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Resumen: La ataxia de Friedreich (AF) es una enfermedad neurodegenerativa hereditaria autosomica
recesiva con alteracion cerebelosa. Cursa con dificultades motoras que repercuten en la marcha, el habla 'y
la deglucion, junto con alteraciones neuroldgicas, conductuales y cognitivas, asi como sintomas cardiacos y
sensoperceptivos. Requiere de una intervenciéon multidisciplinar que parece evidenciar resultados positivos en
las escalas de evaluacion de esta ataxia y en su calidad de vida, aunque solo la fisioterapia esta evidenciada
cientificamente debido a la importante afectacion motdrica con caracter degenerativo que se da en todos los
casos. Otro tipo de intervenciones como las realizadas en logopedia no han sido tan ampliamente descritas,
aunqgue se reconoce su necesidad terapéutica. Los objetivos de la presente revision bibliografica son estudiar
las principales dificultades cognitivas, psicolingtiisticas y/o de habla existentes en la enfermedad y observar
los efectos descritos de la terapia logopédica en la AF, que rehabilita alteraciones como la disartria, disfagia
y afectaciones lingtiisticas, y su combinacion con otras terapias en este trastorno. La busqueda se baso en
el método PRISMA 2020 seleccionando, tras el cribado con criterios de inclusion y exclusion, 71 referencias.
En conclusion, se considera necesario continuar estudiando las caracteristicas asociadas, las técnicas de
evaluacion e intervencion, asi como los efectos y la evidencia positiva de la terapia logopédica en esta ataxia
ya que, al tratarse de una enfermedad considerada como “rara”, la baja incidencia y el reducido tamano de las
muestras poblacionales estudiadas complejizan el estudio y la generalizacion de resultados.

Palabras clave: Ataxia de Friedreich; Ataxia hereditaria; Disartria; Disfagia; Logopedia.

ENG Approaching the evaluation and intervention of patients with
Friedreich’s ataxia: A bibliographic review

Abstract: Friedreich’s ataxia (FA) is an autosomal recessive hereditary neurodegenerative disease with
cerebellar alterations. It causes motor difficulties that affect walking, speech and swallowing, together with
neurological, behavioural and cognitive alterations as well as cardiac and sensory-perceptual symptoms.
It requires multidisciplinary interventions that seem to show positive results in the evaluation scales of this
ataxia and in its quality of life, although only physiotherapy has scientific evidence due to the significant
degenerative motor deterioration that occurs in all cases. Other interventions, such as speech therapy, have
not been as widely described, although their therapeutic need is recognized. The aim of the present literature
review is to study which are the main cognitive, psycholinguistic and/or speech difficulties associated with
the disease and to observe the described effects of speech therapy in FA, which rehabilitates alterations
such as dysarthria, dysphagia and language disorders and its combination with other therapies in this
disorder. The search is based on the PRISMA 2020 method, selecting 71 references after screening with
inclusion and exclusion criteria. In conclusion, it is considered necessary to continue studying the associated
characteristics, the evaluation and intervention techniques, as well as the effects and positive evidence of
speech therapy in this ataxia since, as it is a disease considered “rare”, the low incidence and the small size
of the population samples studied make the study and generalization of results more complex.

Keywords: Dysarthria; Dysphagia; Friedreich's ataxia; Hereditary ataxia; Speech therapy.

Sumario: Introduccion. Metodologia Resultados Alteraciones y Caracteristicas de la AF. Disfunciones
Linglisticas. Evaluacion médica. Intervencion. Discusion. Conclusiones. Referencias.
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Introduccion

La ataxia es una disfuncion neurolégica del control muscular, que dificulta el equilibrio y la coordinacion
necesarias para caminar, deglutir, hablar o realizar movimientos oculares y/o manuales. Surge por afecta-
cion cerebelosa, aunque pueden comprometerse otras areas del sistema nervioso (SN) (Adarmes, 2019;
Santacruz y Gavilanes, 2022).

La AF es una ataxia autosémica recesiva con neuropatia sensitiva. Fue descrita en 1863 por el médico
Nikolaus Friedreich, caracterizada por alteraciones propias de las ataxias neurodegenerativas genéticas,
fundamentalmente a nivel motor, sensorial, fisico y cognitivo, con afectacion progresiva de la marcha. Se
define por la falta de coordinacion cerebelosa en movimientos de inicio temprano (en torno al final de
la infancia y comienzo de la adolescencia) (Creigh et al., 2019), marcha inestable y un conjunto de alte-
raciones neurolégicas asociadas, como disartria, disfagia o las afectaciones sensoriales y musculares
(Buesch y Zhang, 2022; Kuo, 2019). Es causada por una mutacion genética, que consiste en repeticiones
de guanina-adenina-adenina (GAA) en el gen frataxin (FXN) del cromosoma 9q con una expansion de 200-
1700 tripletes, provocando el déficit de frataxina que ocasiona la neurodegeneracion de la enfermedad
(Adarmes, 2019; Kuo, 2019; Rezende et al., 2018, 2023; Rummey et al., 2018; Saffie et al., 2018; Santacruz
y Gavilanes, 2022).

La prevalencia varia entre 1720000 y 1/50000 (Buesch y Zhang, 2022), considerandose una patologia
rara. Predomina en la poblacion caucasica (Santacruz y Gavilanes, 2022). Debido a su naturaleza neurode-
generativa, la esperanza de vida promedio es de 40 afos, aunque los casos leves pueden alcanzar los 70
(Rodriguez et al., 2019).

Por ultimo, existe una clasificacion etioldgica, segun los distintos fenotipos (Rodriguez et al., 2019):

a. LOFA (“Late Onset Friedreich’s Ataxia”), caracterizada por la aparicion tardia de sintomatologia.

b. FARR (“Friedreich’s Ataxia with Retained Reflexes”), que preserva los reflejos en los miembros
inferiores.

c. Variante acadiana, que presenta un cuadro clinico mas progresivo y leve.

En diversos estudios parece existir acuerdo en las dificultades motoras de la marcha, motricidad
fina y orofacial en la AF (Adarmes, 2019; Buesch y Zhang, 2022; Kuo, 2019; Lopez-Zuazo et al., 2019;
Rodriguez et al., 2019; Santacruz y Gavilanes, 2022; Schirinzi et al., 2020; Schmahmann, 2019). Ademas,
una mayor recogida de muestras ha evidenciado una afectacion cognitiva y linglistica, areas controver-
tidas respecto a la efectividad terapéutica. La cognicion parece preservarse segun Nieto et al. (2013),
Dogan et al. (2016), Sayah et al. (2018) y Hernandez (2019) en las pruebas Mini-Mental State Examination
(MMSE) (Folstein et al., 1975), Escala de Inteligencia para adultos de Wechsler (WAIS-III) (1997a), Montreal
Cognitive Assessment (MoCA) (Nasreddine et al., 2005), Multiple-choice Word Test (MWT-B) (Lehrl, 2005)
y Matrices Progresivas de Raven (Raven y Court, 1998). Autores como Corben et al. (2017) sugieren alte-
raciones con el National Adult Reading Test (NART) (Nelson, 1982), que estima el cociente intelectual (Cl)
verbal y el razonamiento mediante la lectura de palabras irregulares (a través del lenguaje).

A nivel atencional, las personas con AF parecen presentar buena atencion selectiva (Dogan et al.,
2016; Hernandez et al., 2019) y sostenida (Nieto et al., 2013; Hernandez, 2019), segun el Test de Colores
y Palabras de Stroop (Golden, 1978) y Test Continuous Performance Task (CPT) (Conner’s, 1994), aun-
que otros estudios muestran dificultades en Paced Auditory Serial Addition Test (PASAT) (Gronwall, 1977)
(Nachbauer et al., 2014; Sayah et al., 2018), que evalua los tipos de atencion mencionados, reflejando
alteraciones en memoria de trabajo (MT) (Dogan et al., 2016; Sayah et al., 2018).

En relacion a la memoria verbal (Mv), algunos autores obtienen resultados favorables en el test de
memoriay aprendizaje verbal (Helmstaedter y Durwen, 1990), California Verbal Learning Test (CVLT) (Delis
et al.,1978) y Test de Aprendizaje Verbal Espana-Complutense (TAVEC) (Benedet y Alejandre, 1998) (Nieto
et al,, 2013; Nachbauer et al., 2014; Dogan et al., 2016; Hernandez, 2019), aunque otros como Sayah et al.
(2018) observan dificultades en The Hopkins Verbal Reading Test (HVLT) (Brandt, 1991).

Respecto a las funciones ejecutivas (FFEE) existe consenso en la alteracion de velocidad de pro-
cesamiento (VP) segun el tiempo de reaccion (TR) y de decision (Nieto et al., 2013; Corben et al.,
2017; Hernandez, 2019). Dogan et al. (2016) y Hernandez (2019) exponen que el resto de componen-
tes ejecutivos parecen no afectarse tras los resultados en la Stroop (Golden, 1978) y Wisconsin Card
Sorting Test (WCST) (Heaton et al., 2001). Sin embargo, autores como Nieto et al. (2013), Nachbauer
et al. (2014), Corben et al. (2017) y Sayah et al. (2018) sugieren dificultades en inhibicion y flexibilidad
cognitiva con el WAIS-III (1997a), WCST (Heaton et al., 2001), torre de Londres (Shallice, 1982), Stroop
(Golden,1978), Hayling Test (HSCT) (Burguess y Shalice, 1997), Trail Making Test (TMT) (Reitan, 1958) y
PASAT (Gronwall, 1977).

Las habilidades visoperceptivas y visoespaciales parecen preservarse en tareas sencillas en la prue-
ba Judgment of Line Orientation (JLOT) (Benton et al., 1955) y Visual Object and Space Perception Battery
(VOSP) (Warrington y James, 1994), no siendo asi en items complejas del WAIS-I1II (1997a) (Nieto et al.,
2013; Nachbauer et al., 2014; Hernandez, 2019).
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En cognicion social (CS), Dogan et al. (2016) encuentra con la Faux Paus Recognition (Baron-Cohen
et al., 1999) dificultades en intencionalidad, empatia e identificacion de acciones inapropiadas, mientras
que esto ultimo se halla preservado segun Sayah et al. (2018), quienes revelan también un correcto re-
conocimiento emocional con la prueba Social Cognition and Emotional Assessment (SEA) (Funkiewiez et
al., 2012) y el test de expresiones faciales de Ekman y Friesen (1975).

Dentro de las funciones cognitivas, las funciones linglisticas han sido menos estudiadas en este co-
lectivo, utilizando pruebas que no abarcan la totalidad de la dimensién psicolinglistica ni todos sus nive-
les, sin contemplar, por ejemplo, las habilidades discursivas y pragmaticas conversacionales. Respecto
alafluidez verbal (FV), parece haber consenso en la alteracion de la FV semantica (FVS) (Nieto et al., 2013;
Nachbauer et al., 2014; Dogan et al., 2016; Hernandez, 2019) y fonoldgica (FVF) con el Test de Fluidez
Verbal (FAS) (Buriel et al., 2004) (Nieto et al., 2013; Nachbauer et al., 2014; Dogan et al., 2016; Sayah,
2018). Sin embargo, sobre esta ultima, Hernandez (2019) recoge buenos resultados en el Controlled Oral
World Association Test (COWAT) (Benton et al.,1983). Ademas, Nieto et al. (2013) observan buena FVF en
la variante LOFA. En relacion a la FV de accién (FVA), existen conclusiones contrarias entre Nieto et al.
(2013), quienes encuentran dificultades, y Hernandez (2019), quien no obtiene resultados significativos.

Ambos autores encuentran preservadas las funciones |éxicas y comprensivas, segun tareas de de-
nominacion por confrontacion visual, anaforas y el “Test de Comprension de Oraciones de Relativo”
(TCOR) (prueba del autor basada en Grossman et al., 1992 y Skeel et al., 2001).

Por dltimo, Sayah et al. (2018) indican dificultades semanticas, en la prueba Mill-Hill (Deltour, 1993), y
lectoras segun la prueba Stroop (Golden, 1978).

La evaluacion en este colectivo esta mas desarrollada médicamente con escalas generales, de uso
multidisciplinar: Scale for the Assessment and Rating of Ataxia (SARA) (Schmitz-Hubsch et al., 2006) e
International Cooperative Ataxia Rating Scale ICARS (Trouillas et al., 1997), y especificas de AF: Friedreich
Ataxia Rating Scale (FARS), que es la mas utilizada, Friedreich Ataxia Rating Scale neurologic exami-
nation (FARSN), su version modificada (FARSm) (Subramony et al., 2005) y Friedreich Ataxia Functional
Composite (FAFC) (Lynch et al., 2005) que incluyen items de motilidad, cognicion y actividades diarias
(Rummey et al., 2020; Tai et al., 2018, 2021). También se valora la calidad de vida con escalas como la
Friedreich’s Ataxia Impact Scale (FAIS) (Cano et al., 2009) (Perez-Lloret et al., 2021). En el &mbito logopé-
dico, no existen protocolos especificos para AF, sino que se utilizan herramientas comunes para valorar
la disartria, disfonia, disfagia y alteraciones linglisticas asociadas (Alvarez, 2017; Castillo y Mufioz, 2020;
Joshyy Rajan, 2023; Keage et al., 2017; Lorenzo, 2023; Rodriguez et al., 2018; Sayah et al., 2018; Schirinzi
et al., 2020).

Laintervencion rehabilitadora es la mas reciente, por lo que presenta menor evidencia y heterogenei-
dad de estudios, salvo la fisioterapia debido a la predominancia de las afectaciones motoras. La terapia
ocupacional y logopedia se incluyen en el proceso terapéutico por las alteraciones existentes, ya que la
combinacion de tratamientos supone una mejoria en la calidad de vida global de los/las afectados/as,
segun Keage (2017) y Palacios et al. (2022). Por este motivo surge la necesidad del actual trabajo, con
la finalidad de estudiar los procedimientos terapéuticos en voz, deglucion, habla y lenguaje utilizados
habitualmente en logopedia segun la evidencia cientifica en dicho colectivo.

El primer objetivo de la presente revision es recoger las principales alteraciones neuroldgicas, cog-
nitivas y lingliisticas de la AF. Como segundo objetivo, se busca sintetizar los programas de evaluacion e
intervencion logopédica evidenciados cientificamente en beneficio de las personas con AF. Por ultimo,
se pretende fomentar la investigacion en logopedia para mejorar la calidad de vida de estos pacientes,
dado que la limitada cantidad de estudios con grandes muestras dificulta el avance en su estudio.

Metodologia

Esta revision se basa en el método Preferred Reporting Items for Systematic Reviews and Meta-Analyses
2020 (PRISMA) (figura 1), realizando una busqueda exhaustiva en las bases de datos: PubMed, Psycinfo,
Psyke, Google Scholar, Cisne y SciELQ, utilizando ecuaciones de busqueda, y en revistas de Dialnet,
Logopedia, Foniatria y Audiologia y la American Speech-Language-Hearing Association mediante pala-
bras clave (tabla 1).

Para la busqueda, se establecieron criterios temporales y tematicos. Debido al criterio temporal, se abar-
c6 desde 2013 hasta marzo de 2025. Respecto al contenido, se incluyeron articulos que contuviesen las
palabras clave: ataxias hereditarias cerebelosas, AF, evaluacion e intervencion médica, farmacoldgicay, fun-
damentalmente, logopédica, excluyendo otras terapias. En cuanto a la evaluacion e intervencion logopédica,
se valoro: (a) abordaje en disfagia orofaringea, disartria ataxica y aspectos derivados y (b) la muestra debe
enfocarse, preferiblemente, a ataxias neurodegenerativas o AF con la finalidad de centrarnos en los objeti-
vos propuestos de revision.

Como criterios de exclusion se consideraron: a) estudios de sujetos con diagndstico de enfermedades
neuroldgicas no relacionados, b) intervenciones focalizadas en abordajes terapéuticos diferentes a la logo-
pedia, c) investigaciones con datos insuficientes y no replicables, d) publicaciones en idiomas distintos al
inglés o espariol y e) articulos sin acceso a texto completo o duplicados.

Se encontraron 10647 articulos, de los cuales se excluyeron 3275 por titulo, 8 duplicados, 6728 sin acce-
so a texto completo y 401 en idiomas diferentes al inglés o espanol. Posteriormente, con los 235 registros
restantes se utilizo el gestor bibliografico Mendeley para suprimir archivos duplicados. Se consideraron 110
articulos. Se filtraron los resultados con los criterios mencionados, contando con 71 referencias finales.
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Tabla 1. Ecuaciones de busqueda y palabras clave

Ecuaciones de busqueda

a) (“Friedreich ataxia”) AND (“speech therapy”) NOT (physiotherapy and occupational therapy)
b) (“Friedreich ataxia”) AND (medical or drug treatment)
c) (“Speech therapy evaluation and intervention” OR “speech disorders”) AND (“methods” OR “treatment”)

AND (“ataxic dysarthria” OR “oropharyngeal dysphagia” OR “swallowing disorders” OR “voice disorders”) AND
(“cerebellar ataxia” OR “Friedreich ataxia”)

d) (“Friedreich ataxia”) AND (“clinical features”) AND (“neurological disorders” OR “cognitive disorders” OR
“movement disorders” OR “speech disorders” OR “swallowing disorders” OR “ataxic dysarthria” OR “oropharyngeal
dysphagia”) NOT (“hereditary ataxia” OR “degenerative ataxia”)

Palabras clave en la busqueda en revistas y Dialnet

“Speech therapy in Friedreich ataxia”, “Intervencién en disfagia orofaringea”, “Swallowing mechanism”, “Logopedia
y disartria”, “Ataxia cerebelosa hereditaria”.

Identificaciéon de estudios a través de bases de datos y registros Identificacion de estudios a través de otras vias
Registros identificados mediante bisqueda Registros excluidos antes del cribado: TR B Registros excluidos
. Registros identificados a partir de: .
g en bases de datos: € = antes del cribado:
-g PubMed (n — 543), Pscylnfo (n — 160). Registros erll_ot{as;engua_s (n= ‘{01). i Sitios WEB (1 = 1), Te'ms @=2| | . .
!‘:u Psyke (n.= 0), Google Scholar (n = 9807), o ?eﬁli‘czr:ss)e iminados por otras areas de interés R.eV1.stas (= 11), Bl’lsqueda de P.oblaclones ot clidiea
S | Cisne (n = 30), Dialnet (n=105), SCiELO uels citaciones (n = 5), Guias (n = 2), fiforeiite @ 1w AR
= Registros duplicados (n = 8), Libro (n=1) (n=13)
[} (n=2) R . .
E Registros sin acceso a texto abierto completo o
Registros: 10647 sin posibilidad de visualizacion (n = 6728)
Registros examinados para su Registros excluidos por duplicados en Registros examinados para su
A S 5
posible inclusion (n = 235) Mendeley (n= 125) posible inclusién (n = 14)
=] Registre idos:
3 egistros excluidos
-g
= Articulos basados en ataxias generales (n = 10)
&} Registros evaluados para su L Articulos fobre AF y conceptos psicologicos Registros evaluados
elegibilidad (n = 110) muy especificos (n=3) para su elegibilidad Registros
Articulos con desarrollo de caracteristicas (n=14) excluidos (n=0)
médicas exclusivamente (n = 6)
Articulos sobre AF y conceptos genéticos y
farmacolégicos muy especificos (n = 24)
= Articulos sobre logopedia y otras patologias
S concretas (Duchenne, EM, Parkinson,, etc.) o
E Estudios incluidos para la disartria no atéxica (n = 10) ‘
g revision (n=71) o
-
Figura 1. Diagrama de flujo de la busqueda bibliografica
Resultados

Alteraciones y Caracteristicas de la AF

Alteraciones Neuroldégicas

La degeneracion neuroldgica en AF afecta a sistemas sensoriales de fibras grandes (provoca hiposensibili-
dad e hiporreflexia), de coordinacion cerebelosa (causan ataxia, disartria y descoordinacion de extremida-
des superiores) y motores corticoespinales (conlleva debilidad y espasticidad en extremidades inferiores)
(Lynch et al., 2021).

La neuroimagen refleja alteraciones en el SN central y periférico, considerandose un trastorno multisis-
témico. Se evidencian cambios corticales progresivos y danos en el cerebelo, las columnas dorsales de la
meédula espinal y la sustancia blanca (Creigh et al., 2019; Harding et al., 2021; Kuo, 2019; Rezende et al., 2018,
2023; Santacruz y Gavilanes, 2022; Selvadurai et al., 2020; Vavla et al., 2018). Autores como Cocozza et al.
(2018) encuentran mayor conectividad cortical, exceptuando zonas frontales, atribuida a un fenémeno com-
pensatorio a lo largo de la enfermedad.

Disfunciones Motoras

Alteraciones Motoras Gruesas. Los sintomas iniciales mas frecuentes son la marcha ataxica, con alte-
racion de coordinacion y equilibrio, y la torpeza general de las extremidades. Ademas, aparece el signo de
Romberg y dismetria (Buesch y Zhang, 2022; Lépez-Zuazo et al., 2019). En consecuencia, numerosas per-
sonas precisan silla de ruedas entre 15-20 afos tras el diagnéstico (Rodriguez et al., 2019).

Alteraciones Motoras Finas. Aparecen movimientos entorpecidos, irregulares e incoordinados en dedos
y manos (Kuo, 2019).
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Alteraciones Motoras Orofaciales y/o Disfagia. La AF cursa con disartria, un trastorno motor del habla
neuroldgico, caracterizado por la descoordinacion de los sistemas motores implicados en la articulacion de
la palabra hablada (Buesch y Zhang, 2019; Joshy y Rajan, 2023; Rodriguez et al., 2019). Altera el tono, fuer-
za, velocidad, rango y precision muscular necesarios en la respiracion, fonacion, articulacion y resonancia
(Castillo y Mufioz, 2020).

En ataxias hereditarias, la disartria puede ser ataxica pura o mixta: ataxico-espastico o ataxico-flacida
(Spencery Dawson, 2019). La disartria ataxica, de origen cerebeloso, causa descoordinacion, debilidad mus-
cular, movimientos lentos, imprecisos y un habla irregular con distorsiones y pausas prolongadas e inapro-
piadas. Causa aspereza vocal y variacion ritmica y tonal con acentuacion excesiva. En la ataxica-espastica
puede dafarse la motoneurona superior provocando voz monotonal y forzada, hipertonia e hipernasalidad.
La ataxica-flacida se asocia con una lesién en la motoneurona inferior ocasionando hipernasalidad, voz so-
pladay prolongacion de fonemas (Donneys et al., 2022; Vogel et al., 2017).

Estas alteraciones pueden causar disfagia, que es la dificultad para deglutir en cualquiera de sus fases,
comprometiendo la eficacia y seguridad del proceso. En la AF, existe afectacion orofaringea con retraso del
disparo deglutorio y disfuncion laringea, respiratoria y lingual (Buesch y Zhang, 2022; Keage, 2017; Keage et
al., 2017; Rodriguez et al.,2018).

Disfunciones Cognitivas

Debido a las areas cerebrales afectadas, se han analizado las posibles repercusiones cognitivas de la AF a
través de los siguientes estudios (tabla 2).
Nieto et al. (2013) investigaron una muestra (N) de 36 personas (29 padecian AF tipica (AFt), 7 LOFA).

a) Evaluaron el Cl mediante el WAIS-III (1997a) y MMSE (Folstein et al.,1975), sugiriendo un estado cog-
nitivo favorable.

b) La atencion sostenida fue eficaz (p=,628 AFt; p=,710 LOFA) en el CPT (Conner’s, 1994), mientras
que la atencion selectiva se vio alterada en la AFt (p=,049; p=,970 LOFA) con el Test Stroop (Golden,
1978).

c) LaMT, medida con digitos, mostré peores resultados en LOFA (p=,039; p=,121 AFt; inversos: p=,128
AFt; p=,945 LOFA).

d) La Mv se estudioé con el CVLT (Delis et al., 1987), obteniendo resultados satisfactorios (p=,180 AFt;
p= ,407 LOFA), al contrario que en el WMS-IIl (recuperacion inmediata: p=,021 AFt; p= ,091 LOFA;
retardada: p=,111 AFt; p= ,047 LOFA).

e) Paralas FFEE se administraron el WCST (Heaton et al., 2001) (p=,556 AFt; p=,823 LOFA) y WAIS-III
(1997a), encontrando datos significativamente mas bajos en este ultimo (p=,002 AFt; p=,003 LOFA).
Ademas, se observo alterada la VP con TR (p=,0001 AFt; p=,007 LOFA).

f)  Estudiaron las habilidades visoperceptivas y visoespaciales con el Benton Facial Recognition
(FRT) (1983) (p = ,008 AFt; p =,210 LOFA), JLOT (Benton et al., 1955) (p = ,060 AFt; p = ,680 LOFA) y
WAIS-III (p=,004 AFt; p=,039 LOFA; items sencillos: p = ,178 AFt; p = ,630 LOFA) mostrando dificulta-
des en AFty en items complejos.

Nachbauer et al. (2014) desarrollaron un estudio (N=29) donde sugirieron:
a) La afectacion en atencion selectiva segun la prueba Stroop (Golden, 1978) (p=,025), al igual que
estudios predecesores.

b) La preservacion en MT y Mv con digitos y el test de memoria y aprendizaje verbal (Helmstaedter y
Durwen, 1990), respectivamente.

c) La alteracion de FFEE, estudiadas con la torre de Londres (Shallice, 1982) y Stroop (Golden, 1978),
reflejando dificultades inhibitorias (p = ,001).

d) Elrendimiento visoespacial y visoperceptivo parece preservarse en la VOSP (Warringtony James,
1994).

En 2016, Dogan et al. valoraron (N= 22):

a) La cogniciodn, hallando niveles normales (p = ,114; p=,351) con la MoCA (Nasreddine et al., 2005) y
MWT-B (Lehrl, 2005).

b) Laatenciodn selectivay las FFEE, evaluadas con la Stroop (Golden, 1978), mostraron datos correctos
(p=,860; p = 1), a diferencia de anteriores autores.

c) LaMT se estudié con digitos (p= 1; inversos: p=,073) y la PASAT (Gronwall, 1977), observando en ella
un déficit (p=,0086).

d) Enla My, el CVLT (Delis et al., 1978) indic6 datos favorables (p=,580 recuerdo inmediato; p= ,494
retardado).

e) Elestado de la CS, hallando dificultades para reconocer acciones inapropiadas (p= ,012), identificar
intencionalidad (p= ,045) y empatizar (p= ,015).

Corben et al. (2017) concluyeron (N=43):
a) Alteraciones en el Cl con la NART (Nelson, 1982) (p=,05).
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b) Dificultades notables en FFEE (inhibicion y flexibilidad) y VP (p=,01) mediante el HSCT (Burguess y
Shallice, 1997), Stroop (Golden, 1978) y TMT (Reitan, 1958).

Sayah et al. (2018) analizaron (N=47):

a) El Cl, administrando la prueba de Matrices Progresivas (Raven y Court,1998), obteniendo eficacia
cognitiva (p=,16).

b) El rendimiento atencional en |la prueba PASAT (Gronwall, 1977) y Stroop (Golden, 1978), observando
un déficit (p=,03; p < ,001).

c) LasFFEE parecen preservarse segun la prueba Stroop (Golden, 1978) (p=,26), mientras que la PASAT
(Gronwall, 1977) refleja alteraciones en MT e inhibicion (p=,01; p < ,0071).

d) Encuanto ala Mv, el HVLT (Brandt, 1991) mostro valores significativamente bajos (p=,07).

e) Se valord satisfactoriamente la CS y el reconocimiento emocional con el SEA (Funkiewiez et al.,
2012) (p= ,56), Faux Paus Recognition (Baron-Cohen et al.,1999) (p= ,22) y Test de Ekman y Friesen
(1975) (p = 47).

Hernandez (2019) encontrd en un estudio longitudinal de ocho afios (N=29):
a) Lapreservacion del Cl mediante la utilizacion del MMSE (Folstein et al., 1975) y WAIS-I1II (1997a).
b) Labuena ejecucion atencional estudiada con el CPT (Conner’s, 1994) y Stroop (Golden, 1978).

c) La preservacion de las funciones mnésicas en el WMS-III (1997b) y TAVEC (Benedet y Alejandre,
1998).

d) Las FFEE, evaluadas con la prueba Stroop (Golden, 1978) y WCST (Heaton et al., 20071), refleja-
ron resultados favorables, al contrario que la VP (p= ,024; p= ,031 con interferencia; p= ,005 sin
interferencia).

e) Las habilidades visoespaciales, visoperceptivas y visoconstructivas se preservaron, excep-
tuando los items complejos (p=,010).

Sugiere que el empeoramiento en VP y habilidades visoconstructivas que puede darse en la enfermedad
podria deberse a la afectacion neuroldgica progresiva prefrontal y parietal derecha.

Disfunciones Lingiiisticas

En el estudio de las funciones lingliisticas (fabla 3), Nieto et al. (2013) evaluaron (N=36) el léxico con deno-
minacion lingliistica por confrontacion visual, observando mejor rendimiento en AFt (p=,965 sustantivos, p=
167 verbos; LOFA: p= ,032 sustantivos, p= ,014 verbos). La comprension se encontré preservada con tareas
auditivas de anaforas (p=,177 AFt; p=,298 LOFA; con ambigliedad: p =,821 AFt; p=,581 LOFA). La FVF, FVSy
FVA se evaluaron con el FAS (Buriel et al., 2004), controlando la disartria y el TR, encontrando una alteracion
total en AFt (p=,001) y una correcta FVF en LOFA (p=, 091; FVS: p=,039; FVA: p=,016).

Nachbauer et al. (2014) y Dogan et al. (2016) (N=29, N=22) hallaron un bajo rendimiento en FVSy FVF con
el FAS (p=,010 semantica; p < ,0001 fonoldgica en el primero y p = ,021 semantica; p=,002 fonoldgica en el
segundo).

Sayah et al. (2018) (N=47) indicaron afectacion semantica (p < ,001) en tareas de sinonimia de la prueba
Mill-Hill (Deltour, 1993) y de FVF (p=,006) con el FAS. Sugieren una alteracion en la lectura segun la prueba
Stroop (Golden, 1978).

Hernandez (2019) presento la preservacion Iéxica, con denominacion por confrontacion visual (p= ,201
sustantivos; p = ,124 verbos), y comprensiva (p= ,734), con tareas de anaforas (Carreiras y Alonso, 1999) y
TCOR. La FVF se evalu6 con el COWAT (Benton et al., 1983), la FVA con verbos y la FVS, encontrando un em-
peoramiento en categoria de animales (p = ,03).

Por ultimo, Schmahmann (2019) expone que en alteraciones cerebelosas puede aparecer agramatismo,
habla telegraficay dificultades para completar los lexemas.

Otras Posibles Alteraciones

La AF suele manifestarse con cambios anatomofisioldgicos (en miocardio y pancreas), 0seos y estructurales
(escoliosis, pie cavo), sensoriomotores (arreflexia, reflejos patoldgicos, alteracion de sensibilidad vibratoria,
hipo e hipermetropia ocular, nistagmo, hipoacusia) y alteraciones psicoldgicas de personalidad (irritabilidad,
impulsividad, apatia, baja autoestima) (Giraudet et al., 2018; Hernandez, 2019; Lees et al, 2022; Rodriguez et
al., 2019; Rojas et al., 2021; Sayah et al., 2018; Schmahmann, 2019).
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Evaluacion médica

Para diagnosticar AF es necesaria una evaluacion médica exhaustiva, que puede complementarse con elec-
tromiografia, electrocardiograma, analitica, resonancia magnética o tomografia computarizada. Las prue-
bas genéticas son determinantes para este diagndstico (National Institute of Health [NIH], 2022).

Evaluacion logopédica

a) Ladisartria se puede valorar con escalas, pruebas neuromusculares y exploracion de pares cranea-
les. Las escalas mas utilizadas son el SARA (Schmitz-Hubsch et al., 2006), Munich Intelligibility Profile
(MIP) (Ziegler et al.1992), Bogenhausen Dysarthria Scales (BoDyS) (Nicola et al.,2004), Frenchay
Dysarthria Assessment (FDA) (Enderby, 1980), Dysarthria Profile de Robertson (1982) y la Intelligibility
rating scale for motor speech disorders (Duffy, 2005) (Castillo y Mufioz, 2020; Joshy y Rajan, 2023;
Keage et al., 2017; Schirinzi et al, 2020).

b) Lavoz se puede analizar con instrumentos como MultiSpeech, Visi-Pthich Ill, CSL y PRAAT, que es
el mas utilizado al ser de libre distribucion. Fue creado en la Universidad de Amsterdam y estudia
parametros acusticos cuantitativa y objetivamente desde el punto de vista cientifico de la lingliistica
(Castilloy Munoz, 2020).

c) La disfagia puede evaluarse con pruebas clinicas (videoendoscopias o videofluoroscopias) y tests
de cribado, utilizando en ellas el pulsioximetro y la auscultacion cervical (Alvarez, 2017; Lorenzo,
2023; Rodriguez et al., 2018):

i Eating Assessment Tool (EAT-10) (Belafsky et al., 2008): diez preguntas de autoevaluacion.

il Modified Mann Assessment of Swallowing Ability (MMASA) (Mann, 2002): bateria de pruebas
y exploraciones.

iii. Test del agua de DePippo (1992): observacion de sintomas tras administrar 10 mililitros (ml)
de agua al paciente.

iv. Modifies Swallowing Assessment (MSA) (Ickenstein y Clavé, 2011): cuestionario para el profe-
sional y observacion de la deglucion con agua.
V. Método de Exploracion Clinica de Volumen-Viscosidad (MECV-V) (Clavé y Arreola, 2007):

administracion de agua en texturas liquido, néctar y pudding en 5, 10 y 20 ml, anotando la
texturay el volumen adecuado.

d) La evaluacion linglistica: Puede constar de pruebas como el Boston Naming Test (BNT) (Kaplan et al.,
1983), que examina el acceso al léxico (Hernandez, 2019), o la Mill-Hill (Deltour, 1993) que evalua las
capacidades semanticas (Sayah et al., 2018). Para la FV puede hacerse uso del FAS (Buriel et al., 2004)
(Hernandez, 2019).

Intervencion

La variedad de disfunciones motdricas y cognitivas presentes en la AF requieren de un tratamiento multidis-
ciplinar (Buesch y Zhang, 2022; Yang et al., 2022) para abordarlo desde una perspectiva comun.

Intervencion médica y biogenética. La intervencion médica y biogenética busca reemplazar el gen
frataxin, patologico en este sindrome, mediante técnicas como el uso del virus adenoasociado o la modi-
ficacion del genoma, con las que reducir algunos sintomas o aumentar la frataxina. En los ultimos afnos, se
han investigado procedimientos con resultados positivos en animales (Clay et al.,2019; Strawser et al., 2017;
Yang et al., 2022; Zesiewicz et al., 2020).

Intervencion farmacolégica. La farmacologia ha avanzado proporcionando medicamentos (ibedenona,
A-tocoferilquinona, resveratrol, entre otros) utiles en AF (Blirk,2017; Clay et al.,2019; Dionyssiotis et al.,2018;
Ghanekar et al., 2019; Lynch et al., 2019; Profeta et al.,2023; Rummey et al., 2018; Tai et al., 2018; Yang et al.,
2022; Zesiewicz et al., 2020), destacando la omaveloxona, primera terapia especifica aprobada para la AF
por la Administracion de Alimentos y Medicamentos (2023) y la Comision Europea (2024) (Naghipour et al.,
2024; Scott et al., 2024).

Intervencion rehabilitadora. La rehabilitacion pretende mejorar la calidad de vida del colectivo desde
la fisioterapia, logopedia, neuropsicologia y terapia ocupacional (Chien et al., 2022; Palacios et al., 2022).
Existe mayor evidencia de la fisioterapia (Marchal-Mufoz et al.,2020; Tai et al., 2018; Yang et al.,2022), ya que
su beneficio ha sido ampliamente estudiado, al tratar los aspectos mas predominantes e incapacitantes en
esta poblacion.

La logopedia aborda alteraciones en el lenguaje, habla, voz, audicion y funciones orales no verbales.

a) Enla AF se asocia especialmente con el tratamiento de la disartria (Chien et al., 2022; Fernandez
et al.,2013), que requiere intervenciones intensivas acorde a los principios del aprendizaje motor
(Mendoza et al.,2021a) y técnicas de terapia miofuncional para mejorar la fuerza, movilidad y preci-
sion muscular (Donneys et al., 2022). Mendoza et al. (2021a) demuestran en un estudio (N=2) que la
terapia de articulacion de refuerzo (Boost Articulation Therapy-BArT), con ejercicios intensivos de
pares minimos durante cinco dias, es eficaz en personas con disartria. Vogel et al. (2019) encon-
traron que el tratamiento intensivo del habla en el hogar basado en la retroalimentacion, utilizando
el software Melbourne Ataxia Speech Treatment (MAST), puede mejorar el habla en ataxia multisis-
témica, cerebelosa y degenerativa (ARSACS) (N=7). Asimismo, se han estudiado los efectos de la
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estimulacion transcraneal (tDCS), sin encontrar beneficios en ataxias cerebelosas neurodegenerati-
vas (Balzan et al., 2021). Se destaca que en casos donde se limite en gran medida la comunicacion,
podran desarrollarse sistemas alternativos o aumentativos (Cook y Giunti, 2017).

b) La rehabilitacion de la voz esta relacionada con el trabajo de la respiracion e incluye la mejora del
tono vocal con escalas y el uso de voz cantada y hablada. El timbre vocal puede trabajarse con la
técnica masticatoria, simulando dicho proceso emitiendo una /m/ e introduciendo vocales, y la reso-
nancia con emisiones de consonantes nasales o laterales y la técnica del bostezo. Por ultimo, la in-
tensidad puede abordarse especificamente con la técnica Lax Vox (aumenta la presion supraglética
con tubo de resonancia en agua), método del acento de Svend Smith (combina respiracion, fonacion
y prosodia con movimientos ritmicos) o Lee Silverman Voice Therapy (LSVT) (mejora el cierre gloticoy
la respiracion con ejercicios de esfuerzo). Este ultimo en algunos estudios solo encuentra evidencia
en disartrias no progresivas (Castillo y Muioz, 2020; Cobeta et al., 2013; Mendoza et al., 2021b).

c) Laintervencion en disfagia se compone de técnicas compensatorias, cambios posturales y manio-
bras deglutorias que favorecen la eficacia y seguridad (Catini, y Falduti, 2020; Cook y Giunti, 2017;
Jiménez et al., 2019; Langmore y Pisegna, 2015; Méndez-Sanchez et al., 2017; Rodriguez et al., 2018):
Las estrategias compensatorias implican una adaptacion y son utiles a corto plazo reduciendo el riesgo
de aspiraciones. Incluyen modificaciones en la alimentacion, aportando espesor a los liquidos, que redu-
cen lavelocidad de transporte del bolo. En enfermedades degenerativas estas modificaciones son inevi-
tables y en pacientes severos se utiliza la sonda de gastronomia percutanea (PEG). En la AF, los cambios
posturales de cabeza recomendados son la inclinacion hacia el lado sano y la flexion anterior.

Las estrategias rehabilitadoras modifican los mecanismos de la deglucion a largo plazo con téc-
nicas pasivas, indirectas y directas. Las técnicas pasivas consisten en la movilizacion y masaje de
la zona oral y del cuello, incluyendo liberacion miofascial y masaje laringeo. Las técnicas indirectas
engloban ejercicios isométricos e isotonicos, cuyo objetivo es mejorar la fuerza, el tono y la resisten-
cia, que pueden medirse con instrumentos como el IOPI en la fuerza lingual o manometrias para las
presiones de las paredes faringeas.

Las técnicas directas son maniobras deglutorias: deglucion forzada (deglutir con esfuerzo favore-
ciendo el paso del bolo, reduciendo residuos en vallécula), supragldtica (apnea previa a la deglucion
con espiracion forzada posterior para proteger la via aérea), supersupraglética (deglucion forzada
seguida de una apnea), maniobra de Masako (se mantiene la punta de la lengua entre los dientes
para mayor propulsién lingual) y maniobra de Mendelsohn (se eleva la laringe unos segundos para
una mejor coordinacion, resistencia suprahioidea y contraccion faringea).

Ademas, se puede hacer uso de la estimulacion eléctrica neuromuscular (EENM) para complemen-
tar las técnicas anteriores.

Discusion

Los resultados encontrados sobre los programas que evaluan habilidades cognitivas en la AF indican una
preservacion de las capacidades cognitivas generales y una afectacion en FFEE, fundamentalmente en VP y
TR (Nieto et al., 2013; Nachbauer et al., 2014; Hernandez, 2019). Asimismo, puede cursar con déficits visoper-
ceptivos, mayormente en habilidades complejas segun avanza la alteracion cerebelosa (Hernandez, 2019).

Existen multiples evidencias en dichos estudios de que en la AF pueden afectarse, aunque en menor gra-
do, diferentes aspectos psicolingliisticos como la FVFy FVS (Nieto et al., 2013; Nachbauer et al., 2014; Dogan
et al., 2016). Sin embargo, en los articulos seleccionados se han identificado escasos programas de inter-
vencion en habla y lenguaje descritos con exhaustividad que trabajen estos procesos. La revision Cochrane
de 2017 (Vogel et al., 2017) concluy6 que no se disponia de pruebas suficientes y que las existentes eran de
baja calidad sobre la eficacia de las intervenciones logopédicas para esta poblacion.

En la revision bibliografica de este trabajo, la logopedia en la AF se centra en abordar la disartria, disfonia y
disfagia, con técnicas comunes a otras patologias que cursan con sintomatologia similar. Estudios como el de
Schirinzi et al. (2020) muestran la variabilidad existente en la disartria asociada, identificando perfiles diferen-
ciales de alteracion del habla. La hipernasalidad y disfuncion fonatoria se resaltan como caracteristicas esen-
ciales de esta enfermedad cerebelosa, segun los resultados obtenidos en evaluaciones instrumentales (N=7).

Dentro del ambito de la intervencidon logopédica con evidencia, destaca el abordaje de la disartria de-
bido al impacto positivo que tiene sobre la calidad de vida y su evolucion en la enfermedad (Fernandez et
al., 2013). Existen metodologias especificas para la AF como la descrita por Vogel et al. (2019) quienes es-
tudiaron los efectos del tratamiento intensivo en el hogar a través del software MAST (programa que ofrece
retroalimentacion multisensorial y comparacion de resultados en tareas de articulacion, aportando feedback
en la ejecucion motora articulatoria de la disartria) y, segun sus resultados, parece ser efectivo en medidas
de inteligibilidad del habla, aunque no estan estandarizadas ni traducidas a idiomas diferentes del inglés. La
intervencion en disfonia incluye técnicas convencionales conocidas en terapia foniatrica y logopédica para
la distonia y disartria cerebelosa. De entre ellas, Rodriguez et al. (2018) exponen que la técnica LSVT mejora
determinados rasgos perceptivos sonoros afectados en la AF, como la intensidad y sonoridad, aunque auto-
res como Mendoza et al. (2021b) consideran que solo es beneficioso en patologias no progresivas.

Cabe destacar la investigacion realizada por Lowit et al. (2022), quienes comprobaron la eficacia de un
programa de intervencion en disartria denominado “ClearSpeechTogether” (N=9 AFt), que combinaba el
uso de técnicas logopédicas individuales con telerrehabilitacion para mejorar la articulacion e inteligibili-
dad. Durante dos semanas se impartian cuatro sesiones individuales, seguidas de 20 sesiones grupales
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online dirigidas y realizadas por los mismos participantes durante cuatro semanas mas. Se recogieron datos
cuantitativos y cualitativos con el programa Audacity, registrando el habla de los participantes en lectura
en voz alta y discurso monoldgico junto a escalas de comunicacion funcional. Los resultados estadisticos
mostraron una reduccion significativa de la tension vocal, de los tiempos de fonaciéon medios, una mejora
de la inteligibilidad del habla en lectura y un aumento de la participacion y la confianza de los pacientes en
las sesiones de tratamiento segun las escalas comunicativas empleadas. Las entrevistas a los participantes
destacaron el valor del apoyo grupal para la interiorizacion de las estrategias del hablay el bienestar psico-
social de los pacientes afectados.

El tratamiento en la disfagia asociada, se compone de técnicas compensatorias, cambios posturales y
maniobras deglutorias. Cook y Giunti (2017) y Rodriguez et al. (2018) determinan que en enfermedades dege-
nerativas es necesario modificar las texturas de los alimentos, ya que en ocasiones la evolucion de la enfer-
medad puede derivar en el uso de PEG. En la AF sera importante que los objetivos terapéuticos aborden la
mejora de la fase oral, faringea y el disparo deglutorio (Catini y Falduti, 2020; Jiménez et al., 2019; Langmore
y Pisegna, 2015; Méndez-Sanchez et al., 2017; Rodriguez et al., 2018; Vogel et al.,2014) ya que, debido a su
caracter neurodegenerativo, dichas alteraciones pueden empeorar, aumentando el retardo y reduciendo la
eficacia deglutoria. En los ultimos afos, segun Rodriguez et al. (2018), se esta estudiando el uso de EENM
como herramienta complementaria a las intervenciones mencionadas, con resultados positivos, pero poca
generalizacion debido al efecto de tamafo muestral y errores de sesgo en la heterogeneidad de protocolos
de tratamiento realizados a nivel orofacial y laringeo.

Balzan et al. (2021) estudiaron los efectos de la tDCS sobre dicho trastorno, encontrando evidencias de
que no parece ser beneficiosa en la AF. No obstante, sefialan que no son datos determinantes e insisten en
la continuidad de investigacion, fundamental para alcanzar resultados concluyentes.

En el area de la comunicacion y lenguaje es necesario definir, mediante estudios con muestras mayores
y evaluaciones mas completas y especificas, los rasgos propios de la AF y las alteraciones psicolingliisticas
existentes, al no encontrarse evidencia de un perfil. Sin embargo, no se puede concluir una absoluta norma-
lidad segun los resultados obtenidos por los subtipos de AF en pruebas de FV que son significativamente
inferiores, especialmente en la AFt. Los estudios consultados utilizan pocas pruebas especificas para medir
el funcionamiento de procesos psicolingliisticos mas alla de tareas de FV y denominacion. Se deberian
considerar evaluaciones que incluyan, por ejemplo, procesos fonoldgicos, sintacticos y habilidades comu-
nicativas funcionales. Por tanto, los resultados obtenidos no pueden generalizarse a todo el colectivo ni a
todas las alteraciones linglistico-comunicativas presentadas en la AF. Tampoco se dispone de evidencias
sobre el impacto de la degeneracion cortical y cerebelosa en el procesamiento lingliistico-comunicativo con
el curso de la enfermedad, salvo por las aportaciones de Schmahmann (2019) quien describe, en su revision
sobre sindromes cerebelosos, la posible aparicidon de agramatismo, habla telegrafica y dificultades para
seleccionar lexemas complejos. En consecuencia, la elaboracion de objetivos y estrategias terapéuticas a
nivel lingliistico se encuentra limitada y debe desarrollarse en futuras lineas de investigacion e intervencion.

Conclusiones

La AF cursa con alteraciones en diversas areas, lo que resalta la importancia de una identificacion mas pre-
cisa de las disfunciones cognitivas y linglisticas, para definir las necesidades logopédicas y sus posibles
beneficios. Se requieren evaluaciones psicolingliisticas mas extensas y exhaustivas que las recogidas en la
literatura actual, orientadas al diseno de intervencion adaptadas. Asimismo, se propone incorporar meto-
dologias longitudinales que analicen las intervenciones en el habla, lenguaje y comunicacion para observar
el progreso de la enfermedad y su posible impacto en los patrones de habla o linglisticos, como las utili-
zadas por Lowit et al. (2022). Los distintos perfiles disartricos asociados con la AF requieren enfoques que
aborden multiples subsistemas para caracterizar y cuantificar el trastorno motor del habla existente, junto
a la utilizacion de métodos instrumentales objetivos como registros fonéticos y escalas de inteligibilidad y
funcionalidad comunicativa.

La presente revision incluye técnicas de evaluacion e intervencion logopédicas, recogidas por la evi-
dencia cientifica, utiles en la rehabilitacion de personas con AF. Se ha evidenciado mejora en el area de la
deglucion, habla, planificacion motora articulatoria y habilidades comunicativas tras el tratamiento. Dichas
dificultades pueden surgir en el curso evolutivo de la discapacidad que conlleva asociada la AF y su caracter
neurodegenerativo.

Los resultados obtenidos en las escalas de valoracion son favorables al combinar terapias en distintos
aspectos, como la ENMN orofacial y laringea, el neurofeedback en el aprendizaje motor del habla, la tele-
rrehabilitacion o la intervencion comunicativa grupal, contribuyendo a una recuperacion mas efectiva. Se re-
comienda adoptar una intervenciéon neurorrehabilitadora multidisciplinar, al estar afectadas multiples areas
cognitivas y fisicas, siendo estas ultimas las mas evidentes.

Finalmente, se subraya la necesidad de estudios con disefios pre-post amplios, que evaluen la efectivi-
dad logopédica en las terapias e incluyan metodologias de intervencion definidas y precisas en los distintos
aspectos de tratamiento.
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