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DESCRIPCION RESUMIDA

El Sindrome X Fragil (SXF) es la principal forma hereditaria de retardo mental, se
presenta con una prevalencia de 1:4000 individuos. Los nifios afectados presentan
alteraciones neuropsicologicas y del comportamiento; no obstante durante su desarrollo es
importante potenciar aquellas cualidades que favorezcan el aprendizaje, priorizando las
posibilidades y no las discapacidades.

La edad preescolar, es considerada como la etapa del desarrollo que abarca desde el
nacimiento hasta los 7 afios, esta etapa es el periodo mas significativo en la formacion del




individuo, en ella se estructuran las bases fundamentales de las particularidades fisicas y
formaciones psicoldgicas de la personalidad. Dentro de este encuadre, la finalidad de la
educacion preescolar es desarrollar las capacidades psicomotrices, cognitivas,
comunicativas, afectivas y sociales. En los nifios con SXF seria primordial potenciar los
recursos cognitivos, prevenir la desconexion del nifio con el medio ambiente, y corregir en
lo posible las alteraciones en su desarrollo.

En la actualidad, el aumento de la integracion escolar de nifios con necesidades
educativas especiales han obligado, en muchas ocasiones, a los docente a intervenir sin los
conocimientos adecuados para realizar un abordaje efectivo en cada caso. Consideramos
que la respuesta a esta problematica debe centrarse en la optimizacion de los recursos
educativos y formativos de profesionales involucrados en el proceso de ensefianza
aprendizaje. Asi, el presente trabajo, tiene como objetivo brindar informacion
sistematizada acerca de los aspectos neuropsicologicos del SXF relacionados con los
aprendizajes en la etapa preescolar. Los resultados que se obtengan pueden ser de gran
utilidad para facilitar la elaboracion de disefios curriculares adaptados, que contemplen
estrategias educativas especificas para abordar las dificultades en el aprendizaje de estos
nifios.

OBJETIVO GENERAL: Estudio descriptivo

» Caracterizar los aspectos neuropsicologicos del Sindrome X Fragil involucrados en el
aprendizaje de nifios en edad preescolar.

OBJETIVOS ESPECIFICOS

—_—

Identificar las caracteristicas neuropsicologicos del Sindrome X Fragil

2. Describir las caracteristicas neuropsicologicos del Sindrome X Fragil
involucradas en el aprendizaje

3. Valorar la importancia de cada una en la etapa preescolar

METODOS Y TECNICAS

Las fuentes de informacion las constituirdan: la biisqueda, exploracion, analisis y
clasificacion de bibliografia especifica; y entrevistas con profesionales de la salud y la
educacion con experiencia en el diagnostico y atencion de nifios con SXF.

Las entrevistas implican, la confeccion previa de una guia de preguntas a fin de
asegurar que sean explorados todos los temas y que todos los investigadores indaguen con
los informantes las mismas areas generales. Los ejes tematicos seleccionados para las
entrevistas surgiran del analisis y clasificacion de los datos bibliograficos.

Lo datos obtenidos a través de las diferentes fuentes permitiran brindar informacion
sistematizada acerca de los aspectos neuropsicologicos del SXF relacionados con los
aprendizajes en la etapa preescolar

LUGAR DONDE SE REALIZARA EL TRABAJO
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SINDROME X FRAGIL

Aspectos neuropsicoldgicos y aprendizaje en la
edad preescolar

1. INTRODUCCION

El Sindrome X Fragil (SXF) es la principal forma hereditaria de retardo
mental, se presenta con una prevalencia de 1:4000 individuos. Los nifios
afectados presentan alteraciones neuropsicologicas y del comportamiento;
no obstante durante su desarrollo es importante potenciar aquellas
cualidades que favorezcan el aprendizaje, priorizando las posibilidades y no
las discapacidades.

La edad preescolar, es considerada como la etapa del desarrollo que
abarca desde el nacimiento hasta los siete afos, esta etapa es el periodo
mas significativo en la formacién del individuo, en ella se estructuran las
bases fundamentales de las particularidades fisicas y las caracteristicas
psicologicas de la personalidad. Dentro de este encuadre, la finalidad de la
educacion preescolar es desarrollar las capacidades psicomotrices,
cognitivas, comunicativas, afectivas y sociales. En los nifios con SXF seria
primordial potenciar los recursos cognitivos, prevenir la desconexion del nifio
con el medio ambiente, y corregir en lo posible las alteraciones en su
desarrollo.

En la actualidad, el aumento de la integraciéon escolar de nifios con
necesidades educativas especiales (NEE) ha obligado, en muchas

ocasiones, a los docentes a intervenir sin los conocimientos adecuados para



realizar un abordaje efectivo en cada caso. Asi, el presente trabajo, tiene
como objetivo brindar informacion sistematizada acerca de los aspectos
neuropsicologicos del SXF relacionados con los aprendizajes en la etapa
preescolar y se encuentra enmarcado en un Proyecto Mayor denominado:
“Intervencion docente en la deteccion y derivacion genética de nifios que
presentan caracteristicas conductuales del S X F en el Nivel Inicial de
Educacion”.!

Los datos obtenidos podran ser de gran utilidad para facilitar la
elaboracion de disefios curriculares adaptados, que contemplen estrategias
educativas especificas para abordar las dificultades en el aprendizaje de
estos nifos. Asimismo aportara a los psicologos educacionales una vision
general del SXF, de manera que puedan intervenir adecuadamente en cada
caso y brindar asesoramiento a los docentes y la familia del nifio afectado,
posibilitando una educacion de mejor calidad para su insercion social.

El psicologo educacional desarrolla su actividad en el equipo de
orientacién escolar (E.O.E) tratando de dar respuesta a las distintas
demandas que se van presentando en la institucion, como por ejemplo
problemas de aprendizaje o de conducta y posibilita a su vez el nexo con la
familia para que colabore en la resolucion de estas problematicas( Coll,
C.1989).

Es fundamental el trabajo interdisciplinario, la coordinacion entre los

padres, maestros, médicos, centros de reeducacion y psicélogos para el

! Intervencion docente en la deteccion y derivacion genética de nifios que presentan caracteristicas conductuales del
Sindrome X Fragil en el Nivel Inicial de Educacion. Director: J.Zanier. Facultad de Psicologia.



alcance del mismo objetivo: el conocimiento del nifio, potenciando todas
aquellas cualidades que le puedan ser Utiles e intentando modificar las que

interfieran con un buen funcionamiento psicosocial.

1.1 Objetivo General

»  Caracterizar los aspectos neuropsicolégicos del SXF involucrados en el

aprendizaje de nifos en edad preescolar.

1.2 Objetivos Especificos

1. Identificar las caracteristicas neuropsicologicos del SXF.
2. Describir las caracteristicas neuropsicologicas del SXF involucradas en
el aprendizaje.

3. Analizar la importancia de cada una de ellas en la etapa preescolar.

2. DESARROLLO

2.1. Marco Tedrico

Sistema Nervioso

Debido a la importancia que poseen los procesos neuropsicologicos en
el desarrollo del nifio, se los abordara, comenzando con un panorama
general del Sistema Nervioso. El Sistema Nervioso Central (SNC) esta

formado por el encéfalo y la médula espinal. El encéfalo comprende el tronco




encefalico, el cerebelo y el cerebro.

El tronco encefélico conecta la médula espinal con el cerebelo y el
cerebro. Todos los Organos del tronco encefdlico estan formados
exteriormente por sustancia blanca, constituida por fibras mieliticas que
permiten la conducciéon ascendente y descendente de los impulsos
nerviosos.

El cerebelo, es una masa voluminosa de sustancia gris y blanca situada
en la parte posterior del encéfalo. Regula los movimientos finos vy
coordinados (escribir, enhebrar una aguja, etc), la postura corporal y el
equilibrio; estas funciones son automaticas. Este 6rgano a pesar de no
poseer gran tamano tiene a su cargo funciones de mucha importancia para
un desarrollo normal en el ser humano Las lesiones en el cerebelo no
permiten la coordinaciéon de los movimientos y producen ademas entre otras,
hipotonia muscular (los musculos se vuelven poco tensos). En muchos de los
casos de SXF, se observa un marcado déficit en las funciones del cerebelo.

La tercer parte del encéfalo es el cerebro que constituye la zona mas
anterior y voluminosa, pesa aproximadamente 1400 gramos, y posee una
estructura compleja y altamente organizada. Morfolégicamente ocupa la
mayor parte de la cavidad craneal, cuyas paredes junto con las meninges y el
liquido cefalorraguideo, le sirven de proteccion

El cerebro humano se diferencia del de otros animales por la diversidad
de actividades que es capaz de desarrollar, no solo controla el movimiento,

percibe y transforma informacion, sino que es capaz de resolver problemas,



tener pensamiento abstracto, hipotetizar y sentir distintos tipos de
emociones, como amar, odiar, tener expectativas, frustraciones y capacidad
para reponerse de ellas, entre otras.

El cerebro esta dividido en dos hemisferios cerebrales, derecho e
izquierdo, que se forman a partir del cerebro anterior del embridn.

Los hemisferios se hallan unidos a nivel de su parte media por una
estructura denominada cuerpo calloso. En las caras de los hemisferios
encontramos cisuras que dividen a los hemisferios en I6bulos, por delante el
I6bulo frontal, hacia arriba el 16bulo parietal, por debajo hacia ambos lados

los I6bulos temporales, y por detras el I6bulo occipital.

En la anatomia externa del cerebro (Fig.1) se muestra la localizacion de

los mencionados I6bulos.

ANATOMIA EXTERNA DEL CEREBRO

L.6bulo parietal % Surco parieto-

occipital
\\ pital

Circunvolucion precentral
Circunvolucion postcentral
Surco central

Lobulo
frontal

l
 L.obulo
occipital

Fig. 1 Lobulo temporal

| Cerebelo




Los hemisferios cerebrales estan cubiertos por una superficie de
aproximadamente 1,4 a 4 milimetros de espesor denominada corteza
cerebral.

Los l6bulos frontales del cerebro (corteza motora) ocupan hasta la
cuarta parte de la masa total de los hemisferios cerebrales, y no alcanzan la
madurez en el nifio hasta los cuatro a siete afios. La alteracion de la funcion
de los Iobulos frontales puede llevar a la desintegracién de los programas de
actividad complejos y a su rapido reemplazamiento, bien por formas mas
basicas y simples de conducta, o bien, por la repeticion de estereotipos
inertes, que ni son relevantes para la situacién ni tienen caréacter logico
(Luria, A.,1983).

En el I6bulo temporal, se encuentra el area auditiva. Esta zona de la
corteza es el lugar de procesamiento de las sefales enviadas por las
neuronas sensoriales del oido.

En el Idbulo occipital se halla la corteza visual, donde se encuentran las
diferentes regiones de proyeccién de la retina. El I6bulo parietal se encuentra
comprometido con la percepcién y se ha comprobado que dicha zona
participa en el reconocimiento de rostros.

En la parte superior del cerebro, hay una franja que cruza de oreja a
oreja, llamado cortex motor o circunvolucion precentral, que ejerce el control
voluntario de los musculos. Paralelo a este sector, y justo detras de él, esta
el area somaticosensorial o circunvolucion postcentral, donde se reciben

senales procedentes de la piel, de los huesos, de las articulaciones y de los



musculos, recepcionando sefiales tactiles, asi como estimulos relacionados
con el gusto, la vision, la audicion y el habla.
En el grafico de las funciones especificas de las areas del cerebro

(Fig.2) se detallan los datos mencionados.

FUNCIONES ESPECIFICAS
DE LAS AREAS DEL CEREBRO

Movimientos  Movimientos Percepcion
de destreza bdsicos | |

Reconocimiento
I visual

Comportamiento
y emociones —

Centro
del habla —
' Centro de
de la audicion | | la vision
- Equilibrio
Fig.2 y coordinacion
muscular

Una de las dificultades mas importantes que padecen los nifios con
SXF es en el lenguaje dado que se caracteriza por ser deficitario y tardio. Se
distinguen dos areas del lenguaje. La primera es el area de Broca, situada en
el 16bulo frontal en el hemisferio izquierdo, controla los movimientos de los

musculos de la cara, la lengua, la mandibula y las cuerdas vocales. Es



también llamada éarea anterior del lenguaje. Un trastorno en esta zona
produce que la articulacion del habla quede afectada, aunque no afecta la
comprension.

La segunda es el area de Wernicke ubicada también en el hemisferio
izquierdo, pero ahora en el I6bulo temporal. En la afasia de Wernicke el habla
es fonética e incluso gramaticalmente normal, pero semanticamente

desordenada.

Funciones cerebrales superiores

Para la organizacion funcional del cortex o corteza cerebral es de
decisiva importancia el desarrollo de las funciones cerebrales superiores.
Estas son especificas del hombre, son producto de procesos de aprendizaje
y no son indispensables en todos los procesos de aprendizaje.

Estas tres caracteristicas permiten diferenciarlas de los “dispositivos
basicos de aprendizaje”’, pues los mismos son comunes al hombre y a los
animales (Azcoaga, J., 1983). Si bien éstos no son especificos del hombre,
hacen a la capacidad de aprendizaje y participan en todos sus procesos.
Algunos de los “dispositivos basicos de aprendizaje” son:

= motivacion: conjunto de condiciones que brindan un estado
de  excitacion optima que hace posible el aprendizaje.

= atencidén: es el resultado del nivel de excitacion de la
corteza para la recepcion de estimulos sensoriales y de los

estados de suefio y vigilia. Se pueden distinguir dos tipos:
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fasica que es brusca y de breve duracién, ténica que es
sostenida y mantiene el nivel de receptividad.

= habituacién: es un fendmeno de aprendizaje negativo, es
decir, acostumbramiento.

= sensopercepcion: es la recepcion de estimulos simples
como parte de un proceso complejo en el que cada
estimulo constituye parte de un todo funcional.

= memoria: es la conservacion y evocacion de informacion
adquirida por la experiencia. No hay aprendizaje sin
memoria. Se puede distinguir dos tipos de memoria: a corto
plazo y a largo plazo. La primera se define como la fijacién
de los contenidos seleccionados por el proceso de registro
para ser retenidos y la segunda como el lugar donde se
organiza la informacion sobre la base de su significado.
Esta informacion una vez consolidada pasa a ser
almacenada (Azcoaga , J., 1983).

Las funciones cerebrales superiores involucran, a las praxias como la
capacidad de movimiento, a las gnosias como la capacidad de
reconocimiento de estimulos sensorialmente adquiridos con anterioridad y al
lenguaje como la capacidad de comunicacion.

Las alteraciones de las praxias producen apraxias, de las gnosias
originan agnosias y en cuanto al lenguaje también se observan alteraciones,

ya mencionadas en las areas del lenguaje.
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Cuando se habla de apraxias se hace referencia a la dificultad o

imposibilidad de ejecutar un acto motor tendiente a un fin. Algunas de ellas

son:

Bilaterales Mayores: No afecta una region aislada del cuerpo sino
que constituyen una dificultad mayor o menor en la realizacién de
una accion determinada, independientemente de las partes del
cuerpo que deben ponerse en juego para cumplirla. Dentro de esta
clasificacion se encuentran:

Ideatorias: La dificultad del sujeto se centra en los actos complejos,
los que requieren una sucesién ordenada, armoniosa ldgica y
coherente de actos elementales o simples.

Ideomotoras: La manipulacioén de objetos es correcta, sin embargo
en la situacion de examen neurolégico, si se le pide la ejecucion de
un acto transitorio, pero sin el objetivo (haga como si), fracasa.
Constructiva: consiste en una dificultad o imposibilidad para realizar
construcciones sea dibujando, sea con cubos, con fosforos, etc.

Del vestir: El individuo es incapaz de orientarse y colocarse sus
ropas correctamente (anudar la corbata, los zapatos)

Mielocinética: Es un trastorno en la ejecucion, referido a un
segmento corporal. La dificultad esta en relacion con movimientos
rapidos, complejos, alternantes, que requieren sucesivas
contracciones y relajaciones del mismo grupo muscular y sus

antagonistas.



12

" Bucolinguofacial: Los masculos regionales, que no estan paréticos,
no pueden ser movilizados a pedido del observador. En cambio, los
actos automaticos como bostezo, pasar Ia lengua por los labios,
estan conservados

* De la Marcha: Se caracteriza porque el individuo que es capaz de
movilizar sus miembros inferiores en |a cama, no logra ubicarlos
correctamente para el acto de marchar. La mayor dificultad se
manifiesta para iniciar la marcha (Azcoaga. J., 1983).

Cuando se habla de agnosias se refiere a la imposibilidad para
réconocer un estimulo a pesar de existir una adecuada sensacion del mismo.
Es la pérdida de la capacidad para transformar las sensaciones simples en
percepciones propiamente dichas, por lo que el individuo (a pesar de ver, oir,
sentir) no puede reconocer los estimulos visuales, auditivos o tactiles. Las
agnosias se observan en casos de las lesiones de los lébulos parietal,
temporal y occipital. Algunas de ellas son las agnosias visuales simples que
se clasifican en:

= Objetos inanimados, imagenes: es la incapacidad de reconocer
objetos familiares por medio de la vision, Se refiere a un defecto
perceptual especifico para interpretar visualmente objetos. El sujeto
no solamente es incapaz de nombrar el objeto o decir su funcion sino
que no recuerda haberlo visto nunca.

= Objetos animados, fisonomias o prosopoagnosia: es la incapacidad

para reconocer a las personas por el rostro y tiene que recurrir al
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reconocimiento de aspectos accesorios al rostro como son la voz o la
vestimenta para lograr su identificacién

= Para los colores o acromatognosia: debe tenerse en cuenta la edad y
el nivel de informacién del medio. Las dificultades se ponen en
evidencia cuando se pide que aparee objetos del mismo color y no
logra hacerlo. Se halla afectado el conocimiento del color en tanto que
atributo especifico del objeto (Azcoaga.J., 1983)

También existe otra clasificacion como la que establece Ardila, donde
las méas importantes son las espaciales que comprenden los desdrdenes en
la exploracién espacial —Sindrome de Balint-, desordenes en la percepcion,
manipulacion, orientaciéon y memoria espacial; y las auditivas, que se
clasifican en verbal y no verbal, esta Gltima es la incapacidad para escuchar

sonidos y musica.

Las bases genéticas del SXF

El SXF se hereda como un trastorno mendeliano de tipo dominante
ligado al cromosoma X. En las mujeres, que tienen dos cromosomas X, es
suficiente que uno de los dos tenga el gen mutado para que se manifieste
clinicamente y en los varones como solo tienen un cromosoma X, cuando
este contenga el gen mutado se manifestara el sindrome.

Presenta ademas una penetrancia incompleta (80% para varones y
30% para mujeres), esto significa que el 80% de los varones con la mutacion

muestran sintomatologia y las mujeres solo en un 30%. El resto seran
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portadoras de la mutacién pero clinicamente asintomaticas (Mila, M.,1994).

Molecularmente el SXF esta causado por una mutacién que incrementa
el tamafio de un fragmento especifico de ADN en un extremo del cromosoma
X (Xq27.3), provocando una expansion anormal en una secuencia repetida
de nucledtidos (CGG) dentro del gen FMR1. La funcion de este gen es la de
codificar una proteina, cuya falta es responsable de los sintomas del SXF. La
proteina del FMR1 se identifica con las siglas FMRP. En el estado de
mutacién completa deja de generarse proteina, al fallar la funcion de la
FMRP y se desarrolla la enfermedad.

Se desconoce la funcién exacta de la proteina FMRP. Es una proteina
asociada al ribosoma ligador del ARN que se expresa con enorme intensidad
en las terminaciones nerviosas, especialmente dendriticas. Esta
caracteristica justifica otras encontradas en el neocortex, donde se ha
observado una morfologia dendritica anormal.

La proteina FMRP hace posible que otros genes puedan producir sus
proteinas, de manera que el hecho de estar ausente, impide el
funcionamiento de varios genes con funciones distintas, esto explicaria
porque se manifiesta en individuos con SXF una clinica tan variada,
afectando a tantos tejidos diferentes. Asi, el gen FMR1 ejerce una accion
diversa afectando al cerebro, testiculos, tejido conectivo, etc.

Un gen es la unidad menor de informacion contenida en un cromosoma,
el gen FMR1 esta formado por un numero de repeticiones del trinucleétido:

CGG: citosina-guanina-guanina, (bases nitrogenadas constituyentes de los
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nucleotidos -unidades basicas de los acidos nucleicos-).

El promedio de repeticiones en los individuos normales esta entre 0-50,
y en cuanto a los individuos enfermos de acuerdo a la cantidad de
repeticiones del trinucledtido, se distinguen individuos premutados y
mutados.

Los primeros son portadores de la enfermedad, es decir, cuando la
expansion del triplete CGG alcanza entre 55 y 200 repeticiones y pueden
pasar a la descendencia, la mutacion completa, a partir de un cambio casual

en la secuencia de nucledtidos del gen ( Grafico 1).

MUTACION DEL GEN
FMR1

CAUSA DEL :>
SXF

g

[EXPANSION DEL TRINUCLEOTIDO

g

DE 0 a 50 REPETICIONES INDIVIDUO NORMAL

DE 55 a 200 REPETICIONES INDIVIDUO PREMUTADO

DE MAS DE 200 REPETICIONES INDIVIDUO MUTADO

Gréafico 1
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Los individuos premutados tienen una produccién normal de FMRP Y,
por lo tanto, no presentan el cuadro clinico propio del SXF.

Los varones premutados trasmiten a todas sus hijas la premutacion,
dado que tienen un solo cromosoma X afectado, y los hijos no van a recibir
de su padre la premutacion, puesto que reciben de él el cromosoma Y.

En lo que respecta a una mujer portadora (premutada) cuando tiene
descendencia, el triplete tiende a expandirse. La probabilidad de que una
mujer transmita la mutacion completa depende del nimero de repeticiones
que presente. Cuanto mayor es la expansion del trinucledtido, aumenta la
probabilidad de transmitir la mutacion completa. En algunos pocos casos, en
vez de tener lugar la expansién, se produce una contraccién, lo cual puede
incluso conducir a un rango normal de repeticiones.

Es importante tener en cuenta que el riesgo de retardo mental se
relaciona con la posicion que ocupa el individuo en el arbol genealdgico,
debido que la mutacién va creciendo a través de las generaciones. La
premutacion puede mantenerse durante varias generaciones, o bien pasar a
mutacién completa en una sola generacion, pero el cambio siempre ocurre

cuando pasa a través de una mujer.

Diferencias de expresién en hombres y mujeres

El primer dato que hay que tener en cuenta cuando se habla de SXF

es que afecta de manera diferente a varones y mujeres en la mutados.
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4B

Afecta principaimente a los varones 1:4000

Mujeres: 1:8000 (mutadas) Riin

1:259 (premutadas)(Artigas, J. 2000)

En general la afectacion de las mujeres es menor y mas variable. En
cuanto al nivel cognitivo, la mitad de las nifias que padecen el sindrome
tienen algun déficit intelectual.

El perfil cognitivo es similar al de los varones que padecen el sindrome,
en general presentan dificultades en las matematicas, y problemas
importantes de flexibilidad cognitiva y funcion ejecutiva. Como diferencia
significativa, se observa que la memoria espacial y la orientacién en el
espacio son mas deficientes en las nifias que en los nifios.

El lenguaje puede aparecer en las nifias en la edad adecuada, pero con

trastornos de tipo perseverativo en cuanto a la dificultad de cambiar de tema
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¢, Coémo se diagnostica?

Hasta principios de los afios 90, el diagnéstico de SXF se realizaba
con los datos clinicos, que se comprobaban en el laboratorio de citogenética
0 por pruebas indirectas de analisis de polimorfismos cercanos a la zona
fragil. Con el descubrimiento en 1991 del gen FMR1, implicado en la
enfermedad, se han podido generar sondas que permiten un analisis directo
de la zona del ADN, donde se observa la mutacién en estos pacientes.

Es necesario un abordaje neuroldgico periddico en los casos de SXF.
El diagnostico precoz, como ocurre en cualquier causa de retardo mental, es
imprescindible para iniciar las medidas terapéuticas de forma inmediata.

La observacion de los rasgos dismérficos (deformidades fisicas),
sumados a la deteccion de lo que se denomina signos neuroldgicos menores,
son los pilares basicos para este diagnéstico precoz. El examen debe estar
acompanado de exploraciones complementarias:

= Test cognitivos y comportamentales dependiendo de la edad del

paciente

= Estudios genéticos (paciente y familia —asesoramiento genético-)

= Estudios electroencefalograficos (EEG.

= Estudios radiologicos (TAC-tomografia axial computada-craneal o

RNM cerebral).
Los numerosos problemas neuroldgicos relacionados con este sindrome
son secundarios al propio retardo mental, o frecuentemente asociados al

mismo, como ocurre en retardos de otra causa, € incluso en trastornos de
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conducta. Asi se encuentran signos frecuentes como la alteracion
dispraxica oculomotora, incoordinacion, hipotonia. Estos signos reflejan

generalmente la afectacion cerebral difusa que padecen estos pacientes.

2.2. Materiales y Métodos

El material bibliografico analizado corresponde a diversas fuentes como
textos especializados en SXF, boletines, jornadas y paginas web.

La metodologia utilizada consisti6 en realizacion de entrevistas a
distintos profesionales entre los que se incluyo un médico genetista, médico
pediatra y psicopedagoga. Las entrevistas fueron abiertas, guiadas por
preguntas que se utilizaron para el relevamiento de los datos de interés
segun la especialidad del profesional entrevistado. En el anexo se presentan

las guias de preguntas, como asi también las desgrabaciones de las mismas.
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2.3 Resultados y Discusién

Caracteristicas neuropsicoldgicas en nifios con SXF

El niflo con SXF presenta diversas alteraciones neuropsicoldgicas que
ocasionan dificultades en el aprendizaje. Entre las mismas se pueden
mencionar:

e dificultades en la integracion sensorial (DIS) (visuales, tactiles,
gustativas, auditivas, olores, sensibilidad al dolor y temperatura).

e déficit de atencion

e problemas de memoria

e trastornos del lenguaje

Integracién senscrial

Cada dia, cada hora, cada instante estamos recibiendo informacion a
través de nuestros sentidos y la misma se utiliza para organizar la conducta e
interactuar con el mundo que nos rodea. Nuestros sentidos nos dan
informacion acerca del estado fisico de nuestro cuerpo y de lo que hay
alrededor de nosotros. Estos sentidos son vista, oido, tacto, gusto y olfato,
gue son indispensables para sobrevivir. El sistema nervioso detecta también
cambios en el movimiento y gravedad, que incluyen: el balanceo y
movimiento (sistema vestibular), lo que permite realizar una serie de
movimientos sin caernos y, por otro lado, también percibe los musculos y las

articulaciones (propiocepcion); el conocimiento interno de la posicién de las



articulaciones y musculos en el espacio, que permite, por ejemplo, tomar
una cuchara y no derramar la sopa cuando se come.

La teoria de la integracion sensorial (DIS) estd basada en tres impor-
tantes postulados:

1. El aprendizaje depende de la habilidad del nifio para tomar la
informacion sensorial del ambiente y de los movimientos de su cuerpo,
integrando y procesando esta entrada sensorial y utilizando esta
informacion para planificar y organizar su conducta.

2. El segundo esta relacionado con el primero de los postulados, ya que
si el nifio presenta déficit en el procesamiento e integracion de la
entrada sensorial, esto interfiere en el aprendizaje conceptual y motor.

3. Guia la intervencion, ofreciendo oportunidades de promover
actividades significativas que mejoren la habilidad del (SNC) del nifio
para procesar e integrar las mismas.

El marco de la teoria senso-integrativa fue desarrollado en los afios 50,
y contintia siendo objeto de investigacion. La Dra. Ayres (1991) afirma que el
adecuado desarrollo motor y sensorial temprano conduce a un buen
funcionamiento del organismo, que permitira percibir, integrar y reaccionar
adecuadamente a su ambiente. Nuestro cerebro debera organizar toda esta
informacion para que podamos funcionar en cualquier situacion: en la
escuela, en casa, en el recreo, en el trabajo, en el juego, etc.( Furgang

Carrillo, R. 2001)



La mayoria de los nifios con el SXF tienen dificultades en la
integracion sensorial, y esto puede causar serios inconvenientes en su vida
cotidiana. La misma comprende tanto a problemas en el contacto ocular
como tactiles y auditivas, y se ha comprobado que en menor porcentaje
aparecen problemas de sensibilidad al dolor, a la temperatura y a los
olores.

Dicha hipersensibilidad a los estimulos puede estar relacionada con
una excesiva interconexion o un exceso de ramas dendriticas del cerebro.

Estas dificultades en la integraciéon sensorial se manifiestan en un
complejo desorden expresado en la dificultad de deteccion, modulacion, dis-
criminacion e integracion adecuada de la informacién que recibe a través de
su sistema sensorial.

Existen dos categorias de problemas: por un lado, la modulacion sen-
sorial, que se refiere a la habilidad de filtrar y tamizar la informacién, de modo
que se pueda responder adecuadamente a la situacién que se presenta.

Por otro lado, la discriminacion sensorial 0 la capacidad de comprender
la informacion, interpretar lo que sucede en el ambiente y dar respuestas
adaptadas a lo que pasa alrededor de nosotros. Muchos de los nifios con el
SXF tienen dificultades en ambos campos, pero algunos tienen mayores pro-
blemas en uno que en otro.

El ejemplo mas claro de modulacién sensorial es el rechazo sensorial;
el nifno se sobre-sensibiliza con una o mas de las sensaciones que recibe. El

nino con el SXF en edad escolar puede ser muy sensible a que lo rocen, por
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tanto estara muy nervioso de estar en Ia fila, porque otros ninos pueden em-
Pujarlo o tocarlo sin querer. Este pequefio percibe esta situacion como muy
dolorosa y puede responder con un golpe o contestar a lo que él siente co-
mo molesto.

Un problema de discriminacion sensorial se observa en nifios que no
tienen una buena conciencia de su propio cuerpo, en lo que respecta a las
sensaciones tactiles o discriminacion tactil de sus musculos y articulaciones:
el sistema propioceptivo, como ya se ha mencionado antes, da lugar a que el
nifo sea torpe, que no tenga equilibrio, a que choque con lo que tiene
alrededor, que no sepa dénde acaba su cuerpo y tampoco la cantidad de
espacio que debe recorrer para llegar a un sitio o salvar una barrera.
(Furgang Carrillo, R., 2001)

Refiriéndose mas especificamente a la dificultad de sensibilidad visual
que manifiestan los nifios, se ha encontrado aversién a establecer y man-
tener la mirada, debido a su hipersensibilidad hacia estimulos sensoriales Y,
en algunos casos, a la desconexién con el medio.

En cuanto a la conducta de defensa tactil, se observa una tendencia a
reaccionar negativamente a las sensaciones tactiles que para otras personas
no son negativas. Esta reaccion es variable dependiendo de las
circunstancias y de lo familiarizado que esté el nifio con la situacién. Esto
explicaria por qué a veces resulta tan dificil cepillarles los dientes. cortarles

las unas y el pelo, o acariciarlos.
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Estas sensaciones también se dan en la cavidad bucal y pueden ser
responsables de que algunos alimentos, puedan llegar a provocarles
nauseas por la aversion que sienten a las texturas de los mismos, ya que no
toman conciencia de donde estéa la lengua en su boca, ni de la cantidad de
comida que esta en la misma.

Con respecto a la percepcion de su propio cuerpo, algunas veces no

es consciente de donde se le esta tocando, y posee dificultad con el equili-
brio, secuencia de movimientos y coordinacion bilateral.
A si mismo, entre los problemas auditivos que aparecen se han encontrado
nifios con la sensibilidad a la musica, silbidos, en especial cuando son nue-
vos para él. Los ruidos, las muchedumbres y el exceso de estimulos pueden
producir una sensacién de agobio que genera conductas reactivas, estereoti-
pias como el aleteo y mordida de manos, llevarse a la boca pufios y cuellos
de los suéteres, auto-estimulacion, auto-agresion, gritos, rabietas incompren-
sibles, etc.

Los problemas mas frecuentes que se observan en ellos es que bus-
can experiencias sensoriales mas intensas y de prolongada duracién, lo que
se pone de manifiesto en que estan moviéndose constantemente. Los adul-
tos se quejan porque no estan tranquilos “ni un minuto”, pero este movimien-
to lo hacen con la intencion de “cargar las pilas’, para poder focalizar y pres-
tar atencion. Por tanto, seria un indicador de que necesitan mas movimiento,

tanto en cantidad como en intensidad.
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Atencion

La atencion es el resultado del nivel de excitacion de |a corteza para la
recepcion de estimulos sensoriales y de los estados de sueno y vigilia. Se
pueden distinguir dos tipos: fasica que es brusca y de breve duracion (pre-
domina en los nifios con SXF ) y ténica que es sostenida y mantiene el nivel
de receptividad, atencién que es necesario estimular a través de distintas
técnicas y estrategias de aprendizaje.

Como se menciond la atencidon, en estos nifos, se describe como
inicialmente débil, reduciéndose la cantidad de estimulos que le resultan
interesantes, por lo que su capacidad de concentracion, en una tarea, es
minima. La dispersién atencional e impulsividad, los lleva a tener problemas
de hiperactividad con baja tolerancia a la frustracion y ataques de
irritabilidad. Esto hace que actl’jen’ antes de ponerse a pensar, en esas
ocasiones muestran gran tristeza y arrepentimiento por sus acciones.
Cuando se encuentran tranquilos y en un ambiente que les resulta familiar se
muestran muy simpaticos y con buen sentido del humor.

Esta atencion deficitaria provoca en el nifio falta de interés en el
aprendizaje dado que su atencion no puede mantenerse lo suficiente como
para motivarlo, es probable que el nifio se oponga a realizar una nueva tarea

con mucha angustia.
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oral. La memoria auditiva a largo plazo y la capacidad de imitacion elevada
que poseen, favorecen el proceso de adquisicibn de una correcta

estructuracion de las frases.

En las nifias, por su mejor nivel intelectual, el lenguaje es menos defec-
tuoso y mas pausado, pero por la intensa timidez puede llegar al mutismo se-
lectivo respecto al colegio y ambientes sociales. Las mujeres adultas pueden

tener lenguaje excesivo, acelerado y con deficiente vocalizacion.

Importancia del conocimiento de las caracteristicas

neuropsicoloégicas en la etapa preescolar

La educacion es entendida como el proceso mediante el cual se
desarrollan las potencialidades del hombre, en tanto persona individual
integrante de una comunidad.

De acuerdo a la Ley Federal de Educacion N° 24195/95, en el Capitulo
I, Articulo 13, se establecen los Objetivos del Nivel Inicial:

a. Incentivar el proceso de estructuracion del pensamiento, de la
imaginacion creadora, las formas de expresion personal y de
comunicacion verbal y grafica.

b. Favorecer el proceso de maduracion del nifo en lo sensorio motor, la
manifestacion ludica y estética, la iniciacion deportiva y artistica, el

crecimiento socio -afectivo y los valores éticos.
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c. Estimular habitos de integracion social, de convivencia grupal, de
solidaridad y cooperacién y de conservacién del medio ambiente.

d. Fortalecer la vinculacién entre la institucion educativa y la familia.

e. Prevenir y atender las desigualdades fisicas, psiquicas y sociales
originadas en deficiencias de orden biolégico, nutricional, familiar y
ambiental mediante programas especiales y acciones articuladas con
otras instituciones comunitarias.

Si se tiene presente que existen dificultades para diagnosticar el SXF,
habria que hacer hincapié en la necesidad de capacitacién a los docentes,
para facilitar la observaciéon temprana, en el periodo en donde los nifios se
insertan en el sistema educativo.

En el Nivel Inicial, etapa en la cual se estructura tanto lo fisico como lo
psicologico y social, es necesario tener presente cuales son las dificultades
que poseen estos nifios en el aprendizaje para poder trabajar con sus poten-
cialidades, para una buena insercién social y educativa.

En este punto creemos conveniente aclarar que en el presente trabajo
el aprendizaje sera entendido como “el proceso mediante el cual un sujeto,
en su interaccion con el medio, incorpora y elabora la informacion
suministrada por este, segun las estructuras cognitivas que posee, sus
necesidades e intereses, modificando su conducta para aceptar nuevas
propuestas y realizar transformaciones inéditas en el ambito que lo rodea“

(Comision de Salud Escolar de la Sociedad Argentina de Pediatria, 1991)



En el aprendizaje, el nifio estd implicado como una totalidad, aprende
desde sus afectos, su cuerpo, su capacidad intelectual; por ello es un
proceso muiltiple que pone al nifio en interaccion con la realidad, a la que
observa, analiza, relaciona, interioriza, representa y conceptualiza. El
aprender esta ligado al crecimiento, a la paulatina renuncia a la dependencia
y al pasaje hacia la autonomia.

Teniendo en cuenta las caracteristicas neuropsicolégicas y las
dificultades de los nifios con SXF se puede observar que su aprendizaje es
mas lento por el déficit de atencién, agravado por su peculiar procesamiento
sensorio-motor y la aparicion tardia del lenguaje. Ademas son hipersensibles
a las aferencias sensoriales, al contacto fisico, a los sonidos, a los olores, a
los colores, y a los movimientos. En referencia a su procesamiento cognitivo
éste es global y simultaneo, y no secuencial.

De acuerdo a las caracteristicas que se acaban de mencionar, es muy
importante que compartan actividades con otros nifios en situaciones
normalizadas. Aunque puedan presentar conductas de aislamiento y de
excesiva timidez, logran establecer vinculos afectivos fuertes y estables con
la gente de su entorno, de aqui la importancia que el sistema educativo
contemple una oferta escolar diversificada segun el tipo de dificultades que
presenten los nifos con necesidades educativas especiales (NEE),
tendiendo de este modo a revertir la segregacion de estos nifios, creando
condiciones educativas favorables que prevengan las desigualdades fisicas,

psiquicas y sociales.
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El introducir las (NEE) en la educacién comin no significa la
desaparicion de la educacién especial. Esta funcionara articuladamente, para
aquellos nifios que requieran técnicas especificas de ensefianza. Las
caracteristicas neuropsicolégicas del SXF, son totalmente coherentes con su
forma de percibir y sentir el entorno, entonces si es posible aproximarse a
Sus sensaciones, se entenderan sus conductas.

Tanto psicologos, docentes, psicopedagogos, médicos y padres, deben
trabajar interdisciplinariamente para que los nifios logren adquirir habilidades

para superar sus dificultades.

Estrategias psicoeducativas para estimular

el aprendizaje de los nifios con SXF

Considerando los objetivos del Nivel Inicial en cuanto a favorecer el
proceso de maduracién del nifio en lo sensoriomotor y teniendo presente las
deficiencias que los nifios con SXF manifiestan en esta etapa del aprendiza-
je, se han propuesto diversas estrategias especificas que ayudan al desa-
rrolio de sus potencialidades.

La integracion sensorial en sus aspectos (visual, tactil, gustativa y au-
ditiva) es deficitaria, y aunque es un factor fundamental para el acceso al
aprendizaje, no se debe exigir al nifio que mire a los 0jos, sino mas bien de
forma indirecta con juegos interactivos o actividades muy motivantes, utili-
zando materiales graficos como fotos, dibujos, pictogramas, y texturas dife-

rentes que permanezcan en el tiempo y en el espacio, como instrumento ba-



sico para la ensefianza. Dado que la capacidad de imitacion es buena y tam-
bién lo es la orientacién espacial se pueden utilizar como estrategias de jue-

go.

Los movimientos estereotipados que aparecen por la ansiedad que
provoca la sensibilidad auditiva, no se deben atender directamente, a menos
que constituyan un peligro fisico para el nifio. Estas acciones iran disminu-
yendo cuando se vea envuelto en actividades funcionales e interesantes para
el nifo, sin embargo, a menudo, estan fuertemente arraigadas y hay que te-
ner en cuenta que ademas cumplen una funcién de descarga de ansiedad.

En un primer momento, el tiempo dedicado a cada actividad debe ser
muy reducido, aumentandose progresivamente, permitiéndole momentos de
descanso entre una y otra actividad.

En cuanto a estrategias de estimulacion tactil, es de mucha utilidad la
técnica del cepillado desarrollada por Patricia Wilbarger que no sélo consiste
en el cepillado de ciertas partes del cuerpo, como brazos, piernas, espaldas
etc. sino también en la compresién de las articulaciones. El objetivo es man-
tener la calma del nifio y ayudarlo a mantenerse en la zona 6ptima de modu-
lacion sensorial -que es de calma y alerta, pero no sobre-excitacion (Furgang
Carrillo, M., 2001).

Para mejorar su atencion deficitaria se debera partir de los estimulos
que le resultan atractivos, introduciendo poco a poco estimulos nuevos, e
intercalandolos con otros ya conocidos. Dadas estas dificultades de atencion,

hay que limitar también las distracciones ambientales, sin que ello suponga
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un empobrecimiento del entorno.

Para aumentar los periodos de atencion y concentracion pueden resultar
utiles los ejercicios que involucren tanto actividades de motricidad gruesa en
las que el nifio participe activamente, desplazando objetos pesados, saltan-
do, etc., como actividades de organizacion sensorial (masajes, presion en las
articulaciones, etc.) realizadas por un terapista que colabore con el maestro.

Hay que mantener una actitud firme y carifiosa, pero insistir en que
realice los primeros pasos de la actividad propuesta. Cada tarea se
comenzara dando una consigna muy clara para que el nifio la identifique sin
error y siempre denominarla de la misma forma. De no hacerlo asi, sus
experiencias se verian seriamente limitadas. Una vez vencido ese temor
inicial, el nifio disfrutara de la misma (Cabrera Egea, M., 1997).

El ejercicio fisico frecuente, en especial los juegos en el agua, los juegos
motores, los paseos, etc. contribuyen a calmar al nifio significativamente. A
medida que el nifio vaya adquiriendo pautas de atencién, su hiperactividad se
vera reducida.

En cuanto a los déficit de memoria se planificaran actividades cortas y
variadas. Para el aprendizaje de los numeros se podra utilizar como estimulo
la calculadora y la computadora.

Es importante ofrecerles entre una tarea y otra, la posibilidad de que el

nino descanse y se relaje.
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Se puede aprovechar al maximo la buena memoria visual y habilidades
para incorporarlas a la rutina diaria a través de una secuencia de fotos o de
dibujos que recojan las diferentes actividades que va a realizar.

Lo expresado fue confirmado por la psicopedagoga de la escuela espe-
cial N° 510, quien lleva a la practica actividades que favorecen tanto el len-
guaje como la memoria, organiza momentos de nucleamiento, en donde cada
nifo, relata lo que le ha sucedido el dia anterior, asi como también utiliza

adivinanzas y colmos que luego debera recordar la respuesta.

Uno de los objetivos principales de la Educacion Inicial es incentivar el
proceso de estructuracién del pensamiento mediante una comunicacién
verbal y grafica satisfactoria, pero como los nifios afectados con el SXF
presentan trastornos graves en el lenguaje se deben utilizar técnicas
educativas para ayudar al nifio, proporcionando oportunidades de
interacciones placenteras, mediante actividades que se sepan del agrado de
él y respondiendo prontamente a sus sefales comunicativas, sea cual fuere
el medio que utilice. Uno de los retos mas importantes a los que se enfrentan
cuando comienzan a hablar es el de planificar la secuencia de sonidos para
formar palabras y frases

La terapia del lenguaje, debe considerar una serie de factores que
incluyen la modificacion del ambiente, y el tratamiento del alto nivel de
ansiedad que presentan los nifios cuando tienen que adaptarse a cambios en

el ambiente, transiciones al interactuar y acceder a nueva informacion. En



estos nifios es preciso actuar ante la hiperactividad y la sobre-estimulacion,
ya que son conductas que interfieren mucho en el tratamiento.

Debe considerarse una terapia del lenguaje integradora que incluya la
atencion focalizada en lo gustativo, olfativo, tactil, y propioceptivo, y sus
relaciones con la parte oral motora y la alimentacién.

Entre las formas de ayudarle esta la de presentar la informacion de
forma visual o gestual, ademas de verbalmente, permitiéndoles que utilicen
todos estos medios para iniciar, mantener y recuperar sus interacciones.

También les es muy Util realizar tareas de ritmo e imitacion de
movimientos con todo el cuerpo, acompanandolos de silabas o palabras.

La correcta sucesion de los sonidos en las palabras pueden marcarse
tambieén de forma gréafica. Si el nifio se comunica mediante palabras aisladas,
se hara marcando cada silaba con una tarjeta o con un determinado signo
grafico, haciendo que vaya sefialando cada signo a medida que emite las
silabas.

Si el nifio ya construye frases de mas de una palabra, se le puede ayu-
dar a emitir la secuencia completa a una velocidad adecuada haciendo “tre-
nes graficos de palabras”, ordenando tarjetas (una por palabra) de izquierda
a derecha.

En estadios mas avanzados del desarrollo del lenguaje es probable que
haya que ayudar al nifio a regular la rapidez y a aumentar la fluidez de su
habla. Por otra parte, se debe incorporar una combinacion de estimulacion

oral y terapia de alimentacion para "normalizar" la respuesta de entrada sen-
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suspendidos en el aire y si la silla es demasiado grande, ponerle un sostén
para que reposen sus pies.

Estos nifios presentan una estabilidad postural muy pobre, lo que inter-
fieren en sus habilidades orales, motoras y de alimentacién. Por lo tanto, la
estimulacion oral motora y los ejercicios de motricidad gruesa y fina contribu-
yen a mejorar la estabilidad postural, acrecentando el tono muscular y pro-
porcionando patrones correctos.

Cuando se planifican las actividades debe comenzarse con ejercicios
de motricidad gruesa que mejoran la estabilidad del tronco y permitiran mayor
movilidad de los movimientos finos de la musculatura oral necesarios para
alimentarse y hablar.

El logo-foniatra y el psicélogo son dos figuras fundamentales en el
tratamiento y estimulacion del lenguaje del nific con SXF. Hasta los cuatro
anos se va a desarrollar un proceso de maduracion cerebral determinante en
las potencialidades cognitivas del nifio, y en ésta interviene de forma
fundamental el lenguaje. Si no se estimula la comunicacion, se afectara de
forma irreversible su cognicion y sus potencialidades.

En los casos mas severos de trastornos del lenguaje se encuentran
problemas de autismo. Este es uno de los hallazgos mas frecuentes en los
pacientes con SXF. En las primeras investigaciones sobre el autismo infantil
se llegd a la conclusion de que resultaban particularmente importantes los

déficit en la comunicacion, un potencial cognitivo bueno pero atipico y
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problemas de comportamiento tales como obsesiones, acciones repetitivas y
actividades de juego poco imaginativas (Kanner, L.,1973).

Este autor hace hincapié en la incapacidad de relacionarse con
personas y situaciones desde el nacimiento. Los padres hacen referencia a
sus hijos como “autosuficientes”, “como dentro de un caparazén”, “mas
felices cuando se los dejaba solos” o “actuando como si la gente no estuviera
alli”. A esta alteracion extrema del contacto emocional con otras personas
Kanner le aplico el término “autista”, que significa “absorciéon en si mismo” o
“actividad mental subjetiva”.

Los varones muestran de forma bastante consistente mayores indices
de autismo que las nifias, con una proporcion de tres a cinco nifios por cada
nifa.

También es una complicacion frecuente en estos pacientes encontrar
cuadros de epilepsia observandose en el 20-42% de los nifios con SXF. Es
excepcional encontrar pacientes con crisis en los dos primeros afos de vida,
como la aparicion de la primera crisis por encima de los 10 afos (Wisniewski,
K., 1991) La epilepsia es un sindrome producto de un trastorno cerebral
cronico, esta caracterizado por episodios paroxisticos (de aparicién brusca) y
recurrentes (Nogueira, G., 1995) A diferencia de otros sindromes, el control
de las mismas suele ser satisfactorio con la medicacion antiepiléptica

habitual.
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2.4. Dificultades

Entre las dificultades que fueron surgiendo a medida que desarrollamos
esta investigacion, nos encontramos con obstaculos para contactarnos con
los profesionales a la hora de concertar las entrevistas, dado que cado uno
se halla abocados a su tarea con escaso tiempo libre, luego al realizar el
encuentro observamos buena predisposicién para brindarnos la informacion
que poseian acerca del tema del SXF.

También podemos hacer referencia a la busqueda de datos, ya que nos
encontramos con una bibliografia muy extensa donde nos resultd dificil la
seleccion adecuada.

Con respecto al tiempo que nos llevé la investigacion consideramos que
fue bastante prolongado debido a diversos factores como los distintos
horarios de trabajo y los compromisos personales que tenemos cada una de
nosotras. Pero no obstante, nos sirvidé para profundizar en detalles acerca del
tema que de haber sido un tiempo mas acotado, no hubiésemos podido

descubrir.

3. CONCLUSIONES

Del analisis de la bibliografia consultada durante el desarrolio de la
presente investigacion acerca del SXF, se desprende la importancia del

conocimiento de los aspectos neuropsicolégicos en los nifios con SXF.
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El SXF es la principal patologia hereditaria de retardo mental. De la
entrevista realizada a un médico genetista surge lo ya mencionado antes,
que la proporcion de los casos es de 1:4000 en los varones y 1:8000 en las
mujeres.

Es importante tener en cuenta esta diferencia entre varones y mujeres,
ya que, si bien en las mujeres es menor el porcentaje de los casos, a su vez,
la expresién del sindrome es mas variable tanto en las mutaciones como en
las premutaciones.

La sintomatologia que caracteriza al SXF es la consecuencia de la in-
teraccion entre la disfuncién del SNC y su deficiente adaptacién al medio,
hecho que condiciona el desarrollo de los procesos neuropsicolégicos de los
individuos. Existen cuatro importantes aspectos neuropsicologicos afectados
en el SXF: la integracién sensorial, la atencién, memoriay el lenguaje.

En primer lugar, las dificultades de integracion sensorial se manifiestan
en un complejo desorden expresado en la deteccion, modulacion, discrimi-
nacion e integracion adecuada de la informacion que recibe a través de su
sistema sensorial. El procesamiento de la informacioén viso-espacial no se
realiza adecuadamente, no se adquiere una nocién precisa de las distancias
y las relaciones del cuerpo con el espacio, ello conduce a inseguridad y tor-
peza en los movimientos, posiblemente también pueda generar un cierto
grado de ansiedad por la falta de seguridad ante posibles caidas, tropiezos,
etc. Uno de los problemas mas frecuentes que se observan en los nifios

afectados, es la necesidad de buscar experiencias sensoriales mas intensas
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débil, por lo tanto su capacidad de concentracion en una tarea, es minima.
La dispersion atencional e impulsividad los lleva a ser hiperactivos con
ataques de irritabilidad. La psicopedagoga consultada manifiesta que cuando
aborda un moédulo de lectoescritura debe comenzar por las vocales,
repetirlas, realizar un breve descanso debido a su atencién labil y luego
seguir con las consonantes y la unién de las mismas, para recién luego
empezar a leer.

En tercer lugar, es importante en estos nifios potenciar su memoria a
largo plazo ya que es uno de sus aspectos positivos, la dificultad radica en la
transmision del contenido aprendido de la memoria a corto plazo a la

memoria a largo plazo.

Los docentes entrevistados de la Escuela Especial refirieron que se
realizan estrategias de retencion de informacion para estimular la memoria,
contandoles a los nifios afectados cuentos y adivinanzas donde ellos deben
contestar la respuesta ya dicha en otra oportunidad, asi como que recuerden

situaciones familiares, salidas y paseos.

Por ultimo, y tal vez uno de los mas importantes aspectos en donde se
hallan dificultades es en su capacidad de comunicacién y lenguaje, que se
ven seriamente alterados en la mayoria de los casos. Las caracteristicas del
lenguaje son: aparicién tardia, perseverativo, habla rapida y a veces
entrecortada e inadecuada, asi como también aparecen errores fonoldgicos,
dispraxias, dificultades en la prosodia y una cualidad de voz muy especial.

Los problemas de los nifios con SXF, se caracterizan por la dificultad en
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ordenar y secuenciar los sonidos. Tienen mayores dificultades para la
produccion de sonidos en un lenguaje conectado, que en palabras aisladas.

También les resuita dificil la emision de palabras muitisiiabicas.

Uno de los aspectos positivos que se pueden destacar en cuanto a
comunicacion y lenguaje es la capacidad para la sintaxis y la adquisicion de
vocabulario, es decir, las palabras nuevas se suelen dar con relativa
facilidad una vez que el nifio ha iniciado el lenguaje oral. Tienen mejor nivel
de vocabulario receptivo y aprendizaje verbal que auditivo. En el caso del
nifio con SXF que nos relata la psicopedagoga entrevistada no existen
problemas en el uso del lenguaje, aplica correctamente las palabras, sin
embargo aparecen inconvenientes en la escritura ya que sélo reconoce las

letras aisladas y de memoria, por lo tanto no le es posibie leer.

Luego de la enumeracion de las problematicas mas relevantes del SXF
no se puede dejar de hacer referencia a los denominados factores
proteciores para una evolucion favorable de este trastorno, entre eilos se
incluyen, el apoyo educacional, el mayor nivel de conocimientos sobre este
trastorno en los padres junio a la estabilidad emocional y familiar.

E£n alusién al primer factor, sostenemos que la integracion escolar es la
alternativa mas adecuada para el nifio con el SXF vya que es mas
beneficiosa que una atencion individualizada que se puede dar en Escuelas
Especiales y Centros de Rehabilitacion. Es preferible que se de como apoyo
al sistema escolar comun en régimen de integracion, ya que esta alternativa

de escolarizaciéon en Centros Especificos tendria que estudiarse
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particularmente, considerando siempre que los profesionales no Ia
recomiendan en especial para este sindrome, ya que su capacidad de
imitacion y su sensibilidad a los acontecimientos sociales del ambiente,
pueden deteriorar al nifio a unos niveles que no compensarian los progresos
academicos. La integracién escolar como fundamenta el médico genetista
consultado, depende del grado de afectacion, resultando muy dificultosa en
el caso de aquellos nifios con graves dificultades en la atencién, en el
aprendizaje y serias problematicas motoras.

En las distintas entrevistas, los profesionales concuerdan que, para el
abordaje de nifios con SXF, como en otros sindromes que involucran retardo
mental, es fundamental el trabajo de un grupo interdisciplinario compuesto
por psicologos, psicopedagogos, terapistas ocupacionales, fonoaudiologos y
equipo de rehabilitacion especializado necesario para el caso.

El trabajo interdisciplinario permite elaborar e implementar estrategias
de ensefianza para favorecer los aprendizajes que resultan imprescindibles a
la hora de fortalecer las capacidades de estos nifios, como por ejemplo,
juegos interactivos © actividades muy motivantes, utilizando materiales
graficos como fotos, dibujos, pictogramas y texturas diferentes que
permanezcan en el tiempo y en el espacio, como instrumento basico para la
ensefanza. La psicopedagoga refiere actividades que realiza para estimular
el lenguaje de estos nifios, como por ejempio repeticiones de cuentos que les
narra, juegos y momentos de nucleamiento en donde cada uno relata lo que

le ha sucedido el dia anterior.
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Cuando aparecen estimulos que le resultan atractivos es necesario
introducirlos poco a poco e intercalarlos con otros ya conocidos, sin que las
distracciones ambientales empobrezcan su aprendizaje. También les es muy
util realizar tareas de ritmo e imitacién de movimientos con todo el cuerpo,
acompanandolos de silabas o palabras.

El segundo factor protector que se presenta simultaneamente, en el
abordaje de este sindrome es la contencion familiar que el psicélogo desde
su rol debera trabajar, para que los padres puedan colaborar y no ser un
obstaculo en el tratamiento del nifio, dado que a veces se presentan
conflictivas familiares. A partir de la certeza de un diagnostico diferencial se
presentan  vivencias ambivalentes que oscilan entre la negacién y la
aceptacion. Por una parte, se cierra una fase de opiniones presuntivas cuya
caracteristica es la preocupacién por la salud del hijo y la angustia, la
desilusion y la frustraciéon debido a las anomalias evolutivas que perciben en
el hijo. Y por otra, se experimenta alivio ante la certeza de un diagndstico
validado y definitivo donde se abre una nueva fase caracterizada por el
“trabajo de duelo”. Es un proceso abierto en el que cada situacion evolutiva
vuelve a enfrentar a los padres del nifio con un sentimiento de pérdida y de
dolor psiquico, y en la medida que esta postura vaya mejorando determinara
la actitud dei nifio hacia su enfermedad.

El psicélogo debe ayudar a que el duelo siga su curso, y esto,
dependerd, en alto grado, de que los padres puedan compartir y apoyarse

mutuamente a lo largo de los distintos procesos. Lo mencionado
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anteriormente es corroborado por el neurdlogo consultado cuando hace
referencia a la necesidad de la intervencion de un psicoiogo, en el
tratamiento del SXF, para el sostenimiento de {a familia.

El asesoramiento familiar con relacion a la clinica del sindrome debe
realizarse siempre en tono positivo y motivando sobre la gran diversidad de
posibilidades del nifio, siendo realistas, pero no derrotistas y haciéndolo
siempre de modo comprensible para su nivel cultural. No es facil para los
padres comprender los términos y los datos genéticos que se le
proporcionan. Se les debe explicar el significado de algunos conceptos como
cromosoma, mutacion, premutacién, gen, ya que la complejidad de éstos
pueden llevarlos a preocuparse excesivamente antes de conocer la
valoracion meédico- psicoldgica de su hijo.

Como se trata de una patologia hereditaria, el consejo genético, es
primordial puesto que los padres podrian estar planificando un nuevo
embarazo, como sugiere el médico genetista en su relato, es fundamental
explicar y asesorar bien a la madre de la importancia de un estudio genético
antes de planificar tener en otro hijo.

De las entrevistas surge que actuaimente ia técnica de diagnodstico
molecuiar permite detectar esta enfermedad, la misma comprende el
aislamiento y caracterizacion del ADN a partir de una muestra de sangre,
pudiéndose detectar tanto a individuos afectados como a portadores. La
puerta de entrada para la realizacion de ésta técnica podria ser por un lado,

la deteccion de caracteristicas fisicas peculiares, ya mencionadas y por otro,
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sobre la base de la sospecha de la existencia del sindrome en aquellos
nifios que tienen RM pero que no se han encontrado las causas de su origen
y poseen las dificultades ya descriptas; segin la opinién coincidente de los
especialistas entrevistados siempre es necesario realizar el analisis
molecular para obtener un diagndstico certero.

Esta forma de diagnéstico permitira evaluar la gravedad de los casos
con SXF que oscilaran desde leves a muy graves. En nuestra opinién,
coincidente con la del genetista, seria necesario contar con un seguimiento
para obtener datos estadisticos, aunque esto lamentablemente depende de
los recursos econdmicos y humanos, y la posibilidad de contar con una
asistente social. Ademas como refiere el neurdlogo, el seguimiento del
paciente es fundamental porque con el crecimiento aparecen alteraciones de
la conducta que es necesario evaluar adecuadamente.

La edad mas comun de diagnéstico clinico es la adolescencia, en esta
etapa se manifiestan las caracteristicas de macroorquidismo. Por otro lado,
el primer motivo de consulta suele ser cuando manifiestan dificultades en su
lenguaje como hace referencia la pediatra, o cuando surgen problemas de
aprendizaje, como explica el neurdlogo.

Luego del diagnodstico, el profesionai a cargo, derivara al nifio a un
tratamiento, cuyo objetivo sera brindarle una mejor calidad de vida, dado que
por el momento lamentablemente no existe cura, pero si paliativos para

abordar los sintomas de la enfermedad, por ejemplo, en la conducta
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hiperactiva la administracion de acido folico ha demostrado una mejoria, asi
como también, en el déficit atencional e incluso en la sintomatologia autista.

La intervencion del psicologo se ve asociada a ia del médico, asociada
pero no secundada, porque su funcion psicologo es ser nexo entre el médico
genetista, que es quien establece el diagndstico, las instituciones educativas,
la familia y el propio nifio, articulando una trama contenedora para facilitar el
despliegue de las potencialidades del nifio con SXF.

Los psicologos tienen una importante responsabilidad en el seno de los
equipos transdisciplinarios encargados de resolver los problemas de estos
nifos. Deben tratar de establecer el nivel cognitivo de los nifios, realizando
observaciones o aplicando test tendientes a identificar sus dificultades a fin
de coordinar estrategias adecuadas.

En el ambito educativo, el psicologo supervisard sus progresos y
evolucion en el tratamiento sugerido y en caso de ser necesario por su
gravedad, la derivacion a centros especializados, sugiere los caminos y
medios con el fin de potenciar los aspectos mas deficitarios; por tanto su
tarea fundamental es promover el desarrolio integrai del nifio.

Finalmente podemos agregar que el tema elegido nos interes6 porque
es una patologia desconocida y en nuestro pais poco investigada, pero sin
embargo los rasgos caracteristicos de éstos nifios dan cuenta que ha
existido desde hace tiempo y no ha sido diagnosticada como tal, sino como

una deficiencia mental mas.
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Si bien el trabajo ha sido muy gratificante, nos encontramos con algunas
resistencias propias a vencer, por ejemplo en la entrevista a la
psicopedagoga, que se realizd en una escuela especial, estuvimos en
contacto con ninos con NEE, cuyas conductas nos provocaron ciertas
ansiedades.

A través de este trabajo, aspiramos a lograr que el mismo sea de
utilidad y brinde apoyo a los distintos profesionales que cumplen su labor en
el sistema educativo. Consideramos que el mismo aportara conocimientos
Gtiles para implementar recursos y métodos educativos adecuados para que
estos nifios alcancen los aprendizajes necesarios para el logro de su
autonomia.

Es nuestro deseo que la presente investigacion sirva de base a nuevos
conocimientos que se vayan sistematizando, para desarrollar estrategias
cada vez mas especificas para un adecuado abordaje educativo de nifios
con SXF. La finalidad es lograr que se extienda a todas las instituciones del
Nivel Inicial y, a su vez, que se enfoque esta problematica desde una
perspectiva interdisciplinaria para poder abarcar los distintos aspectos

neuropsicoldgicos involucrados.
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ANEXO

1. ENTREVISTA A MEDICO GENETISTA

1.1 Edor: ;/Que signos o sintomas la harian sospechar que un nifno
padece SXF?;A que edad aproximadamente se hace mas facil su
observacién?

1.1 Edo: Bueno, el SXF es un sindrome sumamente heterogéneo,
polimorfo. El sindrome clasico responde a caracteristicas fisicas vy
mentales (retraso), son nifios altos con la cara rectangular; con la
mandibula con borde anguloso, orejas grandes y macro-orquidismo
postpuberal. Esto es lo que se denomina el Sindrome de Martin & Bell,
pero la fragilidad del X se ha visto que esta en todo nifio que tiene retardo
madurativo, dificuitades en el aprendizaje, en la conducta , dispersion |,
signos autistas . Es un sindrome relativamente frecuente, 1. 4000
varones y dentro de los recién nacidos 1:8000 mujeres, quiere decir, que
es el sindrome mas frecuente después de Sindrome de Down.

Estos casos que acabo de mencionar hay que pensarlos cuando no
tienen otro diagndstico definido.

Depende, la edad clinica en la que se puede observar es cuando entra
en la adolescencia justamente por las caracteristicas de macro-
orquidismo que mencioné anteriormente. Se puede pensar en los

primeros afios de vida también sobre el SXF



1.2 . Edor: ; Qué es lo primero que debe hacerse cuando hay sos-
pecha del sindrome?

1.2. Edo: Es necesario realizar un diagnostico molecular, donde se de-
tecta la posibilidad de que esté el gen alterado y que por fo tanto no pro-
ducira la proteina que es necesaria para el desarrollo del SNC.

Es un estudio simple que consiste en la extraccion de una muestra de
sangre, luego se realiza el analisis molecular que tiene la caracteristica de
ser una mutacion dinamica consistente en un triplete que se repite y en-
tonces se ve que en las personas normales , ésta alcanza las 40 repeti-
ciones(40-200 repeticiones es una premutacion ),que no se manifiesta, es
asintomatica y la padece la mujer. Entre 200-800 repeticiones, se mani-
fiesta con las caracteristicas que mencioné.

Es un gen que se transmite de forma dominante, de penetracion incom-
pleta y por lo general las mujeres que tienen esta premutacion ensanchan
el numero de repeticiones, aumentando la gravedad, en la medida que lo
transmiten a sus hijos varones. Por eso los hijos estan afectados y ésto
es muy importante para el diagnodstico porque las mujeres que no tienen
sintomas, pero que son premutadas deben ser prevenidas desde un ase-
soramiento genético a la hora de tener hijos.

1.3 Edor: ¢;Cuales son los caminos a sequir cuando los estudios
arrojan resuitados posifivos?

1.3 Edo: El camino a seguir es el que se realiza habitualmente con cual-

quier retardo madurativo mental o dificultad del aprendizaje. Consiste en



trabajar con estimulacion temprana, fonoaudidlogos, terapia ocupacional,
el equipo de rehabilitacién especializado para tal fin. No hay tratamiento ni
una droga, si bien en una época se fomenid el uso de acido fdiico, dicien-
do que podia mejorar la conducta. Pero este es un tema muy discutido
porque existen opiniones a favor y en contra.

1.4 Edor: ;Existe un tratamiento?;en que consiste?

1.4 Edo: En resumen no existe todavia un tratamiento curativo por ahora,
si guizas a futuro con la terapia génica que es la posibilidad de neutraiizar
el gen afectado y la sustitucion por uno comdn.

1.5 Edor: SEn el instituto ofrecen apoyo psicologico a las fami-
lias7;y /o al nifio?

1.5 Edo: El instituto trabaja con psicologos pero solo en asesoramiento
genético. Existen algunas entrevistas en casos puntuales de apoyo psico-
l6gico para clarificar determinadas situaciones. Pero no se realiza trata-
miento psicoldgico de tipo terapéutico. Las entrevistas son una o dos para
orientar a las familias a los centros de derivacion, donde si se realiza ese
tipo de atencion.

1.6 Edor: ¢ Se realiza un seguimiento de los casos detectados?

1.6 Edo: El SXF es un sindrome relativamente nuevo, el instituto posee
un plan de seguimiento que realizamos para los diagnoésticos prenatales
pero no para la fragilidad del X, porque la técnica molecular, recién esta
implementada desde hace menos de un afio. Seguramente los préximos

afios cuando se tenga una casuistica mas numerosa, se realizara una
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técnica de seguimiento, pero que a su vez depende de la posibilidad de
contar con una asistencia social.

1.7 Edor: ;Los casos que se han diagnosticado en el instituto a que
gravedad refieren en su mayoria?

1.7 Edo: En general, son casos que van de leve a moderados, solo
realizamos el diagnostico y luego no tenemos mas contacto con ellos.

1.8 Edor: ; Considera posible la escolarizacion en los nifios
afectados por el sindrome.? ;Cuédndo y porqué?;Conoce algun
caso?

1.8 Edo: Si, obviamente hay que ver que nifios, no hay enfermedades
sino enfermos , algunos casos si, y otros tendran que asistir a escuelas
especiales pero siempre hay que tratar gue vayan a la escuela normal
con algun tipo de apoyo como una maestra recuperadora aungue en
algunos casos que por la afectacién es imposible.

Es posible para aquellos con dificultades en la atencién, aprendizaje, mo-
toras

1.8 Edor: ;Podria confundirse el SXF con algtin otro trastorno de
origen genético o no? ;Cual?

1.9 Edo: existen muchos otros sindromes que se pueden solapar como
aquellos con alteraciones metabdlicas.

El SXF es muy heterogéneo y la puerta de entrada para el diagnostico
podrian ser si tiene las caracteristicas fisicas y la otra es por descarte,

aquellos nifios que tienen retraso mental y todas estas dificultades que



mencione, que han sido estudiadas y no se ha encontrado la causa, y por
eso se pide este estudio para ver si puede serun SX F

1. 10 Edor: ¢ en cuanto a las investigaciones en el tema?

1.10 Edo: Sobre este tema contamos desde la UNMDP con un equipo de
profesionales que ha realizado un estudio en las escuelas para ver que
grado de preparacion poseen las docentes como para pensar en el tema.
En el iaboratorio no contamos con una linea de investigacion solo se brin-
da en diagndstico.

La informacion gue tenemos la obtenemos de las revistas especializadas,
congresos, internet y centros de genética del mundo a los que estamos

conectados.



59

2. ENTREVISTA A PSICOPEDAGOGA -ESCUELA ESPECIAL

2.1 Edor : ;Ha tenido experiencia con un nifio con SXF?
2.1 Edo o5l
2.2 Edor:  ;que conocimiento tenia del Sindrome antes de su primera

experiencia con estos nifios?

2.2 Edo: tenia poca informacion, he leido algunos articulos sobre el tema,
en libros también y siempre estamos tratando de obtener mayor informacion
actualizada.

2.3 Edor: Qué edades tienen los nifios con los gue ha trabajado?

2.3 Edo: En toda mi experiencia solo he tratado un caso con diagnéstico,
que tiene 12 anos de edad cronoldgica y 7 de edad mental.

2.4 Edor: ; Como es la experiencia?

2.4 Edo: es buena, en realidad, el abordaje es a partir de la necesidad de
educacién especial que posee y no desde el sindrome en si, si no obser-
vando a partir de pruebas que le hemos tomado de acuerdo a los conoci-
mientos anteriores que él traia , desde su escolaridad en el jardin . Todo io
que él fue aprendiendo y a partir de ahi son los trabajos y la ejercitacion que
realiza en el aula.

2.5 Edor: ; Cuales son los indicadores que permiten sospechar gue es

un nifio con SXF?
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2.5 Edo: en realidad ya poseia un diagnéstico cuando ingreso a la escuela,
personalmente he tenido poco acercamiento a las caracteristicas del sin-
drome

pero en base a lo que pude evaluar en el trabajo con él y lo que aportaron los
otros docentes empecé a trabajar en la parte pedagogica .

2.6 Edor : ¢ Cuales son las primeras estrategias de aprendizaje que uti-
lizan?

2.6 Edo: si bien continuamos el trabajo anterior de aprendizaje que ha sido
implementado en la otra institucion, todos los dias se realizan diferentes acti-
vidades para estimular su lenguaje a través de repeticiones de cuentos que
se les narran, juegos y momentos de nucleamiento en donde cada uno rela-
ta io que le ha sucedido el dia anterior.

2.7 Edor: En caso de ser un nific con dificultades de integracién ¢ qué
se hace?

2.7 Edo: En el caso de este nifio, no manifiesta este tipo de problemas, de-
bido a que su mama lo lleva a hacer distintas actividades y él se integra muy
bien.

2.8 Edor : ¢Que respuesta se manifiesta en los padres de estos nifos?
2.8 Edo: En este caso, solo de la madre, ya gue el nifio ha tenido que pasar
por la experiencia de la separacién de sus padres, y el padre nunca viene.
Este matrimonio ha tenido otro hijo con SXF de 27 afios, por lo tanto la ma-
dre ya tenia experiencia, esta siempre atenta a lo que su hijo necesita, inclu-

sive se haya interesada en que el nifio concurra a una maestra particular,
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pero nosotros le sugerimos que, ya que el nifo esta tantas horas aqui, en
realidad son ocho horas, en el turno mafiana tiene talleres de manualidades y
a la tarde la parte pedagadgica, puede ser contraproducente para él.

2.9 Edor : ;La problematica es abordada en forma interdisciplinaria?
2.9 Edo: si, el equipo esta compuesto por asistentes educacionales, fonoau-
didlogos y ios docentes especializados.

2.10 Edor: En referencia al déficit de memoria ;cémo se trabaja?

2.10 Edo: Claro, memoria yo lo trabajo a través del relato de situaciones fa-
miliares, salidas gue elios han hecho y el taller de lengua a cargo de la fo-
noaudidloga que utiliza adivinanzas y colmos, entonces ellos tienen luego
que recordar la respuesta.

2 .41 Edor: Teniendo en cuenta que estos nifios presentan problemas
de integracion sensorial,/ qué estrategias se utilizan para favorecer es-
ta situacion?

2.11 Edo: En el caso de este nifio lo que se observa son dificultades en la
orientacion espacial, ya que cuando escribe y dibuja en el cuaderno, saltea
renglones ,espacios y hojas.

2. 12 Edor: ¢Como se logra su atencion y concentracion en las activi-
dades?

2.12 Edo: Bueno, lo que hemos probado que si bien él esta integrado al
grupo del segundo ciclo, con una adaptacion curricular correspondiente a es-
te periodo de la escuela comun, él trabaja dentro del grupo, pero trabajando

en forma individual, creo que lograria mas, lo hemos probado, pero que no



se puede hacer por la demanda que hay de alumnos. Este nific crea una de-
pendencia con el docente muy importante que se manifiesta cuando tiene
que trabajar con otro técnico, a los pocos minutos necesita volver al grupo.
2.13 Edor: ¢Cuales son las dificuitades que se presentan en ei ienguaje
y cémo las abordan?

2.13 Edo: Este nifio siempre ha tenido un buen vocabulario, no tiene dificul-
tad para expresarse, es decir, su lenguaje oral es bueno, utiliza adecuada-
mente las palabras y responde en forma coherente a las preguntas, es decir
no hemos tenido en ese aspecto dificultades. En la parte escrita puede copiar
perfectamente, io que le cuesta es leer, no reconoce lo que ha escrito, cono-
ce el abecedario de memoria vy las lee asi, solas, las reconoce separadas,
pero no hay sintesis, las lee por memoria.

Para facilitar este proceso, ya que él tiene una atencion muy labil, le hice un
médulo de lecto -escritura, comenzando por las vocales. luego las consonan-

tes y la union de las mismas, para lograr la sintesis y empezar a leer.



3. ENTREVISTA A MEEDICO PEDIATRA

3.1 Edor: ; Ha tenido experiencia con nifios con SXF?

3.1 Edo: No
3.2 Edor:;Qué conocimiento tenia del sindrome antes de su primera
experiencia?

3.2 Edo: Solamente la informacién que he leido en libros
3.3 Edor: :;Qué signos la harian sospechar que un nifio padece
SXF?; A qué edad aproximada se hace mas facil su observacion?
3.3 Edo: Los estigmas genéticos los tienen estos nifios desde lactantes,
no es que hay que esperar, solo que el retraso mental es mas evidente
después de los 2 afios.

Las caracteristicas fisicas como orejas alargadas y otras mas se pueden
observar antes y sospechar de un diagnéstico de SXF. También los an-
tecedentes familiares ( tios, abuelos, hermanos) son muy importantes te-
nerlos en consideracion.

3.4 Edor:;Existe un tratamiento?¢ En qué consiste?

3.4 Edo: Si. existe un tratamiento que es paliativo pero no curativo debi-
do a que es una enfermedad genética.

3.5 Edor: ¢ Podria confundirse el SXF con alglin otro trastorno?

3.5 Edo: Si, con cualquier otra de las causas de retraso mental o enfer-
medad genética que presente estigmas fisicos similares, pero hoy en dia
se puede realizar un diagndstico de certeza a través de un estudio gene-

tico
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3.6 Edor: ;Qué controles le realiza?
3.6 Edo: Los controles son de tipo neurolégicos, oftalmolégicos y por
supuesto lo gue tiene relacion con la estimulacion a través de una terapis-

ta . Pero en definitiva hay que remitirse al estudio genético en primer lu-

gar.



4. ENTREVISTA A UN GRUPO DE DOCENTES DE UN
JARDIN MUNICIPAL

4.1 Edor ;Qué conocimientos tiene acerca del sindrome SXF?

4.1 Edo: En realidad ninguno hasta que tuve la oportunidad de ser la re-
presentante de la institucion en la jornada de capacitacion realizada con
el fin de informar a los docentes sobre las caracteristicas del sindrome, a
cargo de las Lic. Liliana Bakker y Marcela Lépez.

Esta jornada fue enriquecedora a nivel informativo, pero lo ideal seria que
todos los docentes hubiesen participado.

Esta realidad muestra el desconocimiento acerca del sindrome y hace
necesaria una capacitacion a la totalidad de ios docentes del Nivel Inicial,
si se pretende realizar una deteccion temprana del sindrome, ya que es el

primer contacto educativo al que acceden los nifos.
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5. ENTREVISTA MEDICO NEUROLOGO.

5.1 Edor: ¢ Ha tenido experiencia con nifios con SXE?

5.1 Edo: Si, atiendo a dos pacientes

5.2 Edor: ;Qué edad tienen los nifios que atiende?

5.2 Edo:: Las edades son 10 afios y otro adolescente de 17 afios en la ciu-
dad de Tandil.

5.3 Edor: 4 Como se origina este sindrome?

5.3 Edo: El SXF es un sindrome cromosomico, existe un defecto molecuiar
identificado por Ia falta de una proteina.

5.4 Edor ¢, Qué caracteristicas fisicas presentan estos nifios?

5.4 Edo: En general revisten caracteristicas fisicas faciales en cuanto mues-
tran cara alargada, pabellones auriculares grandes, macroorquidismo. pero lo
que caracteriza a estos nifios son los trastornos de indole neuropsicoldgica
en lo que se refiere a conducta, aprendizaje y lenguaje.

5.5 Edor ¢ Se observa que afecta a un sexo mas que a otro?

5.5 Edo: Es un sindrome que también se manifiesta en mujeres pero predo-
mina en varones y que con un diagnostico prenatal ya se puede detectar a
través de estudios genéticos.

5.6 Edor ; Cémo evolucionan los sintomas?

5.6 Edo: En general el nifio no se ve enfermo sino que a distintas edades
pueden existir preponderancia de sintomas, es necesario tener en cuenta

que existe un retraso en su maduracidén que abarca desde lo limitrofe hasta
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un compromiso que puede ser leve, hasta conductas autistas y con el creci-
miento conductas psicéticas.

Un elemento importante en su evolucién es que con la pubertad hay que te-
ner cuidado, estar atentos porque sus conductas sexuales pueden ser des-
medidas y no pensadas dado el macroorquidismo y el empuje puberal.
Algunos nifios son agresivos manifestando hiperactividad con déficit atencio-
nal o con rasgos psicoticos y otros son tranquilos pero lo distintivo es el co-
ciente intelectual que va de limitrofe a leve.

5.7 Edor: ;Podria confundirse el SXF con algtin otro trastorno?

5.7 Edo :Es una patologia perfectamente identificable en general, en un lac-
tante es dificil pero alrededor de los 2 o 3 afios se produce como un distan-
ciamiento entre la edad cronolégica y algunas de las aristas de su madura-
cion sobre todo en el lenguaje y el aprendizaje por lo que en lo motriz no
presenta grandes inconvenientes.

El seguimiento del paciente es fundamental porque con el crecimiento apare-
cen alteraciones de la conducta, en donde es necesario evaluar adecuada-
mente y tomar contacto con el trabajo de psicologos si comienzan a manifes-
tarse rasgos de conducta inapropiados que se dirigen a conductas psicoticas
también es imprescindible la consulta al psiquiatra para saber si es necesaria
una medicacion.

5.8 Edor ;En qué consiste y quiénes participan del didgnostico?

5.8 Edo: Es importante que el diagnostico asi como el tratamiento integral

sea de indole interdisciplinario, el trabajo en equipo de médicos, psicologos,
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psicopedagogos, terapistas ocupacionales es muy conveniente abordarlo de
este modo a este tipo de patologias que comprometen el desarrollo.

En el diagnéstico existen como etapas porque cuando el nifio viene al con-
sultorio los padres manifiestan que es por problemas de aprendizaje, enton-
ces lo derivamos a una psicopedagoga. A los 3 afios de edad, es necesario
el trabajo con una terapista por todo lo relacionado con la integracion senso-
rial y también se debe incluir a la fonoaudidloga si presentas dificultades en
el lenguaje, en general como presenta alteraciones en la conducta es tam-
bién abordado por un psicélogo para sostener a la famitia.

Los estudios neurologicos que se le realizan son los de rutina, electroencefa-
lograma de suefic y resonancia magnética para descartar patologias en el
desarrollo del cerebro y eventuaimente dependiendo de las caracteristicas
del nifio, un estudio neurometabdlico para detectar patologias de origen ge-
nético

5.9 Edor ;En qué consiste el tratamiento?

5.9 Edo: En el tratamiento se trabaja el desarrollo de la conducta de nifio
desde diversas areas, porque conducta es todo, el lenguaje, relacionarse,
moverse.

Luego en la edad escolar la intervencion de la psicopedagoga apunta a ver

si se integra a la escuela normal o tiene que asistir a una especial.



