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Introducción: El síndrome de Pitt-Hopkins (SPH) está cau-
sado por mutaciones heterocigóticas de novo en el gen
TCF4 en el brazo largo del cromosoma 18. La prevalen-
cia es desconocida, en la actualidad existen 500 casos en
todo el mundo. Las manifestaciones fenotípicas de este sín-
drome son variadas: ojos hundidos, estrabismo, boca ancha,
dientes separados, mejillas prominentes, frente estrecha,
hipotonía, retraso motor, movimientos estereotipados en
momentos de estrés, estreñimiento grave y reflujo gastroe-
sofágico, también presentan, un pliegue palmar transversal
único, hiperactividad y epilepsia, insuficiente desarrollo de
los órganos reproductivos externos e internos, discapacidad
intelectual y alteraciones en el lenguaje.
Métodos: Con este trabajo se pretende conocer cuáles son
las principales características del lenguaje de los niños con
SPH. Para ello se realizó una revisión narrativa de 15 artícu-
los de investigación publicados.
Resultados: Los niños con SPH presentan un retraso en
la adquisición del lenguaje, muchos de ellos, no llegan a
desarrollar el lenguaje y el habla, encontrando una mayor
afectación en el lenguaje expresivo que comprensivo. En
relación a la dimensión morfosintáctica muy pocos llegan a
utilizar palabras sueltas, y ninguno llega a elaborar frases
cortas. Por último, si nos centramos en el aspecto pragmá-
tico del lenguaje, en estos niños es inexistente.
Conclusiones: El SPH no llega a presentar un lenguaje fun-
cional, de ahí la importancia de la labor del logopeda para
garantizar un sistema alternativo de comunicación y mejorar
así la calidad de vida de estas personas.
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Características del lenguaje en pacientes con Síndrome
Smith Magenis
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Introducción: El síndrome de Smith Magenis (SSM) es una
afectación de las llamadas poco frecuentes, multisistémica
derivada de una microdeleción del cromosoma 17. Se trata
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de una condición genética de baja prevalencia (1/15.000).
Cursa con una serie de anomalías congénitas, siguiendo
un patrón característico y reconocible de rasgos físicos,
dificultades en todas las áreas de desarrollo y patologías
comórbidas.
Métodos: El objetivo del presente estudio es conocer las
características del desarrollo del lenguaje de las personas
con SSM. Para ello se realizó una revisión narrativa de artí-
culos de investigación publicados.
Resultados: En cuanto al desarrollo de lenguaje y comuni-
cación de la población SSM, las dificultades se manifiestan
desde el balbuceo y las primeras vocalizaciones. Estas difi-
cultades están influenciadas por problemas orofaciales. A
nivel expresivo hay más afectación en comparación con el
comprensivo. Las dificultades a nivel expresivo se caracteri-
zan por presentar dislalias que afectan a la inteligibilidad del
habla, procesos de simplificación fonológica (PSF), así como
emisiones de estructuras gramaticales simples y uso de pala-
bras aisladas. El lenguaje a nivel compresivo no se observan
grandes dificultades, aunque la mayoría de los afectados
(78% de los niños) presenta hiperacusia.
Conclusiones: Los pacientes con SSM presentan unas carac-
terísticas del lenguaje particulares y por tanto es importante
que el logopeda las conozca para poder dar respuesta ade-
cuada en sus intervenciones.
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