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Vivir

Al

de familias afectadas. / MAITE BARTOLOME

250 vascos padecen el
sindrome X fragil, un
extrano retraso mental

SINDROME X FRAGIL

pEs la primera causa de def|-
ciencia mental hereditaria y la
segunda tras el sindrome de
Down.

B Test: desde 1991 existe una
prueba para dlagnosticar la
enfermedad, que estd indicada
para todos los casos de deff-
ciencia mental de causa no
conocida.

» Incidencia: hay un caso por
cada cuatro mil varones.

P Sexo: las mujeres, al tener 2
cromosomas X, no suelen estar
tan alectadas como los hom-
bres, pero sl son portadoras,
p- Paternidad: los padres lo trans-
miten a las hijas y las madres,
a los hijos,

PERFIL DEL ENFERMO

» Rasgos fisicos: Pueden tener
orejas grandes, cara alargada y
asimétrica, lablos finos, mandF
bula prominente, frente amplla,
estrablsmo.

p Caracteristicas neuroldgicas:
sufren retraso mental de diver-
50 grado, falta de concentra-
clén, alteraciones de lenguaje,
rasgos autistas.

p Problemas clinlcos: Pueden
tener ples planos o zambos, otk
tis recurrentes, denticion Irre-
gular, soplo cardiaco.

B Aspectos positivos: Los enfer-
mos son buenos Imitadores, tie
nen gran sentido del humor,
muy buena memoria, se orlen-
tan muy blen y son muy habiles
en todo o que sea manual,

p Nuevas tecnologias: Tienen
aptitudes para el mane|o de apa-
ratos como videos, radiocaset-
tes y ordenadores.

Hiperactividad y atraso en el habla
son los sintomas de un mal que
afecta sobre todo a varones

El75% de los pacientes no ha sido
diagnosticado de forma correcta

ISABEL LOPEZ BILBAD

El sindrome X fragil es una de esas
enfermedades desconocidas para
los ciudadanos y también para mu-
¢hos médicos, hasta el punto de que
tres cuartas partes de los afectados
en el Pais Vasco no han sido diag-
nosticados correctamente. Retraso
mental inespecifico y autismo son
las calificaciones médicas que reci-
be la mayoria de las personas con
este sindrome, un trastorno here-
ditario que afecta sobre todo a varo-
nes y que causa una deficiencia
mental de mayor o menor grado y
unos rasgos fisicos caracteristicos
como frente amplia, orejas grandes
o pies planos,

«lEn el Pals Vasco debe haber de
200 a 250 casos por 1a Incldencia esti-
mada para esta enfermedad, pero
solo hemos diagnosticado 40, aun-
que estudiando los arboles genea-
I6gicos de sus familias podemos pre-
suponer otros 15 més, Esto signifi-
ca que el 75% de los afectados esta
sin diagnosticar». La doctora Isa-
bel Tejada, de la Unidad de Genéti-
ca del hospital de Basurto, se ha
especializado en el sindrome X fra-
gil v ha diagnosticado a 65 familias
con este frastorno en Asturias, Can-
tabria, Logrofio, Navarra y Euska-
di, ya que el hospital bilbaino se ha

convertido en la practica en centro
de referencia para el norte de Espa-
fia en el estudio de la enfermedad.

El primer sintoma de la enfer-
medad es el retraso en el lenguaje
¥ 12 hiperactividad. «Son nifos con
falta de atencién y concentracion,
que aletean con §us mManos para
exteriorizar su nerviosismon, expli-
ca Juan Carlos Gémez, presidente
de la Asoclacion Sindrome X Fra-
gil del Pais Vasco, creada por 19
familias afectadas para dar a cono-
cer la enfermedad y mejorar la cali-
dad de vida de los enfermos, Aun-
que cada vez menos, todavia hoy
algunos padres peregrinan de con-
sulta en consulta, preocupados por
ese hijo tan movido y que no habla,

Las mujeres pueden
ser portadoras de
este mal, pero pocas
veces lo padecen

19 familias vascas
afectadas se han
unido para dar a
conocer el sindrome

hasta que algin médico sugiere la
posibilidad de que pueda padecer
la extrafia enfermedad.

Arbol genealégico

El diagnéstico se realiza en la Uni-
dad de Genética de Basurto, que diri-
ge Manuel Molina, a través del ané-
lisis molecular de una pequeiia can-
tidad de sangre. «Si encontramos la
mutacion en el cromosoma X, si éste
aparece como roto en un extremo,
de ahi viene el nombre de fréagil, esta-
mos ante un casow, sefiala Tejada.
Una vez diagnosticado un paciente,
los especialistas rastrean su drbol
genealdgico y slempre aparece un
antecedente, a veces, ese tio-abuelo
considerado el tonto del pueblo o
‘corto de entendederas’,

La causa del sindrome es la fal-
ta de una proteina de las células,
debida a la mutacién de un gen en
el extremo del cromosoma X, uno
de los responsables del sexo. Esto
quiere decir que las mujeres, al
tener dos cromosomas X, pueden
ser portadoras de la mutacion, pero
no suelen estar afectadas porque el
otro cromosoma X las protege. Sin

embargo, los varones, al tener sdlo
un cromosoma X, son portadores y
padecen las consecuencias del sin-
drome. El riesgo de que una mujer
portadora transmita la mutacién
genética a sus hijos es del 50%, pero
sl los descendientes son chicas, sélo
el 30% tendra problemas de apren-
dizaje -sobre todo con las matemé-
ticas— ¥ en algunas ocasiones, defl-
ciencia mental, «Hay pocas nifias
y mujeres afectadas, y fisicamente
tampoco tienen los rasgos fisicos
tan marcados como los varonesy,
explica Isabel Tejada.

La enfermedad carece de trata-
miento curative, aungue se logra
mejorar el rendimiento Intelectual
de los pacientes con logopedia, tera-
pia sensorial y técnicas de mo-
dificacitn del comportamiento. En
algunos casos son necesarios far-
macos para combatir 1a hiperacti-
vidad, tipica de este sindrome.
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