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Lenguaje de nifios y jovenes con sindrome de delecion 22q11

Diana Sebastian-Lazaro, Carme Brun-Gasca, Albert Fornieles-Deu

Introduccién. El sindrome de delecidn 22q11 (S22q11) es uno de los trastornos genéticos mas prevalentes, y presenta mul-
tiples alteraciones sistémicas y neuropsicolégicas.

Objetivo. Describir el perfil de lenguaje y pragmatica asociado a este sindrome.

Pacientes y métodos. Se evalud una muestra de 30 participantes espafioles con S22q11 de edades comprendidas entre 5
afios, y 21 afios y 11 meses (media: 12,14 + 4,2 afios) mediante pruebas estandarizadas y un cuestionario administrado a
los padres.

Resultados. Casi la mitad de la muestra obtuvo mejores resultados en el lenguaje expresivo que en el comprensivo, y la
mayoria logré una mayor puntuacion en el contenido del lenguaje que en la memoria del lenguaje. Los resultados sugie-
ren que las personas con S22q11 presentan dificultades de lenguaje que mejoran con la edad hasta cierto nivel y, poste-
riormente, se estabilizan. Se observa un perfil especifico que sugiere que las dificultades pragmadticas son consecuencia de
este perfil de lenguaje y no sélo de dificultades sociales ya descritas en esta patologia.

Conclusiones. En la muestra del presente estudio, los nifios y jévenes con S22q11 presentan alteraciones especificas del
lenguaje y la pragmatica. Mds de la mitad de los participantes del estudio no obtuvieron diferencias significativas entre el
nivel de lenguaje expresivo y el receptivo. La mayoria presentd dificultades de fluencia semantica. El tipo y el grado de las
alteraciones que presentan en las habilidades pragmaticas sugieren que el problema basico podria estar relacionado con

sus dificultades linguisticas.

Palabras clave. Enfermedad minoritaria. Lenguaje. Logopedia. Pragmatica. Sindrome de delecién 22q11. Sindrome velo-

cardiofacial.

Introduccion

El sindrome de delecién 22q11 (S22q11) es uno de
los trastornos genéticos mas prevalentes, esta cau-
sado por la microdelecién de mas de 40 genes en la
banda q11.2 del cromosoma 22 [1] y es una de las
causas mas comunes de dificultades de aprendizaje
y discapacidad intelectual [2]. Afecta a uno de cada
4.000 recién nacidos vivos, por lo que se considera
una enfermedad minoritaria (para ser considerada
enfermedad minoritaria, la frecuencia de dicha en-
fermedad debe ser inferior a 5 casos por cada 10.000
habitantes) [3].

E1 S22q11 es una condicion genética que afecta a
casi todos los érganos y sistemas, su expresion cli-
nica es amplia y variable, y puede provocar mas de
180 alteraciones asociadas [4].

Sus caracteristicas clinicas pueden incluir carac-
teristicas faciales tipicas (100%; facies de respirador
oral, cara alargada, nariz prominente, etc.) [5,6],
anomalias del paladar (90%; fisura palatina, fisura
palatina submucosa, ausencia congénita de tivula o
desproporcion palatofaringea) [7], alteraciones car-
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diovasculares (80-85%; defecto ventricular septal,
tetralogia de Fallot, tronco arterioso, arco adrtico
interrumpido y atresia pulmonar) [1,8], hipocalce-
mia (10-20%) [9] e inmunodeficiencia [10].

La evidencia disponible sugiere un fenotipo con-
ductual caracteristico, que incluye trastornos neuro-
psicoldgicos, psiquidtricos, conductuales y lingiiis-
ticos.

De Smedt et al [11] realizaron una investigacién
a gran escala del nivel cognitivo de las personas con
S22q11, que indic6 que el 60% de los participantes
obtuvieron puntuaciones de cociente intelectual su-
periores a 70. Se demostré que las puntuaciones de
cociente intelectual de los nifios con una etiologia
familiar del sindrome eran significativamente mds
bajas que las de los sujetos con una delecién 22q11
de novo. Los autores consideraron que el factor cau-
sal era el nivel educativo de los padres. Segun Fejer-
man y Ferndndez [12], las personas con S22qll
presentan discapacidad intelectual leve, nivel cog-
nitivo limite o normal bajo. Ademas, Swillen et al
[13] afirman que los sujetos con este sindrome pre-
sentan diversos déficits de indole cognitiva, como
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una baja competencia para resolver problemas ma-
tematicos y dificultades visuoespaciales.

Las personas con este sindrome presentan un
riesgo del 25-30% de desarrollar sintomas psicéti-
cos durante la adolescencia y tienen una prevalen-
cia de esquizofrenia 25 veces mayor que la pobla-
cién general [14]. En cuanto al comportamiento,
generalmente muestran poca interaccién social, es-
casa expresion facial y comportamientos extremos,
que pueden oscilar entre la desinhibicién, y la im-
pulsividad y la pasividad [15].

Una de las caracteristicas mas consistentes en
personas con S22q11 es el retraso en el desarrollo
del habla y el lenguaje [4,16]. Glaser et al [17] con-
cluyen que las personas con S22q11 tienen un ma-
yor déficit de lenguaje receptivo que de lenguaje
expresivo. En la misma linea, diversos autores afir-
man que los nifios menores de 6 aiios obtienen una
puntuacién mads alta en el lenguaje receptivo que
en el expresivo [16,18-20]. Golding-Kushner et al
[4], en el primer estudio descriptivo del lenguaje
en nifios con S22qll, observaron retrasos en la
comprension y en el uso del vocabulario y la sin-
taxis en la primera infancia. A medida que las de-
mandas del lenguaje aumentaban con la edad, se en-
contraban mayores dificultades en el razonamiento
abstracto.

El lenguaje de las personas con $22qll se en-
cuentra afectado en los aspectos fonoldgico, léxico,
semantico, morfosintactico y de organizacién del
discurso. Los aspectos que se han descrito son:
bajo nivel de conocimiento léxico; dificultades para
memorizar vocabulario nuevo y evocarlo; poca ca-
pacidad de escuchar y gestionar informacién gene-
ral y cultural; dificultades para hablar sobre aspec-
tos de la vida diaria y transmitir ideas, pensamien-
tos y sentimientos; y dificultades para recordar 6r-
denes con diferentes consignas e informacién com-
pleja [21,22].

Las dificultades del lenguaje con frecuencia se
asocian con trastornos pragmaticos que interfieren
en las interacciones sociales, provocando que la co-
municacion social sea un desafio [22-24]. Cabe des-
tacar que las habilidades pragmadticas facilitan la
adaptacion a los datos del contexto, a la coherencia
y la comprensién del interlocutor, y a la construc-
cién del propio discurso y al mantenimiento de los
turnos de conversacidn [25,26].

Los nifos mas pequeiios con S22q11, incluso los
que tienen buena inteligibilidad del habla, tienden a
utilizar comunicacién no verbal en el hogar. Los ni-
nos mayores (11-18 afios) no utilizan lenguaje abs-
tracto y presentan dificultades en la interpretacién
del tono de voz, la expresion facial y la eleccion de

palabras del interlocutor [23,27]. Los adolescentes
con S22q11 presentan dificultades para expresar y
reconocer las emociones en comparacion con sus pa-
res con desarrollo tipico [28].

Andersson et al [29] sugieren que las personas
con S22q11 muestran mdltiples dificultades en el
procesamiento facial, incluyendo problemas para
distinguir diferentes caras y analizar el significado
emocional de la expresion facial. Con frecuencia
realizan intervenciones comunicativas irrelevantes
o fuera de contexto y transfieren informacién poco
esencial, usan pocos conectores y agregan detalles
visuales irrelevantes [23].

Benitez-Burraco [30] y Campbell et al [31] reco-
gen las anomalias estructurales y disfunciones fisio-
légicas del S22q11. En el procesamiento lingiiistico,
la anomalia cerebral mas relevante, al menos en ni-
fos, es el aumento del tamafio de la cisura de Silvio
de ambos hemisferios, una reduccién volumétrica
del cerebelo, diversas alteraciones de los ganglios
basales, y una reduccién de la sustancia gris de los
16bulos parietal y frontal y de la sustancia blanca en
el 16bulo temporal. Ademas, se ha contemplado que
estas alteraciones causan disfunciones en circuitos
cerebrales que desempefian un papel destacable en
el procesamiento lingiiistico.

Fullman y Boyer [32] afirman que conocer las di-
ficultades que presentan las personas con S22q11
nos permite proporcionar tratamientos individua-
lizados y especificos que son imprescindibles para
lograr resultados 6ptimos.

El objetivo del presente estudio es evaluar el len-
guaje de una muestra de nifios y jévenes espaioles
con S22q11, y éste es el primero en definir las ca-
racteristicas de lenguaje.

Pocos estudios abordan el perfil lingiistico en
este grupo. Una publicacién nuestra anterior [33],
sobre la voz y el habla de sujetos con S22q11 con
una muestra de 17 participantes diferente a la del
presente estudio, observo que, en la muestra estu-
diada, la mayoria de los nifios y nifias con S22q11
presentaba alteraciones especificas tanto de la voz
como del habla. La mayoria de los participantes te-
nian una voz mds grave de lo esperable por su sexo
y edad. En la conversacién espontanea, los resulta-
dos de intensidad se encontraban dentro de los pa-
rametros de normalidad. Todos presentaban altera-
ciones del timbre, y la més frecuente era la hiperna-
salidad. Respecto al habla, los participantes mostra-
ban mayores dificultades en la articulacién de los
sonidos fricativos, las africados, la rética vibrante y
los grupos consondnticos + /r/. Los nifios, sobre
todo los mds pequeiios, utilizaban la oclusiva glotal
para sustituir consonantes.
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Nuestra hipétesis es que presentardn dificulta-
des en todas las dreas del lenguaje y una mayor alte- ~ Tabla l. Descripcion de la muestra.
racién del lenguaje receptivo frente al expresivo.

. . . . Edad L Nivel . Duracién de la

Pel mismo modo, creemos que‘mostraran un défi-  Sujeto (afios, meses)  SEX0 Etiologia o onomico  ESCOlMdad | e dia (afios)
cit pragmatico propio, diferenciado del de las per-
sonas con trastorno del espectro autista. 1 s M De novo Bajo Ordinaria 2

2 53 F De novo Medio bajo Ordinaria 2
Pacientes y métodos 3 5,7 M De novo Medio bajo Ordinaria 1

L 4 51 M De novo Medio bajo Ordinaria 1

Participantes

5 6,3 M De novo Medio alto Ordinaria 3
Se obtuvo una muestra de conveniencia que cons- , o

6 8,4 F De novo Medio Ordinaria 5

r

taba de 30 participantes de ambos sexos (71%, varo-
nes; n = 21) con edades comprendidas entre 5 afosy 7 8,6 M De novo Medio bajo Ordinaria 3
21 afios y 11 meses (media: 12,14 + 4,2 afos). En el
90% (n = 27) de los casos, la causa genética del sin-
drome era una microdelecién de novo, y en el 10% ¢ 10,8 M De novo Medio alto Ordinaria 6
(n = 3) restante, heredada por via materna (1 = 2) o
paterna (n = 1). La lengua materna de 19 (63,33%)
sujetos era el castellano, y de 11 sujetos (36,67%), el 12 M De novo Medio bajo Ordinaria 9
catalan y el castellano.

8 10,2 W\ De novo Bajo Ordinaria 6

10 10,1 M De novo Bajo Ordinaria 8

Respecto a la escolarizacién, 28 (93,33%) de los 2 n38 F De novo Alto Ordinaria 4
participantes asistieron o habian asistido a la escue- 43 8 M Heredada Baio Ordinaria 9
la ordinaria. Un participante asisti6 a la escuela or-
dinaria hasta el segundo curso de primaria y, poste- 1 12 F De novo Medio Ordinaria 6
rl‘ormeflte:, en el momento en que se re.a,hzo el es’Fu- 15 12 M De novo Medio bajo ordinaria 0
dio, asistia a una escuela de educacién especial.

Otro participante asistié a una combinacién de am- 16 12,7 M De novo Bajo Ordinaria 3
bas (educacién compartida; por ejemplo, dos dias a . s " De rovo Baio Ordinaria y o
la semana en una escuela ordinaria y el resto de la ' J especial

semana en una escuela de educacién especial). Del 18 2 M De novo Medio Ordinaria 0

total de sujetos, 26 (86,66%) recibieron o habian re-
cibido previamente terapia del habla y el lenguaje. 19 3 F De novo Bajo Ordinaria 10

Los criterios de inclusion fueron tener un diag-
ndstico genético confirmado del S22q11 a través de
microarrays o hibridacion fluorescente in situ, y vi- 21 14,1 F Heredada  Medio bajo Ordinaria 14
vir en Espaia teniendo como lengua materna el

20 13,3 M De novo Alto Ordinaria 0

, o . 22 14,2 M De novo Medio Ordinaria 10
castellano o el cataldn y el castellano. Los criterios
de exc/lus.lon fuelio‘n tener dlscapaC}dad l}qotora gra- 3 146 M De novo Medio bajo Educa;l_zn ] 10
ve, pérdida auditiva neurosensorial, discapacidad compartida
visual no corregida o un trastorno del espectro au- 24 14,7 M De novo Medio alto Ordinaria 9
tista (Tabla I).

25 14,1 M De novo Medio bajo Ordinaria 12

Instrumentos y material 26 15,2 F De novo Medio Ordinaria 9
Se llevé a cabo una entrevista ad hoc a los padres 27 16,8 M De novo Alto Ordinaria 4
para obtener informacién sobre hitos motores, de g 19 F Heredada Bajo Ordinaria 7
lenguaje, alimentacién y escolaridad, ademas del
estado actual del nifio o joven y aspectos relaciona- 29 20,5 M De novo Bajo Ordinaria 13
dos con la salud general. El nivel socioeconémico 216 F De novo Bajo Ordinaria 19

de los sujetos, obtenido a través del indice Hollings-

head [34]’ se agrupé en tres niveles (bajo—medio bajo, aPor ejemplo, dos dias a la semana en una escuela ordinaria y el resto de la semana en una escuela de educa-
. . cién especial.

medio, medio alto-alto).
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Procedimiento

Inicialmente, se contacté con el hospital publico de
referencia para este sindrome (Hospital de la Vall
d’Hebron en Barcelona) y con las cinco asociacio-
nes de S22q11 de Espana. Estas entidades enviaron
una carta a las familias explicando las caracteristi-
cas del estudio y ofreciéndoles participar. Las fami-
lias que aceptaron colaborar firmaron el consenti-
miento informado. La evaluacién se realiz6 en casa
del participante o en la sede de la asociacién. El
protocolo de estudio fue aprobado por el comité de
ética de investigacion clinica de dicho hospital: c6-
digo PR (AMI) 233-2019.

Evaluacion del lenguaje

Se administr6 la prueba Clinical Evaluation of Lan-
guage Fundamentals-4 (CELF-4) en su versién en
castellano [35] con el objetivo de evaluar las habili-
dades lingiiisticas de los participantes en semanti-
ca, morfologia, sintaxis y pragmatica.

La bateria CELF-4 estd formada por siete escalas
compuestas, cuyo rango medio es de 100 + 15 pun-
tos, que son: puntuacién principal de lenguaje, in-
dice de lenguaje receptivo, indice de lenguaje ex-
presivo, indice de contenido lingiiistico, indice de
estructura del lenguaje, indice de memoria de len-
guaje e indice de memoria de trabajo.

Los resultados de las puntuaciones escalares, cu-
yo rango medio es de 10 + 3, conforman los resulta-
dos de las escalas compuestas. Las subpruebas, que
estdn incluidas en una o mas escalas, son: concep-
tos y siguiendo direcciones, estructura de palabras,
recordando oraciones, formulacién de oraciones,
clases de palabras (receptivo, expresivo y total), es-
tructura de oraciones, vocabulario expresivo, defi-
niciones de palabras, entendiendo parrafos, repeti-
cién de numeros (directos, inversos y total) y se-
cuencias familiares.

Se utilizé la prueba de fluidez verbal fonolégica
FAS [36,37], que consiste en decir tantas palabras
como se pueda que empiecen por el sonido indica-
do (F, Ay S) en un minuto.

Para obtener datos sobre la pragmatica, se aplicé
la versién en castellano del Children’s Communica-
tion Checklist (CCC) para padres [38]. Esta prueba
consta de 41 preguntas con tres respuestas posibles
(no, a veces, si) e incluye las siguientes escalas:
pragmatica, relacién social y rango de intereses. La
escala de pragmatica, a su vez, estd formada por las
subpruebas habilidades conversacionales, coheren-
cia y comprensién, compenetracién, comunicacién
no verbal y pertinencia.

Se administré la prueba Bus Story [39], que eva-
lta las habilidades narrativas a través de la explica-
cion de lo que se recuerda de una historia previa-
mente narrada por el examinador.

Evaluacion

Inicialmente, se entrevisté a los padres sobre las ca-
racteristicas de sus hijos y, después, se evalué a cada
participante en su lengua materna.

Andlisis de datos

El andlisis estadistico se realizé con el programa
SPSS v. 26. Se efectud un andlisis descriptivo de los
datos sociodemogrificos y las variables de la mues-
tra, y se obtuvo la media * desviacion estdndar para
las variables cuantitativas y la frecuencia y preva-
lencia para las categdricas. Se realizaron diagramas
de caja para comparar las puntuaciones escaladas
compuestas y las puntuaciones escaladas de los re-
sultados de la CELF-4. Las mismas variables se ana-
lizaron segun el sexo utilizando pruebas de compa-
racién de medias, y se realizé la prueba de chi cua-
drado para evaluar las relaciones entre las variables
categoricas. Se hicieron correlaciones para estudiar
las posibles relaciones entre las variables cuantitati-
vas. Valores de p < 0,05 se consideraron significativos.

Resultados

Exploracion del lenguaje

Perfil global

Siguiendo las especificaciones de significacién esta-
distica de Semel et al [35] en la versién espaiola de
la CELF-4, el 40% (1 = 12) de los participantes ob-
tuvo mejores resultados en el lenguaje expresivo
que en el receptivo, en el 56,67% (1 = 17) no se en-
contraron diferencias significativas y sélo un sujeto
(3,33%) obtuvo mejores resultados en el lenguaje
receptivo que en el expresivo.

En cuanto a la comparacidn entre la estructura y
el contenido del lenguaje, en el 83,34% (n = 25) de
los participantes no se encontraron diferencias sig-
nificativas, el 13,33% (n = 4) de los sujetos obtuvie-
ron mejores resultados en contenido del lenguaje, y
s6lo un sujeto (3,33%), en estructura del lenguaje.

Respecto a las subescalas memoria y contenido
del lenguaje, en el 70% (n = 21) de los sujetos no se
encontraron diferencias significativas, el 67% (n = 8)
obtuvo mejores resultados en la memoria y sélo un
sujeto (3,33%) en el contenido del lenguaje.

www.neurologia.com Rev Neurol 2020; 71 (3): 99-109
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Figura 1. Resultados de las puntuaciones compuestas de la Clinical Evaluation of Lan-  Figura 2. Resultados de puntuaciones escalares de la Clinical Evaluation of Language
guage Fundamentals-4, version espafiola. ICL: indice de contenido lingliistico; IEL: indi- ~ Fundamentals-4, version espafiola. CP-E: clases de palabras-expresivo; CP-R: clases de
ce de estructura del lenguaje; ILE: indice de lenguaje expresivo; ILR: indice de lenguaje  palabras-receptivo; CP-T: clases de palabras-total; C&SD: conceptos y siguiendo direc-
receptivo; IML: indice de memoria de lenguaje; IMT: indice de memoria de trabajo; ciones; DP: definiciones de palabras; EdP: estructura de palabras; EO: estructura de
PPL: puntuacién principal de lenguaje. La banda gris indica el rango normal. oraciones; EP: entendiendo parrafos; FO: formulacién de oraciones; RN-D: repeticién

125
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@
8

de niimeros-directos; RN-I: repeticién de nimeros-inversos; RN-T: repeticion de ndmeros-
total; RO: recordando oraciones; SF: secuencias familiares; VE: vocabulario expresivo.
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Puntuaciones compuestas
La figura 1 muestra las puntuaciones compuestas,
cuyo rango medio es de 100 + 15 puntos. Todas las
puntuaciones medias estdn por debajo de la media.
No hubo diferencias significativas entre los resul-
tados de los distintos items evaluados por la CELF-4
(puntuacion principal de lenguaje, indice de lengua-
je receptivo, indice de lenguaje expresivo, indice de
contenido lingiistico, indice de estructura del len-
guaje, indice de memoria de lenguaje e indice de me-
moria de trabajo) en funcién del sexo o tipo de dele-
cién (familiar o de novo). Se encontré6 una correlacion
positiva entre el rango socioeconémico y la puntua-
cién principal del lenguaje (r = 0,375; p = 0,041) y el
indice de lenguaje receptivo (r = 0,499; p = 0,005).

Puntuaciones escalares

La figura 2 muestra los resultados de puntuaciones
escalares de las subpruebas, las cuales tienen un ran-
go medio de 10 * 3. Los resultados promedio de la
mayoria de las pruebas se situaron una desviacién
estandar por debajo del rango medio, a excepcién
de las subpruebas ‘formulacion de oraciones; ‘voca-
bulario expresivo, ‘definiciones de palabras, ‘repeti-
cién de numeros’ y ‘secuencias familiares; que se
sitian en el rango medio.

Fluencia

Respecto a la fluencia semadntica, evaluada por la
CELF-4, el 26,66% (n = 8) de los sujetos no superé

www.neurologia.com  Rev Neurol 2020; 71 (3): 99-109

el punto de corte establecido por Semel et al [35] en
los campos semdnticos de alimentos, animales y
ropa. En cuanto a la fluidez fonolégica, el analisis
de los resultados de la prueba de fluidez verbal fo-
nolégica, teniendo en cuenta los baremos de Yedall
et al [36] y Gaddes y Crockett [37], indicaron que el
76,67% (n = 23) de los participantes obtuvo puntua-
ciones por debajo del limite del punto de corte se-
gun edad y sexo. E1 90% (n = 27) de los individuos no
superd el punto de corte para F, el 83,34% (1 = 25)
para A y el 80% (n = 24) para S. Todos los sujetos
que obtuvieron una puntuacion superior al limite
en fluidez fonolégica también lo obtuvieron en flui-
dez semantica.

Pragmatica

No se hallaron diferencias significativas entre las
escalas evaluadas por la CCC y la edad o el nivel
socioeconémico. Respecto al sexo, encontramos una
relacién significativa con las habilidades de conver-
sacidn, y casi significativa con la escala de comuni-
cacién no verbal, y las participantes de sexo feme-
nino obtuvieron mejores puntuaciones (Tabla II).
Al comparar los resultados de la CELF-4 y Ila
CCC, encontramos una correlacion significativa en-
tre las puntuaciones escalares de puntuacién prin-
cipal de lenguaje y las puntuaciones de la CCC (r =
—-0,510; p = 0,004), que muestra que los nifios con
mejores puntuaciones en puntuacién principal de
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Tabla II. Comparacién media de puntuaciones en la Children’s Communication Checklist en diferentes

grupos clinicos.

Media + DE n t p
Control 12,20 + 6,42 168 - -
22gM 32,53 £13,63 30 - -
» TDAH 20,90 + 8,53 68 15,26 <0,0012
Pragmatica
TAP 24,40 + 9,41 77 10,69 <0,0012
TCS 32,80 + 10,50 25 -0,3 0,77
TEA 30,70 + 8,90 30 2,2 0,042
Control 1,24 £1,59 168 - -
22qM 5,70 + 3,72 30 - -
TDAH 2,70 £ 2,50 68 7,48 <0,0012
Relacién social
TAP 4,76 +3,69 77 2,27 0,03?
TCS 6,00 * 3,59 25 -0,58 0,56
TEA 7,36 + 3,60 30 -3,36 0,0012
Control 2,28 1,96 168 - -
22qM 2,93+2,35 30 - -
TDAH 2,36+2,15 68 1,71 0,09
Rango de intereses
TAP 2,53+1,89 77 1,25 0,21
TCS 2,95+ 2,36 25 0,05 0,96
TEA 5,00 + 2,14 30 -5,35 <0,0012

Los resultados del grupo control y de los grupos clinicos con TDAH, TAP, TCS y TEA han sido extraidos de Crespo-
Equilaz et al [38] para la realizacion de la comparacion con los resultados de los participantes del presente estu-
dio. DE: desviacion estandar; TAP: trastorno de aprendizaje no verbal procedimental; TCS: trastorno de la comuni-
cacion social; TDAH: trastorno por déficit de atencién/hiperactividad; TEA: trastorno del espectro autista. 2 Pun-
tuaciones < 0,005 indican diferencias significativas.
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lenguaje obtienen puntuaciones mas bajas en prag-
matica (es decir, mejores habilidades pragmaticas).
No se encontraron correlaciones significativas en-
tre puntuacion principal de lenguaje (CELF-4) y re-
lacién social (CCC) (r = —0,182; p = 0,336) ni rango
de intereses (CCC) (r = —-0,150; p = 0,429).

A continuacion, se presenta una breve descrip-
cion del lenguaje de la muestra de este estudio. Du-
rante la evaluacion del lenguaje de los participan-
tes, se llevaron a cabo registros de audio de los su-
jetos presentdndose, explicando qué habian hecho

durante la semana/fin de semana, qué harian si fue-
sen invisibles, contando el cuento de los tres cer-
ditos y repitiendo la historia de la Bus Story [39].
Aungque estas muestras no se han analizado a fon-
do, el andlisis de estos registros aporta la informa-
cién que se presenta a continuacion.

Los pacientes de menor edad (sujetos 1-4, de en-
tre 5 aflos y 5 afnos y 11 meses) presentaron dificul-
tades en la produccién de consonantes oclusivas,
fricativas, africadas, liquidas y grupos de consonan-
ticos; y todos ellos hacian uso de la oclusiva glotal
como sonido compensatorio. Los cuatro pacientes
realizaban Uinicamente frases simples formadas por
sujeto, verbo y complemento, y, en pocas ocasiones,
oraciones subordinadas de relativo (p. €j., uno de los
sujetos de menor edad dijo: ‘habia unave un tobus
que taba lagua’). Presentaban una fluencia de len-
guaje espontaneo limitada y dificultades para expre-
sar necesidades, demandas e informacién.

En general, a medida que aumenta la edad, dis-
minuyen los errores de habla y aumenta el nivel de
lenguaje. Los participantes mayores de 8 afios, edad
en que ya se deberia haber adquirido la produccién
correcta de todos los sonidos del habla, muestran
mayores dificultades en la diccién de sonidos de
adquisicion tardia y la /r/ vibrante. La fluencia en el
lenguaje espontineo mejora notoriamente, asi co-
mo la capacidad de denominacién y repeticion.
Uno de los participantes de mayor edad y con me-
jor nivel realiza la siguiente produccién: ‘Habia una
vez un autobis que gue queria competir con un
tren. Se salté una verja haciendo, no haciendo caso
a un policia cuando le dijo que se parase. Y... detras
de la verja habia un campo, donde él queria ir con
su autobus, o andando, no lo sé. Y... al intentar fre-
nar, porque habia agua, no pudo. Y se metié en el
agua. Y llamé a la graa y lo sacd!

Discusion
Exploracion del lenguaje

Tal y como hipotetizamos, los pacientes obtuvieron
generalmente puntuaciones bajas en todas las dreas
del lenguaje, coincidiendo con los resultados de So-
lot et al [7], quienes afirman que la mayoria de los
sujetos en edad escolar con S22q11 contindan pre-
sentando dificultades especificas del lenguaje en los
diferentes dominios del lenguaje, incluyendo sin-
taxis, vocabulario, conceptos, buisqueda de palabras
y organizacidn del discurso.

Por otro lado, las puntuaciones del indice de me-
moria de trabajo estdn dentro del rango de norma-
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lidad, en linea con el estudio de Glaser et al [17],
quienes sugieren que los sujetos con 522ql1 tienen
un trastorno del lenguaje especifico que no es atri-
buible a un trastorno del aprendizaje global. Por lo
tanto, se considera necesario que en el abordaje te-
rapéutico de las personas con S22q11 se incluya el
tratamiento de logopedia personalizado destinado
a paliar este trastorno, junto con el resto de los pro-
cedimientos.

Puntuaciones compuestas

Los participantes del presente estudio obtuvieron
una puntuacién principal de lenguaje mas alta que
las descritas en los estudios de Glaser et al [17] con
la CELF-IIT y Solot et al [19] y Moss et al [40] con la
CELF-R. En los cuatro estudios, las puntuaciones
de los participantes se sittian por debajo del rango
medio. Aunque la prueba fue la misma en todos es-
tos estudios, las versiones de ésta difieren, lo que
podria ser una de las razones de la discrepancia.

Lenguaje expresivo y receptivo

La media de los resultados de todas las pruebas de
las subescalas del indice de lenguaje receptivo es
baja, coincidiendo con los resultados de Glaser et al
[17] y Vicari et al [41], quienes concluyen que los
nifios y adolescentes con S22q11 obtienen puntua-
ciones significativamente mds bajas que los sujetos
con desarrollo tipico en el componente receptivo.

Es destacable que los sujetos del presente estu-
dio obtuvieron los resultados mds bajos en ‘com-
prensién de parrafos;, pero no hay estudios para
comparar estos resultados, ya que esta subprueba
no existia en versiones anteriores a la CELF-4.

Van den Heuvel et al [20] afirman que los nifios
con S22q11 mejoran en la comprension de oracio-
nes simples con el tiempo, pero no en la compren-
sidn de instrucciones complejas. Agregan que tien-
den a no ser capaces de comprender completamen-
te la informacién verbal compleja, lo que conduce a
malentendidos que afectan a sus habilidades socia-
les y, a su vez, a la cantidad y calidad de sus interac-
ciones sociales. Este aspecto podria explicarse por
una dificultad persistente en la comprensién de in-
formacién verbal compleja, incluso después de re-
cibir tratamiento logopédico, que probablemente
se relacione con el nivel cognitivo. Se deben realizar
estudios mas especificos sobre este aspecto para co-
nocer las causas exactas.

Los resultados en las subpruebas del indice de
lenguaje expresivo coinciden, en general, con los de
Glaser et al [17]. En ambos estudios, las subpruebas
‘recordando oraciones y formulando oraciones’ se
encuentran dentro del rango de la normalidad. No
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obstante, los sujetos del presente estudio obtienen
una puntuaciéon de la subprueba ‘estructura de pa-
labras’ por debajo de la franja de la normalidad,
mientras que los sujetos de Glaser et al [17] se si-
tdan justo en la ‘franja inferior’ de la normalidad.

Respecto al indice de contenido del lenguaje, los
resultados en las subpruebas ‘clases de palabras-to-
tal’ de la CELF-4/‘word clases’ de la CELF-IIl y ‘con-
ceptos y siguiendo direcciones’ se sitian por debajo
de la media tanto en el presente estudio como en
el de Glaser et al [17].

Los resultados de la subprueba ‘vocabulario ex-
presivo’ de los sujetos de entre 5y 9 aflos estan den-
tro del rango de la normalidad, y difieren de los ha-
llazgos de Golding-Kushner et al [4], quienes con-
cluyen que los resultados de los nifios en edad pre-
escolar (< 6 anos) son casi normales, mientras que
los nifios de primaria (6-10 afos) obtienen puntua-
ciones muy bajas.

Para podernos comunicar de forma fluida, es im-
prescindible un buen nivel de vocabulario expresi-
vo. Es necesario que la persona disponga de léxico
para poder expresarse, hacer demandas, comenta-
rios, etc. Los resultados de los participantes en la
subprueba ‘vocabulario expresivo’ indican un nivel
adecuado, contrastando con los de fluencia semén-
tica, que son muy bajos. Esta diferencia puede de-
berse al papel que tiene la evocacién del léxico y la
velocidad de procesamiento en las pruebas de fluen-
cia semdantica. Las personas con 522q11 suelen pre-
sentar un componente ansioso que se agrava con la
presion de tiempo, propiciando que les sea mas di-
ficil una prueba de evocacion de léxico con tempo-
rizador que una sin él. Del mismo modo, las con-
versaciones tienen ritmo y unos turnos de palabra
en los que se dispone de un tiempo limitado para
dar a conocer la opinién, demanda o comentario.
Darles tiempo para evocar la palabra que quieren
expresar, y ordenar el discurso, les permitird ganar
confianza en su capacidad de comunicarse.

Respecto a la comparacion entre comprension y
expresion del lenguaje, no hallamos diferencias sig-
nificativas en 17 sujetos. Doce mostraron una ma-
yor capacidad en el lenguaje expresivo que en el re-
ceptivo, y s6lo uno, mejores habilidades receptivas.
Estos resultados estdn en la linea de los descritos por
diversos autores [17-20].

No obstante, autores como Benitez-Burraco [30]
y Glaser et al [17] consideran que los componentes
expresivo y receptivo tienen un ritmo de madura-
cién diferente, y que la capacidad de expresién con-
tinda progresando con la edad, mientras que la de
recepcidn se estabiliza en un momento dado, posi-
blemente influida por el nivel cognitivo. Esta mejo-
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ra en el lenguaje expresivo puede ser el resultado de
las intervenciones logopédicas que reciben la ma-
yoria de los nifios con S22q11.

El hecho de que los sujetos con S22q11 tiendan a
presentar una mayor capacidad en el lenguaje ex-
presivo que en el receptivo puede causar que se so-
breestimen sus capacidades cognitivas, ya que pue-
de dar la impresién de que comprenden mads de lo
que realmente entienden. Esto puede afectar a su
vida diaria, tanto en la escuela en un contexto aca-
démico como en las relaciones sociales.

Memoria

En el presente estudio, la media de los resultados en
memoria de lenguaje se sitda dentro del rango de la
normalidad. Estos resultados estdn en concordan-
cia con los de autores como Glaser et al [17], quie-
nes afirman que los sujetos con $22ql1 obtienen
resultados dentro del rango de puntuaciones pro-
medio en la repeticion de elementos simples y la
recuperacién directa de 6rdenes cortas. Sin embar-
go, las tareas que implican mayor dificultad, como
recuperar elementos en orden secuencial o recupe-
rar una oracion compleja, son un desafio para las
personas con 522q11 [21]. Segiin van den Heuvel et
al [20], esto podria deberse a que, una vez que se
alcanzan los limites de la memoria verbal a corto
plazo, los nifos con S22q11 no pueden confiar en la
comprensién del significado de la oracién para es-
tablecer una memoria correcta completa de ésta.

Varios estudios realizados con ninos con desa-
rrollo tipico han demostrado que la memoria verbal
a corto plazo esta relacionada con el aprendizaje de
palabras [42] y la produccién de oraciones [43]. Por
lo tanto, un bajo nivel de memoria verbal a corto
plazo dificultaria aprender nuevas palabras y pro-
ducir oraciones, aspectos que limitarian un lengua-
je fluido, lo que a su vez contribuiria a dificultades
con las habilidades sociales.

Las puntuaciones de los sujetos del presente es-
tudio en las subpruebas de memoria de trabajo se
sitian dentro del rango de normalidad. Cabe desta-
car que, tal y como se muestra graficamente en la fi-
gura 1, los sujetos, en general, obtienen mejores re-
sultados en el indice de memoria de trabajo que en
el de memoria del lenguaje. Los resultados, pues, no
concuerdan con los de Jacobson et al [44], quienes
afirman que las personas con 522q11 obtienen pun-
tuaciones significativamente mas altas en la memo-
ria verbal inmediata que en la memoria global.

Fluencia
Respecto a la fluencia fonoldgica y semantica, las
puntuaciones obtenidas en el presente estudio son

mds bajas (especialmente en fluencia fonolégica) de
lo esperado por edad y sexo segiin los baremos de
Yedall et al [36] y Gaddes y Crockett [37] en fluencia
fonoldgica y Semel et al [35] en fluencia semédntica.

Lajiness-O’Neill et al [45] comparan los resulta-
dos de fluencia de sujetos con $22q11 y sus herma-
nos sin delecién. Como en este estudio, concluyen
que los resultados de los sujetos con el sindrome son
significativamente mds bajos que los de los sujetos
sin delecién. En contraste, Vicari et al [41] afirman
que las capacidades de fluencia semdantica y fonolé-
gica se conservan en los sujetos con S22q11.

En contextos sociales, el lenguaje debe ser fluido
para que haya un intercambio satisfactorio de in-
formacién. Esta fluidez podria verse afectada por
dificultades para evocar palabras que, junto con la
ansiedad e inseguridad que estos sujetos suelen pre-
sentar, causan notables dificultades para comuni-
carse con otras personas, lo que afecta a la calidad y
la cantidad de sus interacciones sociales.

Pragmatica

El tipo y el grado de las alteraciones que presentan
las personas con S22q11 en las habilidades pragma-
ticas sugieren que el problema bdsico podria estar
relacionado con sus dificultades lingiiisticas.

La media de los resultados de las puntuaciones
principales del lenguaje correlaciona significativa-
mente con la de la pragmatica (r = —0,510; p = 0,004).
Recordemos que la puntuacién de pragmaética en
esta prueba es inversa: a mayor puntuacién, nivel
mds bajo. No hay correlacion entre la puntuacién
principal del lenguaje y la relacion social (r = —0,182;
p = 0,336) ni el rango de intereses (r = —0,15; p =
0,429), lo que indicaria que ambos componentes no
dependen tan directamente del nivel de lenguaje.

La comparacién de los resultados en la CCC del
presente estudio con un estudio con muestra espa-
nola [38] que indica la media de los resultados en
cuatro grupos clinicos (trastorno por déficit de
atencién/hiperactividad, trastorno por aprendizaje
no verbal procedimental, trastorno de la comunica-
cién social y trastorno del espectro autista de nivel 1)
muestra que el perfil pragmatico de los sujetos con
S$22q11 presenta diferencias significativas con to-
dos los grupos excepto con el grupo de trastorno de
comunicacion social. Este fenémeno sucede tanto
en la escala de pragmdtica como en la de relacién
social. En cuanto al rango de intereses, sélo hay di-
ferencias significativas con el grupo con trastorno
del espectro autista de nivel 1.

En resumen, la relacién entre lenguaje y pragma-
tica permite suponer que la intervencién sobre uno
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de estos dos aspectos incidird positivamente en el
otro. Es decir, serd necesario realizar intervencio-
nes terapéuticas en ambos dmbitos, tanto en el lo-
gopédico (lenguaje) como en el psicoldgico (habili-
dades sociales).

Solot et al [19] y Albery y Enderby [46] destacan
la importancia de que las personas con S22q11 re-
ciban terapias de logopedia intensivas, ademas de
implementar métodos de inclusién y educacion es-
pecial. Estos autores afirman que los sujetos con
S$22q11 deben ser tratados por un equipo multidis-
ciplinario de profesionales, entre ellos logopedas, y
que tan importante es hacer una evaluacién ade-
cuada como realizar el tratamiento correcto.

Las alteraciones en el lenguaje pueden contri-
buir a las dificultades en el entorno escolar y pue-
den aumentar adn maés el riesgo de problemas so-
ciales y emocionales y, a largo plazo, trastornos psi-
quidtricos [47]. Es esencial que los logopedas que
estan en contacto con sujetos con 522ql1 realicen
evaluaciones precisas para conocer las dificultades
individuales de cada sujeto. Se recomienda el uso
de multiples medidas en la préctica clinica para co-
nocer el nivel de lenguaje del sujeto, incluidas las
pruebas estandarizadas, los informes de los padres
y las muestras de lenguaje espontdneo, para poder
aplicar un tratamiento individualizado [20]. Mejo-
rar las habilidades del lenguaje, a su vez, mejorara
las habilidades sociales, lo que permitird que estos
sujetos interactien mds facilmente.

Limitaciones

Los resultados descritos deben ubicarse dentro del
contexto de varias limitaciones metodoldgicas. La
muestra del presente estudio es pequena, pero debe
recordarse que ésta es una enfermedad minoritaria.
No obstante, se debe tener cuidado al generalizar
los resultados de este estudio. Mirando hacia el fu-
turo, se deben realizar estudios con muestras mas
grandes para confirmar estos hallazgos prelimina-
res, y se deben realizar estudios longitudinales para
conocer la evolucién de cada sujeto.

Seria interesante administrar diferentes pruebas
que evalten aspectos similares, ya que los resulta-
dos pueden diferir. Ademds, al analizar los resultados
cuidadosamente, podriamos obtener informacion
sobre cudles son las dificultades especificas de este
grupo.

Una limitacion del presente estudio es el hecho
de no haber evaluado el cociente intelectual de los
sujetos. Es probable que una persona con un cocien-
te intelectual inferior a 70 presente mds alteraciones
del lenguaje, o que éstas sean cualitativamente dife-
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rentes a las de una persona con un cociente intelec-
tual superior a 70. También habria sido conveniente
evaluar el dominio manual de los participantes y va-
lorar si influye en el nivel de lenguaje.

En este estudio se administré la CELF-4, una
prueba que se tradujo del inglés al castellano, pero
que no se adapto, a diferencia de la CELF-5, total-
mente adaptada al castellano y que se publicé a
principios de 2019, después de que se completaran
las evaluaciones para este estudio.

Por otro lado, en este estudio, la informacién so-
bre la pragmadtica se obtuvo Gnicamente a través de
un cuestionario que respondieron los padres, por lo
que la informacion obtenida es limitada y podria
haberse complementado con otras pruebas y mues-
tras espontdneas.

Otro aspecto destacable son las diferentes capa-
cidades cognitivas de los sujetos del estudio y su ca-
pacidad de atencién y concentracién, que pueden
haber interferido en los resultados de la prueba. Un
estudio futuro de evaluacién del lenguaje deberia
incluir el estudio de caracteristicas cognitivas, in-
cluyendo una evaluacién completa del cociente in-
telectual de los participantes, y la psicopatologia de
los sujetos para establecer la relacién entre los dife-
rentes aspectos. Asimismo, seria conveniente eva-
luar el dominio manual y estudiar su relacién con
los resultados en las pruebas de lenguaje.

Son necesarios mds estudios en profundidad pa-
ra definir con la mayor precisién posible la afecta-
cién asociada al S22q11 y otras enfermedades mi-
noritarias. Un diagnoéstico rapido facilitaria la im-
plementacién de un programa de tratamiento tem-
prano, lo que estimularia a estos sujetos y disminui-
ria, en la medida de lo posible, las dificultades que
pueden afrontar.
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Lenguaje de nifios y jévenes con sindrome de delecion 22q11

The language of children and young people with 22q11 deletion syndrome

Introduction. The 22g11 deletion syndrome (5S22q11) is one of the most prevalent genetic disorders, resulting in multiple
systemic and neuropsychological features.

Aim. To describe the language profile in a sample of Spanish subjects with S22q11.

Patients and methods. A sample of 30 Spanish participants with S22¢11aged between 5 years and 21years and 11 months
(mean: 12.14 + 4.20 years) was evaluated using standardized tests and a questionnaire administered to parents.

Results. Almost half of the subjects obtained better results in expressive language than in comprehensive language and
the majority obtained a higher score in language content than in language memory. The results suggest that people with
$22q11 present language difficulties that improve with age to a certain level and subsequently stabilize. A specific profile is
observed that suggests that pragmatic difficulties are a consequence of this language profile and not only of social
difficulties already described in this pathology.

Conclusions. In the sample of the present study, children and young people with S22q11 present specific language and
pragmatic disorders. More than half of the study participants did not obtain significant differences between the level of
expressive and receptive language. Most presented semantic fluency difficulties. The type and degree of impairment in
pragmatic skills suggest that the basic problem may be related to their language difficulties.

Key words. 22¢11 deletion syndrome. Language. Pragmatics. Rare disease. Speech therapy. Velocardiofacial syndrome.
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