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RESUMEN

El sindrome del cromosoma X fragil (SXF) es uno de los sindromes genéticos mas frecuente causante de dis-
capacidad intelectual, que se produce principalmente en varones. La mayoria de las personas con sindrome X-
Fragil adquieren el lenguaje oral, y en algunas ocasiones también dominan el lenguaje escrito, pero la adquisi-
cion inicial de las palabras se retrasa significativamente, y por esto, el desarrollo del lenguaje oral y escrito se
encuentra retrasado. El objetivo de este estudio fue conocer la percepcion de los padres sobre estos déficits.
Participaron 8 familias de nifios, adolescentes y adultos con SXF que fueron evaluados a través de la escala de
valoracion del lenguaje del test CELF. Los resultados indican que la mayorfa de padres manifiestan problemas en
el desarrollo del lenguaje oral y una especial dificultad en el comienzo de la lectoescritura. Ambos factores pare-
cen venir muy determinados, ademas, por el nivel de atencion. Estos datos avalan la importancia de trabajar el
lenguaje en todas sus vertientes durante todo el ciclo vital de la persona con SXF.

Palabras claves: sindrome de x-fragil; lenguaje oral; lenguaje escrito; nifios; adolescentes
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ABSTRACT

Oral and written language characteristics in x-gragile syndrome. Fragile X syndrome (Fragile X
syndrome) is one of the most common genetic syndromes causing intellectual disability, occurring mainly in
males. Most people with Fragile X syndrome acquire oral language, and sometimes also master written language,
but the initial acquisition of words is significantly delayed, and therefore, the development of oral and written lan-
guage is delayed. The aim of this study was to know the parents’ perception of these deficits. Eight families of
children, adolescents and adults with SXF who were evaluated by means of the language assessment scale of the
CELF test participated in the study. The results indicate that the majority of parents show problems in oral lan-
guage development and a special difficulty in the beginning of reading and writing. Both factors seem to be very
much determined, in addition, by the level of attention. These data support the importance of working on language
in all its aspects throughout the life cycle of the person with XFS.

Keywords: fragile x syndrome; oral language; written language; children; adolescents

INTRODUCCION

El sindrome X Frdgil (SXF, en adelante) es una enfermedad genética no comin que se origina en el cromo-
soma X y que es a segunda causa mas frecuente de discapacidad intelectual después del sindrome de Down
(Saldarriaga et al. 2014; Sitzmann, Hagelstrom, Tassone, Hagerman, y Butler, 2018). Es considerado poco comin
debido a la prevalencia que presenta, que es aproximadamente, de 1:4000 nacidos vivos en el caso de los hom-
bres, y de 1:8000 en el de las mujeres (Song, Barton, Sleightholme, Yao, Fry-Smith, 2003), aunque investigacio-
nes posteriores como la de Hunter et al., (2014), sefialan una prevalencia actual de 1:7000 para los hombres y
de 1:11000 para las mujeres. Aunque fue descubierto por Martin y Bell (1943), no fue hasta el afio 1991 cuando
se encontro la ubicacion del gen que causa la enfermedad (FMR1), localizado en el cromosoma Xg27.3 (Verkerk
gt al., 1991). El SXF es el resultado de una mutacion del gen, en la cual, se da una expansion del ndmero de tri-
nucledtidos CGG mayor a 200 repeticiones, la cual resulta en la metilacion del gen y en el silenciamiento del
mismo (Hagerman y Hagerman, 2002).

Las caracterfsticas mas comunes que presentan las personas con SXF, son que fisicamente, destacan por
tener frente prominente, cara larga y estrecha, testiculos grandes y orejas sobresalientes. También destacan pala-
dar arqueado, hipermovilidad de los dedos, hipermetropia y astigmatismo, otitis y macroorquidea (en los adoles-
centes). Mientras que, en lo que respecta a su perfil cognitivo y comportamental, destacan la deficiencia mental
de moderada a severa, retraso del lenguaje, recurrentes problemas de conducta, hiperactividad, déficit de aten-
cion. Es importante destacar la comorbilidad existente entre el sindrome y la epilepsia (Alanay et al., 2007;
Hagerman y Hagerman, 2002; Hersh y Saul, 2011; Ciaccio et al., 2017). Un 60% de nifios con SXF son diagnos-
ticados con Trastornos del espectro autista (TEA) (Salcedo-Arellano, Hagerman y Martinez-Cerdefio, 2020).

Los hombres y las mujeres diagnosticados con SXF no presentan la enfermedad de la misma forma, siendo
las mujeres las menos afectadas por la enfermedad (Crawford et al., 2020). Salcedo-Arellano et al. (2020), hacen
referencia a que alrededor del 90% de los nifios con SXF presenta discapacidad intelectual, frente al 30% de las
nifias. Hershy Saul (2011) sefialan que el perfil cognitivo de las mujeres con SXF es semejante al de los hom-
bres, pero la variacion del fenotipo, en estos casos, es mas extensa.

En lo que respecta al lenguaje, se observa generalmente cierto retraso en la aparicion del mismo (Abbeduto,
Brady, y Kover, 2007), pudiendo desarrollarse las primeras palabras cuando el nifio cumple 36 meses, aunque,
una vez llegado a ese momento, comienza a adquirir rapidamente el I1xico, siguiendo el desarrollo tipico y
habiendo una correspondencia entre el nivel de vocabulario y el nivel cognitivo del nifio. (Brun-Gasca y Artigas
Pallarés, 2001). Por otro lado, los continuos problemas de audicion presentes en las personas con SXF dificultan
el desarrollo del lenguaje (Abbeduto y Hagerman, 1997).

El lenguaje comprensivo de las personas con SXF es superior al expresivo, sin embargo, siguen existiendo
discrepancias acerca de si este concuerda o no con el desarrollo cognitivo no verbal (Hoffman et al., 2020). Las
areas del lenguaje mas afectadas a nivel expresivo son, la fonologia, morfosintaxis, y, en mayor medida, la prag-
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matica. Estas personas tienen grandes problemas de inteligibilidad, ya que presentan dificultades motoras que
repercuten en el discurso provocando omisiones y sustituciones, entrecortamiento de palabras, se distinguen
dificultades para mantener temas conversacionales, para utilizar la gramatica de una manera correcta y para narrar
hechos, a la vez que manifiestan ecolalias diferidas perserveraciones e impulsividad en el discurso esponténeo.
Estas producciones repetitivas de palabras y frases son mas perseverantes que en sujetos con el mismo desarro-
llo lingiiistico con desarrollo tipico 0 con otras patologias como sindrome de Down (Abbeduto et al., 2007;
Abbeduto y Hagerman, 1997; Rondal y Ling, 1995). Es importante destacar que la comorbilidad con TEA agrava
las dificultades pragmaticas de los nifios con SXF, aumentando el lenguaje perserverativo (Martin et al., 2012;
Klusek, Martin y Losh, 2014).

Existen pocos estudios que hayan profundizado en el lenguaje escrito en las personas con SXF, aun asf, se
conoce que las habilidades lectoras estan deterioradas en cierta medida, dependiendo propiamente de cada nifio,
sin embargo, se distingue una marcada dificultad para discriminar sonidos y reconocer sonidos fuera de las pala-
bras, afectando sobre todo a la conciencia fonoldgica, aunque no presentarian problemas en la decodificacion de
las palabras a simple vista, de manera global, que es un punto fuerte de estos nifios. En lo que respecta a la escri-
tura, el desarrollo de las habilidades motrices necesarias para el desarrollo de la escritura, dependerd del propio
desarrollo del nifio (Puente, Alvarado, Jiménez y Martinez, 2017).

Sin embargo, todos estos datos son distintos al hablar de las nifias con SXF, ya que muchas de ellas son
capaces de desarrollar unas caracteristicas lingtisticas correctas, sobre todo a nivel de Iéxico y de gramatica, que
por lo tanto favorecen al correcto desarrollo de la lectoescritura, que se podria considerar que llega a ser desa-
rrollada al nivel de su edad, pero las dificultades pragmaticas tan recurrentes en este sindrome, no favorecen a
que existan unas habilidades comunicativas tan avanzadas como en otros nifios con desarrollo tipico (Puente et
al., 2017; Roberts et al., 2005).

No obstante, existe poca investigacion de este sindrome, por considerarse “raro”, y, por tanto, el objetivo de
nuestro estudio fue ahondar en las caracteristicas de lenguaje oral y lenguaje escrito en esta poblacion.

METODO

Participantes

En este estudio participaron un total de 15 familiares de personas con Sindrome X-fragil de toda Espafia, de
los cuales 3 de ellos fueron padres, 11 madres y tal solo un hermano/a.

El género de las personas con Sindrome de X-frégil fue de 2 mujeres y 13 hombres, con edades compren-
didas entre 6 y 38 afios. 14 de los 15 participantes presentaban algun tipo de discapacidad que variaba desde el
33% al 85%.

Instrumentos

Para llevar a cabo este trabajo se ha utilizado el Cuestionario de competencia lingtista ofrecido por el test
Evaluacion clinica de los fundamentos del lenguaje-5 (CELF-5), cuyos autores son Elisabeth H. Wiig, Eleanor
Semel y Wayne A. Secord.

Con este cuestionario se obtiene informacion cualitativa sobre la competencia lingiiistica de la persona
durante la escucha, habla, lectura y escritura, permitiendo conocer el rendimiento lingtiistico en diferentes con-
textos y a través de distintos informantes (padres, madres, cuidadores. ..). La informacion obtenida da a conocer
si el sujeto presenta las aptitudes necesarias para conseguir los objetivos del curriculo educativo, seguir indica-
ciones e interacciones en diferentes contextos.

Procedimiento
En primer lugar, se realizd una adaptacion del cuestionario de padres del CELF-V pasandolo a Google Forms.
A continuacion, desde el equipo de investigacion, nos pusimos en contacto con Asociaciones de Sindrome de X-
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Fragil de manera telematica y se les facilito el cuestionario y, ademas, se publicé por redes sociales para conse-
guir un gran impacto.

(Cabe destacar que, dentro del formulario, un apartado fue destinado a un consentimiento informado a los
padres para la confirmacion de participacion en el estudio.

RESULTADOS

Con respecto a las respuestas a través de la escala Likert que se administré a los padres, el 40% respondi6
que a menudo a sus hijos le cuesta prestar atencion; en cambio cuando se trata de seguir indicaciones orales, el
46,7% admite que solo se da a veces.

A'la hora de afirmar si le cuesta recordar lo que se le dice, el 53,3% admite que también se produce a veces,
misma respuesta que se da con un porcentaje del 64,28% cuando se habla del item en el que se pregunta si le
cuesta entender lo que se le dice.

Estos mismos padres admiten que a veces sus hijos tienen que pedir que se le repita lo que se le ha dicho,
esto se da en el 78,57% de los entrevistados. Esta misma respuesta, pero en un 35,71% se da cuando se les pre-
gunta si les cuesta entender los significados de las palabras.

Por otro lado, se les preguntd si a sus hijos les cuesta entender nuevos conceptos, a o que los padres con-
testaron en un 33,33% que esto se da a veces. En cuanto al item de la dificultad para mirar a los demas cuando
habla o escucha, el 35,71% respondi6 que sucedia a menudo.

Cuando se trataban temas como los problemas que presentaban estas personas a la hora de entender expre-
siones faciales y gestos, el 40% de los padres explico que esto ocurria a menudo.

En cuanto a la pregunta relacionada con la dificultad para responder lo que se le pregunta, los padres res-
pondieron en un 35,71% que esto se da a veces. Sin embargo, esta respuesta cambid cuando se les preguntaba
sobre la dificultad de responder a las preguntas con rapidez, donde los padres afirmaban en un 60% que esto
ocurria siempre 0 casi siempre.

En lo relacionado a la dificultad para pedir ayuda cuando la necesita, el 60% de los padres explicé que esto
so0lo se daba a veces, misma respuesta que se presenta en un 40% cuando se les pregunta sobre la dificultad
para hacer preguntas.

En el polo relacionado con el vocabulario, el 53,33% de los padres que participaban respondieron que siem-
pre 0 casi siempre se daba dificultad en un uso variado del mismo a la hora de hablar. En el hecho de pensar y
encontrar la palabra correcta, el 40% respondié que a menudo se daban dificultades en este sentido.

Si hablamos de expresion de sentimientos, podemos observar que estos padres admiten en un 53,33% que
tienen dificultad para hacerlo siempre. En este mismo porcentaje y para esta misma respuesta (siempre 0 casi
siempre) reflejan los resultados cuando hablamos de la dificultad que tienen estos nifios a la hora de describir
las cosas a los deméds.

Al poner el foco en la atencion, los resultados reflejan que hay un 40%de los padres que admiten que siem-
pre 0 casi siempre le cuesta centrarse en el tema de conversacion, a la vez que hay un empate con otro 40% de
as respuestas que afirman que esto se da a menudo. Por otro lado, a la hora de comentar la dificultad en centrarse
en los aspectos mas importantes, los resultados reflejan que los padres sienten por igual que esto ocurre a menu-
do o siempre (ambas respuestas se dan en un 40%).

A nivel gramatical, se preguntd a los familiares sobre las dificultades para ordenar adecuadamente los acon-
tecimientos, contestando un 53,33% que siempre 0 casi siempre ocurria esto. De igual forma, respondieron que
40% muestran pobreza gramatical cuando habla, un 46% les cuesta formar frases completas y el 26% a menudo
habla con frases cortas, sin nexos gramaticales.

Si hablamos sobre las conversaciones, el 40% de los padres responden que a sus hijos les cuesta ampliar
una respuesta o dar detalles cuando habla y un 33% siempre o casi siempre presentan dificultades para tener una
conversacion con alguien, al igual que los padres que responden que a menudo ocurre esto (ambas respuestas
se dan un 33%). En cambio, un 60% de los familiares sefialan que les cuesta hablar con un grupo de gente, un
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46,66% tienen problemas para decir algo de otra manera cuando alguien no le entiende y un 40% se disgusta
cuando no se le entiende a menudo.

En cuanto a la lectura y la escritura, dos de los padres que participaron, indican que sus hijos ain no se han
iniciado en estas dos dreas. Mientras que el resto de familiares manifiestan que durante Ia lectura el 46% siempre
0 casi siempre le cuesta pronunciar las palabras cuando lee. Si centramos la atencién en comprension lectora,
un 38% reconoce que le cuesta entender o que lee, al igual que aquellos que tienen dificultades para explicar lo
que ha leido, un 33,3% siempre o casi siempre les cuesta identifica lo que ha leido, un 41,6% tienen problemas
para recordar los detalles de o que han leido y a la mitad les cuesta seguir las indicaciones escritas.

En dltimo lugar, en cuanto a la escritura, mas de la mitad de los padres (58%) manifiestan que sus hijos pre-
sentan problemas para escribir sus pensamientos. Del mismo modo, el 41% responde que sus hijos muestran
pobreza gramatical cuando escribe, al igual que el ndmero de respuestas sobre la dificultad para escribir frases
completas. Con un porcentaje menor, tan solo el 24% de los padres afirma que su hijo escribe con frases cortas,
sin utilizar nexos gramaticales. Por Gltimo, al 41,6% les cuesta ampliar una respuesta o dar detalles cuando escri-
be y presentan dificultades para ordenar correctamente las palabras cuando escribe frases.

DISCUSION

Las personas con SXF presentan dificultades en el desarrollo del lenguaje oral y escrito que les van a acom-
pafiar a lo largo de todo su ciclo evolutivo y la mayorfa de padres manifiestan estas caracteristicas en las diferen-
tes dreas relacionadas con escucha, habla, lectura y escritura.

No obstante, aunque la mayoria de las personas con SXF muestran debilidades en todos los dominios
del lenguaje y la alfabetizacion, las habilidades del lenguaje oral, asi como las habilidades de lectoescritura, son
similares a las de los compafieros mas jovenes, con un desarrollo tipico en niveles similares de desarrollo cog-
nitivo y del lenguaje (Finestack, Richmond y Abbeduto, 2009).

El desarrollo de la comunicacion se ve afectado, tanto en relacion a la forma como al contenido del lenguaje
(Murphy y Abbeduto, 2003). Como se puede observar, en los resultados obtenidos, las personas con SXF pre-
sentan gran variabilidad en cuanto a un perfil ling(fstico establecido. Por ejemplo, los problemas de lenguaje oral
pueden ir desde un retraso moderado en el lenguaje receptivo y expresivo, hasta un severo retraso en linea
(Furgang, 2001). En las personas con SXF, se recomienda que el lenguaje receptivo y las habilidades de lectura
sean entrenadas antes y durante las clases de escritura (Fernandez, Puente y Ferrando, 2010). En algunos
casos,el lenguaje escrito puede estar muy limitado para aquellos casos con déficit cognitivos moderados o seve-
ros (Gathercole y Pickering, 2001).

Con respecto al desarrollo de la lectoescritura, una explicacion recurrente de las dificultades lectoras de los
X fragil estd relacionada con los problemas de lenguaje de estas personas (Ferndndez, Puente y Ferrando, 2010).
Las dificultades de lenguaije de los nifios con SXF pueden variar en funcion del desarrollo individual. Por ejemplo,
podemos encontrar personas con incapacidad para pronunciar palabras de forma clara, dificultad para escribir y
usar la gramatica de manera correcta e incapacidad para la comunicacion social, mientras que, en otros casos,
el desarrollo del lenguaje oral se encuentra mucho mds limitado (Benetto y Penington, 2002).

No obstante, serfa interesante analizar las diferencias de lenguaje oral y escrito en funcion del sexo. En el
caso de las mujeres, existen notables diferencias con respecto al sexo masculino, y de manera general, presentan
menos problemas con el lenguaje hablado. En muchos casos, las mujeres manejan un vocabulario adecuado
mejor y tienden a usar también la gramética de acuerdo a su edad lo que les permite desarrollar en gran medida
el aprendizaje de la lectura y la escritura (Roberts et al., 2005).

Parece, por tanto, claro, que es necesario seguir investigando en el perfil y desarrollo lingifstico (a nivel oral
y escrito) de este colectivo de cara a poder implementar intervenciones eficaces que les repercuta en su entorno
diario y, por tanto, permitan mejorar su calidad de vida.
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