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RESUM: 

En l’àmbit de la terminologia, els especialistes afirmen que els textos especialitzats 

estan plens de termes estructurats conceptualment d'una forma determinada. Tanmateix, 

en català, avui en dia, no hi ha cap treball que tracti la relació malaltia-símptoma entre 

termes de l’àmbit mèdic, sent aquesta la motivació principal a l’hora de dur a terme 

aquest Treball Final de Màster. L’objectiu principal de la recerca és crear patrons 

lingüístics que evidenciïn la relació malaltia-símptoma, els quals puguin servir per 

detectar de manera semiautomàtica o automàtica aquesta relació, mitjançant una 

metodologia concreta proposada. La selecció d’un corpus de treball amb un grup 

concret de malalties representa el primer pas de la recerca, en el qual s’obtenen uns 

contextos que s’analitzen per tal de detectar-hi i extreure-hi marques lingüístiques que 

evidenciïn la relació estudiada. Un cop obtingudes aquestes marques, es fa una 

generalització de patrons lingüístics que puguin ajudar a detectar semiautomàticament la 

relació entre dos termes. En la recerca observem que molts dels símptomes de les 

malalties estudiades no apareixen en les definicions dels recursos terminogràfics de 

l’àmbit de la medicina, però sí als textos especialitzats del corpus utilitzat. A més, 

detectem que molts dels símptomes apareixen reflectits no només mitjançant termes 

monolèxics i polilèxics, sinó també mitjançant col·locacions especialitzades. 

 

ABSTRACT: 

Experts in terminology state that in specialized texts there are many terms that have a 

specific structure regarding its meaning. Nevertheless, nowadays there is not any 

research in Catalan that deals with the relationship disease-symptom in medical terms. 

The lack of research in this area of knowledge was one of the main reasons to deal with 

this issue in this Master’s degree final project. This project focuses on the development 

of linguistic marks that show the relationship disease-symptom. Following the specific 

methodology described in this paper, these marks should be useful to detect this 

relationship. The first step of the research is to choose a specialised corpus to work 

with. In this corpus, the necessary contexts are analysed to find the linguistic marks that 

show this relation. Then, once these marks are detected, language patterns are generated 

with them. This is helpful in order to detect semiautomatically the relationship between 

two terms. Results show that most of symptoms are not included in the definitions given 

in medical terminological resources, but they are indeed included in the medical corpus 

that has been analysed in this project. Moreover, most symptoms are not only described 

by one-word terms, but also by specialized collocations. 
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1. Introducció 

Avui en dia, vivim en una societat en la qual l’àmbit de la informàtica ha avançat de tal 

manera que deixa una empremta molt intensa en totes les disciplines que ens envolten, 

com per exemple la lingüística, la medicina, l’economia, la genòmica, etc. Tanmateix, 

poca gent associa les tasques que duu a terme un lingüista amb l’àmbit de la 

informàtica, si bé aquests professionals són molt presents, per exemple, en el 

desenvolupament de verificadors ortogràfics, correctors sintàctics, eines de traducció 

assistida i automàtica; en la interacció en llenguatge natural, o en la recuperació i 

l’extracció d’informació, com seria el cas dels gestors i extractors de terminologia. 

En aquest Treball Final de Màster (TFM) la terminologia actua com a màxim exponent, 

juntament amb la utilització de les eines informàtiques. Aquesta relació actualment és 

necessària, ja que sense la lingüística computacional seria impossible tractar grans 

quantitats de textos d’una manera eficient.  

La terminologia és un àmbit d’estudi en el qual es parteix de la idea que els textos 

especialitzats estan plens de termes estructurats conceptualment d'una forma 

determinada (Cabré, 1999). Els termes són unitats lèxiques que adquireixen un sentit 

especialitzat en un àmbit determinat (Cabré, 1999). En aquesta recerca ens centrem en 

l’àmbit especialitzat de la medicina. Aquest és un àmbit molt important per a la societat, 

el qual avança de manera molt ràpida, generant coneixement nou de manera constant. 

Per exemple, els investigadors d’aquest àmbit detecten amb freqüència noves malalties i 

nous símptomes de malalties, tant d’existents com de nova aparició; és a dir, l'estudi de 

les malalties es va actualitzant contínuament. Si es construeix una estructuració 

conceptual, com per exemple un arbre de camp (Figura 1), d’una malaltia, podrien 

trobar-se diferents branques, com serien les causes de la malaltia en qüestió, els seus 
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tipus o classificacions, els símptomes que l’evidencien, les tècniques o les estratègies 

per les quals es pot diagnosticar, i els possibles tractaments per “curar-la”. Generalment, 

l’expressió de les malalties, les seves causes, tipologia, símptomes, diagnòstic i 

tractament es vehicula mitjançant unitats terminològiques. 

 

 

 

   

 

Figura 1. Arbre de camp del Parkinson 

 

En aquest treball estudiem la relació produïda entre termes que es refereixen a diferents 

malalties neurodegeneratives i els símptomes associats a elles. La nostra hipòtesi de 

partida és que existeixen determinades marques lingüístiques als textos especialitzats de 

l’àmbit mèdic que permetrien detectar de manera automàtica o semiautomàtica la 

relació que s’estableix entre un terme que es refereix a una malaltia i els termes que fan 

referència als seus símptomes. La detecció d’aquest tipus de relacions podria ser de gran 

utilitat per a la construcció de tesaures o bases de dades lexicosemàntiques, i per a 

l’actualització de les definicions de diccionaris terminològics de l’àmbit mèdic. A més, 

una eina de detecció de la relació malaltia-símptoma podria ser útil tant per al col·lectiu 

dels metges com per als estudiants de medicina. Quant als primers, aquesta eina els 

serviria per detectar nous símptomes als textos especialitzats de nivell alt de l’àmbit 

(principalment articles de recerca i tesis doctorals) encara no inclosos a les definicions 

dels diccionaris o als manuals especialitzats, per tal de complementar els protocols de 

descripció de malalties i ajudar-los a realitzar els diagnòstics dels seus pacients d’una 

manera més acurada. Quant als segons, aquesta eina podria servir amb fins didàctics per 

Malaltia: Parkinson 

Causes:  
- envelliment 

accelerat 
- dany oxidatiu 

 

Tipus: 
- Parkinson 

primari 
- Parkinson 
secundari 

Símptomes: 
- palilàlia 
- dèficit 

dopamínic 

Tractaments:  
- levodopa  
- selegilina 

Diagnòstic:  
- anàlisi de 

sang 
- test genètic 
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ajudar els estudiants de medicina a detectar símptomes de malalties als textos tractats 

durant la carrera.  

El tema de la detecció automàtica de relacions conceptuals i semàntiques en diferents 

àmbits especialitzats s’ha investigat des de fa anys, com s’explicarà al capítol 3. 

Tanmateix, la realitat és que hi ha pocs treballs sobre la detecció de relacions a partir de 

textos escrits en català (Feliu, 2004) i no n’hi ha cap que tracti una relació tan específica 

com és la que es tracta en aquesta recerca (la relació malaltia-símptoma entre termes). 

Concretament, doncs, aquest treball persegueix els objectius següents: 

- Crear patrons lingüístics que evidenciïn la relació malaltia-símptoma entre 

termes a partir de textos especialitzats en català de l'àmbit de la medicina, que 

puguin servir per detectar de manera semiautomàtica o automàtica aquesta 

relació. 

- Proposar una metodologia concreta per a dur a terme la creació de patrons 

lingüístics de manera semiautomàtica. 

Després de la introducció (capítol 1), aquest TFM està format pels següents capítols. En 

el capítol 2 es presenta el marc teòric que s’utilitza en aquesta recerca. Concretament, es 

descriu la Teoria Comunicativa de la Terminologia (TCT) de Cabré (1999), així com 

també s’introdueix la noció d’unitat terminològica, i la de relacions conceptuals i 

semàntiques que existeixen entre aquestes unitats en textos especialitzats. En el capítol 

3, on es planteja l’estat de la qüestió, es parla dels treballs existents sobre la detecció 

automàtica i semiautomàtica de relacions conceptuals i semàntiques. Tot i que en aquest 

treball ens centrem sobretot en l’estratègia lingüística basada en patrons i no en 

l’estadística, en aquest capítol oferim una panoràmica dels dos tipus, descrivint alguns 

dels estudis més representatius. En el capítol 4 es llisten tots els passos seguits fins a 
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arribar a l’obtenció dels resultats finals. Aquests resultats es descriuen i s’analitzen en el 

capítol 5, de manera quantitativa, amb l’extracció de dades del corpus, i de manera 

qualitativa, amb la construcció de patrons lingüístics per a la detecció de relacions. En el 

capítol 6 recollim les idees principals que es desprenen del treball realitzat. D’aquesta 

forma, descrivim quines són les aportacions d’aquesta recerca cap a la terminologia i 

oferim les possibles futures vies de recerca que sorgeixen d’aquest TFM. 
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2. Marc teòric 

En aquest capítol s’inclou el contingut teòric amb el qual aquest treball se sustenta. En 

primer lloc, el nostre estudi se centra en l’origen teòric de la terminologia. Descrivim els 

primers estudis fets per Wuster i els seus col·laboradors, tot i que ens centrem sobretot 

en les revisions posteriors dutes a termes per Cabré. En segon lloc, introduïm els nostres 

objectes d’estudi per al treball, que són les unitats terminològiques i les relacions entre 

aquestes unitats.  

 

2.1. La terminologia 

Es considera que la terminologia moderna va sorgir a Viena durant els anys 30, dècada 

en què Eugen Wuster va decidir endinsar-se en aquest camp a causa de motius purament 

pràctics: la necessitat de superar els obstacles de la comunicació professional causats 

per la imprecisió, la diversificació i la qualitat altament polisèmica del llenguatge 

natural. Per aquest motiu, Wuster veia la terminologia com una ciència que havia de 

desambiguar eficaçment la comunicació científica i tècnica; és per aquest motiu que va 

crear la Teoria General de la Terminologia (TGT). La teoria sustentava la idea principal 

següent: la terminologia era una matèria autònoma que tenia com a objecte principal 

d’estudi els termes científico-tècnics, unes unitats que, segons ell, només es projectaven 

en un àmbit d’especialitat concret. La idea principal d’aquesta teoria és que els termes 

són unitats lèxiques específiques englobades en un únic àmbit d’especialitat, separat del 

conjunt lèxic general. Cadascun d’aquests termes té un contingut i unes funcions 

concretes, així com uns usos fixats.  

No obstant això, a causa dels canvis que es van anar desenvolupant al llarg dels anys en 
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quant a les necessitats informatives i comunicatives, el caràcter comunicatiu de la 

terminologia ha passat a ser més destacat que abans, per aquest motiu, la TGT ha anat 

essent objecte de revisió per diferents especialistes. El treball terminològic sobre la base 

de corpus especialitzats ha demostrat que el nombre i la tipologia de relacions 

conceptuals establertes per l’enfocament tradicional de la terminologia no són prou 

representatius (Cabré, 1999; Feliu i Cabré, 2002). La tipologia proposada per Wuster es 

mostra massa restrictiva per poder donar compte de les connexions reals que trobem en 

el buidatge dels textos especialitzats. Com a alternativa a la TGT, Cabré (1999) afirma 

que, d’una banda, l’objectiu principal de la terminologia teòrica és descriure 

formalment, semàntica i funcional les unitats que poden adquirir el valor terminològic, 

subratllar la forma com activen aquest valor i explicar de quina manera es relacionen 

amb els contextos veïns. D’altra banda, l’objectiu de la terminologia aplicada és la 

recopilació d’aquests elements. La seva corresponent anàlisi té finalitats aplicades molt 

diverses; tanmateix, en totes elles apareix la doble funcionalitat dels termes: la 

representació del coneixement especialitzat i la seva transferència, de maneres i en 

situacions diferents. És per aquest motiu que descriu un conjunt de reflexions que 

engloba en una nova teoria, l’anomenada Teoria Comunicativa de la Terminologia 

(TCT), base teòrica per a aquest Treball Final de Màster.  

Cabré parteix de l’evidència que l’homogeneïtat de la normalització dels termes 

especialitzats proposada a la TGT no s’adequava a les necessitats terminològiques, ja 

que Wuster afirmava que la realitat només pot ser conceptualitzada científicament per la 

ciència. La difusió del coneixement a través de l’ensenyament i dels mitjans de 

comunicació va descontrolar el context en què prèviament la normalització 

terminològica es movia. A més, aquesta uniformització s’emfatitzà a causa del fet que 

les societats volien mantenir la seva identitat lingüística. Així, a la més actualitzada 
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TCT de Cabré, s’afirma que el fet d’imposar un comportament terminològic a un mot 

significa ubicar-lo en un context social concret. Concebia, doncs, la terminologia com 

un camp multidisciplinari, en cap cas autònom de la resta del llenguatge, construït a 

partir de l’aportació de diferents teories: 

• una teoria del coneixement, la qual hi aporta diferents tipus de conceptualització 

de la realitat i permet relacionar conceptes entre si de maneres denominatives 

concretes; 

• una teoria de la comunicació, per tal de plasmar els diferents tipus de situacions 

que poden produir-se, així com l’explicació de les característiques, possibilitats i 

límits dels diferents sistemes d’expressió d’un concepte i les seves unitats; 

• una teoria del llenguatge, amb la qual es pretenen destacar les unitats 

terminològiques que apareixen dins del llenguatge natural, sense perdre mai de 

vista l’activació, en cada cas, del caràcter comunicatiu. 

Cal subratllar que cada situació comunicativa és distinta, davant la varietat temàtica i el 

nivell d’especialització que poden oferir els textos d’especialitat. A causa d’aquesta 

àmplia varietat possible, la propietat terminològica sempre apareix en situacions de 

comunicació natural, les quals són potencialment socials, és a dir, en cadascuna d’elles 

hi ha unes pretensions identitàries concretes per part del parlant. Cadascuna d’aquestes 

propietats atorga al terme les qualitats de complexitat, poliedricitat i, sobretot, 

multidimencionalitat. Per aquest motiu, Cabré (2004) llança la pregunta sobre si és 

legítim parlar d’un registre d’especialitat en singular, del discurs especialitat en 

singular, afirmació que recull Wuster en la seva TGT.  
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2.2. Les unitats terminològiques 

Un cop vistos els orígens teòrics de la terminologia, el Principi de poliedricitat  

proposat per Cabré pot explicar-se més detalladament a través dels termes o les unitats 

terminològiques (UT), l’objecte d’estudi principal d’aquesta ciència. L’autora defineix 

les UT com unitats que formen part del llenguatge natural i de la gramàtica que descriu 

cada llengua; com conseqüència, les UT són interdisciplinàries i multidimensionals, és a 

dir, tenen diferents facetes i cadascuna s’emmarca dins d’un pla d’anàlisis concret de la 

cognició i de la comunicació alhora. 

Així, doncs, ateses aquestes descripcions, es pot afirmar que els termes són unitats 

lèxiques, activades d’una manera concreta per les seves condicions pragmàtiques 

d’adequació a un tipus de comunicació concret en cada cas. Són, a més, unitats de forma 

i contingut; en quant a la forma, la realitat és que és constant, si bé el contingut varia 

segons els trets referents a cada tipus de situació comunicativa. En referència a aquest 

aspecte, Cabré afirma que el contingut és simultani a la forma, per tal com la UT és un 

signe lingüístic. Per tant, el contingut d’un terme mai pot ser absolut, sinó que és relatiu 

segons la situació concreta d’ús. Els termes s’usen en la comunicació especialitzada, 

però no d’una manera restringida, tal com diu la TGT, sinó que entren en joc factors de 

tipus lingüístic (semàntics, lèxics i textuals) i pragmàtic (emissor, destinatari, etc.). 

D’aquesta manera, la comunicació especialitzada admet tres nivells d’especialització 

diferents: un text escrit per un especialista a qualsevol lector en general serà considerat 

de nivell baix; un text escrit per un especialista per ser llegit per un estudiant o un 

aprenent serà de nivell mitjà; i un text escrit d’especialista cap a un altre especialista 

serà un text de nivell d’especialització alt. 



13 
 

2.3. Les relacions conceptuals i semàntiques  

En terminologia, d’una banda es parla de relacions conceptuals com aquelles que 

serveixen per referir-se a vincles que s’estableixen entre conceptes dins d’un àmbit 

d’especialitat. Per tant, les relacions conceptuals són imprescindibles per establir 

sistemes que reflecteixin l’estructuració del coneixement especialitzat. D’altra banda, 

segons Evans (1988), les relacions semàntiques són aquelles que connecten conceptes. 

Murphy (2003), per la seva banda, afirma que les relacions semàntiques són aquelles 

que poden definir-se a través de paradigmes semàntics, aquells que es troben en el 

lexicó mental. 

Atesa aquesta diversitat d’estudis, és possible establir una oposició entre les relacions 

semàntiques i les conceptuals. Jackendoff posa especial atenció als estudis que tenen 

com a objecte d’estudi el component semàntic del llenguatge. Aquest investigador 

arriba a la conclusió que “semantic structure and conceptual structure denote the same 

level of representation” (Jackendoff, 1983: 95). Més endavant, les anomena únicament 

“conceptual structures”. Aquest nivell únic anomenat estructures conceptuals és, segons 

ell, “the level of mental representation onto which and from which all peripheral 

information is mapped” (Jackendoff, 1983: 19). Així, segons aquest autor, les 

estructures conceptuals són l’eix central en els seus models d’estudi de la lingüística i la 

sintaxi. En definitiva, segons Jackendoff, quan hom es refereix a la representació formal 

de les relacions lingüístiques ho fa a través de les relacions semàntiques, mentre que les 

relacions conceptuals són aquelles  que fan referència a l’àmbit de representació mental. 

Una de les idees principals que s’expressa a la TCT és que els conceptes que formen 

part d’un mateix àmbit especialitzat mantenen entre si relacions diverses, i, en 

terminologia, els conceptes d’una mateixa disciplina especialitzada mantenen una 
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relació entre si, construint, en cada cas, el seu propi camp conceptual. Per aquest motiu, 

un terme adquireix un valor o un altre segons el lloc que ocupa en la corresponent 

estructuració conceptual. Així, els conceptes de cada camp especialitzat es vinculen per 

les relacions conceptuals, que Otman defineix de la manera següent: “une relation 

permet d’établir un lien notionnel entre plusieurs concepts. Dans un modèle relationnel, 

tout concept est défini par l’ensemble des relations qu’il entretient avec ses concepts 

voisins.” (Otman, 1996:55). Segons aquest autor, les relacions es cataloguen de tal 

manera que en cada cas s’especifiqui el tipus de relació; una especificació dels tipus 

d’objectes que la relació en qüestió admeti; l’atribució de determinades propietats a 

aquests objectes; i, sovint, determinades condicions de validesa. Segons aquest autor, en 

una relació conceptual s’especifica el tipus de relació, el que ell anomena nom o 

identificador. Per tant, una relació d’aquest tipus és aquella que s’obté del lligam 

conceptual que s’estableix entre diferents nocions. Així, és molt important el context en 

cada cas, ja que en un model relacional, un concepte es defineix pel conjunt de les 

relacions que manté amb els seus conceptes veïns. 

Per aquest motiu, segons Cabré (2012), la terminologia pot analitzar-se segons tres 

grans plans: el referencial, aquell que fa referència als objectes i la formació de la classe 

d’objectes; el cognitiu, en el qual s’inclou la formació de conceptes i la seva 

corresponent ubicació en la ment; i el lingüístic, que engloba la realització de cada 

concepte en una o més unitats terminològiques del llenguatge natural, les quals poden 

ampliar-se a altres unitats de creació artificial.  

Otman (1996) presenta un model de representació semàntica de relacions conceptuals 

basat en vincles semàntics originats de la Intel·ligència Artificial. En aquest model, una 

relació permet establir una unió conceptual entre conceptes, que el mateix Otman 

representa formalment com: 
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R (A,B) 

on R representa el nom de la relació i A i B els dos conceptes relacionats.  

Així, la fórmula d’Otman recull la idea que “una relació estableix un enllaç binari entre 

dos conceptes” (Otman, 1996:55), ja que cada relació:  

• té un contingut semàntic en ella mateixa (transmet una informació concreta); 

•  presenta restriccions; 

•  i permet configurar una predicació específica entre els conceptes que relaciona. 

Tanmateix, altres autors, com per exemple Feliu (2004)1, revisen el que diu Otman 

sobre cada relació i afirmen que les relacions conceptuals són més que simples lligams 

de conceptes d’un determinat àmbit ja que tant en una banda de l’enllaç o bé en les dues 

podria haver-hi més d’un concepte. És per això que Feliu proposa una fórmula 

modificada del tipus:   

a R b, n 

on la variable n s’inclou per tal de subratllar que les relacions no sempre han de ser 

binàries. 

Atenent a les propostes vistes sobre relacions conceptuals, queda plasmat el fet que són 

essencials per al reconeixement del món que ens envolta. Són el tipus de relacions que 

                                                        

1 Tot i que Otman, i posteriorment altres investigadors com Feliu, les denominen  relacions conceptuals, 

també es pot dir que són semàntiques, si bé en aquella època encara no es tenia gaire clara la diferència i 

hi havia vacil·lacions denominatives importants. 
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fan referència als vincles que s’usen per connectar els conceptes entre si, és a dir, en 

cada cas constitueixen una representació d’una classe de coses. Segons Cabré (1999: 

48), “les unitats terminològiques i les relacions conceptuals que s’estableixen entre 

aquestes unitats són, sens dubte, dos elements essencials de l’estructura cognitiva dels 

textos. Cada unitat terminològica forma part d’un nus cognitiu d’un àmbit especialitzat i 

aquests nusos es troben vinculats gràcies a les relacions conceptuals”. El nombre i la 

tipologia de relacions conceptuals que s’ha utilitzat en els treballs terminològics durant 

el pas dels anys, provinent de l’aproximació terminològica tradicional, no són suficients 

per poder donar compte dels lligams reals que es manifesten entre els termes en un text 

especialitzat. El conjunt d’aquests nusos connectats per relacions específiques (causa-

efecte, tot-part, contigüitat, anterioritat-posterioritat, etc.) consisteix en la representació 

conceptual d’aquesta especialitat, raó per la qual s’evidencia que amb la terminologia 

representem la realitat especialitzada. Així, doncs, podem afirmar que les unitats 

terminològiques també serveixen per transmetre coneixement i, per tant, són uns 

mecanismes importants de comunicació. A més, els conceptes no poden existir com 

unitats de pensament aïllades que formen un sistema propi, sinó que són elements que 

s’integren en el lèxic de les persones a mesura que realitzen processos d’aprenentatge 

científic. Així, Cabré (1999) afirma que una unitat lèxica només té caràcter terminològic 

en el context d’una matèria d’especialitat, però aquest fet no té per què pressuposar que 

les unitats terminològiques hagin de pertànyer necessàriament a un àmbit d’especialitat. 
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3. Estat de la qüestió  

La detecció automàtica de relacions és una àrea que té molta incidència en les 

aplicacions referents al Processament del Llenguatge Natural (PLN), en anglès Natural 

Language Processing (NLP). Els treballs existents sobre la detecció automàtica o 

semiautomàtica de relacions entre termes utilitzen principalment dues estratègies: les 

que són purament lingüístiques, en les quals es duu a terme una descripció de patrons 

que expressen relacions concretes, segons les estructures lingüístiques; i les 

estadístiques, que fan servir principalment l’aprenentatge automàtic (machine learning). 

En aquest capítol, ens centrem en la primera, ja que és la que utilitzem en aquesta 

recerca, tot i que oferim una panoràmica dels dos tipus, encara que no és la nostra 

intenció oferir una descripció exhaustiva dels treballs realitzats, sinó únicament alguns 

dels més representatius.  

 

3.1 Estratègies lingüístiques basades en patrons 

Un treball realitzat sobre l’estudi de patrons que evidencien l’existència de relacions 

conceptuals en textos és la tesi doctoral de Feliu (2004). L’objectiu de l’autora és 

establir les bases per desenvolupar un sistema de detecció semiautomàtica de relacions 

conceptuals a partir de textos especialitzats. Ho fa detectant marcadors lingüístics 

verbals per després extreure fragments de textos que continguin unitats de coneixement 

especialitzat, lligades mitjançant termes i relacions conceptuals.  

Feliu segueix diferents etapes per arribar al prototipus de detecció. En primer lloc, 

pretén validar empíricament una llista de relacions conceptuals creada en un treball 

previ (Feliu, 2000): semblança, inclusió, seqüencialitat, causalitat, instrumental, 

meronímia  i d’associació. La llista s’obté un cop etiquetades de manera manual els 
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tipus d’informació existents en un corpus especialitzat de l’àmbit mèdic (concretament 

textos sobre les cardiopaties). En segon lloc, aquesta llista de relacions s’aplica, amb 

tots els patrons lingüístics explícits que vehiculen cada relació conceptual, sobre el 

corpus específic ja mencionat. D’aquesta manera, obté un total de 55 unitats verbals 

útils per a vehicular relacions conceptuals.  

Feliu estableix estratègies sintacticosemàntiques útils per identificar amb el màxim de 

precisió els marcadors que expressen cada tipus de relació. Per tant, no només s’estudia 

el patró sintàctic evidenciat en la relació, sinó que també se subratlla el factor del 

context, és a dir, l’estratègia semàntica que permet determinar amb fiabilitat si un 

marcador expressa un tipus de relació concret o un altre. L’estratègia semàntica s’aplica 

amb l’ajuda d’una ontologia de l’àmbit mèdic, per així classificar i estructurar el lèxic 

especialitzat extret del corpus. Feliu justifica que l’aplicació d’estratègies tant 

sintàctiques com semàntiques es duu a terme per obtenir fragments textuals 

especialitzats que continguin, com a mínim, dos unitats terminològiques lligades entre sí 

mitjançant un tipus de relació conceptual. 

 

3.2 Estratègies basades en aprenentatge automàtic 

La majoria dels treballs sobre la detecció i classificació automàtica de les relacions 

semàntiques entre paraules es basen en l’estudi de Hearst (1992), que va obrir una 

important línia de recerca que ha estat seguida per una gran quantitat d’autors. Hearst 

destacava la presència de relacions lexicosintàctiques entre dues paraules, com per 

exemple la meronímia (Berland i Charniak, 1999), la causa (Girju, 2003) i l’antonímia 

(Lin et al., 2003). Hearst crea, de manera manual, un conjunt de patrons lexicosintàctics 

amb la intenció d’identificar parelles de paraules que exemplifiquin un relació 
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d’hiperonímia: un nom X és un hipònim d’un nom Y, sempre i quan X sigui un subtipus 

de Y. Així, per exemple, Shakespeare és un hipònim d’autor, i autor és un hiperònim de 

Shakespeare (Snow et al., 2004). 

L’estudi de Berland i Charniak (1999) s’aproxima bastant al que va fer Hearst. També 

està enfocat a la identificació d’una relació semàntica en concret, en aquest cas la 

meronímia. El que pretenen, per tant, és identificar patrons lèxics que evidenciïn 

relacions part-tot: X es merònim de Y si X forma part de Y. Així, per exemple, dit és 

merònim de peu. Aquest tipus de relacions es poden extreure un cop identificades un 

conjunt de frases que continguin les dues paraules objecte d’estudi situades a poca 

distància dins del text. Després de l’obtenció de la llista de frases, creen una llista de 

patrons que posteriorment diversos subjectes competents en l’àmbit es dediquen a 

validar o descartar, és a dir, la tasca es duu a terme de manera semiautomàtica. Per 

realitzar un estudi d’aquest tipus cal subratllar el fet que es necessita l’input rebut 

d’algun corpus; en aquest cas l’estudi es va dotar de 100 milions de paraules obtingudes 

del North American News Corpus (NANC) mitjançant un algoritme. D’aquesta manera, 

el programa presentat per aquests dos investigadors funciona mitjançant un mètode 

estadístic que consta de tres fases: identificació i anotació de patrons, filtratge de 

paraules acabades morfològicament d’unes maneres determinades i ordenació de les 

parelles de paraules segons el Valor-F, una de les formes d’avaluar més prototípiques en 

l’àmbit del PNL.  

Riloff i Jones (1999) també treballen amb patrons, però utilitzen tècniques de 

bootstrapping, una tipus de tècnica iterativa de remostreig de dades que permet aportar 

proves de significació estadística, efectiva, en aquest cas, per extreure informació de 

corpus. En el seu estudi parlen de la necessitat que tenen els sistemes d’extracció 
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d’informació de tenir dos diccionaris: un que estigui constituït pel lèxic semàntic i un 

altre pel conjunt de patrons d’extracció. La justificació dels dos investigadors a l’hora 

de crear algoritmes de bootstrapping és que el lèxic normalment s’ha de classificar a 

mà, bàsicament perquè que els recursos normalment es creen amb propòsits generals 

(Riloff, 1996). Un exemple d'aquests recursos amb propòsits generals és el WordNet 

(Miller, 1990), una base de dades útil per a diferents llengües. Hi apareix el lèxic 

agrupat en diferents relacions (com per exemple la sinonímia), amb definicions breus i 

generals, i aquestes relacions semàntiques entre paraules hi són emmagatzemades. El 

propòsit d'un recurs com aquest no només és actuar de diccionari i tesaurus al mateix 

temps, sinó també ser un material en el qual s'apliquin tècniques d'anàlisi automàtica del 

text. 

Snow, Jurafsky i Ng (2004) es basen sobretot en la informació de dependències per a la 

detecció automàtica de relacions; concretament creen un classificador automàtic de 

relacions d’hiperonímia i hiponímia obtingudes de grans quantitats de textos. A través 

de relacions de dependències originades de l’extracció d’arbres etiquetats 

sintàcticament, proposen una formalització i generalització de totes aquestes relacions, 

per tal d’identificar diferents tipus de patrons lexicosintàctics. La primera tasca que 

duen a terme és adquirir un conjunt de textos d’entrenament, tots ells anotats amb 

parelles de paraules catalogades com homònimes. A partir d’aquí, creen un algoritme 

supervisat, encarregat d’adquirir el comportament de diferents relacions de dependència 

productives, és a dir, identificar noves parelles d’homonímia a nous conjunts de textos.  

Grishman, Hasegawa i Sekine (2004) proposen un mètode relacionat amb la 

identificació de relacions que es poden extreure de grans corpus, segons l’etiquetador 

automàtic d’entitats de Sekin (2001). És un mètode no supervisat, la idea clau del qual 

és aglomerar parelles d'entitats (clustering), atenent a la similitud de les paraules en 
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context, les quals han de tenir una intervenció de relació entre cadascuna de les seves 

entitats. Harris (1954), en la seva estructura distributiva, formula l’afirmació següent: 

“words that occur in the same context tend to have similar meanings”. Així, en 

l'experiment dut a terme amb textos apareguts en premsa, es demostra que es poden 

proporcionar, de manera automàtica i amb una precisió alta, etiquetes per a cada relació, 

després d’acomplir cinc passos: 

1) Identificació i etiquetatge general d’entitats en un conjunt de textos. 

2) Obtenció de parells de concurrències de les entitats prèviament etiquetades, sempre 

amb el seu context. 

3) Mesura de la similitud dels contextos de cada parella d’entitats. 

4) Agrupament dels parells d’entitats identificades un cop analitzades. 

5) Establiment d’una etiqueta a cada grup format per unes parelles concretes. 

La idea principal subratllada per aquests autors és que no és imprescindible l’ús d’un 

corpus anotat semànticament per tal de donar nom o catalogar les entitats que formen 

relacions. Per tal d’identificar les parelles d’entitats, els tres autors destaquen l’estudi 

del context i afirmen que una concurrència és considerada com a tal si la parella 

marcada apareix dins d’una mateixa frase amb una o més paraules enmig. El fet que 

s’agrupin paraules similars, així com també comunes, permet caracteritzar cada grup 

amb una etiqueta concreta.  

Turney (2006) descriu un mètode per mesurar la similitud relacional, una 

correspondència que existeix entre parelles de paraules i que es cataloga com a anàloga. 

L’exemple que es mostra a l’estudi per explicar aquest tipus de relacions és el següent: 

la parella paleta i pedra són anàlogues de fuster i fusta. El mètode proposat s’anomena 

Latent Relational Analysis (LRA) i és potencialment adequat en àrees com l’extracció 
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d’informació. L’aplicació del Vector Space Model (VSM) serveix per mesurar aquest 

tipus de relació existent, a través del Valor-F, que es calcula segons un conjunt de 

patrons predefinits. Així, el mètode de tipus vectorial funciona cronològicament de la 

següent manera: els patrons s’obtenen automàticament del corpus i a través de l’anàlisi 

de freqüències s’obtenen sinònims que serveixen per analitzar la variació terminològica 

entre les parelles de paraules. 

Un treball on, de nou, es proposa un inventari concret de relacions és el de Hendrickx et 

al. (2009). En total, llisten nou relacions semàntiques útils, segons els investigadors, per 

cobrir interessos generals i diversos: “instrument-agency”, “cause-effect”, “product-

producer”, “content-container”, “entity-destination”, “component-whole”, “member-

collection”, “message-topic” i “entity-origin”. Per exemple, quant a aquesta última 

relació, la parella que usen per mostrar un exemple de relació semàntica és la formada 

per te i ginseng, pel fet que el te en qüestió és l’entitat que s’origina del ginseng. En 

l’estudi se subratlla que cadascuna de les relacions establertes s’estudia per separat, amb 

un conjunt de textos d’entrenament en particular. L’objectiu d’aquest entrenament és 

estudiar el context de cada relació per així poder etiquetar cada membre de la parella; 

subratllen que, a l’hora de processar el llenguatge natural, no s’han de tractar relacions 

entre dues entitats aïllades, sinó sempre en un context determinat. En referència a 

l’anotació de noms o sintagmes nominals, es tenen en compte els nuclis que són noms 

comuns, a diferència d’altres estudis amb uns altres criteris de detecció. Aquesta 

extracció d’informació es fa, en primer lloc, de manera semiautomàtica, passant, 

després, per un interannotator agreement que avalua el grau de consistència en 

l’anotació.   
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Mintz, Bills i Jurafsky (2009), d’una manera similar al que havien fet Snow, Jurafsky i 

Ng (2004), també treballen amb informació de dependències. El seu és un dels mètodes 

supervisats més moderns que existeixen quant a l’extracció de relacions binàries en 

diferents dominis (persones, localitzacions, organitzacions, etc.) originades a través 

d’un corpus d’entrenament etiquetat sintàcticament a mà. En l’experiment realitzat 

apareix el terme distant supervision, un tipus de supervisió que té com a premissa el fet 

que si dues entitats participen en una relació, qualsevol frase amb aquest parell 

d’entitats expressarà el mateix tipus de relació.  

Finalment, mencionem el treball de Necsulescu, Mendes i Bel (2014), en el qual 

s’aborda la classificació de parelles de paraules no etiquetades, tenint en compte les 

relacions lexicosemàntiques. La idea general del projecte en qüestió és classificar i 

catalogar cada parella donat un conjunt de relacions semàntiques catalogat com a R i un 

conjunt amb parelles de paraules anomenat W. Aquestes tres investigadores també usen 

un model supervisat, que aprèn automàticament els trets (features) de cada parella i 

proporciona un classificador automàtic, del qual s’extreuen conjunts de tuples, 

cadascuna d’elles formades per les parelles de paraules i el tipus de relació que 

posteriorment s’inclouen en el conjunt de R.  

 

3.3 Altres treballs relacionats 

Atesa la gran quantitat d’estudis realitzats sobre les estratègies útils per a detectar 

automàticament les relacions existents entre les paraules, els especialistes, per tal de 

discutir quines eines són més efectives i quines menys, participen, cada dos o tres anys, 

en unes competicions de lingüística computacional. L’organització internacional que 
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organitza l’avaluació d’aquests sistemes s’anomena SemEval (Semantic Evaluation) i es 

va fer per primer cop l’any 1998 a Sussex. La seva missió és organitzar activitats 

d’avaluació on s’ajuntin especialistes de tot el món per mostrar els punts forts i febles 

de sistemes creats per a diferents llengües i diferents aspectes del llenguatge. Així, per 

exemple, la tasca número 8 del SemEval de l’any 2010 estudiava concretament sistemes 

dedicats al tractament de les relacions semàntiques entre parells de noms, l’aspecte més 

tractat en aquest capítol del treball.  

Un treball realitzat sobre terminologia en l’àmbit mèdic que cal mencionar en aquesta 

recerca de màster és OncoTerm (Faber et al., 1999). És una plataforma bilingüe (anglès 

i espanyol) de recursos oncològics que té com a objectiu principal l’extracció 

d’informació dins el subdomini biomèdic de l’oncologia, amb conceptes vinculats a una 

ontologia. Aquest recurs està enfocat a persones amb diferents necessitats, ja siguin 

professionals de la medicina o bé pacients, familiars, traductors, etc. La base de dades 

del projecte conté 1896 conceptes relacionats amb el càncer, tots ells units de manera 

que es reflecteixin les relacions semàntiques que mantenen. En referència a la 

representació del coneixement, la part més important d’OncoTerm és l’expressió de 

l’estructura conceptual: els conceptes terminològics pertinents, les característiques i les 

seves interrelacions.  

Un cop descrits diversos treballs representatius sobre la detecció de relacions en corpus 

textuals, la conclusió és que n’existeixen molt pocs en català i concretament cap que 

estudiï la relació malaltia-símptoma en textos de l’àmbit mèdic. En aquest treball posem 

èmfasi en l’estratègia lingüística, atesa la formació acadèmica personal i la motivació 

per l’estudi l’àmbit de la lingüística.  
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4. Metodologia 

En aquest capítol s'inclou un llista amb tots els passos seguits a l’hora de desenvolupar 

el treball ordenats cronològicament i, més avall, l’explicació més detallada de cada pas. 

Així doncs, els passos seguits són els següents: 

1) Seleccionar un corpus de treball format per textos especialitzats en català de l’àmbit 

de la medicina. 

2) Consultar recursos terminològics d’aquest àmbit per adquirir informació. 

3) Decidir quin grup de malalties s’analitza i seleccionar un grup de termes en català 

que siguin malalties concretes dins d’aquest grup. 

4) Cercar aquests termes en un diccionari especialitzat, extreure'n les definicions de les 

malalties tractades i extreure d’aquestes definicions els fragments que inclouen termes 

referents a símptomes de cadascuna d’elles. 

5) Extreure automàticament contextos oracionals dels termes malalties a partir del 

corpus de treball. 

6) Analitzar manualment quins dels contextos obtinguts contenen termes que siguin 

símptomes de les malalties cercades i extreure aquests contextos. 

7) A partir d’aquesta llista de contextos, analitzar-los per detectar i extreure les marques 

lingüístiques que evidencien l’existència d’una relació entre termes (malaltia-

símptoma). 

8) A partir d’aquestes marques lingüístiques, fer una generalització de patrons 

lingüístics que puguin ajudar a detectar automàticament la relació malaltia-símptoma 

entre dos termes. 

 

A continuació s’explica més detalladament cada pas de la metodologia. 
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1) Per tal de dur a terme la feina descriptiva en un treball d’aquest tipus, la primera tasca 

que s’ha de realitzar és seleccionar un corpus adequat per a l’estudi en qüestió. En 

aquest cas, és necessari un corpus en català format per textos especialitzats de medicina, 

així que considerem que el subcorpus de medicina que es troba dins del Corpus Tècnic 

(CT) de l’Institut Universitari de Lingüística Aplicada (IULA) (Vivaldi, 2009) és adient 

per a aquesta recerca. El CT està format per textos escrits en cinc llengües (alemany, 

anglès, castellà, català i francès) i de diferents àrees d’especialitat (ciències del 

llenguatge, dret, economia, informàtica, medi ambient i medicina). Conté textos de 

diversos gèneres (tesis doctorals, articles científics, manuals universitaris, llibres, etc.) i 

tots els documents han estat validats per professionals de l’àmbit. Aquest corpus està 

anotat morfològicament, la qual cosa és molt beneficiosa a l’hora de fer cerques 

lingüístiques. Aquest recurs es pot consultar en línia mitjançant la interfície BwanaNet.2  

 

2) Un cop seleccionat el corpus de treball, el següent pas és decidir quin grup de 

malalties en concret s’estudia. Per prendre aquesta decisió es consulten tres fonts 

especialitzades: 

• Un espai web ofert per la Biblioteca Nacional de Medicina dels Estats Units, 

anomenat Medline Plus, en el qual apareixen les malalties classificades per 

grups.3  

• El manual de referència dins l’àmbit: Medicina Interna (Farreras-Rozman, 

2012).  

• La font catalana del Diccionari Enciclopèdic de Medicina,4 per tal de validar 

                                                        
2 http://bwananet.iula.upf.edu/ 

3 http://www.nlm.nih.gov/medlineplus/spanish/medlineplus.html 

4 http://www.medic.cat/ 
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l’elecció de les malalties, tenint en compte si apareixien en la font en qüestió.   

 

3) El fet d’haver elegit treballar amb malalties neurodegeneratives és perquè són un 

tipus de patologies en les quals el problema principal se situa en el moment de la seva 

detecció, ja que, en la major part dels casos, quan s'identifiquen, els malalts ja han 

perdut més de la meitat de les neurones. En els últims anys, a Catalunya, s’ha evidenciat 

que aquestes malalties són d’un interès social elevat, com demostra, per exemple, la 

Marató de TV3 de l’any 2013, dedicada precisament a les malalties neurodegeneratives. 

Per tant, diagnosticar aquestes demències de la manera més anticipada possible és 

imprescindible avui en dia i, per aquest motiu, considerem que la detecció dels seus 

símptomes és un tema rellevant.  

 

Després de consultar el manual de Farreras-Rozman (2012) i la web del Medline, 

observem que hi ha nou termes que es corresponen amb malalties neurodegeneratives: 

Parkinson, corea de Huntington, Alzheimer, esclerosi lateral amiotròfica, atròfia 

muscular, idiòcia amauròtica de Tay-Sachs, esfingolipidosi, atàxia de Friedreich i  

malaltia de Pick.  Comencem treballant amb aquests nou termes, tot i que, com es veurà 

a l’apartat següent, finalment en seleccionem sis (els sis primers de la llista). La raó és 

que un dels nostres criteris per a la selecció de les malalties és que cadascuna aparegui 

en un mínim de deu contextos al corpus de treball. Els contextos obtinguts es presenten 

en el capítol 5.  

 

4) En aquest pas, es duu a terme una primera aproximació cap a aquestes malalties 

concretes amb el Diccionari Enciclopèdic de Medicina. Se seleccionen les definicions 

completes de cadascun d’aquests termes i se n’extreuen només aquells fragments útils 
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per a l’estudi, és a dir, tots aquells que contenen símptomes, els quals són considerats 

termes especialitzats o, com veurem més endavant, col·locacions especialitzades. 

L’exemple següent inclou una de les malalties, la seva definició i els símptomes marcats 

en negreta: 

 

corea de Huntington:  

Procés hereditari, transmès per herència autosòmica dominant, produït per una mutació 

genètica del braç curt del cromosoma 4, caracteritzat per discinèsies coreoatetòtiques de 

la musculatura axial i perifèrica, disàrtria, disfàgia, postures distòniques i per 

trastorns neuropsicològics variables (modificacions de la personalitat, depressió, 

psicosi) que evolucionen vers la demència. L'edat d'inici de la simptomatologia clínica 

oscil·la entre els 20 i els 70 anys, amb una mitjana de 38 anys. Les lesions 

anatomopatològiques són d'atròfia degenerativa del cap del nucli caudat del cos 

estriat,fonamentalment de les cèl·lules que tenen com a neurotransmissors l'àcid g-

aminobutíric (GABA), l'encefalina i la substància P. Hom observa també lesions 

degeneratives al tàlem òptic i al còrtex cerebral. També és anomenada malaltia de 

Huntington.  

 

Partint d’aquesta informació, es crea una taula on s’inclouen les malalties i els seus 

corresponents símptomes trobats dins les definicions. Aquestes dades serviran com a 

suport a l’hora d’extreure contextos reals del corpus. 

 

5) En aquest pas es comença a treballar amb dades reals del corpus. Mitjançant 

BwanaNet, s’extreuen automàticament tots els contextos oracionals per a cadascun dels 

sis termes (malalties). Per realitzar aquesta tasca, dins del subcorpus de l’àmbit 

especialitzat de “Medicina”, se selecciona el tipus de consulta anomenada “concordança 

estàndard”. En aquest tipus de concordança s’introdueix el terme com a lema, per tal de 
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cercar tot el conjunt de formes flexionades d’un mot. També s’estableixen uns filtres 

determinats per trobar únicament contextos oracionals dins els textos, ja que partim de 

l’idea que els contextos més representatius dels termes per observar el seu ús real són 

fragments del discurs que es corresponen amb oracions senceres (Cabré, 1999). Així 

doncs, marquem l’opció “Resta del text”, per excloure contextos com llistes, títols o 

taules. En la Figura 2 es mostra una captura de pantalla del tipus de cerca realitzada.  

 

 

Figura 2. Captura de pantalla del tipus de cerca realitzada 

 

6) El següent pas és analitzar els contextos obtinguts de manera automàtica, aplicant-

los-hi la feina manual; és a dir, s’eliminen tots aquells contextos que no contenen termes 

referents a símptomes. Per detectar els símptomes associats a cada malaltia, en primer 

lloc consultem la taula realitzada en el punt 4, és a dir, els símptomes que s’inclouen en 

les definicions de les malalties al Diccionari Enciclopèdic de Medicina. En segon lloc, 

apliquem el coneixement propi per detectar altres contextos del corpus que també 
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incloguin símptomes no especificats en aquestes definicions mitjançant evidències 

lingüístiques que explicitin que es parla de la malaltia en qüestió.  

 

A continuació mostrem un exemple de context del terme “Parkinson” obtingut del 

corpus amb els símptomes destacats en negreta: 

 

En la malaltia de Parkinson , que cursa amb un dèficit dopamínic a nivell de sistema 

nerviós central , s' han descrit alteracions en el reflexe orbicularis oculi , concretament 

del segon component d ' aquest reflex.  

 

Com es veurà en els resultats inclosos en el capítol 5, en moltes ocasions els símptomes 

detectats en els contextos del corpus no apareixen a les definicions incloses en el 

Diccionari enciclopèdic de medicina. Per exemple, els símptomes detectats en el context 

anterior no apareixen a la definició, i en canvi sí que n’apareixen d’altres, com es pot 

veure a continuació: 

 

malaltia de Parkinson:  

També dita paràlisi agitant, és una abiotròfia selectiva dels nuclis de la base, especialment 

el cos estriat i la substància negra. Es caracteritza per un tremolor especial (que pot cedir 

amb els moviments voluntaris), moviments de dits (com de comptar diners o fer 

píndoles), rigidesa muscular, que causa amímia i una marxa amb el cos, les cames i els 

braços en lleugera flexió. És de curs progressiu però respon als medicaments 

dopaminèrgics. També és anomenada parkinsonisme idiopàtic o primari.  

Aquest fet indica que els textos especialitzats són una font molt valuosa per a la 

recuperació de símptomes de malalties no inclosos a recursos terminogràfics.  
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7) Un cop obtinguts els contextos considerats ja com a definitius, s’analitzen per tal de 

detectar-hi totes les marques lingüístiques que evidencien que existeix una relació 

causa-efecte entre els termes, en aquest cas concretament del tipus malaltia-símptoma. 

Amb l’objectiu de construir els patrons lingüístics per a la detecció de relacions 

d’aquests tipus, els diferents continguts dins els contextos es marquen de la manera 

següent:  

 

• El terme corresponent a la malaltia: entre coixinets. 

• El terme o termes corresponents als símptomes: subratllats. 

• Les marques lingüístiques explícites: en negreta.  

 

8) A continuació, es fa una generalització dels patrons lingüístics detectats fent servir 

lemes, és a dir, la forma no flexionada (per exemple, si és un nom o article, en masculí i 

singular; si és un verb, en infinitiu).  

 

En els patrons lingüístics s’utilitzen els símbols següents:  

• [S] fa referència al símptoma. 

• [M] fa referència a la malaltia.  

 

Tot seguit mostrem un exemple de patró mitjançant aquest esquema:   

poder presentar [S] el (malaltia de/del/de la) [M]   

La llista completa de patrons apareix al capítol 5. 
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5. Anàlisi i resultats 

En aquest capítol expliquem les anàlisis que s’han realitzat en aquest treball i els 

resultats obtinguts després d’aplicar els passos inclosos a la metodologia explicada en el 

capítol 4. 

Com ja s’ha dit, treballem sobre el grup concret de les malalties neurodegeneratives, 

concretament sis: Parkinson, corea de Huntington, Alzheimer, esclerosi lateral 

amiotròfica, atròfia muscular i idiòcia amauròtica de Tay-Sachs. Hem cercat aquests sis 

termes en el Diccionari enciclopèdic de medicina, hem extret les seves definicions i hem 

detectat manualment els símptomes d’aquestes malalties dins d’aquestes definicions. La 

Taula 1 inclou aquestes sis malalties en la primera columna i les seves definicions 

corresponents a la segona, amb els símptomes subratllats. S’han eliminat fragments de 

la definició que no contenien símptomes (marcats amb [...]) i que, per tant, no eren 

pertinents per a aquesta recerca. 

 

MALALTIES SÍMPTOMES 
Parkinson Es caracteritza per un tremolor especial [...], moviments de 

dits [...], rigidesa muscular, que causa amímia i una marxa 
amb el cos, les cames i els braços en lleugera flexió. 

(corea de)  
Huntington 

Procés hereditari, [...], produït per una mutació genètica del 
braç curt del cromosoma 4, caracteritzat per discinèsies 

coreoatetòtiques de la musculatura axial i perifèrica, disàrtria, 
disfàgia, postures distòniques i per trastorns neuropsicològics 
variables (modificacions de la personalitat, depressió, psicosi) 

que evolucionen vers la demència.  
Alzheimer Demència progressiva caracteritzada histològicament per 

acumulació intraneutronal d'un material filamentós que forma 
espirals o llaços i per la presència de grumolls de dendrites i 

axons a l'escorça cerebral. 
esclerosi lateral 

amiotròfica 
 Malaltia de les neurones motores, que produeix ensems una 

síndrome piramidal i paràlisis perifèriques; coexisteixen, 
doncs, paràlisi espàstica dels membres inferiors, atròfia 

muscular progressiva [...] 
atròfia muscular Malaltia neuromuscular [...], caracteritzada per la degeneració 

de les anorèxianeurones de les banyes anteriors de la medul·la 
espinal. Hom en distingeix es manifesta [...], en forma 
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d'hipotonia muscular greu, generalitzada i de predomini 
proximal o com una síndrome de l'infant pengim-penjam, 
areflèxia, plor i succió molt dèbils, afectació dels músculs 

respiratoris, responsable d'insuficiència respiratòria i 
d'infeccions pulmonars iteratives, que condueixen a la mort en 
el transcurs dels primers anys de la vida; s'associa sovint amb 
deformitats articulars congènites [...] i a afectació del nervi 

facial.  
(idiòcia amauròtica de) 

 Tay-Sachs 
Encefalopatia lipoïdòsica infantil, produïda per la infiltració 

cerebral d’un excés d’esfingosima i pel gangliòsid. Es 
manifesta sobretot per atròfia amauròtica del nervi òptic, 
hipertonia muscular extrapiramidal, insuficiència visual 

progressiva i disfàgia. 
 

Taula 1. Malalties de tipus neurodegeneratives i els seus símptomes subratllats a les definicions del 

Diccionari enciclopèdic de medicina  

 

El següent pas que hem realitzat ha estat extreure automàticament contextos oracionals 

per a cadascun dels lemes d’aquests termes al subcorpus de “Medicina” en català del 

CT, mitjançant BwanaNet i fent servir la “concordança estàndard”. A la taula 

corresponent a l’Annex I apareixen tots els contextos extrets. A la primera columna 

s’inclouen les malalties amb el número de contextos obtinguts entre parèntesis. A la 

segona columna, s’han introduït els diferents contextos; cada context conté el seu 

número d’identificació (p. ex.: 1, 2, 3...), el codi identificador del text d’on s’ha extret el 

context (p. ex.: < m00021>), les marques d’inici i final d’oració (<s> i </s>, 

respectivament) i el terme buscat entre coixinets (p. ex. ## Parkinson ##).5 

A continuació hem analitzat manualment aquests contextos obtinguts de manera 

automàtica per seleccionar només aquells que inclouen símptomes de les malalties 

seleccionades. El resultat d’aquest pas es recull a l’Annex II. A la primera columna 

s’inclou cadascuna de les malalties i a la segona els seus respectius contextos amb els 

                                                        
5 Els contextos obtinguts contenen espais innecessaris després de parèntesis i apòstrofs,  i a més algunes 

contraccions de preposició més article (p. ex. del) apareixen desplegades (p. ex. de l). Aquestes qüestions 

de format provenen de l’anàlisi automàtica dels textos del CT i, per aquest motiu, no les hem modificat. 
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símptomes destacats en negreta.  

A la Taula 2 s’aporten dades quantitatives en relació amb el número total de contextos 

obtinguts per a cada malaltia i el número de contextos que contenen símptomes 

d’aquestes.6 Les columnes s’estudien en vertical, tret de la última, que s’ha d’analitzar 

en horitzontal. A primera vista, destaca la gran quantitat de contextos on apareix el 

terme Alzheimer (52,75% sobre el total). En segon lloc, tot i que amb un percentatge 

molt més baix (18,31%), trobem el Parkinson com la segona malaltia amb més 

contextos. Tot i que sorprèn la diferència d’aparició entre els dos termes, és molt 

coherent que les dues malalties siguin les que més apareixen. És a dir, es reflecteix la 

situació actual de les malalties neurodegeneratives a la societat: l’Alzheimer i el 

Parkinson són les més investigades.  

Entrant ja més en detall, concretament a l’anàlisi de la part més ombrejada, s’aprecia 

que s’han eliminat una gran quantitat de contextos. Si bé ja s’esperava que els 

percentatges baixessin, ja que no tots els contextos referents a les malalties parlen de 

símptomes, sorprèn que s’hagin hagut d’eliminar tants contextos. Tanmateix, l’estudi 

d’una sola relació ha permès estudiar 23 contextos, els quals ens han proporcionat una 

llista prou representativa de patrons finals (veure Taula 6) per a una recerca de màster. 

Dels 23 contextos finals treballats, 20 són contextos de l’Alzheimer i del Parkinson, un 

fet bastant evident si es tenen en compte les quantitats inicials. La llista de contextos 

totals es pot observar a l’Annex I, molts dels quals s’han hagut de descartar per a 

l’anàlisi, per exemple, perquè mostraven relacions de causa i no de símptoma. A la 

                                                        
6 Les malalties atàxia de Friedreich, malaltia de Pick i esfingolipidosi obtenen 8, 2 i 3 contextos totals 

respectivament. Com ja hem dit, un dels criteris per la selecció de malalties amb les quals treballem en 

aquesta recerca és que obtinguin un mínim de 10 contextos al nostre corpus. És per aquest motiu que 

aquestes malalties no han estat analitzades.  
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darrera columna es pot percebre el percentatge concret d’extracció per a cada cas, és a 

dir, el tant per cent respecte del total de contextos trobats inicialment per a cada 

malaltia.   

MALALTIA CONTEXTOS 
TOTALS 

CONTEXTOS SELECCIONATS AMB 
SÍMPTOMES 

 
Números 
absoluts 

% 
Números 
absoluts 

% 

% de contextos amb 
símptomes respecte del 

número absolut de 
contextos trobats per a 

cada malaltia 

Parkinson 50 18,31% 11 47,82% 22% 

 (corea de)  
Huntington 

33 12,09% 1 4,35% 3,03% 

Alzheimer 144 52,75% 9 39,13% 6,25% 

esclerosi lateral 
amiotròfica 

12 4,4% 1 4,35% 8,3% 

atròfia muscular 10 3,66% 1 4,35% 10% 

(idiòcia amauròtica de) 
 Tay-Sachs 

24 8,79% 0 0% 0% 

TOTAL 273 100% 23 100% - 

Taula 2. Taula quantitativa dels contextos analitzats  
 

Una vegada seleccionats els contextos amb símptomes de les malalties i marcats (veure 

Annex II), hem fet una comparació dels símptomes inclosos a les definicions del 

Diccionari enciclopèdic de medicina i els símptomes detectats als contextos del corpus. 

A la Taula 3, s’observen les diferents malalties a la primera columna, els símptomes 

extrets de les definicions a la segona columna i els símptomes trobats als contextos a la 

tercera columna, llistats per ordre d’aparició tant les definicions com els contextos. Dins 

de cada malaltia, s’ha mantingut només una ocurrència de cada símptoma trobat. 
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MALALTIES SÍMPTOMES DE LES 
DEFINICIONS DEL 

DICCIONARI 

SÍMPTOMES DELS CONTEXTOS 
DEL CORPUS 

Parkinson 

• tremolor especial 
• moviments de dits 
• rigidesa muscular 
• amímia 
• marxa amb el cos, les 

cames i els braços en 
lleugera flexió 

 

• crisis epilèptiques 
• palilàlia 
• paràlisi pseudobulbar 
• demència 
• dèficit dopamínic 
• alteracions en el reflex 

orbicularis oculi 
• augment de l’excitabilitat de les 

neurones de la substància 
reticular bulbar lateral 

• alteració dels sistemes neuronals 
dopaminèrgics 

• insomni 
• ansietat 
• depressió 
• vòmits 
• estrenyiment 
• dèficit de dopamina 
• deficiència del complex 
• increment del dany oxidatiu 
• estrès oxidatiu 

(corea de) 
Huntington 

• discinèsies 
coreoatetòtiques de la 
musculatura axial i 
perifèrica  

• disàrtria 
• disfàgia 
• postures distòniques 
• trastorns 

neuropsicològics  
• modificacions de la 

personalitat 
• depressió 
• psicosi 

• moviments coreics 
• trastorns de tipus afectiu amb 

deteriorament cognitiu 
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Taula 3.  Símptomes extrets de les definicions i símptomes extrets dels contextos 

Alzheimer 

• acumulació 
intraneutronal d'un 
material filamentós 

• presència de grumolls de 
dendrites i axons a 
l'escorça cerebral 

 

• pèrdua progressiva de les 
funcions intel·lectuals 

• placa senil 
• dificultats per a les tasques de la 

vida quotidiana 
• pèrdua progressiva de la memòria 
• pèrdua progressiva de capacitats 

cognitives 
• depleció del sistema colinèrgic 
• neurones caracteritzades per 

presentar una arborització 
dendrítica molt pobre 

• aparició de dipòsits de plaques 
amiloides 

• formació de feixos neurofibrilars 
en el cervell 

• estrès oxidatiu 

esclerosi lateral 
amiotròfica 

• síndrome piramidal 
• paràlisis perifèriques  
• paràlisi espàstica dels 

membres inferiors 
• atròfia muscular 

progressiva 

• estrès oxidatiu 

atròfia muscular 

• degeneració de les 
anorèxianeurones de les 
banyes anteriors de la 
medul·la espinal 

• hipotonia muscular greu  
• síndrome de l'infant 

pengim-penjam 
• areflèxia 
• plor 
• succió 
• afectació dels músculs 

respiratoris  
• insuficiència respiratòria 
• infeccions pulmonars 

iteratives 
• deformitats articulars 

congènites  
• afectació del nervi facial  

• debilitat muscular progressiva 

(idiòcia 
amauròtica de) 

Tay-Sachs 

• excés d’esfingosima 
• atròfia amauròtica del 

nervi òptic 
• hipertonia muscular 

extrapiramidal 
• insuficiència visual 

progressiva  
• disfàgia 

- 
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La primera idea, de cara a l’extracció de contextos productius per a l’estudi, era tractar 

únicament aquells que incloguessin termes per expressar els símptomes, tant 

monolèxics com polilèxics. Tanmateix, tal com es pot observar a la Taula 3, hem 

detectat que aquests símptomes també poden ser expressats als textos especialitzats 

mitjançant fraseologia especialitzada o col·locacions de l’àmbit, en aquest cas el de la 

medicina. Així, subratllem que en 15 dels contextos extrets, és a dir, en gairebé la meitat 

del total (48,4%), els símptomes es reflecteixen mitjançant col·locacions especialitzades 

formades per: 

� un nom deverbal que, en la majoria dels casos, indica algun tipus de 

gradació (ex. augment, deficiència); 

� una preposició com a lligam, principalment de; 

� un terme mèdic monolèxic o polilèxic (ex. dopamina, feixos 

neurofibrilars). 

Tot seguit, ordenats alfabèticament i sense repeticions, llistem les col·locacions 

especialitzades que reflecteixen símptomes al nostre corpus: 

• alteracions en el reflex orbicularis oculi 

• augment de l’excitabilitat de les neurones de la substància reticular bulbar lateral 

• debilitat muscular progressiva 

• deficiència del complex 

• dèficit de dopamina 

• depleció del sistema colinèrgic 

• dificultats per a les tasques de la vida quotidiana 

• formació de feixos neurofibrilars en el cervell 
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• increment del dany oxidatiu 

• pèrdua progressiva de les funcions intel·lectuals  

• trastorns de tipus afectiu amb deteriorament cognitiu 

 

Per tant, les dades ens demostren que, en l’àmbit de la medicina, els noms deverbals, 

aquells que es deriven de verbs a través d’un procés morfològic, apareixen amb 

freqüència a l’hora d’expressar símptomes. Precisament, Bernal i DeCesaris (2006) 

mencionen que tant el català com el castellà disposen d’una gran quantitat de sufixos 

per formar aquest tipus de mots, que conserven el valor de predicat de verbs dels quals 

procedeixen. 

Seguidament, hem fet un contrast entre els símptomes trobats a les definicions i als 

contextos. Per fer-ho, han participat a l’estudi un metge i una farmacèutica de la ciutat 

de Figueres (Alt Empordà) per validar les relacions existents entre els símptomes, i 

determinar, així, si hi ha casos de variació terminològica. Aquest contrast s’ha realitzat a 

partir de l’observació que cap dels símptomes inclosos als contextos del corpus 

coincideix amb els símptomes que apareixen en les definicions.  

Els resultats del contrast es mostren a la Taula 4.  A la primera columna es llisten les sis 

malalties, i a la columna següent tots els símptomes extrets de les definicions de 

diccionari. La tercera i la quarta columna contenen els símptomes extrets dels contextos. 

Concretament, a la tercera s’inclouen aquells símptomes que coincideixen en significat 

amb algun símptoma del diccionari, si bé no coincideixen en la forma, a causa de la 

variació terminològica. A la quarta i última columna, es llisten tots aquells símptomes 

nous, és a dir, aquells que no apareixen a la definició del diccionari però sí als textos. 
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MALALTIA 

SÍMPTOMES 
DICCIONARI 

 
 
 

SÍMPTOMES DELS CONTEXTOS 

Parkinson 

VARIANTS 
TERMINOLÒGIQUES 

DELS SÍMPTOMES 
TROBATS ALS 
DICCIONARIS 

ALTRES SÍMPTOMES NO 
INCLOSOS ALS 
DICCIONARIS 

tremolor especial 
 crisis epilèptiques 

palilàlia 

demència 

alteracions en el reflex 
orbicularis oculi 

augment de l’excitabilitat de les 
neurones de la substància 
reticular bulbar lateral 

alteració dels sistemes neuronals 
dopaminèrgics 

insomni 

ansietat 

depressió 

vòmits 

estrenyiment 

dèficit de dopamina 

deficiència del complex 

increment del dany oxidatiu 

estrès oxidatiu 

 
moviments de dits 

 

rigidesa muscular  

amímia 
paràlisi pseudobulbar 

marxa amb el cos, les 
cames i els braços en 
lleugera flexió 
 

 

(corea de) 

Huntington 

discinèsies coreoatetòtiques 
de la musculatura axial i 
perifèrica  

moviments coreics 
 

 

- 

disàrtria 
 

disfàgia 
 

postures distòniques 
 

trastorns neuropsicològics  trastorns de tipus 
afectiu amb 
deteriorament cognitiu 

modificacions de la 
personalitat 

 

depressió 
 

psicosi 
 

Alzheimer 

acumulació intraneutronal 
d'un material filamentós 
 

 
placa senil  
 
aparició de dipòsits de 
plaques amiloides 
 

 

pèrdua progressiva de les funcions 
intel·lectuals 
 
dificultats per a les tasques de la 
vida quotidiana 
 
pèrdua progressiva de la memòria 
 
pèrdua progressiva de capacitats 
cognitives 
 

presència de grumolls de 
dendrites i axons a l'escorça 

neurones 
caracteritzades per 
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cerebral 
 

presentar una 
arborització dendrítica 
molt pobre 

 

depleció del sistema colinèrgic 
 
formació de feixos neurofibrilars 
en el cervell 
 
estrès oxidatiu 

 

esclerosi 

lateral 

amiotròfica 

síndrome piramidal 
 

 

estrès oxidatiu 
paràlisis perifèriques  

 

paràlisi espàstica dels 
membres inferiors 

 

atròfia muscular 
progressiva 

 

atròfia 

muscular 

degeneració de les 
anorèxianeurones de les 
banyes anteriors de la 
medul·la espinal 
 

 

- 

hipotonia muscular greu  
 

debilitat muscular 
progressiva 

síndrome de l'infant 
pengim-penjam 
 

 

areflèxia 
 

 

plor 
 

 

succó 
 

afectació dels músculs 
respiratoris  
 

 

insuficiència respiratòria 
 

 

infeccions pulmonars 
iteratives 
 

 

deformitats articulars 
congènites  
 

 

afectació del nervi facial 
 

(idiòcia 

amauròtica de) 

Tay-Sachs 

excés d’esfingosima 
  

 

- 

atròfia amauròtica del 
nervi òptic 

 

hipertonia muscular 
extrapiramidal 
 

 

insuficiència visual 
progressiva  

 

disfàgia 
 

 

Taula 4.  Classificació dels símptomes dels contextos segons si són variants terminològiques o símptomes 

no inclosos a les definicions del diccionari 
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A partir d’aquesta taula qualitativa, hem dut a terme una anàlisi quantitativa que 

s’inclou a la Taula 5. A la columna de l’esquerra, com és habitual en aquest treball, 

apareixen les sis malalties. A la següent columna, s’inclouen el número de símptomes 

extrets de la definició de cada terme (malaltia), amb el total de tots ells al final. A la 

tercera i quarta columna apareix la informació quantitativa dels símptomes obtinguts 

dels contextos. A la tercera, s’inclou el número de símptomes que es poden associar 

amb algun, és a dir, mateix significat però expressat d’una altra manera (el que 

anomenem variació terminològica). Finalment, a la darrera columna, apareixen 

comptabilitzats els símptomes nous de cada malaltia, aquells que no apareixien recollits 

en la definició del diccionari. 

 

MALALTIA 

Nº 

SÍMPTOMES 

DICCIONARI 

Nº SÍMPTOMES  

DELS CONTEXTOS 

  

VARIANTS 
TERMINOLÒGIQUES 

DELS SÍMPTOMES 
TROBATS ALS 
DICCIONARIS  

ALTRES SÍMPTOMES NO 
INCLOSOS ALS 
DICCIONARIS 

Parkinson 5 
1 16 

(corea de) 

Huntington 
8 

2 0 

Alzheimer 2 
3 7 

esclerosi lateral 

amiotròfica 
4 

0 1 

atròfia muscular 11 
1 0 

(idiòcia amauròtica 

de) Tay-Sachs 
5 

0 0 

TOTAL 35 7 24 

 

Taula 5. Taula quantitativa sobre els símptomes a les definicions i als contextos 
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El fet que no coincideixi cap símptoma ens fa pensar en dues possibles causes. D’una 

banda, una de les causes podria ser la variació terminològica. Corbeil (1988:57) afirma 

que: 

[...] Le résultat le plus apparent et le plus embarrassant de cette variation est l’incertitude 

terminologique, soit que plusieurs dénominations semblent correspondre plus ou moins à 

la même notion (concurrence terminologique), soit que la même dénomination semble 

correspondre à des notions différents, en tout ou en partie (polysémie terminologique). 

És a dir, segons aquest autor, la falta de consens a l’hora d’expressar aspectes concrets 

d’un àmbit especialitzat fa que es produeixi aquesta variació, la qual afecta directament 

els termes.  

Tot seguit analitzem dos casos corresponents a la variació terminològica. En primer 

lloc, en el cas del Parkinson, segons la definició del Diccionari enciclopèdic de 

medicina, l’amímia és la “pèrdua més o menys completa de la facultat d’expressió 

mímica”, és a dir, es caracteritza per una manca d’expressió tant de la cara com del cos, 

mentre que en el cas de la paràlisi pseudobulbar, la limitació en l’expressió és, de 

manera més concreta, facial. Per tant, tot i aquest matís, els dos símptomes es poden 

considerar pràcticament sinònims. Els dos especialistes participants a l’estudi ens han 

corroborat aquesta anàlisi. 

En segon lloc, en la definició de l’Alzheimer present al diccionari trobem el símptoma 

acumulació intraneuronal d’un material filamentós. En els contextos del corpus trobem 

les dues variants terminològiques següents: placa senil i aparició de dipòsits de plaques 

amiloides. En ambdós casos observem que en la definició del diccionari és d’un nivell 

especialitzat més baix, apte per a un públic més general, a diferència del context trobat, 

on els textos van dirigits únicament a estudiants, aprenents o professionals especialitzats 
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en l’àmbit, en aquest cas el de la medicina (per exemple, el terme placa senil). Un cas 

idèntic s’observa en el símptoma presència de grumolls de dendrites i axons a l'escorça 

cerebral (trobat al diccionari) enfront de neurones caracteritzades per presentar una 

arborització dendrítica molt pobre (trobat als textos), un símptoma lleugerament més 

especialitzat que l’anterior. En aquest cas es podria considerar que cada segment és una 

paràfrasi de l’altre. Els especialistes participants a l’estudi ens han confirmat 

l’equivalència semàntica entre aquestes variants. 

D’altra banda, una altra causa podria ser que als textos especialitzats hi hagi termes que 

es refereixin a símptomes que no apareguin reflectits als diccionaris especialitzats, a 

causa dels estudis permanents que es van desenvolupant. La ciència avança molt ràpid i, 

per consegüent, a diferència dels diccionaris que tarden a actualitzar-se, els textos que 

tracten noves recerques i nous descobriments són una destacada font d’innovació. 

Per tant, la principal causa de la diferència entre els símptomes detectats en el diccionari 

i en els textos és que en aquests últims apareixen nous símptomes diferents. De la Taula 

5 és important fixar-se bàsicament en els resultats numèrics de les malalties 

neurodegeneratives que, fins avui en dia, són les més significatives i les més estudiades: 

l’Alzheimer i el Parkinson. Tant en una malaltia com en l’altra s’evidencia una 

diferència important entre la quantitat de símptomes obtinguts del diccionari i els 

obtinguts dels contextos reals, sent aquests últims els que en proporcionen més. Aquest 

fet indica que els textos especialitzats són una font molt valuosa per a la recuperació de 

símptomes de malalties no inclosos a recursos terminogràfics i, per tant, la nostra 

proposta per a la detecció seria molt útil per a l’actualització de diccionaris 

especialitzats.   
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Un cop obtinguts els contextos considerats ja com a definitius, aquests s’analitzen per 

tal de detectar totes les marques lingüístiques que evidencien que existeix una relació 

entre els termes, en aquest cas concretament la del tipus malaltia-símptoma. Amb 

l’objectiu de construir els patrons lingüístics per a la detecció de relacions d’aquests 

tipus, els diferents continguts es marquen de la manera següent dins els contextos:  

• El terme corresponent a la malaltia: entre coixinets. 

• El terme o termes corresponents als símptomes: subratllats. 

• Les marques lingüístiques explícites: en negreta.  

Tot seguit mostrem dos exemples, amb les marques comentades: 

1       < m00021>:      <s>També més excepcionalment poden presentar crisis 

epilèptiques el ##Parkinson ## , la corea de Hungtington i la degeneració 

hepatolenticular .</s> 

 

132     < m00623>:      <s>La malaltia d ' ## Alzheimer ## es caracteritza per l ' aparició 

de dipòsits de plaques amiloides i la formació de feixos neurofibrilars en el cervell 

.</s> 

 

A la segona columna de la taula de l’Annex III apareixen tots els contextos seleccionats 

amb les seves corresponents marques ja explicades. La tercera columna serveix per 

mostrar el resultat obtingut un cop feta la generalització dels patrons lingüístics 

detectats en cada cas, fent servir lemes i els símbols següents:  

• [S] fa referència al símptoma. 

• [M] fa referència a la malaltia.  

• Els parèntesis ( ) indiquen que aquella informació textual pot aparèixer o no, és 

opcional. 
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• L’asterisc (*) indica que en aquella posició ha d’aparèixer informació textual, tot 

i que cap en concret. 

Així, en aquesta columna 3 de la taula de l’Annex III s’inclouen els patrons elaborats 

lligats amb els seu contextos originals respectius com en l’exemple següent: 

132     < m00623>:      <s>La malaltia d ' ## Alzheimer ## es caracteritza per l ' aparició 

de dipòsits de plaques amiloides i la formació de feixos neurofibrilars en el cervell 

.</s> 

� la malaltia de [M] caracteritzar-se pel/per la [S] 

Dels 24 patrons finals, 13 s’extreuen dels contextos que fan referència al Parkinson i 9 

de l’Alzheimer. L’idiòcia amauròtica de Tay-Sachs no aporta cap patró, atès que no 

conté contextos productius per al treball (és a dir, que incloguin símptomes), mentre que 

les altres tres malalties (esclerosi lateral amiotròfica, atròfia muscular i corea de 

Huntington) aporten un patró cadascuna. Tot seguit, a la Taula 6, es mostra la llista final 

de patrons sense repeticions. 

1. poder presentar [S] el (malaltia de/del/de la) [M] 

2. [S]: aparèixer com a símptoma en el (malaltia de/del/de la) [M] 

3. [S] associat a/al/la (malaltia de/del/de la) [M] 

4. [M], que cursar amb un [S] 

5. en [M] descriure [S] 

6. en (la malaltia de/del/de la) [M] interpretar-se (com l’expressió d’un) [S] 

7. malaltia en què existeix [S] com en (la malaltia de/del/de la) [M] 

8. el disseny de (la malaltia de/del/de la) [M] haver de tenir en compte els símptomes com [S] 

9. un dels problemes que presenta (la malaltia de/del/de la) [M] ser [S]  

10. en (el cas de) la malaltia de/del/de la [M] la simptomatologia es produeix quan hi ha [S] 

11.  a * de malalts de [M] detectar [S] 

12. el [S] estar implicat en (nombroses malalties neurodegeneratives humanes com són) el M 

13. [S] associat a/al/la (malaltia de/del/de la) [M] 

14. [M] * caracteritzar-se per (la presència de) [S] 

15. en la malaltia de [M ] haver-hi un [S] 
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16. el [S] ser característic de (la demència tipus) [M] 

17. el pacient (afectat per la malaltia) de [M] presentar [S] 

18. la malaltia de [M] caracteritzar-se pel/per la [S] 

19. el * més característic del/de la [M] és [S] 

20. l’adult amb (la malaltia de/del/de la) [M] presentar [S] 

21. la malaltia de/del/de la [M] caracteritzar-se per [S] 

22. el [S] estar implicat en (nombroses malalties neurodegeneratives humanes com són) el [M] 

23. [S] associat a/al/la (malaltia de/del/de la) [M] 

24. algun pacient patir un [S] denominat [M] 

Taula 6. Llista final de patrons 

En referència als patrons obtinguts, podem veure com apareixen tant verbs generals com 

d’altres que són purament terminològics. Alguns verbs generals són, per exemple, patir, 

caracteritzar o associar, mentre que d’altres posseeixen una carrega semàntica 

concreta, ja que els seus lexemes i significats estan vinculats a un àmbit d’especialitat; 

són els que Lorente (2001) cataloga com a verbs terminològics. Exemples d’aquests 

últims són cursar o descriure. De l’estructura sintàctica dels patrons, destaquem l’ús 

d’algunes relatives, així com l’alta aparició de preposicions, les quals demostren que 

normalment són un complement indispensable per als noms deverbals.   

Podem concloure que aquesta llista és rellevant per evidenciar la importància dels 

patrons que, en aquest cas, expressen la relació entre símptomes (que poden ser termes o 

col·locacions especialitzades) i malalties, que sempre són termes. Encara que el corpus 

resultant en aquest estudi era petit, finalment ha estat prou productiu, atès que els 24 

patrons totals podrien ser útils per detectar altres parells d’entitats que tinguin la 

mateixa relació estudiada.  
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6. Conclusions i línies de recerca futures 

En aquest darrer capítol recollim un breu resum de les idees que es desprenen del treball 

realitzat. D’aquesta forma descrivim quines són les aportacions d’aquesta recerca sobre 

terminologia. A més, indiquem les possibles futures vies de recerca que podrien 

desenvolupar-se a posteriori d’aquest TFM. 

 

6.1 Conclusions 

Tal com s’ha pogut observar en el capítol 1, els dos objectius principals d’aquest TFM 

anaven lligats, ja que el primer és el resultat d’aplicar la metodologia proposada en el 

segon. D’una banda, preteníem crear patrons lingüístics que mostressin la relació 

malaltia-símptoma entre termes a partir de textos especialitzats en català de l'àmbit de la 

medicina. Preteníem que fossin uns patrons prou productius com per detectar de manera 

semiautomàtica o automàtica aquesta relació. D’altra banda, teníem la intenció d’oferir 

una metodologia concreta per a dur a terme aquesta creació de patrons lingüístics de 

manera semiautomàtica. 

Per tant, un cop arribat al final d’aquesta recerca, en respecte al primer objectiu, podem 

afirmar que la recerca ha servit per confirmar que efectivament hi ha patrons lingüístics 

que evidencien una relació concreta en català. D’una forma productiva, hem extret 

semiautomàticament exemples del tipus de relació malaltia-símptoma dins d’un corpus 

textual. Tanmateix, som conscients que no podem oferir resultats sobre el funcionament 

del sistema de detecció purament automàtica de relacions conceptuals, ja que caldria fer 

la seva implementació en una recerca posterior a la realitzada durant el màster. Pel que 

fa al segon objectiu, la metodologia proposada ha estat útil per representar una llista 

final de patrons, que pot ser útil per aplicar a futurs treballs més complexos sobre 
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relacions conceptuals.  

En la descripció lingüística de les unitats que vehiculen el coneixement especialitzat en 

l`àmbit de la medicina, concretament en la relació malaltia-símptoma, l’anàlisi dels 

resultats ha permès detectar que els símptomes apareixen reflectits dins dels textos 

especialitzats no només mitjançant termes monolèxics i polilèxics, sinó també 

mitjançant col·locacions especialitzades el nucli de les quals és un nom deverbal que 

indica, generalment, algun tipus de gradació.  

A més, en aquest TFM s’evidencia que molts dels símptomes de les malalties amb les 

quals vaig treballar no apareixien en les definicions dels recursos terminogràfics de 

l’àmbit de la medicina, però sí als textos especialitzats del corpus utilitzat, a causa dels 

continus estudis que es realitzen en medicina i que serveixen per actualitzar els 

coneixements sobre l’àmbit. 

 

6.2. Línies de recerca futures 

Tot i que en aquest TFM s’estudia únicament la relació malaltia-símptoma, a l’arbre 

conceptual mostrat al capítol 1 poden visualitzar-se diferents relacions que es poden 

estudiar d’una malaltia. Considero que la metodologia concreta proposada per a dur a 

terme l'extracció d’una relació en un corpus textual pot servir per analitzar altres tipus 

de relacions com les causes, les tipologies, etc. És per això que, en cas de tenir la 

possibilitat de seguir en aquesta línia de recerca, proposaria que els objectius principals 

fossin:  

• Comptabilitzar i concloure quins dels patrons són més productius, és a dir, 

aquells que apareixen més vegades i que ajuden a detectar més malalties. 
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D’aquesta manera, un cop identificats, es pretendrien implementar en forma 

d’expressions regulars. Per tal d’avaluar si el conjunt de patrons detectats i les 

expressions regulars proposades permeten detectar la relació malatia-símptoma 

entre termes, seleccionaríem un nou grup de malalties i, dins d’aquest, unes 

malalties en concret. A partir d’aquí, la proposta pensada seria crear un nou 

corpus de prova amb textos nous i seguir els mateixos passos realitzats amb les 

malalties neurodegeneratives, tot duent a terme la mateixa extracció al Corpus 

Tècnic.  

• Fer una descripció lingüística dels elements (termes i relacions) que vehiculen el 

coneixement especialitzat en textos de medicina, concretament en diferents 

grups de malalties.  

• Explorar la possibilitat de combinació de estratègies lingüístiques basades en 

patrons i tècniques de machine learning. 

• Desenvolupar un prototip de sistema que pugui detectar relacions entre termes 

de l’àmbit mèdic per a la creació automàtica o semiautomàtica d’estructures 

conceptuals (concretament, d’arbres de camp) de diferents malalties, mitjançant 

l’explotació de corpus de textos especialitzats i d’estratègies basades en patrons 

lingüístics, i sigui útil per a l’actualització de diccionaris i bases de dades lèxico-

semàntiques.  

• Realitzar experiments amb altres llengües, com per exemple el castellà i 

l’anglès, per comprovar que la metodologia presentada es pot extrapolar a altres 

llengües. 
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Annex I.  Contextos oracionals de les malalties neurodegeneratives extrets del subcorpus 
de medicina del CT.  
 

 
MALALTIA 

 
CONTEXTOS 

 
Parkinson  (50) 

1       < m00021>:      <s>També més excepcionalment poden presentar crisis epilèptiques el ## 
Parkinson ## , la corea de Hungtington i la degeneració hepatolenticular .</s> 
 
2       < m00023>:      <s>Hi trobareu la malaltia d ' Alzheimer ( 331.0 ) , l ' hidrocèfal adquirit 
obstructiu ( 331.4 ) , la síndrome de Reye ( 331.81 ) , la malaltia de ## Parkinson ## primària ( 
332.0 ) o secundària a fàrmacs ( 332.1 ) , l ' esclerosi lateral amiotròfica ( 335. 20 ) i certs trastorns 
de l sistema autònom perifèric , simpàtic , parasimpàtic o vegetatiu ( 337.0-337.9 ) , entre d ' altres 
.</s> 
 
3       < m00024>:      <s>Un exemple de l primer és la dificultat per articular la paraula de ls malalts 
de malaltia de ## Parkinson ## i un exemple de l segon és un malalt que presenta un tipus d ' afàsia 
.</s> 
 
4       < m00024>:      <s>Les causes de disàrtria són : <item>Malalties bilaterals de la primera 
neurona motora : Síndrome pseudolobular .</item> <item>Malalties de ls ganglis basals : Malaltia 
de Parkinson .</item> <item>Malalties de l cerebel i les seves connexions en el tronc cerebral : 
Esclerosi múltiple. @ Heredoatàxies .</item> <item>Malalties de la segona neurona motora : 
Paràlisi bulbar progressiva ( ELA ) . Siringomièlia .</item> <item>Miopaties : Miastènies. Distròfia 
muscular .</item> <item>Palilàlia : Apareix com a símptoma en la malaltia de ## Parkinson ## i 
paràlisi pseudobulbar .</item> <item>Mutisme : Apareix en malalties neurològiques com el 
parkinsonisme avançat i algunes lesions cerebrovasculars . També en certes malalties psiquiàtriques 
com psicosi i neurosi .</item> <item>Afonia : En l ' afonia es pot articular , però la fonació està 
alterada . Apareix en les paràlisis bilaterals de l ' adductor de les cordes vocals . En les malalties de 
laringe com laringitis i com una manifestació de la neurosi histèrica .</item></s> 
 
5       < m00071>:      <s>D ' altres malalties importants són la trisomia de l cromosoma 21 i la 
demència associada a la malaltia de ## Parkinson ## .</s> 
 
6       < m00102>:      <s>En la malaltia de ## Parkinson ## , que cursa amb un dèficit dopamínic a 
nivell de sistema nerviós central , s ' han descrit alteracions en el reflexe orbicularis oculi , 
concretament de l segon component d ' aquest reflexe .</s> 
 
7       < m00102>:      <s>En la malaltia de Tourette , es postula que hi ha un augment de la funció 
dopaminèrgica , el que fa pensar que poden existir alteracions de l reflexe orbicularis óculi 
teòricament en sentit oposat a la malaltia de ## Parkinson ## .</s> 
 
8       < m00102>:      <s>Concretament s ' han estudiat les alteracions de l reflexe orbicularis oculi 
en la malaltia de ## Parkinson ## , previament a l ' inici de l treball motiu d ' aquesta tesi i 
posteriorment s ' han prosseguit estudis en la mateixa línia en diferente tipus de distonies .</s> 
 
9       < m00102>:      <s>Una situació similar ha estat descrita en la malaltia de ## Parkinson ## i en 
el blefarospasme i s ' ha interpretat com l ' expressió d ' un augment de l ' excitabilitat de les 
neurones de la substància reticular bulbar lateral .</s> 
 
10      < m00102>:      <s>El reflexe orbicularis oculi és anormal en diverges malalties de ls ganglis 
basals en les que existeix una alteració de ls sistemes neuronals dopaminèrgics com en la malaltia de 
## Parkinson ## i en les distonies de torsió .</s> 
 
11      < m00182>:      <s>Si es fa una enumeració d ' altres causes de demència que poden provocar 
trastorns de memòria com a primer símptoma cal esmenar les alteracions següents : malalties 
cerebrovasculars , malaltia de ## Parkinson ## , hidrocefàlia , malaltia de Pick , corea de Huntington 
, malalties metabòliques i infeccions com la SIDA o la sífilis en fase de neurolues , i depressió , 
entre d ' altres .</s> 
 
12      < m00182>:      <s>Per tant , d ' entrada , s ' han de descartar els models de ratolins BL/C57 - 
d ' altra banda molt usats en models de ## Parkinson ## - perquè els paràmetres indicatius de l 
procés d ' envelliment no es modifiquen de manera semblant a ls humans .</s> 
 
13      < m00182>:      <s>La malaltia de ## Parkinson ## és un trastorn de gran prevalença que 
només a Catalunya afecta unes setze mil persones .</s> 
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14      < m00182>:      <s>Donat que només un 5 % de ls malalts de ## Parkinson ## no responen a 
la teràpia amb L-DOPA , la no reacció davant d ' aquest fàrmac també pot ser significativa a l ' hora 
d ' establir un diagnòstic ad jubantibus .</s> 
 
15      < m00182>:      <s>Per establir un diagnòstic diferencial de la malaltia de ## Parkinson ## és 
important distingir - la d ' altres trastorns que presenten , en algun moment de la seva evolució , 
símptomes parkinsonians .</s> 
 
16      < m00182>:      <s>No es poden oblidar les malalties que presenten algunes característiques 
comunes amb la malaltia de ## Parkinson ## , com els trastorns inclosos en els parkinsonismes plus 
, anomenats així perquè presenten símptomes parkinsonians i d ' altres característiques addicionals 
.</s> 
 
17      < m00182>:      <s>Com que el diagnòstic de la malaltia de ## Parkinson ## és clínic , les 
exploracions complementàries no són imprescindibles , a no ser que es vulguin descartar algunes 
alteracions congènites o adquirides de l sistema nerviós que puguin causar una simptomatologia 
clínica semblant .</s> 
 
18      < m00182>:      <s>Així , les proves de neuroimatge com la Ressonància Magnètica Nuclear ( 
RMN ) , o la Tomografia Axial Computeritzada ( TAC ) , acostumen a donar en malalts de ## 
Parkinson ## , resultats indistingibles de ls obtinguts en pacients sans .</s> 
 
19      < m00182>:      <s>La malaltia de ## Parkinson ## es considera , encara , un desordre de tipus 
multifactorial causat , entre d ' altres elements , per la influència de factors genètics de base i l ' 
acció de desencadenants ambientals com alguns agents infecciosos .</s> 
 
20      < m00182>:      <s>Tot i que els tipus de parkinsonismes que presenten les famílies on s ' han 
trobat aquestes mutacions són casos allunyats de ls que es detecten amb més freqüència en la 
pràctica clínica , sí que existeix una correlació entre la presència de malaltia de ## Parkinson ## en 
familiars de primer grau .</s> 
 
21      < m00182>:      <s>Alguns factors d ' origen infecciós van ser associats a principis de segle 
amb la malaltia , ja que , després d ' una epidèmia d ' encefalitis letàrgica , van augmentar 
sorprenentment els casos de ## Parkinson ## .</s> 
 
22      < m00182>:      <s>De manera similar , la toxina MPTP , amb la qual s ' adulterava l ' heroïna 
a Califòrnia a principis de ls anys setanta i que provocava símptomes parkinsonians entre els seus 
consumidors , obrí les portes a la teoria , no provada , segons la qual la malaltia de ## Parkinson ## 
podria tenir el seu origen en l ' afectació per una neurotoxina ambiental .</s> 
 
23      < m00182>:      <s>El tractament de la malaltia de ## Parkinson ## és bàsicament 
farmacològic .</s> 
 
24      < m00182>:      <s>El disseny de l tractament farmacològic de la malaltia de ## Parkinson ## 
ha de tenir també en compte els símptomes secundaris que presenten els malalts , com l ' insomni , l 
' ansietat , la depressió , els vòmits i l ' estrenyiment , que hauran de ser tractats adequadament .</s> 
 
25      < m00182>:      <s>Un de ls problemes que presenta actualment el tractament de la malaltia 
de ## Parkinson ## és la substitució insuficient de l dèficit de dopamina amb la L- DOPA per tal de 
millorar la simptomatologia de ls afectats .</s> 
 
26      < m00182>:      <s>La cirurgia va recuperar el seu paper en el tractament de la malaltia de ## 
Parkinson ## a finals de ls anys vuitanta en constatar - se la importància de ls efectes secundaris i 
indesitjables de l tractament farmacològic .</s> 
 
27      < m00182>:      <s>D ' altra banda , ja que l ' actuació sobre el nucli subtalàmic comporta 
millores en la bradicinèsia de ls malalts , la distonia i els trastorns de la marxa , la tendència actual 
en neurocirurgia de l ## Parkinson ## consisteix a actuar sobre aquest nucli .</s> 
 
28      < m00182>:      <s>Per tal de comprendre algunes de les aproximacions que s ' estan realitzant 
actualment en el camp de la recerca bàsica de la malaltia de ## Parkinson ## , cal introduir 
prèviament algunes nocions de la fisiopatologia d ' aquesta malaltia de caràcter neurodegeneratiu 
.</s> 
 
29      < m00182>:      <s>En la malaltia de ## Parkinson ## degeneren les neurones 
dopaminèrgiques de la pars compacta de la substantia nigra , a l mesencèfal .</s> 



IV 
 

 
30      < m00182>:      <s>La malaltia de ## Parkinson ## produeix un decrement en el contingut 
dopaminèrgic estriatal que origina una disminució de l ' activitat de la via directa i un increment de 
la via indirecta .</s> 
 
31      < m00182>:      <s>Un de ls models experimentals emprats per a l ' estudi de la malaltia de ## 
Parkinson ## és el de les lesions de la substantia nigra amb 6-hidroxidepamina ( 6-OHDA ) .</s> 
 
32      < m00182>:      <s>El model de la 6-OHDA és un paradigma experimental de parkinsonisme 
vàlid que permet abordar a l laboratori diferents problemes relacionats amb la malaltia de ## 
Parkinson ## , com ara l ' estudi de ls efectes secundaris d ' alguns fàrmacs antiparkinsonians , el 
mecanisme fisiopatològic de les fluctuacions motores o la base de ls efectes d ' algunes 
intervencions quirúrgiques d ' ablació o electroestimulació , o el transplantament de cèl·lules 
productores de dopamina , aplicades com a teràpies efectives .</s> 
 
33      < m00182>:      <s>L ' avenç espectacular que ha tingut lloc en els darrers anys en el camp de 
ls transplantaments ha obert noves perspectives per a la cura de diferents malalties de l sistema 
nerviós , entre elles la malaltia de ## Parkinson ## .</s> 
 
34      < m00182>:      <s>Les més freqüents són produïdes per trastorns tiroïdals , anèmies , 
infeccions víriques , lupus eritematós sistèmic , carcinomes pancreàtics , malaltia de ## Parkinson 
## , arterioesclerosi o causes medicamentoses .</s> 
 
35      < m00182>:      <s>En el cas de la malaltia de ## Parkinson ## , per exemple , la 
simptomatologia es produeix quan hi ha una degeneració molí severa de les neurones 
dopaminèrgiques de la via nigroestriada i es deixen de controlar determinats moviments regulats pe 
ls nuclis de l ' estriat .</s> 
 
36      < m00182>:      <s>Es coneixen molt bé les bases neurobiològiques de la malaltia de ## 
Parkinson ## , se sap que hi ha una població de neurones que degeneren i s ' han desenvolupat 
indicadors bioquímics molt clars .</s> 
 
37      < m00182>:      <s>Per posar un exemple , si s ' injecta xxx , isòtop fluorat de l ' aminoàcid 
precursor de la dopamina , marcat radioactivament , es podrà veure que en pacients control s ' estriat 
, cosa que no es produeix en malalts de ## Parkinson ## , ja que les neurones que haurien de 
sintetitzar la dopamina a partir de la Fluorodopa han sofert un procés de degeneració .</s> 
 
38      < m00416>:      <s>A més a més , en el cas de l ' espècie humana , es coneixen malalties 
genètiques degeneratives i neurodegeneratives que acceleren el procés d ' envelliment , com 
determinades cardiomiopaties , que afecten el múscul cardíac , i les malalties de ## Parkinson ## , 
Huntington i Alzheimer , que afecten el sistema nerviós .</s> 
 
39      < m00456>:      <s>Malalties com el ## parkinson ## , l ' alzheimer , l ' hemofília , la 
síndrome de Down , multitud de patologies cardíaques , etc. podrien beneficiar - se directament de ls 
avenços en el coneixement de l genoma , però també altres malalties adquirides com ara el càncer , 
les malalties infeccioses , etc. , podran ser aborda des amb renovades esperances des de l punt de 
vista sociosanitari .</s> 
 
40      < m00513>:      <s>Inhibidors de la síntesi de l mRNA de TNFa , com ara els inhibidors de 
PDEs podrien ser útils en el tractament de la inflamació en el cervell i ésser així beneficiosos en el 
tractament de lesions de l sistema nerviós central com l ' esclerosi múltiple , la isquèmia , l ' 
Alzheimer , la malaltia de Creutzfeldt-Jacob i el ## Parkinson ## entre d ' altres , junt amb d ' altres 
propietats antiinflamatòries que presenten els inhibidors de PDEs .</s> 
 
41      < m00554>:      <s>Entre les aplicacions potencials de la teràpia gènica de malalties de l teixit 
nerviós hi hauria la malaltia de ## Parkinson ## , causada per degeneració de les neurones 
dopaminèrgiques ; la malaltia d ' Alzheimer , neurodegeneració per pèrdua progressiva de neurones 
colinèrgiques , o la malaltia de Lesch-Nyhan , deficiència en l ' enzim hipoxantina-guanina 
fosforibosil transferasa HPRT de la via salvatge de síntesi de purines , entre altres .</s> 
 
42      < m00554>:      <s>Les principals estratègies apuntades per a la malaltia de ## Parkinson ## 
es basen en la transferència in situ de fibroblasts transduïts amb retrovirus que contenen la tirosina 
hidroxilasa i que són productors de precursors de dopamina .</s> 
 
43      < m00554>:      <s>També la generació in situ de factors de creixement neuronal podria ésser 
d ' utilitat per a les malalties de ## Parkinson ## i Alzheimer .</s> 
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44      < m00566>:      <s>El paper de les mutacions a l mtDNA en multes malalties 
neurodegeneratives com ara l ' esclerosi múltiple , les malalties de ## Parkinson ## i Alzheimer , i la 
miositis amb cossos d ' inclusió , és actualment objectiu de diversos grups de recerca .</s> 
 
45      < m00568>:      <s>Diversos treballs apunten a una implicació mitocondrial també en 
malalties com el ## Parkinson ## i l ' Alzheimer .</s> 
 
46      < m00568>:      <s>A la substància nigra de malalts de ## Parkinson ## es va detectar 
deficiència de l complex I i un increment de l dany oxidatiu .</s> 
 
47      < m00623>:      <s>Cada vegada pren més cos la hipòtesi de que els fenòmens d ' apoptosi són 
els principals responsables de la mort neuronal en les malalties neurodegeneratives ( SD , Alzheimer 
, ## Parkinson ## , Huntington , etc. ) i els processos d ' envelliment .</s> 
 
48      < m00623>:      <s>L ' estrès oxidatiu ha estat implicat en nombroses malalties 
neurodegeneratives humanes com són la SD , les malalties d ' Alzheimer , ## Parkinson ## i 
Huntington , l ' esclerosi lateral amiotròfica ( a ls ) , distròfies musculars , arteriosclerosi i els 
processos d ' envelliment en general .</s> 
 
49      < m00623>:      <s>L ' estrès oxidatiu apareix sovint associat a malalties neurodegeneratives , 
com ara l ' Alzheimer , el ## Parkinson ## , l ' esclerosi amiotròfica lateral ( a ls ) i també a la SD 
.</s> 
 
50      < m00646>:      <s>Els proponents de la terapèutica gènica creuen que entre les malalties que 
podrien tractar - se amb aquest procediment hi ha la distròfia muscular , la fibrosi cística , la malaltia 
de ## Parkinson ## , la hipercolesterolèmia i la diabetis .</s> 

 Huntington (33) 1       < m00182>:      <s>Si es fa una enumeració d ' altres causes de demència que poden provocar 
trastorns de memòria com a primer símptoma cal esmenar les alteracions següents : malalties 
cerebrovasculars , malaltia de Parkinson , hidrocefàlia , malaltia de Pick , corea de ## Huntington ## 
, malalties metabòliques i infeccions com la SIDA o la sífilis en fase de neurolues , i depressió , 
entre d ' altres .</s> 
 
2       < m00182>:      <s>Formen part d ' aquest grup : la paràlisi supranuclear progressiva que 
també presenta alteracions de la mirada ocular , l ' atròfia multisistèmica que va acompanyada d ' 
una pèrdua important d ' autonomia , la degeneració corticobasal amb alteracions de tipus cortical i 
encara que menys freqüents , també la malaltia per cossos difusos de Lewy , la degeneració 
olivopontocerebel·losa esporàdica i la malaltia de ## Huntington ## juvenil .</s> 
 
3       < m00182>:      <s>D ' aquesta manera , mentre s ' han anat identificant els gens responsables 
d ' algunes malalties neurològiques com la malaltia de ## Huntington ## , les psicosis semblen 
indesxifrables per a la genètica molecular .</s> 
 
4       < m00184>:      <s>COREA DE ## HUNTINGTON ## .</s> 
 
5       < m00242>:      <s>Entre les més conegudes destaquen la malaltia de ## Huntington ## , la 
distròfia miotònica i l ' atàxia de Friedreich .</s> 
 
6       < m00309>:      <s>Les malalties d ' Alzheimer , de ## Huntington ## , diversos tipus d ' 
atàxies , la malaltia de Charcot-Marie-Tooth , la distròfia miotònica , la distròfia muscular Duchenne 
i de Becker , les neurofibromatosis , etc. , són alguns exemples de patogènia neurològica en els 
quals actualment es coneix el defecte molecular que les causa .</s> 
 
7       < m00309>:      <s>Fins ara s ' ha descrit onze malalties neurològiques , causades per l ' 
expansió de triplets repetitius : síndrome de l cromosoma X fràgil , retard mental degut a la fragilitat 
tipus FRAXE , distròfia miotònica de Steiner , atròfia espinobulbar , atàxia cerebel·losa tipus 
dominant SCA1 , Machado Joseph , SCA3 , malaltia de ## Huntington ## , i l ' atròfia dentato-
rubro-pàl·lido-luisiana i atàxia de Friedreich , pe l fet que hi ha malalties clínicament i genèticament 
similars a les anteriors per a les quals encara no es coneix el gen responsable , és d ' esperar que 
aquestes malalties també tinguin mutacions dinàmiques .</s> 
 
8       < m00309>:      <s>La corea de ## Huntington ## és un transtorn neurodegeneratiu 
caracteritzat clínicament per la presència de moviments coreics , transtorns de tipus afectiu amb 
deteriorament cognitiu que s ' inicia normalment cap a la quarta dècada de la vida i que condueix 
cap a la mort en un període variable .</s> 
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9       < m00309>:      <s>El triplet és un CAG i el comportament és similar a l de la malaltia de ## 
Huntington ## amb fenòmens anàlegs d ' anticipació i d ' empremta .</s> 
 
10      < m00309>:      <s>Les altres malalties causades per mutacions dinàmiques pe l triplet CAG 
Com l ' atròfia dentato-rubro-pàl·lido-luisiana ( DRPLA ) i la malaltia de Machado Joseph-SCA3 , 
tenen un comportament molt similar a la corea de ## Huntington ## .</s> 
 
11      < m00318>:      <s>El clonatge posicional de ls gens de les malalties genètiques més freqüents 
, com la fibrosi quística , la corea de ## Huntington ## , la neurofibromatosi tipus 1 i 2 , la 
poliquistosi renal de l ' adult o la distròfia miotònica , ha tingut importantíssimes implicacions 
diagnòstiques i ha obert la porta a una recerca específica sobre les bases moleculars d ' aquestes 
malalties , impensable abans de la identificació d ' aquests gens .</s> 
 
12      < m00318>:      <s>Els estudis de lligament genètic han permès localitzar els gens de la corea 
de ## Huntington ## , la poliquistosi renal de l ' adult , la fibrosi quística , la poliposi colònica 
familiar , el melanoma familiar , les atàxies hereditàries , les neurofibromatosis , i fins a més de 500 
malalties genètiques diferents .</s> 
 
13      < m00318>:      <s>Això és d ' especial importància si tenim en compte que les companyies d ' 
assegurances comencen a demanar dades sobre possibles mutacions de gens com els de l càncer de 
mama , fibrosi quística , corea de ## Huntington ## , malaltia d ' Alzheimer , etc. .</s> 
 
14      < m00348>:      <s>Com a exemples de malalties causades per al·lels dominants podem 
esmentar l ' osteodistròfia hereditària d ' Albright , que provoca anomalies neurològiques i rampes 
musculars ; l ' acondroplàsia , que és una de les causes de nanisme ; i la malaltia de ## Huntington 
## que es manifesta progressivament amb l ' edat , entre els 30 i 50 anys , i provoca demència .</s> 
 
15      < m00416>:      <s>A més a més , en el cas de l ' espècie humana , es coneixen malalties 
genètiques degeneratives i neurodegeneratives que acceleren el procés d ' envelliment , com 
determinades cardiomiopaties , que afecten el múscul cardíac , i les malalties de Parkinson , ## 
Huntington ## i Alzheimer , que afecten el sistema nerviós .</s> 
 
16      < m00476>:      <s>Com a exemples de l ' èxit d ' aquesta estratègia hi ha els gens 
responsables de la fibrosi quística , la neurofibromatosi de tipus 1 i 2 , la malaltia de ## Huntington 
## , l ' atàxia de Friedreich i la distròfia miotònica .</s> 
 
17      < m00501>:      <s>Altres gens causants de malaltia localitzats amb anàlisi de desequilibri de 
lligament són el de la malaltia de ## Huntington ## , el de la malaltia de Wilson o el gen de l ' 
hemocromatosi .</s> 
 
18      < m00512>:      <s>Per a la malaltia de ## Huntington ## , les amplificacions sofertes , en 
aquest cas pe l trinucleòtid CAG ( citosina-adenina-guanina ) , són més modestes .</s> 
 
19      < m00559>:      <s>També s ' han utilitzat per a identificar mutacions especifiques en certs 
desordres heretats , incloent la malaltia de ## Huntington ## , el síndrome de l X fràgil , la distròfia 
miotònica , etc. .</s> 
 
20      < m00568>:      <s>La malaltia de ## Huntington ## ( HD ) és autosòmica dominant amb una 
penetració completa en els adults .</s> 
 
21      < m00583>:      <item><s>La malaltia de ## Huntington ## és una malaltia nerviosa 
degenerativa provocada per un gen dominant localitzat en el cromosoma 4 .</s> 
 
22      < m00583>:      <item><s>La malaltia de ## Huntington ## presenta empremta genòmica 
respecte a l ' edat de la seva aparició , de manera que l ' empremta genòmica masculina fa que la 
malaltia es pugui manifestar al voltant de ls 12-16 anys , i la femenina al voltant de ls 40-50 anys 
.</s> 
 
23      < m00623>:      <s>Cada vegada pren més cos la hipòtesi de que els fenòmens d ' apoptosi són 
els principals responsables de la mort neuronal en les malalties neurodegeneratives ( SD , Alzheimer 
, Parkinson , ## Huntington ## , etc. ) i els processos d ' envelliment .</s> 
 
24      < m00623>:      <s>L ' estrès oxidatiu ha estat implicat en nombroses malalties 
neurodegeneratives humanes com són la SD , les malalties d ' Alzheimer , Parkinson i ## Huntington 
## , l ' esclerosi lateral amiotròfica ( a ls ) , distròfies musculars , arteriosclerosi i els processos d ' 
envelliment en general .</s> 
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25      < m00625>:      <s>en totes les malalties que són per expansions de trinucleòtids , la corea de 
## Huntington ## i tantes altres atàxies , a partir de l ' estudi genètic es pot fer un pronòstic realment 
clar .</s> 
 
26      < m00627>:      <s>se les denomina mutacions dinàmiques i se sap que són la causa de 
malalties com el retard mental lligat a l cromosoma X i la malaltia de ## Huntington ## ;</s> 
 
27      < m00627>:      <s>La possibilitat d ' estudiar alteracions de l genotip que predisposin a 
determinades malalties , o alteracions hereditàries que no es manifesten clínicament fins la vida 
adulta ( com , per exemple , la corea de ## Huntington ## ) , ens ha obert les portes de la medicina 
predictiva , que és molt gratificant ja que a l coneixement de l defecte genètic li segueixen 
possibilitats de prevenció , però que planteja clars dilemes ètics quan la malaltia és incurable .</s> 
 
28      < m00629>:      <s>Se sap que entre els primers pobladors hi havia una parella , ell holandès i 
ella alemanya , que portaven el gen d ' una malaltia dominant molt severa , la corea d ' ## 
Huntington ## , una malaltia cerebral degenerativa que provoca la mort de ls individus a l ' edat 
adulta .</s> 
 
29      < m00629>:      <s>Actualment , entre els afrikaaners es troba la freqüència més alta de l món 
de corea d ' ## Huntington ## , i pràcticament tots els casos són descendents d ' aquesta parella 
inicial .</s> 
 
30      < m00630>:      <s>Aquest tipus de mutacions han estat esmentades en la patogènia de sis 
malalties : síndrome de l cromosoma X fràgil , síndrome de l cromosoma XE fràgil , atròfia 
muscular espinobulbar , distròfia miotònica , malaltia de ## Huntington ## i atàxia 
espinocerebel·losa tipus 1 .</s> 
 
31      < m00632>:      <s>es el de malalties genètiques com la malaltia d ' ## Huntington ## o la 
metahemoglobinèmia , en què un sol gen defectuós provoca la condició patològica .</s> 
 
32      < m00642>:      <s>Fins i tot , es coneix nom i cognom de la persona que va introduir la 
malaltia de ## Huntington ## a Sudáfricà .</s> 
 
33      < m00646>:      <s>Una malaltia que s ' acostuma a presentar com a paradigmàtica entre les 
de manifestació tardana és la corea de ## Huntington ## , que , en general , no es manifesta fins 
després de ls quaranta anys d ' edat .</s> 

Alzheimer (144) 1       < m00023>:      <s>Hi trobareu la malaltia d ' ## Alzheimer ## ( 331.0 ) , l ' hidrocèfal adquirit 
obstructiu ( 331.4 ) , la síndrome de Reye ( 331.81 ) , la malaltia de Parkinson primària ( 332.0 ) o 
secundària a fàrmacs ( 332.1 ) , l ' esclerosi lateral amiotròfica ( 335. 20 ) i certs trastorns de l 
sistema autònom perifèric , simpàtic , parasimpàtic o vegetatiu ( 337.0-337.9 ) , entre d ' altres .</s> 
 
2       < m00071>:      <s>La malaltia més freqüent d ' aquest tipus de demències és la malaltia d ' ## 
Alzheimer ## .</s> 
 
3       < m00071>:      <s>La malaltia d ' ## Alzheimer ## és un tipus de demència .</s> 
 
4       < m00071>:      <s>Des de l punt de vista biològic , en la malaltia d ' ## Alzheimer ## hi ha 
una alteració de certes àrees de l cervell que condiciona una pèrdua progressiva de les funcions 
intel·lectuals .</s> 
 
5       < m00071>:      <s>Aquesta acumulació de substàncies anormals , l ' anomenarem placa senil i 
és característica de la demència tipus ## Alzheimer ## .</s> 
 
6       < m00071>:      <s>En realitat , la demència o malaltia d ' ## Alzheimer ## pot afectar 
qualsevol persona adulta , sigui quin sigui el seu sexe o raça , però de fet afecta sobretot les persones 
d ' edat avançada .</s> 
 
7       < m00071>:      <s>Encara que actualment es coneix aquesta relació directa amb l ' edat , 
tradicionalment la malaltia d ' ## Alzheimer ## era considerada una demència presenil .</s> 
 
8       < m00071>:      <s>Ara sabem que moltes persones que abans eren diagnosticades de manera 
vaga i amb termes poc precisos , com « arteriosclerosi » , « senilitat » i d ' altres patien en realitat la 
malaltia d ' ## Alzheimer ## .</s> 
 
9       < m00071>:      <s>Es considera que actualment la malaltia d ' ## Alzheimer ## és la més 
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freqüent de totes les demències .</s> 
 
10      < m00071>:      <s>En aquest país la malaltia d ' ## Alzheimer ## és la quarta causa que 
provoca la mort entre la població gran , només la precedeixen les malalties de l cor , el càncer i els 
accidents cerebrovasculars ( trombosis , embòlies i hemorràgies cerebrals ) .</s> 
 
11      < m00071>:      <s>Per desgràcia , actualment el diagnostica de la malaltia d ' ## Alzheimer 
## suposa un patiment llarg ( entre cinc i deu anys ) que evoluciona amb un progressiu 
deteriorament de les capacitats físiques i mentals , fins que el malalt arriba a ser totalment dependent 
per a les activitats diàries .</s> 
 
12      < m00071>:      <s>Abans hem comentat les alteracions que s ' observen en el cervell de ls 
malalts d ' ## Alzheimer ## .</s> 
 
13      < m00071>:      <s>Aquesta mala circulació condicionaria deficiències en l ' aportació d ' 
oxigen i glucosa a les cèl·lules cerebrals , cosa que seria responsable de ls canvis degeneratius que s ' 
observen en la malaltia d ' ## Alzheimer ## .</s> 
 
14      < m00071>:      <s>D ' altra banda , una característica pròpia de la malaltia d ' ## Alzheimer 
## és que els pacients no són conscients que estan malalts i no demanen espontàniament ajuda 
professional adequada .</s> 
 
15      < m00071>:      <s>El diagnostica de la malaltia d ' ## Alzheimer ## és complex i moltes 
vegades difícil .</s> 
 
16      < m00071>:      <s>Actualment , no es coneix cap tractament específic per a la malaltia d ' ## 
Alzheimer ## que sigui capaç d ' aconseguir la remissió de ls símptomes o que modifiqui 
substancialment l ' evolució de l procés .</s> 
 
17      < m00071>:      <s>Ja s ' ha dit abans que no existeix cap medicament específic que pugui 
guarir la malaltia d ' ## Alzheimer ## .</s> 
 
18      < m00071>:      <s>El pacient afectat per la malaltia d ' ## Alzheimer ## presentarà 
progressives dificultats per a les tasques de la vida quotidiana .</s> 
 
19      < m00071>:      <s>El lloc on visqui el pacient afectat per la malaltia d ' ## Alzheimer ## ha 
de reunir unes característiques que garanteixin la seva seguretat i que li permetin de moure - s ' hi 
amb el màxim d ' autonomia tant de temps com sigui possible .</s> 
 
20      < m00071>:      <s>A continuació , presentem una sèrie de regles útils per quan s ' adapti i s ' 
organitzi la vivenda que habitarà el malalt d ' ## Alzheimer ## :</s> 
 
21      < m00071>:      <s>L ' organització de l temps per a un malalt d ' ## Alzheimer ## que 
necessiti l ' assistència i les atencions contínues per part d ' altres persones dependrà de les seves 
capacitats i necessitats , així com de les possibilitats d ' ocupació de les persones que hi convisquin 
.</s> 
 
22      < m00071>:      <s>La naturalesa de la malaltia d ' ## Alzheimer ## obliga a individualitzar 
cada cas .</s> 
 
23      < m00071>:      <s>El problema de la comunicació és un de ls més greus i angoixants en la 
convivència amb un malalt d ' ## Alzheimer ## .</s> 
 
24      < m00071>:      <s>El malalt d ' ## Alzheimer ## pot participar en reunions familiars o d ' 
amics propers .</s> 
 
25      < m00071>:      <s>L ' ús de pròtesis auditives suposa una dificultat addicional per a ls malalts 
d ' ## Alzheimer ## , ja que el deteriorament intel·lectual comporta dificultats per a l ' ús de ls 
aparells .</s> 
 
26      < m00071>:      <s>A l ' hora d ' organitzar la manera de presentar ajut a un malalt d ' ## 
Alzheimer ## en les seves activitats i necessitats de la vida diària , en primer lloc s ' haurà de tenir 
present que aquestes necessitats quedin completament cobertes .</s> 
 
27      < m00071>:      <s>El malalt d ' ## Alzheimer ## acostuma a mantenir durant molt temps el 
plaer pe l menjar .</s> 
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28      < m00071>:      <s>Per iniciativa d ' un grup de famílies afectades per la malaltia d ' ## 
Alzheimer ## que sentien una inquietud provocada principalment per la manca d ' informació i de 
recursos per afrontar la seva problemàtica va néixer l ' 1 de maig de 1987 l ' Associació de Familiars 
Alzheimer ( AFA ) .</s> 
 
29      < m00071>:      <s>L ' objectiu primordial de l ' associació és aprendre a conviure amb la 
malaltia i amb el malalt d ' ## Alzheimer ## , vetllant per : <item>L ' assessorament i la informació a 
ls familiars i interessats sobre aspectes legals , econòmics , científica i assistencials .</item> 
<item>La promoció i difusió de la necessitat de realitzar un diagnòstic correcte per poder donar l ' 
assistència adient i evitar els tractaments erronis o inadequats .</item> <item>Mantenir els 
contactes necessaris amb entitats i associacions dedicades a l ' estudi de la malaltia i estimular la 
recerca sobre la incidència , avaluació , etiologia .</item> <item>Representar els interessos de ls 
malalts davant els organismes pública .</item></s> 
 
30      < m00079>:      <s>En cas de malalties com l ' ## Alzheimer ## i d ' altres incapacitats , es pot 
recórrer a l principi de necessitat , segons el qual el metge ha de defensar la vida de l pacient .</s> 
 
31      < m00100>:      <s>Es considera que el 20 % de les persones amb més de 80 anys seran 
persones amb demència senil , i d ' aquestes el 55 % amb la demència d ' ## Alzheimer ## , el 15 % 
amb múltiples infarts cerebrals , el 22 % amb formes mixtes , i la resta amb altres formes de 
demència .</s> 
 
32      < m00182>:      <s>La malaltia d ' ## Alzheimer ## és un trastorn cerebral degeneratiu 
caracteritzat per la pèrdua progressiva de la memòria i d ' altres capacitats cognitives .</s> 
 
33      < m00182>:      <s>Abans no era tan freqüent , però amb l ' augment de l ' esperança de vida i 
de l nombre de casos de malalts amb síndrome de Down , hi ha molta probabilitat que a partir de ls 
40 anys aquests pacients desenvolupin la malaltia d ' ## Alzheimer ## .</s> 
 
34      < m00182>:      <s>De fet un de ls cromosomes afectats en casos familiars de síndrome de 
Down , el cromosoma 21 , també estaria implicat en la malaltia d ' ## Alzheimer ## .</s> 
 
35      < m00182>:      <s>A la següent taula es reflecteixen els índexs d ' incidència de la malaltia d ' 
## Alzheimer ## segons l ' edat .</s> 
 
36      < m00182>:      <s>En general , s ' acostuma a fer una classificació de la malaltia d ' ## 
Alzheimer ## mitjançant els adjectius : lleu , moderada i severa .</s> 
 
37      < m00182>:      <s>Diversos TAC mostren que les zones de l ' hipocamp i la regió entorinal 
són les primeres àrees afectades quan existeix la malaltia d ' ## Alzheimer ## .</s> 
 
38      < m00182>:      <s>De totes maneres , el PET-Scan mostra un cert nivell d ' activació en repòs 
, i fa que el seu ús estigui centrat en la comparació de persones malaltes d ' ## Alzheimer ## amb 
població normal .</s> 
 
39      < m00182>:      <s>En primer lloc i des de l punt de vista macroscòpic , la malaltia d ' ## 
Alzheimer ## comporta una atròfia cerebral important .</s> 
 
40      < m00182>:      <s>Una de les característiques microscòpiques més remarcables en els 
pacients que pateixen la malaltia d ' ## Alzheimer ## són els dipòsits de p-amiloide .</s> 
 
41      < m00182>:      <s>S ' han trobat però una sèrie de gens molt característics de ls pocs casos d ' 
## Alzheimer ## familiar : el cromosoma 21 , lligat a l problema d ' absorció de la proteïna , B-
amiloide i que presenta algunes mutacions que alteren aquest procés , el cromosoma 14 a partir de l 
qual s ' han identificat fins a 24 mutacions algunes de les quals podrien donar peu a la malaltia i que 
s ' ha batejat amb el nom de presenilina-1 ( val dir que el cas d ' Alzheimer familiar es dóna en una 
edat molt jove o presenil ) , i , finalment , el cromosoma 1 , on s ' ha identificat la presenilina-2 que 
també dóna lloc a ls aspectes característics de la malaltia d ' Alzheimer .</s> 
 
42      < m00182>:      <s>S ' han trobat però una sèrie de gens molt característics de ls pocs casos d ' 
Alzheimer familiar : el cromosoma 21 , lligat a l problema d ' absorció de la proteïna , B-amiloide i 
que presenta algunes mutacions que alteren aquest procés , el cromosoma 14 a partir de l qual s ' han 
identificat fins a 24 mutacions algunes de les quals podrien donar peu a la malaltia i que s ' ha 
batejat amb el nom de presenilina-1 ( val dir que el cas d ' ## Alzheimer ## familiar es dóna en una 
edat molt jove o presenil ) , i , finalment , el cromosoma 1 , on s ' ha identificat la presenilina-2 que 
també dóna lloc a ls aspectes característics de la malaltia d ' Alzheimer .</s> 
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43      < m00182>:      <s>S ' han trobat però una sèrie de gens molt característics de ls pocs casos d ' 
Alzheimer familiar : el cromosoma 21 , lligat a l problema d ' absorció de la proteïna , B-amiloide i 
que presenta algunes mutacions que alteren aquest procés , el cromosoma 14 a partir de l qual s ' han 
identificat fins a 24 mutacions algunes de les quals podrien donar peu a la malaltia i que s ' ha 
batejat amb el nom de presenilina-1 ( val dir que el cas d ' Alzheimer familiar es dóna en una edat 
molt jove o presenil ) , i , finalment , el cromosoma 1 , on s ' ha identificat la presenilina-2 que 
també dóna lloc a ls aspectes característics de la malaltia d ' ## Alzheimer ## .</s> 
 
44      < m00182>:      <s>Des de fa uns anys , però , sobretot des de 1994 , els criteris de fiabilitat i 
especificitat de l diagnòstic de la malaltia d ' ## Alzheimer ## responen a tres nivells de consideració 
:</s> 
 
45      < m00182>:      <s>GDS : Classifica els diversos estadis de la malaltia d ' ## Alzheimer ## en 
set graus diferents .</s> 
 
46      < m00182>:      <s>Per la seva importància cal centrar uns instants l ' atenció en les malalties 
cerebrovasculars , ja que si l ' ## Alzheimer ## suposa el 50-60 % de les demències , la demència 
vascular és la causant d ' un 25 % de ls casos d ' aquest gran grup d ' alteracions .</s> 
 
47      < m00182>:      <s>El tractament clínic que es dóna a la malaltia d ' ## Alzheimer ## no és 
exclusivament farmacològic , sinó que intervenen actualment molts d ' altres aspectes .</s> 
 
48      < m00182>:      <s>El desenvolupament de la recerca genètica , neuroquímica i biològica - 
molecular en la malaltia d ' ## Alzheimer ## no només és útil per conèixer aquest trastorn , sinó que 
per la seva neuropatologia semblant a d ' altres alteracions , podria servir per trobar mecanismes 
etiològics i fisiopatològics comuns .</s> 
 
49      < m00182>:      <s>Dit això , si comparem l ' aspecte macroscòpic i microscòpic d ' un cervell 
normal amb el d ' una persona amb la malaltia d ' ## Alzheimer ## , la primera característica que 
crida l ' atenció és una atròfia cortical important .</s> 
 
50      < m00182>:      <s>La malaltia d ' ## Alzheimer ## és un procés progressiu associat a l ' edat 
.</s> 
 
51      < m00182>:      <s>En el plantejament inicial de la recerca en la malaltia d ' ## Alzheimer ## 
en particular i de les demències en general , el primer gran problema que apareix és l ' important 
desconeixement de què és l ' envelliment cerebral « normal » en humans .</s> 
 
52      < m00182>:      <s>En el cas de la malaltia d ' ## Alzheimer ## desenvolupada en el context 
clínic i genètic d ' una síndrome de Down , sembla que la trisomia 21 podria incrementar en excés la 
producció de la proteïna precursora de l ' amiloide que per mecanismes no patològics es degrada de 
manera normal per hidrolització .</s> 
 
53      < m00182>:      <s>En la trisomia 21 tenim per tant un quadre d ' afectació per ## Alzheimer 
## d ' aparició en edats molts joves i clarament presenils .</s> 
 
54      < m00182>:      <s>Encara s ' està investigant el seu mecanisme d ' acció en la generació de la 
malaltia d ' ## Alzheimer ## , però ja se sap que s ' inicia abans quan es presenta la presenilina-l , 
que la presenilina 2 .</s> 
 
55      < m00182>:      <s>Sembla que l ' apolipoproteïna E es trobaria també en totes les estructures 
afectades per lesions d ' ## Alzheimer ## : en les plaques senils , els cabdells neurofibril·lars i els 
dipòsits d ' amiloide perivasculars .</s> 
 
56      < m00182>:      <s>Tots els coneixements de factors genètics implicats en la malaltia d ' ## 
Alzheimer ## es poden tenir en compte en el moment d ' elaborar un diagnòstic de la malaltia , 
encara que no cal oblidar que les causes genètiques representen , com ja s ' ha esmentat , només un 
10 % de ls casos totals .</s> 
 
57      < m00182>:      <s>Entre moltes alteracions , el canvi més característic de la neuroquímica de 
la malaltia d ' ## Alzheimer ## és la depleció de l sistema colinèrgic .</s> 
 
58      < m00182>:      <s>Així , els adults amb la malaltia d ' ## Alzheimer ## presenten neurones 
caracteritzades per presentar una arborització dendrítica molt pobre .</s> 
 
59      < m00182>:      <s>Si es té en compte que en la malaltia d ' ## Alzheimer ## es troben 
alteracions de les catecolamines conjuntament amb la presència en plaques d ' amiloide de la 
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monoaminoxidasa B , s ' ha decidit estudiar les característiques d ' aquest enzim de degradació de les 
catecolamines en pacients afectats i persones sanes .</s> 
 
60      < m00182>:      <s>En humans es troba essencialment en la malaltia d ' ## Alzheimer ## una 
disfunció de la MAO-A en neurones noradrenèrgiques , serotoninèrgiques ( en les quals existeix el 
dubte de si només hi ha MAO- A ) , adrenèrgiques i histaminèrgiques .</s> 
 
61      < m00182>:      <s>Per estudiar el paper de ls nuclis i vies colinèrgiques en la malaltia d ' ## 
Alzheimer ## cal analitzar les següents estructures : les projeccions des de l nucli basal de Meynert 
fins a l ' escorça i des de l septum medial i la banda diagonal de Broca fins a l ' hipocamp .</s> 
 
62      < m00182>:      <s>Les vies colinèrgiques són les que estan afectades en la malaltia d ' ## 
Alzheimer ## , de manera que si es vol treballar en un model animal , cal conèixer l ' organització d ' 
aquestes estructures en la rata .</s> 
 
63      < m00182>:      <s>Si amb l ' edat hi ha una tendència a la disminució de l ' activitat 
colinèrgica , una petita lesió que afectés aquest sistema en edats avançades , produiria uns nivells 
infracrítics que comportarien la neurodegeneració i , per tant , a llarg termini la malaltia d ' ## 
Alzheimer ## .</s> 
 
64      < m00182>:      <s>Els més grans presenten calci i fosfat , mentre que els més petits estan 
compostos per silicats d ' alumini ; aquest fet és important ja que en pacients d ' ## Alzheimer ## 
amb abundància de cabdells neurofibril·lars s ' ha trobat també restes d ' alumini .</s> 
 
65      < m00182>:      <s>Des de l punt de vista terapèutic , les possibilitats d ' intervenció de cara a 
la millora de la malaltia d ' ## Alzheimer ## es decanten bàsicament cap a una actuació que potenciï 
els sistemes de neurotransmissió afectats i deficitaris com ara les vies colinèrgiques .</s> 
 
66      < m00182>:      <s>Al mateix temps s ' assagen altres estratègies com millorar el flux sanguini 
i el metabolisme energètic i el consum de glucosa , potenciar la plasticitat neuronal , reduir totes les 
estructures anòmales produïdes per la malaltia com les plaques i els cabdells neurofibril·lars i , 
finalment , incidir sobre el processament alterat de la proteïna amiloide l ' acumulació de la qual 
sembla trobar - se a la base de tota la fisiopatologia de la malaltia d ' ## Alzheimer ## .</s> 
 
67      < m00184>:      <s>Clínicament i histològicament l ' ## Alzheimer ## té un parentiu amb la 
demència senil .</s> 
 
68      < m00184>:      <s>Histològicament hi ha les mateixes lesions de la malaltia d ' ## 
ALZHEIMER ## .</s> 
 
69      < m00184>:      <s>Les plaques senils es troben en tota la zona afectada , en menor proporció 
que en l ' ## Alzheimer ## .</s> 
 
70      < m00184>:      <s>La semiologia de l període d ' estat és la següent : <item>Alteracions de la 
memòria . Predominen les anterògrades o de la " short term memory " , amb una relativa bona 
conservació de ls records antics. Això no obstant , és freqüent la presència de fabulacions i falsos 
reconeixements de l tipus de la síndrome de KORSAKOV. En aquest sentit , hi ha sovint 
reviviscències deformades de l temps infantil i juvenil , com per exemple l ' enyorança i la recerca d 
' algun familiar desaparegut , la mort de l qual és ignorada pe l pacient. Aquest conjunt d ' 
alteracions , atribuït a la intensitat de la destrucció lesional de la banyo d ' Ammon , constitueix la 
síndrome presbiofrènica fins no fa gaire considerada com una forma clínica aïllable de la demència 
senil ( presbiofrènia , descrita per WERNICKE el 1906 ) , i que en tot cas no seria clínicament sinó 
una variant de curs en la qual les alteracions mnètiques predominarien sobre un estat de defecte 
intel·lectual i afectiu relativament reduït , que permetria una adaptació social acceptable .</item> 
<item>Desorientació tempoespacial . Proporcional a l grau d ' amnèsia .</item> <item>Alteracions 
psicòtiques . Variables i irregulars , però molt freqüents .</item> <item>Apràxia constructiva . 
Gairebé constant , amb dificultat per a copiar dibuixos en tres dimensions .</item> <item>Agnòsia 
visual i fisionòmica . Menys important i precoç que en l ' ## ALZHEIMER ## .</item> 
<item>Trastorns de la conducta . Són típiques la turbulència nocturna , amb son invertida , i la 
deambulació erràtica i incessant L ' activitat pot oscil·lar entre l ' apatia i l ' agitació , mediatitzada 
per episodis o estats psicòtics de fons. Pot haver - hi trastorns antisocials i delictius , com ara 
atemptats contra el pudor i actes agressius .</item> <item>Alteració de l judici crític i ètic .</item> 
<item>Absència de consciència de malaltia .</item> <item>Signes neurològics : no hi ha 
alteracions piramidals , extrapiramidals ni sensitives Poden presentar - se crisis comicials 
generalitzades .</item> <item>Signes absents : apràxia ideatòria i afasies. La manca d ' aquests 
símptomes permet la diferenciació psicopatològica amb l ' Alzheimer. El paral·lelisme clínic de les 
dues malalties és indubtable : l ' ALZHEIMER constituiria una forma precoç i maligna de la 
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demència senil .</item> EVOLUCIÓ I PRONÒSTIC .</s> 
 
71      < m00184>:      <s>La semiologia de l període d ' estat és la següent : <item>Alteracions de la 
memòria . Predominen les anterògrades o de la " short term memory " , amb una relativa bona 
conservació de ls records antics. Això no obstant , és freqüent la presència de fabulacions i falsos 
reconeixements de l tipus de la síndrome de KORSAKOV. En aquest sentit , hi ha sovint 
reviviscències deformades de l temps infantil i juvenil , com per exemple l ' enyorança i la recerca d 
' algun familiar desaparegut , la mort de l qual és ignorada pe l pacient. Aquest conjunt d ' 
alteracions , atribuït a la intensitat de la destrucció lesional de la banyo d ' Ammon , constitueix la 
síndrome presbiofrènica fins no fa gaire considerada com una forma clínica aïllable de la demència 
senil ( presbiofrènia , descrita per WERNICKE el 1906 ) , i que en tot cas no seria clínicament sinó 
una variant de curs en la qual les alteracions mnètiques predominarien sobre un estat de defecte 
intel·lectual i afectiu relativament reduït , que permetria una adaptació social acceptable .</item> 
<item>Desorientació tempoespacial . Proporcional a l grau d ' amnèsia .</item> <item>Alteracions 
psicòtiques . Variables i irregulars , però molt freqüents .</item> <item>Apràxia constructiva . 
Gairebé constant , amb dificultat per a copiar dibuixos en tres dimensions .</item> <item>Agnòsia 
visual i fisionòmica . Menys important i precoç que en l ' ALZHEIMER .</item> <item>Trastorns 
de la conducta . Són típiques la turbulència nocturna , amb son invertida , i la deambulació erràtica i 
incessant L ' activitat pot oscil·lar entre l ' apatia i l ' agitació , mediatitzada per episodis o estats 
psicòtics de fons. Pot haver - hi trastorns antisocials i delictius , com ara atemptats contra el pudor i 
actes agressius .</item> <item>Alteració de l judici crític i ètic .</item> <item>Absència de 
consciència de malaltia .</item> <item>Signes neurològics : no hi ha alteracions piramidals , 
extrapiramidals ni sensitives Poden presentar - se crisis comicials generalitzades .</item> 
<item>Signes absents : apràxia ideatòria i afasies. La manca d ' aquests símptomes permet la 
diferenciació psicopatològica amb l ' Alzheimer. El paral·lelisme clínic de les dues malalties és 
indubtable : l ' ## ALZHEIMER ## constituiria una forma precoç i maligna de la demència senil 
.</item> EVOLUCIÓ I PRONÒSTIC .</s> 
 
72      < m00284>:      <s>És el cas de la malaltia d ' ## Alzheimer ## i l ' al·lel 4 de l ' 
apolipoproteïna E , o de les variants de l ' enzim convertidor de l ' angiotensina i les malalties 
cardiovasculars .</s> 
 
73      < m00285>:      <s>Aquest ratolins transgènics mostraven mort prematura ( sovint al voltant 
de ls cent dies d ' edat ) , dèficits importants en tasques d ' aprenentatge espacial , conducta 
neofòbica i disminució de l consum de glucosa en algunes àrees corticals , encara que no s ' observà 
la neuropatologia pròpia de la malaltia d ' ## Alzheimer ## .</s> 
 
74      < m00309>:      <s>Les malalties d ' ## Alzheimer ## , de Huntington , diversos tipus d ' 
atàxies , la malaltia de Charcot-Marie-Tooth , la distròfia miotònica , la distròfia muscular Duchenne 
i de Becker , les neurofibromatosis , etc. , són alguns exemples de patogènia neurològica en els 
quals actualment es coneix el defecte molecular que les causa .</s> 
 
75      < m00318>:      <s>Això és d ' especial importància si tenim en compte que les companyies d ' 
assegurances comencen a demanar dades sobre possibles mutacions de gens com els de l càncer de 
mama , fibrosi quística , corea de Huntington , malaltia d ' ## Alzheimer ## , etc. .</s> 
 
76      < m00380>:      <s>Tots els individus SD que superen els 35 anys de vida desenvolupen 
canvis neuropatològics que tenen una gran similitud amb els que tenen lloc en la malaltia d ' ## 
Alzheimer ## ( MA ) , encara que no tots desenvolupen demència amb símptomes clínics .</s> 
 
77      < m00380>:      <s>No hi ha evidències de demència de l tipus ## Alzheimer ## , no s ' han 
trobat plaques d ' amiloide ni cabdells neurofibril·lars , en ratolins menors de 21 mesos .</s> 
 
78      < m00380>:      <s>No obstant , s ' ha trobat una degeneració relacionada amb l ' edat , de les 
neurones colinèrgiques de l cervell anterior , degeneració característica de les persones grans amb 
SD o amb malaltia d ' ## Alzheimer ## , i es pensa que podria contribuir d ' alguna manera a la 
demència</s></item> 
 
79      < m00410>:      <s>Apart de ls fenotips SD que són el resultat de la presència de tres còpies 
de l xxx en lloc de les dues habituals , en el xxx hi ha 18 gens que s ' han identificat com a 
responsables de malalties monogèniques , com són APP per a la malaltia d ' ## Alzheimer ## de 
tipus familiar ( xxx ) , SOD1 per a l ' esclerosi lateral amiotròfica ( xxx ) , AIRE per a la malaltia 
autoimmune poliglandular ( xxx ) , CBS per a l ' homocistinúria ( xxx ) , CSTB per a l ' epilèpsia 
mioclònica progressiva ( xxx ) , RUNX1 per a la leucèmia mieloide aguda ( xxx ) i per la malaltia 
plaquetària familiar ( xxx ) , KCNE1 per a la síndrome de Jervell and Lange-Nielsen ( xxx ) , HLCS 
per a la deficiència de carboxilases sensibles a la biotina ( xxx ) , xxx per la miopatia congènita 
benigna de Bethlem ( xxx ) , ITGB2 per la síndrome de deficiència d ' adhesió leucocitària ( xxx ) , 
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KCNE2 per a la susceptibilitat genètica per a l ' arítmia cardíaca ( xxx ) , TMPRSS3 per a una 
sordesa congènita no sindròmica ( xxx ) , IFNGR2 per a la infecció micobacteriana atípica ( xxx ) , 
PFKL per a l ' anèmia hemolítica per deficiència de fosfofructoquinasa ( xxx ) , PRSS7 per a la 
deficiència d ' enteroquinasa ( xxx ) , CRYAA per les cataractes congènites ( xxx ) i COL18A1 per la 
síndrome Knobloch ( xxx ) .</s> 
 
80      < m00416>:      <s>A més a més , en el cas de l ' espècie humana , es coneixen malalties 
genètiques degeneratives i neurodegeneratives que acceleren el procés d ' envelliment , com 
determinades cardiomiopaties , que afecten el múscul cardíac , i les malalties de Parkinson , 
Huntington i ## Alzheimer ## , que afecten el sistema nerviós .</s> 
 
81      < m00456>:      <s>Malalties com el parkinson , l ' ## alzheimer ## , l ' hemofília , la 
síndrome de Down , multitud de patologies cardíaques , etc. podrien beneficiar - se directament de ls 
avenços en el coneixement de l genoma , però també altres malalties adquirides com ara el càncer , 
les malalties infeccioses , etc. , podran ser aborda des amb renovades esperances des de l punt de 
vista sociosanitari .</s> 
 
82      < m00475>:      <s>Aquests dipòsits s ' assemblen molt a les estructures beta-amiloide 
característiques de la malaltia d ' ## Alzheimer ## .</s> 
 
83      < m00475>:      <s>Cal fer esment que en pacients d ' ## Alzheimer ## també es troben 
alteracions en l ' expressió relativa d ' aquestes diferents isoformes .</s> 
 
84      < m00475>:      <s>Cal fer esment que els ratolins transgènics amb el YAC que conté el gen 
APP humà i que sobreexpressen la proteïna completa b-APP humana a partir de l promotor natural 
no desenvolupen una patologia similar a la de l ' ## Alzheimer ## .</s> 
 
85      < m00475>:      <s>S1008 és una proteïna expressada en el cervell humà que fixa calci i està 
implicada en el desenvolupament de l cervell , en la neurofisiologia de l ' hipocamp , en la 
proliferació de neurites in vitro , i en l ' estimulació de la resposta d ' astrogliosi davant diverses 
lesions cerebrals , incloent la degeneració neuronal de la malaltia d ' ## Alzheimer ## .</s> 
 
86      < m00477>:      <s>Algunes de les malalties humanes que s ' estan estudiant són la distròfia 
muscular , el càncer , l ' hepatitis neonatal , la hipotensió crònica , la hipertensió , la hipertròfia 
cardíaca , la malaltia de l ' ## Alzheimer ## , l ' arteriosclerosi i un llarg etcètera .</s> 
 
87      < m00512>:      <s>En aquesta regió es troben diversos gens , com el precursor de la proteïna 
xxx implicada en alguns casos familiars de la malaltia d ' ## Alzheimer ## , per això , els afectats de 
Down presenten fenòmens de demència senil quan superen els quaranta anys d ' edat 
aproximadament .</s> 
 
88      < m00512>:      <s>A ls països occidentals , la causa més freqüent de demència és la malaltia 
d ' ## Alzheimer ## , que representa entre el 40-75 % de l total de ls casos .</s> 
 
89      < m00512>:      <s>S ' han pogut identificar tres gens implicats en l ' ## Alzheimer ## familiar 
d ' inici primerenc que presenten un patró de transmissió autosòmic dominant : els gens de l 
precursor de la proteïna xxx , de la xxx i de la xxx .</s> 
 
90      < m00512>:      <s>Paral·lelament s ' han descrit diversos polimorfismes associats a un major 
risc d ' ## Alzheimer ## , en els gens de l'apolipoproteïna E , el gen de la xxx , apolipoproteïna C , 
preselinina-l , receptor de les lipoproteïnes de molt baixa densitat , a-2 macroglobulina i bleomicina 
hidrolasa entre altres .</s> 
 
91      < m00513>:      <s>Un de ls casos més prometedors seria el tractament de malalties 
neurodegeneratives , on destaca especial ment la malaltia d ' ## Alzheimer ## .</s> 
 
92      < m00513>:      <s>L ' estudi de l ' expressió de diferents PDEs especifiques d ' AMP cíclic 
realitzat en aquest treball ha estat un pas previ per a l ' estudi de l seu paper en cervells amb la 
patologia d ' ## Alzheimer ## que s ' estan realitzant actualment en el nostre grup .</s> 
 
93      < m00513>:      <s>Inhibidors de la síntesi de l mRNA de TNFa , com ara els inhibidors de 
PDEs podrien ser útils en el tractament de la inflamació en el cervell i ésser així beneficiosos en el 
tractament de lesions de l sistema nerviós central com l ' esclerosi múltiple , la isquèmia , l ' ## 
Alzheimer ## , la malaltia de Creutzfeldt-Jacob i el Parkinson entre d ' altres , junt amb d ' altres 
propietats antiinflamatòries que presenten els inhibidors de PDEs .</s> 
 
94      < m00513>:      <s>En el cervell humà s ' ha trobat un patró de llocs d ' unió a l xxx rolipram 
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similar a l de rata , destacant l ' alta densitat presentada pe ls nuclis basals de Meynert , una àrea que 
degenera en els cervells amb patologia d ' ## Alzheimer ## .</s> 
 
95      < m00513>:      <s>En el cas de l cervell de macaco també s ' ha detectat el transcrit de xxx en 
el nucli basal de Meynert , una àrea que degenera en els cervells amb patologia d ' ## Alzheimer ## 
tal i com s ' ha mencionat anteriorment .</s> 
 
96      < m00522>:      <s>S ' ha associat aquest gen amb una rara forma familiar autosòmica 
dominant de la malaltia d ' ## Alzheimer ## ( FAD ) , ja que mutacions puntuals en aquest gen se 
segreguen amb la malaltia en algunes famílies .</s> 
 
97      < m00554>:      <s>Entre les aplicacions potencials de la teràpia gènica de malalties de l teixit 
nerviós hi hauria la malaltia de Parkinson , causada per degeneració de les neurones 
dopaminèrgiques ; la malaltia d ' ## Alzheimer ## , neurodegeneració per pèrdua progressiva de 
neurones colinèrgiques , o la malaltia de Lesch-Nyhan , deficiència en l ' enzim hipoxantina-guanina 
fosforibosil transferasa HPRT de la via salvatge de síntesi de purines , entre altres .</s> 
 
98      < m00554>:      <s>També la generació in situ de factors de creixement neuronal podria ésser 
d ' utilitat per a les malalties de Parkinson i ## Alzheimer ## .</s> 
 
99      < m00560>:      <s>Alguns exemples d ' heterogeneïtat genètica els troben en la poliquistosi 
renal , la malaltia d ' ## Alzheimer ## , la retinitis pigmentosa , i d ' altres .</s> 
 
100     < m00560>:      <s>Altres estudis d ' associació realitzats darrerament són entre el gen de l ' 
apolipoproteïna E i la malaltia d ' ## Alzheimer ## d ' aparició tardana , o la relació entre l ' enzim 
convertidor d ' angiotensina i l ' infart de miocardi .</s> 
 
101     < m00560>:      <s>La malaltia d ' ## Alzheimer ## és la causa més important de demència 
amb aparició a partir de ls 40 anys .</s> 
 
102     < m00560>:      <s>Els gens presenilin I i II a ls cromosomes 14 i 1 , respectivament , són els 
principals responsables de ls casos primerencs de malaltia d ' ## Alzheimer ## , representant un 
nombre inferior a l xxx de l total de ls pacients amb la malaltia .</s> 
 
103     < m00560>:      <s>La forma més comuna d ' ## Alzheimer ## , la d ' aparició tardana , va 
demostrar lligament genètic amb el cromosoma 19 ( tant utilitzant estudis de lligament genètic com 
amb mètodes no paramètrics ) .</s> 
 
104     < m00561>:      <s>Hi ha una probabilitat raonable que es desenvolupin teràpies 
farmacològiques i d ' altres tipus que milloraran , i tal vegada també previndran , el retard mental i la 
malaltia d ' ## Alzheimer ## .</s> 
 
105     < m00561>:      <s>Objectiu número 4 : Voldríem impedir l ' aparició de la malaltia d ' ## 
Alzheimer ## .</s> 
 
106     < m00561>:      <s>Sabem que la malaltia d ' ## Alzheimer ## , per la seva definició 
patològica , apareix a l cervell de totes les persones amb SD cap a l final de la quarta dècada .</s> 
 
107     < m00561>:      <s>Però encara hi ha controvèrsia sobre la proporció d ' adults amb SD que 
acaben desenvolupant la demència que associem amb la malaltia d ' ## Alzheimer ## .</s> 
 
108     < m00561>:      <s>Per exemple , s ' està treballant moltíssim en l ' àrea de la malaltia d ' ## 
Alzheimer ## , no perquè la majoria de la gent amb SD desenvolupa aquesta malaltia , sinó perquè 
la major part de la població general acaba tenint , si viu el temps suficient , alguna forma de 
demència .</s> 
 
109     < m00561>:      <s>Des de l punt de vista de la SD , crec que podem seure a mirar què passa 
dins de l camp de la malaltia d ' ## Alzheimer ## tot pensant que " tard o d ' hora trobaran alguna 
cosa que també ajudarà els nostres " .</s> 
 
110     < m00561>:      <s>S ' identificaran el gen o gens responsables de molts components de l 
fenotip de la SD , incloent - hi la cardiopatia , l ' atrèsia i l ' estenosi duodenals , els trastorns 
immunològics , la leucèmia i la malaltia d ' ## Alzheimer ## .</s> 
 
111     < m00561>:      <s>És bastant probable que es desenvolupin teràpies farmacològiques i d ' 
altres tipus que milloraran , i tal vegada també previndran , el retard mental i la malaltia d ' ## 
Alzheimer ## .</s> 
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112     < m00566>:      <s>El paper de les mutacions a l mtDNA en multes malalties 
neurodegeneratives com ara l ' esclerosi múltiple , les malalties de Parkinson i ## Alzheimer ## , i la 
miositis amb cossos d ' inclusió , és actualment objectiu de diversos grups de recerca .</s> 
 
113     < m00568>:      <s>L ' alteració de ls mecanismes normals d ' apoptosi pot comportar 
conseqüències greus : càncer i malalties autoimmunitàries si manca , i infarts o la degeneració 
nerviosa típica de la malaltia d ' ## Alzheimer ## si es produeix en excés .</s> 
 
114     < m00568>:      <s>Diversos treballs apunten a una implicació mitocondrial també en 
malalties com el Parkinson i l ' ## Alzheimer ## .</s> 
 
115     < m00568>:      <s>La malaltia d ' ## Alzheimer ## ( AD ) és la demència més freqüent a la 
vellesa .</s> 
 
116     < m00583>:      <item><s>En el següent arbre genealògic es presenta una família afectada d ' 
una forma de malaltia d ' ## Alzheimer ## .</s> 
 
117     < m00583>:      <item><s>Suposa que tant la distròfia miotònica com un tipus de la malaltia 
d ' ## Alzheimer ## són causades per gens dominants situats en el cromosoma 19 .</s> 
 
118     < m00593>:      <s>Durant la tercera dècada de vida s ' observen canvis patològics i 
neuroquímics en el cervell semblants a ls de la malaltia d ' ## Alzheimer ## .</s> 
 
119     < m00593>:      <s>Tal i com s ' extreu de la taula I , són molts els òrgans implicats en la DS , 
però el sistema nerviós central ( SNC ) pren una importància cabdal perquè és un de ls òrgans més 
afectats , i perquè en la seva alteració rauen dues patologies clíniques de primera importància , no 
solament científica sinó també social com són : <item>la discapacitat intel·lectual observada en les 
persones amb la DS i</item> <item>les alteracions neuropatològiques similars a les observades en 
la malaltia d ' ## Alzheimer ## , present quasi en el 100 % de ls individus amb la DS més grans de 
35 anys , i una demència similar a l ' Alzheimer a partir de ls 40 anys , en el 30 % de ls individus 
amb la DS .</item></s> 
 
120     < m00593>:      <s>Tal i com s ' extreu de la taula I , són molts els òrgans implicats en la DS , 
però el sistema nerviós central ( SNC ) pren una importància cabdal perquè és un de ls òrgans més 
afectats , i perquè en la seva alteració rauen dues patologies clíniques de primera importància , no 
solament científica sinó també social com són : <item>la discapacitat intel·lectual observada en les 
persones amb la DS i</item> <item>les alteracions neuropatològiques similars a les observades en 
la malaltia d ' Alzheimer , present quasi en el 100 % de ls individus amb la DS més grans de 35 anys 
, i una demència similar a l ' ## Alzheimer ## a partir de ls 40 anys , en el 30 % de ls individus amb 
la DS .</item></s> 
 
121     < m00593>:      <s>A partir de ls 35-40 anys , el cervell de tota persona amb la DS mostra 
lesions patològiques similars a les de la malaltia degenerativa d ' ## Alzheimer ## .</s> 
 
122     < m00593>:      <s>Aquestes lesions poden comportar , en el pitjor de ls casos , en un tipus 
de demència específica de la trisomia 21 ( pèrdua progressiva de la funció intel·lectual , alteració 
greu de la memòria , reducció de la capacitat lingüística i de la comprensió ) i similar a l ' observada 
en la malaltia d ' ## Alzheimer ## .</s> 
 
123     < m00593>:      <s>En el cas de la malaltia d ' ## Alzheimer ## ( AD ) , la proteïna xxx és la 
responsable de la forma familiar d ' Alzheimer pre-senil autosòmica dominant ( FAD ) en alguns 
casos molt puntuals de famílies portadores de mutacions en el gen APP .</s> 
 
124     < m00593>:      <s>En el cas de la malaltia d ' Alzheimer ( AD ) , la proteïna xxx és la 
responsable de la forma familiar d ' ## Alzheimer ## pre-senil autosòmica dominant ( FAD ) en 
alguns casos molt puntuals de famílies portadores de mutacions en el gen APP .</s> 
 
125     < m00593>:      <s>Aquestes plagues i cabdells , juntament amb una pèrdua de neurones 
especialment important en l ' hipocamp , en l ' escorça cerebral i en els nuclis prosencefàlics basals ( 
que és una font d ' aferències colinèrgiques a l ' hipocamp i escorça cerebral ) constitueixen les 
modificacions neurològiques més importants en el desenvolupament progressiu de la forma de 
demència d ' ## Alzheimer ## , i que també estan presents en els cervells de les persones més grans 
de 35 anys amb la DS .</s> 
 
126     < m00593>:      <s>Tot plegat , i malgrat que el I00 % de ls individus amb la DS presenten 
alteracions neuropatològiques similars a les de la malaltia d ' ## Alzheimer ## , no es pot dir que 
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totes les persones amb la DS desenvoluparan indefectiblement una demència , ja que un percentatge 
variable de persones amb la DS atenyen la cinquena i sisena dècada de la seva vida sense presentar 
signes de demència .</s> 
 
127     < m00597>:      <s>És el cas de la malaltia d ' ## Alzheimer ## i de les malalties 
cardiovasculars , per a les quals ja es coneixen factors de risc genètic .</s> 
 
128     < m00610>:      <s>No obstant , l ' augment de la longevitat i la millor definició clínica de les 
malalties cròniques ha mostrat que el dipòsit d ' amiloide és específic per a determinades malalties , 
com són les plaques d ' amiloide en la malaltia d ' ## Alzheimer ## o l ' amiloide de ls illots 
pancreàtics en la diabetis tipus 2 .</s> 
 
129     < m00610>:      <s>En el cas de la malaltia d ' ## Alzheimer ## , aquest pèptid és la proteïna 
xxx ;</s> 
 
130     < m00623>:      <s>El gen APP ( proteïna precursora de l pèptid amiloid ) , mutacions en el 
qual s ' han associat a la malaltia d ' ## Alzheimer ## ( en concret a l tipus d ' Alzheimer familiar o 
ADF ) , mapa a xxx .</s> 
 
131     < m00623>:      <s>El gen APP ( proteïna precursora de l pèptid amiloid ) , mutacions en el 
qual s ' han associat a la malaltia d ' Alzheimer ( en concret a l tipus d ' ## Alzheimer ## familiar o 
ADF ) , mapa a xxx .</s> 
 
132     < m00623>:      <s>La malaltia d ' ## Alzheimer ## es caracteritza per l ' aparició de dipòsits 
de plaques amiloidees i la formació de feixos neurofibrilars en el cervell .</s> 
 
133     < m00623>:      <s>A més , la sobreexpressió d ' APP en els individus SD , ha estat 
relacionada amb l ' aparició d ' una forma d ' ## Alzheimer ## prematur ( early-onset Alzheimer's 
disease , EOAD ) .</s> 
 
134     < m00623>:      <s>Els trets fenotípics més freqüents associats a la SD són : 
<head>Alteracions neurològiques</head> <item>Retard mental</item> <item>Malaltia d ' ## 
Alzheimer</item> ## <item>Hipotonia muscular</item> <head>Alteracions en el cap i 
fàcies</head> <item>Cara plana</item> <item>Braquicefàlia</item> <item>Fissures palpebrals 
dirigides cap amunt</item> <item>Plecs epicàntics</item> <item>Taques Brushfield a l ' 
iris</item> <item>Llengua protuberant</item> <item>Orelles petites i mal implantades</item> 
<item>Pèrdua auditiva</item> <head>Alteracions en l ' esquelet</head> <item>Baixa 
estatura</item> <item>Inestabilitat de l ' articulació de la cadera</item> <item>Displàsia acetabular 
greu</item> <item>Inestabilitat atlantoaxial</item> <item>Mans petites i amples</item> 
<item>Cinquè dit amb hipoplàsia de la falange</item> <item>Solc palmar transversal</item> 
<head>Alteracions endocrines</head> <item>Hipotiroidisme</item> <head>Alteracions en l ' 
ectoderm</head> <item>Excés de pell en el clatell</item> <head>Alteracions 
cardiovasculars</head> <item>Alteracions congènites cardíaques ( CHD )</item> <item>Defecte 
en el tabic interventricular i interauricular</item> <head>Alteracions gastrointestinals</head> 
<item>Estenosi duodenal</item> <item>Anus no perforat</item> <item>Malaltia de 
Hirschprung</item> <head>Neoplàsies</head> <item>Leucèmia Mieloproliferativa Aguda ( AML 
)</item> <item>Leucèmia Linfocitària Aguda ( ALL )</item> <item>Leucèmia Mieloproliferativa 
Transitòria ( TML )</item> <item>Leucèmia Aguda Megacariocítica</item></s> 
 
135     < m00623>:      <s>La pràctica totalitat de ls pacients SD presenten anomalies en el sistema 
nerviós , que es manifesten , principalment , com a retard mental , hipotonia i un tipus de 
neurodegeneració similar a l ' ## Alzheimer ## .</s> 
 
136     < m00623>:      <s>Altres alteracions freqüents inclouen : <item>una disminució de l nombre 
de cèl·lules , per tant de la densitat neuronal</item> <item>una alteració de la diferenciació 
neuronal i connectivitat sinàptiques</item> <item>un desenvolupament prematur de plaques 
amiloidees i feixos de neurofibril·les que recorden a ls que s ' associen a la malaltia d ' ## 
Alzheimer</item></s> ##  
 
137     < m00623>:      <s>Cada vegada pren més cos la hipòtesi de que els fenòmens d ' apoptosi 
són els principals responsables de la mort neuronal en les malalties neurodegeneratives ( SD , ## 
Alzheimer ## , Parkinson , Huntington , etc. ) i els processos d ' envelliment .</s> 
 
138     < m00623>:      <s>El trencament de l ' equilibri de dosi gènica jugaria així un paper molt 
important en l ' envelliment i l ' ## Alzheimer ## prematurs de ls pacients SD .</s> 
 
139     < m00623>:      <s>L ' estrès oxidatiu ha estat implicat en nombroses malalties 
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neurodegeneratives humanes com són la SD , les malalties d ' ## Alzheimer ## , Parkinson i 
Huntington , l ' esclerosi lateral amiotròfica ( a ls ) , distròfies musculars , arteriosclerosi i els 
processos d ' envelliment en general .</s> 
 
140     < m00623>:      <s>L ' estrès oxidatiu apareix sovint associat a malalties neurodegeneratives , 
com ara l ' ## Alzheimer ## , el Parkinson , l ' esclerosi amiotròfica lateral ( a ls ) i també a la SD 
.</s> 
 
141     < m00623>:      <s>En conseqüència , els compostos antioxidants , que s ' ha demostrat 
inhibeixen aquests processos apoptòtics , podrien ésser considerats com a possibles agents 
terapèutics pe l retard mental i l ' aparició prematura de la malaltia d ' ## Alzheimer ## associats a 
SD .</s> 
 
142     < m00623>:      <s>PRDX2 és un enzim antioxidant subexpressat en els afectes Down que 
podria explicar part de ls trets fenotípics relacionats amb l ' estrès oxidatiu , apoptosi neuronal i l ' 
aparició prematura de la malaltia d ' ## Alzheimer ## .</s> 
 
143     < m00625>:      <s>Un individu pot portar un al·lel , una variant genètica que li confereixi 
susceptibilitat a la malaltia d ' ## Alzheimer ## però saber - ho no li serveix de res , ni el fet de 
conèixer aquest al·lel ajuda a fer res ni de pronòstic ni de diagnòstic ni de teràpia .</s> 
 
144     < m00629>:      <s>Sabem cada dia un xic més que moltes malalties comunes ( 
cardiovasculars , hipertensió , diabetis , malaltia d ' ## Alzheimer ## ) tenen una base genètica 
encara que pot no haver - hi gens que les provoquin directament .</s> 

 

esclerosi lateral 
amiotròfica (12) 

1       < m00023>:      <s>Hi trobareu la malaltia d ' Alzheimer ( 331.0 ) , l ' hidrocèfal adquirit 
obstructiu ( 331.4 ) , la síndrome de Reye ( 331.81 ) , la malaltia de Parkinson primària ( 332.0 ) o 
secundària a fàrmacs ( 332.1 ) , l ' ## esclerosi lateral amiotròfica ## ( 335. 20 ) i certs trastorns de l 
sistema autònom perifèric , simpàtic , parasimpàtic o vegetatiu ( 337.0-337.9 ) , entre d ' altres .</s> 
 
2       < m00051>:      <s>Algunes malalties cursen amb rampes com a símptoma , així les 
polineuritis , les radiculitis ciàtiques , l ' ## esclerosi lateral amiotròfica ## i en les miopaties 
metabòliques ( alcohòlica , osteomalàcica , McArdle ) , no en canvi en les distròfies musculars .</s> 
 
3       < m00051>:      <s>I en les malalties d ' origen neurogen : <item>la síndrome de Guillain 
Barré ,</item> <item>en les paràlisis facials perifèriques primàries bilaterals ( paràlisi de Bell ) 
,</item> <item>en les complicacions de la sarcoidosi amb afectació de l VIIè parell cranial ,</item> 
<item>en l ' ## esclerosi lateral amiotròfica ## ( E.L.A. ) o malaltia de la neurona motora ( corn 
anterior medul·lar ) generalment en fases avançades , on predomina el dèficit facial inferior ,</item> 
<item>i en les lesions de tronc cerebral per afectació bilateral nuclear de l nervi facial</item> .</s> 
 
4       < m00085>:      <s>D ' altra banda , s ' ha demostrat la presència d ' AAGG en diverses 
malalties de l sistema nerviós primàriament neurològiques , així l ' Esclerosi Múltiple , la síndrome 
de Guillain Barré i l ' ## Esclerosi lateral amiotròfica ## , entre d ' altres .</s> 
 
5       < m00309>:      <s>Per aquest mètode s ' ha aïllat gens com el responsable de l ' 
adrenoleucodistròfia , neuropaties sensorials i motores hereditàries , l ' ## esclerosi lateral 
amiotròfica ## i síndromes neurogenètiques tumorals com la neurofibromatosi tipus 2 .</s> 
 
6       < m00410>:      <s>Apart de ls fenotips SD que són el resultat de la presència de tres còpies de 
l xxx en lloc de les dues habituals , en el xxx hi ha 18 gens que s ' han identificat com a responsables 
de malalties monogèniques , com són APP per a la malaltia d ' Alzheimer de tipus familiar ( xxx ) , 
SOD1 per a l ' ## esclerosi lateral amiotròfica ## ( xxx ) , AIRE per a la malaltia autoimmune 
poliglandular ( xxx ) , CBS per a l ' homocistinúria ( xxx ) , CSTB per a l ' epilèpsia mioclònica 
progressiva ( xxx ) , RUNX1 per a la leucèmia mieloide aguda ( xxx ) i per la malaltia plaquetària 
familiar ( xxx ) , KCNE1 per a la síndrome de Jervell and Lange-Nielsen ( xxx ) , HLCS per a la 
deficiència de carboxilases sensibles a la biotina ( xxx ) , xxx per la miopatia congènita benigna de 
Bethlem ( xxx ) , ITGB2 per la síndrome de deficiència d ' adhesió leucocitària ( xxx ) , KCNE2 per 
a la susceptibilitat genètica per a l ' arítmia cardíaca ( xxx ) , TMPRSS3 per a una sordesa congènita 
no sindròmica ( xxx ) , IFNGR2 per a la infecció micobacteriana atípica ( xxx ) , PFKL per a l ' 
anèmia hemolítica per deficiència de fosfofructoquinasa ( xxx ) , PRSS7 per a la deficiència d ' 
enteroquinasa ( xxx ) , CRYAA per les cataractes congènites ( xxx ) i COL18A1 per la síndrome 
Knobloch ( xxx ) .</s> 
 
7       < m00522>:      <s>El gen xxx (Superoxid Dismutase 1) transforma l ' oxigen en peròxid d ' 
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hidrogen i està relacionat amb una forma familiar d ' ## esclerosi lateral amiotròfica ## ( FALS ) , 
que és una malaltia degenerativa de les neurones motores que causa paràlisi progressiva i un 
desenllaç fatal , normalment a l cap d ' uns cinc anys després de l seu inici .</s> 
 
8       < m00522>:      <s>Una forma familiar d ' ## esclerosi lateral amiotròfica ## ( xxx ) , una 
malaltia autosòmica dominant on hi ha una pèrdua progressiva de la funció motora .</s> 
 
9       < m00568>:      <s>L ' ## esclerosi lateral amiotròfica ## ( a ls ) és una malaltia degenerativa 
que apareix cap els 40-50 anys aproximadament , i que en un temps mig de tres anys comporta la 
paràlisi i la mort de l ' individu .</s> 
 
10      < m00568>:      <s>I ja s ' ha esmentat anteriorment l ' existència de mutacions en aquest gen a 
humans afectats per ## esclerosi lateral amiotròfica ## .</s> 
 
11      < m00623>:      <s>L ' estrès oxidatiu ha estat implicat en nombroses malalties 
neurodegeneratives humanes com són la SD , les malalties d ' Alzheimer , Parkinson i Huntington , l 
' ## esclerosi lateral amiotròfica ## ( a ls ) , distròfies musculars , arteriosclerosi i els processos d ' 
envelliment en general .</s> 
 
12      < m00623>:      <s>De fet , s ' ha descrit que els ratolins que sobreexpressen SOD1 
desenvolupen una malaltia neuronal motora , similar a l ' ## esclerosi lateral amiotròfica ## familiar 
( FALS ) , quan són exposats a alts nivells de peròxid d ' hidrogen .</s> 

atròfia muscular 
(10) 

1       < m00019>:      <s>A més de l ' ## atròfia muscular ## neurògena , que s ' associa a la 
polineuritis alcohòlica , els grans bevedors poden presentar també una miopatia primitiva amb 
debilitat i atròfia muscular rizomèlica .</s> 
 
2       < m00019>:      <s>A més de l ' atròfia muscular neurògena , que s ' associa a la polineuritis 
alcohòlica , els grans bevedors poden presentar també una miopatia primitiva amb debilitat i ## 
atròfia muscular ## rizomèlica .</s> 
 
3       < m00026>:      <s>Alguns pacients pateixen , 20 o 30 anys després , una debilitat muscular 
progressiva , per afectació de les neurones motores supervivents , denominada ## atròfia muscular 
## postpolioneurítica .</s> 
 
4       < m00309>:      <s>La malaltia de Kennedy ( ## atròfia muscular ## bulboespinal ) és una 
malaltia recessiva lligada a l cromosoma X ( xxx ) i el defecte molecular és l ' expansió de l triplet 
CAG en el gen que codifica pe l receptor de ls andrògens ( AR ) .</s> 
 
5       < m00309>:      <s>Quan aquest gen està alterat per qualsevol tipus de mutació que no sigui 
una expansió , per exemple una deleció , una mutació puntual , etc. , dóna lloc a un dèficit en la 
síntesi de l receptor de ls andrògens , però quan la mutació és l ' expansió CAG es produeix l ' ## 
atròfia muscular ## espinobulbar .</s> 
 
6       < m00309>:      <s>La malaltia es presenta en edat adulta i clínicament es caracteritza per 
debilitat muscular proximal , ## atròfia muscular ## i fasciculacions .</s> 
 
7       < m00559>:      <s>Per exemple , l ' expansió d ' un trinucleòtid és el responsable de l 
síndrome de l cromosoma X fràgil , d ' ## atròfies musculars ## , etc. .</s> 
 
8       < m00566>:      <s>Aquests malalts amb freqüència presenten , a més , demència , atàxia , ## 
atròfia muscular ## i altres símptomes .</s> 
 
9       < m00580>:      <s>Finalment , a l ' ## atròfia muscular ## espinal i bulbar lligada a l 
cromosoma X ( SBMA ) o malaltia de Kennedy , s ' han trobat expansions de repeticions CAG .</s> 
 
10      < m00630>:      <s>Aquest tipus de mutacions han estat esmentades en la patogènia de sis 
malalties : síndrome de l cromosoma X fràgil , síndrome de l cromosoma XE fràgil , ## atròfia 
muscular ## espinobulbar , distròfia miotònica , malaltia de Huntington i atàxia espinocerebel·losa 
tipus 1 .</s> 
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Tay-Sachs (24) 1       < m00461>:      <s>Entre les anomalies genètiques que es poden detectar d ' aquesta manera 
podem esmentar les que afecten el metabolisme de ls lípids , com la malaltia de ## Tay-Sachs ## ( 
retard mental , mort prematura a ls 3-5 anys ) , la malaltia de Gaucher ( creixement excessiu de l 
fetge i la melsa , lesions a l moll de l ' os ) i la hipercolesterolèmia familiar ( problemes 
cardiovasculars deguts a un excés de colesterol a la sang ) , entre altres ; les que afecten el 
metabolisme de ls aminoàcids , com la fenilcetonúria ( retard mental per acumulació d ' un 
determinat aminoàcid ) ; les que afecten el metabolisme de ls carbohidrats , com determinats tipus 
de malalties d ' emmagatzematge de glicogen , un sucre ; i altres anomalies genètiques , com la 
síndrome de Lesch-Nyhan ( retard mental , incontrolable tendència a l ' automutilació ) , la 
deficiència en adenosina deaminasa ( manca de funcionalitat de determinades cèl·lules de l sistema 
immunitari ) , la xerodèrmia pigmentosa ( sensibilitat extrema a ls raigs solars , càncers de pell ) , 
etc. .</s> 
 
2       < m00563>:      <s>Actualment s ' investiguen protocols per desenvolupar - los en el fetus , 
aplicables , per exemple , a malalties neurològiques ( com les síndromes de ## Tay-Sachs ## i de 
Lesch-Nyhan ) en què es produeixen danys irreversibles durant la gestació .</s> 
 
3       < m00605>:      <s>En aquest grup estan incloses les malalties de ## Tay-Sachs ## i Sandhoff , 
que son les més àmpliament estudiades .</s> 
 
4       < m00605>:      <s>Nous mètodes bioquímics i histoquímics , en els anys trenta , propiciaren 
el descobriment d ' acúmuls de gangliòsids o glucoesfingolípids àcids ( contenen àcid siàlic ) en el 
cervell de ls malalts de l ' actualment anomenada malaltia de ## Tay-Sachs ## .</s> 
 
5       < m00605>:      <s>S ' han trobat lisogangliòsids xxx a cervells de malalts de ## Tay-Sachs ## 
i Sandhoff i no ais de ls normals .</s> 
 
6       < m00605>:      <s>De totes les gangliosidosis xxx , les mes freqüents són les de ## Tay-Sachs 
## i Sandhoff .</s> 
 
7       < m00605>:       ## <s>Tay-Sachs ## és una de les malalties hereditàries mes freqüents en 
població jueva .</s> 
 
8       < m00605>:      <s>Hi ha una notable diferència entre la freqüència de portadors de l gen de l 
## Tay-Sachs ## a diferents poblacions .</s> 
 
9       < m00605>:      <s>Aplicant anàlisis estadístiques a les dades de Myrianthopoulos i Aronsohn 
( 1966 ) , així com a noves dades , s ' ha demostrat que no hi ha relació entre ser portador de l gen de 
la malaltia de ## Tay-Sachs ## i tenir una major resistència a la tuberculosi .</s> 
 
10      < m00605>:      <s>La relació entre els mecanismes evolutius , i els successos històrics 
ocorreguts a la població jueva , permet aproximar quan va aparèixer i com es va estendre la mutació 
de la malaltia de ## Tay-Sachs ## ala jueus europeus Ashkenazis .</s> 
 
11      < m00605>:      <s>Kozinn et al , ( 1957 ) i Myrianthopoulos i Aronsohn ( 1966 ) suggereixen 
que el gen de ## Tay-Sachs ## va proliferar entre els jueus europeus després de la segona diàspora ( 
70 D.C. ) a Txecoslovàquia , Hongria i Àustria , primers països a on varen arribar provinents d ' 
Israel , ja que n aquests països la freqüència de l gen és major que a Israel .</s> 
 
12      < m00605>:      <s>Els portadors de ls al·lels xxx ( a on x és 3 , 4 , 5 , 6 ) bioquímicament no 
es distingueixen de ls portadors de l ## Tay-Sachs ## , i són asimptomàtics .</s> 
 
13      < m00605>:      <s>Amb les dades obtingudes de ls screenings realitzats a EEUU s ' ha 
calculat que el nombre esperat de portadors d ' al·lels d ' alguna d ' aquestes variants és d ' un 2 % a 
un 3 % , de ls portadors de l ' al·lel de l ## Tay-Sachs ## ( Taula IV ) .</s> 
 
14      < m00605>:      <s>A les poblacions a on les variants al·lèliques que produeixen ## Tay-Sachs 
## infantil han estat mes exhaustivament estudiades és ala jueus Ashkenazis i a ls Canadencs d ' 
origen francès , degut a l ' elevada incidència de la malaltia .</s> 
 
15      < m00605>:      <s>Hi ha pèrdua de visió , que apareix molt mes tard que en el ## Tay-Sachs 
## .</s> 
 
16      < m00605>:      <s>Pareix esser que la gangliosidosi xxx juvenil representa un estat 
heterozigot per una mutació al·lèlica no determinada en combinació amb el gen de l ## Tay-Sachs 
## infantil ( Taula III ) .</s> 
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17      < m00605>:      <s>Un pic mes se suggereix un estat heterozigot amb el gen de la malaltia de 
## Tay-Sachs ## , i un al·lel no identificat ( Taula III ) .</s> 
 
18      < m00605>:      <s>Navon et al ( 1990 ) identifiquen aquesta mateixa mutació en sis casos 
provinents de quatre famílies no jueves , sols que aquests en lloc de presentar l ' al·lel mutant en 
heterocigosi amb el gen pe l ## Tay-Sachs ## infantil ( com ho fan els Ashkenazis ) són portadors de 
la mutació en heterozigosi amb una altra mutació no identificada .</s> 
 
19      < m00605>:      <s>Les diferències entre aquesta variant i la de ## Tay-Sachs ## , radiquen en 
les alteracions bioquímiques i ètniques , ja que els símptomes clínics i l ' edat d ' aparició són quasi 
idèntics a les dues .</s> 
 
20      < m00605>:      <s>La seva deficiència produeix una acumulació exactament igual que com 
ho fa la deficiència total de subunitat xxx i xxx , per la qual cosa el fenotip es idèntic a l de l ## Tay-
Sachs ## i a l de l Sandhoff infantil .</s> 
 
21      < m00605>:      <s>Ja que a teixits diferents de l nerviós els nivells de gangliòsids són molt 
mes baixos , l ' anàlisi de lípids només es pot realitzar per fer el diagnòstic de ## Tay-Sachs ## post 
mortem ( per a confirmar diagnòstics prenatals en cas d ' avortament ) .</s> 
 
22      < m00605>:      <s>Alguns de ls substractes emprats pe l diagnòstic de ## Tay-Sachs ## es 
poden emprar per a demostrar la total o quasi absència d ' activitat de la xxx , assegurant - se de que 
no és un artefacte per deteriorament de la mostra .</s> 
 
23      < m00605>:      <s>S ' ha demostrat una activitat reduïda de l ' activitat d ' hexosaminidasa A 
en sèrum , fibroblastes , leucòcits , i llàgrimes d ' heterozigots per a la mutació de ## Tay-Sachs ## 
.</s> 
 
24      < m00605>:      <s>A ls anys setanta es comencen a Nord Amèrica screenings de ## Tay-
Sachs ## a comunitats de jueus Ashkenazis .</s> 
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Annex II. Contextos de les malalties de tipus neurodegeneratives seleccionades que contenen 
símptomes (en negreta).  
 

MALALTIA CONTEXTOS  

Parkinson 1       < m00021>:      <s>També més excepcionalment poden presentar crisis 
epilèptiques el ## Parkinson ## , la corea de Hungtington i la degeneració 
hepatolenticular .</s> 
 
3       < m00024>:      <s>Un exemple del primer és la dificultat per articular la 
paraula de ls malalts de malaltia de ## Parkinson ## i un exemple del segon és 
un malalt que presenta un tipus d ' afàsia .</s> 
 
4       < m00024>:      <s>Les causes de disàrtria són : <item>Malalties bilaterals 
de la primera neurona motora : Síndrome pseudolobular .</item> 
<item>Malalties de ls ganglis basals : Malaltia de Parkinson .</item> 
<item>Malalties de l cerebel i les seves connexions en el tronc cerebral : 
Esclerosi múltiple. @ Heredoatàxies .</item> <item>Malalties de la segona 
neurona motora : Paràlisi bulbar progressiva ( ELA ) . Siringomièlia .</item> 
<item>Miopaties : Miastènies. Distròfia muscular .</item> <item>Palilàlia : 
Apareix com a símptoma en la malaltia de ## Parkinson ## i paràlisi 
pseudobulbar .</item> <item>Mutisme : Apareix en malalties neurològiques 
com el parkinsonisme avançat i algunes lesions cerebrovasculars . També en 
certes malalties psiquiàtriques com psicosi i neurosi .</item> <item>Afonia : En 
l ' afonia es pot articular , però la fonació està alterada . Apareix en les paràlisis 
bilaterals de l ' adductor de les cordes vocals . En les malalties de laringe com 
laringitis i com una manifestació de la neurosi histèrica .</item></s> 
 
5       < m00071>:      <s>D ' altres malalties importants són la trisomia de l 
cromosoma 21 i la demència associada a la malaltia de ## Parkinson ## .</s> 
 
6       < m00102>:      <s>En la malaltia de ## Parkinson ## , que cursa amb un 
dèficit dopamínic a nivell de sistema nerviós central , s ' han descrit alteracions 
en el reflexe orbicularis oculi , concretament del segon component d ' aquest 
reflexe .</s> 
 
9       < m00102>:      <s>Una situació similar ha estat descrita en la malaltia de 
## Parkinson ## i en el blefarospasme i s ' ha interpretat com l ' expressió d ' un 
augment de l’ excitabilitat de les neurones de la substància reticular bulbar 
lateral .</s> 
 
10      < m00102>:      <s>El reflexe orbicularis oculi és anormal en diverges 
malalties de ls ganglis basals en les que existeix una alteració de ls sistemes 
neuronals dopaminèrgics com en la malaltia de ## Parkinson ## i en les 
distonies de torsió .</s> 
 
24      < m00182>:      <s>El disseny del tractament farmacològic de la malaltia 
de ## Parkinson ## ha de tenir també en compte els símptomes secundaris que 
presenten els malalts , com l ' insomni , l ' ansietat , la depressió , els vòmits i l 
' estrenyiment , que hauran de ser tractats adequadament .</s> 
 
25      < m00182>:      <s>Un de ls problemes que presenta actualment el 
tractament de la malaltia de ## Parkinson ## és la substitució insuficient del 
dèficit de dopamina amb la L- DOPA per tal de millorar la simptomatologia 
dels afectats .</s> 
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35      < m00182>:      <s>En el cas de la malaltia de ## Parkinson ## , per 
exemple , la simptomatologia es produeix quan hi ha una degeneració molt 
severa de les neurones dopaminèrgiques de la via nigroestriada i es deixen de 
controlar determinats moviments regulats pe ls nuclis de l ' estriat .</s> 
 
46      < m00568>:      <s>A la substància nigra de malalts de ## Parkinson ## es 
va detectar deficiència del complex I i un increment del dany oxidatiu .</s> 
 
48      < m00623>:      <s>L ' estrès oxidatiu ha estat implicat en nombroses 
malalties neurodegeneratives humanes com són la SD , les malalties d ' 
Alzheimer , ## Parkinson ## i Huntington , l ' esclerosi lateral amiotròfica ( a ls 
) , distròfies musculars , arteriosclerosi i els processos d ' envelliment en general 
.</s> 
 
49      < m00623>:      <s>L ' estrès oxidatiu apareix sovint associat a malalties 
neurodegeneratives , com ara l ' Alzheimer , el ## Parkinson ## , l ' esclerosi 
amiotròfica lateral ( a ls ) i també a la SD .</s> 
 

(corea de) 
Huntington 

 
8       < m00309>:      <s>La corea de ## Huntington ## és un transtorn 
neurodegeneratiu caracteritzat clínicament per la presència de moviments 
coreics , transtorns de tipus afectiu amb deteriorament cognitiu  que s ' inicia 
normalment cap a la quarta dècada de la vida i que condueix cap a la mort en un 
període variable .</s> 
 

Alzheimer  
4       < m00071>:      <s>Des de l punt de vista biològic , en la malaltia d ' ## 
Alzheimer ## hi ha una alteració de certes àrees de l cervell que condiciona una 
pèrdua progressiva de les funcions intel·lectuals .</s> 
 
5       < m00071>:      <s>Aquesta acumulació de substàncies anormals , l ' 
anomenarem placa senil i és característica de la demència tipus ## Alzheimer 
## .</s> 
 
18      < m00071>:      <s>El pacient afectat per la malaltia d ' ## Alzheimer ## 
presentarà progressives dificultats per a les tasques de la vida quotidiana 
.</s> 
 
32      < m00182>:      <s>La malaltia d ' ## Alzheimer ## és un trastorn cerebral 
degeneratiu caracteritzat per la pèrdua progressiva de la memòria i d ' altres 
capacitats cognitives .</s> 
 
57      < m00182>:      <s>Entre moltes alteracions , el canvi més característic de 
la neuroquímica de la malaltia d ' ## Alzheimer ## és la depleció del sistema 
colinèrgic .</s> 
 
58      < m00182>:      <s>Així , els adults amb la malaltia d ' ## Alzheimer ## 
presenten neurones caracteritzades per presentar una arborització 
dendrítica molt pobre .</s> 
 
117     < m00583>:      <item><s>Suposa que tant la distròfia miotònica com un 
tipus de la malaltia d ' ## Alzheimer ## són causades per gens dominants situats 
en el cromosoma 19 .</s> 
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132     < m00623>:      <s>La malaltia d ' ## Alzheimer ## es caracteritza per l ' 
aparició de dipòsits de plaques amiloides i la formació de feixos 
neurofibrilars en el cervell .</s> 
 
139     < m00623>:      <s>L ' estrès oxidatiu ha estat implicat en nombroses 
malalties neurodegeneratives humanes com són la SD , les malalties d ' ## 
Alzheimer ## , Parkinson i Huntington , l ' esclerosi lateral amiotròfica ( a ls ) , 
distròfies musculars , arteriosclerosi i els processos d ' envelliment en general 
.</s> 
 

esclerosi lateral 
amiotròfica 

 
11      < m00623>:      <s>L ' estrès oxidatiu ha estat implicat en nombroses 
malalties neurodegeneratives humanes com són la SD , les malalties d ' 
Alzheimer , Parkinson i Huntington , l ' ## esclerosi lateral amiotròfica ## ( a ls 
) , distròfies musculars , arteriosclerosi i els processos d ' envelliment en general 
.</s> 
 

atròfia muscular 3       < m00026>:      <s>Alguns pacients pateixen , 20 o 30 anys després , una 
debilitat muscular progressiva , per afectació de les neurones motores 
supervivents , denominada ## atròfia muscular ## postpolioneurítica .</s> 
 

idiòcia amauròtica 
de Tay-Sachs 

- 
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Annex III. Contextos de les malalties de tipus neurodegeneratives seleccionades amb la 
generalització dels patrons lingüístics detectats. 

 

MALALTIA CONTEXTOS BWANANET  PATRONS LINGÜÍSTICS 

 
Parkinson 

1       < m00021>:      <s>També més excepcionalment 
poden presentar crisis epilèptiques el ## Parkinson ## 
, la corea de Hungtington i la degeneració 
hepatolenticular .</s> 
 
 
4       < m00024>:      <s>Les causes de disàrtria són : 
<item>Malalties bilaterals de la primera neurona 
motora : Síndrome pseudolobular .</item> 
<item>Malalties de ls ganglis basals : Malaltia de 
Parkinson .</item> <item>Malalties de l cerebel i les 
seves connexions en el tronc cerebral : Esclerosi 
múltiple. @ Heredoatàxies .</item> <item>Malalties 
de la segona neurona motora : Paràlisi bulbar 
progressiva ( ELA ) . Siringomièlia .</item> 
<item>Miopaties : Miastènies. Distròfia muscular 
.</item> <item>Palilàlia : Apareix com a símptoma 
en la malaltia de ## Parkinson ## i paràlisi 
pseudobulbar .</item> <item>Mutisme : Apareix en 
malalties neurològiques com el parkinsonisme avançat 
i algunes lesions cerebrovasculars . També en certes 
malalties psiquiàtriques com psicosi i neurosi .</item> 
<item>Afonia : En l ' afonia es pot articular , però la 
fonació està alterada . Apareix en les paràlisis 
bilaterals de l ' adductor de les cordes vocals . En les 
malalties de laringe com laringitis i com una 
manifestació de la neurosi histèrica .</item></s> 
 
5       < m00071>:      <s>D ' altres malalties 
importants són la trisomia de l cromosoma 21 i la 
demència associada a la malaltia de ## Parkinson ## 
.</s> 
 
6       < m00102>:      <s>En la malaltia de ## 
Parkinson ## , que cursa amb un dèficit dopamínic a 
nivell de sistema nerviós central , s ' han descrit 
alteracions en el reflexe orbicularis oculi , 
concretament del segon component d ' aquest reflexe 
.</s> 
 
9       < m00102>:      <s>Una situació similar ha estat 
descrita en la malaltia de ## Parkinson ## i en el 
blefarospasme i s ' ha interpretat com l ' expressió d ' 
un augment de l’ excitabilitat de les neurones de la 
substància reticular bulbar lateral .</s> 
 
10      < m00102>:      <s>El reflexe orbicularis oculi 
és anormal en diverges malalties de ls ganglis basals 
en les que existeix una alteració de ls sistemes 
neuronals dopaminèrgics com en la malaltia de ## 

1. poder presentar [S] el (malaltia 

de/del/de la) [M] 

 

 

2. [S]: aparèixer com a símptoma 

en el (malaltia de/del/de la) [M] 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

3. [S] associat a/al/la (malaltia 

de/del/de la) [M] 

 

 

4. [M], que cursar amb un [S] 

5. En [M] descriure [S] 

 

 

6. En (la malaltia de/del/de la) 

[M] interpretar (com l’expressió 

d’un) [S] 

 

7. Malaltia en què existeix [S] 

com en (la malaltia de/del/de la) 

[M] 
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Parkinson ## i en les distonies de torsió .</s> 
 
24      < m00182>:      <s>El disseny del tractament 
farmacològic de la malaltia de ## Parkinson ## ha de 
tenir també en compte els símptomes secundaris que 
presenten els malalts , com l ' insomni , l ' ansietat , la 
depressió , els vòmits i l ' estrenyiment , que hauran 
de ser tractats adequadament .</s> 
 
25      < m00182>:      <s>Un de ls problemes que 
presenta actualment el tractament de la malaltia de ## 
Parkinson ## és la substitució insuficient del dèficit de 
dopamina amb la L- DOPA per tal de millorar la 
simptomatologia dels afectats .</s> 
 
35      < m00182>:      <s>En el cas de la malaltia de 
## Parkinson ## , per exemple , la simptomatologia es 
produeix quan hi ha una degeneració molt severa de 
les neurones dopaminèrgiques de la via nigroestriada 
i es deixen de controlar determinats moviments 
regulats pe ls nuclis de l ' estriat .</s> 
 
46      < m00568>:      <s>A la substància nigra de 
malalts de ## Parkinson ## es va detectar deficiència 
del complex I i un increment del dany oxidatiu .</s> 
 
48      < m00623>:      <s>L ' estrès oxidatiu ha estat 
implicat en nombroses malalties neurodegeneratives 
humanes com són la SD , les malalties d ' Alzheimer , 
## Parkinson ## i Huntington , l ' esclerosi lateral 
amiotròfica ( a ls ) , distròfies musculars , 
arteriosclerosi i els processos d ' envelliment en 
general .</s> 
 
49      < m00623>:      <s>L ' estrès oxidatiu apareix 
sovint associat a malalties neurodegeneratives , com 
ara l ' Alzheimer , el ## Parkinson ## , l ' esclerosi 
amiotròfica lateral ( a ls ) i també a la SD .</s> 
 

 

 

8. El disseny de (la malaltia 

de/del/de la) [M] haver de tenir 

en compte els símptomes com [S] 

 

9. Un dels problemes que 

presenta (la malaltia de/del/de la) 

[M] ser [S]  

 

10. En (el cas de) la malaltia 

de/del/de la [M] la 

simptomatologia es produeix 

quan hi ha [S] 

 

11.  A * de malalts de [M] 

detectar [S] 

 

12. El [S] estar implicat  en 

(nombroses malalties 

neurodegeneratives humanes com 

són) el [M] 

 

13. [S] associat a/al/la (malaltia 

de/del/de la) [M] 

 

(corea de) 
Huntington 

 
8       < m00309>:      <s>La corea de ## Huntington 
## és un transtorn neurodegeneratiu caracteritzat 
clínicament per la presència de moviments coreics , 
transtorns de tipus afectiu amb deteriorament 
cognitiu que s ' inicia normalment cap a la quarta 
dècada de la vida i que condueix cap a la mort en un 
període variable .</s> 
 

 
1. [M] és * caracteritzat per (la 
presència de) [S] 

Alzheimer  
4       < m00071>:      <s>Des de l punt de vista 
biològic , en la malaltia d ' ## Alzheimer ## hi ha una 
alteració de certes àrees de l cervell que condiciona 
una pèrdua progressiva de les funcions intel·lectuals 
.</s> 

 

1. En la malaltia de [M ] haver-hi 

un [S] 
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5       < m00071>:      <s>Aquesta acumulació de 
substàncies anormals , l ' anomenarem placa senil i és 
característica de la demència tipus ## Alzheimer ## 
.</s> 
 
18      < m00071>:      <s>El pacient afectat per la 
malaltia d ' ## Alzheimer ## presentarà progressives 
dificultats per a les tasques de la vida quotidiana 
.</s> 
 
32      < m00182>:      <s>La malaltia d ' ## Alzheimer 
## és un trastorn cerebral degeneratiu caracteritzat per 
la pèrdua progressiva de la memòria i d ' altres 
capacitats cognitives .</s> 
 
57      < m00182>:      <s>Entre moltes alteracions , el 
canvi més característic de la neuroquímica de la 
malaltia d ' ## Alzheimer ## és la depleció del sistema 
colinèrgic .</s> 
 
58      < m00182>:      <s>Així , els adults amb la 
malaltia d ' ## Alzheimer ## presenten neurones 
caracteritzades per presentar una arborització 
dendrítica molt pobre .</s> 
 
132     < m00623>:      <s>La malaltia d ' ## 
Alzheimer ## es caracteritza per l ' aparició de 
dipòsits de plaques amiloides i la formació de feixos 
neurofibrilars en el cervell .</s> 
 
139     < m00623>:      <s>L ' estrès oxidatiu ha estat 
implicat en nombroses malalties neurodegeneratives 
humanes com són la SD , les malalties d ' ## 
Alzheimer ## , Parkinson i Huntington , l ' esclerosi 
lateral amiotròfica ( a ls ) , distròfies musculars , 
arteriosclerosi i els processos d ' envelliment en 
general .</s> 
 

 

2. El [S] ser característica de (la 

demència tipus) [M] 

 

3. El pacient (afectat per la 

malaltia) de [M] presentar [S] 

 

4. La malaltia de [M] 

caracteritzar-se pel/per la [S] 

 

 

5. El * més caracaterístic del/de 

la [M] és [S] 

 

6. Els adults amb (la malaltia 

de/del/de la) [M] presentar [S] 

 

7. La malaltia de/del/de la [M] 

caracteritzar-se per [S] 

 

 

8. El [S] estar implicat  en 

(nombroses malalties 

neurodegeneratives humanes com 

són) el [M] 

 

esclerosi 
lateral 

amiotròfica 

 
11      < m00623>:      <s>L ' estrès oxidatiu ha estat 
implicat en nombroses malalties neurodegeneratives 
humanes com són la SD , les malalties d ' Alzheimer , 
Parkinson i Huntington , l ' ## esclerosi lateral 
amiotròfica ## ( a ls ) , distròfies musculars , 
arteriosclerosi i els processos d ' envelliment en 
general .</s> 
 

 
1. El [S] estar implicat  en 
(nombroses malalties 
neurodegeneratives humanes com 
són) el [M]  

atròfia 
muscular 

3       < m00026>:      <s>Alguns pacients pateixen , 20 
o 30 anys després , una debilitat muscular 
progressiva , per afectació de les neurones motores 
supervivents , denominada ## atròfia muscular ## 
postpolioneurítica .</s> 
 

1. Alguns pacients patir un [S] 
denominat [M] 
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 idiòcia 
amauròtica de 

Tay-Sachs 

-  

 
 
 
 

 


