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El sindrome de X Fragil es una condicion poco frecuente cuya prevalencia es 1/2400 o 6000, siendo mayor en
hombres que en mujeres. Esta causada por la mutacion del gen FMR1 en el brazo largo del cromosoma X. Se
trata de la primera causa de discapacidad intelectual de origen hereditario. Presentan unos rasgos fisicos
caracteristicos como cara alargada, orejas grandes, frente ancha, paladar ojival, mala-oclusién dentaria e
hiperlaxitud. En la infancia, la hipotonia les lleva a tener un retraso en el desarrollo motor. Asi mismo, suelen
presentar retraso vy dificultades del lenguaje (problemas de articulacion de fonemas, dificultades
morfosintacticas..). Son habituales las ecolalias, repeticiones, temas recurrentes y la incomprension del lenguaje
figurado o dobles sentidos. Ademas, suelen procesar la informacion de forma simultanea, lo que les lleva a tener
dificultades en la organizacion del discurso. Debido a esa forma de procesamiento, el método de aprendizaje
lecto-escritor mas iddneo es el global. Ademas, en la infancia son hiperactivos y con déficit de atencién. Suelen
presentar alteracion en la integracion sensorial que les lleva a la evitacion del contacto visual durante las
conversaciones, el contacto fisico y los ruidos. En general son personas con buen sentido del humor, que les
gustan las bromas, son buenos imitadores y muy sociables. Un pequefio porcentaje cursa con autismo.

Las manifestaciones clinicas son mas evidentes y graves en hombres que en mujeres.

Es fundamental la intervencién logopédica temprana para estimular el lenguaje y mejorar su comunicacion.
https://www.orpha.net/

La labor de la investigacion y de los y las logopedas es crucial para contribuir a mejorar la calidad de vida y de
comunicacién de las personas con sindrome de X Fragil.

Desde AELFA-IF nos unimos a la accion y la investigacion para construir oportunidades de comunicacion,
salud y calidad de vida para todas las personas con Sindrome de X Fragil en todos los entornos.
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