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La biomecánica laríngea y las alteraciones
del neurodesarrollo 
• Las alteraciones del neurodesarrollo se dan en la primera fase

del desarrollo embrionario.

• Presentan una causa genética.

• Se ven alterados los procesos neurofisiológicos subyacentes en
la biomecánica laríngea.

• El habla y la fonación se alejan de los perfiles normotípicos.

• Los síndromes genéticos con alteraciones del neurodesarrollo
son un buen ejemplo:
⚬ Síndrome de Down, síndrome de X-Frágil, síndrome de Prader-
Willi, síndrome de Williams, síndrome de Smith Magenis, etc.
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• Disfonía.
• F0 grave e inestable
• Presencia de nasalidad. 
• Posible especificidad del timbre vocal del SD (anatomía del tracto vocal 

característica)
• Valores altos de Jitter y Shimmer. 
• Hipotonía del músculo vocal.
• Inestabilidad biomecánica del músculo vocal
• Exceso de tensión del pliegue vocal relacionado con un mayor 

sobreesfuerzo para iniciar la fonación
• Presencial de temblor laríngeo

Fuente de la imagen: 
Down syndrome society 

(Albertini et al., 2010; Rochet-Capellan et al., 2015).

(Pryce, 1994; Hidalgo et al., 2021).

(Pinto et al., 2008; Jeffery et al., 2017).

(Hidalgo et al., 2021).

(Pryce, 1994; Hidalgo et al., 2021).

(Kent & Vorperian, 2013).

Biomecánica laríngea en síndrome de Down
1/750 – cromosoma 21 (trisomía, translación o mosaicismo)

ALTERACIONES CLÍNICAS, COGNITIVAS, CONDUCTUALES Y LINGÜÍSTICAS 

Irene Hidalgo de la Guía
Nota
Se indica la prevalencia: 1 caso de cada 750 nacimientos.

Son tres los fenómenos genéticos que originas el síndrome de Down y que afectan al cromosoma 21.

Irene Hidalgo de la Guía
Nota
Los diferentes estudios sobre la fonación de la población con síndrome de Down (SD), muestran los siguientes hallazgos:

Irene Hidalgo de la Guía
Nota
La hipotonía del músculo vocal es fruto de la alteración neurológica que presenta el SD. Existe una hipotonía generalizada en la población con este síndrome. El músculo vocal también es hipotónico. Fruto de esta condición, el inicio de la fonación parece ser un punto donde más tensión laríngea se encuentra. Parece existir un sobreesfuerzo laríngeo en el inicio de la fonación debido a la hipotonía del músculo vocal. 



• Déficit de elastina en el pliegue vocal  
• F0 grave en comparación con casos normotípicos (= edad y sexo).
• Inestabilidad en fonación sostenida
• F0 "estancada", no desciende con la edad (etapa infantil)
• Menor tono del músculo vocal. 
• Menor masa de la cubierta del pliegue vocal.
• Presencia de temblor laríngeo

Biomecánica laríngea en síndrome de Williams

Fuente de la imagen: https://healthjade.com/williams-syndrome/ 

1/7 500 – 7q11.23 – genes: ELN, WSCR1, LIMK1, GTF2I... 

ALTERACIONES CLÍNICAS, COGNITIVAS, CONDUCTUALES Y LINGÜÍSTICAS 

(Vaux et al. 2003 y Watt et al. 2011).

(Watts et al., 2008).

(Hidalgo et al., 2018).

(Hidalgo et al., 2018; Hidalgo, 2019). 
.

Irene Hidalgo de la Guía
Nota
La prevalencia es un caso de cada 7 500 nacimientos. 

Se han identificado los más de veinte genes que se enucnetran afectados en el síndrome de Williamas (SW). Concretamente, debido a la microdeleción (pérdida de material genético), se ha perdido una copia de esos más de veinte genes. Algunos de estos genes están relacionados con la codificación de la elastina (ELN), con las funciones cognitivas y conductuales(WSCR1, LIMK1), entre otros.

Irene Hidalgo de la Guía
Nota
Hallazgo muy relevante que está ocasionado por el déficit del gen ELN. La población con SW presenta menos elastina, por ello sus pliegues vocales son  diferentes.

Irene Hidalgo de la Guía
Nota
A continuación se exponen algunos hallazgos relevantes de las investigaciones sobre la voz de la población con SW:

Irene Hidalgo de la Guía
Nota
En los estudios con población infantil con SW (5 a 8 años), la f0 no parece sufrir modificaciones en las diferentes edades. Las voces de niños normotípicos de esas edades sí presentan un descenso de la f0, que se asociaría al crecimiento del niño. 

El SW afecta al desarrollo, y este sería el motivo principal de ese hallazgo. 

Irene Hidalgo de la Guía
Nota
Como en la población con SD, las personas con SW presentan una hipotonía generalizada, por lo tanto, la tonicidad del músculo vocal también es menor.

Irene Hidalgo de la Guía
Nota
Hallazgo presente en niños, adolescentes y adultos. También se observa en otras poblaciones con síndromes genéticos que afectan al neurodesarrollo. 



Biomecánica laríngea en síndrome de 
Smith-Magneis 
1/15 000 – 17p11.2 – gen RAI1 

Fuente de la imagen: ASME

ALTERACIONES CLÍNICAS, COGNITIVAS, CONDUCTUALES Y LINGÜÍSTICAS 

• Disfonía
• F0  aguda,  sobre  todo  en  voces  masculinas  de  niños  y  adolescentes.
• Exceso  de  tensión  laríngea,  concretamente  en  el  músculo  vocal.
• Menor  masa del  pliegue  vocal (poblaciones.  infantil  y  adulta)  (Hidalgo, 2019; Hidalgo et al., 2020).

• Cepstral peak prominence (CPP)  significativamente  bajo vs. población  normofónica  (poblac.
infantil)  (Hidalgo et al., 2021).

• Presencia  de  subarmónicos  en  la  fonación  (poblac.  infantil)  (Martínez-Olalla et al., 2022).
• Posible  relación  entre  los  trastornos  de  conducta  y  el  perfil  fonatorio.
• Posible  relación  entre la  neuropatía  y  los  subarmónicos.

Irene Hidalgo de la Guía
Nota
La prevalencia del síndrome de Smith Magenis (SSM) es de un caso de cada 15 000 nacimientos. Está infradiagnóticado, por lo que esta cifra podría ser algo menor. 

Su causa es una microdeleción genética (pérdida de material genético) o una mutación. Ambos fenómenos ocasionan la eliminación de una copia del gen RAI1, que es crucial para codificar mucha información clave en el desarrollo del sistema neurológico en la etapa embrionaria.

Irene Hidalgo de la Guía
Nota
A continuación se presentan los hallazgos hechos en diversas investigaciones sobre la fonación del SSM:

Irene Hidalgo de la Guía
Nota
Pese a que esta población también sufre de hipotonía generalizada, su perfil conductual enmascara en muchas ocasiones las consecuencias del síndrome. 

La población con SSM tiene trastornos de la conducta: fuertes rabietas, hiperactibidad, labilidad emocional, autolesión, etc. Ese estado de sobreexcitación hace que hablen generando mucha tensión en la laringe. Esto produce a veces nódulos. 

Irene Hidalgo de la Guía
Nota
Cuanto menor prominente es el CPP, menor calidad presenta una voz. Esto está asociado con las disfonías. 

Irene Hidalgo de la Guía
Nota
Este hallazgo, por el momento, solo se ha observado en la fonación infantil de casos con SSM de entre 5 y 12 años. 
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