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RESUMEN

Los avances cientificos que han tenido lugar en las dltimas décadas han permitido identificar
sindromes hasta entonces poco conocidos dentro del campo inespecifico que tradicionalmente se
definia como “retraso o deficiencia mental”. El estudio de estos sindromes, entre los que se encuen-
tra el sindrome X Fragil (SXF), ha permitido abandonar la concepci6n estética de la discapacidad
intelectual, para pasar a una concepcion dindmica que tiene en cuenta su desarrollo a lo largo del
ciclo vital como resultado de la interaccion entre sus capacidades de adaptacion y los apoyos.

Este trabajo, de acuerdo con dicho paradigma, se inscribe dentro del mas amplio Proyecto
Syndroling (Diez-Itza et al., 2014), de establecimiento comparado de perfiles lingliisticos en sindro-
mes genéticos neuroevolutivos, y su objetivo es analizar los perfiles fonoldgicos de varones adultos
con SXF.

El estudio de los perfiles fonoldgicos se realizd a partir de muestras de habla espontanea de 6
varones adultos con SXF (Edad Media=38;6). Las muestras fueron recogidas y analizadas de acuer-
do con la metodologia RETAMHE y el Proyecto CHILDES (Diez-Itza, Snow y MacWhinney, 1999). Se
analizaron la frecuencia y distribucion relativa de los distintos tipos y clases de procesos (Estructura
Silabica, Sustitucion, Omision y Asimilacion), construyendo los perfiles fonoldgicos a partir de indi-
ces de error calculados en funcion de la frecuencia léxica (Martinez, 2010).

Los resultados muestran un perfil fonoldgico especifico del SXF caracterizado por una inciden-
cia relativa mayor de procesos de Estructura de la Silaba y menor de Sustitucion y Omision que en
el desarrollo tipico (DT) y en el Sindrome de Down (SD). El nivel fonoldgico en el SXF podria con-
siderarse por tanto mas cercano al buen nivel observado en el Sindrome de Williams (SW) que a las
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dificultades especificas del SD, lo que abre posibilidades a fundamentar en él la intervencion en el
discurso y la lectura.

Palabras Clave: Sindrome X-Fragil, desarrollo fonoldgico, sindromes neuroevolutivos, adquisi-
cion del lenguaje, discapacidad intelectual, alteraciones del lenguaje.

ABSTRACT

The evaluation of phonological profiles in the fragile x syndrome through error rates

Scientific advances over the past few decades have permitted the identification of the, until
recently, relatively unknown syndromes within the non-specific field traditionally defined as “mental
retardation or deficiency”. The study of these syndromes, among which is Fragile X syndrome (FXS),
has allowed us to move from a static to a dynamic conception of intellectual disability which takes
into account its development throughout the life cycle as a result of the interaction between its
capacity for adaption and support.

This paper, following the aforementioned model, is part of a broader project, “Syndroling
Project” (Diez-Itza et al., 2014), establishing compared linguistic profiles in genetic evolution syn-
dromes, and its objective is to analyze the phonological profiles of male adults with FXS.

The study of the phonological profiles was carried out using samples of spontaneous speech by
six male adults with FXS (average age = 38.6). The samples were collected and analyzed according
to the RETAMHE method and the CHILDES project (Diez-ltza, Snow, & MacWhinney, 1999). The fre-
quency and relative distribution of the different types and classes of processes (Syllabic structure,
substitution, omission, and assimilation) were analyzed, and the phonological profiles were built
from error rates calculated on lexical frequency.

The results show a phonological profile specific to FXS, characterized by a relatively higher inci-
dence of syllabic structuring and a lower incidence of substitution and omission than found in the
typical development and in Down Syndrome. The phonological level in FXS could therefore be con-
sidered to closer to the good level observed in Williams Syndrome than to the specific difficulties of
Down Syndrome; this opens the possibility of using it as a basis for speaking and reading interven-
tion.

Keywords: Fragile X Syndrome, phonological development, neuroevolutionary syndromes, lan-
guage acquisition, intellectual disability, language alterations.

ANTECEDENTES

La investigacion comparada de los perfiles neuroevolutivos en distintos sindromes genéticos ha
permitido un cambio de paradigma en la concepcidn e intervencion en el desarrollo de las personas
con discapacidad intelectual, como se pone de manifiesto en la Gltima revision realizada conjunta-
mente desde tres grupos de investigacion coordinados (Garayzabal, Prieto y Diez-Itza, 2010). El
moderno paradigma de la especificidad sindromica se basa fundamentalmente en la comparacion
entre los sindromes de Down (SD), Williams (SW) y X-Fragil (SXF), revelando desde los primeros
estudios, diferencias muy significativas en el desarrollo de los distintos niveles del lenguaje y dimen-
siones cognitivas en cada uno de ellos (Abbeduto, Pavetto, Kesin, Weissman, Karadottir, O’Brient y
Cawthon, 2001; Diez-ltza, Lopez, Martinez y Miranda, 2016; Rondal y Ling, 1995; Singer-Harris,
Bellugi, Bates, Jones y Rossen, 1997). Ademds de las variaciones intersindromicas de los perfiles
elaborados a partir de distintas mediciones de los dominios cognitivos y linglisticos, se observan
también asincronias o disociaciones intrasindromicas, de modo que cada sindrome presenta un
complejo perfil, con areas débiles y fuertes (Abbeduto y Chapman, 2005; Philofsky, Fidler y
Hepburn, 2007; Kittler, Krinsky-McHale y Devenny, 2008; Roberts et al., 2007).
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Las investigaciones sobre el desarrollo del lenguaje en el SXF muestran que, pese a que hay una
considerable variabilidad intrasindromica, generalmente se ha observado cierto retraso en el desa-
rrollo de las habilidades del lenguaje (Abbeduto, Brady y Kover, 2007; Abbeduto y Hagerman, 1997).
Dicho retraso es mas sustancial a nivel de expresion que de comprension (Roberts, Mirrett y
Burchinal, 2001), y dentro del primero en el @mbito fonolégico, morfosintactico y pragmatico
(Rondaly Ling, 2015). Ademas, se han encontrado grados de variacion en la inteligibilidad del habla,
las habilidades fonoldgicas y articulatorias, y expresivas entre el SXFy SD, mostrando estos tltimos
un mayor grado de retraso en el desarrollo fonoldgico (Barnes, Roberts, Long, Martin, Berni,
Mandulak, y Sideris, 2009). Asi, las caracteristicas del lenguaje a nivel fonoldgico que se manifies-
tan en el SXF son la aparicion tardia de las primeras palabras alrededor de los tres afios, dificulta-
des articulatorias y un lenguaje perseverativo basado en repeticiones de palabras o ecolalias diferi-
das (Brun-Gasca y Artiga-Pallarés 2001).

Las dificultades fonoldgicas son comunes entre los varones con SXF, entorpeciendo la inteligi-
bilidad de su habla (Abbeduto y Hagerman, 1997; Paul, Cohen, Breg, Watson y Herman, 1984;
Spinelli, Rocha, Giacheti y Richieri-Costa, 1995). Sin embargo, este ambito estd menos afectado en
el caso de mujeres (Spinelli et al., 1995), aunque este hecho s6lo ha sido ratificado por algunas
investigaciones (Abbeduto y Hagerman, 1997; Bennetto y Pennington, 2002).

Si se analiza el desarrollo fonolégico teniendo en cuenta el porcentaje de fonemas que son pro-
nunciados correctamente en palabras aisladas, Roberts y colaboradores (2005) observaron dispa-
ridad en su adquisicion: unos se adquieren tempranamente, otros presentan un patrén de adquisi-
cion similar al de sujetos con idéntica edad mental y otros aparecen mas tardiamente que en los
sujetos con desarrollo tipico (DT). Ademds, si se tiene en cuenta los tipos de errores cometidos,
Hanson, Jackson y Hagerman (1986) encontraron frecuentes omisiones y sustituciones en las eta-
pas tardias del desarrollo fonoldgico de 10 nifios con SXF en la produccion de palabras aisladas.
Estos tipos de errores evolutivos presentan una incidencia mayor que en los sujetos con DT (Palmer,
Gordon, Coston y Stevenson, 1988; Prouty, Rogers, Stevenson, Dean, Palmer y Simensen, 1988),
pero mas baja que la observada en el SD (Diez-Itza, Lopez, Martinez, Miranda y Huelmo, 2014).
Ademds, los tipos de procesos fonoldgicos que se han hallado estan relacionados, en su mayoria,
con la estructura de la silaba (supresiones de silabas atonas, reducciones de grupos consonanticos
y supresion de la consonante final) o con procesos de sustitucion que afectan a las consonantes
liquidas, oclusivas sordas/sonoras y fricativas (Palmer et al., 1988; Paul et al., 1984; Roberts et al.,
2005; Vilkman, Niemi e Ikoneen, 1988).

Asimismo, el habla de los varones con SXF ha sido descrita como dificil de entender en con-
versaciones (Abbeduto y Hagerman, 1997; Paul et al., 1984, 1987; Spinelli et al., 1995). Paul et al.
(1984) encontraron que el habla de tres sujetos era relativamente clara si se analizaban palabras de
forma aislada, mientras que en conversacion solian aparecer un gran namero de distorsiones, omi-
siones y sustituciones que dificultaban la inteligibilidad. Diferentes investigaciones afiadieron que,
ademas de los citados errores, el habla de esta poblacién presentaba patrones de prosodia inade-
cuados, con frecuentes cambios imprevisibles de ritmo si se tenian en cuenta los comentarios sub-
jetivos de los familiares (Belser y Sudhalter, 2001; Hanson et al., 1986; Reiss y Freund, 1992;
Spinelli et al., 1995; Vilkman et al., 1988).

OBJETIVOS

De acuerdo con el paradigma de especificidad sindrémica del lenguaje se tratara de determinar
el perfil fonoldgico sincrénico que recoja las caracteristicas del conjunto de la muestra con SXF. Con
dicha finalidad, se analizard la frecuencia y distribucion relativa de las distintas clases y tipos de pro-
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cesos para determinar el grado de alteracion en este nivel y las caracteristicas especificas del perfil
grupal.

Asimismo, se discutira si los procesos fonoldgicos observados en los sujetos con SXF son de
la misma naturaleza que los que se han descrito en el DT y en otros sindromes genéticos neuroe-
volutivos y su posible relacion con el vocabulario y el nivel intelectual.

METODO

Participantes

El corpus lingiistico que es objeto de andlisis en esta investigacion se obtuvo de una muestra
de seis varones adultos con SXF, con diagnosticados genéticos que confirman las alteraciones en el
gen FMR1. La edad cronol6gica de dichos sujetos estaba comprendida entre las edades de 31;8.6 y
56;6.26 (M= 38,52; DT= 8,28) y con un rango de edad verbal (EV) de entre 6;0 y 11;9. Todos ellos
participaban en un programa laboral de personas con discapacidad intelectual. Ademas, los sujetos
no presentaban otros déficits neurosensoriales.

La muestra comparativa del DT estaba formada por 40 sujetos (20 nifios y 20 nifias) de edades
comprendidas entre 5;6.1 y 6;0.29 (M= 5,77; DT= 9,08) que forman parte del estudio de Martinez
(2010).

Procedimiento

Se planificaron dos sesiones individuales para la recogida de los datos de los sujetos con SXF.
En la primera, ademas de analizar la historia clinica de cada sujeto, se pasd el Test de Vocabulario
en Imdgenes Peabody (PPVT) (Dunny Dunn, 1981) y el investigador interactu6 con ellos de forma
individual para poder ganarse su confianza y evitar que la muestra de habla obtenida en la segunda
sesion no fuese significativa debido a la angustia que suele generar en los sujetos con SXF las situa-
ciones nuevas o con elementos desconocidos.

En la segunda sesion, el procedimiento de recogida de datos se basé en recoger y grabar en
video una muestra de habla espontanea entre el investigador y el sujeto, con una duracion aproxi-
mada de 45 minutos. Estas seis muestras de habla fueron transcritas en formato CHAT y analizadas
usando los programas de GLAN, que son herramientas que proporciona el Proyecto CHILDES (Diez-
Itza, Snow y MacWhinney, 1999; MacWhinney, 2000). Un ejemplo de transcripcion y codificacion
del corpus analizado se muestra en la Tabla 1.

Tabla 1.
Fragmento de transcripcion en formato CHAT.

(@Begin

(@Participants: CHI Target Child, INV Investigador

(@Age of CHI: 31;8,6

(@Language:  Spanish

@Sex of CHI: male

(@Activities:  interaccion verbal espontanea sobre diferentes temas intercalando dos tareas narrativas

*INV: #y qué vas a hacer en el curso?

*CHI: xxx &in italaciones [*] abiertas # limpeza [*] de instalaciones industriales y el otro era # limpieza de
instalaciones el segundo # y el otro era <el &reci> [//] gestion de residuos solidos urbanos.

%err: italaciones=instalaciones $PHO:ES:RG:CT:HT:SP; limpeza=limpieza $PHO:ES:RG:VO:DC:SP;

*INV: qué de cursos hiciste # no?

*CHI: si# tes [*].

%err:  tes=tres SPHO:ES:RG:CT:HM:SP;

*INV: aja#y qué mas?

*CHI: por la tarde # depués [*] de echar una siesta # ver Cosas+de+Casa.

Y%err:  depués=después SPHO:ES:RG:HT:SP;

@End

International Journal of Developmental and Educational Psychology
70 INFAD Revista de Psicologia, N°1 - Monografico 3, 2017. ISSN: 0214-9877. pp:67-76



LA PSICOLOGIA HOY: RETOS, LOGROS Y PERSPECTIVAS DE FUTURQ. ATENCION A LA DIVERSIDAD

Cada transcripcion fue codificada en términos de procesos fonoldgicos de acuerdo al sistema
de categorias propuesto por Ingram (1976) y adaptado al espafiol por Bosch (1983) y Diez-ltza
(1995). Este sistema de clasificacion establece cinco grandes categorias de procesos de primer
nivel: Relativos a la Estructura de la Silaba (ES), Sustitucion (ST), Omision (OM) y Asimilacién (SM).

Analisis de los datos

La frecuencia de las variables Iéxicas (Types y Tokens) y de los procesos fonolégicos fue obte-
nida a partir del programa FREQ que proporciona un recuento de los mismos. Ademads, se calculd
un indice de error fonoldgico individual (IE) para el total de procesos y para cada clase de procesos,
definido como el porcentaje de procesos fonoldgicos sobre el total de palabras producidas (Tokens).
Asi, el valor de los IE se compar6 con el indice de error normativo calculado a partir de los proce-
sos fonoldgicos producidos por la muestra de nifios con DT (Martinez, 2010).

RESULTADOS

En la Tabla 2 se recoge para el grupo de SXFy para el grupo de comparacion (DT): la frecuen-
cia media de procesos en cada transcripcion, del ndmero total de palabras (Tokens), del nimero
total de palabras diferentes (Types), la diversidad Iéxica (TTR: Types/Tokens) y el indice de error (IE).

Tabla 2.
Frecuencia media de procesos, Tokens, Types, TTR e indice de error (IE).
Grupo X Procesos  Tokens Types TTR 1IE
SXF 23,00 1023 334 ,279 2,04
DT 25,03 1651 443 ,343 1,43

Como se observa en la Tabla 2, a pesar de que la produccion y la diversidad Iéxica es mayor en
el grupo DT, el IE fonoldgico es mayor en el grupo de sujetos SXF. No se han encontrado diferen-
cias estadisticamente significativas entre ambos indices (t= -,886; p=,404).

En la Figura 1 se representa el perfil fonol6gico expresado en términos de indice de error fono-
I6gico para las clases de procesos de ES, ST, OM y SM en ambos grupos.

Figura 1.
Perfil fonoldgico en términos de indices de error
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Como se puede observar, el perfil fonoldgico de los sujetos SXF en términos de indice de error
es diferente del observado en el DT. Por otro lado, se observa que los procesos de ES y de ST son
los que presentan mayor indice de error en ambos grupos, mientras que los de menor frecuencia
son los procesos de OM en el SXF. En el SXF hay menor proporcion relativa de errores de STy de
OM y mayor proporcion relativa de errores de ES y de SM que en el DT, aunque las diferencias no
son estadisticamente significativas.

En la Figura 2 se representa el perfil fonol6gico del grupo en funcidn de la frecuencia absoluta
media de cada clase de proceso. Se puede observar que el perfil no varia significativamente con res-
pecto al del IE, aunque las diferencias en cuanto a los procesos de ES son menos marcadas y las
diferencias en cuanto a los procesos de ST son mas marcadas. Tampoco se han encontrado dife-
rencias estadisticamente significativas en ninguna de las clases de procesos entre ambos grupos.

Figura 2.
Frecuencia absoluta de clases de procesos

—8—DT ==0=SFX

En la Figura 3 se representa el perfil fonoldgico del grupo en funcién de la distribucion relativa
de cada clase de procesos. Los perfiles y, por lo tanto, las diferencias observadas son similares a
las de los perfiles en términos de errores y de frecuencias absolutas. La incidencia relativa de pro-
cesos de ES es del 74% en el SXF frente al 57% en el DT. En cambio, la incidencia de procesos de
ST en el DT es casi del 19% mientras que en SXF es del 13%. Por lo demas, destaca la baja pro-
porcion de procesos de OM en el SXF (2%).

Figura 3.
Frecuencia relativa de clases de procesos
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DISCUSION Y CONCLUSIONES

Los resultados de este estudio pretenden establecer el perfil fonolégico especifico de un grupo
de varones con SXF a partir de indices de error fonoldgico en la produccion léxica en conversacion
espontanea. Aunque los resultados permiten establecer un perfil fonoldgico especifico, las diferen-
cias obedecen a una distribucion diferente de procesos fonoldgicos habituales del desarrollo fono-
l6gico tipico. Es decir, no se observa una incidencia significativa de procesos atipicos. Si bien los
varones adultos con SXF presentan una mayor proporcion de alteraciones en el nivel de la produc-
cion fonoldgica que nifios que estan en el altimo estadio del desarrollo fonoldgico tipico, ello en nin-
gun caso comprometa la inteligibilidad del habla. La misma, no obstante, podria verse alterada por
otros pardmetros como velocidad, reformulaciones y disfluencias que no han sido analizadas en
este estudio.

Los adultos con SXF presentan mas procesos de ES y en cambio menos procesos de ST. Esta
inversion podria considerarse la caracteristica mas significativa del perfil fonolégico del SXF. Sin
embargo, las diferencias no son estadisticamente significativas ni en términos absolutos ni en tér-
minos relativos como ya observaran Roberts et al. (2005). Diez-Itza et al. (2014) sugieren que la difi-
cultad mds caracteristica de los sujetos adultos con SXF se refiere a la coarticulacion de grupos con-
sonanticos, lo que podria estar relacionado con factores articulatorios.

El perfil fonoldgico especifico del SXF vendria caracterizado asi por una incidencia relativa de
procesos de ES mayor que en las etapas tardias del desarrollo fonoldgico tipico (Martinez, 2010) y
que en el SD (Miranda, 2010), asi como una incidencia de procesos de ST menor que en el DT y el
SD. Destaca asimismo especialmente la baja incidencia de los procesos de OM, en comparacion con
el perfil del desarrollo fonolégico tipico tardio (Martinez, 2010) y con del SD (Miranda, 2010), apro-
ximandose, en este sentido, a la fonologia tipica del adulto.

El nivel fonoldgico en el SXF podria considerarse por tanto mas cercano al observado en el SW
y en el DT tardio que a las dificultades especificas del SD. No obstante, la consideracion habitual-
mente negativa del nivel fonoldgico del SXF, en los gréficos de perfiles comparados con los otros
dos sindromes citados (Garayzabal, et al, 2010; Rondal y Ling, 1995), podria estar relacionada con
diferencias del perfil en funcion de la edad, lo que sugiere la necesidad de establecer perfiles en fun-
cion de las trayectorias del desarrollo. Por otro lado, debido a la persistencia de estas dificultades
en la edad adulta deberian mantenerse los apoyos logopédicos continuados en los distintos con-
textos de desarrollo vital también durante la edad adulta.
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