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RESUMEN: El presente trabajo aborda el
estudio linguistico de un tipo de cromo-
somopatia, concretamente, la microdu-
plicacion en el cromosoma 1.21q1 (estu-
dio de un caso). Este tipo de alteraciones
genéticas es de baja prevalencia, por lo
que se desconoce mucho acerca de sus
caracteristicas, y mas aun, sobre su in-
fluencia en el lenguaje, habilidades co-
municativas y aprendizaje. Este estudio
se centra en el componente fonético-fo-
nolégico. Para llevar a cabo el estudio de
este nivel, hemos utilizado una serie de
tests y pruebas estandarizadas (Clinical
Evaluation of Language Fundamentals
(CELF); Test de Evaluacién Fonolégica de
Laura Bosch; Registro Fonolégico Indu-
cido; Prueba de diptongos y triptongos) y
muestras de habla espontanea recogidas;
a través del analisis de los datos obteni-
dos en las pruebas, estudiaremos las al-
teraciones fonético-fonologicas en las
producciones orales, determinando la
presencia de problemas articulatorios.
Finalmente, analizaremos la estructura y
caracteristicas de dichas producciones
alteradass, destacando su influencia en
la capacidad comunicativa.
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ABSTRACT: This paper deals with the
linguistic study of a type of Chromoso-
mopathy, specifically, microduplication
in chromosome 1.21q1 (study of a case).
This type of genetic alterations is of low
prevalence, so much is unknown about
their characteristics, and even more,
about their influence on language, com-
munication skills and learning. This
study draws attention to the phonetic-
phonological component. In order to
study this level, we have made use of a
series of examinations and standardized
tests, for instance: Clinical Evaluation of
Language Fundamentals (CELF), Phono-
logical Assessment Test of Laura Bosch,
Induced Phonological Record, Diphthong
and Triphthong Test) and spontaneous
speech samples. Throughout the analy-
sis of the data obtained in the tests, we
will study the phonological alterations in
oral productions, determining the pres-
ence or absence of articulatory problems.
Finally, we will analyse the structures
and characteristics of these altered pro-
ductions, highlighting their influence on
the linguistic-communicative capacity of
the studied patient.
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JONATAN M. RODRIGUEZ PALOMERO, M* SALUD JIMENEZ-ROMERO & ANTONIO BENITEZ-BURRACO
1. INTRODUCCION Y ESTADO DE LA CUESTION

El nacimiento de la Psicolingliistica y la Neurolingtistica a lo largo del
siglo XX consolido6 el estudio de los trastornos del lenguaje, centrandose en
su mayoria en la afasiologia. Sin embargo, este modelo tradicional ha sido
cuestionado a la luz de los resultados obtenidos por analisis neuro-anato-
micos y conductuales. Como consecuencia, los centros lingliisticos mencio-
nados (areas cerebrales) se han ido ampliando para completar el recluta-
miento necesario de las areas cerebrales, que la actividad lingtiistica hace
de circuitos neuronales adicionales a los del cortex perisilviano del hemisfe-
rio izquierdo y en el cortex prefrontal, porciones lateral y ventral, contando,
ademas, con otras regiones cerebrales que hasta la fecha estaban exentas
de cualquier tarea lingtistica (Pulvermuller, 2002).

No obstante, como sostiene Benitez-Burraco, no ha podido establecerse,
por el momento, ninguna correlacion entre la organizacién funcional del ce-
rebro y la especializacion histologica, esto es, la correspondencia entre com-
ponentes del lenguaje y determinadas estructuras cerebrales, corticales o
subcorticales. Por otro lado, en lo que atane a los mecanismos moleculares
responsables del desarrollo estructural y funcionamiento de los centros ner-
viosos, si parece existir un programa genético que determina la forma en la
que la organizacién cerebral esta dispuesta, y, ademas, unos programas res-
ponsables de la aparicion y el funcionamiento de determinadas regiones ce-
rebrales (Benitez Burraco, 2007:113-114).

Finalmente, cabe destacar las diferentes aportaciones de diversos inves-
tigadores en lo que se refiere a los genes relacionados con el desarrollo y
funcionamiento del lenguaje, entre los que destacamos el gen FOXP2 o “gen
del lenguaje”, cuya version mutada causa trastornos motores, como la
dispraxia orofacial, y lingliisticos, como problemas en el deletreo o la repe-
ticién de palabras; y otros genes “candidatos” que también participan en la
produccién y compresién lingulistica (Benitez Burraco, 2005:10-11).

A lo largo del presente trabajo vamos a presentar y analizar los datos del
habla, obtenidos a través de diferentes pruebas y tests fonético-fonologicos;
de un paciente con microduplicacién en el cromosoma 1q21.1. Este estudio
tiene como principal objetivo la descripcion y analisis de muestras de habla
en las pruebas presentadas a nuestro sujeto de investigacion; todo ello, arro-
jara datos relevantes para poder verificar la existencia o ausencia de altera-
ciones linguisticas en el nivel fonético-fonolégico, como consecuencia de la
alteracion genética que sufre.
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2. ANTECEDENTES Y ESTUDIO PREVIO

Nuestro estudio de caso se centra en un sujeto de 6.11 afos que sufre
una microduplicacion en el cromosoma 1g21.1. Esta alteracion genética es
el resultado de la ruptura entre dos secciones situadas en el cromosoma 1
(banda g21.1), con la posterior duplicacién del material genético entre las
secciones anteriores (Unique, 2013: 2). De esta forma, el sujeto pasa a tener
un segmento extra de material genético, con una consecuente alteracién a
nivel genético. Esta afectacion, que ha sido poco estudiada debido a su baja
prevalencia, destaca por tener asociados ciertos sintomas como macrocefa-
lia, rasgos autistas, alteraciones linglistico-cognitivas, problemas de apren-
dizaje y comportamentales. La microduplicacion detectada en nuestro sujeto
ha sido heredada por la progenitora, la cual es portadora de dicha alteraciéon
genética, aunque no ha desarrollado los sintomas asociados a esta patolo-
gia. En el caso de nuestro sujeto, si se han diagnosticado los sintomas antes
mencionados.

En el estudio previo realizado a nuestro sujeto, habiendo analizado la
porciéon de cromosoma duplicada, se observé una serie de genes que se en-
cuentran alterados; entre ellos, cabe destacar el gen ROBO1, posible candi-
dato para la dislexia, el cual se encuentra sobreexpresado (Imagen 1). Du-
rante dicho estudio, también se observo problemas en el nivel fonético-fono-
loégico que han motivado la realizacion del presente trabajo, con el objetivo
de analizar posibles alteraciones y si estas derivan de una mala articulacion
o no. (Benitez-Burraco et al., 2018: 6:163).

= mother = proband

® father = proband

A continuacion, presentamos las diferentes pruebas realizadas, acompa-
nadas de los resultados obtenidos y el estudio de estos.
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3. CLINICAL EVALUATION OF LANGUAGE FUNDAMENTALS

La primera prueba linglistica suministrada es la denominada Clinical
Evaluation of Language Fundamentals (CELF-4) (Wiig et al,, 2006). Dicha
prueba, a pesar de no evaluar de forma exclusiva alteraciones fonolégicas,
nos puede arrojar informacion relevante sobre los déficits lingtiistico-cogni-
tivo presentes en nuestro sujeto, que no hayan sido detectados en el estudio
previo.

Esta herramienta de evaluacién linglistica cuenta con una serie de test
y sub-test que van desde la asociacion de palabras (nivel 1éxico-semantico),
hasta la evaluacion de elementos pragmaticos y conversacionales (nivel
pragmatico-textual); gracias a los cuales, podemos estudiar las habilidades
y dificultades que presenta nuestro sujeto en las situaciones comunicativas
e input ofrecidos.

Las diferentes pruebas de este test estan distribuidas en torno a 4 niveles
de analisis:

e Nivel 1: Lenguaje basico (Language core): este nivel mide la capacidad
linglistico-comunicativa en términos generales, teniendo en cuenta las
actuaciones y enunciaciones emitidas en una serie de sub-test, concre-
tamente, Conceptos y seguir direcciones, Recordar oraciones, Construir
oraciones, Clases de palabras; una vez realizadas estas subpruebas, se
obtendra una puntuacion (Language Basic score) que nos ayudara a de-
terminar la presencia o ausencia de alteraciones en el lenguaje.

Nuestro sujeto obtuvo una puntuacion de 73. Teniendo en cuenta los
baremos proporcionados por la prueba, esta puntuacion se traduce en una
alteracién del lenguaje de grado leve/moderado. Entre los sub-test con pun-
tuaciones mas bajas se encuentran: Conceptos y siguiendo direcciones, Es-
tructuras de palabras, Formulacién de oraciones, etc. Sin embargo, esta per-
sona tiene una puntuacion alta en pruebas como: Recordando oraciones,
Clases de palabras receptivo y Vocabulario expresivo, situandose la puntua-
cion del primer y el Gltimo sub-test por encima de la media, teniendo en
cuenta su edad.

- El Nivel 2 de esta prueba tiene como objetivo determinar la naturaleza
de la alteracion o alteraciones observadas anteriormente. Dicho procedi-
miento se lleva a cabo a través del indice de puntuacién que el sujeto
obtenga en 5 sub-test:

- Lenguaje receptivo: donde se mide la capacidad del sujeto para escu-
char, comprender y responder a través de acciones a inputs orales.

- Lenguaje expresivo: donde se evalua la capacidad del sujeto para uti-
lizar recursos lingliisticos y expresar diferentes ideas, a través de la
confrontacion visual.
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- Contenido: incluye aspectos semanticos relacionados con el vocabula-
rio, desarrollo de conceptos y categorias, relacion entre palabras, in-
formacion inferencial, etc.

- Estructura del lenguaje: el sujeto senala la ilustracion relacionada con
la oracion proporcionada.

- Memoria de trabajo: se mide el nivel de atencién, concentracién y ca-
pacidad de recuperar un término u oracion clave.

Nuestro sujeto ha completado el nivel, obteniendo las siguientes puntua-
ciones:
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- Lenguaje basico (Core Language): 24/75
- Lenguaje receptivo: 18/75

- Lenguaje expresivo: 20/75

- Contenido: 37/114

- Estructura del lenguaje: 27/80

- Memoria de trabajo: 10/70

Como podemos observar, las pruebas donde el sujeto ha obtenido una
puntuaciéon mas baja han sido en Contenido, Memoria de trabajo y lenguaje
receptivo.

- En el Nivel 3 de esta prueba, los sub-test van a ir encaminados al analisis
de las “conductas clinicas subyacentes”; es decir, a través de los sub-test
que incorpora, se van a evaluar los aspectos y comportamientos clinicos
mas frecuentes que derivan de los trastornos del lenguaje observados en
el paciente. Las diferentes subpruebas proporcionadas para este nivel
son:

- Conciencia fonolégica: mide la capacidad del sujeto para conocer y ma-
nipular los fonemas del lenguaje ya sea a nivel silabico, de la palabra
u oracion.

En este sub-test el sujeto obtiene una puntuacion de 39. Segun las nor-
mas de puntuacion, los valores inferiores a 47 indican un desempeno infe-
rior a lo esperado para la edad.

- Asociacién de palabras: el sujeto tiene que nombrar conceptos dentro
de una determinada categoria mientras es cronometrado.

En este caso, la puntuacién conseguida es 19; los valores inferiores a 25
indican un desempeno inferior a lo esperado para la edad.

- Denominacién automdtica rapida: el sujeto tiene que nombrar colores,
acciones, formas, mientras esta siendo cronometrado.

En esta subprueba el sujeto obtiene un desempeno atipico, puesto que
necesita mas de 100 segundos para terminar la tarea proporcionada. Res-
pecto a los errores, también hemos observado que el namero de errores su-
pera lo esperado para su edad.

- Memoria de trabajo: el sujeto cuenta hacia delante y luego hacia atras,
dice los dias de la semana, meses del ano, etc.

Es uno de los procesos en los que el sujeto ha obtenido resultados mas
bajos su calificacién es de alteraciéon severa.
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o Finalmente, el Nivel 4 evalua el lenguaje y la comunicacion del sujeto
dentro de un contexto, a través de dos sub-test:

- Perfil pragmadtico: con este sub-test obtenemos informacién sobre la
capacidad de uso linguistico del sujeto a través de una lista de ele-
mentos descriptivos, que se enmarcan en tres areas: destrezas con-
versacionales y rituales; pedir, dar o responder a cierta informacion, y
habilidades en comunicacién no verbal.

- Escala de Valoracion del Lenguaje: muestra una visién sobre ciertas
habilidades comunicativas: escucha, habla y la lectura.

En lo que compete a este tltimo sub-test, nuestro sujeto no presenta
problemas de audicién ni comprension de mensajes orales y expresiones del
lenguaje no verbal. Si es frecuente, sin embargo, que pida que le repitan
aquello que se le ha dicho. Por otro lado, muestra un gran déficit de aten-
cion, por ello en ocasiones le resulta imposible seguir el hilo comunicativo
en una conversacion.

Su vocabulario no es variado y en numerosas ocasiones no encuentra la
palabra correcta que quiere decir (anomia frecuente). Esta imposibilidad de
recuperar palabras y conceptos influye a la hora de describir elementos, ex-
presar sus pensamientos, asi como poner orden a los hechos que narra.
Todo ello va a influir en su capacidad comunicativa, pero, ademas, en el
aprendizaje en general y en la lecto-escritura, en particular (Bruner, 1981).

4. REGISTRO FONOLOGICO INDUCIDO

La segunda prueba propuesta para el estudio fonolégico de nuestro su-
jeto es el test Registro Fonolégico Inducido (Monfort y Juarez, 2010). Dicho
test estd compuesto por 57 items o términos clave (Cuadro 1); cada item
esta representado a través de una imagen reconocible para el sujeto. Los
términos propuestos en la prueba cubren el espectro fonolégico fundamen-
tal del espafol. El objetivo de esta prueba, por tanto, es analizar las enun-
ciaciones que el sujeto realiza a través de la confrontacion visual.

1. moto 13.indio 25.s0l 37.palmera 49.gorro

2. boca 14.toalla 26.casa 38.clavo 50.rata

3. pifia 15.fuma 27.pez 39.tortuga S1l.cabra

4. piano 16.dedo 28.jaula 40.pueblo 52.lavadora
5. pala 17.peine 29.zapato 41.tambor 53.preso

6. pie 18.ducha 30.flan 42.escoba 54.semaforo
7. nino 19.gafas 31.lapiz 43.mariposa 55.fresa

8. pan 20.toro 32.pistola 44 .puerta 56.arbol

9. ojo 21.silla 33.mar 45.bruja 57.periddico
10.1lave 22.taza 34.caramelo 46.grifo

11.luna 23.cuchara 35.platano 47 jarra

12.campana 24 .teléfono 36.globo 48.tren

Tabla 1: Registro Fonolégico Inducido.
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Una vez realizada la prueba, se han obtenido 17 producciones alteradas
de los 57 elementos. Entre estas alteraciones, seria interesante destacar
ciertos comportamientos lingliisticos que mencionamos a continuacion:

- Frecuente simplificacion de diptongos (CVV pasa a ser CV), como en pue-
blo— [peblo], puerta— [perta], periddico— [perodico].

- Asimilacién lateral como en caramelo — [kalamelo], arbol— [albol].

- Duplicacién de silabas como en mariposa— [maripoposa], teléfono— [te-
lelefono].

- Simplificacién del ataque complejo: pistola— [pitola].

Sin embargo, cabe resaltar que el sujeto no muestra ninguna dificultad
en la realizacion de los sonidos vibrantes [rr] y [r]; siendo capaz de producir
correctamente términos como gorro, jarra, tortuga, mariposa, periodico.

5. EVALUACION FONOLOGICA DEL HABLA INFANTIL. LAURA BOSCH

Esta prueba esta compuesta por un total de 62 elementos fonéticos, dis-
tribuidos en 32 términos que el individuo tiene que producir oralmente por
confrontacién visual. Gracias a este test podemos analizar el desarrollo fo-
nologico del sujeto y diagnosticar posibles problemas articulatorios.

La prueba esta dividida en cuatro secciones diferentes; en primer lugar,
tenemos la evaluacién fonolégica, donde se agrupan los diferentes términos
para ir anotando las producciones del individuo. A continuacion, se estudia
el perfil fonoldgico, donde vienen recogidos los fonemas consonanticos del
espanol, codas, grupos consonanticos y diptongos presentes en la prueba;
ademas, en esta seccion contamos con una enumeracion de procesos sisté-
micos (lateralizacion de vibrantes, insonorizacion, oclusivizacion de fricati-
vas, etc.) y estructurales (omision de codas, simplificacion de diptongos, re-
duplicaciones silabicas, etc.) (Bosch Galceran, 1983:10-11) que el sujeto
puede producir al realizar el test. El tercer apartado esta dedicado al reper-
torio fonético. Aqui vamos a recoger todos aquellos sonidos que nuestro in-
dividuo es capaz de emitir y, por tanto, estan presentes en su repertorio
fonético. En este apartado se incluye ademas un analisis detallado de las
estructuras silabicas presentes en la prueba, de manera que podemos ano-
tar el namero de alteraciones estructurales que realiza el sujeto. Por ultimo,
en el apartado de procesos fonoldgicos de simplificacién, se van a analizar los
diferentes procesos de asimilaciones presentes en las producciones obteni-
das.

Tras la realizacion del test, hemos observado los siguientes resultados:

A) De los 32 items presentados, el sujeto ha realizado un total de 12 pro-
ducciones alteradas. Estas alteraciones han sido agrupadas atendiendo al
proceso de simplificacién o asimilacién que han sufrido:
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- Simplificaciéon de diptongos: fuego — [fego]; piedra — [pedra]

- (CVV— CV).

- Simplificacién del ataque complejo: clase — [kase] (CCV—CV);
cristal —[kistal] (CCVC — CVC).

- Estridencia: taza — [tasa].

B) Con esta prueba hemos descartado la presencia de algun trastorno
articulatorio y ademas hemos podido reafirmar que el sujeto es capaz de
producir los sonidos [r y rr], lo cual nos parece interesante ya que, teniendo
en cuenta la edad del sujeto, cabria esperar que estos fueran los sonidos
donde presentara mas dificultades (Susanibar Chavez et al., 2013: 26-27).

C) De forma paralela, hemos ido observando una frecuente simplificacion
que nuestro sujeto realiza en los diptongos propuestos en las diferentes
pruebas realizadas, pero también en el habla espontanea. Este hecho ha
motivado la creacién de una prueba, cuyo objetivo es, precisamente, el ana-
lisis de las producciones en términos que incluyan diptongos y triptongos.

6. PRUEBA FONOLOGICA DE DIPTONGOS Y TRIPTONGOS

Los resultados e ideas anteriores han dado como resultado la creacion de
la Prueba fonoldgica de diptongos y triptongos. Para su elaboracion, hemos
seleccionado los diptongos y triptongos presentes en el espanol, en posicion
inicial, media y final de palabra, y en silabas atonas y tonicas. Estos dipton-
gos y triptongos han sido insertados en pseudo-palabras, esto es, palabras
inventadas, cuyo fin es eliminar cualquier estimulo que facilite el reconoci-
miento del término y, por ende, su pronunciacién.

6.1. PRUEBA FONOLOGICA DIPTONGOS

Diptongo Inicial N4 Media v Final v
X
Al Tailo Tabailo Tabai
AU Taule Tabaulo Tabau
EI Teilo Tabeilo Tabei
EU Teulo Tabeulo Tabeu
1A Tialo Tabialo Tabia
IE Tielo Tabielo Tabie / tabiés
I0 Tiolo Tabiolo Tabio / tabion
U Tiulo Tabiulo Tabiu
[0) 1 Toilo Taboilo Taboi
ou Toulo Taboulo Tabou
UA Tualo Tabualo Tabua / tabuan
UE Tuelo Tabuelo Tabue / Tabués
Ul Tuilo Tabuilo Tabui
Uuo Tuolo Tabuolo Tabuo / Ta-
buoén
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6.2. PRUEBA FONOLOGICA TRIPTONGOS

Triptongos Inicial N4 Media N4 Final v
IAI Tiailo Tabiailo Tabiai

IAU Tiaulo Tabiaulo Tabiau

IEI Tieilo Tabieilo Tabiei

IEU Tieulo Tabieulo Tabieu

101 Tioilo Tabioilo Tabioi

UAI Tuailo Tabuailo Tabuai

UAU Tuaulo Tabuaulo Tabuau

UEI Tueilo Tabueilo Tabuei

Debido a las dificultades que nuestro sujeto presenta en la lectoescritura,
ha sido necesario facilitarle los diferentes términos, para que este los repita.
Aunque este hecho resta espontaneidad, ya que el sujeto recibe el item para
producir, es posible observar y analizar las dificultades, o la ausencia de
ellas, en lo que compete a la alteracién de la estructura silabica en términos
con diptongos y triptongos.

Tras la realizaciéon de la prueba, hemos observado que nuestro sujeto no
presenta problemas al repetir los términos, obteniendo una tnica produc-
cion alterada en cada prueba:

e Prueba de diptongos: Taboilo (diptongo decreciente, posicion media) —

[tabilo].
CVV — CV
e Prueba triptongos: Tabiaulo (posicién media) — [Tabiulo].
CVVV — CVV

Seria interesante analizar las estructuras silabicas de términos con dip-
tongos y triptongos en items que el sujeto pueda leer sin ayuda de un ter-
cero. Esta prueba se realizara en un futuro estudio.

7. CONCLUSIONES Y FUTURAS LINEAS DE INVESTIGACION.

Este trabajo se enmarca dentro de una investigacién a un paciente con
microduplicacion en el cromosoma 1.21ql. Esta investigacion tiene como
objetivo ultimo la elaboracion de un perfil linglistico-comunicativo del pa-
ciente, que sirva tanto a especialistas, como a la propia familia en la com-
prension de los trastornos a nivel de habla derivadas de la alteracion gené-
tica observada.

Las diferentes pruebas presentadas han servido para descartar cualquier
posible disfuncién articulatoria en nuestro sujeto. Por otro lado, hemos po-
dido observar, basandonos en los datos obtenidos, que esta persona ha ad-
quirido los fonemas de acuerdo con su etapa y que la capacidad de repetir
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sonidos, alterados en conversacion espontanea. Sin embargo, si se puede
afirmar que existan alteraciones fonolégicas en sus producciones como asi
hemos observado en la simplificacion de grupos consonanticos, asimilacio-
nes y reduccion de diptongos.

Finalmente, teniendo en cuenta que el gen ROBO1 se encuentra sobre-
expresado, y que nuestro sujeto se encuentra en la etapa donde se suele
desarrollar la lecto-escritura (Espacio logopédico 1, 2015), seria interesante
estudiar como el nifio adquiere dicha capacidad. De igual forma, sera im-
portante observar cémo evolucionan las alteraciones fonético-fonologicas
descritas en este estudio y, ademas, analizar el componente cognitivo y su
evolucién, ya que lenguaje y cogniciéon son capacidades humanas estrecha-
mente relacionadas que contribuyen a la capacidad comunicativa del indi-
viduo (Bermudez y a Gonzalez, 2011).
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