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“Existe	un	lenguaje	que	va	más	allá	de	las	palabras”.	
		

Paulo	Coelho	
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Resum  
		

La	síndrome	de	deleció	de	22q11	(S22q11)	està	considerada	una	malaltia	minoritària,	ja	

que	afecta	a	menys	de	5	de	cada	10.000	habitants.	Les	persones	amb	la	S22q11	poden	

presentar	alteracions	congènites	cardiovasculars,	anomalies	del	paladar,	hipocalcemia,	

immunodeficiència	 i	 trets	 facials	 típics.	 L’evidència	 disponible	 suggereix	 un	 fenotip	

conductual	 característic,	 amb	 trastorns	 del	 comportament,	 psiquiàtrics,	

neuropsicològics	i	lingüístics.		

	

L’objectiu	 d’aquesta	 tesi	 ha	 estat	 definir	 el	 perfil	 lingüístic	 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	

revisió).	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’avaluació	dels	

participants	 va	 consistir	 en	 realitzar	 registres	 de	 veu	 i	 administrar	 diferents	 proves:	

secció	 sobre	 els	 òrgans	 fonoarticulatoris	 de	 la	 prova	 “Exploración	 del	 Lenguaje	

Comprensivo	 y	 Expresivo”,	 secció	 de	 discriminació	 auditiva	 de	 “L’exploració	 del	

llenguatge	 en	 el	 nen”,	 "Evaluación	 fonológica	 del	 habla	 infantil"	 o	 "Avaluació	 del	

desenvolupament	fonològic	en	nens	catalanoparlants	de	3	a	7	anys",	“Clinical	Evaluation	

of	 Language	 Fundamentals	 –	 4”	 en	 la	 seva	 versió	 espanyola	 i	 el	 test	 de	 fluïdesa	

fonològica	 verbal.	 Per	 tal	 d’obtenir	 les	 dades	 es	 va	 realitzar	 una	 entrevista	

semiestructurada	 als	 pares	 i	 se’ls	 va	 demanar	 que	 responguessin	 el	 qüestionari	

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

disminuïda;	 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’adquisició	 de	 fonemes	 orals	 en	 comparació	 amb	 seus	 iguals	 amb	

desenvolupament	típic,	i	la	majoria	empren	l’oclusiva	glòtica	(ʔ)	com	a	so	compensatori.	

Els	subjectes	de	major	edat	encara	presenten	dificultats	específiques	en	la	producció	de	

determinats	sons.	Els	participants	mostren,	en	general,	un	nivell	baix	en	totes	les	àrees	

del	llenguatge,	i	dificultats	tant	en	pragmàtica	com	en	relació	social.		

	

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

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

		

	

Paraules	 clau:	 síndrome	 de	 deleció	 22q11,	 síndrome	 velocardiofacial,	 logopèdia,	 veu,	

parla,	llenguatge.	
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Resumen 
	

El	síndrome	de	deleción	de	22q11	(S22q11)	está	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,	 anomalías	 del	 paladar,	

hipocalcemia,	 inmunodeficiencia	 y	 rasgos	 faciales	 típicos.	 La	 evidencia	 disponible	

sugiere	 un	 fenotipo	 conductual	 característico,	 con	 trastornos	 del	 comportamiento,	

psiquiátricos,	neuropsicológicos	y	lingüísticos.	

	

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

con	el	S22q11	que	viven	en	España.	

	

La	presente	tesis	comprende	un	total	de	tres	estudios	(dos	publicados	y	uno	en	proceso	

de	 revisión).	 La	muestra	del	 primero	 estuvo	 formada	por	17	participantes	de	 entre	3	

años	y	3	meses	y	13	años	y	9	meses	(9,4	±	3,5	años)	y	la	del	segundo	y	el	tercer	estudio	

por	 30	 sujetos	 de	 entre	 5	 y	 21	 años	 y	 6	 meses	 (12,14	 ±	 4,20)	 con	 el	 S22q11.	 La	

evaluación	 de	 los	 participantes	 consistió	 en	 realizar	 registros	 de	 voz	 y	 administrar	

diferentes	 pruebas:	 sección	 sobre	 los	 órganos	 fonoarticulatorios	 de	 la	 prueba	

"Exploración	del	Lenguaje	Comprensivo	y	Expresivo",	sección	de	discriminación	auditiva	

de	 "L’exploració	 del	 llenguatge	 en	 el	 nen",	 "Evaluación	 fonológica	 del	 habla	 infantil"	 o	

"Avaluació	 del	 desenvolupament	 fonològic	 en	 nens	 catalanoparlants	 de	 3	 a	 7	 anys",	

"Clinical	Evaluation	of	Language	Fundamentals	 -	4"	en	su	versión	española	y	el	 test	de	

fluidez	 fonológica	 verbal.	 Para	 obtener	 los	 datos	 se	 realizó	 una	 entrevista	

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

Communication	Checklist"	en	su	versión	española.	
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Los	 resultados,	 en	 cuanto	 a	 la	 voz,	muestran	 que	 algunos	 participantes	 presentan	 un	

tono	más	agudo	de	lo	esperado	por	sexo	y	edad	y	otros	más	grave;	la	mitad	manifiestan	

una	 intensidad	 disminuida;	 y	 la	mayoría	 presentan	 alteraciones	 del	 timbre,	 entre	 las	

que	destacan	la	hipernasalidad	y	la	ronquera.	Respecto	al	habla,	los	niños	más	pequeños	

presentan	 un	 retraso	 en	 la	 adquisición	 de	 fonemas	 orales	 en	 comparación	 con	 sus	

iguales	con	desarrollo	 típico,	y	 la	mayoría	emplean	 la	oclusiva	glótica	(ʔ)	como	sonido	

compensatorio.	Los	sujetos	de	mayor	edad	todavía	presentan	dificultades	específicas	en	

la	 producción	 de	 determinados	 sonidos.	 Los	 participantes	 muestran,	 en	 general,	 un	

nivel	bajo	en	 todas	 las	áreas	del	 lenguaje,	y	dificultades	 tanto	en	pragmática	como	en	

relación	social.	

	

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

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

amplios.	

	

		

Palabras	clave:	síndrome	de	deleción	22q11,	síndrome	velocardiofacial,	logopedia,	voz,	

habla,	lenguaje.	

	

  



11 

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	 "Exploración	 del	 Lenguaje	

Comprensivo	 y	 Expresivo",	 the	 auditory	 discrimination	 section	 of	 "L'exploració	 del	

llenguatge	 en	 el	 nen",	 "Evaluación	 fonológica	 del	 habla	 infantil"	 or	 "Avaluació	 del	

desenvolupament	fonològic	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	(ʔ)	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	 minoritàries	 o	 poc	 freqüents	 són	 aquelles	 que	 tenen	 una	 baixa	

prevalença	 a	 la	 població.	 Per	 a	 què	 una	malaltia	 sigui	 considerada	 com	 a	minoritària	

només	pot	afectar	a	menys	de	5	de	cada	10.000	habitants.	No	obstant,	les	patologies	poc	

freqüents	 afecten	a	un	gran	nombre	de	persones.	 Segons	 l’Organització	Mundial	de	 la	

Salut,	existeixen	prop	de	7.000	malalties	minoritàries	que	afecten	al	7%	de	la	població	

mundial.	En	total,	s’estima	que	a	Espanya	existeixen	més	de	3	milions	de	persones	amb	

malalties	poc	freqüents	(Federación	Española	de	Enfermedades	Raras,	2020).		

	

En	general,	 les	malalties	minoritàries	són	malalties	poc	i	mal	conegudes	amb	una	gran	

complexitat	 etiològica,	 diagnòstica	 i	 terapèutica.	 Requereixen	 estudis	 genètics	 molt	

especialitzats	 i	 necessiten	 seguiment	 multidisciplinar	 i	 coordinació	 entre	 diferents	

nivells	 assistencials.	 Hi	 ha	 encara	 desconeixement	 i	 desinformació	 per	 part	 dels	

professionals	 i	 absència	 de	 teràpies.	 Requereixen	 necessitats	 especials	 de	 cura,	

rehabilitació	 i	 suport	 familiar.	 Sovint	 comporten	 una	 càrrega	 econòmica	 i	 familiar	

important	 i	 causen	 problemes	 educatius	 i	 laborals	 (Federación	 Española	 de	

Enfermedades	Raras,	2020).		

	

Un	 diagnòstic	 precoç	 de	 les	 malalties	 minoritàries	 permetrà	 avançar-se,	 conèixer	 les	

alteracions	 per	 les	 que	 els	 afectats	 son	més	 vulnerables	 i,	 així,	 realitzar	 seguiments	 i	

iniciar	teràpies	el	més	aviat	possible.		

	

En	aquelles	malalties	minoritàries	en	què	un	dels	símptomes	associats	són	alteracions	

de	la	veu,	la	parla,	el	llenguatge	i/o	la	deglució	és	imprescindible	que	el	logopeda	formi	

part	de	 l’equip	multidisciplinar.	Durant	 les	primeres	 etapes,	 la	 intervenció	 logopèdica	

ajudarà	a	pal·liar	i	reduir	les	dificultats	que	vagin	apareixent	progressivament	a	mesura	
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que	l’infant	vagi	creixent.	Posteriorment,	serà	necessari	centrar	el	tractament	en	aquells	

àmbits	en	què	la	persona	presenti	majors	dificultats.		

 

La	S22q11	és	una	malaltia	minoritària	i,	en	conseqüència,	una	malaltia	poc	estudiada.	Hi	

ha	estudis	que	fan	referència	a	la	malaltia	en	sí,	sobretot	pel	que	fa	a	aspectes	mèdics,	

fenotípics,	tant	física	com	conductualment,	o	de	diagnòstic.	Però	fins	a	l’actualitat	no	hi	

ha	 cap	 estudi	 sobre	 la	 veu,	 la	 parla	 i	 el	 llenguatge	de	 les	 persones	 amb	 la	 S22q11	 en	

població	 catalana	 ni	 espanyola;	motiu	 pel	 qual	 el	 present	 treball	 pren	 rellevància	 i	 fa	

una	contribució	a	l’evidència	científica	actual	sobre	la	S22q11	a	Catalunya	i	Espanya.		

	

Els	 resultats	d’estudis	que	avaluen	a	població	amb	 la	S22q11	de	parla	anglesa	no	són	

totalment	extrapolables	a	poblacions	castellanoparlants.	Per	un	cantó,	alguns	dels	sons	

en	anglès	com	/ð/	i	/h/	no	existeixen	en	el	repertori	en	llengua	espanyola,	i	en	l’anglès	

no	tenen	els	fonemes	castellans	/ɲ/,	/ʎ/,	els	fonemes	catalans	/ʃ/	i	/ʒ/	i,	en	general,	els	

fonemes	 ròtics	 /r/	 i	 /ɾ/.	 Per	 altra	 banda,	 l’estructura	 de	 les	 paraules	 és	 diferent:	 els	

fonemes	 consonàntics	 predominen	 sobre	 els	 fonemes	 vocals	 en	 paraules	 angleses,	

mentre	que	tant	en	castellà	com	en	català	predomina	l’estructura	consonàntica-vocal.	El	

mateix	ocorre	amb	diferents	aspectes	del	llenguatge:	en	anglès	la	majoria	de	substantius	

no	 tenen	 gènere,	 l’adjectiu	 va	 abans	 del	 substantiu,	 els	 verbs	 auxiliars	 tenen	 major	

importància,	presenten	menys	opcions	per	conjugar	els	verbs	i	cada	frase	necessita	un	

subjecte.	

	

Conèixer	el	desenvolupament	de	la	veu,	 la	parla	 i	el	 llenguatge	de	les	persones	amb	la	

síndrome	 ajudarà	 a	 dur	 a	 terme	 tractaments	 més	 precoços,	 sistemàtics	 i	 eficaços,	

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

	

La	present	tesi	doctoral	té	l’objectiu	general	de	definir	el	perfil	 lingüístic	d’una	mostra	

de	persones	amb	la	S22q11	que	viuen	a	Espanya.		

	

Els	 objectius	 específics	 pel	 que	 fa	 a	 l’estudi	 del	 perfil	 lingüístic	 de	 persones	 amb	 la	

S22q11	d’Espanya	han	estat:		

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

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

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

	

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

la	parla	i	el	llenguatge	que	configuren	un	perfil	psicolingüístic	propi	de	la	síndrome.		

	

Si	 bé	 els	 resultats	 dels	 estudis	 anglesos	 no	 es	 poden	 aplicar	 plenament	 a	 aquesta	

població,	 ens	 permeten	 esbossar	 les	 següents	 hipòtesis	 sobre	 els	 participants	 amb	 la	

S22q11	d’Espanya:		

- La	intensitat	de	la	veu	es	trobarà	disminuida.		

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

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

- Hi	haurà	majors	dificultats	en	la	producció	de	sons	vibrants	que	la	resta	de	sons.	

- Faran	ús	de	sons	compensatoris.	

- Presentaran	dificultats	a	totes	 les	àrees	del	 llenguatge	 i	una	major	alteració	del	

llenguatge	receptiu	vers	l’expressiu.		

- Els	resultats	obtinguts	a	partir	de	l’avaluació	de	la	fluència	fonològica	i	semàntica	

seran	similars.		

- Mostraran	 un	 dèficit	 pragmàtic	 propi,	 sent	 diferent	 al	 de	 les	 persones	 amb		

Trastorn	de	l'Espectre	de	l'Autisme.		
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Estructuració document tesis 

 

El	 treball	 s'estructura	 en	 tres	 apartats	 diferenciats.	 El	marc	 teòric	 on	 es	 realitza	una	

revisió	 sobre	 la	 síndrome	 de	 deleció	 de	 22q11	 a	 nivell	 general	 i,	 posteriorment,	

centrant-se	 en	 la	 veu,	 la	parla	 i	 el	 llenguatge	d’aquest	 col·lectiu.	 Seguidament	hi	ha	 el	

marc	 empíric,	 en	 què	 hi	 ha	 informació	 sobre	 el	 mètode,	 els	 resultats	 i	 la	 discussió	

general	dels	 tres	estudis	 realitzats	 i	 les	 limitacions	 comuns	de	 tots	ells.	 Finalment,	un	

apartat	 de	 conclusions,	 en	 què	 es	 es	 donen	 a	 conèixer	 les	 conclusions	 sobre	 els	

resultats	dels	estudis,	l’aplicació	dels	resultats	en	el	camp	de	la	logopèdia	i	futures	línies	

d’investigació.	I,	per	últim,	les	referències	bibliogràfiques.		
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Marc teòric 
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Revisió sobre la síndrome de deleció de 

22q11 

	

La	 síndrome	 de	 deleció	 de	 S22q11	 (S22q11)	 és	 un	 trastorn	 genètic	 causat	 per	 la	

microdeleció	de	més	de	40	gens	a	la	banda	11.2	del	braç	llarg	del	cromosoma	22	(Moore	

i	 Jefferson,	 2005;	 Botto	 et	 al.,	 2003).	 És	 la	 microsupressió	més	 comú	 identificada	 en	

éssers	 humans	 i	 la	 causa	 genètica	més	 freqüent	 de	 fissura	 palatina	 (Fullman	 i	 Boyer,	

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

	

A	 l’actualitat	 la	síndrome	és	més	coneguda	com	“síndrome	de	deleció	de	22q11”,	però	

també	 se	 l’ha	 denominat	 síndrome	 de	 Sedlacková,	 CATCH	 22,	 seqüència	 DiGeorge	 o	

síndrome	Velo-Cardio-Facial	(Márquez	-Ávila	et	al.,	2012).		

	

La	 S22q11	 és	 una	 condició	 genètica	 que	 afecta	 a	 gairebé	 tots	 els	 òrgans	 i	 sistemes	

(Gothelf	&	Lombroso,	2001).	La	seva	expressió	clínica	és	àmplia	i	variable.	Es	coneixen	

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

	

S’ha	descrit	un	fenotip	facial	clàssic	que	es	presenta	a	tots	els	casos:	fàcies	de	respirador	

oral	(galtes	hipotòniques	i	llavis	entreoberts),	cara	allargada,	nas	prominent	i	hipoplàsia	

de	 narines,	 fissures	 palpebrals	 estretes,	 comissura	 labial	 descendida,	 filtrum	 i	 llavi	

superior	fi	i	orelles	en	nansa	o	dismòrfiques	(Álvarez	et	al.,	2009).		
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Aproximadament	 un	 31%	 de	 les	 persones	 amb	 la	 S22q11	 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	

aèria	 superior,	 hipotonia	 faríngia	 i/o	 laríngia	 i	 escàs	 teixit	 adenoide	 (Ford,	 Sulprizio	 i	

Rasgon,	2000;	Dyce	et	al.,	2002).	Aquestes	alteracions,	de	forma	conjunta	o	individual,	

poden	causar	insuficiència	velofaríngia,	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%	hipocalcèmia	(Shprintzen	et	al.,	1981).	També	s’han	

descrit	alteracions	immunològiques	(Junker	i	Discrill,	1995).		

	

Les	persones	amb	la	síndrome	poden	presentar	característiques	craniofacials	diferents	

a	les	de	les	persones	sense	la	deleció,	com	platibàsia	o	aplanament	de	la	base	del	crani,	

la	via	aèria	més	obtusa,	el	paladar	dur	més	curt,	l’espai	velofaringi	significativament	més	

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

	

A	nivell	cognitiu	pot	manifestar-se	discapacitat	intel·lectual	generalment	lleu,	capacitat	

cognitiva	límit	o	normal	baixa;	i/o	trastorns	de	l’aprenentatge	(Fejerman		i	Fernández,	

2007).	 De	 Smedt	 et	 al.	 (2007)	 van	 realitzar	 una	 investigació	 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	 hereditària	 de	 la	 S22q11	 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	

et	al.,	2007).	
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Les	persones	amb	la	S22q11	tenen	altes	taxes	de	morbiditat	psiquiàtrica.	Tenen	un	risc	

del	25-30%	de	desenvolupar	símptomes	psicòtics	durant	l’adolescència	i	presenten	una	

prevalença	d’esquizofrènia	25	vegades	superior	a	la	de	la	població	general.	S’estima	que	

un	 10%	 dels	 adolescents	 amb	 la	 síndrome	 presenten	 esquizofrènia,	 percentatge	 que	

augmenta	 fins	 el	 40%	 durant	 l’edat	 adulta.	 La	 prevalença	 de	 l’espectre	 bipolar	

s’incrementa	amb	l’edat,	arribant	al	4%	en	l’edat	adulta	(Eliez	et	al.,	2001;	Schneider		et	

al.,	2014).		

	

Els	nens	tendeixen	a	ser	 tímids,	retrets	 i	 làbils	emocionalment,	 i	acostumen	a	mostrar	

dificultats	 per	 relacionar-se	 (Álvarez	 et	 al.,	 2009;	 Simon,	 Burg-Malki	 i	 Gothelf,	 2007).	

Respecte	a	la	conducta,	generalment	presenten	poca	interacció	social,	escassa	expressió	

facial	i	comportaments	extrems	que	poden	oscil·lar	entre	la	desinhibició	i	la	impulsivitat	

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

	

L’alteració	 de	 la	 veu	 és	 una	 de	 les	 característiques	 més	 típiques	 de	 la	 S22q11	

(Shprintzen	 i	 Golding-Kushner,	 2008).	A	 continuació	 es	 recull	 l’evidència	 científica	 en	

relació	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	laríngea	

que	 redueix	 la	 superfície	 de	 vibració	 de	 les	 cordes	 vocals	 i/o	 una	 laringe	 congènita	

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	 laríngies	 que	 presenten	 els	

subjectes.	 Shprintzen	 y	 Golding-Kushner	 (2008)	 asseguren	 que	 la	 freqüència	

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

	

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

que	hi	ha	poca	variació	de	la	freqüència	durant	el	discurs.	 

 

Intensitat 

	

Les	persones	amb	la	S22q11	acostumen	a	presentar	hipofonia,	és	a	dir,	un	volum	de	la	

veu	reduït	(Márquez-Ávila	et	al.,	2012;	McWilliams	et	al.,	1990).	Per	una	banda,	podria	

ser	conseqüència	d’aspectes	del	temperament,	ja	que	són	nens	tímids	que	acostumen	a	
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presentar	 retraïment	 social.	 Per	 altra	 banda,	 podria	 estar	 causada	 pel	 poc	 suport	

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

	

Timbre 

	

La	 característica	 més	 notable	 és	 la	 hipernasalitat,	 causada	 per	 la	 insuficiència	

velofaríngia	 (Benítez,	 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	ressonància	nasal,	hi	ha	emissió	nasal	audible	i	visible	i,	alhora,	baixa	pressió	en	

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

	

Les	persones	amb	la	S22q11	després	d’haver	estat	intervingudes	quirúrgicament	de	les	

alteracions	palatines	poden	continuar	presentant	veu	nasal,	 ja	que	en	aquest	col·lectiu	

la	 insuficiència	 velofaríngia	 està	 causada	 també	 per	 diferències	 craniofacials	 i	

largingofaríngies	(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	 Álvarez	 et	 al.	 (2009)	 consideren	 que	 la	

nasalitat	pot	ser	emmascarada	per	veu	raspada	o	ronquera	i/o	un	to	agut.	En	subjectes	

amb	alteracions	 faríngies	s’ha	detectat	 ronquera	humida.	També	poden	presentar	veu	

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

	

El	60%	dels	infants	amb	la	S22q11	presenten	un	greu	deteriorament	de	l’articulació	de	

la	 parla	 (Golding-Kushner,	 1991)	 i	 és	 freqüent	 que	 pateixin	 trastorns	 d’articulació	

severs	amb	ús	de	fonemes	compensatoris,	com	oclusives	glòtiques	i	fricatives	faríngies.	

A	més	 a	més,	 la	 hipernasalitat	 disminueix	 la	 intel·ligibilitat	 de	 la	parla	 (Álvarez	 et	 al.,	

2009).		

	

D’Antonio	et	al.	(2001)	van	realitzar	un	estudi	en	què	comparaven	la	parla	d’infants	amb	

la	 S22q11	 amb	 la	 d’infants	 que	 presentaven	 característiques	 similars	 a	 les	 de	 la	

síndrome,	però	sense	presentar	 la	deleció.	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’adquisició	de	 la	parla	major	

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

	

La	 substitució	 compensatòria	més	 comú	 que	 empren	 els	 infants	 amb	 la	 S22q11	 és	 la	

consonant	oclusiva	glotal	 (ʔ),	 que	es	 realitza	 tancant	 les	 cordes	vocals	 i,	 seguidament,	

alliberant	 l’aire.	 Els	 infants	 amb	 la	 S22q11,	 com	 a	 conseqüència	 de	 la	 insuficiència	

velofaríngia,	 tenen	 dificultats	 per	 mantenir	 la	 pressió	 intraoral	 suficient	 per	 produir	

consonants	 orals	 de	 qualsevol	 tipus	 (oclusives,	 fricatives,	 africades,	 líquides	 i	 nasals).	

Així	doncs,	fan	servir	l’oclusiva	glotal	per	substituir	la	seva	producció.	Els	subjectes	amb	

fissura	 palatina	 i/o	 insuficiència	 velofaríngia	 però	 sense	 deleció,	 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	són	similars,	dificultant	que	 les	persones	del	voltant	els	entenguin	 i	

limitant	les	oportunitats	dels	pares	per	donar	significat	als	intents	vocals	de	l’infant.		

	

Cal	 destacar	 que	 els	 infants	 amb	 la	 S22q11	 sovint	 presenten	 dificultats	 auditives	

secundàries	a	otitis	mitjana,	que	poden	perjudicar	l’audició	i	discriminació	dels	fonemes	

de	la	parla	durant	la	primera	infància,	dificultant	la	seva	adquisició	i	producció	(Ford	et	

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

 

Llenguatge 

	

Una	de	las	característiques	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’aparició	de	les	primeres	paraules	emergiria	al	voltant	dels	

19	 mesos	 i	 no	 als	 12	 mesos	 com	 ocorre	 generalment	 en	 els	 infants	 amb	

desenvolupament	típic.	Concretament,	el	90%	dels	infants	amb	la	S22q11	de	2	anys	no	

empren	 llenguatge	 oral	 o	 només	 fan	 servir	 paraules	 aïllades,	 el	 80%	d’infants	 amb	 3	

anys	són	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	dèficit	del	llenguatge	receptiu	en	contraposició	a	l’expressiu.	En	la	mateixa	línia,	

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	 síndrome	

presentaven	cert	retard	en	la	comprensió,	en	l’ús	de	vocabulari	i	en	la	sintaxis	durant	la	

primera	 infància.	 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:	fonològic,	

semàntic,	morfosintàctic	i	del	discurs.	Acostumen	a	presentar	un	baix	coneixement	lèxic	

i	dificultats	per	recordar	vocabulari	nou.	Tenen	una	habilitat	comunicativa	reduïda	tant	

per	escoltar	i	gestionar	informació	general	i	cultural,	com	per	parlar	de	situacions	de	la	

vida	real,	demanar	ajuda	en	situacions	complexes	o	participar	en	converses	 tècniques	

(Álvarez	et	al.,	2009).	

	

Acadèmicament,	 les	 dificultats	 d’aprenentatge	 són	 molt	 comunes	 al	 llarg	 de	 tota	

l’escolaritat.	 Les	 persones	 amb	 la	 S22q11	 presenten	 millors	 habilitats	 en	 lectura	 i	

ortografia	 que	 en	 aritmètica	 (Swillen	 et	 al.	 1999;	 Wang	 et	 al.	 2000),	 ja	 que	 la	

descodificació	de	 la	 lectura,	 l’ortografia	 i	 les	 habilitats	de	processament	 fonològic	 són	

àrees	de	relativa	fortalesa	acadèmica	per	a	aquest	col·lectiu	(Antshel,	Fremont	&	Kates,	

2008;	 Swillen	 et	 al.,	 1999).	 Per	 altra	 banda,	 mostren	 dificultats	 en	 habilitats	
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matemàtiques,	 com	 resolució	 de	 problemes,	 raonament	matemàtic,	 càlcul	mental	 (De	

Smedt	et	al.,	2006)	i	comprensió	de	lectura	(Antshel	et	al.,	2014),	tot	i	rebre	recolzament	

educatiu	(Moss		et	al.	1999).	

	

Autors	com	Álvarez	et	al.	(2009)	afirmen	que	les	dificultats	del	llenguatge	freqüentment	

es	 converteixen	 en	 alteracions	 pragmàtiques	 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	comunicació	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	interpretació	del	to	de	la	veu,	l’expressió	facial	i	l’elecció	de	paraules	de	

l’interlocutor	(Murphy,	2004).	

	

Conèixer	les	característiques	de	llenguatge	que	acostumen	a	presentar	les	persones	amb	

la	síndrome	de	deleció	22q11	permetrà	avançar-se	a	les	dificultats,	iniciar	tractaments	

precoços	 i,	 així,	 aconseguir	 resultats	 òptims,	 tot	 millorant	 la	 qualitat	 de	 vida	 de	 la	

persona.	
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Mètode 

  

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

mostra	i	l’anàlisi	estadístic	poden	consultar-se	directament	a	l’article	corresponent.	

	

Estudi 1  

	

Sebastián-Lázaro	D,	Brun-Gasca	C,	Fornieles	A.	(2019).	Voz	y	habla	de	los	niños	

con	síndrome	de	deleción	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	mesos	i	13	anys	i	9	mesos	(9,4	±	3,5	anys)	amb	la	S22q11.		

	

Pel	que	fa	al	procediment,	primer	es	va	contactar	amb	l'hospital	públic	de	referència	per	

a	aquesta	síndrome,	l’Hospital	Vall	d'Hebron	de	Barcelona,	i	l'Associació	Catalana	de	la	

Síndrome	 22q11,	 amb	 seu	 a	 Barcelona.	 Aquestes	 dues	 entitats	 van	 contactar	 amb	 les	

famílies	 amb	 pacients	 amb	 la	 síndrome	 i	 els	 van	 enviar	 un	 escrit	 demanant	 la	 seva	

col·laboració.		

	

Els	criteris	d'inclusió	van	ser:	viure	a	Catalunya	i	tenir	diagnòstic	genètic	confirmat	de	

S22q11.	 Els	 criteris	 d'exclusió	 van	 ser:	 edat	 inferior	 a	 3	 anys,	 alteració	motora	 greu,	

pèrdua	auditiva	neurosensorial,	deficiència	visual	no	corregida	o	condicions	mèdiques	
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cròniques	 que	 requereixen	 hospitalitzacions	 freqüents.	 Es	 van	 excloure	 tres	

participants	pels	 següents	motius:	edat	 inferior	a	3	anys	 i	diagnòstic	d'autisme	 i/o	de	

quadre	psicòtic.	

	

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	

conèixer	dades	sobre	fites	de	desenvolupament	dels	infants	i	joves	i	del	seu	estat	en	el	

moment	de	l’avaluació.		

	

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	fonètic	i	fonològic	es	va	administrar	el	test	Evaluación	fonológica	del	

habla	infantil	(Bosch-Galceran,	2003)	o	Avaluació	del	desenvolupament	fonològic	en	nens	

catalanoparlants	 de	 3	 a	 7	 anys	 (Bosch-Galceran,	 1987),	 depenent	 de	 la	 llenguatge	

materna.	 Aquestes	 dues	 proves	 permeten	 comparar	 la	 producció	 de	 fonema	 dels	

participants	amb	els	que	hauria	de	dir	per	edat	cronològica.		

	

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

Weenink,	2019).	El	timbre	i	la	parla	es	va	avaluar	mitjançant	la	percepció	de	l'avaluador	

expert.	
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Estudis 2 i 3  

El	segon	estudi	es	troba	en	procés	de	revisió.	 

	

Sebastián-Lázaro	D,	Brun-Gasca	C,	Fornieles	A.	(2020).	El	lenguaje	de	los	niños	y	

los	jóvenes	con	síndrome	de	deleción	de	22q11.	Rev	Neurol,	71,	99-109	

doi:	10.33588/rn.7103.2020145	

 

La	 mostra	 va	 constar	 de	 30	 participants	 amb	 diagnòstic	 confirmat	 de	 la	 S22q11	

d’ambdós	sexes	(un	71%	d’homes)	i	d’entre	5	i	21	anys	i	11	mesos	d’edat	(12,14	±	4,20).	

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

		

Els	 criteris	 d’inclusió	 van	 ser:	 diagnòstic	 genètic	 confirmat	 de	 la	 S22q11	 amb	

microarrays	o	hibridació	fluorescent	in	situ,	viure	a	Espanya	i	tenir	el	català	i/o	el	castellà	

com	a	 llengua	materna.	Els	 criteris	d’exclusió	 van	 ser:	 tenir	discapacitat	motora	 greu,	

pèrdua	 auditiva	 neurosensorial,	 discapacitat	 visual	 no	 corregida	 i/o	 trastorns	 de	

l’espectre	de	l'autisme.	

	

Pel	 que	 fa	 al	 procediment,	 es	 va	 contactar	 amb	 l’Hospital	 de	 la	 Vall	 d’Hebrón	 de	

Barcelona,	 i	 amb	 les	cinc	associacions	de	 la	 síndrome	de	deleció	de	22q11	a	Espanya.	

Aquestes	 entitats	 van	 enviar	 una	 carta	 a	 les	 famílies	 explicant	 les	 característiques	 de	

l’estudi.		
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El	protocol	d’estudi	 va	 ser	 aprovat	pel	Comitè	d’Ètica	de	Recerca	Clínica	de	 l’Hospital	

Vall	 d’Hebrón,	 Barcelona,	 Espanya	 (Codi	 PR	 (AMI)	 233-2019).	 Les	 famílies	 que	 van	

acordar	col·laborar	van	signar	el	consentiment	informat.	

	

Per	 a	 l’estudi	 2	 es	 van	 realitzar	 enregistraments	 de	 veu	 amb	 l’objectiu	 de	 conèixer	 la	

freqüència	 fonamental,	 i	 la	 intensitat	mínima,	màxima	 i	 en	conversa	dels	participants.	

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

Weenink,	2019).	

	

D’altra	banda,	es	va	administrar	la	secció	sobre	els	òrgans	fonoarticulatoris	de	la	prova	

“Exploración	del	Lenguaje	Comprensivo	y	Expresivo”	(Zurita	et	al.,	2007)	per	tal	d’avaluar	

el	 seu	 estat	 anatòmic	 i	 pràxic.	 Per	 tal	 de	 valorar	 la	 discriminació	 fonològica	 es	 va	 fer	

servir	“L’exploració	del	 llenguatge	en	el	nen”	(Guixà	et	al.,	1999)	i	es	va	administrar	en	

català	 o	 castellà	 depenent	 de	 la	 llengua	materna	 del	 participant.	 El	 desenvolupament	

fonològic	 es	 va	 avaluar	 amb	 el	 test	 "Evaluación	 fonológica	 del	 habla	 infantil"	 (Bosch-

Galceran,	2003)	o	"Avaluació	del	desenvolupament	fonològic	en	nens	catalanoparlants	de	

3	 a	 7	 anys"	 (Bosch-Galceran,	 1987)	 depenent	 de	 la	 llengua	 materna	 de	 la	 persona	

avaluada.		

	

A	l’estudi	3	es	va	administrar	la	bateria	“Clinical	Evaluation	of	Language	Fundamentals	–	

4”,	en	la	seva	versió	espanyola	(Semel,	Wiig	i	Secord,	2006)	amb	l’objectiu	d’avaluar	les	

habilitats	lingüístiques	dels	participants	en	semàntica,	morfologia,	sintaxi	i	pragmàtica;	i	

el	test	de	fluïdesa	fonològica	verbal	(Yedall	et	al.,	1986;	i	Gaddes	&	Crockett,	1975).	Per	

obtenir	 dades	 sobre	 la	 pragmàtica	 es	 va	 aplicar	 la	 versió	 espanyola	 del	 qüestionari	

“Children's	Communication	Checklist”	per	a	pares	(Crespo-Eguílaz	et	al.,	2016).	
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L'anàlisi	estadística	del	segon	article	es	va	dur	a	terme	mitjançant	SPSS	23	(IBM	Corp,	

2013).	 Les	 variables	 quantitatives	 es	 van	 descriure	mitjançant	mitjanes	 i	 desviacions	

estàndards	 i	 les	 variables	 categòriques	 amb	 a	 freqüències	 (percentatges).	 També	 es	

vàren	realitzar	correlacions	de	Pearson	per	 tal	d'estudiar	 les	relacions	entre	variables	

quantitatives.	

	

L’anàlisi	estadística	del	tercer	article	es	va	dur	a	terme	fent	ús	de	la	versió	SPSS	26	(IBM	

Corp,	2019).	Es	va	realitzar	una	anàlisi	descriptiva	de	les	dades	sociodemogràfiques	i	de	

les	variables	de	la	mostra,	obtenint	la	mitjana	i	la	desviació	estàndard	per	a	les	variables	

quantitatives,	 i	 la	 freqüència	 i	 la	 prevalença	 per	 a	 les	 categòriques.	 Es	 van	 realitzar	

diagrames	de	caixa	per	comparar	puntuacions.	Les	mateixes	variables	es	van	analitzar	

segons	el	sexe,	utilitzant	proves	de	comparació	de	mitjanes,	i	es	va	realitzar	la	prova	χ²	

per	avaluar	relacions	entre	variables	categòriques.	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’Ètica	Professional	del	Col·legi	de	Logopedes	de	Catalunya,	els	

Drets	d’Arco	ni	la	Declaració	de	Hèlsinki	de	1975.	
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Resultats 

	

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

cadascun	dels	articles	corresponents,	a	continuació	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	l’esperable	per	sexe	i	edat.	Mentre	

que	 els	 subjectes	 masculins	 majors	 de	 12	 anys	 van	 mostrar	 una	 veu	 més	 aguda	 de	

l’esperable	 per	 sexe	 i	 edat.	 La	 intensitat	 en	 conversa	 espontània	 es	 trobava	 dins	 dels	

paràmetres	de	normalitat.	Els	 resultats	en	veu	projectada	 i	 cridada	van	mostrar	però,	

que	la	intensitat	estava	lligada	a	la	intenció	comunicativa,	ja	que	quan	s’afegia	intenció	

comunicativa	al	missatge	la	intensitat	disminuïa.	Les	alteracions	del	timbre	van	ser	molt	

freqüents.	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	patró	dels	nens	amb	desenvolupament	típic,	però	amb	un	inici	més	

tardà	i	amb	un	temps	de	consolidació	de	la	dicció	correcta	més	extens.	Els	 infants	van	

presentar	majors	dificultats	en	 la	producció	de	 fonemes	africats,	 fonemes	d’adquisició	

tardana,	ròtica	vibrant	i	grups	consonàntics.	Els	nens	i	nenes	de	menor	edat	empraven	
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l’oclusiva	 glotal	 per	 compensar	 les	 dificultats	 en	 la	 producció	 de	 consonants,	

majoritàriament,	orals;	però	el	seu	ús	disminuïa	notòriament	amb	posterioritat.			

 

Estudi 2  

Pel	que	fa	la	veu,	gairebé	la	meitat	de	subjectes	van	obtenir	una	freqüència	fonamental	

dins	dels	paràmetres	de	normalitat	i	la	resta	per	sobre.	Durant	l’avaluació,	en	conversa	

espontània,	 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’avaluació	la	intensitat	es	percep	disminuïda.	La	majoria	de	subjectes	van	

produir	una	[a]	sostinguda	a	intensitat	mínima	a	un	volum	inferior	del	previst	i	gairebé	

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

		

Un	nombre	elevat	de	subjectes	van	presentar	dificultats	en	 l'execució	d'algunes	de	 les	

pràxies,	 sobretot	 de	 llavis.	 Respecte	 a	 la	 discriminació	 auditiva,	 una	 desena	 part	 dels	

participants	 van	 presentar	 dificultats	 en	 la	 discriminació	 de	 fonemes	 amb	 un	 punt	 o	

mode	d’articulació	similars.	

		

Els	 infants	 menors	 de	 vuit	 anys	 van	 mostrar	 importants	 dificultats	 per	 a	 produir	

consonants	oclusives,	 fricatives,	africades,	 líquides	 i	grups	consonàntics.	A	grans	 trets,	

els	 subjectes	 van	mostrar	majors	 dificultats	 en	 la	 producció	 de	 fonemes	 d’adquisició	

tardana.	 La	majoria	 van	 emprar	 el	 so	 compensatori	 /ʔ/.	 Els	majors	 de	 vuit	 anys	 van	

presentar	dificultats	 puntuals	 i,	 en	 comparació	 amb	el	 grup	de	 subjectes	menors,	 van	

realitzar	 correctament	 la	 producció	 de	 fonemes	 d’adquisició	 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	ús	de	sons	compensatoris,	 sinó	

que	realitzaven	substitucions	o	omissions.	

	

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

logopèdic,	més	sons	de	la	parla	realitzaven	correctament.		

	

Estudi 3  

Gairebé	 la	 meitat	 dels	 participants	 van	 obtenir	 millors	 resultats	 estadísticament	

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	

memòria	es	trobaven	dins	l’interval	de	normalitat.	No	hi	havia	diferències	significatives	

entre	els	resultats	dels	diferents	ítems	en	funció	del	sexe	o	del	tipus	de	deleció	(familiar	

o	de	novo).	

	

Respecte	a	la	fluïdesa	semàntica,	poc	més	d’una	quarta	part	dels	subjectes	no	va	superar	

el	punt	de	 tall	establert.	En	quant	a	 la	 fluïdesa	 fonològica,	 la	majoria	dels	participants	

van	obtenir	puntuacions	per	sota	del	límit	de	l’esperable	per	edat	i	sexe.		

	

Pel	 que	 fa	 a	 l’estudi	 de	 la	 pragmàtica,	 els	 resultats	 van	 mostrar	 dificultats	 tant	 en	

pragmàtica	 com	 en	 relació	 social,	 mentre	 que	 el	 de	 rang	 d’interessos	 és	 trobava	

preservat.	L’anàlisi	de	correlacions	indica	que	els	subjectes	amb	millors	puntuacions	a	

l’índex	principal	del	llenguatge	presentaven	millors	habilitats	pragmàtiques.		
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Discussió 

		

Als	 articles	 es	 presenta	 una	 discussió	 detallada	 de	 cada	 estudi.	 En	 aquest	 apartat	

s’exposa	una	discussió	general	dels	aspectes	més	rellevants	dels	estudis	i	es	realitza	una	

valoració	de	les	limitacions	que	presenten.	

 

Discussió general dels aspectes més rellevants dels estudis  

S’ha	 assolit	 l’objectiu	 general	 de	 la	 tesi	 doctoral	 ja	 que	 s’ha	 definit	 el	 perfil	 lingüístic	

d’una	mostra	de	persones	amb	la	S22q11	que	viuen	a	Espanya.	Així	mateix,	s’han	assolit	

els	objectius	específics:	 s’han	perfilat	 les	 característiques	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’adquisició	 d’aquesta;	 i	 s’ha	 definit	 el	 perfil	 del	 llenguatge,	 incloent-hi	 els	 aspectes	

pragmàtics.  

	

Els	 resultats	 dels	 estudis	 mostren	 característiques	 típiques	 i	 específiques	 dels	

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

	

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	 l’esperable	per	 sexe	 i	

edat,	concordant	amb	l’afirmació	de	Márquez-A� vila	et	al.	(2012)	i	en	contraposició	amb	

Shprintzen	 i	 Golding-Kushner	 (2008).	 No	 obstant,	 aquests	 resultats	 podrien	 estar	

condicionats	 per	 l’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	l’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	l’adolescència	tardana	i	a	l’adultesa,	fet	que	es	confirma	en	el	segon	estudi.		

	

Tant	 al	 primer	 com	 al	 segon	 estudi	 la	 intensitat	 en	 conversa	 espontània,	 en	 general,	

durant	 el	 registre,	 es	 trobava	dins	 dels	 paràmetres	 de	normalitat,	 però	hi	 havia	 certa	

tendència	 a	 una	 intensitat	 disminuida	 quan	 els	 subjectes	 es	 comunicaven	 fora	 del	

context	d’avaluació.	Márquez-Àvila	et	al.	(2012)	assereixen	que	els	nens	amb	la	S22q11	

presenten	 una	 baixa	 intensitat	 de	 la	 veu.	 La	 hipofonia	 podria	 ser	 conseqüència	

d'aspectes	del	temperament	o	del	deficitari	suport	respiratori	que	solen	presentar,	com	

suggereixen	Solot	et	al.	(2001).	Una	de	les	característiques	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	 respiració	

mitjançant	la	teràpia	logopèdica	i	fisioteràpia	respiratòria,	així	com	aspectes	psicològics.	

	

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	 línia	 de	 l’afirmació	 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	adquisició	de	la	

parla	més	retardada	i,	posteriorment,	més	lenta,	però	seguint	el	desenvolupament	dels	

infants	amb	desenvolupament	típic.	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	 síndrome.	 Donen	 suport,	

però,	a	Barnett	i	Van	Bon	(2015)	i	Scherer,	D'Antonio	i	Kalbfleisch	(1999),	que	sostenen	

que	 les	 alteracions	 en	 l’articulació	 del	 discurs	 i	 la	 baixa	 intel·ligibilitat	 milloren	

significativament	amb	l’edat.	

	

En	el	primer	estudi,	els	nens	menors	de	6	anys	presentaven	problemes	en	l'articulació	

de	 múltiples	 sons,	 a	 excepció	 de	 les	 consonants	 nasals.	 Els	 més	 grans,	 tot	 i	 haver	

millorat	 notablement,	 continuaven	 mostrant	 dificultats	 en	 la	 producció	 de	 les	

consonants	 fricatives	 i	 africades,	 resultats	 en	 corcondancia	 amb	 els	 D'Antoni	 et	 al.	

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

	

Pel	 que	 fa	 a	 l’ús	 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	l’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	constància	de	l’ús	d’aquests	sons	compensatoris	

per	substituir	la	producció	d’altres	sons	durant	la	infància.		

	

Tal	i	com	es	va	hipotetitzar,	els	subjectes	van	obtenir,	generalment,	puntuacions	baixes	

en	totes	les	àrees	del	llenguatge,	coincidint	amb	els	resultats	de	Solot	et	al.	(2000),	que	

afirmen	 que	 la	 majoria	 dels	 subjectes	 en	 edat	 escolar	 amb	 la	 S22q11	 continuen	

presentant	 dificultats	 de	 sintaxi,	 vocabulari,	 conceptes,	 recerca	 de	 paraules	 i	

organització	del	discurs.	
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Vam	preveure	una	major	alteració	del	llenguatge	receptiu	vers	l’expressiu	i	els	resultats	

van	indicar	que	gairebé	la	meitat	presentaven	major	capacitat	en	 llenguatge	expressiu	

que	 en	 receptiu.	 Aquests	 resultats	 estan	 en	 línia	 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	comprèn	més	del	que	realment	entén.		

	

Les	 puntuacions	 obtingudes	 a	 les	 proves	 de	 fluència	 van	 ser	 més	 baixes	 del	 que	

s'esperava	per	edat	i	sexe,	sent	molt	més	destacable	la	davallada	en	fluència	fonològica	

que	en	fluència	semàntica.	Lajiness-O'Neill	et	al.	(2006)	conclouen	que	els	resultats	dels	

subjectes	amb	la	S22q11	són	significativament	més	baixos	que	els	dels	germans	sense	

deleció.	 Contràriament,	 Vicari	 et	 al.	 (2012)	 afirmen	 que	 la	 fluència	 es	 conserva	

preservada	 en	 subjectes	 amb	 la	 S22q11.	 Una	 baixa	 capacitat	 de	 fluència,	 sobretot	

semàntica,	pot	interferir	en	la	qualitat	de	les	converses	espontànies.		

	

Pel	 que	 fa	 a	 la	 l’escala	 de	 pragmàtica	 i	 relació	 social,	 el	 perfil	 dels	 subjectes	 amb	 la	

S22q11	és	similar	al	de	les	persones	amb	trastorn	de	comunicació	social	de	l’estudi	de	

Crespo	 et	 al.	 (2016).	 El	 DSM-V	 (American	 Psychiatric	 Association,	 2013)	 defineix	 el	

trastorn	 de	 la	 comunicació	 social	 com	 dificultats	 persistents	 en	 l’ús	 social	 de	 la	

comunicació	 verbal	 i	 no	 verbal.	 Respecte	 a	 l’escala	 de	 rang	 d'interessos,	 només	 hi	 ha	

diferències	 estadísticament	 significatives	 amb	 el	 grup	 amb	 trastorn	 de	 l'espectre	 de	

l'autisme.	Els	resultats	suggereixen	que	el	problema	de	base	podria	ser	les	dificultats	de	

llenguatge.	Així	doncs,	treballant	el	llenguatge	milloraria	la	pragmàtica.	No	obstant,	cal	

tenir	 en	 compte	 que	 la	 socialització	 no	 depèn	 únicament	 del	 llenguatge	 i,	 per	 tant,	

s’haurà	de	treballar	específicament	des	d’altres	vessants,	com	la	psicològica.		
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Aquestes	 troballes	 tenen	 rellevància	 en	 l'atenció	 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.	És	essencial	que	els	 logopedes	que	estan	en	contacte	

amb	subjectes	amb	la	S22q11	realitzin	avaluacions	precises	per	conèixer	les	dificultats	

individuals	 de	 cadascun	 d’ells	 i,	 així,	 puguin	 dur	 a	 terme	 tractaments	 individualitzats	

que	ofereixin	el	màxim	de	possibilitats	d’obtenir	resultats	el	més	exitosos	possibles.		
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amb	fins	docents.	
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El	segon	estudi	es	troba	en	procés	de	revisió.	 
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Limitacions   

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

metodològiques.		

	

La	 mostra	 dels	 articles	 és	 reduïda,	 motiu	 pel	 qual	 els	 resultats	 no	 són	 totalment	

generalitzables.	 No	 obstant,	 s’ha	 de	 tenir	 en	 compte	 que	 es	 tracta	 d’una	 malaltia	

minoritària.	 És	 imprescindible	 que	 es	 duguin	 a	 terme	 estudis	 amb	 mostres	 més	

extenses.			

		

Les	diferents	capacitats	cognitives	dels	subjectes	de	l’estudi,	així	com	la	seva	capacitat	

d’atenció	i	concentració,	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	freqüència	i	la	intensitat	fonamentals	

de	la	veu	en	els	nens,	adolescents	i	joves,	fet	que	fa	difícil	determinar	si	els	subjectes	del	

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

		

Respecte	a	la	parla,	s'ha	realitzat	una	comparació	dels	resultats	del	present	estudi,	que	

són	 en	 català	 i	 castellà,	 amb	 la	 investigació	 d’altres	 idiomes,	 majoritàriament	

angloparlants.	 Els	 resultats	 no	 són	 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	lingüístic	amb	la	major	exactitud	possible.		
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En	quant	al	llenguatge,	no	hi	ha	bateries	que	avaluïn	els	diferents	nivells	de	llenguatge	

en	català	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	traduïda	de	l’anglès	al	castellà	però	que	no	ha	estat	adaptada.		

		

Per	 altra	 banda,	 la	 pragmàtica	 ha	 estat	 avaluada	 únicament	 amb	 el	 qüestionari	

Children's	 Communication	 Checklist.	 Per	 poder	 precisar	 un	 perfil	 s’haurien	 de	

complementar	els	resultats	de	l’estudi	amb	els	d’altres	proves	i	mostres	espontànies.	

	

Tot	 i	 les	 limitacions	esmentades,	els	estudis	presentats	són	de	gran	rellevància,	 ja	que	

aporten	 informació,	 fins	ara	mai	publicada,	sobre	 la	veu,	 la	parla	 i	el	 llenguatge	de	 les	

persones	amb	la	S22q11	d’Espanya.	Són	un	bon	punt	de	partida	per	a	futurs	estudis	que	

hauran	d’aportar	més	coneixement.		
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Conclusions 
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Les	 conclusions	 es	 divideixen	 en	 tres	 apartats:	 conclusions	 sobre	 els	 resultats	 dels	

estudis,	aplicació	dels	resultats	en	el	camp	de	la	logopèdia,	i	futures	línies	d’investigació.			

 

Conclusions sobre els resultats dels estudis  

 

La	 investigació	 s’ha	 centrat	 en	 l’estudi	 de	 la	 veu,	 la	 parla	 i	 el	 llenguatge	 d’un	 grup	

d’infants	i	joves	amb	la	síndrome	de	deleció	22q11	(S22q11),	i	les	conclusiones	que	se	

n’extreuen	es	mostren	a	continuació.	

	

Pel	que	 fa	a	 la	veu,	els	participants	mostren	un	 to	diferent	a	 l’esperat	per	 sexe	 i	 edat,	

amb	una	tendència	a	ser	més	agut.	La	intensitat,	tot	i	estar	disminuida,	es	troba	dins	dels	

paràmetres	de	normalitat.	Està	lligada	a	la	intenció	comunicativa	i,	tot	i	que	són	capaços	

d’augmentar	el	volum	quan	se’ls	demana	una	emissió	a	alta	intensitat,	tendeixen	a	fer	ús	

d’una	 intensitat	 més	 baixa,	 probablement	 per	 motius	 de	 poca	 capacitat	 respiratòria,	

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	respiració	i	projecció	vocal,	sinó	que	també	s’ha	de	fer	incís	en	la	

coordinació	 fonorespiratòria	 i	 el	 treball,	 per	 part	 d’altres	 professionals,	 d’aspectes	

relacionats	amb	les	habilitats	socials.	

	

Les	 alteracions	 del	 timbre	 són	 molt	 freqüents,	 sent	 les	 més	 destacables,	 per	 la	 seva	

prevalença,	la	hipernasalitat	i	la	ronquera.	En	aquesta	característica	torna	a	ser	de	nou	

de	gran	rellevància	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	 precís	 intervenir	 quirúrgicament	 una	 alteració	 anatòmica	 del	 vel	 del	

paladar,	és	imprescindible	realitzar	intervenció	logopèdica	tant	en	el	preoperatori	com	

el	postoperatori.		

	

Els	participants	avaluats	mostren	un	desenvolupament	de	la	parla	que	segueix	el	patró	

del	dels	infants	amb	desenvolupament	típic,	però	amb	un	inici	més	tardà	i	un	temps	de	

consolidació	de	la	dicció	correcta	més	extens.	Mostren	majors	dificultats	en	l’assoliment	

i	la	producció	de	fonemes	d’adquisició	tardana,	com	són	les	africades,	la	ròtica	vibrant	i	

els	 grups	 consonàntics	 R.	 Els	 infants	 de	 menor	 edat	 empren	 l’oclusiva	 glotal	 (ʔ)	 per	

substituir	sons	consonàntics	orals.	

 

Quant	al	 llenguatge,	els	resultats	mostren	dificultats	en	totes	 les	àrees.	Destaca	el	baix	

nivell	que	presenten	en	fluïdesa	semàntica.	En	una	conversa	és	imprescindible	mantenir	

un	flux	constant	d’interacció,	i	aquesta	es	pot	veure	interrompuda	si	hi	ha	una	dificultat	

notòria	 per	 accedir	 a	 la	 paraula	 que	 es	 vol	 expressar.	 Les	 dificultats	 en	 pragmàtica	 i	

relació	social	han	de	ser	treballades	des	de	dues	vessants:	per	una	banda,	la	logopèdica	

per	tal	de	millorar	el	llenguatge	i	que	aquest	el	permeti	expressar-se	amb	fluïdesa	i;	per	

un	altra,	la	psicològica,	la	qual	ha	de	proporcionar	eines	per	millorar	la	relació	social.	

	

Conèixer	el	diagnòstic	de	la	S22q11	de	forma	primerenca	permetrà	realitzar	estimulació	

de	 la	 parla	 i	 del	 llenguatge	 des	 de	 la	 primera	 infància	 amb	 l’objectiu	 d’acompanyar	 a	

l’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	ús	de	mètodes	alternatius	de	comunicació,	

que	permetran	a	l’infant	expressar	necessitats	i	desitjos.		
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És	 imprescindible	 realitzar	 més	 investigacions	 sobre	 aquesta	 temàtica	 per	 tal	

d’aprofundir	en	el	coneixement	del	perfil	lingüístic	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	

logopèdia	 per	 poder	 realitzar	 una	 avaluació	 inicial	 i	 una	 estimulació	 el	 més	 aviat	

possible.	

	

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

la	S22q11	i	altres	malalties	minoritàries	és	un	repte	per	a	la	societat	actual.	
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Aplicació dels resultats a la logopèdia  

 	

És	 fonamental	 que	 els/les	 logopedes	 que	 estiguin	 en	 contacte	 amb	 persones	 amb	 la	

S22q11	 realitzin	 avaluacions	 logopèdiques	 precises	 i	 acurades	 amb	 l’objectiu	 de	

conèixer	 les	dificultats	 específiques	de	 cada	 subjecte.	 L’ús	de	múltiples	mesures	 en	 la	

pràctica,	incloent	proves	estandarditzades,	informes	dels	pares	i	mostres	de	llenguatge	

espontani	permetrà	definir	un	perfil	lingüístic	individualitzat.	Només	d’aquesta	manera	

es	pot	dur	a	terme	un	tractament	individualitzat	i	eficient.		

		

La	millora	 de	 les	 habilitats	 lingüístiques,	 al	 seu	 torn,	 repercutirà	 positivament	 en	 les	

habilitats	socials,	permetent	una	interacció	social	més	fluida.	En	addició,	les	alteracions	

del	 llenguatge	 poden	 contribuir	 a	 dificultats	 en	 l’àmbit	 escolar	 i	 poden	 augmentar	

encara	 més	 el	 risc	 de	 problemes	 socials	 i	 emocionals	 i,	 a	 llarg	 termini,	 de	 trastorns	

psiquiàtrics	(Del	Dotto	et	al.,	1991).		

		

Les	 persones	 amb	 la	 S22q11	 han	 de	 ser	 tractades	 per	 un	 equip	 multidisciplinari	 de	

professionals,	 ja	 que	 les	 afectacions	 són	 múltiples	 i	 de	 diferents	 àmbits.	 És	

imprescindible	que	es	dugui	a	terme	una	coordinació	i	un	seguiment	eficaç.	

		

Aquesta	tesi	pretén	ser	una	guia	per	als	logopedes	que	tracten	infants	amb	la	síndrome.	

Els	coneixements	que	s’aporten	els	permetrà	conèixer	quin	és	el	perfil	que	acostumen	a	

presentar	 i	 serà	 un	 punt	 de	 partida	 per	 iniciar	 una	 avaluació	 individualitzada	 i	

complerta.		
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Futures línies d’investigació	

	

Seria	convenient	que	es	realitzessin	estudis	amb	mostres	de	participants	més	àmplies	

per	 reafirmar	 aquestes	 troballes	 preliminars.	 També	 caldria	 elaborar	 estudis	

longitudinals	per	conèixer	l’evolució	de	cada	subjecte.	

		

Seria	interessant	administrar	diferents	proves	que	avaluïn	aspectes	similars,	ja	que	els	

resultats	 poden	 diferir	 segons	 el	 mètode	 d’avaluació.	 A	 més	 a	 més,	 si	 s’analitzen	

exhaustivament	 els	 resultats,	 es	 podria	 obtenir	 informació	 sobre	 les	 dificultats	

específiques	d’aquest	grup.		

	

En	estudis	futurs,	a	l’hora	d’avaluar	el	perfil	de	llenguatge	d’aquest	col·lectiu,	es	podrien	

incloure	 característiques	 cognitives	 i	 la	 psicopatologia	 dels	 subjectes	 per	 establir	 la	

relació	entre	els	diferents	aspectes.	

		

Es	podria	realitzar	una	anàlisi	de	veu,	parla,	 llenguatge	i	comunicació	d’una	mostra	de	

nens	i	adults	amb	la	S22q11	i	comparar-ho	amb	altres	perfils	(discapacitat	intel·lectual	

idiopàtica	i/o	altres	síndromes	genètics).	D’aquesta	manera,	es	podrien	diferenciar	amb	

exactitud	els	diferents	perfils	lingüístics	i	dur	a	terme	tractaments	específics.	
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