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:Qué es una enfermedad rara,
minoritaria o poco frecuente?

* Las enfermedades minoritarias (EM) afectan a menos de 1 de 2.000
personas (Orphanet, 2020)

* Se calcula que hay aprox 7000 enfermedades minoritarias en el mundo.
Aunque esta cifra podria ser hasta un 50% mayor (bases datos
internacionales de clasificacion de enfermedades Monarch Disease
Ontology o Mondo)

* Registro en Espana

Instituto de Salud Carloslll




Perfil de funcionamiento de personas con

EM
——————————————————————————————————————————————————————————————————

m Diversidad y singularidad

& m En diversas EM hay afectacion
= cognitiva que incluye procesos de
| comunicaciony lenguaje

J

Necesidades complejas de
comunicacion




¢Quée son las necesidades
complejas de comunicacion

(NCC)?

Las personas que presentan dificultades
para realizar intercambios comunicativos
funcionales a través de los medios de
comunicacion convencionales (habla,
signos, escritura) en situaciones de la vida
cotidiana, se dice que tienen Necesidades

Complejas de Comunicacion (NCC)
(Balandin, 2002, Calleja & Rodriguez,
2018)



Ejemplos de NCC en personas con ENMI

ENMI
+NCC

Sindrome Sindrome
X Fragil Syngap1




Sindrome de X fragil

m Es una enfermedad de origen genetico poco frecuente que

cursa con discapacidad intelectual de leve a grave, pudiendo

presentar trastornos de conducta asociados y con rasgos

Federacion
Espafiola

fisicos caracteristicos. Sindrome X Fragil

m La prevalencia estimada es de 1/2.400 a 1/6.000, aunque /

puede variar en funcion de la zona geografica en la que se

realice el estudio.




Sindrome Syngap1

m Es una encefalopatia epiléptica y del desarrollo (EED), de origen
genético y poco frecuente, caracterizada por un retraso del
desarrollo, epilepsia generalizada consistente en mioclonias de
los parpados con ausencias y convulsiones mioclonicas-atonicas,
discapacidad intelectual (de moderada a severa) y presencia de

rasgos del trastorno del espectro autista (TEA).

m Tiene una prevalencia estimadade <1/1.000.000.
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Red tematica de Investigacion

Lared esta conformada por 17 expertos de diversos ambitos
Objetivos:

Recopilar informaciéon valida sobre el abordaje de las NCC en esta poblacién
(enfermedades minoritarias que cursen con discapacidad intelectual) desde una
perspectiva multidisciplinar (genetistas, psicologos, logopedas, informaticos).

Determinar los perfiles comunicativos y linglisticos de poblacion con enfermedades
minoritarias y con Discapacidad Intelectual

Disefiar nuevas metodologias y nuevas herramientas, a fin de contribuir al avance del
conocimiento y lograr la difusion de la herramienta entre los colectivos profesionales.

Elaborar nuevos protocolos de actuacion en materia de comunicacion en poblacion con
enfermedades minoritarias

- Analizar las caracteristicas de produccion de personas con NCC dentro de EM.
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Método

Disenamos un cuestionario online que se envié a asociaciones de familiares de personas con

enfermedades minoritarias y NCC.

El cuestionario consta de 5 bloques: datos sociodemograficos, Apoyos académicos, modos de

comunicacion, funciones comunicativas y caracteristicas de las producciones

El cuestionario consta de 85 preguntas con respuestas cerradas de opcion maultiple, con 5

alternativas en escala Likert

El cuestionario puede ser respondido por familiares o por profesionales

NOTA: En este trabajo se presentan solo los resultados de la produccion verbal vocal de las personas

con los sindromes mencionados.



Participantes

m 17 personas con Sindrome X Fragil y 19 personas con Sindrome Syngap1

m 29 respuestas eran de madres, 5 padresy 2 profesionales (X Fragil = 13 madres, 3

padres y 1 profesional/ Syngap1 = 16 madres, 2 padres y 1 profesional).

m La edad media del grupo de personas con X Fragil (sobre quien se responde el

cuestionario) es de 20,5 anos (DT 12,9)

mLa edad media del grupo de personas con Syngapl sobre quien se responde el

cuestionario) es de 14,6 anos (DT 8,9)



Distribucion de l1a muestra por género
————————————————————————————————

hombres ™ mujeres
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X Fragil Syngapl




Comparacion de la modalidad comunicativa
principal X Fragil y Syngap1

Porcentaje personas por grupo
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% SXF
B % SSyngl

Modalidad Comunicativa

Aproximaciones orales
62,5
11,41

Vocalizaciones
6,25
11,11

Gestos Acciones Pictogramas Bimodal
0 6,25 6,25 12,5
33,8 16,6 5,65 0

Signos
6,25
22,22



Analisis de las caracteristicas de la
produccion verbal oral
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Porcentaje

Syngap1l
B X Fragil

Formas no verbales
de expresion
(gritos, llantos,
movimientos)

72,3
13,3

Repeticion de
palabras, frases o
melodias

27
41,1

Ecolalias
demoradas

25,5
23

Habla poca Alteraciones en la Entonacion
inteligibilidad vVOZ inadecuada
83,3 11,8 23

29,4 60 37,5



Conclusiones

m Se observan importantes diferencias entre los grupos en la produccion oral:

= Jas personas con Syngapl presentan un habla poco inteligible y emplean
formas no verbales de expresion (como llanto, gritos 0 movimientos) para
llevar a cabo los intentos comunicativos

* ]aproduccion oral de las personas con X Fragil se caracteriza por capacidad
para repetir palabras, frases o melodias, presencia de alteraciones en la voz
(metalica o entre cortada) asi como presencia de alteraciones en los
patrones de entonacion.

m En ambos grupos se observan ecolalias demoradas



Conclusiones

» Las personas con X Fragil utilizan principalmente la modalidad vocal-
verbal. Sin embargo, las personas con Syngapl recurren
principalmente a la modalidad gestual y signada

» Las personas con Syngapl fundamentan sus intentos comunicativos
mediante la incorporacion de vocalizaciones y acciones, para llegar a
ser entendidos

» Los sistemas bimodales (habla y signos manuales con valor
linguisticos) son utiles para personas con X Fragil



Conclusiones

\/
000

Es crucial ampliar el estudio de las caracteristicas del funcionamiento en
produccién de estas poblaciones.

Es relevante caracterizar los procesos de comprension de personas con NCC
poblaciones.

Determinar los perfiles comunicativos-lingliisticos de estas poblaciones permitira
el disefio de programas de intervencion que constituyan una respuesta mas
ajustada a las necesidades de estos grupos y, por tanto, una mejora de la calidad de

vida de los usuarios y de las personas de su entorno.
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