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Resumen: En este artículo se describe el fenotipo conductual de las personas con el 
Síndrome X Frágil y las repercusiones que tiene en el ámbito educativo. Este síndrome 
se caracteriza por problemas de integración sensorial, déficits cognitivos (razonamiento 
verbal, habilidades abstractas/visuales y cuantitativas, memoria a corto plazo, procesa-
miento secuencial, atención y procesos ejecutivos), trastornos del lenguaje (fonético-
fonológicos, semánticos, morfosintácticos y pragmáticos) y de la comunicación, an-
siedad social, hiperexcitación general, autismo, dificultades sociales no autistas, déficit 
de atención e hiperactividad, y dificultades de aprendizaje. El fenotipo conductual es 
muy variable y depende del sexo, de la edad y de si estas personas presentan mutación 
completa o premutación. El fenotipo conductual tiene repercusiones importantes en el 

1 Los autores son miembros del Instituto de Investigación Polibienestar de la Universidad de Valencia.
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ámbito de la educación, ya que nos permite entender las dificultades de aprendizaje y 
conductuales de las personas con Síndrome del X Frágil, y desarrollar estrategias de 
intervención específicas.

Palabras clave: Síndrome X Frágil; fenotipo conductual; perfil cognitivo; perfil 
psicopatológico; lenguaje.

Abstract: In this article, we describe the behavioral phenotype of individuals with 
Fragile X Syndrome and its impact in the educational scope. This syndrome is characte-
rized by difficulties in sensory integration, cognitive deficits (verbal reasoning, abstract/
visual and cuantitative skills, short term memory, sequential processing, attention and 
executive processes), language disorders (phonetic-phonologicals, semanticals, mor-
phosyntacticals and pragmaticals) and communication disorders, social anxiety, general 
hyperarousal, autism, non autistic social difficulties, attention deficit and hyperactivity, 
and learning disabilities. The behavioral phenotype is highly variable and depends on 
sex, age, and mutation status (full mutation or premutation). The behavioural phenoty-
pe has important repercussions in education, as it enables us to understand the learning 
disabilities and to develop specific intervention strategies.

Keys words: Fragile X Syndrome; neurobehavioral manifestations; cognitive 
symptoms; psychopathology; language.

Introducción

El fenotipo conductual es un patrón característico de observaciones 
motoras, cognitivas, lingüísticas y sociales que se asocian de forma consisten-
te con un trastorno biológico/genético (Artigas-Pallarés et al., 2006; O’Brien, 

2006), e implica que las personas afectadas por un síndrome genético tienen más pro-
babilidades de mostrar dichas características y comportamientos atípicos (Di Nuovo 
y Buono, 2011). Este patrón tiene una base biológica, sin perjuicio de que lo ambien-
tal pueda tener influencia en su desarrollo (Ruggieri y Arberas, 2003). No obstante, 
todas las personas con un síndrome no muestran todas las conductas características 
de éste y tampoco lo harán en el mismo grado o etapa evolutiva (Hopdapp y Dykens, 
2004; Hopdapp y Dykens, 2005).

El Síndrome del cromosoma X Frágil (en adelante SXF) es la causa más frecuente 
de discapacidad intelectual de origen hereditario y la segunda cromosopatía después 
del Síndrome de Down (en adelante SD). Está provocado por una mutación del gen 
FMR1, localizado en un extremo del brazo largo del cromosoma Xq27.3. Esta muta-
ción consiste en una expansión del gen FMR1 de 200 o más repeticiones del trinucleó-
tido CGG (Citosina, Guanina, Guanina), lo que origina un déficit en la producción 
de la proteína FMRP (García-Nonell et al., 2006).

En la población en general, el número de repeticiones CGG oscila entre 5 y 50; el 
aumento del número de repeticiones entre 50 y 200 corresponde al estado de premuta-
ción; cuando el número de repeticiones es superior a 200, la situación es de mutación 
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completa. La mutación completa lleva consigo un estado de hipermetilación que va a 
inhibir la expresión del gen FMR1 y, por tanto, la síntesis de la proteína FMRP, respon-
sable de las manifestaciones clínicas del Síndrome (Fernández-Lozano et al., 2011). La 
reducción o falta de FMRP tiene un efecto negativo en el desarrollo y funcionamiento 
del cerebro y en la correcta formación de las sinapsis (maduración, plasticidad, guía 
axonal y poda sináptica), que son la causa de los trastornos cognitivos, emocionales 
y comportamentales (Reiss y Dant, 2003; Abbeduto et al., 2007; Di Nuovo y Buono, 
2011).

El SXF afecta a ambos sexos, pero con mayor frecuencia a los varones que a las 
mujeres, ya que éstas pueden compensar en parte el defecto ocasionado por el cromo-
soma X mutado con el otro cromosoma X. Esta compensación no se puede llevar a 
cabo en el varón, al disponer de un único cromosoma X (Artigas-Pallarés et al., 2001).

En el SXF, el fenotipo conductual varía en función del sexo, de la edad y de si los 
afectados presentan mutación completa o premutación, y tiene repercusiones impor-
tantes para la intervención psicoeducativa y clínica (Cornish et al., 2008).

El objetivo de este artículo es describir el fenotipo conductual del SXF y sus re-
percusiones en la educación. Así, el fenotipo conductual permite a los profesionales 
de la educación conocer cómo procesan la información, cómo es el lenguaje, cuáles 
son las características comportamentales de las personas con SXF, en función de su 
edad, sexo y de si presentan mutación o premutación; también, determinar cuáles son 
las fortalezas y debilidades del alumnado con SXF, la naturaleza de las dificultades de 
aprendizaje y de sus conductas desadaptativas, diseñar las estrategias de intervención 
educativa adecuadas, organizar el entorno educativo y el aula, manejar los comporta-
mientos desadaptativos, y desarrollar estrategias para facilitarles el aprendizaje.

Fenotipo conductual y etapas evolutivas

Las manifestaciones del Síndrome son diferentes según las etapas evolutivas. Tanto 
los niños como las niñas y los adolescentes con SXF con mutación completa tienen un 
alto riesgo de tener un perfil característico de problemas comportamentales, cogni-
tivos y emocionales desde el comienzo de la infancia que es cualitativamente similar, 
pero cuantitativamente diferente en niños y en niñas. Por el contrario, los sujetos con 
premutación muestran un desarrollo normal, a no ser que la longitud de las repeticio-
nes CGG sean mayores de 100. En este supuesto, las manifestaciones tienen una gran 
variabilidad (Reiss y Dant, 2003).

Los varones con SXF, ya a los 9 meses, presentan un retraso en los hitos del desa-
rrollo motor y alteraciones en el tono muscular y en la coordinación motora. A los 24 
meses muestran un persistente retraso en el desarrollo del habla y alteraciones com-
portamentales, aunque no suelen ser diagnosticados hasta un año más tarde. Cuando 
entran en preescolar muestran una gran variabilidad en su desarrollo: el desfase suele 
oscilar de un tercio a la mitad por debajo de lo esperado en un desarrollo normotí-
pico. El lenguaje expresivo está más afectado que el receptivo, las puntuaciones en el 
funcionamiento motor y adaptativo son relativamente más altas comparadas con las 
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funciones comunicativas y cognitivas. El desarrollo adaptativo tiene un crecimiento 
significativo hasta los 10 años, aunque es más lento a partir de los 5 años. Después de 
los 10 años se producen descensos en las puntuaciones de CI y pérdidas de lo conse-
guido durante los años anteriores. Desde los años de preescolar los niños presentan 
déficits en el lenguaje conversacional con un incremento progresivo de las discrepan-
cias entre el nivel de lenguaje y la edad cronológica. El SXF es un factor de riesgo 
de tener autismo, ya que su sistema nervioso está poco modulado (hiperexcitación y 
problemas con la inhibición y la habituación) (Reiss y Dant, 2003).

En las mujeres existe una gran variabilidad en su desarrollo. Las que tienen mu-
tación completa muestran alteraciones medias o moderadas y las que tienen premuta-
ción muestran un desarrollo parecido al habitual. En preescolar y edad escolar la pre-
sencia de ansiedad social, timidez y comportamiento evitativo es un factor de riesgo 
de contraer depresión en la preadolescencia y adolescencia, y es la principal manifes-
tación del riesgo “genético” de la mutación FMR1 en mujeres. Lo mismo que en los 
varones, el funcionamiento cognitivo y adaptativo continúa decreciendo a lo largo del 
desarrollo, y los procesos ejecutivos (memoria de trabajo, inhibición y planificación) 
no se desarrollan en la adolescencia según lo esperado (Reiss y Dant, 2003).

Perfil cognitivo
 
La mayoría de los hombres con SXF y las mujeres sintomáticas presentan una dis-

función en la integración sensorial, discapacidad intelectual con puntuaciones de CI 
que disminuyen con la edad, desórdenes en los procesos cognitivos y viso-espaciales, 
y trastornos del lenguaje y de la comunicación (Artigas-Pallarés, 2002; Reiss y Dant, 
2003; Castro-Volio y Cuenca-Berger, 2005).

Integración sensorial

Los afectados por el SXF presentan una disfunción de la integración sensorial. 
Tienen problemas para recibir la información de cada uno de los sentidos, interpretar-
la e integrarla. No pueden modular, discriminar, coordinar u organizar sensaciones de 
forma adaptativa. Por todo ello, tienen problemas para procesar la información visual, 
táctil, auditiva y olfativa (Artigas-Pallarés et al., 2001; Goldson, 2001).

Presentan una respuesta exagerada a los estímulos sensoriales y una defensa sen-
sorial que les conduce a evitar las sensaciones (Artigas-Pallarés et al., 2001; Goldson, 
2001). Se sienten inseguros al utilizar información sobre distancias y relaciones espa-
ciales, y pueden perder el equilibrio; evitan la mirada de los interlocutores, ya que el 
contacto visual es demasiado intenso; se sienten agobiados cuando reciben un abrazo 
o caricia, son balanceados o tomados en brazos; y les incomoda una determinada 
textura de ropa, o la presión que la prenda ejerce sobre su cuerpo. Igualmente, los es-
tímulos sonoros pueden representar una sensación desagradable de la que tienen que 
huir. La experiencia de acudir a un sitio con aglomeraciones puede resultar insopor-
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table al recibir un exceso de estímulos: ruido, movimiento, contacto e imágenes. Los 
olores y los sabores también pueden provocar malestar o evitación. Una sensación 
molesta para otras personas puede resultarles insoportable (Artigas-Pallarés et al., 
2001). La hipersensibilidad a los estímulos puede estar relacionada con una excesiva 
interconexión o un exceso de ramas dendríticas (Artigas-Pallarés et al., 2001).

La dificultad en el procesamiento de la información sensorial de los niños con 
SXF les impide dominar su entorno y les provoca numerosas dificultades en las ac-
tividades de la vida diaria, en el aprendizaje, en su participación en la escuela, en la 
realización de actividades motoras y en las interacciones sociales con los niños de su 
misma edad y con los adultos (Goldson, 2001).

Intervención educativa

En el ámbito educativo sería conveniente ofrecerles una estimulación sensorial 
controlada. Es aconsejable evitar una iluminación intensa y controlar la cantidad de 
estímulos visuales (fotografías, carteles, colorido de las paredes…); reducir los ruidos 
innecesarios y proporcionarles una zona para calmarse; evitar los olores químicos 
fuertes (productos de limpieza, perfumes...) y potenciar los olores naturales de flores; 
no forzar el contacto físico con el niño y utilizar masajes suaves para ayudar a descar-
gar las tensiones acumuladas; fomentar la visita a la cocina para familiarizarse con los 
alimentos que vayan a ingerir; e informarles de los movimientos que se requieren para 
realizar una actividad determinada.

Aunque no existen ensayos clínicos que nos aporten evidencias científicas, algu-
nos autores proponen la utilización de la terapia de integración sensorial desarrollada 
por la doctora Jean Ayres, terapeuta ocupacional y doctora en neurociencias. Esta 
terapia tiene como objetivo mejorar la eficacia del SNC en la interpretación y uso de 
la información sensorial y potenciar su funcionalidad. La terapia es individualizada 
y se ajusta a los puntos fuertes y débiles de cada niño; asimismo, se utilizan las ten-
dencias espontáneas del niño para desarrollar las capacidades normales de integración 
sensorial a través de respuestas adaptativas al entorno (Goldson, 2001; Ayres, 2008).

Cognición

La discapacidad intelectual la presentan la totalidad de los varones con mutación 
completa y únicamente el 70% de las mujeres con mutación completa (Ferrando-
Lucas et al., 2003). 

Hombres

El nivel de funcionamiento cognitivo exhibido por los varones con SXF varía 
desde un funcionamiento normal o bordeline con dificultades de aprendizaje, hasta 
discapacidad intelectual severa. Este nivel está relacionado con la cantidad de FMRP 
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producido por cada individuo. Cuando hay una mutación completa, la producción de 
FMRP es muy baja o está ausente, lo que causa déficits cognitivos generalizados y un 
funcionamiento ejecutivo deficiente. Los hombres están más afectados que las muje-
res, pero ambos muestran descensos de CI a medida que envejecen. Los descensos en 
las habilidades cognitivas se producen en todas las áreas: razonamiento verbal, habi-
lidades visuales/abstractas, habilidades cuantitativas, memoria a corto plazo –tanto 
en la memoria auditiva como en la visual– y atención. Al mismo tiempo se producen 
descensos en todas las habilidades adaptativas: comunicación, vida diaria y socializa-
ción (Visootsak et al., 2005).

Tienen afectada la memoria auditiva a corto plazo, el procesamiento secuencial 
de la información y la atención. En contraste, algunas destrezas cognitivas son relati-
vamente fuertes, como el procesamiento simultáneo de la información y la memoria 
a largo plazo para aprender información. El procesamiento simultáneo conlleva la 
integración y la síntesis de los estímulos como un todo unificado en la resolución de 
problemas, mientras que el secuencial lo hace paso a paso (Abbeduto et al., 2007). Las 
fortalezas en el razonamiento verbal se circunscriben al etiquetado sencillo, vocabu-
lario y comprensión verbal (Visootsak et al., 2005).

Al margen de la capacidad intelectual, los varones presentan déficits en las funcio-
nes ejecutivas, que se manifiestan en dificultades en la atención, en la planificación y 
consecución de objetivos, en la memoria de trabajo y en la capacidad de inhibir res-
puestas inapropiadas (Artigas-Pallarés et al., 2001); también en la habilidad espacial y 
en la memoria visual (Visootsak et al., 2005).

En la memoria de trabajo muestran déficits en el bucle fonológico y en la agenda 
viso-espacial, aunque las deficiencias fonológicas son significativamente mayores que 
las viso-espaciales. Estas deficiencias se mantienen en todo tipo de tareas de baja, 
media o alta complejidad (Baker et al., 2011). El estudio de la memoria está todavía 
en sus primeras etapas, pero sus resultados pueden ser útiles para diseñar programas 
de rehabilitación más adecuados que tengan en cuenta cómo estos déficits pueden 
afectar a los aprendizajes escolares, a la pobre conciencia fonológica, a los déficits en 
el procesamiento secuencial y a las funciones de la memoria a largo plazo atenuadas 
(Johnson-Glenberg, 2008).

Los varones con SXF presentan modelos de activación cerebral diferentes a las 
personas con un funcionamiento normotípico en la memoria de trabajo y en los pro-
cesos viso-espaciales (Menon et al., 2000; Kwon et al., 2001). En las personas sin alte-
raciones se activa la corteza prefrontal con regiones adicionales cuando se dan las dos 
condiciones (memoria de trabajo y procesos viso-espaciales); sin embargo, en el SXF 
sólo se activan zonas dispersas de la corteza prefrontal y parietal en una única tarea y 
no se incrementa esta actividad cuando se dan las dos condiciones (Menon et al., 2000; 
Kwon et al., 2001).

Intervención educativa

Como las personas afectadas con el síndrome del X Frágil procesan la informa-
ción visual mejor que la auditiva, debemos utilizar fundamentalmente la vía visual 
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para el acceso a la información. Del mismo modo, al tener el procesamiento simul-
táneo menos afectado que el secuencial, tendrán problemas en la fonética y decodi-
ficación de las palabras, en la identificación de los componentes de un problema, en 
la interpretación de las partes de un diseño o dibujo, en la comprensión de las reglas 
y seguimiento de órdenes verbales, en el recuerdo de detalles y en la información 
presentada de forma temporal paso a paso. Son más competentes, si no existe una 
discapacidad intelectual asociada, en el reconocimiento visual de las palabras, en la 
comprensión de los principios globales de las matemáticas y en la interpretación de 
mapas, diagramas o cartas. Se deben priorizar aquellas tareas que impliquen un pro-
cesamiento simultáneo y evitar aquellas que impliquen un procesamiento secuencial 
(Hodapp y Dykens, 2004). Por este motivo, el método de lectura más idóneo será 
el global.

Mujeres

Las mujeres con mutación completa están menos afectadas que los hombres. 
Aproximadamente un 70% de las mujeres con mutación completa tienen una puntua-
ción de CI menor a 85, y presentan una discapacidad intelectual bordeline o modera-
da mientras que las mujeres con premutación tienen un CI normal. Las fortalezas y 
debilidades de las mujeres son similares a las de los hombres.

Block et al. (2000) hallaron diferencias significativas en el procesamiento cognitivo 
y en el procesamiento visual entre las mujeres con mutación completa y las mujeres 
con premutación. Las mujeres con mutación completa tuvieron puntuaciones más 
bajas en velocidad de procesamiento viso-motor, discriminación y memoria visual, 
constancia de la forma, percepción figura/fondo, cierre visual y capacidad de análisis 
y de síntesis.

Las mujeres con SXF presentan déficits en la inhibición e inicio de movimien-
tos sacádicos voluntarios, en la generación de movimientos sacádicos anticipatorios 
apropiadamente programados y en la desactivación de la fijación, lo que indica una 
alteración en el área visual frontal, posiblemente en los ganglios basales y en menor 
grado en el córtex prefrontal dorso lateral. Estas alteraciones de los movimientos ocu-
lares pueden ayudarnos a entender las alteraciones en las funciones ejecutivas y viso-
espaciales de las mujeres con SXF (Lasker et al., 2007).

Las mujeres con mutación completa tienen más dificultades que las que tienen 
premutación en aritmética y son capaces de realizar tareas de completar dibujos (Vi-
sootsak et al., 2005). En las tareas matemáticas presentan una activación cerebral 
anormal. En las personas sin alteraciones, cuando se incrementa la dificultad de las 
tareas de matemáticas se produce una activación del lóbulo parietal, córtex prefrontal 
y cerebelo; sin embargo, en las mujeres con SFX sólo se activa la zona prefrontal (Me-
non et al., 2000; Rivera et al., 2002).

Aunque no muestren discapacidad intelectual, las mujeres con SXF presentan difi-
cultades en las matemáticas, por su falta de competencia en el conocimiento conceptual 
de las matemáticas y en el conocimiento procedimental que se utiliza en la resolución 



EL SÍNDROME DEL CROMOSOMA X FRÁGIL: FENOTIPO CONDUCTUAL Y DIFICULTADES DE APRENDIZAJE
CLAUDIA GRAU RUBIO, MARÍA FERNÁNDEZ HAWRYLAK Y JOSÉ LUIS CUESTA GÓMEZ

© Ediciones Universidad de Salamanca
Siglo Cero, vol. 46 (4), n.º 256, 2015, octubre-diciembre, pp. 25-44

– 32 –

de problemas, que se apoya en múltiples sistemas cognitivos, incluyendo controles 
ejecutivos (memoria de trabajo, atención, inhibición…), lenguaje y procesos viso-es-
paciales (Murphy et al., 2006).

Las niñas con SXF manifiestan fortalezas relativas en contar de memoria y en 
la representación escrita de números (pueden leer y escribir números de uno o dos 
dígitos); sin embargo, tienen más problemas en aplicar reglas de cálculo, en formar 
conjuntos de menos de 10, en la correspondencia uno a uno, en la constancia del nú-
mero, en contar puntos dispersos y en comparar magnitudes. Las fuertes habilidades 
memorísticas de las niñas con SXF sugieren que la recuperación de las operaciones 
matemáticas por sí sola no sería problemática, pero sí la comprensión y aplicación 
correcta de las operaciones matemáticas (Mazzocco, 2001; Murphy et al., 2006).

Las mujeres también presentan dificultades en algunas tareas con un componente 
visual espacial, tales como identificación de rectángulos dentro de una matriz de dife-
rentes formas y juzgar longitudes relativas a los objetos representados; sin embargo, 
en tareas más complejas tienen menos problemas. Es posible que este bajo rendi-
miento en los ítems más simples e iniciales refleje una dificultad de orientación para 
una nueva tarea, lo que implicaría una disfunción en los procesos ejecutivos más que 
dificultades viso-espaciales (Murphy et al., 2006).

Intervención educativa

Las mujeres tienen afectada la cognición visual (percepción, atención y memoria) 
y los procesos ejecutivos, lo que produce dificultades de aprendizaje (lectura y mate-
máticas). Las alteraciones en los movimientos sacádicos de los ojos afectan a la velo-
cidad y comprensión lectora. Además de aplicar estrategias para mejorar los procesos 
lectores, y la resolución de problemas, se deben incluir técnicas de entrenamiento 
visual para mejorar los movimientos sacádicos. 

Lenguaje

Los varones tienen más afectado el lenguaje que las mujeres: es el reflejo de las 
diferencias en el funcionamiento intelectual de ambos sexos. Existen pocos trabajos 
sobre el lenguaje en mujeres con SXF. Asimismo, los afectados que presentan comor-
bidad de SXF con autismo muestran grave retraso en el desarrollo del lenguaje. El 
perfil lingüístico del SXF es diferente del perfil del SD (Visootsak et al., 2005; Lewis 
et al., 2006; Abbeduto et al., 2007).

Los varones con premutación o mutaciones intermedias muestran dificultades en 
el componente pragmático del lenguaje y tienen riesgo de tener retrasos en el desa-
rrollo del vocabulario receptivo y expresivo; y dificultades en las habilidades motoras, 
en la fluencia y en la entonación (Visootsak et al., 2005).

Los varones con SXF con mutación completa muestran retrasos en el desarrollo 
del lenguaje: la adquisición del lenguaje expresivo es más lenta que la del receptivo. La 
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discrepancia entre ellos se incrementa a medida que crece (Visootsak et al., 2005). Pre-
sentan retrasos con relación a los sujetos de su misma edad en los hitos del desarrollo 
del periodo prelingüístico y en sus progresos en todos los dominios del habla y del 
lenguaje, vocabulario, morfosintaxis y pragmática (Visootsak et al., 2005).

Desarrollo fonético y fonológico

Aunque los varones con SXF presentan retrasos en el desarrollo del habla, tie-
nen puntuaciones similares a los sujetos con la misma edad mental: a) en el dominio 
correcto de las consonantes de desarrollo temprano, medio y tardío; b) en los pro-
cesos fonológicos de sustitución (frontalización velar y palatal, sonorización/ensor-
decimiento y simplificación fricativa y líquida), de estructura silábica (supresión de 
consonantes finales, reducción de grupos silábicos y cambios en la estructura silábica 
–reducción, omisión y reduplicación–) y de asimilación (asimilación nasal y velar); y 
c) en la proporción de proximidad de las palabras completas. Asimismo, su habla es 
menos inteligible por problemas de prosodia y de fluidez (Roberts et al., 2005; Barnes 
et al., 2009).

Sin embargo, obtienen peores resultados que los sujetos con el mismo nivel de 
desarrollo mental: a) en la estructura de los labios, mandíbula, maxilar, dientes, velo-
faringe y laringe y especialmente, en la lengua (estructura oral); y b) en el movimiento 
de los labios, lengua y velofaringe (funcionamiento oral). Tienen más problemas que 
los varones con SD en los movimientos de la lengua. Asimismo, obtienen similares re-
sultados en las funciones del habla (repetición de fonemas y palabras y coordinación 
de movimientos para su articulación) (Barnes et al., 2006). Los varones con SXF ob-
tienen mejores resultados en funciones del habla que en las orales, indicando un ma-
yor retraso en las funciones orales no acompañadas por la palabra. Por el contrario, 
los sujetos con SD puntúan más alto en las funciones orales que en las del habla. Los 
varones con SXF y SD repiten las palabras de una única sílaba con mayor precisión 
que las que tienen múltiples sílabas, mientras que los varones con un desarrollo es-
tándar producen ambos tipos de palabras con la misma precisión (Barnes et al., 2006).

En los individuos con mayor funcionalidad, el habla puede ser rápida, no fluida 
y caracterizada por “saturación”: tasa alta de palabras con repeticiones de sonidos, 
palabras y frases, ecolalia y, en ocasiones, un habla ilegible, con arrastre de palabras y 
desorganizada (Visootsak et al., 2005).

Desarrollo semántico y morfosintáctico

En las personas con SXF, el vocabulario y la morfosintaxis receptiva correlacionan 
con la cognición no verbal y presentan tasas similares de desarrollo. El curso de la 
morfosintaxis expresiva es menos claro: aparece un perfil asincrónico, coexistiendo 
algunos logros morfosintácticos con otros más atrasados. Producen enunciados ge-
nerales más cortos, así como frases sustantivas y predicativas y estructuras sintácticas 
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menos complejas en contextos conversacionales y narrativos, aunque son mejores que 
las de los individuos con SD (Abbeduto et al., 2007; Roberts et al., 2007; Price et al., 
2008; Finestack y Abbeduto, 2010; Finestack et al., 2012; Finestack et al., 2013).

Desarrollo pragmático

Las personas con SXF presentan perseverancia verbal y problemas en la comuni-
cación referencial, siendo éstos aspectos especialmente problemáticos (Abbeduto et 
al., 2007; Price et al., 2008; Finestack et al., 2012; Finestack et al., 2013). Tienen un 
lenguaje atípico en las interacciones verbales, con expresiones perseverativas (introdu-
ciendo sus tópicos favoritos una y otra vez), con cuestiones, respuestas y comentarios 
que no son pertinentes con el tema de conversación, y que es más acentuado cuando 
hay comorbilidad con autismo y respecto a sujetos con SD. El lenguaje perseverante 
puede ser debido a: las anomalías en los lóbulos frontales, que provocan un déficit en 
la inhibición; al déficit de atención e hiperactividad; y a la alteración en la regulación 
del sistema nervioso autónomo y aumento de los niveles de cortisol, que son los cau-
santes de la hiperexcitación y ansiedad social (Visootsak et al., 2005; Abbeduto et al., 
2007; Roberts et al., 2007; Finestack et al., 2013).

Limitaciones en las investigaciones

En cuanto a las limitaciones en la investigación sobre el desarrollo del lenguaje 
podemos señalar (Abbeduto et al., 2007):

– Existen pocas investigaciones sobre el desarrollo prelingüístico de los niños 
y niñas con SXF y estas investigaciones son imprescindibles para desarrollar 
intervenciones efectivas; tampoco existen investigaciones sobre la utilización 
de los sistemas de comunicación no verbales en personas con SXF.

– Las investigaciones sobre el desarrollo del vocabulario se han centrado funda-
mentalmente en evaluar el dominio de un vocabulario concreto, dejando por 
explorar dominios específicos del léxico y el proceso mediante el cual las per-
sonas con SXF aprenden nuevas palabras. Los estudios sobre el desarrollo de 
la morfosintaxis se han limitado a medidas más bien amplias, como la longitud 
de las frases, lo cual puede enmascarar el perfil de dificultades del SXF.

– No se ha prestado atención al modo en que se han elegido las muestras de len-
guaje y, sin una adecuada estandarización de las muestras, las investigaciones 
no son fiables. Tampoco se ha estudiado la secuencia en la adquisición de la 
morfosintaxis y los errores previos que han cometido, que son importantes 
para entender el proceso de aprendizaje.

– En la investigación sobre el lenguaje pragmático es necesario ir más allá de un 
enfoque que se centre en las dimensiones lingüísticas de la comunicación para exa-
minar las características gestuales y las prosódicas del proceso de comunicación.
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Intervención educativa

Es importante favorecer situaciones en que el alumnado sienta la necesidad de 
comunicarse, reforzar todo intento comunicativo, crear oportunidades de interacción 
comunicativa, fomentar el uso adecuado del lenguaje de forma natural y regular su 
velocidad. Del mismo modo, hay que utilizar recursos visuales para la adquisición del 
vocabulario y organización de las frases y realizar ejercicios (discriminación auditiva, 
respiración, soplo, fonación, labios, lengua y mandíbula) para mejorar la pronuncia-
ción correcta de los fonemas (Del Barrio, Castro y Buesa, 2006). 

En los casos en que hay comorbilidad con autismo se pueden utilizar la Comuni-
cación Total de Benson Schaeffer o el Sistema de Comunicación por Intercambio de 
Imágenes PECS.

Dificultades en lectura y escritura 

Entre las causas de las dificultades en la lectura y escritura de los varones con 
SXF se destacan: las alteraciones del lenguaje, que oscilan desde el tartamudeo leve a 
problemas graves en las habilidades lingüísticas básicas; las dificultades práxicas, que 
interfieren en la correcta articulación de los fonemas y en la motricidad fina y coordi-
nación viso-motora; las dificultades en el procesamiento secuencial y las fortalezas en 
el procesamiento simultáneo, lo que repercute negativamente en el procesamiento de 
la información verbal y los problemas en la percepción auditiva (Fernández-Lozano 
et al., 2011). Entre los problemas severos cabe destacar la incapacidad de pronunciar 
palabras de forma clara, la dificultad de escribir y usar la gramática de manera correc-
ta; y la torpeza para comunicarse de forma significativa.

Estas dificultades son más usuales en los hombres que en las mujeres; éstas suelen 
manejar un vocabulario adecuado, aprenden palabras nuevas de forma rápida, reco-
nocen los sonidos de manera precisa y utilizan la gramática de acuerdo con su edad; 
sin embargo, la ansiedad social y la timidez les impiden comunicarse de forma apro-
piada (Roberts et al., 2005; Fernández-Lozano et al., 2011).

La lectura es uno de los aspectos relativamente fuertes en las mujeres, ya que sue-
len descodificar muy bien y poseen buenas habilidades de comprensión lectora, aun-
que rinden mejor cuando hacen interpretaciones literales que cuando hacen inferen-
cias (Fernández-Lozano et al., 2011). Por el contrario, los varones muestran una gran 
disparidad: existe un pequeño grupo que son incapaces de leer; un grupo más grande 
que es capaz de leer palabras aisladas, frases y textos cortos; y, por último, un grupo 
pequeño que alcanza cierto nivel lector y es capaz de leer capítulos cortos de un libro, 
revistas o periódicos (Fernández-Lozano et al., 2010; Fernández-Lozano et al., 2011).

Los niños con SXF tienen problemas en el desarrollo fonológico, particularmente 
en la conciencia fonológica (impidiéndoles recordar secuencias verbales mientras leen 
y comprenden textos cortos) y en la lectura de pseudopalabras. Asimismo, tienen 
problemas en la percepción auditiva, como discriminar sonidos, reconocer sonidos 
fuera de las palabras, mezclar sonidos para formar palabras, silabear y reconocer si 



EL SÍNDROME DEL CROMOSOMA X FRÁGIL: FENOTIPO CONDUCTUAL Y DIFICULTADES DE APRENDIZAJE
CLAUDIA GRAU RUBIO, MARÍA FERNÁNDEZ HAWRYLAK Y JOSÉ LUIS CUESTA GÓMEZ

© Ediciones Universidad de Salamanca
Siglo Cero, vol. 46 (4), n.º 256, 2015, octubre-diciembre, pp. 25-44

– 36 –

dos palabras riman. Si no son capaces de separar los sonidos que constituyen una  
palabra o mezclar sonidos para componer una palabra, es difícil que puedan apren-
der a leer por el método fonético (Fernández-Lozano et al., 2010; Fernández-Loza-
no et al., 2011).

Las personas con SXF también tienen problemas en la escritura (particularmente 
los varones) ya que pueden tener dificultades en comprender la tarea, en el lengua-
je receptivo, en las habilidades motoras finas y en la memoria visual suficiente para 
deletrear, secuenciar letras, palabras e ideas. Estas dificultades se agravan cuando hay 
déficits cognitivos moderados y severos; asimismo, cuando tienen dificultades para 
copiar (disgrafía) que implican dificultades en la planificación y ejecución motora, 
para la formulación de oraciones y para la sintaxis (Fernández-Lozano et al., 2010; 
Fernández-Lozano et al., 2011).

Intervención educativa

Se propone para el aprendizaje de la lectura (Fernández-Lozano et al., 2010; Fer-
nández-Lozano et al., 2011) el uso de:

a) Un método global, basado en la memoria visual de las palabras.

b) El entrenamiento fonológico, a través de: estímulos fonéticos iniciales (se pro-
porciona el primer sonido de la palabra); palabras-estímulo que riman (se pre-
senta una palabra que rima con otra con el objeto de que el niño recuerde la pa-
labra); palabras-estímulo asociadas (se propone una palabra que está conectada 
de alguna manera con otra por su significado); palabras-estímulo en secuencias 
(se propone una palabra que puede aparecer en una secuencia); estímulos visua-
les escritos, pictóricos, icónicos y en color; y estímulos gestuales (usar un gesto 
para evocar una palabra).

c) El fomento de la comprensión lectora a través de la lectura funcional (leer listas 
del mercado, leer nombres de productos, repetir los pasos para la elaboración 
de un plato, interpretar horarios e itinerarios del transporte público, leer los 
programas de la TV que les gustan y los títulos de las películas…).

d) También hay niños con SXF que son hiperléxicos, con mejor habilidad para 
descodificar que para leer. La comprensión literal de lo leído puede ser una 
meta en estos casos.

Aunque la adquisición de la escritura es difícil en los niños con SXF, no es impo-
sible. Se pueden utilizar estrategias como: a) escribir palabras que tengan importancia 
para ellos (su nombre, el de sus hermanos y padres…); b) desarrollar las habilidades 
viso-motoras, trazar letras en la arena, enseñar a coger el lápiz, utilizar materiales 
como la plastilina…; c) enseñarles a escribir oraciones sencillas en las que puedan 
rellenar espacios en blanco o darles el comienzo de una frase para que la continúen, e 
iniciarles en la escritura de párrafos, empezando con una oración y luego añadir tres 
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que completen el tema de la primera oración; y d) mejorar el deletreo con listas de 
palabras adecuadas a su nivel cognitivo; con actividades de rellenado de espacios en 
blanco que mejoran la memoria visual, y con actividades para remarcar el número de 
sílabas de las palabras, la secuencia de las sílabas y el número de letras (Fernández-
Lozano et al., 2010; Fernández-Lozano et al., 2011).

Psicopatología y conductas inadaptativas

Las personas con SXF se caracterizan por: falta de atención e hiperactividad; an-
siedad y miedo a los animales, situaciones o lugares; timidez y comportamiento ver-
gonzoso; apego a los adultos; estereotipia de aleteo de manos; evitación de la mirada; 
repetición de ciertos actos una y otra vez; preocupación por el orden y la limpieza; 
tozudez; y agresividad (Artigas-Pallarés y Brun-Gasca, 2004).

Algunos problemas conductuales están ligados a las deficiencias cognitivas, funda-
mentalmente en dos desórdenes que suelen estar ligados al SXF: el déficit de atención 
e hiperactividad, y trastorno del espectro del autismo (Cornish et al., 2008).

En el caso de las mujeres con premutación, los rasgos clínicos más destacados 
son: timidez, ansiedad y fobia social, depresión e inestabilidad emocional en aproxi-
madamente un 25% de las mujeres portadoras (Artigas-Pallarés et al., 2001; Cornish 
et al., 2008). Aunque ha habido un debate respecto a que los problemas emocionales 
de las mujeres con premutación pueden ser debidos al estrés de la crianza de un hijo 
con SXF, existen algunos estudios que lo relacionan con el nivel de repeticiones CGG 
(más de 100 o menos de 100) y por tanto de los niveles de FMRP (Hessl et al., 2005; 
Cornish et al., 2008).

En hombres con premutación, se observa una paradójica combinación de desinhi-
bición social y amabilidad, con dificultades para mostrar emociones y sentimientos, y 
con problemas de percepción social y empatía: no saben descifrar los sentimientos de 
los otros y tienen dificultad para hacer amigos (Cornish et al., 2005). Parece que hay 
una activación de la amígdala en estos sujetos (Hessl et al., 2005).

Déficit de atención e hiperactividad

Las personas con SXF presentan déficit de atención e hiperactividad en la mayoría 
de los niños y en el 30% de las niñas. Los síntomas suelen aparecer a partir de los 2 
años de edad, tienden a mejorar después de la pubertad y suelen ser los rasgos más 
importantes en niños con un funcionamiento elevado (inteligencia normal). En los 
casos de premutación pueden presentar síntomas de hiperactividad (Calvani et al., 
2001; Sullivan et al., 2006; Sullivan et al., 2007; Beltrán et al., 2011).

Las personas con SXF suelen presentar dificultades de atención, distracción, agi-
tación, inquietud e impulsividad. Son más frecuentes los síntomas de falta de atención 
(100% de los casos) que los de impulsividad (70%) (Artigas-Pallarés y Brun-Gasca, 
2004; Beltrán et al., 2011) y predomina el subtipo inatento (Cornish et al., 2008). Suelen 



EL SÍNDROME DEL CROMOSOMA X FRÁGIL: FENOTIPO CONDUCTUAL Y DIFICULTADES DE APRENDIZAJE
CLAUDIA GRAU RUBIO, MARÍA FERNÁNDEZ HAWRYLAK Y JOSÉ LUIS CUESTA GÓMEZ

© Ediciones Universidad de Salamanca
Siglo Cero, vol. 46 (4), n.º 256, 2015, octubre-diciembre, pp. 25-44

– 38 –

tener una relativa fortaleza en la atención sostenida, una moderada dificultad en aten-
ción selectiva y una profunda dificultad en las destrezas que requieren control inhibi-
torio. Esta última dificultad afecta al desarrollo de destrezas que requieren el control 
de la atención (lenguaje, memoria de trabajo…), en contraste con otras destrezas que 
no requieren el control atencional (vocabulario, memoria a largo plazo y reconoci-
miento facial) en las que son relativamente fuertes (Cornish et al., 2008). Los déficits 
en el control inhibitorio y sus efectos a lo largo del ciclo vital son muy frecuentes en 
los varones con premutación y son los precursores del desarrollo de déficits cognitivos 
severos, como demencia o FXTAS (Síndrome de temblor-ataxia) (Cornish et al., 2008).

Estas características pueden ser atribuibles a alteraciones en el cerebelo y en los 
circuitos frontoestriales. Las personas afectadas con SXF no son capaces de modular 
la activación del córtex prefrontal y parietal en respuesta a una demanda de la memo-
ria de trabajo (Beltrán et al., 2011).

La medicación estimulante de los sistemas de los neurotransmisores de dopamina 
y norepinefrina (metilfenidato, dextroanfetaminas, pemolina) mejora la atención y 
la coordinación viso-motora y reduce la hiperactividad. Esta medicación ayuda a un 
porcentaje entre un 60% y un 70% de pacientes con SXF en edad escolar. Es menos 
efectiva en adolescentes o preescolares, y tiene efectos secundarios, como incremento 
de presión arterial y del ritmo cardíaco, pérdida del apetito, problemas de sueño y 
empeoramiento de los tics motores preexistentes. Estos síntomas se agudizan cuando 
se aumentan las dosis, así como la irritabilidad y las rabietas cuando cesa la medica-
ción. Otra substancia que se está utilizando para mejorar la hiperactividad del SXF es 
la L-acetilcarnitina, bajo la hipótesis de que ésta puede preservar mejor la actividad 
cerebral de las personas con SXF (Calvani et al., 2001).

Intervención educativa

Para mejorar la atención se debe: a) proporcionar un entorno que elimine las dis-
tracciones (situar a la persona de espaldas a la puerta, colocar cortinas en ventanas, 
seleccionar el material necesario, trabajar en grupos reducidos y utilizar material 
visual); b) dar información sobre qué estímulos debe atender y cuáles ignorar y 
diseñar tareas atractivas y de su interés; c) aumentar progresivamente los periodos 
atencionales y proporcionar tiempos de descanso; y d) introducir paulatinamente es-
tímulos nuevos y agradables, e intercalarlos con otros conocidos (Medina, 2014; Del 
Barrio, Castro y Buesa, 2006). 

Trastorno del espectro del autismo

Entre un 2% y un 6% de los niños con trastorno del espectro del autismo (en ade-
lante TEA) presentan la mutación genética del SXF. De hecho, la mayoría de los niños 
con SXF muestran conductas que también se dan en niños con TEA, aunque sólo de 
un 20% a 30 % cumplen los criterios diagnósticos del trastorno autista ya que existen 
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elementos diferenciales. Este porcentaje se incrementa con la edad en varones con mu-
tación completa (García-Nonell et al., 2006; Cornish et al., 2008; Beltrán et al., 2011).

Son rasgos comunes frecuentemente: el aleteo; el morderse la mano, la defensa 
táctil; el lenguaje repetitivo, estereotipado y con dificultades pragmáticas; el recha-
zar los cambios en la rutina. Sin embargo, presentar estos rasgos no quiere decir que 
tengan un trastorno del espectro del autismo, ya que en muchos casos no muestran 
los déficits sociales típicos del autismo. Las razones de estos comportamientos son 
diferentes a las de las personas con TEA (García-Nonell et al., 2006).

Por ejemplo, la ausencia de contacto ocular en el autismo está producida por la 
incapacidad para comprender las situaciones sociales y por la falta de deseo para co-
municarse, mientras que en el SXF es por la gran sensibilidad hacia los estímulos 
sensoriales y por la ansiedad social. Suelen evitar la mirada, rechazar el contacto físico 
y tener rabietas cuando hay un exceso de estimulación. Su mirada es comunicativa, 
aunque eviten el contacto ocular; esta evitación es selectiva, siendo menos frecuen-
te ante personas conocidas que ante las desconocidas. También son extremadamente 
tímidos y manifiestan ansiedad ante situaciones novedosas, mostrando estereotipias 
como el aleteo y morderse la mano. Aunque se muestran tímidos y angustiados ante 
situaciones de interacción social, éstas no les son indiferentes, ni tampoco las recha-
zan, sino que incluso las pueden provocar (García-Nonell et al., 2006; Cornish et al., 
2008; Beltrán et al., 2011).

Posiblemente la ansiedad es uno de los síntomas nucleares del SXF, y se debe a 
alteraciones neuroanatómicas y disfunciones neuroendocrinas hipotálamica-hipofi-
saria-adrenal. De hecho, tanto los niños como las niñas con SXF tienen una concen-
tración de cortisol superior a la normal. En ambos casos suelen tener el mismo nivel 
de cortisol basal, aunque, ante una situación estresante, los niños segregan más que las 
niñas (Artigas-Pallarés y Brun-Gasca, 2004).

La conducta de las personas con SXF suele ser obsesiva; a pesar de ello, muestran 
una buena capacidad de imitación, de comprensión del lenguaje y de memoria visual 
(García-Nonell et al., 2006; Beltrán et al., 2011).

La incapacidad para entender las creencias e intenciones de los otros tiene también 
razones diferentes en el autismo que en el SXF. En el autismo, existe una patología 
grave del desarrollo de la intersubjetividad, ligada a un déficit sustancial en la teoría de 
la mente. La teoría de la mente hace referencia a la capacidad de atribuir pensamien-
tos, intenciones y emociones a otras personas, basándose en el contexto e interfirien-
do a partir de la propia mente y de las propias experiencias de vida (Rondal, 2007). En 
el caso del SXF, esta incapacidad se asocia más a las dificultades en el procesamiento 
de la información que afectan a la memoria de trabajo (sobre todo, a aquellas que 
requieren atención y capacidad ejecutiva) que al núcleo deficitario de la teoría de la 
mente, que sería la causa en el autismo (Cornish et al., 2008).

Intervención educativa 

Respecto a los problemas en los procesos ejecutivos, especialmente si existe co-
morbilidad con autismo, es imprescindible proporcionarles una enseñanza que facilite: 
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la estructura física del aula (organización por rincones delimitados visualmente), la 
secuencia de eventos (mediante las agendas), la organización de tareas individuales me-
diante claves visuales y la conexión del conjunto de las mismas dentro de una secuencia 
de actividades, lo que permite al alumnado saber cómo comportarse y anticipar lo que 
va a ocurrir (Ferrer, Arocas y García, 2012). Además de la anticipación de los sucesos, 
se debe evitar el contacto ocular y físico; el alumno debe mantenerse distante del grupo 
y de lugares multitudinarios, y llevar algún objeto personal, todo lo cual puede ser útil 
para manejar la ansiedad social (Medina, 2014). 

También, son útiles las técnicas de modificación de conducta como el refuerzo 
positivo, el encadenamiento, el tiempo muerto, la economía de fichas y el modelado. 
Debemos mostrar siempre los comportamientos que se esperan de ellos (guiones de 
conducta) y la conducta alternativa, ser claros y contundentes con las órdenes y fra-
ses, ser constantes en las consecuencias ante la aparición de la conducta y disponer de 
normas de clase en un lugar visible para mostrarlas cuando sea necesario. Las historias 
sociales acompañadas de dibujos e ilustraciones pueden ser útiles para que el alum-
nado comprenda las relaciones sociales y los códigos convencionales de conducta en 
situaciones de relaciones interpersonales (Martos-Pérez y Llorente-Comí, 2013).

Conclusiones

Existe una gran variabilidad en el fenotipo conductual de las personas con SXF y, 
por lo tanto, en las estrategias educativas aplicables.

La severidad de las dificultades de aprendizaje y comportamentales del alumnado 
con SXF está relacionada con el estado de mutación y con el sexo. Asimismo, cuanto 
mayores son las dificultades de aprendizaje, aumentan y más graves son las manifes-
taciones psicopatológicas.

En la actualidad, los tratamientos para el Síndrome X frágil no actúan sobre las 
causas, sino para mejorar los síntomas y deben abordarse por un equipo coordinado 
de diferentes especialistas.

Los profesionales deben tener en cuenta las características cognitivas y conductua-
les para poder guiar el aprendizaje de las personas con SXF para organizar la infor-
mación y actuar sobre la misma de una forma efectiva teniendo en cuenta los siguien-
tes aspectos: atención, hiperactividad e impulsividad; aprendizaje; habla y lenguaje; 
incapacidad para procesar la información sensorial de manera efectiva; habilidades 
motoras escasamente desarrolladas, y problemas de comportamiento. Así, deben tener 
en cuenta: los problemas de integración sensorial; la pobre memoria auditiva y la con-
ciencia fonológica; los déficits en la atención selectiva, en el procesamiento secuencial 
de la información y en las funciones ejecutivas (control atencional, planificación, con-
secución de objetivos, memoria de trabajo y capacidad de inhibir respuestas inapro-
piadas); y la memoria a largo plazo atenuada.

Las estrategias educativas tienen que basarse en las fortalezas: procesamiento si-
multáneo mejor que el secuencial; procesamiento de la información visual mejor que 
la auditiva; atención sostenida mejor que la selectiva; la memoria a largo plazo para 
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aprender información; y el vocabulario receptivo y expresivo. Deben actuar sobre 
los problemas de aprendizaje en las matemáticas y en el lenguaje oral y escrito, desa-
rrollando metodologías que se centren en las fortalezas para compensar los déficits y 
controlar los comportamientos inadaptativos.

En esta labor es imprescindible la colaboración de los logopedas escolares para me-
jorar el retraso en el desarrollo del lenguaje en todos los dominios del habla y del len-
guaje (vocabulario, morfosintaxis y pragmática). También la de los psicólogos escola-
res y clínicos, con objeto de ayudar a los padres a entender los retrasos en el desarrollo 
de sus hijos (que en ocasiones es la tarea más difícil) y controlar los comportamientos 
psicopatológicos. E igualmente la de los terapeutas ocupacionales, fundamentalmente 
en dos ámbitos: en el de la escuela, para estructurar el entorno, fomentar la participa-
ción, la realización de actividades motoras precisas o no precisas y la interacción con 
niños de su misma edad y con adultos; y en ciclos educativos superiores, para desa-
rrollar una actividad productiva satisfactoria en función de sus habilidades motoras. 

Es imprescindible en el ámbito educativo desarrollar investigaciones aplicadas que 
permitan determinar las metodologías didácticas más efectivas para las personas con 
SXF y dirigidas hacia: a) la fijación de la meta, autocontrol, autorreforzamiento y 
ajuste de metas; b) la prevención de la sobreestimulación, a través de técnicas tera-
péuticas calmantes y de reforzamiento positivo de la conducta; c) la terapia del habla 
y del lenguaje; e) la estimulación sensorial; f) la mejora de los procesos cognitivos; g) 
la modificación del formato instructivo y del plan de estudios; h) la introducción de 
materiales visuales que el niño pueda usar para aprender nuevas habilidades y rutinas; 
i) la participación en actividades de pequeños grupos; y j) la modificación del material 
pedagógico para adecuarlo al nivel de desarrollo del niño.
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