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DefinicióndetrastornosdellenguajeenniñosyadolescentesconsíndromedeNoonan

RESUMEN

Antecedentes

ElSíndromedeNoonanesuntrastornodeldesarrollocaracterizadoporunfenotipodistintivo

queincluyedismorfismofacial,cuellopalmeado,bajaestatura,defectoscardíacosydéficits

cognitivosvariablescomocaracterísticasprincipales.Conlosaños,losestudios

neuropsicológicosyconductualesexploraronlaalteracióndelfuncionamientocognitivoylos

dominiosrelacionados,comoelaprendizaje,lamemoriaylaatención.Sinembargo,hasta

dondesabemos,losdatossobreelperfildellenguajeenestetrastornosonescasos.Elobjetivo

delpresenteestudiofuedetectarelfuncionamientoespecíficodellenguajecombinandoel

cocientedeinteligencianoverbalylashabilidadesdellenguajeydeterminarlasfortalezasy

debilidadesenlosdominiosdellenguaje.

Métodos

Elperfillingüísticode37participantesitalianoscondiagnósticomolecularmenteconfirmadode

SíndromedeNoonanseevaluóutilizandoherramientasespecíficasparaevaluarla

comprensiónyproduccióndevocabularioygramática,asícomoeldesarrollofonológico.

Resultados

Observamosqueel78%delaspersonasafectadaspresentabanproblemasdelenguaje.Dentro

delosdominiosdellenguaje,eláreafuerteeralaproducciónléxicaylaproducciónde

gramáticaeraeláreadébil.Casilamitaddelosparticipantesmanifestaronunatendencia

similardediscapacidadespecíficadellenguaje.Elcocientedeinteligencianoverbalsolose

correlacionóconlacomprensióngramatical.

Conclusión



NuestroestudioamplíaelconocimientoactualsobreelperfildellenguajeenNSyproporciona

datosquepodríanpermitirunmanejomáseficazdelpacienteyunaintervenciónadecuada.

1.INTRODUCCIÓN

ElsíndromedeNoonan(NS)esunodelostrastornosnocromosómicosmáscomunesque

afectaneldesarrollo(NoonanyEhmke,1963)conunaincidenciaestimadade1:1,000a1:

2,500nacimientosvivos(MéndezyOpitz,1985).Lascaracterísticasprincipalesincluyen

característicasfacialesdistintivas(esdecir,hipertelorismo,ptosis,orejasbajasyconrotación

posterior),bajaestatura,unespectrovariablededefectoscardíacos,problemasdesangrado,

disfunciónlinfática,malformacionesesqueléticasydéficitscognitivosvariables(Tartaglia,Gelb

&Zenker,2011)NSperteneceaunafamiliadeafeccionesclínicamenterelacionadasconocidas

colectivamentecomoRASopathies,causadaspormutacionesqueafectanalostransductores

deseñalyalasproteínasmoduladorasquejueganunpapelenlavíadelaproteínaquinasa

activadaporRas-mitógeno(RAS-MAPK).LasmutacionesqueafectanaPTPN11,SOS1,RAF1,

RIT1yLZTR1representanlamayoríadeloscasosdeNS(Aokietal.,2013;Panditetal.,2007;

Robertsetal.,2007;Tartagliaetal.,2001,2007).

LavíaRAS-MAPKesunacascadadetransduccióndeseñalesquecontrolaunaampliavariedad

deprocesoscelulares,asícomoprocesosdedesarrollotempranoytardío,incluidoeldesarrollo

ylafuncióndelcerebro(TartagliayGelb,2010).Consistentemente,losestudiosqueevalúanel

perfilcognitivoyconductualdeniñosconNSyotrasRASopatíashandocumentadoun

funcionamientocognitivoalterado(Wingbermühleetal.,2012),aprendizajeymemoria

defectuosos(Alfieri,Cesarini,Mallardi,etal.,2011;Pierpont,Tworog‐DubeyRoberts,2013),

atención(Pierpont,Tworog‐DubeyRoberts,2015)yprocesamientovisual(Alfieri,Cesarini,De

Rose,etal.,2011;Alfierietal.,2008)Además,tambiénsehainformadolaalteracióndela

percepciónsensorial-motora(Alfierietal.,2008)yelperfilpsicopatológico(Alfierietal.,2014;

Perrinoetal.,2018).

ApesardelosesfuerzosrecientesparacaracterizarelperfilcognitivoyconductualenNSy

explorarlascorrelacionesgenotipo-fenotipo,elperfildelhablayellenguajeenestetrastorno

hanrecibidopocaatención,yestecamposiguesiendoundesafíoconrespectoala

caracterizaciónneuropsicológicadeestetrastorno.Hopkins-AcosyBunker(1979)fueronlos

primerosendescribirlascaracterísticasdelhablayellenguajedeunsoloniñoconNS.Elniño

detresañosexhibióunfuncionamientodellenguajesignificativamenteinferioraldelosniños

deedadcomparable,tantoenlenguajereceptivocomoexpresivo.Sinembargo,apesardela

discapacidadintelectualdelniño,losautoresconsideraronqueeldesarrollotardíodellenguaje

eselresultadodeunaexperienciasensorial-motoralimitadaasociadaconundesarrollomotor



reducidocausadoporundefectocardíacocongénitoconcomitante.Posteriormente,Wilsony

Dyson(1982)describieronunestudiodecasoúnicodeunamujerdesieteaños.Elperfildel

lenguajeseevaluótantoeneldominiodeexpresióncomoenelderecepción(morfológico,

semántico,pragmáticoyfonológico).Losautoresinformaronunacomunicaciónbien

desarrolladaapesardeunsistemafonológicodesviado,unacomprensiónpordebajodel

promediodepalabrassueltasyconceptosespacialesytemporales,yhabilidadesmorfológicas

ysintácticasexpresivaspordebajodelnivelesperadoparasuedadcronológica.Estudios

posteriores(Cornish,1996;MoneyyKalus,1979)hanproducidoevidenciaqueindicaposibles

patronesdefortalezasydebilidadesenNSconunperfilcognitivodistintivodebuenafluidez

verbalyvocabularioencontrasteconhabilidadesnoverbalespobres(porejemplo,habilidadde

construcciónvisual).EstosestudiossugirieronqueNSsecaracterizaporfortalezasen

habilidadesnoverbalesperodebilidadenhabilidadesverbales,incluidasaquellasquerequieren

comprensiónyretencióndeinformaciónverbal.Másrecientemente,Wingbermühleycolegas

(2009)investigaronelperfilneuropsicológicodeNSparacomprendermejorcómolos

dominioscognitivosydecomportamientoestáninfluenciadosporlacomposicióngenéticay

neural.Losautoressubrayaronelrangonormaldelniveldecocienteintelectual(IQ)durantela

infanciaapesardelasfuncioneslingüísticasdeterioradas.Pierpontycol.(2010)examinaronel

perfildellenguajeysuasociaciónconotrosfactorescognitivos,motoresyperceptivosenuna

grancohortedeniñosyadolescentesconNS(66individuos,incluidos41sujetoscon

diagnósticoconfirmadomolecularmente).Elestudioconfirmódeficienciassignificativasenel

lenguajeexpresivoyreceptivoydificultadseveraconlaarticulación.Además,losautores

documentaronunaasociaciónsignificativaentreelfuncionamientolingüísticoycognitivo.

Sobrelabasedeestasconsideraciones,elobjetivodenuestroestudiofuecaracterizarelperfil

dellenguajeenunacohortedeniñositalianoscondiagnósticomolecularconfirmadodeNS.

Específicamente,elobjetivodelestudiofuedetectartendenciasespecíficasquecombinanelIQ

noverbal(nvIQ)ylashabilidadesdellenguaje,ydeterminarlasfortalezasydebilidadesenlos

dominiosdellenguaje.Segúnlaexperienciaclínicadenuestrogrupo,podríamosplantearla

hipótesisdequeelperfildellenguajeenNSestádeterioradoapesardelnivelde

funcionamientocognitivonoverbal.

2MATERIALYMÉTODOS

2.1Cumplimientoético

Seobtuvoelconsentimientoinformadodetodoslospadresantesdelaparticipaciónydespués

derecibirunadescripciónexhaustivadelestudio.Elestudioserealizódeacuerdoconla

DeclaracióndeHelsinki(1964)yfueaprobadoporelcomitééticolocaldelHospitaldeNiños

BambinoGesù.



2.2Participantes

Treintaysieteparticipantesitalianos(13mujeres,24hombres)condiagnósticomolecular

confirmadodeNS(NSLAHensolouno):24conmutaciónPTPN11,cuatroconmutaciónRAF1,

sieteconmutaciónSOS1,unoconmutaciónLZTR1yunoconSHOC2Lamutación(verTabla1)

fuereclutadadelaUnidaddePsiquiatríadeNiñosyAdolescentesylaUnidaddeGenética

ClínicadelHospitalClínicoydeInvestigaciónBambinoGesùenRoma.Laedadvarióde3a13

años(edadmedia:5,72;desviaciónestándar[DE]:2,25).Elcoeficientedeinteligencianoverbal

(nvIQ)varióde49a115(nvIQpromedio:89.9;SD:15).Loshistorialesaudiológicosrevelaron

queseisparticipantesde37teníanantecedentesclínicosdepérdidaauditiva,perosolouno

necesitabaunaudífonoparalaactividaddiarianormal(verTabla1).Comopartedeeste

estudio,todoslosindividuossesometieronaunaevaluaciónneuropsicológicadetalladapara

investigarelperfilcognitivoydellenguaje.

Tabla1.Caracterizacióndenuestracohorteitalianacondiagnósticomolecularmente

confirmadodeNS/NSLAH

2.3Materiales

2.3.1Evaluacióncognitivanoverbal

ElperfilcognitivonoverbalseevaluómediantelaEscaladerendimientointernacionaldeLeiter

(Leiter‐RevisedoLeiter‐3)(Cornoldi,GiofrèyBelacchi,2016;Roid&Miller,1997)parala

mayoríadelosparticipantes,ylaescaladeinteligenciadeWechsler(razonamientoperceptual

ÍndicedeWechslerIntelligenceScaleforChildrenCuartaedición,WISC-IVyPerformanceIQde

WechslerPreschoolandPrimaryScaleofIntelligenceThirdEdition,WPPSI‐III)(Orsini,Pezzutiy

Picone,2012;SannioFancello&Cianchetti,2008)enseisParticipantes.

2.3.2Evaluacióndellenguaje

LacomprensiónléxicaseevaluómediantelaPruebadevocabulariofono(TFL,TestFono‐

Lessicale)(Marotta,VicariyLuci,2007)paralamayoríadelosparticipantes.TFLseusa

normalmenteparaevaluarellenguajereceptivoyexpresivoenniñosenedadpreescolar.La

subpruebareceptivacontienecuatroimágenes(unobjetivodeimagen;undistractorsemántico;

undistractorfonológico;yundistractornorelacionado)paracadatabla(45entotal).El

examinadorpronunciaunapalabraqueilustraunadelascuatroimágenesenlamesaylepide

alparticipantequeelijalasimágenesquedescribelapalabra.Lapuntuacióntotalseconvierte

enpercentiles(pc).PruebadevocabulariodeimágenesdePeabody-PPVT(Dunn&Dunn,1997)

seaplicóaochoparticipantesparaevaluarsucomprensiónléxica.Aquí,elexaminador



pronunciaunapalabraquedescribeunadelascuatroimágenesquesemuestranylepideal

participantequeseñaleodigaelnúmerodelasimágenesquedescribelapalabra.La

puntuacióntotalseconvierteencocienteléxico(LQ)ysecalculalaPC.

TFL(Marottaetal.,2007)seutilizóparaevaluarlaproducciónléxicaenlamayoríadelos

participantes.Lasubpruebadeexpresióncontienelasmismasimágenesquelasubprueba

receptiva.Elexaminadorseñalaunaimagenenlamesaylepidealparticipantequenombrela

imagenobjetivo.LapruebadenomenclaturadeBoston(Kaplan,GoodglassyWeintrab,1983)

seadministróparaevaluarlaproducciónléxicaasieteparticipantes.Selepidealniñoquele

digaalexaminadorelnombredecadaimagenyseledanunos20segundospararespondera

cadapregunta.LapuntuacióntotalseconvirtióenSDysecalculólaPC.

LacomprensióndelagramáticaseinvestigóutilizandolaPruebadeevaluacióndegramática

(PVCL,ProvediValutazionedellaComprensioneLinguistica)(RustioniMetzLancaster,2007)

Cadaestímulodepruebasepresentaenunformatodeelecciónforzadadecuatroimágenes.El

examinadorpronunciaunaoraciónquedescribeunadelascuatroimágenesypidealos

participantesqueelijanlasimágenesdedestino.Lapuntuacióntotalseconvirtióensiete

nivelesderendimiento(nosuficiente;bajo;medio-bajo;medio;medio-alto;alto;muyalto)yse

calculólaedadequivalente(EA).ParacalcularlaEA,seatribuyóarbitrariamenteunapuntuación

queoscilabaentre−1y1,segúnelnivelderendimientoobtenidoporlosparticipantes.Se

atribuyeronpuntajesqueibande−1a0cuandoelrangoderendimientoobtenidoera,

respectivamente,igualoinferiora1añopordebajodesuedadcronológica(CA).Porel

contrario,seatribuyóunpuntajede0.1a1cuandoelrangoderendimientoobtenidofuede

hasta1añoporencimadesuCA,puntajesde−1,−0.66,−0.33,0,0.33,0.66,y1seatribuyerona

rendimientoinsuficiente,bajo,medio-bajo,medio,medio-alto,alto,muyalto,respectivamente.

Porejemplo,siunniñode5.9añosobtuvounpuntajemediobajo,elEAsecalculódela

siguientemanera:5.9+(−0.33)=5.57.Además,secalculóuníndicededesviaciónrestandoCA

deEA(Δdesviacióngramatical).

Larepeticióndeoracionespodríaconsiderarsecomounamedidadeldesarrollogramatical

tempranoenniñositalianos(DevescoviyCaselli,2007).Unapruebaderepeticióndeoraciones

esunamedidaconfiabledeladuraciónmediadelenunciadoquediscriminaentrediferentes

edadeseidentificaalosniñosconproblemasdelenguaje(DevescoviyCaselli,2007).Porlo

tanto,laPruebaderepeticióndeoraciones(TSR),unasubpruebadelaPruebadeevaluación

lingüística(TVL,TestdiValutazioneLinguistica)(CianchettiySannioFancello,2003),se

administróparainvestigarlashabilidadesdeproduccióngramatical.Elexaminadorpronuncia

unaoraciónypidealosparticipantesquelarepitan.LapuntuaciónbrutaseconvirtióenSDyse

calculólaPC.



2.3.3Evaluacióndelhabla

Desarrollofonológico

Unterapeutadelhablaevaluólosaspectosfonológicosatravésdeunacolecciónde

enunciadosespontáneos.Nosreferimosaldesarrollofonológicoenelidiomaitaliano

informadoporBortolini(2004)paradeterminarlapresenciaderetraso,trastornoofonología

apropiadaparalaedad.

2.4Análisis

Primero,secalculólamedia(DE),lamediana(min-max)yelintervalodeconfianzaal95%para

laedad,nvIQ,comprensióndellenguajeymedidasdeproducción.

Ensegundolugar,secalculóelporcentajedeparticipantesqueobtuvieronunpuntajepor

debajodelpromedio(≤5pcoΔdesviacióngramatical≤−1)enalmenosunamedidadelidioma

y/omostraronevidenciadeuntrastornofonológicoparaestimarlaproporciónde

discapacidaddellenguajeennuestramuestraAdemás,paraexaminarlasfortalezasy

debilidadesdelashabilidadeslingüísticasennuestracohorte,seclasificaronlospuntajesde

producciónléxica/gramaticalycomprensiónléxica(consideradacomoPC)ycomprensión

gramatical(consideradacomodesviacióngramaticalΔ)utilizandoun"sistemadesemáforo"

conelsiguientelímite(CroucheryWilliamson,2013;Holdnacketal.,2017):"zonaroja"(≤5pco

desviacióngramaticalΔ≤−1),"zonaámbar"(entre6tay15tapco−0,99<Δdesviación

gramatical≤−0,66)y"zonaverde"(>15tapcodesviacióngramaticalΔ >−0,66).

Entercerlugar,paradeterminarlaproporcióndeparticipantesqueexhibieronun

comportamientoespecíficosimilaraldeladiscapacidaddellenguaje(SLI),nuestracohortese

dividióentressubgruposbasados​​enelnvIQylasmedidasdellenguaje:1.GruposimilaralSLI-

nvIQ≥85;almenosunamedidadeidioma≤5PCoΔdesviacióngramatical≤−1;2.Grupo

similaralretrasodeldesarrollo(tipoDD)-nvIQ<85;almenosunamedidadeidioma≤5ªpco

Δdesviacióngramatical≤−1;3.Grupotípicodedesarrollo(tipoTD)-nvIQ≥85;todaslas

medidasdellenguaje>5taoΔdesviacióngramatical>−1.

Finalmente,seejecutaronlascorrelacionesdePearsonentrenvIQylasmedidasdellenguaje.

Paragarantizarlaestabilidaddelosresultados,seejecutaronbootstraps(bootstrappinga

5.000ciclos).Paracontrolarlascomparacionesmúltiples,seaplicólacorreccióndeBonferroni



(medidasdellenguaje.05/4;valorpcríticode.01).

3RESULTADOS

ElanálisisdescriptivoparanvIQylasmedidasdellenguaje(comprensiónyproducciónléxica,

comprensióngramaticalyproducción)denuestracohortesemuestranenlaTabla2.

Tabla2.Estadísticasdescriptivasdeedad,nvIQymedidasdellenguaje

Deacuerdoconloscriterios,ennuestramuestra29personasde37(78%)fueroncalificadas

comocondiscapacidaddellenguaje.Específicamente,el70%denuestracohortemostróun

trastornofonológicoindependienteoundéficitentodoslosdominiosdellenguaje.

LaFigura1muestra,paradiferentesdominiosdeidiomas,elporcentajedelaspuntuaciones

obtenidasporcadaparticipanteenelgrupo.Conrespectoalacomprensiónléxica,todoslos

participantescompletaronlastareas.El32%delosparticipantesobtuvounpuntajedentrodela

"zonaroja",el14%cayóenla"zonaámbar",yel54%restanteenla"zonaverde".Considerando

laproducciónléxica,lamayoríadelosparticipantes(81%)cayeronenla"zonaverde"ysoloel

11%enla"zonaroja".Encuantoalacomprensióngramatical,pocomásdelamitaddelos

participantes(60%)obtuvieronunapuntuacióndentrodela"zonaverde"yel30%dentrodela

"zonaroja".

4.DISCUSIÓN

Elobjetivodeestainvestigaciónfuecaracterizarelperfildellenguajeenunacohorteno

seleccionadadeniñosconNS.Hastadondesabemos,esteeselprimerestudioqueintenta

delinearelperfildellenguajeenunacohortedeniñosconNS,todosconundiagnóstico

molecularmenteconfirmado.

Serealizaronanálisisdescriptivosparadetectarunfuncionamientoespecíficodellenguaje

combinandonvIQyhabilidadesdellenguaje.Primero,definimoslaproporcióndeniñosconNS

quepresentaronproblemasdelenguaje,comounrendimientopordebajodelpromedioenal

menosundominiodelenguajey/ohablaindependientementedelnvIQ.Losresultados

revelaronqueunaltoporcentajedeniñosdenuestracohorte,casiel80%,presentaba

problemasdelenguaje.DeacuerdoconloshallazgosdeShahycolegas(1999)yRomanoy

colegas(2010),tambiénencontramosqueelgrupoNSmostróproblemasdehablafrecuentes



(70%).Unanálisisenprofundidadencontróqueunáreadedebilidadenelperfildellenguaje

podríaestarvinculadaalaproduccióndegramática,loquedemuestraqueel52%delosniños

exhibieronunapuntuaciónpordebajodelpromedioenTSR.Porelcontrario,lafortalezadel

perfildellenguajeennuestracohortesereferíaaldominiodeproducciónléxicaquemuestra

queel81%delosniñosobtuvieronpuntajespromedio.

InclusoteniendoencuentasoloalosniñosquemostraronproblemasdellenguajeconunnvIQ

promedio,nuestroshallazgosnoreflejaronladistribucióndeSLIenlapoblacióngeneral(~7%;

Tomblinetal.,1997)yaquecasiel50%delosindividuosennuestracohortepresentaronun

"SLITendencia"similar":porlotanto,podríaleersecomountrastornoespecíficodelsíndrome.

ElpresenteestudiotambiénindicaquenvIQparecíaestarasociadodemanerapositivay

moderadaconlashabilidadesdecomprensióngramatical.Sugirióunmejorrendimientoenla

comprensióngramatical,mayornvIQ.NoseobservóningunaotrarelaciónentrenvIQy

diferentesdominiosdelenguaje.Todavíaesdiscutiblesilafuncióndellenguajeesacordecon

lainteligenciaosimuestraunpatróndedeterioroselectivo.Pierpontycolegas(2010)

revelaronqueeldesarrollodellenguajeylacapacidadcognitivanoverbalenNSexhibenun

patrón"sincrónico",similaralobservadoenelsíndromedeXfrágil(Abbedutoetal.,2003)Porel

contrario,nuestroshallazgosestánenlíneaconloshallazgosenvariascondiciones

sindrómicasquemuestranunpatrónenelqueelperfildellenguajeparecemásafectadoqueel

cognitivo.Porejemplo,lainvestigaciónsobreelsíndromedeDownhasubrayadoquelas

habilidadesgramaticalesestabanmáscomprometidasquelasléxicas(Galeote,Soto,

Sebastián,ChecaySánchez‐Palacios,2014).Otrosestudiossugirieronquelasdificultadesen

laproduccióndegramáticaestabanmásdeterioradasenniñosconsíndromedeDownqueen

aquelloscondesarrollotípico,inclusocontrolandolaedadmental(Caselli,Mónaco,Trascianiy

Vicari,2008;Vicari,Caselli,Gagliardi,TonucciyVolterra,2002;Vicari,CaselliyTonucci,2000).

Además,BarnettyvanBon(2015)describieronotrasaberracionescromosómicascomola

deleción1p21.3,lamicroduplicación7q11.23yladeleción15q11.2queestánasociadasconla

patologíadelhablayellenguajequeocurreenelcontextodelafuncióncognitivanormalosolo

levementedeteriorada.

Pierpontetal.(2010)realizaronelúnicoestudioqueintentóagregaralconocimientocientífico

actualsobreelfenotipodellenguajeenniñosyadolescentesconNS.Nuestrosdatos,sin

embargo,nocoincidenconesteestudioanterior.Primero,descubrieronqueel30%dela

cohorteestabacalificadacomocondiscapacidaddellenguajeyel20%delamuestratotalcayó

enelrangodediscapacidadsignificativadelaarticulación.Otradiscrepanciaestárelacionada

conlaprevalenciadeniñosconfuncionamiento"similaraSLI"yaquelosautoresestimaronel

porcentajede"similaraSLI"enalrededordel5%,similaralapoblacióngeneral(~7%,Tomblin



etal.,1997)Porúltimo,encontraronunafuertecorrelaciónentrenvIQyelíndicedehabilidades

lingüísticasevaluadasporlaEvaluaciónclínicadelosfundamentosdellenguaje-Preescolar,

Segundaedición(CELF‐P2)(Semel,WiigySecord,2004)oEvaluaciónclínicadelos

fundamentosdellenguaje-CuartoEdición(CELF‐4)(Semel,Wiig,ySecord,2003).Unaposible

explicacióndetalesdiscrepanciaspodríadeberseadiferenciasmetodológicas.Primero,en

nuestroestudiosoloseincluyeronindividuoscondiagnósticomolecularmenteconfirmado.

Además,nuestramuestrasecaracterizóporunaedadmediamásbaja(edadmedia:5,72;DE:

2,25frenteaedadmedia10,0,DE:4.1).Ensegundolugar,enelpresenteestudiorecolectamos

datosparadominiosdelenguajeaislados:seevaluólacomprensiónylaproduccióntantopara

medidasléxicascomogramaticales.Sinembargo,Pierpontycolegas(2010)utilizaronun

indicadorrelativamenteampliodelfuncionamientodellenguaje(CELF-P2;CELF-4).Sinembargo,

apesardetalesdiferencias,lasdosmuestrasmostraronrangosymediasnvIQsimilares.

Ambosestudioscontribuyeronconsiderablementealacaracterizacióndelperfildellenguajey

plantearonpreguntasinteresantessobreelimpactodelasdiferenciasdebidoaldiseño

experimental.

Dadalagranproporcióndeperfiles"similaresaSLI"queseencuentranenunacohortedeNS

italiana,lamedicinabasadaenevidenciadeberíaayudarmuchoalosmédicosarealizaruna

evaluaciónmeticulosa,asícomoalosterapeutasparalaplanificacióndelaintervención.Hasta

ahora,nosehanrealizadoestudioscentradosenintervencionesde"estándardeoro"paralas

dificultadesdelenguajeenNS.Alaluzdeestasconsideraciones,laintervencióntempranaes

esencialyseconsideramásválidaque"miraryesperar"(Glogowska,Roulstone,Enderbyy

Peters,2000).Además,segúnlodiscutidoporLawycolegas(2004),seríaútilpromover

intervencionesintensivasquedurenalmenosochosemanasparaobtenerelmejorresultado

clínicoquerespaldelosdéficitsexpresivosgraves.Unalimitacióndeesteestudioeslafaltade

ungrupodecontrol:nuestrosanálisissecentraronenlascomparacionescondatosnormativos.

Sinungrupodecontrol,hubierasidodifícilhacercálculosdepotencia.Seaplicóunamedidade

estabilidaddelanálisisestadísticoparacompensarestalimitación.Losestudiosfuturosdeben

diseñarseparaincluirungrupodecontrolyampliareltamañodelamuestraparaobtenerdatos

másconsistentesycaracterizarmejoreldesarrollodellenguajeenNSatravésdeestudios

longitudinales.Unasegundalimitaciónserefierealafaltadeobservacionesdelfuncionamiento

pragmáticoque,juntoconlashabilidadesdellenguaje,esunacapacidadcrucialparauna

comunicaciónefectiva.SelåsyHelland(2016)proporcionóunacaracterizaciónpreliminardela

comunicaciónyelperfilpragmáticoenniñoscondiagnósticodeNS,inclusosinosiemprese

confirmamolecularmente.Esteestudiodiscutióunposibledeterioropragmáticoevaluado

utilizandolaListadeverificacióndecomunicacióninfantil,Segundaedición(Bishop,2011)

ademásdelasdificultadesdellenguaje(encasiel77%delosniñosdesucohorte).



Enconclusión,nuestroestudioabrenuevasposibilidadesparalainvestigaciónenprofundidad

delamanifestaciónfenotípicadellenguajeenNSconelfindemejorarlaevaluaciónclínicay

apoyarunaintervenciónadecuada.
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DefinicióndetrastornosdellenguajeenniñosyadolescentesconsíndromedeNoonan

RESUMEN

Antecedentes

ElSíndromedeNoonanesuntrastornodeldesarrollocaracterizadoporunfenotipodistintivo

queincluyedismorfismofacial,cuellopalmeado,bajaestatura,defectoscardíacosydéficits

cognitivosvariablescomocaracterísticasprincipales.Conlosaños,losestudios

neuropsicológicosyconductualesexploraronlaalteracióndelfuncionamientocognitivoylos

dominiosrelacionados,comoelaprendizaje,lamemoriaylaatención.Sinembargo,hasta

dondesabemos,losdatossobreelperfildellenguajeenestetrastornosonescasos.Elobjetivo

delpresenteestudiofuedetectarelfuncionamientoespecíficodellenguajecombinandoel

cocientedeinteligencianoverbalylashabilidadesdellenguajeydeterminarlasfortalezasy

debilidadesenlosdominiosdellenguaje.



Métodos

Elperfillingüísticode37participantesitalianoscondiagnósticomolecularmenteconfirmadode

SíndromedeNoonanseevaluóutilizandoherramientasespecíficasparaevaluarla

comprensiónyproduccióndevocabularioygramática,asícomoeldesarrollofonológico.

Resultados

Observamosqueel78%delaspersonasafectadaspresentabanproblemasdelenguaje.Dentro

delosdominiosdellenguaje,eláreafuerteeralaproducciónléxicaylaproducciónde

gramáticaeraeláreadébil.Casilamitaddelosparticipantesmanifestaronunatendencia

similardediscapacidadespecíficadellenguaje.Elcocientedeinteligencianoverbalsolose

correlacionóconlacomprensióngramatical.

Conclusión

NuestroestudioamplíaelconocimientoactualsobreelperfildellenguajeenNSyproporciona

datosquepodríanpermitirunmanejomáseficazdelpacienteyunaintervenciónadecuada.

1.INTRODUCCIÓN

ElsíndromedeNoonan(NS)esunodelostrastornosnocromosómicosmáscomunesque

afectaneldesarrollo(NoonanyEhmke,1963)conunaincidenciaestimadade1:1,000a1:

2,500nacimientosvivos(MéndezyOpitz,1985).Lascaracterísticasprincipalesincluyen

característicasfacialesdistintivas(esdecir,hipertelorismo,ptosis,orejasbajasyconrotación

posterior),bajaestatura,unespectrovariablededefectoscardíacos,problemasdesangrado,

disfunciónlinfática,malformacionesesqueléticasydéficitscognitivosvariables(Tartaglia,Gelb

&Zenker,2011)NSperteneceaunafamiliadeafeccionesclínicamenterelacionadasconocidas

colectivamentecomoRASopathies,causadaspormutacionesqueafectanalostransductores

deseñalyalasproteínasmoduladorasquejueganunpapelenlavíadelaproteínaquinasa

activadaporRas-mitógeno(RAS-MAPK).LasmutacionesqueafectanaPTPN11,SOS1,RAF1,

RIT1yLZTR1representanlamayoríadeloscasosdeNS(Aokietal.,2013;Panditetal.,2007;

Robertsetal.,2007;Tartagliaetal.,2001,2007).

LavíaRAS-MAPKesunacascadadetransduccióndeseñalesquecontrolaunaampliavariedad

deprocesoscelulares,asícomoprocesosdedesarrollotempranoytardío,incluidoeldesarrollo



ylafuncióndelcerebro(TartagliayGelb,2010).Consistentemente,losestudiosqueevalúanel

perfilcognitivoyconductualdeniñosconNSyotrasRASopatíashandocumentadoun

funcionamientocognitivoalterado(Wingbermühleetal.,2012),aprendizajeymemoria

defectuosos(Alfieri,Cesarini,Mallardi,etal.,2011;Pierpont,Tworog‐DubeyRoberts,2013),

atención(Pierpont,Tworog‐DubeyRoberts,2015)yprocesamientovisual(Alfieri,Cesarini,De

Rose,etal.,2011;Alfierietal.,2008)Además,tambiénsehainformadolaalteracióndela

percepciónsensorial-motora(Alfierietal.,2008)yelperfilpsicopatológico(Alfierietal.,2014;

Perrinoetal.,2018).

ApesardelosesfuerzosrecientesparacaracterizarelperfilcognitivoyconductualenNSy

explorarlascorrelacionesgenotipo-fenotipo,elperfildelhablayellenguajeenestetrastorno

hanrecibidopocaatención,yestecamposiguesiendoundesafíoconrespectoala

caracterizaciónneuropsicológicadeestetrastorno.Hopkins-AcosyBunker(1979)fueronlos

primerosendescribirlascaracterísticasdelhablayellenguajedeunsoloniñoconNS.Elniño

detresañosexhibióunfuncionamientodellenguajesignificativamenteinferioraldelosniños

deedadcomparable,tantoenlenguajereceptivocomoexpresivo.Sinembargo,apesardela

discapacidadintelectualdelniño,losautoresconsideraronqueeldesarrollotardíodellenguaje

eselresultadodeunaexperienciasensorial-motoralimitadaasociadaconundesarrollomotor

reducidocausadoporundefectocardíacocongénitoconcomitante.Posteriormente,Wilsony

Dyson(1982)describieronunestudiodecasoúnicodeunamujerdesieteaños.Elperfildel

lenguajeseevaluótantoeneldominiodeexpresióncomoenelderecepción(morfológico,

semántico,pragmáticoyfonológico).Losautoresinformaronunacomunicaciónbien

desarrolladaapesardeunsistemafonológicodesviado,unacomprensiónpordebajodel

promediodepalabrassueltasyconceptosespacialesytemporales,yhabilidadesmorfológicas

ysintácticasexpresivaspordebajodelnivelesperadoparasuedadcronológica.Estudios

posteriores(Cornish,1996;MoneyyKalus,1979)hanproducidoevidenciaqueindicaposibles

patronesdefortalezasydebilidadesenNSconunperfilcognitivodistintivodebuenafluidez

verbalyvocabularioencontrasteconhabilidadesnoverbalespobres(porejemplo,habilidadde

construcciónvisual).EstosestudiossugirieronqueNSsecaracterizaporfortalezasen

habilidadesnoverbalesperodebilidadenhabilidadesverbales,incluidasaquellasquerequieren

comprensiónyretencióndeinformaciónverbal.Másrecientemente,Wingbermühleycolegas

(2009)investigaronelperfilneuropsicológicodeNSparacomprendermejorcómolos

dominioscognitivosydecomportamientoestáninfluenciadosporlacomposicióngenéticay

neural.Losautoressubrayaronelrangonormaldelniveldecocienteintelectual(IQ)durantela

infanciaapesardelasfuncioneslingüísticasdeterioradas.Pierpontycol.(2010)examinaronel

perfildellenguajeysuasociaciónconotrosfactorescognitivos,motoresyperceptivosenuna

grancohortedeniñosyadolescentesconNS(66individuos,incluidos41sujetoscon

diagnósticoconfirmadomolecularmente).Elestudioconfirmódeficienciassignificativasenel

lenguajeexpresivoyreceptivoydificultadseveraconlaarticulación.Además,losautores

documentaronunaasociaciónsignificativaentreelfuncionamientolingüísticoycognitivo.



Sobrelabasedeestasconsideraciones,elobjetivodenuestroestudiofuecaracterizarelperfil

dellenguajeenunacohortedeniñositalianoscondiagnósticomolecularconfirmadodeNS.

Específicamente,elobjetivodelestudiofuedetectartendenciasespecíficasquecombinanelIQ

noverbal(nvIQ)ylashabilidadesdellenguaje,ydeterminarlasfortalezasydebilidadesenlos

dominiosdellenguaje.Segúnlaexperienciaclínicadenuestrogrupo,podríamosplantearla

hipótesisdequeelperfildellenguajeenNSestádeterioradoapesardelnivelde

funcionamientocognitivonoverbal.

2MATERIALYMÉTODOS

2.1Cumplimientoético

Seobtuvoelconsentimientoinformadodetodoslospadresantesdelaparticipaciónydespués

derecibirunadescripciónexhaustivadelestudio.Elestudioserealizódeacuerdoconla

DeclaracióndeHelsinki(1964)yfueaprobadoporelcomitééticolocaldelHospitaldeNiños

BambinoGesù.

2.2Participantes

Treintaysieteparticipantesitalianos(13mujeres,24hombres)condiagnósticomolecular

confirmadodeNS(NSLAHensolouno):24conmutaciónPTPN11,cuatroconmutaciónRAF1,

sieteconmutaciónSOS1,unoconmutaciónLZTR1yunoconSHOC2Lamutación(verTabla1)

fuereclutadadelaUnidaddePsiquiatríadeNiñosyAdolescentesylaUnidaddeGenética

ClínicadelHospitalClínicoydeInvestigaciónBambinoGesùenRoma.Laedadvarióde3a13

años(edadmedia:5,72;desviaciónestándar[DE]:2,25).Elcoeficientedeinteligencianoverbal

(nvIQ)varióde49a115(nvIQpromedio:89.9;SD:15).Loshistorialesaudiológicosrevelaron

queseisparticipantesde37teníanantecedentesclínicosdepérdidaauditiva,perosolouno

necesitabaunaudífonoparalaactividaddiarianormal(verTabla1).Comopartedeeste

estudio,todoslosindividuossesometieronaunaevaluaciónneuropsicológicadetalladapara

investigarelperfilcognitivoydellenguaje.

Tabla1.Caracterizacióndenuestracohorteitalianacondiagnósticomolecularmente

confirmadodeNS/NSLAH

2.3Materiales

2.3.1Evaluacióncognitivanoverbal



ElperfilcognitivonoverbalseevaluómediantelaEscaladerendimientointernacionaldeLeiter

(Leiter‐RevisedoLeiter‐3)(Cornoldi,GiofrèyBelacchi,2016;Roid&Miller,1997)parala

mayoríadelosparticipantes,ylaescaladeinteligenciadeWechsler(razonamientoperceptual

ÍndicedeWechslerIntelligenceScaleforChildrenCuartaedición,WISC-IVyPerformanceIQde

WechslerPreschoolandPrimaryScaleofIntelligenceThirdEdition,WPPSI‐III)(Orsini,Pezzutiy

Picone,2012;SannioFancello&Cianchetti,2008)enseisParticipantes.

2.3.2Evaluacióndellenguaje

LacomprensiónléxicaseevaluómediantelaPruebadevocabulariofono(TFL,TestFono‐

Lessicale)(Marotta,VicariyLuci,2007)paralamayoríadelosparticipantes.TFLseusa

normalmenteparaevaluarellenguajereceptivoyexpresivoenniñosenedadpreescolar.La

subpruebareceptivacontienecuatroimágenes(unobjetivodeimagen;undistractorsemántico;

undistractorfonológico;yundistractornorelacionado)paracadatabla(45entotal).El

examinadorpronunciaunapalabraqueilustraunadelascuatroimágenesenlamesaylepide

alparticipantequeelijalasimágenesquedescribelapalabra.Lapuntuacióntotalseconvierte

enpercentiles(pc).PruebadevocabulariodeimágenesdePeabody-PPVT(Dunn&Dunn,1997)

seaplicóaochoparticipantesparaevaluarsucomprensiónléxica.Aquí,elexaminador

pronunciaunapalabraquedescribeunadelascuatroimágenesquesemuestranylepideal

participantequeseñaleodigaelnúmerodelasimágenesquedescribelapalabra.La

puntuacióntotalseconvierteencocienteléxico(LQ)ysecalculalaPC.

TFL(Marottaetal.,2007)seutilizóparaevaluarlaproducciónléxicaenlamayoríadelos

participantes.Lasubpruebadeexpresióncontienelasmismasimágenesquelasubprueba

receptiva.Elexaminadorseñalaunaimagenenlamesaylepidealparticipantequenombrela

imagenobjetivo.LapruebadenomenclaturadeBoston(Kaplan,GoodglassyWeintrab,1983)

seadministróparaevaluarlaproducciónléxicaasieteparticipantes.Selepidealniñoquele

digaalexaminadorelnombredecadaimagenyseledanunos20segundospararespondera

cadapregunta.LapuntuacióntotalseconvirtióenSDysecalculólaPC.

LacomprensióndelagramáticaseinvestigóutilizandolaPruebadeevaluacióndegramática

(PVCL,ProvediValutazionedellaComprensioneLinguistica)(RustioniMetzLancaster,2007)

Cadaestímulodepruebasepresentaenunformatodeelecciónforzadadecuatroimágenes.El

examinadorpronunciaunaoraciónquedescribeunadelascuatroimágenesypidealos

participantesqueelijanlasimágenesdedestino.Lapuntuacióntotalseconvirtióensiete

nivelesderendimiento(nosuficiente;bajo;medio-bajo;medio;medio-alto;alto;muyalto)yse

calculólaedadequivalente(EA).ParacalcularlaEA,seatribuyóarbitrariamenteunapuntuación

queoscilabaentre−1y1,segúnelnivelderendimientoobtenidoporlosparticipantes.Se



atribuyeronpuntajesqueibande−1a0cuandoelrangoderendimientoobtenidoera,

respectivamente,igualoinferiora1añopordebajodesuedadcronológica(CA).Porel

contrario,seatribuyóunpuntajede0.1a1cuandoelrangoderendimientoobtenidofuede

hasta1añoporencimadesuCA,puntajesde−1,−0.66,−0.33,0,0.33,0.66,y1seatribuyerona

rendimientoinsuficiente,bajo,medio-bajo,medio,medio-alto,alto,muyalto,respectivamente.

Porejemplo,siunniñode5.9añosobtuvounpuntajemediobajo,elEAsecalculódela

siguientemanera:5.9+(−0.33)=5.57.Además,secalculóuníndicededesviaciónrestandoCA

deEA(Δdesviacióngramatical).

Larepeticióndeoracionespodríaconsiderarsecomounamedidadeldesarrollogramatical

tempranoenniñositalianos(DevescoviyCaselli,2007).Unapruebaderepeticióndeoraciones

esunamedidaconfiabledeladuraciónmediadelenunciadoquediscriminaentrediferentes

edadeseidentificaalosniñosconproblemasdelenguaje(DevescoviyCaselli,2007).Porlo

tanto,laPruebaderepeticióndeoraciones(TSR),unasubpruebadelaPruebadeevaluación

lingüística(TVL,TestdiValutazioneLinguistica)(CianchettiySannioFancello,2003),se

administróparainvestigarlashabilidadesdeproduccióngramatical.Elexaminadorpronuncia

unaoraciónypidealosparticipantesquelarepitan.LapuntuaciónbrutaseconvirtióenSDyse

calculólaPC.

2.3.3Evaluacióndelhabla

Desarrollofonológico

Unterapeutadelhablaevaluólosaspectosfonológicosatravésdeunacolecciónde

enunciadosespontáneos.Nosreferimosaldesarrollofonológicoenelidiomaitaliano

informadoporBortolini(2004)paradeterminarlapresenciaderetraso,trastornoofonología

apropiadaparalaedad.

2.4Análisis

Primero,secalculólamedia(DE),lamediana(min-max)yelintervalodeconfianzaal95%para

laedad,nvIQ,comprensióndellenguajeymedidasdeproducción.

Ensegundolugar,secalculóelporcentajedeparticipantesqueobtuvieronunpuntajepor

debajodelpromedio(≤5pcoΔdesviacióngramatical≤−1)enalmenosunamedidadelidioma

y/omostraronevidenciadeuntrastornofonológicoparaestimarlaproporciónde

discapacidaddellenguajeennuestramuestraAdemás,paraexaminarlasfortalezasy



debilidadesdelashabilidadeslingüísticasennuestracohorte,seclasificaronlospuntajesde

producciónléxica/gramaticalycomprensiónléxica(consideradacomoPC)ycomprensión

gramatical(consideradacomodesviacióngramaticalΔ)utilizandoun"sistemadesemáforo"

conelsiguientelímite(CroucheryWilliamson,2013;Holdnacketal.,2017):"zonaroja"(≤5pco

desviacióngramaticalΔ≤−1),"zonaámbar"(entre6tay15tapco−0,99<Δdesviación

gramatical≤−0,66)y"zonaverde"(>15tapcodesviacióngramaticalΔ >−0,66).

Entercerlugar,paradeterminarlaproporcióndeparticipantesqueexhibieronun

comportamientoespecíficosimilaraldeladiscapacidaddellenguaje(SLI),nuestracohortese

dividióentressubgruposbasados​​enelnvIQylasmedidasdellenguaje:1.GruposimilaralSLI-

nvIQ≥85;almenosunamedidadeidioma≤5PCoΔdesviacióngramatical≤−1;2.Grupo

similaralretrasodeldesarrollo(tipoDD)-nvIQ<85;almenosunamedidadeidioma≤5ªpco

Δdesviacióngramatical≤−1;3.Grupotípicodedesarrollo(tipoTD)-nvIQ≥85;todaslas

medidasdellenguaje>5taoΔdesviacióngramatical>−1.

Finalmente,seejecutaronlascorrelacionesdePearsonentrenvIQylasmedidasdellenguaje.

Paragarantizarlaestabilidaddelosresultados,seejecutaronbootstraps(bootstrappinga

5.000ciclos).Paracontrolarlascomparacionesmúltiples,seaplicólacorreccióndeBonferroni

(medidasdellenguaje.05/4;valorpcríticode.01).

3RESULTADOS

ElanálisisdescriptivoparanvIQylasmedidasdellenguaje(comprensiónyproducciónléxica,

comprensióngramaticalyproducción)denuestracohortesemuestranenlaTabla2.

Tabla2.Estadísticasdescriptivasdeedad,nvIQymedidasdellenguaje

Deacuerdoconloscriterios,ennuestramuestra29personasde37(78%)fueroncalificadas

comocondiscapacidaddellenguaje.Específicamente,el70%denuestracohortemostróun

trastornofonológicoindependienteoundéficitentodoslosdominiosdellenguaje.

LaFigura1muestra,paradiferentesdominiosdeidiomas,elporcentajedelaspuntuaciones

obtenidasporcadaparticipanteenelgrupo.Conrespectoalacomprensiónléxica,todoslos

participantescompletaronlastareas.El32%delosparticipantesobtuvounpuntajedentrodela

"zonaroja",el14%cayóenla"zonaámbar",yel54%restanteenla"zonaverde".Considerando

laproducciónléxica,lamayoríadelosparticipantes(81%)cayeronenla"zonaverde"ysoloel



11%enla"zonaroja".Encuantoalacomprensióngramatical,pocomásdelamitaddelos

participantes(60%)obtuvieronunapuntuacióndentrodela"zonaverde"yel30%dentrodela

"zonaroja".

4.DISCUSIÓN

Elobjetivodeestainvestigaciónfuecaracterizarelperfildellenguajeenunacohorteno

seleccionadadeniñosconNS.Hastadondesabemos,esteeselprimerestudioqueintenta

delinearelperfildellenguajeenunacohortedeniñosconNS,todosconundiagnóstico

molecularmenteconfirmado.

Serealizaronanálisisdescriptivosparadetectarunfuncionamientoespecíficodellenguaje

combinandonvIQyhabilidadesdellenguaje.Primero,definimoslaproporcióndeniñosconNS

quepresentaronproblemasdelenguaje,comounrendimientopordebajodelpromedioenal

menosundominiodelenguajey/ohablaindependientementedelnvIQ.Losresultados

revelaronqueunaltoporcentajedeniñosdenuestracohorte,casiel80%,presentaba

problemasdelenguaje.DeacuerdoconloshallazgosdeShahycolegas(1999)yRomanoy

colegas(2010),tambiénencontramosqueelgrupoNSmostróproblemasdehablafrecuentes

(70%).Unanálisisenprofundidadencontróqueunáreadedebilidadenelperfildellenguaje

podríaestarvinculadaalaproduccióndegramática,loquedemuestraqueel52%delosniños

exhibieronunapuntuaciónpordebajodelpromedioenTSR.Porelcontrario,lafortalezadel

perfildellenguajeennuestracohortesereferíaaldominiodeproducciónléxicaquemuestra

queel81%delosniñosobtuvieronpuntajespromedio.

InclusoteniendoencuentasoloalosniñosquemostraronproblemasdellenguajeconunnvIQ

promedio,nuestroshallazgosnoreflejaronladistribucióndeSLIenlapoblacióngeneral(~7%;

Tomblinetal.,1997)yaquecasiel50%delosindividuosennuestracohortepresentaronun

"SLITendencia"similar":porlotanto,podríaleersecomountrastornoespecíficodelsíndrome.

ElpresenteestudiotambiénindicaquenvIQparecíaestarasociadodemanerapositivay

moderadaconlashabilidadesdecomprensióngramatical.Sugirióunmejorrendimientoenla

comprensióngramatical,mayornvIQ.NoseobservóningunaotrarelaciónentrenvIQy

diferentesdominiosdelenguaje.Todavíaesdiscutiblesilafuncióndellenguajeesacordecon

lainteligenciaosimuestraunpatróndedeterioroselectivo.Pierpontycolegas(2010)

revelaronqueeldesarrollodellenguajeylacapacidadcognitivanoverbalenNSexhibenun

patrón"sincrónico",similaralobservadoenelsíndromedeXfrágil(Abbedutoetal.,2003)Porel

contrario,nuestroshallazgosestánenlíneaconloshallazgosenvariascondiciones



sindrómicasquemuestranunpatrónenelqueelperfildellenguajeparecemásafectadoqueel

cognitivo.Porejemplo,lainvestigaciónsobreelsíndromedeDownhasubrayadoquelas

habilidadesgramaticalesestabanmáscomprometidasquelasléxicas(Galeote,Soto,

Sebastián,ChecaySánchez‐Palacios,2014).Otrosestudiossugirieronquelasdificultadesen

laproduccióndegramáticaestabanmásdeterioradasenniñosconsíndromedeDownqueen

aquelloscondesarrollotípico,inclusocontrolandolaedadmental(Caselli,Mónaco,Trascianiy

Vicari,2008;Vicari,Caselli,Gagliardi,TonucciyVolterra,2002;Vicari,CaselliyTonucci,2000).

Además,BarnettyvanBon(2015)describieronotrasaberracionescromosómicascomola

deleción1p21.3,lamicroduplicación7q11.23yladeleción15q11.2queestánasociadasconla

patologíadelhablayellenguajequeocurreenelcontextodelafuncióncognitivanormalosolo

levementedeteriorada.

Pierpontetal.(2010)realizaronelúnicoestudioqueintentóagregaralconocimientocientífico

actualsobreelfenotipodellenguajeenniñosyadolescentesconNS.Nuestrosdatos,sin

embargo,nocoincidenconesteestudioanterior.Primero,descubrieronqueel30%dela

cohorteestabacalificadacomocondiscapacidaddellenguajeyel20%delamuestratotalcayó

enelrangodediscapacidadsignificativadelaarticulación.Otradiscrepanciaestárelacionada

conlaprevalenciadeniñosconfuncionamiento"similaraSLI"yaquelosautoresestimaronel

porcentajede"similaraSLI"enalrededordel5%,similaralapoblacióngeneral(~7%,Tomblin

etal.,1997)Porúltimo,encontraronunafuertecorrelaciónentrenvIQyelíndicedehabilidades

lingüísticasevaluadasporlaEvaluaciónclínicadelosfundamentosdellenguaje-Preescolar,

Segundaedición(CELF‐P2)(Semel,WiigySecord,2004)oEvaluaciónclínicadelos

fundamentosdellenguaje-CuartoEdición(CELF‐4)(Semel,Wiig,ySecord,2003).Unaposible

explicacióndetalesdiscrepanciaspodríadeberseadiferenciasmetodológicas.Primero,en

nuestroestudiosoloseincluyeronindividuoscondiagnósticomolecularmenteconfirmado.

Además,nuestramuestrasecaracterizóporunaedadmediamásbaja(edadmedia:5,72;DE:

2,25frenteaedadmedia10,0,DE:4.1).Ensegundolugar,enelpresenteestudiorecolectamos

datosparadominiosdelenguajeaislados:seevaluólacomprensiónylaproduccióntantopara

medidasléxicascomogramaticales.Sinembargo,Pierpontycolegas(2010)utilizaronun

indicadorrelativamenteampliodelfuncionamientodellenguaje(CELF-P2;CELF-4).Sinembargo,

apesardetalesdiferencias,lasdosmuestrasmostraronrangosymediasnvIQsimilares.

Ambosestudioscontribuyeronconsiderablementealacaracterizacióndelperfildellenguajey

plantearonpreguntasinteresantessobreelimpactodelasdiferenciasdebidoaldiseño

experimental.

Dadalagranproporcióndeperfiles"similaresaSLI"queseencuentranenunacohortedeNS

italiana,lamedicinabasadaenevidenciadeberíaayudarmuchoalosmédicosarealizaruna



evaluaciónmeticulosa,asícomoalosterapeutasparalaplanificacióndelaintervención.Hasta

ahora,nosehanrealizadoestudioscentradosenintervencionesde"estándardeoro"paralas

dificultadesdelenguajeenNS.Alaluzdeestasconsideraciones,laintervencióntempranaes

esencialyseconsideramásválidaque"miraryesperar"(Glogowska,Roulstone,Enderbyy

Peters,2000).Además,segúnlodiscutidoporLawycolegas(2004),seríaútilpromover

intervencionesintensivasquedurenalmenosochosemanasparaobtenerelmejorresultado

clínicoquerespaldelosdéficitsexpresivosgraves.Unalimitacióndeesteestudioeslafaltade

ungrupodecontrol:nuestrosanálisissecentraronenlascomparacionescondatosnormativos.

Sinungrupodecontrol,hubierasidodifícilhacercálculosdepotencia.Seaplicóunamedidade

estabilidaddelanálisisestadísticoparacompensarestalimitación.Losestudiosfuturosdeben

diseñarseparaincluirungrupodecontrolyampliareltamañodelamuestraparaobtenerdatos

másconsistentesycaracterizarmejoreldesarrollodellenguajeenNSatravésdeestudios

longitudinales.Unasegundalimitaciónserefierealafaltadeobservacionesdelfuncionamiento

pragmáticoque,juntoconlashabilidadesdellenguaje,esunacapacidadcrucialparauna

comunicaciónefectiva.SelåsyHelland(2016)proporcionóunacaracterizaciónpreliminardela

comunicaciónyelperfilpragmáticoenniñoscondiagnósticodeNS,inclusosinosiemprese

confirmamolecularmente.Esteestudiodiscutióunposibledeterioropragmáticoevaluado

utilizandolaListadeverificacióndecomunicacióninfantil,Segundaedición(Bishop,2011)

ademásdelasdificultadesdellenguaje(encasiel77%delosniñosdesucohorte).

Enconclusión,nuestroestudioabrenuevasposibilidadesparalainvestigaciónenprofundidad

delamanifestaciónfenotípicadellenguajeenNSconelfindemejorarlaevaluaciónclínicay

apoyarunaintervenciónadecuada.

EXPRESIONESDEGRATITUD

Losautoresagradecenatodoslospacientesysusfamiliasporsuparticipaciónenelestudio.

EstetrabajofueapoyadoenparteporE‐Rose(“NSEuroNet,aMT),yelMinisteriodeSalud

italiano(RicercaCorrente,aSVyMT).

CONFLICTODEINTERESES

Losautoresdeclarannotenerningúnconflictodeintereses.


