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RESUM:

En I'ambit de la terminologia, els especialistesnan que els textos especialitzats
estan plens de termes estructurats conceptualrhara thrma determinada. Tanmateix,
en catala, avui en dia, no hi ha cap treball qaetitta relacio malaltia-simptoma entre
termes de I'ambit médic, sent aquesta la motivacidcipal a I'hora de dur a terme
aquest Treball Final de Master. L'objectiu print¢igke la recerca és crear patrons
linglistics que evidenciin la relacié malaltia-sfompa, els quals puguin servir per
detectar de manera semiautomatica o automaticast@quelacié, mitjancant una
metodologia concreta proposada. La seleccié d’'umpuso de treball amb un grup
concret de malalties representa el primer pas dedarca, en el qual s’'obtenen uns
contextos que s’analitzen per tal de detectarehitieure-hi marques linguistiques que
evidenciin la relacié estudiada. Un cop obtingudesiestes marques, es fa una
generalitzacio de patrons linglistics que puguidaj a detectar semiautomaticament la
relacié entre dos termes. En la recerca observeennupits dels simptomes de les
malalties estudiades no apareixen en les defirscigls recursos terminografics de
I'ambit de la medicina, pero si als textos espiézatb del corpus utilitzat. A més,
detectem que molts dels simptomes apareixen rigglead nomeés mitjancant termes
monoléxics i poliléxics, sind també mitjancant lomacions especialitzades.

ABSTRACT:

Experts in terminology state that in specializextse¢here are many terms that have a
specific structure regarding its meaning. Nevedbsgl nowadays there is not any
research in Catalan that deals with the relatigngisease-symptom in medical terms.
The lack of research in this area of knowledge ares of the main reasons to deal with
this issue in this Master’s degree final projedtisTproject focuses on the development
of linguistic marks that show the relationship dse-symptom. Following the specific
methodology described in this paper, these marksildhbe useful to detect this
relationship. The first step of the research ixhoose a specialised corpus to work
with. In this corpus, the necessary contexts aatyaad to find the linguistic marks that
show this relation. Then, once these marks aretdetelanguage patterns are generated
with them. This is helpful in order to detect semtaanatically the relationship between
two terms. Results show that most of symptoms aténcluded in the definitions given
in medical terminological resources, but they adeed included in the medical corpus
that has been analysed in this project. Moreovestrmymptoms are not only described
by one-word terms, but also by specialized coliooet
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1. Introduccié

Avui en dia, vivim en una societat en la qual I'ahte la informatica ha avancat de tal
manera que deixa una empremta molt intensa enlestalisciplines que ens envolten,
com per exemple la linglistica, la medicina, I'emmig, la gendmica, etc. Tanmateix,
poca gent associa les tasques que duu a termengiisita amb I'ambit de la

informatica, si bé aquests professionals s6n modtsgnts, per exemple, en el
desenvolupament de verificadors ortografics, coorscsintactics, eines de traduccio
assistida i automatica; en la interaccié en lletgganatural, o en la recuperacio i

I'extraccié d’'informacio, com seria el cas delstgesi extractors de terminologia.

En aquest Treball Final de Master (TFM) la termigid actua com a maxim exponent,
juntament amb la utilitzacié de les eines informpagis. Aquesta relacié actualment és
necessaria, ja que sense la linglistica computaicieeria impossible tractar grans

guantitats de textos d’'una manera eficient.

La terminologia és un ambit d’estudi en el qualpasteix de la idea que els textos
especialitzats estan plens de termes estructurateceptualment d'una forma
determinada (Cabré, 1999). Els termes sén uniéxigues que adquireixen un sentit
especialitzat en un ambit determinat (Cabré, 1988)aquesta recerca ens centrem en
I'ambit especialitzat de la medicina. Aquest ésxmbit molt important per a la societat,
el qual avanca de manera molt rapida, generantx@nent nou de manera constant.
Per exemple, els investigadors d’aguest ambit titeamb freqliéncia noves malalties i
nous simptomes de malalties, tant d’existents cemaya aparicio; és a dir, I'estudi de
les malalties es va actualitzant continuament. sSSicenstrueix una estructuracio
conceptual, com per exemple un arbre de camp @idlr d'una malaltia, podrien

trobar-se diferents branques, com serien les calesés malaltia en questio, els seus



tipus o classificacions, els simptomes que I'evitkm les técniques o les estratégies
per les quals es pot diagnosticar, i els posstbdesaments per “curar-la”. Generalment,
I'expressié de les malalties, les seves causesjotia, simptomes, diagnostic i

tractament es vehicula mitjangant unitats termigiojoes.

Malaltia: Parkinson

Cauges: DM Simptomes: Tractaments: Diagnostic:
- envelliment - Pa_rklns_on - palilalia - levodopa - analisi de
accelerat primari - déficit - selegilina sang
- dany oxidatiu - Parkinson dopaminic - test genetic
secundari

Figura 1. Arbre de camp del Parkinson

En aquest treball estudiem la relacié produidaeeieimes que es refereixen a diferents
malalties neurodegeneratives i els simptomes agsoai elles. La nostra hipotesi de
partida és que existeixen determinades marquesisitigues als textos especialitzats de
'ambit médic que permetrien detectar de maneranaatica o0 semiautomatica la
relacié que s’estableix entre un terme que esaieferuna malaltia i els termes que fan
referéncia als seus simptomes. La deteccié d’agpestde relacions podria ser de gran
utilitat per a la construccio de tesaures o baseslaties lexicosemantiques, i per a
I'actualitzacié de les definicions de diccionaesninologics de I'ambit medic. A més,
una eina de deteccio de la relacio malaltia-simptpodria ser Gtil tant per al col-lectiu
dels metges com per als estudiants de medicinantCs primers, aguesta eina els
serviria per detectar nous simptomes als textoscesdjizats de nivell alt de I'ambit
(principalment articles de recerca i tesis docgrahcara no inclosos a les definicions
dels diccionaris 0 als manuals especialitzats,tgdetie complementar els protocols de
descripcio de malalties i ajudar-los a realitzar dihgnostics dels seus pacients d’'una

manera meés acurada. Quant als segons, aquestaodima servir amb fins didactics per



ajudar els estudiants de medicina a detectar simgs#ale malalties als textos tractats

durant la carrera.

El tema de la deteccié automatica de relacionseqnals i semantiques en diferents
ambits especialitzats s’ha investigat des de fas,anpm s’explicara al capitol 3.

Tanmateix, la realitat és que hi ha pocs treballsesla deteccié de relacions a partir de
textos escrits en catala (Feliu, 2004) i no n’hchp que tracti una relacié tan especifica

com és la que es tracta en aquesta recerca (t@refalaltia-simptoma entre termes).

Concretament, doncs, aquest treball perseguebb@stius seglents:
- Crear patrons linglistics que evidenciin la relagiélaltia-simptoma entre
termes a partir de textos especialitzats en caléambit de la medicina, que
puguin servir per detectar de manera semiautomatiGtomatica aquesta

relacio.

- Proposar una metodologia concreta per a dur a téanmeacid de patrons

lingUistics de manera semiautomatica.

Després de la introduccio (capitol 1), aquest TEK éormat pels seglents capitols. En
el capitol 2 es presenta el marc teoric que dzailen aquesta recerca. Concretament, es
descriu la Teoria Comunicativa de la Terminolodgi€&T) de Cabré (1999), aixi com
també s’introdueix la nocié d’unitat terminologicaja de relacions conceptuals i
semantiques que existeixen entre aquestes unitdexms especialitzats. En el capitol
3, on es planteja I'estat de la questid, es pala tleballs existents sobre la deteccio
automatica i semiautomatica de relacions concepiisgmantiques. Tot i que en aquest
treball ens centrem sobretot en l'estratégia lisigid basada en patrons i no en
I'estadistica, en aquest capitol oferim una panaarmels dos tipus, descrivint alguns

dels estudis més representatius. En el capitol liseen tots els passos seguits fins a



arribar a I'obtencié dels resultats finals. Aquastultats es descriuen i s’analitzen en el
capitol 5, de manera quantitativa, amb I'extrac@& dades del corpus, i de manera
qualitativa, amb la construccio de patrons ling€sgper a la deteccié de relacions. En el
capitol 6 recollim les idees principals que es dasn del treball realitzat. D’aquesta
forma, descrivim quines son les aportacions d’aguescerca cap a la terminologia i

oferim les possibles futures vies de recerca qugesen d'aquest TFM.



2. Marc teoric

En aquest capitol s’'inclou el contingut teoric aghlgual aquest treball se sustenta. En
primer lloc, el nostre estudi se centra en l'origgdric de la terminologia. Descrivim els

primers estudis fets per Wuster i els seus colréatuws, tot i que ens centrem sobretot
en les revisions posteriors dutes a termes peréCalorsegon lloc, introduim els nostres
objectes d’estudi per al treball, que sbén les tmit@rminologiques i les relacions entre

aquestes unitats.

2.1. La terminologia

Es considera que la terminologia moderna va sar§fiena durant els anys 30, década
en gqué Eugen Wuster va decidir endinsar-se en tgaep a causa de motius purament
practics: la necessitat de superar els obstaclda demunicacioé professional causats
per la imprecisio, la diversificacié i la qualitattament polisémica del llenguatge
natural. Per aguest motiu, Wuster veia la termigialcom una ciencia que havia de
desambiguar eficagment la comunicacio cientifitechica; és per aquest motiu que va
crear la Teoria General de la Terminologia (TG .téoria sustentava la idea principal
seglent: la terminologia era una materia autonougatenia com a objecte principal
d’estudi els termes cientifico-técnics, unes usitpte, segons ell, només es projectaven
en un ambit d’especialitat concret. La idea priatigfaquesta teoria €s que els termes
sén unitats lexigues especifiques englobades @migrambit d’especialitat, separat del
conjunt léxic general. Cadascun d’aquests termeanté&ontingut i unes funcions

concretes, aixi com uns usos fixats.

No obstant aix0, a causa dels canvis que es vardasanvolupant al llarg dels anys en



guant a les necessitats informatives i comunicatiwd caracter comunicatiu de la
terminologia ha passat a ser més destacat que,gimmsquest motiu, la TGT ha anat
essent objecte de revisié per diferents espe@aliil treball terminologic sobre la base
de corpus especialitzats ha demostrat que el nombee tipologia de relacions
conceptuals establertes per I'enfocament traditideala terminologia no sén prou
representatius (Cabré, 1999; Feliu i Cabré, 2002}ipologia proposada per Wuster es
mostra massa restrictiva per poder donar comptesdeonnexions reals que trobem en
el buidatge dels textos especialitzats. Com aredtMa a la TGT, Cabré (1999) afirma
que, d'una banda, l'objectiu principal de la terologia tedrica és descriure
formalment, semantica i funcional les unitats qadgm adquirir el valor terminologic,
subratllar la forma com activen aquest valor i egslde quina manera es relacionen
amb els contextos veins. D’altra banda, I'objectaila terminologia aplicada és la
recopilacié d’aquests elements. La seva correspargiisi té finalitats aplicades molt
diverses; tanmateix, en totes elles apareix la eddbhcionalitat dels termes: la
representacié del coneixement especialitzat i la geansferencia, de maneres i en
situacions diferents. Es per aquest motiu que desor conjunt de reflexions que
engloba en una nova teoria, 'anomenada Teoria @aativa de la Terminologia

(TCT), base tedrica per a aquest Treball Final dstist.

Cabré parteix de l'evidéncia que I'homogeneitat ldenormalitzacié dels termes
especialitzats proposada a la TGT no s'adequaes adcessitats terminologiques, ja
gue Wuster afirmava que la realitat només pot @eceptualitzada cientificament per la
ciencia. La difusié del coneixement a través dendemyament i dels mitjans de
comunicacié va descontrolar el context en qué pment la normalitzacié

terminologica es movia. A més, aquesta uniformitzatemfatitza a causa del fet que

les societats volien mantenir la seva identitaglistica. Aixi, a la més actualitzada
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TCT de Cabré, s’afirma que el fet d'imposar un cortggment terminologic a un mot
significa ubicar-lo en un context social concrebn€ebia, doncs, la terminologia com

un camp multidisciplinari, en cap cas autonom deeka del llenguatge, construit a

partir de 'aportacié de diferents teories:

* unateoria del coneixemenla qual hi aporta diferents tipus de conceptradiid

de la realitat i permet relacionar conceptes esitrée maneres denominatives

concretes;

e unateoria de la comunicaci@er tal de plasmar els diferents tipus de situegi
gue poden produir-se, aixi com I'explicacié dedagacteristiques, possibilitats i

limits dels diferents sistemes d’expressié d’uncemte i les seves unitats;

e una teoria del llenguatge amb la qual es pretenen destacar les unitats
terminologiques que apareixen dins del llenguatgferal, sense perdre mai de

vista I'activacio, en cada cas, del caracter coxaii.

Cal subratllar que cada situacié comunicativa ésrda, davant la varietat tematica i el
nivell d’especialitzacié que poden oferir els textbespecialitat. A causa d’aguesta
amplia varietat possible, la propietat terminolageempre apareix en situacions de
comunicacié natural, les quals s6n potencialmecialy és a dir, en cadascuna d’elles
hi ha unes pretensions identitaries concretes gerdel parlant. Cadascuna d’aquestes
propietats atorga al terme les qualitats de coniplexpoliedricitat i, sobretot,

multidimencionalitat. Per aquest motiu, Cabré (30Menca la pregunta sobre si és
legitim parlar d’'un registre d’especialitat en silag, del discurs especialitat en

singular, afirmacio que recull Wuster en la seva TG
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2.2. Les unitats terminologiques

Un cop vistos els origens teorics de la termin@logil Principi de poliedricitat
proposat per Cabré pot explicar-se més detalladamtavés dels termes o les unitats
terminologiques (UT), I'objecte d’estudi principdlaquesta ciéncia. L'autora defineix
les UT com unitats que formen part del llenguatgieimral i de la gramatica que descriu
cada llengua; com consequeéncia, les UT son in@ptiisaries i multidimensionals, és a
dir, tenen diferents facetes i cadascuna s’emndinsad’un pla d’analisis concret de la

cognicid i de la comunicacié alhora.

Aixi, doncs, ateses aquestes descripcions, es fipotaa que els termes sén unitats
lexiques, activades d’'una manera concreta per é@®sscondicions pragmatiques
d’adequacié a un tipus de comunicacié concret da cas. Sén, a més, unitats de forma
i contingut; en quant a la forma, la realitat ée s constant, si bé el contingut varia
segons els trets referents a cada tipus de sitgaondinicativa. En referéncia a aquest
aspecte, Cabré afirma que el contingut és simuétdaiforma, per tal com la UT és un
signe linguistic. Per tant, el contingut d’'un termai pot ser absolut, siné que és relatiu
segons la situacié concreta d’is. Els termes s'@seta comunicacio especialitzada,
perd no d’una manera restringida, tal com diu 1a T€n6 que entren en joc factors de
tipus linglistic (semantics, lexics i textuals) ragmatic (emissor, destinatari, etc.).
D’aquesta manera, la comunicacié especialitzadaetdras nivells d’especialitzacio
diferents: un text escrit per un especialista dsgwal lector en general sera considerat
de nivell baix; un text escrit per un especialiga ser llegit per un estudiant o un
aprenent sera de nivell mitja; i un text escritspecialista cap a un altre especialista

sera un text de nivell d’especialitzacio alt.
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2.3. Les relacions conceptuals i semantiques

En terminologia, d’'una banda es parla de relaciomsceptuals com aquelles que
serveixen per referir-se a vincles que s’estabfeigetre conceptes dins d’'un ambit
d’especialitat. Per tant, les relacions conceptsgia imprescindibles per establir
sistemes que reflecteixin I'estructuracié del cmagient especialitzat. D’altra banda,
segons Evans (1988), les relacions semantiqueadglles que connecten conceptes.
Murphy (2003), per la seva banda, afirma que lé&xi@s semantiques son aquelles
gue poden definir-se a través de paradigmes sersamiijuells que es troben en el

lexicd mental.

Atesa aquesta diversitat d’estudis, és possibkbkstna oposicidé entre les relacions
semantiques i les conceptuals. Jackendoff posaies@encio als estudis que tenen
com a objecte d’estudi el component semantic dwiglhatge. Aquest investigador
arriba a la conclusié que “semantic structure asmteptual structure denote the same
level of representation” (Jackendoff, 1983: 95).sMédavant, les anomena Unicament
“conceptual structures”. Aquest nivell Unic anontessdructures conceptuaés, segons
ell, “the level of mental representation onto whiahd from which all peripheral
information is mapped” (Jackendoff, 1983: 19). Aidegons aquest autor, les
estructures conceptuals son l'eix central en els sgodels d’estudi de la lingiistica i la
sintaxi. En definitiva, segons Jackendoff, quan fesmefereix a la representacio formal
de les relacions lingiistiques ho fa a través sledcions semantiques, mentre que les

relacions conceptuals son aquelles que fan refiren’ambit de representacié mental.

Una de les idees principals que s’expressa a la @Cdue els conceptes que formen
part d’'un mateix ambit especialitzat mantenen ersrerelacions diverses, i, en

terminologia, els conceptes d'una mateixa discgpliespecialitzada mantenen una

13



relacié entre si, construint, en cada cas, el sepi gamp conceptual. Per aquest motiu,
un terme adquireix un valor o un altre segons @ tue ocupa en la corresponent
estructuracié conceptual. Aixi, els conceptes dia @@amp especialitzat es vinculen per
les relacions conceptuals, que Otman defineix dendmera seglent: “une relation
permet d’établir un lien notionnel entre plusiecosicepts. Dans un modéle relationnel,
tout concept est défini par I'ensemble des relatiqo’il entretient avec ses concepts
voisins.” (Otman, 1996:55). Segons aquest autar,rédacions es cataloguen de tal
manera que en cada cas s’especifiqui el tipus ldeide una especificacid dels tipus
d’objectes que la relacié en glestié admeti; baiti6 de determinades propietats a
aguests objectes; i, sovint, determinades condidilenvalidesa. Segons aquest autor, en
una relacié conceptual s’especifica el tipus deaciél el que ell anomena nom o
identificador. Per tant, una relacié d’aquest tigiss aquella que s’obté del lligam
conceptual que s’estableix entre diferents nocidind, és molt important el context en
cada cas, ja que en un model relacional, un comceptdefineix pel conjunt de les

relacions que manté amb els seus conceptes veins.

Per aquest motiu, segons Cabré (2012), la terngielpot analitzar-se segons tres
grans plans: el referencial, aquell que fa refaegals objectes i la formacio de la classe
d’objectes; el cognitiu, en el qual s’inclou la rfaci6 de conceptes i la seva
corresponent ubicacié en la ment; i el linglistjoe engloba la realitzacié de cada
concepte en una 0 més unitats terminologiqueslal®uatge natural, les quals poden

ampliar-se a altres unitats de creacio artificial.

Otman (1996) presenta un model de representaciarg@a de relacions conceptuals
basat en vincles semantics originats de la Irgéhkiia Artificial. En aquest model, una
relacio permet establir una unié conceptual entmeceptes, que el mateix Otman

representa formalment com:

14



R (A,B)
on R representa el nom de la relacié i A i B els donceptes relacionats.

Aixi, la formula d’Otman recull la idea que “unda@6 estableix un enllag binari entre

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

e té un contingut semantic en ella mateixa (tranamatinformacié concreta);

e presenta restriccions;
* i permet configurar una predicacié especificaeeals conceptes que relaciona.

Tanmateix, altres autors, com per exemple Feli4P0 revisen el que diu Otman
sobre cada relacié i afirmen que les relacions @gtoals son més que simples lligams
de conceptes d’'un determinat ambit ja que tantnanbanda de I'enllac o bé en les dues
podria haver-hi més d'un concepte. Es per aix0 Bebu proposa una férmula

modificada del tipus:
aRb,n

on la variablen s’inclou per tal de subratllar que les relaciomssempre han de ser

binaries.

Atenent a les propostes vistes sobre relacionsepbnals, queda plasmat el fet que sén

essencials per al reconeixement del mon que erdtan$on el tipus de relacions que

1 Tot i que Otman, i posteriorment altres investigadmm Feliu, les denominen relacions conceptuals,
també es pot dir que sén semantiques, si bé ellagpeca encara no es tenia gaire clara la dif&én

hi havia vacil-lacions denominatives importants.
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fan referencia als vincles que s’'usen per connaegtaconceptes entre si, és a dir, en
cada cas constitueixen una representacié d’'unaeckds coses. Segons Cabré (1999:
48), “les unitats terminologiques i les relacioraeptuals que s’estableixen entre
aquestes unitats son, sens dubte, dos elementxieésale I'estructura cognitiva dels
textos. Cada unitat terminologica forma part d'uis sognitiu d’'un ambit especialitzat i
aguests nusos es troben vinculats gracies a lasiors conceptuals”. El nombre i la
tipologia de relacions conceptuals que s’ha ustien els treballs terminologics durant
el pas dels anys, provinent de I'aproximacio teotigica tradicional, no son suficients
per poder donar compte dels lligams reals que esf@sten entre els termes en un text
especialitzat. El conjunt d’aquests nusos conregtat relacions especifiques (causa-
efecte, tot-part, contigiitat, anterioritat-postétat, etc.) consisteix en la representacio
conceptual d'aquesta especialitat, rad per la gieaidencia que amb la terminologia
representem la realitat especialitzada. Aixi, dpmsdem afirmar que les unitats
terminologiques també serveixen per transmetre ixement i, per tant, s6n uns
mecanismes importants de comunicacio. A més, eisepies no poden existir com
unitats de pensament aillades que formen un sispeoma, sindé que son elements que
s'integren en el léxic de les persones a mesura@plgzen processos d'aprenentatge
cientific. Aixi, Cabré (1999) afirma que una unitatica nomeés té caracter terminologic
en el context d’'una materia d’especialitat, peroest) fet no té per qué pressuposar que

les unitats terminologiques hagin de pertanyer sggg@ament a un ambit d’especialitat.
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3. Estat de la questio

La deteccid0 automatica de relacions és una areat@umolta incidéencia en les
aplicacions referents al Processament del Llengudtgural (PLN), en anglédatural
Language ProcessingNLP). Els treballs existents sobre la deteccifomatica o
semiautomatica de relacions entre termes utili@ncipalment dues estrategies: les
que soén purament linglistiques, en les quals esadeune una descripcié de patrons
que expressen relacions concretes, segons lesctasts linguistiques; i les
estadistiques, que fan servir principalment I'apreatge automatiar(achine learniny

En aquest capitol, ens centrem en la primera, gaégila que utilitzem en aguesta
recerca, tot i que oferim una panoramica dels gmsst encara que no és la nostra
intencio oferir una descripcié exhaustiva delsdtsbrealitzats, sind Unicament alguns

dels més representatius.

3.1 Estratégies linguistiques basades en patrons

Un treball realitzat sobre I'estudi de patrons gwélencien I'existencia de relacions
conceptuals en textos és la tesi doctoral de KE@04). L'objectiu de l'autora és

establir les bases per desenvolupar un sistematdeaild semiautomatica de relacions
conceptuals a partir de textos especialitzats. &laddtectant marcadors linguistics
verbals per després extreure fragments de tex@sautinguin unitats de coneixement

especialitzat, lligades mitjancant termes i relasioonceptuals.

Feliu segueix diferents etapes per arribar al pimie de deteccid. En primer lloc,
pretén validar empiricament una llista de relacioosceptuals creada en un treball
previ (Feliu, 2000): semblanca, inclusid, sequditata causalitat, instrumental,

meronimia i d’associacio. La llista s’obté un aajquetades de manera manual els
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tipus d’'informacié existents en un corpus espdealide I'ambit medic (concretament
textos sobre les cardiopaties). En segon lloc, stquésta de relacions s’aplica, amb
tots els patrons linglistics explicits que vehioutada relacié conceptual, sobre el
corpus especific ja mencionat. D’aquesta maneri& ob total de 55 unitats verbals

utils per a vehicular relacions conceptuals.

Feliu estableix estratégies sintacticosemantiqtiés per identificar amb el maxim de
precisio els marcadors que expressen cada tiptedatgd. Per tant, no només s’estudia
el patro sintactic evidenciat en la relacio, singe dgambé se subratlla el factor del
context, és a dir, I'estrategia semantica que pemeéerminar amb fiabilitat si un
marcador expressa un tipus de relacié concretaltts L'estratégia semantica s’aplica
amb I'ajuda d’'una ontologia de I'ambit medic, peti alassificar i estructurar el léxic
especialitzat extret del corpus. Feliu justificaeqliaplicacio d’estratégies tant
sintactiques com semantiques es duu a terme pegnipbfragments textuals
especialitzats que continguin, com a minim, dosatsterminologiques lligades entre si

mitjan¢ant un tipus de relacié conceptual.

3.2 Estratégies basades en aprenentatge automatic

La majoria dels treballs sobre la detecci6 i cfassiid6 automatica de les relacions
semantiques entre paraules es basen en l'estulliedest (1992), que va obrir una
important linia de recerca que ha estat seguidaipergran quantitat d’autors. Hearst
destacava la presencia de relacions lexicosintégicentre dues paraules, com per
exemple la meronimia (Berland i Charniak, 1999)xdasa (Girju, 2003) i I'antonimia
(Lin et al., 2003). Hearst crea, de manera mamumatonjunt de patrons lexicosintactics

amb la intencié d'identificar parelles de paraulgge exemplifiquin un relacio
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d’hiperonimia: un nom X és un hiponim d’'un nom ¥pgre i quan X sigui un subtipus
de Y. Aixi, per exempleShakespearés un hiponim dutor, i autor és un hiperonim de

ShakespearéSnow et al., 2004).

L’estudi de Berland i Charniak (1999) s’aproximataat al que va fer Hearst. També
esta enfocat a la identificacié6 d'una relacié semanen concret, en aquest cas la
meronimia. El que pretenen, per tant, és identifatrons léxics que evidenciin

relacionspart-tot X es meronim de Y si X forma part de Xixi, per exemple, dit és

meronim de peu. Aquest tipus de relacions es pedéeure un cop identificades un
conjunt de frases que continguin les dues paranigscte d’estudi situades a poca
distancia dins del text. Després de I'obtencio aldlista de frases, creen una llista de
patrons que posteriorment diversos subjectes cemizeen I'ambit es dediquen a
validar o descartar, és a dir, la tasca es duunaetele manera semiautomatica. Per
realitzar un estudi d’aquest tipus cal subratllafet que es necessitairiput rebut
d’algun corpus; en aquest cas 'estudi es va di#arO0 milions de paraules obtingudes
del North American News Corpus (NANC) mitjancantalgoritme. D’aquesta manera,
el programa presentat per aquests dos investigddocsona mitjancant un meétode
estadistic que consta de tres fases: identifica@dotacio de patrons, filtratge de
paraules acabades morfologicament d’'unes manetesrdeades i ordenacio de les
parelles de paraules segons el Valor-F, una derleges d’avaluar meés prototipiques en

I'ambit del PNL.

Riloff i Jones (1999) també treballen amb patropsero utilitzen técniques de
bootstrapping una tipus de técnica iterativa de remostreig atbed que permet aportar
proves de significacio estadistica, efectiva, eneatjcas, per extreure informacié de

corpus. En el seu estudi parlen de la necessitattgoen els sistemes d’extracciod
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d’informacié de tenir dos diccionaris: un que astigonstituit pel lexic semantic i un
altre pel conjunt de patrons d’extraccid. La justi€ié dels dos investigadors a I'hora
de crear algoritmes deootstrappingés que el lexic normalment s’ha de classificar a
ma, basicament perqué que els recursos normalmsetteen amb proposits generals
(Riloff, 1996). Un exemple d'aquests recursos amap@sits generals és el WordNet
(Miller, 1990), una base de dades Uutil per a diferdlenglies. Hi apareix el léxic
agrupat en diferents relacions (com per exempgnianimia), amb definicions breus i
generals, i aguestes relacions semantiques entaeles hi sbn emmagatzemades. El
proposit d'un recurs com aquest no nomeés és adeudiccionari i tesaurus al mateix
temps, sin6 també ser un material en el qual gl#plitécniques d'analisi automatica del

text.

Snow, Jurafsky i Ng (2004) es basen sobretot é@mfdamacio de dependencies per a la
detecci6 automatica de relacions; concretamentncuee classificador automatic de
relacions d’hiperonimia i hiponimia obtingudes dang quantitats de textos. A través
de relacions de dependéncies originades de [I'eifracd’arbres etiquetats
sintacticament, proposen una formalitzacio i gditeazio de totes aquestes relacions,
per tal d’'identificar diferents tipus de patrongidesintactics. La primera tasca que
duen a terme és adquirir un conjunt de textos rBeaiment, tots ells anotats amb
parelles de paraules catalogades com homonimesrtk g’'aqui, creen un algoritme
supervisat, encarregat d’adquirir el comportamendiferents relacions de dependéncia

productives, és a dir, identificar noves parellé®ohonimia a nous conjunts de textos.

Grishman, Hasegawa i Sekine (2004) proposen un deét@lacionat amb la
identificacié de relacions que es poden extreurgrdes corpus, segofistiquetador
automatic d’entitats de Sekin (200Bs un métode no supervisat, la idea clau del qual

és aglomerar parelles d'entitatduétering, atenent a la similitud de les paraules en
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context, les quals han de tenir una intervencidetEcio entre cadascuna de les seves
entitats. Harris (1954), en la segsatructura distributivaformula I'afirmacié seguent:
“words that occur in the same context tend to hawmilar meanings”. Aixi, en
I'experiment dut a terme amb textos apareguts emga, es demostra que es poden
proporcionar, de manera automatica i amb una poegii®, etiquetes per a cada relacio,

després d’acomplir cinc passos:

1) Identificacio6 i etiquetatge general d’entitatsua conjunt de textos.

2) Obtenci6 de parells de concurréencies de lesaghipréviament etiquetades, sempre
amb el seu context.

3) Mesura de la similitud dels contextos de cadallaad’entitats.

4) Agrupament dels parells d’entitats identificadascop analitzades.

5) Establiment d’'una etiqueta a cada grup formatipes parelles concretes.

La idea principal subratllada per aquests autorguésno és imprescindible I'is d’'un
corpus anotat semanticament per tal de donar neatadogar les entitats que formen
relacions. Per tal d’identificar les parelles ditats, els tres autors destaquen I'estudi
del context i afirmen que una concurréncia és damgda com a tal si la parella
marcada apareix dins d’'una mateixa frase amb ume® paraules enmig. El fet que
s’agrupin paraules similars, aixi com també comupesmet caracteritzar cada grup

amb una etigueta concreta.

Turney (2006) descriu un meétode per mesurar la ligichi relacional, una

correspondéncia que existeix entre parelles daufgsmraque es cataloga com a analoga.
L’exemple que es mostra a I'estudi per explicarestjtipus de relacions és el seglient:
la parellapaletai pedrason analogues dasteri fusta EI métode proposat s’Tanomena

Latent Relational Analysid_.RA) i és potencialment adequat en arees coniréegid
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d’'informacié. L'aplicacié delVector Space ModdVSM) serveix per mesurar aquest
tipus de relacid existent, a través del Valor-Fe @$ calcula segons un conjunt de
patrons predefinits. Aixi, el métode de tipus veatdfunciona cronologicament de la
seglent manera: els patrons s'obtenen automati¢ateenorpus i a través de I'analisi
de freqlieéncies s’obtenen sindnims que serveixeanaitzar la variacié terminologica

entre les parelles de paraules.

Un treball on, de nou, es proposa un inventari rde relacions és el de Hendrickx et
al. (2009). En total, llisten nou relacions senwues Utils, segons els investigadors, per
cobrir interessos generals i diversos: “instrunmegency”, “cause-effect”, “product-
producer”, “content-container”, “entity-destinatipn“‘component-whole”, “member-
collection”, “message-topic” i “entity-origin”. Peexemple, quant a aquesta ultima
relacio, la parella que usen per mostrar un exemgleelacio semantica és la formada
perte i ginseng pel fet que ete en questio és I'entitat que s’origina dghseng En
I'estudi se subratlla que cadascuna de les rela@stablertes s’estudia per separat, amb
un conjunt de textos d’entrenament en particul&sbjectiu d’aquest entrenament és
estudiar el context de cada relaci6é per aixi petiguetar cada membre de la parella;
subratllen que, a I'hora de processar el llenguatgaral, no s’han de tractar relacions
entre dues entitats aillades, sin0 sempre en utextodeterminat. En referéncia a
I'anotacié de noms o sintagmes nominals, es tenetompte els nuclis que s6n noms
comuns, a diferencia d’altres estudis amb uns salorgteris de deteccio. Aquesta
extraccié d’informacio es fa, en primer lloc, de maem semiautomatica, passant,
després, per urnnterannotator agreementque avalua el grau de consistencia en

I'anotacio.
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Mintz, Bills i Jurafsky (2009), d’'una manera simik que havien fet Snow, Jurafsky i
Ng (2004), també treballen amb informacio de deperai@s. El seu és un dels métodes
supervisats més moderns que existeixen quant &rd@xd de relacions binaries en
diferents dominis (persones, localitzacions, ongamcions, etc.) originades a través
d'un corpus d’entrenament etiquetat sintacticangnna. En I'experiment realitzat
apareix el terméistant supervisionun tipus de supervisié que té com a premissatel f
que si dues entitats participen en una relacidlsqual frase amb aquest parell

d’entitats expressara el mateix tipus de relacio.

Finalment, mencionem el treball de Necsulescu, MsndBel (2014), en el qual
s’aborda la classificacio de parelles de paraute®tiquetades, tenint en compte les
relacions lexicosemantiques. La idea general dejepte en questio és classificar i
catalogar cada parella donat un conjunt de relagemantiques catalogat com a R i un
conjunt amb parelles de paraules anomenat W. Agmiésts investigadores també usen
un model supervisat, que apréen automaticamentrets eature$ de cada parella i
proporciona un classificador automatic, del quakxseuen conjunts de tuples,
cadascuna d’elles formades per les parelles deulpara el tipus de relacid que

posteriorment s’inclouen en el conjunt de R.

3.3 Altres treballs relacionats

Atesa la gran quantitat d’estudis realitzats sdbee estrategies Utils per a detectar
automaticament les relacions existents entre lesufes, els especialistes, per tal de
discutir quines eines sdn més efectives i quinasys)garticipen, cada dos o tres anys,

en unes competicions de linglistica computacionakganitzacio internacional que
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organitza I'avaluacié d’aquests sistemes s’anonsmmEval SemanticEvaluation i es

va fer per primer cop l'any 1998 a Sussex. La sewssid €s organitzar activitats
d’avaluacié on s’ajuntin especialistes de tot ehmpér mostrar els punts forts i febles
de sistemes creats per a diferents llengies ietiferaspectes del llenguatge. Aixi, per
exemple, la tasca nimero 8 del SemEval de I'any) 281udiava concretament sistemes
dedicats al tractament de les relacions semantigntes parells de noms, I'aspecte més

tractat en aquest capitol del treball.

Un treball realitzat sobre terminologia en I'amimédic que cal mencionar en aquesta
recerca de master és OncoTerm (Faber et al., 1899)na plataforma bilingiie (anglés

i espanyol) de recursos oncologics que té com acbbj principal I'extraccio
d’'informacié dins el subdomini biomédic de I'oncgila, amb conceptes vinculats a una
ontologia. Aquest recurs esta enfocat a personds diferents necessitats, ja siguin
professionals de la medicina o bé pacients, famgjlimaductors, etc. La base de dades
del projecte conté 1896 conceptes relacionats drbneer, tots ells units de manera
que es reflecteixin les relacions semantiques quamtenen. En referencia a la
representacié del coneixement, la part més impodadncoTerm és I'expressio de
I'estructura conceptual: els conceptes termino®@ertinents, les caracteristiques i les

seves interrelacions.

Un cop descrits diversos treballs representatibsesia deteccié de relacions en corpus
textuals, la conclusid és que n’existeixen moltgpen catala i concretament cap que
estudii la relacid malaltia-simptoma en textos'@mlbit meédic. En aquest treball posem
emfasi en l'estrategia linguistica, atesa la foimacademica personal i la motivacio

per I'estudi I'ambit de la linguistica.
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4. Metodologia

En aquest capitol s'inclou un llista amb tots elssps seguits a I'hora de desenvolupar
el treball ordenats cronologicament i, més avakglicaci6 més detallada de cada pas.

Aixi doncs, els passos seguits son els seglents:

1) Seleccionar un corpus de treball format peroeéspecialitzats en catala de I'ambit
de la medicina.

2) Consultar recursos terminologics d’aquest apdyitadquirir informacio.

3) Decidir quin grup de malalties s’analitza i selenar un grup de termes en catala
que siguin malalties concretes dins d’aquest grup.

4) Cercar aquests termes en un diccionari espeeaialextreure'n les definicions de les
malalties tractades i extreure d’aquestes defingiels fragments que inclouen termes
referents a simptomes de cadascuna d’elles.

5) Extreure automaticament contextos oracionals tkimes malalties a partir del
corpus de treball.

6) Analitzar manualment quins dels contextos obtisgcontenen termes que siguin
simptomes de les malalties cercades i extreurestgjoentextos.

7) A partir d’aquesta llista de contextos, anatiipg per detectar i extreure les marques
lingUistigues que evidencien [I'existéncia d'unaac& entre termes (malaltia-
simptoma).

8) A partir d’aguestes marques linglistiques, fera weneralitzaci6 de patrons
linglistics que puguin ajudar a detectar automauicd la relacid malaltia-simptoma

entre dos termes.

A continuaci6 s’explica més detalladament cadadegds metodologia.
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1) Per tal de dur a terme la feina descriptivaretreball d’aquest tipus, la primera tasca
qgue s’ha de realitzar és seleccionar un corpusuatlgquer a lI'estudi en questié. En
aguest cas, €s necessari un corpus en catala fpemg#xtos especialitzats de medicina,
aixi que considerem que el subcorpus de mediciraeguroba dins del Corpus Tecnic
(CT) de I'Institut Universitari de Linguistica Agtda (IULA) (Vivaldi, 2009) és adient
per a aquesta recerca. El CT esta format per teedosts en cinc llengies (alemany,
anglés, castella, catala i francés) i de diferamses d’especialitat (ciéncies del
llenguatge, dret, economia, informatica, medi ambiemedicina). Conté textos de
diversos generes (tesis doctorals, articles ciestifnanuals universitaris, llibres, etc.) i
tots els documents han estat validats per profealsiale I'ambit. Aquest corpus esta
anotat morfologicament, la qual cosa és molt beitesfa a I'hora de fer cerques

linguiistiques. Aquest recurs es pot consultarrda Hitjancant la interficie BwanaNet.

2) Un cop seleccionat el corpus de treball, el segijpas és decidir quin grup de
malalties en concret s’estudia. Per prendre aquést#sio es consulten tres fonts
especialitzades:

« Un espai web ofert per la Biblioteca Nacional dedMima dels Estats Units,
anomenatMedline Plus en el qual apareixen les malalties classificapes
grups®

* El manual de referéncia dins I'ambiiedicina Interna (Farreras-Rozman,
2012).

« La font catalana del Diccionari Enciclopédic de hdewh,® per tal de validar

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

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

4 http://www.medic.cat/
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I'elecci6 de les malalties, tenint en compte sirap@n en la font en questio.

3) El fet d’haver elegit treballar amb malaltiesuraegeneratives és pergue sén un
tipus de patologies en les quals el problema palge situa en el moment de la seva
deteccid, ja que, en la major part dels casos, @lidantifiguen, els malalts ja han

perdut més de la meitat de les neurones. En é@tssiitnys, a Catalunya, s’ha evidenciat
que aquestes malalties son d’un interes sociabgleom demostra, per exemple, la
Marat6é de TV3 de I'any 2013, dedicada precisamdes analalties neurodegeneratives.
Per tant, diagnosticar aquestes demeéncies de laremanés anticipada possible és
imprescindible avui en dia i, per aquest motiu,sid@rem que la deteccié dels seus

simptomes és un tema rellevant.

Després de consultar el manual de Farreras-Roz2@I2) i la web deMedling
observem que hi ha nou termes que es corresponenmnmatalties neurodegeneratives:
Parkinson, corea de Huntington, Alzheimer, escletateral amiotrofica, atrofia
muscular, idiocia amaurotica de Tay-Sachs, esfipglusi, ataxia de Friedreich i
malaltia de Pick. Comencem treballant amb aquesigermes, tot i que, com es veura
a I'apartat seguent, finalment en seleccionemedssgis primers de la llista). La rad és
gue un dels nostres criteris per a la selecci®sanalalties és que cadascuna aparegui
en un minim de deu contextos al corpus de treBhllcontextos obtinguts es presenten

en el capitol 5.

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

concretes amb el Diccionari Enciclopédic de MediciSe seleccionen les definicions

completes de cadascun d’aquests termes i se niextnegomeés aquells fragments Gtils
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per a l'estudi, és a dir, tots aquells que contesiemptomes, els quals s6n considerats
termes especialitzats o, com veurem meés endavaipaacions especialitzades.
L’exemple seguent inclou una de les malaltieselaslefinicid i els simptomes marcats

en negreta:

corea de Huntington:

Procés hereditari, transmes per heréncia autosdaoicenant, produit per una mutacio
genetica del bra¢ curt del cromosoma 4, caractitzrdiscinesies coreoatetotiques de
la musculatura axial i periferica, disartria, disfagia, postures distoniquesi per
trastorns neuropsicologics variablegmodificacions de la personalitat, depressio,
psicos) que evolucionen vers la demeéncia. L'edat d'idecila simptomatologia clinica
oscil-la entre els 20 i els 70 anys, amb una natjae 38 anys. Les lesions
anatomopatologiques sén d'atrofia degenerativa cdgl del nucli caudat del cos
estriat,fonamentalment de les cél-lules que termn a neurotransmissors l'acid g-
aminobutiric (GABA), l'encefalina i la substancia Hom observa també lesions
degeneratives al talem optic i al cortex cerebf@mbé és anomenada malaltia de

Huntington.

Partint d’aquesta informacio, es crea una taula’orclouen les malalties i els seus
corresponents simptomes trobats dins les defirscidwuestes dades serviran com a

suport a I’nora d’extreure contextos reals del asrp

5) En aquest pas es comenca a treballar amb dadés del corpus. Mitjancant
BwanaNet, s’extreuen automaticament tots els coogexracionals per a cadascun dels
sis termes (malalties). Per realitzar aquesta tadioes del subcorpus de I'ambit
especialitzat de “Medicina”, se selecciona el tijasonsulta anomenada “concordanca

estandard”. En aquest tipus de concordanca s'ingi@cel terme com a lema, per tal de
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cercar tot el conjunt de formes flexionades d'urt.nfi@ambé s’estableixen uns filtres
determinats per trobar Unicament contextos oratsatias els textos, ja que partim de
I'idea que els contextos més representatius deisete per observar el seu Us real sén
fragments del discurs que es corresponen amb asasenceres (Cabré, 1999). Aixi
doncs, marquem l'opcié “Resta del text”, per exobouontextos com llistes, titols o

taules. En la Figura 2 es mostra una captura d@lfmadel tipus de cerca realitzada.

4.
Seleccio feta:
Llengua dels documents: Catala
Ambits tematics seleccionats: Medicina
Nombre de paraules: 2621755
guantitat de documents: 235
a) Informaci6 especifica sobre la concordanca Afegir mes columnes
Unitats <> Unitat #1 Unitat #2 Unitat #3 Unitat #4 Unitat #5 <)
- Formes
- Lemes esclerasi lateral amiotrafic
- Categories - vll- vl v v |- v
Repeticié ol ~wfl- v wll- owf- BRI
Negacio
* no
Ordenat per e
Ordre alfabétic per: Formes * Lemes

b) Altres informacions necessaries

Context * Complet Parcial +/- 5 (unitats a dreta i esquerra)
Parts del text Titals Llistes Taules ® Resta del text Qualsevol
Presentacio de la concordanca ¥ Forrmes Lemes Categories

Informacié addicional Estatus del document Subdomini Tipus de document
Quantitat de resultats primers resultats

Buscar Cancel-lar la seleccid Ajuda

Figura 2. Captura de pantalla del tipus de cerattzada

6) El seglent pas és analitzar els contextos aliinge manera automatica, aplicant-
los-hi la feina manual; és a dir, s’eliminen tagsi@lls contextos que no contenen termes
referents a simptomes. Per detectar els simptossegiats a cada malaltia, en primer
lloc consultem la taula realitzada en el punt 4a ég, els simptomes que s’inclouen en
les definicions de les malalties al Diccionari Ehmpeédic de Medicina. En segon lloc,

apliquem el coneixement propi per detectar altrestextos del corpus que també
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incloguin simptomes no especificats en aquestemicehs mitjancant evidencies

linguistiques que explicitin que es parla de laaitial en questio.

A continuaci6 mostrem un exemple de context dahéefParkinson” obtingut del

corpus amb els simptomes destacats en negreta:

En la malaltia de Parkinson , que cursa amldeiicit dopaminic a nivell de sistema
nerviés central , s' han desailteracions en el reflexe orbicularis oculi concretament

del segon component d ' aquest reflex.

Com es veura en els resultats inclosos en el ¢&piem moltes ocasions els simptomes
detectats en els contextos del corpus no apareaxés definicions incloses en el

Diccionari enciclopedic de medicina. Per exempkesémptomes detectats en el context
anterior no apareixen a la definicio, i en canvjgé n’'apareixen d’altres, com es pot

veure a continuacio:

malaltia de Parkinson

També dita paralisi agitant, €s una abiotrofiaciele dels nuclis de la base, especialment
el cos estriat i la substancia negra. Es carazaeper urtremolor especial(que pot cedir
amb els moviments voluntarisinoviments de dits (com de comptar diners o fer
pindoles) rigidesa muscular, que causamimia i una marxa amb el cos, les cames i els
bracos en lleugera flexio. Es de curs progressiw pespon als medicaments
dopaminérgics. També és anomenada parkinsonisopatit o primari.

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

recuperacié de simptomes de malalties no inclosesuasos terminografics.
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7) Un cop obtinguts els contextos considerats ma aadefinitius, s’analitzen per tal de
detectar-hi totes les marques linglistiques quéeagien que existeix una relacio
causa-efecte entre els termes, en aquest cas taonerg del tipus malaltia-simptoma.
Amb l'objectiu de construir els patrons linglistipgr a la deteccié de relacions
d’aquests tipus, els diferents continguts dinscelstextos es marquen de la manera

seguent:

* Elterme corresponent a la malaltia: entre coisnet
* Elterme o termes corresponents als simptomesatials.

» Les marques linglistiques explicites: en negreta.

8) A continuacio, es fa una generalitzacié delsgoat linglistics detectats fent servir
lemes, és a dir, la forma no flexionada (per exemglés un nom o article, en masculi i

singular; si €s un verb, en infinitiu).

En els patrons linguistics s'utilitzen els simks@glents:
* [S] fa referéncia al simptoma.

* [M] fa referencia a la malaltia.

Tot seguit mostrem un exemple de patré mitjancguést esquema:

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

La llista completa de patrons apareix al capitol 5.
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5. Analisi i resultats

En aquest capitol expliqguem les analisis que s'teiitzat en aquest treball i els
resultats obtinguts després d’aplicar els passidgsas a la metodologia explicada en el

capitol 4.

Com ja s’ha dit, treballem sobre el grup concretedemalalties neurodegeneratives,
concretament sis: Parkinson, corea de Huntingtotzhedmer, esclerosi lateral
amiotrofica, atrofia muscular i ididcia amaurotia Tay-Sachs. Hem cercat aquests sis
termes en el Diccionari enciclopedic de mediciream lextret les seves definicions i hem
detectat manualment els simptomes d’aquestes maaldihs d’aquestes definicions. La
Taula 1 inclou aquestes sis malalties en la prinoetamna i les seves definicions
corresponents a la segona, amb els simptomes latbre’han eliminat fragments de
la definici6 que no contenien simptomes (marcatb &) i que, per tant, no eren

pertinents per a aquesta recerca.

MALALTIES SIMPTOMES

Parkinson Es caracteritza per_un tremolor espgciaimoviments de
dits[...], rigidesa musculague causa amimia i una marxa
amb el cos, les cames i els bragos en lleugerflex

(corea de) Procés hereditari, [...], produit per una muta@nédica del
Huntington brag curt del cromosoma 4, caracteritzat per disigs

coreoatetotiques de la musculatura axial i pedériisartria,
disfagia, postures distdniguieger trastorns neuropsicologidgs
variables(modificacions de la personalitat, depressio,gssic
gue evolucionen vers la deméncia.
Alzheimer Demeéncia progressiva caracteritzada ldigicament per
acumulacio intraneutronal d'un material filamergas forma
espirals o llacos i per la preséncia de grumolldetelrites i
axons a l'escorca cerebral
esclerosi lateral Malaltia de les neurones motores, que produeixmasma
amiotrofica sindrome piramidal i paralisis perifériquesexisteixen,
doncs, paralisi espastica dels membres inferitnéfiaa
muscular progressiva..]
atrofia muscular Malaltia neuromuscular [...], caesitzada per la degeneracio
de les anoréxianeuronds les banyes anteriors de la medul-la
espinal Hom en distingeix es manifesta [...], en forma
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d'hipotonia muscular gregeneralitzada i de predomini
proximal o com una sindrome de l'infant pengim-gamj
arefléxia, plor i succidnolt débils, afectacié dels musculs
respiratoris responsable d'insuficiéncia respiratdria
d'infeccions pulmonars iterativegue condueixen a la mort ¢n
el transcurs dels primers anys de la vida; s'aasmsiint amb
deformitats articulars congenitps] i a afectacié del nervi

facial
(idiocia amaurdtica de) Encefalopatia lipoidosica infantil, produida peiniitracio
Tay-Sachs cerebral d’'un excés d’esfingosima i pel ganglioEisl.

manifesta sobretot per atrofia amaurdtica del nigptic,
hipertonia muscular extrapiramidal, insuficiéncisual
progressiva disfagia.

Taula 1. Malalties de tipus neurodegeneratives seus simptomes subratllats a les definicions del

Diccionari enciclopéedic de medicina

El seglent pas que hem realitzat ha estat extealiognaticament contextos oracionals
per a cadascun dels lemes d’aquests termes alrpukcde “Medicina” en catala del

CT, mitjangant BwanaNet i fent servir la “concordanestandard”. A la taula

corresponent a '’Annex | apareixen tots els cow®xxtrets. A la primera columna
s’inclouen les malalties amb el nUmero de contextatinguts entre parentesis. A la
segona columna, s’han introduit els diferents cdose cada context conté el seu
namero d’identificacio (p. ex.: 1, 2, 3...), el catentificador del text d’on s’ha extret el

context (p. ex.. < m00021>), les marques d'inicifinal d'oracié (<s> i </s>,

respectivament) i el terme buscat entre coixineteX. ## Parkinson ##).

A continuacid hem analitzat manualment aquests estog obtinguts de manera
automatica per seleccionar només aquells que iecl@imptomes de les malalties
seleccionades. El resultat d’aquest pas es recitdlnmex Il. A la primera columna

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

5 Els contextos obtinguts contenen espais innecessasprés de paréntesis i apostrofs, i a méseasdgun
contraccions de preposicié més article (p. ex. agfireixen desplegades (p. ex. de I). Aquestedigiigs

de format provenen de I'analisi automatica delsoexlel CT i, per aquest motiu, no les hem modifica
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simptomes destacats en negreta.

A la Taula 2 s’aporten dades quantitatives en i&lamb el nimero total de contextos
obtinguts per a cada malaltia i el nUmero de cdogexjue contenen simptomes
d’aqueste$.Les columnes s’estudien en vertical, tret de fané, que s’ha d’analitzar

en horitzontal. A primera vista, destaca la graangitat de contextos on apareix el
terme Alzheimer (52,75% sobre el total). En sedoq, ltot i que amb un percentatge
molt més baix (18,31%), trobem el Parkinson comsdgona malaltia amb més
contextos. Tot i que sorprén la diferéncia d’aparientre els dos termes, és molt
coherent que les dues malalties siguin les queapaseixen. Es a dir, es reflecteix la
situacié actual de les malalties neurodegeneratavda societat: I'Alzheimer i el

Parkinson sén les més investigades.

Entrant ja més en detall, concretament a I'andisia part més ombrejada, s’aprecia
qgue s’han eliminat una gran quantitat de contexfisbé ja s'esperava que els
percentatges baixessin, ja que no tots els corstarferents a les malalties parlen de
simptomes, sorprén que s’hagin hagut d’eliminatstaontextos. Tanmateix, I'estudi
d’'una sola relacié ha permes estudiar 23 contelssjuals ens han proporcionat una
llista prou representativa de patrons finals (velaala 6) per a una recerca de master.
Dels 23 contextos finals treballats, 20 sén cootexie I'Alzheimer i del Parkinson, un
fet bastant evident si es tenen en compte les idaigninicials. La llista de contextos
totals es pot observar a 'Annex |, molts dels gusthan hagut de descartar per a

I'analisi, per exemple, perqué mostraven relacidascausa i no de simptoma. A la

6 Les malalties ataxia de Friedreich, malaltia dek Piesfingolipidosi obtenen 8, 2 i 3 contextos Ivta
respectivament. Com ja hem dit, un dels criterislapeseleccié de malalties amb les quals trebatéem
aquesta recerca és que obtinguin un minim de 1@xios al nostre corpus. Es per aquest motiu que

aguestes malalties no han estat analitzades.
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darrera columna es pot percebre el percentatgeeataiextracciod per a cada cas, és a

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

malaltia.
CONTEXTOS
MALALTIA TOTALS
% de contextos amb
Nimeros simptomes respecte del
absolutg % nimero absolut de
contextos trobats per a
cada malaltia
Parkinson 50 18,31% 22%
(corea de) 33 | 12,09% 3.03%
Huntington
Alzheimer 144 52,75% 6,25%
esclerosi lateral o o
amiotrofica L2 AU 8,3%
atrofia muscular 10 3,66% 10%
(idiocia amaurdtica de 24 8.79% 0%
Tay-Sachs
TOTAL 273 100% -

Taula 2. Taula quantitativa dels contextos anatitza

Una vegada seleccionats els contextos amb simptdenkes malalties i marcats (veure
Annex Il), hem fet una comparacié dels simptomedogsos a les definicions del
Diccionari enciclopedic de medicina i els simptordetectats als contextos del corpus.
A la Taula 3, s’observen les diferents malaltida @rimera columna, els simptomes
extrets de les definicions a la segona columna sighptomes trobats als contextos a la
tercera columna, llistats per ordre d’aparicié tastdefinicions com els contextos. Dins

de cada malaltia, s’ha mantingut només una ocug@®ccada simptoma trobat.
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MALALTIES

SIMPTOMES DE LES
DEFINICIONS DEL
DICCIONARI

SIMPTOMES DELS CONTEXTOS

DEL CORPUS

* tremolor especial
* moviments de dits
* rigidesa muscular
e amimia

* crisis epileptiques

* palilalia

» paralisi pseudobulbar

» demeéncia

« deficit dopaminic

« alteracions en el reflex
orbicularis oculi

» augment de I'excitabilitat de les
neurones de la substancia
reticular bulbar lateral

Is

Parkinson « alteracio dels sistemes neurona
* marxa amb el cos, les dopaminérgics
camesiels p[agos en « iNSOMNi
lleugera flexid « ansietat
* depressid
* VOMIts
* estrenyiment
« déficit de dopamina
« deficiencia del complex
« increment del dany oxidatiu
* estres oxidatiu
« discinesies
coreoatetotiques de la
musculatura axial i
periferica
« disartria
(corea de) - disfagia * moviments coreics
Huntington * postures distoniques * trastorns de tipus afectiu amb

* trastorns
neuropsicologics

» modificacions de la
personalitat

* depressio

* psicosi

deteriorament cognitiu

36



Alzheimer

* acumulacié
intraneutronal d'un
material filamentos

* preséncia de grumolls de

dendrites i axons a
I'escorca cerebral

* pérdua progressiva de les
funcions intel-lectuals

* placa senil

« dificultats per a les tasques de |
vida quotidiana

* pérdua progressiva de la memo

* pérdua progressiva de capacita
cognitives

* deplecid del sistema colinérgic

* neurones caracteritzades per
presentar una arboritzacio
dendritica molt pobre

* aparicié de diposits de plaques
amiloides

« formacioé de feixos neurofibrilarg
en el cervell

* estres oxidatiu

r

esclerosi lateral
amiotrofica

« sindrome piramidal

« paralisis periferiques

« paralisi espastica dels
membres inferiors

« atrofia muscular
progressiva

* estres oxidatiu

atrofia muscular

* degeneracio de les
anorexianeurones de leg
banyes anteriors de la
medul-la espinal

* hipotonia muscular greu

* sindrome de l'infant
pengim-penjam

* areflexia

* plor

* succio

« afectacio dels musculs
respiratoris

« insuficiencia respiratoria

« infeccions pulmonars
iteratives

« deformitats articulars
congenites

« afectacio del nervi facial

* debilitat muscular progressiva

(idiocia
amaurotica de)
Tay-Sachs

* excés d’esfingosima

« atrofia amaurotica del
nervi optic

« hipertonia muscular
extrapiramidal

* insuficiencia visual
progressiva

« disfagia

Taula 3. Simptomes extrets de les definicionmpsdmes extrets dels contextos
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La primera idea, de cara a I'extraccié de conteptosluctius per a I'estudi, era tractar
Gnicament aquells que incloguessin termes per sg@reels simptomes, tant

monoléxics com poliléxics. Tanmateix, tal com es pbservar a la Taula 3, hem

detectat que aquests simptomes també poden sarssafw als textos especialitzats
mitjancant fraseologia especialitzada o col-logagide I'ambit, en aquest cas el de la
medicina. Aixi, subratllem que en 15 dels contexrtxisets, €s a dir, en gairebé la meitat
del total (48,4%), els simptomes es reflecteixetjpmiant col-locacions especialitzades

formades per:

» un nom deverbal que, en la majoria dels casoscandigun tipus de

gradaci6 (ex. augment, deficiéncia);

» una preposicio com a lligam, principalmelet

» un terme medic monoléxic o poliléxic (ex. dopaminfgixos

neurofibrilars).

Tot seguit, ordenats alfabeticament i sense repesic llistem les col-locacions

especialitzades que reflecteixen simptomes aleostpus:

alteracions en el reflearbicularis oculi

» augment de I'excitabilitat de les neurones de stancia reticular bulbar lateral
» debilitat muscular progressiva

» deficiencia del complex

» deficit de dopamina

» deplecié del sistema colinergic

» dificultats per a les tasques de la vida quotidiana

+ formacio de feixos neurofibrilars en el cervell
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e increment del dany oxidatiu
» perdua progressiva de les funcions intel-lectuals

» trastorns de tipus afectiu amb deteriorament cagnit

Per tant, les dades ens demostren que, en l'arala dhedicina, els noms deverbals,
aquells que es deriven de verbs a través d'un gproceérfologic, apareixen amb
freqliencia a I'hora d’expressar simptomes. Pre@sgnBernal i DeCesaris (2006)
mencionen que tant el catala com el castella dispd&duna gran quantitat de sufixos
per formar aquest tipus de mots, que conserveanlef de predicat de verbs dels quals

procedeixen.

Seguidament, hem fet un contrast entre els sim@dno®ats a les definicions i als
contextos. Per fer-ho, han participat a I'estudimgtge i una farmacéutica de la ciutat
de Figueres (Alt Emporda) per validar les relaciemsstents entre els simptomes, i
determinar, aixi, si hi ha casos de variacio teobdigica. Aquest contrast s’ha realitzat a
partir de l'observacié que cap dels simptomes sudoals contextos del corpus

coincideix amb els simptomes que apareixen engfisicions.

Els resultats del contrast es mostren a la Tauld & primera columna es llisten les sis
malalties, i a la columna seglent tots els simpsoedrets de les definicions de
diccionari. La tercera i la quarta columna conteslsrsimptomes extrets dels contextos.
Concretament, a la tercera s’inclouen aquells simps que coincideixen en significat
amb algun simptoma del diccionari, si bé no coiigieh en la forma, a causa de la
variacio terminologica. A la quarta i Ultima coluares llisten tots aquells simptomes

nous, és a dir, aquells que no apareixen a laidéfidel diccionari pero si als textos.
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MALALTIA

SIMPTOMES

SIMPTOMES DELS CONTEXTOS

DICCIONARI

VARIANTS
TERMINOLOGIQUES
DELS SIMPTOMES
TROBATS ALS
DICCIONARIS

ALTRES SIMPTOMES NO
INCLOSOS ALS
DICCIONARIS

tremolor especial

moviments de dits

rigidesa muscular

paralisi pseudobulbar

crisis epiléptiques
palilalia
demeéncia

alteracions en el reflex
orbicularis oculi

augment de I'excitabilitat de les

Is

amimia neurones de la substancia
) reticular bulbar lateral
Parkinson
alteracio dels sistemes neurong
dopaminergics
insomni
ansietat
marxa gmb el cos, les depressio
cames i els bragos en
lleugera flexio vomits
estrenyiment
deficit de dopamina
deficieéncia del complex
increment del dany oxidatiu
estreés oxidatiu
o - moviments coreics
discinesies coreoatetotiques
de la musculatura axial i
periferica
disartria
disfagia
(corea de) postures distoniques
Huntington i
trastorns neuropsicologics trastqrns de tipus
afectiu amb
deteriorament cognitiu
modificacions de la
personalitat
depressio
psicosi
pérdua progressiva de les funcion
placa senil intel-lectuals
acumulacié intraneutrongl - . e
. e .1 aparici6 de diposits de| dificultats per a les tasques de la
d'un material filamentés i . .
. plaques amiloides vida quotidiana
Alzheimer

presencia de grumolls de
dendrites i axons a l'escor

neurones

a caracteritzades per

pérdua progressiva de la memoria

pérdua progressiva de capacitats
cognitives

n

1
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cerebral presentar una deplecié del sistema colinergic
arboritzacié dendritica
molt pobre formacié de feixos neurofibrilars
en el cervell
estres oxidatiu

sindrome piramidal

esclerosi . I
paralisis perifériques R o

lateral — — estres oxidatiu

o paralisi  espastica dels
amiotrofica membres inferiors
atrofia muscular
progressiva
degeneraci6 de les
anoréxianeurones de les
banyes anteriors de la
medul-la espinal
hipotonia muscular greu debilitat muscular
progressiva

sindrome de l'infant
pengim-penjam
arefléxia
plor

atrofia

muscular succo )

afectacio dels muasculs
respiratoris
insuficiencia respiratoria
infeccions pulmonars
iteratives
deformitats articulars
congenites
afectacio del nervi facial
excés d’'esfingosima
atrofia  amaurdtica de|

(idiocia nervi optic

. hipertonia muscula -
amaurotica de) | extrapiramidal
Tay-Sachs i S i

insuficiencia visual
progressiva
disfagia

Taula 4. Classificacio dels simptomes dels conteségons si s6n variants terminologiques o simggom

no inclosos a les definicions del diccionari
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A partir d'aguesta taula qualitativa, hem dut amiruna analisi quantitativa que
s’inclou a la Taula 5. A la columna de I'esquercam €s habitual en aquest treball,
apareixen les sis malalties. A la segient columimaclouen el nimero de simptomes
extrets de la definicio de cada terme (malaltia)b &l total de tots ells al final. A la
tercera i quarta columna apareix la informacid ¢jtetiva dels simptomes obtinguts
dels contextos. A la tercera, s’inclou el nimerosiétaptomes que es poden associar
amb algun, és a dir, mateix significat perdo exmesbuna altra manera (el que
anomenem variacié terminologica). Finalment, a krreta columna, apareixen
comptabilitzats els simptomes nous de cada malaliizells que no apareixien recollits

en la definicié del diccionari.

No N° SIMPTOMES
MALALTIA SIMPTOMES DELS CONTEXTOS
DICCIONARI
VARIANTS
TERMINOLOGIQUES | ALTRES SIMPTOMES NO
DELS SIMPTOMES INCLOSOS ALS
TROBATS ALS DICCIONARIS
DICCIONARIS
Parkinson 5 1 16
(corea de) o 2 0
Huntington
Alzheimer 2 3 7
esclerosi lateral 0 1
S 4
amiotrofica
atrofia muscular 11 1 0
(idiocia amauratica . 0 0
de) Tay-Sachs
TOTAL 35 7 24

Taula 5. Taula quantitativa sobre els simptomes aéfinicions i als contextos
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El fet que no coincideixi cap simptoma ens fa persadues possibles causes. D’'una
banda, una de les causes podria ser la variacion@iogica. Corbeil (1988:57) afirma

que:

[...] Le résultat le plus apparent et le plus emdssant de cette variation est l'incertitude
terminologique, soit que plusieurs dénominatiomstgent correspondre plus ou moins a
la méme notion (concurrence terminologique), saié (& méme dénomination semble

correspondre a des notions différents, en tounguegtie (polysémie terminologique).

Es a dir, segons aquest autor, la falta de corséhsra d’expressar aspectes concrets
d’'un ambit especialitzat fa que es produeixi agqueatiacio, la qual afecta directament

els termes.

Tot seguit analitzem dos casos corresponents ariacio terminologica. En primer
lloc, en el cas del Parkinson, segons la defind& Diccionari enciclopedic de
medicina, lamimiaés la “pérdua més o menys completa de la facdl&tpressio
mimica”, és a dir, es caracteritza per una manespiessio tant de la cara com del cos,
mentre que en el cas de la paralisi pseudobulbalimitacié en I'expressid és, de
manera mes concreta, facial. Per tant, tot i aguests, els dos simptomes es poden
considerar practicament sinonims. Els dos espst@aliparticipants a I'estudi ens han

corroborat aquesta analisi.

En segon lloc, en la definicié de I'Alzheimer pnesal diccionari trobem el simptoma
acumulacio intraneuronal d’un material filamentdn els contextos del corpus trobem
les dues variants terminologiques segugriteca senili aparicid de diposits de plaques
amiloides En ambdds casos observem que en la definicididelonari és d’'un nivell

especialitzat més baix, apte per a un public mésrgé a diferéncia del context trobat,

on els textos van dirigits Unicament a estudiaysenents o professionals especialitzats
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en I'ambit, en aquest cas el de la medicina (pemgte, el term@laca seni). Un cas
identic s’observa en el simptorpeesencia de grumolls de dendrites i axons a l'&sco
cerebral (trobat al diccionari) enfront deeurones caracteritzades per presentar una
arboritzacié dendritica molt pobrérobat als textos), un simptoma lleugerament més
especialitzat que I'anterior. En aquest cas esipatnsiderar que cada segment és una
parafrasi de laltre. Els especialistes participat I'estudi ens han confirmat

I'equivaléncia semantica entre aquestes variants.

D’altra banda, una altra causa podria ser quesates especialitzats hi hagi termes que
es refereixin a simptomes que no apareguin retleats diccionaris especialitzats, a
causa dels estudis permanents que es van deseanwblup ciencia avanca molt rapid i,

per conseguent, a diferencia dels diccionaris quaeh a actualitzar-se, els textos que

tracten noves recerques i nous descobriments sbdagtacada font d’'innovacio.

Per tant, la principal causa de la diferencia egisesimptomes detectats en el diccionari
i en els textos és que en aquests Ultims apareixas simptomes diferents. De la Taula
5 és important fixar-se basicament en els resultatmérics de les malalties
neurodegeneratives que, fins avui en dia, sén &ssgignificatives i les més estudiades:
'Alzheimer i el Parkinson. Tant en una malaltiantceen l'altra s’evidencia una
diferéncia important entre la quantitat de simptenobtinguts del diccionari i els
obtinguts dels contextos reals, sent aquests Udlmgue en proporcionen més. Aquest
fet indica que els textos especialitzats son unarfwlt valuosa per a la recuperacié de
simptomes de malalties no inclosos a recursos niegrafics i, per tant, la nostra
proposta per a la deteccid seria molt util per actlialitzaci6 de diccionaris

especialitzats.
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Un cop obtinguts els contextos considerats ja catefmitius, aquests s’analitzen per
tal de detectar totes les marques linglistiqguesegidencien que existeix una relacio
entre els termes, en aquest cas concretament léipdsl malaltia-simptoma. Amb

I'objectiu de construir els patrons linglistics @eta deteccié de relacions d’aquests

tipus, els diferents continguts es marquen de laem@asegient dins els contextos:

* Elterme corresponent a la malaltia: entre coisnet

* Elterme o termes corresponents als simptomesatials.

* Les marques linguistiques explicites: en negreta.

Tot seguit mostrem dos exemples, amb les marquesrdades:

1 < m00021>: <s>També més excepcionalnpealen presentacrisis

epileptiques el ##Parkinson ## , la corea de Hungtington i lagesheracio

hepatolenticular .</s>

132 < m00623>: <s>La malaltia d ' ## Alinher ## es caracteritza peraparicio

de diposits de plagues amiloidegla formacié de feixos neurofibrilars en el cervell

</s>

A la segona columna de la taula de I’Annex Ill gpeen tots els contextos seleccionats
amb les seves corresponents marques ja explichdetercera columna serveix per
mostrar el resultat obtingut un cop feta la gemeedio dels patrons linglistics

detectats en cada cas, fent servir lemes i elsad$nsbglients:

* [S] fa referéncia al simptoma.

* [M] fa referencia a la malaltia.

* Els paréntesis () indiquen que aquella informaeidual pot aparéixer o no, és

opcional.
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» L’asterisc (*) indica que en aquella posicié hapdiggixer informacié textual, tot

I que cap en concret.

Aixi, en aquesta columna 3 de la taula de I'Annigxs’Inclouen els patrons elaborats

lligats amb els seu contextos originals respectius en I'exemple segient:

132 < m00623>: <s>La malaltia d ' ## Alpher ##_es caracteritza pleraparicio

de diposits de plaques amiloidetla formacié 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 contegee fan referéncia al Parkinson i 9
de I'Alzheimer. L'idiocia amaurotica de Tay-Sachs aporta cap patré, atés que no
conté contextos productius per al treball (és agiie incloguin simptomes), mentre que
les altres tres malalties (esclerosi lateral ardfia, atrofia muscular i corea de
Huntington) aporten un patré cadascuna. Tot segudt,Taula 6, es mostra la llista final

de patrons sense repeticions.

. poder presentar [S] el (malaltia de/del/de N&) [

. [S]: aparéixer com a simptoma en el (malaltideléde 1a) [M]

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

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

. en [M] descriure [S]

. en (la malaltia de/del/de la) [M] interpretar(sem I'expressio d’un) [S]
. malaltia en qué existeix [S] com en (la malatéddel/de la) [M]

. el disseny de (la malaltia de/del/de la) [M] éragte tenir en compte els simptomes com [S]

© 00 N O 0o A W DN PP

. un dels problemes que presenta (la malaltizetidé&dla) [M] ser [S]

10. en (el cas de) la malaltia de/del/de la [M§itaptomatologia es produeix quan hi ha [S]
11. a* de malalts de [M] detectar [S]

12. el [S] estar implicat en (hombroses malaltiesradegeneratives humanes com sén) el M
13. [S] associat a/al/la (malaltia de/del/de la) [M

14. [M] * caracteritzar-se per (la preséncia dg) [S

15. en la malaltia de [M ] haver-hi un [S]

46



16. el [S] ser caracteristic de (la deméncia tipM$)

17. el pacient (afectat per la malaltia) de [M]gametar [S]
18. la malaltia de [M] caracteritzar-se pel/pefSa

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

20. I'adult amb (la malaltia de/del/de la) [M] peasar [S]
21. la malaltia de/del/de la [M] caracteritzar-ge [5]

22. el [S] estar implicat en (nombroses malaltiesradegeneratives humanes com sén) 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 referencia als patrons obtinguts, podem veure agmareixen tant verbs generals com
d’altres que son purament terminologics. Algundseagenerals sén, per exempaafir,
caracteritzar o associary mentre que daltres posseeixen una carrega sE@aant
concreta, ja que els seus lexemes i significaenednculats a un ambit d’especialitat;
son els que Lorente (2001) cataloga comeebs terminologicsExemples d’aquests
altims soncursar o descriure De |'estructura sintactica dels patrons, destagliégs
d’algunes relatives, aixi com l'alta aparicié deprsicions, les quals demostren que

normalment son un complement indispensable paraas deverbals.

Podem concloure que aquesta llista és rellevantepilenciar la importancia dels
patrons que, en aquest cas, expressen la reldogdsémptomes (que poden ser termes 0
col-locacions especialitzades) i malalties, quepseradn termes. Encara que el corpus
resultant en aquest estudi era petit, finalmenégdtat prou productiu, ates que els 24
patrons totals podrien ser utils per detectar alfparells d’entitats que tinguin la

mateixa relacié estudiada.
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6. Conclusions i linies de recerca futures

En aquest darrer capitol recollim un breu resurtesiédees que es desprenen del treball
realitzat. D’aquesta forma descrivim quines sOralesrtacions d’aguesta recerca sobre
terminologia. A més, indiquem les possibles futuwess de recerca que podrien

desenvolupar-se a posteriori d'aquest TFM.

6.1 Conclusions

Tal com s’ha pogut observar en el capitol 1, el algectius principals d’aquest TFM
anaven lligats, ja que el primer és el resultaplitar la metodologia proposada en el
segon. D'una banda, preteniem crear patrons litigglisjue mostressin la relacié
malaltia-simptoma entre termes a partir de tex¢pg@alitzats en catala de I'ambit de la
medicina. Preteniem que fossin uns patrons produptius com per detectar de manera
semiautomatica o automatica aquesta relacié. @'alinda, teniem la intencid d’oferir
una metodologia concreta per a dur a terme aqueséxidé de patrons linglistics de

manera semiautomatica.

Per tant, un cop arribat al final d’aquesta recezoarespecte al primer objectiu, podem
afirmar que la recerca ha servit per confirmar efi@etivament hi ha patrons lingtistics
que evidencien una relacidé concreta en catala. Dfenma productiva, hem extret

semiautomaticament exemples del tipus de relacialtimasimptoma dins d’'un corpus

textual. Tanmateix, som conscients que no podenir oésultats sobre el funcionament
del sistema de deteccié purament automatica deil@akconceptuals, ja que caldria fer
la seva implementacié en una recerca posterior@aliézada durant el master. Pel que
fa al segon objectiu, la metodologia proposada dtat €itil per representar una llista

final de patrons, que pot ser util per aplicar tur treballs més complexos sobre
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relacions conceptuals.

En la descripcio linguistica de les unitats queictgbn el coneixement especialitzat en
I'ambit de la medicina, concretament en la relanilaltia-simptoma, I'analisi dels
resultats ha permés detectar que els simptomesiagarreflectits dins dels textos
especialitzats no només mitjancant termes mondaeéxicpolilexics, sin6 també
mitjancant col-locacions especialitzades el nuelies quals és un nom deverbal que

indica, generalment, algun tipus de gradacio.

A més, en aguest TFM s’evidencia que molts delptimes de les malalties amb les
quals vaig treballar no apareixien en les defimsialels recursos terminografics de
I'ambit de la medicina, pero si als textos esp#zatk del corpus utilitzat, a causa dels
continus estudis que es realitzen en medicina i sg@eixen per actualitzar els

coneixements sobre I'ambit.

6.2. Linies de recerca futures

Tot i que en aquest TFM s’estudia Unicament lacrélanalaltia-simptoma, a I'arbre

conceptual mostrat al capitol 1 poden visualitzadgerents relacions que es poden
estudiar d’'una malaltia. Considero que la metodal@gncreta proposada per a dur a
terme I'extraccio d’'una relacio en un corpus telxpad servir per analitzar altres tipus
de relacions com les causes, les tipologies, etcpdf aixd que, en cas de tenir la
possibilitat de seguir en aquesta linia de recgnagosaria que els objectius principals

fossin:

» Comptabilitzar i concloure quins dels patrons séés mproductius, és a dir,

aguells que apareixen més vegades i que ajudenteagtate més malalties.
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D’aquesta manera, un cop identificats, es pretendmmplementar en forma
d’expressions regulars. Per tal d’avaluar si eljwande patrons detectats i les
expressions regulars proposades permeten detactatatié malatia-simptoma
entre termes, seleccionariem un nou grup de nedalfi dins d’aquest, unes
malalties en concret. A partir d’aqui, la propoptnsada seria crear un nou
corpus de prova amb textos nous i seguir els naggrassos realitzats amb les
malalties neurodegeneratives, tot duent a ternmeageixa extraccio al Corpus

Técnic.

Fer una descripcio linglistica dels elements (terimelacions) que vehiculen el
coneixement especialitzat en textos de medicinacretament en diferents

grups de malalties.

Explorar la possibilitat de combinacio de estragdinguistiques basades en

patrons i téecniques deachine learning

Desenvolupar un prototip de sistema que pugui theteelacions entre termes
de I'ambit medic per a la creaci6 automatica o asetomatica d’estructures
conceptuals (concretament, d’arbres de camp) @eedifs malalties, mitjangcant
I'explotacié de corpus de textos especialitzatestiatégies basades en patrons
linguistics, i sigui util per a I'actualitzacié diéccionaris i bases de dades lexico-

semantiques.

Realitzar experiments amb altres llenglies, com eeample el castella i
'angles, per comprovar que la metodologia prestngs pot extrapolar a altres

llengies.
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ANNEXOS



Annex |. Contextos oracionals de les malaltieso@egeneratives extrets del subcorpus
de medicina del CT.

MALALTIA

CONTEXTOS

Parkinson (50)

1 <m00021>: <s>També més excepcionalpeten presentar crisis epiléptiques el ##
Parkinson ## , la corea de Hungtington i la degeiéhepatolenticular .</s>

2 <m00023>:  <s>Hi trobareu la maladtisAlzheimer ( 331.0 ) , | ' hidrocéfal adquirit

obstructiu ( 331.4 ), la sindrome de Reye ( 33).94 malaltia de ## Parkinson ## primaria (
332.0) o secundaria a farmacs (332.1) , | eessl lateral amiotrofica ( 335. 20 ) i certs toass
de | sistema autonom periféric , simpatic , parpsitic 0 vegetatiu ( 337.0-337.9 ), entre d ' altre
</s>

3 <m00024>:  <s>Un exemple de | primeleédificultat per articular la paraula de Is nitala
de malaltia de ## Parkinson ## i un exemple dgds&s un malalt que presenta un tipus d ' afasia
<Is>

4 <m00024>: <s>Les causes de disa@ta: <item>Malalties bilaterals de la primera
neurona motora : Sindrome pseudolobular .</itentens+Malalties de Is ganglis basals : Malalti
de Parkinson .</item> <item>Malalties de | cerébde$ seves connexions en el tronc cerebral :
Esclerosi multiple. @ Heredoataxies .</item> <itdmatalties de la segona neurona motora :
Paralisi bulbar progressiva ( ELA) . Siringomiekditem> <item>Miopaties : Miastenies. Distrofia
muscular .</item> <item>Palilalia : Apareix comimptoma en la malaltia de ## Parkinson ## i
paralisi pseudobulbar .</item> <item>Mutisme : AgRren malalties neurologiques com el
parkinsonisme avancat i algunes lesions cerebrolasc. També en certes malalties psiquiatriques
com psicosi i neurosi .</item> <item>Afonia : Erelfonia es pot articular , pero la fonaci6 esta
alterada . Apareix en les paralisis bilaterals ‘dedductor de les cordes vocals . En les malalges
laringe com laringitis i com una manifestacio dedarosi histérica .</item></s>

V)

5 <m00071>: <s>D 'altres malalties amipnts sén la trisomia de | cromosoma 21 i la
demeéncia associada a la malaltia de ## Parkinsor/¢t#

6 <m00102>: <s>En la malaltia de ##kPaon ## , que cursa amb un déficit dopaminic a
nivell de sistema nervios central , s ' han deatteracions en el reflexe orbicularis oculi ,
concretament de | segon component d ' aquest ecfiés>

o

7 <m00102>: <s>En la malaltia de Towrees postula que hi ha un augment de la func
dopaminergica , el que fa pensar que poden ealgtiracions de | reflexe orbicularis 6culi
teoricament en sentit oposat a la malaltia de #Kifsn ## .</s>

8 <m00102>: <s>Concretament s ' hardestles alteracions de | reflexe orbicularis ocul
en la malaltia de ## Parkinson ## , previameritiaiti de | treball motiu d ' aquesta tesi i
posteriorment s ' han prosseguit estudis en laixadi@ia en diferente tipus de distonies .</s>

9 <m00102>: <s>Una situacié similardséat descrita en la malaltia de ## Parkinsone# i
el blefarospasme i s ' ha interpretat com | ' esgiéed ' un augment de | ' excitabilitat de les
neurones de la substancia reticular bulbar latefsb

10 <m00102>: <s>El reflexe orbiculareath és anormal en diverges malalties de Is ganglis
basals en les que existeix una alteracié de lsrses neuronals dopaminérgics com en la malaltia de
## Parkinson ## i en les distonies de torsi6 .</s>

11  <m00182>: <s>Sies fa una enumemcidltres causes de deméncia que poden provocar
trastorns de memoria com a primer simptoma cal eanies alteracions segiients : malalties
cerebrovasculars , malaltia de ## Parkinson ##robéefalia , malaltia de Pick , corea de Huntington
, malalties metaboliques i infeccions com la SID& ifilis en fase de neurolues , i depressio ,
entre d ' altres .</s>

12 <m00182>: <s>Pertant, d'entraslahan de descartar els models de ratolins BL/C57 -
d ' altra banda molt usats en models de ## Parki###o perque els parametres indicatius de |
procés d ' envelliment no es modifiquen de manemeb$ant a Is humans .</s>

13 <m00182>: <s>La malaltia de ## Patim## és un trastorn de gran prevalenca que
només a Catalunya afecta unes setze mil persorses .</




14 <m00182>: <s>Donat que només un %% dnalalts de ## Parkinson ## no responen a
la terapia amb L-DOPA, la no reacci6 davant duestifarmac també pot ser significativa a | ' hora
d ' establir un diagnostic ad jubantibus .</s>

15 <m00182>: <s>Per establir un diagnakterencial de la malaltia de ## Parkinson ## és
important distingir - la d ' altres trastorns quegenten , en algun moment de la seva evolucio ,
simptomes parkinsonians .</s>

16 <m00182>: <s>No es poden oblidanmetalties que presenten algunes caracteristiques
comunes amb la malaltia de ## Parkinson ## , certradtorns inclosos en els parkinsonismes plus
, anomenats aixi perqué presenten simptomes pankams i d ' altres caracteristiques addicionals
</s>

17 <m00182>: <s>Com que el diagnostitadealaltia de ## Parkinson ## és clinic , les
exploracions complementaries no sén imprescindifdeso ser que es vulguin descartar algune
alteracions congenites o adquirides de | sistemadseque puguin causar una simptomatologia
clinica semblant .</s>

[

18 <m00182>: <s>Aixi, les proves dernguatge com la Ressonancia Magnetica Nuclear (
RMN ), o la Tomografia Axial Computeritzada ( TACgcostumen a donar en malalts de ##
Parkinson ## , resultats indistingibles de Is a@hits en pacients sans .</s>

19 <m00182>: <s>La malaltia de ## Patim## es considera , encara , un desordre de tipus
multifactorial causat , entre d ' altres elememtsr,la influéncia de factors genétics de base i |
accié de desencadenants ambientals com algunsagfatciosos .</s>

20 <mO00182>: <s>Toti que els tipus dekmsonismes que presenten les families on s '|han
trobat aquestes mutacions sén casos allunyatsoirelss detecten amb més frequéncia en la
practica clinica , si que existeix una correlacitreela preséncia de malaltia de ## Parkinson ## en
familiars de primer grau .</s>

21 <m00182>: <s>Alguns factors d ' oniggfeccids van ser associats a principis de segle
amb la malaltia , ja que , després d ' una epiddrhencefalitis letargica , van augmentar
sorprenentment els casos de ## Parkinson ## .</s>

22 < m00182>: <s>De manera similar plarta MPTP , amb la qual s ' adulterava | ' heroina
a California a principis de Is anys setanta i qu@cava simptomes parkinsonians entre els seus
consumidors , obri les portes a la teoria , no guay, segons la qual la malaltia de ## Parkinson ##
podria tenir el seu origen en | ' afectacio per mgarotoxina ambiental .</s>

23 <m00182>: <s>El tractament de la ifialde ## Parkinson ## és basicament
farmacologic .</s>

24  <m00182>: <s>El disseny de | tractainfi@rmacologic de la malaltia de ## Parkinson ##
ha de tenir també en compte els simptomes secamla@ipresenten els malalts , com | ' insomni
"ansietat , la depressio , els vomits i | ' estiraent , que hauran de ser tractats adequadanient |

N -

25 <m00182>: <s>Un de Is problemes qesenta actualment el tractament de la malaltia
de ## Parkinson ## és la substitucio insuficientdfficit de dopamina amb la L- DOPA per tal de
millorar la simptomatologia de Is afectats .</s>

26 <m00182>: <s>La cirurgia va recupetaseu paper en el tractament de la malaltia de ##
Parkinson ## a finals de Is anys vuitanta en cterstae la importancia de Is efectes secundaris
indesitjables de | tractament farmacologic .</s>

27 <m00182>: <s>D 'altra banda, jaljuectuacio sobre el nucli subtalamic comporta
millores en la bradicinésia de Is malalts , laafi# i els trastorns de la marxa , la tendénciagct
en neurocirurgia de | ## Parkinson ## consisteigtaar sobre aquest nucli .</s>

28 <m00182>: <s>Per tal de comprendyarads de les aproximacions que s ' estan realjtzant
actualment en el camp de la recerca basica del&timae ## Parkinson ## , cal introduir
préviament algunes nocions de la fisiopatologiagliesta malaltia de caracter neurodegenerat
<Is>

c

29 <m00182>: <s>En la malaltia de ##kPaon ## degeneren les neurones
dopaminergiques de la pars compacta de la sulstagta , a | mesencefal .</s>




30 <m00182>: <s>La malaltia de ## Pa&im## produeix un decrement en el contingut
dopaminergic estriatal que origina una disminu@&d dactivitat de la via directa i un increment de
la via indirecta .</s>

31 <m00182>: <s>Un de Is models expentaie emprats per a | ' estudi de la malaltia de ##
Parkinson ## és el de les lesions de la substaigtia amb 6-hidroxidepamina ( 6-OHDA) .</s>

32 <m00182>: <s>El model de la 6-OHDAIdgparadigma experimental de parkinsonisme
valid que permet abordar a | laboratori diferemtsbfemes relacionats amb la malaltia de ##
Parkinson ## , com ara | ' estudi de Is efectesrafaris d ' alguns farmacs antiparkinsonians , e
mecanisme fisiopatologic de les fluctuacions mataréa base de Is efectes d ' algunes
intervencions quirtrgiques d ' ablacié o electriomggcio , o el transplantament de cél-lules
productores de dopamina , aplicades com a terafgéetives .</s>

33 <m00182>: <s>L'avenc espectacularitp tingut lloc en els darrers anys en el camp de
Is transplantaments ha obert noves perspectives lpetura de diferents malalties de | sistema
nerviés , entre elles la malaltia de ## Parkinsbn<iis>

34 <m00182>: <s>Les més freqlents sédyides per trastorns tiroidals , anemies ,
infeccions viriques , lupus eritematos sistem@rcinomes pancreatics , malaltia de ## Parkinson
## , arterioesclerosi o causes medicamentoses .</s>

35 <m00182>: <s>En el cas de la maldiéig# Parkinson ## , per exemple , la
simptomatologia es produeix quan hi ha una degeitenaoli severa de les neurones

dopaminergiques de la via nigroestriada i es deikeoontrolar determinats moviments regulats pe
Is nuclis de | ' estriat .</s>

36 <mO00182>: <s>Es coneixen molt békeses neurobiologiques de la malaltia de ##
Parkinson ## , se sap que hi ha una poblacié demesique degeneren i s ' han desenvolupat
indicadors bioquimics molt clars .</s>

37 <m00182>: <s>Per posar un exemyls ; mjecta xxx , isotop fluorat de | ' aminoacid

precursor de la dopamina , marcat radioactivamesifpodra veure que en pacients control s ' estriat

, cosa que no es produeix en malalts de ## Parki##o ja que les neurones que haurien de
sintetitzar la dopamina a partir de la Fluorodopa fofert un procés de degeneracio .</s>

38 < m00416>: <s>A més a més, en etleds espécie humana , es coneixen malalties
genetiques degeneratives i neurodegenerativesogeteeen el procés d ' envelliment , com

determinades cardiomiopaties , que afecten el rhéacdiac , i les malalties de ## Parkinson ## ,
Huntington i Alzheimer , que afecten el sistemaviter.</s>

39 < m00456>: <s>Malalties com el ## jpes&n ## , | ' alzheimer , | ' hemofilia , la
sindrome de Down , multitud de patologies cardiaquc. podrien beneficiar - se directament de Is
avencos en el coneixement de | genoma , pero taltreé malalties adquirides com ara el cancer ,
les malalties infeccioses , etc. , podran ser abde$ amb renovades esperances des de | punt de
vista sociosanitari .</s>

40 < m00513>: <s>Inhibidors de la sintesi MRNA de TNFa , com ara els inhibidors de
PDEs podrien ser Utils en el tractament de lanmdleid en el cervell i ésser aixi beneficiosos en el
tractament de lesions de | sistema nervios cecwrall ' esclerosi maltiple , la isquéemia , |
Alzheimer , la malaltia de Creutzfeldt-Jacob i elR&fkinson ## entre d ' altres , junt amb d 'sltre
propietats antiinflamatories que presenten elsdidbrs de PDEs .</s>

41 <m00554>: <s>Entre les aplicacionepoials de la terapia génica de malalties deitte
nerviés hi hauria la malaltia de ## Parkinson g#usada per degeneracié de les neurones
dopaminergiques ; la malaltia d ' Alzheimer , nél@generacio per pérdua progressiva de neurones
colinérgiques , o la malaltia de Lesch-Nyhan ,aeéficia en | ' enzim hipoxantina-guanina
fosforibosil transferasa HPRT de la via salvatgsidéesi de purines , entre altres .</s>

42 <m00554>: <s>Les principals estraegipuntades per a la malaltia de ## Parkinson ##
es basen en la transferéncia in situ de fibrobtestsduits amb retrovirus que contenen la tirosina
hidroxilasa i que son productors de precursorsogeuina .</s>

43 <m00554>: <s>També la generaciétinde factors de creixement neuronal podria ésser
d ' utilitat per a les malalties de ## Parkinson Azheimer .</s>




44  <m00566>: <s>El paper de les mutacehmtDNA en multes malalties
neurodegeneratives com ara | ' esclerosi multif@e malalties de ## Parkinson ## i Alzheimer,
miositis amb cossos d ' inclusio , és actualmejeatio de diversos grups de recerca .</s>

45 <m00568>: <s>Diversos treballs apurteina implicacié mitocondrial també en
malalties com el ## Parkinson ## i | ' Alzheimes=<

46 <m00568>: <s>A la substancia nigranddalts de ## Parkinson ## es va detectar
deficieéncia de | complex | i un increment de | daxjdatiu .</s>

47 <m00623>: <s>Cada vegada pren mélmdupotesi de que els fenomens d ' apoptos

sén

els principals responsables de la mort neuronldsemalalties neurodegeneratives ( SD , Alzheimer

, ## Parkinson ## , Huntington , etc. ) i els pssos d ' envelliment .</s>

48 <m00623>: <s>L'estrés oxidatiu beimplicat en nombroses malalties
neurodegeneratives humanes com sén la SD , lestismbth' Alzheimer , ## Parkinson ## i
Huntington , | ' esclerosi lateral amiotroficaleg , distrofies musculars , arteriosclerosi i els
processos d ' envelliment en general .</s>

49 <m00623>: <s>L'estres oxidatiu epasovint associat a malalties neurodegenerativ
com ara | ' Alzheimer , el ## Parkinson ## , Icle®si amiotrofica lateral (als)itambé al@ S
<Is>

50 < m00646>: <s>Els proponents de lagiuatica génica creuen que entre les malalties
podrien tractar - se amb aquest procediment ha ldistrofia muscular , la fibrosi cistica , la nigda
de ## Parkinson ## , la hipercolesterolemia i édoefis .</s>

Huntington (33)

1 <m00182>: <s>Siasha enumeracio d ' altres causes de deméencizogea provocar
trastorns de memoria com a primer simptoma cal eames alteracions segiients : malalties
cerebrovasculars , malaltia de Parkinson , hidedieef malaltia de Pick , corea de ## Huntingto
, malalties metaboliques i infeccions com la SIDa aifilis en fase de neurolues , i depressio ,
entre d ' altres .</s>

2 <m00182>: <s>Formen part d ' aquaegh gla paralisi supranuclear progressiva que
també presenta alteracions de la mirada oculaatrdfia multisistémica que va acompanyada d
una pérdua important d ' autonomia , la degeneariicobasal amb alteracions de tipus cortica
encara que menys freqiients , també la malaltiagemos difusos de Lewy , la degeneracio
olivopontocerebel-losa esporadica i la malalti#ééluntington ## juvenil .</s>

3 <m00182>: <s>D'aquesta manera tm@an han anat identificant els gens responsakt
d ' algunes malalties neurologiques com la maldki## Huntington ## , les psicosis semblen
indesxifrables per a la genética molecular .</s>

4 <m00184>:  <s>COREA DE ## HUNTINGTON ##s>

5 <m00242>:  <s>Entre les més conegddstaquen la malaltia de ## Huntington ## , la
distrofia miotonica i | ' ataxia de Friedreich x/s

6 <m00309>: <s>Les malalties d ' Alzhei , de ## Huntington ## , diversos tipus d '
ataxies , la malaltia de Charcot-Marie-Tooth , ktrdifia miotdnica , la distrofia muscular Ducher
i de Becker , les neurofibromatosis , etc. , sénr@gexemples de patogenia neurologica en els
quals actualment es coneix el defecte moleculalegieausa .</s>

7 <mO00309>:  <s>Fins ara s ' ha desoze malalties neurologiques , causades per | '
expansio de triplets repetitius : sindrome de frmsoma X fragil , retard mental degut a la fragil
tipus FRAXE , distrofia miotonica de Steiner , aimd#spinobulbar , ataxia cerebel-losa tipus
dominant SCA1 , Machado Joseph , SCA3 , malaltiatfddéhtington ## , i | ' atrofia dentato-
rubro-pal-lido-luisiana i ataxia de Friedreich | et que hi ha malalties clinicament i genéticam
similars a les anteriors per a les quals encaesromneix el gen responsable , és d ' esperar qu
aquestes malalties també tinguin mutacions dinaesigg/s>

8 <m00309>: <s>La corea de ## Huntingtd és un transtorn neurodegeneratiu
caracteritzat clinicament per la preséncia de memtsicoreics , transtorns de tipus afectiu amb
deteriorament cognitiu que s ' inicia normalmemt @da quarta década de la vida i que conduei
cap a la mort en un periode variable .</s>

que

##

es

nne

—

D

4%



9 <m00309>:  <s>El triplet és un CAG temportament és similar a | de la malaltia de #
Huntington ## amb fenomens analegs d ' anticipatiétempremta .</s>

10 <mO00309>: <s>Les altres malaltiessedes per mutacions dinamiques pe | triplet CA
Com | ' atrofia dentato-rubro-pal-lido-luisiana ( PIR\) i la malaltia de Machado Joseph-SCA3
tenen un comportament molt similar a la corea deld#tington ## .</s>

11 <m00318>: <s>El clonatge posicioralgigens de les malalties genétiques més freq
, com la fibrosi quistica , la corea de ## Huntmgi# , la neurofibromatosi tipus 1i 2, la
poliquistosi renal de | ' adult o la distrofia niatca , ha tingut importantissimes implicacions
diagnostiques i ha obert la porta a una recercecé@ga sobre les bases moleculars d ' aquestes
malalties , impensable abans de la identificaciagliests gens .</s>

12 <m00318>: <s>Els estudis de lligangartetic han permeés localitzar els gens de la ¢
de ## Huntington ## , la poliquistosi renal dadiult , la fibrosi quistica , la poliposi colonica
familiar , el melanoma familiar , les ataxies hédies , les neurofibromatosis , i fins a més @e -
malalties genétiques diferents .</s>

13 <m00318>: <s>Aix0 és d ' especialantgncia si tenim en compte que les companyie
assegurances comencen a demanar dades sobregmssibdcions de gens com els de | cancer
mama , fibrosi quistica , corea de ## Huntington w¥alaltia d ' Alzheimer , etc. .</s>

14 <m00348>: <s>Com a exemples de magattausades per al-lels dominants podem

esmentar | ' osteodistrofia hereditaria d ' Albrighue provoca anomalies neurologiques i rampe
musculars ; | ' acondroplasia , que és una deal@ses de nanisme ; i la malaltia de ## Huntingtc
## que es manifesta progressivament amb | ' exfdte els 30 i 50 anys , i provoca demeéncia .<

15 < m00416>: <s>A més a més, en etleds espécie humana , es coneixen malalties
genétiques degeneratives i neurodegenerativescgeteeen el procés d ' envelliment , com
determinades cardiomiopaties , que afecten el méacdiac , i les malalties de Parkinson , ##
Huntington ## i Alzheimer , que afecten el sistamaavids .</s>

16 <m00476>. <s>Com a exemples de lt'Xaquesta estratégia hi ha els gens
responsables de la fibrosi quistica , la neurofitatosi de tipus 1 i 2 , la malaltia de ## Huntimgt
## , | ' ataxia de Friedreich i la distrofia mioica .</s>

17 <m00501>: <s>Altres gens causantsalaltia localitzats amb analisi de desequilibri
lligament son el de la malaltia de ## Huntington ##de la malaltia de Wilson o el gen de |’
hemocromatosi .</s>

18 <m00512>: <s>Per ala malaltia déit#fitington ## , les amplificacions sofertes , en
aquest cas pe | trinucleodtid CAG ( citosina-ademgjnanina ) , son més modestes .</s>

19 <m00559>: <s>També s'han utilifgata identificar mutacions especifiques en certs
desordres heretats , incloent la malaltia de ##tiHgion ## , el sindrome de | X fragil , la disteof
miotonica , etc. .</s>

20 <m00568>: <s>La malaltia de ## Hugtom ## ( HD ) és autosdOmica dominant amb (
penetracié completa en els adults .</s>

21 <m00583>: <item><s>La malaltia deHtthtington ## és una malaltia nerviosa
degenerativa provocada per un gen dominant loatkz el cromosoma 4 .</s>

22 <m00583>: <item><s>La malaltia deHtthtington ## presenta empremta genomica
respecte a | ' edat de la seva aparici6 , de mauerd' empremta genomica masculina fa que la
malaltia es pugui manifestar al voltant de Is 12afgs , i la femenina al voltant de Is 40-50 anys
<Is>

23 <m00623>: <s>Cada vegada pren mémdupotesi de que els fenomens d ' apoptos
els principals responsables de la mort neuronldsemalalties neurodegeneratives ( SD , Alzhei
, Parkinson , ## Huntington ## , etc. ) i els ps3os d ' envelliment .</s>

24  <m00623>: <s>L'estres oxidatiu s@ieimplicat en nombroses malalties
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neurodegeneratives humanes com sén la SD , lestismth' Alzheimer , Parkinson i ## Huntington

## , 1 ' esclerosi lateral amiotrofica ( a Is )stdbfies musculars , arteriosclerosi i els proosss’
envelliment en general .</s>
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25 <m00625>: <s>en totes les malaltigs spn per expansions de trinucleotids , la coee
## Huntington ## i tantes altres ataxies , a pdgit ' estudi genetic es pot fer un pronosticeat
clar .</s>

26 <m00627>: <s>se les denomina mutacibmamiques i se sap que son la causa de
malalties com el retard mental lligat a | cromosofrida malaltia de ## Huntington ## ;</s>

27 <m00627>: <s>La possibilitat d ' ésin alteracions de | genotip que predisposin a
determinades malalties , o alteracions hereditguesno es manifesten clinicament fins la vida
adulta ( com , per exemple , la corea de ## Hutding# ) , ens ha obert les portes de la medici
predictiva , que és molt gratificant ja que a l&i@ement de | defecte genetic li segueixen
possibilitats de prevencié , pero que plantejssaliemes étics quan la malaltia és incurable .</

28 <m00629>: <s>Se sap que entre aisgosi pobladors hi havia una parella , ell holand
ella alemanya , que portaven el gen d ' una maldttminant molt severa , la corea d ' ##
Huntington ## , una malaltia cerebral degenerativa provoca la mort de Is individus a | ' edat
adulta .</s>

29 < m00629>: <s>Actualment , entre &likaaners es troba la freqiiencia més alta de |
de corea d ' ## Huntington ## , i practicament étgéscasos son descendents d ' aquesta parella
inicial .</s>

30 <m00630>: <s>Aquest tipus de mutazioan estat esmentades en la patogénia de s
malalties : sindrome de | cromosoma X fragil , sdmek de | cromosoma XE fragil , atrofia
muscular espinobulbar , distrofia miotonica , ntaade ## Huntington ## i ataxia
espinocerebel-losa tipus 1 .</s>

31 <mO00632>: <s>es el de malalties ggnés com la malaltia d ' ## Huntington ## o la
metahemoglobinémia , en qué un sol gen defectwd®pa la condicié patologica .</s>

32 <m00642>: <s>Finsitot, es con@rii cognom de la persona que va introduir la
malaltia de ## Huntington ## a Sudafrica .</s>

33 <m00646>: <s>Una malaltia que s saooa a presentar com a paradigmatica entre |
de manifestacio tardana és la corea de ## Huntirgftq que , en general , no es manifesta fins
després de Is quaranta anys d ' edat .</s>

Alzheimer (144)

1 <m00023>:  <s>Hi trolala malaltia d ' ## Alzheimer ## ( 331.0 ) hidrocefal adquirit
obstructiu ( 331.4 ), la sindrome de Reye ( 33)1.8& malaltia de Parkinson primaria ( 332.0)
secundaria a farmacs ( 332.1) , | ' esclerosidhsemiotrofica ( 335. 20 ) i certs trastorns de |
sistema autonom periféric , simpatic , parasimpatregetatiu ( 337.0-337.9 ) , entre d ' altres=<

2 <m00071>: <s>La malaltia més freqitehaquest tipus de deméncies és la malaltigtd
Alzheimer ## .</s>

3 <m00071>: <s>La malaltia d ' ## Alirher ## és un tipus de demencia .</s>

4 <mO00071>:  <s>Des de | punt de vistéolgic , en la malaltia d ' ## Alzheimer ## hi ha
una alteracio de certes arees de | cervell queiciond una pérdua progressiva de les funcions
intel-lectuals .</s>

5 <m00071>: <s>Aquesta acumulaci6 desiuncies anormals , | ' anomenarem placa se
és caracteristica de la deméncia tipus ## Alzheiftiex/s>

6 < m00071>: <s>En realitat , la demamcimalaltia d ' ## Alzheimer ## pot afectar
qualsevol persona adulta , sigui quin sigui els®te o raca , pero de fet afecta sobretot les pes
d ' edat avancada .</s>

7 <m00071>: <s>Encara que actualmenbesix aquesta relacié directa amb | ' edat ,
tradicionalment la malaltia d ' ## Alzheimer ## eomsiderada una deméncia presenil .</s>

8 <m00071>:  <s>Ara sabem que moltesqegs que abans eren diagnosticades de ma
vaga i amb termes poc precisos , com « arteriasiler, « senilitat » i d ' altres patien en realia
malaltia d ' ## Alzheimer ## .</s>

9 <m00071>: <s>Es considera que actersiia malaltia d ' ## Alzheimer ## és la més
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frequient de totes les demeéncies .</s>

10 <mO00071>: <s>En aquest pais la maldlt ## Alzheimer ## és la quarta causa que

provoca la mort entre la poblacié gran , nomésdaegdeixen les malalties de | cor , el cancer i els

accidents cerebrovasculars ( trombosis , embohesnorragies cerebrals ) .</s>

11 <m00071>: <s>Per desgracia, actuaimlediagnostica de la malaltia d ' ## Alzheime
## suposa un patiment llarg ( entre cinc i deu amyge evoluciona amb un progressiu

deteriorament de les capacitats fisiques i menfals que el malalt arriba a ser totalment depehde

per a les activitats diaries .</s>

12 <m00071>: <s>Abans hem comentatltesagions que s ' observen en el cervell de Is
malalts d ' ## Alzheimer ## .</s>

13 <m00071>: <s>Aquesta mala circulaciddicionaria deficiencies en | ' aportacio d '

oxigen i glucosa a les cel-lules cerebrals , caosasgria responsable de Is canvis degeneratius 'que

observen en la malaltia d ' ## Alzheimer ## .</s>

14 <mO00071>: <s>D'altra banda, umactaristica propia de la malaltia d ' ## Alzheime
## és que els pacients no son conscients querestalis i no demanen espontaniament ajuda
professional adequada .</s>

=

15 <m00071>: <s>El diagnostica de laattial d ' ## Alzheimer ## és complex i moltes
vegades dificil .</s>

16 <mO00071>: <s>Actualment, no es corap tractament especific per a la malaltia d ' ##

Alzheimer ## que sigui capa¢ d ' aconseguir lagsidide Is simptomes o que modifiqui
substancialment | ' evolucio de | procés .</s>

17 <m00071>: <s>Jas'ha dit abanshguexisteix cap medicament especific que pugui
guarir la malaltia d ' ## Alzheimer ## .</s>

18 <m00071>: <s>El pacient afectat panblaltia d ' ## Alzheimer ## presentara
progressives dificultats per a les tasques dedia guotidiana .</s>

19 <m00071>: <s>Ellloc on visqui el jget afectat per la malaltia d ' ## Alzheimer ## ha

de reunir unes caracteristiques que garanteisaJa seguretat i que li permetin de moure - s ' hi
amb el maxim d ' autonomia tant de temps com gigssible .</s>

20 <m00071>: <s>Acontinuacié , presantma série de regles (tils per quan s 'adaptii s

organitzi la vivenda que habitara el malalt d Alizheimer ## :</s>

21 <mO00071>: <s>L'organitzacié demhps per a un malalt d ' ## Alzheimer ## que

necessiti | ' assisténcia i les atencions contipeepart d ' altres persones dependra de les seves

capacitats i necessitats , aixi com de les pogatsild ' ocupaci6 de les persones que hi convisqu
</s>

22  <m00071>: <s>La naturalesa de la hald ' ## Alzheimer ## obliga a individualitzar
cada cas .</s>

23  <m00071>: <s>El problema de la comacid és un de Is més greus i angoixants en la

convivencia amb un malalt d ' ## Alzheimer ## .</s>

24  <m00071>: <s>El malalt d ' ## Alzhem## pot participar en reunions familiars o d '
amics propers .</s>

25 <m00071>: <s>L'Us de protesis awgbtsuposa una dificultat addicional per a Is itmla

d ' ## Alzheimer ## , ja que el deteriorament igetual comporta dificultats per al' s de Is
aparells .</s>

26 <m00071>: <s>Al'horad' organitzamanera de presentar ajut a un malalt d ' ##
Alzheimer ## en les seves activitats i necesgitats vida diaria , en primer lloc s ' haura derten
present que aquestes necessitats quedin compléteotsntes .</s>

27 <m00071>: <s>El malalt d ' ## Alzhem## acostuma a mantenir durant molt temps e

plaer pe | menjar .</s>
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28 <m00071>: <s>Periniciativa d ' unmde families afectades per la malaltia d ' ##
Alzheimer ## que sentien una inquietud provocadeipalment per la manca d ' informacié i de

recursos per afrontar la seva problematica va néixede maig de 1987 | ' Associacié de Familiars

Alzheimer (AFA) .</s>

29 <m00071>: <s>L'objectiu primordia | ' associacié és aprendre a conviure amb la
malaltia i amb el malalt d ' ## Alzheimer ## , agil per : <item>L ' assessorament i la informac
Is familiars i interessats sobre aspectes legatenomics , cientifica i assistencials .</item>
<item>La promoci¢ i difusié de la necessitat dditzsr un diagnostic correcte per poder donar |
assisténcia adient i evitar els tractaments errmsdequats .</item> <item>Mantenir els
contactes necessaris amb entitats i associacialisades a | ' estudi de la malaltia i estimular la
recerca sobre la incidencia , avaluacio , etiologfilem> <item>Representar els interessos de |
malalts davant els organismes publica .</item></s>

30 <m00079>: <s>En cas de malalties tott# Alzheimer ## i d ' altres incapacitats pes
recérrer a | principi de necessitat , segons el gjuaetge ha de defensar la vida de | pacient.</

31 <m00100>: <s>Es considera que el 2k%s persones amb més de 80 anys seran
persones amb deméncia senil , i d ' aquestes¥®l &%b la deméncia d ' ## Alzheimer ## , el 15
amb miltiples infarts cerebrals , el 22 % amb faméxtes , i la resta amb altres formes de
demeéncia .</s>

32 <m00182>: <s>La malaltia d ' ## Alirher ## és un trastorn cerebral degeneratiu
caracteritzat per la pérdua progressiva de la miamdr' altres capacitats cognitives .</s>

33 <m00182>: <s>Abans no era tan fregiipardo amb | ' augment de | ' esperanca de vi
de | nombre de casos de malalts amb sindrome d& Dhitha molta probabilitat que a partir de
40 anys aquests pacients desenvolupin la malalti#d\lzheimer ## .</s>

34 <m00182>: <s>De fet un de Is cromos®afectats en casos familiars de sindrome d
Down , el cromosoma 21 , també estaria implicdaenalaltia d ' ## Alzheimer ## .</s>

35 <m00182>: <s>Ala seglent taula #ieateixen els indexs d ' incidéncia de la malaltia

## Alzheimer ## segons | ' edat .</s>

36 < m00182>: <s>En general , s ' acoatarfer una classificacioé de la malaltia d ' ##
Alzheimer ## mitjancant els adjectius : lleu , medka i severa .</s>

37 <m00182>: <s>Diversos TAC mostren lgsezones de | ' hipocamp i la regié entorina
son les primeres arees afectades quan existeialidtia d ' ## Alzheimer ## .</s>

38 <m00182>: <s>De totes maneres , -8&an mostra un cert nivell d ' activacio en re

, i fa que el seu Us estigui centrat en la comp@deE persones malaltes d ' ## Alzheimer ## amb

poblacié normal .</s>

39 <m00182>:  <s>En primer lloc i ded dant de vista macroscopic , la malaltia d ' ##
Alzheimer ## comporta una atrofia cerebral impdrtars>

40 <m00182>: <s>Una de les caractetisBgnicroscopiques més remarcables en els
pacients que pateixen la malaltia d ' ## Alzheitieson els diposits de p-amiloide .</s>

41 <m00182>: <s>S'han trobat perosereée de gens molt caracteristics de Is pocs ch’s
## Alzheimer ## familiar : el cromosoma 21 , lligaltproblema d ' absorcié de la proteina , B-

amiloide i que presenta algunes mutacions queeal@guest procés , el cromosoma 14 a partir
qual s ' han identificat fins a 24 mutacions algude les quals podrien donar peu a la malaltiai

s ' ha batejat amb el nom de presenilina-1 ( vada el cas d ' Alzheimer familiar es déna en una

edat molt jove o presenil ) , i, finalment , eberosoma 1 , on s ' ha identificat la presenilirgp:@
també doéna lloc a Is aspectes caracteristics mal&tia d ' Alzheimer .</s>

42 <m00182>: <s>S'han trobat perosereée de gens molt caracteristics de Is pocs ch’s
Alzheimer familiar : el cromosoma 21 , lligat arbplema d ' absorcié de la proteina , B-amiloid
que presenta algunes mutacions que alteren aquessp el cromosoma 14 a partir de | qual s
identificat fins a 24 mutacions algunes de lesgpatdrien donar peu a la malaltia i que s ' ha
batejat amb el nom de presenilina-1 ( val dir queas d ' ## Alzheimer ## familiar es déna en u
edat molt jove o presenil ) , i, finalment , eberosoma 1 , on s ' ha identificat la presenilirgps2
també doéna lloc a Is aspectes caracteristics mal&tia d ' Alzheimer .</s>

i0

%

dai

n

pos

0S

de |
qu

e |

han

na




43 <m00182>: <s>S'han trobat perosérae de gens molt caracteristics de Is pocs chsos

Alzheimer familiar : el cromosoma 21 , lligat arbplema d ' absorcié de la proteina , B-amiloid
que presenta algunes mutacions que alteren aquessp el cromosoma 14 a partir de | qual s’
identificat fins a 24 mutacions algunes de lesgpatdrien donar peu a la malaltia i que s ' ha

batejat amb el nom de presenilina-1 ( val dir duzae d ' Alzheimer familiar es déna en una eda

molt jove o presenil ) , i, finalment , el cromas 1 , on s ' ha identificat la presenilina-2 que
també doéna lloc a Is aspectes caracteristics ml@tia d ' ## Alzheimer ## .</s>

44  <m00182>: <s>Des de fa uns anysq psobretot des de 1994 , els criteris de fiatilit
especificitat de | diagnostic de la malaltia d Azheimer ## responen a tres nivells de consid@
</s>
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45 <m00182>: <s>GDS : Classifica els diwe estadis de la malaltia d ' ## Alzheimer ## en

set graus diferents .</s>

46 <m00182>: <s>Per la seva importanalaentrar uns instants | ' atencié en les maklti

cerebrovasculars , ja que si | ' ## Alzheimer #osa el 50-60 % de les deméncies , la deménc
vascular és la causant d ' un 25 % de Is casaguk'st gran grup d ' alteracions .</s>

47 <m00182>: <s>El tractament clinic ggalona a la malaltia d ' ## Alzheimer ## no é
exclusivament farmacoldgic , sin6 que intervengnament molts d ' altres aspectes .</s>

48 <m00182>: <s>El desenvolupament dedarca genética , neuroquimica i bioldgica -
molecular en la malaltia d ' ## Alzheimer ## no Bems (til per coneixer aquest trastorn , sind
per la seva neuropatologia semblant a d ' alttesagions , podria servir per trobar mecanismes
etiologics i fisiopatoldgics comuns .</s>

49 <m00182>: <s>Dit aix0 , si comparemaspecte macroscopic i microscopic d ' un ce
normal amb el d ' una persona amb la malaltiatdAlzheimer ## , la primera caracteristica que
crida | ' atencio és una atrofia cortical importasis>
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50 <m00182>: <s>La malaltia d'## Alirher ## és un procés progressiu associat a | ' edat

</s>

51 <m00182>: <s>En el plantejament alide la recerca en la malaltia d ' ## Alzheimer
en particular i de les demeéncies en general jimlgorgran problema que apareix és | ' important
desconeixement de qué és | ' envelliment cerebmatmal » en humans .</s>

52 <m00182>: <s>En el cas de la maldlti## Alzheimer ## desenvolupada en el context

it

clinic i genétic d ' una sindrome de Down , sempi@ la trisomia 21 podria incrementar en excés la

producci6 de la proteina precursora de | ' amilgige per mecanismes no patologics es degrad
manera normal per hidrolitzaci6 .</s>

a de

53 <m00182>: <s>En la trisomia 21 tepien tant un quadre d ' afectacid per ## Alzheimer

## d ' aparicié en edats molts joves i clarameesgmils .</s>

54 <m00182>: <s>Encara s ' esta invastigl seu mecanisme d ' acci6 en la generacia
malaltia d ' ## Alzheimer ## , pero ja se sap queisia abans quan es presenta la presenilina-I
que la presenilina 2 .</s>

de |

55 <m00182>: <s>Sembla que |'apoliptgina E es trobaria també en totes les estructures

afectades per lesions d ' ## Alzheimer ## : epl@agues senils , els cabdells neurofibril-larsi el
diposits d ' amiloide perivasculars .</s>

56 <m00182>: <s>Tots els coneixementfad@rs genétics implicats en la malaltia d ' ##
Alzheimer ## es poden tenir en compte en el momhértaborar un diagnostic de la malaltia ,

encara que no cal oblidar que les causes genétigpessenten , com ja s ' ha esmentat , només un

10 % de Is casos totals .</s>

57 < m00182>: <s>Entre moltes alteracioglscanvi més caracteristic de la neuroquimicz
la malaltia d ' ## Alzheimer ## és la deplecio distema colinérgic .</s>

58 < m00182>: <s>Aixi , els adults amimialaltia d ' ## Alzheimer ## presenten neurone
caracteritzades per presentar una arboritzaciéridiadmolt pobre .</s>

59 <m00182>: <s>Sies té en compte qua enalaltia d ' ## Alzheimer ## es troben
alteracions de les catecolamines conjuntament armptekéncia en plaques d ' amiloide de la
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monoaminoxidasa B , s ' ha decidit estudiar lesctariatiques d ' aquest enzim de degradacio d
catecolamines en pacients afectats i persones sdaes

60 <m00182>: <s>En humans es troba eggarent en la malaltia d ' ## Alzheimer ## un

disfuncio6 de la MAO-A en neurones noradrenérgiqusesotoninergiques ( en les quals existeix e

dubte de si només hi ha MAO- A) , adrenergiquastaminérgiques .</s>

61 <m00182>: <s>Per estudiar el papds declis i vies colinérgiques en la malaltiasdt'

eles

Alzheimer ## cal analitzar les seguients estructuess projeccions des de | nucli basal de Meynert

fins al'escorca i des de | septum medial i laddadiagonal de Broca fins a | * hipocamp .</s>

62 <m00182>: <s>Les vies colinérgiquas les que estan afectades en la malaltia d ' ##

Alzheimer ## , de manera que si es vol treballasremodel animal , cal conéixer | ' organitzaci6
aquestes estructures en la rata .</s>

63 <m00182>: <s>Siamb |'edat hi ha temdéncia a la disminucié de | ' activitat
colinérgica , una petita lesié que afectés aqustsinsa en edats avangades , produiria uns nivel
infracritics que comportarien la neurodegeneragiger tant , a llarg termini la malaltia d ' ##
Alzheimer ## .</s>

64 <m00182>: <s>Els més grans presergtmi fosfat , mentre que els més petits estan
compostos per silicats d ' alumini ; aquest fetrgmrtant ja que en pacients d ' ## Alzheimer ##
amb abundancia de cabdells neurofibril-lars sttdizat també restes d ' alumini .</s>

65 <m00182>: <s>Des de | punt de vistageutic , les possibilitats d ' intervencio deiaa
la millora de la malaltia d ' ## Alzheimer ## esal®en basicament cap a una actuacié que pot
els sistemes de neurotransmissié afectats i defieitom ara les vies colinérgiques .</s>

66 <mO00182>: <s>Al mateix temps s ' genaaltres estrategies com millorar el flux sang
i el metabolisme energétic i el consum de glucgsaenciar la plasticitat neuronal , reduir totes
estructures andmales produides per la malaltialesiplaques i els cabdells neurofibril-lars i ,
finalment , incidir sobre el processament alteeatadproteina amiloide | ' acumulacié de la qual
sembla trobar - se a la base de tota la fisiopgi@lde la malaltia d ' ## Alzheimer ## .</s>

67 <m00184>: <s>Clinicament i histologiemt | ' ## Alzheimer ## té un parentiu amb la
demencia senil .</s>

68 <m00184>: <s>Histologicament hi hareateixes lesions de la malaltia d ' ##
ALZHEIMER ## .</s>
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69 <m00184>:. <s>Les plaques senilsa®tr en tota la zona afectada , en menor proparcié

que en | ' ## Alzheimer ## .</s>

70 <mO00184>: <s>La semiologia de | pdeid ' estat és la seglient : <item>Alteraciong
memoria . Predominen les anterogrades o de lart &t memory ", amb una relativa bona
conservacio de Is records antics. Aixo no obstastfreqiient la presencia de fabulacions i falso
reconeixements de | tipus de la sindrome de KORSAKEDMaquest sentit , hi ha sovint

de |

S

reviviscéncies deformades de | temps infantil gjuiV/, com per exemple | ' enyoranca i la recerca d

"algun familiar desaparegut , la mort de | quabésrada pe | pacient. Aquest conjunt d '
alteracions , atribuit a la intensitat de la destidulesional de la banyo d ' Ammon , constituaix |
sindrome presbiofrénica fins no fa gaire considei@n una forma clinica aillable de la demen
senil ( presbiofrenia , descrita per WERNICKE el 1906 que en tot cas no seria clinicament si
una variant de curs en la qual les alteracionsigungt predominarien sobre un estat de defecte
intel-lectual i afectiu relativament reduit , quemetria una adaptacié social acceptable .</item
<item>Desorientacié tempoespacial . Proporciodgrau d ' amnésia .</item> <item>Alteracion
psicotiques . Variables i irregulars , perd magfients .</item> <item>Apraxia constructiva .
Gairebé constant , amb dificultat per a copiar ditsien tres dimensions .</item> <item>Agnos
visual i fisionomica . Menys important i preco¢ qarel ' ## ALZHEIMER ## .</item>
<item>Trastorns de la conducta . Sén tipiquesrlauténcia nocturna , amb son invertida , i la
deambulacio erratica i incessant L ' activitat qettil-lar entre | " apatia i | ' agitacio , medizda
per episodis o estats psicotics de fons. Pot hdvidrastorns antisocials i delictius , com ara
atemptats contra el pudor i actes agressius .<fitetem>Alteracio de | judici critic i étic .</item
<item>Abséncia de consciencia de malaltia .</itefitem>Signes neurologics : no hi ha
alteracions piramidals , extrapiramidals ni sems&iPoden presentar - se crisis comicials
generalitzades .</item> <item>Signes absents xa&pideatoria i afasies. La manca d ' aquests
simptomes permet la diferenciacio psicopatologih &' Alzheimer. El paral-lelisme clinic de le
dues malalties és indubtable : | ' ALZHEIMER constig una forma precog i maligna de la
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demencia senil .</item> EVOLUCIO | PRONOSTIC .</s>

71 <mO00184>: <s>La semiologia de | pdeid ' estat és la seglient : <item>Alteracionsde |

memoria . Predominen les anterogrades o de lart &t memory ", amb una relativa bona

conservacio de Is records antics. Aixo no obstastfreqiient la presencia de fabulacions i falsos

reconeixements de | tipus de la sindrome de KORSAKEMaquest sentit , hi ha sovint
reviviscencies deformades de | temps infantil ejuiV, com per exemple | ' enyoranca i la recerc
" algun familiar desaparegut , la mort de | quabésrada pe | pacient. Aquest conjunt d '
alteracions , atribuit a la intensitat de la destidulesional de la banyo d ' Ammon , constituaix |

sindrome presbiofrénica fins no fa gaire considei@m una forma clinica aillable de la demeéencia
senil ( presbiofrenia , descrita per WERNICKE el 1906 que en tot cas no seria clinicament sin6d

una variant de curs en la qual les alteracions igungt predominarien sobre un estat de defecte

intel-lectual i afectiu relativament reduit , quemetria una adaptacié social acceptable .</item>

<item>Desorientacié tempoespacial . Proporciod@rau d ' amnésia .</item> <item>Alteracion
psicotiques . Variables i irregulars , perd magfients .</item> <item>Apraxia constructiva .

Gairebé constant , amb dificultat per a copiar dibsien tres dimensions .</item> <item>Agnos
visual i fisiondomica . Menys important i preco¢ qarel ' ALZHEIMER .</item> <item>Trastorns

de la conducta . Son tipiques la turbuléncia naetyamb son invertida , i la deambulacio erratica

incessant L ' activitat pot oscil-lar entre | 'tigpal ' agitacié , mediatitzada per episodis tats

psicotics de fons. Pot haver - hi trastorns anigg®¢ delictius , com ara atemptats contra el pudo

actes agressius .</item> <item>Alteracio de | judittic i tic .</item> <item>Abseéncia de
consciencia de malaltia .</item> <item>Signes niégjios : no hi ha alteracions piramidals ,
extrapiramidals ni sensitives Poden presentaicrisis comicials generalitzades .</item>
<item>Signes absents : apraxia ideatoria i afakgesnanca d ' aquests simptomes permet la
diferenciacio psicopatologica amb | ' Alzheimerpital-lelisme clinic de les dues malalties és
indubtable : | ' ## ALZHEIMER ## constituiria unarfoa preco¢ i maligna de la deméncia senil
.<flitem> EVOLUCIO | PRONOSTIC .</s>

72  <m00284>: <s>Es el cas de la malditi## Alzheimer ##i ' al-lel 4 de |’
apolipoproteina E , o de les variants de | ' ercomvertidor de | ' angiotensina i les malalties
cardiovasculars .</s>

73 <m00285>: <s>Aquest ratolins tranggemostraven mort prematura ( sovint al voltant

de Is cent dies d ' edat ) , déficits importantsasques d ' aprenentatge espacial , conducta
neofobica i disminucié de | consum de glucosa goras arees corticals , encara que no s ' obs
la neuropatologia propia de la malaltia d ' ## &lnher ## .</s>

74 < m00309>: <s>Les malalties d ' ##wimer ## , de Huntington , diversos tipus d '

ad

n

erva

ataxies , la malaltia de Charcot-Marie-Tooth , ktrdifia miotonica , la distrofia muscular Duchenne

i de Becker , les neurofibromatosis , etc. , sénragexemples de patogénia neurologica en els
quals actualment es coneix el defecte moleculalegieausa .</s>

75 <m00318>: <s>Aix0 és d ' especialantgncia si tenim en compte que les companyie
assegurances comencen a demanar dades sobregmssitdcions de gens com els de | cancer
mama , fibrosi quistica , corea de Huntington ,aitial d ' ## Alzheimer ## , etc. .</s>

76 <mO00380>: <s>Tots els individus S[2 guperen els 35 anys de vida desenvolupen
canvis neuropatoldgics que tenen una gran simiéitatl els que tenen lloc en la malaltia d ' ##
Alzheimer ## ( MA) , encara que no tots desenvetugeméncia amb simptomes clinics .</s>

77 <m00380>: <s>No hi ha evidéncies é@é&hcia de | tipus ## Alzheimer ## , no s ' ha
trobat plagues d ' amiloide ni cabdells neurofitaik , en ratolins menors de 21 mesos .</s>

78 < m00380>: <s>No obstant , s ' haataeima degeneracié relacionada amb | ' edat sde

sd'’
de
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neurones colinergiques de | cervell anterior , degecio caracteristica de les persones grans amb

SD o amb malaltia d ' ## Alzheimer ## , i es pensapodria contribuir d ' alguna manera a la
demeéncia</s></item>

79 <m00410>: <s>Apart de Is fenotips@2 son el resultat de la preséncia de tres cop
de | xxx en lloc de les dues habituals , en elhitta 18 gens que s ' han identificat com a
responsables de malalties monogeniques , com sBrpAPa la malaltia d ' ## Alzheimer ## de
tipus familiar ( xxx ) , SOD1 per a | ' escleragdidral amiotrofica ( xxx ) , AIRE per a la malaltia
autoimmune poliglandular ( xxx ) , CBS per a | ' haisbnuria ( xxx ) , CSTB per a | ' epilepsia
mioclonica progressiva ( xxx ) , RUNX1 per a la léonéa mieloide aguda ( xxx ) i per la malaltia
plaquetaria familiar ( xxx ) , KCNEL1 per a la sintede Jervell and Lange-Nielsen ( xxx ) , HL
per a la deficieéncia de carboxilases sensibleshatma ( xxx ) , xxx per la miopatia congénita
benigna de Bethlem ( xxx ) , ITGB2 per la sindromeefécieéncia d ' adhesio leucocitaria ( xxx )
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KCNE2 per a la susceptibilitat genética per a ith@a cardiaca ( xxx ) , TMPRSS3 per a una
sordesa congenita no sindromica ( xxx ) , IFNGR2zsplerinfeccié micobacteriana atipica ( xxx )
PFKL per a | ' anemia hemolitica per deficiencidaifofructoquinasa ( xxx ) , PRSS7 per a la
deficiencia d ' enteroquinasa ( xxx ) , CRYAA pey dataractes congenites ( xxx ) i COL18A1 pe
sindrome Knobloch ( xxx ) .</s>

80 <m00416>: <s>Amés amés, en etleds espécie humana, es coneixen malalties
genetiques degeneratives i neurodegenerativesogeteeen el procés d ' envelliment , com
determinades cardiomiopaties , que afecten el rhgacdiac , i les malalties de Parkinson ,
Huntington i ## Alzheimer ## , que afecten el sigenervios .</s>

81 < m00456>: <s>Malalties com el parkims | ' ## alzheimer ## , | ' hemofilia , la
sindrome de Down , multitud de patologies cardiaqec. podrien beneficiar - se directament ¢
avencos en el coneixement de | genoma , pero taftleé malalties adquirides com ara el cance
les malalties infeccioses , etc. , podran ser abded amb renovades esperances des de | punt
vista sociosanitari .</s>

82 <m00475>: <s>Aquests diposits semtden molt a les estructures beta-amiloide
caracteristiques de la malaltia d ' ## Alzheimer<f¢>

83 <m00475>: <s>Cal fer esment que ereptd ' ## Alzheimer ## també es troben
alteracions en | ' expressio relativa d ' aquedifesents isoformes .</s>

84 <m00475>:. <s>Cal fer esment que étding transgénics amb el YAC que conté el ge
APP huma i que sobreexpressen la proteina conplaP humana a partir de | promotor nature
no desenvolupen una patologia similar a la detlAlZheimer ## .</s>

85 <m00475>: <s>S1008 és una proteipeessada en el cervell huma que fixa calci i es
implicada en el desenvolupament de | cervell aamelurofisiologia de | ' hipocamp , en la
proliferacié de neurites in vitro , i en | ' estilacio de la resposta d ' astrogliosi davant diverse
lesions cerebrals , incloent la degeneracié nelidmba malaltia d ' ## Alzheimer ## .</s>

86 <m00477>. <s>Algunes de les malaltiesmanes que s ' estan estudiant son la distrof
muscular , el cancer , | ' hepatitis neonatahjpatensié cronica , la hipertensio , la hiper@ofi
cardiaca , la malaltia de | ' ## Alzheimer ## aiteriosclerosi i un llarg etcétera .</s>

87 <m00512>: <s>En aquesta regi6 eetr@iversos gens , com el precursor de la prote
xxx implicada en alguns casos familiars de la rtialal ' ## Alzheimer ## , per aix0 , els afectas
Down presenten fendmens de demeéncia senil quanesupks quaranta anys d ' edat
aproximadament .</s>

88 <m00512>: <s>Als paisos occidentidscausa més freqiient de demeéncia és la mal
d ' ## Alzheimer ## , que representa entre el 4@ | total de Is casos .</s>

89 <mO00512>: <s>S'han pogut identificas gens implicats en | ' ## Alzheimer ## faanili

d ' inici primerenc que presenten un patré de imss0 autosomic dominant : els gens de |
precursor de la proteina xxx , de la xxx i de |&a x¢s>
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90 <m00512>: <s>Paral-lelament s ' festut diversos polimorfismes associats a un major

risc d ' ## Alzheimer ## , en els gens de 'apqlipteina E , el gen de la xxx , apolipoproteina C
preselinina-l , receptor de les lipoproteines dé baixa densitat , a-2 macroglobulina i bleomici
hidrolasa entre altres .</s>

91 <mO00513>: <s>Un de s casos més piedoes seria el tractament de malalties
neurodegeneratives , on destaca especial mentddtimd ' ## Alzheimer ## .</s>

92 <m00513>: <s>L'estudide |'expi@sle diferents PDEs especifiques d ' AMP ciclic
realitzat en aquest treball ha estat un pas pmvap' estudi de | seu paper en cervells amb la
patologia d ' ## Alzheimer ## que s ' estan remlitactualment en el nostre grup .</s>

93 < m00513>: <s>Inhibidors de la sintesi MRNA de TNFa , com ara els inhibidors de
PDEs podrien ser Utils en el tractament de lanméleid en el cervell i ésser aixi beneficiosos en
tractament de lesions de | sistema nervios cecwrall ' esclerosi maltiple , la isquemia , | * ##
Alzheimer ## , la malaltia de Creutzfeldt-JacobPatkinson entre d ' altres , junt amb d ' altres
propietats antiinflamatories que presenten elsidbirs de PDEs .</s>

94 <m00513>: <s>En el cervell humaa trbbat un patré de llocs d ' uni6 a | xxx rolipra

na

Xl



similar a | de rata , destacant | ' alta densitas@ntada pe Is nuclis basals de Meynert , unagae
degenera en els cervells amb patologia d ' ## Kabret# .</s>

95 <m00513>: <s>En el cas de | cervellthcaco també s ' ha detectat el transcrit dex:
el nucli basal de Meynert , una area que degemeetsecervells amb patologia d ' ## Alzheimer +
tal i com s ' ha mencionat anteriorment .</s>

96 <m00522>: <s>S'ha associat aquasagb una rara forma familiar autosomica
dominant de la malaltia d ' ## Alzheimer ## ( FADj3 que mutacions puntuals en aquest gen s
segreguen amb la malaltia en algunes families .</s>

97 < mO00554>: <s>Entre les aplicacion®poials de la terapia génica de malalties deitt
nervids hi hauria la malaltia de Parkinson , caagset degeneracié de les neurones

dopaminergiques ; la malaltia d ' ## Alzheimer ##yrodegeneracioé per pérdua progressiva de
neurones colinérgiques , o la malaltia de LeschaXyhdeficiéncia en | ' enzim hipoxantina-guan
fosforibosil transferasa HPRT de la via salvatgsidéesi de purines , entre altres .</s>

98 < m00554>: <s>També la generacidtinde factors de creixement neuronal podria és
d ' utilitat per a les malalties de Parkinson Mizheimer ## .</s>

99 < mO00560>: <s>Alguns exemples d 'foggeneitat genetica els troben en la poliquisto
renal , la malaltia d ' ## Alzheimer ## , la refi;ipigmentosa , i d ' altres .</s>

100 <m00560>: <s>Altres estudis d ' ais&i@ realitzats darrerament son entre el gen' de
apolipoproteina E i la malaltia d ' ## AlzheimerdtHaparicio tardana , o la relacié entre | ' enzi
convertidor d ' angiotensina il ' infart de miatiax/s>

101 <m00560>: <s>La malaltia d ' ## Ainher ## és la causa més important de demenc
amb aparicio a partir de Is 40 anys .</s>

102 <m00560>: <s>Els gens presenilifl bils cromosomes 14 i 1, respectivament , sén
principals responsables de Is casos primerencsatidtian d ' ## Alzheimer ## , representant un
nombre inferior a | xxx de | total de Is pacientstala malaltia .</s>

103 < m00560>: <s>La forma més comun#é#lAlzheimer ## , la d ' aparicio tardana , va
demostrar lligament genétic amb el cromosoma a8t(utilitzant estudis de lligament genétic co
amb metodes no parametrics ) .</s>

104 <m00561>: <s>Hi ha una probabilitatrrable que es desenvolupin terapies
farmacologiques i d ' altres tipus que millorarata) vegada també previndran , el retard merital
malaltia d ' ## Alzheimer ## .</s>

105 < m00561>: <s>Objectiu nimero 4 : Yigoh impedir | ' aparicié de la malaltia d ' ##
Alzheimer ## .</s>

106 <m00561>: <s>Sabem que la malalti##lAlzheimer ## , per la seva definicié

patologica , apareix a | cervell de totes les pges@amb SD cap a | final de la quarta década .</s>

107 < m00561>: <s>Pero encara hi ha ceatsia sobre la proporcié d ' adults amb SD que

acaben desenvolupant la deméncia que associemaaméddltia d ' ## Alzheimer ## .</s>

108 < mO00561>: <s>Per exemple , s ' estiatlant moltissim en | ' area de la malaltiat¢ '
Alzheimer ## , no perque la majoria de la gent &bbdesenvolupa aquesta malaltia , siné perq
la major part de la poblacié general acaba tersnviu el temps suficient , alguna forma de
demencia .</s>
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109 < m00561>: <s>Des de | punt de vistédadSD , crec que podem seure a mirar que passa

dins de | camp de la malaltia d ' ## Alzheimer étppensant que " tard o d ' hora trobaran alguna

cosa que també ajudara els nostres " .</s>

110 < m00561>: <s>S'identificaran el geyens responsables de molts components de |

fenotip de la SD , incloent - hi la cardiopatid atreésia i | ' estenosi duodenals , els trastorns
immunologics , la leucémia i la malaltia d ' ## Wdmmer ## .</s>

111 <m00561>:  <s>Es bastant probablesgugesenvolupin terapies farmacoldgiques i d
altres tipus que milloraran , i tal vegada tamtevimdran , el retard mental i la malaltia d * ##
Alzheimer ## .</s>
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112 <mO00566>:  <s>El paper de les mutacahmtDNA en multes malalties
neurodegeneratives com ara | ' esclerosi multif@e malalties de Parkinson i ## Alzheimer ##a,
miositis amb cossos d ' inclusio , és actualmejeatio de diversos grups de recerca .</s>

113 < m00568>: <s>L'alteracio de Is nés:mes normals d ' apoptosi pot comportar
consequiéncies greus : cancer i malalties autointémigs si manca , i infarts o la degeneracié
nerviosa tipica de la malaltia d ' ## Alzheimersit#s produeix en excés .</s>

114 <mO00568>:  <s>Diversos treballs apurteina implicacié mitocondrial també en
malalties com el Parkinson i | ' ## Alzheimer ##><

115 < mO00568>: <s>La malaltia d ' ## Alioher ## ( AD ) és la deméncia més freqiient a |a

vellesa .</s>

116 < m00583>: <item><s>En el seglienteag@nealogic es presenta una familia afectad
una forma de malaltia d ' ## Alzheimer ## .</s>

117 < mO00583>: <item><s>Suposa que tadiskrofia miotonica com un tipus de la malalt|
d ' ## Alzheimer ## son causades per gens domiséngs en el cromosoma 19 .</s>

118 <m00593>: <s>Durant la tercera dechkdeida s ' observen canvis patologics i
neuroquimics en el cervell semblants a Is de laltrald ' ## Alzheimer ## .</s>

119 < m00593>: <s>Talicoms'extredad®ula |, sén molts els organs implicats en $&,D

pero el sistema nerviés central ( SNC ) pren unaitapcia cabdal perqué és un de Is drgans m

afectats , i perqué en la seva alteracio rauen phtetogies cliniques de primera importancia , no

solament cientifica sin6 també social com sonersitla discapacitat intel-lectual observada en
persones amb la DS i</item> <item>les alteraciangopatologiques similars a les observades

la malaltia d ' ## Alzheimer ## , present quaseleb00 % de Is individus amb la DS més grans de

35 anys , i una demencia similar a | ' Alzheimeaéir de Is 40 anys , en el 30 % de Is individus
amb la DS .</item></s>

120 <m00593>: <s>Talicom s extredadtaula |, sdn molts els drgans implicats en $,D

perd el sistema nervids central ( SNC ) pren unaitapcia cabdal perqué és un de Is organs m

afectats , i perqué en la seva alteracio rauen phtetogies cliniques de primera importancia , no

solament cientifica sin6 també social com sonerritla discapacitat intel-lectual observada en
persones amb la DS i</item> <item>les alteraciangopatologiques similars a les observades

()

la malaltia d ' Alzheimer , present quasi en el #@e Is individus amb la DS més grans de 35 anys
, i una demeéncia similar a | ' ## Alzheimer ## dipde Is 40 anys , en el 30 % de Is individus amb

la DS .</item></s>

121 <m00593>:  <s>A partir de Is 35-40sangl cervell de tota persona amb la DS mostra

lesions patologiques similars a les de la maldiigenerativa d ' ## Alzheimer ## .</s>

122 <m00593>: <s>Aquestes lesions podemportar , en el pitjor de Is casos , en un tipu
de demeéncia especifica de la trisomia 21 ( perdogressiva de la funcié intel-lectual , alteracio

greu de la memoria , reducci6 de la capacitat [stgia i de la comprensid ) i similar a | ' obselwa

en la malaltia d ' ## Alzheimer ## .</s>

123 <m00593>: <s>En el cas de la maldlti&# Alzheimer ## (AD ) , la proteina xxx és
responsable de la forma familiar d ' Alzheimer gpeail autosomica dominant ( FAD ) en alguns
casos molt puntuals de families portadores de nantsen el gen APP .</s>

124 <m00593>: <s>En el cas de la maldltidlzheimer (AD ) , la proteina xxx és la
responsable de la forma familiar d ' ## Alzheimip#e-senil autosomica dominant ( FAD ) en
alguns casos molt puntuals de families portadogeautacions en el gen APP .</s>

125 < m00593>: <s>Aquestes plagues i dEbdgintament amb una perdua de neurones
especialment important en | " hipocamp , en |6esccerebral i en els nuclis prosencefalics bds
que és una font d ' aferencies colinérgiqueshiplbcamp i escorca cerebral ) constitueixen les
modificacions neurologiques més importants en sédeolupament progressiu de la forma de
demencia d ' ## Alzheimer ## , i que també estasgmts en els cervells de les persones més g
de 35 anys amb la DS .</s>

126 <m00593>: <s>Tot plegat , i malgna¢ @l 100 % de Is individus amb la DS presente
alteracions neuropatologiques similars a les aediltia d ' ## Alzheimer ## , no es pot dir que
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totes les persones amb la DS desenvoluparan ititiééecent una deméncia , ja que un percentatge
variable de persones amb la DS atenyen la cingugsana década de la seva vida sense presentar
signes de deméncia .</s>

127 < mO00597>: <s>Es el cas de la maldlti## Alzheimer ## i de les malalties
cardiovasculars , per a les quals ja es coneib@arfade risc genétic .</s>

128 < m00610>: <s>No obstant, |' augndenta longevitat i la millor definicié clinica des
malalties croniques ha mostrat que el dipositrdifaade és especific per a determinades malalties ,
com son les plagues d ' amiloide en la malalti##lAlzheimer ## o | ' amiloide de Is illots
pancreatics en la diabetis tipus 2 .</s>

129 <m00610>: <s>En el cas de la maldlti## Alzheimer ## , aquest peptid és la proteina
XXX ;</s>

130 <m00623>: <s>El gen APP ( proteirexprsora de | péptid amiloid ) , mutacions en el
qual s ' han associat a la malaltia d ' ## Alzheitt#e( en concret a | tipus d ' Alzheimer familar
ADF ) , mapa a xxx .</s>

131 <m00623>: <s>El gen APP ( proteirecprsora de | peptid amiloid ) , mutacions en el
qual s ' han associat a la malaltia d ' Alzheimer €oncret a | tipus d ' ## Alzheimer ## famibar
ADF ) , mapa a xxx .</s>

-

132 <m00623>:. <s>La malaltia d ' ## Alinher ## es caracteritza per | ' aparicié de digosi
de plaques amiloidees i la formacié de feixos niéitars en el cervell .</s>

133 < m00623>: <s>A més , la sobreexpdes$iAPP en els individus SD , ha estat
relacionada amb | ' aparicié d ' una forma d ' ##gh&imer ## prematur ( early-onset Alzheimer's
disease , EOAD ) .</s>

134 <m00623>: <s>Els trets fenotipics méglients associats a la SD son :
<head>Alteracions neurologiques</head> <item>Retadtal</item> <item>Malaltia d ' ##
Alzheimer</item> ## <item>Hipotonia muscular</itembead>Alteracions en el cap i
facies</head> <item>Cara plana</item> <item>Braqaicf/item> <item>Fissures palpebrals
dirigides cap amunt</item> <item>Plecs epicantitsr’> <item>Taques Brushfield a |’
iris</item> <item>Llengua protuberant</item> <ite@relles petites i mal implantades</item>
<item>Pérdua auditiva</item> <head>Alteracions eeslquelet</head> <item>Baixa
estatura</item> <item>Inestabilitat de | ' arti@idade la cadera</item> <item>Displasia acetabular
greu</item> <item>Inestabilitat atlantoaxial</itemitem>Mans petites i amples</item>
<item>Cinque dit amb hipoplasia de la falange</itesitem>Solc palmar transversal</item>
<head>Alteracions endocrines</head> <item>Hipddisshe</item> <head>Alteracions en |’
ectoderm</head> <item>Excés de pell en el claitdit <head>Alteracions
cardiovasculars</head> <item>Alteracions congemitediaques ( CHD )</item> <item>Defecte
en el tabic interventricular i interauricular</itermhead>Alteracions gastrointestinals</head>
<item>Estenosi duodenal</item> <item>Anus no patkiitem> <item>Malaltia de
Hirschprung</item> <head>Neoplasies</head> <itenuweBenia Mieloproliferativa Aguda ( AML
)</item> <item>Leucémia Linfocitaria Aguda ( ALL/jtem> <item>Leucémia Mieloproliferativa
Transitoria ( TML )</item> <item>Leucémia Aguda Megriocitica</item></s>

135 < m00623>: <s>La practica totalitalslpacients SD presenten anomalies en el sistema
nerviés , que es manifesten , principalment , costard mental , hipotonia i un tipus de
neurodegeneracio similar a | ' ## Alzheimer ##></s

136 <m00623>: <s>Altres alteracions frenf§ inclouen : <item>una disminucié de | nombre
de cel-lules , per tant de la densitat neuronakuit <item>una alteracio de la diferenciacio
neuronal i connectivitat sinaptiques</item> <itemxesenvolupament prematur de plaques
amiloidees i feixos de neurofibril-les que recorddsa que s ' associen a la malaltia d ' ##
Alzheimer</item></s> ##

137 <m00623>: <s>Cada vegada pren mékmdupotesi de que els fenomens d ' apoptosi
son els principals responsables de la mort neusmés malalties neurodegeneratives ( SD , ##
Alzheimer ## , Parkinson , Huntington , etc. )d ptocessos d ' envelliment .</s>

138 <m00623>: <s>El trencament de | ildyude dosi geénica jugaria aixi un paper molt
important en | envelliment i | ' ## Alzheimer gtematurs de Is pacients SD .</s>

139 <m00623>: <s>L'estrés oxidatiu statimplicat en nombroses malalties
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neurodegeneratives humanes com sén la SD , lestismbh' ## Alzheimer ## , Parkinson i
Huntington , | ' esclerosi lateral amiotrofical&g , distrofies musculars , arteriosclerosi i els
processos d ' envelliment en general .</s>

140 <m00623>: <s>L'estrés oxidatiu epasovint associat a malalties neurodegeneratives

com ara | ' ## Alzheimer ## , el Parkinson , Icle®si amiotrofica lateral (als)itambéal@ S
</s>

141 <m00623>: <s>En conseqliéncia , etgpostos antioxidants , que s ' ha demostrat
inhibeixen aquests processos apoptotics , podsiser €onsiderats com a possibles agents
terapéutics pe | retard mental i | ' aparici6 premade la malaltia d ' ## Alzheimer ## associats
SD .</s>

142 <m00623>: <s>PRDX2 és un enzim ardiaxi subexpressat en els afectes Down qu
podria explicar part de Is trets fenotipics relaais amb | ' estrés oxidatiu , apoptosi neurohal i
aparicio prematura de la malaltia d ' ## Alzheimér</s>

143 <m00625>: <s>Un individu pot portaral-lel , una variant genetica que li confereixi
susceptibilitat a la malaltia d ' ## Alzheimer ##{saber - ho no li serveix de res , ni el fet de
conéixer agquest al-lel ajuda a fer res ni de pitomosde diagnostic ni de terapia .</s>

144 <m00629>: <s>Sabem cada dia un xi&eué moltes malalties comunes (
cardiovasculars , hipertensio , diabetis , malalti## Alzheimer ## ) tenen una base genética
encara que pot no haver - hi gens que les provatjteéotament .</s>

esclerosi lateral
amiotrofica (12)

1 <m00023>:  <s>Hi trobareu la maladtisAlzheimer ( 331.0 ) , | ' hidrocéfal adquirit

obstructiu ( 331.4 ), la sindrome de Reye ( 33).84 malaltia de Parkinson primaria ( 332.0) o

secundaria a farmacs ( 332.1), | ' ## escleatsidl amiotrofica ## ( 335. 20 ) i certs trastafad
sistema autonom periféric , simpatic , parasimpatiegetatiu ( 337.0-337.9 ) , entre d ' altres><

2 <m00051>: <s>Algunes malalties curae rampes com a simptoma , aixi les
polineuritis , les radiculitis ciatiques , | ' ##cterosi lateral amiotrofica ## i en les miopaties
metaboliques ( alcohdlica , osteomalacica , McAjdleo en canvi en les distrofies musculars .<

3 <m00051>: <s>| en les malalties dgen neurogen : <item>la sindrome de Guillain
Barré ,</item> <item>en les paralisis facials peigfges primaries bilaterals ( paralisi de Bell )

,<litem> <item>en les complicacions de la sarcdida® afectacio de | Vlle parell cranial ,</item>

<item>en | ' ## esclerosi lateral amiotrofica #2I(.A. ) o malaltia de la neurona motora ( corn

anterior medul-lar ) generalment en fases avangaatepredomina el déficit facial inferior ,</item>

<item>i en les lesions de tronc cerebral per afégtailateral nuclear de | nervi facial</item> x/s

4 <m00085>: <s>D'altra banda, sdémostrat la preséncia d ' AAGG en diverses

malalties de | sistema nerviés primariament newigiges , aixi | ' Esclerosi Mdltiple , la sindrome

de Guillain Barré i | ' ## Esclerosi lateral amidica ## , entre d ' altres .</s>

5 <m00309>: <s>Per aguest metode Itz gens com el responsable de |
adrenoleucodistrofia , neuropaties sensorials oresthereditaries , | ' ## esclerosi lateral
amiotrofica ## i sindromes neurogenétiques tumats la neurofibromatosi tipus 2 .</s>

6 <m00410>: <s>Apart de Is fenotips @2 son el resultat de la preséncia de tres cdpi
I xxx en lloc de les dues habituals , en el xxkh&il8 gens que s ' han identificat com a respoes
de malalties monogéniques , com s6n APP per al@traal ' Alzheimer de tipus familiar ( xxx ) ,
SOD1 per a |' ## esclerosi lateral amiotrofica ##x ) , AIRE per a la malaltia autoimmune
poliglandular ( xxx ) , CBS per a |l ' homacistinifiexx ) , CSTB per a | ' epilepsia mioclonica
progressiva ( xxx ) , RUNX1 per a la leuceémia migdoaguda ( xxx ) i per la malaltia plaquetariz
familiar ( xxx ) , KCNEL1 per a la sindrome de Jeraeld Lange-Nielsen ( xxx ) , HLCS per a la

deficiéncia de carboxilases sensibles a la bidtie ) , xxx per la miopatia congénita benigna de
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Bethlem ( xxx ), ITGB2 per la sindrome de deficiengi' adhesié leucocitaria ( xxx ) , KCNE2 per

a la susceptibilitat genética per a | ' aritmiad&a ( xxx ) , TMPRSS3 per a una sordesa congé
no sindromica ( xxx ) , IFNGR2 per a la infeccio abecteriana atipica ( xxx ) , PFKL peral'
anemia hemolitica per deficiencia de fosfofructogsa ( xxx ) , PRSS7 per a la deficiencia d '
enteroquinasa ( xxx ) , CRYAA per les cataractegeaites ( xxx ) i COL18A1 per la sindrome
Knobloch ( xxx ) .</s>

7 <m00522>:  <s>El gen xxx (Superoxigmitase 1) transforma | ' oxigen en peroxid d
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hidrogen i esta relacionat amb una forma familia#t# esclerosi lateral amiotrofica ## ( FALS ) ,
que és una malaltia degenerativa de les neuronesesajue causa paralisi progressiva i un
desenllag fatal , normalment a | cap d ' uns citys @esprés de | seu inici .</s>

8 <m00522>:  <s>Una forma familiar dt'ésclerosi lateral amiotrofica ## ( xxx ) , una
malaltia autosomica dominant on hi ha una pérdaogrpssiva de la funcié motora .</s>

9 <m00568>:  <s>L'## esclerosi lataralotrofica ## (a Is ) és una malaltia degenesati
gue apareix cap els 40-50 anys aproximadamente eq un temps mig de tres anys comporta |
paralisi i la mort de | " individu .</s>

10 <mO00568>: <s>ljas'ha esmentatragriment | ' existencia de mutacions en aqueskg
humans afectats per ## esclerosi lateral amiotréfit .</s>

11  <m00623>; <s>L'estrés oxidatiu s@eimplicat en nombroses malalties
neurodegeneratives humanes com sén la SD , lestismth' Alzheimer , Parkinson i Huntington
' ## esclerosi lateral amiotrofica ## ( a Is )stdifies musculars , arteriosclerosi i els processo
envelliment en general .</s>

12 <m00623>: <s>De fet, s'ha despré els ratolins que sobreexpressen SOD1
desenvolupen una malaltia neuronal motora , siraildri## esclerosi lateral amiotrofica ## famili
(FALS), quan son exposats a alts nivells dexpémd ' hidrogen .</s>

atrofia muscular
(10)

1 <m00019>: <s>Amés de | ' ## atrafiascular ## neurdogena , que s ' associa a la
polineuritis alcoholica , els grans bevedors pgol@sentar també una miopatia primitiva amb
debilitat i atrofia muscular rizomélica .</s>

2 <m00019>: <s>A més de | ' atrofia oular neurdgena , que s ' associa a la polineurit
alcoholica , els grans bevedors poden presentdréama miopatia primitiva amb debilitat i ##
atrofia muscular ## rizomelica .</s>

3 <m00026>:  <s>Alguns pacients pateix2d o 30 anys després , una debilitat musculz
progressiva , per afectacio de les neurones mosopeervivents , denominada ## atrofia muscul
## postpolioneuritica .</s>

4 <m00309>: <s>La malaltia de Kennedyt @trofia muscular ## bulboespinal ) és una
malaltia recessiva lligada a | cromosoma X ( xkel)defecte molecular és | ' expansié de | triple
CAG en el gen que codifica pe | receptor de Is agehié (AR ) .</s>

5 <m00309>:  <s>Quan aquest gen estéatlper qualsevol tipus de mutacié que no sigt
una expansio , per exemple una delecié , una ndupacitual , etc. , déna lloc a un déficit en la
sintesi de | receptor de Is androgens , pero quarutacio és | ' expansié CAG es produeix | ' ##
atrofia muscular ## espinobulbar .</s>

6 <mO00309>:  <s>La malaltia es presentadat adulta i clinicament es caracteritza per
debilitat muscular proximal , ## atrofia musculériffasciculacions .</s>

7 <m00559>:  <s>Per exemple, | ' exjgads un trinucleotid és el responsable de |
sindrome de | cromosoma X fragil , d ' ## atrofiessculars ## , etc. .</s>

8 <m00566>:  <s>Aquests malalts ambiféegia presenten , a més , deméncia , ataxia
atrofia muscular ## i altres simptomes .</s>

9 <m00580>: <s>Finalment, a | ' #®f&& muscular ## espinal i bulbar ligada a |
cromosoma X ( SBMA) o malaltia de Kennedy , s ' trabat expansions de repeticions CAG .<

10 <mO00630>: <s>Aquest tipus de mutexioan estat esmentades en la patogenia de s
malalties : sindrome de | cromosoma X fragil , sdnae de | cromosoma XE fragil , ## atrofia
muscular ## espinobulbar , distrofia miotonica |aitia de Huntington i ataxia espinocerebel-los
tipus 1 .</s>
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Tay-Sachs (24)

1 <m00461>: <s>Entralemmalies genétiques que es poden detectar dstaguanera
podem esmentar les que afecten el metabolismeligiédis , com la malaltia de ## Tay-Sachs ##
retard mental , mort prematura a Is 3-5 anys )ndéaltia de Gaucher ( creixement excessiu de |
fetge i la melsa , lesions a | moll de | ' 0sg hipercolesterolemia familiar ( problemes
cardiovasculars deguts a un excés de colesteactanlg ) , entre altres ; les que afecten el
metabolisme de Is aminoacids , com la fenilcet@an(iretard mental per acumulacié d ' un
determinat aminoacid ) ; les que afecten el metsinel de Is carbohidrats , com determinats tipt
de malalties d ' emmagatzematge de glicogen , cre sul altres anomalies genétiques , com la
sindrome de Lesch-Nyhan ( retard mental , incoalbieltendéncia a | ' automutilacid ) , la

—~
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deficiencia en adenosina deaminasa ( manca deofualitat de determinades cel-lules de | sistema

immunitari ) , la xerodérmia pigmentosa ( send#ilextrema a Is raigs solars , cancers de pell
etc. .</s>

2 <m00563>:  <s>Actualment s ' investigyrotocols per desenvolupar - los en el fetus
aplicables , per exemple , a malalties neurologiduemm les sindromes de ## Tay-Sachs ## i d
Lesch-Nyhan ) en qué es produeixen danys irredessthurant la gestacio .</s>

D

3 <mO00605>: <s>En aquest grup estaonses les malalties de ## Tay-Sachs ## i Sandhoff ,

que son les més ampliament estudiades .</s>

4 <mO00605>:  <s>Nous meétodes bioquirnigstoquimics , en els anys trenta , propiciaren
el descobriment d ' acimuls de gangliosids o glsfaogolipids acids ( contenen acid sialic ) en el

cervell de Is malalts de | ' actualment anomenaalaltia de ## Tay-Sachs ## .</s>

5 <m00605>: <s>S ' han trobat lisogarsidls xxx a cervells de malalts de ## Tay-Sachs
i Sandhoff i no ais de Is normals .</s>

6 <m00605>:  <s>De totes les ganglicsiil@xx , les mes freqiients son les de ## Tay-S
## i Sandhoff .</s>

7 < m00605>: ## <s>Tay-Sachs ## ésderlas malalties hereditaries mes freqlients en
poblacié jueva .</s>

8 <m00605>:  <s>Hi ha una notable difei@ entre la freqliencia de portadors de | gen o
## Tay-Sachs ## a diferents poblacions .</s>

9 <mO00605>:  <s>Aplicant analisis esttidues a les dades de Myrianthopoulos i Arons
(1966 ), aixi com a noves dades, s ' ha dentagieno hi ha relacié entre ser portador de ldge
la malaltia de ## Tay-Sachs ## i tenir una majsisténcia a la tuberculosi .</s>

10 <mO00605>: <s>La relacié entre elsanémes evolutius , i els successos historics
ocorreguts a la poblacié jueva , permet aproxinu@angva apareixer i com es va estendre la mut
de la malaltia de ## Tay-Sachs ## ala jueus eusopghkenazis .</s>

11  <m00605>: <s>Kozinn et al, ( 195 Myrianthopoulos i Aronsohn ( 1966 ) suggereix
que el gen de ## Tay-Sachs ## va proliferar efdrieus europeus després de la segona diasp
70 D.C.) a Txecoslovaquia , Hongria i Austriainmers paisos a on varen arribar provinents d '
Israel , ja que n aquests paisos la freqiiéncigede &s major que a Israel .</s>

12 <m00605>: <s>Els portadors de Iglal*xx (aonxés 3,4 ,5, 6) bioquimicanent
es distingueixen de Is portadors de | ## Tay-S&ghs sén asimptomatics .</s>

13 <m00605>: <s>Amb les dades obtingul#els screenings realitzats a EEUU s ' ha
calculat que el nombre esperat de portadors lsadt ' alguna d ' aquestes variants és d ' ure2
un 3 %, de Is portadors de | ' al-lel de | ## $aghs ## ( Taula IV ) .</s>

##

achs

el

ohn

acio

ora (

14 <m00605>: <s>Ales poblacions a amariants al-leliques que produeixen ## Tay-Sachs

## infantil han estat mes exhaustivament estudiésleda jueus Ashkenazis i a Is Canadencs d '
origen frances , degut a | ' elevada incidencimadealaltia .</s>

15 < mO00605>: <s>Hi ha pérdua de vigjGe apareix molt mes tard que en el ## Tay-Sachs

#it .</s>

16 <mO00605>: <s>Pareix esser que lalgaidosi xxx juvenil representa un estat
heterozigot per una mutacié al-lélica no deternarexd combinacié amb el gen de | ## Tay-Sach
## infantil ( Taula lll') .</s>

%]
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17 <m00605>: <s>Un pic mes se suggemigstat heterozigot amb el gen de la malaltia
## Tay-Sachs ## , i un al-lel no identificat ( Ealll ) .</s>

18 <mO00605>: <s>Navon et al ( 1990 phidmjuen aquesta mateixa mutacio en sis casos

provinents de quatre families no jueves , solsaquests en lloc de presentar | ' al-lel mutant en

de

heterocigosi amb el gen pe | ## Tay-Sachs ## imfaodm ho fan els Ashkenazis ) s6n portadors de

la mutacié en heterozigosi amb una altra mutaciientificada .</s>

19 <m00605>: <s>Les diferéncies entigeatp variant i la de ## Tay-Sachs ## , radique
les alteracions bioquimiques i étniques , ja qaesighptomes clinics i | ' edat d ' aparicid s6rsqu
identics a les dues .</s>

20 <mO00605>: <s>La seva deficiencia peixluna acumulacié exactament igual que co
ho fa la deficiéncia total de subunitat xxx i xxper la qual cosa el fenotip es idéentic a | de Ty
Sachs ## i a | de | Sandhoff infantil .</s>

21 <m00605>: <s>Ja que a teixits difeseke | nervids els nivells de gangliosids sén mo
mes baixos , | ' analisi de lipids només es pditzaaper fer el diagnostic de ## Tay-Sachs ## p
mortem ( per a confirmar diagnostics prenatalsaandc’ avortament ) .</s>

22  <mO00605>:  <s>Alguns de Is substraeteprats pe | diagnostic de ## Tay-Sachs ## e
poden emprar per a demostrar la total o quasi alzsdr activitat de la xxx , assegurant - se de
no és un artefacte per deteriorament de la mosa .

23  <m00605>: <s>S'ha demostrat unaitattreduida de | ' activitat d ' hexosaminidAsa
en serum , fibroblastes , leucocits , i llagrimeéhdterozigots per a la mutacié de ## Tay-Sachs
</s>

24  <m00605>: <s>Als anys setanta esecmen a Nord America screenings de ## Tay-
Sachs ## a comunitats de jueus Ashkenazis .</s>
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Annex Il. Contextos de les malalties de tipus ndageneratives seleccionades que contenen
simptomes (en negreta).

MALALTIA

CONTEXTOS

Parkinson

1 <m00021>: <s>També mésmeiopalment poden presentarsis
epileptiquesel ## Parkinson ## , la corea de Hungtingtondidgeneracio
hepatolenticular .</s>

3 <m00024>:  <s>Un exemple del primeladghificultat per articular la
paraula de Is malalts de malaltia de ## Parkinson ##example del segon é
un malalt que presenta un tipusaddsia.</s>

4 <m00024>: <s>Les causes de disate: <item>Malalties bilatera
de la primera neurona motora : Sindrome pseudadobilitem>
<item>Malalties de Is ganglis basals : MalaltiaR#gkinson .</item>
<item>Malalties de | cerebel i les seves connexamsl tronc cerebral :
Esclerosi multiple. @ Heredoataxies .</item> <itdatalties de la segona
neurona motora : Paralisi bulbar progressiva ( EL&iringomiélia .</item>
<item>Miopaties : Miasténies. Distrofia musculatitem> <item>Palilalia :
Apareix com a simptoma en la malaltia de ## Paoking? i paralisi
pseudobulbar .</item> <item>Mutisme : Apareix erlait@s neurologiques
com el parkinsonisme avancat i algunes lesionsdoavasculars . També en
certes malalties psiquiatriques com psicosi i ngurditem> <item>Afonia : El
| " afonia es pot articular , pero la fonaci6é edtarada . Apareix en les paralisi
bilaterals de | ' adductor de les cordes vocals ek malalties de laringe com
laringitis i com una manifestacio de la neurosidrisa .</item></s>

5 <m00071>: <s>D'altres malalties émignts sén la trisomia de |
cromosoma 21 i ldemeénciaassociada a la malaltia de ## Parkinson ## .</

6 <m00102>: <s>En la malaltia de ##kPaon ## , que cursa amb ur
deficit dopaminic a nivell de sistema nervids central , s ' han ritesiteracions
en el reflexe orbicularis oculi, concretament del segon component d ' aque
reflexe .</s>

9 <m00102>:  <s>Una situacio similarels¢at descrita en la malaltia d
## Parkinson ## i en el blefarospasme i s ' haygreéat com | ' expressio d ' u
augment de lexcitabilitat de les neuronegle lasubstancia reticular bulbar
lateral .</s>

10 <m00102>: <s>El reflexe orbicularilb €s anormal en diverges
malalties de Is ganglis basals en les que existaalteracio de Is sistemes

neuronals dopaminérgicscom en la malaltia de ## Parkinson ## i en les

distonies de torsi6 .</s>

24  <m00182>: <s>El disseny del tractanf@macologic de la malaltia

de ## Parkinson ## ha de tenir també en compsdrmafgtomes secundaris que

presenten els malalts , comnsomni, | 'ansietat, ladepressio, elsvomitsii |
' estrenyiment, que hauran de ser tractats adequadament .</s>

25 <m00182>: <s>Un de Is problemes qesgnta actualment el
tractament de la malaltia de ## Parkinson ## éaldatitucio insuficient del
déficit de dopaminaamb la L- DOPA per tal de millorar la simptomatgiko
dels afectats .</s>
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35 <mO00182>: <s>En el cas de la maldiid# Parkinson ## , per
exemple , la simptomatologia es produeix quan hirfedegeneracidmolt
severa de leseurones dopaminergiquesle la via nigroestriada i es deixen ¢
controlar determinats moviments regulats pe Isisaé | ' estriat .</s>

46 <mO00568>. <s>Ala substancia nigranddalts de ## Parkinson ##
va detectadeficiéncia del complex i un increment del dany oxidatiu .</s>

48 <m00623>: <s>lestrés oxidatiuha estat implicat en nombroses
malalties neurodegeneratives humanes com son |de&3Dnalalties d

Alzheimer , ## Parkinson ## i Huntington , | ' €soki lateral amiotrofica (a ls

le

D

), distrofies musculars , arteriosclerosi i elsgessos d ' envelliment en general

<[s>

49 <m00623>: <s>lestrés oxidatiuapareix sovint associat a malaltie
neurodegeneratives , com ara | ' Alzheimer , db#kinson ## , | ' esclerosi
amiotrofica lateral (als) i també a la SD .</s>

(corea de)

Huntington 8 <m00309>:  <s>La corea de ## Huntingt® és un transtorn
neurodegeneratiu caracteritzat clinicament perdagmcia denoviments
coreics, transtorns de tipus afectiu amb deteriorament cogniu que s ' inicia
normalment cap a la quarta decada de la vida cgodueix cap a la mort en
periode variable .</s>

Alzheimer

4 <m00071>:  <s>Des de | punt de vistéogic , en la malaltia d ' ##
Alzheimer ## hi ha una alteracio de certes are¢seéevell que condiciona un
pérdua progressiva de les funcions intel-lectuals/s>

5 < m00071>: <s>Aquesta acumulacio destsuncies anormals , |’
anomenarermlaca senili és caracteristica de la deméncia tipus ## Alabei
## .</s>

18 <m00071>: <s>El pacient afectat panhlaltia d ' ## Alzheimer ##

presentara progressivagicultats per a les tasques de la vida quotidiana
</s>

32 <m00182>: <s>La malaltia d ' ## Aliher ## és un trastorn cereb
degeneratiu caracteritzat pempkrdua progressiva de la memoria d ' altres
capacitats cognitives</s>

57 <m00182>: <s>Entre moltes alteracioglscanvi més caracteristic
la neuroquimica de la malaltia d ' ## Alzheimeég#adepleciédel sistema
colinergic .</s>

58 <m00182>: <s>Aixi , els adults amimialaltia d ' ## Alzheimer ##
presentemeurones caracteritzades per presentar una arboriercio
dendritica molt pobre .</s>

117 < mO00583>: <item><s>Suposa que tadistaofia miotdonica com un
tipus de la malaltia d ' ## Alzheimer ## son caesgukr gens dominants situga
en el cromosoma 19 .</s>
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132 <m00623>: <s>La malaltia d ' ## Aloher ## es caracteritza per |
aparicio de diposits de plaques amiloideisla formacié de feixos
neurofibrilars en el cervell .</s>

139 < m00623>: <s>lestrés oxidatiuha estat implicat en nombroses
malalties neurodegeneratives humanes com son |deSDnalalties d ' ##
Alzheimer ## , Parkinson i Huntington , | ' escldateral amiotrofica (als),
distrofies musculars , arteriosclerosi i els praoedd ' envelliment en general
</s>

esclerosi lateral
amiotrofica

11  <m00623>: <s>lestrés oxidatiuha estat implicat en nombroses
malalties neurodegeneratives humanes com son |de&3Dnalalties d

Alzheimer , Parkinson i Huntington , | ' ## esckdateral amiotrofica ## (a s

), distrofies musculars , arteriosclerosi i elsgaissos d ' envelliment en gene
</s>

atrofia muscular

3 <m00026>: <s>Algpasients pateixen , 20 o 30 anys després , L
debilitat muscular progressiva, per afectacié de les neurones motores
supervivents , denominada ## atrofia muscular ##pptioneuritica .</s>

idiocia amaurotica
de Tay-Sachs
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Annex lll. Contextos de les malalties de tipus neegeneratives seleccionades amb la
generalitzacio dels patrons linguistics detectats.

MALALTIA CONTEXTOS BWANANET PATRONS LINGUISTICS
1 <m00021>:  <s>També més excepcionainterpoder presentar [S] el (malal
Parkinson | poden presentarisis epileptiquesel ## Parkinson #

, la corea de Hungtington i la degeneracio
hepatolenticular .</s>

4 <m00024>: <s>Les causes de dis&@fne:
<item>Malalties bilaterals de la primera neurona
motora : Sindrome pseudolobular .</item>
<item>Malalties de Is ganglis basals : Malaltia de
Parkinson .</item> <item>Malalties de | cerebeld |
seves connexions en el tronc cerebral : Esclerosi
multiple. @ Heredoataxies .</item> <item>Malaltie
de la segona neurona motora : Paralisi bulbar
progressiva ( ELA) . Siringomiélia .</item>
<item>Miopaties : Miastenies. Distrofia muscular
<litem> <item>alilalia : Apareix com a simptoma
en la malaltia de ## Parkinson ## i paralisi
pseudobulbar .</item> <item>Mutisme : Apareix er
malalties neurologiques com el parkinsonisme ava
i algunes lesions cerebrovasculars . També enscer
malalties psiquiatriqgues com psicosi i neurositeqi>
<item>Afonia : En | ' afonia es pot articular , pda
fonaci6 esta alterada . Apareix en les paralisis
bilaterals de | ' adductor de les cordes vocals ek
malalties de laringe com laringitis i com una
manifestacio de la neurosi histerica .</item></s>

5 < m00071>: <s>D ' altres malalties
importants sén la trisomia de | cromosoma 21 i la
demeénciaassociada a la malaltia de ## Parkinson
<[s>

6 < m00102>: <s>En la malaltia de ##
Parkinson ## , que cursa ambdéficit dopaminic a
nivell de sistema nerviés central , s ' han descrit
alteracions en el reflexe orbicularis oculi
concretament del segon component d ' aquest refl
<[s>

9 < m00102>: <s>Una situacié similaeiséat
descrita en la malaltia de ## Parkinson ## i en el
blefarospasme i s ' ha interpretat com | ' expoedsi
un augment de Excitabilitat de les neuronegle la
substancia reticular bulbar lateral .</s>

10

< m00102>: <s>El reflexe orbiculartsiip

és anormal en diverges malalties de Is ganglidbasa

en les que existeix urateracio de Is sistemes

"deldelide Ia) [M]

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

nca
te

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

4. [M], que cursar amb un [S]
5. En [M] descriure [S]

exe

6. En (la malaltia de/del/de Ia)
[M] interpretar (com I'expressio
d'un) [S]

7. Malaltia en que existeix [S]
com en (la malaltia de/del/de la
M]

a

na

neuronals dopaminérgicscom en la malaltia de ##
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Parkinson ## i en les distonies de torsi6 .</s>

24 <m00182>: <s>El disseny del tractamen
farmacologic de la malaltia de ## Parkinson ##da
tenir també en compte els simptomes secundaris ¢
presenten els malalts , comiisomni, | 'ansietat, la
depressio, elsvomitsi | ' estrenyiment, que hauran
de ser tractats adequadament .</s>

25 <m00182>: <s>Un de Is problemes que
presenta actualment el tractament de la malaltigéds
Parkinson ## és la substitucio insuficient digfiicit de
dopaminaamb la L- DOPA per tal de millorar la
simptomatologia dels afectats .</s>

35 <m00182>: <s>En el cas de la malditia
## Parkinson ## , per exemple , la simptomatolegi
produeix quan hi ha urdegeneraciomolt severa de
lesneurones dopaminérgiquegle la via nigroestriad
i es deixen de controlar determinats moviments
regulats pe Is nuclis de | * estriat .</s>

46 <mO00568>: <s>Ala substancia nigra de
malalts de ## Parkinson ## es va detedddiciencia
del complex! i un increment del dany oxidatiu .</s>

48 <m00623>: <s>lestres oxidatiuha estat
implicat en nombroses malalties neurodegenerativ
humanes com sén la SD , les malalties d ' Alzheim
## Parkinson ## i Huntington , | ' esclerosi latera
amiotrofica (als) , distrofies musculars ,
arteriosclerosi i els processos d ' envelliment en
general .</s>

49 <m00623>: <s>lestrés oxidatiuapareix
sovint associat a malalties neurodegeneratives, cc
ara |l ' Alzheimer , el ## Parkinson ## , | ' esu$ér
amiotrofica lateral (als) i també a la SD .</s>

@. El disseny de (la malaltia
4E€/del/de 1a) [M] haver de tenir

en compte els simptomes com

9. Un dels problemes que
3presenta (la malaltia de/del/de |
[M] ser [S]

10. En (el cas de) la malaltia
Ye/delide la [M] la
aimptomatologia es produeix
quan hi ha [S]

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

€. El [S] estar implicat en

r .
?nombroses malalties
neurodegeneratives humanes ¢
son) el [M]

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

(corea de)
Huntington

8 <mO00309>: <s>La corea de ## Huntingto
## €s un transtorn neurodegeneratiu caracteritzat
clinicament per la preséncia gh@viments coreics,
transtorns de tipus afectiu amb deteriorament
cognitiu que s 'inicia normalment cap a la quarta
década de la vida i que condueix cap a la mornen
periode variable .</s>

1. [M] és * caracteritzat per (la
preséncia de) [S]

c

Alzheimer

4 <m00071>: <s>Des de | punt de vista
biologic , en la malaltia d ' ## Alzheimer ## hiunza
alteracio de certes arees de | cervell que conthcio

unaperdua progressiva de les funcions intel-lectuals

<[s>

un [S]
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5 <m00071>:  <s>Aquesta acumulaci6 de
substancies anormals , | ' anomenapégca senili és

2. El [S] ser caracteristica de (le

caracteristica de la deméncia tipus ## Alzheimer ##lemencia tipus) [M]

<[s>

18 < m00071>: <s>El pacient afectat per |
malaltia d ' ## Alzheimer ## presentara progressiv

dificultats per a les tasques de la vida quotidiana
<Is>

32 <m00182>: <s>La malaltia d ' ## Alrher
## és un trastorn cerebral degeneratiu caractepiéza
la pérdua progressiva de la memoria d ' altres
capacitats cognitives</s>

57 <m00182>: <s>Entre moltes alteraciosis
canvi més caracteristic de la neuroquimica de la
malaltia d ' ## Alzheimer ## ésd@pleciddel sistema
colinergic .</s>

58 < m00182>: <s>Aixi , els adults amb la
malaltia d ' ## Alzheimer ## presentegurones
caracteritzades per presentar una arboritzacié
dendritica molt pobre .</s>

132 <m00623>: <s>La malaltia d'##
Alzheimer ## es caracteritza pemparicié de
diposits de plaques amiloidesla formacio de feixos
neurofibrilars en el cervell .</s>

<s>lestrés oxidatiuha estat

139 < m00623>:

implicat en nombroses malalties neurodegeneratives

humanes com son la SD , les malalties d ' ##
Alzheimer ## , Parkinson i Huntington , | ' esckaro

3. El pacient (afectat per la

3malaltia) de [M] presentar [S]

4. La malaltia de [M]

caracteritzar-se pel/per la [S]
5. El * més caracateristic 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

185

S e neurodegeneratives humanes gom
lateral amiotrofica (als ) , distrofies musculars
arteriosclerosi i els processos d ' envelliment en | sén) el [M]
general .</s>
esclerosi
lateral 11  <m00623>: <s>lestres oxidatiuha estat 1. El [S] estar implicat en
amiotrofica implicat en nombroses malalties neurodegenerativdeombroses malalties
humanes com so6n la SD , les malalties d ' Alzheimareurodegeneratives humanes com
Parkinson i Huntington , | ' ## esclerosi lateral son) el [M]
amiotrofica ## (als) , distrofies musculars ,
arteriosclerosi i els processos d ' envelliment en
general .</s>
atrofia 3 <m00026>:  <s>Alguns pacients pateix2® 1. Alguns pacients patir un [S]
muscular |0 30 anys després , udabilitat muscular denominat [M]

progressiva, per afectacio de les neurones motore
supervivents , denominada ## atrofia muscular ##
postpolioneuritica .</s>

S
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