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SINDROMES

1. Autisme sever

L'autisme és una alteracié que es dona en el neurodesenvolupament de competéncies
socials, comunicatives-ves i linglistiques i, de les habilitats per a la simbolitzacid i la
flexibilitat.

1 de cada 110 nens presenten un trastorn de l'espectre autista. Entre el 30 i el
51% de les persones amb trastorn de I'espectre autista tenen discapacitat intel-lectual
associada.

Causes

En la major part de casos d'autisme no és possible detectar una causa especifica.
Per tal de poder classificar de forma comprensible tots els casos, es defineixen dos
grups: l'idiopatic i el secundari (lI'autisme secundari ha estat denominat autisme
sindromic)

Diferéencies entre Autisme idiopatic i sindromic

Autisme idiopatic Autisme sindromic

Causa desconeguda Causa coneguda

Trastorn pur Associat a altres manifestacions
Base genetica poc aclarida Es coneix la base genetica
Absencia de marcador biologic Poden haver marcadors biologics
Retard mental en el 70% Retard mental gairebé constant
Ampli espectre de gravetat Predominen casos greus

Causes en Autisme sindromic: Trastorns genétics, trastorns congeénits del
metabolismeme, epilépsia, infeccions congenites / adquirides, exposicio intrauterina a
drogues, miscel-lania (encefalopatia hipoxicoisquémica).

Caracteristiques cliniques

Poden variar moltissim; des de persones que presenten només els simptomes que
defineixen l'autisme amb una capacitat intel-lectual normal i fins i tot per sobre de la
normalitat, fins pacients amb autisme sindromic; que a més dels simptomes propis de
l'autisme presentaran la clinica propia de la seva malaltia de base (epilépsia, trastorn
motor, deficit cognitiu, distrofies facials, absencia de llenguatge ...)

Clinica especifica d'Autisme:
e Interaccio social alterada: Poc contacte visual, manca d'habilitat per

compartir amb altres nens o adults, tendencia a l'aillament, resposta
inadequada a les relacions socials formals.



e Comunicacio verbal i no-verbal alterades: No usen el llenguatge verbal i
/ o corporal per a comunicacié funcional.

e Restriccid d'interessos i comportaments estereotipats i repetitius:
insisténcia exagerada en una mateixa activitat, rutines o rituals
especifics. Escassa tolerancia als canvis de les seves rutines.
Manierismes motors estereotipats i repetitius com sacsejar o girar les
mans o dits, 0 moviments complexos de tot el cos.

Tractament

Es molt important el diagnostic precoc per a tractament en centres d'atenci6 primerenca
amb equip multidisciplinari: Psicolegs, logopedes i neuropediatres

e Tractament multidisciplinari: Neuropediatres, psiquiatres, psicolegs,
logopedes. Per als que presenten Autisme sindromic de precisan, segons
el seu trastorn de base, potser també fisioterapia, ortopédia, col-legis
d'educacid especial i altres especialistes.

e Tractament farmacologic per als que presentin epilepsia o trastorns de
conducta.

Estratéegies de comunicacio

Els nens amb un trastorno dins de I'espectre de l'autisme sever poden cursar amb
alteracions greus de la parla o abséncia total d'aquesta. A aquesta alteracio se li afegeix
la seva baixa o nul-la capacitat de intencié comunicativa, que pot dificultar de forma
considerable I'aprenentatge de les estrategies de comunicacié. Tot i aixo el seu nivell de
comprensio del llenguatge sol ser millor que I'expressio.

En aquest sentit es recomana I'estimulacio per part de logopedes o especialistes
en trastorns del llenguatge.

Les estrategies d'intervenci6 que haurien de tenir-se en consideracio son:

e En el cas de les persones amb un baix nivell d'intencié comunicativa, fer
un treball previ i/o paral-lel per instaurar-la.

e Es basic i fonamental coneixer els estimuls que motiven al nen per tal de
poder utilitzar-los com a reforcadors positius de la conducta.

e Es important tenir una llista el més amplia possible de reforcadors i anar
comprovant que els gustos del nen no hagin canviat amb el temps.

e Sobreinterpretar les senyals de les persones afectades. Reaccionar als
seus moviments, accions, indicacions, mirades, sorolls o vocalitzacions
per donar-li un sentit comunicatiu relacionant-lo amb el context de la
situacid present en aquell moment.

e Utilitzar Sistemes de Comunicacio Augmentatius i Alternatius
(sistemes de CAA): formes d'expressid diferents al llenguatge oral,



que tenen como a objectiu augmentar les habilitats de comunicacio i/o
compensar les dificultats de comunicacio i llenguatge de moltes persones
amb discapacitat.

Adaptar els diversos sistemes de simbols en funcio de les caracteristiques
de cada persona (segons les seves habilitats cognitives, linguistiques i
motrius). En funcio del nivell de desenvolupament en els sistemes de
CAA podem utilitzar des d'objectes en miniatura, fotos d'objectes reals
fins a pictogrames.

Reforgar positivament tots els inicis de comunicacié aixi com I'Gs dels
sistemes de CAA.

Es potencia I'aprenentatge de la comunicacio si els hi resulta util i es duu
a terme en contextos naturals.

Aprofitar I'aparicié espontania de qualsevol signe o gest per referir-se a
un objecte o acci6. No son incompatibles amb el sistema de CAA que
s'estigui treballant.

Fomentar I'is de signes basics que recolzin la paraula: primer ensenyar
signes especifics que facin referéncia a objectes concrets com “pa” o
“pilota” 1 després accions generals com “menjar” o “jugar”.

Les fotos reals son (tils per a programar activitats.

Els pictogrames poden ajudar a generalitzar conceptes.

Mantenir unes rutines mitjangant els horaris amb pictogrames.

Utilitzar ajudes técniques.

Utilitzacio de llenguatge de signes.

En situacions en les que no es coneix a la persona afectada es recomana:

Preguntar a la familia quin és el sistema de comunicacio que fan servir
habitualment.

En el cas de que facin servir un sistema de CAA amb pictogrames o
fotos demanar que el tinguin sempre a prop per poder utilitzar-lo.

Si la persona utilitza un sistema de gestos demanar a la familia un breu
resum per poder interpretar-los.

Sempre que es pugui anticipar les activitats que es realitzaran amb la
persona, amb I'ajuda de suports visuals (objecte real, fotos d'objectes o
pictogrames).



Problemes de conducta associats i com actuar enfront d’ells

Els nens amb autisme sever solen presentar els seguents problemes de conducta:

e Conductes oposicionistes:

©)

Actuar de forma calmada i amb un to suau ja que reaccionen tant
a allo que li diem com a la manera en la que se li diu.

Ajupir-se, posar-se a la seva alcada i al seu costat per facilitar la
comunicacio.

Explicar-li com volem que es comporti acompanyant la nostra
explicacié amb un suport visual.

e Rabietes i conductes hetero o0 autoagressives:

o

Actuar de forma calmada i no reaccionar augmentant la seva
ansietat o empipament.

Intentar esbrinar quina és la causa del seu empipament.
Investigar si hi ha algun problema sensorial.

Si el problema és el lloc (excés de sorolls, persones, etc), sortir de
la situacio.

e Problemes per a ajustar el seu comportament a les normes socials:

o

No donar per suposat que sabra com actuar en una situacio tot i
que ja hagi passat abans per una situacié semblant.

Es necessari explicar les coses amb antelacio i recordar-li com ha
de comportar-se en aquella situacio en concret.

Centrar la nostra atencid en els aspectes positius del seu
comportament.

e Presenten dificultats per canviar o passar d'una tasca o situacié a una

altra:

O

Sempre que sigui possible anticipar els canvis amb I'ajuda d'un
suport visual.

Bibliografia i recursos

Grups suport:

Confederacion Espafiola de Autismo

http://www.fespau.es



http://www.fespau.es/

The National Autistic Society (United Kingdom)

http://www.autism.org.uk

Autism Europe

http://www.autismeurope.org

Bibliografia:

El Autismo Sindromico

Artigas-Pallarés a, E. Gabau-Vila b, M. Guitart-Feliubadald
REV NEUROL 2005; 40 (Supl 1); S143-S149

Guia de Préctica Clinica para el Manejo de Pacientes con Trastornos del
Espectro Autista en Atencion Primaria

Guias de practica clinica en el SN/Ministerio de Sanidad y Politica Social

http://www.quiasalud.es/GPC/GPC 462 Autismo Lain Entr compl.pdf



http://www.autism.org.uk/
http://www.autismeurope.org/
http://www.guiasalud.es/GPC/GPC_462_Autismo_Lain_Entr_compl.pdf

2. Encefalopaties Epiléptiques de la Infancia

Definicio

Son un conjunt de sindromes cliniques, en les quals les crisis epiléptiques comprometen
el desenvolupament neurologic del nen / a.

Epilepsia Mioclonia Greu de la Infancia o Sindrome de Dravet

Causa Genetica

S'han detectat mutacions de novo en el gen que codifica la subunitat a del canal de sodi
depenent de voltatge (SCNIA) aixi com mutacions en el gen de la subunitat y2 del
receptor GABA

Caracteristicas

Tractament

Historia familiar d'epilépsia o convulsions febrils.
Desenvolupament psicomotor normal fins al seu comengament.
Crisis epileptiques que s'inicien durant el primer any de vida.

Tipus de crisi: crisis cloniques febrils, generalitzades o unilaterals,
aparicié secundaria de sacsejades mio-cloniques i, sovint, de crisi
parcials.

Electroencefalograma (EEG) s'observen punta-ona i polipunta-ona,
fotosensibilitat precoc i anomalies focals.

El desenvolupament psicomotor retardat a partir del segon any de vida i
posteriorment apareix ataxia, signes piramidals, mioclonies interictals
amb deficit cognitiu greu i afectaci6 important del llenguatge
(comprenen més del que poden expressar).

Es una de les formes d'epilépsia infantil més resistents al tractament
farmacologic.

Farmacs Antiepiléptics: Necessita combinacié de diversos farmacs, sent
els seglients els més eficacos: valproat, benzodiazepines, topiramat i
estiripentol.

En cas de crisi aguda: Administracio de midazolam bucal o intranasal i
avisar Emergencies ja que solen fer crisis prolongades.

Maneig multidisciplinari: Fisioterapia, Ortopédia (ferules, cadires per a
desplagaments llargs), comunicacio augmentativa i educacio especial.



Estratégies de comunicacié

El grau d'afectaciéo neurologica dels pacients amb encefalopaties epileptiques és
variable. En el cas de lasindrome de Dravet per exemple, que cursa amb déficit
cognitiu greu, l'afectacio de I'area del llenguatge és important (amb una comprensio
millor que I'expressio).

Tenen problemes per comunicar-se, per comprendre l'entorn i per establir
relacions socials. Es en aquest sentit que un treball per part de logopedes o especialistes
en trastorns del llenguatge resulta fonamental.

Estratégies d'intervencio recomanades:

e Utilitzar Sistemes de Comunicaci6 Augmentatius i Alternatius
(sistemes de CAA): formes d'expressio diferents al llenguatge parlat,
que tenen com a objectiu augmentar (augmentatius) les possibilitats de
comunicar-se i/o compensar (alternatius) les dificultats de comunicacio i
llenguatge de moltes persones amb discapacitat. Aquests sistemes
ajudaran també al fet que augmenti el seu interés per I'entorn i també la
seva intencié comunicativa.

e Reforgar sempre positivament tots els inicis de comunicaci6 aixi com I'Gs
dels sistemes de CAA.

e En funcio del nivell de desenvolupament, en els sistemes de CAA, es
poden utilitzar objectes en miniatura, fotos d'objectes reals o
pictogrames. Es tracta d'adaptar els diversos sistemes de simbols en
funcié de les caracteristiques de cada persona (segons les seves habilitats
cognitives, linguistiques i motrius).

e Fomentar I'ts de signes basics que recolzin la paraula (utilitzant dos
sistemes de comunicacié simultaniament). Primer ensenyar signes
especifics referits a objectes concrets com “pa” o “pilota” 1 després a
accions generals com “menjar” o “jugar”.

e Aprofitar I'aparicio espontania de qualsevol signe o gest per referir-se a
un objecte o acci6. Aquests no son incompatibles amb el sistema de
CAA que s'estigui utilitzant.

e Sobreinterpretar les senyals de les persones afectades. Reaccionar als
seus moviments, accions, indicacions, mirades, sons o vocalitzacions per
donar-li un sentit comunicatiu relacionant-ho amb el context de la
situacid present en aquest moment.

e Per anticipar i per augmentar la seva comprensié es poden associar
cangons a accions com menjar, jugar, dormir,... (sentir aquestes claus
anticipara al nen el qué passara i li donara seguretat).

e Utilitzar els sistemes augmentatius i alternatius de comunicacio per a la
planificacid i temporalitzacio de les activitats.



e Utilitzar ajudes tecniques.

En situacions en les quals no es coneix a la persona afectada es recomana:

e Preguntar a la familia quin és el sistema de comunicacié que utilitzen

habitualment.

e En el cas que utilitzi un sistema de CAA amb pictogrames o fotos

demanar que ho tinguin sempre a ma per poder utilitzar-ho.

e Si la persona utilitza un sistema de gestos demanar a la familia un breu

resum dels mateixos per poder interpretar-los.

e Sempre que es pugui, avancar les activitats que es realitzaran amb la

persona, ajudant-nos de suports visuals.

Problemes de conducta associats i com actuar davant d’ells

Es comU que les persones amb sindrome de Dravet o altres encefalopaties epiléptiques
en la infancia presentin problemes de conducta com a manifestacio de la seva
incomprensio de I'entorn i dels seus pocs recursos per poder transmetre el qué senten.

Entendre per que actuen com actuen ens ajuda a posar-nos en el seu lloc i ens

facilita el poder evitar situacions que desencadenen conductes disruptives o interactuar

amb ells en els moments conflictius.

Els problemes de conducta més habituals poden ser:

e Augment del nivell de frustracié que pot causar excitabilitat, ansietat o

conductes agressives cap a ell mateix o cap als altres.

Les estrategies possibles per actuar davant d'ells serien:

e Crear guions en els quals visualment puguin veure: que és el que passara,

com han d'estar i si tenen problemes, qui els pot ajudar.

e Ensenyar i reforcar I'aprenentatge de normes basiques. Cal reforcar-ho i
generalitzar-ho amb un suport visual que els recordi com ho han de fer.

e Esimportant congixer els reforcadors que es poden utilitzar (en funcié de

les caracteristiques de cada persona).

e Reforgar positivament els moments en els que estan tranquils i la seva

conducta és adequada.

e En moments critics, és important intentar desviar la seva atencid i
centrar-los en algun estimul o objecte que els pugui relaxar o distreure.

e Parlar de forma pausada i amb calma en els moments delevada
excitabilitat o ansietat. Utilitzar un to de veu suau i no cridar ni alcar la

Veu.



Bibliografia i recursos
Grups suport:

Dravet syndrome foundation Delegacién en Espafia

http://www.dravetfoundation.eu

Dravet Syndrome European Federation

http://dravet.eu

Bibliografia:

Dravet syndrome: an update

Vanessa S. van Dam, Christian M. Korff

Swiss Archives of neurology and psychiatry 2013; 164(5):153—7

Epilepsia mioclonica grave de la infancia (sindrome de Dravet).
Ubicacion nosologica y aspectos terapéuticos.

Nieto-Barrera, R. Candau, M. Nieto-Jiménez

Rev Neurol 2003; 37(1): 64-68


http://www.dravetfoundation.eu/
http://dravet.eu/

3. Paralisi Cerebral Infantil

Es defineix com un grup de trastorns del desenvolupament del moviment i la postura,
causants de limitacié de l'activitat, que son atribuits a una agressio no progressiva sobre
un cervell en desenvolupament, en I'época fetal o primers anys.

Causes

FACTORS ABANS DEL PART:

o Factors materns: malalties autoimmunes, infeccié intrauterina,
substancies toxiques etc.

o Factors fetals: gestaci6 multiple, retard creixement intrauteri,
polihidramnios, malformacions.

FACTORS AL VOLTANT DEL PART: Prematuritat, baix pes, infeccid
SNC o sistémica, hipoglucémia mantinguda, hiperbilirrubinémia,
hemorragia intracranial, encefalopatia hipoxicoisquemica, etc...

FACTORS DESPRES DEL PART: Infeccions (meningitis, encefalitis),
traumatisme cranial, estatus convulsiu, parada cardio-respiratoria,
intoxicacid, deshidratacio greu.

Caracteristiques cliniques

Hi ha diferents classificacions, una de les més Utils és la que es fa en funcié del trastorn
motor predominant i de I'extensi6 de I'afectacio.

Paralisi cerebral espastica: Es la forma més freqient

Tetraplegia espastica: La forma més greu. Afectacié de les quatre
extremitats. S’associa déficit cognitiu moderat- greu i afectacio
important del llenguatge.

Diplegia espastica: Es la forma més fregiient. Els pacients presenten
afectacio de predomini en les extremitats inferiors. Poden tenir capacitat
intel-lectual normal o déficit cognitiu lleu i afectacié del llenguatge
expressiu.

Hemiplegia espastica: Afectacié d'un hemicos. Solen tenir capacitat
intel-lectual normal i poden tenir afectacié del llenguatge.

Paralisi cerebral discinética:

Es caracteritza per una fluctuacio i canvi brusc del to muscular, preséncia
de moviments involuntaris i persistencia dels reflexos arcaics. Poden
tenir una capacitat intel-lectual normal amb afectacié de llenguatge
expressiu important per a la incoordinacié de moviment de boca i
Ilengua.
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Tractament

Altres: Paralisi cerebral ataxica, Paralisi cerebral hipotonica i Paralisi
cerebral Mixta.

Fisioterapia des d'edats molt primerenques, ortopedia, poden necessitar
toxina botulinica, altres tractament farmacologics i / o cirurgia.

Si afectacio del llenguatge important: Logopedia (comunicacid
augmentativa) i si deficit cognitiu educacié especial.

Maneig multidisciplinari: neurologia, traumatologia, gastroenterologia, a
més de fisioterapia, logopédia.

Estratégies de comunicacié

Una de les dificultats associades en les persones amb PCI, és el retras en l'adquisicié de
la parla o la seva absencia. Malgrat aquestes dificultats poden comunicar-se i el seu
nivell de llenguatge comprensiu esta més preservat que I'expressiu. En algunes ocasions,
tot i que el seu llenguatge expressiu sigui correcte les dificultats motrius de la zona
orofacial fan que la seva parla sigui inintel-ligible.

En aquest sentit es recomana l'estimulacié per part de logopedes o especialistes
en trastorns del llenguatge.

Es important tenir en compte les segiients estratégies d'intervencio recomanades:

Aprofitar qualsevol moviment, accid, indicacié, mirada, soroll o
vocalitzacié per donar-li un sentit comunicatiu relacionat amb el context
de la situacio present en aquell moment.

Fer servir Sistemes de Comunicaci6Augmentatius i Alternatius
(sistemes de CAA): formes d'expressié diferents del llenguatge parlat,
que tenen com a objectiu augmentar les habilitats comunicatives i/o
compensar les dificultats de comunicacio i llenguatge.

Adaptar els diversos sistemes de simbols en funcio de les caracteristiques
de cada persona segons les seves habilitats cognitives, linglistiques i
motrius. en funcio del seu grau de desenvolupament es podran fer servir
fotos d'objectes reals o pictogrames.

Es important tenir en compte les dificultats en la motricitat fina a I'hora
de desenvolupar el sistema de CAA.

Es important reforcar positivament tots els inicis de comunicacio aixi
com I'Gs dels sistemes de CAA.

Aprofitar I'aparicio espontania de qualsevol signe o gest per referir-se a

un objecte o accid ja que no s6n incompatibles amb el sistema de CAA
que s'estigui treballant.
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Aprendran a fer servir la comunicacié augmentativa més eficientment si
li ensenyem en contextos naturals i funcionals.

Si apareixen signes basics que recolzen la paraula els hem de fomentar.

Fer servir fotos reals per programar activitats i pictogrames per
generalitzar conceptes.

Mantenir unes rutines mitjancant els horaris amb pictogrames.
Utilitzar ajudes tecniques.
Tenir en conte que la seva postura o moviments poden fer que perdi

facilment el contacte visual amb altres persones o amb el suport que
utilitza per comunicar-se.

En situacions en les que no es coneix a la persona afectada es recomana:

Preguntar a la familia quin és el sistema de comunicacié que fan servir
habitualment.

En el cas de que utilitzin un sistema de CAA amb pictogrames o fotos
demanar que el tinguin sempre a prop per poder utilitzar-lo.

Si la persona fa servir un sistema de gestos demanar a la familia un breu
resum per poder interpretar-los.

Sempre que es pugui anticipar les activitats que es realitzaran amb la
persona, fent servir suports visuals (objecte real, fotos d'objectes o
pictogrames).

Problemes de conducta associats i com actuar enfront d’ells

Entre les persones afectades per una paralisis cerebral existeix una gran variabilitat a
nivell conductual.

A continuacié es descriuen els problemes de comportament que solen aparéixer
amb major frequiencia:

Comportament agressiu o autolesiu:

o Intentar esbrinar la causa d'aquest comportament per poder
incidir-hi.

o Actuar de forma calmada i no reaccionar augmentant la seva
ansietat o empipament.

o Intentar distreure'l i instaurar una conducta que sigui
incompatible.

Abulia (passivitat 0 manca de iniciativa):

12



o Es important mantenir-los actius, estimular-los i prevenir la
deprivacio sensorial.

Bibliografia i recursos
Grups suport:

ASPACE

http://www.aspace.org

Bibliografia:

Paralisis Cerebral

Dra Pilar P6o

Protocolos Diagnosticos Terapéuticos de la AEP: Neurologia Pediatrica

https://www.aeped.es/sites/default/files/documentos/36-pci.pdf

Consensus classifications of gross motor, manual ability, and
communication function classification systems between therapists and
parents of children with cerebral palsy.

Bartlett DJ, Galuppi B, Palisano RJ, McCoy SW.

Med Child Neurol. 2016 Jan; 58(1):98-9.
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4. Sindrome d’Angelman

La sindrome d’Angelman (SA) es caracteritza clinicament per trets fisics, alteracions
neurologiques i un perfil cognitiu i conductual molt especific. Incidencia de 1 per cada
15000 individus.

Causes

Es un trastorn de base genética causat per la falta d’expressio del gen UBE3A localitzat
al cromosoma 15 d’origen matern. La pérdua fisica o funcional pot tenir quatre origens
diferents:

1. Delecio del 15g11-q13 d’origen matern.
2. Disomia uniparental del 15q11-q13 d’origen patern.

3. Mutacio6 de I’impronta.
4. Mutacio del gen UBE3A.

Existeix un cinqué grup de pacients que presenta clinica de SA en el qual es
desconeix la causa.

Caracteristiques cliniques

En tots els casos existeix una alta especificitat clinica derivada derivada de la implicacio
dels mateixos gens, encara que existeixen variacions relacionades amb el tipus de
defecte genétic.

e Fenotip fisic: braquicefalia amb 1’occipit pla, boca grossa, llengua
prominent, dents separades, microcefalia i mans i peus petits.

e Simptomes neurologics: greu trastorn intel-lectual i motor, epilepsia
(tragat tipic en I’electroencefalograma), inestabilitat de la marxa (ataxia),
trastorns del son i abséncia de llenguatge (la comprensio esta menys
afectada).

e Patr0 de conducta: atacs de riure sense motiu aparent, posat felic,
fascinacioé per 1’aigua, tendeéncia a endur-se els objectes a la boca, falta
d’atencio i facil excitabilitat i hiperactivitat. Alguns pacients poden tenir
trets dins de 1’espectre autista 1 trastorn de conducta associat.

Tractament

e Epilepsia: habitualment requereix diferents farmacs antiepileptics pel
control de les crisis. Els més eficacos utilitzats de forma aillada o
combinats son: valproat, levetiracetam i clonacepam.

e S’ha de tenir en compte que aquests pacients poden presentar crisis
d’abséncia perllongada i que degut a que son molt dispersos poden
passar desapercebudes si aquesta dada no es coneix.
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e Tractament farmacologic pels trastorns de la son.
e Tractament psiquiatric si presenten trastorns de conducta.

e Maneig multidisciplinari: fisioterapia, ortopedia, educacidé especial,
comunicacio augmentativa pel trastorn tan greu del llenguatge expressiu.

Estratégies de comunicacié

La capacitat lingiiistica de les persones amb sindrome d’Angelman és molt reduida. La
majoria de persones amb la sindrome no arriba a adquirir llenguatge oral, o aprenen
poques paraules. La comprensio esta menys afectada, per la qual cosa poden
comprendre més del queé expressen. Un treball adequat per part d’un logopeda o
especialista en llenguatge pot incrementar els seus recursos comunicatius de manera
important, afavorint una millor adaptacio a I'entorn i una menor frustracio.

Estratégies d'intervencio recomanades:

e Treballar la comunicacié amb Sistemes de Comunicacié Augmentatius
i Alternatius (sistemes de CAA): formes d'expressio diferents al
Ilenguatge parlat, que tenen com a objectiu augmentar (augmentatius) les
possibilitats de comunicar-se i/o compensar (alternatius) les dificultats de
comunicacio i llenguatge de moltes persones amb discapacitat.

e Tenir en compte que aprenen a utilitzar la comunicacié augmentativa
més eficientment en contextos naturals i funcionals.

e Adaptar els diversos sistemes de simbols en funcio de les caracteristiques
de cada persona (segons les seves habilitats cognitives, linguistiques i
motrius). En funcié del nivell de desenvolupament, en els sistemes de
CAA podem utilitzar objectes en miniatura, fotos d'objectes reals o
pictogrames.

e Utilitzar ajudes tecniques.

e Es important sobreinterpretar les senyals de les persones afectades.
Reaccionar als seus moviments, accions, indicacions, mirades, sons o
vocalitzacions per donar-li un sentit comunicatiu relacionant-ho amb el
context de la situacio present en aquest moment.

e Intentar ampliar els seus propis gestos i expressions espontanies. Aquests
no son incompatibles amb el sistema de CAA que se estatreballant.

e Per facilitar la comprensio:
e Utilitzar un llenguatge clar i senzill i parlar de forma pausada.
o Utilitzar fotos reals per explicar previament activitats i esdeveniments.

e Preparar els horaris i calendaris de les seves rutines de la manera en qué
el nen entengui millor.

15



En situacions en les que no es coneix a la persona afectada es recomana:

Preguntar a la familia quin és el sistema de comunicacié que utilitzen
habitualment.

En el cas que utilitzi un sistema de CAA amb pictogrames o fotos,
demanar que ho tinguin sempre a ma per poder utilitzar-ho.

Si la persona utilitza un sistema de gestos, demanar a la familia un breu
resum dels mateixos per poder interpretar-los.

Sempre que es pugui, avancar les activitats que es realitzaran amb la
persona ajudant-nos de suports visuals (objecte real, fotos o
pictogrames).

Problemes de conducta associats i com actuar enfront d’ells

Les limitacions en la comunicacid, la hipersensibilitat als estimuls, els canvis en la
rutina o en el son, alguna causa medica, etc. sén algunes de les causes que poden
provocar que les persones amb sindrome d’Angelman presentin problemes de

comportament.

Es important entendre quines son les seves necessitats i entendre qué causa el
comportament no desitjat per poder actuar.

Els problemes de conducta que es presenten de forma més freqient son:

Excitabilitat.
Conducta hiperactiva (disminueix amb I'edat).

Conductes autoagressives 0 agressives (estirar els cabells, estirar la roba,
mossegar).

Tendeéncia a posar-se objectes a la boca.

Pautes per actuar enfront d'ells:

En general, reforgar positivament conductes adequades i intentar no atendre les
disruptives proposant alternatives positives.

Excitabilitat.

o Mantenir rutines establertes. Desenvolupar una estructura en la
vida d'aquestes persones, una rutina organitzada, predictible,
calmada i un medi ambient organitzat, per reduir la excitabilitat.

o Eliminar els elements pertorbadors que puguin avivar la possible
tendéncia a I’excitabilitat.

o Parlar de forma pausada i amb calma. Utilitzar un to de veu suau
I no cridar ni alcar la veu.
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e Hiperactivitat.

©)

Reforcar positivament els moments en els quals esta tranquil i el
seu nivell d'activitat sigui l'adequat.

Anticipar-se a les seves necessitats de moviment i proporcionar-
li, sempre que sigui possible, activitats que requereixin moure's.

e Conductes autoagressives 0 agressives.

©)

O

En aquests moments intentar desviar la seva atencio centrant-los
en algun estimul o objecte que pugui relaxar-los o distreure'ls.

Es molt important identificar les situacions que desencadenen
malestar en la persona afectada i dur a terme mecanismes per
disminuir la seva aparicio. Els episodis agressius no han de ser
reforcats amb excessiva atencio.

Actuar de forma calmada i no reaccionar augmentant la seva
ansietat o empipament.

e Tendencia a posar-se objectes a la boca.

O

Tenir en compte que tots els objectes que se'ls hi donin han de ser
segurs.

Es aconsellable utilitzar objectes d'una sola peca que no
continguin parts petites amb les quals es puguin ennuegar.

Bibliografia i Recursos

Asociacion Sindrome de Angelman (ASA)

http://www.angelman-asa.orq

Angelman Syndrome Foundation

http://www.angelman.org

Fundacion Casa Angelman

http://www.casaangelman.org

Bibliografia

Angelman syndrome: review of clinical and molecular aspects.

Bird LM. Appl Clin Genet. 2014 May 16;7:93-104
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Elisabeth Gabau.
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5. Sindrome de Cornelia de Lange

La sindrome Cornelia de Lange (SCdL) es caracteritza per una dismorfia facial
caracteristica (especialment les celles arquejades amb sinofridia (celles confluents),
pestanyes llargues, narines avantvertides, micrognatia i extrems de la boca cap avall
amb un llavi superior fi), déficit intel-lectual de grau variable, retrard del creixement
que comenca abans del naixement i dona lloc a una talla molt baixa en 1’adult,
microcefalia (cap molt petit), mans i peus anomals, de vegades oligodactilia (falta de
dits) i altres malformacions (cor, ronyo, etc). Tenen hirsutisme (excés de pel corporal).
La prevalenca a la poblacié general s’estima de 1/50,000. Es molt fregiient en aquests
pacients el reflux gastroesofagic (vomits del contingut de I’estomac), fet que agreuja els
problemes d’alimentacio i el retard del creixement. Per resoldre el reflux gastroesofagic
sovint és necessaria una intervencié quirtrgica com la tecnica anti-reflux de Nissen.
Aproximadament el 25% dels pacients presenten epiléepsia.

La progressio clinica condueix a un retard psicomotor, déficit intel-lectual greu
en la forma classica, dificultats en I1’adquisicio del llenguatge, retard en el
desenvolupament de les habilitats motrius fines i grolleres. Moltes persones manifesten
tendéncia austista i autodestructiva, que sovint es relacionen directament amb la
frustracio i la incapacitat de comunicar-se. S han de vigilar condicions doloroses com el
reflux gastroesofagic que poden alterar considerablement la seva conducta.

Els nens amb SCdL s6n extremadament sensibles al voltant i dins la boca, el que
provoca que les rutines d’higiene dental siguin dificils.

El risc de sordera és molt alt (80%), ha de ser avaluat i supervisat. Aixi com
problemes visuals que inclouen miopia (69%) i nistagmus (37%).

Respecte all llenguatge

El desenvolupament de la parla esta retardat o fins i tot absent, de vegades sense gestos
0 mimica. Els pares refereixen que els nadons tenen un plor en to baix, molt
caracteristic, com gutural (75%) que desapareix al final de la infantesa, no hi ha
balbuceig. D’altres vegades hi ha llenguatge pero és repetitiu 1 dificilment poden
mantenir una conversa (ens referim a la forma classica de la sindrome). Fer esment que
la veu i els sons sonen com esmorteits, com una veu ronca. En relacio al seu nivell
cognitiu esta més afectada I’expressié que la comprensio del llenguatge.

S’han identificat les mutacions causants en els gens implicats en la cohesio
cromosomica en el procés de la divisié cel-lular (complex de la cohesina). El
gen NIPBL(5p13.2) esta mutat en aproximadament el 50% dels pacients i és el principal
gen causant de la sindrome. Recentment s’han descrit mutacions associades a les formes
més lleus de la malaltia en els gens RAD21 (8g24.11), y SMC3 (10g25), tambe de
transmissié autosomica dominant com el gen NIPBL i mutacions en dos gens: el
gen SMC1A (Xpl11.22)y el HDACS8 (Xq13.1), associats a les formes lligades a I’X de la
SCdL.
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Estratégies de comunicacié

Les persones que tenen la sindrome de Cornelia de Lange (SCdL) I'area de la parla i la
comunicacié acostuma a tenir un retard significatiu, fins i tot en els més lleument
afectats.

La comprensio és millor que I'expressio i, en els casos en que existeix
llenguatge, aquest acostuma a ser repetitiu i dificilment permet mantenir una conversa.
Tenen dificultat per entendre els matisos i la pragmatica del llenguatge.

També cal tenir en compte les seves dificultats per coordinar i produir els
moviments motrius necessaris per parlar.

En aquest sentit les estratégies de comunicacié que s'han de tenir en compte
serien les seglents:

e Proporcionar estimulacié per part despecialistes en Trastorns del
Llenguatge.

e Introduir llengua de signes o técniques alternatives per reforcar la
capacitat de comunicacio. Sistemes de Comunicacio Augmentatius i
Alternatius (sistemes de CAA): formes d'expressio diferents al
llenguatge parlat, que tenen com a objectiu augmentar les habilitats
comunicatives i/o compensar les dificultats de comunicacio i llenguatge
de moltes persones amb discapacitat.

e Adaptar els diversos sistemes de simbols en funci6 de les caracteristiques
de cada persona (segons les seves habilitats cognitives, linguistiques i
motrius). En funcié del nivell de desenvolupament, en els sistemes de
CAA podem utilitzar objectes en miniatura, fotos d'objectes reals o
pictogrames.

e Aprofitar I'aparicio espontania de qualsevol signe o gest per referir-se a
un objecte o accid. Aquests no son incompatibles amb el sistema de
CAA que s'estigui treballant.

e Tenir en compte que aprenen a utilitzar la comunicacié augmentativa
més eficientment en contextos naturals i funcionals.

e Fomentar I'Gs de signes basics que recolzin la paraula: primer ensenyar
signes especifics referits a objectes concrets com “pa” o “pilota” i
després accions generals com “menjar” o “jugar”.

e Es important sobreinterpretar les senyals de les persones afectades per la
sindrome. Reaccionar als seus moviments, accions, indicacions, mirades,
sons o vocalitzacions per donar-li un sentit comunicatiu relacionant-ho
amb el context de la situacio present en aquell moment.

o Utilitzar fotos reals per programar activitats i anticipar esdeveniments.
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Mantenir unes rutines establertes mitjancant els horaris amb pictogrames.
Els horaris i calendaris han de preparar-se de la manera en qué el nen els
entengui millor.

Utilitzar ajudes tecniques.

En situacions en les que no es coneix a la persona afectada es recomana:

Preguntar a la familia quin és el sistema de comunicacié que utilitzen
habitualment.

En el cas que utilitzi un sistema de CAA amb pictogrames o fotos,
demanar que ho tinguin sempre a ma per poder utilitzar-ho.

Si la persona utilitza un sistema de gestos, demanar a la familia un breu
resum d'aquests per poder interpretar-los.

Sempre que es pugui, anticipar les activitats que es realitzaran amb la
persona amb l'ajuda de recolzaments visuals (objecte real, fotos o
pictogrames).

Problemes de conducta associats i com actuar enfront d’ells

Existeixen certes coses que poden provocar que la persona amb SCdL presenti un
comportament disruptiu: canvis en la rutina, frustracions en la comunicacio, canvis
hormonals, canvis en el son, alguna causa medica, etc.

En general, és important entendre les necessitats del nen o 1’adult amb SCdAL i

entendre qué causa el comportament no desitjat per poder actuar.

Autoagressions:

o En moments en els quals els estimuls ambientals els sobrepassen
poden arribar a autolesionar-se.

o Es recomana eliminar els elements pertorbadors que puguin
avivar la possible tendéncia al comportament autolesiu.

o En aquests moments, s important intentar desviar la seva atencio
centrant-los en algun estimul o objecte que pugui relaxar-los o
distreure'ls.

Comportament excitable i ansietat:

o Es important parlar de forma pausada i amb calma. Utilitzar un to
de veu suau i no cridar ni algar la veu.

o Reforcar positivament els moments en els que esta tranquil.

o Anticipar-se a les seves necessitats de moviment proporcionant-
li, sempre que sigui possible, activitats que requereixin moure's.
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o Desenvolupar una estructura en la vida d'aquestes persones per
ajudar a que l'ansietat disminueixi. La rutina organitzada,
predictible, calmada, i els medi ambients organitzats semblen ser
el que millor funciona amb els nens amb SCdL.

Bibliografia i recursos
Grups de suport

CdLS World

www.cdlsworld.org

Cornelia de Lange Syndrome Foundation, Inc.

www.cdlsusa.org

Asociacion Espafiola Cornelia de Lange

www.corneliadelange.es

Bibliografia

GeneReviews® [Internet].

Matthew A Deardorff, Sarah E Noon, lan D Krantz

Initial Posting: September 16, 2005; Last Update: January 28, 2016.
Sindrome de Cornelia de Lange

MC Gil, MP Ribate, FJ Ramos

Protoc diagn ter pediatr. 2010; 1:1-12.
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6. Sindrome de Kleefstra

La sindrome de Kleefstra és una malaltia genética molt poc freqlient de prevalenca
desconeguda.

Causa

Agquesta sindrome esta causada bé sigui per mutacions puntuals en el
gen EHMT1 localitzat en 9q34.2, o bé per microdelecié de la regié cromosomica
9934.3. Més del 85% dels casos son deguts a microdelecio, el que condueix a una
perdua de tot el gen.

Caracteristiques cliniques

e Aparenca facial: microcefalia, hipoplasia del ter¢ mig facial, celles grans,
sinofridia, llavi inferior gruixut i evertit, llengua prominent i
prognatisme. Amb 1’edat els trets facials es tornen més toscs. Tendéncia
a I’obesitat.

e Simptomatologia neurologica: hipotonia que causa retard motor (la
majoria caminen independentment als 2-3 anys d’edat). Déficit
intel-lectual de moderat a greu. Trastorn important del llenguatge.
Epilépsia. Pot haver-hi regressio a 1’adolescéncia/edat adulta.

e Trastorn de conducta: agressivitat, psicosis, apatia /catatonia i transtorns
greus del son.

e Altres anomalies que poden presentar sén: anomalies cardiaques
(aritmies, cardiopaties congenites), defectes genitals en el sexe masculi,
defectes renals, infeccions recurrents, restrenyiment greu i problemes
d’audicio.

Tractament
e Tractament psiquiatric si presenten trastorn de conducta.

e Es recomana control cardiologic (per la preseéncia d’aritmies), aixi com
una monitoritzacio intestinal i renal/urologica.

e Maneig multidisciplinari: fisioterapia, ortopedia, educacidé especial,
comunicacié augmentativa degut al trastorn tan greu del llenguatge
expressiu.

Estratégies de comunicacio

La majoria de les persones amb sindrome de Kleefstra presenten un déficit intel-lectual
de moderat a greu associat a un important retard del llenguatge. Alguns dells aprenen
paraules utils i, algunes vegades, arriben a ajuntar paraules. La utilitzacio de Sistemes
de Comunicacié Augmentatius i Alternatius €s un aspecte important a tenir en compte
amb aquest tipus de persones per tal que puguin expressar les seves necessitats i
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pensaments. Normalment, el seu nivell de llenguatge comprensiu és superior a
I'expressiu.

Les estrategies de comunicacio que s'han de tenir en compte serien les seguents:

e Realitzar un treball amb un logopeda o especialista en trastorns del
Ilenguatge per incrementar els seus recursos comunicatius.

e Treballar la comunicaciéo amb Sistemes de Comunicacié Augmentatius
i Alternatius (sistemes de CAA): formes d'expressié diferents al
llenguatge parlat, que tenen com a objectiu augmentar (augmentatius) les
possibilitats de comunicar-se i/o compensar (alternatius) les dificultats de
comunicacio i llenguatge de moltes persones amb discapacitat.

e Adaptar els diversos sistemes de simbols en funcio de les caracteristiques
de cada persona. En els sistemes de CAA es poden utilitzar objectes en
miniatura, fotos d'objectes reals o pictogrames, en funci6 del nivell de
desenvolupament que tingui la persona.

e Tenir en compte que aprenen a utilitzar la comunicacié augmentativa
més eficientment en contextos naturals i funcionals.

e Si apareix de forma espontania algun gest per referir-se a una accio o
objecte, hem de potenciar la seva utilitzacié ja que no sén incompatibles
amb el sistema de CAA.

e Sobreinterpretar els senyals de les persones afectades per la sindrome.
Reaccionar als seus moviments, accions, indicacions, mirades, sons o
vocalitzacions per donar-li un sentit comunicatiu relacionant-ho amb el
context de la situacio present en aquell moment.

e Reforgar positivament tots els inicis de comunicacié aixi com I'Us dels
sistemes de CAA.

e Facilitar la comprensié parlant-los de forma pausada, utilitzant frases
curtes i paraules acompanyades de gestos, imatges o altres suports.

e Mantenir unes rutines establertes mitjancant els horaris visuals. Els
horaris i calendaris han de preparar-se de la manera en que el nen
entengui millor.

e Utilitzar ajudes técniques.

En situacions en les quals no es coneix a la persona afectada es recomana:

e Preguntar a la familia quin és el sistema de comunicacio que utilitzen
habitualment.

e En el cas que utilitzi un sistema de CAA amb pictogrames o fotos
demanar que ho tinguin sempre a ma per poder utilitzar-ho.

24



e Si la persona utilitza un sistema de gestos demanar a la familia un breu
resum dels mateixos per poder interpretar-los.

e Sempre que es pugui, anticipar les activitats que es realitzaran amb la
persona, ajudant-nos de suports visuals (objecte real, fotos d'objectes o
pictogrames).

Problemes de conducta associats i com actuar enfront d’ells

Els problemes de comportament habituals que poden presentar les persones amb
sindrome de Kleefstra son: agressions (mossegar, pegar, estirar el cabell), conductes
autolesives, envair I'espai personal dels altres, etc.

Poden tenir canvis d’humor impredictibles, sensacié d'inseguretat, intolerancia
als canvis de rutina. Les conductes disruptives poden ser degudes a alguna d'aquestes
causes 0 a una causa medica per exemple, i la pubertat pot provocar un augment
d'aquests comportaments dificils de manejar. També s'han descrit trastorns obsessiu-
compulsius, moviments estereotipats i comportaments que entren dins de I'espectre
autista en la infancia principalment.

Pautes concretes d’actuacio:
e Conductes autoagressives 0 agressives.

o Intentar desviar la seva atencid centrant-los en algun estimul o
objecte que pugui relaxar-los o distreure'ls.

o Es molt important identificar les situacions que desencadenen
malestar en el nen i dur a terme mecanismes per disminuir la seva
aparicio. Els episodis agressius no han de ser reforcats amb
excessiva atencio.

o Actuar de forma calmada i no reaccionar augmentant la seva
ansietat o empipament.

e Invasio de I'espai personal dels altres.

o Amb una actitud calmada pero ferma retirar-lo perqué no
envaeixi I'espai personal de I'altra persona.

o Explicar-li, utilitzant un suport visual, que és el qué no ha de fer i
el que si pot fer en aquestes situacions.
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7. Sindrome de Lennox Gastaut

Es una forma severa d'encefalopatia epiléptica cronica que es manifesta habitualment en
la primera infancia, amb un pic d'inici entre els 3 i 5 anys.

Correspon aproximadament al 3 a 6% dels nens amb epilepsia, amb clar
predomini masculi (5: 1)

Causes

Trastorns genetics, sindromes neurocutanis (ex, esclerosi tuberosa), encefalopaties post
lesions hipoxicoisquémiques, meningitis, traumes cefalics, lesions cerebrals focals o
difuses, i fins i tot s'ha observat en pacients sense lesié cerebral evident. A mes es pot
desenvolupar a partir d'una sindrome de West fins en un 20-30% dels casos.

Caracteristiques cliniques
1. Electroencefalograma: patré d'espiga-ona lenta

2. Multiples tipus de crisis epiléptiques: Crisi toniques i atoniques (d’
aquestes Ultimes les "crisi de caigudes"” son les més freqlients) També es
poden manifestar absencies atipiques (20-65%), estatus epiléptic no
convulsiu (50-66%), crisi tonicocloniques, crisis parcials, espasmes i
crisi miocloniques.

3. En el 95% dels pacients presenten deteriorament cognitiu amb retard
mental. S'associa trastorn de conducta amb hiperactivitat, agressivitat i
tendéncies autistes.

Tractament

e Tractament antiepiléptic: Donada la varietat de tipus de convulsions
associades amb la LGS, es necessiten farmacs amb un ampli espectre
d'eficacia per al tractament d'aquesta sindrome (valproic, lamotrigina,
topiramat, rufinamida i clobazam). La carbamazepina pot empitjorar les
"crisis de caigudes™

e Tractament psiquiatric. Molts pacients necessitaran tractament
farmacologic pel trastorn de conducta associat.

e Maneig multidisciplinari: Fisioterapia, educacid especial, comunicacio
augmentativa.

Estratégies de comunicacio

La sindrome de Lennox Gastaut és una forma d'encefalopatia epileptica que es
manifesta habitualment en la primera infancia i persisteix en l'edat adulta. La majoria de
les persones que la pateixen presenta deteriorament cognitiu, discapacitat intel-lectual i
una afectacio important en I'area del llenguatge i la comunicacio.

27



Amb la finalitat de potenciar al maxim la seva capacitat comunicativa és
important tenir en compte les segiients recomanacions:

e Intervencio per part d'un especialista en trastorns del llenguatge per
aconseguir que la seva comunicacio sigui el més funcional possible.

e Utilitzar tecniques augmentatives/alternatives per millorar la capacitat de
comunicacio, tant a nivell comprensiu com expressiu. Aquestes
tecniques s'engloben dins dels Sistemes de Comunicaciéo Augmentatius
i Alternatius (sistemes de CAA): formes d'expressio diferents al
llenguatge parlat que tenen com a objectiu augmentar les habilitats
comunicatives i/o compensar les dificultats de comunicacio i llenguatge
de moltes persones amb discapacitat.

e El sistema de CAA ha d'estar personalitzat per a cada cas i s’ha d'adaptar
al grau de deteriorament cognitiu aixi com al nivell de desenvolupament
de les seves habilitats motrius i linguistiques. En aquest sentit es poden
utilitzar simbols diferents: objectes en miniatura, fotos d'objectes reals o
pictogrames.

e Es important recordar que aprendran a utilitzar els sistemes de CAA de
forma més eficient en contextos naturals i funcionals.

e Reforcar de forma positiva les activitats relacionades amb la
comunicacio.

e Aprofitar I'aparicié de gestos i expressions espontanies per donar-hi un
significat comunicatiu.

e Reaccionar als seus moviments, accions, indicacions, mirades, sons o
vocalitzacions per donar-hi un sentit comunicatiu que vagi en relacié
amb el context de la situacié present en aquell moment.

e Potenciar I'Us de signes basics per emfatitzar la paraula.

e Per afavorir la comprensio del llenguatge és important utilitzar un
llenguatge clar i senzill i parlar de forma pausada.

o Utilitzar ajudes técniques.
e Mantenir unes rutines establertes mitjancant horaris amb pictogrames.
En situacions en les quals no es coneix a la persona afectada es recomana:

e Preguntar a la familia quin és el sistema de comunicacio que utilitzen
habitualment.

e En el cas que s’utilitzi un sistema de CAA amb pictogrames o fotos,
demanar que ho tinguin sempre a ma per poder utilitzar-ho.
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Si la persona utilitza un sistema de gestos, demanar a la familia un breu
resum dels mateixos per poder interpretar-los.

Sempre que es pugui, avancar les activitats que es realitzaran amb la
persona ajudant-nos de suports visuals (objecte real, fotos o
pictogrames).

Problemes de conducta associats i com actuar davant d’ells

La sindrome de Lennox Gastaut sovint s‘associa amb simptomatologia d'hiperactivitat,
agressivitat i trets autistes, cosa que acaba provocant problemes de conducta.

Les recomanacions per actuar davant d’ells podrien ser les segiients:

Excitabilitat, ansietat, hiperactivitat i agitacio.
Evitar ambients estressants que augmentin la seva frustracid, excitacio i
nerviosisme.

O

O

Afavorir un entorn que li resulti tranquil, estructurat i conegut.

Anticipar les accions i activitats del dia a dia (sempre amb suport
visual: pictogrames, imatges, fotos...) per disminuir la seva
ansietat davant nous esdeveniments.

Reforcar positivament els moments en els quals estigui tranquil i
el seu nivell d'activitat sigui I'adequat.

Rebequeries i conductes agressives o autoregressives.

o

Actuar de forma calmada per no augmentar la seva ansietat o el
seu empipament.

Intentar esbrinar quina és la causa de la seva agressivitat.
Sempre que sigui possible evitar les frustracions innecessaries.

Implantar una conducta alternativa per evitar que faci o es faci
mal i desviar la seva atencio.

Simptomatologia autista i conductes oposicionistes.

o

Actuar de forma calmada i utilitzar un to de veu suau, ja que
reaccionen tant al que diem com a la manera en la que ho diem.

Per poder facilitar la comunicacid és important que ens ajupim i
ens posem a la seva algada i al seu costat.

Explicar-li com volem que es comporti, acompanyant la nostra
explicacio amb un suport visual.
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Bibliografia i recursos
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http://www.lgsfoundation.org

Fundacion Sindrome de West

http://www.sindromedewest.org
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8. Sindrome de Mowat Wilson

La sindrome de Mowat-Wilson és un trastorn del desenvolupament poc frequent que
probablement esta infradiagnosticada, descrita per primera vegada el 1998 per Mowat et
al.Causas

Causes

Aquesta sindrome és una malaltia genética autosomica dominant causada per mutacions
en el gen ZEB2 en 2g22.3, implicat de forma important en la migraci6 de les cél-lules
de la cresta neural i en el desenvolupament de les estructures situades en la linia mitja
com el sistema gastrointestinal i el cor.

Caracteristiques cliniques

La sindrome de Mowat-Wilson es presenta amb déficit cognitiu, epilépsia, trets facials
caracteristics i un ampli espectre de caracteristiques cliniques heterogénies suggestives
de neurocristopaties a nivell cefalic, cardiac i vagal.

e Deficit cognitiu moderat amb afectacié important del llenguatge (més
expressiu que comprensiu) i retard del desenvolupament motor
(hipotonia, ataxia) en el 99%.

e Fascies caracteristica (97%): front alt i bombat, celles grans amb
eixamplament medial i aprimament lateral, hipertelorisme, ulls grans i
profunds, orelles rotades cap endarrere, lobuls grans i d’implantacié
anterior, nas i pont nasal prominent amb la punta nasal arrodonida i la
columnela prominent, boca persistentment oberta, llavi superior fi en
forma d’”’M”, mento triangular i punxegut.

e Microcefalia (81%)

e Epilépsia (73%). En moltes ocasions és refractaria al tractament
farmacologic.

e Malaltia de Hirschprung (50%). Cardiopatia congénita (52%). Talla
Baixa (46%). Ageneésia o hipoplasia del cos callos (43%). Estrenyiment
(26%). Anomalia renal (23%).
Tractament

e Tractament antiepiléptic: €s freqiient que puguin requerir més d’un
farmac.

e Tractament psiquiatric: molts necessitaran tractament farmacologic pel
trastorn de conducta associat.

e Maneig multidisciplinari: Fisioterapia, educacié especial, comunicacié
augmentativa, (gastroeneterologia, cardiologia: segons el cas).
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Estratégies de comunicacié

Els nens amb la Sindrome de Mowat Wilson solen tenir abséncia de la parla i els que
desenvolupen una mica de llenguatge tenen una parla greument afectada. Si el discurs
arriba a apareixer sol demorar-se fins a mitjans de la infancia 0 més endavant. Malgrat
aquesta dificultat molts son capacos de comunicar-se amb gestos i la seva comprensio
del llenguatge és millor que I'expressio.

Aixi l'estimulacié per part de logopedes o especialistes en trastorns del
llenguatge és basica per poder ajudar-los a aconseguir un nivell de comunicaci6 adequat
a les seves habilitats cognitives.

Les estrategies d'intervencio recomanades son:

e Donar-li un sentit a les senyals que facin. Reaccionar als seus
moviments, accions, indicacions, mirades, sons o vocalitzacions donant-
los un sentit comunicatiu que estigui relacionat amb el context de la
situacid present en aquell moment.

e Fer servirsistemes de ComunicacibAugmentatius i Alternatius
(sistemes de CAA):aquests sistemes consisteixen en formes d'expressio
diferents al llenguatge oral. La seva finalitat és la d'augmentar les
habilitats comunicatives i/o compensar les dificultats de comunicacio i
de llenguatge.

e Adequar els sistemes de simbols seleccionats en funcié de les
caracteristiques de cada persona (segons les seves habilitats cognitives,
linglistiques i motrius). En funcid del nivell de desenvolupament es
poden fer servir des de fotos d'objectes reals fins a pictogrames.

e Reforcar positivament tots els inicis de comunicacid aixi como I'Us dels
sistemes de CAA.

e Per facilitar I'Us dels sistemes de CAA es recomana que l'aprenentatge es
doni en un context natural i funcional.

e Aprofitar I'aparicio espontania de qualsevol signe o gest per referir-se a
un objecte 0 accio ja que serveixen per facilitar la comunicacid i no sén
incompatibles amb el sistema de CAA que s'estigui utilitzant.

e Fomentar I'Gs de gestos per recolzar la paraula: primer ensenyar signes
especifics referits a objectes concrets com ‘“aigua” o “llit” 1 després

accions generals como “beure” o “dormir”.

e Les fotos reals son utils per programar activitats i els pictogrames per
generalitzar conceptes.

e Els horaris amb pictogrames son utils per establir les rutines.

e Poden utilitzar el llenguatge de signes.
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En situacions en les que no es coneix a la persona afectada se recomana:

e Preguntar a la familia quin és el sistema de comunicacio que utilitzen
habitualment.

e En el cas de que facin servir un sistema de CAA amb pictogrames o
fotos demanar que el tinguin sempre a prop per poder utilitzar-lo.

e Si la persona utilitza un sistema de gestos demanar a la familia un breu
resum per poder interpretar-los.

e Sempre que sigui possible anticipar les activitats que es realitzaran amb
la persona amb l'ajuda de recolzaments visuals (objecte real, fotos
d'objectes o pictogrames).

Problemes de conducta associats i com actuar enfront d’ells

Les persones amb la Sindrome de Mowat Wilson solen presentar una aparenca placida,
felic i somrient.

Tot i aixi, és important tenir en compte alguns aspectes del seu comportament:

e Presenten conductes de hiperoralitat (portar-se objectes a la boca) i fins
hi tot ingerir coses que no son comestibles:

o Es important tenir en compte que tots els objectes que se li donin
han de ser segurs.

o Es aconsellable fer servir objectes d'una sola peca i que no
continguin parts petites amb les que es puguin ennuegar.

e Hiposensibilitat al dolor:

o Es molt important estar pendents de qualsevol canvi en el seu
comportament que ens pugui fer pensar que no es troba bé. Un
exemple podria ser l'augment de la irritabilitat.

o No fiar-se de la seva resposta davant una caiguda o cop, pot
semblar que no s'ha fet mal i estar lesionat.

e Tenen tendéncia a envair I'espai personal dels altres:

o Amb una actitud calmada pero ferma retirar-lo per tal que no
envaeixi I'espai personal de I'altre persona.

o Explicar-li utilitzant un suport visual com ha d'actuar en aquestes
situacions.

e Presenten defensa tactil:

o La defensatactil és la tendencia a reaccionar negativa i
emocionalment a les sensacions del tacte.
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o Esbrinar quines sensacions li produeixen aquesta reaccié per tal
de poder evitar-les.

e No sobrecarregar amb estimuls tactils (no tocar-lo més enlla de lo
necessari).

Bibliogria i recursos
Suport
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9. Sindrome de Phelan-McDermid

Es molt poc freqiient i segurament infradiagnosticat. Afecta per igual els homes i les
dones.

Causa

Es una sindrome de microdelecié cromosomica. La pérdua de 22q13 pot
provenir d’una delecié simple, d’una translocacid, de la formacié d’un cromosoma en
anell o, amb menor freqiiéncia d’anomalies estructurals en el brag llarg del cromosoma
22, en concret de la regié que conté el gen SHANKAS.

Caracteristiques cliniques

e Caracteristiques fisiques: celles espesses, pestanyes llargues, galtes
plenes, parpelles plenes (els confereix un aspecte de somnolencia), nas
bulbds, barbeta prominent, orelles grans, mans relativament grans i
ungles dels peus displasiques.

e Deficit cognitiu moderat amb afectaci6 molt important del llenguatge
(abséncia de parla o molt poques paraules).

e Hipotonia important des del periode neonatal amb retard del
desenvolupament motor, dificultats per a la marxa autonoma (amb
diferents graus d’afectacio).

e Trastorn de I’alimentacié des d’edats primerenques, umbral alt al dolor 1
tendéncia a la hipertérmia.

e Poden presentar epilépsia en un 25% dels casos.

Tractament
e Tractament farmacologic de I’epilépsia pels pacients que la presenten.

e Tractament psiquiatric: en aquells pacients que presentin un trastorn dins
de I’espectre autista.

e Maneig multidisciplinari: fisioterapia, ortopedia, educacidé especial,
comunicacié augmentativa degut al trastorn tan greu del llenguatge,
(gastroenterologia, cardiologia, endocrinologia i nefrologia en els casos
gue ho necessitin).

Estratégies de comunicacio

Una de les caracteristiques més comuns de les persones amb la Sindrome Phelan
McDermid és el retras en I'adquisicio de la parla o la seva abséncia. Poden arribar a
comunicar-se mitjancant gestos i el seu nivell de llenguatge comprensiu és millor que
I'expressiu.

En aquest sentit I'estimulaci6 per part de logopedes o especialistes en trastorns
del llenguatge és un aspecte fonamental.

35



Seria recomanable poder utilitzar les segients estratégies d'intervencio:

e Reaccionar als seus moviments, accions, indicacions, mirades, sorolls o
vocalitzacions per donar-los un sentit comunicatiu que estigui en relacio
amb el context de la situacio present en aquell moment.

e Utilitzar Sistemes de Comunicacié Augmentatius i Alternatius
(sistemes de CAA): formes d'expressio diferents al llenguatge oral, que
tenen com a objectiu augmentar les habilitats comunicatives i/o
compensar les dificultats de comunicacio i llenguatge de moltes persones
amb discapacitat.

e En funcié del nivell de desenvolupament cognitiu de la persona sera
necessari adaptar els diversos sistemes de simbols. Altres aspectes a tenir
en conte en aquesta adaptacié sén el nivell de desenvolupament de les
habilitats linglistiques i motrius. Si ens basem en les caracteristiques
individuals de la persona en els sistemes de CAA podem utilitzar fotos
d'objectes reals o pictogrames.

e Reforcar positivament tots els inicis de comunicacié aixi com I'is dels
sistemes de CAA.

e Aprendran a fer servir la comunicaci6 augmentativa de forma més
eficient en contextos naturals i funcionals.

e Podem aprofitar I'aparicio espontania de signes o gestos para referir-se a
un objecte o acci6. Ajudaran a donar émfasis a la comunicacié i son
perfectament compatibles amb els sistemes de CAA.

e Potenciar I'ls de signes basics per emfatitzar la paraula: al principi
podem ensenyar signes especifics referits a objectes concrets com
“galeta” o “pilota” per després passar a accions generals com "menjar” o

“jugar”.

e Fer servir fotos reals per programar activitats i pictogrames per
generalitzar conceptes.

e Mantenir unes rutines mitjancant els horaris amb pictogrames.
e Ultilitzar ajudes técniques.

e Poden fer servir llenguatge de signes.
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10. Sindrome de Pitt-Hopkins

La sindrome de Pitt-Hopkins es caracteritza per 1’associacio de déficit intel-lectual,
dismorfia facial caracteristica i un patro de respiracié anormal i irregular.

Causa

La sindrome esta causada per mutacions en el gen TCF4en 18g21. La transmissio és
autosomica dominant.

Caracteristiques cliniques

Trets facials: profusio de la part inferior de la cara, ulls enfonsats, galtes
planes, pont nasal ample, punta nasal prominent, filtrum curt, boca
ampla, llavis gruixuts, dents molt separades, un paladar ampli i poc
profund i pavellons auriculars carnosos i en copa. Microcefalia
adquirida.

Simptomes neurologics: retard en el desenvolupament psicomotor amb
deficit cognitiu moderat-greu, absencia de llenguatge (menys afectada la
comprensid), hipotonia, marxa inestable i adquirida de forma tardana.
Poden presentar epilepsia en forma de crisis generalitzades.

Altres problemes medics: son frequents el restrenyiment greu i el reflux
gastroesofagic. També poden presentar anomalies oculars amb
estrabisme i miopia.

Els problemes respiratoris normalment apareixen en majors de 6 anys i només
succeeixen quan el pacient esta despert. Es caracteritzen per atacs d’hiperventilacio,
sovint seguits d’apnea 1 cianosis (coloracid blavosa de la cara fonamentalment).

En la Ressonancia Magnetica cerebral es pot veure hipoplasia del cos callés.

Tractament

Tractament farmacologic per al control de I’epilepsia 1 de les crisis
d’hiperventilacio si és que el pacient en té.

Maneig multidisciplinari: Fisioterapia, ortopedia, educacié especial,
comunicacid augmentativa per al trastorn tan greu del llenguatge
expressiu. Seguiment a gastroenterologia per I’estrenyiment 1 reflux.

Estratégies de comunicacié

Moltes persones amb la Sindrome de Pitt Hopkins no arriben a parlar, pero poden
comunicar-se mitjancant gestos i la seva comprensié del llenguatge és millor que
I'expressio. Aquelles persones que arriben a parlar utilitzen paraules o frases curtes.

En aquest sentit es recomana l'estimulacié per part de logopedes o especialistes
en trastorns del llenguatge.
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Estrategies d'intervencio recomanades:

e Sobreinterpretar les senyals de les persones afectades per la sindrome.
Reaccionar als seus moviments, accions, indicacions, mirades, sorolls o
vocalitzacions per donar-li un sentit comunicatiu relacionant-tho amb el
context de la situacio present en aquell moment.

e Utilitzar Sistemes de Comunicacié Augmentatius i Alternatius
(sistemes de CAA): formes d'expressio diferents al llenguatge parlat,
que tenen com a objectiu augmentar les habilitats comunicatives i/o
compensar les dificultats de comunicacio i llenguatge de moltes persones
amb discapacitat.

e Adaptar els diversos sistemes de simbols en funcio de les caracteristiques
de cada persona (segons les seves habilitats cognitives, linguistiques i
motrius). En funcio del nivell de desenvolupament en els sistemes de
CAA podem utilitzar fotos d'objectes en miniatura o pictogrames.

e Reforgar positivament tots els inicis de comunicacié aixi com I'Gs dels
sistemes de CAA.

e Aprofitar I'aparicio espontania de qualsevol signe o gest per referir-se a
un objecte o accio. Aquests no son incompatibles amb el sistema de
CAA que s'estigui treballant.

e Aprenen a utilitzar la comunicacié augmentativa més eficientment en
contextos naturals i funcionals.

e Fomentar I'ls de signes basics que recolzin la paraula: primer ensenyar
signes especifics referits a objectes concrets com “pa” o “pilota” 1

després accions generals com “menjar” o “jugar”.

e Fer servir fotos reals per programar activitats i anticipar esdeveniments i
pictogrames per a generalitzar conceptes.

e Mantenir unes rutines que establirem mitjancant els horaris amb
pictogrames.

o Utilitzar ajudes técniques.
En situacions en las que no es coneix a la persona afectada es recomana:

e Preguntar a la familia quin és el sistema de comunicacié que utilitzen
habitualment.

e En el cas de que facin servir un sistema de CAA amb pictogrames o
fotos demanar que el tinguin sempre a la bora per poder utilitzar-lo.

e Si la persona utilitza un sistema de gestos demanar a la familia un breu
resum d'aquests per poder interpretar-los.
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e Sempre que es pugui anticipar les activitats que es realitzaran amb la
persona amb I'ajuda de recolzaments visuals (objecte real, fotos
d'objectes o pictogrames).

Problemes de conducta associats i com actuar enfront d’ells
Els problemes de conducta que es presenten de forma més freqlient son:
e Comportament excitable i ansietat:

o Es important parlar-li de forma pausada i amb calma. Utilitzar un
to de veu suau i no cridar ni algar la veu. Si és possible evitar-ho
és millor no tocar a la persona ja que pot sentir-se facilment
agredida.

e Autoagressions:

o En moments en els que els estimuls ambientals els sobrepassen
poden arribar a fer-se autolesions.

o En aquests moments és important intentar desviar la seva atencio
i centrar-los en algun estimul o objecte que pugui relaxar-los o
distreure'ls.
e Hiperactivitat:

o Reforgar positivament els moments en els que estigui tranquil i el
seu nivell d'activitat sigui I'adequat.

o Anticipar-se a les seves necessitats de moviment i proporcionar-
li, sempre que sigui possible, activitats que requereixin moure's.

Bibliografia i recursos
Suport
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11. Sindrome de Rett. Trastorns relacionats amb MECP2

La sindrome de Rett es caracteritza per un retard global important del desenvolupament
que afecta les nenes. Després dels primers 6 a 12 mesos de vida durant els quals el seu
desenvolupament era aparentment normal, hi ha un periode com d'estancament per
després mostrar regressiéo del llenguatge (pérdua total del llenguatge oral) i del
desenvolupament motor, amb una disminucié del perimetre cefalic (condueix a
microcefalia) que es correspon a una atrofia cerebral important. L’evolucio segueix un
patrO caracteristic en les formes tipiques, el més especific son les estereotipies
(moviments repetitius) amb les mans: els patrons consten de torsio de la ma, rentat de
mans, palmades, caricies o altres automatismes de les mans. Les estereotipies apareixen
despreés de la perdua dels moviments propositius de les mans.

Les caracteristiques addicionals inclouen comportament autista, ataxia de la
marxa, convulsions, apnea episodica i/0 hiperpnea i bruxisme. Després d’aquest periode
de rapid deteriorament, la malaltia es torna relativament estable, pero els pacients que
arriben a la segona o tercera decada de la vida poden mostrar anomalies neurologiques
addicionals, com convulsions, distonia, parkinsonisme, espasticitat i cifoescoliosis. La
sindrome de Rett s’observa en 1/15,000 nenes.

S’ha establert que la sindrome de Rett és deguda a mutacions en el
gen MECP2, que codifica un a proteina de la unié metilCpG i esta localitzat en el brag
llarg del cromosoma X en Xg28, i que és molt important pel desenvolupament i
manteniment de sinapsis. Es una alteraci6 dominant i per aixd s’expressa en nenes.
Causa el 95-97% de les formes classiques de la sindrome de Rett. S’han descrit també
mutacions en el gen MECP2 en nens amb encefalopaties severes. En els anomenats
Rett atipics, trobem mutacions en el gen CDKLD5, que a diferencia de la forma classica,
inicien clinica de convulsions molt aviat, no s’observa periode de regressio 1 no tenen la
caracteristica mirada intensa de les nenes amb la S. De Rett classica.

Les mutacions en FOXG1 apareixen en individus amb una forma congenita de
S. De Rett.

Estratégies de comunicacio

L'alteracio del gen MECP2 s'ha relacionat amb la sindrome de Rett. Aquesta sindrome
consisteix en un trastorn regressiu que s'inicia a partir dels 6-18 mesos de vida i porta
associada la perdua de la parla i de la capacitat de coordinacio dels moviments de les
extremitats. Tot i presentar aquestes dificultats la seva comprensio del llenguatge és
millor que I'expressio i tenen una gran intencié comunicativa.

Degut a les seves dificultats motrius i en especial a la de les mans, és molt
estrany que alguna nena respongui de manera positiva a I's del llenguatge de signes.
Aixi doncs hem de centrar-nos més en les segiients actuacions:

e Sobreinterpretar les senyals de les persones afectades per la sindrome.
Reaccionar a les seves, indicacions, mirades, sorolls o vocalitzacions per
tal de donar-li un sentit comunicatiu en relacié amb el context de la
situacio present en aquell moment.
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Entenen amb eficacia I's de fotos reals, pictogrames i simbols simples.

En funcio de I's conservat de la funcionalitat de les mans poden utilitzar
polsadors, tablets i ipad, ratolins adaptats, etc. Poden fer peticions a
través dels elements esmentats.

La intencié comunicativa, la comprensié de situacions i la connexio
social és quelcom que no sembla tenir estancament o regressio, al
contrario que succeeix amb I'Us del llenguatge.

El treball es realitzara basicament mitjancant la mirada comunicativa o el
senyalar amb la mirada.

Aprenen a fer servir la comunicacié augmentativa mes eficientment en
contextos naturals i funcionals.

Quan es proven metodes o dispositius nous, és millor limitar el seu Us a
moments especifics del dia o a activitats concretes.

Reforgar positivament tots els inicis de comunicacié aixi com I'Gs dels
sistemes de CAA.

Fer servir fotos reals per programar activitats i pictogrames per
generalitzar conceptes.

Mantenir unes rutines mitjancant els horaris amb pictogrames.

Desenvolupar sistemes i dispositius de programacié. Entrenar lI'equip i a
les families.

En situacions en les que no es conegui a la persona afectada es recomana:

Preguntar a la familia quin és el sistema de comunicacio que fan servir
habitualment i demanar que sempre estigui accessible.

Son molt sensibles a tota la comunicacié no verbal, gestos, tons,
escenificacions, etc.

Sempre que sigui possible anticipar les activitats que es realitzaran amb
la persona, amb I'ajuda de suports visuals (objecte real, fotos d'objectes o
pictogrames).

Problemes de conducta associats i com actuar enfront d’ells

Existeix molta variabilitat entre les nenes afectades i, sense poder parlar d'un fenotip
concret, podem dir que a partir dels 5-6 anys s'estabilitzen. Solen ser molt tranquil-les,
amb un caracter afable i afectuds. Gaudeixen en entorns socials coneguts, amb bon
comportament, mirada connectada i amb un moviment de mans molt caracteristic.

Tot i aix0 es poden destacar alguns punts a tenir en compte

respecte la seva conducta:
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Les frustracions poden portar a I'aparicio de rabietes, plors i autolesions
(cops al cap, esgarrapades i sobretot mossegar-se):

o Intentar evitar les frustracions innecessaries en la mesura de lo
possible.

o Distreure-la de la situacio que ha generat la frustracié i centrar la
seva atencio en un altre estimul o activitat.

Dificultat per regular I'ansietat, relaxar-se i calmar-se:
o Parlar pausadament, amb un to de veu suau i calmat.
Mostren problemes per passar d'una situacié a una altra:

o Tan com sigui possible s'’han d'anticipar sempre els canvis amb
pictogrames o0 amb algun tipus de suport visual.

Cautela excessiva en situacions i entorns:

o Esperar el temps necessari per tal que es senti comoda i segura.
Respectar el seu ritme d'adaptacio.

Incomoditat en ambients sorollosos i amb aglomeracions de gent:
o Intentar evitar grans aglomeracions de gent.
o Treure-la de la situacio estressant.

o Recorrer a cascs per disminuir el soroll o a reproductors de
masica.

Bibliografia i recursos

Grups suport

International Rett Syndrome Foundation (IRSF)

www.rettsyndrome.org

Rett syndrome Europe

www.rettsyndrome.eu
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www.rett.es
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12. Sindrome de Usher

La sindrome de Usher és un trastorn genéticament heterogeni pel qual existeixen 9 gens
coneguts, i almenys tres entitats cliniques que s’associen a retinosis pigmentaria (RP),
hipoacusia neurosensorial i, en ocasions, afectacid de la funcio vestibular amb una edat
d’inici variable. El tipus d’heréncia és autosomica recessiva. Prevalenga 3-4/100,000 en
la poblacid europea.

Els pacients amb USH1, que és el més greu, estan afectats de manera congénita
amb sordesa neurosensorial profunda i abséncia de funcié vestibular, la RP és d’inici
prepuberal. EI USH2 es distingeix de USH1 per presentar una sordesa congenita menys
severa (perdues entre -40 a — 80 db més intensa pels sons aguts) amb funcid vestibular
preservada amb inici de la RP generalment en la segona década de la vida.

El USH3 es distingeix dels tipus 1 i 2 per una perdua auditiva progressiva,
variable disfunci6 vestibular juntament amb RP d’inici també variable.

El 29 % dels casos correspon a USH1 , 67 % a USH2 , el 3% al tipus 3 i un 1%
restant es classifica com USH atipic .

El S. Usher és responsable d'entre un 3 i un 6 % dels casos de nens amb sordesa,
d'entre un 8 i un 33% dels pacients amb RP i d'aproximadament el 50% dels casos de
sord - ceguesa. Aquest Ultim fet el converteix en una patologia I'estudi i prevencio de la
qual revesteix un gran interes.

El tipus de sordesa és causat per una alteracio coclear a nivell de I'organ receptor
de les cél-lules ciliades i per aix0 es manifesta en una audiometria amb hipoacusia
neurosensorial bilateral simetrica de gran intensitat en el tipus I, fet que s’associa a
simptomes d'abséncia de formacid de llenguatge articulat efectiu.

La RP en els pacients USH no té cap caracteristica que la diferencii d'altres RP,
els pacients presenten inicialment ceguesa nocturna i mala adaptacié a la foscor i
s'afecta el camp visual periféric ( visié en tunel ) . Més tardanament poden apareixer les
complicacions habituals que afecten la visio central i també poden apareixer cataractes.

Tractament

La RP no té un tractament efica¢ ni curatiu ni tan sols pal-liatiu per intentar
aturar el curs de la malaltia. Pel que fa a la sordesa, només podem aplicar mesures
d'ajuda auditiva amb adaptaci6 d'audiofons ( fonamentalment en el tipus 2). En els casos
de sordesa completa esta indicada la col-locacio d'un implant coclear.

Un altre tipus de tractament que hem de considerar és la rehabilitacio del
Ilenguatge en aquests pacients, tant si es realitza o no I'implant coclear. S'han d'evitar :
Aquells esports que requereixin de bona visié i / o bon equilibri , ja que podrien ser
perillosos. La conduccid de vehicles per la perdua del camp visual periferic. A causa de
I' alt risc de desorientacié quan es submergeixen en aigua, la natacio s'ha de fer amb
precaucio.
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Estratégies de comunicacié

Existeixen diversos tipus de sindrome d’Usher segons l'edat de comencament dels
simptomes, el grau d'afectacid coclear i retiniana i I'evolucio dels simptomes clinics,
pero la comunicacio de totes les persones afectades d'aquesta sindrome requereix algun
tipus de suport i entrenament adequat. A grans trets, podem dir que s6n persones que
neixen amb sordesa o desenvolupen una pérdua auditiva i gradualment van perdent

vista.

Donada I’heterogeneitat d’aquesta poblacid, el sistema de comunicacié que
poden utilitzar també varia. Algunes estratégies d'intervencio recomanades son:

Ensenyar llengua de signes.
Ensenyar sistema dactilologic.
Ensenyar sistema braille.

A Tutilitzar llengua de signes: els signes han de realitzar-se a una
velocitat normal, la configuracid dels signes ha de ser clara i les frases
concises i cal mantenir una distancia comoda enfront de l'interlocutor.

Quan existeixi la perdua de visio podran seguir utilitzant la llengua de
signes fent que el seu interlocutor es col-loqui en el seu camp visual (que
en general és estret) i tenint en compte que els signes i la cara del parlant
estiguin ben il-luminades.

Quan aixo no sigui suficient, podran utilitzar un sistema de comunicacio
a través del tacte (llengua de signes recolzada o sistema dactilologic en el
palmell de la ma).

Utilitzar ajudes técniques.

En situacions en les quals no es coneix a la persona afectada es recomana:

Preguntar a la familia quin és el sistema de comunicacié que utilitzen
habitualment.

Si la persona utilitza un sistema de signes, demanar a la familia un breu
resum dels mateixos per poder interpretar-los.

En els casos en qué encara no existeixi perdua de visid, sempre que €s
pugui, avancar les activitats que es realitzaran amb la persona amb
I'ajuda de suports visuals.

Problemes de conducta associats i como actuar enfront d’ells

En general la sindrome d’Usher no comporta molts problemes de conducta. De totes
maneres, poden ser Utils les seglients pautes d'actuacio:
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En moments en els quals els estimuls ambientals els sobrepassen poden
presentar un comportament excitable i ansietat:

o Es important dirigir-se a ells de forma pausada i amb calma.

o Intentar identificar les situacions que desencadenen l'ansietat o
malestar d'aquestes persones per disminuir la probabilitat que
apareguin conductes no apropiades.

o Es recomanable seguir una rutina i tenir un medi ambient
organitzat per proporcionar seguretat i evitar conductes

disruptives.
Bibliografia i recursos
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13. Sindrome de West

La sindrome de West (SW) és una epilépsia dependent de l'edat. La seva freqliéncia
oscil-la entre el 2-10% de tots els casos d'epilépsia infantil, i representa la forma més
freqUent d'epilépsia en el primer any de vida, excloent les convulsions neonatals i les
crisis febrils.

Causes
Es classifiquen segons la causa en simptomatics i criptogenics.

Els simptomatics son aquells casos que tenen de base 1 trastorn neurologic
conegut i desenvolupen una Sindrome de West.

Els criptogenics son els pacients que son préviament sans i inicien un SW de
causa desconeguda. EI nombre de casos criptogenics ha disminuit en relacio amb el
perfeccionament de les tecniques de neuroimatge, especialment la ressonancia
magnetica (RM), que permet en molts casos determinar la causa i precisar I'extensio i
localitzacid de la lesio cerebral.

Caracteristiques
Triada classica:
1. espasmes infantils,
2. electroencefalograma un tragat hipsaritmic,
3. retard o detencio en el desenvolupament psicomotor.

La detencid del desenvolupament psicomotor no és imprescindible per la seva
definicio, els pacients poden presentar des d'un trastorn d'aprenentatge lleu fins a un
déficit cognitiu greu amb abséncia de llenguatge.

L'edat d'inici se situa entre els 4 i 10 mesos. Posteriorment pot evolucionar a
epilepsies refractaries.

Tractament
La causa de la sindrome condicionara la resposta al tractament.

Farmacs antiepiléptics: Dos terapies s'han mostrat clarament eficagos en la SW,
la vigabatrina (VGB) i el tractament hormonal amb corticotropina (ACTH). Es discuteix
quin ha de ser el farmac de primera eleccio (a excepcié de l'esclerosi tuberosa, on la
VGB té un paper predominant) i fins i tot, hi ha estudis en per avaluar l'eficacia del
tractament combinat des de l'inici.

Maneig interdisciplinari: Dependra del grau d'afectacié neurologica del pacient,
des refor¢c escolar a escola ordinaria; fins escola especial, fisioterapia, ortopedia i
comunicacio augmentativa en els casos més greus.
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Estratégies de comunicacié

L'area de llenguatge-comunicacio en les persones amb sindrome de West acostuma a
estar afectada. En molts casos, no desenvolupen un llenguatge oral o aquest no arriba a
ser funcional, encara que si creen i empren estrategies que els permeten comunicar-se
amb l'altre. Per aix0, es ddéna la necessitat d'utilitzar Sistemes de Comunicacio
Augmentatius i Alternatius (sistemes de CAA).

Estratégies d'intervencio recomanades:

e Proporcionar estimulacié per part despecialistes en Trastorns del
Llenguatge.

e Recordar que el principal objectiu és aconseguir una comunicacid
funcional.

e Ultilitzar tecniques augmentatives/alternatives per reforcar la capacitat de
comunicacio, tant per facilitar I'expressié del llenguatge com per
augmentar i millorar la comprensié del mateix i de I'entorn. Sistemes de
Comunicacié Augmentatius i Alternatius (sistemes de CAA): formes
d'expressio diferents al llenguatge parlat, que tenen com a objectiu
augmentar les habilitats comunicatives i/0 compensar les dificultats de
comunicacio i llenguatge de moltes persones amb discapacitat.

e El sistema de comunicacidé ha de ser individual, adaptat a cada persona,
que li permeti una relacié funcional amb I'entorn que 1’envolta.

e En funcio del nivell de desenvolupament, en els sistemes de CAA, es
poden utilitzar objectes en miniatura, fotos d'objectes reals o
pictogrames. Es tracta d'adaptar els diversos sistemes de simbols en
funcié de les caracteristiques de cada persona (segons les seves habilitats
cognitives, linguistiques i motrius).

e Reforcar positivament activitats satisfactories relacionades amb la
comunicacio.

e Tenir en compte que aprenen a utilitzar la comunicacié augmentativa
més eficientment en contextos naturals i funcionals.

e Sobreinterpretar les senyals de les persones afectades, €s a dir, reaccionar
als seus moviments, accions, indicacions, mirades, sons o vocalitzacions
per donar-li un sentit comunicatiu relacionant-ho amb el context de la
situacio present en aquell moment.

e Intentar ampliar els seus propis gestos i expressions espontanies (no son
incompatibles amb el sistema de CAA que s'estigui treballant).

e Utilitzar un llenguatge clar i senzill (oracions simples i ordres directes) i
parlar de forma pausada.
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e Preparar horaris i calendaris visuals de les seves rutines i fer-ho de la
manera en qué el nen entengui millor.

e Utilitzar ajudes tecniques.
En situacions en les quals no es coneix a la persona afectada es recomana:

e Preguntar a la familia quin és el sistema de comunicacio que utilitzen
habitualment.

e En el cas que utilitzi un sistema de CAA amb pictogrames o fotos,
demanar que ho tinguin sempre a ma per poder utilitzar-ho.

e Si la persona utilitza un sistema de gestos, demanar a la familia un breu
resum dels mateixos per poder interpretar-los.

e Sempre que es pugui, avancar les activitats que es realitzaran amb la
persona ajudant-nos de suports visuals (objecte real, fotos o
pictogrames).

Problemes de conducta associats i com actuar davant d’ells

La simptomatologia principal de la sindrome de West s'acompanya sovint d'alteracions
de conducta com la hiperactivitat, agitacid, ansietat, rebequeries, conductes agressives i
autoregressives i també en alguns casos conductes propies del trastorn de I'espectre
autista. Aquests problemes poden ser consequéncia d'una varietat de factors entre els
quals el malestar fruit de malalties mediques, el desconfort emocional o la incapacitat
per comunicar-se son els més freqients.

Algunes recomanacions concretes per actuar davant d’ells:
e Excitabilitat, ansietat, hiperactivitat, agitacio.

o Evitar ambients estressants que augmentin la frustracio de la
persona i per tant la seva excitacio i nerviosisme, afavorint un
entorn que li resulti tranquil, estructurat i conegut, en la mesura
del possible.

o Facilitar l'estructuracio espaial i temporal anticipant les accions,
activitats i fets quotidians (recolzant-se en material visual:
pictogrames, imatges, fotos,...) per disminuir la seva ansietat
davant nous esdeveniments.

o Reforcar positivament els moments en els quals estigui tranquil i
el seu nivell d'activitat sigui I'adequat.
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e Rebequeries i conductes agressives 0 autoagressives.

o Intentar esbrinar la causa d'aquest comportament per poder
incidir sobre ella.

o Intentar evitar les frustracions innecessaries en la mesura que
sigui possible.

o Actuar de forma calmada i no reaccionar augmentant la seva
ansietat o el seu empipament.

o Intentar distreure’l i implantar una conducta alternativa per evitar
que faci o es faci mal.

Bibliogrfia i recursos
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14. Sindrome de microduplicacié/microdelecido amb afectacio

greu del llenguatge

La discapacitat intel-lectual i / o autisme (DI / TEA) son trastorns molt freqlients en les
persones, €és molt important identificar la causa responsable en cada pacient. La matriu-
CGH és una tecnologia avangada que permet la deteccié de desequilibris cromosomics,
fins i tot aquells no detectables per cariotip. Son alteracions submicroscopiques, poden
ser microdelecions o microduplicaciones. En els pacients estudiats per discapacitat
intel-lectual i / o autisme identifica una alteracié patogenica en aproximadament el 20%
dels individus.

La majoria d'aquestes persones presentaran conjuntament amb la DI / TEA
trastorns de llenguatge, en major o menor grau, i daltres simptomes que van des
dismorfies lleus a malformacions de diferents organs (cor, ronyd, esquelet, ...) i
trastorns de conducta o fins i tot trastorns psiquiatrics.

Hem escollit la microdelecio 194 i la 2923.1 entre altres per la seva greu
afectacid del llenguatge.

La sindrome de microdelecio 194

Els pacients amb pérdua de material cromosomic en la part més distal del brag llarg d'un
dels dos cromosomes 1, presenten un quadre clinic reconeixible que inclou:

e Retard global del desenvolupament

e Hipotonia en el nounat

e Convulsions d'inici en els primers anys de la vida
e Dificultats en I'alimentacio

e Talla baixa

e Afectacio greu del llenguatge

e Defectes cardiacs menors

e Microcefalia (cap petit)

e Alteracions cerebrals, el meés comu la agenésia o hipoplasia del cos
callés

e Dismorfia (variacions en la morfologia de diferents regions corporals,
especialment trets facials)
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Pel que fa al llenguatge

El llenguatge oral esta greument afectat en aquests pacients, fins i tot pot estar
absent. Alguns nens aprenen a utilitzar paraules i frases curtes. Algun pot utilitzar el
llenguatge de signes, pero la majoria es comuniquen les seves necessitats mitjancant el
contacte visual, empenyer i tirar, gestos i sons vocals. En molts nens el llenguatge
receptiu sembla ser millor que el llenguatge expressiu, molts nens entenen molt més del
que sén capacos d'expressar.

El gen AKT3 localitzat en aquesta regi6 i delecionat (només hi ha una copia, de
les dues que hauria de tenir el pacient), és el responsable de la cap petit i de la manca de
desenvolupament del cos callés estructura que comunica els dos hemisferis cerebrals.
Bibliografia i recursos
Grups de soport

There is a Facebook group for families affected by 194 deletions at
www.facebook.com:

www.facebook.com/groups/133964299961835

Understanding chromosome disorders. Unique Rare Chromosome
Disorder Support Group

info@rarechromo.org www.rarechromo.org
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Understanding chromosome disorders. Unique Rare Chromosome Disorder
Support Group,

info@rarechromo.org | www.rarechromo.org

La sindrome de microdelecio 2g23.1

Els pacients amb pérdua de material cromosomic en una zona intersticial del brag Ilarg
d'un dels cromosomes 2, presenten un quadre clinic que inclou:

e Retard global del desenvolupament
e Hipotonia
e Dificultats en I'alimentacio

e Afectacio greu del llenguatge
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e Convulsions
e Talla baixa
e Microcefalia
e Dismorfia

e Simptomes de I'espectre autista, estereotipies, autoagressions i altres
problemes del comportament.

e Alteracions de la son
Pel que fa al llenguatge
Alguns nens diuen frases curtes, i altres no tenen llenguatge oral. La majoria dels nens
aconsegueixen entendre un llenguatge senzill i / o pictogrames, pero tenen dificultats

amb el llenguatge expressiu.

S'han descrit pacients amb microcefalia progressiva i regressio en el llenguatge.

La haploinsuficiéncia del gen MBD5 (falta una copia) afecta I'expressié d'altres
gens relacionats amb el trastorn espectre autista (TEA) com sén UBE3A (Sindrome
d'Angelman), TCF4 (Sindrome de Pitt-Hopkins), MEF2C (sindrome de delecié 5q14.
3), EHMTL1 (sindrome de Kleefstra), i RAIL (sindrome de Smith-Magenis); aix0
suggereix que el gen MBDS5 és un regulador de la transcripcio. | segurament els gens

esmentats anteriorment formen part de la mateixa xarxa funcional i per aixo l'afectacid
d'un d'ells produeix un fenotip similar.

Bibliografia i recursos:
Grups de suport

There is a Facebook group for families affected by 2g23.1 microdeletion at
www.facebook.com:

www.facebook.com/groups/260449943985091

2023.1 deletion/duplication disordes

http://2g23.org/

Understanding chromosome disorders. Unique Rare Chromosome Disorder
Support Group,

info@rarechromo.org | www.rarechromo.org
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Microdelecion 2g23.1 y hallazgos sindromicos.

Laura Pérez-Gay, Carmen GoOmez-Lado, Jesus Eiris-Pufial, David Dacruz,
Inés Quintela, Francisco Barros-Angueira, Manuel Castro-Gago

Rev Neurol 2013; 57 (9)

Trapping MBD5 to understand 2923.1 microdeletion syndrome
Deborah Y Kwon & Zhaolan Zhou

EMBO Molecular Medicine Vol 6 | No 8 | 2014

Phenotypic and Molecular Convergence of 2g23.1 Deletion Syndrome with
Other Neurodevelopmental Syndromes Associated with Autism Spectrum
Disorder

Sureni V. Mullegama, Joseph T. Alaimo , Li Chen and Sarah H. Elsea
Int. J. Mol. Sci. 2015, 16

Comentari general:

La similitud observada entre aquests dos sindromes de microdelecid, que comparteixen
moltes manifestacions fisiques, com microcefalia, talla baixa, convulsions, afectacid
greu del llenguatge oral..., i d'altra banda la variabilitat entre pacients amb la mateixa
microdelecié, uns amb més capacitat que altres, menys dimorfia, etc. permet
comprendre que no puguem identificar clinicament els pacients i sigui necessari
tecniques d'array-CGH per a la seva identificacio.

Interessant és la identificacio de gens, maxims responsables dels simptomes
presents en cadascuna de les microdelecions descrites i que ressalten I'especificitat. A la
delecié 1g4 la haploinsuficiencia del gen AKT3 és el responsable de la hipoplasia /
agenesia del cos call6s present en la majoria dels afectats.

A la delecié 2g21.3 haploinsuficiéncia del gen MBD5 és el responsable del
trastorn espectre autista observat en el 98% dels pacients.
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Estratégies de comunicacié

Una de les caracteristiques més comuns és el retras en l'adquisicié de la parla o la seva
absencia. Tot i aixi poden comunicar-se amb gestos i la seva comprensio del llenguatge
és millor que I'expressio.

En aquest sentit I'estimulacio per part de logopedes o especialistes en trastorns
del llenguatge es converteix en basica i fonamental.

En aquests casos les estratégies d'intervencio recomanades son:

e Sobreinterpretar les senyals de les persones afectades per la sindrome.
Reaccionar als seus moviments, accions, indicacions, mirades, sorolls o
vocalitzacions per donar-li un sentit comunicatiu relacionant-t'ho amb el
context de la situacio6 present en aquell moment.

e Utilitzar Sistemes de Comunicacié Augmentatius i Alternatius
(sistemes de CAA): formes d'expressio diferents al llenguatge parlat,
que tenen com a objectiu augmentar les habilitats comunicatives i/o
compensar les dificultats de comunicacio i llenguatge de moltes persones
amb discapacitat.

e Es important tenir en compte les caracteristiques de cada persona per
desenvolupar els sistemes de simbols en funcié de les seves habilitats
cognitives, linglistiques i motrius. En aquest sentit es poden fer servir
fotos d'objectes reals o pictogrames.

e Es important tenir en consideracio les dificultats en la motricitat fina a
I'nora d'implementar el sistema de CAA.

e Hem de reforcar de forma positiva tots els inicis de comunicacid aixi
com els usos espontanis del sistema de CAA.

e Aprendran a fer servir la comunicaci6 augmentativa de forma més
eficient en contextos naturals i funcionals.

e Si apareix de forma espontania algun gest per referir-se a una accio o
objecte, hem de potenciar la seva utilitzacié ja que no sén incompatibles
amb el sistema de CAA.

e Fomentar I'ls de signes basics que emfatitzin la paraula. Es comenca
amb signes especifics que facin referéncia a objectes concrets com “pa”
o “pilota” i després passarem a accions generals com “menjar” o “jugar’.

e Les fotos reals ens poden ajudar en la programacié d'activitats i els
pictogrames en la generalitzacio de conceptes.

e Us d'ajudes técniques.

En situacions en les que no es coneix a la persona afectada es recomana:
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Preguntar a la familia quin és el sistema de comunicacié que utilitzen
habitualment.

En el cas de que facin servir un sistema de CAA amb pictogrames o
fotos demanar que el tinguin sempre a prop per poder utilitzar-lo.

Si la persona fa servir un sistema de gestos demanar a la familia un breu
resum per poder interpretar-los.

Sempre que es pugui anticipar les activitats que es realitzaran amb la
persona, ens ajudarem de suports visuals (objecte real, fotos d'objectes o
pictogrames).

Problemes de conducta associats i com actuar enfront d’ells

Les persones afectades amb aquestes sindromes poden presentar:

Rabietes, plors i autolesions generades per sentiments de frustracio:
Intentar evitar les frustracions innecessaries en la mesura de lo possible.

Distreure'ls de la situacié que ha generat la frustracio i centrar la seva
atencio en un altre estimul o activitat.

Actuar de forma calmada i no reaccionar augmentant la seva ansietat o
empipament.

Intentar esbrinar quina és la causa del seu empipament.
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15. Sordesa associada a altres causes de discapacitat

intel-lectual

La hipoacusia afecta 1/500 recent nascuts, pot ser conductiva, sensorineural o una
combinacio de les dues. Perlocutiva o postlocutiva. Sindromica o no sindromica.

Entenem per sordesa sindromica aquella en la que el pacient a més de la pérdua
auditiva presenta alteracions en altres sistemes de 1’organisme com el cor, el ronyo, la
pell... Hi ha més de 400 sindromes, que representen el 30% de les sordeses perlocutives.
Aqui parlarem d’algunes sordeses sindromiques associades a discapacitat intel-lectual.

Sordesa associada a anomalies craniofacials
1. Treacher Collins, S. Goldenhar, S. Charge, entre d’altres.

La majoria d’aquestes condicions estan relacionades amb anomalies del
desenvolupament del primer i segon arc branquials.

Aquests arcs contribueixen al desenvolupament de 1’esquelet (mandibula,
maxil-lar, oida mitja, cadena ossicular), estructures musculars (mdsculs facials) i
nervioses (per exemple el nervi facial) de la cara.

Sindrome de Treacher Collins

De transmissio autosomica dominant, s’observa en 1/50.000 recent nascuts vius. Les
anomalies facials son generalment bilaterals. Hipoplasia de I’arc zigomatic, hipoplasia
supraorbital i micrognatia. Inclinacié antimongoloide dels ulls i hipertelorisme,
coloboma palpebral i problemes visuals.

Es caracteritza per malformacions de 1’oida externa, orelles. Al voltant del 40-
50% dels pacients tenen una perdua d’audicié conductiva (sovint agreujada per un
component sensorial d’alta freqiiencia), degut principalment a la hipoplasia de 1’orella o
malformacions en els ossets de 1’oida mitjana. L’oida interna és generalment normal.

Hi ha pacients amb discapacitat intel-lectual lleu, perdo generalment la
intel-ligéncia sol ser normal.

Sindrome Goldenhar o microsomia hemifacial

Generalment de transmissié esporadica, per0 hi ha casos descrits de transmissid
autosomica dominant o autosomica recessiva. S’observa en 1/5000-25000 nascuts vius.

Es caracteritza per microsomia hemifacial (cara asimétrica un costat mes petit
que I’altre), malformacions auriculars, apéndixs preauriculars, anomalies vertebrals,
anomalies oculars (dermoides epibulbars, coloboma de la parpella, microftalmia...),
hipoplasia de la mandibula. Defectes cardiacs, malformacions del SNC, afectacio de
parells cranials, d’altres defectes: renals, digestius...

La peérdua auditiva conductiva és de lleu a moderada i la neurosensorial de greu
a profunda.
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Un 5-15% dels pacients associa discapacitat intel-lectual.
Sindrome de Charge
El nom és acronim dels problemes principals, escrit en angles:
e Coloboma (fenedura de la parpella)
e Heart defect (defecte cardiac)
e Atresia choanae (atrésia coanes)

e Retarded growth and development (retard del creixement i del
desenvolupament)

¢ Genital hypoplasia (hipoplasia genital)
e Ear anomalies/deafness. (anomalies auditives y sordesa)

S’observa en 1/8500-10000 recent nascuts vius, de transmissié autosomica
dominant. Les caracteristiques audiologiques son de severes a profundes, de tipus mixt.
Retard del desenvolupament. Els infants amb sindrome de CHARGE generalment
mostren un retard considerable en el desenvolupament motor secundari a
hospitalitzacions perllongades, hipotonia troncal amb laxitud Iligamentosa, disminucio
de I’agudesa visual, discapacitat auditiva i trastorns vestibulars.

El desenvolupament del llenguatge sovint esta retardat degut a la pérdua auditiva
i agreujat encara més per la visio reduida que impedeix la lectura dels llavis i la
percepcié del llenguatge corporal.

Les dificultats en el llenguatge i la comunicacié son freqiientment observades en
la poblacié afecta de discapacitat intel-lectual, per aixo la intervencié amb logopédia és
fonamental, pero també és molt important valorar la capacitat auditiva i visual en
aquests pacients, entre un 10-20% presenten afectacié sensorial visual o auditiva o
ambdues.

Estratégies de comunicacio

Parlem de sordesa sindromica quan esta associada a anormalitats en altres parts del
cos. Hi ha més de 400 sindromes genétiques conegudes que cursen amb hipoacusia. A
més, existeixen sordeses sindromiques associades a discapacitat intel-lectual.

Les persones amb sindromes com la de Treacher Collins, la de Goldenhar, la de
Charge, entre d’altres, pateixen déficits auditius i/o visuals i cognitius que dificultaran
I'accés al llenguatge i a la comunicacio.

A vegades la pérdua daudici6 no és suficientment greu per anomenar-la
“sordesa”. No obstant aix0, qualsevol grau de pérdua de l'audicié pot afectar el
desenvolupament de la parla i I'nabilitat del llenguatge. En aquest sentit, I'estimulacio
per part de logopedes o especialistes en trastorns del llenguatge sera de gran ajuda.
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Sindrome de Treacher-Collins.

Hi ha diverses caracteristiques en aquesta sindrome, a part de la pérdua de l'audicid i el
possible deficit cognitiu (es dona en pocs casos), que poden afectar la parla i el
desenvolupament del llenguatge. Els problemes anatomorfologics per exemple, donaran
com a resultat trastorns articulatoris en l'execucié de la parla, alteraran la seva
ressonancia i la seva intel-ligibilitat.

Sindrome de Goldenhar.

Es una sindrome (variant de la microsomia hemifacial) que es caracteritza per presentar
una amplia gamma de simptomes i signes, que poden variar molt d'unes persones a unes
altres, en funcié de la severitat del cas. Alguns d'aquests simptomes com el déeficit
auditiu, els possibles problemes de visid i la discapacitat intel-lectual (que es dona en un
5-15% dels casos) provocaran afectacid en I'area del llenguatge i la comunicacio.

Sindrome de Charge.
Es tracta d'una de les sindromes genétiques que cursen amb deficit auditiu i visual.

Els sistemes linguistics o simbolics que empren les persones amb aquesta
sindrome no sén necessariament els mateixos a I’expressar-se que al rebre informacio.
Alguns empren diversos tipus de sistemes de comunicacié alhora i la forma en la qual
empren aquests sistemes pot canviar amb el temps. Aix0 demanda una capacitat
d'adaptacié a les canviants capacitats sensorials i cognitives de la persona.

La sindrome comporta certes anomalies significatives a part dels déficits auditiu
i visual i de la discapacitat intel-lectual, que pot anar des de lleu fins a profunda, que
representen obstacles per a la parla i també per a I'execucié dels signes (to muscular
baix, percepcid tactil pobra, mandibula petita, dispraxia, etc.).

Estrategies de comunicaci6 que poden ser Utils:

e Utilitzar Sistemes de Comunicacié Augmentatius i Alternatius
(sistemes de CAA): formes d'expressio diferents al llenguatge parlat,
que tenen com a objectiu augmentar (augmentatius) les possibilitats de
comunicar-se i/o compensar (alternatius) les dificultats de comunicacio i
Ilenguatge de moltes persones amb discapacitat.

e El sistema de comunicacié ha de ser individual, adaptat a cada persona
(en funcid de les seves caracteristiques i les seves habilitats cognitives,
lingliistiques, motrius, etc.). En els sistemes de CAA podem utilitzar
diferents simbols: objectes en miniatura, fotos d'objectes reals o
pictogrames.

e Aprofitar I'aparicio espontania de qualsevol signe o gest per referir-se a
un objecte o accid (no sén incompatibles amb el sistema de CAA que
s'estigui utilitzant).

e Fomentar l'aprenentatge de la comunicacié augmentativa en contextos
naturals i funcionals sempre que sigui possible.

62



Reforgar sempre positivament tots els inicis de comunicacio, aixi com
I'ds dels sistemes de CAA.

Sobreinterpretar les senyals de les persones afectades. Reaccionar als
seus moviments, accions, indicacions, mirades, sons o vocalitzacions per
donar-li un sentit comunicatiu relacionant-ho amb el context de la
situacio present en aquell moment.

Preparar horaris i calendaris visuals de les seves rutines i fer-ho de la
manera en la que el nen entengui millor. Aquests sistemes concrets els
proporcionen suport per a la comunicacid i seguretat.

Utilitzar fotos reals per programar activitats no habituals i anticipar nous
esdeveniments.

Utilitzar ajudes técniques.

Estrategies especifiques per a les persones amb sordceguesa (sindrome de

Charge):

Escollir el sistema de comunicaci6 més adequat en funcié dels
aprenentatges adquirits, de les restes visuals o auditives, de I'nabilitat per
manejar certs dispositius, etc. EI més comu és la llengua de signes
recolzada en les mans, pero entre els metodes coneguts es troben:

o Orali lectura labial.

o Llengua de Signes.

o Signes en camp visual, restringit o recolzat.
o Braille i Moon.

o Blocs alfabétics

o Dactilologic.

o Notes escrites.

o Comunicaci6 electronica (amb sortida Braille o lletres en format
gran).

o Signes propis.

o Tadoma (normalment utilitzat com wuna font addicional
d'informacio).

Es poden utilitzar combinacions dels anteriors.

A Tutilitzar llengua de signes: els signes han de realitzar-se a una
velocitat normal, la configuracid dels signes ha de ser clara i les frases
concises i cal mantenir una distancia comoda davant de I'interlocutor.
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En situacions en les quals no es coneix a la persona afectada es recomana:

e Preguntar a la familia quin és el sistema de comunicacio que utilitzen
habitualment.

e Si la persona utilitza un sistema de signes, demanar a la familia un breu
resum dels mateixos per poder interpretar-los.

e En el cas que utilitzi un sistema de CAA amb pictogrames o fotos,
demanar que ho tinguin sempre a ma per poder utilitzar-ho.

e En els casos en que no existeixi déficit de visio, sempre que es pugui,
avancar les activitats que es realitzaran amb les persones ajudant-nos de
suports visuals.

Problemes de conducta associats i com actuar davant d’ells

Les persones amb sordesa associada a altres causes de discapacitat intel-lectual poden
presentar problemes de conducta com: autolesionar-se, mostrar agressivitat cap als
altres, desafiar, etc. També s'ha descrit un comportament perseveratiu en joves o
obsessiu-compulsiu en adults (en el cas de la sindrome de Charge) que pot causar
problemes en el seu entorn.

Aquestes dificultats poden tenir diferents origens: les frustracions pels
problemes de comunicacio, el dolor i malestar fisic, els impediments cognitius (en
alguns casos), els problemes amb els canvis i inici d'activitats, entre altres.

Es important tenir en compte que la conducta té una funcié comunicativa. Aixi
doncs, és important comprendre el proposit i la comunicacié implicita en la conducta
inadequada i ajudar a la persona a trobar metodes de comunicacié més adequats per
aconseguir els seus objectius.

Tenint en compte I'anterior, poden ser Utils les seglients recomanacions:
e No enfadar-se, amenagar, ferir, etc.

e Ajudar a la persona a trobar un métode més apropiat per comunicar el
missatge.

¢ Ignorar la conducta, protegint a la persona i a altres de qualsevol perill, i
encoratjar conductes que generalment redueixen les conductes
inadequades. Els episodis agressius no han de ser reforcats amb
excessiva atencio.

e Ser pacient.

e Actuar de forma calmada i no reaccionar augmentant la seva ansietat o el
seu empipament.
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e Intentar identificar les situacions que desencadenen ansietat 0 malestar
en aquestes persones per disminuir la probabilitat que apareguin
conductes no apropiades.

e Seguir una rutina i tenir un medi ambient organitzat per proporcionar
seguretat i evitar conductes disruptives.

e Ensenyar i reforcar I'aprenentatge de normes basiques. Cal reforcar-ho i
generalitzar-ho amb un suport visual que els recordi com ho han de fer.

Bibliografia i recursos
Grups suport

AboutFace International

www.aboutface.ca

Asociacion Nacional Sindrome de Treacher Collins
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Asociacion de microsomia hemifacial
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CHARGE Syndrome Foundation

www.chargesyndrome.orq

Asociacion espafiola Sindrome de Charge

www.sindromecharge.es
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COMUNICACIO

1. Algunes consideracions generals sobre la comunicacié amb subjectes
amb discapacitat intel-lectual greu

Si partim de la idea de que les habilitats de comunicacié i del llenguatge son
fonamentals per la participacié en tots els aspectes de la vida diaria, I’escola i la
comunitat (Light & McNaughton, 2012), ja que permeten expressar necessitats, desitjos,
compartir informacio, relacionar-se amb els altres, 1’abséncia d’aquestes habilitats dona
lloc a intercanvis comunicatius escassos 0 nuls. Les persones que no disposen
d’aquestes habilitats presenten el que es denomina com a Necessitats Comunicatives
Complexes (NCC).

La discapacitat intel-lectual greu que afecta a persones amb diverses sindromes
0 amb algun tipus de patologia (com per exemple els Trastorns dins de 1’Espectre del
Autisme) cursa amb NCC que impliquen 1’abséncia de comunicacid funcional, aixo
genera problemes per controlar les seves emocions i el seu grau d’excitacio. Aquests
nivells poden disparar-se, reaccionant de forma desproporcionada davant de determinats
estimuls. Aquestes reaccions poden variar generant estats d’extrema irritacid o
retraiment.

Tot 1 que es recomanen terapies d’integracié sensorial, no hi ha evidencies
basades en investigacions que demostrin que produeixen efectes positius. Quelcom que
generalment ajuda (Jordan, 2012:197) és realitzar una observacié molt meticulosa de la
persona per determinar quan esta sobreexcitada o bloquejada i respectar i adaptar-nos a
la forma en que poden afrontar i superar la situacio.

La majoria de les situacions que es qualifiquen com a agressives es poden donar
majoritariament com a resposta al panic que experimenten quan les coses no succeeixen
segons allo previst, o quan les seves rutines es veuen interferides i, en conseqléncia,
aquestes reaccions son previsibles la gran majoria de vegades. Aquests comportaments
generen situacions molt incomodes en 1I’ambit social 1 restringeixen les condicions de la
vida dels discapacitats, rad per la qual és important trobar solucions efectives. Per tot
aixo, segons Jordan (2012:203) és recomanable abordar-les com si es tractés d’una
forma de comunicacio, de tal manera que ajudi a triar una estrategia per fomentar una
conducta que substituira a la conducta violenta. Si descobrim que es tracta d’una reaccid
defensiva davant de la ira o la por, les tecniques de relaxacié poden ser molt Gtils per
abordar aquest tipus de conducta en lloc d’intentar restringir-la.

Jordan (2012:203) apunta els segients factors a tenir en compte per canviar la
conducta:

1. Canvi de les condicions de I’entorn.
2. Ensenyar una alternativa
3. Canviar les consequéncies de la conducta.

| proposa el segiient exemple, si un alumne esgarrapa a un altre en una
assemblea, haurem d’intentar esbrinar quin és el motiu, si pot ser el soroll o si es que
vol marxar. Haurem d’ensenyar-li a expressar allo que desitja d’una altre manera o fer
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que la sessi6 de I’assemblea sigui més curta, de forma que es pugui anar ampliant amb
el temps de forma més positiva. L’autora també apunta que alguns subjectes amb
discapacitat greu realitzen accions de forma deliberada per tal que 1’altre persona
demostri el seu enuig. Tenint en compte tot aixo, la millor forma de comunicar i
tranquil-litzar als subjectes ha d’estar basada en el fet de comprendre el perqué dels seus
actes i reaccions i aplicar els enfocaments positius, donat que son els més efectius i més
utils per interpretar la conducta com una forma de comunicacid, ho sigui o no.

D’aquesta manera s’intenta ensenyar a la persona una forma més acceptable de
comunicar allo que s’ha identificat com la funci6 que tenia aquella conducta anterior no
desitjada.

Alguns consells practics per portar a terme la intervencio positiva

La conducta problematica es controla millor mitjancant estratégies de comprensio,
reduccid de I’estres i ensenyament amb reforg positiu.

Hem de tenir present, per exemple, que alguns llocs poden pertorbar a la persona
discapacitada i ser detonadors de conductes ja que els associen a situacions previes
d’estrés. De la mateixa manera determinats sons poden alterar-los o fins hi tot alguns
colors.

Les persones amb discapacitat intel-lectual severa poden experimentar ansietat a
I’hora d’adaptar-se a persones noves, especialment degut a la forma de comportar-se
que poden tenir aquestes. Si la persona que s’incorpora com a cuidador, monitor,
professor, etc. mostra una actitud desafiant és dificil que I’acceptin. Els discapacitat
psiquics son especialment sensibles al to de veu i generalment accepten a la persona
nova si interactua amb ells igual que altres que els tracten amb assiduitat, els eduguen o
realitzen amb ells activitats d’oci 1 amb els que ja estan ben adaptats, si se’ls hi parla
amb tranquil-litat i se’ls hi proporciona seguretat.

La comunicacié efectiva utilitzant métodes diversos ha estat objecte de discussio
en molts manuals i articles cientifics. Un bon nombre d’autors arriben a la conclusio de
que D’enfocament més etic €s considerar a aquestes persones com veritables
comunicadors (Tetzchner and Jensen 1992) i recolzen la necessitat d’utilitzar
enfocaments de comunicacié total (Calculator, 2013) fonamentats tan en metodes
convencionals com en d'altres més subtils.

El compendi de guies que apareixen en aquest projecte té 1’objectiu de
proporcionar una informacio clara i Gtil sobre les caracteristiques de diferents patologies
i la seva possible intervencid a professors, terapeutes, interprets, professionals sanitaris,
monitors de lleure i qualsevol professional que hagi de comunicar-se amb discapacitats
psiquics severs.
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2. Escales més habituals utilitzades per la valoracio de la

intel-ligéncia i del llenguatge des d’edats primerenques

Escales Arees Edat d’aplicacio
ESCALES DEL Escala mental
DESENVOLUPAMENT | o | o e o )
DE LACTANTS DE esenvoiupame enguatge esos a
Mental i Motor en | receptiu/expressiu i anysi6
BAYLEY . .
Edat Primerenca resolucio no verbal de mesos
(BSID) problemes/ atencio
Area de
desenvolupament
perceptiu-
manipulatiu
Area de
Escala Brunet-Lezine desgnvolupament 0 mesos a 3 anys
social
Area de llenguatge
Avrea del
desenvolupament
cognitiu
INVENTARI DE
DESENVOLUPAMENT Desenvolupament i
DE BATTELLE. diagnostic de Personal/social,
possibles adaptativa, motora, 0-8 anys
(BDI) deficiéncies i comunicacio cognitiva
retards
ESCALES DE
McCARTHY . Aptituds verbals .
D’APTITUDS I é)ptr']tgg; e perceptiu manipulatives, rzniggss ;g
PSICOMOTRICITAT PER gne : . | numeérica, memoria, :
NENS motrius gruixudes i L . anysi6
fi coordinacié motora i
ines . mesos
lateralitat
(M.S.C.A)
BATERIA DE PROVES
D’AVALUACIO EN S .
NENS DE KAUEMAN Intel-ligéncia, 2anysib6
resolucio de Resoluci6 de problemes, | mesos a 12
(K-ABC) probleme_s,, coneixement, aptituds anysi6
informacio mesos
ESCALA
D’INTEL-LIGENCIA DE Intel-ligéncia Raona. verbal, 2 anvs en
STANFORD-BINET g abstracte/visual, Y
verbal i no verbal memoria endavant

(4@ edicio)
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Escala de intel-ligencia de

4ab6anysi

Wechsler per a nens Intel-licéncia QI manipulatiu (no- mig
(WISC) i preescolar i g verbal) i el QI verbal De 6 anys a
primaria (WPPSI) 16 anys
Conducta motora
Conducta adaptativa A4 mesos a 3
Test de Gessell Intel-ligéncia anys

Llenguatge

Personal-Social

Escala Observacional del

Desenvolupament

Motriu, sensorial,
afectiva, contacte i
comunicacio

o TEST GENERALS DE LLENGUATGE:

O

PLON- R (Prova de Llenguatge Oral de Navarra). Es un test de
screening o deteccid rapida del desenvolupament del llenguatge
oral. Edat d’aplicacid: 3 a 6 anys.

BLOC (Bateria de llenguatge Objectiva i Criterial). Mesura 4
components basics del llenguatge: morfologia, sintaxis,
semantica 1 pragmatica. No mesura fonologia. Edat d’aplicacio:
de 5a 14 anys.

ITPA (Test Illinois d’Aptituds Psicolingiiistiques). Avaluacio de
les funcions psicolinglistiques implicades en el procés de
comunicacié i, conseqlientment, deteccid de trastorns de
I’aprenentatge. Edat d’aplicacid: de 2,5 a 10,5 anys.

e TEST ESPECIFICS DE LLENGUATGE:

o

REGISTRE FONOLOGIC INDUIT: Aquest test avalua la
fonologia en expressio induida i en repeticio. Edat d’aplicaciod
entre 31 7 anys.

EXAMEN LOGOPEDIC D’ARTICULACIO (ELA-
ALBOR). Serveix per avaluar el component fonologic del
Ilenguatge. Edat d’aplicacio: 4 a 6 anys.

TEST DE INTEL-LIGIBILITAT. Prova de registre i mesura de
la intel-ligibilitat de la parla en nens o adults amb alteracions
greus (sords, disartrics...).

TEST D’HABILITATS METALINGUISTIQUES. Valoraci6
del grau de desenvolupament de les habilitats metalinglistiques
al inici de I’aprenentatge sistematic de la lecto- escriptura.
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EDAF. Avaluacié de la Discriminacié Auditiva i Fonologica.
Serveix per a detectar les possibles alteracions, des dels 3 anys
d’edat aproximadament, que puguin derivar de déficits en I’ambit
de la discriminacio auditiva, pel seu rapid tractament.

TEST BOEHM DE CONCEPTES BASICS. Serveix per
apreciar el domini que els nens posseeixen de cert niUmero de
conceptes que semblen fonamentals per I’aprofitament escolar
durant els primers anys. Edat d’aplicacio: entre 4 i 7 anys.

PEABODY. Avalua el lexic del subjecte. A partir dels 2 anys i
mig.

TOKEN TEST. Serveix per avaluar la sintaxis, la comprensié
d’ordres que van en un ordre de dificultat creixent. Es pot
utilitzar en nens.

TSA. EL DESENVOLUPAMENT DE LA MORFOSINTAXIS
EN EL NEN.Com el propi titol indica el test esta indicat per
avaluar el component morfosintactic del llenguatge. Edat
d’aplicacié: de 3 a 7 anys.

o TEST DE LECTOESCRIPTURA:

o

PROLEC. Avaluaci6 dels processos lectors. S’obté una
puntuacio de la capacitat lectora dels nens i informaci6 sobre les
estratégies que cada nen utilitza en la lectura d’un text, aixi com
dels mecanismes que no estan funcionant adequadament i que no
li permeten realitzar una bona lectura. Edat d’aplicacio: cursos de
ler a 4art d'Educacio Primaria.

PROLEC- SE. Avalua els principals processos implicats en la
lectura: lexics, sintactics 1 semantics. Edat d’aplicacio: de ler a
4art d’ESO.

PROESC. Avaluacié dels processos de I’escriptura. Avaluacid
dels principals processos implicats en ’escriptura i la deteccid
d’errors. Edat d’aplicacié: De 3er d'Educaci6 Primaria a 4art
d'Educacioé Secundaria.

PROVA DE COMPRENSIO LECTORA. Serveix per a
determinar el nivell de comprensio lectora. Edat d’aplicacid: 6- 7
anys.

DISLEXIES Y DISGRAFIES. Teories, formes cliniques i
exploracié.

EXPLORACIO DE LES DIFICULTATS INDIVIDUALS DE
LECTURA. EDIL- 1.Avaluacié de tres aspectes de la lectura:
Exactitud, comprensio i velocitat. A partir de les puntuacions
obtingudes en aquestes variables es possibilita també 1’avaluacio
d’un nivell global de lectura. Edat d’aplicaci6é: nens amb un
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primer nivell de lectura o de nivells superiors que presentin
dificultats en aquest aspecte.

BADICBALE. Bateria Diagnostica de la Competencia Basica
per I’ Aprenentatge de la Lectura. Serveix per a mesurar 1’aptitud
per ’aprenentatge del llenguatge escrit. Edat d’aplicacio: entre 4 i
6 anys. També per edats superior si s’utilitza amb caracter
idiografic en nens amb dificultats d’aprenentatge del llenguatge
escrit.

BADIMALE. Bateria Diagnostica de la maduresa Lectora. Edat
d’aplicacié: entre 5 1 6 anys d’edat de desenvolupament
psicofisic.

ECL. EVALUACIO DE LA  COMPRENSIO
LECTORA. Apreciacio del nivell de comprensio lectora en
escolars. Edat d’aplicacio: entre 7 i 16 anys.

e TEST DE INTEL-LIGENCIA:

O

MC CARTHY (MSCA). Permet obtenir puntuacions o indexs de
diferents conductes cognitives i motrius en sis escales: verbal,
perceptiu- manipulativa, numeérica, general cognitiva o Index
general intel-lectual, memoria i motricitat. Edat d’aplicacio: és
aplicable a nens d’edats entre 2,5 anys i 8,5 anys.

WISC. Ens permet obtenir un quocient d’intel-ligéncia. A més a
més ofereix independentment el QI manipulatiu (no- verbal) i el
QI verbal.

WPPSI. Ens permet obtenir un quocient d’intel-ligéncia. A més a
més ofereix independentment el QI manipulatiu (no- verbal) i el
QI verbal.

RAVEN, matrius progressives. La seva finalitat és mesurar un
dels components de factor “g” d’intel-ligencia identificat per
Spearman, la capacitat de relacions. Edat d’aplicacié: nens,

adolescents i adults.

TONI-2. Test d’intel-ligéncia no verbal. Aporta una apreciacié
de la capacitat per a resoldre problemes, eliminant en la major
mesura possible, la influéncia del llenguatge i de les habilitats
motrius. Edat d’aplicacid: subjectes entre 5 i 85 anys.

K-BIT. Test breu d’intel-ligéncia de Kaufman. Es una bateria
dissenyada per a mesurar la intel-ligéncia verbal i no verbal. Edat
d’aplicacid: entre 4 1 90 anys.

K- ABC
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o ESCALES DE DESENVOLUPAMENT EVOLUTIU

o GUIA PORTAGE: té 5 arees de desenvolupament més una
seccid sobre com estimular al nad6. Les arees son: socialitzacio,
autoajuda, cognicio, llenguatge i desenvolupament motriu. Edat
d’aplicacid: de 0 a 6 anys.

o BRUNET- LEZINE: Escala de desenvolupament psicomotor de
la primera infancia. S’obtenen 5 puntuacions: Control postural,
llenguatge, sociabilitat, coordinacié visomotora i una puntuacio
global. Edat d’aplicacio: de 1 a 30 mesos.

o CURRICUL CAROLINA. Avaluacio i exercicis per a nadons i
nens petits amb necessitats especials. Edat d’aplicacio: de 0 a 24
Mesos.

o MC CARTHY (MSCA). Permeten obtenir puntuacions o indexs
de diferents conductes cognitives i motrius en sis escales: verbal,
perceptiu- manipulativa, numeérica, general cognitiva o Index
general intel-lectual, memoria i motricitat. Edat d’aplicacid: és
aplicable a nens d’edats entre 2,5 anys i 8,5 anys.

NOTES SOBRE L’EXPLORACIO DE LA MADURACIO COGNITIVA
EN LA INFANCIA

No és estrany que el nen presenti algun problema associat, d’aqui que a més a més de la
maduraci6 cognitiva, s’ha de tenir en conte:

1. La personalitat i la forma en que es manifesta, si la seva afectivitat és
defensiva o estableix un bon contacte, observant els mecanismes
defensius que prevalen.

2. Nivell de desenvolupament en el nen petit, i nivell verbal i manipulatiu
en la primera infancia, a partir d’escales de provada fiabilitat.

3. S’han de descartar la preséncia de trastorns de tipus inhibitori, bloqueigs
I alteracions relacionals de caracter greu o lleu.

4. Nivell de maduracié psicomotriu, descartant la presencia de dificultats
tals com inestabilitat, lentitud o deficit d’atencio, al mateix temps que
hem d’objectivar arees més especifiques.
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ASPECTES RELACIONATS AMB EL LLENTGUAGE

Se suele diferenciar entre lenguaje receptivo (que se refiere a la funcion del lenguaje
receptivo implicada en la interpretacion los estimulos auditivos y en la comprension del
significado de las palabras y de las frases) y lenguaje expresivo (relacionado con la
capacidad de recordar palabras, organizarlas atendiendo a reglas linglisticas propias del
idioma y expresar de forma secuencial para expresar las ideas).

Sol diferenciar-se entre llenguatge receptiu (que es refereix a la funcio del
llenguatge receptiu implicada en la interpretacié dels estimuls auditius i en la
comprensio del significat de les paraules i de les frases) i el llenguatge expressiu
(relacionat amb la capacitat de recordar paraules, organitzar-les atenent a regles
lingiiistiques propies de I’idioma i expressar de forma seqiiencial per expressar les
idees).

Els déficits en el seu llenguatge receptiu es tradueixen en dificultats de
comprensié en general. En contraposicio els déficits en el llenguatge expressiu solen
estar en I’origen dels problemes escolars, sent els més freqiients les alteracions de la
veu, timbre, fluidesa verbal.

El desenvolupament linguistic segueix el segiient curs evolutiu:

El balboteig apareix als 6 mesos (6-9 mesos), amb emissions d’una sil-laba,
I’expressid implica aqui un doble paper emocional i expressiu. Al volant dels 9-10
mesos, apareixen les primeres paraules, com unitats plenes de significat.

El periode lingiiistic comprén 1’etapa holofrastica, de 10-18 mesos. Paraules
frase. Suposa la paraula que serveix per indicar una accié. Es dona el llenguatge
imitatiu.

S’utilitza una mateixa paraula per diferents objectes, les noves paraules es van
adquirint per generalitzacié. Diferenciem una entonacio reclamativa per a demanar, i
una indicativa per assenyalar.

Caps als 18-24 mesos, apareixen les primeres frases simples, composades per
emissions de dues paraules, la comprensio ve donada pel context.

Apareix la gerga del llenguatge o parla telegrafica amb frases de 3 a 5 paraules.

Existeix omissio d’articles, preposicions en general, es suprimeixen tots els
indicadors.

L’evolucid del llenguatge de 3-6 anys passa de les 1000 paraules a les 2500
segons ’edat, evolucionant de la segiient manera:

Us diferenciat del tu i el jo. Fa servir frases i contesta preguntes senzilles.

Accepta respostes globals. Comunicacio tipus social. Fantasies. Es toleren
algunes dislalies funcionals.

S’inicia la independéncia en el llenguatge juntament amb d'altres ambits.
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La sintaxis del llenguatge expressiu ha de ser correcta.
No ha de presentar defectes de pronunciacio, aixi mateix si apareixen dislalies

funcionals és el limit per resoldre-les ja que més tard incidiran en el correcte
aprenentatge de la lecto-escriptura i del llenguatge.
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3. Adquisicié linglistica 1 comunicativa en discapacitat

cognitiva

Seguint a Brodin y Rivera (2001)", el procés de comunicacié s’acostumava a descriure
com la transmissiéo d’informacié entre un transmissor i un receptor. Tanmateix, en
I’actualitat el context i les caracteristiques dels participants han adquirit també
importancia, doncs la comunicacio es desenvolupa gracies a 1’ interaccié amb 1’entorn.
Naixem amb la capacitat de comunicar, pero necessitem que els interlocutors incentivin
aquest procés receptiu/interactiu. Aixi doncs, es pot definir la comunicacié com:

e totes les conductes verbals i no verbals que es realitzen en preséncia
d’altres persones;

e totes les conductes que un transmissor pot realitzar quan vulgui
compartir un missatge amb un receptor;

e | totes aquelles activitats que tenen un objectiu intencionat.

Des d’aquest punt de vista, el joc és exemple d’una situacid d’interaccid
comunicativa. Sovint, la naturalesa i el grau de les diferents discapacitats influeixen
negativament en la capacitat de comunicar-se. Per ara, no existeixen investigacions que
expliquin com les diferents discapacitats interaccionen entre elles i els efectes que
aquestes poden tenir sobre el procés de la comunicacid. A vegades és possible
reemplacar certes facultats amb altres, encara que no totalment.

En el procés de la comunicacid entre el nen amb discapacitat 1 1’adult, aquest
darrer acostuma a tendir a parlar sense esperar respostes o sense deixar el temps
suficient per a que la resposta pugui produir-se. Amb aixo 1’adult porta el pes més gran
de la interaccio, fent que es redueixi proporcionalment la resposta del nen amb
discapacitat.

a. La interaccié comunicativa en el desenvolupament infantil

Es indubtable el valor de I’estimulacié primerenca pel desenvolupament dels
nens amb discapacitat, perod aquesta requereix d’una intervenci6 planificada. L’activitat
compartida eés fonamental per a facilitar la comunicacidé d’aquests nens. Ells es
desenvoluparan si soén participants actius en 1’acci6 enlloc de receptors passius de
I’estimul. I és precisament a través del joc on es donen les condicions per a que es
produeixi I’aprenentatge. Brodin y Rivera (2000).

b. L’adquisicio de la comunicacio i del llenguatge

El llenguatge es defineix com la manera d’expressar sentiments, pensaments i
necessitats amb el cos, gestos, mimica i senyals o també a través de la parla i de
I’escriptura. Aixi doncs, llengua i comunicacié son conceptes que reflecteixen fenomens
diferents. Les persones amb pluridiscapacitats no tenen llenguatge verbal pero es
comuniquen a través de moviments corporals, gestos i senyals.

Les deficiencies plantegen moltes dificultats en el desenvolupament de les
pautes preverbals, ja que és molt dificil veure i interpretar les formes de comunicacid
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alternatives que desenvolupen els bebes amb deficiencies. Aquells amb deficiencies
visuals i auditives progressen lentament i requereixen encara més de 1’ interacci6 amb
un adult que guii i atribueixi intencions a les seves accions. Quan 1’adult és capag
d’entendre les formes alternatives de que disposa un bebé amb deficiéncies, no hi ha
d’haver motiu per a que s’alteri el desenvolupament de la comunicacio.

c. Trastorns en el llenguatge i la comunicacié en persones amb discapacitat
intel-lectual

Segons Piaget (1964), les persones amb discapacitats cognitives presenten
problemes en el llenguatge en proporcio6 al grau de discapacitat (lleu, moderat, sever o
profund), donada la forta interrelacié entre pensament i llenguatge (Piaget, 1964).

e El nivell receptiu o semantic és superior al nivell expressiu, encara que a
nivell receptiu també existeixi alguna dificultat, degut als déficits de
memoria; en ocasions distorsionen el llenguatge degut a que solament
capten una o dues paraules de 1’oracio, altres vegades el dificultes les
paraules que sonen semblant, i aixd fa que no entenguin el missatge.
Aquestes dificultats es manifesten en tots els nivells.

e A nivell expressiu s’observa un léxic pobre, hipofluent i el fenomen de la
sobre extensid (1’Gs d una sola paraula per a designar a més d’un objecte
0 concepte); es sumen a aquests fets les alteracions en les paraules, es
produeixen  adicions,  omissions,  repeticions,  fragmentacions,
contaminacions, inversions i substitucions de sons que donen origen a
altres paraules o a séries de sons sense significat.

e A nivell morfosintactic posseeix una baixa longitud mitjana d’enunciat,
format per paraules solament de contingut, és a dir, estan absents els
nexes d’unio (articles, pronom, etc.); els temps verbals apareixen como
un punt feble i existeix manca de concordanca entre el subjecte i el verb
(Roces, 2008).

. El nivell pragmatic és un dels més afectats, es produeixen errors en les
respostes a simples preguntes, especialment les que es refereixen a "qui” i "qué"”, que
requereixen una comprensié més complexa, i aquestes persones acostumen a respondre
amb la darrera paraula que apareix a la pregunta; aquestes dificultats van disminuint a
mesura que augmenta el nivell linguistic (Monfort y Monfort, 2010).

Las dificultats descrites no es poden generalitzar a totes les persones amb
discapacitat cognitiva, ja que podem trobar persones que es comuniquin correctament i
altres que ni tan sols tinguin intenci6 d’establir cap comunicacio.

d. El desenvolupament de la comunicaci6 i del llenguatge amb discapacitat
cognitiva

L’investigador suec Gunnar Kylén (1983) defineix el procés de la comunicacio
com tot allo que succeeix quan algl, de forma conscient o no, realitza accions que
poden ser interpretades per altres persones i que comporten modificacions de 1’entorn.
El procés de la comunicacio es pot dividir en comunicacié presimbolica o prelinguistica
i comunicacié simbolica. Aquest model es molt Util per a descriure el procés de la
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comunicacio amb discapacitat cognitiva i, en especial, en nens que es comuniquen de
forma no verbal. Molts experts coincideixen en que és molt dificil I’avaluacié d’aquest
proces, ja que no existeixen tests o escales apropiades. Fins ara s’ha considerat com a
més adequada I’escala de Uzgiris & Hunt (1975).

e. La comunicacio6 en nens amb pluridiscapacitats

Els pares acostumen a interpretar correctament als seus fills, pero es preocupen
sovint de que altres persones del seu entorn no siguin capaces d’entendre’ls. De fet,
aquells que no reben resposta als seus intents de comunicacio acaben per tancar-se a la
comunicacio. Es pot afirmar que els nens amb pluridiscapacitats utilitzen diferents
formes no verbals per a comunicar-se tals com sons, moviments del cos i gestos. L’
investigacié sobre la comunicacioé alternativa i augmentativa esta orientada a aquelles
persones amb dificultats motores o discapacitat cognitiva lleu (Calculator, 1988;
Mirenda, 1990). Tanmateix, en el terreny de la discapacitat cognitiva greu i
pluridiscapacitats no existeixen encara molts estudis. Els més interessants els han dut a
terme Ligth, Calculator, Lloyd y Mirenda a Canada, Estats Units i Holanda.
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4. Comunicacio6 total

El cervell huma es destaca per la seva capacitat semiotica. La capacitat de
comunicar-se amb altres éssers humans és innata, pero es desenvolupa des de
la infancia a del contacte i la comunicacidé amb altres éssers humans, en
primer lloc els pares i les persones que cuiden el nen.

Gracies als diferents sentits (oida, vista, tacte, olfacte) que envien informacié
al cervell, I’ésser huma ¢és capag de processar signes de diferents tipus, i
d’entendre’ls. Aixi mateix ¢és capa¢ d’emetre signes a través de la seva veu,
mirada i cos i fer-se entendre pels demes.

El semioleg america Peirce (Peirce & Deledalle, 1978) distingia entre tres
tipus de signes : indexs (gestos que assenyalen), icones (imatges) i simbols
(p.ex. lletres). A la nostra cultura occidental han rebut atencio sobre tot les
icones i encara més els simbols. EI mén de les icones (relacionat amb la vista)
té un caracter analogic : reflecteix la realitat a través d’un dibuix, realista o
més abstracte, pero no arbitrari. EI mon dels simbols (relacionat amb els sons
emesos per la veu), tanmateix, es caracteritza pel seu caracter digital i
arbitrari. Els simbols (a I’inici només auditius) remeten a certa realitat a través
de I’intermediari d’un significat o concepte, pero en la majoria dels casos per
pura convencio. Es el que anomenem el llenguatge huma. Progressivament el
llenguatge va adoptar tambe diferents formes grafiques (o alfabets). Al costat
d’ell existeixen altres llenguatges de simbols com les matematiques (que no té
referent) o la notacié musical (que no té concepte).

Els sistemes educatius del mén sencer privilegien 1’aprenentatge de la
lectura/escriptura en la propia llengua como a base per a tot aprenentatge
posterior (vegis Faber Benitez & Jiménez Hurtado, 2004). Aquests sistemes
dediquen molta menys atencid al desenvolupament de 1’aptitud d’interpretar i
produir imatges. Els “indexs”peircians pertanyen al mon kinésic del que es
parla poc (Poyatos, 1993) ; només s’ensenya els nens a no senyalar amb
I’index, ja que es considera de mala educacid. El llenguatge del cos no
s’acostuma a ensenyar ni rep massa atencio, gairebé només per reprimir-lo.

A través de la seva interacci6 diaria amb altres persones, el nen funciona
como un mirall que adopta les habilitats semiotiques d’altres: aprén a parlar, a
entendre, a dibuixar, a interpretar dibuixos i fotos, despreés a llegir i escriure, a
utilitzar la notacié musical, matematica. D’aquesta manera combina finalment
habilitats analogiques amb digitals (Thibault, 2010).

Tanmateix, les capacitats semiotiques no estan repartides de la mateixa

manera en tothom. Algunes persones gaudeixen de plenes facultats
cognitives ; d’altres les tenen més limitades, degut a una deficiéncia congénita

82



0 un accident o una malaltia. Cadascu de nosaltres topa en algun moment amb
limits. No és possible parlar tots els idiomes del mén, per molt intel-ligent que
una persona sigui. Altres persones es veuen limitades per una discapacitat
sensorial, que les obliga a desviar-se cap a sistemes semiotics alternatius : el
llenguatge tactil de 1’escriptura braille en el cas de les persones cegues, el
Ilenguatge gestual en el cas de les persones sordes. Son els anomenats
traductors i intérprets qui s’encarreguen d’aixecar les barreres i de fer la
conversid d’un idioma en un altre per q que prosperi la conversa.

També hi ha persones que viuen amb un deficit cognitiu de major o menor
grau i aixo els hi impedeix fer-se mirall del que fan les altres persones, y que,
concretament, els impedeix utilitzar el llenguatge de la manera considerada
“comuna”. En el seu cas, la barrera es planteja molt més aviat ,en algun
moment de I’adquisici6 del sistema de los simbols,molt abans de dominar la
representacio grafica. La comunicacio llavors, s’ha de fer de manera més
senzilla, és a dir, si és possible, de manera analogica (utilitzant imatges), i
corporal, utilitzant per exemple I’index per assenyalar.

La diversitat en el mon entre la capacitat semiotica de tots nosaltres és
immensa. De tota manera, ja des de fa més de vint segles, les persones
alfabetitzades son las que gaudeixen de major status.

El segle XX, no obstant, ha canviat profundament el context social en que ens
comuniquem. En primer lloc ha estat el segle de las grans revolucions
tecnologiques que a través del teleéfon, la televisio, 1I’ordinador, el video i, en
els noranta internet, ens han abocat a un mon “global” en que tota informacio6
es pot compartir amb tothom, en que les distancies son abolides a través de
interaccio en temps real des de qualsevol lloc del mon, des d’un dispositiu a
més mobil (O’Hagan 1996 ; O’Hagan & Ashworth 2002). Perd no només els
canals de comunicacio s’han revolucionat, sind també els diferents modes
semiotics - llenguatge (parlat o texts), masica, imatges estatiques i
dinamiques- que es barregen en aplicacions cada vegada més sofisticades
(Kaltenbacher, 2004).

En segon lloc ha estat el segle dels drets humans i on cada vegada ha rebut
més atencio el dret a la inclusio de les persones vulnerables, el dret de
participar en el que fan les persones no discapacitades (UNO, 2006) . El
progreés tecnologic ofereix una serie de possibilitats per aixecar almenys
alguna de les barreres que les persones amb discapacitats cognitives troben en
la seva comunicacio amb els i que, a I’inreves, els seus familiars, educadors,
amics 1 veins troben amb ells. La fi del segle, per tant, va significar I’entrada
en un mén on la multimodalitat seria una constant. Al mateix temps, aquesta
« multimodalitat » més que 1’obertura cap a una dimensié desconeguda va ser
el redescobriment de I’enorme riquesa i complexitat de la capacitat semiotica
de I’ésser huma (Muntigl, 2004). Tots, sense cap excepcio, fem un Us diari de
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totes les dimensiones semiotiques que la nostra espécie té a la seva disposicio.
Només que donem massa importancia al llenguatge escrit i infravalorem la
resta. La crida a una major inclusié per tant és enriquidora per als que no
viuen amb discapacitats cognitives.

La metodologia d’aquest projecte no es proposa repassar la literatura, fer
experiments, o descriure 1’estat de les coses. Es tracta d’aplicar els
coneixements d’una série d’experts per desenvolupar una serie d’instruments
amb 1’objectiu que se’n beneficiin totes les persones implicades.

El primer grup meta és el de les persones amb discapacitats cognitives, que es
poden beneficiar d’aplicacions de comunicacid recolzada. Aquestes
aplicacions es dirigeixen a persones amb sindromes determinades (descrites
en una serie de fitxes). Es podran aprofitar de materials analogics (organitzats
en categories 0 narratives) que podran ser acompanyats de llenguatge verbal
(insistint en actes de llenguatge) i no verbal, como assenyalar amb el dit (o
agafar-1i la ma a una altra persona per a dirigir el seu dit cap a una imatge en
I’aplicacid), mirar als ulls de I’altra persona (De Rijdt, 2013 ; Sergeant, 2013,
2016).

El segon grup meta de I’exercici és el de les persones que avui treballen com a
comunicadors orals; pensem especialment en els interprets. Per a enriquir la
manera en que aquests comuniquen amb interlocutors, conve que siguin mes
conscients dels modes de comunicar-se que existeixen més enlla del
llenguatge parlat. En efecte, en un mén amb més inclusio, s’ha d’estar
preparats per tenir com a interlocutor en una situacié de comunicacio a una
persona amb discapacitat cogntiva permanent o que troba una tremenda
barrera en no entendre I’idioma que se li parla. L’interpret ha de ser més
conscient dels altres llenguatges que també serveixen per transmetre
missatges : utilitzar imatges de recolzament, assenyalar amb el dit les passes
d’una narrativa (Biihrig, 2004, fer Us de llenguatge no verbal per a expressar
continguts d’actes de llenguatge. Sense perdre de vista, no obstant, que el
material de naturalesa analogica sigui adequat culturalment.
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5. La multimodalitat i la interpretacio

Investigacions recents en 1’ambit de la interpretacié com les de Angelelli (2004)
1 Bancroft (2015) recolzen els arguments de que, a la practica, 1’ intérpret desenvolupa
un paper actiu, en part motivat per una recerca de la justicia social, en poder donar la
seva veu a tots els que tenen dret a accedir als serveis publics. Una bona part dels
treballs en 1’ambit de la interpretacié comunitaria es centren en metodes de investigaciod
des d’una perspectiva multimodal a la cerca de proves de la participacid activa de I’
intérpret no només a través de 1’ analisi textual, sind també mitjangant I’examen d’una
série de mitjans de comunicacié no verbals (com la mirada, els gestos i el llenguatge
corporal, etc.). Estudis com els de Pasquandrea (2011) i Davitti (2012), Buhrig (2004)
han aconseguit aportar nous enfocaments respecte als recursos utils per a I’ intérpret en
la interaccio.

La comunicacié mitjancant recursos multimodals consisteix en un procés en el
que es duu a terme una interaccié (auditiva, visual, tactil i gestual) conjunta on hi
intervenen persones i dispositius de forma accessible.

Pel que fa als serveis d’ interpretacié en mitja social, Yuste Frias (2010) indica
que la bona marxa de les cures pal-liatives d’un/a pacient depen en un percentatge molt
elevat de la tasca dels intérprets. Aquest autor proposa una aproximacié a la realitat
quotidiana de les importants necessitats de traduccio i interpretacio als serveis d’atencio
sanitaria a la poblacié immigrant amb la utilitzacié de pictogrames: text i imatge
construiran entitats iconotextuals per a que I’embarassada estrangera «entengui bé el
que els professionals sanitaris intenten comunicar-li». En el cas de les persones amb
discapacitat auditiva, i sempre depenent de factors com 1’ edat, de I’educacio i del grau
de perdua auditiva, Civera i Orero (2010) i Jiménez Hurtado, Seible, i Soler Gallego
(2012) destaquen igualment la importancia de la utilitzaci6 d’icones i, en general,
d’entorns multimodals per a pal-liar les consequiencies de la sordesa tant socials i
emocionals (soledat, aillament), com cognitives (retras intel-lectual originat per
I’aillament, dificultat per desenvolupar el pensament hipotétic abstracte) i verbals
(vocabulari deficient i dificultats per comprendre estructures sintactiques complexes).

El treball de Buhrig (2004) sobre la interpretacido medica en hospitals i recursos
multimodals emfatitza I’enorme potencial d’aquesta perspectiva. Biihrig (2004: 232)
presenta casos d’interpretacié meédica on el facultatiu ofereix les explicacions oportunes
als pacients per a que atorguin el consentiment informat per a una intervencio
quirargica. L’intercanvi comunicatiu es realitzava mitjancant I’explicaciéo basada en
diagrames amb les parts del cos i mitjancant frases breus que transmetia 1’ intérpret a la
pacient. Aquest Us de diferents modes de comunicacio ajuda als pacients a agilitzar la
comprensio i, conseqiientment, a facilitar la labor de los metges i infermeres (Nadir
Weibel, et al, 2013). Un bon nombre d’aplicacions informatiques serveixen de suport
especialment en la interpretacidé medica generalment incidint en 1’Gs d’imatges 1
pictogrames (Verdugo, 2013).

Si aix0 s’aplica en una interaccié amb usuaris que tenen a més una discapacitat
severa que afecta a les seves habilitats comunicatives, 1’enfocament multimodal es fa
totalment necessari 1, en conseqiliencia, 1’ entrenament dels intérprets basat en
enfocaments interdisciplinaris com el de la comunicaci6 total (Calculator, 2013) que
inclou la parla signada, 1’as de pictogrames, imatges i fotografies. Encara que
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tradicionalment 1’abordatge i estudi de la comunicacié multimodal s’ha dut a terme des
de la Psicologia, la Logopédia o la Pedagogia no deixa de formar part de la interaccid
humana i de qualsevol ambit de 1’ interpretacié comunitaria (legal, educatiu, medic,
etc.). Per tot aixd, les noves linees d’investigacido podrien incidir en una formacio
proactiva dels interprets professionals integrant enfocaments multimodals per a un
aprofitament maxim de 1’ interaccid en 1’ interpretacid comunitaria i obrint nous
horitzons per la comunicacié amb els subjectes més vulnerables de la societat como son
les persones amb discapacitats severes.

En aquest sentit Napier (2015:139-140) contempla dins de las noves linees
d’investigacio en interpretacid una col-laboracid més estreta entre I’interpretacio oral i
la llengua de signes.

La comunicacio satisfactoria és un poderos instrument per a garantir els drets
dels més desfavorits a causa de malalties i discapacitat i per afavorir I’ equitat.
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6. Deficiéncia auditiva/sordesa

La deficiéncia auditiva pot tenir diferents caracteristiques i graus; des d’una pérdua
d’audicio lleu a una profunda que comporti una manca total d’habilitats auditives.

Tipus i graus de deficiencies auditiva / sordesa

Basicament podem diferenciar entre 2 tipus de deteriorament de 1’audicid: perdua
d’audicié conductiva i neurosensorial (pérdua d’audicio de 1’oida interna). Un tercer
tipus de perdua auditiva és la pérdua d’audicié mixta, un barreja de la pérdua d’audicio6
conductiva i1 neurosensorial. En el cas d’una peérdua de d’audicid conductiva el so no
arriba a 1’oida interna. Amb ajuda técnica o medica, pot recuperar-se part de 1’audicid o
i fins hi tot totalment. EI nivell d’incomoditat[1]per les persones amb audicié normal o
peérdua d’audicié conductiva es troba a 120 dB (decibels). La causa de la pérdua
auditiva neurosensorial es troba dins de 1’oida interna, el nervi actstic o les cé€l-lules del
cervell. En aquest cas, I’ajuda técnica o farmacoldgica només és util parcialment, o pot
no ser-ho en absolut[2]. En ambdos tipus de pérdua d’audicié es produeix una pérdua de
volum. A més a més, les perdues auditives en certs rangs de freqliencia (alta, mitja i
baixa) provoquen canvis en els tons que distorsionen el discurs. El nivell d’incomoditat
de les persones amb pérdua auditiva neurosensorial supera al de les persones amb
audicié normal. A aix0 és degut que siguin més sensibles amb els son[3].

Els tres tipus de pérdua auditiva es classifiquen en diferents graus. El fonament
d’aquesta classificacié son punts de referéncia creats mitjangant audiometries tonals i
vocals. Els graus van des de la péerdua auditiva lleugera fins a la sordesa.

Mitjana de pérdua d’audicio en decibels (dB)
Graus de pérdua auditiva

e Inferior a de 30 dB: lleugera

e 30a60dB: moderada

e 60a90dB: severa

e 90 a 120 dB: profunda per0 encara conserva una mica de capacitat
auditiva

e Meés de 120 dB: sordesa

Una deficiencia auditiva no té res a veure amb no escoltar sons debils, sinG més
aviat que els sons no es poden posar en ordre i es fonen amb els sorolls circundants.

Sobre altres causes de discapacitat auditiva, consultar:
http://www.hearingloss.org/
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Causes que produeixen deficiencia auditiva

Hi ha varies causes que originen la discapacitat auditiva. Es pot desenvolupar a I’etapa
prenatal o perinatal (durant el part), després del part o durant el curs de la vida. Les
possibles raons de la pérdua de I’audici6 son:

I’heréncia
malaltia de la mare durant I’embaras com la rubéola o oxitoplasmatosis

complicacions durant I’embaras, part prematur o falta d’oxigen durant el
part.

Un aspecte posterior de la discapacitat auditiva podria ser causat per:

otitis mitja inflamatoria amb complicacions

otosclerosis (un tipus de calcificacio dels 0ssos)

infeccions a través de virus o bactéries (per exemple, rubéola, el
xarampio, les galteres, la grip, la meningitis, herpes zoster, la diftéria,
’escarlatina, febre tifoidea)

accidents

sordesa subdita (pérdua aguda d’audicio)

exposicid al soroll

perdua d’audicid relacionada amb 1’edat.

Hi ha més documentacid disponible per explicar altres causes de deficiéncia
auditiva a: http://www.hearingloss.org/.

Persones sordes i les seves llengiles de signes

Dins de la comunitat sorda hi ha dos grups diferents:

Els adults que han perdut I’audici6 després d’aprendre a parlar i que
s’anomenen sords postlocutius. La majoria de les vegades aquestes
persones estan integrades en el mon de les persones amb capacitat
auditiva i, per tant, tenen familia oient. Sovint, ni tan sols reconeixen que
pateixen una discapacitat auditiva.

* Les persones amb discapacitat auditiva des del seu naixement o que es
va produir abans del tercer any de vida sén anomenats sords prelocutius.
Prelocutiu significa, en contrast amb els postlocutius, que la discapacitat
auditiva va tenir lloc abans d’adquirir les competéncies discursives.
Aquestes persones aprenen a comunicar-se mitjancant la vista i el sentit.
La seva veu sona anodina i és dificil d’entendre. L aprenentatge de la
parla necessita una gran quantitat de temps i energia.
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A nivell mundial, un de cada 1.000 nens neix sord. El 10% dels nens té pares
sords i utilitzen la llengua de signes com a llengua materna. Por una altre banda, la
llengua des signes es converteix en ’idioma preferit per al 90% restant. Per a aquests, la
llengua de signes s’aprén de forma natural i permet comunicar-se sense fronteres i sense
peérdua d’informaci6. A mes a més dona la possibilitat d’expressar-se amb detall.

Cada pais té la seva propia llengua de signes, per exemple, la llengua de signes
austriaca (OGS), la llengua de signes alemanya (DGS), la llengua de signes americana
(ASL).

La llengua de signes consisteix en senyals fetes amb les mans combinades amb
les expressions facials i paraules inaudibles, sil-labes o gesticulacié ambla boca. Es
tracta de llengiies naturals i tenen la seva propia gramatica. S’estima que al voltant de
500.000 persones a la Unié Europea utilitzen la seva llengua nacional de signes com a
primera llengua. A Austria, la llengua de signes austriaca és I’idioma preferit per unes
10.000 persones. Va ser reconeguda oficialment per la Constituci6 I’any 2005.

A cada pais, no hi ha necessariament una solo Ilengua de signes sin6 dialectes i
sociolecte. Algunes llenglies de signes nacionals formen families de llengues, que
deriven del canvi historic i present dins de la comunitat sorda i ’adopcio d diferents
signes d’un llenguatge de signes en I’altre. En els grans congressos internacionals,
s’utilitzen signes de la llengua de signes internacional (IS). Aixd no és un llenguatge
propi, sind un llenguatge artificial per poder comunicar-se a qualsevol lloc del mon,
igual que I’esperant.

Les llenglies de signes sén llengiies amb la combinacié manual i visual. Aixo
significa, que un signe es produeix amb diferents components. Les mans s’utilitzen en
diferents angles (orientacio de la ma), formes (figures que adopta la ma) i direccions en
diversos llocs de I’anomenat espai signat (moviment i ubicacid). Aixi mateix les
expressions facials tenen una funcié gramatical. Un prejudici tipic és que les llengues de
signes son purament iconiques (és a dir, en imatges) y tan sols es poden representar els
conceptes més simples i generals. Aixo no és cert ja que les llengues de signes son
Ilengues que poden expressar temes complexes i abstractes.

Fonts:

https://www.spreadthesign.com/es/

http://www.uni-klu.ac.at/zgh/downloads/2012 04 dotter pabsch sli freiburg.pdf

http://ec.europa.eu/languages/policy/linguistic-diversity/sign- lanquages de.htm

Consells per I’Us dels signes durant la comunicacio: http://www.tinysigners.eu/
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Contact amb persones sordes

Si desitja cridar ’atencié d’una persona sorda, ¢és millor que li toqui el brag o 1’espatlla
amb la ma. No hem d’apareéixer darrera d’una persona sorda perqué por espantar-se. Si
la persona sorda esta més lluny, hauria de ser suficient amb moure la ma. Si voste esta
en la mateixa habitacio, també és possible donar un cop de peu al terra. Si hi ha n grup
més gran, ha de cridar la seva atencié tancant el llum i tornant-lo a encendre.

Si vosté no coneix la llengua de signes, la persona sorda ha de llegir el llavis. En
aquest cas és important estar dempeus davant de la persona per tal que pugui llegir els
Ilavis. Vosté ha de tractar de parlar una mica més a poc a poc de lo habitual amb un
volum normal. Si tracta de parlar molt clarament, la boca pot quedar distorsionada, i
aixo provoca gue les paraules parlades siguin il-legibles.

Les oracions curtes i completes son preferibles, els dialectes forts s’han d’evitar.
Si no esta segur de que una persona pugui haver entés alguna cosa malament, ha de
preguntar de nou o escriure allo que no ha quedat clar.

Els gestos i les expressions facials es poden utilitzar perqué sovint els
moviments iconics de la ma els comprenen tan els que senten com les persones sordes.
Les expressions facials han d’utilitzar-se naturalment i no convertir-se en ganyotes.

El llenguatge parlat es pot llegir als llavis, pero és molt esgotador i tan sols es
transfereixen al voltant del 30% de les paraules comunicades, i només si té lloc en les
condicions perfectes (il-luminacid, context conegut i dependéncia de I’interlocutor). El
contingut complert sovint ha de ser conclos fora del context, fet que moltes vegades pot
portar a malentesos. L’aprenentatge de la parla és esgotador i requereix molt de temps
per la majoria dels sords prelinguals. Els resultats son sovint bastant deficients. A més a
més, I’aprenentatge 1 la comprensioé de 1’escriptura és dificil.

Si Voste esta en contacte regular amb una persona sorda, ha de procurar
aprendre la seva llengua de signes o, si més no, demanar signes i frases que es facin

servir amb frequéncia, com "hola", "codm estas?".

La cultura de les persones sordes

Les persones sordes s’enfronten a problemes de comunicaci6 cada dia: a casa, a I’escola
o0 a la feina. A més, les persones amb capacitat auditiva sovint son desconsiderades amb
els que pateixen sordesa. Per aixo0, aquests darrers s’aillen amb facilitat i els agrada
passar el temps amb persones afins. Es van comencar a organitzar reunions de la
comunitat sorda i com a conseqiiencia van sorgir diferents activitats (esports, la cultura,
I’educacio, el servei religios etc.). Degut a que s ha constituit com una comunitat forta i
amb el seu propi llenguatge podem parlar de la *“cultura dels sords".

Hi ha associacions nacionals i internacionals de sords, també n’hi ha a la Unié Europea.
Per exemple, la "Unié Europea de Sords” (EUD, http://www.eud.eu/) s’ha compromes
a promoure les persones sordes i les llengles de signes dins dels paisos membres.
L’organitzaci6 de pares a tot el mon es diu "Federacio Mundial de Sords" (DMA). Les
associacions i organitzacions de sords sén un espai protegit, on les persones sordes
poden comunicar-se sense sentir-se desemparats, fet que sovint pot passar quan es parla
amb les persones oidores. L’ intercanvi de noticies i informacid i el contacte amb altres
persones es important. Pel que fa a la historia de les persones sordes i les seves llengiies
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de signes, es continuen mantenint certs prejudicis a 1’actualitat degut a la poca
informacid que es disposa sobre aquestes persones i la seva cultura.

Fonts:
https://wfdeaf.org/
http://www.oeglb.at/gebaerdensprache/

http://ec.europa.eu/languages/policy/linguistic-diversity/sign-
languages_de.htm

http://sid.usal.es/idocs/F8/FD0O25200/Guia_Orientativa_para_profesores.
pdf
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Ill El nivell d’incomoditat es considera el grau més baix d’un estimul actstic, que es considera molest
quan es sent. Aquest nivell depen de la sensibilitat de cada persona. Es situa per sota del llindar del dolor i
depén de la freqliéncia.
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