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Resumo
A sindrome X fraxil ¢ un trastorno xenético debido 4
mutacion dun xen que produce unha proteina necesaria
para o desenvolvemento cerebral. No presente traballo
exponse unha intervencion logopédica realizada cun
cativo de seis anos con Sindrome X fraxil que carece de
linguaxe e estratexias de comunicacion. Partese dunha
avaliacion inicial do desenvolvemento, posteriormente
impleméntase un programa de intervencion ao longo de
doce meses para rematar cunha avaliacién final. Os
resultados sinalan que este tipo de intervencidons
aumentan as posibilidades de comprensién da contorna
mellorando a adquisicion de habilidades comunicativas.

Palabras chave: Sindrome X-fraxil, logopedia,
S.A.A.C., eintervencion en contornas naturais.

Abstract

Fragile X syndrome is a genetic disorder due to
mutilation of a gene that produces a protein, for its
incidence is considered the leading cause of hereditary
mental functional diversity. This paper presents a
speech therapy intervention performed with a six years
old boy with fragile X syndrome lacking languages and
communication strategies One starts with initial
assessment which includes the state of development of
the child. Below are designs and implements an
intervention program over twelve months, to end with a
final evaluation in which the progress made over this
period are identified. The results indicate that this type
of intervention increases the chances of understanding
the environment by improving the acquisition of
communication skills.

Keywords: Fragile X syndrome, speech and languaje
theray, Alternative and Augmentative Communication
(AAC), intervention in natural environments.

Introduccion

A sindrome X Fraxil tamén chamada “Sindrome de
Martin-Bell” e a causa mais frecuente de trastorno por
déficit intelectual hereditario . E un trastorno xenético
debido a mutacion dun xen (FMRI1) ligado o
cromosoma X causando a ausencia dunha proteina
(FMRP). E dicir , debido a mutacién , o xen se inactiva

e non pode sintetizar dita proteina. (Laffon e Péasaro,
2012).

Esta sindrome afecta tanto a homes como a mulleres,
inda que éstas en menor grado, xa que o ter dous
cromosomas X o segundo as protexe. Inda asi, todas
elas seran portadoras puidendo transmitir a alteracion os
fillos xenéticamente. No caso dos homes, e maior a
afectacion, xa que solo presentan un cromosoma X
susceptible de sufrir a mutaciéon. Neste caso, tddolos
homes portadores transmitiran necesariamente a
alteracion as suas fillas .(Aguado, 2006).

A prevalencia e de 1/4000 homes e de 1/6000
mulleres, en toédolos grupos étnicos por igual. A
frecuencia de mulleres portadores ¢ de 1/600, e éstas
non estan afectadas habitualmente. (Laffon e Pasaro,
2012).

Caracteristicas fisicas
*Cara alargada con frente ampla e queixo prominente.
*Orellas grandes e saintes (como de soplillo).
*Hiperlaxitude das articulacions.
*Macroorquidismo en vardns.
*Estrabismo.
*Soplo cardiaco.
*Pel fina.
(Laffono e Pasarro, 2012).

Carateristicas psiquicas

As caracteristicas de conducta mais frecuentes nos
varéns son: hiperactividade, trastornos da atencion,
timidez extrema, evitacion da mirada, linguaxe
repetitivo, estereotipias con aleteos, morder as mans,
angustia, hipersesibilidade os estimulos, resistencia os
cambios.... Nas mulleres: angustia, timidez e
dificultades nas areas das matematicas. O trastorno por
discapacidade intelectual depende da afectacion que
tefia o individuo puidendo ser dende leve a moderada.

Caracteristicas da linguaxe e a comunicacién

As persoas afectadas con X Fréxil se caracterizan por
certos rasgos coma retraso mental leve ou moderado,
retraso na aparicion da linguaxe, hiperactividade con
déficit de atencion , evitacion da mirada e
comportamento de tipo autista. (Laffon e Pasaro, 2012).

Un porcentaxe de nenos con SXF tefien un
comportamento que recorda os nenos con TEA. Os
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rasgos mais habituais son o contacto ocular escaso, a
defensa tactil, perseveracion na linguaxe e nos actos, o
aleteo, mordeduras.... Sen embargo a diferencia con
respecto os nenos con TEA e que mostran interés por
relacionarse socialmente.

Os nenos con sindrome X Fraxil, presentan un patron
da fala moi rapido, perseverante e repetitivo. Asi coma
unha fala impulsiva e con bastantes fluctuacions no
ritmo. Tamén se caracterizan por abundantes ecolalias ¢
cambios inusuais da voz como a subida do tono
provocando unha prosodia inadecuada. Estos
problemas na fala dificultan a intelixibilidade de ésta.

En relacion a linguaxe, mostran unha estructuracion
morfosintactica pobre,e  dificultades pragmaticas
relacionadas coa evitacidbn social, ansiedade, a
resistencia 4 adaptacion os cambios e acontecementos
repentinos, dificultades en manter un tema de
conversacion senon € do seu interese, e polo contrario
poden chegar a obsesionarse con determinados temas e
resultarles complexo falar doutra cousa e dificultades
para manter o turno da palabra.

Durante os primeiros anos de vida se evidencia
especialmente un nivel de comprension da linguaxe
bastante por encima da capacidade de expresion. A
comprension do vocabulario € aceptable, pero a medida
que aumenta a complexidade dos enunciados poden
surxir dificultades na comprension.

Intervenciéns en contornas naturais

A intervencion en persoas con diversidade funcional
evolucionou ao longo dos ultimos anos. Algins dos
programas que inicialmente impartia persoal experto en
centros especializados, trasladanse agora ao fogar, aos
ambientes naturais en que vive o/a neno/a, de tal xeito
que a familia ¢ a protagonista executora do programa no
cal recibe a axuda dos/as profesionais (Troncoso
Hermosa, 1994, Lopez-Gonzalez, 2011). Da evolucion
destes programas falaremos a continuacion.

Segun indica Gracia (1999), durante os anos 70 a
maior parte das investigacions e intervencions (...)
levadas a cabo en Estados Unidos seguian un enfoque
conductista (Fey, 1986; Warren e Yoder, 1994). Pero
sera a partir dos anos 80 cando se produza un cambio.
Este cambio de rumbo estivo acompafiado, ademais, por
un movemento conceptual dende o conductismo
mecanicista de Skinner cara modelos contextualistas,
nos que se daba unha importancia fundamental ao
contexto inmediato & hora de determinar a forma e a
funcioén de calquer actividade (Gracia, 1999; Odom e
Haring, 1994). O cambio mais importante que se
introduce cos enfoques naturalistas ten que ver co feito
de que nestes casos a intervencion se leva a cabo en
contextos nos que o neno/a pasa unha parte importante
do dia, como a o fogar. Por tanto falariase da
importancia das intervencions en contornas naturais.

Segundo autores como Sanchez Cano e Bonals (2007)
o enfoque naturalista, en contraposicion aos estudos de
laboratorio, tende a buscar un tipo de intervencion no

contexto natural do desenvolvemento e aprendizaxe e
seguir un proceso natural de adquisicion interactuando
cos adultos. Tal e como sinala Del Rio (1997) a
intervencion naturalista se leva a cabo en contextos
cotidianos, naturais, ou ben fai intervir a adultos que
estan moitas horas en contacto cotidiano cos neno/as,
sexan pais ou mestres, ou se isto non ¢ posibell,
reproduce as caracteristicas interactivas  destos
contextos e interlocurores  cotidianos.  Estas
peculiaridades a diferencian da intervencidn/instruccion
directa e aumentan as posibilidiades de xeralizacion
(Rondal, 1983) que, como se sabe, ¢ un dos problemas
cos que en moitas ocasions os profesionais se atopan a
hora de transferir os logros acadados en sesions
tradicionais & contorna natural dos cativos. Ademais a
intervencion naturalista e interactiva ten unha especial
utilidades social xa que, ao maximizar o potencial
optimizador dos axentes naturais do desenvolvemento
diminue costes (...).

Método

Participantes

O suxeito € un neno diagnosticado de Sindrome de X
Fréxil, que na actualidade ten 6 anos e 6 meses. Os seus
pais estan divorciados. A sta contorna familiar habitual
esta constituida pola sua nai, un irman de 8 anos, os seu
avo, unha avoa con Alzheimer en estado avanzado e o
seu tio materno, que o atenderia tamén en multiples
ocasions.

Na actualidade o cativo segue unha escolarizacion
combinada. Acude dous dias 4 semana ao centro
ordinario onde estd escolarizado en 3° de Educacion
Infantil. Nos inicios carece de linguaxe, imitacion,
verbalizacions... Mostrando moitos problemas de
comportamento (Xirar obxectos, aleteos, valanceo, falta
de contacto visual, conductas obsesivas...). Carece de
control de esfinteres. Mostra dificultades para
alimentacion e introduccion de novos alimentos.
Orientado por rutinas e con grandes dificultades cos
cambios na contorna.

Obxectivos
O obxectivo fundamental da intervencion é cofiecer a
repercusion do emprego combinado de estratexias de
intervencion en contorna natural e tamén noutras
estructuradas.
Os obxectivos especificos son :
- Compensar os problemas de incomunicacion.
« Mellorar e desenvolver a expresion verbal e a

linguaxe.

.« Aumentar o namero de vocalizaciéns e
expresions.

+  Implementar o bimodal como axuda para a
comunicacion.

« Mellorar a comprension da contorna.
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« Saber expresar as necesidades e desexos
proprios.

- Propiciar ferramentas para facerse entender
com familiares, cofiecidos e descofiecidos.

Procedemento

Para realizar o programa efectiianse intervencions
individuais cunha duracién de unha hora duas veces a
semana ao longo de 8 meses. E tres intervencions
semanais ao longo de catro meses.

Efectuase unha avaliacion inicial e final do cativo
empregando a Escala Observacional do
deselvolvemento (Secadas, 1992). Na avaliacion final
tamén se inclue o Test de vocabulario en Imaxes
Peabody (Dunn, 1959).

O programa de intervencion.

O programa emprega unha intervenciéon en contorna
natural recorrendo a situacions cotidianas (na casa,
xardin, supermercado, campamentos...) onde se traballa
para facilitar a interacion coas persoas. Este proceso
completouse cun programa de intervencion en contorna
controlada e outro programa de intervencion indirecto
centrado no asesoramento e formacion da familia.

Este programa conta coas seguintes actividades tipo:

«  Adquisicion de vocabulario en situacions reais.
Por exemplo: Cofiecer as froitas nun
supermercado.

«  Comprension da contorna realizando tomas de
decision sobre a onde ir. Por exemplo: Sinalar
en imaxes ou realizar signos para indicar se
quere ir ao parque, praia, biblioteca...

- Expresion de desexos mediante verbalizacions.
Por exemplo: Solicitar o alimento que desexa
na cocina emitindo, pan, chocolate, galleta,
gusanitos...

- Propiciar vocalizacions a través de xogos co
corpo apoiados co irman.

- Propiciar a emision de sons a través de
movementos do corpo por exemplo saltando
nunha cama elastica nun parque ou movéndose
ao longo dun columpio.

«  Facilitar estratexias 4 familia para que saiba
como interaccionar co neno.

No programa facilitase a comunicacion multisensorial
en todas as actividades favorecendo a expresion de
emocions basicas e preferencias a través de diferentes
ferramentas que propician a comprension de intencions
comunicativas. Ademais tratase de que se exploren as
posibilidades comunicativas do propio corpo, dos
obxectos asi como a iniciacidon aos movementos, Xestos
e ritmos.

Posteriormente e tras unhas 112 sesions dunha hora
efectuadas en grupos reducidos, procédese a unha
avaliacion final do suxeito.

Resultados
O emprego da intervencién en contornas naturais
como ferramenta nas persoas con diversidade funcional
permite acadar avances en diferentes areas do
desenvolvemento. A continuacion recollese nunha taboa
resultar obtidos neste proceso.

2.5

2
B Pretest
- B Postest
0.5
0

3

1Z
1Z
on

on

R. afectivas
D. somético
Senso-percepci
R. motri
Coordinacién percepto-motri
Comunicacion y contacto
Conceptuaci

Figura 1. Puntuacions recollidas na avaliacion final e
final do programa.

Os resultados obtidos no Test de vocabulario en Imaxes
Peabody mostran unha puntuacion de 3 anos e 3 meses.
Mostrando que ainda que o nivel de expresion ainda non
estd moi avanzado a comprension da contorna e moi
superior do agardado.

Tras o programa de intervencion o cativo pasou a emitir
diferentes tipos de sons vogalicos e alguns
consonanticos aparecento palabras como: huevo, hola,
asi, agua, dame, pan... Adquirironse varios signos como
(casa, comer, beber, porta, ordenador, chaves, xogar,
ria, rematou, pan, chocolate, galleta, ascensor,
traballar...)

Na valoraciéon cualitativa do programa a familia
comenta que os aspectos mais valorados son as
relacionados co comportamento ¢ a disminuciéon de
conductas disruptivas a raiz de contar con medios que
permiten a comunicacion co neno con diversidade
funcional. Cando o cativo quere algo indicao e fai
verbalizacions que permiten que os achegados o
entendan. Tendo importantes repercusions na
satisfaccion e calidade de vida de todos.

Discusion e conclusions

As novas tendencias en investigacion céntranse en
procurar que as persoas con diversidade funcional
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podan desenvolverse en contornas normalizadoras onde
podan aprender ofrecéndolles os apoios necesarios. A
aprendizaxe voltase mais sinxela e motivante cando o
que se emprega son contornas naturais nas que OS
suxeitos se desenvolven e xeralizan os resultados dun
modo mais axil e con menor esforzo. As persoas
aprenden do que lles rodea: nas stas casas, cos seus
irmans, cos seus xoguetes... aprenden a pedir o que
desexan comer nas stias cocinas e a pedir ir de paseo nas
entradas das suas casas. Aprenden que ¢é a praia
metendo os pes na area ¢ mollandose no mar. Este tipo
de actividades son moi motivantes e facilitan a
aprendizaxe con menor esforzo que con outros recursos
mais elaborados.
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