FACULTAD DE MEDICINA. GRADO EN LOGOPEDIA.
CURSO 2016/2017.

UNIVERSIDAD DE VALLADOLID

Intervencion Logopédica en un caso
de Déficit de Glicosilacion de
Proteinas (CDG).

Trabajo de Fin de Grado

LOGOPEDIA

Autoria: M.2 Cristina de la Fuente Martin.

Tutora: Isabel Alvarez Alfageme.



Intervencion Logopédica en un caso de Déficit de Glicosilacion de Proteinas

(CDQG).

indice
Lo RESUMEN. e 3
2. JUSHIfICACION TEOTICA. ....vveeiiiieeeiieiite ettt e e e e e e e e e e e e e e e e nanebee e aeeas 4
a. Enfermedades MetabOliCas. ...........oooiuiiiiiiiiiiii e 4
b. Glicosilacion de 1as ProteiNas. ............eeeeiiiiiiiiiiiiiiie e 4
c. Déficit en la glicosilacion de las proteinas (CDG). ....cooveeeeiiiiiiiiiiiiie e 5
Lo DEIIMICION. ..ttt e e a e e e 5
il INCIAENCIA U8 CASOS. ...eeiiiiiiiiieiiiie ittt e e e e 6
TR o €Y= o ToxTo ] o TP PPPPPP PPN 6
iv. Clinica de la enfermedad...............ooiiiiiiiiii e 7
LY T o T 1= TP 7
vi. Diagnéstico prenatal y postnatal. Diagnostico diferencial. ............ccccoeviiiiiiiieeennn. 10
Vil. TTAEAMIENTO. ....ieiiiiiieeiii ettt e e e e e r e e e e e e e e e e e s 10
d. Enrelacion con 1a LOGOPEIA. .....ccceeeiiiiiiiiiiiiiiee ettt 11
T @ ] ] 11 11/ L= T RUUUPUPPRRPN 12
v /1= oo (o] [0 To | - VAP P PP PP PPPPPRTPP 13
A, INETOUCCION. ...ttt e e e e e e e e e e 13
D.  Recopilacion de datOS. .........cuiiiiiiiiiiiiiiei e 13
C. Datos ClINICOS I CASO. ......uuueiiiieeiiiiiiie et e e 14
d. Proceso de evaluacion. Pruebas estandarizadas utilizadas. ...........cccccccovviiiiiiiennnenn. 16
e. Disefio de la intervencion I0gOPETICA. .........coeviiiuiiiiiiiiie e 19
i.  Objetivos de 1a INtEIVENCION. .........uuiiiii e 19
[T 1Y (=1 (oo (o] (oo | - TR PRPTPR P 20
fii.  TemporaliZaciOn. ..........ccooi i i 21
iv. Actividades realizadas en la intervencion 10gopédica. ............coovvivivieeeieeeeeiiniinnnee. 21
f.  Resultados de la evaluacion final. ... 25
5. Interpretacion de reSUltadOS. . ..........uviiiiiieiei e 27
T o [od [V ] To] o 1= P 29
7. BIbDlOGrafia.....cccooeiiiieieeee e 31
8. AQradeCimiBNIOS. .....ccoiiiiieie e 33
AN X O S e et e et e et et e e e et e et ea e e ara e aaee 34



Intervencion Logopédica en un caso de Déficit de Glicosilacion de Proteinas
(CDG).

1. Resumen.

El presente trabajo se centra en la intervencién logopédica de una nifia de doce afios de edad,
gue cursa con un déficit en la glicosilacion de las proteinas (CDG), considerada enfermedad
rara por su escaso numero de casos. Este caso se presenta durante las practicas realizadas
en verano y, posteriormente, la puesta en marcha del Practicum IIl del Grado de Logopedia,
en el centro ASPACE de Valladolid.

Los aspectos a tratar en el documento comienzan con una justificacion teérica, en la cual, se
explicaran los contenidos relacionados con esta enfermedad de forma detallada, seguido de
los objetivos que se pretende cumplir en este trabajo. Después, se realiza una evaluacién
inicial de los aspectos linguisticos que se desean destacar para, posteriormente, explicar la
metodologia y el disefio de la intervencion logopédica que se va a llevar a cabo, teniendo en
cuenta los resultados obtenidos en las pruebas de evaluacién. Finalmente, se procede a una
segunda evaluacién para comparar los resultados obtenidos antes y después de la

intervencion y efectuar la interpretacion adecuada de los mismos.

Palabras clave: Glicosilacion de proteinas, Enfermedades raras, Déficit en la glicosilacion de
proteinas (CDG), Intervencion Logopédica.

Abstract.

This essay focus on Speech Therapy intervention in a twelve-year-old girl with disorders in
protein glycosylation (CDG) , considered a rare disease. This intervention is done during
summer practices and, then, the subject of Practicum Il of the Speech Therapy’s degree in
ASPACE from Valladolid.

The aspects in this document will be divided in theoretical justification, in which are explained
the contents of CDG in more detail, the next part is based on the objectives that it must
overcome in this essay. Subsequently, an initial evaluation of the linguistic aspect of the patient
for later to explain the methodology and design of the Speech Therapy intervention analyzing
the results of the test. Finally, is done a second evaluation comparing the results before and

after the intervention.

Keywords: Protein glycosylation, Rare disease, Disorders in protein glycosylation (CDG),

Speech Therapy intervention.
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2. Justificacién teorica.

a. Enfermedades metabdlicas.

El punto de partida para poder iniciar la recogida de datos sobre la glicosilacion de proteinas
es saber que este déficit entra dentro de las denominadas metabolopatias o enfermedades
metabdlicas (ECM).

El primero en utilizar el concepto de enfermedad metabdlica fue sir Archibald Garrod tras
realizar un estudio con pacientes que cursaban con diversas patologias metabdlicas. Segun
definen C. Dominguez y F. Crispi, en su articulo “enfermedades metabdlicas hereditarias con
manifestacion en la vida fetal”, actualmente se conoce como enfermedad metabdlica (ECM) a
cualquier interrupcién en el metabolismo celular causado por la deficiencia de un gen, dando
lugar a una alteracién (cuantitativa o cualitativa) en la sintesis de la proteina alterando asi la
funcionalidad de la misma.

Se debe realizar un diagnéstico prenatal de estas metabolopatias. La metodologia de este
diagndstico se investiga en tres niveles diferentes: analisis del ADN, andlisis del producto
génico o proteina y analisis de metabolitos anémalos. Estos tres apartados seran los
adecuados para investigar o comenzar el diagnostico de las ECM, exceptuando
enfermedades metabodlicas como son las enfermedades mitrocondriales o trastornos
congénitos de glicosilacion de proteinas, sobre el cual nos extenderemos y estudiaremos mas
en los apartados posteriores.

Algunas de las enfermedades metabdlicas son: trastornos en el depésito lisosomal (como la
enfermedad de Gaucher), déficit enzimatico multiple (como por ejemplo déficit multiple de
sulfatasas), enfermedades por depésito de glucégeno (tipo Il o Pompe), trastornos congénitos
de la glicosilacion (CDG-la) o trastornos mitrocondriales.

Una vez reunidos algunos datos generales sobre las metabolopatias y contextualizando de
manera muy superficial la patologia que vamos a tratar, pasaremos a detallar de forma mas
concisa que es la glicosilacion de proteinas y cuéles son las caracteristicas que provoca un

defecto o trastorno en esta funcion.

b. Glicosilacion de las proteinas.

La glicosilacion de proteinas consiste en la union covalente de oligosacéridos, los que se
denominan glicanos, unidos a aminoécidos de diferentes secuencias. Los glicanos son los
encargados de diferentes funciones como: la estabilidad, conformacién, plegamiento correcto,
etc. La union covalente varia en funcién de la secuencia, longitud de la cadena y diferentes
lugares del aminoéacido, formandose dos enlaces distintos segun explican M. Amigo-
Benavent, M.Villamiel, M. D. del Castillo, (2007):
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- O-glicosiladas: union del azdcar con el grupo hidroxilo de una serina.

- N-glicosiladas: unién del azucar con el grupo amida de una asparagina.

c. Déficit en la glicosilacion de las proteinas (CDG).

i. Definicion.
Los trastornos congénitos de la glicosilacion o sindrome de glicoproteinas (CDG) se definen
como un conjunto de enfermedades multisistémicas hereditarias y secundarias a un defecto
en la biosintesis de las cadenas de oligosacéaridos unidas a glicoproteinas.
El primer caso estudiado fue en 1980 y actualmente existen mas de 45 tipos de este trastorno.
Los tipos se han ido nombrando con un ndmero segun el orden cronolégico de su
descubrimiento y aquellos cuyo déficit no es claro se denominan de la siguiente forma “CDG-
x".
Dentro de los trastornos de la glicosilacion existen tres variedades distintas: Trastornos de la
N-glicosilacion, trastornos de la O-glicosilacion o la combinacién de los dos anteriores. A
continuacién, se resume la causa de estas tres variedades tal y como lo explican N. Higuera,
S. Vazquez, R. Palencia (2011) (pg.181-187):

- Déficit_en la N-glicosilacion: La N-glicosilaciéon son aquellas modificaciones que

trascurren entre el reticulo endoplasmatico y el aparato de Golgi a través de la
glicosiltransferasas. Los trastornos de este tipo son de caracter autosémico recesivo.
Actualmente existen 19 tipos de trastornos (12 que afectan a la sintesis realizada en
el reticulo endoplasmaético (denominados CDG tipo ) y 7 que afectan al procesamiento
realizado en el reticulo y el aparato de Golgi (denominado CDG tipo 1)) y siguen la
nomenclatura explicada anteriormente.

- Déficit en la O-glicosilacién: al igual que el anterior es una maodificacion de orden

secuencial mediante la actividad realizada por la O-glicosiltransferasa que se
encuentra en el aparato de Golgi. Los trastornos de este tipo no tienen una
nomenclatura tan homogénea como los anteriores, sino que se nombran segun él O-
glicano afectado en cada caso. Los mas conocidos son: O-galactosis y O-xilosil
(afectan al tejido de soporte); O-manosil glicano (relacionado con las distrofias
musculares).

- Trastornos combinados: en ciertas ocasiones las alteraciones se dan en ambos

niveles, es decir, tanto en la N-glicosilacion como en la O-glicosilacién. Existen cuatro
trastornos que antes eran considerados como CDG-II (es decir aquellos que formaban
parte de los 7 tipos que afectaban al procesamiento en el reticulo endoplasmético y

aparato de Golgi, dados en los déficits de la N-glicosilacion).
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En todos los casos se realiza un diagndéstico molecular, concretamente en la N-glicosilacion

existe un algoritmo diagndstico que nos ayuda a situar la patologia.
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Figura 2.1. Algoritmo diagndstico utilizado en enfermedades metabdlicas entre las que se encuentra el CDG.
PMM y PMI, fosfomanomutasa y fosfomanosa isomerasa. M.A. Vilaseca, R. Artuch y P. Briones (2004). Pg. 711.

ii. Incidencia de casos.
El primer diagnosticado de esta patologia fue en 1980 y posteriormente se detectaron otros
33 casos entre los afios 1997 y 2004.
El déficit de glicosilacion de proteinas (CDG) es considerada enfermedad rara debido a la
poca frecuencia de casos existentes. A pesar de que ningun articulo mostraba la incidencia
de la patologia en general si se puede decir que, en el caso de la CDG tipo la existen mas de

700 casos descritos hasta 2011.

iii. Prevencion.
Son escasos los datos que se tienen sobre la prevencion de esta patologia. No obstante, en
el articulo de “Diagnéstico y tratamiento de los trastornos congénitos de la glicosilacion de las
proteinas” de Higuera, N., Vazquez, S. y Palencia, R. se encontraron las siguientes
afirmaciones sobre el CDG de tipo la:
- Los padres son heterocig6ticos y tienen una mutacion en cada alelo.
- Los hermanos tienen un 25% de probabilidades de estar afectados, un 50% son

asintomaticos y el otro 25% carecen de ello.
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- Enlos embarazos de riesgo se realiza un diagnéstico prenatal detectando la mutacion
del gen PMM2 (mediante un andlisis de ADN).

iv. Clinica de la enfermedad.
Los sintomas que da lugar a esta patologia varian en funcion de la edad del paciente, asi
como también del tipo de CDG que curse la persona. Con respecto al tipo de esta enfermedad
solo hay dos de ellos (tipo Ib y Ih) que no cursen con un trastorno neuroldgico grave, sino que
se caracterizan por su afectacion hepdatico-intestinal. A continuacién, se muestra una tabla

con los sintomas generales de esta patologia.

Fisicos Alteraciones @ Alteraciones

neuroldgicas  digestivas

e Hipotonia e Retraso e Disfuncion e Coagulopatias.
muscular. madurativo hepatica. e  Estrabismo.
e Escoliosis. e Atrofia cerebelosa. | ¢ Nefropatias. e Miopia.
e Contracturas e Disartria. e  VOmitos. e Ausencia de pubertad en
articulares. e Dificultad en la e Sindrome mujeres; testiculos
e  Atrofia muscular. succion. nefrético. pequefios en hombres.
e Afectacion en el e Crisis epilépticas. e Cardiopatias.
crecimiento. e Alteraciones de la e C.lI bajo-medio.
e Dismorfias. consciencia. e Afectacion en coordinacion
e Ataxia. 0jo-mano.
e Organizacion visoespacial.

Tabla 2.1. Elaboracién propia.Tabla de sintomas generales en todas las edades de la CDG.

v. Tipos.
Existen 19 tipos de esta patologia en su vertiente de N-glicosilacion, los cuales siguen una
nomenclatura clara segun el orden cronoldgico de su descubrimiento y se dividen a su vez en
tipo | y tipo 1l dependiendo del lugar en el que se daba la afectaciébn como explicabamos con
anterioridad.
Por otro lado, se encuentra la variedad de O-glicosilacion la cual cuenta con un total de cinco

tipos, dentro de los cuales existen diferentes sindromes o trastornos.
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Trastorno Proteina afectada Gen implicado

Trastomos dela  CDG tipo I (CDG-I): trastorno en el ensamblaje de los glicanos y en su fijacién
N-glicosilacién  alas protefnas en el citosol y en el reticulo endoplasmico.
CDG tipo II (CDG-II): defecto en el procesamiento de los glicanos o defectos
en la glicosilacidn en el reticulo endopldsmico y en aparato de Golgi.

CDG-1

CDG-la Fosfomanomutasa PMM2
CDG-Ib Fosfomanosa isomerasa MP1
CDG-Ie Dol P-Gle: Mans-Gle:-P-P-dol glucosiltransferasa (glucosiltransferasa I) ALGH
CDG-d Dolo-P-Man: Man; -GlcMN Ac; -P-P-Dol manosiltransferasa (manosiltransferasa VI) ALG3
CDG-le GDP-Man: Dolichol-fosfato-manosiltransferasa (DOIP-Man sintasa 1) DPM 1
CDG-If Man-P-Dol Utilization 1/Lec 3 MPDU1
CDGg Dol-P-Man: Man; GleNAcP P-Dol manosiltransferasa (manosiltransferasaVIII) ALGI12
CDG-Th Dolichil-P-Glucosa: GLc Mang-GleN Acy-PP-dolichil glucosil-transferasa (glucosiltransferasa IT) ALGS
CDG-Ti GDP-Man: Mam GleNAz-PP-dolichol manosiltransferasa (manosiltransferasa II) ALG2
CDGj UDP-GleNAc: Dolichol fosfato N-acetilglhucosamina-1 fosfato transferasa DPAGT1
CDG-Tk GDP-Man: GleNAc; -P-PDol manosiltransferasa (manosiltranferasa I) ALG1
CDG-I Dol-PMan: Mans-y Mans -GleNAc: -P-P Dol manosiltransferasa (manosiltransferasa VII-IX) ALGY
CDG-IT

CDGIla N-acetilglucosaminiltransferasa MGAT2
CDG-IIb Clucosidasa I GLS1 CDG-Ilc transportador de GDP-fucosa SLC35C1/FUCT1

CDG-IId [ 1,4 galactosiltransferasa I B4GALT1

CDG-Ile Subunidad COG-7

CDG-If Transportador de CMP-acido sidlico

CDGx Se desconoce el defecto subyacente

Tabla 2.2. Trastornos congénitos de la N- glicosilacion de proteinas. Su proteina afectada y el gen implicado. N. Higuera, S.
Vazquez, R. Palencia (2011). Pg. 182.

Trastorno Proteina afectada Gen implicado
Trastornos de la

O-glicosilacién

Defectos de O-siloxilglicano

- Exostosis maltiple Glucuroniltransferasa EXT1/ EXT2
-Sindrome de Ehlers-Danlos N-acetilglucosaminatransferasa -1 4-galactotransferasa 7 B4GALTT
Defecta O-N-acetil-galactosa-minilglicano

- Calcinosis familiar tumoral hiperfosfatéemica ‘O-N acetilgalactosaminil- transferasa 3 GALNT3

- Sindrome hiperdstosis hiperfosfatemia
Defectos O-manosilglicanos

- Sindrome Walker-Warburg C-manosiliransferasa 1y 2 POMT1/POMT2
- Enf. muscule-ojo-cerebro Ormanosa fi-1,2-N-acetilglucosaminiltransferasa 1 POMGnT1
- DMC Fukuyama Clucosiltrasnferasa putativa FOMD

- DMC tipo 1C Clucosiltrasnferasa putativa FKRIP

- Distrofia cintura tipo 21 Glucosiltrasnferasa putativa

- DMC tipo 1D Glucosiltrasnferasa putativa LARGE
Defecto de O-fucosilglicano

- Disdstosis espondilo costal tipo 3 O-fucnsa especifica fi-1,3-N-acetil-ghicosamino-transferasa SCHB
Defectos multiples de la glicosilacion

y otras vias

- Sindrome de outis laxa Anormalidad en la O y N glicosilacion ATPeVDAZ
- Sindrome oculo cerebro cutdneo Defecto de 5 alfa reductasa tipo 3 necesaria para la sintesis de lolicol ~ SRDBA3
Miopatia hereditaria con cuerpos UDP-GlcNAc epimerasa/cinasa GNE
de inclusion

CDG I/COG7 Complejos olignméricos de Colgi conservados en la subunidad 7 COG7
Deficiencia del transportador de Trasnportador CMI* de acido sialico 5LC35A1
acido sialico CMP

CDG IAC0GT Complejos oligoméricos de Golgi conservados en la subunidad 1 OOG1
Defectos en la glicosilacion

de los lipidos

- Epilepsia infantil de los Amish Lactoceramida a-2 3-sialotransferasa (GM3 sintetasa) SIATY

- Defidencia en glicosil-fosfatidilinositol Fosfatidilinositolglicano, clase M FICM

En dgfectos miltiple= de la glivosilacion v otras vias incluir los difectos de stntesis def lipido doficol v los defectos de la V-ATFase (ATPGVOAZ).

Tabla 2.3. Trastornos congénitos de la O-glicosilacion, combinados y otros. Proteina a la que afecta y gen implicado. N.
Higuera, S. Vazquez, R. Palencia (2011). Pg. 183.
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A continuacién, se explican solo tres de los tipos que se ven en las tablas anteriores segun
los datos obtenidos por el articulo “Defectos congénitos de la glucosilaciéon: dltimos avances
y experiencia espafiola” de M.A. Vilaseca, R. Artuch y P. Briones. Los tipos elegidos son tipo
la (por ser el mas frecuentes de todos los existentes con més de 700 casos descritos) y los

tipos Ib y lic (por ser los Unicos que, hasta el momento, tienen tratamiento).

- CDG tipo la: Es el tipo mas frecuente, el que mas casos descritos posee. Se origina
por un defecto en el gen PMM2 que se encuentra en el cromosoma 16p13.2. Se
considera una enfermedad autosdmica recesiva. Actualmente, no existe una estrecha
relacién entre el fenotipo y el genotipo en la mayor parte de las personas afectadas.
Su clinica se divide en tres etapas: infantil multisistémica (afectando a la succién,
originado hipotonia, convulsiones, retraso madurativo, alteraciones digestivas, etc.),
infantil tardia (caracterizada principalmente por un deficiencia intelectual o ataxia,
lenguaje empobrecido y C.I menor de 70, no por ello los pacientes dejan de ser alegres
y extrovertidos) y, por ultimo, etapa adulta (una deficiencia mental moderada, con
ataxia, coagulopatias, escoliosis progresiva, alteraciones hepaticas e intestinales).
Existen dos subtipos de manifestaciones en el CDG de tipo la:

o Aquella que cursa con manifestaciones neuroldgicas como puede ser el retraso
psicomotor o la atrofia cerebelosa.
o Aquella con manifestaciones multiviscerales tanto neurolégicas como fuera de
estas (alteraciones digestivas, cardiacas o hepaticas).
En este tipo hay una gran mortalidad (entre el 20 y 25%) en la etapa infantil
multisistémica debido a la gran cantidad de crisis epilépticas que suelen sufrir,
insuficiencia hepéatica, neumonias o cardiopatias.

- CDG tipo Ib: esta causada por el déficit de fosfomanosa isomerasa. La cantidad de
pacientes que cuentan con este tipo de déficit de glicosilacion de proteinas es muy
escasa, siendo 20 los casos descritos. Se caracterizan por sus manifestaciones
digestivas (pues como se adelanta en uno de los apartados anteriores no cursa con
alteraciones neurologicas) y otras como puede ser: hipoglucemia, fallo en el
crecimiento o coagulopatias. Este tipo, junto al que posteriormente mencionaremos,
tiene un tratamiento eficaz que explicaremos en su apartado correspondiente.

- CDG tipo llc: Esta causada por un fallo en el trasportador de GDP-fucosa. Este tipo
también cuenta con un tratamiento eficaz siempre y cuando el trasportador solo este
afectado parcialmente. Algunas manifestaciones con las que cursa son: Dismorfias

craneofacial, retraso psicomotor y del crecimiento, leucocitosis (déficit de adhesion de
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leucocitos) e hipotonia. Con los datos obtenidos hasta el 2013 solo existian 3 pacientes
que cursaban este tipo de CDG.

vi. Diagnéstico prenatal y postnatal. Diagndstico diferencial.

Actualmente el diagndstico prenatal para detectar este tipo de metabolopatias es complicado
y no hay muchas opciones que permitan dar un diagnéstico certero. Se cuenta con las
siguientes tres posibilidades:

- Detencion de una mutacion conocida.

- Estudiar la actividad de la fosfomanomutasa en la vellosidad corial.

- Mediante amniocitos cultivados (esta ultima sera solo de utilidad para diagnosticar la

CDG tipo la).

El caso de requerir un diagndstico postnatal es también complejo ya que para realizarlo es
necesario estudiar la carga de la trasferrina a través de lo denominado isoelectroenfoque o
electroforesis capilar en una muestra de suero.
No obstante, el diagnostico de cada paciente también depende de las manifestaciones
clinicas, si estas son muy acentuadas, pero las pruebas realizadas no muestras ningun
resultado andmalo sera recomendable realizar un estudio enzimatico y/o molecular del defecto

responsable.

Se debe realizar un diagnostico diferencial ante cualquier sospecha de presentar CDG, como
seria el caso de una ataxia recesiva que cursase ademas con un retraso psicomotor,
hipotonia, epilepsia y alteraciones hepéticas y de coagulacion. En aquellos pacientes con alta
sospecha de presentar esta patologia se realizara la prueba de transferrina y, en el caso de
que su resultado sea no concluye se pasara a examinar la fosfomanomutasa.

Segun recomiendan los autores N. Higuera, S. Vazquez y R. Palencia, algunas de las
enfermedades o trastornos con los que realizar un diagnostico diferencial serian: sindrome de

Joubert, lipodistrofia, sindrome de Smith-Lemli-Opitz o de Marfan.

vii. Tratamiento.
El tratamiento del déficit de glicosilacion de proteinas (CDG) depende de la variante de esta
patologia con la que curse el paciente. Como se explicé en el apartado de “tipos” solo existen
dos variantes de esta patologia que tenga tratamiento eficaz. Incluso el tipo mas frecuente,
tipo la, carece de tratamiento concluyente. A continuacion, en el articulo de M.A. Vilaseca et
al., se explican las bases del tratamiento de los tipos Ib y lic que son las dos variantes que

poseen un tratamiento eficaz en la actualidad.

10
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- Tratamiento de CDG tipo Ib: el cuadro clinico de este tipo mejora al administrarle
cierta cantidad de manosa oral. Al ingerir este tipo de sustancia consigue desbloquear
el proceso causado por la deficiencia de fosfomanosa isomerasa (PMI). Este
tratamiento serd de por vida y por ello se debe estar en continua vigilancia por los
efectos secundarios que puedan surgir (malestar general o diarrea en casos donde se
sobrepas6 la toma de manosa).

- Tratamiento de CDG tipo llc: la ingesta de fucosa oral consigue restaurar la
fucosilacion de las glicoproteinas ademas de controlar las infecciones continuadas que
se observaban en estos pacientes y mejorar el desarrollo correcto de su estado
psicomotor. El tratamiento solo sera valido cuando se encuentre alterado el
trasportador de GDP- fucosa solo parcialmente.

No obstante, en todas las variantes de la enfermedad se puede realizar un tratamiento
sintomatico donde participen: el fisioterapeuta (para el retraso psicomotor y la utilizacion de
aparatos ortopédicos que sean necesarios), terapeuta ocupacional y el logopeda. Ademas,
deben prestar atencién al tipo de nutricion y la via de alimentacion utilizada (por boca,

sonda...) teniendo en cuenta las posibilidades del paciente.

d. En relacion con la Logopedia.

Segun menciona Benitez-Burraco en su articulo “Genes y lenguaje” existen diferentes genes,
en los cuales, se encuentra regulado el lenguaje. El “gen del lenguaje” mas conocido, por su
implicacion en el mismo, es el FOXP2. Cuando se produce una alteracion en la codificacion
de las proteinas de dicho gen se dara lugar a una afectacion en el propio lenguaje.

Como se puede observar al alterar la génica, y con ello las proteinas que entran en funcién
en los diferentes genes, se da lugar a una afectacion en el lenguaje, la cual, es preciso tratar,
siendo este, trabajo de un logopeda.

Si nos centramos en el CDG de tipo la se encuentra su afectacion en una de las partes del
cromosoma 16 (pues es donde se localiza el gen PMM2 afectado en este tipo de CDG), el
cual, segun el consorcio internacional de genética citado en el articulo de L.A. Pérez-Jurado
“Genética y lenguaje”, es un cromosoma a estudiar por su afectacion al lenguaje y la lectura.
Otro aspecto a destacar es la sintomatologia de la patologia, pues el retraso psicomotor que
cursan en su mayoria las personas con CDG es un indice que indica un déficit comunicativo
y, por tanto, la necesidad de un logopeda.

Por ello, la logopedia es una de las terapias de mayor utilidad junto a la fisioterapia en este
tipo de patologias, ya sea por la estructura y afectacion genética o por los sintomas que cursa

dicha persona al parecer el déficit en glicosilacién de proteinas.
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3. Objetivos.

Los objetivos que se han perseguido en el documento actual, son los siguientes:

Adquirir nuevos conocimientos sobre las enfermedades metabdlicas y, en particular,
el déficit de glicosilacion de proteinas (CDG) habiendo realizado la busqueda
bibliogréfica correspondiente.

Relacionar parte de la sintomatologia de esta patologia con la posibilidad de una
intervencion logopédica.

Contrastar una propuesta de evaluacién, inicial y final, para observar las posibles
mejoras tras realizar una intervencién logopédica prolongada en el tiempo.
Comprobar la eficacia de la intervencién en los aspectos de articulacion, tono

muscular, respiracion y succion.
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4. Metodologia.
a. Introduccion.
Para iniciar los aspectos metodolégicos del trabajo es conveniente explicar los motivos que
llevaron a elegir este caso concreto en lugar de otro tipo de estudio.
El caso clinico elegido para la elaboracion de este trabajo lleva consigo los siguientes criterios:

- En primer lugar, la edad del paciente, siendo considerada de edad infantil.

- En segundo lugar, las caracteristicas clinicas del paciente debido a la patologia que
cursa y, por la cual, da lugar a ciertos aspectos que necesitan de intervencion
logopédica.

- En tercer lugar, la implicacién del logopeda en las enfermedades raras que necesiten
intervencion en la comunicacion, el lenguaje y terapia orofacial.

- Por ultimo, la posibilidad de visualizar y realizar durante un largo periodo de tiempo
(debido a las préacticas de verano concedidas por la beca Santander y la continuacién
con el practicum Il del 4° curso de grado en Logopedia en el centro de Aspace
Valladolid) la intervencién logopédica y la evaluacion final directa con el paciente.

Una vez seleccionado el paciente y el caso que van a trabajarse se procede a realizar una
evaluacion inicial. En este caso concreto, las pruebas de evaluacién fueron pasadas meses
antes de mi incorporacién al centro por lo que se recomendé ver la evolucién durante un
periodo mas prolongado pudiendo comparar los resultados de forma mas notoria tras el
tratamiento logopédico que se llevo a cabo.

Dicha intervencion logopédica siguio su curso desde julio de 2016 hasta abril de 2017 donde
personalmente realicé la evaluacion final del paciente con parte de las pruebas que se
utilizaron anteriormente para poder comparar los resultados y ver la efectividad de dicha
intervencion logopédica. Durante los meses de verano las sesiones fueron de lunes a viernes.
Sin embargo, al inicio del periodo escolar, y por este mismo motivo, las sesiones se redujeron

en namero, pero no en duracion, siendo todas ellas de una hora.

b. Recopilacién de datos.

La recopilacion de datos de esta patologia, para el apartado de justificacion teérica, fue
realizada de la forma que se explica a continuacion.

La seleccion de datos se llevd a cabo en los meses de febrero y marzo, destacando la
busqueda de algun articulo a mayores a principios de abril. Estas publicaciones encontradas
fueron bastante actuales, siendo el articulo mas antiguo del afio 2004 hasta el de mayor
actualidad en 2015.

Los términos utilizados en las diferentes busquedas realizadas fueron: “CDG”, “glicosilacion

de proteinas”, “déficit en glicosilacién de proteinas”®, “enfermedades metabdlicas’,
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P TS

‘metabolopatias”, “enfermedades metabdlicas y logopedia” y “enfermedades metabdlicas y
lenguaje”’.

La bibliografia del trabajo se centra Unicamente en articulos en castellano debido a las
dificultades en el manejo del inglés. Para ello, las bases de datos utilizadas fueron dos: Google
académico y los sumarios IME de medicina.

La busqueda bibliogréfica fue compleja en sus inicios, pero a medida que se avanzaba se fue
encontrando mas articulos relacionados con ello, aungue no es una patologia frecuente, por
lo que los articulos eran escasos, sobre todo al centrarse la busqueda Unicamente en

terminologia en castellano.

c. Datos clinicos del caso.

En este apartado se presentan los datos clinicos disponibles sobre el paciente del estudio, sin
incluir en ellos ningun dato que pueda dar lugar a su identificacién personal.

La paciente es una mujer de 12 afios de edad, nacida por cesarea a las 37 semanas de
gestacién y diagnosticada pocos meses después de déficit en la glicosilacion de proteinas,
concretamente del tipo la. También cursaba con una afectacion cerebelosa ocasionando
hipotonia axial, falta de coordinacion, equilibrio, realizacién de movimiento involuntarios y sin
control y dismetria. No cursa con antecedentes familiares.

La primera evaluacion fue realizada en el centro base en 2005 dando como resultado un
retraso neurologico y madurativo. Posteriormente acudira al centro base para cursar
fisioterapia, estimulacién y logopedia.

A los 32 meses se le realiz6 un estudio en atencién temprana destacando una edad de
desarrollo de entre 14-15 meses, aunque su desarrollo cognitivo y oculo-manual no parece
afectado de gravedad. Ademas, se observa que el contacto con el entorno es adecuado y
presenta indicios de intencidon comunicativa.

En el afio 2007 se le realizan diferentes pruebas oftalmolégicas (potencial evocado visual y
electroretinografia) donde sus resultados muestran alteracion tanto en la retina como en las
vias visuales, asi como también pruebas auditivas dando una afectacion de 20 Db en ambos
oidos.

En los afios 2007/2008 fue escolarizada por primera vez en una escuela infantil donde contaba
con el apoyo de un profesional de la ONCE.

Alos 3 afos y 4 meses se lleva a cabo un seguimiento en atencion temprana en los diferentes

ambitos de intervencion.

14



Intervencion Logopédica en un caso de Déficit de Glicosilacién de Proteinas
(CDG).

Estimulacion

Logopedia

(Inicialmente era el equipo de
orientacion quien daba pautas
a los padres sobre la terapia

orofacial)

- 5

Capacidades

Realiza la pinza
manual.

Los ruidos del entorno
influencian en su
actitud.
Muestra intencién

comunicativa.

El tono muscular esta
hipot6nico.

Se sigue trabajando la
postura.

En la sedestacion hay
mejoria, pero no es

completa aun.

Intencion
comunicativa.
Realiza gestos.

Imita tanto sonidos
como acciones
(ejecuta el juego
simbolico).

En el seguimiento
visual.
La atencién.

Agarrar objetos.

Realiza
protoimperativos y
sonidos silabicos
que utiliza para
interaccionar.

Imita gestos
comunicativos.
Estrategias de
resolucion de
problemas sencillos.
Dificultades
motrices que hacen
que se frustre.

Se sigue trabajando

la masticacion,
succion, control
lingual...

Dificultades

Tabla 4.1. Elaboracion propia. Progresos y dificultades en los tres ambitos de trabajo a la edad de 3 afios y 4 meses.

Alrededor de esta edad se comienza a elaborar y usar un cuaderno de comunicacién con
multiples pictogramas del SPC.

Actualmente cursa con una escolarizacién combinada con el centro educativo El Pino de
Obregon (fundacion personas) y el C.P. “Pedro Gomez Bosque” (centro de integracién para
alumnado con deficiencias motorices) y, gracias a las mudultiples rehabilitaciones e
intervenciones en terapias realizas, se ven mejoras significativas en su desarrollo.

El paciente se desplaza con una silla de ruedas impulsandose con sus brazos y, en
ocasiones, con el Walker, un andador adaptado a sus caracteristicas. Es capaz de escribir y
leer a pesar de sus afectaciones visuales y de coordinaciéon. Su lenguaje es fluido y su
entonacion en el habla ya no es monétona siendo capaz de realizar oraciones exclamativas o
interrogativas sin dificultad, realiza frases correctamente y ya no utiliza el cuaderno para
comunicarse con su entorno, aunque a veces se apoya de gestos fonéticos para ayudarse en

la articulacion.
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d. Proceso de evaluacion. Pruebas estandarizadas utilizadas.

A continuacién, se explica de manera detallada las pruebas utilizadas para su evaluacion
inicial. Se elabora una tabla-resumen donde se recogera: el nombre del test, la fecha en la
que se ha pasado la prueba y los resultados obtenidos en cada una de ellas (Tabla 4.2).

Las pruebas que se utilizaron para este caso fueron tres, todas ellas centradas en el lenguaje
y sus diferentes apartados: Test lllinois de Aptitudes Psicolinguisticas (I.T.P.A), Registro
fonoldgico inducido y La prueba de Lenguaje Oral de Navarra Revisada, PLON-R.

- El Test lllinois de Aptitudes Psicolinglisticas (1.T.P.A), (Samuel A. Kirk, James
J.McCarthy y WinifredD.Kirk,1984, traducido en el afio 2004) evalla los problemas de
aprendizaje de las habilidades linguisticas a través de tres areas: Los canales de
comunicacion (visomotor y audiomotor), procesos de comunicacién (receptivo,
asociativo y expresivo) y modos de organizacion (representativo y automatico). Este
test tiene en cuenta el nivel madurativo del paciente pudiéndose aplicar desde los 2
afios y medio a los 10 afios y medio.

- El'Registro fonolégico inducido, R.F.I, (Monfort, M., Juarez, A., 1989) consta de 57
laminas que trabajan todos los fonemas del castellano. Esta prueba evalia la
articulacion de los nifios entre 3 y 7 afios de forma inducida y mediante repeticion.

- LaPruebade Lenguaje Oral de Navarra Revisada, PLON-R, (Aguinaga Ayerra, G.,
Armentia Lopez de Suso, M.L., Fraile Blazquez, A., Olangua Baquedano, P. y Uriz
Bidegain, N., 2004) se encarga de evaluar el lenguaje oral del paciente en tres areas:
la forma del lenguaje (fonologia y morfosintaxis), el contenido (Iéxico-semantico en
comprension y produccion) y el uso (pragmatica). Dirigida a nifios de entre 3, 4,5,y 6
afios dependiendo de la edad tendra un cuadernillo de evaluacién diferente y

adaptado. Se considera una prueba de cribado.

Posteriormente se ha elaborado una tabla para agrupar los resultados de la evaluacion inicial
de las tres pruebas. Se debe sefialar que dos de esas pruebas (PLON-R e I.T.P.A) fueron
realizadas por la logopeda del centro pues se pasaron poco antes del inicio de las practicas,
considerandose oportuno recoger dichos resultados para poder ver la evolucion del paciente
durante un tiempo mas prolongado de la intervencion logopédica. No obstante, la prueba de
registro fonoldgico inducido fue realizada durante el Practicum Ill en una sesion de una hora

de duracion por la logopeda del centro.
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Prueba Fecha de Resultados
aplicacion
I.T.P.A 05/12/2015 Subtest PD EPL PT
Comprension auditiva 27 6a 24
Comprension visual 19 5a 6m 24
Memoria secuencial visomotora. 8 5a 9m 25
Asociacion auditiva 33 102 37
Memoria secuencial auditiva 11 7a1lm 31
Asociacion visual 13 4a 5m 24
Integracion visual 8 32 24
Expresion verbal 35 6a 3m 27
Integracion gramatical 16 5a 10m 28
Expresion motora 15 4a 8m 24
Integracién auditiva 14 5a 7m 25
Total 180 4a 6m 268
Puntuacién media: 27
-~
- 07/11/2015
PLON-R Categoria PD Resultado
Subtest 6 afios Forma 1 R.
Contenido 4 N.M
Uso 1,5 R.
Total 6,5 R.
Subtest 5 afios Forma 4 N.M
Contenido 3 N.M
Uso 1 R.
Total 8 N.M
-
R.F.I 09/12/2016 No hay ausencia total de ninglin fonema en silaba directa. En silabas

inversas en ocasiones omite la /n/ o la /s/ en los plurales. Tiene alterado
el fonema /r/ suave sustituyéndolo a veces por una /d/ vibrante. No articula
ningin tipo de sinfén y al intentarlo tensa demasiado los 6rganos
articulatorios. Sustituye el fonema /s/ por la /z/ en la mayoria de las
ocasiones, al igual que sustituye el fonema /ch/ por la /s/. Fuerza mucho

para realizar fonemas oclusivos como la /p/ (hipertrofia del mentdn). Se

ayuda de gestos de recuerdos en fonemas como la /s/, /ch/, In/.

Tabla 4.2. Elaboracién propia. Proceso de evaluacion inicial de las pruebas. Leyenda: PD: puntuaciones directas; PT:

puntuaciones tipicas; EPL: edad psicolinglistica; R: retraso; N.M: necesita mejorar: a: afios; m: meses.
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Después de observar los resultados obtenidos en las diferentes pruebas utilizadas para la

evaluacion inicial se procede a redactar las siguientes conclusiones diagnésticas:

En relacion con el Test de lllinois de Aptitudes Psicolinguiisticas se puede observar que

la edad psicolingliistica media es de 4 afios y 6 meses cuando nuestra paciente tiene
una edad de 10 afios y 8 meses por lo que se encuentra un grave retraso en la mayoria
de los subtest realizados. Dentro de esta prueba existen 4 subtest donde se considera
gque el paciente cursa con puntos fuertes: integracion gramatical, expresion verbal,
memoria secuencial auditiva y, por dltimo, y siendo el de mayor puntuacion, la
asociacion auditiva.

Resaltando los resultados obtenidos en el PLON-R se consigue concluir gue en ambos
casos (subtest de 6 y 5 afios) dentro de la categoria forma del lenguaje se encuentra
el apartado de fonologia donde, en cualquiera de los subtest pasados, se observa que
no consigue pasar la prueba por sus altas dificultades articulatorias. En el subtest de
6 aflos se puede ver como cursa con retraso en todas las areas, excepto en la del
contenido del lenguaje cuya puntuacion es mas destacable que en las otras
categorias. Sin embargo, si se observa los resultados obtenidos en el subtest de 5
afos vivenciamos una mejoria en todas las areas exceptuando la del uso del lenguaje,
es decir, pragmatica.

El reqistro fonolégico inducido se muestran los fallos articulatorios mas comunes del

paciente entre los que se destaca: la imposibilidad de articular los sinfones aunque en
la mayoria de las ocasiones si es capaz de deletrear la palabra completa por lo que se
considera un error articulatorio Unicamente; sustituye la articulacion de la /s/ y la /z/ en
multiples palabras; tiene dificultad en la pronunciacién de la /r/ suave y en ocasiones
la /d/ la hace con excesivo esfuerzo volviéndola vibrante. No omite ningin fonema en
silaba directa, si en silabas inversas, aunque ella misma se da cuenta del error en
muchas ocasiones y se autocorrige. Se debe mencionar que, la mayor parte de sus
dificultades articulatorias se debe a las caracteristicas estructurales y morfoldgicas de
los 6rganos bucofonatorios (como puede ser las dimensiones de la lengua), asi como
también, el control de los mismos.

Como conclusion global, se destaca que su punto débil estd en la fonologia del
lenguaje, y la morfologia y sintaxis, es decir, la formacion de frases a la hora de hablar.
También se recalca que en pruebas como el ITPA se debe tener en cuenta las
afectaciones en la coordinacién de sus movimientos y alteraciones visuales las cuales

pueden dar lugar a disminuir la puntuacion total del test.
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e. Disero de la intervencion logopédica.

Teniendo en cuenta los resultados obtenidos en las pruebas, se plantea una intervencién
logopédica basada en los datos anteriores obtenidos de la evaluacion inicial. Dicho trabajo se
llevé acabo entre las practicas cursadas en verano y el Practicum Ill, asignatura de cuarto

cuso del grado en Logopedia.

i. Objetivos de la intervencion.

Potenciar la musculatura orofacial. Normalizar la sensibilidad y estimular

sensorialmente la musculatura orofacial.

Aumentar el tono en los musculos orofaciales
destinados a las funciones orofaciales (succion,

deglucién y masticacion).

Favorecer la sensacion de cierre labial.

Controlar los movimientos linguales.

Favorecer el soplo y la succion. Controlar la potencia, duracion y direccion del

soplo.

Lograr la succion a través de diferentes

materiales.

Mejorar la estructuracién sintactica | Estructurar sintacticamente las oraciones,

del lenguaje expresivo y su | €vitando un lenguaje telegrafico.
generalizacion. Fomentar una conversacion fluida de forma

espontanea.

Aumentar el repertorio Iéxico a nivel expresivo.

Lograr una articulacion correcta de | Trabajar los fonemas bilabiales pues los

los fonemas alterados y su convierte en labiodentales.
automatizacion. Potenciar la articulacion de los fonemas /s/ y /cl.

Evitar que realice con excesiva fuerza el fonema

/d/ convirtiéndolo en vibrante.

A. Progresar en la lectura.

B. Trabajar los movimientos 6culo-manuales.

C. Ejercitar la memoria.

Tabla 4.3. Elaboracién propia. Objetivos generales y especificos para la intervencion logopédica.
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ii. Metodologia.

En la realizacién de la intervencion logopédica se siguen unos aspectos metodoldgicos

concretos durante todas las sesiones:

Las sesiones son individuales, debido a la forma de realizar las intervenciones en el
centro y por sus caracteristicas propias, haciendo que las sesiones sean mas
especializadas en las alteraciones del paciente.

Al inicio de la sesién se anticipara todas las actividades destinadas a hacer ese dia,
para que el paciente sepa cémo se va a dividir la sesién.

Normalmente las sesiones se realizan en el aula de logopedia, pero de forma ocasional
se pueden realizar en otras estancias del centro, como por ejemplo el jardin, siempre
que la respuesta del paciente ante este cambio sea positiva.

Las sesiones se dividen por actividades de tres formas distintas: la sesién entera para
realizar actividades de articulacion y estructuracién sintactica de frases, la sesion
completa para trabajar la musculatura orofacial de diferentes formas o la sesion se
divide y se realizaran ambos trabajos en el mismo dia.

Se utilizaran diferentes refuerzos positivos para motivar al paciente en cada sesion,
como, por ejemplo:

o Refuerzos verbales cuando realiza las consignas requeridas durante un largo
periodo de tiempo sin perder la atencién en el ejercicio. Se utilizaran frases
como “lo estas haciendo muy bien”, “estas trabajando genial” o “sigue asi, hoy
lo has hecho muy bien”.

o También se utilizaran refuerzos materiales como: trabajar con materiales que
sabemos gue son de su gusto aumentando asi la concentracion en el ejercicio
0 hablar sobre temas que al paciente le motiven.

o También se emplea lo denominado como “premios”, si el paciente ha trabajado
durante la sesion bien y para mejorar la motivacioén ante sesiones posteriores,
se le da a elegir un juego que le guste ya sea juego de mesa o del ordenador
y se trabaja con ella durante los Gltimos 5 0 10 minutos de sesion.

Por pauta del dentista, se deja un periodo de diez minutos en la mayoria de las
sesiones para realizar ejercicios con la pantalla oral para mejorar la fuerza de sus
labios y el control de la posicion de la lengua tanto en reposo como durante el habla.
También se elaboran unas pautas a la familia para realizar en el domicilio, algunas de
las presentes son:

o Por pauta del dentista la pantalla oral debe utilizarse en casa dos veces al dia

con diferente nimero de repeticiones en los ejercicios.
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o Si no articula bien algun fonema que se ha trabajado en las sesiones y, por
tanto, se sabe que puede articularlo, se hard como si no se ha entendido para
que lo repita correctamente.

o Si utiliza un lenguaje telegrafico, es decir, habla solo mediante sustantivos, se
le pedira que realice frases para poderla entender adecuadamente, aunque se

sepa a lo que se refiere en ese momento.

iii. Temporalizacién.
El progreso de evolucion del paciente debido a la intervencion logopédica tuvo un amplio
recorrido de tiempo. Se comenzoé el 1 de julio de 2016 finalizandolo el 29 de abril de 2017 en
el centro ASPACE de Valladolid.
Los periodos de la intervencion y el nUmero de sesiones varian de la siguiente forma:

- Del 1 de julio al 13 de septiembre, y con motivo de cursar las practicas de verano, las
sesiones fueron 5 a la semana, es decir, una cada dia de lunes a viernes, cada una
de ellas de una hora de duracion.

- Del 13 de septiembre al 29 de abril, comenzando ya en octubre las practicas asignadas
por la universidad en el mismo centro, y debido al inicio del curso escolar en el colegio
Obregén por parte del paciente, las sesiones se redujeron a una a la semana, dada
los sdbados, también de una hora de duracion.

Gracias a la larga duracion de las practicas se puede observar una mayor evolucién del
paciente y como este ha mejorado debido al trabajo realizado por el logopeda, centrado sobre
todo en mejorar el tono y fuerza muscular, articulacién y estructuracion sintactica del lenguaje.
El hecho de llevar a cabo una evaluacion inicial en fechas anteriores a mi inicio en el centro
ayuda a ver mejor la comparativa del progreso evolutivo cuando se pasen las pruebas de
evaluacion final, ya que los pacientes con este tipo de patologia y retraso tiene una evoluciéon
méas lenta y se necesita un mayor periodo de tiempo para poder observar cambios

significativos en los aspectos a tratar.

iv. Actividades realizadas en la intervencion logopédica.
Las actividades propuestas para esta intervencion logopédica se dividen en dos grandes
grupos siguiendo asi los diferentes objetivos elaborados en el apartado correspondiente:
- En primer lugar, el trabajo de la musculatura orofacial, en la que se incluye tanto la
mejoria del tono, fuerza, control y coordinacion de las diferentes partes que se iran
especificando, como el trabajo de soplo y succion para mejorar también la fuerza en

mejillas y labios.
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- En segundo y ultimo lugar, se trabajé el lenguaje expresivo centrandolo, de forma
concreta, en la estructuracion sintactica de las frases y el refuerzo que requiere la
articulacion de ciertos fonemas segun se ha podido observar en el Registro Fonologico
Inducido y a lo largo de las diferentes sesiones.

Por tanto, las actividades se van a dividir segun los diferentes objetivos especificos, teniendo

en cuenta esta divisién previa.

Inicialmente, para trabajar el tono, la fuerza y el control de los musculos orofaciales, asi
como también, para trabajar la estimulacién de mejillas, labios y lengua y el control de la
misma, realizamos las siguientes actividades:

> ACTIVIDAD 1: Masaje de la musculatura orofacial siquiendo las instrucciones del Dr.

Castillo Morales. El masaje consta de diferentes movimientos alrededor de toda la

musculatura orofacial la cual se explicara en “anexos”. A continuacion, se explican los
movimientos realizados para aumentar el tono de la musculatura destinada a las
funciones orofaciales:

o Se practican vibraciones con la mano o utilizando un vibrador con cabezal
especializado para masajes orofaciales en la musculatura de las mejillas
(maseteros, buccinadores y cigomatico mayor y menor) de fuera hacia dentro,
es decir, desde la articulacion temporomandibular hasta las comisuras labiales.
Realizaremos este movimiento varias veces.

o Seguidamente, se lleva a cabo una vibracién con las manos o el vibrador en
los orbiculares de los labios. También se puede realizar lo denominado tapping,
es decir, movimientos continuos en la misma direccion, rapidos y ejerciendo
cierta presion tanto en el labio superior como inferior.

» ACTIVIDAD 2. Praxias bucales. Este ejercicio se centra sobre todo en praxias de labios

y lengua para favorecer el cierre y fuerza de estos y controlar los movimientos linguales
dentro de la boca. Todas las praxias se realizan con ella para que tenga un modelo
correcto de como deben ejecutarse.
o Labios:
= Protruir los labios hacia delante varias veces.
= Vibrar los labios.
= Sonreir de forma exagerada, primero con los labios cerrados y
posteriormente con ellos abiertos.
o Lengua:
= Moverla de un lado hacia el otro por dentro de la boca.

= Sacar y meter la lengua intentando no tocar los dientes.
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= Mover la lengua de un lado hacia el otro esta vez por fuera de la boca,
es decir, de una comisura hacia la otra.

= Elevar la lengua hacia el paladar duro.

= Elevar lalenguay pegarla al paladar, ejerciendo presion sobre el mismo
y posteriormente soltarla dejando que caiga y emitiendo un sonido
parecido a “clap”.

» ACTIVIDAD 3. Masticadores. Mediante un material especifico, denominado
“Chewytube”, de diferentes texturas se trabaja la fuerza de los maseteros, asi como la
accion en si misma. La actividad se realiza de dos formas distintas:

o Se introduce el masticador en las muelas y se la pide que lo muerda como si
fuera un chicle, con fuerza y repetidas veces.

o Se introduce el masticador en la misma posicién que la anterior y se la pide
que mantenga la mordida mientras nosotros hacemos fuerza en sentido

contrario para intentar sacarlo de la boca.

La siguiente tanda de actividades se centrara en la mejoria del soplo y en lograr la succion,
pues hasta el momento es una accion que se ha conseguido realizar escasas veces.

> ACTIVIDAD 4. Ejercicios de soplo. Mediante material casero realizado en las sesiones

se trabaja el control y la direccionalidad del soplo.
o Con una pajita soplas las letras previamente dibujadas en trozos de papel que
se la vayan pidiendo para formar palabras con ellas después.
o Con una pajita soplar una bola de corcho que esta en un cartén de huevos y
moverla de posicion.
o Conunvaso de plastico y un guante pegado a él se hace un agujero en el vaso
para introducir la pajita y conseguir, asi, que el guante se hinche.

» ACTIVIDAD 5. Ejercicios de succidn. Principalmente se trabaja de tres formas

distintas:

o Se comienza trabajando bebiendo zumo con una pajita pues asi parece que se
logra mejor esta accion.

o A continuacion, se escoge el mismo material del apartado anterior (el vaso con
un guante donde se introduce una pajita), pero en vez de hincharlo tiene que
conseguir introducir el guante en el vaso succionando.

o Por dltimo, una piruleta de espuma empapada en agua 0 zumo, se coloca en
su boca, cerca de los labios, para que sean estos los que ejerzan la fuerza y

se pide que succione hasta “dejarla vacia”.
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Aungue solo se han evaluado aspectos linglisticos, he considerado necesario incluir

actividades donde se trabaja la musculatura orofacial, pues debido a la patologia que cursa el

paciente tiene una hipotonia generalizada en dicha musculatura y en las sesiones se trabaja

conjuntamente con los aspectos del lenguaje. Ademas, mientras se realizan algunas de las

actividades anteriormente expuestas se trabaja la conversacién espontanea sobre un tema

que el propio paciente saque 0 sobre lo que se esta realizando en ese momento y como se

encuentra mientras se ejerce dicha actividad.

Posteriormente, y entrando ya en la intervencion especifica de los aspectos del lenguaje, se

elaboraron las siguientes actividades para trabajar la articulacién de los fonemas alterados.

» ACTIVIDAD 6. Lista de palabras. Mediante un listado de palabras que se inventa en el

momento se trabaja los fonemas alterados, que son: /c/, /s/, /d/ y Ir/, todos ellos en

silabas tanto directas como inversas.

> ACTIVIDAD 7. Cuéntame, ;Qué has hecho esta semana? Esta actividad también

trabaja la estructuracion de frases, pero inicialmente esta creada para trabajar la

articulacion. Los pasos a seguir en ella son:

O

Se apunta en una hoja todo aquello que nos cuente y sefialaremos con
rotuladores de diferentes colores los fonemas que, en conversacion
espontanea, ha articulado de forma errénea, en su mayoria son: /c/ /s/, Irl, Id/.
Ella también ayuda a buscar dichos fonemas concienciandose, asi, de cémo
se realizan.

Posteriormente se la manda leer las frases que ella misma ha contado,
pidiéndola que tenga mucho cuidado con “las letras en color”.

Para finalizar esta actividad, en el momento que se elija, se tapa la hoja y se la
pide que recuerde las frases leidas hasta el momento, para que articule los
fonemas sin el apoyo visual. Si fuese necesario alguna palabra se
complementara con los gestos de ayuda fonética que utiliza en ciertos

fonemas.

» ACTIVIDAD 8. ;Sabes qué es? Mediante tarjetas de diferentes campos semanticos

>

(frutas, objetos de la casa...) el paciente tiene que denominar la imagen que se la esté

ensefiando.

ACTIVIDAD 9. La oca de la S. Se elabora un tablero con 21 casillas. En todas ellas

habra diferentes actividades para trabajar con el fonema /s/. En esta actividad se juega

con ella para hacerla mas ludica y divertida. Las actividades de la oca se pueden

encontrar en “anexos”.
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» ACTIVIDAD 10. Fichas de fonemas. Con los fonemas que mayor dificultad tiene se

buscan fichas para trabajar, como, por ejemplo:
o Unir la imagen con su palabra correcta, articulando la palabra previamente y
trazando ella misma las lineas de union.
o Escribir el nombre de un objeto y después separar sus silabas diciendo cuantas
tiene.
o Palabras encadenadas. Mediante una ficha similar debe poner nombre a todas
las imagenes presentes para posteriormente unir aquellas que empiecen y

acaben por la misma silaba.

Como ultimo apartado para las actividades se localizan las destinadas a mejorar la
estructuracion sintactica del lenguaje, evitando, asi, un habla telegrafica.

» ACTIVIDAD 11. Describiendo imagenes. Elige el libro que mas la guste y de entre

todas las imagenes del mismo escoge una al azar o aquella pagina en la que se quedo6
en sesiones anteriores. Posteriormente, describe lo que ve en dichas iméagenes con
frases concretas y de estructura “S+V+Q” (corregiremos la articulacién en caso de que
sea necesario). Por ultimo, se la manda leer la parte del cuento que corresponda a esa
imagen trabajando asi la lectura.

» ACTIVIDAD 12. ;Sabes qué es? (ll). Con las diferentes tarjetas va nombrando

aguellas que se ensefien y posteriormente se pide que realice una frase que contenga
esa palabra.
» ACTIVIDAD 13. Adivina que palabra es. En esta actividad se dejan las tarjetas de

diferentes imagenes a ella, eligiendo la que mas la guste. Posteriormente debe dar
pistas sobre lo que esta viendo para adivinar que es. Las pistas las debe dar formando
frases que indiquen: “que se puede hacer con ese objeto”, “como es, describele” ...

» ACTIVIDAD 14. Trabajando con secuencias. Mediante unas tarjetas que formas

diferentes secuencias de acciones (por ejemplo, hacer un zumo). El paciente debe
observar las imagenes para colocarlas en orden correcto y posteriormente hacer la

frase correcta sobre lo que esta ocurriendo en ella.

f. Resultados de la evaluacion final.

Las pruebas utilizadas para la realizacion de la evaluacién final fueron las mismas que las
empleadas en la evaluacion inicial, a excepcion del PLON-R que debido a la falta de tiempo
no puedo llevarse a cabo. Por este motivo no se va a realizar justificacion teérica de las

mismas.
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A continuacién, se muestra la tabla con los resultados obtenidos en esta evaluacion y cuyas

conclusiones se mostraran en el apartado correspondiente “interpretacion de resultados”.

Prueba Fecha de Resultados
aplicacion
L.T.P.A 07/04/2017- | Subtest PD | EPL =
05/05/2017 Comprensién auditiva 37 7a 6m 31
Comprension visual 14 4a 7m 24
Memoria secuencial visomotora. 8 5a 9m 25
Asociacion auditiva 26 7a9m 25
Memoria secuencial auditiva 9 6a 9Im 29
Asociacion visual 18 5a 8m 24
Integracion visual 24 4a 1m 24
Expresion verbal 32 5a 8m 27
Integracion gramatical 19 6a 5m 28
Expresion motora 15 4a 8m 24
Integracion auditiva 16 6a 6m 27
Total 218 5a11m 288
Puntuacion media: 29
- __________________________________________________________________________________________________________|

R.F.l 06/04/2017 No realiza ningun sinfén, omitiendo /I/ o /r/ en los diferentes
casos. Sustituye la /ch/ por la /s/, al igual que ocurre con /r/
sustituyéndola por una / d/ vibrante. Distorsiona la articulacién del
fonema /s/.

Tabla 4.4. Elaboracién propia. Proceso de evaluacion final. Leyenda: PD: puntuaciones directas; PT: puntuaciones tipicas;

EPL: edad psicolinglistica; a: afios; m: meses.
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5. Interpretacién de resultados.
Una vez explicados los procesos de evaluacion y el tipo de intervencién logopédica llevada a
cabo, se procede a comparar los resultados obtenidos en las pruebas que se realizaron en la
evaluacion inicial y las expuestas en la evaluacion final. Con esta comparacion, lo que se
busca, es observar hasta qué punto ha sido eficaz la intervencién logopédica ejecutada
durante estos meses.
Como bien se ha ido mencionando en apartados anteriores el periodo de tiempo entre la
realizacion de la evaluacién inicial y la final es largo, pues las pruebas de evaluacién inicial se
llevaron a cabo antes de mi incorporacion al centro por lo que tuve la oportunidad de ver la
eficacia de la intervenciéon en un periodo de tiempo mas prolongado y, por ello, si se han
encontrado cambios significativos en los resultados, como se expondra a continuacion.
Las pruebas realizadas en ambas evaluaciones y, por lo tanto, de aquellas que se van a
realizar las comparaciones, fueron dos: el Registro fonolégico inducido y el Test de lllinois de
Aptitudes Psicolinguisticas (1.T.P.A). La prueba de Lenguaje Oral de Navarra-Revisada
(PLON-R) realizada en la evaluacién inicial, no se ha podido incluir en las pruebas llevadas a
cabo en el proceso de evaluacion final por falta de tiempo.
En el Registro fonolégico inducido se observan cambios en los resultados iniciales y finales.
Comparandolos se puede observar que hay una mejora en la articulacion del fonema /s/ pues
ya no lo sustituye por /z/ sino que simplemente lo distorsiona convirtiéndolo en una /sh/, ha
dejado de omitir la /n/ o la /s/ en los plurales, sin embargo, sigue sin articular de forma correcta
los sinfones y continda sustituyendo la /r/ suave por una /d/ vibrante. Esto Gltimo, puede ser
debido a sus caracteristicas estructurales y morfolégicas de los érganos bucofonatorios, en
concreto las grandes dimensiones de la lengua.
En el 1.T.P.A es donde se encuentran los cambios mas significativos pues el margen de tiempo
entre la evaluacion inicial y la final es mayor que el de la prueba anterior y, por ello los
resultados han variado de forma significativa. Si se analiza la prueba en general se puede
encontrar la primera diferencia en la media de edad psicolinglistica pues en la evaluacion
inicial fue de 4 afios y 6 meses, mientras en esta Ultima ha sido de 5 afios y 11 meses,
aumentando asi dicha edad. No obstante, se debe tener en cuenta que la evaluacion inicial
se realiz6 cuando la paciente tenia 10 afios y 8 meses y la final cuando cumplié los 12 afios
por lo que la edad psicolinguistica aumenta de forma proporcional a su edad cronoldgica. Si
se analiza de forma mas exhaustiva los 11 subtest de esta prueba se encuentra que, tanto los
puntos fuertes como los débiles son diferentes a los dados durante la evaluacion inicial. Con
ello se observa que la edad psicolinglistica de algunos substest ha aumentado con respecto
a la evaluacién inicial como es el caso de: la comprension auditiva, asociacion visual,

integracion visual, integracién gramatical e integracién auditiva. Los substest de memoria
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secuencial visomotora y expresion motora se mantiene constantes en ambas evaluaciones
con respecto a la edad psicolinguistica. Por dltimo, incluir que en los substest de comprensién
visual, asociacion visual, memoria secuencial auditiva y expresion verbal la edad
psicolinglistica disminuyo levemente, esto puede ser debido a las propias afectaciones

visuales de la paciente 0 a su estado de cansancio al realizar alguna de estas pruebas.
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6. Conclusiones.
El déficit de glicosilacion de proteinas (CDG) es considerada como enfermedad rara debido a
Su escaso numero de casos en cualquiera de sus variantes, siendo la mas conocida y
frecuente el tipo la, tipologia que cursa la paciente. A pesar de ser la més frecuente, no deja
de ser una enfermedad rara y, por lo tanto, una gran desconocida incluso para el ambito de la
salud.
A lo largo de las referencias bibliograficas se ha encontrado un articulo que trata el caso de
una persona que cursaba un tipo de glucosilacion y a su vez estaba diagnosticado de
hipoacusia. Gloria Guerra-Jiménez, Silvia A. Borkoski-Barreiro Angel Osorio-Acosta y Angel
Ramos-Macias (2012), autores de este articulo, mencionan la necesidad de un logopeda para
realizar la intervencion debido a la hipoacusia cursada y los trastornos de comunicacion que
padecia por ello.
A pesar de encontrar articulos que reafirman la aplicacion de una intervencién logopédica en
pacientes que cursan con alguna enfermedad metabdlica, no hay ninguna relacién directa
entre las afectaciones metabdlicas y los alteraciones o trastornos en la comunicacién. No
obstante, se debe mencionar que si existe una relacion entre una codificacion defectuosa de
las proteinas y las alteraciones de diversos genes que afectan ya sea de forma directa o
indirecta a las areas del lenguaje, ocasionando con ello una alteracion en el mismo vy, por
tanto, la necesidad de un logopeda.
Con todo ello, no solo quiero sefialar la intervencién logopédica como método de rehabilitacion
anico para esta enfermedad, sino que debemos establecer un trabajo multidisciplinar con
profesionales tales como fisioterapeutas, médicos u odont6logos para conseguir paliar o

mejorar todos aquellos aspectos alterados debido al déficit en la glicosilacion de proteinas.

Otro apartado que resaltar es la evaluacién, tanto inicial como final. En ella se han realizado
las pruebas que resultaban mas completas para la paciente por abarcar tanto las habilidades
lingUisticas requeridas, como los distintos niveles del lenguaje. Ha sido necesario adaptar
algunas de las pruebas incluidas en el test de lllinois de Aptitudes Psicolinglisticas debido a
las graves afectaciones visuales con las que cursa. Las adaptaciones proporcionadas fueron
aumentar el tamafio de las imégenes utilizadas para evaluar tanto la memoria como la
asociacion o comprension visual y, a su vez, incrementar el tiempo en aquellas pruebas donde
se requeria el uso de cronometro para visualizar dichas imégenes.

Los resultados obtenidos en ambas evaluaciones muestran unos cambios significativos y
positivos, pues en los procesos de evaluacion final encontramos unos mejores resultados de

forma general en las pruebas realizadas, lo cual nos indica que la intervencion logopédica que
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se esta llevando a cabo esta siendo eficaz y efectiva, mejorando, poco a poco algunos de los
aspectos alterados en el lenguaje de la paciente.

Por ultimo, y para concluir definitivamente, he observado como los objetivos propuestos se
han ido trabajando y aplicando a lo largo de las diferentes actividades y, a pesar de ver los
progresos de forma lenta y muy prolongada en el tiempo, si se han ido cumpliendo, no de
forma completa, pero si parcialmente viendo algunas mejorias en los aspectos que

destinamos a intervenir durante el periodo cursado en el centro.
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1. Terapia de regulacion orofacial del Dr. Castillo Morales.

La terapia orofacial seguida en la paciente consta de los siguientes movimientos realizados

en el orden que se van a exponer a continuacion:

Movilizacién del cuero cabelludo con las yemas de los dedos.

Deslizamiento de las yemas de los dedos por el musculo frontal.

Deslizamiento de los dedos indices por el masculo corrugador de las cejas en ambas
direcciones.

Estimulacion del orbicular de los ojos tanto la parte superior como inferior de ambos a
la vez empezando desde el lagrimal hacia el exterior.

Deslizamiento con los dedos indices por el musculo nasal siguiendo la linea por debajo
del pémulo hasta finalizarle.

Masajear el musculo nasal finalizando con un pinzamiento del orbicular superior del
labio.

Posteriormente, se realiza un deslizamiento vertical y horizontal en las mejillas,
estimulando los maseteros y buccinadores respectivamente.

Deslizamiento de los dedos en el orbicular inferior y superior del labio al mismo tiempo,
del centro del mismo hacia fuera.

Se masajea el mentén en circulos con la yema de los dedos.

Seguidamente, se ejerce vibracion en mejillas siguiendo los mismos movimientos
antes descritos.

Y se finaliza realizando tapping y vibracién en el orbicular del labio.
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2. Materiales utilizados en las actividades de la intervencion logopédica.

a. Pantalla oral.

Imagen 2.1. Pantalla oral.

Utilizacion recomendada por el dentista para fortalecer el orbicular del labio y controlar la
posicién de la lengua. Se utilizar4 en todas las sesiones con la paciente durante 5 o 10
minutos, realizando diferentes ejercicios como: mantenerla en una posicion adecuada, tirar de
ella varias veces sin que se escape de la boca o tocar con la lengua la esfera de plastico que

se encuentra en el centro de la pantalla oral.

b. Chewytube

Imagen 2.2. Chewytubes. Material de la actividad 3. Masticadores.
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c. Materiales de soplo.

Imagen 2.3. Material para soplo. Soplar por la pajita para inflar el guante.

Imagen 2.4. Laberinto de soplo junto con pelotas de diferentes pesos.
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d. Piruletas de espuma.

——

Imagen 2.5. Piruletas de espuma para ejercicios de succion.

e. Laocadelas.

Imagen 2.6. Elaboracion propia. Tablero de la oca.

i. Actividades de las diferentes casillas.

Casilla de retroceso:
- La casilla de la piscina: se coloca la imagen de una piscina y debe decir que ve y
cuantas silabas tiene la palabra ademas retrocede tres casillas diciendo la siguiente
rima “en la piscina cai y tres casillas retrocedi”.

Estas casillas estan en el numero 6, 11y 16.
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Casillas de avanzar:

Se avanza tres lugares y ademas debe repetir los siguientes trabalenguas: (habré tres

casillas, en cada una se dice un trabalenguas diferente). Las casillas sonla 7, 12y 17.

o Si sale el sol en Salamanca, sélo asi suele salir sola Soledad.
o Son las cinco menos cinco, faltan cinco, para las cinco, cuantas veces dije cinco
sin contar el dltimo cinco.

o Mimamé me mima, y yo mimo a mi mama.

Resto de casillas:

N°1: Palabras con B: debe repetir las siguientes palabras: Beso, Bolo, Buho, Bebo,
Boton, Butano y, a su vez, contar la silabas que tiene cada una de ellas.
N°2: Completar las frases con palabras:
o Voyairaver una pelicula al.... (cine).
o Hoy no voy al colegio porque estoy... (enferma).
o Los coches deben pararse cuando el.... Este en rojo (semaforo).
N.° 3: Hacer frases con las siguientes palabras:
o Azul- Coche- Pandereta.
N.° 4: Dime tres palabras que tengan la silaba /pa/ como, por ejemplo: sopa.
N.° 8: Dime los plurales de las siguientes palabras: sol- pajaro- ordenador-cortina-
chimenea- ascensor.
N.° 9: Repite conmigo: atleta, Almeria, anterior, entero, izquierda, interior, metal,
tormenta, chubasquero.
N.° 13: Acertijos de palabras con S:
o Suena a la misma hora todas las mafianas, para decirnos a todos: jFuera de la
camal! (El despertador).
o Me parezco a la serpiente y en la serpiente estoy, pon a trabajar tu mente para
decirme quién soy. (La letra S)
N.°14: Se pone unaimagen de una manguera, nos debe decir que es y cuantas silabas
tiene, por ultimo, nos debe hacer una frase con ella.
N.° 18: Se pone una imagen de una papelera, debe decirnos que es, cuantas silabas
tiene y una palabra que empiece por cada una de las silabas de la palabra: /pa/ /pe/
Nlel Iral.
N.© 19: un turno sin jugar.

N.° 21: jjjGanaste!!!
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Casillas de praxias:
- N.°5: Realizar praxias con los labios: morritos, ruido de moto, sonrisa exagerada.
- N.° 15: Praxias con la lengua: sacar y meterla, de lado a lado (fuera y dentro), arriba y
abajo.
Casillas de soplo:
- N.° 10: Soplar las letras (Con unas letras en papel, decirle que sople las letras que
forman cierta palabra, por ejemplo, si la palabra es perro debera soplar la /p/, /el, Irl x2
y la /of).
- N.° 20: Soplar la vela: cambiandola de direccion, alejandola y acercandola, que solo
mueva la llama o que la apague del todo.
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3. Resultados de las pruebas de evaluacién final.
a. Registro fonoldgico inducido (R.F.1).
Edad: 12 afios. Fecha: 6 de abril de 2017

Palabras Espontaneo Repeticion Observaciones
Moto

Boca Realizacion de /b/ labiodental

Pinia pifia

Piano

Pala

Pie

Nifio Ninio

Pan

Ojo

Llave

Campana

indio indio

Toalla

Fuma(d)r Sustituye /r/ fuerte por /d/ vibrante.

Dedo

Peine

dusha Dusha Sustituye /ch/ por /s/

Gafash Distorsién de la /s/

Toédo Sustitucion /r/ por/d/ vibrante

Shilla Distorsion /s/

Tasa Taza

Kushada Cusharra Distorsion de /r/ y Is/

Teléfono

Shol Distorsion /s/
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(CDQ).
Palabra Espontaneo Repeticion Observaciones

Pezs Pez

Jaula

Casha Distorsion /s/

Zapato

Fan Fan Omisién de /I en el sinfon /fl/

Lapiz

Pishtola

Ma(d)r Sustitucion de /r/ por /d/ vibrante

Cadamelo Ka(d)ramelo |Sustituye /r/ por/d/ vibrante

Patano Al intentar hacer el sinfén tensa
demasiado la /p/ vibrando los
labios.

Gobo Omision /I/ del sinfon /gl/

Palme(d)ra Sustitucion /r/ por /d/ vibrante

Tortuga

Puebo Puebo

Tambor

Eshcoba Distorsion de la /s/

Marriposa Sustituye /r/ por /rr/

Pueddta Puerta

Buja Buja Omision /r/ en sinfon /br/

Guifo Kkguifo Omision de la /r/ en el sinfén /gr/.
Excesiva fuerza en /g/

Jara Ja(d)ra Sustitucion /rr/ por /d/ vibrante

Tren Tren

Go(d)ro Sustitucion /rr/ por /d/ vibrante

Datén Datén Sustitucion /rr/ por /d/
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Observaciones

Palabra Espontaneo Repeticion

Omision /r/ en sinfon /br/.
Exceso de fuerza en la /b/
Lavadoda Sustitucion la /d/ y /r/ por /d/
vibrantes
Pesho Pesho Distorsion de la /s/
Shemafodo Sustitucion de /r/ por /d/
Fesha Fesha Omision de /r/ en el sinfon /fr/
Arbol
Pediodico Pediodico Sustitucion de /r/ por / d/
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b. Test de lllinois de Aptitudes Psicolinquisticas (I.T.P.A)

i

TesT lLLINOIS DE
l IP APTITUDES

« P sICOLINGDSTICAS 1. Sefiala la clase de Carlos y Marfa 6 1
: 2. ;Dénde viven Carlos y Maria? 2 1
ERNO DE ANOTACION 3. 7A quién le han puesto un sombrero? .. 4 1
4. 1Cémo va el profesor al colegio? ... 5 1
%%?? ey _1‘ e e o s . 5. LQuér se le olvidé a Carlos? 3 1
IR Afio | Mes | Dia 6. ;Quiénes hicieron un mufieco de nfeve? ... o i 1
Fehu e Samen x E 7. 4 quién ponen adornos los nifos? .. 4 1
e T e 7 g 8. ;Con qué juega Marfa en el parque? 3 {2
3 G 9. jQuién volvib a buscar la cartera?.... 1 i
= 10. ;De dénde salen juntos Carlos y Marfa todas las mahanas? .. 2 1
Bl 1. Dime donde se escondié Carlos 3 1
5 1
3 £
14. ;Dénde estaban cuando empezé a nevar? 6 1
15. §Qué hicieron los dos nifios al salir de clase? 4 4
16. jHacia dénde echan a carrer Carlos y Marfa?... 5 13
5 15

17. Antes de llegar a clase, ;d6nde vio Maria a su profesor?...

SR ATE e

18. ;Quién tenfa un burrito?

4

2 19. jQuién se comi las lechugas? 3

20. ;Dénde estaba Marfa cuando llegé el abuelo? ... 5

21. ;De quién es la huerta?. 4

22. Sefiala a qué sitio trepé Carlos 6

~ 23. ;A quién le gustaba montar en el burrito? 1

|4 24, jQuién llegs primero a la huerta? . 1

it 25. ;Quién espantaba a las gallinas? 1

3 26. Cuando los nifios regresaron, ;donde les esperaban sus padres? 2

= 27. En dénde encerraron al animat? Lo

o 28. ;Quién fue el que encerrd al burro: 4

29. ;Dénde habfa Una docena de aves?..............ueseeeeee 5

30. ;Hacia dénde iban los nifios el domingo al anochecer? 2

31, ;Quién tuvo la culpa de que se enfadara el abuelo? 3

5 ; 32. ;Dénde pasaron los nifios la mayor parte del domingo? .... 6
e e 33. ;Dénde estaban el domingo al salir el sol?... 2
34. Sefala el lugar que esté lejos de la casa de Carlos y Ma 6

35. ;Quién encendi6 el fuego?
36. Dime, zdonde vivia el abuelo?
37. ;Cémo llegaron a la easa del abuelo los que vivian en la cludad? ...........
38. ;En qué parte de la casa van a cenar en Nochebuena? .........
39. ;Quién prepard la fiesta?
40. jQuién coloct el abeto?
41. Seala cudles son los nietos de Julian.......
42. jQuién vivia en una casa de campo? .........
43, ;Qué habia durante la fiesta en el recibidor?
44, ;Cémo volverdn a su casa los tios de Carlos y Mari
45. ;Quién habfa cortado el abeto?
46. ;Donde se reunieron todos durante las navidades? ..
47. ;Qué lugar estaba mas lejos de la casa del abuelo?
48. ;Qué se hizo con los troncos de pino? ...
49. ;Qué persona de esta historia tiene mas hijos? .........cieeerirenienneeerenens
50. ;Dénde vivian los primos de Carlos y Maria? ...

FRAGMENTO 3

o 9o 0.0 000

Brunicor
2o 900
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El gato hace miau, el perro hace

Los oidos son para o, los ojos son para

Me siento en una silla, duermo en

una cama, divdn, sfllén, hamaca

Los pajaros viven en los nidos, las personas viven en
Juan es un nifio, Maria es una

. los cosas, los hogares
nifia, nena, chica

Durante el dia estamos despiertos, durante la noche estamos ...
Las serpientes se arrastran, los péjaros

dormidos, durmiendo

El coche va por la carretera, el tren va por ...
£l dado es cuadrado, La pelota es

1! lavia, railes
redonda, circular, circulo

Para comer uso las manos, para caminar uso.

0
0
o
0 1 vuelan
0
0
0

come, la leche se

El algodén es blando, las pledras son

En la cabeza se pone el sombrero, en los pies se ponen
Las mesas tienen cajones, los pantalones tienen
De las vacas nacen temeros, de las gallinas nacen
El monedero lleva dinero, los sobres llevan ...
La casa tiene ventanas, la cara tiene

0 @) durs
. 0 () zapates, calcetines, zapatillas
- @ 1 botsitos

. 0 (@) pollos, pollitos, polluelos

. 0 (42 cartas, impresos, papeles

En la mufieca se llevan pulseras, en las orejas se llevan
Cuando llegas a casa, entras; cuando te vas
Los médicos curan, los profesores

0 (3} ojos

. 0 &) pendentes, aros

. 0 @sales. salgo

@ 1. ensefion, ectucan, explican, don close

Un segundo es corto, una hora es

El café es amargo, el aziicar es

0 ﬁlaqu
0 (3} dulce

Golpeo con un martillo, corto con

0 (8 tijeras, cuchillo, navaja, sierra

Elinvierno es frio, el verano es

0 (1 cido, caliente, caturoso, calor

Los conejos son répidos, las tortugas son

£n la ferreterfa hay tornillos, en la biblioteca hay ......
De la manzana se saca la sidra, de la uva se saca
Las abejas son laboriosas, l0s z4nganos son ...
Un tronco es grueso, un lapiz es

perezosos, vagos
fino, delgado

Los gatos son animales domésticos, los Leones son animales ....
Los tigres tienen garras, los hombres tienen
Una carta necesita un sello, un viajero del tren necesita..
EL pan es solido, el agua es

salvajes

ufias, manos

 ticket, billete, bono, pase, tarjeta
liquida

Los perros ladran, los caballos

relinchan

El hierro es pesado, la lana es

Una autopista es ancha, un sendero es

tigera, liviana
estrecho, angosto

Un automdvil lleva volante, un barco lleva .
B 6 mide. el reloj mide

timén

Los arboles tienen savia, los animales tienen .
La energia térmica aprovecha el calor, la energfa edlica aprovecha....

tiempo
sangre
[ el viento, el aire

° vc(o ° oo c@@e a@‘@'

PD
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DEMOSTRACION (GALLOS Y GALLINAS)

PD Peces |

PD Botellas (BRI

PD Martillos y serruchos (35§
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PD Perros

Botellas

EMENTO 1 ELENENTO 2 ELEMENTO 3 ELEMENTO 4
(Demostracién): PALABRAS PARTES DEL CUERPO ANIMALES FRUTAS
110000, Ries. 0y 1...0bBo

(oo, 2

A 2 L. 3

ok ol
S, 5. (OO0
0o 6. ICACAOMNOSE
Aonpuarle 7.1
SO0, 8...COYOUR
Aaa 9 (n)*' Txo.

02,

oL,
LS
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Martillos/

serruchos TOTAL

Aqui el perrro va delante. Aqui el perro va
‘Aqui hay un perro. Aqui hay dos

Esta nffia estd alegre. Este nifio también est ..
Este gato esta debajo de la silla. Este otro no esta debajo, estd

0 (1) detrts
0 4] perros
0, ﬁalegre. contento
! @euima. arriba
0 (35 sinsombrero

0 (5 tadrando

0 (2% ablerta
(@) 1 (se) ha caido; (se) cays, estd caida

0 @}1 abiertos

0 @ abajo

. (0) 17 pescaderia

Este sefior esta con sombrero. Este otro estd.
Aqui el perro no ladra. Aqui estd
EL nffio estd abriendo ta puerta. Aqui la puerta ya esté...

Esta pelota se va a caer. Aqui la pelota ya

J Esta sefiora tiene un paraguas cerrado, Estas otras tienen SUs paraguas ...

Este farol tiene una parte pintada. La parte de arriba no estd pintada.
La que esta pintada de negro es la de

Donde venden zapatos es una zapaterfa. Donde venden pescado es una.....

La gallina va a poner un huevo. AhOra ya 1o ha........... .. 0 (T puesto
Este nifio esta escriblendo algo. Esto es lo que el nifio ha .. 20 @ escrito
Este hombre esta pintando, Es un (0) 1 pintor

‘Aqui hay muchas galletas. Aqui hay pocas. Agui no hay .
Este baln es pequefio; éste otro es grande y éste otro es el ..

0 (T ninguna, ni una, galletos
© 1:: mayor, mds grande

. @ 1i<:(nsivnﬂ'o a rades
s 0 T,tsuyu, de él

Este vaso esta lleno y este vacio. Este vaso esta casi lleno y este otro esta ...

Este hombre es un ladrén. Ha cogido este billetero que no es...........

fste es un toro y ésta es una 0 () vaca
El nombre que est al principio de L lista es el primero. EL que esté al final ese ....... 0 (B} altimo
L que tiene el nimero tres es el tercero; el que tiene el ndmero dos s el.............. 0 (1% segundo
PR E<te rio es ancho y esta calle es ancha. Este rio y esta calle son ... .. (8 1€ anchos, anchas
PR <t nifia ha nacido en Espafia, es espafiola, Esta otra ha nacido en Japén, es 0 (3} Japonesa
PZY Estos nifios no saben cuantas manzanas hay porque no las han contado. a
Lo sabrdn cuando (8 17 las cuenten, las hayan contado
PR Este seior va a plantar un drbol. Aquf es antes de plantarlo. Aqui es..... 0 @ despuds, después de plantarto,
cuando ya...
Hay tantos nifos sentados como (@ 1 de pie, levantados
Este nifio tiene dos ptétanos y da uno a su amigo. Ahora tiene uno..... g (ﬁ cada uno, uno él y otro su amigo
Este hombre es un actor y esta mujer es una .... @ 1 actriz
Aqui hay una naranja, Aqui hay el doble de naranjas. Aqui hay e © ttripte dothe

Esta caja sinve, es itil. Esta otra no Sifve, €. © 1] maen

0 @mw

0 ¢ T’, incompleto, sin completar

k3B Esta es la mejor y ésta es |

kYN Este dibujo estd completo. Este otro esta
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MARTILLO JARRA Y TAZA
Imitacién de la Accién de echar liquido.
acclén de golpear. Accion de beber.

1. PEINE Y ESPEJO 9. GRIFO

1@ Mover la mano como peinéndase.
1® Sostener espefo o palma de fa mano

| l ante la cara como mirandose.

2. CLARINETE
1® Llevar a la boca y soplar.
& Mover los dedos «tecleando».

3. FONENDOSCOPIO
\@ Colocar (manos hacia las orejas).
@ Auscultar (movimientos sobre el cuerpo).

S

4, TELEFONO
10 Descdlgaryes:udla! (acercara la

[&] Man'.zr {sobre el teclado).

5. CUCHILLO Y TENEDOR
@ Pinchar o cortar con ambas manos
(mane]n de ambos fnstrumentos a la

® umr ala boca,

6. PASTA Y CEPILLO

/ ‘Q thar upon
1= Umpsar dlentes (movimiento en
vaivén de la mano).

# 7. GUITARRA
@ Cogerlay sujetarla (ponerla en
posicion).

1@ Puntear o puisar cuerdas.

8. MANJA
1 | @ Glrar (en una sola direccion).
@ Tirar 0 empujar como para abrir
(s6lo'si se puntud la accidn anteror).

y

(7}
]
=z
=)
O
<<
=
=
=z
2
o
w
[=]
=z
w
=
=
n
L
o

V@ Movimiento de abrir el grifo.
@ Cualquier indicacion de utilizar el

agua.
\@ Accién de cerrar el grifo.

10. VELA Y CERILLAS
* @ Sacar o raspar.
@ Aproximar la vela.

11. SOBRE, PAPEL Y LAPIZ
e, 1@ Movimiento de escribir.

@ Pegar el sobre.

@ Accion de doblar y embuchar.

12. BATIDORA
Cascar los huevos.

manos.

ambas).

Echar los huevos (directamente o
utilizando un cuenco) usando ambas

Tirar las céscaras o enchufar la
batidora (cualquiera de las dos o

Introducir la batidora en su vaso.

13. PRISMATICOS
(&) Cnlour ante los ofos (las dos

D M.rar [mmrnlenw lateral de la
cara).

14. HILO Y AGUJA
© Tirar del hilo (dos manos).

@ Coger aguja (dos dedos)
(2]

= brar (movimienta coordina

(@ O Cortar hilo (tijera, dedos o dientes).

do

AUTO..0S

COEGIO ovnisiaracnenns
GUL..ARRA

TE.ELJSION

Autobus
Colegio
Guitarra
Television
Zapato
Autocar
Teléfono
Escuela

§ Pantatén
Chaqueta
Tocadiscos
Pelicula

@c®occeoencse

Tomate

Sombrero

MU.CIE.A..O
MA..JPO..A
0CO..ATE

AMA..1.0

..OMPE..ABEZAS.....
TRA.A.O
j E-CA.ERA

Mariposa
Chocolate
Amarillo
Rompecabezas
Trabajo
Escalera
Madrilefio

.ALO..CES..O
SA...A..0..CHOS

Lavadora

G oo oo oc@0@ec e e

Comprensién visual - CV
[Memoria secuencial visomotora - MSV
|Asociacion auditiva - AA

Memoria secuencial auditiva - MSA

|Asociacién visual - AV

Integracion visual - IV

Expresion verbal - EV

Integracién gramatical - IG

Expresién motora - EM

Test complementario
Integracion auditiva - IA :
SUMA DE SUMA DE MEDIA DE
PUNTUACIONES EPL PUNTUACIONES PUNTUACIONES
VALORES DIRECTAS COMPUESTA TIPICAS TIPICAS
GLOBALES 210 = @,?:‘?}
ANALISIS DE FOMATICO
DISCREPANCIAS sotores
v
e\
Aoy
<4

PERFIL DE APTITUD

| NIVEL REPRESENTATIVO NIVEL AUTOMATICO
: TEST
€Ol INTEGRACION [ MEMORIA SECUENCIAL | 001 entvranio
Auditiva | Visual | Auditiva | Visual | Verbal | Motora |Gramatical| Visual | Auditiva [Visomotora|integracion auditiva

con ambas manos).
1® Gesto de coser {solo si puntia en las GUA...ABOS...ES
cuatro acciones anteriores). REO AT Remolacha
Pl..APA..ELES Flsapapeles
Numero de aspas = PD ABA...E...GUAS Ui
NIVEL REPRESENTATIVO NIVEL AUTOMATICO
Subtest AUDITIVO-VOCAL | VISO-MOTOR | AUDITIVO-VOCAL |  VISO-MOTOR
o [epL [ pT [ pD [EPL] PT
Comprension auditiva - CA
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