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PERFIL NEUROPSICOLOGICO Y CONDUCTUAL
DE LOS’DEFI CITDE AT[ENCION
EN EL SNDROME X FRAGIL

Resumen. Introduccion. El sindrome X fragil esuna bien reconocida
causa de retraso del desarrollo en nifiosy algo menos en nifias. El

objetivo del presente estudio es presentar un detallado anélisis cog-

nitivo y de conducta del nuicleo delostrastornos de atencion frecuen-

temente asociados al X fragil. Pacientes y métodos. Se llevaron a
cabo dos estudios complementarios. El estudio 1 examina la grave-

dad y rango de los problemas de conducta en un grupo de 25 nifios
con sindrome X fragil comparandolo con cinco grupos control: un
grupo con retraso mental (con sindrome de Down-trisomia 21) y
cuatro grupo denifioscon desarrollo normal. Seutilizaron dos esca-

las validadas como medida de conducta. El estudio 2 examina la
realizacion, en estos mismos grupos, de una nueva tarea computari-

zada de atencién que mide la capacidad deinhibir respuestasirrele-

vantes. Resultados. Los hallazgos del estudio 1 revelaron que los
nifios con X fragil eran significativamente més hi peractivos, desaten-

toseimpulsivoscomparandol osconlosnifiosconsindromedeDown,

peronolo eran masquelosnifiosdelosgruposcontrol con déficit de
atencion. Losresultadosdel estudio 2 revelaron quelamayor dificul-

tad en € X fragil era la inhibicion de la repeticion de respuestas
correctasy la atencion dividida de un tipo de respuesta a otra en una
secuencia, haya sido o no correcta. Conclusiones. La evidencia que
emerge de este estudio apoya |a hipétesis de que e déficit fundamen-

tal en el X frégil escontrolar € flujo de secuencias de input y output.

Sesugierequeestecontrol requiereinhibicién envariasviasy quela
naturaleza y gravedad de este déficit parece ser especifica de esta
entidad. Se discuten las implicaciones clinicas y educacionales de
estos hallazgos. [REV NEUROL 2001; 33 (Supl 1): S24-9]

Palabras clave. Baja atencion. Hiperactividad. Problemas conduc-

tuales. Sindrome de Down. Sindrome X fragil.

PERFIL NEUROPS COLOC:)I CO E COMPORTAMENTAL
DOS’DEFI CESDE ATENCAO
NA SNDROMA X FRAGIL

Resumo. Introdugdo. A sindroma X frégil € uma causa conhecida de
atraso no desenvol vimento dehomense, emmenor medida, demulheres.
O presentetrabalho tem por objectivo apresentar uma andlise cognitiva
ecomportamental dasperturbagBesessenciai sdeatencdofrequentemente
associadasao cromossoma X fragil. Doentesemétodos. Realizaram-se
dois estudos complementares. O estudo 1 examinou a gravidade e o
alcance dos problemas comportamentais num grupo de 25 criangas X
frégil em comparagéo com cinco grupos de controlo: um grupo com
dificuldadesdeaprendizagem(sindromadeDown-trissomia21) equatro
grupos de controlo de criangas com desenvolvimento normal. Foram
utilizadas duas escalas de avaliacio bem validadas como medidas de
comportamento. O estudo 2 examinou arealizagao por partedosgrupos
anteriores de uma nova tarefa informética de atencdo que media a
capacidadeparainibir respostasirrelevantes. Resultados. Osresultados
doestudo 1 revelaramqueascriangascomo cromossoma X fragil eram
significativamente mais hiperactivas, distraidas e impulsivas em
comparagdo com as criangas com a sindroma de Down, mas ndo em
comparagao com os grupos de atencéo baixa. Os resultados do estudo
2revelaramquealesio principal nasindroma X fragil eraainibicdoda
repeticdo de respodtas certas e a mudanca da atencéo de um tipo de
resposta para outro em sequéncia, quer a resposta tivesse sido certa,
quer ndo. Conclusdes. Os dados resultantes reforgama hipotese de que
0 défice fundamental da sindroma X fragil consiste no controlo das
sequéncias de estimulos e respostas. Sugere-se que este controlo requer a
inibicio demaneirasdiferentesequea natureza ea gravidade deste défice
parece ser especifico da condigdo. As implicagBes clinicas e educativas
encontramrseemdiscussdo. [ REV NEUROL 2001; 33 (Supl 1): S24-9]
Palavras chave. Baixa atengéo. Hiperatividade. Problemas compor-
tamentais. Sindroma de Down. Sindroma X frégil.

Aspectos psicolinguisticos en el sindrome del cromosoma X fréagil

C. Brun-Gasca, J. Artigas-Pallarés

PSYCHOLINGUISTIC ASPECTS OF FRAGILE X CHROMOSOME SYNDROME

Summary. Fragile X syndromeisthefirst cause of hereditary mental retardation. Numerous studies have approached the physical
and behavioural phenotypes. This paper will review the main characteristics of speech and language in children with fragile X
syndrome. Boys show a late language acquisition, differing comprehension and expression levels, good semantic and syntax
acquisition, and speech problems: perseverance, unequal rythm and pragmatic difficulties: respect for conversation turns, speech
maintenance, active avoidance of visual contact. A lesser degree of speech problemsisdescribed for FXSgirlsand theinfluence of social
anxiety and hipersengitivity to social and sensorial stimuli on language production is discussed. [REV NEUROL 2001; 33: S29-32]
Key words. Behavioural phenotype. Fragile X syndrome. Psycholinguistic aspects.

INTRODUCCION

El sindromedel cromosomaX fréagil (SXF) eslacausamasfre-
cuentederetrasomental hereditario. L osestudiosepidemiol 6gi-
cosmasreci entessefial anqueprovocaretrasomental enunode
4.000varonesy enunade6.000 mujeres[1].
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L osnumerososestudiosclinicoscon personasquesufrenre-
traso mental odificultadesdeaprendizajemuestran queexiste
unaespecificidad sindrémicacognitivay conductual quetam-
biénsereflejaenlascaracteristicasdelenguaje[2].

El SXF Ilevaasociado, especialmente en los hombres, un
fenotipofisicopeculiar: caraalargaday estrecha, orejasgrandes
y prominentes, hi perlaxitudarticulary macroorquidismo, entre
otros. Estascaracteristicasson muchomasevidentesapartir de
laadolescencia. Sinembargo, €l fenotipo conductual estapresen-
tedesdelaprimerainfancia. Esteconstituyeunconjuntodema-
nifestaci onescognitivas, conductual esy delenguaj equepermi-
ten, al clinicoconocedor desuscaracteristicas, sospechar laexis-
tenciadedichosindromeenlosnifiosquelasmanifiestan.

Entrelascaracteristicasdeconductamashabitual esdel sin-
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dromecabedestacar: hiperactividad, trastorno deatencién, hi-
persensibilidad alosestimul os, angustiaantesituacionesnue-
vaso conelementosdesconocidos, lenguaj erepetitivo, timidez
extrema, evitaciondel contactoocular, frecuentesestereotipias
(conmovimientosdeal eteosy mordidademanos) ensituacio-
nesdeexcitaci én (tanto deal egriacomodeansiedad), conducta
obsesiva, bajatoleranciaal afrustraciény buenascapacidades
imitativas.

El fenotipo, tantofisicocomoconductual, suel eser masleve
enlasnifiasy mujeresconlamutaciondel SXFy es, por tanto,
masdificil sudeteccibnenedadestempranassi nohay anteceden-
tesfamiliaresdel sindrome.

En estetrabajo vamos acentrarnos en ladescripcion delos
aspectosdel enguaj ey hablamashabitual menteasociadosal SXF.

ADQUISICION DEL LENGUAJE

El lenguajeaparececasi siempretardeenlosnifioscon SXF. Las
primeraspal abraspueden aparecer hacial ostresafiosoincluso
mastarde, y si €l nifionoestamuy af ectadoy nohay otroscasos
enlafamilia, éstepuedeser el motivodelaprimeraconsulta[3].

Existe aproximadamente un 11% de nifiosque, aloscinco
afos, todavianohainiciadoel lenguajeoral . L osestudi osdemues-
tranqueésteesel grupoconundéficitcognitivomasgrave[4].

A pesar deesteiniciotardio, laadquisiciéndevocabulario
nuevoesrelativamenterapidaunavez el nifiohacomenzadoa
hablar; loserroressonlostipicosdel desarrollonormal del len-
guaje, ytantoel nivel deestructuracidndefrasescomodeadqui-
siciondenuevaspal abrassecorrespondenal nivel mental general
del nifio[5]. Laexcelentememoriaauditivaalargoplazoyla
€l evadacapaci dad dei mitaci 6nfavorecenesteproceso.

LENGUAJE COMPRENSIVO
FRENTEALENGUAJEEXPRESIVO

Durantel osprimerosafiosseevidenciaespecialmentequeel nivel
decomprensi 6ndelenguaj esesitlabastantepor encimadela
capacidad deexpresion.

Peseaquelacomprensiondevocabularioresultaaceptable,
amedidaqueaumental acomplejidad del osenunciadospueden
surgir dificultadesenlacomprensi 6n. A menudo, estasdificulta-
desserelacionanmésconlasingular maneradecaptar lainfor-
maci6nquetienenlaspersonascon SXFy suimpulsividadenla
respuesta, queconunasdificultadesreal esdecomprension. Vea
mosunejemplo. Ennuestraprécticadiaria, hemosutilizadoal gu-
nas veces laprueba WISC-R [6] paralaevaluacion del nivel
cognitivodeestosnifios. Enlatraduccion castel lanadeunodelos
itemsdelapruebadeinformacionhallamosestapregunta: * ¢Qué
hay quehacer paraquehiervael agua? .

Nossorprendi6 el elevado nimero de nifioscon SXF que
respondian: ‘ Regarla . Entoncescaimosenlacuentadeque, en
unacaptacionglobal deesteenunciado, laspal abrasconmayor
fuerzasemanticaeran* hierva (fonéticamenteidénticaa’hier-
ba')y‘agua’ . Enlosnifioscon SXFesfrecuentehallar palabras
muy asociadasquedificilmente pueden procesarsedemanera
individual. El nexodeuniénentre‘hierba’ y ‘agua’ es‘regar’.
Formulandolapreguntademaneradiferente(utilizandootro
tiempo verbal) o animando a nifio areflexionar massobrela
preguntacbteniamoshabitual mentelarespuestacorrecta. No
€s, por tanto, un problemareal decomprension, sino queres-
pondeaun procesamiento diferentedelainformacion quese
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originademaneraimpul sivaen estosnifiosy quedebetenerse
encuentaparaentender ciertasrespuestasquedanasuentorno
y cuando hacemosval oracionesdesu nivel cognitivoconprue-
bastradicionales.

Otroejemplonoslodiounnifiode8afioscon SXFy buen
nivel cognitivo:

—jEstecursoyahagoingl és!

—¢Si?, ¢conquién?

—Con my nameisMontse.

Probablemente, * my nameisMontse’ esunafrasequelaprofe-
sorautilizabaamenudo parapresentarseantesusalumnos. La
buenamemoriaauditiva, unidaalacaptacion masglobal que
del detallequepresentanestosnifios, dificultaespecialmentela
separacion deloselementosrel evantesdelainformacion. En
estecaso, tambiénreformulandolapreguntaobtuvimoslares-
puestacorrecta.

Enocasiones, |osnifiosy jovenescon SXFpuedenllegar a
utilizar correctamentefrasesy expresi oneshechasqueno com-
prendenensutotalidad. Resultaf recuenteencontrar g emplosde
comprensionliteral, esdecir, nollegar acaptar el simbolismoo
segundaintenciéndeunafrasehecha, perocomprenderlaenel
sentidoestrictodelaspal abrasquelacomponen. Unclarogjem-
plodeestadificultad |o ofreciaunjoven de 25 afios con SXF
cuandoexplicabaquesusobrinosedistraiaamenudoenclase: * ...
ami sobrinolotienen quecastigar muchasveces, porqueveuna
moscay cuandovelamoscaselevanta...’.

Estaexplicacion, de unasituacién que é imaginabatal y
comoladescribi6, sedebeaunainterpretacionliteral delafrase
hecha'’ sedistracconunamosca’, queera, endefinitiva, correcta
enestecontexto conversacional.

ASPECTOSFONETICOSY FONOLOGICOS

Lasdificultadespraxicas, o deplanificacion motora, sehacen
muy evidentesenlosnifioscon SXFdurantel osprimerosanios.
Estosproblemas, quesepuedenobservar enlaalimentacion (di-
ficultadesparamasticar oparadeglutir, babeo, etc.)interfierenen
lacorrectaarticulaciondelossonidos(fonética) y requierentra-
tami ento especifico en muchoscasos. Estetratamiento puede
Ilegar aser especialmentedificil acausadel ahipersensibilidad
sensorial deestosnifiosenlazonaoral,loqueprovocaungran
rechazoal tactoenesazona. Estadispraxia, unidaaotrascarac-
teristicas—comoritmodesigual del habla, mal ajustedel volu-
men, etc.—, dificultanamenudolainteligibilidad del hablaenlos
nifioscon SXF.

Encuantoalafonol ogia(reconocimientodel ossonidosdel
hablay correctoemplazamientodeéstosenlapal abra), hay que
tener encuentaqueel mecanismodeprocesamientodelainfor-
maci éndelosnifioscon SX Fesmassi multaneo quesecuencial
[7],y estodificultaunapercepcidnaisladadel ossonidosdela
pal abra. Sinembargo, subuenacapacidad deimitacionverbal
hacequeestedéficit nosemanifiestetantoenel lenguajeoral
comoenlaescritura.

ASPECTOSPRAGMATICOS: USO DEL LENGUAJE

Esteesel aspecto delenguaje en el quelas personas con SXF
presentanmayoresdificultades. L ahipersensibilidadal osesti-
mul ossoci al esy sensori al espareceser responsabledemuchosde
|osdéficit comunicativosque presentan estosnifios. Algunos
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estudios|[ 8] demuestranqueel contacto ocul ar resultaespecial-
mentemol esto paral osnifioscon SXF, provocando unaumento
derespuestasvegetativas(sudoracion, taquicardia...) y queen
estassituacionesaumenteel lenguajerepetitivoy tangencial (es
decir, unapalabraounafrasel espuedellevar arecordar otrotema
y saltanfacilmentedeuntemaaotro).

Laevitaciondel contactoocular quepresentanlosnifioscon
SXFesactivay difieremuchodel escaso contactoocul ar queha-
[lamosenal gunosnifiosautistas. Enunestudiorealizadopor Si-
mony Finucane[ 9] sedemuestraquel osnifioscon SXFinterpretan
adecuadamentel asexpresionesfacial esy sonsensiblesalasclaves
emocional esquepresentansusinterlocutores. Portanto, estemal
contactoocul ar puededebersemasaunahi persensibilidad social
gueaundéficit enlacaptaci éndel osestadosdel otro.

A menudo, lospadresdel osnifioscon SXFnosexplicanque
resultamasfécil mantener conellosunaconversacioncuandovan
enel coche: lospadres, delante, conduciendoy conlavistapen-
dientedelacirculacién,y el nifio, detras, sinrecibir directamente
lapresiondel contactoocular.

Unadelascaracteristicasdehablamasfrecuentementeaso-
ciadaal SX Feslarepeticiondepal abras, frasesy preguntas. Esta
sedademaneramasevidenteencontextosenqueel nifiosesiente
excitado o angustiado. En unestudio, Belsery Sudhalter [ 10]
comparantresgruposdiferentesdenifios, clasificadoscomoni-
floscon SXF, nifiosauti stasy nifiosconretraso mental nodebido
al SXF,y hallanqueel grupocon SXF presentamayorincidencia
delenguaj erepetitivoy tangencial quel osotrosdosgrupos, equi-
parablesencuantoanivel delenguajey trastornosdeconducta.

A pesar dequel oschi cosafectadosde SX F puedanconseguir
unbuennivel devocabulario, unasintaxisadecuaday unabuena
articulacién, amenudoresultadificil mantener unaconversacion
conellosporqueenlosaspectospragmaticos, deutilizaciéndel
lenguaj e, esdondepresentanmayor déficit: |lescuestamantener
untemadeconversacionsi noesdesuinteréso, por el contrario,
pueden|legar aobsesionarsecondeterminadostemasy resultar-
lesdificil hablar deotracosa. Tambiénesdificil mantener el turno
depalabraenlasconversacionescon ellos: laangustiapuede
hacer quenorespondan cuando selespreguntadirectamente, 0
quehablenmientrasotrapersonal o estahaciendo.

MUTISMOSELECTIVO
El mutismo sel ectivo constituyelaausenciadehablaen determi-

nadoscontextososituaci ones, ennifiosconlenguajeoral adqui-
ridoy utilizaciéndeésteen otroscontextos.

Delamismamaneraqueun aumentomoderadodelaansie-
dad sueleproducir mayor nimeroderepeticionesenel hablay un
aumento del ritmo, cuando laansi edad esmuy elevadapuede
Ilegar aprovocar unaausenciao unadisminucion dehablaen
determinados contextos.

Existendescripcionesdeestetrastornoen personasaf ectadas
de SXF.Hagermanet al [11] han descrito estetrastornoenuna
nifiade 12 afiosconlamutaci bncompletay ensuhermana. Miller
etal [ 12] describenasi mismouncasodemutismosel ectivo, esta
vez enunvaronde 18 afioscon SXF.

EL LENGUAJE EN LASMUJERESCON SXF

Eliniciodel lenguajenoestantardioenlasnifiascon SXFcomo
entrelosafectadosdesexo masculino. Enuntrabajorealizado
conmuestradehablahispana, lasprimeraspal abrasdelasnifias
con SXFseproducian, demedia, alos1,8afios[3]. Engeneral,
€l desarroll odel lengugj epresentamenosproblemasen|asnifias
afectadasqueenlosnifios.

L osestudiosneuropsi col 6gicosenmujeresconlamutacion
completaparael SXFdemuestran, comoenlosvarones, déficit
enlafunciéndeloslébul osfrontal es[ 13]. Estosdéficit serianlos
responsabl es, entreotrosaspectos, delaperseverancia, ladificul -
tad encambiar detemay lasrespuestastangenci al esqueseob-
servanenal gunasdel asmujeresconlamutaci 6n compl eta.

Dentrodel ospocosestudiosexistentesacercadel ascaracte-
risticas de lenguaje en mujeres con SXF, cabe destacar el de
Madisonetal [ 14], quienesestudianacincomujeresadultascon
SXFy déficit cognitivoasociado. Susconclusionessefialanque
enlasmujeresnopareceexistirladispraxiaoral que, enloshom-
bresconel sindrome, amenudoprovocadificultadesenlaarticu-
lacion, apesar dequealgunadeellas presentabatambiénvoz
hipernasal.

Canalesy Thompson[15], estudiando el mismonumerode
muj erescon SXF perosinretraso mental y comparéndolasconun
grupocontrol, equiparableenedady nivel cognitivo, hallandi-
ficultadespragméticassimilaresal asestudiadasenlosvarones:
dificultaden mantener lostemasdelaconversacion, confrecuen-
tescambiosy lenguajetangencial. Ademas, en esteestudio se
demostréunacorrelaciénsignificativaentreel nimeroderepe-
ticionesCGGYy lapuntuaciontotal dedéficitlinglistico.
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ASPECTOSPSICOLINGUISTICOSEN EL SNDROME
DEL CROMOSOMA X FRAGIL

Resumen. El sindrome del cromosoma X frégil esla primera causa
deretrasomental hereditario. Son numer ososlosestudiosdestinados
adescribir losdiferentesaspectosdel fenotipo fisicoy conductual. En
este articulo se revisan las principales caracteristicas de habla y
lenguaje delos nifiosy nifias afectos. En los nifios destacan: €l inicio
tardio del lenguaje, la discrepancia entre nivel comprensivo y expre-
sivo, la buena adquisicion semantica y sintactica, los problemas en
el habla —perseveraciones, ritmo desigual—y las dificultades prag-
maticas —respeto a los turnos de conversacion, mantenimiento del
tema, evitacion activa del contacto ocular— Se describe una menor
afectacion de lenguaje en las nifias afectas del sindromey se discute
lainfluencia que aspectos como la angustia social y la hipersensibi-
lidad a los estimulos sociales y sensoriales pueden tener sobre las
producciones de lenguaje. [REV NEUROL 2001; 33: S29-32]
Palabras clave. Aspectos psicolingtiisticos. Fenotipo conductual.
Sindrome X fréagil.
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ASPECTOSPS COLINGU|STICOSNA SNDROMA
DO CROMOSSOMA X FRAGIL

Resumo. A sindroma do cromossoma X fragil é a primeira causa de
atraso mental hereditério. S50 numerosos os estudos destinados a
descrever os diferentes aspectos do fenotipo fisico e comportamental.
Nesteartigosiorevistasasprincipaiscar acteristicasdefalaelinguagem
dosmeninos e das meninas afectado. Nos meninos destacam-se: inicio
tardiodalinguagem, discrepanciaentrenivel compreensivoeexpressivo,
boa aquisi¢do seméantica e sintactica, problemasdafala: insisténcias,
ritmo inconstante e dificuldades pragméticas: o respeito dosturnosde
conversac8o, o0 processo de se manter no tema, o evitar o contacto
ocular. E descrito ummenor envolvimento da linguagem nas meninas
afectadas pela sindroma, e é discutida a influéncia que aspectos como
aangUstiasocial eahipersensibilidadeaosestimul ossociaisesensoriais
podem exercer sobre as producdes da linguagem. [REV NEUROL
2001; 33: S29-32]

Palavras chave. Aspectospsi colinguisti cos. Fenotipo compor tamental.
Sindroma X frégil.
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