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Esta investigacion surgio de la necesidad de saber cual era el perfil cognitivo y de
lenguaje de los nifios y adolescentes con SXF para disefiar programas de intervencién
educativa especificos para dicha poblacién. En los dltimos afios y sobre todo gracias a
la labor de las asociaciones de padres el SXF se va dando a conocer este sindrome
aunque el descubrimiento del gen causante del SXF es bastante reciente.

Una primer parte del estudio se destind a analizar las historias evolutivas de los nifios,
niflas y adolescentes con SXF pertenecientes todas ellas a la Comunidad Autbnoma
Vasca, que pertenecian a la Asociacion SXF del Pais Vasco y que deseaban colaborar
voluntariamente.

Se observé que algunos de ellos, en particular los chicos, fueron diagnosticados en su
infancia como nifios con autismo como primer diagnostico, junto al retraso madurativo.
El SXF es la causa identificada mas comun del autismo (Garcia-Nonell, Rigau y
Artigas, 2006). Del 2 al 6% de los nifios con autismo tienen SXF (Brown y otros, 1986)
y aproximadamente un 30% de los nifios con SXF tiene autismo (Rogers y otros, 2001)
y (Kaufman y otros).

Sin embargo en el caso de algunas chicas SXF predominaba el diagnostico de
Retraso madurativo, mientras que en otras se daba inteligencia limite o inteligencia
normal.

La Metodologia utilizada fue un estudio de casos, se tomé una muestra de 15
personas, 4 chicas (26%) y 11 chicos (73%), todos ellos presentaban mutacion
completa y uno de los chicos en forma de mosaico. A todos ellos se les realizaron 2
evaluaciones y el rango de edad fue de 3 a 22 afios. 7 de los chicos estaban
matriculados en ensefianza integramente en euskera (Modelo “D”), mientras los otros
4 estaban matriculados en ensefianza integramente en castellano (Modelo “A”). En el
caso de las chicas, 1 curs6 modelo “D” mientras las otras 3 siguieron modelo “A” en
castellano.

Estas evaluaciones fueron realizadas entre los afios 1999 y 2006. Actualmente se
siguen realizando dichas evaluaciones con el fin de aumentar la muestra.

Cabe hacerse las siguientes preguntas: ¢ Por qué el diagnostico de autismo se dio en
los varones y no en las mujeres? ¢ Cuales son las caracteristicas que los varones SXF
comparten con los nifios autistas? ¢Cudles son las caracteristicas del sindrome que
no aparecen en el autismo?

¢Por qué el diagnostico de autismo se dio en los varones SXF y no en las
mujeres?

Para responder a la pregunta de porque el diagnostico de autismo se dio en los
varones y no en las mujeres hay que adentrarse en la causa del SXF.

El SXF es un sindrome genético considerado como la principal causa de retraso

mental heredado. Hay que subrayar lo de heredado, pues en caso contrario habria que
decir que el Sindrome de Down es la primera causa de retraso mental.
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Tal herencia aparece ligada al cromosoma sexual X. Esto significa que el gen esta en
el cromosoma X.

Cada persona tiene 2 cromosomas sexuales, los varones un cromosoma Xy el otro V.

las mujeres poseen dos cromosomas X.

En el caso de los varones al tener un Gnico cromosoma X, si este cromosoma X tiene
el gen del X fragil el varbn que lo posea estard, por regla general, afectado y
presentard por tanto algunas o todas de las caracteristicas del sindrome.

Todos los varones que posean el gen X fragil en el cromosoma X transmitiran el gen a
todas las hijas, pero a ninguno de sus hijos, ya que las hijas heredan el X del padre y
los hijos el Y del padre.

Como la mujer tiene dos cromosomas X, se considera que es portadora si el gen X
fragil aparece en uno de sus cromosomas X. Las portadoras habitualmente no tienen
los rasgos propios del sindrome porque los efectos del gen X fragil estan
“compensados “por el gen normal en el otro cromosoma X. A pesar de ello 1/3 mas o
menos, de las portadoras puede tener algun grado de déficit intelectual. EI 50% de los
hijos de una madre portadora puede heredar el gen X fragil.

En la muestra estudiada las mujeres fueron diagnosticadas por el SXF porque en las
familias se detect6 en uno de los varones de la familia, en un Unico caso se detect6
porque presentaba retraso mental.

¢,Cudles son las caracteristicas de los varones SXF que comparten con los nifios
autistas?

Respecto a la pregunta de cuales son las caracteristicas que comparten los chicos con
SXF con los nifios autistas hay que resefiar algunos datos.

La deteccion de los SXF aunque cada vez va siendo mas temprana gracias a un
mayor conocimiento por parte de los especialistas sobre el sindrome, normalmente no
se da antes de los 3 afios, sin embargo la deteccion del autismo se suele dar mucho
antes (hacia los 18 meses) gracias a los instrumentos de diagndstico de que se
disponen.

En la muestra estudiada solamente uno de los casos se detecté a los 30 meses por
ser un nifio con TDAH, fuerte retraso psicomotor y escaso lenguaje.

Los datos de que disponemos de las caracteristicas del periodo de 0-3 afios
corresponden al relato que los padres nos han proporcionado. Segun dichos datos en
el periodo de 0 a 9 meses aunque no se puede aun reconocer comunicacion
intencionada, hay pasividad. Las madres sefialan que son nifios muy dormilones y sus
palabras suelen ser que el nifio “no hacia nada, mas que comer y dormir”.

Hay que sefalar dificultad en el contacto ocular, en algunos casos a los 8 meses se da
“crisis ante extrafios” en otros no, aunque hay vocalizaciones no hay imitacion.

De los 9 a los 18 meses en el bebé con SXF aparecen algunas conductas de atencion
conjunta como alternar la mirada entre un objeto y la persona con la cual se
encuentran, solo se interesan por algunas cosas pero sin compartir dicho interés con
el adulto, las conductas de referencia social son pobres.

Como en el caso de los nifios autistas el retraso en el inicio del Lenguaje junto a la
sospecha de falta de audicién son dos sintomas mas que comparten ambos grupos y
que llevan a los padres a la consulta del pediatra. Sin embargo junto a estos dos
sintomas en el SXF el retraso psicomotor suele ser un sintoma mas de la
preocupacion paterna.
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Pueden tener comportamiento sociales de tipo autista y/o raros arrebatos violentos, se
sienten abrumados por los estimulos sensoriales (aglomeraciones de gente,
ambientes ruidosos, rechazo tactil, babeo,) incapacidad para organizar la informacion
de forma eficaz (trastornos de la funcion ejecutiva) .Pueden presentar fascinacion por
los objetos giratorios tal y como les ocurre a los algunos nifios autistas.

Al igual que los nifios autistas los SXF tiene facilidad para el procesamiento visual,
comparado con el auditivo, por lo que aprenden mejor siguiendo un enfoque
simultdneo. El ordenador suele ser una herramienta muy util para el aprendizaje.
Igualmente comparten dificultades para el procesamiento sensorial, para el
razonamiento abstracto y para las habilidades mateméticas.

Cuando los niflos SXF van creciendo su interés por el adulto aumenta, también
aumenta su deseo de comunicarse, pero permanecen algunos rasgos como timidez
social que también se da en las chicas, mordedura de manos y dificultad en el
contacto ocular.

¢, Cudles son las caracteristicas propias del SXF que no aparecen en el autismo?
-Rasgos fisicos. Se habla de fenotipo del SXF, sin embargo muchos de los varones y
sobre todo las mujeres tienen un aspecto bastante normal. Los varones adultos
suelen tener: cara alargada, orejas y testiculos grandes.

-TDAH. La Hiperactividad y la Impulsividad que aunque es muy comun en los varones
no se da en todos los casos, siendo estos casos los de mas dificil diagnostico. Sin
embargo los rasgos de déficit de atencién aparecen en todos los varones y también en
las mujeres mas afectadas. Es un rasgo muy marcado que suele aparecer en la época
de lactante y que a los 3 afios puede ser problemaético.

-Habilidades Motrices. Hipotonia, laxitud e hipermovilidad de las articulaciones, gran
déficit de coordinacion motora fina.

-Dificultades de percepcidn espaciovisual, percepcion espacial del cuerpo y andlisis de
la informacion visual.

-Problemas médicos: convulsiones (15% al 20%) otitis medias, fisuras palatinas 3%,
problemas oculares 50%,

-El Habla con frecuencia en los varones es de ritmo rapido y aparece un aumento del
volumen de la voz. Una caracteristica importante es la repeticion de frases, temas y
preguntas aungque conozcan la respuesta a dichas preguntas, las respuestas suelen
ser impulsiva y se suelen hacer utilizando frases escuchadas a los adultos, desviando
frecuentemente el tema de la conversacién. Parte pragmatica del Lenguaje afectada
tanto en los varones como en las mujeres.

-Los nifios SXF normalmente no involucionan o pierden habilidades o capacidades.
-Un tercio de las niflas tienen Retraso Mental importante, el resto tienen una
puntuacion media en los test de Inteligencia, destacando en el area verbal y en
memoria y puntuando negativamente en aritmética.

-Nivel de conocimientos generales y de memoria episodica bien desarrollada

-Pobre control de la Sobreexcitaciébn, muy caracteristica en el SXF, tanto en
situaciones inesperadas como en las habituales. Hay un deseo de contacto social pero
en el momento de producirse aparece la ansiedad con lo que pueden observarse
conductas autistas tales como rehuir la mirada o aleteo de manos.
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CONCLUSIONES

Es necesario someter a estudio molecular del SXF a todos los nifios con autismo,
dada la incidencia del SXF en el autismo. Las mujeres al tener dos cromosomas X uno
de ellos puede estar sano por eso pueden tener una menor afectacion y de ahi que
haya una menor presencia de autismo en ellas. Los varones afectados por el SXF que
presentan autismo son los que tienen mas probabilidad de ser nifios no verbales y de
tener una mayor discapacidad intelectual. Algunas de las caracteristicas que
comparten los varones son: evitacion de la mirada, retraso de inicio de lenguaje, aleteo
y mordedura de manos, lenguaje pragmatico alterado, mayor capacidad para trabajar
con estimulos visuales que con auditivos, necesidad de la rutina para organizarse.
Estas cuatro ultimas caracteristicas se observan incluso en la adolescencia.

A diferencia de los autistas, presentan adecuado uso de las funciones comunicativas,
lenguaje repetitivo peculiar, buscan el contacto con los demas aunque con timidez,
presentan menor afectacion en teoria de la mente y aprenden mejor por imitacion.

Un mayor conocimiento de las caracteristicas diferenciales autismo-SXF por parte de
los profesionales médicos y educativos puede contribuir a un diagnostico mas exacto,
a fin de poder aplicar lo mas tempranamente los tratamientos mas adecuados.
Detectado un caso puede iniciarse un estudio genético a toda la familia, dada la
dificultad de diagnostico en las chicas, el detectar que un hermano no es autista sino
gue es SXF permitira informar a la familia que sus hijas tienen cincuenta por ciento de
probabilidades de ser portadoras, con lo que la transmision se podria prevenir.

Las implicaciones de estos resultados son discutidas.

Corespondencia:M® Angeles Lopez Martinez. Gabinete de Logopedia y Educacion
Especial. C/ Correos n° 8, Dpto 510. Portugalete 48920. Bizkaia.
E-mail: uribarricerain@hotmail.com
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RESUMEN

El sindrome X Fragil (SXF) es la causa mas comudn de retraso mental hereditario y
también la causa identificada mas comun de autismo.

Los datos que se presentan proceden de las historias clinicas que forman parte de una
investigacion, que se esta llevando a cabo, destinada a conocer los perfiles cognitivos
y linglisticos de los nifios y adolescentes con SXF.

En esta comunicacién se abordan las siguientes preguntas: ¢,Por qué el diagnostico de
autismo se dio en los varones y no en las mujeres? ¢ Cudles son las caracteristicas
gue los varones SXF comparten con los nifios autistas? Y ¢Cudles son las
caracteristicas del sindrome que no aparecen en el autismo?

Conclusién: El diagnéstico de autismo se da mas en los varones que en las mujeres
con SXF debido a las caracteristicas genéticas del sindrome. Los varones SXF
comparten con los nifios autistas entre otros los siguientes sintomas: inicio tardio de
lenguaje, sospecha de pérdida de audicién, aleteo y mordedura de manos, pautas de
comunicacion alteradas, dificultades ejecutivas y de integracién sensorial. En algunos
casos también comparten el Retraso Mental y Dificultades con el lenguaje Pragmatico.
A diferencia de los nifios autistas, los SXF presentan retraso psicomotor marcado en
los varones, TDAH, perfil de habla caracterizado por repeticiones de palabras y frases,
Y fenotipo peculiar cuando son adultos, control pobre de la excitacion...

Estos hallazgos ponen de manifiesto la necesidad de un mayor numero de
investigaciones en las que se tengan en cuenta ambas patologias.
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ASOCIACION SINDROME X FRAGIL (SXF) DEL PAIS VASCO

Guia de los sintomas que pueden hacer sospechar la existencia del SXF
en un nifio/a de 2 a 7 afios.

1. Para los asesores de n.e.e. de los equipos multiprofesionales:

1l.a. En el caso de gue sea un nifio (varén):

l.a.a. Los nifios en edades tempranas presentan un perfil de retraso madurativo,
medido a través de una escala de Desarrollo. Las areas mas afectadas son:

- El Lenguaje. Una pequeia proporcion de nifios SXF no van a tener lenguaje oral,
aungue todos van a mostrar intencidon comunicativa, sefialando, usando gestos o
bien
a través del lenguaje oral que aparece de forma tardia (hacia 6 afios como
media).

(ver apartado para logopedas)

- La Motricidad — Presentan un fuerte retraso psicomotor que se manifiesta tanto a
nivel de motricidad gruesa (les cuesta mucho moverse, saltar, correr..)
como en motricidad fina (necesitan ayuda para ponerse la bata, pintan
torpemente...)

- La autonomia personal. Hay que ayudarles en todas las actividades de la vida
diaria.

- Conductas de Juego: Los padres dicen que son nifios que no saben jugar con los
deméas nifios pues no se interesan por los demas en estas edades tempranas,
aunque les gusta estar con ellos. Chupan los objetos, tienen apego inusual a
algunos objetos y usan los juguetes de manera peculiar (hacer ruido con ellos,
girarlos, alinearlos..) Apenas realizan juego simbdlico o imaginativo (“hacer
como si”) .

A medida que pasa el tiempo el retraso madurativo pasa a ser un Retraso mental
entre moderado y severo y muy excepcionalmente pueden aparecer casos de varones
con Inteligencia limite.

l.a.b. Ademas presentan déficit de atencion que puede ir o no acompafada de
hiperactividad.

l.a.c. Los rasgos autistas que suelen presentar de forma mas frecuente son: aleteo de
manos, mordedura de manos y pobre contacto ocular. A diferencia de los autistas
tienen intencién comunicativa y les gusta relacionarse con los demas. Como los nifios
autistas los nifios con SXF pueden presentar trastornos de integracion neurosensorial.
Los ruidos les crean gran ansiedad, no les gusta que les toquen, presentan
estereotipias, les molesta la textura de ciertos materiales (plastilina, barro..). No les
gustan les cambios ambientales. Si es posible el especialista en TEA del equipo
puede hacer el diagnostico diferencial en caso de duda.
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l.a.d. Al hacer la historia clinica hay que preguntar a las familias si hay antecedentes
de retraso mental o de dificultades escolares en la familia, aunque no tiene por qué
haberlos.

1.b. En el caso de las nifias:

1.b.a. Son nifias que suelen presentar un retraso mental limite mayoritariamente,
aunque también hay casos en los que el retraso intelectual es mayor. Las edades de
adquisicion tanto del habla como de los aprendizajes motores suele ser la habitual.

1.b.b. Son niflas muy timidas, con dificultades en las relaciones sociales pero con
ganas de comunicarse, a veces son poco colaboradoras, tienen tendencia a la
depresion y sentimientos de baja autoestima.

1.b.c. Presentan grandes dificultades en las matematicas, problemas de flexibilidad
cognitiva y funcion ejecutiva. Les cuestan mucho las tareas secuenciales y las tareas
en las que este involucrada la memoria y la orientacién espacial.

1.b.d. Al hacer la historia clinica hay que preguntar a las familias si hay antecedentes
de retraso mental o de dificultades escolares en la familia.

2. Paralos logopedas:
El retraso del Lenguaje suele ser la causa principal a través de la que se puede
detectar el SXF. Si se presentan los siguientes sintomas debe pedirse la valoracién del

asesor de n.e.e. del Berritzegune:

2.a. En el caso de que sea un nifio (varén):

2.a.1. Son nifios que casi nunca atienden cuando se les llama, normalmente a los 2
afios dicen pocas palabras 0 ninguna, tienen intencion comunicativa, normalmente
piden sefalando. A los 3 afios aumenta el niUmero de palabras que pueden emitir, pero
normalmente hasta casi los 4-5 0 6 afios no hacen frases. Todos ellos presentan
lenguaje repetitivo y alguno babeo. En clase presentan retraso en los aprendizajes.

2.a.2. Hay un grupo pequefio que no presenta lenguaje oral y que deberadn ser
valorados por los psicélogos, para que haga un diagnostico diferencial con autismo.

2.b. En el caso de las nifias:

2.b.1. Evaluar los casos en los que aparece un mutismo electico y valorar si aparece
acompafado de timidez social, dificultades escolares en los casos en los que haya
duda sobre la capacidad intelectual pedir la colaboracion del asesor de n.e.e. del
Berritzegune.
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