatge i la

reutilitzacio.
LOCALITZACIO: Depenent del que s’hagi d’arreglar o propia seccio

MATERIAL NECESSARI: Eines especifiques per poder arreglar i material
especific per poder arreglar-ho

DESCRIPCIO: L’activitat consisteix en arreglar petits desperfectes que puguin
haver en les instal-lacions, habilitar zones de treball, pintar mobles o parets que

estiguin deteriorades per tal de tenir el taller acollidor.

També mitjancant el reciclat de palets, s’elaboren mobles, jardineres,

tamborets...

6) NOM DE L’ACTIVITAT: CARPETES

OBJECTIUS: Potenciar la motricitat fina, estimular la concentracio i adquirir

responsabilitat en I'execucié de les tasques.

LOCALITZACIO: Secci6 carpetes
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MATERIAL NECESSARI: Cartro6, tint, aigua, cubetes, plaques per realitzar les

carpetes.

DESCRIPCIO: L’activitat consisteix en trossejar el cartrd. Després es mescla en
aigua i tint i es baten amb una batedora. La pasta que en resulta I'estendrem a

la ret i quan s’hagi assecat es retalla i munta la carpeta.

La lamina que en resulta és pot fer servir per elaborar també altres accessoris

tals com targetes o etiquetes.

7) NOM DE L’ACTIVITAT: PLANTER

OBJECTIUS: Coneixer tot el procés de cultiu i treballar en equip
LOCALITZACIO: Zona hivernacle

MATERIAL NECESSARI: Planter, terra bona, manega

DESCRIPCIO: L’activitat consisteix en plantar les llavors dels aliments que es

vulguin cultivar i cuidar-les fins el moment que son valides per consumir.

8) NOM DE L’ACTIVITAT: SABO
OBJECTIUS: Treballar motricitat fina i potenciar la creativitat dels usuaris
LOCALITZACIO: Propia seccio

MATERIAL NECESSARI: Glicerina, colorants, motlles silicona, cel-lofana,

microones, celo.

DESCRIPCIO: L’activitat consisteix en que els nois realitzin els sabons des del
principi fins al final, coneixent tot el procés. En primer lloc han de fondre la
glicerina, a continuacio se li afegeix el colorant i es remena per aconseguir la
textura adequada. Un cop realitzat, es fica la mescla en el motlle i s’espera a que
es solidifiqui. Per tal de reciclar glicerina, també fan trossets de sabons que no

qguedin bé i els utilitzen com a base del sabd i queda amb trencadis.

Després es trau del motlle i s'embolica i marca per poder posar-lo a la venta.
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9) NOM DE L’ACTIVITAT: JARDINERIA

OBJECTIUS: Adquisicio habilitats basiques de jardineria, millorar autoestima,
treballar en equip.

LOCALITZACIO: Jardins Masia Roig
MATERIAL NECESSARI: Eines propies de jardiners, soba de feina i guants-

DESCRIPCIO: Construccio del jardi Sensorial

10) NOM DE L’ACTIVITAT: ELABORACIO PA

OBJECTIUS: Treballar mesures higiene al manipular productes alimentaris,

coneixement elaboracio del pa.
LOCALITZACIO: Sala especifica elaboracio pa
MATERIAL NECESSARI: Forn, ingredients propis de I'’elaboracid, nevera

DESCRIPCIO: L’activitat consisteix en que els nois realitzin tota la elaboracio del

pa, del principi fins al final, coneixent tot el procés.

L’activitat es realitza en dues fases, primer s'amassa i es deixa fermentar. |

després en una segona fase es fa la forma del panets i s’enforna.

Una vegada cuit, es deixa refradar i posteriorment es reparteix ien varies bosses

per a portar-lo a les llars de I'entitat.

11) NOM DE L’ACTIVITAT: ESTAMPACIO
OBJECTIUS: Treballar motricitat fina, potenciar la creativitat dels usuaris
LOCALITZACIO: Propia seccio

MATERIAL NECESSARI: Bosses, vanos, samarretes, pintures per roba,

esponges, plantilles

DESCRIPCIO: L’activitat consisteix en que els nois realitzin I'estampacio des
del principi fins al final, coneixent tot el procés.
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Els monitor prepararan les plantilles amb les formes corresponents per tal de que
puguin fer 'estampacio.
El monitor ha de potenciar al maxim 'autonomia de l'usuari durant I'activitat.
Es treballara el recollir la sala després de I'activitat.

Part dels que es produeix s’utilitzen per incorporar als lots de nadal que es fan

pels socis de I'entitat.

ANNEX 2: Descripcio activitats del Servei de Terapia Ocupacional (STO).

1) NOM DE L’ACTIVITAT: REBUDA

OBJECTIUS: Fomentar la relacid entre usuaris, acollir de manera calida i cordial

als usuaris i interioritzar les tasques que es realitzaran durant el dia
LOCALITZACIO: Cadascu a la seva secci
MATERIAL NECESSARI: Cap

DESCRIPCIO: Conforme van arribant els usuaris, els anem acomodant a la seva

seccio d’'una manera ordenada i agradable.

Els fem I'acollida preguntant-los-hi com estan, parlant del que farem durant el
dia, d’aquesta manera els usuaris poden anticipar-se a les activitats i ser

coneixedors del que faran en cada moment del dia.

Es el moment en que es comprova si porten el material per realitzar I'activitat del

dia (per exemple els dies de piscina que portin el banyador, gorro...)
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2) NOM DE L’ACTIVITAT: ESMORZAR

OBJECTIUS: Fomentar la relacio entre usuaris, supervisar espais que s’utilitzin

i maquines expenedores i intervenir en moments que hi hagi conflicte
LOCALITZACIO: Sala de descans, menjador i jardi exterior
MATERIAL NECESSARI: Cap

DESCRIPCIO: Es el moment en que els usuaris mengen 'entrepa de casa. Es

un moment distes en el que s’ha de potenciar les relacions entre els usuaris:

3) NOM DE L’ACTIVITAT: RECOLLIR / NETEJAR

OBJECTIUS: Tenir cura de la seccio, promocionar les tasques domestiques i

treballar les actituds de rebuig vers la tasca
LOCALITZACIO: Cadascu la seva seccié
MATERIAL NECESSARI: Escombra, baieta, draps, productes neteja

DESCRIPCIO: Hauran de recollir el material i tenir cura de la secci6 i que quedi

neta i ordenada pel dia seguent

4) NOM DE L’ACTIVITAT: PISCINA

OBJECTIUS: Promocionar l'autonomia dels usuaris, potenciar la higiene

personal, tant abans com després de fer Us de la piscina i realitzar exercici fisic
LOCALITZACIO: Piscina Reus Esportiu i Piscina Riu Clar
MATERIAL NECESSARI: Cap

DESCRIPCIO: Es realitzara suport als monitors de piscina especialitzats els qual
dirigiran la sessi6. Es portara la dinamica que el monitor de piscina cregui

adequat pels nostres usuaris.
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5) NOM DE L’ACTIVITAT: ESPORT
OBJECTIUS: Promocionar la vida saludable i realitzar exercici fisic

LOCALITZACIO: Zona esports interior o exterior o puntualment, instal-lacions

Masia Roig.
MATERIAL NECESSARI: Pilota de basquet i pales i pilota tennis taula

DESCRIPCIO: Jugaran a basquet o tennis taula seguint les normes de I'esport.

6) NOM DE L’ACTIVITAT: ACTUALITAT

OBJECTIUS: Estar informats de les coses que ens envolten, entendre i
comprendre les noticies, saber raonar i crear criteris propis, mostrar interés el

seu entorn.
LOCALITZACIO: Sala formaci6
MATERIAL NECESSARI: Diaris actuals, Internet

DESCRIPCIO: Mitjancant la lectura de les portades de varis diaris del dia
(generals i d’esports) i la utilitzacié de internet, per part dels usuaris, debatran
amb la moderacié de I'educador sobre aquelles noticies d’actualitat que els
interessin. El monitor podra donar explicacio extra de la noticia per aclarir dubtes,

encendre el debat i fer participar a tots els usuaris.

7) NOM DE L’ACTIVITAT: ACTIVITATS COGNITIVES

OBJECTIUS: Mantenir el funcionament cognitiu mitjangcant exercicis de

memoria, atencio, llenguatge...
LOCALITZACIO: Sala polivalent

MATERIAL NECESSARI: Dossier d’exercicis de diferents nivells i jocs

d’associacié de conceptes (de parelles, quien es quien...)

DESCRIPCIO: Es realitzaran diferents exercicis per treballar la capacitat de

memoria, associacio, coordinacié visual... per escrit de manera individual,
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adaptats a les seves capacitats cognitives . Es disposara del diferents fulls
d’exercicis tipus sopa de lletres, resolucié petits problemes escrits, marcar

diferéncies, laberints , etc...

8) NOM DE L’ACTIVITAT: TEATRE

OBJECTIUS: Potenciar la desinhibicié, saber parlar en public i treballar la

consciencia del propi cos
LOCALITZACIO: Gimnas
MATERIAL NECESSARI: Radio casset, perruques, roba, estris de figuracié

DESCRIPCIO: De manera grupal es faran diferents exercicis d’expressié
corporal i verbal en un ambient ludic per tal d’anar desenvolupant petits jocs de

rol, actuacions, coreografies.

Si escau, es poden fer representacions dirigides als companys i professionals

aprofitant les celebracions del servei.

9) NOM DE L’ACTIVITAT: JOCS DE TAULA

OBJECTIUS: Estimular la percepci6 a través del joc i exercitar la memoria
LOCALITZACIO: Sala polivalent

MATERIAL NECESSARI: Puzzles, Parxis, Dames, Domino...

DESCRIPCIO: Durant |'activitat 'usuari anira participant en els diferents jocs de

taula que se li proposin. Podra ser de manera individual, per parella o grupal.

10) NOM DE L’ACTIVITAT: PETANCA / BITLLES
OBJECTIUS: Fomentar la vida saludable i promocionar I'esport
LOCALITZACIO: Zona esport i instal-lacions Masia

MATERIAL NECESSARI: Joc de petanca i joc de bitlles
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DESCRIPCIO: Durant I’activitat es promocionara el moviment i I'actitud dinamica
mitjancant partides de petanca o bitlles catalanes, establint petites competicions
amb I'objectiu de mantenir als usuaris motivats, participatius i realitzant |I"activitat

d’'una manera grupal on tots puguin participar i tenir el seu protagonisme.

11) NOM DE L’ACTIVITAT: TALLER DE CUINA

OBJECTIUS: Treballar la higiene abans, durant i després de la realitzacio del
taller, saber llegir una recepta i seguir els passos, mantenir 'espai de treball net,

fomentar el treball en equip i responsabilitzar-los d’una part de la recepta
LOCALITZACIO: Sala polivalent

MATERIAL NECESSARI: L’especific de la recepta a cuinar

La sala polivalent esta dotada de tots els estris culinaris per realitzar el taller.

DESCRIPCIO: Amb la minima intervenci® del monitor, s’anira guiant i
supervisant I'elaboracio del plat fins el final. Un cop realitzat el taller, es recollira

i es netejara la sala i menjaran el que han cuinat.

12) NOM DE L’ACTIVITAT: PSICOMOTRICITAT

OBJECTIUS: Potenciar I'exercici fisic, fomentar la vida saludable i mantenir-los

actius en el transcurs de I'activitat

LOCALITZACIO: Gimnas

MATERIAL NECESSARI: EIl concret de cada exercici (estara disponible al
gimnas)

DESCRIPCIO: Es faran exercicis de escalfament- estirament dels diferents
grups musculars aixi com exercicis de resistencia, adaptats a les capacitats

motrius i intel-lectuals dels usuaris.

També faran exercicis de coordinacio, equilibri i habilitats motrius mitjancant
diferents circuits i exercicis que s’aniran realitzant, pel quals passaran els usuaris

de manera individual, amb el recolzament fisic del monitor si cal.
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13) NOM DE L’ACTIVITAT: ESTETICA

OBJECTIUS: Treballar la concepci6 del propi cos i cura de 'autoimatge
LOCALITZACIO: Sala 17

MATERIAL NECESSARI: Miralls, crema hidratant, pinta ungles, llimes, pintes...

DESCRIPCIO: L’activitat consistira en tenir cura d’'un mateix i també de poder

realitzar-ho per parelles, tant d’'usuaris com de monitor- usuari.

14) NOM DE L’ACTIVITAT: KARAOKE / ACTIVITATS MUSICALS
OBJECTIUS: Estimular la creativitat, potenciar I'expressio verbal i corporal
LOCALITZACIO: Sala karaoke / Sala formaci6

MATERIAL NECESSARI: TV, aparell reproductor i CD de Karaoke de diferents

estils.

DESCRIPCIO: De manera ludica utilitzarem el karaoke per poder reproduir la

canco escollida amb el mateix to i ritme.

Es podra cantar de manera individual, en parelles o grupal.

15) NOM DE L’ACTIVITAT: JARDINERIA

OBJECTIUS: Fomentar el respecte pels espais comuns, tenir cura del jardi i del

seu manteniment
LOCALITZACIO: Jardi zona entrada

MATERIAL NECESSARI: Escombra, pala, bosses brossa, plantes, manega/

regadora

DESCRIPCIO: L’activitat consisteix en regar la zona de jardi de I'entrada del

centre ocupacional i el manteniment dels espais comuns exteriors.
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16) NOM DE L’ACTIVITAT: INFORMATICA

OBJECTIUS: Coneixer programari basic i internet, potenciar el saber esperar i

ser pacient
LOCALITZACIO: Sala d’'informatica
MATERIAL NECESSARI: Ordinadors amb connexi6 a internet

DESCRIPCIO: L’activitat consisteix en buscar informacio sobre temes que cridin

I'atencio o s’hagi de treballar després, informacio general i noticies.

Consulten també pagines amb jocs educatius i interactius per poder

desenvolupar destreses i se’ls deixa poder veure videos a través de youtube.

17) NOM DE L’ACTIVITAT: COMPRA

OBJECTIUS: Fomentar 'autonomia dels usuaris i relacionar-se amb I'entorn.
LOCALITZACIO: Supermercat

MATERIAL NECESSARI: Furgoneta

DESCRIPCIO: L activitat consistira en desplacar-se 7 usuaris acompanyats d’un
o dos educadors (la resta d'usuaris del grup quedara amb altre grup) amb la
furgoneta del Centre, a un supermercat, o establiment comercial per tal de
realitzar la compra preestablerta (material per la resta dactivitats, com poden ser
taller de cuina, de manualitats, etc.) , convidant als usuaris que busquin i
identifiquin els productes, que col-laborin en les tasques de portar cistella o
carro, desar a la cinta per pagar, pagar, recollir ticket i canvi, transportar la
compra en bosses fins al vehicle i una vegada al centre, descarregar-la i desar-

la al lloc adequat (nevera, rebost, magatzem, etc.) .

18) NOM DE L’ACTIVITAT: ACTIVITAT GOS

OBJECTIUS: Responsabilitzar-los de la tasca de cuidar un gos i interactuar amb

ell i els companys

LOCALITZACIO: Masia Roig i exteriors
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MATERIAL NECESSARI: Aliment de gos, raspall, corretja

DESCRIPCIO: Mitjancant la cura (anar a buscar, donar beure/menjar, treure a
passejar, recollir excrements, jugar a pilota, etc.) d’'un gos, convidarem l'usuari
a interactuar amb I'animal i amb el companys. Durant la jornada els usuaris
estaran en contacte amb I'animal i estara amb ells durant la realitzacioé de les

altres activitats no especifiques

19) NOM DE L’ACTIVITAT: MANUALITATS

OBJECTIUS: Potenciar la psicomotricitat fina i fomentar la creativitat
LOCALITZACIO: Propia seccio

MATERIAL NECESSARI: L’especific per la manualitat

DESCRIPCIO: Mitjancant petites técniques de pintura, retallar, estampacio,
punxons, costura, etc. es realitzara diferents objectes que serviran per la propia
decoracio6 de les sales i espais del Servei o com a petita mostra per emportar a

casa i ensenyar a la familia.

20) NOM DE L’ACTIVITAT: CONEIXEMENT DE L’ENTORN / SORTIDA A
CAMINAR

OBJECTIUS: Promocionar la vida saludable i interaccionar amb I'entorn i la

natura
LOCALITZACIO: Espai que vulguem conéixer
MATERIAL NECESSARI: Furgoneta

DESCRIPCIO: Es realitzaran sortides amb la furgoneta per diferents espais,

parcs i pobles del voltant on es realitzaran excursions.
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21) NOM DE L’ACTIVITAT: MUSICOTERAPIA

OBJECTIUS: Es treballen objectius cognitius, psicomotrius, musicals, de

moviment, expressio emocional i comunicatius.
LOCALITZACIO: Gimnas de VC
MATERIAL NECESSARI: Diferents instruments i objectes

DESCRIPCIO: Es realitza una sessio setmanal d’'una hora. L’activitat la dirigeix
una musicoterapéuta externa. El monitor del grup dona suport en l'activitat.

ANNEX 3: Taula de puntuacions dels items del Test ABS-RC que es

responen amb si o0 no.

DOMINI PUNTUACIO SI PUNTUACIO NO

A
[
o
N

11
12
13
17
19
20
22
23
28
29
30

N NN R R R R R R R R R R R
P R PR R R R R P OO O R R
O O O 0O OO0 O O Fr kLB B OO
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32 3 1 0
33 3 1 0
36 3 1 0
38 4 0 1
39 4 0 1
40 4 1 0
45 4 0 1
46 4 1 0
48 5 1 0
49 5 1 0
51 6 1 0
55 6 1 0
57 7 1 0
58 7 1 0
60 8 0 1
62 8 0 1
66 9 1 0
68 10 1 0
69 10 1 0
72 10 0 1
73 10 0 1

ANNEX 4: Test ABS-RC aplicat al Subjecte A. (pag. 60-66)

ANNEX 5: Test ABS-RC aplicat al Subjecte B. (pag. 66-72)
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ANNEX 6: Grafica enquesta: Saps que és la Sindrome X Fragil?

PERSONES ENQUESTADES: 197

H Coneixen la SXF  m No coneixen la SXF
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