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Ataxias
Espinocerebelosas

GLOSARIO

Enfermedades neurodegenerativas con patrén de herencia
autosomico dominante, caracterizados por pérdida del
equilibrio y coordinacion motoras, se clasifican de acuerdo al
analisis genético molecular.

Ataxia Sindrome neurodegenerativo con ataxia cerebelosa
Espinocerebelosa | progresiva y degeneracion retiniana con herencia autosémica
tipo 7 dominante con una distribucion geografica global.
La proteina compuesta por 892 aminoacidos y se han
ATXN7 identificado cuatro genes paralogos a ATXN7 en el genoma
humano, que son denominados SCA7 o ATXN7, SCA7-LA1,
SCA7-L2, SCA7-L3, que codifican para Ataxina 7, Ataxina 7-
L1, Ataxina 7-L2, Ataxina 7-L3, respectivamente.
Ordenacién lineal de DNA y proteinas (cromatina), es decir,
Cromosoma o
es una ordenacion lineal de genes.
Acto neuromotor, que permite la realizacion de los sonidos
Habla . , .
por medio de los érganos fonoarticulares.
Perturbaciones del habla causadas por paralisis, debilidad o
incoordinacion de la musculatura del habla de origen
Disartria neurolégico que ocasiona trastorno motor sobre la

respiracion, fonacion, resonancia, articulacioén de la palabra y
prosodia.

Disartria espastica

Alteracién motora del habla producida por dafo bilateral de la
via corticonuclear y/o corticoespinal.

Disartria ataxica

Alteracién motora del habla que esta asociada a un dano de
los circuitos del control cerebeloso de la motricidad.

Disartria Flacida

Alteracién motora del habla secundario a compromiso de la
motoneurona inferior de los nervios craneales V, VII, IX, X'y
Xll. Esto ocurre como consecuencia de alteraciones a nivel
del nucleo motor, sus axones o la placa neuromuscular.

Disdiadococinecia

Incapacidad para realizar rapidamente movimientos

alternantes, causada por lesion cerebelosa.

Dismetria

Ejecucion de los movimientos, sin medida en el tiempo ni en
el espacio (con excesiva brusquedad, rapidez o amplitud).
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Resonancia

Proceso motor basico del habla por el cual se amplifica en
forma selectiva el tono vocal. Los resonadores son la faringe,
la cavidad oral y la cavidad nasal. Un sujeto con paralisis del
velo del paladar producira un habla hipernasal.

Fonacion

Proceso motor basico del habla por el cual se producen
sonidos a través de la vibracidén de las cuerdas vocales en la
laringe, excepto para las consonantes afonas. Se genera un
tono fundamental. El resultado de este proceso es conocido
como voz.

Respiracion

Proceso motor basico del habla que implica la materia prima
para el habla. Los musculos espiratorios producen la
exhalacion de la corriente de aire, que provoca la vibracion de
las cuerdas vocales de la laringe en aduccion y generando la
fonacion.

Prosodia

Proceso motor basico del habla que corresponde a los
aspectos melddicos que sehalan sus caracteristicas
linguisticas y emocionales. Incluyen patrones de acentuacion,
entonacion y ritmo.

Articulacion

Proceso motor basico del habla que tiene por finalidad
modificar el sonido generado por la laringe a través de
impedancias producidas por los diferentes articuladores.
Existen articuladores fijos, como el paladar duro y otros
moviles, como la lengua.

Terapia

Elemento sufijal de origen griego que entra en la formacion
de nombres femeninos con el significado de ‘tratamiento’,
‘cuidado’, ‘curacion’. Es la parte de la medicina que se ocupa
del tratamiento de las enfermedades.
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1. INTRODUCCION

1.1 Ataxias Espinocerebelosas

Las Ataxias Espinocerebelosas (SCA, spinocerebellar ataxia por sus siglas en inglés)
son un grupo, clinico y genéticamente, heterogéneo de enfermedades cerebelosas
progresivas que incluyen hasta 17 tipos de Ataxia Espinocerebelosa de herencia

autosémica dominante y 5 tipos de transmisién autosémica recesiva "%l

La edad de comienzo y la sintomatologia varia segun el tipo de ataxia espinocerebelosa,
tipicamente es entre los 30 y los 50 afios de edad y hay limitacion de la expectativa de vida,
a lo largo de un periodo de entre 6 y 29 afios. "® Los pacientes que presentan algtn tipo
de SCA, se distinguen clinicamente por la presencia de marcha ataxica, disartria
cerebelosa, dismetria, disdiadococinecia, temblor postural, entre otras manifestaciones
cerebelosas. En algunos tipos se pueden distinguir expresiones extracerebelares como es
un trastorno cognitivo, signos piramidales y extrapiramidales, oftalmoplejia, patologia del
suefo, fatiga, retinopatia, entre otros, los cuales pueden ser caracteristicas de cada tipo
especifico. ! La progresion de la enfermedad compromete la capacidad funcional del
paciente, limitando su autonomia y calidad de vida, requiriendo el soporte de algun cuidador

para realizar las actividades basicas de la vida diaria. " ?

La prevalencia mundial se estima en 5-7 casos por cada 100 000 personas "

sin embargo,
la incidencia varia dependiendo del tipo de ataxia, e incluso debido a los fendbmenos
genético - poblacionales que se presentan en ciertas regiones geograficas. A pesar de no
contar con pruebas moleculares a lo largo de todos los continentes, de acuerdo a los datos
reportados a nivel mundial se estima que la SCA3, SCA1, SCA2, SCA6 y SCA7 son los

tipos mas comunes a nivel mundial. ©!

A partir de 1993, cuando se descubri6 la etiologia molecular del primer tipo de SCA29, el
gen causante de la enfermedad ha sido identificado en al menos 21 subtipos de SCA:
SCA1-SCA3, SCA5-SCAS8, SCA10-SCA15/16, SCA17, SCA18, SCA23, SCA27, SCA28,
SCA31, SCA36 y DRPL, lo cual ha permitido establecer una mejor correlacién fenotipo-
genotipo. Por lo tanto, en la actualidad la clasificacion esta basada en el analisis genético-

molecular. [

11
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De acuerdo al tipo de mutacién, actualmente hay tres categorias principales de SCA:
causadas por expansiones de repeticiones CAG en regiones codificantes, causadas por
expansiones de repeticiones en regiones no codificantes y causadas por mutaciones
convencionales!”; dentro de la primera categoria encontramos a la ataxia espinocerebelosa
tipo 7 (SCAT).

CAG/polyglutamine expansions
3 36 49 88
DRPLA [ Norma repeat range
8 39 41 83 [ Intermediate repeat range
1 :
SCAL Pethologicel—*expended"—epeat range
14 32 34 77
SCA2
12 40 62 86
SCA3 I N
4 1821 30
SCA6 [T
7 18 38 >200

SCA7 Iy e Missense mutations
25 4345 63
SCA17 — — SCA14  PKCy

SCA? FGF14

Number of CAG repeats/glutamine residues

7 28 66 78 10 22 550 4500
sca2 [ scao [ .
CAG repeats ATTCT repeats 16 91 107 250 800
SCAS
CTG repeats

Non-coding repeat expanslons

Figura 1. Genética del SCA. Repeticion CAG expansiones en el marco de lectura abierto (ORF) se
distinguen de las expansiones de repeticion en las regiones de los respectivos genes no codificantes.
Las mutaciones puntuales se han encontrado en las ataxias cerebelosas dominantes, el

establecimiento de un nuevo tipo de mutacion para el SCA. g

12
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1.1.1 Ataxia espinocerebelosa tipo 7 (SCA7)

1.1.1.1 Definicion

La ataxia espinocerebelosa tipo 7 (SCA7, spinocerebellar ataxia type 7, por sus siglas en
inglés) es un trastorno genético caracterizado por la degeneracion del cerebelo, tronco
cerebral, y la retina. ' Las células mas afectadas son las complejas neuronas de Purkinje
del cerebelo, las cuales estan rodeadas por las células gliales de Bergmann. [''La edad de
inicio varia entre los 6 meses y los 60 afios de edad. Se detecta generalmente en pacientes
adultos con una historia familiar consistente con herencia autosémica dominante, la cual es
transmitida de una generacion a la otra sin saltarse una generacion. Cada hijo de un padre

con SCAT tiene el 50% de probabilidades de heredar el gen que la causa "% "% 3

1.1.1.2 Epidemiologia

La SCA7 tiene una prevalencia global de poco menos de 1:100,000 habitantes vy
corresponde al 2% aproximadamente de todas las ataxias espinocerebelosas de herencia
autosémicas dominantes. Esta entidad tiene regiones con aumento de la prevalencia,
especificamente en occidente; paises como Brasil y México destacan por contar con

diversos casos familiares debido probablemente a un efecto fundador de origen Europeo.
[14,15]

Con la finalidad de impulsar el estudio clinico y genético de las SCA en nuestro pais, en el
Instituto Nacional de Rehabilitacion Luis Guillermo Ibarra Ibarra (INR LGIl) se dio a la tarea
de implementar un diagnéstico molecular eficaz y rutinario para las Ataxias
Espinocerebelosas autosémico dominantes tipos 1, 2, 3, 6 y 7, (las ataxias mas comunes a

nivel mundial). 1"®

Una vez establecido el diagnéstico molecular para las diferentes SCA, se iniciaron estudios
para determinar su frecuencia en diferentes regiones del pais. De manera interesante, se
identificé que la regién central del estado de Veracruz presenta una alta incidencia de SCA7.
Los portadores se concentran en 5 diferentes comunidades que cubren un area de

aproximadamente 1,400 Km2. (Figura 2) ['""®

13
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= r Central region of Veracruz State

Figura 2. Origen geografico de los portadores con SCA7, dentro del estado de Veracruz.

=
B,

‘Yuzamapan

Tlaltetela

et

[18]

De manera particular la comunidad de Tlaltetela presenta una prevalencia de
817.14/100,000 habitantes, y la de Tuzamapan una prevalencia de 161.2/100,000

habitantes; datos que las sitian como las poblaciones con mayor incidencia de SCA7 a

nivel mundial (Tabla 1). El hallazgo de una poblacién con alta incidencia de SCA7, una

patologia poco descrita a nivel mundial, abre perspectivas interesantes para su estudio en

nuestro pais. "%

Tabla 1. Distribucion de portadores con SCA?7 y la tasa de prevalencia en el Estado de Veracruz.

[18]

Comunidad Habitantes Portadores de SCA7 Tasa de prevalencia
Xalapa 457,928 3 0.66
Tlaltetela 4,528 36 817.14
Tuzamapan 6,824 11 161.2
Cosautlan 4,429 4 90.31
Total 473,709 55 10.63

14
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1.1.1.3 Fisiopatologia y bases genéticas

La SCA7 es un trastorno que pertenece al grupo de las enfermedades causadas por
expansion de repetidos CAG o poliglutaminicas del gen ATXN7 localizado en el cromosoma
3 p12-p21.1, que codifica para la proteina Ataxina 7, la cual produce una restriccion en el
tejido neuronal. Los individuos sanos presentan dos formas alélicas del gen, una por

cromosoma, conteniendo cada una entre 10 y 34 repeticiones CAG. 2%2"!

Los individuos que heredan una copia del gen ATXN7 con un numero mas elevado de 37
repeticiones del trinucledtido CAG presentan una proteina anormal rica en glutaminas.
Cuando esto ocurre se activan los procesos de muerte celular en un grupo especifico de
neuronas, incluyendo las células de Purkinje de la corteza cerebelosa, las neuronas de las
olivas inferiores del tronco cerebral y los fotoreceptores de la retina. EI complejo olivar
inferior es la localizacion donde la pérdida neuronal es la mas grave y las inclusiones mas
frecuentes. ?*%! E| grado de degeneracion se relaciona con el tamario de la expansion

poliglutaminica y se expresa fenotipicamente por alteraciones motoras y cognitivas. %

1.1.1.4 Manifestaciones clinicas

Las manifestaciones clinicas comprenden signos y sintomas como la ataxia cerebelosa
progresiva, dismetria, disdiadococinecia, disartria, disfagia, pérdida del control motor,
signos piramidales o extrapiramidales, pérdida de la sensibilidad profunda, deterioro
cognitivo, y como caracteristica principal la disminucién de la agudeza visual progresando

hasta la ceguera. ['%'22°

Las alteraciones de la visidén de colores y de la agudeza visual son los signos iniciales de la
enfermedad y se presentan al final de la adolescencia o al comienzo de los 20 afos, pero

a medida que avanza la enfermedad también surgen cambios maculares en el fondo de ojo.
[26]

La intensidad de los signos clinicos varia desde un cuadro esencialmente asintomatico,
pasando por un cuadro leve de comienzo tardio, hasta la enfermedad grave y agresiva en

nifios, con evolucién rapida ¥,

15
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La anticipacion genética es una propiedad clave de esta enfermedad, la cual se refiere a la
aparicion mas temprana de los sintomas y curso de la enfermedad mas severa en

generaciones sucesivas entre los miembros de una familia afectada. 22°!

Las manifestaciones neuroldgicas y la duracién de la enfermedad varian de acuerdo al
numero de las repeticiones antes mencionadas; a mayor numero, el comienzo de la

enfermedad es mas temprano y la evolucién mas rapida. [

Se ha reportado que los pacientes con SCA presentan alteraciones en el habla y voz,
encontrandose alteraciones en los analisis acusticos y medidas perceptuales. Sin embargo,
no hay una evaluacion completa en pacientes con SCA7, ya que los estudios realizados
han evaluado un limitado numero de pacientes y sélo consideran en conjunto a los

diferentes tipos de SCA comola 2, 3,7y 8.

Estos estudios sugieren de manera indirecta que la percepcion de las alteraciones se debe
a alteraciones en la articulacién del habla, encontrando imprecision en las consonantes y
vocales, monotonia, intervalos prolongados, patrones estereotipados de entonacion y
frases cortas. Ademas de que se encuentra disfonia, caracterizado por timbres tenso-

estrangulados y crujido glético. *”!

El habla en los pacientes estudiados con SCA refleja las caracteristicas tipicas de la

disartria ataxica, pero sin tipificar los subtipos y la comparacion entre cada uno de ellos.®"

Por todo lo anteriormente mencionado, Gémez-Coello y colaboradores, en el 2015
realizaron un estudio en las comunidades de Tlaltetela, Cosautlan y Tuzamapan del estado
de Veracruz de junio del 2013 a octubre del 2014; donde se analizaron 33 pacientes con
diagnéstico molecular de SCA7 reclutados a partir de 8 diferentes familias que comprenden
estas comunidades, de los cuales 18 fueron hombres y 15 mujeres, el rango de edad de los
individuos analizados se presentd entre los 20 y los 87 afios de edad, con una media de
edad de 47.09 afios. *4

Se dividieron a los pacientes en dos grupos, los de inicio tardio de la enfermedad que
presentan <46 tripletes, y en el segundo grupo los pacientes con >46 tripletes, que

presentan inicio temprano de la enfermedad. En el grupo de inicio tardio la edad promedio

16
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fue de 55 afios, con una media de tripletes repetidos de 41.86, mientras que en el grupo de
inicio temprano de la enfermedad el promedio de edad fue de 29.54, con una media de 52
tripletes repetidos CAG. El grupo control fue pareado por edad y sexo con media de edad

de 46.21 afios, presentando un promedio de 10.63 tripletes CAG.

A partir del estudio clinico los pacientes presentaron afectaciones cerebelosas
caracterizadas por marcha ataxica, disartria, tremor intencional, dismetria,
disdiadococinecias, hiperreflexia y déficit visual. Otros signos caracteristicos fue la
presencia de movimientos sacadicos enlentecidos (97%), cambios maculares (91%),
oftalmoplejia (64%), signo de Hoffmann (48%) y signo de Babinski (45%).

Con respecto al patron disartrico, se establecio el diagnostico de disartria en el 84% de los
pacientes con diagnostico molecular de SCA7, de los cuales el 54% era espastica, 38%

ataxica y 5% flacida. *?

Tabla 2. Diagndstico de disartria en pacientes con SCA7. Se muestran los porcentajes de los

pacientes que presentaron disartria, ademas de incluir los subtipos diagnosticados. [32]

Espastica Ataxica Flacida

Sindrome disartrico 84% 57% 38% 5%

Sin Sindrome disartrico 16%

1.2 Alteraciones motoras del habla en la SCA7

El habla es una de las conductas mas complejas desarrolladas por los seres humanos. Es
un acto neuromotor, que permite la realizacion de los sonidos por medio de los 6rganos
fonoarticulares. Desde el punto de vista clinico, el sistema de integracién motora del cerebro
relacionado con el habla consta de tres subsistemas motores principales: el sistema

piramidal, extrapiramidal y cerebeloso. 33404l
Los procesos motores basicos implicados en este proceso son la respiracion, la fonacion,

la resonancia, la articulacién (labios, lengua, mandibula) y la prosodia. En una disartria

todos, o sélo algunos de los procesos, pueden estar afectados en grado variable.

17
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Darley, Aronson y Brown definieron a la disartria como perturbaciones del habla causadas
por paralisis, debilidad o incoordinacion de la musculatura del habla de origen neurolégico
que ocasiona trastorno motor sobre la respiracion, fonacion, resonancia, articulacién de la
palabra y prosodia. *® Por su parte Prater la define como alteraciones de la inervacion
motora de los musculos del mecanismo vocal que se caracterizan por trastornos de la
articulacion, la fonacion, la resonancia y la respiracion que traen como consecuencia
anormalidades neuromusculares como trastornos de la fuerza muscular, o del tono o de

excesivos movimientos involuntarios. % 3!

Con base al estudio realizado por Gomez-Coello y colaboradores en el 2015, y en el cual
esta esta primordialmente apoyado este estudio, se establecio el diagndstico de disartria
en el 84% de los pacientes con diagndstico molecular de SCA7, de los cuales el 54% era

espastica, 38% ataxica y 5% flacida. *%

2
-

8
£

2 = ESPASTICA
el

£ = ATAXICA
=]

- ﬂ rAcpA
= 84%

0% 50% 100%

Porcentaje

Figura 3. Porcentaje de pacientes con diagnostico de disartria en pacientes con SCA7. (301

La forma en la que se determiné el diagndstico de la disartria fue en base a las alteraciones
de la articulacion, resonancia, prosodia, ritmo y respiracion. En la hipotesis que se
establecid en este estudio, se penso que, por la patologia de base de la SCA7, la disartria
mas comun que se encontraria en estos pacientes seria la ataxica, sin embargo se observé

que la que predominé fue la espastica.
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Se concluyé que esto se podria explicar por el tiempo de evolucion de los pacientes v,
probablemente por el numero de tripletes de cada uno de ellos, que en la literatura se ha

descrito que existe una correlacion directamente proporcional al dafio clinico.

Asimismo se menciona que dentro de los diferentes tipos de SCA, la SCA7 muestra un alto
grado de espasticidad muscular, lo que pareciera ser un signo caracteristico de la
enfermedad; aunado a esto, se sabe que el dano de la SCA7 no se limita a cerebelo, ya
que la proteina con mas de 40 glutaminas que se produce activa los procesos de muerte
celular tanto como en las células de Purkinje de la corteza cerebelosa como en las neuronas
de las olivas inferiores del tronco cerebral; lo que podria explicar por qué estos pacientes

presentan este tipo de disartria. 2!

En base a este estudio se decidio esta linea de investigacion, que se enfoca a las disartrias

espastica, ataxica y flacida descritas en la tabla 4.
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Tabla 3. Tipos de disartria reportados en la SCA7

(33,37, 38]

Disartria Espastica (Disartria pseudobulbar)

Disartria Ataxica

Disartria Flacida (Disartria bulbar)

Etiologia

Eventos vasculares cerebrales, traumatismos craneoencefalicos, infecciones,
enfermedades degenerativas, enfermedades metabdlico-tdxicas o inflamatorias,
enfermedades desmielinizantes, enfermedades inflamatorias.

Enfermedades degenerativas (Ataxia de Friedrich, atrofia
olivopontocerebelosa y Esclerosis Mdltiple), evento
vascular cerebral, traumas, tumores, alcoholismo y
neurotoxicidad por farmacos (tegretol, litio, valium).
Encefalitis, cdncer de pulmoén, hipotiroidismo grave.

Enfermedades degenerativas, inflamatorias, toxicas, metabdlicas,
neoplasicas, traumaticas y vasculares.

Sitio de lesion

Lesiones a nivel del sistema nervioso central que afecta de forma bilateral las
vias de la neurona motora superior, en la via de activacion directa (tracto
corticobulbar y corticoespinal) y en la via indirecta (extrapiramidal).

Anormalidades del cerebelo y las funciones del circuito de
control de este mismo.

Lesiones en los cuerpos celulares, axones, o unién neuromuscular de
las neuronas motoras inferiores que suministran la musculatura del
habla. Estos incluyen con mas frecuencia a los pares craneales: V,

VII, X, Xl o los nervios espinales cervicales y toracicas que inervan el

diafragma y otros musculos respiratorios.
(Tabla 6)

Caracteristicas
clinicas

Debilidad, pérdida de movimientos especificos, espasticidad, hiperreflexia y
presencia de reflejos patolégicos (signo de Babinski)
(Tabla 5).

Ataxia, titubeo (temblor del cuerpo o cabeza), nistagmo,
hipotonia, dismetrias, disdiadococinesias y alteraciones
cognitivas.

Afeccion de los movimientos voluntarios, automaticos y reflejos. La
debilidad, hipotonia y disminucion de los reflejos seran las
caracteristicas primarias de dicha pardlisis. La atrofia, fasciculaciones
y fibrilaciones cominmente podran acompafarla. El rapido
debilitamiento con el uso y la recuperacion con el reposo son
caracteristicas distintivas.

Musculatura

Alteracion grave de la amplitud y tasa de movimientos acompafado de debilidad,
hipertonia e hiperreflexia. Los labios se mueven lentamente y la amplitud de

Trastornos de la fuerza, extension, duracion, velocidad,
frecuencia y direccion de los musculos del habla;

Tono muscular hipoténico, los musculos estan debilitados. Dificultad
para fruncir los labios o para elevar las comisuras de los labios al

oral movimientos es limitado; el reflejo nauseoso se encuentra disminuido asi como existiendo un tono hipoténico acompafado de intentar sonreir. A la exploracion fisica se observa debilidad o
el movimiento del paladar. disdiadococinesias y temblor de intencién o cinético. inmovilidad del paladar, con reflejo nauseoso reducido o ausente.
Tensa, estrangulada y aspera. Se afecta la variacién del tono (monotonia) e Ronca o aspirada con dureza vocal, asimismo se vuelve Lesion de una cuerda vocal en aduccién: voz ronca y con sonoridad
Voz intensidad. Se presentan interrupciones intermitentes. monoétona con tendencia hacia los agudos y variaciones en reducida. Lesién de una cuerda vocal en abduccién: menos sonoridad
la intensidad. y mas jadeo. Lesion de ambas cuerdas vocales: voz jadeante, con
estridor inspiratorio y frases anormales cortas.
Resonancia Hiperrinofonia. Sin alteraciones. Hipernasalidad con emision nasal de aire.

Articulacion

Lenta, laboriosa e imprecisa, con distorsién de vocales y consonantes. Aumento
en el tiempo empleado para la produccion y lentitud de transicion de fonemas.

Acento prosédico monétono y excesivo, tendencia a poner
énfasis vocal excesivo en pauta hablada lenta y mesurada.
Se torna lenta, imprecisa e irregular, con poca definicion
consonantica y distorsién vocalica.

Lenta, laboriosa e imprecisa, con una disminucién del alcance de los
movimientos. Deficiencia para la emisién de consonantes que sera de
moderada a grave; resultando afectadas las explosivas y las fricativas.

Prosodia

Realiza frases cortas, con acentuacion silabica uniforme o excesiva para todas
las silabas de una palabra. Habra también reduccién del acento prosédico

Prolongacién anormal de fonemas e intervalos entre
sonidos y palabras, acentuacion silabica excesiva, brotes
de sonoridad y cambio de tono, asi como alteracién en la

modulacién y entonacion.

Monétona, lenta y sin inflexiones; el paciente se limitara a realizar su
didlogo en frases cortas.

Respiracion

Reduccion del volumen inspiratorio y espiratorio, de la capacidad vital y del
consumo respiratorio. Las inhalaciones se tornan superficiales, con poco control
exhalatorio y respiraciones lentas.

Las respiraciones son rapidas con irregulares patrones
forzados subitos. Hay poco control exhalatorio con
inhalaciones superficiales

La capacidad vital se encuentra reducida, las respiraciones son lentas
con inhalaciones superficiales y presencia de estridor durante estas;
se evidencia un pobre control exhalatorio y una presién disminuida,

asi como movimientos anormales de la pared toracica.

Deglucion

Reduccién en vigor y sensacion de los labios, lengua y mandibula.

La etapa oral es mas lenta, con retraso en la respuesta deglutoria, peristaltismo
faringeo deficiente, penetracion laringea en alimentos semisélidos y liquidos,
insuficiencia en la elevacion y cierre laringeo, asi como disfuncién cricofaringea.
La disfagia puede ser grave y el babeo perceptible. En casos leves, se pueden
alterar inconscientemente las pautas alimentarias, comenzando a comer mas
despacio y con mas cuidado, a la vez que niega tener dificultades.

Secundario a una relajaciéon incompleta y tardia del esfinter
cricofaringeo. Ante la realizacién de una evaluacioén fibroendoscépica
de la deglucion se podra encontrar aspiracion del alimento, asi como

estasis de este en los senos piriformes.
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Tabla 4. Disartria espastica: signos de lesiones de la neurona motora superior en sus vias de

activacion directa e indirecta &)

Dafio a:
La via de activacion directa La via de activacion indirecta
(tracto piramidal) (tracto extrapiramidal)
» Pérdida de movimientos finos = Tono muscular aumentado
» Hipotonia = Espasticidad
» Debilidad = Clonus
= Ausencia de reflejos abdominales = Postura decorticacion y descerebracion
= Signo de Babinski = Reflejos de estiramiento hiperactivos
= Hiporreflexia » Reflejo nauseoso hiperactivo

Tabla 5. Disartria Flacida: correlacion de afecciones musculares y funcionales con nervios

craneales afectados *”!

Par craneal afectado Alteraciones
v La afectacion del haz motor de la rama mandibular de este nervio
(Nervio trigémino) causa alteraciones en la respuesta de los musculos que elevan y

descienden la mandibula vy, si la lesién es bilateral, impide que la
lengua y los labios logren sus posiciones articulatorias.

La pardlisis de este nervio produce hipotonia y debilidad en la

_V” ] respuesta muscular labial y, consiguientemente, alteraciones en las
(Nervio facial) consonantes bilabiales y labiodentales.
IX

(Nervio glosofaringeo) En caso de lesion, se aprecian dificultades para tragar.

Altera los movimientos de la musculatura laringea y velofaringea
que afectan a la fonacién, produciendo paralisis uni o bilateral de las
cuerdas vocales, dificultades en el tono de la voz y disfonia.
Lesiones de la rama faringea producira incompetencia en la
resonancia con hipernasalidad, emision nasal y debilidad en los
sonidos consonanticos. Lesiones de las ramas laringeo superior y
laringeo recurrente producira disfonia.

X
(Nervio vago)

Ocasiona alteraciones en la motilidad lingual, con debilidad, atrofia
Xl y fasciculaciones en ésta. En el habla causa imprecision articulatoria
(Nervio hipogloso) de las vocales y de los fonemas consonanticos linguales.

Reduce el soporte respiratorio para el habla. Debilidad en este nivel
puede conducir a la reduccion de la intensidad y variabilidad de la
entonacioén, asi como una menor longitud de la frase por respiracion.

Nervios espinales
respiratorios
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1.2.1 Evaluacion clinica de las alteraciones motoras del habla

Para la evaluacion funcional del habla se realiza una anamnesis especifica conjuntamente
con la exploracién del control postural, la tonicidad muscular, la respiracién, la coordinacién
fono-respiratoria, la intensidad, la extension vocal, el timbre, la resonancia, el ritmo, la
prosodia y la articulaciéon (Anexo 2). Esta se realiza en forma sistematica y cualitativa para

valorar las alteraciones del paciente con disartria, con base en la fisiopatologia y

neuroanatomia. 237!

Tabla 6. Areas de valoracion del paciente disartrico [39]

Areas neurolégicas de valoraciéon del paciente disartrico

Postura

Tono muscular

Respiracion (Nervio Craneal X)
Masticacién (Nervio Craneal V,XIl)
Deglucion (Nervio Craneal IX, X,XII )

Voz (Nervio Craneal IX,X)

Articulacion (Nervio Craneal V,VII,IX, X, XII)

Fonemas de valoracion del paciente disartrico

Bilabiales: fonemas afectados /p/,/b/,/m/ (Nervio Craneal V y VII)
Labiodentales: fonemas afectados /f/ (Nervio Craneal V y VII)

Alveolares: fonemas afectados /t/,/d/,/n/,/Il/r/ (Nervio Craneal XII)
Palatales: fonemas afectados /y/,/fi/ (Nervio Craneal XII)

Velares: fonemas afectados /k/,/g/,/j/ (Nervio Craneal IX, X)

Sordos fonemas afectados /p/,/t/,/k/,/sl,/fl./jl/ch/

Sonoros: Vocales y fonemas /b/,/d/,/g/,/IIl,lyl,Im/./n/,/i/,/r/ (Nervio Craneal X)
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1.2.4. Terapia miofuncional para alteraciones del habla.

Esta va encaminada a mejorar la fuerza y control muscular, reduccién de la imprecision
articulatoria, y la inteligibilidad del habla. La expresion clinica de la disartria es muy
heterogénea en signos, sintomas y severidad, y estas variables interaccionan de forma
distinta con las caracteristicas de cada individuo afectado y su contexto social.
Consecuentemente, la planificaciéon del programa de intervencion debe ajustarse lo maximo
a las necesidades individuales del paciente. >384

El tratamiento rehabilitatorio del paciente con disartria tiene el sustento cientifico con las
recomendaciones y evidencias. Spencer, Yorkston y Duffy (2003) elaboraron una guia de
practica clinica, donde se incluyen datos de revision y opinion de expertos. Se establecen
3 objetivos (Figura 4) de tratamiento diferenciados: mejorar soporte respiratorio, mejorar la
coordinacion y control fonatorio, asi como mejora de la funcion fonatoria. Cada uno de ellos
enfocados a una problematica distinta (Tabla 5). 263944

—== ={ Manejo de la funcién reducida |
/’ Y Yo, . l _______
Mejorar soporte | Mejorar | | Mejorar funcién |
)/ respiratorio 1 coordinacién/control | H fonatoria ,
K v L] teeeeeeepeeaeeaes beeeeeaqeeeeees
/| Funcién ; l
/| adecuada ) - - >
! Hipoaduccién Hiperaduccién
b
. v v v v v v v
h
! Tareas no- Ajustes Asistencia Tareas no- Tareas Estrategias Tareas no- Tareas
I verbales posturales protésica verbales verbales fisicas para verbales verbales
'
' mejorar la
\ aduccién
\ v
\ Tareas Entrenamiento en
\ verbales intensidad
‘v
Seguimiento en v v
enfermedades —p ’ Medidas de resultados «—
progresivas

Figura 4. Organigrama de las opciones de tratamiento en alteraciones de la respiracion/fonacién
en la disartria. (Adaptado de Spencer et.al 2003) (391
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Tabla 7. Tipo de disartria y sintomatologia caracteristica de la patologia respiratoria/fonatoria. (3

Tabla 2 Tipo de disartria y sintomatologia caracteristica de la patologia respiratoria/fonatoria

Patologia Sintomatologia Tipo de disartria

Descenso del soporte respiratorio - Reducida intensidad - Disartria flacida
- Frases cortas
- Reducida variabilidad en frecuencia e intensidad

Descenso de la coordinacion/control de la fonacion - Excesivas variaciones en intensidad - Disartria hipercinética
- Silencios inapropiados - Disartria ataxica
- Cualidad vocal aspera
- Patron respiratorio inapropiado
- Ruptura de la voz

Reduccion de la funcion fonatoria - Cualidad vocal ronca - Disartria flacida
- Cualidad vocal soplada - Disartria hipocinética
- Intensidad reducida
- Cualidad vocal aspera/estrangulada - Disartria espastica
- Tasa de habla lenta - Disartria hipercinética

- Frecuencia vocal descendida

Adaptado de Spencer et al. (2003).

1.2.4.1 Técnicas especificas de intervencion clinica

Una vez establecidas las lineas de actuacion que va a seguir el plan de intervencion, el
orden en el cual se va a trabajar las dificultades encontradas, la modalidad, intensidad y
duracion del tratamiento, deben seleccionarse las técnicas que se consideran mas

adecuadas dentro de cada método de intervencion. 3%28:49

1. Respiraciéon

Las técnicas que pueden emplearse en la reduccion de las limitaciones respiratorias de la
persona con disartria incluyen aquellas que mejoran el soporte fisiolégico respiratorio o

aquellas que actuan de forma compensatoria maximizando las capacidades respiratorias.

* El control postural y el posicionamiento correcto (con ajustes posturales y sistemas
de posicionamiento).

* Ejercicios isométricos e isotonicos de control respiratorio

» Técnicas de facilitacibn neuromuscular propioceptiva; ejercicios que implican la
coordinacién entre la respiracion y la fonacién como el tiempo maximo de fonacion

sostenida, el grupo fonico y la técnica de chequeo inspiratorio. %!
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2. Fonacion

Indirectas: como la induccién miofacial o la facilitacion neuromuscular
propioceptiva.

Directas indicadas bien para la hiperaduccién, como el método del masticado, la
técnica del bostezo, la de inicio de sonoridad suave, la fonaciéon con volumen
pulmonar elevado, o bien para la hipoaduccion, como la técnica de inicio de la
sonoridad dura, la de cierre glético con esfuerzo, los ajustes posturales del cuello,
el incremento de la frecuencia vocal, la manipulacion fisica del tiroides y el programa
de Lee Silverman.

Cuando se pretende trabajar la coordinacidon entre el sistema respiratorio y el
fonatorio se recurre a técnicas como el inicio de la fonacién tras comenzar la

espiracion, el control de la fonacién sostenida y el método del acento. *>*%42

3. Articulacion

Las técnicas indirectas, son aquellas que promueven la regulacion del tono muscular
como, la relajacion progresiva, la vibracion de la musculatura, el método del
masticado, la liberacién miofacial o el incremento del esfuerzo fisiolégico. Otras
técnicas permiten el incremento del tono en casos de hipotonia. Este es el caso de
los ejercicios isoténicos e isométricos, la facilitacion neuromuscular propioceptiva.

Las técnicas directas trabajan los movimientos verbales se encuentra la derivacién
fonética, el posicionamiento fonético, la estimulacion integral, los contrastes

minimos, el programa PROMPT o las estrategias compensatorias. >

4. Prosodia:

Existen dos técnicas dentro del método conductual-logopédico: el acento prosédico (word

stress) y el grupo ténico (group stress).

El acento prosédico desempefia una funcién distintiva importante para el habla. Los
ejercicios empleados en su rehabilitacidn consisten en la lectura o la repeticién de

palabras que varian su significado en base a la silaba que recibe mayor relieve
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dentro de la palabra.

Por otro lado, para trabajar aspectos entonativos del habla las técnicas desarrollas
en este método pretenden ensefiar al paciente a manejar los distintos tonemas que
aparecen dentro de los grupos foénicos.

Un grupo fénico es el conjunto de silabas que se emite entre dos pausas y que
puede dividirse en tres partes: rama inicial, cuerpo y rama final. Esta ultima es la
que expresa las variaciones en el tono, o tonemas, que transmiten la funcion
distintiva de la entonacion, sefialando las cuatro modalidades oracionales:
enunciativa, interrogativa, exclamativa y volitiva (exhortativa, desiderativa y
dubitativa).

Las técnicas empleadas para trabajar los tonemas pueden variar entre la repeticién,
produccién espontanea, lectura de frases u otras que trabajen todas las
modalidades oracionales apoyandose en explicaciones explicitas y el uso de medios

informaticos. %38

Para la rehabilitacién de cada uno de los aspectos motores del habla hay actividades

especificas que se trabajaran de forma individualizada en cada paciente valorando los

aspectos afectados segun su tipo de disartria. (Anexo 3)
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2. JUSTIFICACION

La Ataxia Espinocerebelosa tipo 7 (SCA7) es una enfermedad poco frecuente en el mundo,
con expresion variable y una superposiciéon fenotipica. Hasta el momento no existe un
tratamiento especifico para esta enfermedad neurodegenerativa, asimismo esta
documentado que dentro de las manifestaciones clinicas que cursara el paciente, se

encuentra la alteracion en el habla.

Con anterioridad, lo reportado en la literatura por Schalling y colaboradores, en la
Universidad Karolinska de Suecia, concluia que los pacientes con ataxia espinocerebelosa
en general, presentaban principalmente disartria ataxica; sin emabrargo, en el afio 2016, se
publicé un estudio realizado por Gomez-Coello y colaboradores en las comunidades de
Tlaltetela, Cosautlan y Tuzamapan del estado de Veracruz, consideradas las poblaciones
con mayor incidencia de SCA7 a nivel mundial, donde se encontré que la principal etiologia

del problema de habla es de tipo espastica seguida de la ataxica.

Es necesario, basados en estos resultados, realizar en el paciente con SCA7 una valoracién
foniatrica completa, instaurar la terapia de habla y posteriormente llevar a cabo la
revaloracién foniatrica; de esta manera evaluar la evolucion de estas alteraciones,
comprobar si pudiera existir una mejoria con ésta, o bien retrasar el deterioro de los
procesos motores basicos del habla en la mayor cantidad de pacientes con esta
enfermedad, y de esta manera poder brindarle al paciente sino una cura, si una mejor

calidad de vida a pesar de la evolucion progresiva y degenerativa que caracteriza a la SCA7.

En el servicio de Foniatria del INR, la rehabilitacion de este tipo de pacientes con
enfermedades neurodegenerativas es fundamental, aunado a esto el estudio de pacientes
con SCA7 forma parte de las lineas de investigacion del Instituto, por lo que es
indispensable ofrecer atencion integral a estos pacientes basandonos en los hallazgos que

se obtengan con esta investigacion.
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Este estudio es viable porque se encuentra dentro de la linea de investigacion, docencia y
asistencial acorde del Instituto Nacional de Rehabilitacién. Es factible porque se cuenta con
el personal especializado para realizar dicha investigacion, ademas de que se tiene el
equipo indicado para la valoracion foniatrica en Veracruz, ya que los pacientes por sus

caracteristicas clinicas, no pueden trasladarse a esta institucion.
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3. PLANTEAMIENTO DEL PROBLEMA

Contamos con el conocimiento previo de que la SCA7 es una enfermedad
neurodegenerativa y progresiva donde algunos pacientes pueden cursar con alteracién en
el habla de etiologia predominantemente espastica seguida de la ataxica, por lo que es
necesario establecer las pautas de tratamiento dirigidas a los procesos motores basicos del

habla afectados y evaluar el porcentaje de pacientes que se beneficiara con éstas.

4. PREGUNTA DE INVESTIGACION

Por todo lo anterior cabe preguntar: ;Cual sera la evolucion de las alteraciones en el habla
en los pacientes disartricos con diagnoéstico molecular previo de SCA7 posterior a recibir
terapia de habla por seis meses, y cual sera el proceso motor basico de ésta que mas se

beneficiara?
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5. HIPOTESIS

» Las alteraciones de los procesos motores basicos del habla se mantendran sin
cambios en los pacientes disartricos con diagndstico previo de SCA7 posterior a

recibir terapia de habla por seis meses.
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6. OBJETIVOS

6.1. Objetivo general:

» Cuantificar el progreso de las alteraciones en los procesos motores del habla en

pacientes disartricos y con SCA7Y posterior a recibir terapia de habla por seis meses.

6.2. Objetivos particulares:

» Determinar las alteraciones en los procesos motores basicos del habla en pacientes
disartricos y con diagndstico previo de SCA7 al inicio del estudio y seis meses
posteriores a la terapia de habla.

» Cuantificar el nUmero de pacientes disartricos y con diagnoéstico previo de SCA7 en
los cuales no progresaron las alteraciones en los procesos motores basicos del
habla posterior a seis meses de terapia de habla.

» Cuantificar el nUmero de pacientes disartricos y con diagnoéstico previo de SCA7 en
los cuales progresaron las alteraciones en los procesos motores basicos del habla
posterior a seis meses de terapia de habla.

» Determinar cual fue el proceso motor basico del habla que resulté mayormente
beneficiado posterior a seis meses de terapia en los pacientes disartricos y con
diagnéstico previo de SCA7.

» Determinar si existe diferencia estadisticamente significativa en la evolucién de los
procesos motores basicos del habla posterior a seis meses de terapia en pacientes
disartricos con diagndstico previo de SCA 7 de inicio temprano en comparacion con

el grupo de inicio tardio.
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7. MATERIAL Y METODOS

7.1. Diseio del estudio

» Prospectivo longitudinal, comparativo y analitico.

7.2. Ubicacién temporal y espacial

» La poblaciéon de estudio es originaria de las comunidades de Tlaltetela, Cosautlan
y Tuzamapan, de la region central del estado de Veracruz; estudiada de julio de

2015 hasta abril de 2016, incluyendo 6 meses de terapia de habla.

7.3. Criterios de seleccion de la muestra

Criterios de inclusién
= Pacientes con diagnostico molecular previo de SCA7 con disartria.
= Ambos sexos, cualquier edad y progresion de la enfermedad.

= Cumplimiento de terapia de habla durante seis meses.

Criterios de exclusion
» Pacientes disartricos y con diagnéstico molecular de SCA7 que no cumplieron con

la terapia de habla durante los seis meses indicados.

Criterios de eliminacién
= Pacientes disartricos y con diagnéstico molecular de SCA7 que retiren el
consentimiento informado.
= Pacientes disartricos y con diagnéstico molecular de SCA7 que no acudieron a la

revaloracion foniatrica posterior a seis meses de terapia de habla.
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7.4 Calculo del tamano de la muestra

En el estudio se realizé el calculo del tamano de la muestra considerando un estudio
comparativo longitudinal con un nivel de confianza del 95%. El calculo se hizo con el

software estadistico EpiDat v3.1, resultando en 4.53 casos y 4.53 controles.

Para este estudio en el que se evalud seguimiento de la terapia, se incluyeron 28 pacientes

con SCA7 que contaban diagnéstico de disartria previamente estadificada.

Cabe resaltar que la prevalencia de la patologia a nivel mundial es de 1:100,000 habitantes,

por lo que la muestra de estudio es considerada como amplia y muy valiosa.

Muestreo: No probabilistico, a conveniencia.
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7.5. Variables

» Variables independientes:

o Ataxia espinocerebelosa tipo 7

o Terapia de habla

» Variables dependientes:

o Disartria

o Ritmo

o Resonancia
o Respiracion
o Prosodia

o Articulacion

7.5.1 Operacionalizacién de las variables

La operacionalizacion de las variables que fueron tomadas en cuenta para este estudio de

describen en la tabla 8.

34



EVOLUCION DEL HABLA EN SCA7 POSTERIOR A TERAPIA

Tabla 8. Operacionalizacién de las variables

Variable Concepto Unlda_d -3 Tlp_o ) Estadistica
medida variable
Ataxia espinocerebelosa en | 1. Inicio temprano
et | Ged | independente
SCA7 o . riple es) , Cualitativa Descriptiva
expansion del triplete CAG | 2. Inicio tardio -
. Categodrica
localizado en el (< de 46
cromosoma 3 p12-p21. tripletes)
Conjunto de ejercicios
encaminados a mejorar la Independiente
Terapia de fuerza y control muscular, | 1. Recibida pend -
L . s S Cualitativa Descriptiva
habla reduccion de la imprecision | 2. No recibida -
: : Categodrica
articulatoria, y la
inteligibilidad del habla.
. . Alteracion motora del 1. Equshca Deper)dlgnte i
Disartria 2. Ataxica Cualitativa Descriptiva
habla. o -
3. Flacida Categodrica
Es uno de los componentes
mas relevantes para el 1. Normal .
" o Dependiente
. optimo desarrollo de la 2. Bradilalia o o
Ritmo . . - Cualitativa Descriptiva
fluidez, siendo la 3. Taquilalia -
ey ) Categodrica
organizacion funcional de
las relaciones del tiempo
Es el proceso por el cual se
amplifica en forma selectiva 1 Normal Dependiente
. el tono vocal. Los . e o -
Resonancia . 2. Hiporrinofénico Cualitativa Descriptiva
resonadores son la faringe, . NP .
: ; 3. Hiperrinofénico Categorica
la cavidad oral y la cavidad
nasal.
Es un proceso motor
basico (PMB) que ademas
de brindar a la persona la .
. : Dependiente
s capacidad vital, se 1. Oral - i
Respiraciéon . . Cualitativa Descriptiva
involucra en muchos mas | 2. Nasal -
Categodrica
eventos entre los
cuales se encuentra la
produccion vocal.
Es unarama de la
linguistica que analiza 'y
representa formalmente 1. Conservada Dependiente
Prosodia aquellos elementos de la 2. Alterada Cualitativa Descriptiva
expresion oral, tales como Categodrica
el acento, los tonos y la
entonacion.
Es el proceso que tiene por
finalidad modificar el sonido .
. Dependiente
. > generado por la laringe a | 1. Con falla - .
Articulacion ] . - . Cualitativa Descriptiva
través de impedancias 2. Sin falla -
Categodrica

producidas por los
diferentes articuladores.
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7.6. Descripcion general del estudio

Primeramente para llevar a cabo este estudio fue necesario el apoyo activo del
Departamento de Genética del Instituto Nacional de Rehabilitacion “Dr. Luis Guillermo
Ibarra Ibarra”, que hizo posible ponerse en contacto con el equipo médico del Centro de
Rehabilitacion y Educacién Especial del Estado de Veracruz (CREEVER), quienes dan
apoyo y seguimiento estrecho a los pacientes con diagndstico molecular de SCA7
pertenecientes a las comunidades de Tlaltetela, Cosautlan y Tuzamapan, region central del
estado de Veracruz. De este modo se logré corroborar el niumero de pacientes que aun se
encontraban habitando en esas poblaciones y que en el estudio realizado por Gémez-

Coello et al. presentaron la evidencia clinica de algun sindrome disartrico.

En el mes de Julio de 2015 se realiza la primera visita para la valoracion foniatrica a los
pacientes con SCA7 y sindrome disartrico previamente diagnosticados en el estudio
comentado anteriormente. Se recibié el apoyo constante del CREEVER, tanto para la
proporcién del medio de transporte para trasladar a los pacientes desde su comunidad
hasta la ubicacién de este Centro, asi como el espacio necesario en sus instalaciones para

llevar a cabo la valoracion completa requerida para este estudio.

Una vez ubicados los pacientes en este Centro, se procedié a la elaboracion de la historia
clinica con énfasis en antecedentes y padecimiento actual foniatrico (Anexo2),
posteriormente se les realizé una exploracion del habla, determinandose las caracteristicas
de cada uno de los procesos motores basicos que intervienen en este para confirmar el aun
predominio de la etiologia espastica, seguido de la ataxica y por ultimo la flacida; asimismo
poder identificar cual es el proceso motor basico del habla que se encuentra mayormente

afectado y de igual modo poder tener un panorama de la severidad del sindrome disartrico.

Una vez que se obtuvieron los datos se procedi6 al analisis de estos para poder elaborar
un programa de terapia de habla enfocado en mejorar el soporte respiratorio, la
coordinacion, la articulacién y el control fonatorio. En dicho programa se consideraron

ejercicios de fonacion, resonancia, respiracion, prosodia y articulacion. (Anexo 4 )
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Posteriormente a finales del mes de septiembre de 2016 se procedié a realizar una segunda
visita a la comunidad para informar los resultados obtenidos en la primera valoracion y
otorgar a cada paciente el programa de terapia de habla que realizaria en los proximos seis
meses y serian supervisados cada 15 dias en el CREEVER por personal de salud el cual

fue capacitado previamente para dicha tarea.

A cada paciente se le explico detenidamente cada ejercicio mientras se realizaban en
conjunto en una sesion, corrigiendo la técnica y forma de realizacién, dichos ejercicios los

estarian llevando a cabo de octubre de 2015 a marzo de 2016.

Para el mes de abril de 2016 se realizé la segunda valoracion foniatrica iniciando con el
interrogatorio sobre el padecimiento actual de la alteracion motora del habla, posteriormente
se llevé a cabo su exploracion dirigida a la evaluacion de todos los procesos motores
basicos para determinar la evolucidén de estos posterior a seis meses de terapia de habla,

y de esta manera poder realizar el analisis de los datos obtenidos.
Para determinar si existian cambios en los procesos motores basicos del habla posterior a

la terapia indicada, los resultados obtenidos fueron evaluados segun se ilustra en la Tabla
9.
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Tabla 9. Parametros obtenidos en la exploracion del habla.

Procesos
motores
basicos del
habla

Valores

Ritmo

enunciado. Valorado

Normal:
Es la adecuada
recurrencia de los
acentos en un

con el habla
espontanea.

Bradilalia:
Emision de la palabra de
forma lenta, inclusive
con suspensiones
temporales o el
alargamiento de
fonemas. Valorado con el
habla espontanea.

Taquilalia:

El habla es muy rapida y
por lo general los
pacientes confunden las
silabas o acortan las
palabras. Valorado con el
habla espontanea.

Resonancia
o

Proceso por el cual se

selectiva el tono vocal.
Los resonadores son

ante la evaluacién con

Normal:
amplifica en forma
la faringe, la cavidad
ral y la cavidad nasal.

Adecuada nasalidad

el fonema /al y
consonantes.

Hiporrinofonia:

La voz es poco nasal
ante la evaluacion con el
fonema /aly
consonantes.

Hiperrrinofonia
Resonancia nasal
excesiva al producir el
fonema /a/ y consonantes.

Respiracién

Oral:

Durante la inspiracion y expiracion el
aire pasa por la cavidad bucal, y como
consecuencia, provoca un aumento de

la presion aérea bucal. Anormal en
condiciones de reposo.

Nasal:

Respiracion considerada normal, es

aquella que se efectua de modo
nasal, a través de las narinas, por
donde el aire debe ingresar y salir, en
condiciones de reposo sin esfuerzo,

mientras se produce el cierre
simultaneo de la cavidad bucal, por
medio del cierre labial y el

adosamiento de la lengua al paladar.

Prosodia

Conservada:
Evaluado con el habla espontanea, el
paciente lo realiza con los adecuados
aspectos melddicos, Incluyendo
acentuacion, entonacion y ritmo.

Alterada:

Evaluado con el habla espontanea, el

paciente lo realiza con inadecuada
acentuacion, entonacion y ritmo.

Articulacion

Con falla:
Repeticion de forma inadecuada ante el
test de frecuencia de movimiento
seriado de las consonantes /pa-ta-ka/.

Sin falla:

Repeticion de forma adecuada ante el
test de frecuencia de movimiento
seriado de las consonantes /pa-ta-ka/
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7.7 Analisis estadistico

Se realiz6 estadistica descriptiva para todas las variables y prueba McNemar para muestras

relacionadas (prueba no paramétrica).

Se llevé a cabo mediante el software de hoja de calculo Excel (Microsoft Corporation;
Washington, Estados Unidos) y IBM Stadistical Package for the Social Sciencies 21.0

(Microsoft Corporation; Nueva York, Estados Unidos) .

7.8 Consideraciones éticas

Riesgo para el paciente: minimo.

Se obtuvo el consentimiento informado de cada paciente.
No existen conflictos de interés.

Registro Comité de Investigacion INR: 55/13-15/12/E01

Este estudio cumple con todos los puntos del Codigo de Nuremberg (1947), los principios
éticos y directrices para la proteccion de sujetos humanos de investigacién del Informe
Belmont (1978), los principios éticos para las investigaciones médicas en seres humanos
de la Declaracion de Helsinki (1964), con las pautas éticas internacionales para la
investigacion biomédica en seres humanos CIOMS y a la Ley General de Salud de nuestro

pais en materia de salud.
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7.9 Cronograma de actividades

ACTIVIDAD 2015 2016 2017
Mar. Oct. Ene. May. Oct.
Jun. Jul. Ago. | Sep. Dic. Mar. Abr. Sep. Dic. Ene. Feb. Mar.

Realizacion de protocolo de
investigacion X

Contactar al equipo médico en
el Hospital CREEVER en el
estado de Veracruz X
encargados del seguimiento de
los pacientes con SCA7

Primera valoracion foniatrica a
los pacientes con SCA7 de las
comunidades de Tlaltetela,
Cosautlan y Tuzamapan

Analisis de resultados de la
primera valoracion foniatrica

Elaboracion de programa de
terapia de habla X

Segunda visita para otorgar y
ensefar a los pacientes los
ejercicios del programa de X

terapia de habla

Realizacion del programa de
terapia de habla

Segunda valoracion foniatrica
posterior a los 6 meses de X
terapia de habla

Analisis de resultados X

Conclusiones X

Publicacién de tesis X X X
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8. RESULTADOS

8.1 Caracteristicas generales de la muestra

Los pacientes con SCAY disartricos fueron incluidos a partir de 8 diferentes familias de las
comunidades de Tlaltetela, Cosautlan y Tuzamapan, de la region central del estado de
Veracruz reportado por Gémez Coello y cols. *° Los pacientes cumplian las caracteristicas

que a continuacion se ilustra en la tabla 10.

Tabla 10. Caracteristicas generales de los pacientes de estudio.

Pacientes con SCA7

Total de pacientes 28

47.09 + 20.02
(Rango 20-87 afios)

Edad (media + DE)

Femenino (n/%) 11 (39.3%)
Masculino 17 (60.7%)

Los tipos de disartria encontrados en los individuos de estudio fueron de acuerdo a lo
reportado por Gémez Coello y cols. *, aln la espastica sigue siendo la predominante
(Figura 5).

DISARTRIA

FLACIDA . 5%

ESPASTICA 57%

0% 10% 20% 30% 40% 50% 60%

Figura 5. Tipos de disartria en la poblacién de estudio.
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El total de pacientes estudiados se pudieron clasificar en dos grupos, segun el numero de
tripletes reportados en la literatura, tomando como referencia que menos de 46 copias del
gen, representan un inicio tardio de la enfermedad con menor severidad de la
sintomatologia. Al contrario de los pacientes que presentan mas de 46 copias del gen, los
cuales debutan con la enfermedad a edades mas tempranas con sintomatologia mas

severa (Tabla 11).

Tabla 11. Edad de inicio de la enfermedad

Inicio temprano Inicio tardio
(n=17) (n=11)

Mas de 46 tripletes Menos de 46 tripletes

media 41.86 + 4.49 media 52 + 5.49

Las variables que se estudiaron previo y posterior a indicarse la terapia de habla por seis
meses fueron el ritmo, la articulacion, la prosodia, la resonancia y la respiracion, siendo
analizados los resultados primeramente de forma global y posteriormente haciendo la
comparacion entre los pacientes con inicio temprano de la enfermedad contra los de inicio
tardio de ésta, todo esto para lograr identificar si esta caracteristica de la enfermedad logra
hacer diferencia en los resultados obtenidos en la evolucion del habla posterior a la terapia

indicada.

8.2 Analisis general de la evolucion de los procesos motores

basicos del habla posterior a la terapia

Analizando primeramente los resultados de forma global, se encontré con respecto al ritmo
que el 17.85% de los pacientes mejoraron, sin embargo estadisticamente no fue

significativo este cambio. (Tabla 17)

Tabla 12. Resultados en la evaluacion del ritmo del habla previo y posterior a la terapia

Ritmo Previo a la terapia Posterior a la terapia
Disminuido 28.57% (n=8) 46.42% (n=13)
Aumentado 0 0

Normal 71.42% (n=20) 53.57% (n=15)

42




EVOLUCION DEL HABLA EN SCA7 POSTERIOR A TERAPIA .

Con respecto a la articulacion del habla, los cambios posterior a la terapia tampoco fueron

estadisticamente significativos, como se ilustra en las Tablas 13y 17.

Tabla 13. Resultados en la evaluacion de la articulacion del habla previo y posterior a la terapia

Articulacion

Previo a la terapia

Posterior a la terapia

Con fallas

32.14% (n=9)

42.85% (n=12)

Sin fallas

67.85% (n=19)

57.14% (n=16)

En la evaluacién de la prosodia, que es otro proceso motor basico del habla, se evidencié
que posterior a la terapia, el 32.14% de los pacientes se beneficid, siendo este cambio

estadististicamente significativo para nuestro estudio. (Tabla 14)

Tabla 14. Resultados en la evaluacion de la prosodia previo y posterior a la terapia

Prosodia Previo a la terapia Posterior a la terapia
Alterada 85.71% (n=24) 53.57% (n=15)
Normal 14.28%(n=4) 46.42% (n=13)

Por otro lado, en la valoracion de la resonancia se encotrd que no existieron cambios

posterior a la realizacion de la terapia. (Tabla 15).

Tabla 15. Resultados en la evaluacion de la resonancia previo y posterior a la terapia

Resonancia

Previo a la terapia

Posterior a la terapia

Hiporrinofonia

53.57%(n=15)

53.57%(n=15)

Hiperrinofonia

39.28% (n=11)

39.28% (n=11)

Normal

78.57% (n=2)

78.57% (n=2)

Por ultimo y de igual importancia que los anteriores procesos motores basicos del habla,

tenemos la evaluacion de la respiracion, donde se puede observar que el 7.14% de los

pacientes cambiaron a la modalidad oral. (Tabla 16)

43




. EVOLUCION DEL HABLA EN SCA7 POSTERIOR A TERAPIA

Tabla 16. Resultados en la evaluacion de la respiracion previo y posterior a la terapia

Respiracion

Previo a la terapia

Posterior a la terapia

Oral

85.71% (n=24)

92.85% (n=26)

Nasal

14.28% (n=4)

78.57% (n=2)

Tabla 17. Resultados de la evaluacion de los procesos motores basicos del habla

al inicio y al final del estudio.

Inicial Final p

Disminuido 8 13

Ritmo Aumentado 0 0 >0.05
Normal 20 15
Con fallas 9 12

Articulacion >0.05
Sin fallas 19 16
Normal 4 13

Prosodia <0.05
Alterada 24 15
Normal 2 2

Resonancia Hiporrinéfonico 15 15 >0.05
Hiperrinofonico 11 11
Oral 24 26

Respiracién >0.05
Nasal 4 2
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8.3 Analisis de la evolucion de los procesos motores basicos del
habla posterior a la terapia en los grupos de inicio temprano contra

los de inicio tardio de la enfermedad

Realizando la comparacién de los resultados obtenidos en los grupos de inicio temprano
contra los de inicio tardio de la enfermedad, se encontré que respecto a los procesos
motores basicos del habla, en la respiracion el 18.18% de los pacientes de inicio tardio
pasaron de una respiracion tipo nasal a una oral, sin existir cambio alguno en los de inicio

temprano. Mientras tanto, la resonancia, permanecio sin cambios en ambos grupos.

Por otro lado, existio variacion en el ritmo del habla tanto en los pacientes de inicio temprano
como de inicio tardio; en ambos disminuyé la cantidad de pacientes con bradilalia, mientras
gue aumentaron los pacientes con un ritmo adecuado, siendo mas significativo en el grupo

de inicio temprano con un 23.52%.

La prosodia, sin duda alguna, fue el proceso motor basico que mas se beneficid con la
terapia, ya que en ambos grupos se presentoé diferencia significativa, siendo adecuada en
el 35.29% de los pacientes de inicio temprano y en el 27.27% de los pacientes de inicio

tardio.
Respecto a la articulacién, podria concluirse que unicamente existid variacion pre y post

terapia en el grupo de inicio temprano de la enfermedad, mejorando en el 17.64% de los

pacientes evaluados.
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Tabla 18. Comparacién de los resultados obtenidos en la evaluacién de los procesos motores

basicos del habla en el grupo de pacientes con inicio temprano de SCA7 contra los de inicio tardio.

Inicio temprano Inicio tardio
(n=17) (n=11)
Procesos motores Diferencia pre y Diferencia pre y
basicos del habla inicial | Final postenon.’ ala inicial | Final poster|0|.' ala

terapia terapia

(%) (%)
Oral 16 16 0% 8 10 18.18%

Respiracién

Nasal 1 1 0% 3 1 18.18%

Hiperrinofénico 0% 0%

8 8 2 2

Resonancia | Hiporrinofénico 9 9 0% 6 6 0%

Normal 0 0 0% 3 3 0%
Adecuado 3 7 23.52% 5 6 9.09%

Ritmo Taquilalia 0 0 0% 0 0 0%
Bradilalia 14 10 23.52% 6 5 9.09%
Prosodia Adecuado 3 9 35.29% 1 4 27.27%
Alterado 14 8 35.29% 10 7 27.27%

Sin falla 7 10 17.64% 2 2 0%

Articulacion
Con falla 10 7 17.64% 9 9 0%

Finalmente, haciendo un recuento de los resultados encontrados respecto a la evaluacion
previo y posterior a la realizacion de la terapia de habla, encontramos que el Unico proceso
motor basico en donde se logré hacer un cambio estadisticamente significativo y favorable
tanto en forma global como al considerar los grupos de inicio temprano e inicio tardio de la
enfermedad, fue en la prosodia. Este resultado llena de satisfaccion y relevancia este
estudio considerando la naturaleza neurodegenerativa de nuestra patologia concomitante

estudiada.

Se finalizé este estudio sin presentarse complicaciones o eventos adversos en los
pacientes ante la evaluacién del habla y la realizacién de la terapia. Los pacientes se
expresaron satisfechos con los resultados, por o que en su mayoria comentaron que
continuarian realizando los ejercicios aun cuando ya no se encontraran participando en

este proyecto de investigacion.
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9. DISCUSION

La Ataxia Espinocerebelosa tipo 7 (SCA7) es considerada dentro de los 5 tipos de SCA mas
comunes a nivel mundial. Es un trastorno causado por un fendmeno de expansion del
numero de repeticiones del trinucleétido CAG, generando una “ganancia téxica” y
consecuentemente lesion celular."™®**85 Esto la convierte en una enfermedad
neurodegenerativa de herencia autosomica dominante, caracterizada por presentar ataxia
cerebelosa progresiva, dismetria, disdiadococinecia, disartria, disfagia, pérdida del control
motor, signos piramidales o extrapiramidales, pérdida de la sensibilidad profunda y deterioro
cognitivo; siendo las manifestaciones neurolégicas, dependientes del numero de las

repeticiones de tripletes y de la duracion de la enfermedad. ['%121% 23]

Se ha reportado en la literatura que los pacientes con SCA presentan alteraciones en el
habla, encontrandose modificaciones en las medidas perceptuales; sin embargo, no hay
una evaluacion completa en pacientes con SCA7, ya que los estudios realizados han
evaluado un limitado numero de pacientes y solo consideran en conjunto a los diferentes
tipos de SCA como la 2, 3, 7 y 8. B Por este motivo, Gémez-Coello y colaboradores
realizaron un estudio en el 2015 en el estado de Veracruz, donde se encuentra la poblacion
mas grande reportada a nivel mundial de pacientes con SCA7, estableciéndose el
diagnéstico de disartria en el 84% de estos, siendo la etiologia espastica la prevalente a

diferencia con el predominio de la ataxica que mencionan otros autores. 22454749

Estos datos obtenidos fueron de suma importancia y marcaron la pauta para la realizacion
de este estudio, ya que contando con la evidencia de la alteracion del habla en esta
poblacién, y conociendo ademas la limitacion que les causa el ser portadores de esta
enfermedad, se tomo la iniciativa de poder ofrecer una opcion terapéutica, que si bien no
esta documentada unicamente para pacientes con SCA7, si lo esta para otros tipos de

ataxia 046>l

Una de las formas de identificar las alteraciones en el habla en estos pacientes es realizar

una evaluacién perceptual mediante la exploracién completa de los procesos motores

basicos, entendiendo por estos, el ritmo, la resonancia, la respiracion, la prosodia y la
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articulacion. %

Dentro de los estudios que se han realizado acerca de evolucion del habla en pacientes
con SCA, se encuentra Schalling y Harteliusl que mencionaron en el 2004 con su estudio
de dos pacientes con SCA7 y uno con SCA2, que los procesos que se encontraron con
mayor compromiso fueron el ritmo, la articulacién y la prosodia; mientras que Sidtis, Ahn,
Gomez y Sidtis mencionaron en su estudio en el 2011, con 26 sujetos con SCA1, 50 6, que

el proceso mas afectado fue la articulacion. "

En este estudio fue la prosodia y la resonancia los procesos motores que se encontraron
con mayor afectacion, siendo estos resultados de relevancia en el estudio de la SCA7, ya
gque como bien se menciond, esta es la muestra de pacientes mas grande que se ha

realizado en pacientes con este tipo de SCA.

Una vez que se detectaron las alteraciones en los procesos motores basicos del habla se
procedio a otorgar terapia especifica ya que, como bien menciona Vogel, |la terapia de habla
es de suma importancia y beneficiosa, ya que en un nivel de deterioro puede mejorar la
capacidad de los individuos con una ataxia hereditaria para comunicarse por via oral, todo
esto, mejorando la produccion de sonidos y palabras, asi como el apoyo respiratorio,

manteniendo niveles adecuados de inteligibilidad. 10444

En la hipétesis que se establecio, se pensd que las alteraciones de los procesos motores
basicos del habla se mantendrian sin cambios en los pacientes disartricos con diagndstico
previo de SCA7 posterior a recibir terapia de habla por seis meses, lo cual si se mantuvo
en el mayor porcentaje de los procesos motores, sin embargo, y a pesar de la etiologia de
la enfermedad, se logr6 marcar una diferencia estadisticamente favorable para los
pacientes, reduciendo la cantidad de sujetos que presentaban alteraciones en la prosodia,
pudiéndose explicar esto por el adecuado apego y utilidad de la terapia, como bien se
menciona en la literatura internacional para los diversos tipos de ataxia. *”! De igual forma
se puede sustentar la mejoria en este proceso motor basico del habla ya que los pacientes
se encuentran en control y manejo estrecho por especialistas en el CREEVER, donde se
ha hecho total hincapié en la rehabilitacién fisica, manejando dentro del programa ejercicios

de respiracién, que como bien se conoce es vital para lograr una adecuada prosodia.

Respecto al analisis que se realiz6 con los resultados obtenidos al separar a la poblacién

estudiada en inicio temprano contra los de inicio tardio de la enfermedad, se concluyé que
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en ambos grupos se logré un cambio positivo tanto en el ritmo como en la prosodia,
inclinandose discretamente de forma positiva y numéricamente hacia el grupo de inicio
temprano, siendo esto un poco contradictorio respecto a lo que se conoce de la patologia
en cuanto a la intensidad y evidencia de las manifestaciones neuroldgicas dependientes de

la duracién de la enfermedad. 1% 2550

Cabe mencionar que una limitaciéon de este estudio fue el no contar con otros trabajos de
investigacion de igual enfoque para poder realizar la comparacién de los resultados

obtenidos.

Como conclusion de este estudio se puede hacer mencion que la SCAY es una enfermedad
gque aun no tiene cura y secundariamente produce alteraciones en el habla de sus
portadores. No es posible detener la evolucion natural de su caracteristica
neurodegenerativa con la muerte celular tanto en las células de Purkinje de la corteza
cerebelosa como en las neuronas de las olivas inferiores del tronco cerebral, sin embargo,
con la ayuda de la terapia se busca retrasar esta degeneracion el mayor tiempo posible,
pretendiendo con esto, ofrecer una mejor calidad de vida a los pacientes para lograr su
inclusioén y participacion de forma activa en entornos sociales y profesionales que requieren

habilidades de comunicacion eficaces. “”!
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10. CONCLUSIONES

Con base en los resultados obtenidos en este trabajo se puede concluir que:

Los pacientes, en forma global, no presentaron diferencia en la evolucion del habla
posterior a la terapia.

El unico proceso motor basico del habla que presentdé cambios estadisticamente
significativos en forma global y por grupo de inicio de la enfermedad fue la prosodia.
Tanto en el grupo de pacientes que inciaron a edad temprana con Ataxia
Espinocerebelosa tipo 7 contra los que iniciaron a edad tardia, se logré un cambio
positivo tanto en el ritmo como en la prosodia, inclinandose discretamente de forma

positiva y numéricamente hacia el grupo de inicio temprano.
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11. PERSPECTIVAS A FUTURO

Es necesario ampliar el panorama e incentivar la realizacion de nuevos trabajos sobre
esta linea de investigacion con diversos grupos portadores de SCA7 a nivel mundial para
poder realizar la comparacion de la eficacia de la terapia en cada uno de los procesos
motores basicos del habla, asi como poder evaluar el comportamiento de dichos procesos
tanto en los grupos de inicio temprano contra los de inicio tardio de la enfermedad. Con
todo esto se podra lograr ampliar el conocimiento foniatrico y poder ofrecerle al paciente la

mejor opcidén de rehabilitacion.
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12. ANEXOS

12. 1 Anexo No. 1: Carta de consentimiento informado

INSTITUTO NACIONAL DE REHABILITACION -
@ LUIS GUILLERMO IBARRA IBARRA SALUD
DIVISION DE FONIATRIA
INR
LGII CARTA DE CONSENTIMIENTO INFORMADO

Lugar y Fecha:

El presente consentimiento informado, tiene por objetivo solicitarle su autorizacidn para participar en
una investigacion médica llamada “Evolucién del habla en Ataxia Espinocerebelosa tipo 7 posterior a
terapia” el cual es realizado por el servicio de Foniatria de la Subdireccion de Audiologia, Foniatria y
Patologia de Lenguaje y en el Laboratorio de Medicina Gendmica del Departamento de Genética del
Instituto Nacional de Rehabilitacion.

Sabemos de antemano que entre los principales problemas de los pacientes con SCA 7 se
encuentran los problemas de habla, por ello es fundamental realizar una valoracién foniatrica antes
y después de la terapia, para evaluar la evolucion de estas alteraciones y asi poder cuantificar los
cambios en los procesos motores basicos del habla.

Su participacion en éste proyecto de investigacién es completamente voluntaria, no cuenta con una
compensacion econdmica; le aseguramos que en todo momento se mantendra la completa
confidencialidad de la informacién relacionada con su privacidad; en caso de que usted no deseara
participar en el mismo, esto no causara ningun tipo de repercusién ni demeritara de ninguna manera
en la calidad de atencidon que usted reciba en el Instituto Nacional de Rehabilitacién.

En éste proyecto, su participacion consistird en realizarse una interrogatorio dirigido sobre su
patologia asi como una exploracion foniatrica dirigida a los aspectos motores del habla. El tiempo de
duracién de la valoracion completa sera de aproximadamente 30 minutos; posterior a ello, de
encontrarse alguna alteracion, se le asignaran ejercicios de terapia de habla para su rehabilitacion,
los cuales usted debera de realizar de manera diaria durante un afio en el Centro para la Inclusién y
Asistencia, mismos ejercicios que seran otorgados por una fisioterapeuta capacitada supervisada
por una Licenciada en Terapia de Voz y Habla.

Al realizar la terapia de habla asignada, se espera que usted tenga efectos que le beneficien en
cuestion de las caracteristicas de su habla. En este estudio, usted no esta expuesto a ningun tipo
de riesgos o molestias que le pudieran afectar en su calidad de vida, sin embargo en el Instituto
Nacional de Rehabilitacibn nos hacemos responsables de las complicaciones que pudieran
presentarse durante el desarrollo de la investigacion.

En dado caso de que durante su participacién, usted comenzara con algun tratamiento con
medicamentos que alteren la funcion del habla o presentara alguna patologia neurolégica agregada
podria suspenderse su inclusién en éste estudio.

Nosotros nos comprometemos a brindarle informaciéon actualizada que se obtenga durante la
investigacién, asi como responder y aclarar cualquier duda a cerca de los procedimientos, riesgos,
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beneficios y otros asuntos relacionados con la investigacion en curso; si durante la realizacion de
ésta usted decide dejar de participar y retirar su consentimiento, usted sera libre de hacerlo sin que
por ello se creen prejuicios para continuar su tratamiento en el Instituto Nacional de Rehabilitacion.

Yo

afirmo que:

* Se me informé de la naturaleza de la prueba, de sus objetivos y beneficios
* He entendido toda la informacién que se me ha proporcionado
* He tenido la oportunidad de realizar las preguntas que me han parecido pertinentes la tema,

las cuales me han sido respondidas de manera adecuada.

De tal manera AUTORIZO al equipo investigador para que se realice lo antes mencionado.

Nombre del paciente :

Nombre del padre o tutor:

Firma:

Testigo 1 (Nombre y firma):

Relacion con el paciente :

Direccion:

Testigo 2 (Nombre y firma):

Relacion con el paciente :

Direccion:

Nombre del médico residente encargado de ésta investigacion: Azucena Esperanza Zuniga Castillo
Numero de contacto: Teléfono 59991000 Ext. 18102

Este documento se extiende por duplicado al participante de la investigacion para los fines que a
éste convengan.
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12.2 Anexo No. 2: Hoja de recoleccion de datos

@ INSTITUTO NACIONAL DE REHABILITACION
INR SERVICIO DE FONIATRIA

NOMBRE:

PADRE O TUTOR:

EDAD: anos SEXO: F M
DIRECCION

FECHA DE DX

APP:

MEDICACION ACTUAL:

HABLA

Tiempo de evolucion

Inicio (1) Subito (2) Insidioso

Presentacion (1) Diaria (2) Ocasional

Evolucion (1) Estable (2) Mejoria (3) Progresiva

Articulacion (1) Fallas

Ritmo (1) Lento (2) Rapido

Prosodia (1) Conservada  (2) Alterada

Inteligible (1) Si (2) No

Presente en (1) Espontanea  (2) Repeticion (3) Lectura (4) Canto (5) Automatico
Se exacerba (1) Estrés (2) leer en publico  (3) No se modifica

Se acompania de (1) Discinecias  (2) Hiperhidrosis palmar (3) Otro

Valoraciones previas

EXPLORACION FiSICA

Ritmo (1) Adecuado (2) Taquilalia (3) Bradilalia

Prosodia (1) Adecuada (2) Alterada

Articulacion

Esfuerzo para la elocucion

Resonancia: (1) Hiperrinofonico  (2) Hiporrinofonico (3) Normal (4) Mixto
RESPIRACION
Tipo (1) Oral (2) Nasal (3) Mixta

Patron respiratorio (1) Toraco-abdominal (2) Clavicular (3) Abdominal
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12.3 Anexo No. 3: Técnicas para la terapia de las funciones motoras del
habla

TERAPIA PARA LA ARTICULACION

Objetivo: Mejorar el control de la produccion de los sonidos del habla en el habla proposicional.

Actividades:

* Se trabaja la emision del fonema sélo empleando apoyos visuales, gestuales y graficos, que muestren al
paciente como se realiza ese sonido, cual es el movimiento y la posicion correcta para ejecutarlo.

e Se trabaja el fonema combinado con vocales.

e Se combinan emisiones largas y cortas de silabas.

e Se combinan silabas con vocales.

* Seinvierten las silabas.

* Se implementan palabras unicamente con el fonema trabajado.

* Una vez dominado el punto y modo de articulacidon del fonema se inicia otro con la misma estrategia
que el anterior.

* Una vez que se han trabajado varios fonemas se hace la combinacion de estos en palabras y frases
para reforzarlos.

TERAPIA PARA LA RESONANCIA

Objetivo: Lograr la movilidad velar adecuada para evitar la nasalizacién de fonemas orales, asi como la
impostacién correcta.

Actividades:

. Se realizard masaje en la musculatura velofaringea (paladar blando) como se indico anteriormente.
. Junto con los ejercicios de tono fundamental y los propios de velo del paladar.

TERAPIA PARA LA PROSODIA

Objetivo: Lograr la inteligibilidad en el habla, mejorando el mecanismo de énfasis, el ritmo, la duracién de los
sonidos y del habla

Actividades:

e Para trabajar la prosodia es necesario que los 6rganos de articulacion tengan una buena movilidad y
fuerza adecuada, conjuntamente con un control de la respiracion.

* Esta se trabaja junto con la fonacion y la articulacion, utilizando ritmo y modulacion, para hacer
consciente al paciente de las caracteristicas de duracién y acentuacion de los fonemas dentro de las
palabras y de estas dentro de las frases, logrando que el paciente se autorregule su habla en una
conversacion.

e Se puede auxiliar de la lectura como apoyo visual, seguir canciones en voz baja
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TERAPIA PARA LA RESPIRACION Y SOPLO

Respiracion Soplo

Objetivo: Normalizar y controlar la respiraciéon con un patrén

silbando con violencia haciendo el maximo esfuerzo.

adecuado de acuerdo a las necesidades del paciente, asi como, Objetivo: Controlar la salida de aire en
lograr una coordinacion y control del tiempo en la inspiracion y la espiracién para la fonacion.
espiracion.
Actividades: Estos ejercicios se deben trabajar en posicién: | Actividades: .
acostado, sentado y parado. a. Apagar velas, cerillos y veladoras,
a. Inspiracion nasal, lenta, profunda, regular y total. Retencion de comenzando a pequefias distancias
aire. Espiracion nasal suave, lenta y silenciosa. aumentandolas poco a poco.
b. Inspiracién nasal, lenta, silenciosa y suave. Retencion de aire. b. Soplar bolitas de unicel, pelotas de
Espiracion nasal entre cortada en dos, tres y cuatro tiempos. ping-pong, papelitos, empujandolos
c. Inspiracién nasal, lenta y suave. Retencién de aire. Espiracion hacia delante o hacia arriba.
rapida y continua. c. Inflar globos de diferentes tamafios.
d. Inspiracién nasal rapida. Retencion de aire. Espiracién nasal _ .
lenta. d. Tocar flauta, armonica o silbato.
e. Inspiracién nasal lenta y total. Retencion del aire, espiracion lenta | €. Silbar
y total. f.  Con un popote dentro de un vaso
f. Inspiracion fraccionada en tres tiempos. Retencion del aire, con agua, producir burbujas de
espiracion también en tres tiempos. diferentes tamafios.
g. Inspiracion fraccionada en cuatro tiempos. Retencion del aire, g. Soplar haciendo bailar la flama de
espiracion rapida y total. una vela sin apagarla. .
h. Inspiracion nasal lenta y total. Retencion del aire, espiracion bucal | h. Con un popote y una bola de unicel,
lenta. soplar guiando la pelota.
i. Inspiracién nasal lenta y total. Retencién del aire, espiracion bucal | i. Hacer gargaras
rapida. j.  Mantener plumas en el aire.
j. Inspiracién nasal regular. Retencion del aire, espiracién bucal en | k. Escupir semillas en un plato.
tiempos I.  Uso del inspirometro
k. Inspiracion nasal lenta, prolongada. Retencion del aire, espiracion

TERAPIA PARA LA FONACION

Objetivo: Fortalecer los musculos intrinsecos y extrinsecos de la laringe para mejorar el
mecanismo de cierre glético y las caracteristicas de la voz

b.
c.

Ejercicios para tonificacion glética. Actividades:
a.

Brazos entrecruzados detras de la nuca, inspirar y en la pausa presionar la nuca contra las manos y hacer
movimiento de tijera con las piernas. Espirar diciendo cuc sin voz.

Repetir el ejercicio, pero ahora diciendo /ki-ku/, /gui-gu-gui/, /ji-je-ju/.

Brazos relajados encima de las piernas, inspirar y en la pausa hacer dos o tres movimientos de tijera
con las piernas extendidas, apoyando bien la espalda en la silla, descansar y espirar diciendo /ic/ sin
voz, al principio con un soplo unico y después interrumpido.

Sentado con los brazos sobre las piernas, inspirar y en la pausa que empuje la nuca contrala mano del
terapista y diga /cric-cric-cric/, /quic-quic-quic/ y /cuc-cuc-cuc/

Colocar la mano sobre la frente del paciente y éste apoyara la cabeza ligeramente inclinada haciendo
fuerza hacia delante, diciendo guic-guic-guic. Se empieza con tres a cuatro silabas en cada espiracion
hasta diez a quince silabas por espiracion.

Manos entrelazadas a la altura de los hombros, inspirar y espirar, estirando los dedos de las manos y
diciendo quic-quic-quic. 1

Sentado con brazos relajados, producir una /m/ prolongada para que dé, el tono adecuado para que las
emisiones posteriores sean con el mismo tono:

Espirar emitiendo oclusivas posteriores: /k-g/ y vocales cerradas /i,u,e/, manteniendo en sonido, alargando
sobre la vocal y terminando sobre una oclusiva sorda al final de la silaba, llevando la entonacién hacia el
agudo como preguntando.
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EVOLUCION DEL HABLA EN SCA7 POSTERIOR A TERAPIA .

12.4 Anexo No. 4: Programa de terapia de habla para pacientes con SCA7 y
sindrome disartrico

PROGRAMA DE TERAPIA DE HABLA PARA

ILIEIIIII PACIENTES CON SCA7 Y DISARTRIA

Nombre del paciente:

1. Ejercicios para mejorar la resonancia

a) Realizar masaje en el paladar blando con cuchara fria.

b) Con el dedo indice dar masaje circular en el velo del paladar.
c¢) Realizar succién con jeringa

d) Tomar gelatina y yogurt con popote

2. Ejercicios para mejorar la respiracion

a) Realizar inspiracion nasal, lenta, profunda, regular y total. Retencién de aire. Espiracion
nasal suave, lenta y silenciosa.

b) Soplar la flama de una vela, haciéndola bailar sin apagarla.

¢) Con un popote dentro de un vaso con agua, producir burbujas de diferentes tamanos.

3. Ejercicios para mejorar la prosodia
a) Realizar lectura en voz alta.
b) Seguir una cancion en voz baja.
c) Repeticion de oraciones marcando entonacion, oraciones interrogativas y afirmativas.
4. Ejercicios para mejorar la articulacion
a) Repetir con monosilabo, palabra suelta y oraciones con fonemas plosivos y fricativos.
b) Trabalenguas

¢) Habla silabeada
d) Repeticidn de frases y oraciones marcando la articulacion.
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