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Alta prevalencia de trastorno
especifico de lenguaje en

isla Robinson Crusoe

y probable efecto fundador

Pia Villanueval22, Zulema de Barbieril?,
Hernan M. Palomino?P, Hernan Palomino3c.

High prevalence of specific language
impairment in Robinson Crusoe Island.
A possible founder effect

Background: Specific language impairment (SLI) occurs in 2% to 8%
of preschool children. Major and candidate genes are probably involved. Genetic drift is a cause for
the presence of high frequencies of deleterious alleles of a specific disease and the founder effect is one
of its forms. Robinson Crusoe Island has 633 inhabitants and its actual population began with 8
families that repopulated the island at the end of XIXth century. Aim: To assess the frequency of specific
language impairment among children living in Robinson Crusoe Island. Material and methods: All 66
children aged between 3 and 9 years living in the island, were studied. Parents were interviewed and
in children, non verbal intelligence, audiometric parameters, comprehension and expression of oral
language were assessed. Extended genealogies were also performed. Results: Forty children had at
least one parent that was descending of founder families. Among these, 35% had SLI. Eighth five
percent of SLI affected children came from the same colonizer family. Conclusions: The prevalence of
SLI in Robinson Crusoe Island is higher than that reported in mainland Chile and abroad. This high
prevalence, associated to a high frequency of consanguinity, supports the influence of genetic
mechanisms in SLI transmission, based on a founder effect (Rev Méd Chile 2008; 136: 186-92).
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partir de estudios sobre patologias del
lenguaje en la poblacién infantil, se han
descrito distintos cuadros clinicos de acuerdo a la
semiologia lingdistica y no linguistica, lo que ha

Correspondencia a: Flga. Pia Villanueva B. Escuela de Fo-
noaudiologia, Facultad de Medicina Universidad de Chile.
Independencia 1027, Independencia. Santiago de Chile.
Fax: 9786608. E mail: piavillahk@yahoo.com

permitido distinguir un grupo de trastornos del
desarrollo del lenguaje que se presenta en forma
aislada, aparentemente primaria y que habitual-
mente se califica como especificol.

Este tipo de cuadro denominado trastorno
especifico de lenguaje (TEL), en inglés specific
language impairment (SLI - MIM 602081)2, se
define como un conjunto de dificultades del
desarrollo del lenguaje verbal que no puede ser
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justificada por defectos instrumentales, auditivos,
ni por retraso intelectual, trastornos psicopatol6gi-
cos o deprivacién socioculturall3,

El TEL es uno de los trastornos de la comunica-
cion oral méas frecuente en nifios preescolares, con
prevalencias estimadas entre 2% y 7% de la poblacion
de habla inglesa*®. La American Psychiatric Associa-
tion indica una prevalencia de TEL entre 6% y 8%°.
Estudios en nuestro pais indicarian la presencia de
TEL en 4% de los nifios entre 3 y 7 afios’. Se presenta
con mayor frecuencia en varones®”’.

El TEL se caracteriza por presentar una semio-
logia linglistica variada. Estas dificultades van
desde problemas puntuales en la produccién de
palabras, hasta formas mas severas, en las que se
ven afectados todos los niveles (fonoldgico, se-
mantico, morfosintactico y pragmatico) de forma
variable, en las dimensiones expresivas y com-
prensivas del lenguaje oral38-11,

Si este problema no es detectado y tratado a
tiempo, puede afectar otras areas de aprendizaje,
especialmente el lenguaje escrito312:13, Se plantea
gue los menores con este cuadro pueden presen-
tar dificultades en la memoria de trabajo y en
habilidades metalinglisticas. Sin embargo, otras
areas del desarrollo relacionadas con aspectos no
verbales se encontrarian dentro de parametros
normales. Esto determinaria que el déficit del
lenguaje sea un aspecto nuclear en el desarrollo
psicomotor de estos nifios3:10,

Para identificar a un nifio con TEL es funda-
mental la historia clinica, en la que no se eviden-
cie déficit auditivo, retraso psicomotor, déficit
cognitivo, ni trastornos de personalidad. Se han
descrito frecuentemente antecedentes de déficit
de lenguaje o aprendizaje en algun familiar direc-
to del proposito afectado?.

Asi, distintas evidencias indican la presencia
de mecanismos genéticos involucrados en la
susceptibilidad al TEL. Diferentes estudios han
demostrado una fuerte agregacién familiar, obser-
vandose afectados 46% de los familiares de los
probandos, comparados con 18% en los del grupo
control¥. Tomblin y Buckwalter> encontraron
22% de parientes en primer grado afectados com-
parados con 4% y 6% de la poblacién general. La
heredabilidad estimada es entre 45% y 77%%6.
Estudios en mellizos presentan una concordancia
entre 70% y 96% en monocigoticos y entre 46% y
69% en dicigoticos®17:18,

O'Brien y cols!® indicaron, en base a analisis de
segregacién compleja, que el modelo que mejor se
adecua a los datos obtenidos de genealogias de
familias de propésitos afectados, es la presencia de un
gen mayor de naturaleza dominante, aunque no
descartan transmisién poligénica, sefialando que exis-
ten factores genéticos con un modo complejo de
transmision. Una familia extensa de tres generaciones
estudiada en Inglaterra, en la cual més de la mitad de
sus miembros estaban afectados por alteraciones
severas del habla y del lenguaje, permitié postular a
esta patologia con un patrén de herencia simple de
naturaleza autosémica dominanteZ0,

Lai y cols?122 detectaron que el gen FOXP2, que
codifica para un factor de transcripcion, ubicado en
7931, estaria relacionado con los procesos del desa-
rrollo que culminan en el habla y el lenguaje. El SLI
Consortium, (instituciéon inglesa de investigacion en
TEL) identificd otros 2 loci relacionados con TEL,
ubicados en 16q (SLI1) y 19q (SLI2), que podrian
tener importancia como factor de riesgo para altera-
ciones de lenguaje?3. Agrupando la informacion de
otros estudios y amplificando la muestra, confirman
un fuerte ligamiento del TEL al locus SLI1 en 16g%4.
Ademas, se encontré en una poblacién canadiense de
familias de ancestros célticos, evidencia de ligamiento
entre TEL y el locus 13g21 y posiblemente a 2p?°.

Las patologias de origen genético se presentan
con mayor frecuencia en poblaciones pequenias,
aisladas y de origen reciente. Por la menor
variabilidad génica y la mayor frecuencia de
matrimonios consanguineos que en poblaciones
grandes. El estudio en estas poblaciones permite
determinar el efecto fundador de un gen causante
de patologias genéticas de alta frecuencia, ya que
la probabilidad de encontrar un gen ancestral
comdn en matrimonios consanguineos es mayor,
aunque ésta disminuye en cada generacién a la
mitad?®.

La poblacién de la isla Robinson Crusoe puede
ser considerada un semiaislado, de origen reciente y
de poblacién pequefia. Las islas Robinson Crusoe,
Santa Clara, Alejandro Selkirk y un conjunto de
pequefios islotes, conforman el archipiélago Juan
Ferndndez, que se encuentra frente a San Antonio, a
667 kilémetros del continente. La isla Robinson
Crusoe, la Unica habitada, tiene 633 habitantes segun
CENSO 200227 en el pueblo San Juan Bautista.

El archipiélago fue descubierto en 1574. En 1750
empez0 la colonizacion con la fundacién de San Juan
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Bautista. La isla fue despoblada alrededor de 1850. A
fines del siglo XIX se estableci6 la dltima coloniza-
cion, con el arrendamiento al Barén Von Rodt, quien
con un grupo de 8 familias repobl6 la isla28-30.

Actualmente, 77% de la poblacion infantil total,
asi como 85% de la poblacion infantil originaria,
tiene al menos uno de los apellidos colonizado-
res3l, lo que podria indicar mayor grado de
consanguinidad poblacional, concordante con
una poblacion pequefa y semiaislada.

Una de las causas de las elevadas frecuencias
de alelos deletéreos es la deriva génica, que es la
fluctuacion por azar de la frecuencia de alelos que
ocurre en poblaciones pequefias. El efecto funda-
dor es una forma de deriva genética y se refiere a
la existencia de un alelo infrecuente en uno de los
fundadores y que produciria una frecuencia supe-
rior de ese alelo a la que existe en la poblacién de
la que proviene32,

El presente trabajo tiene como propésito determi-
nar prevalencia de TEL en la poblacion infantil
originaria de la isla Robinson Crusoe, y si dicha
prevalencia puede ser atribuida a un efecto fundador.

MATERIAL Y METODO

La muestra estuvo constituida por 66 menores
entre 3y 8 afios 11 meses, lo que corresponde a la
totalidad de la poblacién infantil que habita la isla
Robinson Crusoe en ese grupo etareo.

Para identificar a los nifios con TEL, se realiza-
ron evaluaciones individuales en las dependencias
de la Posta de Salud Rural Juan Fernandez,
mediante los siguientes procedimientos:
= Entrevista a los padres, recopilando antecedentes

familiares, escolares, mérbidos y del desarrollo.

« Antecedentes pediatricos para descartar otras
patologias de base.

= Evaluacion de inteligencia no verbal33.

« Screening auditivo34,

« Evaluacion de comprension y expresion del
lenguaje oral, en aspectos fonolégico y morfo-
sintactico, mediante pruebas que cuentan con
normas de referencia nacional3°:36,

Los nifios evaluados se agruparon en las
siguientes categorias diagnosticas:
< TEL: Se aplicaron los criterios internacionales
que contemplan: coeficiente intelectual (Cl) no

verbal normal (+/- 1 DS), screening auditivo
normal, rendimiento expresivo 0 comprensivo
deficiente (bajo 2 DS). Antecedentes de desa-
rrollo psicomotor normal y sin otros antece-
dentes mérbidos relevantes*23.24,

= Retraso de lenguaje: Nifios que presentaban
déficit de lenguaje asociado a otros anteceden-
tes (retraso desarrollo psicomotor, déficit inte-
lectual, auditivo, entre otros).

« Desarrollo normal del lenguaje: Los nifios que
rindieron dentro de parametros normales en
las pruebas de lenguaje aplicadas.

Para confeccionar las genealogias, se recopilaron
en el Registro Civil de la isla las actas de nacimiento
desde 1902, fecha que corresponde a la primera
generacion de nacidos en Robinson Crusoe desde su
recolonizacion. Esta informacion fue corroborada
con entrevistas a los familiares de los menores.

Los propositos y métodos de recoleccion de la
informacion fueron aprobados por el Comité de
Etica de la Facultad de Medicina de la Universidad
de Chile y forman parte de los Proyectos DID TNAC
01-02/01 y MULT 05/05-02 financiados por la univer-
sidad. Previamente, la Municipalidad de Juan Fer-
nandez firmé un convenio con la Universidad de
Chile para la realizaciéon de este proyecto.

ResuLTADOS

De los 145 nifios que habitan la isla (entre 1 mes y
14 afios, 11 meses), 66 de ellos cumplen con la
condicién etarea para diagnosticar TEL segun los
parametros internacionales, esto es edad entre 3
afios y 8 afios 11 meses.

En la confeccién de las genealogias extensas
de los 66 menores, se consideré como familia
originaria a aquellas cuyo ancestro comun fue
parte del grupo de colonizadores que repobl6 la
isla en 1877. Dichas familias tienen entre cuatro y
cinco generaciones nacidas en la isla.

Se consideraron como familias introducidas
aquellas que llegaron a la isla con posterioridad a
1960. Estas son principalmente familias de funciona-
rios de servicios publicos y de Fuerzas Armadas y de
Orden, destinados a la isla, que no han generado
vinculo sanguineo con la poblacién originaria.

Del total de nifios (n =66), 40 correspondian a
menores considerados originarios, ya que presen-
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tan al menos un progenitor que proviene de las
familias fundadoras, 18 de ellos eran preescolares
(entre 3y 5 afios 11 meses) y 22 escolares (entre 6
afios y 8 afios 11 meses). Los 26 menores restantes
corresponden a familias introducidas, de los cua-
les 15 eran preescolares y 11 escolares.

El estudio de las genealogias de las familias
originarias, permitié consignar hasta 6 generacio-
nes, incluyendo los adultos colonizadores. Se
observan familias numerosas en las dos primeras
generaciones y frecuentes matrimonios consan-
guineos en todas las generaciones (Figura 1).

Con respecto a las condiciones socioeconémi-
cas de los habitantes de la isla, éstas son relativa-
mente homogéneas, considerando sus niveles
educacionales y calidad de las viviendas. Sus
habitantes son basicamente pescadores artesana-
les. Seguin los datos del Gltimo censo poblacional,
la mayoria pertenece a los niveles socioeconémi-
cos medio y medio bajo?’.

Es importante mencionar que en poblaciones
continentales, las diferentes prevalencias de patolo-
gias genéticas pueden ser atribuidas, en parte, al
mayor tamafio poblacional y a la mayor heterogenei-
dad sociogenética; como lo hemos determinado para
prevalencia de malformaciones congénitas maxilofa-
ciales3"38,

Los resultados de la evaluacion de lenguaje
muestran que, de los 40 menores considerados
originarios, 14 de ellos presentaron TEL, es decir,
35% de los nifios evidenciaba un trastorno de
lenguaje de tipo especifico. Un nimero menor de
nifios (n =11) presentd un déficit del desarrollo del
lenguaje asociado a otras patologias y 15 menores
presentaban desarrollo de lenguaje normal (Tabla 1).

La totalidad de los menores presentaron audi-
cion dentro de parametros normales, s6lo en uno
de ellos no fue posible evaluar este aspecto.

De los 11 menores que fueron diagnosticados
con retraso de lenguaje, la totalidad de ellos
presentd un rendimiento descendido en el test de
inteligencia (bajo 2 DS), uno presentd anteceden-
tes de traumatismo encefalico (TEC) y uno otitis a
repeticion.

Los menores con diagnoéstico de desarrollo
normal de lenguaje, presentaron audicién normal,
ocho de ellos un rendimiento descendido en el
test Columbia (bajo 1 DS), uno con antecedentes
de TEC abierto y dos con antecedentes de otitis. A
pesar de estos antecedentes, presentaron desarro-
llo de lenguaje acorde a su edad cronoldgica.

Los menores considerados originarios se distribu-
yen homogéneamente segiin género: 20 nifios y 20
nifias, lo mismo ocurre con los nifios que presentan
TEL: 7 nifios y 7 nifias. De los nifios con desarrollo
normal del lenguaje, 4 eran mujeres y 11 hombres.

Con respecto a la distribucion por edad de
acuerdo a las categorias diagnésticas, 5 de los nifios
con TEL se encontraban en la etapa preescolar y 9
en la etapa escolar. De los nifios con retraso de
lenguaje, 4 eran preescolares y 7 escolares. Los nifios
con desarrollo normal del lenguaje, 8 se encontra-
ban en la etapa preescolar y 6 en la etapa escolar.

Al analizar la historia familiar reflejada en
genealogias extensas, se observd que 85% de los
nifios diagnosticados con TEL correspondian a sélo
una de las ocho familias colonizadoras (Figura 2).

De los nifios pertenecientes a las familias
introducidas, 21 de ellos presentaban desarrollo
normal del lenguaje (80,7%), 4 presentaban retra-
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Figura 1. Genealogia simplificada de una familia fundadora de la isla Robinson Crusoe con alta frecuencia de
matrimonios consanguineos y afectados con trastorno especifico de lenguaje.
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Tabla 1. Distribucion de menores originarios de la isla Robinson Crusoe, segiin categoria diagndstica y género

TEL RL DNL Total
n % n % n % n %
Hombres 7 17,5 7 17,5 6 15 20 50
Mujeres 7 17,5 4 10 9 22,5 20 50
Total 14 35 11 27,5 15 37,5 40 100

TEL: Trastorno especifico de lenguaje. RL: Retraso de lenguaje. DNL: Desarrollo normal del lenguaje.

L F

i

Figura 2. Genealogia simplificada de una familia fundadora de la isla Robinson Crusoe, sefialando los
individuos afectados con trastorno especifico de lenguaje.

so de lenguaje y 1 nifio presentd TEL (3,8%)
(Tabla 2).

Discusion

La isla Robinson Crusoe es un semiaislado geografi-
co, colonizado a fines del siglo XIX en base a 8
familias fundadoras. Hasta la fecha, se han estable-
cido 5 generaciones con alto grado de endogamia,
que se refleja en que mas de 70% de la actual
poblacion infantil proviene directamente de alguna
de las familias fundadoras. La estructura genética
de la poblacién es entonces, considerada muy
joven y con muy poca variabilidad poblacional?6:32.

La frecuencia de TEL en nifios originarios es de
35%, cifra significativamente mayor a lo observado
en otras poblaciones, tanto de Chile (4%) como
del extranjero (2% y 8%)*%7 y a lo evidenciado en
los nifios no islefios (3,8%).

Esta alta prevalencia de TEL en el archipiélago,
sugiere la existencia de un efecto fundador en la
susceptibilidad del TEL, por la deriva génica propia
de poblaciones pequefias y asociada a un mayor

grado de consanguinidad. Esto produciria una
mayor frecuencia del posible alelo subyacente a
TEL, dado las caracteristicas de semiaislado geogra-
fico que tiene la isla. Efectivamente, la mayor
proporcion de los nifios diagnosticados con TEL
provienen de una de las familias colonizadoras.

Pese a que diversos trabajos sefialan mayor
prevalencia en varones en una relacion de 3:17:39,
la distribucion islefia de TEL es idéntica en hom-
bres y mujeres. La menor variabilidad genética
existente y, probablemente, el menor nimero de
individuos, pueden ser causas de estas diferencias.
Asi, este trabajo permite postular que no existen
diferencias de género en la susceptibilidad de TEL.

La mayor frecuencia de TEL en la isla implica
que este tipo de trastorno deberia estar presente
en las generaciones anteriores de acuerdo a
estudios realizados en familias inglesas que pre-
sentaron mayor agregacion familiar40.

En la actualidad existe dificultad para realizar
el diagnéstico de TEL en poblaciones adultas, esto
debido fundamentalmente a la falta de procedi-
mientos estandarizados de evaluacion para este
grupo etareo. Una de las formas de pesquisar este
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Tabla 2. Distribucion de menores originarios e introducidos habitantes de la isla Robinson Crusoe,
segln categoria diagnostica

TEL RL DNL Total
n % n % n % n %
Originarios 14 35,0 11 27,5 15 25,0 40 60
Introducidos 1 3,8 4 15,3 21 80,7 26 40
Total 15 22,7 15 22,7 36 55,0 66 100

TEL: Trastorno especifico de lenguaje. RL. Retraso de lenguaje. DNL: Desarrollo normal del lenguaje.

tipo de trastornos en adultos, es a través de la
recopilacion de antecedentes del desarrollo del
lenguaje y del aprendizaje escolar, descartando
otros antecedentes asociados que expliquen el
trastorno, método que se utiliza en los estudios
realizados en poblaciones de habla inglesa*!.

La importancia de demostrar la evidencia
genética en la etiologia del TEL, implica identificar
grupos vulnerables con probabilidades mayores
de presentar este tipo de patologia. Por otra parte,
los resultados de este estudio ponen en evidencia
la necesidad de implementar politicas de salud
que permitan dar solucién a este problema. El
diagnéstico precoz y el desarrollo de programas
de estimulacién de lenguaje, contribuirian a dismi-
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