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Ales persones amb la sindrome de deleci6é de 22q11 i les seves families.
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Resum

La sindrome de deleci6 de 22q11 (S22q11) esta considerada una malaltia minoritaria, ja
que afecta a menys de 5 de cada 10.000 habitants. Les persones amb la S22q11 poden
presentar alteracions congenites cardiovasculars, anomalies del paladar, hipocalcemia,
immunodeficiéncia i trets facials tipics. L’evidéncia disponible suggereix un fenotip
conductual caracteristicc, amb trastorns del comportament, psiquiatrics,

neuropsicologics i lingtiistics.

L’objectiu d’aquesta tesi ha estat definir el perfil lingiliistic d’'una mostra de persones

amb la S22q11 que viuen a Espanya.

La present tesi compren un total de tres estudis (dos publicats i un en procés de
revisié). La mostra del primer va estar formada per 17 participants d’entre 3 anys i 3
mesos i 13 anys i 9 mesos (9,4 + 3,5 anys) i la del segon i el tercer estudi per 30
subjectes d'entre 5 i 21 anys i 6 mesos (12,14 + 4,20) amb la S22q11. L’avaluacié dels
participants va consistir en realitzar registres de veu i administrar diferents proves:
seccid0 sobre els organs fonoarticulatoris de la prova “Exploracién del Lenguaje
Comprensivo y Expresivo”, secci6 de discriminacié auditiva de “L’exploracié del
llenguatge en el nen”, "Evaluacion fonolégica del habla infantil' o "Avaluacié del
desenvolupament fonologic en nens catalanoparlants de 3 a 7 anys", “Clinical Evaluation
of Language Fundamentals - 4" en la seva versio espanyola i el test de fluidesa
fonologica verbal. Per tal d’obtenir les dades es va realitzar una entrevista
semiestructurada als pares i se’ls va demanar que responguessin el qliestionari

“Children's Communication Checklist” en la seva versio espanyola.



Els resultats, pel que fa a la veu, mostren que alguns participants presenten un to més
agut de l'esperat per sexe i edat i altres més greu; la meitat manifesten una intensitat
disminuida; i la majoria presenten alteracions del timbre, entre les que destaquen la
hipernasalitat i la ronquera. Respecte a la parla, els infants més petits presenten un
retard en l'adquisici6 de fonemes orals en comparaci6 amb seus iguals amb
desenvolupament tipic, i la majoria empren l'oclusiva glotica (?) com a so compensatori.
Els subjectes de major edat encara presenten dificultats especifiques en la produccié de
determinats sons. Els participants mostren, en general, un nivell baix en totes les arees

del llenguatge, i dificultats tant en pragmatica com en relacio social.

Per tant, els participants presenten un perfil lingliistic propi pel que fa a la veu, la parla i

el llenguatge. Es imprescindible ampliar aquestes troballes amb estudis més amplis.

Paraules clau: sindrome de deleci6 22q11, sindrome velocardiofacial, logopedia, veu,

parla, llenguatge.



Resumen

El sindrome de delecion de 22q11 (S22q11) esta considerado una enfermedad rara, ya
que afecta a menos de 5 de cada 10.000 habitantes. Las personas con el S22q11 pueden
presentar alteraciones congénitas cardiovasculares, anomalias del paladar,
hipocalcemia, inmunodeficiencia y rasgos faciales tipicos. La evidencia disponible
sugiere un fenotipo conductual caracteristico, con trastornos del comportamiento,

psiquiatricos, neuropsicolégicos y lingiliisticos.

El objetivo de esta tesis ha sido definir el perfil lingiiistico de una muestra de personas

con el S22q11 que viven en Espaia.

La presente tesis comprende un total de tres estudios (dos publicados y uno en proceso
de revision). La muestra del primero estuvo formada por 17 participantes de entre 3
afios y 3 meses y 13 afios y 9 meses (9,4 + 3,5 afios) y la del segundo y el tercer estudio
por 30 sujetos de entre 5 y 21 afios y 6 meses (12,14 * 4,20) con el S22ql1. La
evaluacion de los participantes consistio en realizar registros de voz y administrar
diferentes pruebas: seccion sobre los organos fonoarticulatorios de la prueba
"Exploracion del Lenguaje Comprensivo y Expresivo", seccion de discriminacion auditiva
de "L’exploracié del llenguatge en el nen", "Evaluacién fonoldgica del habla infantil" o
"Avaluacié del desenvolupament fonologic en nens catalanoparlants de 3 a 7 anys",
"Clinical Evaluation of Language Fundamentals - 4" en su versién espafiola y el test de
fluidez fonoldgica verbal. Para obtener los datos se realizO una entrevista

semiestructurada a los padres y se les pidi6 que respondieran el cuestionario "Children's

Communication Checklist" en su version espafola.



Los resultados, en cuanto a la voz, muestran que algunos participantes presentan un
tono mas agudo de lo esperado por sexo y edad y otros mas grave; la mitad manifiestan
una intensidad disminuida; y la mayoria presentan alteraciones del timbre, entre las
que destacan la hipernasalidad y la ronquera. Respecto al habla, los nifios mas pequenos
presentan un retraso en la adquisicion de fonemas orales en comparaciéon con sus
iguales con desarrollo tipico, y la mayoria emplean la oclusiva glotica (?) como sonido
compensatorio. Los sujetos de mayor edad todavia presentan dificultades especificas en
la produccion de determinados sonidos. Los participantes muestran, en general, un
nivel bajo en todas las areas del lenguaje, y dificultades tanto en pragmatica como en

relacion social.

Por lo tanto, los participantes presentan un perfil lingliistico propio en cuanto a la voz,

el habla y el lenguaje. Es imprescindible ampliar estos hallazgos con estudios mas

amplios.

Palabras clave: sindrome de delecion 22q11, sindrome velocardiofacial, logopedia, voz,

habla, lenguaje.
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Abstract

22q11 deletion syndrome (S22q11) is considered a rare disease, due to the fact that it
affects less than 5 out of 10,000 inhabitants. People with S22q11 may present
cardiovascular ~ congenital  defects, palate = abnormalities,  hypocalcemia,
immunodeficiency, and typical facial features. The available evidence suggests a
characteristic behavioral phenotype, with behavioral, psychiatric, neuropsychological,

and linguistic disorders.

The objective of this thesis has been to define the linguistic profile of a sample of people

with S22q11 living in Spain.

This thesis comprises a total of three studies (two already published and one in the
process of revision). The sample of the first one was formed by 17 participants aged
between 3 years and 3 months and 13 years and 9 months (9.4 £ 3.5 years) and as for
the second and third studies, they were formed by 30 subjects between 5 and 21 years
of age and 6 months (12.14 * 4.20) with S22q11. The evaluation of the participants
consisted of recording voice samples and administering different tests: the
phonoarticulatory organs section of the test on the "Exploracion del Lenguaje
Comprensivo y Expresivo”, the auditory discrimination section of "L'exploracié del
llenguatge en el nen", "Evaluacion fonolégica del habla infantil” or "Avaluacié del
desenvolupament fonologic en nens catalanoparlants de 3 a 7 anys”, "Clinical Evaluation

of Language Fundamentals - 4" in its Spanish version and the verbal phonological

fluency test. To obtain the data, a semi-structured interview was carried out with the
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parents and they were asked to respond the questionnaire "Children's Communication

Checklist" in its Spanish version.

The results, in terms of voice, show that some participants present a higher pitched
voice than expected by sex and age and others a lower pitched voice; half show a
decreased intensity; and they present alterations of the timbre, among which the
hypernasality and the hoarseness stand out. Regarding speech, younger children have a
delay in the acquisition of oral phonemes compared to their peers with typical
development, and most use the glottal stop (?) as a compensatory sound. Older subjects
still have specific difficulties in producing certain sounds. The participants show, in
general, a low level in all areas of language, and difficulties both in pragmatics and in

social relationships.

Therefore, the participants present a specific linguistic profile in terms of voice, speech

and language. It is essential to expand these findings with larger studies.

Key words: 22q11 deletion syndrome, velocardiofacial syndrome, speech therapy, voice,

speech, language.
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Les malalties minoritaries o poc freqiients s6n aquelles que tenen una baixa
prevalenca a la poblaci6. Per a que una malaltia sigui considerada com a minoritaria
només pot afectar a menys de 5 de cada 10.000 habitants. No obstant, les patologies poc
freqiients afecten a un gran nombre de persones. Segons 1'Organitzacié Mundial de la
Salut, existeixen prop de 7.000 malalties minoritaries que afecten al 7% de la poblacid
mundial. En total, s’estima que a Espanya existeixen més de 3 milions de persones amb

malalties poc freqiients (Federacion Espafola de Enfermedades Raras, 2020).

En general, les malalties minoritaries s6n malalties poc i mal conegudes amb una gran
complexitat etiologica, diagnostica i terapeutica. Requereixen estudis genetics molt
especialitzats i necessiten seguiment multidisciplinar i coordinacié entre diferents
nivells assistencials. Hi ha encara desconeixement i desinformacié per part dels
professionals i abséncia de terapies. Requereixen necessitats especials de cura,
rehabilitaci6 i suport familiar. Sovint comporten una carrega economica i familiar
important i causen problemes educatius i laborals (Federacién Espafiola de

Enfermedades Raras, 2020).

Un diagnostic preco¢ de les malalties minoritaries permetra avangar-se, coneixer les
alteracions per les que els afectats son més vulnerables i, aixi, realitzar seguiments i

iniciar terapies el més aviat possible.

En aquelles malalties minoritaries en que un dels simptomes associats son alteracions
de la veu, la parla, el llenguatge i/0 la deglucié és imprescindible que el logopeda formi
part de I'equip multidisciplinar. Durant les primeres etapes, la intervenci6 logopedica

ajudara a pal-liar i reduir les dificultats que vagin apareixent progressivament a mesura
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que l'infant vagi creixent. Posteriorment, sera necessari centrar el tractament en aquells

ambits en que la persona presenti majors dificultats.

La S22q11 és una malaltia minoritaria i, en conseqiiéncia, una malaltia poc estudiada. Hi
ha estudis que fan referencia a la malaltia en si, sobretot pel que fa a aspectes medics,
fenotipics, tant fisica com conductualment, o de diagnostic. Pero fins a I'actualitat no hi
ha cap estudi sobre la veu, la parla i el llenguatge de les persones amb la S22q11 en
poblacié catalana ni espanyola; motiu pel qual el present treball pren rellevancia i fa

una contribucié a I'evidencia cientifica actual sobre la S22q11 a Catalunya i Espanya.

Els resultats d’estudis que avaluen a poblacié amb la S22q11 de parla anglesa no sén
totalment extrapolables a poblacions castellanoparlants. Per un cantd, alguns dels sons
en anglés com /d/ i /h/ no existeixen en el repertori en llengua espanyola, i en I'angles
no tenen els fonemes castellans /p/, /4/, els fonemes catalans /[/ i /3/ i, en general, els
fonemes rotics /r/ i /r/. Per altra banda, I'estructura de les paraules és diferent: els
fonemes consonantics predominen sobre els fonemes vocals en paraules angleses,
mentre que tant en castella com en catala predomina I’estructura consonantica-vocal. El
mateix ocorre amb diferents aspectes del llenguatge: en angles la majoria de substantius
no tenen genere, I'adjectiu va abans del substantiu, els verbs auxiliars tenen major
importancia, presenten menys opcions per conjugar els verbs i cada frase necessita un

subjecte.

Coneixer el desenvolupament de la veu, la parla i el llenguatge de les persones amb la
sindrome ajudara a dur a terme tractaments més precogos, sistematics i eficacos,

obtenint en un temps menor resultats el més optims possibles.
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Objectius

La present tesi doctoral té I'objectiu general de definir el perfil lingiiistic d'una mostra

de persones amb la S22q11 que viuen a Espanya.

Els objectius especifics pel que fa a 'estudi del perfil lingiiistic de persones amb la
S22q11 d’Espanya han estat:

- Perfilar les caracteristiques de la veu pel que fa al to, la intensitat i el timbre.

- Descriure les peculiaritats de la parla i esbossar el procés d’adquisicié d’aquesta.

- Definir el perfil del llenguatge, incloent-hi els aspectes pragmatics.

17



Hipotesis

La hipotesi general és que les persones amb la S22q11 presenten alteracions de la veu,

la parla i el llenguatge que configuren un perfil psicolingtiistic propi de la sindrome.

Si bé els resultats dels estudis anglesos no es poden aplicar plenament a aquesta
poblacié, ens permeten esbossar les seglients hipotesis sobre els participants amb la
S22q11 d’Espanya:

La intensitat de la veu es trobara disminuida.

- Presentaran alteracions del timbre, sent la més destacable la hipernasalitat.

- No mostraran grans dificultats en la producci6 de fonemes nasals.

- Hi haura majors dificultats en la producci6 de sons vibrants que la resta de sons.

- Faran as de sons compensatoris.

- Presentaran dificultats a totes les arees del llenguatge i una major alteracio del
llenguatge receptiu vers 'expressiu.

- Els resultats obtinguts a partir de ’avaluacio de la flueéncia fonologica i semantica
seran similars.

- Mostraran un deficit pragmatic propi, sent diferent al de les persones amb

Trastorn de I'Espectre de I'Autisme.
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Estructuracido document tesis

El treball s'estructura en tres apartats diferenciats. El marc teoric on es realitza una
revisié sobre la sindrome de deleci6 de 22ql1 a nivell general i, posteriorment,
centrant-se en la veu, la parla i el llenguatge d’aquest col-lectiu. Seguidament hi ha el
marc empiric, en qué hi ha informacié sobre el métode, els resultats i la discussié
general dels tres estudis realitzats i les limitacions comuns de tots ells. Finalment, un
apartat de conclusions, en qué es es donen a coneixer les conclusions sobre els
resultats dels estudis, I'aplicaci6 dels resultats en el camp de la logopedia i futures linies

d’investigacio. I, per ultim, les referéncies bibliografiques.
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Revisio sobre la sindrome de delecid de

22q11

La sindrome de deleci6 de S22q11 (S22q11) és un trastorn genetic causat per la
microdeleci6é de més de 40 gens a la banda 11.2 del brag llarg del cromosoma 22 (Moore
i Jefferson, 2005; Botto et al, 2003). Es la microsupressié més comu identificada en
éssers humans i la causa genetica més freqlient de fissura palatina (Fullman i Boyer,

2012). Afecta a un de cada 4.000 recent nascuts vius (McDonald-McGinn et al,, 2015).

A T'actualitat la sindrome és més coneguda com “sindrome de delecié de 22q11”, pero
també se I’ha denominat sindrome de Sedlackova, CATCH 22, seqtiéncia DiGeorge o

sindrome Velo-Cardio-Facial (Marquez -Avila et al., 2012).

La S22q11 és una condici6 genética que afecta a gairebé tots els organs i sistemes
(Gothelf & Lombroso, 2001). La seva expressio clinica és amplia i variable. Es coneixen

més de 190 alteracions associades (Alvarez, Palomares i Villena, 2009).

S’ha descrit un fenotip facial classic que es presenta a tots els casos: facies de respirador
oral (galtes hipotoniques i llavis entreoberts), cara allargada, nas prominent i hipoplasia
de narines, fissures palpebrals estretes, comissura labial descendida, filtrum i llavi

superior fi i orelles en nansa o dismorfiques (Alvarez et al., 2009).
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Aproximadament un 31% de les persones amb la S22ql1 presenten alteracions
estructurals del paladar, com fissura velopalatina, fissura submucosa, fissura velar o
fissura submucosa oculta (Digilio et al., 2005). Poden presentar alteracions de la via
aeria superior, hipotonia faringia i/o laringia i escas teixit adenoide (Ford, Sulprizio i
Rasgon, 2000; Dyce et al., 2002). Aquestes alteracions, de forma conjunta o individual,
poden causar insuficiencia velofaringia, que s’ha descrit en un 70% de las persones amb

la S22q11 (Antshel et al., 2009).

El 80-85% de les persones amb la S22q11 presenten alteracions cardiovasculars (Young
et al, 1980) i entre el 10 i el 20% hipocalcémia (Shprintzen et al., 1981). També s’han

descrit alteracions immunologiques (Junker i Discrill, 1995).

Les persones amb la sindrome poden presentar caracteristiques craniofacials diferents
a les de les persones sense la delecio, com platibasia o aplanament de la base del crani,
la via aeria més obtusa, el paladar dur més curt, I'espai velofaringi significativament més

ampli i major profunditat ossi faringia (Ruotolo et al., 2006).

A nivell cognitiu pot manifestar-se discapacitat intel-lectual generalment lleu, capacitat
cognitiva limit o normal baixa; i/o trastorns de 'aprenentatge (Fejerman i Fernandez,
2007). De Smedt et al. (2007) van realitzar una investigaci6 a gran escala sobre el
quocient intel-lectual en persones amb la S22q11 i van exposar que les puntuacions del
quocient intel-lectual dels nens amb una forma hereditaria de la S22qll eren
significativament més baixes que les dels subjectes que presentaven alteracions de novo.
Els autors van considerar que el factor causal era el nivell educatiu dels pares (De Smedt

etal, 2007).
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Les persones amb la S22q11 tenen altes taxes de morbiditat psiquiatrica. Tenen un risc
del 25-30% de desenvolupar simptomes psicotics durant 'adolescéncia i presenten una
prevalenca d’esquizofrénia 25 vegades superior a la de la poblaci6 general. S’estima que
un 10% dels adolescents amb la sindrome presenten esquizofrénia, percentatge que
augmenta fins el 40% durant l'edat adulta. La prevalenga de l'espectre bipolar
s'incrementa amb I’edat, arribant al 4% en I’edat adulta (Eliez et al.,, 2001; Schneider et

al, 2014).

Els nens tendeixen a ser timids, retrets i labils emocionalment, i acostumen a mostrar
dificultats per relacionar-se (Alvarez et al, 2009; Simon, Burg-Malki i Gothelf, 2007).
Respecte a la conducta, generalment presenten poca interaccié social, escassa expressio
facial i comportaments extrems que poden oscil-lar entre la desinhibici6 i la impulsivitat

i la passivitat (Biswas & Furniss, 2016).
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Veu

L’alteraci6 de la veu és una de les caracteristiques més tipiques de la S22ql1
(Shprintzen i Golding-Kushner, 2008). A continuaci6 es recull I'evidéncia cientifica en

relacié al to, la intensitat i el timbre de la veu.

To

Pel que fa al to, Shprintzen y Golding-Kushner (2008) afirmen que el 50% dels infants
amb la S22q11 presenten veu aguda, que pot estar causada per una membrana laringea
que redueix la superficie de vibracié de les cordes vocals i/o una laringe congenita
petita. No obstant, Solot et al. (2001) després d’haver dut a terme un estudi, conclouen
que la veu aguda no es correspon amb les alteracions laringies que presenten els
subjectes. Shprintzen y Golding-Kushner (2008) asseguren que la freqliéncia

fonamental es normalitza quan els infants es converteixen en adolescents i adults.

Benitez (2008) afirma que el to de veu de les persones amb la S22q11 és monoton, ja

que hi ha poca variacié de la freqiiencia durant el discurs.

Intensitat

Les persones amb la S22q11 acostumen a presentar hipofonia, és a dir, un volum de la
veu reduit (Mérquez-Avila et al., 2012; McWilliams et al., 1990). Per una banda, podria

ser conseqiiencia d’aspectes del temperament, ja que soén nens timids que acostumen a
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presentar retraiment social. Per altra banda, podria estar causada pel poc suport

respiratori que solen presentar (Solot et al., 2001).

Timbre

La caracteristica més notable és la hipernasalitat, causada per la insuficiéncia
velofaringia (Benitez, 2009), que presenten al voltant del 75% dels infants amb la
S22q11 en un grau, generalment, greu (Shprintzen i Golding-Kushner, 2008). Lligada a
aquesta ressonancia nasal, hi ha emissi6 nasal audible i visible i, alhora, baixa pressio en

fonemes orals. (Alvarez, et al,, 2009).

Les persones amb la S22q11 després d’haver estat intervingudes quirurgicament de les
alteracions palatines poden continuar presentant veu nasal, ja que en aquest col-lectiu
la insuficiencia velofaringia esta causada també per diferéncies craniofacials i

largingofaringies (Solot et al., 2000; Solot et al., 2001; Shprintzen, 2005).

Shprintzen i Golding-Kushner (2008) afirmen que la majoria d’infants amb la S22q11
presenten ronquera. Mentre que autors com Alvarez et al. (2009) consideren que la
nasalitat pot ser emmascarada per veu raspada o ronquera i/o un to agut. En subjectes
amb alteracions faringies s’ha detectat ronquera humida. També poden presentar veu

tensa i estrangulada i/o fatiga vocal (Solot et al.,, 2000; Benitez, 2009).
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Parla

El 60% dels infants amb la S22q11 presenten un greu deteriorament de l'articulaci6 de
la parla (Golding-Kushner, 1991) i és freqiient que pateixin trastorns d’articulacid
severs amb us de fonemes compensatoris, com oclusives glotiques i fricatives faringies.
A més a més, la hipernasalitat disminueix la intel-ligibilitat de la parla (Alvarez et al,,

2009).

D’Antonio et al. (2001) van realitzar un estudi en qué comparaven la parla d’infants amb
la S22q11 amb la d’infants que presentaven caracteristiques similars a les de la
sindrome, pero sense presentar la delecio. Scherer, D’Antonio i Kalbfleisch (1999) van
equiparar la parla de subjectes amb la S22q11 amb subjectes sense alteracions, amb
fissura labial i palatina i només amb fissura palatina. En els dos estudis es va constatar
que els infants amb la S22q11 presentaven un retard en l'adquisicié de la parla major

que el dels infants amb alteracions similars i/o fissura palatina amb o sense llavi lepori.

La substituci6 compensatoria més comu que empren els infants amb la S22q11 és la
consonant oclusiva glotal (7), que es realitza tancant les cordes vocals i, seguidament,
alliberant l'aire. Els infants amb la S22q11, com a conseqiiéncia de la insuficiéncia
velofaringia, tenen dificultats per mantenir la pressié intraoral suficient per produir
consonants orals de qualsevol tipus (oclusives, fricatives, africades, liquides i nasals).
Aixi doncs, fan servir I'oclusiva glotal per substituir la seva produccié. Els subjectes amb

fissura palatina i/o insuficiencia velofaringia pero sense delecid, només fan servir el
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fonema compensatori per substituir consonants oclusives (p, b, t, d, k, g) (Shprintzen i

Golding-Kushner, 2008).

Si l'infant substitueix totes les consonants pel fonema compensatori, totes les
produccions orals sén similars, dificultant que les persones del voltant els entenguin i

limitant les oportunitats dels pares per donar significat als intents vocals de I'infant.

Cal destacar que els infants amb la S22q11 sovint presenten dificultats auditives
secundaries a otitis mitjana, que poden perjudicar 'audicié i discriminacié dels fonemes
de la parla durant la primera infancia, dificultant la seva adquisici6 i producci6 (Ford et

al,, 2000; Dyce et al., 2002).

Llenguatge

Una de las caracteristiques evolutives més consistents en les persones amb la S22q11 és
el retard en el desenvolupament de la parla i del llenguatge (Golding-Kushner et al.
1985; Gerdes et al. 1999). L’aparicié de les primeres paraules emergiria al voltant dels
19 mesos i no als 12 mesos com ocorre generalment en els infants amb
desenvolupament tipic. Concretament, el 90% dels infants amb la S22q11 de 2 anys no
empren llenguatge oral o només fan servir paraules aillades, el 80% d’infants amb 3
anys sén no verbals o només fan servir paraules o frases simples, i el 30% als 4 anys

segueix sent no verbal o encara no fa servir frases per comunicar-se (Solot et al., 2001).
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Autors com Glaser et al. (2002) afirmen que les persones amb la S22q11 presenten un
major deficit del llenguatge receptiu en contraposicié a I'expressiu. En la mateixa linia,
Gerdes et al. (1999), Gerdes et al., (2001), Solot et al. (2001) y Van Den Heuvel et al.
(2018) asseveren que els menors de sis anys puntuen més alt en llenguatge receptiu

vers expressiu.

Golding-Kushner et al. (1985) van realitzar el primer estudi descriptiu del llenguatge en
nens amb la S22q11 i van concloure que les persones amb aquesta sindrome
presentaven cert retard en la comprensio, en I'iis de vocabulari i en la sintaxis durant la
primera infancia. Posteriorment, a mesura que les demandes del llenguatge

augmentaven amb l’edat, mostraven majors dificultats en raonament abstracte.

Els infants amb la S22q11 mostren alteracions del llenguatge a tots els nivells: fonologic,
semantic, morfosintactic i del discurs. Acostumen a presentar un baix coneixement lexic
i dificultats per recordar vocabulari nou. Tenen una habilitat comunicativa reduida tant
per escoltar i gestionar informacié general i cultural, com per parlar de situacions de la
vida real, demanar ajuda en situacions complexes o participar en converses tecniques

(Alvarez et al., 2009).

Académicament, les dificultats d’aprenentatge sé6n molt comunes al llarg de tota
I'escolaritat. Les persones amb la S22q11 presenten millors habilitats en lectura i
ortografia que en aritmetica (Swillen et al. 1999; Wang et al. 2000), ja que la
descodificaci6 de la lectura, l'ortografia i les habilitats de processament fonologic son
arees de relativa fortalesa academica per a aquest col-lectiu (Antshel, Fremont & Kates,

2008; Swillen et al, 1999). Per altra banda, mostren dificultats en habilitats
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matematiques, com resolucié de problemes, raonament matematic, calcul mental (De
Smedt et al., 2006) i comprensio6 de lectura (Antshel et al.,, 2014), tot i rebre recolzament

educatiu (Moss etal. 1999).

Autors com Alvarez et al. (2009) afirmen que les dificultats del llenguatge freqiientment
es converteixen en alteracions pragmatiques que interfereixen negativament en les
interaccions socials. Els nens més petits, fins i tot aquells amb bona intel-ligibilitat de la
parla, tendeixen a emprar la comunicacié no verbal a casa. Els nens més grans (de 11 a
18 anys) empren un llenguatge concret, i no tenen compte els matisos de significat que
s’obtenen de la interpretacié del to de la veu, I'expressio facial i 'eleccié de paraules de

I'interlocutor (Murphy, 2004).

Coneixer les caracteristiques de llenguatge que acostumen a presentar les persones amb
la sindrome de delecié 22q11 permetra avangar-se a les dificultats, iniciar tractaments
precogos i, aixi, aconseguir resultats optims, tot millorant la qualitat de vida de la

persona.
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Metode

La tesis doctoral s’ha articulat en tres estudis transversals. La descripcié detallada de la

mostra i 'analisi estadistic poden consultar-se directament a I'article corresponent.

Estudi 1

Sebastian-Lazaro D, Brun-Gasca C, Fornieles A. (2019). Voz y habla de los nifios
con sindrome de delecion de 22q11. Rev Neurol, 68(03), 99-106

doi: 10.33588/rn.6803.2018279

La mostra del primer estudi va ser de 17 participants, 10 nens i 7 nenes, d’entre 3 anys i

3 mesosi 13 anysi9 mesos (9,4 + 3,5 anys) amb la S22q11.

Pel que fa al procediment, primer es va contactar amb I'hospital public de referencia per
a aquesta sindrome, ’'Hospital Vall d'Hebron de Barcelona, i I'Associacié Catalana de la
Sindrome 22q11, amb seu a Barcelona. Aquestes dues entitats van contactar amb les
families amb pacients amb la sindrome i els van enviar un escrit demanant la seva

col-laboracié.

Els criteris d'inclusi6 van ser: viure a Catalunya i tenir diagnostic genéetic confirmat de

S22q1l1. Els criteris d'exclusié van ser: edat inferior a 3 anys, alteracié motora greu,

perdua auditiva neurosensorial, deficiéncia visual no corregida o condicions mediques
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croniques que requereixen hospitalitzacions freqiients. Es van excloure tres
participants pels segiients motius: edat inferior a 3 anys i diagnostic d'autisme i/o de

quadre psicotic.

Inicialment els pares o tutors legals de tots els participants van signar el consentiment
informat. Seguidament es va realitzar una entrevista semiestructurada als pares per tal
coneixer dades sobre fites de desenvolupament dels infants i joves i del seu estat en el

moment de 'avaluacio.

Per tal d’obtenir dades sobre la veu dels participants es van realitzar diversos registres
de veu parlada, projectada, cridada i de vocals sostingudes. Per avaluar el
desenvolupament fonetic i fonologic es va administrar el test Evaluacion fonoldgica del
habla infantil (Bosch-Galceran, 2003) o Avaluacié del desenvolupament fonologic en nens
catalanoparlants de 3 a 7 anys (Bosch-Galceran, 1987), depenent de la llenguatge
materna. Aquestes dues proves permeten comparar la produccié de fonema dels

participants amb els que hauria de dir per edat cronologica.

Per a l'analisi dels registres de veu es va fer servir el programa Praat (Boersma &

Weenink, 2019). El timbre i la parla es va avaluar mitjancant la percepci6 de 1'avaluador

expert.
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Estudis 2i 3

El segon estudi es troba en procés de revisio.

Sebastian-Lazaro D, Brun-Gasca C, Fornieles A. (2020). El lenguaje de los nifios y
los jovenes con sindrome de delecion de 22q11. Rev Neurol, 71, 99-109

doi: 10.33588/rn.7103.2020145

La mostra va constar de 30 participants amb diagnostic confirmat de la S22q11
d’ambdds sexes (un 71% d’homes) i d’entre 51 21 anys i 11 mesos d’edat (12,14 + 4,20).

La llengua materna de 19 (63%) de subjectes era el castella, i d’11 (37%) el catala.

Els criteris d’inclusi6 van ser: diagnostic genetic confirmat de la S22ql11 amb
microarrays o hibridacié fluorescent in situ, viure a Espanya i tenir el catala i/o el castella
com a llengua materna. Els criteris d’exclusié van ser: tenir discapacitat motora greu,
perdua auditiva neurosensorial, discapacitat visual no corregida i/o trastorns de

I'espectre de I'autisme.

Pel que fa al procediment, es va contactar amb I'Hospital de la Vall d’Hebrén de
Barcelona, i amb les cinc associacions de la sindrome de delecié de 22q11 a Espanya.
Aquestes entitats van enviar una carta a les families explicant les caracteristiques de

'estudi.
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El protocol d’estudi va ser aprovat pel Comité d’Etica de Recerca Clinica de 'Hospital
Vall d’Hebrén, Barcelona, Espanya (Codi PR (AMI) 233-2019). Les families que van

acordar col-laborar van signar el consentiment informat.

Per a I'estudi 2 es van realitzar enregistraments de veu amb l'objectiu de coneixer la
freqiiencia fonamental, i la intensitat minima, maxima i en conversa dels participants.
Per a l'analisi dels registres de veu es va fer servir el programa Praat (Boersma &

Weenink, 2019).

D’altra banda, es va administrar la secci6 sobre els organs fonoarticulatoris de la prova
“Exploracion del Lenguaje Comprensivo y Expresivo” (Zurita et al.,, 2007) per tal d’avaluar
el seu estat anatomic i praxic. Per tal de valorar la discriminacié fonologica es va fer
servir “L’exploracio del llenguatge en el nen” (Guixa et al., 1999) i es va administrar en
catala o castella depenent de la llengua materna del participant. El desenvolupament
fonologic es va avaluar amb el test "Evaluacion fonolégica del habla infantil" (Bosch-
Galceran, 2003) o "Avaluacié del desenvolupament fonologic en nens catalanoparlants de
3 a 7 anys" (Bosch-Galceran, 1987) depenent de la llengua materna de la persona

avaluada.

ATestudi 3 es va administrar la bateria “Clinical Evaluation of Language Fundamentals -
4”, en la seva versio espanyola (Semel, Wiig i Secord, 2006) amb I'objectiu d’avaluar les
habilitats lingliistiques dels participants en semantica, morfologia, sintaxi i pragmatica; i
el test de fluidesa fonologica verbal (Yedall et al., 1986; i Gaddes & Crockett, 1975). Per
obtenir dades sobre la pragmatica es va aplicar la versié espanyola del qliestionari

“Children's Communication Checklist” per a pares (Crespo-Eguilaz et al., 2016).
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L'analisi estadistica del segon article es va dur a terme mitjangant SPSS 23 (IBM Corp,
2013). Les variables quantitatives es van descriure mitjancant mitjanes i desviacions
estandards i les variables categoriques amb a freqiiéncies (percentatges). També es
varen realitzar correlacions de Pearson per tal d'estudiar les relacions entre variables

quantitatives.

L’analisi estadistica del tercer article es va dur a terme fent us de la versio SPSS 26 (IBM
Corp, 2019). Es va realitzar una analisi descriptiva de les dades sociodemografiques i de
les variables de la mostra, obtenint la mitjana i la desviaci6 estandard per a les variables
quantitatives, i la freqiiéncia i la prevalenga per a les categoriques. Es van realitzar
diagrames de caixa per comparar puntuacions. Les mateixes variables es van analitzar
segons el sexe, utilitzant proves de comparaci6 de mitjanes, i es va realitzar la prova x?
per avaluar relacions entre variables categoriques. Es van fer correlacions per estudiar
les possibles relacions entre les variables quantitatives. Els valors de P inferiors a 0,05

es van considerar significatius.

No es va violar el Codi d’Etica Professional del Col-legi de Logopedes de Catalunya, els

Drets d’Arco ni la Declaracié de Helsinki de 1975.
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Resultats

La descripcié detallada dels resultats dels estudis poden trobar-se directament a

cadascun dels articles corresponents, a continuacio es presenta un resum dels mateixos.

Estudi 1

En el primer estudi es va avaluar la veu i la parla d’'un grup de subjectes amb la S22q11.

Respecte al to, tots els participants menors de 7 anys i més de la meitat dels subjectes
d’entre 7 i 12 anys van presentar un to més greu de I’esperable per sexe i edat. Mentre
que els subjectes masculins majors de 12 anys van mostrar una veu més aguda de
I'esperable per sexe i edat. La intensitat en conversa espontania es trobava dins dels
parametres de normalitat. Els resultats en veu projectada i cridada van mostrar pero,
que la intensitat estava lligada a la intencié comunicativa, ja que quan s’afegia intencio
comunicativa al missatge la intensitat disminuia. Les alteracions del timbre van ser molt

freqiients. Gairebé tots els participants presentaven hipernasalitat.

En quant a la parla, els subjectes amb la S22q11 van manifestar un desenvolupament de
la parla que seguia el patré dels nens amb desenvolupament tipic, perd amb un inici més
tarda i amb un temps de consolidaci6 de la diccié correcta més extens. Els infants van
presentar majors dificultats en la produccié de fonemes africats, fonemes d’adquisicié

tardana, rotica vibrant i grups consonantics. Els nens i nenes de menor edat empraven
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I'oclusiva glotal per compensar les dificultats en la producci6 de consonants,

majoritariament, orals; pero el seu Us disminuia notoriament amb posterioritat.

Estudi 2

Pel que fa la veu, gairebé la meitat de subjectes van obtenir una freqiiencia fonamental
dins dels parametres de normalitat i la resta per sobre. Durant I'avaluacié, en conversa
espontania, la meitat de subjectes van obtenir resultats que es situaven dins del rang
d’intensitat esperat per sexe i edat, i la resta (excepte un cas) per sota. No obstant, fora
del context d’avaluacio la intensitat es percep disminuida. La majoria de subjectes van
produir una [a] sostinguda a intensitat minima a un volum inferior del previst i gairebé

tots els participants van mostrar resultats d’intensitat maxima superiors als esperats.

Un nombre elevat de subjectes van presentar dificultats en lI'execucié d'algunes de les
praxies, sobretot de llavis. Respecte a la discriminacié auditiva, una desena part dels
participants van presentar dificultats en la discriminaci6 de fonemes amb un punt o

mode d’articulacié similars.

Els infants menors de vuit anys van mostrar importants dificultats per a produir
consonants oclusives, fricatives, africades, liquides i grups consonantics. A grans trets,
els subjectes van mostrar majors dificultats en la produccié de fonemes d’adquisicio
tardana. La majoria van emprar el so compensatori /?/. Els majors de vuit anys van
presentar dificultats puntuals i, en comparaci6 amb el grup de subjectes menors, van
realitzar correctament la produccié de fonemes d’adquisicié tardana. Gairebé tres

quartes parts dels subjectes van presentar dificultats per articular el fonema /r/
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vibrant. Cap dels subjectes de més de vuit anys va fer Us de sons compensatoris, sind

que realitzaven substitucions o omissions.

En general, com més grans eren els subjectes i més llarg havia estat el tractament

logopedic, més sons de la parla realitzaven correctament.

Estudi 3

Gairebé la meitat dels participants van obtenir millors resultats estadisticament
significatius en llenguatge expressiu que receptiu. La mitjana de totes les puntuacions
compostes del llenguatge es trobava per sota del rang mig, mentre que les de la
memoria es trobaven dins 'interval de normalitat. No hi havia diferencies significatives
entre els resultats dels diferents items en funci6 del sexe o del tipus de deleci6 (familiar

o de novo).

Respecte a la fluidesa semantica, poc més d’'una quarta part dels subjectes no va superar
el punt de tall establert. En quant a la fluidesa fonologica, la majoria dels participants

van obtenir puntuacions per sota del limit de I'esperable per edat i sexe.

Pel que fa a l'estudi de la pragmatica, els resultats van mostrar dificultats tant en
pragmatica com en relacid social, mentre que el de rang d’interessos és trobava
preservat. L’analisi de correlacions indica que els subjectes amb millors puntuacions a

I'index principal del llenguatge presentaven millors habilitats pragmatiques.
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Discussio

Als articles es presenta una discussié detallada de cada estudi. En aquest apartat
s’exposa una discussio general dels aspectes més rellevants dels estudis i es realitza una

valoracid de les limitacions que presenten.

Discussio general dels aspectes més rellevants dels estudis

S’ha assolit I'objectiu general de la tesi doctoral ja que s’ha definit el perfil lingiiistic
d’'una mostra de persones amb la S22q11 que viuen a Espanya. Aixi mateix, s’han assolit
els objectius especifics: s’han perfilat les caracteristiques de la veu pel que fa al to, la
intensitat i el timbre; s’han descrit les peculiaritats de la parla i s’ha esbossat el procés
d’adquisicio d’aquesta; i s’ha definit el perfil del llenguatge, incloent-hi els aspectes

pragmatics.

Els resultats dels estudis mostren caracteristiques tipiques i especifiques dels

participants amb la S22q11, que passem a discutir a continuacio.

Pel que fa al to de la veu, els resultats del primer estudi van mostrar que els participants
menors de 12 anys, en general, presentaven un to més greu de 'esperable per sexe i
edat, concordant amb I'afirmacié de Marquez-Avila et al. (2012) i en contraposicié amb
Shprintzen i Golding-Kushner (2008). No obstant, aquests resultats podrien estar
condicionats per 'edat dels participants, ja que els majors de 12 anys i els del segon

estudi (amb una mitjana d’edat superior) presentaven una veu més aguda de I'esperada
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per sexe i edat, concordant amb l'estudi de Shprintzen & Golding-Kushner (2008).
Golding-Kushner (1991) certifiquen que el to de veu es normalitza quan els nens i nenes

arriben a I'adolescencia tardana i a I'adultesa, fet que es confirma en el segon estudi.

Tant al primer com al segon estudi la intensitat en conversa espontania, en general,
durant el registre, es trobava dins dels parametres de normalitat, pero hi havia certa
tendéncia a una intensitat disminuida quan els subjectes es comunicaven fora del
context d’avaluacié. Marquez-Avila et al. (2012) assereixen que els nens amb la S22q11
presenten una baixa intensitat de la veu. La hipofonia podria ser conseqliéncia
d'aspectes del temperament o del deficitari suport respiratori que solen presentar, com
suggereixen Solot et al. (2001). Una de les caracteristiques que es reflexa en la veu és la
timidesa que acostumen a mostrar. Per tant, treballar només la veu no garantiria una
bona intensitat, sino que seria necessari treballar també aspectes de respiracid

mitjancant la terapia logopedica i fisioterapia respiratoria, aixi com aspectes psicologics.

Tots els subjectes del primer estudi van mostrar alteracions del timbre. La majoria de
participants presentaven veu nasal, i més de la meitat mostraven cert grau de ronquera.
Aquests resultats estan en la linia de I'afirmacié de Solot et al. (2000) i Shprintzen i
Golding-Kushner (2008) que afirmen que la majoria de subjectes presenten veu nasal i

ronquera.

Pel que fa a la parla, els resultats del primer i segon estudi indiquen una adquisici6 de la
parla més retardada i, posteriorment, més lenta, pero seguint el desenvolupament dels
infants amb desenvolupament tipic. Aquesta dada contradiu el que exposen Scherer et

al. (1991), ja que suggereixen que el desenvolupament de la parla i del llenguatge dels
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infants amb la S22q11 difereix del de les persones sense la sindrome. Donen suport,
pero, a Barnett i Van Bon (2015) i Scherer, D'Antonio i Kalbfleisch (1999), que sostenen
que les alteracions en l'articulaci6 del discurs i la baixa intel-ligibilitat milloren

significativament amb I'edat.

En el primer estudi, els nens menors de 6 anys presentaven problemes en I'articulaci6
de multiples sons, a excepci6 de les consonants nasals. Els més grans, tot i haver
millorat notablement, continuaven mostrant dificultats en la producci6 de les
consonants fricatives i africades, resultats en corcondancia amb els D'Antoni et al.

(2001), i amb les liquides, especialment amb el fonema /r/ i el grup consonant + /r/.

Pel que fa a I'ds de sons compensatoris, en el primer estudi els quatre participants
menors de 4 anys i dos de 10 anys en feien servir; en el segon 'empraven quatre dels
cinc menors de 8 anys i no el feien servir cap dels participants de més edat. Estudis
previs, com els de Havkin, Tatum III i Shprintzen (2000), D'Antonio et al. (2001) i
Scherer et al. (1999), ja havien deixat constancia de I'is d’aquests sons compensatoris

per substituir la producci6 d’altres sons durant la infancia.

Tal i com es va hipotetitzar, els subjectes van obtenir, generalment, puntuacions baixes
en totes les arees del llenguatge, coincidint amb els resultats de Solot et al. (2000), que
afirmen que la majoria dels subjectes en edat escolar amb la S22ql1 continuen
presentant dificultats de sintaxi, vocabulari, conceptes, recerca de paraules i

organitzaci6 del discurs.
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Vam preveure una major alteracid del llenguatge receptiu vers I'expressiu i els resultats
van indicar que gairebé la meitat presentaven major capacitat en llenguatge expressiu
que en receptiu. Aquests resultats estan en linia amb els descrits per Glaser et al.
(2002), Gerdes et al. (2001), Solot et al. (2001) i Van Den Heuvel et al. (2018). El fet que
disposin d’'una major capacitat de llenguatge expressiu que comprensiu pot propiciar

que les altres persones pensin que compreén més del que realment entén.

Les puntuacions obtingudes a les proves de fluencia van ser més baixes del que
s'esperava per edat i sexe, sent molt més destacable la davallada en fluéncia fonologica
que en fluencia semantica. Lajiness-O'Neill et al. (2006) conclouen que els resultats dels
subjectes amb la S22q11 sdn significativament més baixos que els dels germans sense
deleci6. Contrariament, Vicari et al. (2012) afirmen que la fluencia es conserva
preservada en subjectes amb la S22q11. Una baixa capacitat de fluencia, sobretot

semantica, pot interferir en la qualitat de les converses espontanies.

Pel que fa a la 'escala de pragmatica i relacié social, el perfil dels subjectes amb la
S22q11 és similar al de les persones amb trastorn de comunicacio social de 'estudi de
Crespo et al. (2016). El DSM-V (American Psychiatric Association, 2013) defineix el
trastorn de la comunicacié social com dificultats persistents en I'is social de la
comunicacié verbal i no verbal. Respecte a I'escala de rang d'interessos, només hi ha
diferencies estadisticament significatives amb el grup amb trastorn de l'espectre de
'autisme. Els resultats suggereixen que el problema de base podria ser les dificultats de
llenguatge. Aixi doncs, treballant el llenguatge milloraria la pragmatica. No obstant, cal
tenir en compte que la socialitzacié6 no depen Unicament del llenguatge i, per tant,

s’haura de treballar especificament des d’altres vessants, com la psicologica.
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Aquestes troballes tenen rellevancia en l'atenci6 a les persones amb la S22q1, ja que
permeten apropar-se una mica més a l'objectiu final: precisar els tractaments per
millorar la seva qualitat de vida. Es essencial que els logopedes que estan en contacte
amb subjectes amb la S22q11 realitzin avaluacions precises per coneixer les dificultats
individuals de cadascun d’ells i, aixi, puguin dur a terme tractaments individualitzats

que ofereixin el maxim de possibilitats d’obtenir resultats el més exitosos possibles.
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ORIGINAL

Voz y habla de los niifios con sindrome de delecion de 22q11

Diana Sebastian-Lazaro, Carme Brun-Gasca, Albert Fornieles

Introduccién. El sindrome de delecién de 22q11 (S22q11) es un trastorno genético causado por la pérdida de un fragmento
del cromosoma 22. Las manifestaciones clinicas que presenta quien lo padece son diversas, incluyendo dificultades del
aprendizaje y alteraciones de la voz, el habla y el lenguaje. No obstante, hasta ahora no hemos encontrado ningun estu-
dio que evalle estos aspectos en la poblacion espanola con el S22q11.

Pacientes y métodos. Se evalla la voz y el habla de una muestra de 10 nifios y 7 nifas, de 3 afosy 3 meses a 13 anosy 9
meses (edad media: 9,4 + 3,5 afos), con el S22q11, a través de registros de voz y de una prueba de evaluacién fonoldgica
y fonética. Ademas, se realiza una entrevista semiestructurada a los padres.

Resultados. La mayoria de los nifos y las nifias con el $22q11 tienen una voz mas grave de lo esperable por su sexo y edad,
a excepcion de los nifios varones con mas de 12 anos. En cuanto a la intensidad, todos ellos se encuentran dentro de los
parametros de normalidad en la conversacion espontanea. Todos presentan alteraciones del timbre, principalmente por
hipernasalidad. Respecto al habla, hay mayores dificultades en la articulacion de las fricativas, las africadas, la rética vi-
brante (/r/) y los grupos consonanticos + /r/. Asimismo, los nifios, sobre todo los mas pequefios, utilizan las oclusivas

gléticas para sustituir consonantes.

Conclusiones. En la muestra estudiada, la mayoria de los nifios con el $22q11 presenta alteraciones especificas tanto de la

voz como del habla.

Palabras clave. Habla. Logopedia. Sindrome de delecién de 22q11. Velocardiofacial. Voz.

Introduccion

El sindrome de delecién de 22ql1 (S22qll) estd
causado por la falta de material genético en la re-
gion 11 del brazo largo del cromosoma 22. Es la mi-
crosupresiéon méas comun identificada en los seres
humanos y la causa genética mas frecuente de fisu-
ra palatina [1]. Tiene una incidencia de 1 por 5.959
recién nacidos vivos y se considera una enfermedad
minoritaria (ya que su frecuencia es inferior a cinco
casos por 10.000 habitantes) [2].

La expresion clinica de la supresion 22qll es
amplia y variable. Se conocen mas de 190 alteracio-
nes asociadas. Se ha descrito un fenotipo facial cla-
sico que se presenta en el 100% de los casos: cara
alargada, nariz prominente e hipoplasia de las nari-
nas, fisuras palpebrales estrechas, comisura labial
descendida, filtrum y labio superior fino, orejas en
asa o dismorficas y facies de respirador oral (meji-
llas hipoténicas y labios entreabiertos) [3,4]. Las al-
teraciones estructurales del paladar son muy comu-
nes (90%) [5]. E1 80-85% presentan alteraciones car-
diovasculares [6], el 10-20% presentan hipocalce-
mia [7] y también se han descrito alteraciones inmu-
nolégicas [8]. En el fenotipo comportamental suele
observarse discapacidad intelectual, generalmente
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leve, capacidad cognitiva limite o normal baja y
trastornos del aprendizaje [9]. Los ninos afectos tien-
den a ser timidos, retraidos, labiles emocionalmen-
te y suelen presentar dificultades para relacionarse
[3,10]. Las personas con el S22q11 tienen altas tasas
de morbilidad psiquiatrica.

Se estima que el 10% de los adolescentes con el
sindrome presenta esquizofrenia, porcentaje que au-
menta hasta el 40% durante la edad adulta. La pre-
valencia del espectro bipolar se incrementa con la
edad y alcanza el 4% en la adultez [11].

La alteracion de la voz es una de las caracteristi-
cas tipicas del sindrome. Respecto al tono, Shprint-
zen y Golding-Kushner [12] afirman que el 50% de
los ninos con el S22q11 presentan voz aguda como
consecuencia de la presencia de una membrana la-
ringea que reduce la superficie de vibraciéon de las
cuerdas vocales, una laringe congénita pequena o la
baja estatura para la edad en la primera infancia.
Solot et al [13] realizan un estudio en que se con-
cluye que la voz aguda no se corresponde con las
alteraciones laringeas de los sujetos. Contrariamen-
te, Marquez-Avila et al [14] afirman que la voz acos-
tumbra a ser grave. Benitez-Burraco [15] afirma
que el tono de voz resulta monétono, debido a la
poca variacion de la frecuencia durante el discurso.
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Shprintzen y Golding-Kushner [12] aseguran que la
frecuencia fundamental se normaliza cuando los
ninos llegan a la adolescenciay la adultez.

En cuanto a la intensidad, acostumbran a pre-
sentar hipofonia [14,16], es decir, reduccién del vo-
lumen de la voz. La hipofonia podria ser conse-
cuencia de aspectos del temperamento o del poco
soporte respiratorio que acostumbran a presentar
[13]. Son nifios timidos que muestran retraimiento
social y dificultades para comunicarse, sobre todo
con desconocidos. La voz es aire sonorizado; si no
se inspira correctamente, aumenta el nimero de
pausas para coger aire, se realizan finales dfonos y
se pueden producir alteraciones de la coordinacién
fonorrespiratoria [17].

Respecto el timbre, Shprintzen y Golding-Kush-
ner [12] afirman que la mayoria de los ninos con el
$22ql1 presentan algin grado, generalmente leve,
de ronquera. Solot et al [5] afirman que se debe a la
insuficiencia velofaringea. Ademas, se puede detec-
tar ronquera hiimeda en algunos pacientes con pa-
resia faringea, alteracion de la movilidad o ambas
[5]. También pueden presentar voz tensa y estran-
gulada o fatiga vocal [5,15]. La caracteristica mas
destacable es la hipernasalidad, que se produce a
consecuencia de la insuficiencia velofaringea [15].
Shprintzen y Golding-Kushner [12] afirman que el
75% de los ninos con el S22q11 presenta voz hiper-
nasal, que casi siempre es grave. Se ha descrito que
un 70% de las personas con el $22q11 presenta in-
suficiencia velofaringea [18], que puede estar cau-
sada por anomalias palatinas o faringe hipoténica
[5,19,20]. Las personas que no tienen el S22ql1, pe-
ro que han sido operadas de fisura del paladar, pre-
sentan voz sin alteraciones [21-23]. No obstante, las
personas con el S22q11 después de la intervencién
quirdrgica presentan voz nasal [13].

El 60% de los ninos con el $22q11 muestran una
grave dificultad de articulacién [24]. Frecuente-
mente desarrollan patrones sustitutorios articula-
torios. La sustitucién compensatoria mas comun en
los ninos con el $22q11 es la consonante oclusiva
glotal (?), que se realiza cerrando las cuerdas voca-
les y, seguidamente, liberando el aire. Los ninos con
fisura palatina o insuficiencia velofaringea usan /?/
para sustituir consonantes oclusivas (p, b, t, d, k, g),
pero los ninos con el $22q11 usan el sonido com-
pensatorio para sustituir cualquier consonante: oclu-
sivas, fricativas, africadas, liquidas e, incluso, nasa-
les [12]. En consecuencia, se limitan las oportunida-
des de los padres para comprender los actos de ha-
bla de sus nifios. Como todas las consonantes pro-
ducidas por los ninos con el $22q11 suenan igual, la
comunicacion se vuelve ininteligible e inefectiva.

En cuanto al lenguaje, se ha observado un retra-
so en la aparicién de las primeras palabras, que
emergerian alrededor de los 19 meses. Solot et al
[13] aseguran que el 90% de los nifios de 2 afios
afectos de $22q11 no utiliza lenguaje oral o simple-
mente sélo hace uso de palabras aisladas, el 80%
con 3 anos es no verbal o solo hace uso de palabras
o frases simples y el 30% a los 4 afos sigue siendo
no verbal o todavia habla sin usar oraciones.

Algunos autores relatan un déficit mas grave en
el lenguaje receptivo en comparacién con el expre-
sivo [3], mientras que otros describen una mayor
afectacion del lenguaje expresivo frente el receptivo
[14]. Las alteraciones del lenguaje afectan a todos
los niveles: fonol6gico, seméntico, morfosintéctico
y del discurso. En general, se describe bajo conoci-
miento léxico, problemas para recordar vocabulario
nuevo, escasa habilidad comunicativa para escu-
char y gestionar informacién general y cultural,
para hablar de situaciones de la vida real, transmitir
ideas, pensamientos o sentimientos, para seguir ins-
trucciones simples, para recordar érdenes con di-
versos pasos o informacién compleja, para pedir
ayuda en situaciones complicadas o para participar
en conversaciones técnicas; dificultades que mu-
chas veces se traducen en alteraciones pragmaticas
que interfieren en sus interacciones sociales [3].

Conocer las alteraciones que presenta la persona
permitira realizar un tratamiento individualizado y
especifico, consiguiendo resultados 6ptimos [1].

El objetivo del presente estudio es evaluar la voz
y el habla de una muestra de ninos y ninas con el
$22q11 que viven en Catalufia. Hasta el momento
no tenemos conocimiento de que se haya realizado
ningtn estudio sobre la voz ni el habla de las perso-
nas con el $22q11 en la poblacién espanola.

Pacientes y métodos

Muestra

Se evalué a 17 nifos (10 nifios y 7 nifias) de entre 3
anos y 3 meses y 13 afios y 9 meses (edad media: 9,4
+ 3,5anos). En la tabla I se describe la muestra.

Los criterios de inclusién fueron: vivir en Cata-
lufa y tener diagndstico genético confirmado de
$22q11. Los criterios de exclusion fueron: edad infe-
rior a 3 afos, alteracion motora grave, pérdida audi-
tiva neurosensorial, deficiencia visual no corregida
o condiciones médicas crénicas que requieren hos-
pitalizaciones frecuentes. Se excluy6 a tres partici-
pantes por los siguientes motivos: edad inferior a 3
anos, diagndstico de autismo y cuadro psicético.
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Instrumentos

Entrevista ad hoc a los padres

Para recoger datos globales del desarrollo de la per-
sona afectada y datos sociodemograficos de la fa-
milia se realizé una entrevista semiestructurada
[25]. Se pidi6 informacién sobre hitos evolutivos
motores, del lenguaje y de alimentacion, y sobre el
estado actual y aspectos relacionados con la salud
en general.

Evaluacion de la voz

Se usaron unos auriculares estéreos Speedlink SL-
8749 conectados a un ordenador MacBook Air. Las
muestras se editaron mediante el programa de ana-
lisis de voz Praat 5.3.61 [26]. Se realizaron diversos
registros de voz hablada, proyectada, sostenida y
gritada con el objetivo de obtener pardmetros de
frecuencia, intensidad y timbre. En la tabla II se in-
dican los registros, los tipos de voz y los parametros
analizados.

Evaluacion del habla

Para evaluar el desarrollo fonético y fonoldgico se
administré el test de evaluacion fonolégica del ha-
bla infantil (castellano) [27] o Avaluacio del desen-
volupament fonologic en nens catalanoparlants de
3 a 7 anys (catalan) [28]. Permite comparar la pro-
duccién de fonemas del participante con los que
deberia emitir por su edad cronolégica.

Procedimiento

Inicialmente se contact6 con el hospital publico de
referencia para este sindrome (Hospital Vall d’He-
bron de Barcelona) y la Associacié Catalana de la
Sindrome 22q11, con sede en Barcelona. Estas dos
entidades contactaron con las familias con pacien-
tes con el sindrome y les enviaron un escrito en el
que se explicaba en qué consistia el estudio, qué as-
pectos se estudiaban, cémo se realizaba la recogida
de datos y la duracién de este proceso. Una vez que
las familias interesadas en colaborar lo comunica-
ron, se firmé el consentimiento informado. La eva-
luacién se realizé en el domicilio de los participan-
tes o en el médulo de genética del Hospital Vall
d’'Hebron. Las condiciones requeridas fueron: habi-
tacion libre de ruido y ausencia de interrupciones
durante la ejecucion de las pruebas.

Evaluacion

La exploracién se realizé en la lengua materna de
cada participante. Inicialmente se realizé la entre-
vista a los padres. Las grabaciones se llevaron a ca-
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Tabla 1. Descripcién de la muestra y alteraciones del timbre.

(aﬁosE?:'\deses) Sexo  Hiologla Ex?;?g (ﬁzllt:?l;ig:r ﬁ:}tletri;c‘itﬁ:
Sujeto 1 3,3 F De novo Medio bajo - NG21
Sujeto 2 4 M De novo Medio - N G2
Sujeto 3 4,5 M De novo Medio alto Paladar ojival NG2RSAI
Sujeto 4 4,5 M Heredado Bajo Velo del paladar corto NGl
Sujeto 5 7,5 M De novo Alto Paladar hipoténico S
Sujeto 6 9,3 F De novo Bajo - A
Sujeto 7 9,8 M Heredado Bajo Velo del paladarcoto  NG2RS|
Sujeto 8 9,9 M De novo Medio bajo Paladar hipoténico NGIRSI
Sujeto 9 9,1 F De novo Medio - NG3RSI
Sujeto 10 10,4 F De novo Medio Velo del paladarcoto  NG3RS
Sujeton 10,5 F De novo Medio Velo del paladarcorto  NG2RSAI
Sujeto 12 10,1 M Denovo  Medio bajo Paladar ojival NG2RSI
Sueto3 12,7 M Denovo Alto A“Ze"da develo \GRsal

el paladar

Sujeto 14 12,10 M De novo Medio Fisura palatina NG2RSAI
Sujeto15 13,4 F De novo Medio alto - NG1SI
Sujeto 16 13,7 M Heredado Medio Paladar hipoténico NGIRAI
Sujeto17 13,9 F De novo Alto Fisura submucosa NG3RSAI

A: astenia; F: femenino; I: inestabilidad; M: masculino; N: nasalidad (G1: grado 1; G2: grado 2; G3: grado 3);

R: ronquera; S: soplo.

bo en habitaciones sin ruido perceptible, pero no
aisladas acusticamente. El micréfono se ubicé a 8 cm
de la boca y se dio la consigna de ser natural y es-
pontaneo.

Andlisis y tratamiento de la informacion

Para el analisis de los registros de voz se usé el pro-
grama Praat [26]. La representacién usada para el
tono y la intensidad fue el espectrograma, y para
el timbre, el espectrograma y el espectro de frecuen-
cias. El timbre se evalué mediante la percepcién del
evaluador experto, con el objetivo de determinar si
la voz de los participantes era nasal, ronca, soplada,
asténica, constreida o inestable.
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Tabla II. Registros, tipos de voz y parametros analizados.

Tabla Il. Frecuenda fundamental de los participantes (n = 17).

Tipo de voz Parametro . Edad Frecuendia Normalidad
(afos, meses)  fundamental
. Frecuenda fundamental
Conversacion espontanea Voz hablada e intensidad Sujeto 3 4,5 268
Automatismo: dias de la semana Voz proyedtada Intensidad Sujeto 4 4,5 283 Nifios y nifias
hasta 7 afios:
[a] murmurada Vocal sostenida Intensidad minima Sujeto 2 4 307 330-440
[a] sostenida gritando Voz gritada Intensidad maxima Sujeto1 3,3 327
Frase ‘itengo hambre!, gritando Voz gritada Intensidad maxima Sujeto 8 9,9 180
[a] sostenida en intensidad y frecuencia cémodas Vocal sostenida Timbre Sujeto 10 10,4 206
[m] enintensidad y frecuencia cémodas Consonante sostenida Timbre: nasalidad Sujeto 1 10,5 254
Sujeto 7 9,8 274 Nifios y nifias
de7-12 afios:
No se vulner6 el cédigo deontoldgico, el cédigo  Sujeto5 7,5 276 277-440
de ética profesional del Colegio de Logopedas, los De- 3
rechos Arco ni la Declaracién de Helsinki de 1975, Sujeto9 9m ey
Sujeto 6 9,3 301
Resultados Sujeto 12 10,11 342
Respecto a la modalidad comunicativa espontdnea, Sujeto16 3,7 190
tres de los participantes (75%) menores de 5 afios Sakiosd 5 % 54 Chicos >12 afios:
utilizan el gesto para sustituir el habla. Los mayores I ' 110-164
e’mplean el habla. (?2,3%), excepto un sujeto que es- ¢ o013 2,7 262
ta en etapa transicional gesto-habla.
v Sujeto15 B4 207 Chicas > 12 afios:
oz -
Sujeto 17 13,9 218 220550

102

Teniendo en cuenta los parametros de normalidad
de la frecuencia fundamental de Oliva et al [29] (Ta-
bla III), todos los nifios menores de 7 afos y ocho
de los nifos de 7-12 afnos (61,5%) muestran una fre-
cuencia fundamental inferior a la correspondiente
por su edad (mds grave). Los tres sujetos masculi-
nos mayores de 12 anos tienen la voz mas aguda, y
los dos femeninos, un tono ligeramente inferior (més
grave) del que corresponde a su sexo y edad.

En la figura consta la informacién sobre la inten-
sidad. Respecto a la intensidad minima, sélo cuatro
participantes (23,52%) obtienen una intensidad den-
tro del parametro de normalidad; del resto, 12 (70,6%)
presentan una intensidad mds elevada, y un caso
(5,9%), una intensidad disminuida. En conversacién
espontanea, todos los participantes se encuentran
dentro del parametro de normalidad. En voz pro-
yectada, cinco participantes (29,5%) se sitian den-
tro del intervalo de normalidad, y 12 (70,5%), por
debajo. Realizando una /a/ sostenida gritando, no chi-

llando, 11 sujetos (64,7%) se ubican dentro del in-
tervalo de normalidad, pero gritando ‘jtengo ham-
bre!, el nimero disminuye a cuatro (23,5%). Cuando
se afade intencién comunicativa al mensaje, la in-
tensidad disminuye.

Todos los sujetos evaluados muestran alteracio-
nes del timbre: 15 sujetos (88,23%) tienen voz nasal,
de los cuales cinco muestran un grado 1 (33,3%),
siete un grado 2 (46,7%) y tres un grado 3 (20%). De
los dos participantes sin timbre nasal, uno no pre-
senta alteraciones del paladar y el otro tiene el velo
del paladar hipoténico y ha realizado dos afios de
logopedia, en los cuales se ha trabajado el fortaleci-
miento del velo del paladar. De los siete ninos sin
alteraciones del paladar o paladar ojival (en el cual
no hay fisura), seis (85,7%) presentan hipernasali-
dad en grados variables. Once sujetos (64,7%) del
total muestran cierto grado de ronquera: uno per-
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teneciente al grupo de menores de 7 anos y 10 al
grupo de mayores de 7 afios; 17 (70,58%) presentan  Figura. Intensidad de los participantes en los diferentes parametros de voz evaluados. Las franjas de

color azul indican el intervalo de normalidad en decibelios para los diferentes pardmetros.

voz soplada; siete (41,2%), astenia; cero, constric-
cién; y 12 (70,6%), inestabilidad de la intensidad vy,
en menor grado, de la frecuencia.

Doce padres (70,6%) consideran que la voz de su
hijo es nasal; uno (5,9%), que es hipofénica (intensi-
dad disminuida); dos (11,8%), que es nasal e hipofé-
nica; y dos (11,8%), que no presenta alteracién alguna.

Habla

Los resultados muestran un proceso de adquisiciéon

normal, pero mas lento, con mayores dificultades

en la produccién de fricativas, africadas, liquidas,
rética vibrante y grupos consonantes /r/. Todos los

nifios menores de 5 afios y dos (15%) mayores de 7

afos usan la oclusiva glotal (?) para compensar difi-

cultades en la articulacién de consonantes orales.

EnlatablaIV se muestran los resultados individua-

les de cada participante.

A continuacion se presenta la descripcion segin
categorias del modo de articulacion:

— Oclusivas: desarrollo tardio, sustitucion del fone-
ma /b/ por /m/ como consecuencia del escape de
aire nasal y sustitucion del fonema /d/ por otros
sonidos del tridngulo alveolar (/1/, /r/).

— Fricativas: desarrollo tardio y dificultades para ar-
ticular el fonema /3/, sonido de adquisicién tardia.

— Africadas: mayor dificultad, con nifios que arti-
culan correctamente la mayoria de los fonemas
que presentan dificultades fonolégicas y fonéti-
cas en esta categoria, que también es de adquisi-
cién tardia para los ninos con desarrollo tipico.

— Liquidas: los nifos que presentan dificultades
con las laterales también muestran alteraciones
en la diccién de las réticas; la mayoria de los su-
jetos presenta dificultades fonolégicas o fonéti-
cas en la articulacion de las réticas, sobre todo la
vibrante, y frecuentemente /1/ y /r/ son sustituidos
por otro de los sonidos del tridngulo alveolar.

— Nasales: los sujetos mayores de 9 afios no pre-
sentan dificultades en la produccién de los fone-
mas de esta categoria, a excepcion de /n/, un fo-
nema de adquisicién tardia.

— Grupos consondnticos: adquisicion tardia en com-
paracién con las criaturas con desarrollo tipico;
presentan mayor dificultad en la diccién de con-
sonante + /r/ que de consonante + /l/.

Seis de los padres (35,3%) consideran que su hijo o
hija realiza todos los sonidos correctamente; cinco
(29,4%), que presenta ciertas dificultades, ya que no
puede articular correctamente algin fonema u oca-
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sionalmente hace sustituciones o omisiones aleato-
rias; y seis (35,3%) afirman que su hijo presenta mu-
chas dificultades para la realizacién de multiples, o
todos, los fonemas.

Respecto a la comunicacién con personas exter-
nas al entorno cercano, ocho de los padres (47%)
afirman que a veces les cuesta entender al nifio o
nina cuando habla; seis (35,3%) aseguran que gene-
ralmente se comunican sin ningtn tipo de dificul-
tad; y tres (17,7%) aseveran que normalmente no le
entienden.

Discusion

Los resultados de la evaluacion de una muestra de
sujetos con el $22q11 que viven en Cataluna mues-
tran alteraciones especificas de la voz y el habla. La
muestra es representativa, ya que fue extraida tanto
del ambito hospitalario como del asociativo; pero
reducida, ya que se trata de un sindrome con una
prevalencia baja, hay que recordar que se considera
una enfermedad minoritaria, ya que presenta una
prevalencia inferior a uno por 5.000 recién nacidos
vivos. Hasta el momento hay pocos estudios en que
se analice la vozy el habla de los nifios con el $22q11
y ninguno que tengamos conocimiento en lengua cas-
tellana o catalana. Los fonemas de cada lengua difie-
ren, motivo por el cual el presente estudio no es
exactamente comparable con los que se han realiza-
do en poblacién con el inglés como lengua materna.
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Tabla IV. Produccién de consonantes de los sujetos con el S22qT1.

i e . . llquixtasi Grupo con-  Compen-
Oclusivas Fricativas Africadas Diptongos i Nasales sondntico+  satorios
Laterales Réticas

Edad t d k g f s z f 3 0 x ffl @ < > | £ ¢ r mn pn g | r ?
Sujeto 1 3,3 f f f f FFf f f f f f F f f f F F C
Sujeto 2 4 F F F F F F F F F_ f f F F F F f F T F F C
Sujeto 3 4,5 f f F f f f F f f F f f f F f f F F C
Sujeto 4 4,5 fof f f f F f f f f f F f f f f C
Sujeto 5 7,5 ff f f f f fof f f fof f
Sujeto 6 9,3 f f
Sujeto 7 9,8 fof f fof f f f C
Sujeto 8 9,9 f f f f F f f f f f f
Sujeto 9 9, M fof f f f f f f f f f f
Sujeto 10 10,4 f fof f F f f
Sujeto 11 10,5 fof f F f C
Sujeto 12 10,1 f f T f [ f
Sujeto 13 12,7 f F f F f f f f
Sujeto 14 12,10 f f f f f f
Sujeto 15 13,4 f f f f f F
Sujeto 16 13,7 f
Sujeto 17 13,9 f f f . F [ f

La ausendia de letra indica que el participante realiza el fonema siempre de forma correcta; la ', que presenta un error fonoldgico (realiza el fonema correctamente en alguna ocasion); la ‘F'
indica un error fonético (no sabe realizar el fonema); la ‘C’ sefiala la presencia de sonidos compensatorios. Los cuadrados sombreados censuran fonemas que no se usan en catalan o castellano.
Odlusivas: sonidos orales producidos por el bloqueo de la corriente de aire al cerrar el tracto vocal; fricativas: sonidos orales realizados con corriente de aire continuo; africadas: sonidos orales en
los cuales se articula una oclusiva y una fricativa en el mismo punto de articulacién; liquida: cualquier sonido vibrante, batiente o lateral; laterales: sonidos orales en los cuales se deja escapar el
aire por los laterales de la lengua; batiente: consonante en la cual hay un contacto répido de la lengua con algtin punto de |a boca sin que se corte totalmente el paso de aire; vibrante: sonido
oral producido por las vibraciones muiltiples entre el punto de articulacién y el érgano articulador; nasales: sonido en el cual se deja escapar a la vez el aire porla nariz y la boca; grupos conso-
nanticos: articulacién de diversas consonantes sequidas; errores compensatorios: sonidos que se realizan en la cavidad nasal, la faringe, la laringe o que estan sustituidos por los sonidos orales.
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Respecto a la adquisicién del lenguaje en ninos
con el $22q11, Solot et al [13] afirman que adquie-
ren con demora los hitos del lenguaje y aseguran
que el 80% de los nifios con 3 afos son no verbales
o sélo hacen uso de palabras o frases simples. En
nuestra muestra, si bien la participante de 3 afos y
3 meses produce frases simples, hemos hallado cria-
turas de mayor edad que se comunican inicamente
con palabras, lo que da una idea del amplio espec-
tro de diferencias entre cada nifio con el sindrome.

En cuanto al tono de voz, los participantes pre-
sentan un tono de voz mds grave de lo esperable,
dato que concuerda con la afirmacién de Marquez-
Avila et al [14]. Contrariamente, Shprintzen y Gol-
ding-Kushner [12] aseguran que un 50% de los ni-
fos con el $22q11 presenta voz aguda. En el pre-
sente estudio, los adolescentes masculinos presen-
tan una voz mas aguda y los femeninos una voz mas
grave de lo correspondiente por su sexo y edad.
Shprintzen y Golding-Kushner [12] aseguran que el
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tono de voz se normaliza cuando los ninos llegan a
la adolescencia tardia y a la adultez.

La intensidad de la voz de los participantes en
conversacion espontianea durante el registro se ha-
lla dentro del intervalo de normalidad, aunque hay
cierta tendencia a una intensidad disminuida cuan-
do se comunican fuera del contexto de evaluacion.
Marquez-Avila et al [14] afirman que los nifios con
S22ql1 presentan una baja intensidad de la voz. La
hipofonia podria ser consecuencia de aspectos del
temperamento o del poco soporte respiratorio que
suelen presentar, como sugieren Solot et al [13].

En el presente estudio, un 64,8% de los partici-
pantes presenta ronquera, lo que coincide con lo des-
crito por Shprintzen y Golding-Kushner [12], quie-
nes aseguran que un alto porcentaje, si no la mayo-
ria, de los ninos con el $22q11 presenta algin gra-
do, generalmente leve, de ronquera. El hecho de que
solo uno (25%) de los participantes menores de 7
afios presente ronquera respecto a los 13 sujetos
(77%) mayores de 7 afios puede deberse a un inten-
to de compensacion de la hipotonia que provoque
que fuercen en exceso las cuerdas vocales.

La mayoria de los sujetos presenta voz nasal [12].
Las personas sin el S22q11, después de ser operadas
de fisura palatina o submucosa, presentan una voz
sin alteraciones [21,23]. No obstante, los sujetos del
presente estudio, después de la intervencion qui-
rirgica, aun presentan voz nasal [13].

Un gran numero de las criaturas con el S22q11
presenta una articulacién gravemente alterada por
las sustituciones compensatorias de la mayoria de
las consonantes como consecuencia de la insufi-
ciencia velofaringea [12,24]. En nuestra muestra, el
nifio de 4 afos sélo emite vocales y consonantes com-
pensatorias, lo que limita al interlocutor la compren-
si6n de lo que el nino intenta comunicar.

Los nifios menores de 6 afos presentan proble-
mas en la articulacién de multiples sonidos, y los
mayores, a pesar de haber mejorado notablemente,
siguen mostrando dificultades en la produccién de
las fricativas y las africadas; estos resultados con-
cuerdan con los de D’Antonio et al [30]. No obstan-
te, los participantes de este estudio también pre-
sentan dificultades en las liquidas, especialmente
en el fonema /r/ y el grupo consonante + /r/. Ade-
mas, mientras que en su estudio s6lo un 17% de los
ninos articula /n/, en el actual estudio lo realizan
casi todos los participantes, a excepcién de los mds
pequenios. Este fenémeno podria ser consecuencia
del hecho de que este fonema no es muy comun en
el inglés, incluso hay variedades en las cuales no se
usa, en comparacién con otras lenguas, como el ca-
taldny el castellano, donde es un fonema frecuente.
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Los resultados del presente estudio indican una
adquisicion del habla més retardada y, posterior-
mente, mds lenta, pero siguiendo el desarrollo de
las criaturas con desarrollo tipico. Scherer et al [31]
sugieren que el desarrollo del habla y del lenguaje
de los nifios y las ninas con el S22q11 difiere del de
los nifios y las nifnas sin el sindrome, incluso en el
caso de que tengan fisura palatina.

En nuestros resultados destacan las sustituciones
entre los fonemas /1/, /r/ y /d/, posiblemente causa-
das por una escasa discriminacion auditiva entre
los sonidos del triangulo alveolar. Solot et al [13] afir-
man que las criaturas con el $22q11 presentan ma-
yor tendencia a desarrollar alteraciones fonoldgicas.

La principal limitacién del estudio ha sido el ta-
maio reducido de la muestra debido a la baja pre-
valencia del sindrome, ya que se trata de una enfer-
medad minoritaria. El principal punto fuerte de
este estudio es la aportacion sobre la voz y el habla
de las personas con el S22q11 en la poblacién espa-
nola. De cara a futuras investigaciones, serfa intere-
sante realizar un anlisis de la voz, el habla, el len-
guaje y la comunicacién de los nifios y adultos con
el $22q11 y compararlo con otros perfiles (discapa-
cidad intelectual idiopética y otros sindromes gené-
ticos), para asi poder establecer el perfil lingiistico
de las personas con el S22q11.

En conclusién, respecto a la voz, se observa una
tendencia al tono grave en los participantes meno-
res de 12 anos. Los ninos mayores de 12 anos pre-
sentan una voz mas aguda de lo esperable por su se-
xo y edad.

La intensidad esta ligada a la intencién comuni-
cativa del sujeto, con tendencia a estar disminuida,
pero dentro del intervalo de normalidad. Las altera-
ciones del timbre son muy frecuentes y destaca la
hipernasalidad.

En cuanto al habla, los sujetos con el S22q11 pre-
sentan un desarrollo del habla siguiendo el patrén
de los nifios con desarrollo tipico, pero con un ini-
cio mas tardio y con un tiempo de consolidacién de
la diccién correcta mas extenso. Presentan mayores
dificultades en la produccién de las africadas, la ré-
tica vibrante y los grupos consondnticos, sobre todo
en los fonemas de adquisicién mas tardia. Las cria-
turas de menor edad utilizan la oclusiva glotal para
compensar las dificultades en la produccién de con-
sonantes, mayoritariamente, orales; con posteriori-
dad, su uso disminuye de forma notoria.
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Voice and speech of children with 22q11 deletion syndrome

Introduction. The 22q11 deletion syndrome (S22q11) is a genetic disorder caused by the loss of a fragment of the
chromosome 22. The clinical manifestations associated with the syndrome are diverse, including learning difficulties and
alterations in voice, speech and language. However, to date we have not found any study that evaluates these aspects in
the Spanish population with S22q11.

Patients and methods. We evaluate the voice and speech of a sample of 10 boys and 7 girls, aged 3 years and 3 months to
13 years and 9 months old (mean age: 9,4 + 3,5 years old) with S22q11, with voice recordings and a phonological and
phonetic evaluation. Also, semistructured type interview is administered to parents.

Results. Most children of our series, both male and female, with $22q11 have a deeper voice than expected by gender and
age, except for male children over 12 years. In terms of intensity, all of them are within the parameters of normality in
spontaneous conversation. Almost all of them showed alterations in voice quality, mainly due to hypemasality. Regarding
the speech, there are major difficulties in the articulation of fricatives, affricates and vibrant rhotic consonant clusters + /r/.
Likewise, children, especially the youngest ones, make use of glottal stops to replace consonants.

Conclusions. In the studied sample, most of the children with S22q11 have specific voice and speech alterations.

Key words. 22q11 deletion syndrome. Speech. Speech and language therapy. Velocardiofacial. Voice.
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ORIGINAL

Lenguaje de niiios y jovenes con sindrome de delecion 22q11

Diana Sebastidn-Lazaro, Carme Brun-Gasca, Albert Fornieles-Deu

Introduccién. El sindrome de delecién 22q11 (S22q11) es uno de los trastornos genéticos mas prevalentes, y presenta mal-
tiples alteraciones sistémicas y neuropsicolégicas.

Objetivo. Describir el perfil de lenguaje y pragmética asociado a este sindrome.

Pacientes y métodos. Se evalué una muestra de 30 participantes espafoles con S22q11 de edades comprendidas entre 5
afios, y 21afios y 11 meses (media: 12,14 + 4,2 afios) mediante pruebas estandarizadas y un cuestionario administrado a
los padres.

Resultados. Casi la mitad de la muestra obtuvo mejores resultados en el lenguaje expresivo que en el comprensivo, y la
mayoria logré una mayor puntuacion en el contenido del lenguaje que en la memoria del lenguaje. Los resultados sugie-
ren que las personas con S22q11 presentan dificultades de lenguaje que mejoran con la edad hasta cierto nivel y, poste-
riormente, se estabilizan. Se observa un perfil especifico que sugiere que las dificultades pragmadticas son consecuencia de
este perfil de lenguaje y no sélo de dificultades sociales ya descritas en esta patologia.

Conclusiones. En la muestra del presente estudio, los nifios y jovenes con $22q11 presentan alteraciones especificas del
lenguaje y la pragmatica. Mas de la mitad de los participantes del estudio no obtuvieron diferencias significativas entre el
nivel de lenguaje expresivo y el receptivo. La mayoria present¢ dificultades de fluencia semantica. El tipo y el grado de las
alteraciones que presentan en las habilidades pragmaticas sugieren que el problema basico podria estar relacionado con

sus dificultades lingisticas.

Palabras clave. Enfermedad minoritaria. Lenguaje. Logopedia. Pragmatica. Sindrome de delecion 22q11. Sindrome velo-

cardiofacial.

Introduccion

El sindrome de delecién 22q11 (S22q11) es uno de
los trastornos genéticos mas prevalentes, estd cau-
sado por la microdelecién de mas de 40 genes en la
banda q11.2 del cromosoma 22 [1] y es una de las
causas mas comunes de dificultades de aprendizaje
y discapacidad intelectual [2]. Afecta a uno de cada
4.000 recién nacidos vivos, por lo que se considera
una enfermedad minoritaria (para ser considerada
enfermedad minoritaria, la frecuencia de dicha en-
fermedad debe ser inferior a 5 casos por cada 10.000
habitantes) [3].

El S22q11 es una condicién genética que afecta a
casi todos los érganos y sistemas, su expresion cli-
nica es amplia y variable, y puede provocar mas de
180 alteraciones asociadas [4].

Sus caracteristicas clinicas pueden incluir carac-
teristicas faciales tipicas (100%; facies de respirador
oral, cara alargada, nariz prominente, etc.) [5,6],
anomalias del paladar (90%; fisura palatina, fisura
palatina submucosa, ausencia congénita de avula o
desproporcién palatofaringea) [7], alteraciones car-
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diovasculares (80-85%; defecto ventricular septal,
tetralogia de Fallot, tronco arterioso, arco aértico
interrumpido y atresia pulmonar) [1,8], hipocalce-
mia (10-20%) [9] e inmunodeficiencia [10].

La evidencia disponible sugiere un fenotipo con-
ductual caracteristico, que incluye trastornos neuro-
psicolégicos, psiquidtricos, conductuales y lingiiis-
ticos.

De Smedt et al [11] realizaron una investigacién
a gran escala del nivel cognitivo de las personas con
$22ql11, que indic6 que el 60% de los participantes
obtuvieron puntuaciones de cociente intelectual su-
periores a 70. Se demostré que las puntuaciones de
cociente intelectual de los nifios con una etiologia
familiar del sindrome eran significativamente mas
bajas que las de los sujetos con una delecién 22q11
de novo. Los autores consideraron que el factor cau-
sal era el nivel educativo de los padres. Segun Fejer-
man y Ferndndez [12], las personas con S22ql1
presentan discapacidad intelectual leve, nivel cog-
nitivo limite o normal bajo. Ademas, Swillen et al
[13] afirman que los sujetos con este sindrome pre-
sentan diversos déficits de indole cognitiva, como
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una baja competencia para resolver problemas ma-
tematicos y dificultades visuoespaciales.

Las personas con este sindrome presentan un
riesgo del 25-30% de desarrollar sintomas psicéti-
cos durante la adolescencia y tienen una prevalen-
cia de esquizofrenia 25 veces mayor que la pobla-
cién general [14]. En cuanto al comportamiento,
generalmente muestran poca interaccién social, es-
casa expresion facial y comportamientos extremos,
que pueden oscilar entre la desinhibicién, y la im-
pulsividad y la pasividad [15].

Una de las caracteristicas mas consistentes en
personas con S22q11 es el retraso en el desarrollo
del habla y el lenguaje [4,16]. Glaser et al [17] con-
cluyen que las personas con S22q11 tienen un ma-
yor déficit de lenguaje receptivo que de lenguaje
expresivo. En la misma linea, diversos autores afir-
man que los nifios menores de 6 afos obtienen una
puntuacién mds alta en el lenguaje receptivo que
en el expresivo [16,18-20]. Golding-Kushner et al
[4], en el primer estudio descriptivo del lenguaje
en nifos con S22ql1, observaron retrasos en la
comprension y en el uso del vocabulario y la sin-
taxis en la primera infancia. A medida que las de-
mandas del lenguaje aumentaban con la edad, se en-
contraban mayores dificultades en el razonamiento
abstracto.

El lenguaje de las personas con S22ql1 se en-
cuentra afectado en los aspectos fonolégico, léxico,
semdntico, morfosintactico y de organizacién del
discurso. Los aspectos que se han descrito son:
bajo nivel de conocimiento léxico; dificultades para
memorizar vocabulario nuevo y evocarlo; poca ca-
pacidad de escuchar y gestionar informacién gene-
ral y cultural; dificultades para hablar sobre aspec-
tos de la vida diaria y transmitir ideas, pensamien-
tos y sentimientos; y dificultades para recordar 6r-
denes con diferentes consignas e informacién com-
pleja [21,22].

Las dificultades del lenguaje con frecuencia se
asocian con trastornos pragmdticos que interfieren
en las interacciones sociales, provocando que la co-
municacion social sea un desafio [22-24]. Cabe des-
tacar que las habilidades pragmaticas facilitan la
adaptacion a los datos del contexto, a la coherencia
y la comprensién del interlocutor, y a la construc-
cién del propio discurso y al mantenimiento de los
turnos de conversacién [25,26].

Los ninos més pequenos con S22q11, incluso los
que tienen buena inteligibilidad del habla, tienden a
utilizar comunicacién no verbal en el hogar. Los ni-
nos mayores (11-18 anos) no utilizan lenguaje abs-
tracto y presentan dificultades en la interpretacion
del tono de voz, la expresion facial y la eleccion de

palabras del interlocutor [23,27]. Los adolescentes
con S22q11 presentan dificultades para expresar y
reconocer las emociones en comparacién con sus pa-
res con desarrollo tipico [28].

Andersson et al [29] sugieren que las personas
con S22q11 muestran multiples dificultades en el
procesamiento facial, incluyendo problemas para
distinguir diferentes caras y analizar el significado
emocional de la expresion facial. Con frecuencia
realizan intervenciones comunicativas irrelevantes
o fuera de contexto y transfieren informacién poco
esencial, usan pocos conectores y agregan detalles
visuales irrelevantes [23].

Benitez-Burraco [30] y Campbell et al [31] reco-
gen las anomalias estructurales y disfunciones fisio-
légicas del S22q11. En el procesamiento lingiiistico,
la anomalia cerebral mas relevante, al menos en ni-
fos, es el aumento del tamano de la cisura de Silvio
de ambos hemisferios, una reduccién volumétrica
del cerebelo, diversas alteraciones de los ganglios
basales, y una reduccién de la sustancia gris de los
lébulos parietal y frontal y de la sustancia blanca en
el l6bulo temporal. Ademis, se ha contemplado que
estas alteraciones causan disfunciones en circuitos
cerebrales que desempenan un papel destacable en
el procesamiento lingiiistico.

Fullman y Boyer [32] afirman que conocer las di-
ficultades que presentan las personas con S22ql1
nos permite proporcionar tratamientos individua-
lizados y especificos que son imprescindibles para
lograr resultados 6ptimos.

El objetivo del presente estudio es evaluar el len-
guaje de una muestra de ninos y jévenes espafnoles
con S22ql1, y éste es el primero en definir las ca-
racteristicas de lenguaje.

Pocos estudios abordan el perfil lingiiistico en
este grupo. Una publicacién nuestra anterior [33],
sobre la voz y el habla de sujetos con $22q11 con
una muestra de 17 participantes diferente a la del
presente estudio, observé que, en la muestra estu-
diada, la mayoria de los nifios y ninas con S22q11
presentaba alteraciones especificas tanto de la voz
como del habla. La mayoria de los participantes te-
nian una voz mas grave de lo esperable por su sexo
y edad. En la conversacién esponténea, los resulta-
dos de intensidad se encontraban dentro de los pa-
rametros de normalidad. Todos presentaban altera-
ciones del timbre, y la mas frecuente era la hiperna-
salidad. Respecto al habla, los participantes mostra-
ban mayores dificultades en la articulacién de los
sonidos fricativos, las africados, la rética vibrante y
los grupos consonanticos + /r/. Los nifos, sobre
todo los més pequenos, utilizaban la oclusiva glotal
para sustituir consonantes.
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Nuestra hipétesis es que presentardn dificulta-
des en todas las dreas del lenguaje y una mayor alte-
raciéon del lenguaje receptivo frente al expresivo.
Del mismo modo, creemos que mostraran un défi-
cit pragmitico propio, diferenciado del de las per-
sonas con trastorno del espectro autista.

Pacientes y métodos

Participantes

Se obtuvo una muestra de conveniencia que cons-
taba de 30 participantes de ambos sexos (71%, varo-
nes; n = 21) con edades comprendidas entre 5 anos y
21 anos y 11 meses (media: 12,14 + 4,2 anos). En el
90% (1 = 27) de los casos, la causa genética del sin-
drome era una microdelecién de novo, y en el 10%
(n = 3) restante, heredada por via materna (n = 2) o
paterna (# = 1). La lengua materna de 19 (63,33%)
sujetos era el castellano, y de 11 sujetos (36,67%), el
cataldn y el castellano.

Respecto a la escolarizacion, 28 (93,33%) de los
participantes asistieron o habian asistido a la escue-
la ordinaria. Un participante asistié a la escuela or-
dinaria hasta el segundo curso de primaria y, poste-
riormente, en el momento en que se realizé el estu-
dio, asistia a una escuela de educacién especial.
Otro participante asistié a una combinacién de am-
bas (educacién compartida; por ejemplo, dos dias a
la semana en una escuela ordinaria y el resto de la
semana en una escuela de educacién especial). Del
total de sujetos, 26 (86,66%) recibieron o habian re-
cibido previamente terapia del hablay el lenguaje.

Los criterios de inclusién fueron tener un diag-
néstico genético confirmado del S22q11 a través de
microarrays o hibridacién fluorescente in situ, y vi-
vir en Espafa teniendo como lengua materna el
castellano o el cataldn y el castellano. Los criterios
de exclusion fueron tener discapacidad motora gra-
ve, pérdida auditiva neurosensorial, discapacidad
visual no corregida o un trastorno del espectro au-
tista (Tabla I).

Instrumentos y material

Se llevé a cabo una entrevista ad hoc a los padres
para obtener informacién sobre hitos motores, de
lenguaje, alimentacién y escolaridad, ademés del
estado actual del nino o joven y aspectos relaciona-
dos con la salud general. El nivel socioeconémico
de los sujetos, obtenido a través del indice Hollings-
head [34], se agrup6 en tres niveles (bajo-medio bajo,
medio, medio alto-alto).
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Tabla I. Descripcién de la muestra.

Sujeto (aﬁo??:eses) Sexo Etiologla socio:lcic‘)lfnlﬁmico Escolaridad IngI;?ecxii?: (daer'lfs)
1 5 M De novo Bajo Ordinaria 2
2 53 F De novo Medio bajo Ordinaria 2
3 57 M De novo Medio bajo Ordinaria 1
4 51 M De novo Medio bajo Ordinaria 1
5 6,3 M De novo Medio alto Ordinaria 3
6 8,4 F De novo Medio Ordinaria 5
; B 8,6 M De novo - Medio bajo n Ordinaria - 3
8 10,2 M De novo Bajo Ordinaria 6
9 10,8 M De novo Medio alto Ordinaria 6
10 0,1 M De novo Bajo Ordinaria 8
n n.2 M De novo Medio bajo Ordinaria 9
12 n,8 F De novo Alto Ordinaria 4
13 8 M Heredada Bajo Ordinaria 9
a4 2 F De novo Medio Ordinaria 6
15 12 M De novo Medio bajo Ordinaria 0
16 12,7 M De novo Bajo Ordinaria 3
17 12,8 M De novo Bajo ogmg y 0
18 21 M De novo Medio Ordinaria 0
19 3 F De novo Bajo Ordinaria 10
20 133 M De novo Alto Ordinaria 0
21 141 F Heredada Medio bajo Ordinaria 14
22 14,2 M De novo Medio Ordinaria 10
23 1,6 M Denow  Mediobaio sr‘:‘”;:r‘t'lgg N 10
24 14,7 M De novo Medio alto Ordinaria 9
25 141 M De novo Medio bajo Ordinaria 12
26 15,2 F De novo Medio Ordinaria 9
27 16,8 M De novo Alto Ordinaria 4
28 19 F Heredada Bajo Ordinaria 7
29 20,5 M De novo Bajo Ordinaria 13
30 216 F De novo Bajo Ordinaria 19

2Por ejemplo, dos dias a la semana en una escuela ordinaria y el resto de la semana en una escuela de educa-

cién especial.
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Procedimiento

Inicialmente, se contacté con el hospital publico de
referencia para este sindrome (Hospital de la Vall
d’Hebron en Barcelona) y con las cinco asociacio-
nes de S22q11 de Espana. Estas entidades enviaron
una carta a las familias explicando las caracteristi-
cas del estudio y ofreciéndoles participar. Las fami-
lias que aceptaron colaborar firmaron el consenti-
miento informado. La evaluacion se realizé en casa
del participante o en la sede de la asociacion. El
protocolo de estudio fue aprobado por el comité de
ética de investigacion clinica de dicho hospital: c6-
digo PR (AMI) 233-2019.

Evaluacion del lenguaje

Se administré la prueba Clinical Evaluation of Lan-
guage Fundamentals-4 (CELF-4) en su versién en
castellano [35] con el objetivo de evaluar las habili-
dades lingiiisticas de los participantes en semdnti-
ca, morfologia, sintaxis y pragmatica.

La bateria CELF-4 esta formada por siete escalas
compuestas, cuyo rango medio es de 100 + 15 pun-
tos, que son: puntuacién principal de lenguaje, in-
dice de lenguaje receptivo, indice de lenguaje ex-
presivo, indice de contenido lingiistico, indice de
estructura del lenguaje, indice de memoria de len-
guaje e indice de memoria de trabajo.

Los resultados de las puntuaciones escalares, cu-
yo rango medio es de 10 + 3, conforman los resulta-
dos de las escalas compuestas. Las subpruebas, que
estan incluidas en una o més escalas, son: concep-
tos y siguiendo direcciones, estructura de palabras,
recordando oraciones, formulacién de oraciones,
clases de palabras (receptivo, expresivo y total), es-
tructura de oraciones, vocabulario expresivo, defi-
niciones de palabras, entendiendo pérrafos, repeti-
cién de nimeros (directos, inversos y total) y se-
cuencias familiares.

Se utilizé la prueba de fluidez verbal fonolégica
FAS [36,37], que consiste en decir tantas palabras
como se pueda que empiecen por el sonido indica-
do (E Ay S) en un minuto.

Para obtener datos sobre la pragmitica, se aplicé
la version en castellano del Children’s Communica-
tion Checklist (CCC) para padres [38]. Esta prueba
consta de 41 preguntas con tres respuestas posibles
(no, a veces, si) e incluye las siguientes escalas:
pragmatica, relacion social y rango de intereses. La
escala de pragmatica, a su vez, estd formada por las
subpruebas habilidades conversacionales, coheren-
cia y comprensién, compenetracién, comunicacién
no verbal y pertinencia.

Se administro la prueba Bus Story [39], que eva-
lta las habilidades narrativas a través de la explica-
cién de lo que se recuerda de una historia previa-
mente narrada por el examinador.

Evaluacion

Inicialmente, se entrevisté a los padres sobre las ca-
racteristicas de sus hijosy, después, se evalué a cada
participante en su lengua materna.

Analisis de datos

El andlisis estadistico se realizé con el programa
SPSS v. 26. Se efectud un analisis descriptivo de los
datos sociodemograficos y las variables de la mues-
tra, y se obtuvo la media + desviacion estandar para
las variables cuantitativas y la frecuencia y preva-
lencia para las categéricas. Se realizaron diagramas
de caja para comparar las puntuaciones escaladas
compuestas y las puntuaciones escaladas de los re-
sultados de la CELF-4. Las mismas variables se ana-
lizaron segun el sexo utilizando pruebas de compa-
racién de medias, y se realizé la prueba de chi cua-
drado para evaluar las relaciones entre las variables
categdricas. Se hicieron correlaciones para estudiar
las posibles relaciones entre las variables cuantitati-
vas. Valores de p < 0,05 se consideraron significativos.

Resultados

Exploracion del lenguaje

Perfil global

Siguiendo las especificaciones de significacion esta-
distica de Semel et al [35] en la versién espanola de
la CELF-4, el 40% (1 = 12) de los participantes ob-
tuvo mejores resultados en el lenguaje expresivo
que en el receptivo, en el 56,67% (1 = 17) no se en-
contraron diferencias significativas y sélo un sujeto
(3,33%) obtuvo mejores resultados en el lenguaje
receptivo que en el expresivo.

En cuanto a la comparacién entre la estructuray
el contenido del lenguaje, en el 83,34% (n = 25) de
los participantes no se encontraron diferencias sig-
nificativas, el 13,33% (n = 4) de los sujetos obtuvie-
ron mejores resultados en contenido del lenguaje, y
s6lo un sujeto (3,33%), en estructura del lenguaje.

Respecto a las subescalas memoria y contenido
del lenguaje, en el 70% (n = 21) de los sujetos no se
encontraron diferencias significativas, el 67% (1 = 8)
obtuvo mejores resultados en la memoria y sélo un
sujeto (3,33%) en el contenido del lenguaje.
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Figura 1. Resultados de las puntuaciones compuestas de la Clinical Evaluation of Lan-
guage Fundamentals-4, version espafiola. ICL: indice de contenido lingiifstico; IEL: indi-
ce de estructura del lenguaje; ILE: [ndice de lenguaje expresivo; ILR: fndice de lenguaje
receptivo; IML: indice de memoria de lenguaje; IMT: ndice de memoria de trabajo;
PPL: puntuacion principal de lenguaje. La banda gris indica el rango normal.
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Figura 2. Resultados de puntuadones escalares de la Clinical Evaluation of Language
Fundamentals-4, versién espafiola. CP-E: dases de palabras-expresivo; CP-R: clases de
palabras-receptivo; CP-T: clases de palabras-total; C&SD: conceptos y siguiendo direc-
ciones; DP: definiciones de palabras; EdP: estructura de palabras; EO: estructura de
oraciones; EP: entendiendo parrafos; FO: formulacién de oraciones; RN-D: repeticion
de numeros-directos; RN-I: repeticion de nimeros-inversos; RN-T: repeticion de numeros-

total; RO: recordando oraciones; SF: secuencias familiares; VE: vocabulario expresivo.
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Puntuaciones compuestas
La figura 1 muestra las puntuaciones compuestas,
cuyo rango medio es de 100 + 15 puntos. Todas las
puntuaciones medias estan por debajo de la media.
No hubo diferencias significativas entre los resul-
tados de los distintos items evaluados por la CELF-4
(puntuacion principal de lenguaje, indice de lengua-
je receptivo, indice de lenguaje expresivo, indice de
contenido lingiiistico, indice de estructura del len-
guaje, indice de memoria de lenguaje e indice de me-
moria de trabajo) en funcién del sexo o tipo de dele-
cion (familiar o de novo). Se encontré una correlacion
positiva entre el rango socioeconémico y la puntua-
cién principal del lenguaje (r = 0,375; p = 0,041) y el
indice de lenguaje receptivo (r = 0,499; p = 0,005).

Puntuaciones escalares

La figura 2 muestra los resultados de puntuaciones
escalares de las subpruebas, las cuales tienen un ran-
go medio de 10 + 3. Los resultados promedio de la
mayoria de las pruebas se situaron una desviacién
estandar por debajo del rango medio, a excepcién
de las subpruebas ‘formulacién de oraciones) ‘voca-
bulario expresivo, ‘definiciones de palabras; ‘repeti-
cién de nimeros’ y ‘secuencias familiares; que se
sitian en el rango medio.

Fluencia

Respecto a la fluencia semdntica, evaluada por la
CELF-4, el 26,66% (n = 8) de los sujetos no superé
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el punto de corte establecido por Semel et al [35] en
los campos semdénticos de alimentos, animales y
ropa. En cuanto a la fluidez fonolégica, el analisis
de los resultados de la prueba de fluidez verbal fo-
nolégica, teniendo en cuenta los baremos de Yedall
et al [36] y Gaddes y Crockett [37], indicaron que el
76,67% (n = 23) de los participantes obtuvo puntua-
ciones por debajo del limite del punto de corte se-
gtn edad y sexo. E1 90% (1 = 27) de los individuos no
super6 el punto de corte para F, el 83,34% (n = 25)
para A 'y el 80% (n = 24) para S. Todos los sujetos
que obtuvieron una puntuacién superior al limite
en fluidez fonolégica también lo obtuvieron en flui-
dez seméntica.

Pragmatica

No se hallaron diferencias significativas entre las
escalas evaluadas por la CCC y la edad o el nivel
socioeconémico. Respecto al sexo, encontramos una
relacién significativa con las habilidades de conver-
sacion, y casi significativa con la escala de comuni-
cacion no verbal, y las participantes de sexo feme-
nino obtuvieron mejores puntuaciones (Tabla II).
Al comparar los resultados de la CELF-4 y la
CCC, encontramos una correlacién significativa en-
tre las puntuaciones escalares de puntuacién prin-
cipal de lenguaje y las puntuaciones de la CCC (r =
—0,510; p = 0,004), que muestra que los ninos con
mejores puntuaciones en puntuacién principal de
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Tabla II. Comparacion media de puntuaciones en la Children’s Communication Checkiist en diferentes
grupos clfnicos.

Media + DE n t p
Control 12,20 + 6,42 168 - -
22q1 32,53 +13,63 30 - -
. TDAH 20,90 + 8,53 68 15,26 <0,0012
Pragmatica
TAP 24,40 +9,41 77 10,69 <0,0012
Tcs 32,80 +10,50 25 -0,3 0,77
TEA 30,70 + 8,90 30 2,2 0,042
Control 1,24 +1,59 168 - -
22q1 570+3,72 30 - -
TDAH 2,70 £2,50 68 7,48 <0,0012
Relacién social
TAP 4,76 + 3,69 77 2,27 0,032
TCs 6,00 + 3,59 25 -0,58 0,56
TEA 7,36 +3,60 30 -3,36 0,0012
Control 2,28+1,96 168 - -
22qM 2,93+235 30 - -
TDAH 2,36 +2,15 68 1,7 0,09
Rango de intereses
TAP 2,53+1,89 77 1,25 0,21
s 2,95+2,36 25 0,05 0,96
TEA 5,00 +2,14 30 -5,35 <0,0012

Los resultados del grupo control y de los grupos clinicos con TDAH, TAP, TCS y TEA han sido extraidos de Crespo-
Equilaz et al [38] para la realizacién de la comparacién con los resultados de los participantes del presente estu-
dio. DE: desviacion estandar; TAP: trastorno de ap je no verbal procedi I; TCS: trastorno de la comuni-
cacion social; TDAH: trastorno por déficit de atencién/hiperactividad; TEA: trastomno del espectro autista. 2 Pun-
tuaciones < 0,005 indican diferencias significativas.

lenguaje obtienen puntuaciones més bajas en prag-
matica (es decir, mejores habilidades pragmaticas).
No se encontraron correlaciones significativas en-
tre puntuacién principal de lenguaje (CELF-4) y re-
lacién social (CCC) (r = —0,182; p = 0,336) ni rango
de intereses (CCC) (r = —-0,150; p = 0,429).

A continuacién, se presenta una breve descrip-
cién del lenguaje de la muestra de este estudio. Du-
rante la evaluacién del lenguaje de los participan-
tes, se llevaron a cabo registros de audio de los su-
jetos presentandose, explicando qué habian hecho
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durante la semana/fin de semana, qué harian si fue-
sen invisibles, contando el cuento de los tres cer-
ditos y repitiendo la historia de la Bus Story [39].
Aunque estas muestras no se han analizado a fon-
do, el andlisis de estos registros aporta la informa-
cién que se presenta a continuacion.

Los pacientes de menor edad (sujetos 1-4, de en-
tre 5 anos y 5 anos y 11 meses) presentaron dificul-
tades en la producciéon de consonantes oclusivas,
fricativas, africadas, liquidas y grupos de consonan-
ticos; y todos ellos hacian uso de la oclusiva glotal
como sonido compensatorio. Los cuatro pacientes
realizaban unicamente frases simples formadas por
sujeto, verbo y complemento, y, en pocas ocasiones,
oraciones subordinadas de relativo (p. ej., uno de los
sujetos de menor edad dijo: ‘habia unave un tobiis
que taba lagua’). Presentaban una fluencia de len-
guaje espontaneo limitada y dificultades para expre-
sar necesidades, demandas e informacion.

En general, a medida que aumenta la edad, dis-
minuyen los errores de habla y aumenta el nivel de
lenguaje. Los participantes mayores de 8 anos, edad
en que ya se deberia haber adquirido la produccién
correcta de todos los sonidos del habla, muestran
mayores dificultades en la diccién de sonidos de
adquisicion tardia y la /r/ vibrante. La fluencia en el
lenguaje espontineo mejora notoriamente, asi co-
mo la capacidad de denominacién y repeticion.
Uno de los participantes de mayor edad y con me-
jor nivel realiza la siguiente produccién: ‘Habia una
vez un autobus que gue queria competir con un
tren. Se salt6 una verja haciendo, no haciendo caso
a un policia cuando le dijo que se parase. Y... detras
de la verja habia un campo, donde €l queria ir con
su autobus, o andando, no lo sé. Y... al intentar fre-
nar, porque habia agua, no pudo. Y se metié en el
agua. Y llamé a la gruia y lo sacé.

Discusion
Exploracion del lenguaje

Tal y como hipotetizamos, los pacientes obtuvieron
generalmente puntuaciones bajas en todas las dreas
del lenguaje, coincidiendo con los resultados de So-
lot et al [7], quienes afirman que la mayoria de los
sujetos en edad escolar con S22q11 contindan pre-
sentando dificultades especificas del lenguaje en los
diferentes dominios del lenguaje, incluyendo sin-
taxis, vocabulario, conceptos, bisqueda de palabras
y organizaci6n del discurso.

Por otro lado, las puntuaciones del indice de me-
moria de trabajo estdn dentro del rango de norma-

www.neurologia.com  Rev Neurol 2020; 71 (3): 99-109

60



Lenguaje de nifios y jévenes con sindrome de delecién 22q11

lidad, en linea con el estudio de Glaser et al [17],
quienes sugieren que los sujetos con S22q11 tienen
un trastorno del lenguaje especifico que no es atri-
buible a un trastorno del aprendizaje global. Por lo
tanto, se considera necesario que en el abordaje te-
rapéutico de las personas con S22ql1 se incluya el
tratamiento de logopedia personalizado destinado
a paliar este trastorno, junto con el resto de los pro-
cedimientos.

Puntuaciones compuestas

Los participantes del presente estudio obtuvieron
una puntuacién principal de lenguaje mds alta que
las descritas en los estudios de Glaser et al [17] con
la CELF-III y Solot et al [19] y Moss et al [40] con la
CELF-R. En los cuatro estudios, las puntuaciones
de los participantes se sitian por debajo del rango
medio. Aunque la prueba fue la misma en todos es-
tos estudios, las versiones de ésta difieren, lo que
podria ser una de las razones de la discrepancia.

Lenguaje expresivo y receptivo

La media de los resultados de todas las pruebas de
las subescalas del indice de lenguaje receptivo es
baja, coincidiendo con los resultados de Glaser et al
[17] y Vicari et al [41], quienes concluyen que los
ninos y adolescentes con $22q11 obtienen puntua-
ciones significativamente mds bajas que los sujetos
con desarrollo tipico en el componente receptivo.

Es destacable que los sujetos del presente estu-
dio obtuvieron los resultados mas bajos en ‘com-
prensién de pérrafos, pero no hay estudios para
comparar estos resultados, ya que esta subprueba
no existia en versiones anteriores a la CELF-4.

Van den Heuvel et al [20] afirman que los nifos
con S22q11 mejoran en la comprensién de oracio-
nes simples con el tiempo, pero no en la compren-
sién de instrucciones complejas. Agregan que tien-
den a no ser capaces de comprender completamen-
te la informacién verbal compleja, lo que conduce a
malentendidos que afectan a sus habilidades socia-
les y, a suvez, a la cantidad y calidad de sus interac-
ciones sociales. Este aspecto podria explicarse por
una dificultad persistente en la comprension de in-
formacioén verbal compleja, incluso después de re-
cibir tratamiento logopédico, que probablemente
se relacione con el nivel cognitivo. Se deben realizar
estudios mds especificos sobre este aspecto para co-
nocer las causas exactas.

Los resultados en las subpruebas del indice de
lenguaje expresivo coinciden, en general, con los de
Glaser et al [17]. En ambos estudios, las subpruebas
‘recordando oraciones y formulando oraciones’ se
encuentran dentro del rango de la normalidad. No
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obstante, los sujetos del presente estudio obtienen
una puntuacién de la subprueba ‘estructura de pa-
labras’ por debajo de la franja de la normalidad,
mientras que los sujetos de Glaser et al [17] se si-
taan justo en la ‘franja inferior’ de la normalidad.

Respecto al indice de contenido del lenguaje, los
resultados en las subpruebas ‘clases de palabras-to-
tal’ de la CELF-4/‘word clases’ de la CELF-IIT y ‘con-
ceptos y siguiendo direcciones’ se sitian por debajo
de la media tanto en el presente estudio como en
el de Glaser etal [17].

Los resultados de la subprueba ‘vocabulario ex-
presivo’ de los sujetos de entre 5y 9 anos estan den-
tro del rango de la normalidad, y difieren de los ha-
llazgos de Golding-Kushner et al [4], quienes con-
cluyen que los resultados de los nifos en edad pre-
escolar (< 6 anos) son casi normales, mientras que
los nifios de primaria (6-10 anos) obtienen puntua-
ciones muy bajas.

Para podernos comunicar de forma fluida, es im-
prescindible un buen nivel de vocabulario expresi-
vo. Es necesario que la persona disponga de léxico
para poder expresarse, hacer demandas, comenta-
rios, etc. Los resultados de los participantes en la
subprueba ‘vocabulario expresivo’ indican un nivel
adecuado, contrastando con los de fluencia seman-
tica, que son muy bajos. Esta diferencia puede de-
berse al papel que tiene la evocacién del léxico y la
velocidad de procesamiento en las pruebas de fluen-
cia semantica. Las personas con S22q11 suelen pre-
sentar un componente ansioso que se agrava con la
presion de tiempo, propiciando que les sea mas di-
ficil una prueba de evocacién de léxico con tempo-
rizador que una sin él. Del mismo modo, las con-
versaciones tienen ritmo y unos turnos de palabra
en los que se dispone de un tiempo limitado para
dar a conocer la opinién, demanda o comentario.
Darles tiempo para evocar la palabra que quieren
expresar, y ordenar el discurso, les permitird ganar
confianza en su capacidad de comunicarse.

Respecto a la comparacién entre comprension y
expresion del lenguaje, no hallamos diferencias sig-
nificativas en 17 sujetos. Doce mostraron una ma-
yor capacidad en el lenguaje expresivo que en el re-
ceptivo, y sélo uno, mejores habilidades receptivas.
Estos resultados estan en la linea de los descritos por
diversos autores [17-20].

No obstante, autores como Benitez-Burraco [30]
y Glaser et al [17] consideran que los componentes
expresivo y receptivo tienen un ritmo de madura-
ci6n diferente, y que la capacidad de expresion con-
tintia progresando con la edad, mientras que la de
recepcion se estabiliza en un momento dado, posi-
blemente influida por el nivel cognitivo. Esta mejo-
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ra en el lenguaje expresivo puede ser el resultado de
las intervenciones logopédicas que reciben la ma-
yoria de los nifios con $22q11.

El hecho de que los sujetos con S22q11 tiendan a
presentar una mayor capacidad en el lenguaje ex-
presivo que en el receptivo puede causar que se so-
breestimen sus capacidades cognitivas, ya que pue-
de dar la impresion de que comprenden mas de lo
que realmente entienden. Esto puede afectar a su
vida diaria, tanto en la escuela en un contexto aca-
démico como en las relaciones sociales.

Memoria

En el presente estudio, la media de los resultados en
memoria de lenguaje se sittia dentro del rango de la
normalidad. Estos resultados estan en concordan-
cia con los de autores como Glaser et al [17], quie-
nes afirman que los sujetos con S22q11 obtienen
resultados dentro del rango de puntuaciones pro-
medio en la repeticién de elementos simples y la
recuperacion directa de érdenes cortas. Sin embar-
go, las tareas que implican mayor dificultad, como
recuperar elementos en orden secuencial o recupe-
rar una oracién compleja, son un desafio para las
personas con S22q11 [21]. Segtin van den Heuvel et
al [20], esto podria deberse a que, una vez que se
alcanzan los limites de la memoria verbal a corto
plazo, los nifios con S22q11 no pueden confiar en la
comprension del significado de la oracién para es-
tablecer una memoria correcta completa de ésta.

Varios estudios realizados con nifos con desa-
rrollo tipico han demostrado que la memoria verbal
a corto plazo estd relacionada con el aprendizaje de
palabras [42] y la produccién de oraciones [43]. Por
lo tanto, un bajo nivel de memoria verbal a corto
plazo dificultaria aprender nuevas palabras y pro-
ducir oraciones, aspectos que limitarian un lengua-
je fluido, lo que a su vez contribuiria a dificultades
con las habilidades sociales.

Las puntuaciones de los sujetos del presente es-
tudio en las subpruebas de memoria de trabajo se
sitian dentro del rango de normalidad. Cabe desta-
car que, tal y como se muestra graficamente en la fi-
gura 1, los sujetos, en general, obtienen mejores re-
sultados en el indice de memoria de trabajo que en
el de memoria del lenguaje. Los resultados, pues, no
concuerdan con los de Jacobson et al [44], quienes
afirman que las personas con S22q11 obtienen pun-
tuaciones significativamente mads altas en la memo-
ria verbal inmediata que en la memoria global.

Fluencia
Respecto a la fluencia fonolégica y semantica, las
puntuaciones obtenidas en el presente estudio son

mas bajas (especialmente en fluencia fonoldgica) de
lo esperado por edad y sexo segun los baremos de
Yedall et al [36] y Gaddes y Crockett [37] en fluencia
fonolégica y Semel et al [35] en fluencia semantica.

Lajiness-O’Neill et al [45] comparan los resulta-
dos de fluencia de sujetos con $22q11 y sus herma-
nos sin delecién. Como en este estudio, concluyen
que los resultados de los sujetos con el sindrome son
significativamente mas bajos que los de los sujetos
sin delecion. En contraste, Vicari et al [41] afirman
que las capacidades de fluencia semantica y fonol6-
gica se conservan en los sujetos con $22q11.

En contextos sociales, el lenguaje debe ser fluido
para que haya un intercambio satisfactorio de in-
formacion. Esta fluidez podria verse afectada por
dificultades para evocar palabras que, junto con la
ansiedad e inseguridad que estos sujetos suelen pre-
sentar, causan notables dificultades para comuni-
carse con otras personas, lo que afectaala calidad y
la cantidad de sus interacciones sociales.

Pragmatica

El tipo y el grado de las alteraciones que presentan
las personas con $S22q11 en las habilidades pragma-
ticas sugieren que el problema bésico podria estar
relacionado con sus dificultades lingiiisticas.

La media de los resultados de las puntuaciones
principales del lenguaje correlaciona significativa-
mente con lade la pragmitica (r = -0,510; p = 0,004).
Recordemos que la puntuacién de pragmitica en
esta prueba es inversa: a mayor puntuacién, nivel
mas bajo. No hay correlacién entre la puntuacién
principal del lenguaje y la relacién social (r = —0,182;
p = 0,336) ni el rango de intereses (r = —-0,15; p =
0,429), lo que indicaria que ambos componentes no
dependen tan directamente del nivel de lenguaje.

La comparacién de los resultados en la CCC del
presente estudio con un estudio con muestra espa-
nola [38] que indica la media de los resultados en
cuatro grupos clinicos (trastorno por déficit de
atencién/hiperactividad, trastorno por aprendizaje
no verbal procedimental, trastorno de la comunica-
cién social y trastorno del espectro autista de nivel 1)
muestra que el perfil pragmatico de los sujetos con
$22ql1 presenta diferencias significativas con to-
dos los grupos excepto con el grupo de trastorno de
comunicacion social. Este fenémeno sucede tanto
en la escala de pragmatica como en la de relacién
social. En cuanto al rango de intereses, sélo hay di-
ferencias significativas con el grupo con trastorno
del espectro autista de nivel 1.

En resumen, la relacién entre lenguaje y pragma-
tica permite suponer que la intervencién sobre uno
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de estos dos aspectos incidira positivamente en el
otro. Es decir, sera necesario realizar intervencio-
nes terapéuticas en ambos ambitos, tanto en el lo-
gopédico (lenguaje) como en el psicolégico (habili-
dades sociales).

Solot et al [19] y Albery y Enderby [46] destacan
la importancia de que las personas con $S22q11 re-
ciban terapias de logopedia intensivas, ademas de
implementar métodos de inclusién y educacién es-
pecial. Estos autores afirman que los sujetos con
S22q11 deben ser tratados por un equipo multidis-
ciplinario de profesionales, entre ellos logopedas, y
que tan importante es hacer una evaluacién ade-
cuada como realizar el tratamiento correcto.

Las alteraciones en el lenguaje pueden contri-
buir a las dificultades en el entorno escolar y pue-
den aumentar ain mas el riesgo de problemas so-
ciales y emocionales y, a largo plazo, trastornos psi-
quiatricos [47]. Es esencial que los logopedas que
estdn en contacto con sujetos con $22q11 realicen
evaluaciones precisas para conocer las dificultades
individuales de cada sujeto. Se recomienda el uso
de multiples medidas en la préctica clinica para co-
nocer el nivel de lenguaje del sujeto, incluidas las
pruebas estandarizadas, los informes de los padres
y las muestras de lenguaje esponténeo, para poder
aplicar un tratamiento individualizado [20]. Mejo-
rar las habilidades del lenguaje, a su vez, mejorara
las habilidades sociales, lo que permitira que estos
sujetos interactiien mas facilmente.

Limitaciones

Los resultados descritos deben ubicarse dentro del
contexto de varias limitaciones metodoldgicas. La
muestra del presente estudio es pequena, pero debe
recordarse que ésta es una enfermedad minoritaria.
No obstante, se debe tener cuidado al generalizar
los resultados de este estudio. Mirando hacia el fu-
turo, se deben realizar estudios con muestras mas
grandes para confirmar estos hallazgos prelimina-
res, y se deben realizar estudios longitudinales para
conocer la evolucién de cada sujeto.

Seria interesante administrar diferentes pruebas
que evalten aspectos similares, ya que los resulta-
dos pueden diferir. Ademds, al analizar los resultados
cuidadosamente, podriamos obtener informacién
sobre cudles son las dificultades especificas de este
grupo.

Una limitacién del presente estudio es el hecho
de no haber evaluado el cociente intelectual de los
sujetos. Es probable que una persona con un cocien-
te intelectual inferior a 70 presente mas alteraciones
del lenguaje, o que éstas sean cualitativamente dife-
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rentes a las de una persona con un cociente intelec-
tual superior a 70. También habria sido conveniente
evaluar el dominio manual de los participantes y va-
lorar si influye en el nivel de lenguaje.

En este estudio se administr6é la CELF-4, una
prueba que se tradujo del inglés al castellano, pero
que no se adapto, a diferencia de la CELF-5, total-
mente adaptada al castellano y que se public6 a
principios de 2019, después de que se completaran
las evaluaciones para este estudio.

Por otro lado, en este estudio, la informacién so-
bre la pragmitica se obtuvo tnicamente a través de
un cuestionario que respondieron los padres, por lo
que la informacién obtenida es limitada y podria
haberse complementado con otras pruebas y mues-
tras espontdneas.

Otro aspecto destacable son las diferentes capa-
cidades cognitivas de los sujetos del estudio y su ca-
pacidad de atencién y concentracién, que pueden
haber interferido en los resultados de la prueba. Un
estudio futuro de evaluacion del lenguaje deberia
incluir el estudio de caracteristicas cognitivas, in-
cluyendo una evaluacién completa del cociente in-
telectual de los participantes, y la psicopatologia de
los sujetos para establecer la relacién entre los dife-
rentes aspectos. Asimismo, seria conveniente eva-
luar el dominio manual y estudiar su relacién con
los resultados en las pruebas de lenguaje.

Son necesarios mds estudios en profundidad pa-
ra definir con la mayor precisién posible la afecta-
cién asociada al S22q11 y otras enfermedades mi-
noritarias. Un diagnéstico rapido facilitaria la im-
plementacién de un programa de tratamiento tem-
prano, lo que estimularia a estos sujetos y disminui-
ria, en la medida de lo posible, las dificultades que
pueden afrontar.
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The language of children and young people with 22q11 deletion syndrome

Introduction. The 22411 deletion syndrome (522g™) is one of the most prevalent genetic disorders, resulting in multiple
systemic and neuropsychological features.

Aim. To describe the language profile in a sample of Spanish subjects with S22q11.

Patients and methods. A sample of 30 Spanish participants with S22q11aged between 5 years and 21years and 11 months
(mean: 12.14 + 4.20 years) was evaluated using standardized tests and a questionnaire administered to parents.

Results. Aimost half of the subjects obtained better results in expressive language than in comprehensive language and
the majority obtained a higher score in language content than in language memory. The results suggest that people with
S22q1 present language difficulties that improve with age to a certain level and subsequently stabilize. A specific profile is
observed that suggests that pragmatic difficulties are a consequence of this language profile and not only of social
difficulties already described in this pathology.

Conclusions. In the sample of the present study, children and young people with $22q11 present specific language and
pragmatic disorders. More than half of the study participants did not obtain significant differences between the level of
expressive and receptive language. Most presented semantic fluency difficulties. The type and degree of impairment in
pragmatic skills suggest that the basic problem may be related to their language difficulties.

Key words. 22q11 deletion syndrome. Language. Pragmatics. Rare disease. Speech therapy. Velocardiofacial syndrome.
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Limitacions

Els resultats dels estudis han de situar-se en el context de diverses limitacions

metodologiques.

La mostra dels articles és reduida, motiu pel qual els resultats no sén totalment
generalitzables. No obstant, s’ha de tenir en compte que es tracta d’'una malaltia
minoritaria. Es imprescindible que es duguin a terme estudis amb mostres més

extenses.

Les diferents capacitats cognitives dels subjectes de I'estudi, aixi com la seva capacitat
d’atencio i concentracid, no han estat mesurades i poden haver interferit en els resultats

de les proves.

Pel que fa la veu, no hi ha escales universals de la freqiiencia i la intensitat fonamentals
de la veu en els nens, adolescents i joves, fet que fa dificil determinar si els subjectes del

present estudi obtenen resultats diferents als dels nens amb desenvolupament tipic.

Respecte a la parla, s'ha realitzat una comparacié dels resultats del present estudi, que
son en catala i castella, amb la investigaci6 d’altres idiomes, majoritariament
angloparlants. Els resultats no sén totalment equivalents, ja que, com s’ha mencionat
anteriorment, els fonemes difereixen entre els diferents idiomes. Es requereixen més
estudis amb mostres de subjectes catalanoparlants i castellanoparlants per poder

definir el seu perfil lingtiistic amb la major exactitud possible.
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En quant al llenguatge, no hi ha bateries que avaluin els diferents nivells de llenguatge
en catala ni n’hi ha cap que permeti avaluar un rang extens d’edat dels participants. La
bateria de llenguatge Clinical Evaluation of Language Fundamentals - 4 és una prova que

ha estat traduida de I'angles al castella perd que no ha estat adaptada.

Per altra banda, la pragmatica ha estat avaluada uUnicament amb el qiiestionari
Children's Communication Checklist. Per poder precisar un perfil s’haurien de

complementar els resultats de I'estudi amb els d’altres proves i mostres espontanies.

Tot i les limitacions esmentades, els estudis presentats son de gran rellevancia, ja que
aporten informacio, fins ara mai publicada, sobre la veu, la parla i el llenguatge de les
persones amb la S22q11 d’Espanya. S6n un bon punt de partida per a futurs estudis que

hauran d’aportar més coneixement.

67



Conclusions
—OYMI— —eeed~

68



Les conclusions es divideixen en tres apartats: conclusions sobre els resultats dels

estudis, aplicaci6 dels resultats en el camp de la logopedia, i futures linies d’investigacio.

Conclusions sobre els resultats dels estudis

La investigaci6 s’ha centrat en l'estudi de la veu, la parla i el llenguatge d’'un grup
d’infants i joves amb la sindrome de deleci6 22q11 (S22q11), i les conclusiones que se

n’extreuen es mostren a continuacio.

Pel que fa a la veu, els participants mostren un to diferent a I'esperat per sexe i edat,
amb una tendéncia a ser més agut. La intensitat, tot i estar disminuida, es troba dins dels
parametres de normalitat. Esta lligada a la intencié comunicativa i, tot i que s6n capagos
d’augmentar el volum quan se’ls demana una emissié a alta intensitat, tendeixen a fer s
d’'una intensitat més baixa, probablement per motius de poca capacitat respiratoria,

d’aspectes relacionals i d’habilitats socials.

De cara al tractament de la veu és important tenir en compte que no només és necessari
treballar aspectes de respiracié i projeccio vocal, sin6 que també s’ha de fer incis en la
coordinacié fonorespiratoria i el treball, per part d’altres professionals, d’aspectes

relacionats amb les habilitats socials.

Les alteracions del timbre sén molt freqiients, sent les més destacables, per la seva
prevalenca, la hipernasalitat i la ronquera. En aquesta caracteristica torna a ser de nou

de gran rellevancia el paper del logopeda, que treballa el tancament del vel del paladar,
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en la mesura del possible, i tots aquells aspectes relacionats amb les alteracions del
timbre. Si és precis intervenir quirurgicament una alteraci6 anatomica del vel del
paladar, és imprescindible realitzar intervencid logopédica tant en el preoperatori com

el postoperatori.

Els participants avaluats mostren un desenvolupament de la parla que segueix el patro
del dels infants amb desenvolupament tipic, pero amb un inici més tarda i un temps de
consolidacio de la dicci6 correcta més extens. Mostren majors dificultats en 'assoliment
i la producci6 de fonemes d’adquisici6 tardana, com son les africades, la rotica vibrant i
els grups consonantics R. Els infants de menor edat empren l'oclusiva glotal (?) per

substituir sons consonantics orals.

Quant al llenguatge, els resultats mostren dificultats en totes les arees. Destaca el baix
nivell que presenten en fluidesa semantica. En una conversa és imprescindible mantenir
un flux constant d’interaccid, i aquesta es pot veure interrompuda si hi ha una dificultat
notoria per accedir a la paraula que es vol expressar. Les dificultats en pragmatica i
relacié social han de ser treballades des de dues vessants: per una banda, la logopédica
per tal de millorar el llenguatge i que aquest el permeti expressar-se amb fluidesa i; per

un altra, la psicologica, la qual ha de proporcionar eines per millorar la relacié social.

Coneixer el diagnostic de la S22q11 de forma primerenca permetra realitzar estimulacid
de la parla i del llenguatge des de la primera infancia amb l'objectiu d’acompanyar a
I'infant en aquest procés i ajudar-lo a discriminar, adquirir i produir els sons de la parla.
Fins i tot, en ocasions pot ser necessari fer us de metodes alternatius de comunicacio,

que permetran a l'infant expressar necessitats i desitjos.
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Es imprescindible realitzar més investigacions sobre aquesta tematica per tal
d’aprofundir en el coneixement del perfil lingliistic de les persones amb la S22q11. De la
mateixa manera, és imprescindible que els professionals que estan en contacte amb les
persones diagnosticades, especialment amb les de menor edat, les derivin al servei de
logopédia per poder realitzar una avaluacié inicial i una estimulacié el més aviat

possible.

Cal puntualitzar que, definir amb la major precisi6 possible les alteracions associades a

la S22q11 i altres malalties minoritaries és un repte per a la societat actual.
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Aplicacio dels resultats a la logopedia

Es fonamental que els/les logopedes que estiguin en contacte amb persones amb la
S22q11 realitzin avaluacions logopediques precises i acurades amb l'objectiu de
coneixer les dificultats especifiques de cada subjecte. L's de multiples mesures en la
practica, incloent proves estandarditzades, informes dels pares i mostres de llenguatge
espontani permetra definir un perfil lingiiistic individualitzat. Només d’aquesta manera

es pot dur a terme un tractament individualitzat i eficient.

La millora de les habilitats lingliistiques, al seu torn, repercutira positivament en les
habilitats socials, permetent una interaccio6 social més fluida. En addici6, les alteracions
del llenguatge poden contribuir a dificultats en I'ambit escolar i poden augmentar
encara més el risc de problemes socials i emocionals i, a llarg termini, de trastorns

psiquiatrics (Del Dotto et al.,, 1991).

Les persones amb la S22q11 han de ser tractades per un equip multidisciplinari de
professionals, ja que les afectacions sén multiples i de diferents ambits. Es

imprescindible que es dugui a terme una coordinacié i un seguiment eficag.

Aquesta tesi pretén ser una guia per als logopedes que tracten infants amb la sindrome.
Els coneixements que s’aporten els permetra coneixer quin és el perfil que acostumen a
presentar i sera un punt de partida per iniciar una avaluacié individualitzada i

complerta.
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Futures linies d’investigacio

Seria convenient que es realitzessin estudis amb mostres de participants més amplies
per reafirmar aquestes troballes preliminars. També caldria elaborar estudis

longitudinals per coneixer 'evolucio de cada subjecte.

Seria interessant administrar diferents proves que avaluin aspectes similars, ja que els
resultats poden diferir segons el métode d’avaluaci6. A més a més, si s’analitzen
exhaustivament els resultats, es podria obtenir informacié sobre les dificultats

especifiques d’aquest grup.

En estudis futurs, a '’hora d’avaluar el perfil de llenguatge d’aquest col-lectiu, es podrien
incloure caracteristiques cognitives i la psicopatologia dels subjectes per establir la

relacié entre els diferents aspectes.

Es podria realitzar una analisi de veu, parla, llenguatge i comunicacié d'una mostra de
nens i adults amb la S22q11 i comparar-ho amb altres perfils (discapacitat intel-lectual
idiopatica i/o altres sindromes geneétics). D’aquesta manera, es podrien diferenciar amb

exactitud els diferents perfils lingliistics i dur a terme tractaments especifics.
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