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We present the characterization and follow-up study of the Spanish PMS cohort, 

conducted at Hospital Gregorio Marañón. This includes developmental, 

behavioural and medical information, as well as insights on psychiatric aspects of 

developmental regression or loss of skills, and implications for patient care.

Apresentamos o estudo de caracterização e acompanhamento da coorte 
espanhola de PMS, realizado no Hospital Gregorio Marañón. Isso inclui 

informações sobre o desenvolvimento, comportamento e aspectos médicos, bem 
como insights sobre aspectos psiquiátricos da regressão no desenvolvimento ou 

perda de habilidades e suas implicações para o cuidado dos pacientes
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Introducción y metodología
O
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Describir el fenotipo clínico y 
comportamental, con especial 

énfasis en la sintomatología autista.

Explorar las relaciones genotipo-
fenotipo.

Monitorizar la evolución clínica 
mediante su reevaluación a 4 años.

Estudio de cohorte PMS en España
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Introducción y metodología

N = 104

56 varones; 48 mujeres

Edad = 10.6 años [1 – 41 años]

89 deleción 22q13 incluyendo SHANK3; 
15 variante SHANK3

Caracterización basal
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Introducción y metodología

N = 104

56 varones; 48 mujeres

Edad = 10.6 años [1 – 41 años]
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15 variante SHANK3
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n = 50

24 varones; 26 mujeres

Edad V1 = 9.18 años; V2 = 13.03
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Introducción y metodología

Datos recogidos

DATOS CLÍNICOS DESARROLLO Y 
ADAPTACIÓN

SINTOMATOLOGÍA 
AUTISTA

OTRAS 
CONDUCTAS

N = 104

56 varones; 48 mujeres

Edad = 10.6 años [1 – 41 años]

89 deleción 22q13 incluyendo SHANK3; 
15 variante SHANK3

Caracterización basal

n = 50

24 varones; 26 mujeres

Edad V1 = 9.18 años; V2 = 13.03

Solo deleción 22q13

Seguimiento longitudinal
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Caracterización basal

Desarrollo temprano:

• 94% retraso motriz

• 57.4% sin lenguaje

Desarrollo y conducta adaptativa
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Caracterización basal

Desarrollo temprano:

• 94% retraso motriz

• 57.4% sin lenguaje

*

Edad típica

Desarrollo y conducta adaptativa
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Caracterización basal
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Cociente intelectual o 
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Comorbilidades médicas y otros problemas % deleción % variante SHANK3

Problemas musculoesqueléticos 89,9% 100,0%

Infecciones de repetición en la infancia 71,9% 66,7%

Sistema digestivo inferior 65,2% 66,7%

Problemas psiquiátricos / alteraciones conductuales 62,9% 100,0%

Problemas respiratorios 57,3% 53,3%

Sistema neurológico 52,8% 13,3%

Problemas de sueño 50,6% 73,3%

Sistema digestivo superior 46,1% 46,7%

Sistema vascular (incluyendo linfedema) 41,6% 40,0%

Afecciones otorrinolaringológicas 39,3% 13,3%

Alteraciones dermatológicas 39,3% 46,7%

Intolerancias alimentarias 38,2% 26,7%

Hematología 31,5% 33,3%

Problemas oftálmicos 29,2% 13,3%

Sistema renal 25,8% 13,3%

Epilepsia/crisis febriles (incluidas en "neurológico”) 25,8% 13,3%

Sistema cardíaco 21,3% 13,3%
13

Aspectos médicos
Caracterización basal
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Deleciones

Variantes 
SHANK3
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Aspectos médicos
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Sintomatología TEA
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Caracterización basal

• 74% supera punto de corte ADOS

• Sintomatología TEA muy prevalente

• Variantes SHANK3 más gravedad total y 
de comportamientos repetitivos

1 2 3 4 5 6 7 8 9 10

RRB
SA

Total

ADOS-2 gravedad (n = 66)

C. Repetitivo

Social
48%

26%

26%

ADOS-2

Autismo

TEA

No supera
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Caracterización basal * *

• 74% supera punto de corte ADOS

• Sintomatología TEA muy prevalente

• Variantes SHANK3 más gravedad total y 
de comportamientos repetitivos
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C. Repetitiva y proces. sensorial
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Caracterización basal

Manierismos (59%) Uso de objetos (44%)
Escucha repetitiva (55%) Fuerte interés (41%)

0,49

0,26
0,38 0,41 0,44

0,51

0,00

0,50

1,00

1,50

2,00

2,50

3,00

• Varones más conductas restringidas

+
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C. Repetitiva y proces. sensorial
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Caracterización basal

Manierismos (59%) Uso de objetos (44%)
Escucha repetitiva (55%) Fuerte interés (41%)

0,49

0,26
0,38 0,41 0,44

0,51

0,00

0,50

1,00

1,50

2,00

2,50

3,00

• Varones más conductas restringidas

• Por encima de valores normativos 
en múltiples secciones

• Varones más afectación

Sección /

Cuadrante

Perfil sensorial (n = 62)

Mucho 

menos
Menos Igual Más

Mucho 

más

Búsqueda 0% 2% 44% 32% 23%

Evitación 0% 2% 55% 27% 16%

Sensibilidad 0% 0% 40% 32% 27%

Registro 0% 0% 18% 21% 61%

Auditivo 0% 3% 69% 13% 15%

Visual 0% 3% 84% 8% 5%

Táctil 0% 0% 27% 27% 45%

Movimiento 0% 3% 31% 24% 42%

Posición corporal 0% 0% 37% 15% 48%

Oral 0% 0% 89% 6% 5%

Conductual 0% 2% 42% 23% 34%

Socioemocional 0% 0% 50% 29% 21%

Atencional 0% 0% 29% 27% 44%

+
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Caracterización basal

Aspectos comportamentales

*ABC-C (n = 82)

• Hiperactividad 67%

• Estereotipias 51%

• Agitación/Irritabilidad 50%

• Aislamiento 46%

• Discurso repetitivo 35%

+

Principalmente hiperactividad, déficit atencional 
y problemas con relaciones sociales
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Tamaño medio deleción = 3 Mb [de 0.004 a +8Mb] (n = 80)

21

Caracterización basal

Genotipo-fenotipo
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Tamaño medio deleción = 3 Mb [de 0.004 a +8Mb] (n = 80)

• Cardíaco

• Respiratorio

• Oftalmológico / otorrino

• Digestivo superior

• Musculoesquelético

• Intolerancia alimentaria

• + Alteraciones conducta/psiquiátricas

• Lenguaje fluido

• Sin retraso marcha

22

Caracterización basal

Genotipo-fenotipo
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Tamaño medio deleción = 3 Mb [de 0.004 a +8Mb] (n = 80)

• Cardíaco

• Respiratorio

• Oftalmológico / otorrino

• Digestivo superior

• Musculoesquelético

• Intolerancia alimentaria

• + Alteraciones conducta/psiquiátricas

• Lenguaje fluido

• Sin retraso marcha

+ Edad de adquisición de hitos
- Ajuste adaptativo
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Caracterización basal

Genotipo-fenotipo
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Seguimiento longitudinal

Características % V1 % V2
Edad 9.18 13.03

Marcha autónoma

Sí

No

N/A

86%

10%

4%

86%

14%

-

Lenguaje (≥ 3 años)

Ausente

Palabras sueltas

Frases simples

Fluido

56.8%

13.6%

15.9%

13.6%

58%

12%

14%

16%

Esfínteres (≥ 3 años)

Vejiga diurno

Vejiga nocturno

Intestinal

54.5%

43.2%

40.9%

60%

40%

48%

Aspectos evolutivos y desarrollo
n = 50
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Seguimiento longitudinal

• “Puntuaciones crecimiento” medias sin cambios (estancamiento)

• Aumentos en autonomía y descenso en habilidad social
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Seguimiento longitudinal

• “Puntuaciones crecimiento” medias sin cambios (estancamiento)

• Aumentos en autonomía y descenso en habilidad social
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Seguimiento longitudinal

Aspectos médicos
n = 50
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Seguimiento longitudinal

Aspectos médicos
n = 50
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Síntomatología TEA
Gravedad ADOS-2 (n = 22):

• Puntuaciones medias sin 
cambios significativos

• 23–41% aumentan gravedad

• 14–18% disminuyen gravedad

Seguimiento longitudinal

n = 50
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Síntomatología TEA
Gravedad ADOS-2 (n = 22):

• Puntuaciones medias sin 
cambios significativos

• 23–41% aumentan gravedad

• 14–18% disminuyen gravedad

8 cambios clasificación (36.4%):

• 5 reducen clasificación

• 3 agravan clasificación

Seguimiento longitudinal

n = 50
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Seguimiento longitudinal Comportamientos repetitivos (n = 30):

• Puntuaciones medias sin cambios significativos

• Mayor aumento en c. ritualizada, restringida e insistencia en igualdad (23–30%)

C. Repetitiva y proces. sensorial
n = 50
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Seguimiento longitudinal

Procesamiento sensorial (n = 18):

Descenso generalizado de 

alteraciones sensoriales…

Búsqueda Sensibilidad

Auditivo Movimiento

Conductual Atencional

…excepto “Evitación, visual y 

postura corporal”

Comportamientos repetitivos (n = 30):

• Puntuaciones medias sin cambios significativos

• Mayor aumento en c. ritualizada, restringida e insistencia en igualdad (23–30%)

C. Repetitiva y proces. sensorial
n = 50
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Seguimiento longitudinal

Aspectos comportamentalesn = 50
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Hiperactividad *

Problemas de conducta *

Transgresión de normas *

Problemas de atención
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Seguimiento longitudinal

Aspectos comportamentales

Aislamiento social

n = 50
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Aspectos psiquiátricos
Dra. Mara Parellada

37
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Seguimiento longitudinal

n = 50

Procesamiento sensorial
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