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1. RESUMEN

La enfermedad de Tay-Sachs es una patologia poco comun, que se produce como
consecuencia de la mutacion de un gen. Esto, provoca que la actividad de la enzima
hexosaminidasa A, se encuentre reducida o anulada, acumulandose una gran cantidad de

gangliésidos. Este almacenamiento, da lugar a un deterioro del sistema nervioso central.

Los sintomas propios de la enfermedad van a aparecer en cualquier momento, antes de
los 18 anos, provocando un retroceso de las habilidades previamente adquiridas. Es decir,
estos pacientes debido al deterioro neuroldgico, van perdiendo la capacidad de realizar

ciertas funciones hasta que finalmente fallecen.

El objetivo de este estudio, es conocer las caracteristicas y complicaciones propias de la
enfermedad; asi, como poner de manifiesto los posibles tratamientos que existen (incluido
el logopédico) y, las terapias, que son necesarias llevar a cabo con estos pacientes para

conseguir una mayor supervivencia y una mejor calidad de vida.

Exponiendo, la escasez de estudios sobre las enfermedades raras y, por tanto, la
necesidad de una mayor investigacion. Ademas, se verifica la carencia de un tratamiento
logopédico adecuado y, la importancia de un aumento de los estudios acerca de las

necesidades logopedias que presentan estos pacientes.

Palabras clave: Enfermedad de Tay-Sachs, tratamiento, tratamiento logopédico,

intervencion en Tay-Sachs.
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1.1. Abstract.

Tay-Sachs disease is a rare disease that occurs as a result of a gene mutation. This
causes the activity of the hexosaminidase A enzyme to be reduced or cancelled,
accumulating a large amount of gangliosides. This storage leads to deterioration of the

central nervous system.

The symptoms of the disease will appear at any time, before the age of 18, causing a
reversal of previously acquired skills. That is, these patients, due to neurological

deterioration, gradually lose the ability to perform certain functions until they finally die.

The objective of this study is to know the characteristics and complications of the disease;
as well as, highlighting the possible treatments that exist (including speech therapy) and
the therapies, that are necessary to carry out with these patients to achieve greater

survival and a better quality of life.
The lack of studies on rare diseases and, therefore, the need for further research. In
addition, the lack of a adequate speech therapy treatment and the importance of increased

studies on the speech therapy needs of these patients are verified.

Key words: Tay-Sachs disease, treatment, speech therapy, Tay-Sachs intervention.
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2. JUSTIFICACION.

La razén principal por la que he realizado este estudio, es reivindicar la necesidad de una
mayor investigacion de las enfermedades raras; y, sobre todo, destacar la relevancia de la

rehabilitacion logopédica en la mayoria de ellas.

Esta enfermedad la he conocido gracias a mi tutora Carolina, que me expuso un caso que
ella presenta en el Hospital Clinico Universitario donde trabaja. Al inicio, lo que hice fue
buscar informacion acerca de la enfermedad de Tay-Sachs, para conocer un poco mas de

esta, y valorar si resultaba de mi interés.

Al realizar la busqueda, me encontré con una escasez de estudios y de investigacion
acerca de la misma (como en el resto de enfermedades raras). Ademas, pude comprobar,

el gran desconocimiento del papel del logopeda ante este tipo de enfermedades.

Por esto, me parecié de gran utilidad realizar una investigacion que contribuyera a la
comunidad cientifica a aumentar el interés por las enfermedades poco frecuentes y, que

sirva para reclamar una mayor investigacion de las mismas.

Este estudio, se centra en una revisidon de la enfermedad de Tay-Sachs, con el objetivo de
conocer mas acerca de sus caracteristicas y sus posibles tratamientos (incluido el
logopédico). Se pretende, de esta forma, ensalzar la funcién de los logopedas en este tipo
de enfermedades y, potenciar la investigacion acerca de su papel en la rehabilitacion de

patologias como la enfermedad de Tay-Sachs.
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3. INTRODUCCION.

El presente Trabajo de Fin de Grado consta de dos partes principales.

La primera es la parte tedrica donde se recogen los aspectos mas relevantes del tema
(enfermedad de Tay Sachs). En primer lugar, se define la enfermedad vy, su etiologia,
explicando que es de caracter autonémico recesivo y por tanto, es genética ya que, los
padres son portadores de esta. A continuacidon, se exponen sus sintomas principales,
destacando el mas distintivo (Ila mancha roja de la macula del 0jo), y, se determina que se
diagnostica mediante un analisis de sangre donde se comprueba la actividad de la enzima
HexA.

Después, se resume su origen, indicando que proviene de la ascendencia judia Ashkenazi
y, se explica brevemente su historia y prevalencia. Para continuar, se diferencian los 3
tipos en lo que se divide la enfermedad, destacando las caracteristicas propias y
prondstico de cada uno de ellos. Finalmente, se detallan las diferentes terapias que se

utilizan y, se sefiala la ausencia de un tratamiento eficaz.

La segunda parte corresponde al proceso de investigacion en si mismo, que se ha llevado
a cabo para realizar la revision sistematica. Primero, se exponen los objetivos de esta, y, a
continuacion, la metodologia empleada incluyendo las bases de datos utilizadas, las
palabras clave vy, los criterios de inclusiéon y de exclusion de los distintos articulos.
Seguidamente, se puede observar un diagrama de flujo donde se recoge todo este
proceso de seleccidon. Después, se expone la valoracién de CASPe de cada uno de los

articulos, mediante un diagrama circular.
Posteriormente, se puede observar una tabla de resultados, donde se recoge toda la

informacion relevante de estos articulos, acompafada de una discusién donde se explican

y comparan mas detalladamente.
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Finalmente, se establecen las conclusiones obtenidas tras la discusion vy, se verifica si se
han cumplido o no los objetivos planteados al inicio de esta revision, haciendo hincapié en

la ausencia de un tratamiento logopédico de la enfermedad.
Por ultimo, se exponen las limitaciones encontradas a la hora de realizar este estudio vy,

por tanto, la necesidad de un aumento en la investigacion de esta y otras enfermedades

raras.
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4. MARCO TEORICO.
4.1. Definicién y etiologia de la enfermedad.

La enfermedad de Tay Sachs un trastorno neurodegenerativo de origen autondmico
recesivo, es decir, procede de la mutacién de un gen de la madre y otro del padre pero,
sin estos padecer la enfermedad. (1). El gen en el que se produce la mutacién, esta en el

brazo del cromosoma 15. (3).

Localizacion del gen HEX-A
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Figura 1: Localizacion del gen HEX-A.

Como consecuencia de esta variacion, se produce la ausencia o deterioro de una enzima

denominada lisosomal - hexosaminidasa A. (2).

Esta enzima se encarga de descomponer los residuos toxicos que se producen como
consecuencia de la actividad cerebral. Para ello, los transforma en particulas de un
tamafno adecuado para que la célula las pueda absorber y posteriormente, se puedan

descomponer en el aparato lisosomal.

Cuando se produce esta mutacion, estos residuos se van acumulando en forma de
gangliésidos GM2 debido a que van a tener un tamafio mayor al que corresponde y la
célula no va a poder absorberlo. Asi, se van almacenando y provocan un deterioro

irreversible en el sistema nervioso central. (3).
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Figura 2: Esquema patrén de gerencia autosémico recesivo.

4.2. Clinica (sintomas).

Estos, siempre van a ser los mimos pero se pueden presentar de forma diversa en funcion
de la mutacidn heredada, es decir, segun la cantidad de enzima hexosaminidasa que
posee esa persona. De esta forma, cuanta menos cantidad de hexosaminidasa tenga el

paciente, mayor mas rapido sera el almacenamiento de los gangliésidos GM2. (3).

El primer signo de alarma en la mayoria de los casos es el retraso madurativo, es decir, el
sujeto va a presentar un nivel de desarrollo menor al que le corresponderia segun su
edad. (4). Estos nifios, van a presentar una regresiéon de sus habilidades previamente

adquiridas como por ejemplo el seguimiento visual de manera inconsciente. (2).

El sintoma principal es la pérdida de vision producida por una mancha roja en la macula
del ojo (MRC). (5). Esta, la presentan practicamente todos los sujetos con la enfermad de
Tay-Sachs y es por tanto una caracteristica diagnostica de esta. Ademas, se puede
detectar de forma muy sencilla ya que se puede detectar con un simple control

oftalmoldégico. (3).
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Esta, fue definida por Warren Tay en 1881 como: “discos Opticos aparentemente sanos,
pero en la regién de la mancha amarilla de cada ojo habia una mancha blanca conspicua,
tolerablemente bien definida, de contorno mas o menos circular, y que mostraba en su
centro una mancha de color rojo pardusco, casi circular que contrastaba fuertemente con

la mancha blanca que la rodeaba”. (11).

Figura 3: Mancha color rojo-cereza en la macula del ojo.

Algunos estudios, resaltan que el primer sintoma es la presencia de “crisis gelasticas”, es
decir, cuando el nifio se ria sin motivo alguno, este se presenta alrededor de los 4 0 5

meses de edad. (6).

No obstante, van a cursar con otras dificultades como una hipotonia axial con hiperreflexia
osteotendinosa que posteriormente podra evolucionar hacia una tetraparesia. (4).
Ademas, van a presentar en la mayoria de los casos cardiopatias congénitas como la

coartacion adrtica. (1).
4.3. Diagnastico.
Para diagnosticar la enfermedad, hay que realizar un analisis bioquimico de los niveles de

hexosaminidasa en sangre. Para ello, se le toma una muestra al nifo/a que presente

alguno de los sintomas.
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Es recomendable, medir los niveles de esta enzima en los padres para valorar el origen y
causa de la enfermedad, asi como para poder valorar e identificar las mutaciones que

presente dicha enzima. (3).

No obstante, se puede realizar una evaluacion sistematica preconcepcional tanto para
esta como para otras enfermedades de riesgo genético. En esta, se valoran diferentes
aspectos relacionados con el paciente y que van a influir en su vida y en el desarrollo de
la enfermedad como son: evaluacion de la historia familiar, revisiéon de los antecedentes

étnicos y determinar los portadores genéticos. (12).

4.4. Historia y prevalencia.

La enfermedad de Tay- Sachs fue estudiada en 1881 por Warren Tay que describio el
sintoma clave de la enfermedad, es decir, la mancha color rojo-cereza de la macula del
ojo. En el 1898, Bernard Sachs establece los cambios celulares que se producian durante
la enfermedad y afirma que la clinica se resume en 3 sintomas principales: ausencia de
los procesos mentales, debilidad progresiva de los musculos del cuerpo y ausencia de

vision producida por la mancha en la macula ya descrita por Warren Tay. (5).

Pero no es hasta finales del 1980 cuando se identifica el gen causante de la enfermedad,
desde entonces han ido aumentando el numero de mutaciones hasta un total de 200 que

existen actualmente alrededor de cualquier etnia. (3).

Mas tarde, se comprobd gracias a Okada y O'Brien que los leucocitos de los sujetos que
presentaban esta enfermedad no presentaban actividad de la isoforma A mientras que los
heterocigotos la tenian disminuida. Esto, fue de gran relevancia para deteccion precoz de
la enfermedad ya que se comenzé a realizar programas de educacién y cribado en la

comunidad asquenazi. (8).
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Cabe destacar que se han realizado estudios en diferentes poblaciones minoritarias como
la de New York utilizando como método de cribado el analisis de la secuencia del gen
HEXA, siendo este de gran utilidad sobre todo en la poblacion de origen no judio
Ashkenazi. (10).

- Origen:

Esta enfermedad tiene su origen en la poblacion de ascendencia judia Ashkenazi puesto
que en el pasado la poblacion judia estaba aislada del resto de personas por lo que, los
matrimonios entre miembros de la misma comunidad eran muy comunes. Debido a esto,
se producian determinadas anormalidades en su ADN provocando que se fueran

transmitiendo de generacion en generacion.

Para esta poblacién, hay una prevalencia de 1 por cada 27 nacimientos, seguida de la
poblacién franco-canadiense. En la poblacién en general, hay una frecuencia de 1 cada

250 sea portadora, es decir, no esté afectada de la enfermedad. (3).

Poblacion Heterozigotos Homocigotos afectados
Europa y América | 1 en 300 | 1 cada 360.000 nacidos
Judios Ashkenazi 1 en27 1 cada 2.900 nacidos
Americanos irlandeses 1 en 50 1 cada 10.000 nacidos

Canadienses francofonos

(sudeste Quebec) 1en 30 1 cada 3.600 nacidos

Cajun (Sudeste de

Luisiana) 1en 30 1 cada 3.600 nacidos

Fuente: Fundacién CATS segun datos del Profesor Timothy Cox, Universidad de Cambridge, Gran Bretana. .

Tabla 1: Prevalencia de heterozigotos y estimacion de frecuencia al nacer.
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4.5. Clasificacion (tipos).

Diferenciamos 3 tipos, en funcion de la edad de aparicion de los sintomas de esta
enfermedad. Asi, vamos a distinguir la forma clinica infantil (precoz o aguda), la juvenil o

subaguda y la crénica o de desarrollo tardio. (3).

En cualquiera de los casos vamos a poder observar la mancha roja-cereza en la macula

del ojo, destacado como sintoma caracteristico de la enfermedad.

- Tay Sachs infantil:

Es la mas frecuente y se presenta en sujetos en los cuales se ha producido una mutacién
en la subunidad alfa ocasionando la pérdida (ausencia) de la enzima hexosaminidasa A.
Es por ello, es que estos pacientes van a presentar la forma mas grave de la enfermedad

ya que, el deterioro cerebral comienza incluso durante el embarazo. (3).

No obstante, los pacientes no van a presentar sintomas caracteristicos durante el

embarazo o el parto. (4).

En estos casos, los primeros sintomas aparecen alrededor de los 3-6 meses, cuando el
desarrollo normal del bebe empieza a ir a un ritmo mas lento cursando con problemas de
vision, hiperacusia, pérdida progresiva de las capacidades psicomotoras y una hipotonia
progresiva. (3).

El primer rasgo caracteristico de la enfermedad que podemos observar va a ser una
respuesta exagerada ante los ruidos provocando la extension de extremidades, oclusion

palpebral y apertura o cierre bucal. (4).
A medida que va avanzando la enfermedad, va a existir un retroceso de las capacidades

del bebé llegando a dejar de gatear, rodar, sentarse, agarrar y por tanto, cada vez van a ir

existiendo mas dificultades en la respiracion y en la deglucion. (3).
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Los sintomas principales, en esta edad son una hipotension generalizada, inestabilidad,

movimientos oculares anormales, disfagia, convulsiones e hipomielizacion. (7).

A la edad de 24 meses, muchos de ellos desarrollan tetraplejia espastica, crisis
epilépticas y convulsiones asi como un agravamiento de todas las funciones mencionadas

anteriormente. (3). Ademas, a partir de esta edad, van a desarrollar macrocefalia. (9).

Estos nifios, suelen morir entre los 2-4 afos de edad normalmente por aspiracion o por

neumonia. (3).

- Tay Sachs juvenil:

En estos casos, si que presentan la enzima pero, existe una baja produccién de

hexosaminidasa que ira disminuyendo con el tiempo. (3).

Los sintomas van a aparecer entorno a los 2-5 afios destacando entre ellos la presencia
de ataxia, es decir, van a presentar una disminucion generalizada de la capacidad para
coordinar los movimientos, marcha inestable, atrofia muscular; disartria y un aumento de
la disfagia. (7). El desarrollo de estos, se va a presentar de una forma mas lenta que en la

forma infantil. (3).

Si el desarrollo es agresivo, podran morir en torno a los 2-4 afios después del diagndstico,

en el mejor de los casos pueden llegar hasta las dos décadas. (3).

- Tay Sachs tardio:

De las 3, es la forma menos agresiva, se produce por mutaciones pequefas y por tanto va

a existir una mayor actividad enzimatica de HEX-A. (7).
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Los sintomas como disartria, ataxia, temblores e hipologia aparecen en la adolescencia.
Destaca sobre todo la debilidad en los musculos proximales provocando dificultades como
por ejemplo al levantarse. Ademas, van a poder presentar depresidon o episodios

psicoticos. (3).

En estos, por tanto, va a existir una reduccién gradual de las funciones motoras vy

cerebrales. (7).

4.6. Posibles tratamientos (no logopédicos), terapias.

No existe ninguna cura para las enfermedades de depdsito lisosomal, por lo que para esta
tampoco. No obstante, existen una serie de terapias y de cuidados que ayudan a mejorar
las condiciones de vida de estas personas y a intentar preservar un desarrollo o mas

correcto posible.
Entre estas, podemos encontrar la estimulacién temprana, fisioterapia, terapia
ocupacional, estimulacion musical, logopedia, terapia de deglucion, fisioterapia

respiratoria e hidroterapia.

A medida, que avanza la enfermedad y con el fin de paliar los sintomas se aplicaran los

cuidados paliativos para asi salvaguardar ciertas condiciones basicas del paciente.

Uno de los aspectos imprescindibles es el apoyo a la familia y al entorno puesto que esta

enfermedad exige un gran apoyo psicologico para los mismos. (3).
- Estudios clinicos e investigaciones:
Se ha investigado sin éxito sobre el uso del N-butildeoxinojirimicin como inhibidor de la

produccion del gangliésido ya que, pese a que si que disminuye la velocidad del

desarrollo de la enfermedad, su final seguia siendo letal. (4).
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Otro de los métodos que se han empleado es la disminucion de sustrato con “miglustat”
ya que, reduce la acumulaciéon de gangliosidos GM2 en el cerebro, pero, no detiene el

avance del deterioro neuroldgico. (1).

A otros pacientes, se les ha realizado un transplante de células hematopoyéticas sin

provocar ningun cambio en el transcurso de la enfermedad. (2).

Se ha desarrollado la terapia de sustitucion enzimatica (TRE) para paliar las
enfermedades provocadas por almacenamiento lisosémico comprobando que reduce la
aparicion de sintomas propios de la enfermedad, pero, sin embargo no impide la

neurodegeneracion del sistema nervioso central. (7).

4.7. Prondéstico

El pronéstico de la enfermedad de Tay-Sachs como se ha mencionado a lo largo de la
revision es la muerte puesto que el deterioro del sistema nervioso es inevitable e
irreversible. Esta, en la mayoria de los casos se debe a neumonia por aspiracion o

broncoaspiracion. (9).

5. OBJETIVOS.

El estudio tiene como finalidad principal realizar una revision bibliografica sobre la
enfermedad de Tay-Sach. Se trata de conocer mas en profundidad sus caracteristicas y
complicaciones, las necesidades logopédicas, asi como determinar los principales

tratamientos de la misma.

Por este motivo, se han investigado un conjunto de articulos, pudiendo establecer asi los

siguientes objetivos especificos:

Sintetizar toda la informacién recopilada de la enfermedad de Tay - Sachs.
Conocer los origenes de esta patologia.

Establecer la causals clinica y consecuencias de esta enfermedad.

oo w >

Analizar posibles tratamientos logopédicos.
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6. METODOLOGIA.

6.1. Fuentes documentales.

La metodologia seleccionada para realizar el presente estudio es una revision sistematica
sobre el tratamiento logopédico en la enfermedad de Tay-Sachs. La busqueda de
informacion comenzd en abril de 2023 y finalizd6 en el mes de mayo este mismo ano.
Como fuentes de busqueda se han utilizado diferentes bases de datos de Internet vy,
posteriormente, se han seleccionado aquellos articulos cientificos relevantes para la

investigacion.

En estas bases de datos, fueron obtenidas las diferentes fuentes documentales.

De todas las que existen, las utilizadas para realizar esta revision han sido:

- Google Académico.

- PubMed (US National Library of Medicine. National Institutes os Health).
- Cochrane.

- Dialnet.

- Proquest.

- Scopus.

Las_palabras clave utilizadas para la busqueda de articulos en estas bases de datos han

sido:

ESPANOL INGLES

Tay-Sachs. . Tay-Sachs.
Enfermedad de Tay-Sachs. . Tay-Sachs disease.
Origenes enfermedad de Tay-Sachs. . Source of Tay-Sachs disease.
Tay- Sachs logopedia. . Tay- Sachs speech therapy.

Tay- Sachs disfagia. . Tay- Sachs dysphagia.

N o ok w0

1
2
3
Enfermedad de Tay- Sachs tratamiento. 4. Tay- Sachs disease treatment.
5
6
7

Intervencién enfermedad Tay-Sachs. . Tay- Sachs disease intervention.

Tabla 2: palabras clave utilizadas. Elaboracion propia.
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6.2. Estrategias de seleccion.

Se establecieron unos criterios de inclusion y de exclusion para facilitar la correcta

busqueda bibliografica.

* Criterios de inclusion:
- Palabras clave.
- Afo de publicacion: desde el 2016 hasta el 2023.
- Texto completo.
- Acceso gratuito.
- Ildioma: espafiol y/o inglés.

- Tema: Tratamiento logopédico en la enfermedad de Tay-Sachs.

6.3. Criterios de exclusion.

En una primera busqueda el numero de articulos encontrados fue muy elevado por lo que
fue necesario establecer una serie de filtros para ir concretando la informacién vy,

finalmente, escoger los articulos verdaderamente relevantes para la investigacion.

1. No cumplir algunos de los requisitos anteriores.

Al finalizar la primera busqueda, el numero total de articulos encontrados fue de 4.835, de
los cuales se eliminaron 944 por no cumplir el criterio de inclusion relativo a los afos de
publicacién (2013-2023). En un primer momento, se incluyeron los articulos desde el 2018
pero, finalmente, fue necesario ampliar este rango ya que los resultados estaban muy

limitados.

A continuacioén, se rechazaron 3.799 por no cumplir algun otro de los criterios de inclusién
mencionado anteriormente y, por ultimo, se descartaron 51 que o bien no estaban en
alguno de los idiomas predeterminados (espafiol y/o inglés), porque no eran de acceso
gratuito y/o porque no estaba el texto completo. Se obtuvieron asi un total de 41 articulos

que cumplian todos los criterios indicados.
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No obstante, de estos, solo 13 recogia informacion relevante para la investigacion, es

decir, mencionaba el/los tratamientos de la enfermedad de Tay-Sachs.

Este proceso de seleccion, se ve reflejado en el siguiente diagrama de flujo (Figura 3).

Gwﬁll-:o DIALNET COCHRANE PubMed ProQuest Scopus
(N=3.492). (Nf). (N=1). (n=610). (n=689). (n=34).
IDENTIF \L L L /
'CA':'O FILTRO —— palabras clave
INCLUIDOS (n= 4.835)
FILTRO ——— Rango de afios (2013-2023).
EXCLUIDOS
(n=944)
INCLUIDOS (n= 3.891)
CRIBA l
DO
Ati Tratamiento
FILTRO —— Tematica Logopedia
e Caso clinico EXCLUIDOS
7 (n=3.799)
INCLUIDOS (n=92)
Idioma (espaiiol o inglés).
FILTROS< Acceso a texto completo y
IDONEI gratuito. EXCLUIDOS
DAD (n=51)
INCLUIDOS (n= 41)
INCLU Articulos incluidos para la valoracién EXCLUIDOS
SI6N (n=13) ’ (n=28)

Figura 3: Diagrama de flujo. Elaboracién propia.
6.4. Evaluacion de la calidad de los articulos seleccionados.
Tras recoger los articulos utilizados para la revision sistematica, se realizé una evaluacion

de cada uno de ellos a través del Programa de Lectura Critica CASPe. Para ello, se utilizd
el instrumento de Cabello (2005).
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Este, consta de 10 preguntas sobre la informacion que aparece en cada uno de los

articulos y que se responden mediante un “SI” o un “NO”. Para ello:

- En primer lugar, hay que seleccionar articulo por articulo e ir contestando a cada una
de las preguntas (las respuestas se pueden ver en el Anexo ).

- Posteriormente se suman las respuestas positivas (es decir contestadas con un “SI”) de
cada uno de los articulos.

- Para finalizar se realiza un diagrama circular que represente dichas respuestas

mediante porcentajes.

En este caso, de los 13 articulos valorados, 6 presentaban un total de 9 respuestas
afirmativas (sobre las 10 que presentaba el cuestionario) y los 7 restantes cumplian todos

los aspectos valorados, es decir, las 10 respuestas fueron positivas (“SI”).

Esto, se traslado a un diagrama circular mediante el porcentajes, correspondiendo un
46,2% a aquellos articulos que habian tenido una puntuacién de 9/10 y, un 53,8% a

aquellos que podian responder a todas las preguntas de forma positiva.
El diagrama se presenta a continuacion:

VALORACION CASPe

@ 10/10
@ 9/10

Figura 4: Representacion de los resultados obtenidos mediante CASPe.
Elaboracion propia
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7. RESULTADOS.

Se ha elaborado una tabla (Tabla 2) donde se recoge la informacién mas relevante de

cada articulo seleccionado. Esta, es:

© ® N OO kb=

Autor y afio de publicacion de cada articulo.
Titulo del articulo.

Tipo de documento (revision o estudio de caso).
Idioma (inglés y/o espafiol).

Paciente/edad (si los hay).

Sintomas clinicos (si los hay).

Actividad enzimatica.

Tratamiento (incluyendo el logopédico, si lo hay).

Conclusiones y/o resultados del tratamiento.

Tabla 2: Resultados obtenidos.

PACIENTE/
EDAD.

CONCLUSIONES

Garcia, E. E., & Errores innatos - Revision. - Inglés. - Terapia No hay un
Barrera, L. A. enel génica con tratamiento
(2014). metabolismo: Un animales: ha curativo.
abordaje integral mostrado La
del diagnostico dificultades. intervencion
al tratamiento. - - - se basa en el
manejo de los
sintomas.
Karimzadeh P, GM2- = Estudio de - Inglés. = 9 pacientes = Trastornos -No se indica. - Controlar las Se basa en
JafariN,.etal.  Gangliosidosis caso. (no se indican neurolégicos. crisis intentar
(2014). (enfermedad de edades). = Retraso del epilépticas. disminuir los
Sandhoff y Tay- desarrollo. = Programa de sintomas que
Sachs): - Regresion del intervencion presenta cada
Diagnéstico y desarrollo. para el paciente.
hallazgos de = Convulsiones retraso No existe un
neuroimagenes. simultaneas. neurolégico. tratamiento
= Macrocefalia. curativo.
= Mancha roja
en la macula
del ojo.
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siNTOmMAS
cLinicos

TRATAMIENTOS | CONCLUSIONES
(LOGOPEDICOS)

AUTOR/ANO TIPO DE

DOCUMENTO

PACIENTE/
EDAD.

Pozo Alonso,
A.J..et al. (2014).

Lopez- de la
Mora David
Alejandro,

Sanchez-Roque

Cibeles
M.Ciboney.
(2017)

Enfermedad de

Tay-Sachs.

Enfermedad de
Tay-Sachs.

Anaita Udwadia- Temporary

hegde y Omkar
Hajirnis. (2017).

efficacy of
Pyremethamine
in Juvenile-
Onset. Tay-
Sachs disease
caused by 2
Unreported
HexA Mutations
in the Indian
Population.

- Estudio de
caso.

- Revision.

- Estudio de
caso.

- Espafiol.

- Inglés.

- Inglés.

- Varén de 8
meses de edad.

- Paciente de 3
afos.

Sobresaltos
ante ruidos
desde los 4
meses.
Regresion de
habilidades
previamente
adquiridas a
partir de los 6
meses.
Seguimiento
visual
inconsciente.
Movimientos
de sacudida.
Hipotonia de
cuello y
tronco.
Mancha roja
cereza.

Regresion de
sus hitos
motores.
Caidas
frecuentes,
torpeza,
marcha
inestable.

No deterioro
de la vision.
Babeo
excesivo.
Problemas de
alimentacion.
Llanto
inconsolable.
Comunicacion
muy limitada
(no lenguaje).

= Actividad de la

enzima HexA:

Clonazepam:
0.04mg/kg/dia
para pasar
después a
0.07mgl/kg/dia
para las crisis
epilépticas.
Traqueotomia
tras una
neumonia.
Tratamiento
de la disfagia.
Gastrostomia
alas 2 afios y
4 meses.

Pacientes
pediatricos:
alimentos via
intragastrica.
Forma tardia:
medicamentos
para reducir
los episodios
epilépticos.
Estudios con
pirimetamina
que aumenta
la actividad de
la enzima
HexA.

Nutricién e
hidratacion
adecuada.
Proteger las
vias
respiratorias.
Prevenir
alteraciones
secundarias.
Reemplazo
de enzimas:
no eficaz.
Dosis de
pirimetamina
(25mg/dia).
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La
medicacion
principal se
utiliza para el
tratamiento de
las crisis
epilépticas.
Pese ala
rehabilitacion
de la disfagia,
es necesario
establecer
vias
alternativas
de
alimentacion.

No existe un
tratamiento
efectivo.

Se esta
valorando la
eficacia del
tratamiento
farmacoldgico
con
pirimetamina.

No existe un
tratamiento
curativo.

La
intervencion
se basa en
paliar los
sintomas
sobre todo
relacionadas
con el aparato
respiratorio.
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TRATAMIENTOS | CONCLUSIONES
(LOGOPEDICOS)

Valeria V. Nuevos - Revision. - Inglés. = SRT:No = No existe un
Solovyeva, Alisa enfoques para la detuvo la tratamiento
A terapia de la progresion de eficaz para la
Shaimardanova, enfermedad de la disfuncion enfermedad.
Daria S. Tay-Sachs. neurolégica - Hay
Chupalnova, pero si, ayuda numerosos
Kristina V. a prevenir la tratamientos
Kitaeva, Lisa macrocefalia. experimentale
Chakrabarti y (2 pacientes s pero,
Albert A. con formacion Unicamente
Rizvanov. infantil). retrasan la
(2018). - ERT: aparicion de
Disminucion los sintomas y
- -- - se los por tanto la
sintomas regresion del
somaticos, paciente.
poco eficaz.
= Transplante
de médula
dsea junto
con SRT 6 en
su defecto
TCMH:
Aumento de
la actividad de
HexA pero, no
evitd la
disfuncion
neurologica.
- Terapia de
genes.
Carlos Andrés  Tay-Sachs - Revision. - Inglés. - Terapia fénica = No existe un
Gualdron Frias y  disease. intracraneal tratamiento
Laura Tatiana (ovejas). eficaz.
Calderén-Nossa. = Existen
(2019). multiples
investigacione
s sobre la
restauracion
—_ - — de la funcion
de la B-HexA.
= Es necesario
mas estudios
ya que
actualmente
hay muchas
limitaciones.
Huma A Unusual case of - Estudio de - Inglés. - Nifio de 5 afios. Caidas = Actividad = Recibio 3 - Uno de los
Cheema, Nadia | juvenile Tay- caso. frecuentes. enzimatica ciclos de aspectos mas
Waheed, Anjum  Sachs disease. Marcha muy baja. antibidticos importantes
Saeed. (2019). espastica. para es controlar el
Disfagia. infecciones correcto
Dificultades del tracto funcionamient
en el habla. respiratorio. o de las vias
Babeo = Tratamiento respiratorias.
excesivo. de apoyo asu - Es necesaria
Fondo de ojo familia y a él. la ayuda
normal. psicoldgica
para sus
familias y
para el
paciente.
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TRATAMIENTOS
(LOGOPEDICOS)

CONCLUSIONES

O. Mohamed La rehabilitacion Espanol/lnglés.  Mujer: 32 afios. - Caidas - Actividadde - Fisioterapia = No existe una
Fathy Kamal,L. enla frecuentes la respiratoria. cura.
Monledn enfermedad de desde los 5 hexoaminidas - Fisioterapia. = Trabajo
Llorente y L. Tay-Sachs: a afios. a: 1,8%. = Terapia multidisciplina
Garvin propdsito de un = Actualmente, ocupacional. r para el
Ocampos. caso. presenta = Neurdlogo. control de los
(2020). vértigos, = Nutricionista. sintomas.
inestabilidad y = Psicdlogo. = Muy pocos
caidas. = Logoterapia: estudios, se
- Pérdida de problemas de necesita
fuerza, articulacion mayor
disartria, del lenguaje, evidencia
reaccion de ensefiar cientifica.
sobresalto técnicas para - Garantizar un
exagerada y promover el mayor
calambres reflejo de bienestar del
musculares. succion y paciente y
deglucién mejorar su
(disfagia). camisas de
vida, llegando
a reducir la
mortalidad.
Andrésmi Felipe Gangliosidosis - Revision. - Inglés. = Farmacolégic - Hay mdiltiples
Leal, et al. GM2: o: tratamientos
(2020). caracteristicas pirimetamina. experimentale
clinicas, = Terapia de S pero,
aspectos reduccion de ninguno
fisiopatologicos sustrato. muestra una
y terapias = TCMH. eficacia
actuales. - — - = Transplante adecuada.
sangre del
cordén
umbilical.
- Terapia de
reemplazo de
enzimas
tradicionales
Beatriz Castejon  Autophagy Inglés. 6 pacientes con | En rasgos - HexAtotal = Medicacion = No existe un
Vega (2020). Dysfunctions edades de: generales, todos  (paciente de 2 para el dolor. tratamiento
and lysosomal ellos van a afios): 1916 - Sondas de eficaz.
permeabilization = 1 afio (varén). presentar: nmol/h/mg. alimentaciéon. = Se basaen
in Tay-Sachs = 17 meses - Retraso = Antiepiléptico cuidados
and Sandhoff (varon). mental y = Actividad S. paliativos
diseases. = 2 afios motor. enzimaticade - Cuidados para el alivio
(varén). = Hipotonia. la HexA respiratorios. de los
= 3 afios = Convulsiones. (pacientede 1 - Hay sintomas.
(mujer). = Ataxia. afo): muy numerosas = Numerosos
= 4 afios = Ceguera. baja. aproximacion tratamientos
(varén). - Disfagia. es para experimentale
= 16 afios - Regresion del - Niveles de la encontrar un s como
(mujer). lenguaje. actividad tratamiento farmacos
En el caso de la enzimatica de como la antiinflamatori
paciente de 16 la HexA reduccion de os, TCMH,
afos también va (paciente 4 sustrato. transplante de
a presentar afos): 3nmol/ médula 6sea,
otros rasgos h/mg. administracio
como: ndela
- Disartria. = Niveles de la enzima
= Hiperlordosis actividad purificada o
lumbar. enzimatica de terapia
la HexA génica.
(paciente 3
afios): muy
bajos.
= Actividad
enzimatica de
la HexA
(paciente de

16 afios): 6%.
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Shalini Kot, et al. Investigacion de

(2021).

Carolina M., et
al. (2022).

las respuestas
inmunitarias al
SCAAVI-HEXM.
Tratamiento de
terapia génica
en modelos de
ratén con
enfermedad de
Tay-Sachs y
enfermedad de
Sandhoff .

Disfuncion
mitocondrial
secundaria
como causa de
disfuncion
neurodegenerati
vaen
enfermedades
de
almacenamiento
lisosomal y
descripcion
general de
posibles
terapias.

- Revision.

- Revision.

- Inglés.

- Inglés.

- Terapia
génica
(ratones):
Produce una
respuesta
inmunitaria de
célulasy Ty
B.

- Estrategias
dirigidas a la
modulacion
de las vias
secundarias
alteradas en
las LSD.

= Todos los
tratamientos
son
previamente
probados con
animales y
todos ellos,
muestran
ciertas
limitaciones.

= Es muy dificil
tratar la
enfermedades
neurodegenar
tivas LSD.

- Es necesario
un diagnéstico
temprano
junto con un
enfoque
terapéutico.

- Se requiere
de

combinacién
de terapias.

Nota. HexA: Enzima hexosaminidasa A. TCMH: Transplante células hematopoyéticas.

TSR: Tratamiento reduccién de sustrato. ERT: Terapia de reemplazo enzimatico.

8. DISCUSION.

A continuacién, tras la exposicion de los resultados, se procede a una discusion cualitativa

centrandose en el objetivo principal de esta investigaciéon: “Conocer mas en profundidad

sus caracteristicas y complicaciones, las necesidades logopédicas, asi como determinar

los principales tratamientos de la misma”.

Al inicio de esta revision, la intencion era determinar el tratamiento logopédico de las

personas con la enfermedad de Tay-Sachs, para lo que era necesario en primer lugar

conocer mucho mas de esta. Pero, debido a la poca informacién e investigacion que hay

de la rehabilitacién logopédica tan necesaria en estos pacientes, fue necesario centrarse

en los posibles tratamientos, mas alla de los logopédicos. Para ello, se han incluido tanto

revisiones de la enfermedad como articulos de casos concretos.
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Las edades de los pacientes que presentan esta enfermedad tal y como ha mencionado
anteriormente, puede abarcar desde los pocos meses hasta los 18-20 afos. Esto, se
puede observar en 5 de los articulos anteriores en los que se explica y detalla casos
concretos de personas que padecen esta enfermedad abarcando desde los 8 meses

hasta los 16 anos.

No obstante, en uno de ellos se presenta a una mujer de 32 afos, que comenzo hace 5 a
presentar los sintomas (tipicos de la enfermedad) como hipotonia generalizada,
alteraciones en la marcha, caidas frecuentes, deterioro motor y disartria, entre otros. Por
lo que, se le realizaron las pruebas pertinentes y se confirmd el diagnostico de la
enfermedad, gracias a un analisis sanguineo, donde se observé una reduccion de la

actividad de la enzima HexA. (18).

Este caso, contradice por tanto lo expuesto en el marco tedrico sobre las edades que
abarca esta enfermedad. En este, se afirma que el 3° tipo de Tay-Sachs denominado “Tay-
Sachs tardio” comprende a los pacientes que presentan esta patologia a edad mas
avanzada hasta que finalmente fallecen a los 18-20 afios. En cambio, como se puede
comprobar si que existen personas, o por o menos una diagnosticada con esta

enfermedad a la edad de 32 afos.

Una de las caracteristicas mas importantes a tener en cuenta con estos pacientes son los
sintomas, es decir, las manifestaciones clinicas que presentan la mayoria de los pacientes
que padecen esta enfermedad. Existen una serie de rasgos comunes, como los trastornos
neurolégicos (17,13), retraso en el desarrollo y/o regresion del mismo (17,2,16,13) ,
convulsiones y calambres musculares (17,2,13) , mancha roja en la macula del ojo (17,2),
hipotonia de cabeza y cuello (2,18), babeo excesivo (16,14), inestabilidad y marcha
alterada con frecuentes caidas (16,14,18). Ademas, van a presentar problemas de
alimentacion y una comunicacién muy limitada ya que el desarrollo del lenguaje también

se detiene y se produce un retroceso del mismo (16, 14, 18,13).
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No obstante, no en todos los casos ocurre de forma similar ya que, en algunos de ellos se
pueden resaltar ciertos sintomas que en otros no aparecen. Asi, existen pacientes que

tienen un seguimiento visual inconsciente (2) o que presentan macrocefalia (17).

En otros casos, padecen una ceguera total, debido a la enfermedad (13) y, otros que por
el contrario no presentan deterioros en la visién (16) y/o el examen del fondo de ojo es

normal (14).

El rasgo indicativo y distintivo de la enfermedad como hemos mencionado anteriormente
es la disminucion de la actividad de la enzima HexA, de forma que siempre hay que
realizar un analisis sanguineo a cada uno de los individuos para comprobarlo.
(2,16,14,18,13).

Respecto al tratamiento en primer lugar hay que destacar que no existe un método eficaz
para paliar la enfermedad. No obstante, existen multiples investigaciones con animales,
con los que se utilizan diferentes tratamientos experimentales con el fin de encontrar

alguno verdaderamente eficaz para la enfermedad.

Estos estudios, se basan sobre todo en la “terapia génica”, que se define como “una
técnica terapéutica mediante la cual se inserta un gen funcional en las células de un

paciente para corregir un defecto genético causante de una patologia”. (23).

Esta terapia ha sido utilizada con ratones pero, desencadena una respuesta inmunoldgica
de las células T y B que indica que a largo plazo no va a producir beneficios para los
pacientes. (22). También, se ha experimentado con ovejas ya que, estas presentan el
cerebro de la misma magnitud que el de un nifio, en este caso si que se a observado un
aumento y activacién microglial por lo que, se ha considerado una técnica efectiva pero,

aun presenta multiples limitaciones e inconvenientes. (9).
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No obstante, se han estudiado numerosos métodos como la “SRT” (terapia de reduccion
de sustrato), previniendo el desarrollo de la macrocefalia pero, sin beneficios significativos
(7,13,20); o la “ERT” (Terapia de reemplazo enzimatico) que ayuda a disminuir los
sintomas pero, que resulta poco eficaz ante la deteccion de la enfermedad. Otra de las
posibilidades que se han estudiado es el “TCMH” (Transplante de células
hematopoyéticas) junto con “SRT” que ha permitido aumentar la actividad de la enzima

HexA pero, no evita la disfuncion neurolégica. (7,20).

Por tanto, como hemos mencionado anteriormente, ninguno de estos tratamientos
experimentales han resultado efectivos ya que, aunque ayuden a paliar o solventar
determinadas dificultades, no evitan el deterioro neurolégico por lo que la enfermedad

sigue su curso normal provocando el fallecimiento del paciente.

El principal tratamiento para estos pacientes es el farmacoldgico sobre todo, el destinado
en primer lugar a paliar el dolor ya que, hay que intentar disminuir el sufrimiento de estas
personas lo maximo posible y, en segundo lugar, a las crisis epilépticas, utilizando
concretamente el clonazepam. (17,2,21,13). Otra medicacion, que también se utilizando
con algunos de estos pacientes es la pirimetamina ya que, se ha comprobado que
aumenta la actividad de la enzima HexA (16,20,21) pero, todavia se estan realizando

estudios que confirmen su validez. (21).

Las alteraciones fundamentales que poseen estos pacientes estan relacionados con el
aparato respiratorio, debido a esto, es necesario realizarles traqueotomias por las
frecuentes neumonias que presentan (2); asi como, todo tipo de cuidados respiratorios
incluido la fisioterapia respiratoria (2,13,14,16,18). Estos, son de gran relevancia porque la
mayoria de personas con la enfermedad de Tay-Sachs mueren por neumonia o

broncoaspiracion (9,16).
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Por otro lado, es necesario rehabilitar los problemas de deglucion (disfagia) que van a
presentar estos pacientes (2,18) mediante técnicas de activacion del reflejo de succién y
de deglucién (18). No obstante, finalmente habra que establecer vias alternativas de
alimentacion como por ejemplo, mediante la implantaciéon de una sonda a través de una
una gastrostomia (2), que les permita alimentarse cuando no sean capaces de deglutir de
forma oral. (2,18,21).

También, sera necesario la rehabilitacion del lenguaje, centrandonos en los problemas de
articulacion (logoterapia) (18). Ademas, es imprescindible el apoyo psicoldgico, tanto a él
como a su familia ya que, es una enfermedad muy dura debido a la involucién del
paciente, al conocimiento de ausencia de un tratamiento y a que presenta un prondstico

negativo claro. (4,14,18).

Con todo esto, se constata que pese a que hay multiples investigaciones y posibles
tratamientos, todavia no existe uno eficaz para curar esta enfermedad (20,22), sino que
se basan en realizar un tratamiento sintomatico, es decir, en paliar los sintomas para

aliviar el sufrimiento.

Para que esto sea posible, es necesaria la coordinacion de un equipo multidisciplinar
donde se incluyen la terapia ocupacional, el neurdlogo, el nutricionista, el psicologo, el
fisioterapeuta, el logopeda, etc. (7,15,16, 17, 18). No obstante, como hemos mencionado
el prondstico es muy negativo, siendo necesario un aumento de la investigacion y de los
estudios para conseguir un tratamiento lo mas eficaz posible que garantice el bienestar

del paciente y mejore su calidad de vida, llegando a reducir la mortalidad. (18).

Pese a esto, es necesario realizar un diagnostico o mas tempranamente posible y
abordar el tratamiento de la enfermedad mediante un enfoque terapéutico multidisciplinar,
para poder aliviar lo maximo posible los sintomas y dificultades que van a presentar estos

pacientes.
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» Tratamiento logopédico:

En la enfermedad de Tay-Sachs el tratamiento logopédico va destinado tanto a la disfagia
como a las dificultades en el lenguaje (disartria) que presentan los pacientes. Como
hemos podido observar no existen estudios ni investigaciones que destaquen el trabajo de

estos profesionales ni la necesidad de la rehabilitacién que prestan.

Respecto a las dificultades en la deglucion, pese a que se le da gran relevancia en todos
los articulos puesto que, llega un momento que los pacientes no son capaces de
alimentarse de forma oral, no se menciona el trabajo del logopeda mientras que si que se

habla de otros profesionales que intervienen en el proceso de deglucion.

Los pacientes con esta enfermedad, poco a poco van perdiendo tanto el reflejo de succién
como el de degluciéon por lo que, son incapaces de deglutir de forma oral y si lo hacen,
existe un riesgo alto de atragantamiento. Finalmente, es necesario buscar alternativas

como una sonda de alimentacion.

No obstante, hasta ese momento, seria necesario una rehabilitacion logopédica que
ayude a mantener y activar esos reflejos, asi como a que sea capaz de alimentarse a

través de la boca de forma segura y eficaz.

En cuanto al lenguaje, no se le da tanta importancia como a la disfagia en los diferentes
estudios pero el deterioro se establece como uno de los sintomas principales de la
enfermedad. Asi, al observar los resultados podemos ver como la inmensa mayoria de los

pacientes van a presentar disartria y por tanto, van a tener problemas de comunicacion.

Ante estas dificultades, la rehabilitacion logopédica se centra en ayudar a las personas a
que puedan seguir comunicandose mediante el lenguaje como hacian de forma habitual.
Pero, contrariamente, como hemos podido observar, solo en uno de los articulos hace
referencia a la importancia de la logoterapia, es decir, al tratamiento tanto de la

articulacion del lenguaje como de la disfagia por parte de un logopeda.
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Toda esta ausencia de informacion, afecta de manera muy negativa a los distintos
profesionales (logopedas) ya que, ante un paciente diagnosticado con esta enfermedad,

va a resultar muy complicado saber cual es la manera mas correcta de intervenir.

Por otro lado, también es muy perjudicial para los pacientes porque al presentar los
profesionales tantas limitaciones en la intervencion, el deterioro se va a producir mas

rapidamente.

Por tanto, es necesario un aumento de las investigaciones tanto de la enfermedad en
general como de la rehabilitacion logopédica en la misma ya que, como hemos
mencionado ayudaria a enlentecer la pérdida de la capacidad de deglucién y preservaria
el correcto desarrollo del lenguaje durante un mayor tiempo mejorando asi la calidad de

vida del paciente.

9. CONCLUSIONES.

Tras realizar la investigacion, se exponen las conclusiones obtenidas a lo largo de todo el
proceso y tras poseer un gran conocimiento sobre la enfermedad. Asi, en rasgos

generales se puede establecer que:

- La enfermedad, se produce cuando hay una disminucion de la actividad de la enzima
lisosomal B- hexosaminidasa A ya que, existe un deterioro o ausencia de esta. Es por

ello, que su confirmacién se produce tras la realizacién de un analisis de sangre.
- Para que esto ocurra, sus dos padres deben ser portadores y no poseer la enfermedad.
Esto, provoca que no sean conscientes de la presencia de esta en su hijo hasta que no

se comienzan a desarrollar los sintomas.

- Tiene su origen en la poblaciéon judia Ashkenazi. A dia de hoy, la prevalencia entre

estos habitantes sigue siendo mayor.
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- Diferenciamos 3 tipos (juvenil, tardio e infantil) en funcion de la edad en la que
aparezcan los sintomas, abarcando desde los 3 meses hasta los 18 afios de edad. No
obstante, hay ciertas excepciones como el caso mencionado anteriormente de una

paciente de 32 afios. (18).

- Existen una serie de sintomas caracteristicos de la enfermedad entre los que destaca
la presencia de una mancha roja en la macula del ojo. Sin embargo, tampoco se puede

asegurar que este presente en todos los pacientes.

- El prondstico de la enfermedad es muy negativo puesto que, siempre termina con el
fallecimiento del paciente tras un periodo corto de tiempo desde que empiezan a

aparecer los primeros sintomas.

Con esta investigacion, se pretende conocer los posibles tratamientos de la enfermedad,

en especialmente el logopédico.

No obstante, como se puede observar, no existe un tratamiento efectivo que ayude a
paliar la enfermedad y, tampoco una estructuracion clara de como hay que llevar a cabo

las distintas terapias con estos pacientes.

* Limitaciones:

A lo largo de toda la investigacion, se puede observar que los avances son minimos y el

conocimiento que se tiene sobre la enfermedad es muy limitado.

Esto, ha sido muy relevante a la hora de realizar esta revision. En primer lugar porque al
no estar muy estudiada, el numero de articulos que abarcan la enfermedad es muy
limitado; y, por otro lado, en la mayoria de estos, la informacién que se presenta es muy

escasa y redundante.
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Estas limitaciones, se ven reflejadas al establecer la “sintomatologia clinica” propia de la
enfermedad ya que, como podemos ver los sintomas de un paciente difieren mucho de
los de otro. Por otro lado, debido a la escasa investigacion que existe, tampoco se puede

establecer las edades de la poblacién que presenta esta patologia.

Puesto que uno de los objetivos era exponer los diferentes tratamientos que tiene esta
enfermedad, estas complicaciones han sido importantes ya que, no existe ninguno lo
suficientemente eficaz. No obstante, se han explicado aquellos que se han utilizado con
algun paciente de forma experimental y, las investigaciones que se estan llevando a cabo

con animales.

El objetivo principal era conocer y explicar el tratamiento logopédico, es decir, como debe
intervenir un logopeda ante un paciente con la enfermedad de Tay-Sachs. Pero, la

informacién acerca de esta rehabilitacion es minima.

Solo en 2 articulos de todos los que hay en las diferentes bases de datos que se han
utilizado, exponen la necesidad de rehabilitar la disfagia y de estos, solo en uno se

menciona la intervencidn sobre el lenguaje.
Por tanto, se puede afirmar que es necesario seguir estudiando el papel del logopeda en

esta y en otras enfermedades raras para poder realizar una intervencién lo mas completa

posible y asi, poder mejorar la calidad de vida de estos pacientes.
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* Investigacion:

Actualmente, En Espanfa, la investigacion de esta enfermedad se lleva a cabo en el
hospital maternoinfantil “San Joan de Deu” en Barcelona donde se estudia cada caso de
forma independiente con el objetivo de conseguir conocer mas la enfermedad y poder

plantear algun tratamiento en el futuro.

Por ultimo, cabe destacar la Asociacion ACTAYS destinada a fomentar el conocimiento de
esta enfermedad para asi visibilizarla y sensibilizar a la poblacién, financiar las
investigaciones que se llevan a cabo para conseguir mayores avances en esta y luchar
por la igualdad de oportunidades para estos pacientes. Ademas, brindan un gran apoyo
emocional a las familias de los afectados y les proporcionan todo tipo de informacion y de
ayudas para que puedan conocer mas la enfermedad, para que sepan como actuar y que

gestionen el proceso de la mejor manera posible.
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