El trastorno disartrico en Enfermedad de la motoneurona.

Estudio descriptivo

JESUS GARCIA TENORIO

Facultad de Filosofia y letras

Universidad de Cadiz
Avda. Gomez Ulla, 1
11003 Cadiz

E-mail: jesgarten@hotmail.com

EL TRASTORNO DISARTRICO
EN ENFERMEDAD DE LA MOTO-
NEURONA. ESTUDIO DESCRIP-
TIVO

RESUMEN: De entre los multiples
sintomas y trastornos que pade-
cen las personas con Enferme-
dad de la Motoneurona, en lo re-
ferente a la comunicacion oral,
la disartria es el mas generali-
zado. Cuando la zona bulbar se
ve afectada, en el enfermo se
produce un trastorno disartrico
que afecta tanto a los érganos
articulatorios activos como a la
prosodia. Aunque el origen de
dicha disartria es diferente en
cada paciente, llegado a cierto
punto en la evolucién de esta
enfermedad, los pacientes sue-
len presentar los mismos sinto-
mas en los organos relacionados
con la comunicacion oral: disto-
nia de la musculatura respirato-
ria y orofacial, disartria espas-
tica/flacida o mixta.
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1. INTRODUCCION

Esta investigacion, dentro del marco de una tesis doctoral y con el apoyo
del Instituto de Investigacién en Linglistica Aplicada (ILA) de la Universidad
de Cadiz (UCA), la Fundacion Espafola para el Fomento de la Investigacion
de la Esclerosis Lateral Amiotréfica (FUNDELA) y la Unidad Funcional de
ELA del Hospital Universitario Puerta del Mar de Cadiz, pretende analizar el
habla y la voz de las personas afectadas por la Enfermedad de la Motoneu-
rona, para servir de ayuda a especialistas en logopedia, foniatria y audiolo-
gia (Garcia Tenorio, 2016). A modo de introduccién y para poder comprender
mejor el trabajo llevado a cabo hasta el momento es necesario tener unas
nociones terminolégicas basicas.

En primer lugar, para poder hablar sobre trastornos disartricos, es con-
veniente saber, por un lado, que segun el Diccionario Médico Online de la
Clinica Universidad de Navarra, un trastorno consiste en la “presencia de
un comportamiento o de un grupo de sintomas, identificables en la practica
clinica, que, en la mayoria de los casos, se acompanan de malestar o inter-
fieren con la actividad del individuo” (En linea, s.v. trastorno)l, y por otro
lado, poder delimitar las diferencias entre lo que son trastornos de la comu-
nicacion, del habla y del lenguaje. En sus Ensayos de Lingtiistica General,
Jakobson propone su Teoria de la comunicacion, en la cual describié la co-
municacion (oral) como la relaciéon existente entre emisor-receptor al inter-
cambiar un mensaje (1984) y Saussure en su Curso de Lingiiistica General
marco6 las diferencias entre el lenguaje, la facultad o capacidad comunicativa
de los seres vivos; la lengua, el sistema de simbolos utilizado por una comu-
nidad; y el habla, el uso individual de dicho sistema, como bien describe
Amado Alonso en el prélogo de dicha obra (1945: 4-5).

En segundo lugar, segiin la Sociedad Espanola de Neurologia (SEN)
(2004: 2), “las enfermedades de la motoneurona son un grupo de enferme-
dades con afectacion exclusiva o predominante de las neuronas motoras de
la corteza cerebral, de los ntuicleos motores del troncoencéfalo y/o de las as-
tas anteriores de la médula espinal”. De entre todas las enfermedades que
conforman este grupo de enfermedades podemos encontrar la Esclerosis La-
teral Amiotréfica (ELA), la Atrofia Espinal Progresiva (AEP), la Paralisis Bul-
bar Progresiva (PBP) y la Esclerosis Lateral Primaria (ELP). No obstante,
cuando se hace referencia a ella en singular, Enfermedad de la motoneu-
rona, suele utilizarse como sinénimo de ELA o ALS (Amyotrophic Lateral

1 Clinica Universidad de Navarra https://www.cun.es/ diccionario-medico (Fecha de consulta
10/12/2018).
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Sclerosis) en su traduccién al inglés (Sociedad Espanola de Neurologia,
2004: 2-4)2.

Seguin la ALS Association, la ELA es una enfermedad que puede tener
uno de los siguientes tres origenes. En primer lugar y con una tasa de apa-
ricion de casi en 90% de los casos, la ELA se manifiesta de manera espora-
dica; en segundo lugar y con una tasa de aparicién del 5%-10% de los casos,
la apariciéon de la enfermedad, es debida a causas genéticas. Este factor ge-
nético principalmente presente en el gen SOD1, es autosémico dominante y
recesivo, es decir, que con que uno de los dos progenitores tenga la altera-
cion genética podran pasar ese gen defectuoso a sus hijos, los cuales po-
drian ser portadores; sin embargo, cuando los dos progenitores son porta-
dores, la probabilidad de que el hijo resulte portador o portador afectado es
del 75% de los casos. También se encuentran relacionados con la ELA ge-
nética otros genes como el TDP-43, FUS, alsina, senataxina y otros loci. En
tercer lugar y con una tasa de apariciéon inferior al 5% de los casos y de un
probable origen toxico, se encuentra la ELA Territorial, como es el caso de
la ELA de la Isla de Guam o ELA Guamaniana (Mora Pardina, 2011: 1013-
1014).

Las primeras manifestaciones de la enfermedad suelen ser de origen es-
pinal, viéendose afectado principalmente el sistema periférico y la muscula-
tura inherente a la capacidad respiratoria del enfermo, pero es la de afecta-
cién bulbar, inicial en el 25% de los casos, la representativa desde el punto
de vista lingliistico, ya que afecta mayoritariamente a la musculatura orofa-
cial.

Con el avance de la enfermedad comienzan a aparecer un sindrome bul-
bar con dificultad para la deglucion tanto de s6lidos como de liquidos y sia-
lorrea, con lo cual se ve afectada la zona faringea, atrofia de la lengua con
fasciculaciones, reflujo nasal de liquidos y voz gangosa, por lo que se ve
afectada la apertura y el cierre de la tivula y disartria, lo que implica debili-
dad y atrofia de la musculatura orofacial (Gonzalez Diaz et al., 2003).

En tercer lugar, una disartria es una afectaciéon del sistema nervioso, ya
sea central o periférico, la cual produce alteraciones en el recorrido muscu-
lar, la fuerza, el tono, la velocidad y la precision de los movimientos muscu-
lares implicados en la produccién del lenguaje, es decir, de la musculatura
implicada en la respiracién, la fonacioén, la articulacién y la resonancia del
habla del enfermo (Melle Hernandez, 2007: 13-14). No obstante, teniendo en
cuenta factores perceptivos, acusticos y fisiologicos por medio de tecnologias
de neuroimagen, los enfermos de ELA bulbar suelen verse afectados por di-
sartria espastica, disartria flacida o ambas, segtin la evolucién de la enfer-
medad.

2 Sociedad Esparfiola de Neurologia www.sen.es/pdf/neuromuscular/motoneurona.pdf (Fecha
de consulta 12/07/2018).
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Las personas afectadas por disartria espastica, generalmente tienen afec-
tados los siguientes aspectos del lenguaje (Darley et al., 1969a y 1969b,
apud Melle Hernandez, 2007a: 19-22):

e Exceso o insuficiencia prosodica.
e Incompetencia articulatorio-resonadora.
¢ Estenosis fonatoria.

Las personas afectadas por disartria flacida, también conocida como pa-
ralisis pseudobulbar, pueden verse afectadas, segun el lugar donde se pro-
duce la lesién (Darley et al., 1969a y 1969b, apud Melle Hernandez, 2007a:
17-19) por:

e Insuficiencia fonatoria.
e Insuficiencia respiratoria.
¢ Insuficiencia fonatorio-prosodica.

Aunque existen mas tipos de disartrias, nos hemos centrado en estas
dos, pues son las mas caracteristicas de la Enfermedad de la Motoneurona.
No obstante, todas ellas provocan en los enfermos tanto deficiencias estruc-
turales con respecto a la respiracion, la fonacion, la articulacién y la reso-
nancia, como insuficiencias funcionales con respecto a la tasa de habla, la
prosodia y la inteligibilidad (Melle Hernandez, 2007b).

2. PRESENTACION DEL ESTUDIO DE CASOS

Este estudio tiene como finalidad analizar la evolucion de la capacidad
de habla de los enfermos diagnosticados de Esclerosis Lateral Amiotréfica
dentro del marco de una investigacion doctoral (Garcia Tenorio, 2017). El
estudio del lenguaje en esta dolencia puede ayudar tanto a la deteccién tem-
prana de la existencia de la misma como al tratamiento paliativo realizado
por profesionales de la logopedia, la foniatria y la audiologia de manera que
se mejore la calidad de vida de los pacientes. Las pruebas que hemos reali-
zado de forma extraordinaria, es decir, que no se realizan normalmente a
pacientes de la Unidad Funcional de ELA, han sido unas grabaciones de
audio y video, las cuales seran contrastadas para una mayor rigurosidad
cientifica. Estas grabaciones seran analizadas para evaluar el grado de afec-
tacion lingtiistica de los enfermos en un periodo de tiempo de un ano.

A la lista de trastornos propios de la musculatura bulbar como son los
casos de afectacién afonica/disfonica, problemas disartricos/anartricos y
las fasciculaciones, habria que anadir algunos trastornos secundarios a es-
tos, como son la disfagia o la sialorrea. Inicialmente puede notarse en el
enfermo de ELA bulbar, un cambio en el tono y la intensidad de la voz, asi
como un aumento de la nasalidad de los sonidos propiamente orales (Mas-
cias Cadavid et al., 1999: 401-402).
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Previo analisis acutstico de diez personas con Enfermedad de la motoneu-
rona, se ha analizado in situ, la calidad del habla y los matices fonéticos que
presentaban dichos enfermos, del mismo modo que se les ha hecho un cues-
tionario inicial para conocer su nivel de escolaridad, zona geografica y otras
patologias o trastornos que pudieran padecer.

A continuacion, y utilizando una metodologia inductiva, se ha analizado
el habla de los pacientes para comprobar su nivel de inteligibilidad, ya que
la calidad de dicha habla es esencial para el estudio de casos que estamos
realizando, atendiendo a las caracteristicas que presenta el habla de los
afectados, tanto a nivel geografico como a nivel patolégico.

Tras ello, se ha elaborado una tabla de trastornos tanto respiratorios
como fonatorios, articulatorios y prosédicos que puedan afectar a la praxis
del habla. Tras un repaso de la bibliografia encontrada y bajo consulta a
especialistas en logopedia y foniatria, se han descartado aquellos trastornos
del habla y de la voz que no padecen este tipo de enfermos, pero hemos
mantenido aquellos que si se dan o si suelen darse bajo esta sintomatologia.

Una vez confeccionada, la mencionada tabla se ha usado posteriormente
en consulta para marcar qué trastornos padece cada enfermo y poder hacer
un estudio estadistico comparativo y evolutivo de cada paciente evaluado y
tras concluir con las evaluaciones, con todas las muestras tomadas.

La realizacion de las grabaciones se ha dividido en dos partes. En primer
lugar y con una duracion aproximada de 5-7 minutos, se ha realizado una
grabacion a los pacientes hablando sobre un tema especifico de su eleccion,
en algunos casos, se ha intervenido en las grabaciones por peticion o nece-
sidad del paciente. En un segundo lugar, se ha realizado a los pacientes la
Prueba de Evaluacién Fonética (PEF) creada por Africa Herrera Fernandez
en la que se sigue la propuesta de Laura Bosh. Dicha prueba ha sido tomada
y realizada bajo consentimiento del portal online ARASAAC® y de la autora.

O O O B 2 | [ Diptongos crecientes:
Vocales: g
ocales: a o u e i | fia/  fie/O  fio/T  sua/C1  jue/

3oy

Nasales: /m/] /n/0O0 /n/0O3 Fricativas: /f/00 /0O /70 s6/03
Odusivas: /p/[1 /b/01 /x/0C1 /g/00 /03 /4/00 uquidas: /I7 O
§ Oclusiva: /d/[] sinfones: /fi/C1 /pi/C1 /bi/C1
~ | auidas: i/ (fina) 3 /A/C1 v/ (media)(d /ey /gy
Diptongos crecientes: /iu/L 1 /ui/[]  juo/[1 | Liquida: /r/ (final) (] Fricativa:/s/(inversa) (]
:§ Diptongos decrecientes: fai/[1 /ei/[1 sinfones: /br/L1 /01 s/ oy
70/ few/T3 fauw/Td /e/03 s/ fae/3

NN Liquidas: /rr/ (inicial — media)[] /r/ (inversa) [

Imagen 1: Propuesta para la PEF por Herrera Fernandez segiin propone Bosh (Herrera, 2017)

3 Centro Aragonés para la Comunicacion Aumentativa y Alternativa http://www.arasaac.org/
(Fecha de consulta 25/02/2018).
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Se ha utilizado esta prueba, no solo para anotar qué trastornos del habla
y/o el lenguaje presentan los enfermos de ELA, sino también, para compro-
bar si hay un orden evolutivo decreciente en la pérdida de fonemas o de los
sonidos conforme la afectacién bulbar de la enfermedad avanza en el en-
fermo de ELA.

Dado que el presente proyecto consta de dos lineas de investigacion bien
diferenciadas pero complementarias, se plantean dos hipétesis principales.

Para la linea 1, centrada en los trastornos orales de la comunicacion, la
hipotesis de partida que refleja los objetivos planteados es:

Los diferentes trastornos de la comunicacion oral en ELA se pueden categorizar me-
diante el estudio fonético-fonolégico de la enfermedad, con el objeto de conseguir una
metodologia de evaluacion especifica y aplicable en la Unidades Funcionales de ELA.

Por otro lado, la hipétesis de partida propuesta para los estudios de casos
longitudinales (linea 2) es:

Es posible describir un perfil lingtiistico de la capacidad comunicativa de los pacientes
con ELA, mediante diferentes estudios de casos longitudinales en los que se muestre la
evolucion de la capacidad comunicativa oral del paciente conforme va evolucionando la
enfermedad.

Debido a la poca esperanza de vida que presentan los enfermos de ELA,
a los pocos recursos que se les presta y a la falta de grupos de trabajo espe-
cializados en esta enfermedad, Unidades de ELA, este trabajo de investiga-
cion esta basado en unos objetivos tanto generales como especificos con el
fin de mejorar la calidad de vida del paciente, ofreciendo informaciéon sobre
la etiologia de la pérdida de las capacidades comunicativas orales desde el
campo de la Linguistica a especialistas en Foniatria y Logopedia.

Los objetivos generales de esta investigacion son:

e Categorizar los diferentes trastornos de la comunicacién oral en ELA.

e Actualizar la informacion existente sobre los trastornos del lenguaje en
ELA.

e Ofrecer mas informacién sobre la etiologia de la ELA desde el campo de
la Lingtistica Clinica a los especialistas y en especial a las Unidades Fun-
cionales de ELA.

e Crear una guia lingliistica para los especialistas en Foniatria y Logopedia.

Los objetivos especificos de esta investigaciéon son:

e Identificar los trastornos orales de la comunicacion especificos en pacien-
tes con ELA.

e Clasificar los diferentes trastornos orales de la comunicacion especificos
en pacientes con ELA desde el campo de la Linglistica Clinica en la Fo-
nética y la Fonologia.
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Analizar la etiologia y las caracteristicas especificas de los trastornos ora-
les de la comunicacién en pacientes con ELA desde el campo de la Lin-
gliistica Clinica en la Fonética y la Fonologia.

Establecer un protocolo linguistico en la evaluacion de la capacidad oral
comunicativa del paciente con ELA desde el campo de la Lingtistica Cli-
nica en la Fonética y la Fonologia.

Establecer un perfil fonético y fonolégico evolutivo de los pacientes con
ELA mediante estudios de casos longitudinales.

Los pacientes han sido seleccionados de la Unidad Funcional de ELA del

Hospital Universitario Puerta del Mar de Cadiz. Se consideraran candidatos
todos aquellos hayan cumplido con los criterios de inclusién y con ninguno
de los criterios de exclusion. No hay estudios previos sobre el objeto de la
investigacion que permitan calcular el tamafno de la muestra a estudio, por
lo que, dado que las patologias de motoneurona son consideradas enferme-
dades raras y que no todos los afectados presentan afectacion bulbar, se ha
estimado como muestra representativa suficiente para obtener conclusiones
significativas el analisis de 10 pacientes.

Los criterios de inclusién de los participantes han sido:

Pacientes mayores de edad.

Pacientes con diagnéstico de enfermedad de motoneurona que tengan
afectacion bulbar.

Pacientes seguidos en la Unidad Funcional de ELA del Hospital Universi-
tario Puerta del Mar de Cadiz.

Pacientes que den su consentimiento informado por escrito para partici-
par en el estudio.

Los criterios de exclusion de los participantes han sido:

Pacientes que no tengan capacidad para hablar.

Pacientes cuya situacion fisica no les permita realizar las grabaciones.
Pacientes que no den su consentimiento informado por escrito para par-

ticipar en el estudio.

Para la realizacion de esta investigacion, se han tenido en cuenta las va-

riables estadisticas mostradas a continuacion:

Sexo.

Edad.

Zona geografica procedente.

Tiempo trascurrido desde la anamnesis.
Variables articulatorias.

Variables acusticas.
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Las actividades que se estan realizando y se van a realizar durante la
investigacion son las que figuran a continuacion:

e Analisis, recopilacion y revisiéon heuristica.

e Elaboraciéon de una tabla sobre los trastornos orales en la comunicacion.

e Analisis contrastivos de los trastornos fonético-fonolégicos con respecto
a la ELA.

e Creacion de protocolo evaluador de trastornos fonético-fonologicos en pa-
cientes con ELA.

e Utilizacion del protocolo evaluador con pacientes de la Unidad Funcional
de ELA.

e Realizacion de los estudios de casos longitudinales de pacientes con ELA.

3. CONCLUSIONES

Hasta el momento y tras una primera sesion de grabaciones con las 10
personas afectadas por la Enfermedad de la Motoneurona, se ha podido vis-
lumbrar los siguientes datos:

De los diez enfermos de ELA que aceptaron en participar en la investiga-
cion, cinco presentaban, en el momento de la primera entrevista, afectacion
bulbar (Grafico 1). En la mayoria de los casos el enfermo suele presentar
sintomas de afectaciéon espinal y tras la evolucion de la enfermedad esta se
solapa con la afectacion bulbar.

Como podemos ver en el grafico 1, solo un paciente mostraba inicial-
mente sintomas de afectacion bulbar mientras que cinco presentaban solo
sintomatologia espinal, y cuatro pacientes presentaban tanto sintomatologia
espinal como bulbar, la cual suele ser la evolucion tipica de la esclerosis
lateral amiotrofica.

Enfermos de ELA con afectacion bulbar

EN° Pacientes " ELA Espinal ®WELA Bulbar mELA Espinal y Bulbar |

Grafico 1: Enfermos de ELA con afectacion bulbar.

El 100% de los casos estudiados con afectacion bulbar (5 pacientes) ya
presentaba problemas de disartria espastica en el momento de la primera
grabacion. Ademas, de todos los enfermos con afectacion bulbar y disartria
espastica, el 60% de los casos (3 pacientes), también presentaba problemas
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de disartria flacida. No obstante, ninguno de los sujetos entrevistados pre-
sentaba s6lo sintomas de disartria flacida.

Como resultado de la observacion en consulta de la capacidad de habla
de los pacientes, puede observarse la pérdida de la palatalizacién de los so-
nidos consonanticos segun la RFE /¢&/, /¥/, /1 / y /n/ o segun el AFI /{/,

/s/, /&), /3/, /K], lil v /n/ o sus aléfonos [i], como [n'] en la grafia del

espanol -nch. También pueden observarse sonidos mas nasalizados [~], una
tonalidad vocal forzada o estrangulada pero débil, en los que la movilidad
mandibular y la apertura bucal oscila entre 10-25° (Moya Molina et al.,
2017: 228).

Se podria concluir, por tanto, de los datos obtenidos hasta la fecha que
la disartria espastica aparece en primer lugar en el enfermo de ELA y luego,
esta espasticidad se solapa con la disartria flacida conforme la enfermedad
va avanzando, como podemos ver en el grdfico 2.

Pacientes disartricos con afectacion bulbar

0 3

u N° Pacientes @ ELA Bulbar mD. Espastica mD. Flacida = D.Espastica y D.Flacida

Grafico 2: Pacientes disartricos con afectacion bulbar.

Tras la primera sesion de grabaciones y entrevistas, los pacientes con
disartria espastica o disartria espastica-flacida (mixta) presentaban un ha-
bla lenta, en algunos casos silabeada con una entonacioén inadecuada, una
voz monotona y pérdida de la intensidad, asi como frases cortas y capacidad
discursiva reducida debido, mayoritariamente, a la insuficiencia respiratoria
en aquellos casos mas avanzados. La articulaciéon vocalica y consonantica
también se ha visto distorsionada, dandose bastantes casos de hipernasali-
dad mayoritariamente en los casos de disartria flacida. En estos ultimos,
también se ha percibido una voz mas aspera, tensa y estrangulada; una voz
mucho mas grave que con respecto a los demas pacientes.

Aunque la investigacion aun se encuentra en curso, los resultados obte-
nidos son bastante prometedores y se ajustan bastante a las hipotesis pro-
puestas en la investigacion, asi como a la bibliografia consultada. Ademas,
el analisis acustico de los pacientes promete ser bastante revelador con res-
pecto a la etiologia evolutiva de la enfermedad.
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Transcurrido un ano desde las primeras grabaciones, se realizara una
segunda grabacioén a los pacientes para de este modo poder contrastar am-
bas grabaciones y poder hacer un estudio evolutivo de la enfermedad en
cada paciente. Por otro lado, una vez analizadas las grabaciones individua-
les de cada paciente, se contrastaran todos los datos obtenidos de todos los
enfermos para de este modo intentar hallar patrones en la etiologia y evolu-
cién de los trastornos del habla disartrica en los enfermos de ELA desde el
punto de vista de la fonética articulatoria y acustica.
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