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PALABRAS CLAVE Resumen

Sindrome de Introduccion: El sindrome de Angelman (SA) es una condicion minoritaria de baja prevalencia
Angelman; asociada a retraso severo del desarrollo, fenotipo conductual de apariencia feliz e interaccion
SAAC; social, discapacidad intelectual moderada a severa con lenguaje oral minimo o ausente que se
Discapacidad asocia a la etiologia molecular y variables clinicas.

intelectual severa; Objetivo: Describir la comunicacion y el lenguaje en una muestra de personas con SA de Espana
Fenotipos y Portugal, explorar la influencia de las variables etiologia molecular, edad y uso de Sistemas
conductuales alternativos y aumentativos de comunicacion (SAAC).

Materiales y métodos: La muestra fue de 40 personas con diagnostico de SA procedentes de la
peninsula Ibérica valoradas con los inventarios de Desarrollo Comunicativo de MacArthur.
Resultados: Se muestra un perfil caracteristico con predominio de gestos y lenguaje compren-
sivo sobre el expresivo. Se sefalan diferencias por subtipo molecular, edad, procedencia y uso
de SAAC.

Conclusiones: El fenotipo lingliistico para SA es consistente con lo sefalado en otros estudios;
sin embargo, deben considerarse variables asociadas, como la etiologia molecular y el uso de
SAAC.
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Severe intellectual

Variables associated with the characteristics of communication and language of
persons with Angelman syndrome in a sample from the Iberian Peninsula

Abstract

Introduction: Angelman syndrome (AS) is a rare condition with low prevalence associated with
severe global developmental delay, behavioral phenotype of happy appearance and social
interaction, moderate to severe intellectual disability with minimal or absent oral language
associated with molecular etiology and featuring clinical variables.

Objectives: To describe communication and language abilities in a sample of individuals with
AS from Spain and Portugal, explore the influence of molecular etiology, age and use of Aug-

Materials and methods: The sample comprised 40 individuals diagnosed with AS, from the Ibe-
rian Peninsula, assessed using the MacArthur Communicative Development Inventories.

Results: A characteristic profile is shown with a predominance of gestures and receptive lan-
guage over expressive. Differences are noted by molecular subtype, age, use of AAC and the

Conclusions: The linguistic phenotype for Angelman Syndrome is consistent with findings from
other studies, however associated variables such as molecular etiology and use of AAC should

© 2024 The Authors. Published by Elsevier Espana, S.L.U. This is an open access article under

the CC BY-NC license (http://creativecommons.org/licenses/by-nc/4.0/).

disability;
Behavioral
phenotypes
mentative and Alternative Communication (AAC).
origin in the Iberian Peninsula.
be considered.
Introduccion

Elsindrome de Angelman (SA, OMIM 105830) es una condicion
minoritaria con una incidencia estimada de 1 en 15 000 casos
(Thibert et al., 2013). Harry Angelman (1965) reporto los
primeros casos en nifios con dificultades severas de apren-
dizaje y ausencia del habla. En la década de los ochenta
se inician investigaciones relacionadas con cuatro anomalias
genéticas y se sefala que el origen del SA son alteraciones
del gen UBE3A del cromosoma 15q11-q13 (Magenis et al.,
1987). En poblacion tipica el gen UBE3A se manifiesta por
impronta materna, expresando predominantemente en cor-
teza frontal, talamo, células del hipocampo, de Purkinje,
cerebelo y bulbo olfatorio. Las funciones principales del gen
son la degradacion de proteinas y la transcripcion de genes
fundamentales del neurodesarrollo, y las variaciones en su
expresion interfieren en la sinapsis y en la neuroplastici-
dad (Guitart et al., 2015; Lalande y Calciano, 2007; Margolis
et al., 2015.

Los cuatro subtipos moleculares son: 1) Delecion inters-
ticial (65-75%) de fenotipo clasico y severo, discapacidad
intelectual (DI) de tipo grave, ausencia del habla, hipo-
pigmentacion y epilepsia temprana y grave. 2)Disomia
uniparental paterna (2-5%) algo menos severa, se here-
dan dos copias paternas, silenciando los genes en la region
SA. 3)Defecto del imprinting (3-5%) que anula la expre-
sion génica por los alelos maternos silenciados; estos casos
desarrollan formas de comunicacion simbdlica y gestual.
4) Mutaciones o variantes intragénicas en UBE-3A (5-11%)
que inactivan algunas sintesis proteicas. Existe también un
grupo de personas sin alteracion genética (10%) pero con
manifestacion clinica similar al grupo de delecion y consti-
tuyen el grupo denominado SA-like (Aguilera et al., 2019;
Clayton-Smith y Laan, 2003; Margolis et al., 2015; Williams
et al., 2006).

Los estudios por neuroimagen a nivel neuroanatémico no
han sido concluyentes, y solo en algunos casos se describen
anomalias de distribucién en sustancia blanca del fasciculo
arqueado izquierdo, variacion estructural del cerebelo, dis-
funcion en la proyeccion cortical y talamo-cortical y déficits
especificos en la potenciacion a largo plazo del hipocampo
(Peters et al., 2011; Wilson et al., 2011).

En la relacion genotipo-fenotipo se sehala una mayor
afectacion cognitiva en el grupo por delecion comparado
a no delecion. Los grupos por defecto del imprinting y
disomia uniparental muestran menor severidad e inciden-
cia de convulsiones severas, expresan menos caracteristicas
del fenotipo conductual y mejores habilidades comunicati-
vas, empleando incluso palabras para comunicarse (Bruny
Artigas, 2005; Didden et al., 2004).

Rasgos clinicos y fenotipo conductual en el
sindrome de Angelman

Se menciona un desarrollo fetal y prenatal dentro de los
parametros de normalidad, aunque en poblacion espanola
se encuentra menor peso al nacer (Artigas-Pallarés et al.,
2005). En etapa neonatal se refiere llanto débil, dificultad
de succion y reflujo gastroesofagico. El retraso severo del
desarrollo es manifiesto entre los 6 a 12 meses, con hipo-
tonia troncal y movimientos inestables en extremidades. El
desarrollo psicomotor se caracteriza por movimientos ata-
xicos e hipertonia, arrastre y dificultad para sentarse hacia
los 12 meses, adquieren la marcha autonoma sobre los 3 a
4anos (muy pocos a los 2), una minoria no logra la loco-
mocion. La marcha caracteristica es ataxica de amplia base
y piernas rigidas brazos en alto y flexionados por el codo
(forma de candelabro). En edad adulta suelen presentar
escoliosis, cierto grado de espasticidad y endurecimiento de
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rasgos faciales (Brun y Artigas, 2005; Horsler y Oliver, 2006;
Williams et al., 2006).

Las caracteristicas conductuales son consistentes para
el diagnostico clinico y estan presentes en mayor o menor
grado de acuerdo al subtipo molecular. El fenotipo conduc-
tual se expresa en conductas de hiperactividad, impulsividad
y sonrisa frecuente, caracteristicas que disminuyen con la
edad. La apariencia feliz aparece tempranamente, experi-
mentan una risa facilmente provocada que en adultos puede
persistir como paroxismo (Brun, 2000; Clayton-Smith y Laan,
2003; Horsler y Oliver, 2006; Oliver et al., 2013). Se describe
también hipersensibilidad al calor, estereotipias de aleteo
de manos, interés repetitivo en tirar objetos, atraccion y
fascinacion por estimulos sensoriales (agua, objetos brillan-
tes, plasticos, globos). Asimismo, una tendencia a meter
objetos en la boca, conductas masticatorias y gustos pre-
cisos hacia ciertos alimentos (Brun y Artigas, 2005; Oliver
et al., 2013).

La distintiva apariencia feliz y la risa provocada en la
interaccioén son evidentes en la relacién social, manifiestan
motivacion por la interaccion social e interés por captar la
atencion de los adultos. En este esfuerzo por ganar la aten-
cion aparecen algunas conductas disruptivas, como tirar del
cabello, aunque sin agresion intencional. El seguimiento en
adultos muestra que la agresion se relaciona con demandas
insatisfechas, y aquellos de mejores habilidades comuni-
cativas muestran menor agresividad (Clayton-Smith, 2001;
Horsler y Oliver, 2006).

En el fenotipo cognitivo se describe una edad media de
desarrollo equivalente a 3 afos, independiente de la edad
cronologica (Jolleff y Ryan, 1993; Peters at al., 2004), y
este es uno de los criterios diagnodsticos de discapacidad
intelectual severa (APA, 2020). En poblacion espanola, Brun
(2000) describe para la conducta adaptativa una edad de
desarrollo maxima de 27 meses, con menor puntuacion en
destrezas sociales y comunicativas (10 meses), aunque rela-
cionada también a variables de afectacion neuroldgica como
la epilepsia (Brun y Artigas, 2005; Brun, 2000).

El fenotipo de comunicacion y lenguaje es caracteris-
ticamente no verbal, predomina la comprension sobre la
expresion y el lenguaje oral es minimo o ausente. Compren-
den frases u oraciones simples y en contextos de rutinas. En
el habla la mayoria no articula palabras, algunos de 3 a 5,
y en casos excepcionales consolidan frases (Brun y Artigas,
2005; Clayton-Smith y Laan, 2003; Williams et al., 2006).
La dificultad en el habla se deberia a problemas de plani-
ficacion y ejecucidon motora, que interferirian también en
el uso de gestos simbolicos y signos no verbales. La compa-
racion con grupos semejantes por nivel cognitivo sefala en
el grupo sin SA expresiones reconocibles y mejores puntajes
en comunicacion expresiva, lo que ha llevado a plantear la
influencia neuronal del UBE3A en el lenguaje (Clayton-Smith
y Laan, 2003; Didden et al., 2004; Mertz et al., 2014).

Comunicacion aumentativa y alternativa

La comunicacion de personas con SA es multimodal,
pudiendo emplear diversas estrategias o Sistemas alternati-
vos y aumentativos de comunicacion (SAAC) en su vida diaria
que favorecen su integracion y comunicacion. La comunica-
cion aumentativa y alternativa mejora la interaccion social

en personas con necesidades complejas de comunicacion
(Beukelman y Mirenda, 2013), como es el caso del SA. Es
necesario individualizar y prolongar los apoyos y factores
contextuales que mejoren el funcionamiento vital de la per-
sona (Tassé y Grover, 2021).

La comunicacion mediante SAAC se apoya en recursos
no electronicos (PECS, gestos naturales, imagenes indivi-
dualizadas, manipulacion fisica) y electronicos (generador
de voz, Makaton, Grid3). Las personas con SA pueden
emplear fotografias, imagenes y pictogramas (PECS), siendo
importante la terapéutica del nivel atencional y el uso
de gestos, como sehalar (Calculator, 2013 En muestra
espanola con SA es exitosa la experiencia del uso de
gestos naturales mejorados-ENG empleando estrategias de
modelado, moldeado y tiempo de espera (Calculator y
Diaz-Caneja Sela, 2015). Asimismo, el empleo de formas
prelingiiisticas permite expresar necesidades y preferen-
cias de agrado/desagrado, eleccion de comidas o vestir. La
topografia del gesto en personas con SA pueden ser risas,
acercamiento, llevar de la mano al objeto deseado, vocali-
zaciones, aletear de brazos, alcanzar o acercarse hacia los
objetos, buscar, llorar, sefalar, sefalarse a si mismo, con-
tacto visual, cerrar los ojos, tirar del cabello, mirar a otro
lado, gritar, movimientos corporales, entre otras. La fun-
cion de la conducta comunicativa no simbodlica puede ser
como demanda, protesta, atencion social o eleccion, que
en ocasiones demanda una sobreinterpretacion y la familia-
ridad del interlocutor (Hyppa et al., 2013; Jolleff y Ryan,
1993), de alli la importancia de emplear también SAAC que
comporten una comunicacion universal.

El avance de la tecnologia en la comunicacion alternativa
y aumentativa ha influido en la implementacion de sistemas.
En personas con SA los factores que influyen en la prefe-
rencia por los SAAC electrdnicos son la facilidad de uso del
dispositivo que condiciona el abandono o el rechazo, la con-
tinuidad en el uso (mas de dos afos) y las percepciones
de la familia y el contexto educativo sobre estos recursos
(Calculator, 2013). Encontramos en las nuevas generaciones
de personas con SA una temprana y efectiva incorpora-
cion de dispositivos mdviles que contribuirian a mejorar
habilidades no solo comunicativas sino también motrices y
cognitivas.

Este estudio incide en la comunicacién como derecho fun-
damental y su accesibilidad en personas con enfermedad
minoritaria, siendo los objetivos: 1) Describir la comunica-
cion y el lenguaje en una muestra de personas con SA de
la peninsula Ibérica. 2)Explorar en la relacion genotipo-
fenotipo al comparar la comunicacion y el lenguaje entre
los grupos por delecion y no delecion. 3) Describir la influen-
cia de las variables edad, procedencia y uso de SAAC en los
niveles de comunicacion y lenguaje.

Método
Participantes

Se incluyeron personas con edad superior a 4 anos, de ambos
sexos y diagnostico genético de SA por delecion y no dele-
cion (disomia uniparental paterna, defectos del imprinting
0 mutacion UBE3A). El cuidador debia comprender y leer el
castellano. Se excluyeron personas que vivian fuera de la
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Tabla 1 Frecuencias por sexo, etiologia genética y proce-
dencia segun grupo de edad (n=40)
4-5a 6-10a 11-16a >17a Total

Sexo

Hombres 1 7 7 2 17

Mujeres 5 5 6 7 23
Etiologia

Delecion 5 5 9 6 25

No delecion 1 7 4 3 15
Procedencia

Espana 5 8 10 6 29

Portugal 1 4 3 3 11
ToTAL 6 12 13 9

peninsula Ibérica, con dafo cerebral no relacionado al SA o
diagnostico genético desconocido.

Las 40 familias contactadas tenian entre sus miembros
alguna persona con SA entre 4-45 anos, media de 13.47
(DE=8.89). El 72.5% procedian de Espana y el 27.5%, de
Portugal. Cinco casos se descartaron por diagndstico gené-
tico desconocido. La tabla 1 muestra la distribucion por sexo
(57.5% mujeres y 42.5% hombres), etiologia genética (62.5%
delecion y 37.5% no delecion) y procedencia. Para la distri-
bucién segun grupo de edad, el criterio fue las diferencias
entre etapas del ciclo vital (primera infancia, infancia, ado-
lescencia y juventud).

Con relacion al parentesco del cuidador se encontraron
progenitores (84.4%), hermanos (8.88%) y cuidadores sin vin-
culo familiar (6.7%). El nivel educativo del cuidador fue
sin escolaridad (5%), con estudios de Primaria (17.5%), de
Secundaria (22.5%), de Bachillerato (12.5%) y universitarios
(42.5%).

Procedimiento

El procedimiento fue enviar cartas a dos asociaciones de
SA en la peninsula Ibérica, y la respuesta fue positiva en
la Asociacion Sindrome de Angelman (ASA) de Espana y en
la Associacao Sindrome de Angelman (Angel) de Portugal.
Las asociaciones contactaron a las familias asociadas que
figuraban en su base de datos, y las familias interesadas lo
comunicaban a través de llamada telefonica o correo elec-
tronico de contacto. Se envio6 el instrumento a las familias
interesadas en participar y se devolvio el instrumento cum-
plimentado.

Tabla 2 Correlaciones entre componentes del inventario

~ Este estudio se realiz6 con la aprobacion del Comité de
Etica de Investigacion Clinica del Parc Tauli de Sabadell (Ref.
2018546).

Instrumentos

Cuestionario ad hoc

Se disenharon once preguntas cerradas que permitieron obte-
ner datos sociodemograficos del cuidador (relacion filial,
escolaridad, edad, comprensiéon del castellano). Sobre la
persona con SA se explord: sexo, fecha de nacimiento, pais
de procedencia, alteracion genética, formas de comunica-
cién empleadas y sistemas de comunicacién, asistencia a
terapias y escolarizacion, frecuencia de visitas al logopeda.

Inventarios de Desarrollo Comunicativo de MacArthur

Las escalas MacArthur evaltan el desarrollo comunicativo y
lingliistico entre los 8 y 30 meses de edad. Para este estudio
se empled el Cuadernillo 1, que explora desarrollo comuni-
cativo de 8 a 15 meses. Los Inventarios MacArthur cuentan
con diferentes adaptaciones al castellano y una al cata-
lan (Serrat et al., 2022) con adecuados niveles de validez
y confiablidad. Para este estudio se empleo la adaptacion
al castellano de Lopez-Ornat et al. (2005) en 1105 perso-
nas espanolas, con niveles de validez moderados y elevadas
intercorrelaciones entre componentes; aceptable y alta fia-
bilidad por o de Cronbach en el Inventario 1: vocalizaciones
(.70), comprension (.99) y produccion de vocabulario (.99) y
gestos (.91); con validez concurrente, predictiva y de cons-
tructo. La tabla 2 muestra las correlaciones obtenidas en
nuestro estudio que supera en algunos valores al compa-
rarse con las correlaciones del instrumento espanol original,
siendo consistente con lo encontrado en otros estudios con
las MacArthur en versiones originales (Lopez-Ornat et al.,
2005). La correlacion es fuerte y significativa entre com-
prension global de frases-comprension de palabras, y niveles
similares se encuentran entre gestos con comprension glo-
bal y comprension de palabras. En el instrumento original
se sefiala en poblacion tipica un incremento de la media
en relacion con la edad para todos los subtest. En nuestro
estudio las vocalizaciones no son acumulativas en la edad:
a mayor edad en personas con SA no encontramos el patron
evolutivo del desarrollo tipico en lenguaje y comunicacion,
de tal manera que la repeticion como imitacion o conducta
espontanea no son fortalezas en la comunicacion de perso-
nas con SA. La fiabilidad por coeficiente Alpha de Cronbach
en la muestra estudiada es alta en vocalizaciones (.87), com-
prension global de frases (.96), gestos (.83) y acciones (.87).

Vocalizaciones

Comprension

Comprension Gestos y acciones

global de frases de palabras
Vocalizaciones 1 75" 757 T47
Comprension global de frases 1 .94%* .83
Comprension de palabras 1 .84+

Gestos y acciones

1

b <001,
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Tabla 3  Estadisticos descriptivos para Comunicacion y Lenguaje (n =40)
Min. Max. M DE
Vocalizaciones pre-lingliisticas (12 items) 0 12 6.25 3.60
Total de Vocabulario Expresivo 0 24 2.42 5.17
Total de Vocabulario Comprensivo 6 209 105.17 67.89
Acciones (41 items) 0 41 19.7 14.71
Objetos y lugares de casa (41 items) 0 41 18.25 14.81
Juegos, rutinas y formulas sociales (24 items) 0 24 12.42 8.16
Alimentos y bebidas (16 items) 0 16 8.7 5.35
Personas (16 items) 0 14 7.80 4.21
Partes del cuerpo (18 items) 0 18 7.65 6.89
Ropa (17 items) 0 17 7.72 6.42
Juguetes (17 items) 0 17 6.72 6.42
Comprension temprana (3 items) 2 3 2.85 0.36
Comprension global de frases (32 items) 2 32 20.18 9.60
Total de Gestos y acciones 3 27 14.35 7.01
Gestos comunicativos (13 items) 2 13 7.75 3.18
Acciones con objetos (13 items) 0 13 5.95 3.80

Analisis de datos

Los analisis estadisticos se realizaron con el software JASP.
Se efectuaron analisis descriptivos de la media y desvia-
cion tipica para las variables cuantitativas, frecuencias y
porcentajes para las categoricas. Se verificaron los supues-
tos de normalidad y homogeneidad de la muestra (ver
Apéndice 1). Se efectuaron comparaciones por etiologia
genética, procedencia, edad y formas de comunicacion en
las variables vocalizaciones, comprension global, compren-
sion de palabras y gestos y acciones. Se analiz6 la asociacion
entre variables y pruebas de x? para evaluar relaciones de
variables cualitativas. Se efectuaron correlaciones entre las
variables vocalizaciones, comprensién global, comprension
de palabras y gestos y acciones; y regresiones para las cuan-
titativas. Se emplearon pruebas no paramétricas (U de Mann
Whitney y Kruskal- Wallis) para estudiar diferencias entre
grupos. Se calcul6 el tamano del efecto y los contrastes a
posteriori.

Resultados

Caracteristicas de Comunicacion y Lenguaje en
personas con SA de la peninsula Ibérica

La tabla 3 muestra las medidas de tendencia central y las
desviaciones estandar con valores minimo y maximo para
vocalizaciones, vocabulario y gestos, que se corresponden
con la puntuacion maxima alcanzada en el instrumento. En
todos los subtest logran puntaciones en rangos que varian
entre cero a la totalidad de los items; cada item puntia de
0 a 1, y la variabilidad es alta en vocabulario comprensivo,
que hace referencia a frases y palabras usadas o comprendi-
das en cada una de las categorias semanticas exploradas. En
la vertiente expresiva que refiere al uso de silabas, palabras
o vocabulario por categorias; las puntuaciones son meno-
res que en comprension. Consolidan items del desarrollo
temprano (comprender el llamado por el nombre, dejar de
hacer ante el «no») y una comprension global de frases en
contextos de rutinas.

La diferencia entre vocabulario expresivo y compren-
sivo fue 102.75 palabras y refleja la diferencia entre el
nivel comprensivo (M=105.17; DE=67.89) y el expresivo
(M=2.42; DE=5.17). Por categoria semantica de vocabu-
lario comprensivo encontramos mayor numero de palabras
que corresponden a las categorias de verbos, nombres de
objetos, lugares de la casa y frases simples con uso de pre-
posiciones.

En el uso de gestos comunicativos encontramos mayor
frecuencia de gestos deicticos que simbolicos. Los gestos
deicticos se emplean para socializar, regular la conducta al
pedir o mostrar e iniciar la atencion conjunta. Encontra-
mos que alcanzan, entregan o muestran los objetos (97.5%),
extienden la mano en senal de mostrar o pedir (95%), levan-
tan los brazos para ser levantados de su asiento (92.5%),
hacen gesto de «no» con la cabeza (67.5%) y senalan con el
dedo objetos o situaciones (57.5%). Los gestos representa-
cionales o simbélicos aparecen al hacer «adi6s» con la mano
(50%), tirar besitos (47.5%), hacer gesto de «si» con la cabeza
y llamar a alguien con el gesto de ven (42.5%), apretar los
labios haciendo gestos de «<mmm» (35%), levantar los hom-
bros en sefal de «no esta» (32.5%) y hacer el gesto de callar
con el dedo «shhh» (20%).

La escala de acciones con objetos se relaciona con la
capacidad representacional. Encontramos bajos porcentajes
para conductas de autonomia, siendo necesario por ejem-
plo la ayuda y supervision para acciones del tipo ponerse los
zapatos, los calcetines, las pulseras o el reloj, del mismo
modo para peinarse o cepillarse los dientes, consolidan
mayormente conductas del tipo comer con cuchara y beber
de la taza.

La comunicacién en personas con SA segun el
genotipo, la edad y los SAAC

En los resultados mostrados en la tabla 4 observamos
en el grupo de no delecion mayores puntuaciones que
delecion, siendo las diferencias significativas en vocalizacio-
nes, comprension global, vocabulario comprensivo, gestos
y acciones. Por procedencia, el grupo espanol se diferen-



Tabla 4 Comparacion por etiologia y procedencia

Vocalizaciones UMW p Comprension Umw p Vocabulario Umw p Gestos UMw p
M (DE) global comprensivo Acciones
M (DE) M (DE) M (DE)

Etiologia genética

Delecion (n=25) 4.88 (2.96) 293 .003  15.84 (8.28) 317.5 <.001 66.96 (57.93) 312 <.001 11.24 (4.06) 298.5 .002

No delecion (n=15) 8.53 (3.48) rb=.563 27.40 (7.05) rb=.693 151.40 (63.09) rb=.664 19.53 (7.92) rb=.592
Procedencia

Espana (n=29) 6.66 (3.80) 189.5 366 22.24 (9.62) 224.5 .049 116.48 (74.81) 231.5 .03 15.90 (7.36) 235.5 .022

Portugal (n=11) 5.18 (2.89) rb=.188 14.73 (7.41) rb=.408 51.55 (35.72) rb=.451 10.27 (3.90) rb=.476
Tabla5 Comparacion por grupo de edad (en afios) y nimero de formas de comunicacion

Vocalizacion H df p Comprension  H df p Vocabulario H df p Gestos H df p
M (DE) global comprensivo Acciones
M (DE) M (DE) M (DE)

Edad

4-5 (n=6) 5.17 (3.76) 2.151 3 .542 17.17 (7.16) 1.121 3 .772 71.17 (57.43) 1.90 3 .593 12.33 (3.83) 3.82 3 .281

6-10 (n=12)  7.42 (4.64) n%=.052 22.17 (10.83) n?%2=.029 121.33 (74.92) n?=.061 17.0 (8.9) n?=.127

11-16 (n=13) 5.85 (3.46) 20.0 (11.0) 101.92 (82.24) 15.38 (7.08)

>17 (n=9) 6.00 (1.87) 19.78 (7.83) 81.89 (61.57) 10.67 (4.0)
Formas de comunicacion

1(n=19) 5.11 (3.68) 9.482 3  .024 18.47 (10.26) 6.551 3 .088 87.42(69.90) 6.398 3 .094 11.84 (6.76) 11.597 3 .009

2 (n=11) 5.82 (2.78) n?=.249 16.82 (8.31) n%=.191 91.00 (49.36) n?%2=.199 13.09 (5.87) n?=.306

3 (n=5) 7.20 (3.27) 25.4 (7.79) 136.6 (80.86) 17.8 (5.16)

>4 (n=5) 10.6 (1.94) 28.8 (4.43) 172.4 (37.36) 23.2 (3.76)
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cia significativamente del portugués en comprension global,
vocabulario comprensivo y gestos y acciones.

Las diferencias por grupo de edad observadas en la tabla
5 no son significativas, el tamano del efecto es moderado
en vocabulario comprensivo y es grande para gestos y accio-
nes, especialmente al comparar el grupo de 6-10 anos que
obtiene mayores puntuaciones promedio. También en la
tabla 5 se compara por uso de formas de comunicacion:
quienes emplean mayor nimero de SAAC obtienen mayores
puntuaciones, y las diferencias son significativas en voca-
lizaciones, gestos y acciones. En la tabla 6 se muestra el
contraste a posteriori entre grupos por nimero de formas
de comunicacion. En todas las variables, con excepcion de
grupos edad, el subtest de Gestos y acciones se diferencia
significativamente y el tamano del efecto es grande.

Con relacion a las formas de comunicacion utilizadas,
encontramos que la mayoria emplea gestos naturales (95%),
imagenes y fotos (50%), en menor porcentaje vocalizaciones
(27.5%), tabletas, dispositivos electronicos y/o comunica-
dores de voz (17.5%) y verbalizaciones y/o signos (15%). A
mayor nimero de formas de comunicacion empleadas se
encuentra mayor puntuacion en las escalas de comunica-
cién y lenguaje; en la tabla 6 el contraste por nimero de
SAAC empleados muestra que aquellos que emplean cuatro
o mas formas de SAAC se diferencian sustancial y significati-
vamente de aquellos que emplean solo una y dos formas de
comunicacion.

Discusion y conclusiones

El presente estudio describe las caracteristicas de comu-
nicacion y lenguaje de 40 personas con diagnostico de SA
de la peninsula Ibérica. Se explora también la influencia de
las variables etiologia genética, edad, procedencia y uso de
sistemas de comunicacion.

Los resultados se agrupan en tres hallazgos. Un primer
hallazgo sobre las correlaciones positivas, moderadas y fuer-
tes entre las escalas del instrumento observadas en la tabla
2 y que apoyan la validez y la fiabilidad del instrumento;
resultados semejantes se encontraron en la adaptacion
en muestra tipica espafola. Los cuestionarios parentales
permiten estudiar y comprender conductas en personas con
DI moderada a severa, y se cuestiona esta metodologia por
el recuerdo inexacto, una interpretacion errénea de las
preguntas o la percepcion de menor habilidad (Lopez-Ornat
et al., 2005). Sin embargo, es una metodologia indirecta
fundamental en el diagndstico clinico; asi, en personas
con SA se emplean las Escalas Vineland, Inventarios ICAP,
Cuestionarios VerBAS, entre otros (Brun, 2000; Didden
et al., 2004; Jolleff y Ryan, 1993). No encontramos estudios
en espanol con los inventarios MacArthur en personas con
SA; en poblacion italiana se emplearon como uno de los
instrumentos al definir un perfil de neurodesarrollo en SA
(Micheletti at al., 2016).

El segundo hallazgo de nuestro estudio se relaciona con
la descripcion de la comunicacion y el lenguaje. Aunque
la muestra es pequenfa, es representativa, porque el SA es
una condicion minoritaria de baja prevalencia. Las carac-
teristicas heterogéneas sefaladas en la tabla 3 muestran
una alta variabilidad y un amplio rango entre puntuaciones
maxima y minima, por ello se estudi6 también la influen-
cia de las variables etiologia, edad, procedencia y formas

Tabla 6 Contraste simple por nimero de formas de comunicacion

Limite inferior

-9.17
—8.51
—7.59
—20.62

Limite superior

-2.33
—1.31

.79

Error estandar

1.68
1.77
2.06
4.65
4.89

Estimacion contraste

—5.75
—4.91
—3.40
—-11.16
—12.40
—3.40
—92.05

N.° formas de comunicacion

dCohen
—3.42
—2.77
—1.65
—2.40
—2.53
—.59
—2.61
—2.42
—.88
—3.55
—3.02
—1.38

p

F

Variable dependiente

.002
.010
.106
.028
.018
.554
.01
.022
377

5.52

1

2

Vocalizaciones

3
1

2

—1.71
—2.45

8.19

11.66

Comprension global

—22.34

—14.99

5.71

3
1

2

—163.42
—164.75
—125.52
—17.76
—16.87
—13.32

—20.67
—14.61

49.52

35.15

3.68

>4

Vocabulario comprensivo

36.97
43.11

—89.68
—38.00
—11.30
—10.08
—5.40

3
1

2

—4.84
~3.28
2.52

3.18
3.34
3.90

<.001
.004
.169

7.82

Gestos y acciones

3

1,2,3,>4

Numero de formas de comunicacion
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de comunicacion. Nuestros resultados coinciden con Hyppa
etal. (2013), quienes describieron un perfil de comunicacion
en personas con SA caracterizado por conducta preverbal,
gestos, vocalizaciones, conducta de demanda, canales fisi-
cos de comunicacion y mirada referencial. La dificultad que
encontramos en vocalizaciones al emplear o imitar sonidos
vocalicos aislados se deberia probablemente a la apraxia del
habla propia del sindrome, que interferiria con los movi-
mientos linguales y el lenguaje expresivo (Calculator, 2016).

El nivel de comprension supera a la expresion, y encon-
tramos una media de 2 a 3 palabras simples a nivel expresivo,
con dificultad para imitar, preguntar o nombrar. En personas
con SA se describe una alta frecuencia de intentos comuni-
cativos con funcion de demanda comparados con grupos de
personas con DI severa a profunda (Didden et al., 2004). En
la escala de gestos predominan los deicticos, de emergencia
tipica entre los 7 a 9 meses, comparados con los representa-
cionales de emergencia tipica entre los 12 a 15 meses; esto
se relacionaria con las caracteristicas de discapacidad inte-
lectual severa a profunda descritas a nivel cognitivo en SA
(Didden et al., 2004; Hyppa et al., 2013).

Los niveles de comprension temprana y comprension glo-
bal de frases muestran una comprension en funcion de claves
situacionales. En este grupo se han senalado niveles com-
prensivos entre 9 a 22 meses y dificultad para comprender
oraciones de mas de dos palabras (Brun y Artigas, 2005;
Clayton-Smith y Laan, 2003; Jolleff y Ryan, 1993; Williams
et al., 2006). Nuestro estudio muestra un nivel comprensivo
promedio superior a los 15 meses de edad de desarrollo.
Asimismo, se describe un vocabulario nicleo con palabras
frecuentes; la literatura no refiere a las categorias seman-
ticas de palabras comprendidas, y encontramos que las
categorias mas frecuentes corresponden a rutinas, socializa-
cion e interaccion que podria relacionarse a la familiaridad
y caracteristicas tipicas de socializacion e interaccion social
en personas con SA (Artigas-Pallarés et al., 2005; Clayton-
Smith, 2001; Waite et al., 2014).

El tercer hallazgo se refiere a la influencia de las variables
etiologia genética (delecion y no delecion), edad, proceden-
cia y SAAC empleados. Sobre la etiologia genética obtienen
mejores puntuaciones aquellos por no delecion, siendo la
diferencia significativa en Comprension global, Vocabulario
comprensivo, Gestos y acciones. Los estudios sobre la rela-
cion genotipo-fenotipo en SA seialan que las clases | y Il de
delecion manifiestan un desarrollo lingliistico mas afectado.
En ambos grupos, delecion y no delecion, se identifica una
expresion oral significativamente reducida comparada con
la receptiva: solo el 10% de personas con SA por delecion
utiliza palabras simples, frente al 67% por no delecion, que
se comunican empleando pocas palabras (Clayton-Smith y
Laan, 2003; Brun y Artigas, 2005; Lalande y Calciano, 2007;
Mertz et al., 2014).

En relacién con el grupo de edad no encontramos dife-
rencias, aunque nuestro estudio no es longitudinal; sin
embargo, no observamos diferencias entre adolescentes y el
grupo de 6-10 afos. Esto se diferencia del desarrollo tipico
evaluado con las escalas MacArthur, donde la comunicacion
y el lenguaje evolucionan al comparar diferentes grupos de
edad (Lopez-Ornat et al., 2005). El efecto techo sefalado en
personas con SA de mayor edad muestra puntuaciones esta-
blecidas en meseta y que se distancian mas de grupos tipicos
(Brun Gasca et al., 2010). En estudios longitudinales, a dife-

rencia del nuestro, se sefiala en la trayectoria del desarrollo
un incremento significativo de la comunicacion receptiva y
expresiva en diferentes cohortes (Mertz et al., 2014).

La procedencia o grupo étnico no influirian en la inci-
dencia o el fenotipo conductual del SA (Lalande y Calciano,
2007). El grupo espanol y el portugués en este estudio mues-
tran un perfil con tendencias similares, que es consistente
con el fenotipo de comunicacion descrito en SA. Aunque
el grupo espafol muestra puntuaciones mayores con dife-
rencias significativas en Comprension global, Vocabulario
comprensivo y Gestos y acciones, consideramos que estas
diferencias se deberian a aspectos metodologicos de tamano
muestral; asi, para el caso de Portugal encontramos dos
casos con etiologia por no delecién, siendo importante equi-
parar muestras para conclusiones mas consistentes.

Finalmente, en la variable nimero de formas de comuni-
cacion las diferencias son significativas para Vocalizaciones
y Gestos y acciones, siendo el tamano del efecto grande en
todos los subtest de las Escalas MacArthur. Las personas con
SA muestran preferencia y dominio de los gestos naturales, y
el contraste destaca diferencias de comunicacion que favo-
recen a quienes emplean mas SAAC comparados con quienes
se comunican empleando uno o dos SAAC. El uso de un mayor
nimero de formas de comunicacion se asocia a mayores
puntuaciones en las Escalas MacArthur; las personas con SA
se comunican de manera multimodal, que se favorece con
el avance tecnoldgico y los SAAC: las nuevas generaciones
aceptan y se adaptan al empleo de dispositivos electro-
nicos y métodos no simbolicos, como los gestos naturales
mejorados (Calculator, 2014; Calculator, 2016). Destacamos
la necesidad de seguir estudiando en las nuevas generacio-
nes la plasticidad del fenotipo para comunicacion y lenguaje
con relacion a variables del aprendizaje y la influencia de
aspectos educativos y terapéuticos.

Este estudio es relevante porque refiere a las carac-
teristicas de comunicacion y lenguaje en una enfermedad
minoritaria en la peninsula Ibérica, y asimismo porque des-
cribe diferencias en el SA por etiologia genética y mejoras
con el uso de sistemas de comunicacion. Como limitaciones
del estudio podemos considerar el tamano entre grupos com-
parados, la no consideracion de variables de tipo cognitivo
y neurologico y la ausencia de una valoracion directa que
permita complementar la evaluacion, dadas las limitacio-
nes del uso de cuestionarios indirectos. Las lineas futuras de
investigacion debieran considerar variables conductuales, la
intervencion empleando SAAC, el seguimiento y la evolucion
por grupos de edad y la evaluacién mediante observacio-
nes directas y sistematicas de habilidades de comunicacion
que permitan registrar la conducta social y comunicativa en
beneficio de la utilidad de nuevos instrumentos de evalua-
cion y tratamientos.
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Apéndice 1.

Resultados del analisis de los supuestos de normalidad y homogeneidad segln etiologia genética, procedencia, nimero de formas de comunicacion y grupo de edad

Etiologia

Edad

p

w

No formas de
comunicacion

p

w

Procedencia

p

Variable

Genética

4-5

.212
.046
.099
.935
.654
.029
.008
.008
.149
131
.042
.289
.169
.070
221
.883

.866
.858
.891

.315
.252
.544
.032
.031
.088
.093
.017
.017
.099
.234
.405
.076
.020
.286
.382

.944
91
.922
.753
.889
.874
.807
724
.875
.878
.862
.899
91
.825
.875
.895

.202 Espana

1.682

.045
.328

.291  Delecion .927
921

.208 1.149

.015

.946
.846

Vocalizaciones

No delecion

6-10

Portugal

11-16

>17
4-5

.975
.939
.842
.805
.763
.847
.894
.863
.906
.854
.872
916
.969

>4

.008 Espana

.810 <.001 7.850
.952

.978

.148 116 .735  Delecion

.940
.663

Comprension
global

No delecion

6-10

Portugal

<.001

11-16
>17
4-5

>4

<.001 Espaia

13.168

.003
.262

Delecidn .877
913

.427 .518

.013
.013

.893
.840

Vocabulario

No delecion

6-10

Portugal

comprensivo

11-16
>17
4-5

>4

Espana

.007

960 .417 8.420 .006 Delecion .940 .100 8.251
.002 920 .316

.783

Gestos y

6-10

Portugal

No delecion

acciones

11-16

>17

>4
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