SXF.CARACTERISTICASCONDUCTUALESY TERAPIASCONVENCIONALES

ASPECTOSPSICOLINGUISTICOSEN EL SNDROME
DEL CROMOSOMA X FRAGIL

Resumen. El sindrome del cromosoma X frégil esla primera causa
deretrasomental hereditario. Son numer ososlosestudiosdestinados
adescribir losdiferentesaspectosdel fenotipo fisicoy conductual. En
este articulo se revisan las principales caracteristicas de habla y
lenguaje delos nifiosy nifias afectos. En los nifios destacan: €l inicio
tardio del lenguaje, la discrepancia entre nivel comprensivo y expre-
sivo, la buena adquisicion semantica y sintactica, los problemas en
el habla —perseveraciones, ritmo desigual—y las dificultades prag-
maticas —respeto a los turnos de conversacion, mantenimiento del
tema, evitacion activa del contacto ocular— Se describe una menor
afectacion de lenguaje en las nifias afectas del sindromey se discute
lainfluencia que aspectos como la angustia social y la hipersensibi-
lidad a los estimulos sociales y sensoriales pueden tener sobre las
producciones de lenguaje. [REV NEUROL 2001; 33: S29-32]
Palabras clave. Aspectos psicolingtiisticos. Fenotipo conductual.
Sindrome X fréagil.

ASPECTOSPS COLINGU|STICOSNA SNDROMA
DO CROMOSSOMA X FRAGIL

Resumo. A sindroma do cromossoma X fragil é a primeira causa de
atraso mental hereditério. S50 numerosos os estudos destinados a
descrever os diferentes aspectos do fenotipo fisico e comportamental.
Nesteartigosiorevistasasprincipaiscar acteristicasdefalaelinguagem
dosmeninos e das meninas afectado. Nos meninos destacam-se: inicio
tardiodalinguagem, discrepanciaentrenivel compreensivoeexpressivo,
boa aquisi¢do seméantica e sintactica, problemasdafala: insisténcias,
ritmo inconstante e dificuldades pragméticas: o respeito dosturnosde
conversac8o, o0 processo de se manter no tema, o evitar o contacto
ocular. E descrito ummenor envolvimento da linguagem nas meninas
afectadas pela sindroma, e é discutida a influéncia que aspectos como
aangUstiasocial eahipersensibilidadeaosestimul ossociaisesensoriais
podem exercer sobre as producdes da linguagem. [REV NEUROL
2001; 33: 29-37]

Palavras chave. Aspectospsi colinguisti cos. Fenotipo compor tamental.
Sindroma X frégil.

Integracion sensorial y sindrome X fréagil

E. Goldson

SENSORY INTEGRATION AND FRAGILE X SYNDROME

Summary. Thefragile X syndromeisthemost common inherited sex-linked formof mental retardation. It occursin approximately
1/1,000 live births and affects both males and females. What is of considerable interest is that a significant number of these
children, in addition to a variety of physical, cognitive and behavioral difficulties, also have disturbances of sensory integration
function which can, and do, severely effect their behavior and capacity to learn and function in their families and communities.

[REV NEUROL 2001; 33 (Supl 1): S32-6]
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INTEGRACION SENSORIAL

Lateoriadelaintegracionsensorial (Sl) eslabasedeunaestra-
tegiaterapéuti cadeconsiderabl einterésentremuchosprofesio-
nal esdedi cadosal cuidadodenifiosconminusvalias. Lateoria,
profundamenteenrai zadaen conceptosneurobiol égicos, fueini-
cialmentepropuestapor laDra. Ayres, unaterapeutaocupacional
doctoradaenneurociencias. Lateoriasurgid desutrabajocon
nifiosy nifias con discapaci dad de aprendizajey creci6 hasta
abarcar autismoy otrasdiscapacidadesdel desarrollo. En sus
primerostrabaj osidentificosel spatronesdistintosdedisfuncién
sensorial: apraxiadel desarrollo(ahorallamadodispraxia), per-
cepciondeformay espacio, defensatéctil, trastornodelenguaje
auditivo, integracionbilateral y desatencidnunil ateral /disfun-
ciondel hemisferiocerebral derecho. Ayresdefinelal Scomo:

" El procesoneurol 6gi coqueorgani zal asensaci ondel propio
cuerpoy del entornoy posibilitael usoeficazdel cuerpoen
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suentorno. L osaspectosespacialesy temporal esdesefial es
recibidasdediferentesmodal i dadessensorial esseinterpre-
tan, asociany unifican. Laintegracionsensorial esel proce-
samientodeinformacion]|...]. El cerebrodebesel eccionar,
potenciar, inhibir, comparar y asociar todalainformacion
sensorial enunpatronflexibledecambioconstante. Enotras
palabras, el cerebrodebeintegrar’ [1].

Parahacer operativasuteoria, Ayres[ 2] establecié cinco premi-
sasbésicasextraidasdesutrabajoenneurociencias:

— Puestoqueexisteplasticidadenel sistemanerviosocentral,
laintervencion puedetener unefectodirectosobreel cerebro

— Enel procesosensorial interactivotienelugar secuenciaevo-
Iutiva.

— El cerebroseorganizajerarquicamente, aunquel ossistemas
neuronal esesténtodosintegrados.

— Cuandoseproduceunarespuestaadaptativa, seponeenmar-
chalafuncidndeintegraciénsensorial . Simultdneamenteala
respuestaadaptativa, laintegracion sensorial debefuncionar.

— Losnifiosy nifastienen unatendenciaespontanea(inner
drive) quelespermitedesarrollar laintegracion sensorial.
Estasemanifiestaen supartici paci onenactividadessensiti-
vomotoras.

Paranodar lugar aconfusiones, sedebereconocer que Ayresy
otrosterapeutasocupaci onal esdescriben conductasobservables
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ynoloqueestapasandoenel sistemanerviosocentral (SNC). El
retoactual esel deprofundizar ennuestroentendimientodela
fisiologiadel SNCy surelacion conlasfuncionessensoriales
motorasy conladisfuncionsensorial [3].

Laterapiade S| secentraentres procesos principal es, que
incluyenel vestibular (gravedady movimiento), sentido propio-
ceptivo(muscul osy articulaciones) y tacto. Tambiénseconside-
ranlavisiony el oido.

Hahabi domodificacionesy aclaracionesal ateoriaorigina
deAyres, resultadodenuevosavancesen el entendimientode
lossi stemasneuronal esy desufuncionamiento. Noobstante, la
basedesutrabajotedricosiguevigente. Ayresbuscolaexpli-
caciondetrastornosentrelevesy moderadosdel aprendizajey
laconductaen nifios, particul armenteaquelloscon problemas
asociadosdecoordinacién motoray procesamientosensorial.
Seintereso por trastornosno asoci adosaanormalidadesfrancas
del SNC. LateoriadelaSl nopretendeexplicar el déficit neu-
romotor del sindromedeDown, el sindromeX frégil, lapardli-
siscerebral oel autismo, sinoquebuscalaidentificaciondelos
déficit desensaci 6n quecontribuyenaladisfunciony alacon-
ductainadaptativa.

Losnifiosy nifastienenunimpul soinherentededominar su
entorno. Estosedemuestraensusjuegos, quesonendefinitivael
trabajodedesarrollo(aprendizaje) deestosnifios, alavezquesu
ocupacion.

Paraparticipar enel juego, el nifio necesitapoder procesar
lainformacion con sentido quelellegadesde su cuerpoy su
entorno. Por tanto, el SNCdel nifionecesitarecibirinformacién
sensorial, organizar estainformaciony responder alasefial
sensorial deformaapropiada, loquelepermitirdenfrentarsea
lasdemandasdesu entorno. Parapoder satisfacer estasdeman-
dasdel entorno, el nifio necesitapoder adaptarseoel egir entre
variasestrategiasposibl es. Lasconductasadaptativaspueden
incluir ajustespostural eso el uso decapacidadesmotoras, ala
vez quecapacidadescognitivasy conceptual es. Lasconductas
decapacidad adaptativaque masinteresan al terapeutaocupa-
cional requieren planteamientos motores o préxicos. Ayres
describelapraxiscomo:

‘[...] conceptualizacidn, planteamientoy e ecuciondeinte-
raccionesadaptativashabilesconel mundofisico. Lapraxis
eslacapacidad por lacual unindividuo sabecomoutilizar sus
manosentareascomo manipular unjuguete, utilizar herra-
mientas— 4pices, tenedores, construcciondeestructuras(ya
seantorresdebloquesounacasa)—, ordenar lahabitaciéno

involucrarseenvariasocupaciones. Laoperatividadincluye
saber quéhacer y saber cbmo sehace’ [1].

Fisheretal [4] propusieronunmodel o conceptual del Smedian-
teel cua el nifio consiguerealizar estasactividades, denomina-
do proceso espiral deautoactualizacion. Estemodeloincluye
componentesneurobiol 4gicosy conductual es. Lamotivacién
paradominar el entornoincluyeel juego, comoyasehadicho
anteriormente, perotambiéncomprendelaautoestimay laca-
pacidad.

El proceso espiral escontinuoy, por ello, losautores han
preferido empezar conlatendenciaespontaneadel nifio. Esto
proporcionael impetudeblsqueday parti cipaci onenactividades
sensitivomotorasqueaportanal nifiosefial essensorialescones-
timulosdel entornofisicoy social. El nifiorecibeunfeedbackde
estasactividades, el cual asuvezinfluyeensuconducta. Ademas,
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|aparticipacionactivaenunaactividad consignificadoy lapro-
ducciény planificacion deunaconductaadaptativasoncentrales
enestemodel odeautoactualizacion. L asactividadesconsentido
sonaquellasquetienenunval or ounobjetivo paraunnifioen
particulary quelepermiten obtener control sobreesaactividad,
el nifiodeberaobtener el sentidodelaactividad einterpretarla
experienciasensorial. El modocomoel nifiointerpretaestaexpe-
rienciaserefl gjaen sucomportamiento. Conel apropiado proce-
soeinterpretaciondel estimulo, el individuo escapaz deelegir
entrediferentesestrategiasparapoder acometer unavariedadde
tareasuocupaciones.

Loqueemergedeestemodel o esunaespiral deefectosque
estaninfluidospor unaaportaci énsensorial externa, SI, organi-
zaciony planificacién, model osneuronal esy memoriasusadas
paraplanear nuevosy compl ejoscomportami entosquepermiten
el dominiodel entornoy el compromiso en ocupaciones. Este
procesoinvolucranoséloaun SNCintacto, sinotambiénala
motivaciény laautodireccién, queasuvezllevanalaautocon-
fianza, al autocontrol y al sentido dedominio. El foco deeste
model oy suoperatividadterapéuti casebasaenquedejahacer al
individuotodo aguelloquequiereonecesitahacer.

Desafortunadamente, tal y como Ayresy otrosterapeutas
ocupaci onal essabenahora, hay muchosnifiosquetienendificul -
tadesenel procesamientodeinformacionsensorial,demodoque
sonincapacesdedominar unentornoy por ellotienendificultad
conlastareasdelavidadiaria, el aprendizaje, laparticipacionen
laescuela, larealizacion deactividadesmotorasprecisasono
precisasy | ainteracci6nconnifiosdesumismaedady conadul -
tos. A continuaci én sedescribenlospatronesprincipal esdedis-
funciondelaintegraciénsensorial [3,5,6].

DISFUNCION EN INTEGRACION SENSORIAL (DSI)

‘DS eslafaltadecapaci dad paramodul ar, discriminar, coordinar
uorganizar sensacionesdeformaadaptativa [3]. Sehanestable-
cidotrespatronesgenera esdedisfuncion. Deberecordarse, otra
vez, quesonrespuestasconductual esaunentornoy noprocesos
neurol 6gicos.

Disfuncion demodulacién sensorial (SMD)

Esunaanomaliadelacapacidaddeunindividuopararegulary
organizar el grado, intensidady natural ezade susrespuestasa
inputs sensoria esdeformaadaptativa. Hay tressubti posdeesta
disfuncion:

a) Respuestaexageradacuandolasrespuestasdel individuo
son mayores de |0 que se esperaria con una modulacion
sensorial normal. Por gjempl o, estosnifiostienendefensa
sensorial queconduceaevitar conductas. El individuoevita
lasensacion, locual semanifiestaporlaevasiondel juego
engrupoojuegostactiles. Lahipersensibilidad sehallamas
habitualmenteen estimul ostéctiles, auditivosy vestibul a-
res, aunquetambién sepresentaavecesena gunosol oresy
gustos.

L osindividuoscondefensatactil seirritanpor el toquesuave,
ciertastexturasy el contacto con otros. A menudotienen
dificultadal cepillarselosdientes, cortarseel cabelloy comer
ciertosalimentos. Pueden estar muy incomodosenlaclase
dondeserequiereel contactodirectoconotrosnifios, volvién-
dosemuyirritablesoagresivosy manifestandocrisisemocio-
nal es. Otrogrupo condefensasensorial puedetener dificul -
tadesal filtrar el ruidoexcesivodelaclase. Algunosindivi-
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duosoptarénporintrovertirseensituacionesderuidoel evado
odondehayamuchagente.

Untipo de defensasensorial seconoce como inseguridad
gravitacional (Gl), queocurrecuandoel nifiotienehiperres-
puestasasensacionesvestibul ares, como el movimientoli-
neal por el espacioy lafuerzadelagravedad. L osindividuos
con Gl experimentan reaccionesautondmicasacambiosenla
posiciondelacabezacuando semuevenhaciaatrasohacia
arribaen el espacio. Son cuidadosos con las alturas o los
ascensores, oresponden exageradamenteal contactofisico
comolosabrazosoir delamano. Estegrupodeindividuos
tiendeaunaautoestimamuy baja.

b) Lainfrarrespuestahacereferenciaaunacondicionenlaque
|asrespuestasdel individuoaestimul ossonmenoresqueen
aquelloscon modulacién sensorial normal. El nifio puede
parecer insensibleal dolor, tacto, gusto, olor y todolo que
paseensuentorno. Sepuedeninvolucrar enconductasque
busquen sensaciones, |0 quesecaracterizapor unanecesidad
deestimulacionvestibular, propi oceptiva, auditivay visual,
intensas. Estosindividuospuedenser excesivamenteactivos.
Noson conscientesdesuposiciéncorporal y por ellotropie-
zany chocanconobj etosy personas, y amenudo sonpatosos.
L essuelengustar lasexperienciasvisual esoauditivas, y por
ellojueganconlucesovideoconsol asy tocany chupanobje-
tosconstantemente.

¢) Lacapacidadderespuestafluctuanteocurrecuandolares-
puestadel individuoaestimul osesmayor omenor quelaque
tienen otraspersonasconunamodul acionsensorial normal.

Trastornoenladiscriminacion sensorial (DSI)

Constituyeunproblemaenlainterpretaciondelascaracteristicas
temporalesy espacial esdelosestimul os sensoriales, como el
tactil, visual, auditivo, gustativo/olfativoy vestibul ar/propiocep-
tivo. Por g emplo, unapersonacon unapobrediscriminacion
tactil puedetener problemasal poner lamanoenunbolsilloo
bolsoparasacar unasllaves, oal identificar partesdel cuerposin
mirar. Unapersonacon problemasdediscriminaci dnauditivano
puededescifrar ni atender aunaconversacioncuandohay ruido
defondo. Unapersonacondiscriminaciénvisual pobrepuede
tener problemasparaescoger unobjetodeunentornoabarrotado
deobjetos; unapersonacon problemasdedi scriminaci énvisual
tendra, por ejempl o, dificultadenel reconocimientodesimbol os
y gestos, paragui ar visual mentemovimientospreci sosonopre-
cisos(comodibujar entrelineasodar aunapel otaconunbate),
y enel reconoci miento, emparejami ento o categori zaci ndeco-
lores, texturas, formasy tamafios.
UnproblemaimportanteincluidoenlacategoriadeDSI es
untrastornovestibul ary percepcidnpropioceptivagquesecono-
cecomotrastornodeprocesamientovestibular odéficitenin-
tegraciony secuenciacionbilateral (Bl S). Estopuedepresentar-
seenausenciadeotrasformasdeDSI. El término vestibular/
propioceptivo hacereferenciaainputs o entrada de sefial es
externas, derivadosdemovimientosactivosdel propiocuerpo.
Lahipétesisexistenteal respecto esqueestosmovimientosse
procesan por receptoresvestibulareslocalizadosenloscanal es
semicirculares(el utriculoy el sacul o), quesonestimuladospor
el movimientodelacabezay porlagravedad. L osreceptores
propioceptivosselocalizanenel muscul o, lasarticulacionesy
lapiel,y seestimulanpor el movimientoactivodearticul acio-
nesy muscul os.
LosindividuoscondisfunciénenBIStienenunamplioes-
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pectro de problemasresultantesde un procesamiento central
pobre deinputsvestibul ares/propioceptivos. Tienendificultad
paralarealizacion defuncionesmotorasbilateralesy parala
produccidndemovimientossecuenciales. Puedentener inver-
sion de la derecha por laizquierday confusién de izquier-
da-derecha. Algunosindividuosposeenunmal equilibrioy te-
mor profundo a movimiento, comosubir enascensores. Mu-
chosdeestosindividuospuedentener unvago sentidodesu
cuerpoenrelacionconel espacio, y untonomuscular bajo. Por
ello, tienendificultad conciertasactividadesfisicascomomon-
tar enbicicleta, cortar contijeras, esquiar, abrocharselosboto-
neso atarseloszapatos.

Dispraxia

Lapraxis, comosehadichoanteriormente, eslacapacidad de
conceptualizar, organizar y € ecutar tareasmotoraspoco habi-
tualesy requiereformaciondeideas, planificacion, modifica-
ciény autocontrol pararealizarlascon éxito[1]. Por ello, la
praxisincluyeelementostanto motorescomocognitivos. La
dispraxiasedefinecomoladificultaddeplanificaryrealizarun
acto motor novedoso o unaseriedeactosmotores, y su causa
todaviano puedeexplicarsepor untrastorno neurol 4gico sub-
yacente. Enotraspal abras, |adispraxiahacereferenciaaladis-
torsiondel procesamientosensorial ensuvertientedeplanifica
cién motora.

Losindividuoscondispraxiapuedentener dificultadespara
decidirquéhacery comohacerl o, organizar unaseriedeacciones,
latraducciéndeideasoimagenesen|enguajeoacciénparael
juegoolaescuel a, averiguar cOmosejuegaaunnuevojuegoo
incorporar accionesen circunstanciasnuevaso novedosas(el
componentecognitivoqueincluyeformaci dndeideas, planifica-
ciény secuenciacion). Puedentener problemasconlagjecucion
precisade actividadesmotorasnuevas, ladireccién visual de
movimientosdelamano, lacoordinacion dptico-manual y la
réplicatridimensional deestructuras(componentevisuomotor).

TRATAMIENTODELADI SFUNCION
ENINTEGRACION SENSORIAL

L aterapiadeintegraci 6n sensorial no curacondicionescomoel
sindromeX fragil (SXF),losretrasosdel aprendizajeoel autis-
mo. Suobjetivoesmejorar laeficaciadel SNCenlainterpreta-
ciony usodelainformaci dnsensorial parapotenciarlafunciona-
lidad. Lasprimerasexpectativasdel resultadodel aterapiasonla
mej oradelaautorregulaciény del apercepci ndeautocompeten-
cia Seesperaquee nifiotengaunfuncionamientomejoradoque
repercutirdenunamejor calidaddevida[7]. Paraal canzar este
objetivo,losenfoquesterapéuti cospotencianlascapacidades
subyacentesy minimizanlasanormalidades. Tedricamente, a
medidaquel apersonaexperimentamasestimul acionsensorial a
laquerespondeconnormalidad (facilitado por el terapeuta), la
rutaneuronal normal seusacadavez con masfrecuenciahasta
gueseconvierteenlarutaautomatica.
Laterapiaseindividualiza, €l terapeutaseaj ustaal ospuntos
fuertesy débilesde cadanifio. Lanecesidad deestablecer una
relaciénconel nifioesdecrucia importanciaenesteenfoque: asi
seutilizaranlastendenciasespontaneas(innerdrive) decadanifio
parael desarrollodecapaci dadesnormal esdeintegraci 6n senso-
rial atravésdel apréacti caderespuestasadaptativasal entorno.De
estaforma, laautodireccién por partedel nifio sepotenciamien-
trassemantienelaguiadeunadulto. Noobstante, comomuchos
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nifios con DSI no parecen demostrar unatendenciainherente
(inner drive), el terapeutafrecuentementedeberadirigir bastante
al nifio paraconseguir queésteveaqueunatareadereto puede
salvarsecon éxitoy disfrutarseaungqueconlleveunadificultad.
Laparticipaci6nactivaserel acionacon estatendenciaesponta-
nea oinnerdrive del nifio. Semantienequee mayor beneficiode
laintervencionocurrecuandoel nifio pasadereceptor pasivoa
participanteactivo.

DISFUNCION EN II\NITEGRACION
SENSORIAL EN NINOSCON SXF

Sehadocumentado extensamentequel osnifioscon SX Fsufren
deretrasomental , deunavariedad deproblemasmédicosy deuna
ampliagamadedificultadesdeconducta[ 8]. Lacausadeestas
anormalidadestodaviasedesconoce. Noobstante, laanormali-
dad cromosdmicasehaidentificadoy existeunaasociaciénentre
lagravedad del cuadro clinicoy el nivel de metilacion dela
mutaci 6n expandidaqueinfluyesobrelaproducciéndelaprotei-
nadel retraso mental del SXF (FMRP). Lamutaci éncompleta
conllevaunaexpansi bnderepeticionesnucl eotidicasque, cuan-
dosemetila, inhibelaexpresiéndel geny su correspondiente
producciondeproteinal9,10]. Eslafaltadeestaproteinaloque
causael SXF. Adicionalmente, losestudiosneuroanatdmicosde-
muestranqueel vermisposterior del cerebel oesmaspequefioen
pacientescon SXF[11]. Secreequeestaanormalidaddel cerebe-
loserel acionaconlafaltadeinhibiciény problemasdeatencién
identificadosentrepacientescon SXF. Estasdificultades, asu
vez, puedenrel acionarseconunaDSl| y conproblemascerebera-
lesobservadosen pacientescon SXF[12].

El fenoti po conductual descritoennifioscon SXFincluye
hiperactividad, autismoy caracteristicaspropiasdel autismo, ti-
midezy ansiedad social, estereoti posy tics, psicosis, crisisagre-
sivasy reaccionesfuertesaestimul osolfativos, auditivos, tactiles
yvisuales[9]. Aungueestascaracteristicassehandiscutido, ape-
nas existen datos que describan o consideren losmecani smos
causantesdelahiperexcitabilidad ehipersensibilidad.

Miller etal [13] estudiaronestascaracteristicasutilizandola
respuestael ectrodérmica(EDR) como marcador y medidadel
sistemanervioso simpético paraunavariedad deestimulosen
un paradigmadelaboratoriocontrolado. Conlautilizaciénde
un protocol o altamente estructurado expusieronanifioscon
SXFaestimulosolfativos, auditivos, tactilesy vestibulares.
Tambiénrealizaron estudiosgenéticos, estudiosdel ADN, de
FMR1 einmunohistoquimicadeFM RPentodosl osindividuos
delainvestigacion. Losnifioscon SX Fsecompararonconcon-
trolesnormal esde sumismaedady sexo quesehabian sel eccio-
nado por criteriosdenormalidad dedesarrolloy ausenciade
factoresderiesgo denaci miento otrastornosmédicoso educa-
cionales. Todosloscontrol estenian unainteligenciay unacon-
ductanormalesparasuedad. L osinvestigadoresencontraron
guelasEDRalaestimul aciénenunamodalidad pronosticaban
lasrespuestasal osotrosestimul os. También encontraronque
€l patréndeEDR deindividuoscon SXFserel acionabaconlos
nivelesdeexpresiondelaproteinaFMRP, y quelaEDR eramés
préximaaladeloscontrolesnormal esen aquellosindividuos
con SXFquetenianmasproteinaFM RP. Finalmente, indivi-
duoscon SX F demostrabanunamayor magnitud, masrespuesta
alaestimulacién, respuestaen unamayor proporciondeensa-
yoseindicesbajosdehabituacinaestimul ossensorial es, que
loscontrolesnormales.
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Estosresultados, aunqueseconsiderenpreliminares, vali-
danel trabajodeBelsery Sudhalter [14], quienesmidieronlos
nivel esténicosdelaconductanciadelapiel —-quetambiénmide
laactividad del sistemanerviososimpatico (SNS)—y encontra-
ronunaactividad el ectrodérmicapotenciada. Asi, losdatosde
ambosestudi ossugierenquelahiperexcitabilidad ehipersensi-
bilidad delosindividuoscon SXF puedeincluir alteracionesen
el SNS. L osautoresproponenquelasinvestigacionesadiciona-
lessecentrenenlosdetallesfisiol 6gicosy anatémicosdelas
respuestasanormal esalaestimulaci6n sensorial que puedan
residir enel SNS. Dado quelaansiedad esundescubrimiento
comunatodoslosindividuoscon SXF, larelacionentrehipe-
rexcitabilidad, sensibilidad sensorial y ansiedadjustificapro-
fundizar enestasinvestigaciones.

A pesar dequeladiscusi6n anterior secentrabaenlasres-
puestasaestimulossensorialesy enlaDSlI, lasdistorsionesen
el lenguajey el hablaforman partedel fenotipoconductual [ 15].
LaDSl serael centrodeestadiscusi6n, aunquedeberecordarse
que cualquier intervencidn con un nifio con SXF necesitara
integrarsey utilizar multiplesestrategias[16]. Desdelapers-
pectivadelaSl, las areas mas af ectadas en estos nifiosy que
precisan unamayor observaciény evaluacionincluyenlade-
fensasensorial, laregulacion sensorial, el control postural, la
praxis, lapercepcionvisual y lascapacidadesmotoras[17]. Las
estrategiasdeintervenci én queempl ean técnicascal mantesse
han practicado en el SXF; incluyeninputdepresiénprofunda,
trabajo pesado, trabajo manual pesado, inputsoralesmotores,
movimientosritmicos, vibraciones, mUsica, trabajosderespira-
cién, tiempoderelgjaciony actividadesenlacomunidad que
puedenincorporarseenlarutinadiaria[16]. Estassonactivida-
des Sl estdndares, aunquenecesitan adaptarsealascaracteris-
ticasespecificasdeindividuoscon SXF. Comoyasehamencio-
nado, laterapiade Sl esaltamenteindividualizaday su éxito
dependedelaperspicaciaclinicay experienciadel terapeuta,y
delaparticipaciondel paciente.

Lapreguntaguesehaceahoraal facultativoclinicoescuan
efectivaresultalaintervencioéndeSl paraayudar al individuocon
SXFquetambiéntieneDSI, aadaptarsey adominar suentorno.
Existennumerososi nformesanecd6ti cosdeéxito, tantopor parte
deterapeutascomodepadres. Noobstante, seshandadotambién
circunstancias en las que laterapiade S| hatenido un efecto
escasoenel funcionamientodeindividuoscon SXF. Desafortu-
nadamente, nohay estudiosrigurososquetratensobrelaeficacia
delaintervenciondeSl enestapoblaciéndenifios. Estosestudios
sonmuy dificilesdedisefiary qui zareguieranunenfoquediferen-
teparasuinvestigacion. Hoy dia, comoenel pasado, losestudios
sehancentradosobrepartesespecificasy particularesdelainter-
venciéndeSl, buscandoeval uar larespuestadeunpacienteaesos
aspectosaisladosdelaintervencién. Sinembargo, estetltimo
paradigmanchasidomuy informativo. Otromodel oquedeberia
considerarseesunoqueincluyael model oconceptual y laestra-
tegiageneral deintervencion, queidentifiquel osdominiosespe-
cificosdesignadosparalaintervenciony quemidal arespuestaen
unavariedad dedominiosy decontextos; esdecir, unaperspec-
tivaecol 0gica[18]. Pararealizar estatarea, Milleretal [19] sugie-
ren el uso del modelo STEP-SI tanto derazonamiento clinico
comodetratamiento. Setrata, enGltimainstancia, deevaluarla
efectividad delaintervenciéndeSl usandoal mismosujetode
estudiocomocontrol y, enmuestraspobl acional esdenifioscon
disfuncionessimilares, utilizandounenfoquedeensayoclinico
aeatorizado. Lasdimensionesdel tratamientoy lascualidadesa
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considerar del model o STEP-SI incluyen: sensacién (S), tarea
(T), entorno (E), predicibilidad (P) autocontrol oself-monitoring
(S) einteracciones(l). Lasintervencionesbasadasenlasnecesi-
dadesclinicasdel nifio deben designarse dentro de un marco
tedricodeintegraciénsensorial, gjecutarsey objetivamenteeva-
luarse. Esteesel reto delaterapiade Sl ennifioscon SXFy en
otrosquepadecenDSI.

CONCLUSION

L osnifioscon SX Ftienenprobl emassignificativosdeintegracion
sensorial. Unodel osmecani smosdeestadisfunciénpuederesidir
en unadistorsion delaregulacién del SNS, aunquetodaviase

necesitainvestigar masparadil ucidar estosaspectos. Teniendoen
consideracionlapresenciadeDSl, sehaninsgtituidolasintervencio-
nesparapotenciarlaregulaciéndeinputs sensorial esy asi ayudar
al nifioaadaptarsey adominar suentorno. L osterapeutasinvol u-
cradosene apoyodeestosnifiosy nifias, asi comodesusfamilias,
debencomprometerseconestasterapiasporquel aevidenciaanec-
déticasugierequesonefectivas. Noobstante, noexisten ensayos
clinicoscontroladosquedemuestrenlaeficaciadeestasterapias,
costosastantoenintensidad comoentiempo. Unodel osretosde
losterapeutasocupaci onal esy otroscuidadoresdenifiosesel di-
sefioy g ecucion de estudiosde Sl queayuden averificar si las
premisas tedricas dela Sl, asi como lasterapias que de ellase
derivan, sonreal menteefectivasenlaayudadeestosnifiog 20].

BIBLIOGRAFIA

1. AyresAJ. Sensory integration and praxistests. Los Angeles: Western
Psychological Services; 1989. p. 11.

2. Ayres AJ. Sensory integration and learning disorders. Los Angeles:
Western Psychological Services; 1972.

3. Lane SJ, Miller LJ, Hanft BE. Toward aconsensusinterminology in
sensory integration theory and practice. Part 2. Sensory integration
patternsof function and dysfunction. Sensory I ntegration Special Interest
Section Quarterly 2000; 23: 1-3.

4. Fisher AG, Murray EA, Bundy AC, eds. Sensory integration: theory
and practice. Philadel phia: FA Davis Company; 1991.

5. Hanft BE, Miller LJ, Lane SJ. Toward aconsensusinterminology in
sensory integration theory and practice. Part 3. Observablebehaviors:
sensory integration dysfunction. Sensory |ntegration Special Interest
Section Quarterly 2000; 23: 1-3.

6. Parham LD, Maillouz Z. Sensory integration. In Case-Smith J, ed.
Occupational therapy for children. St. Louis: Mosby; 2001.

7. CohnE, Miller LJ, Tickle-Degnan L. Parental hopesfor therapy outcomes:
children with sensory modulation disorders. Am JOccupational Ther
2000; 54: 1-8.

8. Hagerman RJ, Cronister A, eds. Fragile X syndrome: diagnosis,
treatment and research. 2 ed. Baltimore and London: Johns Hopkins
University Press; 1996.

9. Hagerman RJ. Physical and behavioral phenotype. In Hagerman RJ,
Cronister A, eds. FragileX syndrome: diagnosis, treatment and research.
2 ed. Baltimoreand London: JohnsHopkins University Press; 1996.

10. Merenstein SA, Sobesky WE, Taylor AK, Riddle JE, Tran HX,
Hagerman RJ. Molecular-clinica correlationsin maleswith an expanded
FMR1 mutation. Am JMed Genet 1996; 64: 388-94.

11 ReissAL, Aylward E, Freund LS, Joshi PK, Bryan RN. Neuroanatomy
of thefragile X syndrome: the posterior fossa. Ann Neurol 1991; 29:
26-32.

INTEGRACION SENSORIAL Y SNDROME X FRAGIL

Resumen. El sindrome X fragil esla forma mas comiin deretraso
mental hereditarioligado al cromosoma X. Ocurre en aproximada-
mente 1 de cada 1.000 nacimientos y afecta tanto a varones como
amujeres. Esdegraninterésgque un nimero significativo de estos
nifiosy nifias, ademas de la variedad de dificultades fisicas, cog-
nitivas y conductuales, tienen trastornos en la funcién de integra-
cion sensorial, que les afecta gravemente su conducta y su capaci-
dad deaprender y funcionar en el seno desusfamiliasy comunidad.
[REV NEUROL 2001; 33 (Supl 1): S32-6]

Palabras clave. Disfuncion de la modulacién sensorial. Dispraxia.
Integracionsensorial. Sindrome X fragil. Trastornodeladiscrimina-
cién sensorial.

S36

12. Hagerman RJ. Medical aspects of fragile X syndrome. Sensory
Integration: Special Interest Section Newsletter 1994; 17: 7-8.

13. Miller LJ, MclIntosh DN, McGraw J, ShyuV, LampeM, Taylor AK,
et al. Electrodermal responsesto sensory stimuli inindividualswith
fragile X syndrome: apreliminary report. Am JMed Genet 1999; 83:
268-79.

14. Belser RC, Sudhalter V. Arousal difficultiesin maleswith fragile X
syndrome: apreliminary report. Dev Brain Dysfunct 1995; 8: 270-9.

15. Scharfenaker SJ. Speech and language skillsin maleswith fragile X
syndrome. Sensory Integration: Specid Interest Section News etter 1994,
17:6.

16. Scharfenaker SJ, O’ Connor R, Stackhouse TM, Braden M, HickmanL,
Gray K. Anintegrated approachtointervention. InHagerman RJ, Cronister
A, eds. Fragile X syndrome: diagnosis, research andtreatment. 2 ed.
Baltimore and London: Johns Hopkins University Press; 1996.

17. Stackhouse TM. Sensory integration conceptsand fragile X syndrome.
Sensory Integration: Special Interest Section Newsletter 1994; 17: 1-6.

18. Miller LJ, Mclntosh DN, Simon J. An ecological model of sensory
modulation: performance of childrenwith fragile X syndrome, autism,
attention-deficit/hyperactivity disorder, sensory modul ation dysfunc-
tion. In Roley S, Schaaf R, Blanche E, eds. The nature of sensory
integration with diverse popul ations. San Antonio, Tx: Therapy Skill
Builders; 2001.

19. Miller LJ, Wilbarger JL, Stackhouse TM, Trunnell SL. Use of clinical
reasoning in occupational therapy: the STEP-SI model of treatment of
sensory modulation dysfunction. InBundy AC, Lane SJ, Murray EA,
eds. Sensory integration: theory and practice. Philadelphia: FA Davis
Company. (Inpress).

20. Kinnealey M, Miller LJ. Sensory integration/learning disabilities. In
HopkinsHL, Smith HD, eds. Willard and Spackman’s Occupational
Therapy. 8 ed. Philadelphia: JB Lippincott Co.; 2001.

INTEGRACAO SENSORIAL E SINDROMA DO X FRAGIL

Resumo. A sindroma do X fragil é a forma mais comum de atraso
mental hereditério ligado ao cromossoma X. Ocorre em aproxi-
madamente 1 emcada 1.000 nascimentos e atinge quer homens, quer
mulheres. E de grande interesse que um ndmero significativo destas
criancastem, paraalémdavariedadededificuldadesfisicas, cognitivas
ecomportamentais, perturbagdes da funcéo deintegracéo sensorial,
que afecta gravemente o seu comportamento e a sua capacidade de
aprender edefuncionar no seio dosseusfamiliareseda comunidade.
[REV NEUROL 2001; 33 (Supl 1): S32-6]

Palavras chave. Disfuncdo da modulacdo sensorial. Dispraxia.
Integracéo sensorial. Perturbacéo da discriminagdo sensorial.
Sindroma do X frégil.

REV NEUROL 2001; 33(Supl 1): S32-S 36



