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Resumen

El Sindrome de X-Fragil (SFX) es un trastorno ocasionado por una mutacién genética en
el brazo largo del cromosoma X, y la causa hereditaria mas frecuente de discapacidad
intelectual. Numerosos estudios sefialan que los trastornos del habla y del lenguaje son
frecuentes en esta patologia, y afectan aspectos semanticos, sintacticos, morfoldgicos y
pragmaticos, como asi también con la edad de adquisicion y desarrollo del lenguaje, y
aspectos fonologicos y fonéticos del mismo. El acceso a la alfabetizacion de nifios con
SXF depende en gran medida de las estrategias que implementen los docentes para la
ensefianza de la lectoescritura, que deben sustentarse en el conocimiento profundo de las
caracteristicas del Sindrome y sus repercusiones en el proceso de aprendizaje. La presente
investigacion se propuso identificar los conocimientos docentes y las estrategias de
ensefianza de la lectoescritura para nifios con Sindrome de X-Frégil en escuelas primarias
de la Ciudad Auténoma de Buenos Aires. Para ello se aplic6 el Cuestionario sobre
“Necesidades de formacion del profesorado sobre el Sindrome X-Fragil” a 30 docentes
de escuelas primarias de la Ciudad Autonoma de Buenos Aires, tanto de gestion estatal
como de gestion privada. Los resultados permitieron dar cuenta de los escasos
conocimientos con los que cuentan los docentes de nivel primario respecto al SXF. Se
observan deficiencias en la formacidn inicial y continua de los docentes, por lo que se
destaca el rol del psicopedagogo como el profesional idoneo para orientar al docente, a la
institucion educativa, y a las familias en las cuestiones referidas al aprendizaje y sus

particularidades dentro del marco de esta patologia.

Palabras clave: sindrome de X-Fragil — conocimiento docente — nivel primario -

lectoescritura — rol del psicopedagogo



Abstract

Fragile X Syndrome (FXS) is a disorder caused by a genetic mutation in the long arm of
the X chromosome, and the most common inherited cause of intellectual disability.
Numerous studies indicate that speech and language disorders are frequent in this
pathology, and affect semantic, syntactic, morphological and pragmatic aspects, as well
as the age of acquisition and development of language, and phonological and phonetic
aspects of it. Access to literacy for children with FXS depends to a large extent on the
strategies implemented by teachers for the teaching of literacy, which must be based on a
deep knowledge of the characteristics of the Syndrome and its repercussions on the
learning process. This research set out to identify teaching knowledge and literacy
teaching strategies for children with Fragile X Syndrome in primary schools in the
Autonomous City of Buenos Aires. To do this, the Questionnaire on "Teacher training
needs on the X-Fragile Syndrome" was applied to 30 teachers from primary schools in
the Autonomous City of Buenos Aires, both state and private. The results made it possible
to account for the scarce knowledge that primary-level teachers have regarding FXS.
Deficiencies are observed in the initial and continuous training of teachers, which is why
the role of the psychopedagogue is highlighted as the ideal professional to guide the
teacher, the educational institution, and the families in questions related to learning and

its particularities within the framework of this pathology.

Keywords: Fragile X Syndrome - teaching knowledge - primary level - literacy - role of

the psychopedagogue



Introduccion

En los ultimos anos, el Sindrome de X-Fragil (SXF en adelante) ha recibido una
gran atencion, por las peculiaridades de su transmision y los trastornos del desarrollo
asociados a ¢l. El SXF, también conocido como Sindrome de Martin-Bell, es la primera
causa de retraso mental hereditaria de origen genético. A pesar de considerarse una
“enfermedad rara”, ya que su prevalencia es de entre 1:4000 y 1:6000 en varones, y de
1:8000 a 1:12.000 en mujeres (Penalver Garcia y Garcia Sanchez, 2019), se considera
también la segunda etiologia genética de la discapacidad intelectual, siendo sélo superado

por el Sindrome de Down (Keenan et al., 1993).

El SXF presenta comorbilidad con tres trastornos asociados, como son la
discapacidad intelectual, los Trastornos del Espectro Autista (TEA en adelante) y el
Trastorno por Déficit Atencional con Hiperactividad (TDAH en adelante). Como se ha
mencionado anteriormente, el SXF es la causa hereditaria mas frecuente de discapacidad
intelectual, y también la segunda alteracion cromosomica después del Sindrome de
Down. En este sentido el 100% de los varones y el 70% de las mujeres presentan
discapacidad intelectual (Ferrando-Lucas et al., 2003); entre el 2 y el 6% de los nifios con
autismo presentan SXF y el 30% de los nifios con SXF tienen autismo; y casi la totalidad

de los nifios con SXF y el 30% de las nifias también presentan TDAH (Garcia-Nonell et

al., 2006).

En la Argentina todavia son muy pocas las personas que estan diagnosticados o
que saben que son portadoras, y por ende que pueden transmitir la enfermedad. El SXF
se manifiesta en 1:3000 varones y en 1:4000 mujeres, aunque en general es mas severa
en las personas de sexo masculino. De esta manera, se presume que existen en la
Argentina unos 10.000 varones y 2.400 mujeres que padecen esta condicion. De esos mas
de 12.000 casos, sin embargo, hay apenas unos 240 diagnosticados, s6lo el 2% (Pharma
Baires, 27/09/2012). De acuerdo con estudios estadisticos realizados en otros paises,
1:250 mujeres, es decir, una cantidad 10 veces superior a la de mujeres afectadas, son
portadoras sanas de la mutacién. En los varones portadores la mutacion tiene una
frecuencia de 1:700, lo cual daria un total de 84.000 personas portadoras de la mutacion
cromosdmica en la Argentina, entre hombres y mujeres. El SXF es el responsable del 17%

de los casos de retraso intelectual y suele confundirse con autismo, pero un diagnostico
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correcto permitiria tomar importantes decisiones para mejorar la calidad de vida de los

afectados y de sus familias.

En nuestro pais se estima que la padecen 1:1250 varones y 1:2500 mujeres, pero
1:250 son portadoras del gen que lo produce. El desconocimiento genera que dentro de
las familias afectadas sigan naciendo chicos con este Sindrome. La doctora Liliana Alba,
médica genetista directora del Centro Nacional de Genética Médica de la Administracién
Nacional de Laboratorios e Institutos de Salud (ANLIS), explica que las circunstancias
en que las familias sospechan que un nifio puede tener este tipo de trastorno son muy
variadas. Sostiene que, en general, se descubre mas tempranamente cuando hay algin
antecedente de retraso en la familia, o cuando en el nifilo se demora demasiado la
adquisicion de la lectoescritura, o en chicos que tienen un comportamiento mas parecido
al del espectro autista, hiperkinéticos, con periodos de atencion muy cortos (Pharma
Baires, 27/09/2012). De hecho, es habitual que sean catalogados como TDAH o TGD, sin

profundizar en el diagndstico.

La deteccion precoz es muy importante, porque esto puede significar grandes
riesgos para la familia, ya que se puede volver a repetir, a diferencia del autismo causado
por otros factores, donde hay muy bajo riesgo de que se reitere entre los hijos de una
misma familia. El test genético que permite identificar con exactitud si se trata o no del
SXF se realiza a partir de una extraccion de sangre, y en la Capital Federal puede hacerse
en el Centro Nacional de Genética Médica, en el Hospital Garrahan o en centros privados.
Por otra parte, a los pacientes con sindrome X fragil como con cualquier otra
discapacidad, le corresponde el beneficio de obtener en cualquier parte del pais el
Certificado Unico de Discapacidad, que servira como herramienta para facilitar el acceso
gratuito a todos los servicios de salud relacionados con esta patologia y ayudas para la

integracion social.

Los nifios con SXF, especialmente los varones, presentan una variedad de
manifestaciones fenotipicas, abarcando aspectos fisicos, cognitivos y conductuales
singulares. En lo que respecta al desarrollo del lenguaje, se observan dificultades en
aspectos morfologicos, semanticos, sintacticos y pragmaticos (Giacheti, 1992). Estas
dificultades repercuten asimismo en la adquisicion de competencias necesarias para el

acceso a la lectoescritura. En este contexto, la presente investigacion se propuso como
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objetivo general: identificar los conocimientos docentes y las estrategias de ensefianza de
la lectoescritura para nifios con Sindrome de X-Fragil en escuelas primarias de la Ciudad

Autonoma de Buenos Aires.

Se discute la necesidad de capacitaciéon continua, y se destaca la figura del
psicopedagogo como el profesional idoéneo para acompanar y orientar la tarea docente en
la definicion de estrategias para la alfabetizacion de nifios con SXF. Estas estrategias se
basan en el método global de alfabetizacion, ya que el método fonético no se adectia a las

dificultades que presentan los nifios.

Quiero aprovechar la oportunidad para agradecer a mi familia y a mis seres
queridos, que me acompafaron en este camino de aprendizaje y me ayudaron a
sobreponerme a los obsticulos. También quiero agradecer a los docentes de la
Universidad de Flores, especialmente a los tutores de esta tesina, por apuntalarme a lo

largo de este trayecto y brindarme su apoyo y sugerencias.



1. Marco teorico

1.1. El Sindrome de X-Fragil

El Sindrome de X-Fragil (SXF) es la causa mas frecuente de discapacidad
intelectual de origen hereditario (Garcia-Nonell et al., 2006); no obstante esta catalogado
dentro del grupo de enfermedades raras, ya que su prevalencia es tan solo de entre 1:4000
y 1:6000 en varones, y en el caso de mujeres, la prevalencia es alrededor de 1:8000 a
1:12000, por lo que se trata de un sindrome con prevalencia superior en hombres que en
mujeres (Penalver Garcia y Garcia Sanchez, 2019). Esto se debe a que el sexo femenino,
al presentar dos cromosomas X y tener tan s6lo uno afectado, el cromosoma sano puede
compensar al mutado. La presencia de dos cromosomas X protege de esta forma a las
ninas, mientras que en el caso de los varones dicha proteccion no es posible porque tan
solo tienen un cromosoma X. Por este motivo las mujeres suelen presentar rasgos menos
graves que los hombres (Artigas-Pallarés et al., 2001) y es posible que, debido a que los
sintomas son menos graves, puedan pasar desapercibidas y no ser diagnosticadas a lo

largo de su vida, presentando por ello una prevalencia mas baja en el sexo femenino.

El SXF se origina por una mutacion genética en el brazo largo del cromosoma X,
en concreto en la region Xq27.3. Especificamente, esta fragilidad cromosdmica se genera
por una deficiencia en una proteina (FMRP), que no logra inhibir las repeticiones de un
grupo de nucledtidos especifico. Al no lograr inhibirlo, las repeticiones de este grupo,
denominado CGG, aumentan considerablemente en cantidad. Los valores normales de
CGG van desde 5 a 55 repeticiones; entre 55 y 200 repeticiones nos encontramos ante
una premutacion (los sujetos son portadores pero no tienen la enfermedad); y con mas de
200 repeticiones de CGG se produce una mutacion completa del gen (Glover, 2006). Esta
caracteristica se puede verificar mediante el examen genético, siempre que se utilice una

técnica especifica para la busqueda de sitios fragiles (Keenan et al., 1993).

El desarrollo de estos nifios es diferente si se trata de premutacion o mutacion
completa. En el caso de mutacion completa, las manifestaciones (fenotipo) son mas
graves, observandose mayor riesgo de alteraciones en la conducta, en el desarrollo
psicomotriz y a nivel cognitivo y emocional. En cambio, en la premutacion, el desarrollo

suele ser normal y no se aprecian los rasgos fenotipicos propios del sindrome (Reis y
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Dant, 2003). Aproximadamente el 20% de los hombres identificados como transmisores
de la mutacion, segin el andlisis genealdgico, son clinicamente normales. Estos
individuos, tienen la premutaciéon y la transmiten a todas sus hijas, igualmente
asintomaticas, pero a ninguno de sus hijos. Por lo tanto, entre los nietos y nietas de un
hombre transmisor normal, habra riesgo de aparicion de SXF. Por ello, a diferencia de
otras entidades con herencia relacionada con el sexo, las madres de los afectados siempre
son consideradas portadoras obligatorias, ya que no existen casos directamente derivados

de nuevas mutaciones (Kaufmann y Reiss, 1999).

En el SXF confluyen tres conocidos trastornos: discapacidad intelectual, rasgos
del trastorno del espectro autista (TEA) y trastorno de déficit de atencion e hiperactividad
(TDAH). Como se ha mencionado anteriormente, el SXF es la causa hereditaria mas
frecuente de discapacidad intelectual, y también la segunda alteracion cromosomica
después del Sindrome de Down. En este sentido el 100% de los varones presentan
discapacidad intelectual y en el caso de las mujeres, se situa en el 70% (Ferrando-Lucas
et al., 2003). En cuanto a autismo, entre el 2 y el 6% de los nifios con autismo presentan
SXF y el 30% de los nifios con SXF tienen autismo. Por ultimo, casi la totalidad de los
nifios con SXF también presentan TDAH y en el caso de las nifias, se reduce al 30%

(Garcia-Nonell et al., 2006).

Las manifestaciones fenotipicas del SXF son multiples y abarcan desde aspectos
fisicos, neuroldgicos, cognitivos y conductuales. En cuanto a las caracteristicas fisicas,
especialmente en los hombres, se presenta un fenotipo muy singular y distintivo: cara
alargada y estrecha, frente ancha, mandibula prominente, orejas grandes y protuberantes,
macrocefalia, hiperlaxitud articular y macroorquidismo (aumento del volumen testicular),
entre otros. Ademas, suelen presentar problemas de corazéon como prolapso en la valvula
mitral, problemas oculares como estrabismo, y otorrinolaringologicos. Estas
caracteristicas son mucho mas evidentes a partir de la adolescencia (Vries et al., 1998).
El fenotipo, tanto fisico como conductual, suele ser més leve en las nifias y mujeres con
la mutacion del SXF y es, por tanto, mas dificil su deteccion en edades tempranas si no
hay antecedentes familiares del sindrome (Artigas-Pallarés et al., 2001). Cabe destacar
que una caracteristica comun en las mujeres con SXF es el fallo ovarico prematuro

(Ramos-Fuentes, 2006).



El fenotipo conductual, a diferencia del fisico, esta presente desde la primera
infancia, y constituye un conjunto de manifestaciones cognitivas, conductuales y de
lenguaje que permiten sospechar la existencia de dicho sindrome en los nifios que las
manifiestan. Las caracteristicas de conducta mas habituales son similares al autismo,
entre las que se destacan: hiperactividad, déficit de atencidn, hipersensibilidad a los
estimulos, angustia ante situaciones nuevas o con elementos desconocidos, lenguaje
repetitivo, timidez extrema, evitacion del contacto ocular, frecuentes estereotipias (con
movimientos de aleteos y mordida de manos) en situaciones de excitacion (tanto de
alegria como de ansiedad), conducta obsesiva, baja tolerancia a la frustracion y buenas
capacidades imitativas (Ferrando-Lucas et al., 2003). Por tltimo, es caracteristico de estas
personas, sobre todo en las mujeres en edad prescolar y escolar, padecer inestabilidad
emocional y ansiedad social y es un factor de riesgo para sufrir depresion en la

adolescencia (Reis y Dant, 2003).

Respecto a las comorbilidades, en el caso del TDAH, por ejemplo, las personas
con SXF presentan déficit de atencion e hiperactividad en la mayoria de los nifios y en el
30% de las nifias. Los sintomas suelen aparecer a partir de los 2 afos de edad, tienden a
mejorar después de la pubertad y suelen ser los rasgos mas importantes en nifios con un
CI normal. En los casos de premutacion pueden presentar sintomas de hiperactividad
(Beltran et al., 2011). Si bien las personas con SXF suelen presentar dificultades de
atencion, distraccion, agitacion, inquietud e impulsividad, son mas frecuentes los
sintomas de falta de atencion (100% de los casos) que los de impulsividad (70%) (Artigas-
Pallarés y Brun-Gasca, 2004).

En la mayoria de los casos suelen tener una relativa fortaleza en la atencion
sostenida, una moderada dificultad en atencion selectiva y una profunda dificultad en las
destrezas que requieren control inhibitorio. Esta tltima dificultad afecta al desarrollo de
destrezas que requieren el control de la atencion (como el lenguaje y la memoria de
trabajo), en contraste con otras destrezas que no requieren el control atencional
(vocabulario, memoria a largo plazo y reconocimiento facial) en las que son relativamente
fuertes. Los déficits en el control inhibitorio y sus efectos a lo largo del ciclo vital son
muy frecuentes en los varones con premutacion y son los precursores del desarrollo de

déficits cognitivos severos, como demencia o ataxias (Cornish et al., 2001).

10



La manifestacion clinica mas importante del SXF es el retraso mental, que, entre
los hombres, suele ser severo (CI entre 20 y 35) o predominantemente moderado (CI entre
35 y 50) y leve o limite en aproximadamente un tercio de las mujeres. En cuanto al
rendimiento intelectual, existen estudios que pretenden caracterizar la evolucion del CI
segiin el diagndstico etioldgico. Las personas con Sindrome de Down, por ejemplo,
tienden a mostrar un aumento lento del coeficiente intelectual con el tiempo, pero la
estabilizacion se produce en la adolescencia. En el caso de los hombres con SXF se
demostrd una disminucion de los resultados, siendo el periodo més llamativo el inicio de
la pubertad (11 a 15 afios), lo que sugiere la existencia de un proceso degenerativo
continuo. También se encontré6 que las mujeres con SXF tienden a exhibir un
comportamiento anormal, similar al de los hombres en términos de calidad, pero con un
menor grado de deterioro, posiblemente debido a la diferencia en el CI (Hodapp et al.,

1990; Lopez Martinez, 2015).

1.2. Lenguaje y comunicacion en personas con Sindrome de X-Fragil

Numerosos estudios clinicos con personas que sufren retraso mental o dificultades
de aprendizaje muestran que las dificultades cognitivas y conductuales también se
reflejan en las caracteristicas de lenguaje (Rondal y Ling, 1995). En la literatura referente
a SXF, se puede observar que los trastornos del habla y del lenguaje son aspectos
consistentes en la descripcion de los individuos con SXF. Estos trastornos se vinculan con
los aspectos semanticos, sintacticos, morfologicos y pragmaticos del lenguaje, como asi
también con la edad de adquisicion y desarrollo del lenguaje, y aspectos fonoldgicos y

fonéticos del mismo (Campos Guzman et al, 2019).

El lenguaje aparece casi siempre tarde en los nifios con SXF. Las primeras
palabras pueden aparecer hacia los tres afios o incluso mas tarde, y si el nifio no esta muy
afectado y no hay otros casos en la familia, éste puede ser el motivo de la primera consulta
(Salcedo-Arellano et al., 2020). Existe aproximadamente un 11% de nifios que, a los cinco
afos, todavia no ha iniciado el lenguaje oral. Los estudios demuestran que éste es el grupo
con un déficit cognitivo mas grave (Taylor et al., 1998). A pesar de este inicio tardio, la
adquisicion de vocabulario nuevo es relativamente rapida una vez que el nifio ha
comenzado a hablar; los errores son los tipicos del desarrollo normal del lenguaje, y tanto

el nivel de estructuracion de frases como de adquisicion de nuevas palabras se
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corresponden al nivel mental general del nifio (Prouty et al., 1988). La excelente memoria

auditiva a largo plazo y la elevada capacidad de imitacion favorecen este proceso.

Durante los primeros afios se evidencia especialmente que el nivel de comprension
de lenguaje se sitlia bastante por encima de la capacidad de expresion. Pese a que la
comprension de vocabulario resulta aceptable, a medida que aumenta la complejidad de
los enunciados pueden surgir dificultades en la comprension (Campos Guzman et al.,
2019). A menudo, estas dificultades se relacionan mas con la singular manera de captar
la informacion que tienen las personas con SXF y su impulsividad en la respuesta, que
con dificultades reales de comprension. En ocasiones, los nifios y jévenes con SXF
pueden llegar a utilizar correctamente frases y expresiones hechas que no comprenden en
su totalidad. Resulta frecuente encontrar ejemplos de comprension literal, es decir, no
llegar a captar el simbolismo o segunda intencidon de una frase hecha, pero comprenderla
en el sentido estricto de las palabras que la componen (Brun-Gasca y Artigas-Pallarés,

2001).

Para Fisch et al. (1999), el retraso en la adquisicion del habla es muy evidente en
el SXF. Asi, en el grupo de edad hasta los 12 afios, los individuos con SXF pueden
encontrarse en la primera etapa de comunicacion o nivel prelingiiistico, o en la segunda
etapa o primer nivel lingiiistico. Por encima de los 12 y hasta los 34 afios, existe un
nimero importante de individuos en las etapas iniciales de la comunicacion oral
(Giacheti, 1992). La capacidad lingiiistica en hombres jovenes, de entre 6 y 17 afios con
SXF, evoluciona hasta alcanzar aproximadamente los 3,2 afios (Fisch et al., 1999). En el
habla de los individuos con SXF se observan algunas manifestaciones frecuentes, como
la ecolalia y la perseverancia. Dichas manifestaciones se caracterizan por ser un discurso
con repeticion de expresiones y/o frases, o incluso, ininterrumpidas e inapropiadas sobre
el mismo tema, con el fin de aumentar el plazo para la elaboracion de la respuesta, en un
intento por encontrar lo que debe venir después, palabra o frase, para establecer una
estructura sintactica que sustente el didlogo (Sudhalter et al., 1990; Campos Guzman et

al., 2019).

Respecto a las dificultades de planificacion motora, se hacen muy evidentes en los
nifios con SXF durante los primeros afos. Estos problemas, que se pueden observar en la

alimentacion (dificultades para masticar o para deglutir, babeo, entre otras) interfieren en
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la correcta articulacion de los sonidos (fonética) y requieren tratamiento especifico en
muchos casos. Este tratamiento puede llegar a ser especialmente dificil a causa de la
hipersensibilidad sensorial de estos nifios en la zona oral, lo que provoca un gran rechazo
al tacto en esa zona. Esta dispraxia, unida a otras caracteristicas como ritmo desigual del
habla (disfluencias), y mal ajuste del volumen, dificultan a menudo la inteligibilidad del
habla en los nifios con SXF (Giacheti, 1992). Es comun encontrar en el habla de los
individuos con SXF, alteraciones sintacticas e¢ inconsistencia en el marco fonético-
fonologico, ademas de dificultad para secuenciar movimientos; los dos ultimos items

caracterizan la condicion de apraxia fonoarticulatoria en individuos con SXF.

En cuanto a la fonologia (reconocimiento de los sonidos del habla y correcto
emplazamiento de €stos en la palabra), el mecanismo de procesamiento de la informacion
de los nifios con SXF es mas simultaneo que secuencial (Hodapp et al., 1992; Lopez
Martinez, 2015) y esto dificulta una percepcion aislada de los sonidos de la palabra. Sin
embargo, su buena capacidad de imitacion verbal hace que este déficit no se manifieste
tanto en el lenguaje oral como en la escritura. El desarrollo fonologico de las personas
con SXF esta alterado, en mayor medida en los procesos de estructura de silaba frente a
los errores de omision o sustitucion de fonemas. El habla en SXF se caracteriza
comunmente como rapida y disfluente (Huelmo et al., 2017). El individuo también puede
dudar para hablar y sus palabras y frases pueden ser interrumpidas. Los individuos con
SXF no solo tienen déficits relacionados con la sintaxis, sino también con la semantica,
como dificultad para evocar palabras y poca capacidad para elegir la palabra correcta del
léxico mental cuando se trata de producir un pensamiento significativo y bien

estructurado (Sudhalter et al., 1990).

En referencia a los aspectos pragmaticos del lenguaje, es el ambito que presenta
mayores dificultades para las personas con SXF. La hipersensibilidad a los estimulos
sociales y sensoriales parece ser responsable de muchos de los déficits comunicativos que
presentan estos nifios. Algunos estudios (Campos Guzman et al., 2019) demuestran que
el contacto ocular resulta especialmente molesto para los nifios con SXF, provocando un
aumento de respuestas vegetativas (sudoracion, taquicardia) y que en estas situaciones
aumente el lenguaje repetitivo y tangencial (es decir, una palabra o una frase les puede

llevar a recordar otro tema y saltan facilmente de un tema a otro).
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La evitacion del contacto ocular que presentan los nifios con SXF es activa y
difiere mucho del escaso contacto ocular que evidencian algunos nifios autistas. En un
estudio realizado por Simon y Finucane (1996) se demuestra que los nifios con SXF
interpretan adecuadamente las expresiones faciales y son sensibles a las claves
emocionales que presentan sus interlocutores. Por tanto, este mal contacto ocular puede
deberse mas a una hipersensibilidad social que a un déficit en la captacion de los estados
del otro. A menudo, los padres de los nifios con SXF sefialan que resulta mas facil
mantener con ellos una conversacion cuando van en el coche: los padres, delante,
conduciendo y con la vista pendiente de la circulacion, y el nifio, detrés, sin recibir

directamente la presion del contacto ocular (Ferrando-Lucas et al., 2003).

En este sentido, una de las caracteristicas de habla mas frecuentemente asociada
al SXF es la repeticion de palabras, frases y preguntas. Esta se da de manera més evidente
en contextos en que el nifio se siente excitado o angustiado. En un estudio, Belser y
Sudhalter (2001) hallaron que los nifios con SXF presentan mayor incidencia de lenguaje
repetitivo y tangencial que los nifios con autismo o con discapacidad intelectual sin SXF.
A pesar de que los sujetos afectados de SXF puedan conseguir un buen nivel de
vocabulario, una sintaxis adecuada y una buena articulacion, a menudo resulta dificil
mantener una conversacion con ellos porque en los aspectos pragmaticos, de utilizacion
del lenguaje, es donde presentan mayor déficit: les cuesta mantener un tema de
conversacion si no es de su interés o, por el contrario, pueden llegar a obsesionarse con
determinados temas y resultarles dificil hablar de otra cosa. También es dificil mantener
el turno de palabra en las conversaciones con ellos: la angustia puede hacer que no
respondan cuando se les pregunta directamente, o que hablen mientras otra persona lo

estd haciendo (Brun-Gasca y Artigas-Pallarés, 2001).

1.3. Desarrollo de la lectoescritura en personas con X-Fragil

Los aspectos cognitivos estan alterados en los individuos con SXF, ya que
presentan cambios perceptivos auditivos y visuales, como asi también dificultades en la
discriminacion y la memoria inmediata y de corto plazo. Estas dificultades, sumadas a
cambios en las estructuras neuroldgicas, lingiiisticas y logicas, acaban provocando

dificultades en el aprendizaje de la comunicacion grafica (Giacheti, 1992). La
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lectoescritura es una habilidad dificil de adquirir para los nifios con SXF, pero no

imposible si se utilizan estrategias adecuadas (Fernandez-Lozano et al., 2011).

Pocos estudios han investigado las habilidades lectoras de personas con SXF y se
sabe poco sobre los procesos que pueden apoyar la alfabetizacion en esta poblacion. Las
personas con SXF exhiben habilidades de lectura significativamente deterioradas,
incluida la conciencia fonolégica, compensada por habilidades de decodificacion de
palabras completas ligeramente mejores. En una encuesta realizada por Bailey et al.
(2009) se encontrd que so6lo el 19% de los hombres adultos con SXF leian libros que
contenian nuevas palabras o conceptos. También se detectaron deficiencias significativas
en las habilidades basicas de alfabetizacion, ya que se informé que solo el 44% de los
hombres adultos con SXF leian libros ilustrados basicos y el 59% conocia los sonidos de
las letras. Los estudios de lectura han indicado que las personas con SXF tienden a leer
mejor de lo esperado dada su edad mental, y que tienen mas dificultades para decodificar
que para leer palabras reconocibles a primera vista. Esto sugiere que la lectura es una

fortaleza que potencialmente podrian desarrollar.

Entre las causas de las dificultades en la lectura y escritura de los nifios con SXF
se destacan: las alteraciones del lenguaje, que oscilan desde el tartamudeo leve a
problemas graves en las habilidades lingiiisticas basicas; las dificultades praxicas, que
interfieren en la correcta articulacion de los fonemas y en la motricidad fina y
coordinacién viso-motora; las dificultades en el procesamiento secuencial y las fortalezas
en el procesamiento simultaneo, lo que repercute negativamente en el procesamiento de
la informacion verbal y los problemas en la percepcion auditiva (Fernandez-Lozano et
al., 2011). Entre los problemas severos cabe destacar la incapacidad de pronunciar
palabras de forma clara, la dificultad de escribir y usar la gramatica de manera correcta;
y la torpeza para comunicarse de forma significativa. Estas dificultades son mas usuales
en los hombres que en las mujeres; éstas suelen manejar un vocabulario adecuado,
aprenden palabras nuevas de forma rapida, reconocen los sonidos de manera precisa y
utilizan la gramatica de acuerdo con su edad; sin embargo, la ansiedad social y la timidez

les impiden comunicarse de forma apropiada (Fernandez-Lozano et al., 2011).

La lectura es uno de los aspectos relativamente fuertes en las mujeres, ya que

suelen decodificar muy bien y poseen buenas habilidades de comprension lectora, aunque
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rinden mejor cuando hacen interpretaciones literales que cuando hacen inferencias. Por
el contrario, los varones muestran una gran disparidad: existe un pequefio grupo que son
incapaces de leer; un grupo mas grande que es capaz de leer palabras aisladas, frases y
textos cortos; y, por ultimo, un grupo pequefio que alcanza cierto nivel lector y es capaz

de leer capitulos cortos de un libro, revistas o periodicos (Fernandez-Lozano et al., 2010).

Los nifios con SXF tienen problemas en el desarrollo fonoldgico, particularmente
en la conciencia fonologica (impidiéndoles recordar secuencias verbales mientras leen y
comprender textos cortos) y en la lectura de pseudopalabras. Asimismo, tienen problemas
en la percepcion auditiva, como discriminar sonidos, reconocer sonidos fuera de las
palabras, mezclar sonidos para formar palabras, silabear y reconocer si dos palabras
riman. Si no son capaces de separar los sonidos que constituyen una palabra o mezclar
sonidos para componer una palabra, es dificil que puedan aprender a leer por el método
fonético (Fernandez-Lozano et al., 2010). Las personas con SXF también tienen
problemas en la escritura (particularmente los varones) ya que pueden tener dificultades
en comprender la tarea, en el lenguaje receptivo, en las habilidades motoras finas y en la
memoria visual suficiente para deletrear, secuenciar letras, palabras e ideas. Estas
dificultades se agravan cuando hay déficits cognitivos moderados y severos; asimismo,
cuando tienen dificultades para copiar (disgrafia) que repercuten en la planificacion y
ejecucion motora, para la formulacion de oraciones y para la sintaxis (Fernandez-Lozano

etal., 2011).

De acuerdo a lo que plantean Brun-Gasca y Artigas-Pallarés (2001), para explicar
las deficiencias de la lectura en SXF se deben tener en cuenta algunos rasgos cognitivos:
los nifios y adolescentes procesan preferentemente la informacion de manera simultdnea
y cuando la informacion se presenta secuencialmente el resultado del aprendizaje es casi
siempre deficiente. Por este motivo, el aprendizaje de la lectura, la escritura y las
matematicas suelen ser actividades muy dificiles para los individuos con SXF. Sin
embargo, una caracteristica cognitiva destacada es la buena capacidad de memoria a largo
plazo, que puede compensar de alguna manera esta deficiencia (Fernandez-Lozano et al,

2010).

Las personas con SXF pueden utilizar ciertas estrategias para la adquisicion de la

lectura, ya que se desempefan relativamente bien en tareas de decodificacion de palabras
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completas que usan palabras reales, pero tienen dificultades en tareas de decodificacion
de pseudopalabras, ya que requieren un mayor nivel de procesamiento fonologico
(Buckley y Johnson-Glenberg, 2008). Aun no se han examinado las habilidades de
alfabetizacion de nivel superior, como la comprension lectora y la comprension auditiva.
Hasta el momento la mayoria de los estudios sobre la lectura en nifios con SXF se refieren
a los procesos de alfabetizacion basica, es decir, a la lectura funcional. Este enfoque de
lectura funcional generalmente utiliza la instruccion de palabras reconocibles a la vista
para ensefiar a los nifios una serie de palabras consideradas "funcionales" para la vida

cotidiana, siendo s6lo una pequefia parte de la lectura (Puente et al., 2017).

1.4. Intervenciones docentes y psicopedagdgicas

Debido a la diversidad de rasgos que presentan los nifios con SXF, la intervencion
desde el ambito escolar debe abordarse desde una perspectiva interdisciplinar (Grau-
Rubio et al., 2015). Por tanto, es fundamental que todos los profesionales que se
desempefian en las instituciones educativas presenten una formacion adecuada sobre las
caracteristicas del SXF, para asi saber como intervenir con estos nifios. Se vuelve
fundamental conocer las caracteristicas y las limitaciones que pueden presentar, como asi
también conocer las particularidades de cada caso, para poder delinear estrategias de

intervencion apropiadas y oportunas.

En primer lugar, serd conveniente ofrecerles una estimulacion sensorial
controlada. Es aconsejable evitar una iluminacion intensa y controlar la cantidad de
estimulos visuales (fotografias, carteles, colores de las paredes); reducir los ruidos
innecesarios y proporcionarles una zona para calmarse; evitar los olores quimicos fuertes
(productos de limpieza, perfumes) y potenciar los olores naturales como los florales; no
forzar el contacto fisico con el nifio; fomentar la visita a la cocina para familiarizarse con
los alimentos que vayan a ingerir; e informarles de los movimientos que se requieren para

realizar una actividad determinada (Ayres, 2008).

Como las personas afectadas con SXF procesan la informacion visual mejor que
la auditiva, debemos utilizar fundamentalmente la via visual para el acceso a la
informacion. Del mismo modo, al tener el procesamiento simultdneo menos afectado que

el secuencial, tendran problemas en la fonética y decodificacion de las palabras, en la
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identificacion de los componentes de un problema, en la interpretacion de las partes de
un disefio o dibujo, en la comprension de las reglas y seguimiento de 6érdenes verbales,
en el recuerdo de detalles y en la informacion presentada de forma temporal paso a paso.
Son mas competentes, si no existe una discapacidad intelectual asociada, en el
reconocimiento visual de las palabras, en la comprension de los principios globales de las
matematicas y en la interpretacion de mapas, diagramas o cartas. Se deben priorizar
aquellas tareas que impliquen un procesamiento simultaneo y evitar aquellas que
impliquen un procesamiento secuencial (Hodapp y Dykens, 2004). Por este motivo, el

método de lectura més idoneo serd el global.

Las mujeres tienen afectada la cognicion visual (percepcion, atencién y memoria)
y los procesos ejecutivos, lo que produce dificultades de aprendizaje de la lectura y de
conceptos matematicos. Las alteraciones en los movimientos de los ojos afectan a la
velocidad y comprension lectora. Ademas de aplicar estrategias para mejorar los procesos
lectores, se deben incluir técnicas de entrenamiento visual para mejorar estos
movimientos (denominados sacadicos). Ademas, para mejorar la atencidon es conveniente:
a) proporcionar un entorno que elimine las distracciones: situar a la persona de espaldas
a la puerta, colocar cortinas en las ventanas, seleccionar el material necesario, trabajar en
grupos reducidos y utilizar material visual; b) dar informacion sobre qué estimulos debe
atender y cuales ignorar, y disefar tareas atractivas y de su interés; c) aumentar
progresivamente los periodos atencionales y proporcionar tiempos de descanso; d)
introducir paulatinamente estimulos nuevos y agradables, e intercalarlos con otros

conocidos (Medina, 2014).

Respecto a los problemas en los procesos ejecutivos, especialmente si existe
comorbilidad con autismo, es imprescindible detenerse en los siguientes aspectos: la
estructura fisica del aula (organizacion por rincones delimitados visualmente), la
secuencia de eventos (mediante las agendas), la organizacion de tareas individuales
mediante claves visuales y la conexion del conjunto de las mismas dentro de una
secuencia de actividades, lo que permite al alumnado saber como comportarse y anticipar
lo que va a ocurrir (Ferrer et al., 2012). Ademas de la anticipacion de los sucesos, se debe
evitar el contacto ocular y fisico; el alumno debe mantenerse distante del grupo y de
lugares multitudinarios, y llevar algun objeto personal, todo lo cual puede ser 1til para

manejar la ansiedad social (Medina, 2014).
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También, son utiles las técnicas de modificacion de conducta como el refuerzo
positivo, el encadenamiento, el “tiempo muerto”, la economia de fichas y el modelado.
Siempre se deben mostrar los comportamientos que se esperan de ellos (guiones de
conducta) y la conducta alternativa, ser claros y contundentes con las 6rdenes y frases,
ser constantes en las consecuencias ante la aparicion de la conducta y disponer de normas
de clase en un lugar visible para mostrarlas cuando sea necesario. Las historias sociales
acompanadas de dibujos e ilustraciones pueden ser utiles para que el alumnado
comprenda las relaciones sociales y los cddigos convencionales de conducta en

situaciones de relaciones interpersonales (Martos-Pérez y Llorente-Comi, 2013).

Es importante favorecer situaciones en que el alumnado sienta la necesidad de
comunicarse, reforzar todo intento comunicativo, crear oportunidades de interaccion
comunicativa, fomentar el uso adecuado del lenguaje de forma natural y regular su
velocidad. Del mismo modo, hay que utilizar recursos visuales para la adquisicion del
vocabulario y organizacion de las frases y realizar ejercicios (discriminacion auditiva,
respiracion, soplo, fonacion, labios, lengua y mandibula) para mejorar la pronunciacion
correcta de los fonemas (Del Barrio et al., 2006). En los casos en que hay comorbilidad
con autismo se pueden utilizar recursos como la Comunicacion Total de Benson-

Schaeffer o el Sistema de Comunicacion por Intercambio de Imégenes PECS.

En lo que respecta a la lectoescritura, Fernandez-Lozano et al. (2010; 2011)
proponen para el aprendizaje de la lectura el uso de: a) Un método global, basado en la
memoria visual de las palabras. b) El entrenamiento fonologico, a través de: estimulos
fonéticos iniciales (se proporciona el primer sonido de la palabra); palabras-estimulo que
riman (se presenta una palabra que rima con otra con el objeto de que el nifio recuerde la
palabra); palabras-estimulo asociadas (se propone una palabra que esta conectada de
alguna manera con otra por su significado); palabras-estimulo en secuencias (se propone
una palabra que puede aparecer en una secuencia); estimulos visuales escritos, pictoricos,
iconicos y en color; y estimulos gestuales (usar un gesto para evocar una palabra). c) El
fomento de la comprension lectora a través de la lectura funcional (leer listas del mercado,
leer nombres de productos, repetir los pasos para la elaboracion de un plato, interpretar
horarios e itinerarios del transporte publico, leer los programas de la TV que les gustan y

los titulos de las peliculas...). d) También hay nifos con SXF que son hiperléxicos, con
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mejor habilidad para descodificar que para leer. La comprension literal de lo leido puede

ser una meta en estos casos.

Aunque la adquisicion de la escritura es dificil en los nifios con SXF, no es
imposible. Se pueden utilizar estrategias como: a) escribir palabras que tengan
importancia para ellos (su nombre, el de sus hermanos y padres, entre otros); b)
desarrollar las habilidades viso-motoras, trazar letras en la arena, ensefiar a agarrar el
lapiz, utilizar materiales como la plastilina; ¢) ensenarles a escribir oraciones sencillas en
las que puedan rellenar espacios en blanco o darles el comienzo de una frase para que la
continlien, e iniciarles en la escritura de parrafos, empezando con una oracion y luego
afadir tres que completen el tema de la primera oracion; y d) mejorar el deletreo con listas
de palabras adecuadas a su nivel cognitivo; con actividades de rellenado de espacios en
blanco que mejoran la memoria visual, y con actividades para remarcar el nimero de
silabas de las palabras, la secuencia de las silabas y el numero de letras (Fernandez

Lozano et al., 2011).
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2. Antecedentes

Numerosos investigadores afirman que el SXF es la principal causa de
discapacidad intelectual hereditaria, pero los profesionales de la educacion, la salud y los
trabajadores de servicios sociales aun lo desconocen en gran medida (Lino Villamar,
2015). Una deteccion temprana permitiria establecer las intervenciones mas adecuadas
para cada persona, por lo cual en los ultimos afios se han logrado grandes avance en la
comprension de este trastorno del neurodesarrollo. Muchas de esas investigaciones se han
enfocado en indagar sobre las caracteristicas del SXF (Cornish et al., 2001; Garcia, 2010;
Puente et al., 2017); otras han buscado desarrollar programas de intervencion aulica con
nifios con SXF (Lino Villamar, 2015; Cuadrado San José, 2016; Gomez Blanco, 2018;
Cano Galindo, 2019); y otras han hecho énfasis en la necesidad de formacion por parte
de los docentes y el resto de los miembros de la institucion educativa (Melo, 2014;
Penalver Garcia y Garcia Sanchez, 2019). A continuacion se detallan algunos de los

estudios mas recientes sobre la tematica.

Se destaca el trabajo de Cornish et al. (2001), a pesar de su antigiiedad, ya que
investigaron sobre el perfil neuropsicolégico y conductual de los déficits de atencion en
el SXF. Para ello realizaron dos estudios complementarios: el primero examino la
gravedad y variedad de problemas de conducta en un grupo de 25 nifios con SXF en
comparacion con cinco grupos de control: un grupo con dificultades de aprendizaje
(Sindrome de Down) y cuatro grupos de control de nifios con desarrollo normal. El
segundo estudio examiné el desempefio de los grupos anteriores en el desarrollo de una
nueva tarea que midio la capacidad para inhibir respuestas irrelevantes. Se utilizaron dos
escalas validadas de evaluacion del comportamiento. Los resultados del estudio 1
revelaron que los nifios con SXF eran significativamente mas hiperactivos, distraidos e
impulsivos en comparacion con los nifios con Sindrome de Down, pero no en
comparacion con grupos de baja atencion. Los resultados del estudio 2 mostraron que la
principal dificultad en el SXF era la inhibicion de la repeticion de respuestas correctas, y
desviar la atencion de un tipo de responder a otro en secuencia, si la respuesta habia sido
correcta. Los datos resultantes refuerzan la hipotesis de que el déficit fundamental del
SXF es el control de secuencias de estimulos y respuestas. Se sugiere que este control

requiere la inhibicion de diferentes formas y que la naturaleza y gravedad de este déficit
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parece ser una condicion especifica. Para los autores, las implicaciones clinicas y

educativas todavia se hallaban en discusion.

Garcia (2010) realiz6é una investigacion centrada en una breve introduccion del
SXF y su relacion con el autismo, ilustrada con un par de casos clinicos: Uno de ellos
presentaba rasgos autistas y el otro no. Se especula que la asociacion de estos dos
sindromes est4 relacionada con niveles bajos de la proteina FMRP. Estos niveles bajos
afectan el funcionamiento normal del cerebro, ya que pueden producir hiperexcitacion
del sistema autondmico nervioso, lo que provoca un exceso de ansiedad y evitacion de
situaciones sociales y de aquellas que provocan ansiedad, como los cambios de rutina y
tareas absorbentes. A nivel clinico es importante reconocer esta asociacion, ya que los
nifios con SXF que presenten rasgos autistas o diagnosticos en el espectro autista se
pueden beneficiar de intervenciones precoces, como los talleres de habilidades sociales o
intervenciones escolares que pueden ayudar a disminuir su sintomatologia y posibles

comorbilidades, mejorando su prondstico.

En relacion a la deteccion de dificultades en la lectoescritura, Melo (2014) llevo
adelante un estudio cuyo objetivo principal fue verificar como se realiza la evaluacion
clinica psicopedagogica ante las dificultades en lectura y escritura. La investigacion se
basé en un disefio transversal, que comprende una investigacion de campo descriptiva.
Participaron del estudio 10 psicopedagogos clinicos de la ciudad de Jodo Pessoa. Para su
realizacion se utilizé una entrevista semiestructurada con 4 preguntas subjetivas, sobre
las evaluaciones realizadas frente a la lectura y la escritura, conteniendo ademas un
cuestionario sociodemografico para relevar el perfil de los participantes. Los resultados
indicaron que las evaluaciones clinicas psicopedagogicas se basan en instrumentos, donde
la mayoria de los profesionales utilizan inicamente el TDE como instrumento especifico
para la lectura y la escritura, mientras que EOCA, TCLPP y PROLEC son mencionados
por la minoria. Algunos de los participantes mencionaron el uso de actividades como
juegos y lectura e interpretacion de textos. Los profesionales utilizan estos instrumentos
en las evaluaciones para verificar el nivel de lectura y escritura, asi como para identificar
las dificultades que encuentran en éstas areas. De esta forma, se pudo percibir el
desconocimiento y la falta de aplicabilidad de instrumentos especificos de lectura y

escritura en las evaluaciones psicopedagdgicas entre los profesionales entrevistados.
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La investigadora Lino Villamar (2015) desarroll6é un proyecto para ser aplicado
en la Escuela de Educacion Bésica Fiscal “Dolores Cacuango” ubicada en la Ciudadela
Las Orquideas, del canton Guayaquil, Provincia del Guayas, durante el afo lectivo 2014-
2015. El objetivo de su trabajo fue observar las causas que originan que los estudiantes
presenten dificultades en su aprendizaje, para mejorar los procesos educativos de los
nifios de educacidn inicial con SXF. Ante ello se plante6 la necesidad de lograr un estudio
donde se defina la forma de lograr mejorar los procesos educativos de los nifios y nifias,
y para ello disefid una guia didactica donde se potenciarian los aprendizajes en el
estudiante. La modalidad se bas6 en la investigaciéon de campo, y como método de
recoleccion de datos se utilizé la encuesta. El propdsito de la misma fue conocer las
problematicas de la falta de aplicacion de estrategias y técnicas de cuidado con los nifios
con SXF. La autora concluye que es necesario capacitar a los docentes para que tengan
una mejor orientacion sobre los cambios de actitudes de estos niflos y poder asegurar asi
su integridad fisica y cognitiva. A través de su propuesta justifica la elaboracion de una
guia didactica para capacitar a directivos, docentes y representantes legales de los nifios

con SXF.

Puente et al. (2017) estudiaron las caracteristicas del lenguaje oral y escrito en
adolescentes con SXF y Sindrome de Down. Para ello midieron tres habilidades basicas
de lectura (reconocimiento de palabras, conciencia fonoldgica y comprension de la
lectura) y dos medidas intelectuales y verbales estandar: las escalas McCarthy de las
habilidades de los nifios y las pruebas de vocabulario con imagenes de Peabody. Las
pruebas se aplicaron a 16 adolescentes catalogados como SXF, con una media de edad de
14,74 anos, y a 16 adolescentes diagnosticados con Sindrome de Down, con una media
de 15,59 afios de edad. Para fines de comparacion, las pruebas de lectura también se
aplicaron a un grupo de desarrollo tipico de 70 nifios de entre 4,8 y 7,0 afios, con una
media de 6,11. Se observo que los sujetos con SXF y Sindrome de Down leen mejor de
lo esperado para su edad mental. Ambos grupos exhibieron habilidades verbales
superiores a su desarrollo cognitivo, especialmente en el grupo con SXF. En el
rendimiento de lectura, éste ultimo grupo mostrd un nivel de lectura correspondiente a
5/6 de su edad, y para Sindrome de Down de 6/7 de la edad de lectura equivalente, sin
embargo, ambos grupos exhibieron un rendimiento de lectura similar en las tres
habilidades de lectura medidas, cuando las habilidades mentales no verbales en relacion

a la edad estaban controladas.
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Cano Galindo (2019) desarrolld su trabajo final de grado con el objetivo de
conocer sobre el SXF, cudles son los rasgos que presentan las personas que la padecen y,
sobre todo, cudles son las necesidades y recursos educativos necesarios para responder
adecuadamente a ellos y poder desarrollar su potencial al maximo. Para ello llevé adelante
un programa de intervencion, en el que se trabajan los puntos fuertes de estos nifios a
través de sus intereses, que podria adaptarse a cualquier nifio con SXF, teniendo en cuenta
las modificaciones pertinentes segun el contexto y el momento en el que se vaya a
trabajar. A través del trabajo 4ulico con su propuesta de intervencion, la autora también
pudo observar que una de las carencias que manifiesta el SXF es el desconocimiento por
parte de los profesionales de la docencia respecto a la forma de actuar e intervenir en estos

Casos.

En relacion a este ultimo punto, Penialver Garcia y Garcia Sanchez (2019) se
propusieron analizar los conocimientos que los docentes de la Region de Murcia poseen
sobre el SXF. Para ello disefiaron una encuesta que fue validada y aplicada a docentes de
escuelas publicas y concertadas de la region, el mismo instrumento que fue utilizado en
la presente investigacion. Los autores recibieron 31 encuestas cumplimentadas en la
aplicacion piloto. En cuanto a los resultados referidos a los conocimientos que el
profesorado posee sobre el SXF o sus trastornos afines que se obtuvieron en la aplicacion
piloto, se observa que en las preguntas referentes a SXF se obtuvo un 33% de respuestas
correctas, un 3% de incorrectas y un 64% de respuestas NS/NC (no sabe o no contesta).
En cuanto al TDAH y TEA se observa un mayor porcentaje de aciertos, en concreto 68%
y 61% respectivamente. Por tltimo, el 90% de los encuestados contestaron correctamente
a los items sobre discapacidad intelectual y tan sélo 1% de las respuestas fueron
incorrectas. En resumen, los resultados obtenidos demuestran que, aunque los
profesionales especializados en discapacidad, como son los maestros de Audicion y
Lenguaje, Pedagogia Terapéutica y orientadores, presentan un mayor conocimiento sobre
las caracteristicas del sindrome que el resto de los docentes, en general, son escasos los

conocimientos sobre el SXF en todos los encuestados.
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3. Planteo del problema

El sindrome de X-Fragil es definido como la patologia del neurodesarrollo infantil
de origen hereditario mas frecuente, provocada por una alteracioén genética localizada en
el cromosoma X. En 1991 fue localizado el gen FMR-1, el cual fue identificado como la
zona de fragilidad responsable del Sindrome (de Diego Otero et al., 2017). En ese
momento, la prevalencia se estimaba en 1 de cada 1200 hombres y 2400 mujeres. Sin
embargo, un estudio realizado por Crawford (2001) demostré que el SXF afecta a 1 de
cada 4000 hombres y 1 de cada 8000 mujeres. Las mujeres con sintomas, tienen un 30%
de probabilidades de tener un CI normal, un 25% de tener discapacidad intelectual con el
CI inferior a 70, déficit en el aprendizaje (60%) y dificultades emocionales (70%)
(Hagerman y Hagerman, 2002). En trabajos mas recientes (Hunter et al., 2014; Pefialver
Garcia y Garcia Sanchez, 2019) se ha obtenido que la frecuencia de los individuos con la
mutacion completa en la poblacion total ha sido estimada en aproximadamente 1: 7000
para los hombres y 1: 11000 para las mujeres, y una prevalencia de la premutacion en la
poblacion total estimada en aproximadamente 1: 850 para los hombres y 1: 300 para las

mujeres.

En lo que respecta al ambito educativo, la Asociacion de Enfermedades Raras
D’Genes (2019) afirma que el SXF es un trastorno muy complejo, y por ello considera
que es necesario contar con un programa multidisciplinar en el que se impliquen e
intervengan distintos profesionales, para de esta forma poder conducir a una mejora
general, tanto para los afectados por esta enfermedad como para su entorno social,
familiar y educativo. También Grau-Rubio et al. (2015) sostienen que, debido a la
diversidad de rasgos que presentan los nifios con SXF, la intervencion desde el ambito

escolar debe abordarse desde una perspectiva interdisciplinar.

Una de las areas mas afectadas en los nifios que padecen SXF es el lenguaje, no
solo por su adquisicion tardia, sino por las dificultades fonologicas y pragmaticas que se
presentan (Campos Guzman et al., 2019). Para fomentar el desarrollo de las competencias
que permiten el acceso a la lectoescritura, es necesario que los docentes conozcan esta
patologia, sus dificultades, sus fortalezas, para implementar las herramientas mas eficaces
para la alfabetizacion de nifios con SXF. No obstante, por tratarse de una enfermedad

catalogada como “rara”, se observa mucho desconocimiento por parte de los docentes y
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de la sociedad en general. Es fundamental que todos los profesionales de la educacion
cuenten con una formacion adecuada sobre las caracteristicas del SXF, para asi saber
cémo intervenir con estos nifios. Asimismo, es necesario que los profesionales sigan
formandose y estén atentos a las necesidades que presenten sus alumnos para poder dar
una respuesta adecuada, potenciando sus puntos fuertes y compensando aquellas

limitaciones que puedan presentar (Medina, 2014).

En este marco, el presente trabajo se propone dar respuesta a la siguiente pregunta
de investigacion:
(Qué conocimientos poseen los docentes sobre el Sindrome de X-Fragil y cuéles

son las estrategias de ensefianza de la lectoescritura para los nifos que lo padecen?
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4. Objetivos

4.1.0bjetivo general

Identificar los conocimientos docentes y las estrategias de ensefianza de la
lectoescritura para nifios con Sindrome de X-Fragil en escuelas primarias de la Ciudad

Autonoma de Buenos Aires.

4.2.0bjetivos especificos

e Determinar el nivel de conocimientos que poseen los docentes de nivel
primario sobre el Sindrome de X-Fragil y explorar las diferencias por edad.

e Examinar el nivel de percepcion docente acerca de los conocimientos que
poseen sobre el Sindrome de X-Fragil y otros trastornos asociados.

e Indagar sobre la experiencia y la formacion docente respecto al trabajo con
nifios y nifias con Sindrome de X-Fragil y otros trastornos asociados.

o Identificar posibles estrategias para la adquisicion de la lectoescritura en nifios

y nifias con Sindrome de X-Fragil de escuelas primarias de CABA.
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5. Método

5.1.Diseno

La presente investigacion se planted desde un disefio metodoldgico de tipo
cuantitativo. La investigacion cuantitativa es aquella en la que se recogen y analizan datos
medibles sobre las variables en estudio. Trata de determinar la fuerza de asociacion o
correlacion entre variables, la generalizacion y objetivacion de los resultados a través de
una muestra para hacer inferencia a una poblacion de la cual toda muestra procede (Pita

Fernandez y Pértegas Diaz, 2002).

Por otro lado, se trata de una investigacion no experimental, ya que los hechos se
analizan luego de ocurridos. No se realiza ninguna manipulacién de las variables de
estudio, sino que se observan tal y como suceden, y luego se extraen conclusiones a partir
del andlisis y vinculacion de las mismas. El trabajo se configura, entonces, como un
estudio descriptivo y explicativo, en términos de Herndndez Sampieri et al. (2006), ya
que describe las variables a partir del rastreo bibliografico, y explica sus relaciones a

través del andlisis de la informacion y la elaboracion de conclusiones.

En lo que se refiere a la dimension temporal, se ha disefiado un estudio transversal.
Los estudios transversales son aquellos en los que se recolectan datos en un solo
momento, en un tiempo Unico. Su proposito se centra en describir variables y analizar su

comportamiento en un momento dado (Pita Fernandez y Pértegas Diaz, 2002).

5.2.Participantes

La poblaciéon considerada para el presente trabajo son los docentes de nivel
primario de escuelas estatales y privadas de la Ciudad Autonoma de Buenos Aires. La
muestra estuvo conformada por treinta (n=30) docentes, cuyas edades oscilaron entre los
21 y los 52 afios. Todos los participantes accedieron a firmar el formulario de

consentimiento informado, que se adjunta en el Anexo.

La seleccion de la muestra se realizo a partir de un muestreo no probabilistico e

intencional, ya que su designacion no estuvo librada a la probabilidad (Hernandez
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Sampieri et al., 2006). Los docentes se desempefiaban en cinco escuelas primarias de la

Ciudad Autonoma de Buenos Aires.

5.3.Técnicas de recoleccion de datos

El instrumento de recoleccidon de datos elegido fue el cuestionario, ya que, como
plantea Meneses (2016), se trata de un instrumento estandarizado a través de un conjunto
de preguntas que permite la eficiente recogida de datos para extraer informacion relevante
sobre una muestra. Se realizé una encuesta de preguntas cerradas con opciones multiples.
Esta encuesta consistio en el Cuestionario de necesidades de formacion del profesorado
sobre el Sindrome de X-Fragil, disehado y validado por Penalver Garcia y Garcia Sanchez

(2018). El mismo consta de cuatro apartados:

1. Informacion sociodemografica: incluye preguntas sobre la edad, el género, la
antigiiedad en la docencia, y el tipo de institucion en la que se desempena. Este
primer apartado sufrid algunas modificaciones respecto del instrumento
original, adaptandolo de manera que fuera mas relevante en el contexto de esta
investigacion.

2. Datos sobre la formacion: abarca preguntas respecto de la informacion sobre
SXF y trastornos asociados (discapacidad intelectual, TDAH, TEA), recibida
en instancia de formacion inicial y continua, como asi también sobre su
experiencia con alumnos de estas caracteristicas.

3. Informacion sobre formas de discapacidad: responde a la autopercepcion del
docente respecto de su conocimiento y competencia para actuar en el aula
frente a un nifio con SXF u otro trastorno asociado.

4. Informacién sobre el SXF: incluye 10 preguntas sobre las caracteristicas
particulares del SXF, las necesidades educativas que involucra y su manejo en
el aula; y otras 10 preguntas sobre trastornos asociados. En este ultimo
apartado, el encuestado debe elegir la opcion de respuesta que considera
correcta con respecto a cada item, opcidon que corresponde a la respuesta SI en
todos los items, mientras que contestar No o NS/NC supone que el encuestado

desconoce la respuesta correcta.
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5.4.Procedimiento

En primer lugar se procedi6 a establecer contacto con las autoridades de cada una
de las instituciones. En el mes de noviembre de 2019, y luego de obtener la autorizacién
en cinco de las instituciones, se contact6 a los docentes del nivel primario para explicarles
los fines de la investigacion, y solicitar su participacion en la misma, enfatizando en la
confidencialidad de la informacion. Los treinta docentes que accedieron a participar,
luego de firmar el formulario de consentimiento informado, recibieron una copia impresa

de la encuesta para ser completada.
Los resultados obtenidos se volcaron en una matriz de datos, y posteriormente

fueron analizados estadisticamente a partir del programa Excel 2013, que se utiliz6 para

tabular los datos y presentarlos a través de tablas y gréficos.
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6. Resultados

El presente trabajo se propuso como objetivo general identificar los conocimientos
docentes y las estrategias de ensefianza de la lectoescritura para nifios con Sindrome de
X-Fragil en escuelas primarias de la Ciudad Autébnoma de Buenos Aires. Para ello se
aplico el Cuestionario validado sobre “Necesidades de formacion del profesorado sobre
el Sindrome X-Fragil” (Pefalver Garcia y Garcia Sanchez, 2018) a 30 docentes de
escuelas primarias de CABA, tanto de gestion estatal como de gestion privada. La muestra
estuvo compuesta casi en su totalidad por docentes de género femenino (97%), y en
relacion a la edad, se obtuvo una media aritmética de 35,77 afios, siendo el grupo etario
de 21 a 30 afios es mas numeroso. La mayoria de los docentes encuestados contaban de 1
a 10 afos de antigiiedad, obteniendo una media aritmética de 11,93 afios. En cuanto al
tipo de institucion en la que se desempefian los participantes, no se encontraron
diferencias significativas, ya que el 43% de ellos pertenecia a escuelas de gestion estatal,
y el 57% a instituciones privadas.

A continuacion se describen los resultados obtenidos en relacion a los objetivos

especificos planteados para esta investigacion.

6.1. Escala de conocimientos docentes sobre Sindrome de X-Fragil

En la Tabla 1 se reflejan las respuestas obtenidas de los participantes respecto a
las caracteristicas particulares del SXF y de otros trastornos asociados. De acuerdo al
instrumento utilizado, disefiado por Penalver Garcia y Garcia Sanchez (2018), los items
respondidos correctamente son aquellos que recibieron una respuesta afirmativa. Tanto la
respuesta negativa como la opcion de “no sabe o no contesta”, son consideradas

respuestas incorrectas.

Tabla 1. Respuestas de los docentes sobre SXF 'y otros trastornos

Si No NS/NC
Item f % f % f %
1. El fenotipo de SXF es més leve en mujeres 23 77% 0 0% 7 23%
que en hombres
2. Los nifios con SXF son hipersensibles a 12 40% 2 7% 16 53%
cualquier estimulo sensorial
3. Los nifios con SXF son timidos 17 5% 0 0% 13 43%
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4. Los nifios con SXF presentan dificultades
importantes en conciencia fonologica 10
(segmentacion de palabras, silabas y/o fonemas,
identificacion y realizacion de rimas, etc.)

5. Los nifios con SXF presentan dificultades en 4
motricidad fina que afecta a la escritura

6. Los nifios con SXF cambian facilmente de un 8
tema a otro

7. Los nifios con SXF tienen dificultades para 5
contar objetos uno a uno

8. Es importante la anticipacion de la tarea 22

cuando trabajamos con nifios con SXF
9. Los nifios con SXF tienen més facilidad para

procesar la informacion visual que la auditiva, de 16
esta forma aprenden mas por lo que ven hacer
10. Los nifios con SXF tienen dificultades para 12

concentrarse

11. La técnica del “tiempo fuera” (sacar al nifio

del aula o apartarlo del grupo) es una técnica de 25
modificacion de conducta para extinguir en nifios
impulsivos una conducta inapropiada en el aula

12. El entrenamiento en habilidades sociales es 20
fundamental en los nifios con impulsividad

13. Es conveniente que en el aula exista un
rincén donde el alumno con rasgos autistas 15
pueda acudir para relajarse y estar solo

14. Es conveniente asegurar el éxito del alumno
con rasgos autistas cuando realiza una actividad, 12
evitando asi que cometa errores

15. La utilizacién de dispositivos tecnolgicos
como tablets o iPads ayuda al aprendizaje de los
nifios con discapacidad intelectual

N

3

16. El aprendizaje vivencial favorece la
adquisicién de conceptos espaciales en los nifios 8
con discapacidad intelectual

17. El trabajo en pequefios grupos favorece el
aprendizaje de los alumnos con discapacidad 21
intelectual

18. La repeticion de tareas es una técnica
adecuada para los nifios con discapacidad 11
intelectual

19. En general, la utilizacion de un apoyo visual
(dibujos, fotos, pictogramas, etc.) ayuda a la 20
comprension en nifios con discapacidad

intelectual

20. El que los alumnos sin discapacidad ayudan

a sus compafieros con discapacidad produce 26
mejores resultados en autoestima, rendimiento e
interrelaciones sociales en los primeros

Totales 310
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Fuente: Encuestas realizadas a docentes de nivel primario de CABA, noviembre de 2019.
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6.2. Nivel de conocimientos que poseen los docentes de nivel primario sobre el

Sindrome de X-Fragil segun edad

En relacion al primer objetivo especifico de la presente investigacion, los
resultados muestran que los docentes presentan un nivel de conocimiento medianamente
adecuado sobre trastornos asociados al SXF, como discapacidad intelectual, TEA y
TDAH, ya que respondieron correctamente sobre ellos en un 60%. Sin embargo, el 57%
de los docentes respondié de manera incorrecta a las preguntas relacionadas con las
particularidades del SXF, por lo que se puede ver que se trata de una patologia poco
conocida entre los profesionales de la educacion. En el Grafico 1 se pueden observar estos
datos, como asi también que, en términos generales, las respuestas correctas e incorrectas
no mostraron diferencias significativas, ya que las primeras representaron el 52% del total

de respuestas, frente al 48% de errores.

Grafico 1. Conocimiento docente sobre SXF y otros trastornos

Conocimiento sobre SXF y otros trastornos

70%
60%

57%
0,
52% 48%

60%
50% 43%
40%
30%
20%
10%
0%

Sobre SXF Sobre otros trastornos Totales
asociados

40%

B Respuestas correctas B Respuestas incorrectas

Fuente: Encuestas realizadas a docentes de nivel primario de CABA, noviembre de 2019.

Por otro lado, en la Tabla 2 se puede observar que se encontraron diferencias
significativas en el nivel de conocimiento sobre SXF segun el grupo etario. De acuerdo a
los resultados obtenidos, el nivel de conocimiento aumenta a medida que aumenta la edad
de los docentes encuestados. Hallamos que solo el 32% de los docentes de entre 21 y 30
afnos respondieron correctamente a los items vinculados a las caracteristicas del SXF,

frente a un 83% de los docentes mayores de 50 afios.
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Tabla 2. Conocimientos docentes sobre SXF segun edad

Conocimientos sobre SXF
Respuestas correctas Respuestas incorrectas

Edad f % f %

21 a 30 afios 35 32% 75 68%
31 a 40 afios 40 40% 60 60%
41 a 50 afios 29 41% 31 44%
Mas de 50 afios 25 83% 5 17%
Totales 129 43% 171 57%

Fuente: Encuestas realizadas a docentes de nivel primario de CABA, noviembre de 2019.

6.3. Nivel de percepcion docente acerca de los conocimientos que poseen sobre el

Sindrome de X-Fragil y otros trastornos asociados.

El segundo objetivo especifico de este estudio se plante6 examinar la
autopercepcion docente acerca de los conocimientos que poseen sobre el Sindrome de X-
Fragil y otros trastornos asociados. Por tratarse de un Sindrome que generalmente se
presenta con diversas comorbilidades, se pretendidé indagar también patologias como
Trastornos de Espectro Autista (TEA), Trastornos por Déficit Atencional con
Hiperactividad (TDAH), y discapacidad intelectual. En este apartado del Cuestionario,
los participantes debian indicar su grado de acuerdo con las afirmaciones enumeradas. El
grado de acuerdo podia evaluarse segin una escala Likert, desde “Totalmente en
desacuerdo” (=1) hasta “Totalmente de acuerdo” (=5), configurando asi un intervalo de
puntuacién posible de 1 a 5 para cada item. En este sentido, se observd que los docentes
perciben que sabrian coémo actuar en el aula con un nifio con TDAH, obteniendo una
media aritmética de 4,03. Luego, se obtuvo una media de 3,67 respecto al conocimiento
sobre como proceder en el aula con un nifio con discapacidad intelectual, seguido de una
media de 3,40 respecto al proceder frente a los TEA. La media aritmética se encontrd por
debajo de 3 (2,50) cuando se tratd de que los docentes autoevaliien su conocimiento sobre
los rasgos principales del SXF. Los valores fueron aun mas bajos al indagar sobre la
capacidad con la que cuentan para dar respuesta a las necesidades educativas que
presentan los nifios con SXF si se incorporaran al aula, resultando una media de 2,13. No
obstante, los participantes se mostraron interesados y predispuestos a recibir mas

informacion sobre el trabajo con nifios con SXF en el aula, mostrando una media
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aritmética en este item de 4,57. Estos resultados se detallan en la Tabla 3, y se resumen

en el Grafico siguiente.

Tabla 3. Autopercepcion de los docentes respecto a su conocimiento sobre los diversos

trastornos

Totalmente En . De Totalmente .
Item en Indeciso/a Media
desacuerdo acuerdo  de acuerdo

desacuerdo

1.En ml_ziula Sé cOmo actuar 1 2 14 10 3 3,40

con un nifio con TEA

2. En mi aula sé como actuar

con un nifio con TDAH 0 3 2 16 9 4,03

3. En mi aula sé como actuar

con un nifio con Discapacidad 0 2 6 22 0 3,67

Intelectual

4. Si hoy en dia se incorpora

a mi aula un alumno con

SXF, sabria como dar 13 4 9 4 0 2,13
respuesta a las necesidades

educativas que precise

5. Soy conocedor/a de cuales

son los rasgos principales del 10 3 9 8 0 2,50
SXF

6. Me gustaria recibir mas

formacion sobre el manejo en 0 0 4 5 21 4,57

el aula de nifios con SXF

Fuente: Encuestas realizadas a docentes de nivel primario de CABA, noviembre de 2019.

Grafico 2. Autopercepcion de los docentes respecto a su conocimiento sobre los diversos

trastornos

Autopercepcidn sobre conocimiento

docente
5
4
3
2
1 I
0
Proceder Proceder Proceder Rasgos Interés en
con TEA con TDAH con Disc Int educatwas principales informarse
de SXF de SXF sobre SXF

Fuente: Encuestas realizadas a docentes de nivel primario de CABA, noviembre de 2019.
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6.4. Experiencia y formacion docente respecto al trabajo con nifios y nifias con

Sindrome de X-Fragil y otros trastornos asociados

Para dar cuenta del tercer objetivo especifico, se indagd a través del cuestionario
a docentes, sobre su experiencia aulica con nifios y nifias con SXF y sus comorbilidades
mas frecuentes. De acuerdo a los resultados obtenidos, se pudo observar que mas de la
mitad de los docentes (53%) han tenido experiencia en el aula con nifios con discapacidad
intelectual. También se observa una prevalencia importante de casos diagnosticados con
TDAH (37%) y de TEA (27%). Un tercio de los encuestados no ha tenido experiencia de
trabajo aulico con niflos que presentaran alguno de estos trastornos. Sélo el 7% de los

docentes (n=2) trabajod en el aula con nifios diagnosticados con SXF (ver Grafico 3).

Grafico 3. Experiencia docente del trabajo en el aula con nifios con diversos trastornos

EXPERIENCIA EN EL AULA

Ninguno [N 33%
sxr Il 7%
Ten NN 27%
roa [ 37
Discapacidad intelectual [ NN 53%

0% 10% 20% 30% 40% 50% 60%

Fuente: Encuestas realizadas a docentes de nivel primario de CABA, noviembre de 2019.

Respecto a su formacion académica de base, el 73% de los docentes afirma haber
recibido informacion sobre la discapacidad intelectual, el 53% recibi6 informacién sobre
trastornos del espectro autista, y el 50% sobre trastornos de déficit atencional con
hiperactividad. No obstante, s6lo uno de los encuestados reconoce haber recibido
informacion sobre SXF durante su carrera, y un total del 20% no recuerda haber estudiado

sobre ninguno de estos trastornos durante su formacion inicial (Grafico 4).
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Grafico 4. Informacion sobre los diversos trastornos recibida por los docentes durante

su_formacion inicial

INFORMACION RECIBIDA EN LA
FORMACION INICIAL

Ninguno [ 20%
sxr |l 3%
TEA N 53%
ToAH [ 50%
Discapacidad intelectual [ 73%

0% 10% 20% 30% 40% 50% 60% 70% 80%

Fuente: Encuestas realizadas a docentes de nivel primario de CABA, noviembre de 2019.

Los docentes encuestados afirman que durante su formacion inicial han adquirido
escasas competencias para el trabajo con los diversos trastornos, siendo que el 60% de
ellos sostiene no contar con habilidades para el trabajo con ninguno de ellos. El 30%
afirma que su formacion le ha permitido adquirir competencias para el trabajo con nifios
con discapacidad intelectual, y el mismo porcentaje lo afirma respecto de los TEA. Por
otro lado, un 23% de los docentes reconoce contar con herramientas para dar respuesta a
los TDAH, pero ninguno de los encuestados manifiesta haber adquirido competencias

para el trabajo con SXF durante su formacion inicial (Gréfico 5).

Grafico 5. Competencias para el trabajo con los diversos trastornos adquiridas por los

docentes durante su formacion inicial

COMPETENCIAS ADQUIRIDAS EN
LA FORMACION INICIAL

Ninguno | 0%
SXF 0%
TeA N 30%
ToAH [ 23%
Discapacidad intelectual [ NNEGEGNE 30%

0% 10% 20% 30% 40% 50% 60% 70%

Fuente: Encuestas realizadas a docentes de nivel primario de CABA, noviembre de 2019.
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A través del Cuestionario aplicado, también se indagd sobre las instancias de
formacion continua a las que han accedido los docentes. En este sentido, se observa que
dos tercios de los encuestados no han realizado ningtn curso referido a los trastornos
mencionados. El 27% ha participado de capacitaciones sobre los TEA, el 17% sobre
TDAH y el 7% sobre discapacidad intelectual. Por su parte, ninguno de los encuestados

ha realizado cursos sobre SXF (Grafico 6).

Grafico 6. Cursos sobre los diversos trastornos realizados por los docentes durante su

formacion continua

CURSOS REALIZADOS EN
FORMACION CONTINUA

Ninguno | 67%
SXF | 0%
TeA [ 7%
ToAH [ 17%

Discapacidad intelectual [l 7%

0% 10% 20% 30% 40% 50% 60% 70%

Fuente: Encuestas realizadas a docentes de nivel primario de CABA, noviembre de 2019.
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7. Discusion

El objetivo general planteado para esta investigacion fue identificar los
conocimientos docentes y las estrategias de ensefianza de la lectoescritura para nifios con
Sindrome de X-Fragil. Para dar cuenta de este objetivo, y lograr definir cuales eran las
herramientas e intervenciones mas apropiadas para el trabajo aulico, tanto desde el lugar
del docente como desde la psicopedagogia, se comenz6d por indagar sobre los
conocimientos que poseen los docentes sobre el SXF y las dificultades de aprendizaje que
puede ocasionar, como asi también su conocimiento sobre otros trastornos asociados
como la discapacidad intelectual, el TDAH y los TEA. Las relaciones de comorbilidad
con estas patologias se reflejan en datos como los siguientes: el 100% de los varones y el
70% de las mujeres con SXF presentan discapacidad intelectual (Ferrando-Lucas et al.,
2003); entre el 2 y el 6% de los nifios con autismo presentan SXF y el 30% de los niflos
con SXF tienen autismo; y casi la totalidad de los varones y el 30% de las nifias con SXF

también presentan TDAH (Garcia-Nonell et al., 2006).

Los resultados obtenidos muestran que solo el 43% de las respuestas de los
docentes sobre SXF fueron correctas, por lo que se puede ver que se trata de una patologia
poco conocida entre los profesionales de la educacion. En el momento de la aplicacion
del instrumento se pudo observar que muchas de las respuestas correctas obtenidas por
los docentes en relacion al SXF, fueron logradas por relacionar este trastorno con otros
como el autismo, y suponer una sintomatologia similar. En este sentido, varios autores
como Ferrando-Lucas et al. (2003) sostienen que el SXF presenta manifestaciones
conductuales (fenotipo) que se asemejan al espectro autista, como hiperactividad,
dificultades atencionales, hipersensibilidad a los estimulos, lenguaje reiterativo, timidez,
baja tolerancia a la frustracion y a la modificacion de rutinas, estereotipias motoras y
facilidad en la memoria imitativa. Sin embargo, se puede afirmar que muchas de las
respuestas correctas de los docentes encuestados fueron producto de la deduccién y no
del conocimiento fehaciente sobre la patologia. En cambio, en lo que se refiere a otros
trastornos asociados, como discapacidad intelectual, TEA y TDAH, las respuestas
correctas ascendieron al 60% del total. Los resultados obtenidos se asemejan a la
investigacion de Pefialver Garcia y Garcia Sanchez (2019), quienes obtuvieron s6lo un
33% de respuestas correctas en las preguntas referentes a SXF, frente a un 90% sobre

discapacidad intelectual, un 68% sobre TDAH y 61% sobre TEA. Por otro lado, se
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encontraron diferencias significativas en el nivel de conocimiento sobre SXF segun el
grupo etario, ya que los resultados muestran que el nivel de conocimiento sobre este

trastorno aumenta a medida que aumenta la edad de los docentes encuestados.

En cuanto a la autopercepcidon sobre sus conocimientos, se observd que los
docentes creen saber actuar en el aula con un nifilo con TDAH, con discapacidad
intelectual o con TEA, con mas seguridad que frente a casos de SXF. En este punto, la
media aritmética fue de 2,5 (en un intervalo de 1 a 5) cuando se trat6 de que los docentes
autoevalten su conocimiento sobre los rasgos principales del SXF. Ademads, ese valor
descendi6 a 2,13 al indagar sobre la capacidad con la que cuentan para dar respuesta a las
necesidades educativas que presentan los nifios con SXF si se incorporaran al aula. Cabe
destacar que la gran mayoria de los participantes mostrd interés y predisposicion para
recibir mas informacion sobre el trabajo con nifios con SXF en el aula, mostrando una

media aritmética en este item de 4,57.

En relacion a la experiencia y la formacion docente respecto al SXF y sus
trastornos asociados, los resultados también pusieron en evidencia un desfasaje entre las
necesidades que se presentan en el trabajo aulico cotidiano, y la formacidon con la que
cuentan los docentes. En primer lugar, un gran porcentaje de ellos ha tenido experiencia
en el aula con nifos con discapacidad intelectual (53%), con TDAH (37%) y/o con TEA
(27%). Solo el 7% de los participantes trabajo con nifios diagnosticados con SXF, y la
tercera parte de ellos no tuvo experiencia con ninguno de estos trastornos presentes en
sus alumnos. En lo que respecta a la formacion de base, los docentes han recibido
informacion sobre las tres primeras patologias, especialmente sobre discapacidad
intelectual, mientras que s6lo uno de ellos record6 haber estudiado sobre SXF durante su
carrera. Cabe destacar que el 20% de los encuestados afirma no haber recibido
informacion sobre ninguno de estos trastornos en el transcurso de su formacion inicial. A
pesar de que el 73% sostiene haber recibido informacion sobre discapacidad intelectual,
53% sobre TEA, y 50% sobre TDAH, estos resultados se contraponen con las
competencias que han adquirido para el trabajo con estos nifios. El 60% de los docentes
sostiene que su formacion inicial no ha contribuido a desarrollar competencias para el
abordaje de estas patologias, y menos de un tercio se considera competente para trabajar
con TEA, TDAH y/o discapacidad intelectual. Es decir que, si bien los docentes

reconocen haber estudiado sobre estos trastornos a lo largo de su formacion académica
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de base, consideran que la informacion recibida no ha sido suficiente para desarrollar en
ellos competencias necesarias para trabajar en el aula con nifios con estas caracteristicas.
Por otro lado, cabe sefialar que ninguno de los encuestados manifiesta haber adquirido
competencias para el trabajo con SXF durante su formacion inicial. Estos resultados se
asemejan a los obtenidos por Cano Galindo (2019), quien, a través de su investigacion,
observod que existe desconocimiento por parte de los profesionales de la docencia respecto
a la forma de actuar e intervenir en los casos de nifios con SXF. Los docentes que
formaron parte de la investigacion tampoco han participado de capacitaciones especificas
sobre SXF en instancias de formacion continua. No obstante, el 27% ha participado de
capacitaciones sobre los TEA, el 17% sobre TDAH y el 7% sobre discapacidad
intelectual. En términos generales, los hallazgos muestran que dos tercios de los docentes
no han realizado ningln curso referido a los trastornos mencionados. En concordancia
con la investigacion de Lino Villamar (2015), se discute sobre la necesidad de capacitar
y orientar a los docentes, posibilitando la aplicacion de estrategias y técnicas apropiadas

para el trabajo con nifios con SXF.

En lo que respecta a las estrategias para la adquisicion de la lectoescritura en nifios
y nifias con Sindrome de X-Fragil, es importante destacar que la adquisicion del lenguaje
suele ser tardia (Prouty et al., 1988). En general se observa que el nivel de comprension
de lenguaje se situa bastante por encima de la capacidad de expresion, de acuerdo a lo
que plantean Brun-Gasca y Artigas-Pallarés (2001), siendo habitual la comprension y la
repeticion literal de frases. Los nifios con SXF presentan también alteraciones sintacticas
y fonologicas, éstas ultimas relacionadas mayormente con la estructuracion sildbica.
Suelen hablar de manera rapida y con disfluencias (Huelmo, Martinez y Diez-Itza, 2017),
ademas de cambiar de tema con frecuencia y evitar el contacto visual (Ferrando-Lucas et
al., 2003). Los aspectos pragmaticos del lenguaje son los mas afectados, por lo que les
resulta dificil mantener una conversacion, sostener un tema si no es de su interés o, por el
contrario, pueden llegar a obsesionarse con determinados temas y resultarles dificil hablar

de otra cosa (Brun-Gasca y Artigas-Pallarés, 2001).

Todas estas dificultades en la adquisicion y el desarrollo del lenguaje afectan
ineludiblemente el acceso a la lectoescritura de los nifios con SXF. Como sostiene
Giacheti (1992), los aspectos cognitivos alterados, las percepciones auditivas y visuales,

las dificultades en la discriminacion y la memoria inmediata y de corto plazo, generan
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obstaculos en el aprendizaje de la comunicacion grafica. Las personas con SXF
manifiestan habilidades de lectura significativamente deterioradas, incluida la conciencia
fonoldgica, compensada por habilidades de decodificacion de palabras completas
ligeramente mejores (Bailey et al., 2009). Por su parte, para Fernandez-Lozano et al.
(2011), las causas de las dificultades en la lectoescritura de los nifios con SXF se vinculan
con el tartamudeo, la articulacion incorrecta de fonemas y dificultades en la coordinacion
visomotriz, en el procesamiento secuencial, en la percepcion auditiva y el procesamiento
de la informacion verbal. Los nifios con SXF manifiestan problemas en recordar
secuencias verbales mientras leen (conciencia fonologica) y en la lectura de
pseudopalabras. Asimismo, tienen problemas en discriminar sonidos, reconocer sonidos
fuera de las palabras, mezclar sonidos para formar palabras, silabear e identificar rimas.
En los varones, especialmente, se aprecian dificultades en el desarrollo de la motricidad
fina y la memoria visual necesarias para deletrear, secuenciar letras, palabras e ideas, por

lo que se ve afectada la escritura (Fernandez-Lozano et al., 2011).

Por estos motivos, el método fonético no se considera adecuado para ensefiar a
leer a los nifios con SXF. De acuerdo a lo que plantean Fernandez-Lozano et al. (2010;
2011), el acceso a la alfabetizacion debe realizarse a través de un método global, enfocado
en la memoria visual de las palabras. Esta afirmacion se sustenta en el conocimiento de
que las personas con SXF procesan mejor la informacion visual que la auditiva. Ademas
se deben brindar simultdneamente estimulos fonoldgicos iniciales, palabras-estimulo,
palabras asociadas, y estimulos gestuales, entre otros, que le permitan al nifio relacionar
la palabra buscada con otros referentes. Otro de los pilares esenciales para la
alfabetizacion de los nifios con SXF es promover la lectura funcional, facilitando la
comprension lectora (Ferndndez-Lozano et al., 2011). La lectura funcional consiste en la
ensefanza de palabras reconocibles a la vista, que son consideradas funcionales para el
desenvolvimiento del nifio en su vida cotidiana (Puente et al., 2017). En esta practica se
puede recurrir a: leer nombres de productos, repetir los pasos de una receta, leer titulos y
programas de television de su interés, entre otras. Para Fernandez-Lozano et al. (2011),
las estrategias de alfabetizacion concretas que pueden utilizarse con nifios con SXF
pueden ser: aprender la grafia de palabras significativas, como su nombre y el de su
familia; fomentar el desarrollo de habilidades visomotrices, como agarrar el lapiz,

modelar con plastilina, trazar letras en arena; completar espacios en blanco en alguna
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oracion o frase sencilla; fomentar el deletreo con listas de palabras simples, valiéndose

de la memoria visual, enfatizando en el nimero de letras y silabas, y su secuencia.

Para acompafiar estas estrategias de aprendizaje de la lectoescritura, es importante
que tanto el docente como el psicopedagogo tengan en cuenta, por ejemplo, la
hipersensibilidad sensorial que presentan los nifios con SXF. Para garantizar mejores
aprendizajes es aconsejable limitar los estimulos visuales (luces, colores, carteleras),
auditivos, olfativos (productos de limpieza), y tactiles (no forzar el contacto fisico ni
visual con el nifio, ya que puede sentirse invadido) (Ayres, 2008). Por otro lado, es
fundamental la organizacion y prevision de las actividades a realizar, utilizando agendas
visuales, y distribuyendo los espacios del aula de manera clara y definida (Ferrer et al.,
2012). También pueden utilizarse técnicas conductuales como refuerzos positivos, o el
“tiempo muerto” apartando al nifio del grupo si fuese necesario. Es fundamental trabajar
sobre las conductas impulsivas y desarrollar habilidades sociales, promoviendo a su vez
todo intento de comunicacion y expresion, y trabajando sobre el desarrollo fonologico

adecuado (Del Barrio, Castro y Buesa, 2006).
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8. Conclusion

El acceso a la alfabetizacion de nifios con SXF depende en gran medida de las
estrategias que implementen los docentes para la ensefianza de la lectoescritura. Esas
estrategias, para ser eficaces, deben sustentarse en el conocimiento profundo de las
caracteristicas del Sindrome y sus repercusiones en el proceso de aprendizaje. Si bien se
trata de una patologia de baja prevalencia, incluso menor entre las mujeres, es la primera
causa hereditaria de discapacidad intelectual en el mundo. El desarrollo de este trabajo de
investigacion permitié dar cuenta de los escasos conocimientos con los que cuentan los
docentes de nivel primario respecto al SXF, sus caracteristicas, y las dificultades de

aprendizaje que puede ocasionar.

A partir del diagndstico realizado sobre los conocimientos de los docentes de nivel
primario sobre el SXF, es posible deducir que la escasa informacion con la que cuentan
se debe a que se trata de una enfermedad catalogada como “rara”, con una prevalencia de
1 en 4000/6000 en el caso de los varones, y de 1 en 8000/12000 en mujeres (Penalver
Garcia y Garcia Sanchez, 2018). Sin embargo, es la primer causa hereditaria discapacidad
intelectual, y también la segunda alteracion cromosdémica después del Sindrome de Down
(Ferrando-Lucas et al., 2003). Frente a la escasa informacién con la que cuentan los
docentes, se discute la necesidad de brindar capacitacion especifica, y, fundamentalmente,
de valorar el rol del psicopedagogo en la orientacion y el acompafiamiento de la tarea

docente.

Los resultados de este estudio evidenciaron que existe un desfasaje entre la
formacion recibida por los docentes, y las necesidades que se presentan en el trabajo
aulico cotidiano. Si bien la mayoria de ellos reconoce los trastornos asociados al SXF,
como la discapacidad intelectual, el TDAH y los TEA, consideran que esa informacion
no ha sido suficiente para formar en ellos las competencias necesarias para el abordaje de
estas patologias en el aula. Ademas, casi la totalidad de los encuestados afirma no haber
recibido informacion sobre el SXF, ni en la instancia de formacion inicial, ni en la

realizacion de cursos en capacitacion continua.

Por esa razon, se enfatiza en la importancia del rol del psicopedagogo, que es el

especialista idoneo para orientar al docente, a la institucion educativa, y a las familias en
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las cuestiones referidas al aprendizaje y sus particularidades dentro del marco de esta
patologia. Puntualmente en lo que respecta al acceso a la lectoescritura de los nifios con
SXF, se debe tener en cuenta que la estrategia adecuada de ensefianza es el método global
por sobre el fonético, debido a las dificultades que presentan en lo que respecta a la
percepcion auditiva, la conciencia fonoldgica, la estructuracion silabica y el
procesamiento de la informacion verbal, entre otras. Es aconsejable recurrir a estimulos
visuales, promover la lectura funcional y fomentar el desarrollo de habilidades

visomotoras, facilitando asi la adquisicion de la lectoescritura.

Teniendo en cuenta el escaso conocimiento que poseen los docentes sobre las
particularidades del SXF, es imprescindible que el psicopedagogo y otros profesionales
de la educacion y la salud brinden apoyo y acompafiamiento a la tarea docente. Las
intervenciones, orientaciones y sugerencias de estrategias a implementar en el aula
facilitan la adquisicion en los nifios de competencias relacionadas con el lenguaje y la
comunicacion oral y escrita. Como afirman Fernandez-Lozano et al. (2011), la
adquisicion de la lectoescritura para los nifios con SXF es dificil, pero no imposible.
Depende de la aplicacion de estrategias de alfabetizacion adecuadas, y del trabajo en
equipo entre docentes, psicopedagogos, familias, y todos los miembros de la comunidad

educativa.

A lo largo del desarrollo del trabajo se han debido sortear algunos obstaculos,
como la dificultad para ingresar a algunos establecimientos educativos para realizar las
encuestas a los docentes. No obstante, se recomienda para futuras investigaciones ampliar
la muestra considerada, para obtener resultados mas representativos. Asimismo, se
sugiere incorporar entrevistas a profesionales, como psicopedagogos, psicomotricistas y
fonoaudiologos, que puedan brindar su punto de vista sobre la problematica del desarrollo

del lenguaje y la lectoescritura en nifios con SXF.
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Anexos

Anexo 1. Modelo de encuesta dirigida a docentes

INFORMACION SOCIODEMOGRAFICA

GENEIO: .o,
Edad: ..o,

Afos de docencia; ................

Institucidn en la que se desempefia:

a) De gestion estatal

b) De gestion privada

DATOS SOBRE LA FORMACION

1)

2)

3)

4)

He tenido alguna vez en mi aula un alumno con:

[ 1 DISCAPACIDAD INTELECTUAL

[] TRASTORNO POR DEFICIT ATENCIONAL C/ HIPERACTIVIDAD (TDAH)
[1 TRASTORNO DEL ESPECTRO AUTISTA (TEA)

[ 1 SINDROME DEL CROMOSOMA X-FRAGIL (SXF)

[1NINGUNO

En mi formacidn inicial recibi informacidn sobre las caracteristicas de los nifios con:
[ 1DISCAPACIDAD INTELECTUAL

[] TDAH

[]TEA

[1SXF

[ 1NINGUNO

Durante mi formacién inicial adquiri competencias para trabajar con:

[ 1 DISCAPACIDAD INTELECTUAL

[1TDAH

[ITEA

[1SXF

[1NINGUNO

Durante mi formacion continua he realizado algin curso relacionado con:
[ 1 DISCAPACIDAD INTELECTUAL

[] TDAH

[1ITEA

[1SXF
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[ 1 NINGUNO

4.1) Estos cursos los he realizado por:
[ 1 Tener un alumno con estas caracteristicas
[ 1 Mejorar mi formacion

[ 1 Ninguno de estos motivos

INFORMACION GENERAL SOBRE FORMAS DE DISCAPACIDAD

En esta seccion debe valorar las afirmaciones segun su nivel de acuerdo con las mismas:

ITEMS

Totalmente de

En desacuerdo
acuerdo

Totalmente en
desacuerdo
Indeciso/a

De acuerdo

1 | En mi aula sé como actuar con un nifio con TEA

2 | En mi aula sé como actuar con un nifio con TDAH

En mi aula sé cédmo actuar con un nifio con Discapacidad
Intelectual

Si hoy en dia se incorpora a mi aula un alumno con SXF,
4 | sabria cémo dar respuesta a las necesidades educativas que

precise

5 Soy conocedor/a de cudles son los rasgos principales del
SXF

6 Me gustaria recibir mas formacion sobre el manejo en el

aula de nifios con SXF

INFORMACION SOBRE EL SINDROME DE X-FRAGIL

Para responder las preguntas de este apartado, debera marcar Sl, si usted estd de acuerdo con el
enunciado; NO, si usted esta en desacuerdo 0 NO SABE/NO CONTESTA (NS/NC) si desconoce

la respuesta:

Sl | NO | NS/NC

El fenotipo de SXF es més leve en mujeres que en hombres

Los nifios con SXF son hipersensibles a cualquier estimulo sensorial

Los nifios con SXF son timidos

AW IDN| PP

Los nifios con SXF presentan dificultades importantes en conciencia
fonoldgica (segmentacion de palabras, silabas y/o fonemas,
identificacion y realizacion de rimas, etc.)
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5 | Los nifios con SXF presentan dificultades en motricidad fina que
afecta a la escritura

6 | Los nifios con SXF cambian facilmente de un tema a otro

7 | Los nifios con SXF tienen dificultades para contar objetos uno a uno

8 | Esimportante la anticipacion de la tarea cuando trabajamos con nifios
con SXF

9 | Los nifios con SXF tienen mas facilidad para procesar la informacion
visual que la auditiva, de esta forma aprenden mas por lo que ven
hacer

10 | Los nifios con SXF tienen dificultades para concentrarse

11 | La técnica del “tiempo fuera” (sacar al nifio del aula o apartarlo del
grupo) es una técnica de modificacion de conducta para extinguir en
nifios impulsivos una conducta inapropiada en el aula

12 | El entrenamiento en habilidades sociales es fundamental en los nifios
con impulsividad

13 | Es conveniente que en el aula exista un rincén donde el alumno con
rasgos autistas pueda acudir para relajarse y estar solo

14 | Es conveniente asegurar el éxito del alumno con rasgos autistas
cuando realiza una actividad, evitando asi que cometa errores

15 | La utilizacién de dispositivos tecnoldgicos como tablets o iPads
ayuda al aprendizaje de los nifios con discapacidad intelectual

16 | El aprendizaje vivencial favorece la adquisicion de conceptos
espaciales en los nifios con discapacidad intelectual

17 | El trabajo en pequefios grupos favorece el aprendizaje de los alumnos
con discapacidad intelectual

18 | La repeticion de tareas es una técnica adecuada para los nifios con
discapacidad intelectual

19 | En general, la utilizacion de un apoyo visual (dibujos, fotos,
pictogramas, etc.) ayuda a la comprension en nifios con discapacidad
intelectual

20 | El que los alumnos sin discapacidad ayudan a sus compafieros con

discapacidad produce mejores resultados en autoestima, rendimiento
e interrelaciones sociales en los primeros
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Anexo 2. Consentimiento informado

Este Formulario de Consentimiento Informado se dirige a docentes de nivel
primario de escuelas de gestion estatal y privada de la Ciudad Autonoma de Buenos Aires.
Para cumplimentar con un requisito académico se realizard una investigacion sobre
Conocimiento docente sobre el Sindrome de X-Fragil y estrategias de enserianza de la
lectoescritura. Estudio de caso en escuelas primarias de la Ciudad Autonoma de Buenos
Aires. Por ello, le brindaré informacion y lo/a invitaré a participar de esta investigacion.
No obstante, no tiene que decidir hoy si participar o no. Todo aquello que Ud. no

comprenda serd explicado en profundidad.

Tipo de Intervencion de Investigacion

Para comenzar con el trabajo, se realizaran encuestas a 30 docentes que se
ofrezcan a participar de manera voluntaria. Usted puede elegir participar o no hacerlo.
Usted puede cambiar de idea mas tarde y dejar de participar, aun cuando haya aceptado

antes.

Duraciéon

La investigacion durard varios meses. Mientras que la encuesta s6lo requerird de

su presencia un dia en el mes de noviembre de 2019.

Confidencialidad

No se compartird la identidad de aquellos que participen en la investigacion, ni la
informacion recogida que usted aporte para el proyecto, ni su informacién personal.
Cualquier informacion acerca de usted tendrd un nimero en vez de su nombre. Sélo los
investigadores sabran cudl es su nimero y se mantendra la informacidon con sumo secreto.

No serd compartida ni entregada a nadie.

55



Usted posee el derecho a negarse o retirarse cuando lo considere pertinente. Esto
es una reconfirmacion de que la participacion es voluntaria e incluye el derecho a

retirarse.

Formulario de Consentimiento

He sido invitado/a a participar en la investigacion que refiere a “Conocimiento
docente sobre el Sindrome de X-Fragil y estrategias de ensernianza de la lectoescritura.

Estudio de caso en escuelas primarias de la Ciudad Autonoma de Buenos Aires”.

Entiendo que deberé responder una encuesta con preguntas referidas a mi
actuacion. He sido informado/a de que no existen riesgos, y que los beneficios pueden
traducirse en mejoras institucionales. Se me ha proporcionado el nombre del/la
investigador/a que puede ser facilmente contactado/a. La informacién en torno a la
investigacion me ha sido leida y he tenido la oportunidad de preguntar sobre ella y se me

han contestado satisfactoriamente las preguntas que he realizado.

Consiento voluntariamente participar en esta investigacion como participante y

entiendo que tengo el derecho de retirarme de la investigacion en cualquier momento.

Firma del Participante: .......................oeee

AClaracion: ......oueee e,

Fecha: ..o,
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