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INFORMACION DEL ARTICULO ABSTRACTO

Palabras clave: El sindrome de Williams (SW) es un trastorno genético poco frecuente del neurodesarrollo causado por la microdelecién de una region critica en
Sindrome de Williams

Genética

el cromosoma 7qg11.23. A nivel cognitivo, suele caracterizarse por discapacidad intelectual moderada y déficits en las habilidades visoespaciales,

mientras que muestra fortalezas relativas en las habilidades verbales y el razonamiento no verbal. A pesar de su aparente buen desempefio en
Memoria seméantica

Falsos recuerdos las habilidades verbales, estudios previos han sugerido que la estructura de la memoria semantica puede estar alterada en personas diagnosticadas

Procesamiento del lenguaje con SW. En este estudio, exploramos la organizacion de la memoria semantica en el SW mediante el paradigma Deese-Roediger-McDermott
(DRM), una tarea en la que se induce a los participantes a producir recuerdos falsos mediante asociaciones semanticas. Participaron en el estudio
24 participantes con SW y 24 controles emparejados por género y edad mental verbal. Los resultados mostraron que el grupo con SW, en
comparacion con el grupo control, presenté menos recuerdos falsos de sefiuelos criticos y realizé asociaciones con palabras menos relacionadas
con los elementos estudiados. En conjunto, estos resultados sugieren que la organizacion de la memoria semantica podria ser atipica en el SW.
Analizamos como ciertos genes, generalmente asociados con el fenotipo cognitivo del SW, GTF2l y GTF2IRD1, podrian modular el desarrollo de
las areas cerebrales responsables del procesamiento semantico, lo que en ultima instancia produce asociaciones atipicas entre palabras en las
redes semanticas del léxico mental.

1. Introduccion y Dumais, 1997). Curiosamente, investigaciones mas recientes han demostrado que ciertos

factores bioldgicos, como la edad cronoldgica, afectan las conexiones, la organizacién y la

¢ Coémo se representa el lenguaje en el cerebro? ; Como se asocian las formas léxicas
y la informacion semantica con las palabras almacenadas en el Iéxico mental? ;Pueden
los factores bioldgicos (p. €j., los genes, el envejecimiento, etc.) afectar a estas redes? A lo
largo de varias décadas, se han propuesto diferentes modelos del Iéxico mental: desde los
primeros basados en el uso de entradas de diccionario (p. ej., Quillian, 1967), hasta modelos
posteriores, influenciados por la informatica y los modelos de redes (p. ej., Collins y Loftus,
1975; Smith et al., 1974). Generalmente, se sugiere que las redes semanticas consisten en
nodos que representan conceptos y aristas que conectan dichos nodos en funcion de
propiedades compartidas (p. ej., significado, relaciones categoéricas o jerarquicas [Miller
1995], o coocurrencias en el lenguaje escrito u oral [Landauer]).

eficiencia de estas redes semanticas (Dubossarsky et al., 2017). Ademas, algunos
trastornos del neurodesarrollo también afectan a las redes semanticas: por ejemplo, las
personas diagnosticadas con trastorno del espectro autista (TEA) producen grupos mas
pequefos que las personas con desarrollo tipico (DT) (Ehlen et al., 2020). En esta
investigacion, exploramos si las redes semanticas se alteran en un trastorno genético poco
comun, el sindrome de Williams (WS, también conocido como sindrome de Williams-
Beuren), y, de ser asi, si esto podria estar relacionado con el genotipo y el fenotipo cognitivo
presentes en este sindrome.

El sindrome de Williams es un trastorno genético del desarrollo neurolégico, con una
prevalencia de aproximadamente 1 en 7500 nacimientos (Streamme et al., 2002), causado por
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Microdelecion de una regién critica en el cromosoma 7q11.23 (p. ej., Ewart et al., 1993; Pérez
Jurado et al., 1996). Esto generalmente (~90 % de los casos) abarca de 25 a 27 genes codificantes
de proteinas (Bayes et al., 2003), pero las deleciones atipicas pueden abarcar segmentos mas
grandes o mas pequefios de la region critica y podrian resultar, por ejemplo, en una discapacidad
intelectual mas grave (o ausencia de ella) (p. ej., Stock et al., 2003; Fusco et al., 2014), o en un
subconjunto de las caracteristicas fenotipicas del SW (p. ej., Antonell et al., 2010; Fusco et al.,
2014). Las manifestaciones clinicas del SW suelen afectar los sistemas cardiovascular, nervioso
central, gastrointestinal y endocrino, y el fenotipo cognitivo se caracteriza normalmente por
discapacidad intelectual y deficiencias visoespaciales, a la vez que muestra fortalezas relativas en
las habilidades verbales y de razonamiento no verbal (véase Kozel et al., 2021, para una revision).
Los genes GTF2l y GTF2IRD1 parecen estar particularmente involucrados en este fenotipo cognitivo
(Kozel et al., 2021; Serrano-Juarez et al., 2022), y el gen GTF2l puede ser especialmente relevante
para el fenotipo lingtiistico, ya que el deterioro lingliistico en un sindrome asociado con la duplicacién
reciproca de la microdelecion que aparece en el SW esta especificamente relacionado con este gen
(Somerville et al., 2005). Ademas, la eliminacion exclusiva de cuatro genes en el extremo telomérico
de la regién critica del WS (incluidos los genes GTF2l y GTF2IRD2 ) se asocia con un fenotipo
cognitivo caracterizado por habilidades verbales y conceptuales muy débiles, junto con la apariciéon
de problemas con el lenguaje pragmatico, mientras que el perfil genético opuesto (eliminacion de

los genes restantes en la region critica, a excepcion de los cuatro genes del extremo telomérico) se
asocia con habilidades verbales y conceptuales mas desarrolladas y capacidades pragmaticas

relativamente no afectadas (Karmiloff-Smith et al., 2012)

Desde una perspectiva neuroconstructivista, esto no significaria necesariamente que estos
genes sean directamente responsables del fenotipo cognitivo o linglistico en el SW. En cambio,
algunos genes podrian influir en el desarrollo cerebral en personas diagnosticadas con SW, de
modo que las propiedades neurocomputacionales de ciertas estructuras cerebrales podrian
modularse, en comparacion con el patron de desarrollo en el DT (Thomas et al., 2013). Por lo
tanto, en el caso de las habilidades linglisticas, los mecanismos de aprendizaje del lenguaje en el
SW podrian depender de mecanismos cognitivos diferentes o alterados en comparacion con el DT
(Karmiloff-Smith, 1997, 1998; Elman et al., 2001; Karmiloff y Karmiloff-Smith, 2001; Thomas y
Karmiloff-Smith, 2005; Westermann et al., 2007)

Dentro de las habilidades linglisticas, parece claro que las personas diagnosticadas con SW
muestran dificultades con el procesamiento fonolégico (p. ej., Menghini et al., 2004; Garayz” abal
Heinze y Cuetos Vega, 2008; Hidalgo-De la Guia y Garayzabal, 2019), y que poseen habilidades de
procesamiento gramatical similares a las de individuos diagnosticados con otras discapacidades
intelectuales coincidentes por edad cronolégica o mental (p. ej., Udwin y Yule, 1990; Gosch et al.,
1994; con la excepcion de las personas diagnosticadas con sindrome de Down, quienes tienen
déficits mas severos en el procesamiento gramatical que el SW; p. ej., Bellugi et al., 1988). Sin
embargo, la literatura cientifica proporciona menos claridad acerca del procesamiento léxico-
semantico en el SW. Algunos estudios sugieren que las habilidades de vocabulario estan bastante
preservadas en el SW (Bellugi et al., 1988; Levy y Hermon, 2003; Brock, 2007; Martens et al., 2008),
que no hay dificultades en el procesamiento semantico en linea (Fishman et al., 2011) o en el
rendimiento en tareas de preparacion semantica (Tyler et al., 1997; Lee y Binder, 2014), o que no
hay diferencias entre el SW y diferentes grupos de comparacion en la tipicidad y frecuencia de
respuestas en tareas de fluidez semantica (Scott et al., 1995; Rossen et al., 1996; Volterra et al.,
1996; Johnson y Carey, 1998; Jarrold et al., 2000; Levy y Bechar, 2003; Lukacs et al., 2004;
Garayzabal Heinze y Cuetos Vega, 2010). Sin embargo, otras investigaciones muestran evidencia
contradictoria (al menos parcialmente): dificultades en tareas de vocabulario relacional (Mervis y
John, 2008, 2010; Garayzabal Heinze et al., 2014), en la integracién en linea de informacion |
semantica (Pinheiro et al., 2010) y en la produccion de respuestas atipicas en tareas de fluidez
semantica, al nombrar ejemplos poco comunes de algunas categorias semanticas en lugar de los
ejemplos mas tipicos (Bellugi et al., 1990). Considerando toda esta evidencia, un metaanalisis
reciente mostré que, en general, las personas diagnosticadascon SW tienen peores habilidades

|éxico-semanticas que las personas con DT.
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individuos, pero mejor que las personas diagnosticadas con otras discapacidades cognitivas;
ademas, mientras que las habilidades de vocabulario pueden ser relativamente poco afectadas en
el SW, tendrian dificultades en el procesamiento semantico y la integracién, y en tareas que
involucran la organizacion de la memoria semantica o la memoria de trabajo verbal (Romero-Rivas
et al., 2023). Desde un enfoque neuroconstructivista, aunque el rendimiento en algunas tareas
léxico-semanticas (p. ej., vocabulario) podria parecer no verse afectado en el SW, sus
representaciones semanticas serian mas superficiales, con un menor nivel de abstraccién (Thomas
y Karmiloff-Smith, 2003), y mostrarian un menor nivel de complejidad en el procesamiento en linea
de la informacion Iéxico-semantica (Annaz et al., 2009). Sin embargo, sigue sin estar claro si la
organizacion de la memoria semantica en si (es decir, las redes semanticas y como se establecen

las conexiones semanticas en el Iéxico mental) estd modulada en el SW.

La mayoria de los estudios que abordan este tema han utilizado paradigmas como la fluidez
semantica (listado de elementos en una categoria) y tareas de preparacién semantica. En la tarea
de fluidez semantica, los participantes suelen mostrar un patron de respuesta comun: nombran los
elementos de la categoria semantica por grupos (es decir, subcategorias) y cambian a nuevos
grupos cuando se quedan sin elementos o cuando su recuperacion se vuelve mas dificil (Troyer et
al., 1997). Por lo tanto, esta tarea no ofrece una manipulacién experimental para medir la relaciéon
semantica entre los elementos seleccionados o controlados por los experimentadores; ademas, los
patrones de respuesta pueden ser muy diversos entre los participantes, ya que cada persona puede
comenzar con diferentes subcategorias semanticas. Por otro lado, aunque los estudios que
comparan la preparacion semantica entre el SW y el TD no han mostrado diferencias significativas
en los efectos de la preparacion entre estos grupos, los tiempos de reaccion en personas
diagnosticadas con el SW han sido consistentemente mucho mas largos que los de las personas
con TD (Tyler et al., 1997; Lee y Binder, 2014), lo que podria dificultar la interpretacion de los datos.
Por lo tanto, en esta investigacion decidimos utilizar el paradigma Deese-Roediger-McDermott
(DRM) (Deese, 1959; Roediger y McDermott, 1995), una tarea popular para inducir falsos recuerdos
que también puede utilizarse para medir procesos semanticos y que, al mismo tiempo, permite

controlar qué elementos deben procesar los participantes y no requiere respuestas rapidas.

En el paradigma DRM, los participantes estudian listas de palabras (p. €j., "gato", "cachorro",
"ladrido") que convergen semanticamente en una palabra que nunca se presenta, conocida como el
sefiuelo critico (p. €j., "perro"). A medida que los participantes estudian las palabras de cada lista, la
activacion semantica se propaga para activar la representacion del sefiuelo critico (p. ej., Dewhurst
etal., 2009). Esta propagacion activaria otros conceptos relacionados en la memoria después de
que un concepto asociado se haya activado previamente (Collins y Loftus, 1975; Anderson, 1983)
Si la activacion semantica es lo suficientemente intensa, los participantes recuerdan/reconocen
falsamente el sefiuelo critico como si hubiera formado parte de la lista estudiada (p. ej., Roediger
y McDermott, 1995), mientras que si el sefiuelo critico no recibe suficiente activacion semantica, se
reducen los falsos recuerdos (Roediger et al., 2001). Cabe destacar que el paradigma DRM se ha
utilizado previamente para estudiar las relaciones conceptuales entre palabras en trastornos del
neurodesarrollo. Por ejemplo, se ha demostrado que los nifios con TEA generan mas recuerdos
falsos de sefiuelos criticos después de dormir que los nifios con trastorno del espectro autista (TEA)
(Kurz et al., 2019), y que los adultos con TEA aceptan los sefiuelos criticos como palabras

estudiadas en las listas con mayor frecuencia que los adultos con TEA (Wojcik et al., 2018).

Ademas, es importante sefialar que en el paradigma DRM las asociaciones semanticas entre
los elementos estudiados y los sefiuelos criticos pueden ser taxondmicas (es decir, abstractas y
jerarquicamente ordenadas; p. €j., animales: perro-ledn-elefante) o tematicas (es decir, basadas
en relaciones concretas y experienciales; p. ej., vaca-leche-estable). Aunque ambos tipos de
relaciones semanticas (taxonomicas y tematicas) aparecen muy temprano en el desarrollo
(aproximadamente a los 3 afios de edad en TD), las relaciones taxonémicas son mas fragiles y mas
dificiles de acceder en tareas exigentes, como la evocacion o el reconocimiento de memoria (Scott
etal., 1985; Nguyen, 2007). Ademas, los dos tipos de relaciones semanticas comparten redes
cerebrales similares, pero las relaciones taxondmicas requieren la activacion de areas cerebrales

adicionales, lo que sugiere que su procesamiento a nivel cerebral es mas
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exigente (Sachs et al., 2008). Con base en esta informacién, en este estudio nos
centramos en las relaciones semanticas tematicas, ya que, como se mencioné

anteriormente, las personas diagnosticadas con SW suelen presentar discapacidad intelectual.

Por lo tanto, en este estudio utilizamos el paradigma DRM para explorar como se
almacenan las formas Iéxicas y la informacién seméantica asociada a las palabras en el
léxico mental de personas con diagnéstico de SW. Como hipétesis nula, si el
procesamiento semantico no esta alterado en el SW (p. €j., Tyler et al., 1997; Fishman
etal., 2011), no esperariamos encontrar una organizacion semantica alterada en el SW
y, por lo tanto, no deberia haber diferencias en el recuerdo/reconocimiento de sefiuelos
criticos entre los participantes con SW 'y con TD.

Por el contrario, si el procesamiento semantico estd modulado en el WS (p. ej., Bellugi
etal., 1990; Pinheiro et al., 2010; Romero-Rivas et al., 2023), el estudio de listas de
palabras en el paradigma DRM podria no difundir suficiente activacion hacia sefiuelos
criticos, haciendo que las tasas de falso recuerdo/reconocimiento sean mas bajas en los
participantes del WS que en los del TD. Esta hipotesis respaldaria las perspectivas
neuroconstructivistas que sugieren que las representaciones semanticas en el WS son
mas superficiales y muestran un menor nivel de abstraccion y complejidad que en el TD
(Thomas y Karmiloff-Smith, 2003; Annaz et al., 2009). Ademas, exploraremos la
naturaleza de otras posibles intrusiones (p. €j., falsos recuerdos semanticos distintos

de los sefiuelos criticos) y como se relacionan estas intrusiones con los elementos
estudiados, para analizar con mas detalle como se organiza la informacién semantica en
el WS. Por ultimo, también consideraremos ciertas caracteristicas léxicas de las palabras
reportadas por los participantes y los efectos del orden de las palabras, para explorar si
las personas con SW vs. TD tienden a recordar/reconocer diferentes tipos de palabras
con mayor frecuencia, a pesar de que se les presenten los mismos materiales.

2. Método

2.1. Participantes

Veinticuatro participantes diagnosticados con SW participaron en el estudio (14
mujeres, edad media = 15,35, DE = 12,39, rango = 6; 1-57; 7). Estos participantes fueron
reclutados a través de la colaboracién de la asociacién nacional de SW en Espaiia, asi
como de asociaciones regionales. Los criterios de inclusién fueron que estos individuos
hubieran sido diagnosticados con SW mediante hibridacion in situ con fluorescencia,
fueran mayores de 6 afios de edad, hubieran desarrollado habilidades de comunicacién
verbal y no tuvieran diagndsticos coexistentes. Las caracteristicas de esta muestra
fueron muy heterogéneas, desde participantes con un marcado retraso en su desarrollo
verbal hasta participantes con un desarrollo verbal al nivel esperado para un caso de TD
con la misma edad cronolégica (Tabla 1). Ademas, otros 24 participantes de TD formaron
el grupo control. Estos participantes fueron emparejados en términos de género y edad
mental verbal (EM) con el grupo de WS (Edad M = 11,74, DE = 11,38, rango = 4; 3-63;
2). Los participantes de TD fueron reclutados mediante anuncios en redes sociales y
contactos con escuelas locales.

Los criterios de inclusion fueron que no tuvieran ningln diagnostico clinico que afectara
su desarrollo cognitivo y que cumplieran con las caracteristicas de género y MA verbal
que buscabamos para formar el grupo control.

La decisién de emparejar los grupos WS y TD en AM verbal se basoé en el objetivo
de que ambos grupos presentaran un nivel comparable de desarrollo en un constructo
cognitivo relacionado con los datos recopilados en nuestro estudio.

La coincidencia en el coeficiente intelectual general o MA podria no haber sido una
estrategia apropiada, ya que no reflejaria las diferencias en los patrones de habilidades
entre el SWy el TD (por ejemplo, las fortalezas en las habilidades verbales y las
debilidades en el procesamiento visoespacial en el SW podrian hacer que una
coincidencia en MA general sea inapropiada; consulte Burack et al., 2004; Mervis y Klein-
Tasman, 2004; Russo et al., 2021).

El estudio fue aprobado por el comité de ética de investigacion de la Universidad
Auténoma de Madrid (referencia: CEI-112-2190), y todos los participantes (o sus padres
en el caso de menores y/o participantes del grupo WS) completaron y firmaron un
formulario de consentimiento ético por escrito antes de participar en el estudio.
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Tabla 1

Resumen de los participantes del grupo WS y sus principales caracteristicas.

WS parte. Género Edad DS TS MA verbal

n° Vocabulario Vocabulario

1 F 22;9 49 70 10;3-10; 5

2 F 88 27 73 6,3-6;8

3 o 7:8 19 72 4;6-4;8

4 6:2 16 76 4042

5 F 16;0 46 73 9,9-9; 11

6 wemo 6,1 12 65 4,0-4;2

7 12,5 46 84 9,9-9; 11

8 F 57,7 53 97 55; 0-64;
1

9 F 11,2 48 92 10; 0-10; 2

10 o 23;2 47 66 9;9-9; 11

" F 28 55 80 12,9135

12 17;0 61 98 16;0-17;
1

13 o 25,6 57 89 14;0-14; 5

14 11,8 39 72 8;6-8; 11

15 rena 10: 1 28 56 6;9-6; 11

18 F 14;3 38 63 8;6-8; 8

7 F 39; 53 85 11911

10 11

18 F 11 40 75 8;9-8; 11

19 F 29; 29 68 7,0-7;2

20 F 44 70 9,3-9;5

139; 11

2 F 18,7 45 66 9,6-9; 8

22 14; 8 48 82 10; 0-10; 2

2 F 30:5 51 79 10; 9-11; 2

24 F e %2 81 11;3-11:5

Nota. Edades expresadas en afios; meses. Vocabulario DS = puntuacién directa en la subescala
de vocabulario de la prueba breve de inteligencia de Kaufman (K-Bit; Kaufman, 1990) . Vocabulario
TS = puntuacion tipica en la subescala de vocabulario de la K-Bit (valores de 100 equivalen a la
media de la poblacién TD para esa edad cronoldgica; valores entre 90 y 109 se consideran
valores medios; entre 80 y 99, medio-bajo; entre 70 y 79, bajo; y por debajo de 69, muy bajo). MA
Verbal =

edad mental verbal, calculada segun los criterios de la adaptacién espafiola del K-Bit (Calonge
Romano y Cordero Pando, 2011).

2.2. Materiales

Tradujimos y adaptamos ocho listas DRM de Carneiro et al.

(2007). Mas especificamente, dado que las personas diagnosticadas con SW suelen
presentar un retraso cognitivo de leve a moderado, y dado que queriamos explorar el
desarrollo de las habilidades léxico-semanticas a lo largo de la vida, desde la infancia
hasta la edad adulta, elegimos ocho de las listas de Carneiro et al. (2007).

preparado para nifios en edad preescolar y traducido las palabras al espafiol.

Cada lista de la tarea de recuerdo constaba de ocho palabras, estrechamente
relacionadas semanticamente con una palabra que nunca se presento en las listas (el
sefiuelo critico). Las relaciones semanticas entre los elementos estudiados y los sefiuelos
criticos eran fundamentalmente tematicas, es decir, se basaban en su relacién
experiencial y contextual. Las palabras de cada lista se ordenaron de forma que la
primera palabra en aparecer fuera la mas directamente relacionada con el sefiuelo
critico, hasta la Ultima, la que tenia la menor relaciéon semantica con él. Ordenamos las
palabras siguiendo las "Normas de Libre Asociacién del Espafiol de la Universidad de
Salamanca" (Fernandez et al., 2018). Todas las palabras fueron grabadas por una
hablante nativa de espafiol, quien también registré los ocho sefiuelos criticos que no se
presentaron en las listas, asi como otras 18 palabras no relacionadas con las listas de
estudio. Posteriormente, todas las palabras se extrajeron de los archivos auditivos y se
equilibraron en términos de intensidad (dB), normalizando la amplitud maxima en todas
las palabras experimentales mediante el software Audacity®. Las listas se pueden
encontrar en el Apéndice 1.

Para la prueba de reconocimiento, presentamos 40 palabras de forma auditiva. 18
de estas palabras se presentaron previamente en las listas de la tarea de recuerdo (las
palabras en las posiciones 1y 4 de cada lista), 8 fueron los sefiuelos criticos relacionados
con cada lista presentada y otras 18 fueron palabras nuevas, no relacionadas con las
listas estudiadas para la tarea de recuerdo (estas palabras se extrajeron de otras listas).
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presentado en Carneiro et al. (2007), no utilizado en nuestro estudio).

También utilizamos la prueba breve de inteligencia de Kaufman (K-Bit; Kaufman,
1990) para medir las habilidades verbales y de resolucion de problemas de los participantes
del grupo de SW. Esta prueba consta de dos subescalas. La subescala de vocabulario
mide la capacidad verbal y consta de dos partes: en la parte A (vocabulario expresivo), el
participante debe nombrar objetos representados graficamente; la parte B (definiciones)
requiere que los participantes completen una palabra con algunas letras faltantes, con la
ayuda de una oracién descriptiva. La subescala de matrices, por otro lado, requiere que
los participantes comprendan la relacién entre los estimulos y respondan utilizando
opciones de opcién multiple (seleccionando la opcién que completa la matriz).

2.3. Procedimiento

Primero, los participantes, o sus padres, leyeron y firmaron el consentimiento informado
para participar en el estudio. A continuacion, se les explicd que participarian en un juego
de memoria, ambientado en una novela policiaca, en el que ayudarian al protagonista a
resolver un caso en el que un criminal robaba la memoria de las personas. Les explicamos
que escucharian varias listas de palabras y que, tras escuchar cada una, tendrian que

recordar tantas palabras como pudieran.

Dentro de cada lista, el intervalo entre estimulos fue de 1000 ms. Los participantes
respondieron verbalmente y tomamos nota de sus respuestas.

Tras esta tarea de recuerdo libre, se indicé a los participantes que participarian en una
prueba de reconocimiento sorpresa. En concreto, se les explicd que escucharian una
palabra a la vez y que tendrian que responder verbalmente si creian que la palabra ya se
habia presentado en las listas estudiadas en la tarea de recuerdo libre.

Finalmente, tras finalizar la tarea experimental, los participantes del grupo WS fueron
evaluados con el K-Bit. Todos los participantes recibieron un informe al finalizar las tareas,

y sus familias recibieron un informe con sus puntuaciones y recomendaciones.

3. Resultados

Los datos utilizados para realizar los analisis se cargan en el repositorio Open Science
Framework en el siguiente enlace: https://osf.io/vmgfb/?
view_only=7a84b97b16e748e8a0b901ea620cf24d .

3.1. Tarea de recuerdo libre

Las respuestas a la tarea de recuerdo libre se sometieron a analisis de Modelos
Lineales Mixtos Generalizados (GLMM), con las respuestas de los participantes como
variable dependiente, el grupo (WS, control) como variable de efectos fijos, y los
participantes e items como factores de agrupacion de efectos aleatorios. Para los items
antiguos, se obtuvo un efecto principal significativo del grupo, X 2 (1) = 18,02, p < 0,001.
Los participantes del grupo control recordaron correctamente un mayor nimero de items
antiguos de cada lista (M = 0,56, EE = 0,03) que los participantes del grupo WS (M = 0,36,
EE = 0,03). Para los sefiuelos criticos, también se observé un efecto principal significativo
del grupo, X 2 (1) =10,07,p =
.002. Nuevamente, los participantes del grupo de control recordaron falsamente un mayor
numero de sefiuelos criticos para cada lista (M = .22, SE = .05) que los participantes del
grupo WS (M = .09, SD =.03) (Fig. 1).

Ademas, también analizamos si existian diferencias entre los grupos en cuanto al
numero de otras intrusiones semanticas (es decir, palabras falsamente recordadas que
estaban semanticamente relacionadas con las estudiadas, pero que no eran los sefiuelos
criticos), asi como el nimero de intrusiones no semanticas (es decir, palabras falsamente
recordadas que no estaban relacionadas con las listas estudiadas). En el caso de las otras
intrusiones semanticas, no observamos una diferencia significativa entre ambos grupos,
t(46) = 1,15, p = ,26, d = ,33, aunque los participantes del grupo WS tuvieron un mayor
numero de estas intrusiones (M =,26, SE =,06) en comparacion con los participantes del
grupo control (M = ,17, SE = ,04). Para explorar si estas otras intrusiones semanticas
estaban igualmente relacionadas con las palabras estudiadas en los grupos WS y de
control, calculamos la asociacion de fuerza de sefial a objetivo (FSG) entre cada palabra
en cada lista y las otras intrusiones semanticas.
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Fig. 1. Medias marginales estimadas de palabras recordadas por los participantes en la tarea de
recuerdo libre.

Nota. En el eje Y, se muestran los porcentajes de recuerdo. Las barras representan las medias
marginales estimadas de recuerdo libre para cada tipo de palabra. Los bigotes en las barras
pis Py

=p<.001; representan los EE. = p < 0,01.

Intrusiones semanticas para cada lista, segun las "Normas de Libre Asociacion del Espafiol
de la Universidad de Salamanca" (Fernandez et al., 2018). Estos valores pueden
interpretarse como el porcentaje de participantes (de Fernandez et al., 2018) que
produjeron espontaneamente las palabras que nuestros participantes produjeron como
intrusiones semanticas tras ser presentados con las palabras que usamos en nuestras
listas DRM. En este andlisis, encontramos que las demas intrusiones semanticas
producidas por los participantes del grupo WS (M =.007, EE = .002) estaban mucho
menos relacionadas con las palabras estudiadas que las producidas por el grupo control
(M =.019, EE =.006), t(33) = 2.09, p =

.04, d = .71 (Fig. 2). Por otro lado, el nimero de intrusiones no semanticas fue
significativamente mayor en el grupo WS (M = .28, SE =

.07) que en el grupo control (M = .06, SE = .02), t(46) = 3.00, p = .004, d = .87.

Ademas, analizamos si ciertos valores Iéxicos de palabras antiguas y sefiuelos criticos
(es decir, frecuencia relativa, nimero de fonemas, familiaridad, imaginabilidad y concrecion)
diferian entre los recordados por el grupo de hablantes no habladas y el grupo control.
Encontramos que los sefiuelos criticos recordados falsamente por el grupo de hablantes
no habladas tenian una frecuencia Iéxica menor (t(33) = 3,15, p = 0,003, d = 1,07) y eran
menos familiares (1(33) = 2,85, p = 0,007, d = 0,97) que los recordados por el grupo control.
Los resultados se muestran en la Tabla 2.

Finalmente, analizamos si la posicién serial de las palabras dentro de las listas podia
influir en el recuerdo de las palabras antiguas en los participantes con sindrome de

Williams y de control. Mas especificamente, realizamos mediciones repetidas.

0.10

0.08 +
0.06 —
0.04 —
0.02 - om
= U E
0.00 — oo
-0.02 —
-0.04 -
Corlﬂrol Williams

Fig. 2. Gréfico de nubes de lluvia que muestra la distribucion de los valores de asociacion de
fuerza de sefal-objetivo (FSG) hacia adelante para las otras intrusiones semanticas en la tarea de
recuerdo libre.

Nota. El eje Y indexa los valores de la asociacién de fuerza de sefial-objetivo (FSG) hacia
adelante. Los puntos representan las puntuaciones individuales de cada participante. Los
diagramas de caja representan las medianas y las medidas de dispersion. Finalmente, a la
derecha, se representa la distribucion de los datos de cada grupo.
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Medias, desviaciones estandar e indices estadisticos de los valores léxicos de las palabras antiguas y los sefiuelos criticos recordados libremente por los grupos de WS y de control.

Palabras antiguas

Ws Control

Sefielos

Control o

o ws

Frecuencia relativa 63,39 (18,93) 59.07 (9.30) 1.00 82,44 (49,79) 144,36 (62,73) 3.15*
Ne fonemas 5,85 (0,32) 5.84 (.22) 22 4,69 (0,50) 4,68 (0,42) .06
Familiaridad 6,33 (0,08) 6.31(.06) 69 6,51(0,17) 6,65 (0,13) 2.85 **
- 5,76 (0,14) 5.74 (.08) 85 6,21 (0,38) 6,27 (0,19) 63
Concrecién 543 (0,21) 5.37 (.09) 1.29 6,21(0,21) 6,18 (0,13) 49

Nota. ™ = p<.01.

Analisis de varianza (ANOVA) con la posicion (1-8) y el grupo (WS, control) como variables
independientes. Se encontré un efecto significativo de la posicion, F(7,322) = 3,01, MSE.

=.24,p=.004, np
comparaciones multiples) mostraron que las Ultimas palabras de las listas se recordaban

22 .06. Los andlisis post-hoc (utilizando la correccién de Holm para

mejor que las palabras que aparecian en segunda posicién (p =
.012); ninguna otra comparacion fue significativa. La interaccion entre la posicion y el grupo

no fue significativa, F(7,322) = .94, MSE = .24, p =
2 =
A7, np

3.2. Prueba de reconocimiento

Tres participantes del grupo WS no completaron la prueba de reconocimiento, ya que
mostraron sintomas claros de fatiga o no comprendieron las instrucciones. Los sujetos del

grupo control, emparejados con ellos en MA, tampoco completaron esta prueba.

Las respuestas a la prueba de reconocimiento se sometieron a analisis GLMM, con las
respuestas de los participantes como variable dependiente, el grupo (WS, control) como
variable de efecto fijo y los participantes e items como factores de agrupacién de efectos
aleatorios. Para items antiguos, obtuvimos un efecto principal de grupo significativo, X 2 (1) =
8.38, p =.004. Los participantes en el grupo control reconocieron un mayor nimero de items
antiguos (M = .81, SE = .04) que los participantes en el grupo WS (M = .60, SE = .05). Para
sefiuelos criticos, obtuvimos un efecto principal de grupo marginalmente no significativo, X 2
(1) = 3.80, p = .051. Los participantes en el grupo control reconocieron falsamente un mayor
numero de sefiuelos criticos (M = .62, SE = .06) que los participantes en el grupo WS (M =
.46, SE = .06). Finalmente, para los items nuevos, no se observo un efecto principal
significativo del grupo, X 2 (1) = 3,23, p = 0,072. Tanto los participantes del grupo WS (M =
0,96, EE = 0,02) como los del grupo control (M = 0,99, EE = 0,01) reconocieron correctamente

la mayoria de los items nuevos como palabras no presentadas previamente (Fig. 3).

Al igual que hicimos con los datos de la tarea de recuerdo libre, analizamos si varios
valores léxicos de palabras antiguas y sefiuelos criticos diferian.

Entre las reconocidas por los grupos de WS y de control. En cuanto a las palabras antiguas,
los participantes del grupo de WS reconocieron elementos con una puntuacién menor (0,12),

frecuente (F(1,41) = 5,56, MSE = 36,22, p =.023, np 2 mas largos (F

Recognition Test
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Fig. 3. Medias marginales estimadas de las palabras reconocidas por los participantes en la prueba
de reconocimiento.

Nota. En el eje Y, se muestran los porcentajes de reconocimiento. Las barras representan las
medias marginales estimadas de regonocimiento para cada tipo de palabra. Los bigotes en las
barras representan los EE. ** = p < 0,0%;p = .05.

(1,41) = 5,38, MSE = .18, p = .025, np 2 = 12), menos familiar (F(1,41) =
6,63, MSE = .01, p =.014, np 22 .14), y menos concreto (F(1,41) = 10.49,
MSE = .02, p =.002, np 22 .20), que los reconocidos por el grupo control. Los
resultados se muestran en |a Tabla 3.

3.3. Perfil cognitivo de los participantes del grupo WS

En esta ultima seccién de los resultados, exploramos el perfil cognitivo de los participantes
del grupo WS, y cdmo sus caracteristicas pueden haber influido en su memoria en la tarea
DRM.

En primer lugar, comparamos las puntuaciones tipicas en las subescalas de vocabulario
y matrices en el grupo de WS. Dos participantes no completaron la subescala de matrices por
estar demasiado cansados al final de la sesién. Observamos que no hubo diferencias
significativas entre las puntuaciones en vocabulario (M = 73,33, DE = 10,74) y matrices (M =
73,73, DE =
14.21) subescalas, t(21) = .68, p = .50, d = .14. En ambos casos, las puntuaciones medias
indican valores bajos en relacion con la media de la poblacién con TD, aunque los valores

individuales en ambas subescalas varian de muy bajos a medios (Fig. 4).

En segundo lugar, analizamos cémo la edad cronolégica y las puntuaciones tipicas en el
K-Bit podrian haber influido en los indices de memoria en la tarea DRM. Observamos que la
edad cronolégica se correlaciond positivamente con las puntuaciones tipicas de vocabulario
(r(22) = .41, p = .045) y negativamente con el nimero de palabras antiguas correctamente
reconocidas en la prueba de reconocimiento ( r(19) = - .68, p <.001) y con el numero de
sefiuelos falsamente reconocidos ( r(19) = - .48, p = .029). Asimismo, se observé una relacion
marginalmente no significativa entre la edad cronolégica y la relacion semantica entre las
palabras estudiadas en las listas y las demas intrusiones semanticas en la tarea de recuerdo
(r(17) = - .45, p = .054). Por otra parte, las puntuaciones tipicas del vocabulario se
correlacionaron positivamente con las puntuaciones tipicas de las matrices, r(20) = .59, p =
.004, y con el nimero de palabras correctamente reconocidas como nuevas en la prueba de
reconocimiento DRM, r(19) = .47, p = .030; pero se correlacionaron negativamente con el
numero de palabras correctamente reconocidas como elementos antiguos en la prueba de
reconocimiento DRM, r(19) = - .60, p =

.004. La matriz de correlacién completa se puede ver en la Figura 5.

4. Discusion

En este estudio, utilizamos el paradigma DRM para explorar cémo se almacenan las
formas léxicas y la informacién semantica asociada a las palabras en el sindrome de Williams,
un trastorno poco comun del neurodesarrollo causado por la microdelecién de una region

critica en el cromosoma 7q11.23. En resumen, los principales resultados fueron:

- Los participantes del grupo WS recordaron/reconocieron sefiuelos criticos para un
en menor medida que los participantes del grupo de control TD.

- Por el contrario, los participantes del grupo WS tuvieron mas intrusiones no semanticas que los
participantes del grupo TD, y las otras intrusiones semanticas (es decir, aquellas distintas de los
sefiuelos criticos) estaban menos relacionadas seméanticamente con los elementos estudiados en
las listas de los participantes del grupo WS frente a los del grupo TD.

- Tanto los participantes WS como los TD rechazaron sin problemas los elementos nuevos
en la prueba de reconocimiento, lo que sugiere que ambos grupos comprendieron
adecuadamente la tarea y prestaron atencién durante toda la misma.

- Los recuerdos falsos del grupo WS no estaban asociados con sus habilidades verbales o

de resolucion de problemas, aunque si estaban relacionados con su edad:
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Medias, desviaciones estandar e indices estadisticos de los valores Iéxicos de las palabras antiguas y los sefiuelos criticos reconocidos por los grupos WS y de control.

Palabras antiguas

Sefiuelos

ws Control F

ws Control
Frecuencia relativa 51,50 (7,36) 55,82 (4,38) 556" 138,36 (61,22) 136,16 (29,28) .02
Ne fonemas 6,09 (0,43) 5,79 (0,43) 538" 4,85 (0,43) 5,02 (0,29) 2.06
Familiaridad 6,38 (0,10) 6,45 (0,07) 6,63* 6,61(0,13) 6,59 (0,07) 50
Crpacind co s e mres 5,69 (0,22) 5,78 (0,15) 2,52 6,23 (0,18) 6,20 (0,14) .37
Concrecién 5,38 (0,15) 5,52 (0,13) 10.49 ™ 6,06 (0,17) 6,01 (0,08) 1.46
o >
Nota. =p<.01; =p<.05.
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Fig. 4. Grafico de nubes de lluvia que muestra la distribucién de puntuaciones tipicas en
las subescalas de vocabulario y matrices de la prueba K-Bit en el grupo WS.

Nota. El eje Y muestra las puntuaciones tipicas. Los puntos representan las puntuaciones
individuales de cada participante y las lineas, la relacién individual entre ambas

subescalas. Los diagramas de caja representan las medianas y las medidas de dispersion.

Finalmente, a la derecha, se representa la distribucion de los datos para cada subescala.

Cuanto mayores eran los individuos diagnosticados con sindrome de Williams, menos
sefiuelos criticos reconocian falsamente como antiguos en la prueba de reconocimiento, y

menos relacionadas estaban las otras intrusiones semanticas informadas en la tarea de
recuerdo libre con las palabras estudiadas en las listas.

En conjunto, estos resultados sugieren que, en personas con SW, los sefiuelos criticos no
recibieron suficiente activacion semantica durante el estudio de listas de palabras (Roediger et
al., 2001). Sin embargo, la activacion semantica se extendié a palabras no relacionadas
semanticamente con las palabras estudiadas, o a palabras con alguna relacién semantica, pero
con una conexion mucho menor con las palabras estudiadas que los sefiuelos criticos. Estos
resultados son consistentes con investigaciones previas que sefialan que el procesamiento
semantico puede estar deteriorado en el SW (p. ej., Pinheiro et al., 2010; Romero-Rivas et al.,
2023), y que las personas diagnosticadas con este sindrome realizarian asociaciones atipicas a
nivel semantico en tareas de fluidez semantica (Bellugi et al., 1990). Ademas, los resultados son
congruentes con estudios previos que sugieren que las representaciones semanticas serian mas
superficiales y menos complejas en los individuos con SW que en los individuos con TD (Thomas
y Karmiloff-Smith, 2003; Annaz et al., 2009)

Curiosamente, el patrén de resultados observado en el grupo de SW no coincide con las
observaciones realizadas con el paradigma DRM en otras poblaciones con trastornos del
neurodesarrollo. Por ejemplo, como se sefiala en la introduccién, las personas con TEA muestran
un patrén muy diferente de recuerdos falsos en la tarea DRM: los nifios con TEA recuerdan
falsamente los sefiuelos criticos en mayor medida que los nifios con TD después de dormir (Kurz
etal, 2019), y los adultos con TEA, aunque pueden mostrar tasas de recuerdo falso mas bajas
que los adultos con TD, aceptan los sefiuelos criticos como palabras estudiadas en las listas con
mayor frecuencia que los adultos con TD (Wojcik et al., 2018). Asimismo, en otros tipos de

paradigmas experimentales, mas directamente relacionados con el trabajo verbal

En cuanto a la memoria, se ha observado que las personas con discapacidades de aprendizaje,
como la dislexia del desarrollo, obtienen tasas medias de recuerdo de palabras semanticamente
relacionadas y organizadas tematicamente, similares a las personas con trastorno de la
personalidad (Artuso et al., 2020). Esto indica, una vez mas, que las dificultades con la
organizacion tematica de la informacién semantica pueden verse especialmente afectadas en el
sindrome de Williams. Ademas, los resultados de nuestro estudio sugieren que el patrén de
falsos recuerdos en el grupo de pacientes con sindrome de Williams no parece estar asociado
con sus habilidades verbales o de resolucion de problemas, lo que podria llevarnos a sospechar
que este patron esta mas estrechamente vinculado al genotipo o al fenotipo cognitivo de esta
poblacion.

El fenotipo cognitivo y lingtiistico del sindrome de Williams esta especialmente vinculado a
algunos de los genes afectados en la region critica del sindrome de Williams, en particular los
genes GTF2l y GTF2IRD1 (p. ej., Karmiloff-Smith et al., 2012; Serrano-Juarez et al., 2022). Estos
genes se expresan en areas cerebrales como la corteza prefrontal dorsolateral, el cerebelo, el
hipocampo y el surco infraparietal (Frangiskakis et al., 1996; Morris et al., 2003; Hoeft et al.
2014; Chailangkarn et al., 2018), y estas areas cerebrales desempefian un papel fundamental
en el procesamiento semantico. Las areas prefrontales dorsolaterales izquierda y derecha de la
corteza cerebral se asocian con el rendimiento en tareas de fluidez semantica (Szatkowska et
al., 2000), y la corteza prefrontal dorsolateral izquierda, con el rendimiento en tareas de
categorizaciéon semantica (Kapur et al., 1994). Por otro lado, la activacion cerebelosa se
relaciona con el establecimiento de asociaciones semanticas (Argyropoulos y Muggleton, 2013),
e incluso con la discriminacion y el establecimiento de relaciones semanticas en la tarea DRM
(Gatti et al., 2021). Asimismo, el surco infraparietal medio izquierdo se asocia con efectos de
similitud semantica (pero no visuoperceptual) (Neyens et al., 2017). Y, de manera critica, el
hipocampo, un area del cerebro que muestra anomalias funcionales, estructurales y anatémicas
en el sindrome de Williams (Meyer-Lindenberg et al., 2005), esta relacionado con la memoria
semantica (para una revision, consulte Duff et al., 2020), es parte de la red central de recuerdo
(Rugg y Vilberg, 2013) y juega un papel relevante en los procesos de categorizacion y
recuperacién semantica (Greenberg et al., 2009; Sheldon y Moscovitch, 2012). Desde una
perspectiva neuroconstructivista, esto no significaria necesariamente que la delecién o la
participacion de genes como GTF2l y GTF2IRD1 en el SW afecte directamente al procesamiento
semantico, sino que los efectos genéticos durante el desarrollo cerebral en el SW, en areas
como las mencionadas anteriormente, podrian generar propiedades computacionales y
experiencias de aprendizaje diferentes a las de los patrones de desarrollo tipicos (Thomas et al.,
2013), mediando las relaciones establecidas en las redes semanticas. Al igual que en los adultos
mayores (Ramscar et al., 2014), las diferencias en los procesos de aprendizaje y las experiencias
vividas podrian ser una explicacion alternativa para las diferencias en la asociacién de palabras
en el Iéxico mental, mas alla de las explicaciones mas tradicionales basadas en el deterioro
cognitivo. Sin embargo, actualmente no disponemos de suficiente evidencia para refutar o
aceptar esta hipétesis, por lo que futuros estudios en esta area deberian establecer una conexion
mas directa entre estos marcadores genéticos, la activacion en las areas cerebrales mencionadas

y el procesamiento semantico en el SW.

También es interesante notar que, como mencionamos en la introduccién, las relaciones
semanticas entre los elementos estudiados y los sefiuelos criticos en nuestro estudio fueron
fundamentalmente tematicas, es decir, basadas en relaciones experienciales y dependientes del
contexto. Este tipo de organizaciéon semantica precede a la organizacion taxonémica (basada en

aspectos abstractos y jerarquicos) (Inhelder y Piaget, 1964; Nelson, 1988), y
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Fig. 5. Mapa de calor r de Pearson para las correlaciones entre las caracteristicas individuales de los participantes del WS y su desempefio en la tarea DRM.
Nota. Los tonos azules indican correlaciones positivas y los tonos rojos correlaciones negativas (cuanto mas intenso sea el color, mas relacionadas estan las dos variables). *** = p <.001;

=p<.01; =p<.05.

El acceso a representaciones basadas en esta organizacién es menos exigente y
requiere menos procesamiento a nivel cerebral que el acceso a relaciones establecidas
mediante una organizacién taxonémica (Scott et al., 1985; Sachs et al., 2008). Por lo
tanto, nuestros datos sugieren que las deficiencias en el procesamiento de la informacién
semantica en el sindrome de Williams podrian manifestarse desde las primeras etapas
de la categorizacion semantica, lo que podria comprometer el establecimiento de
conexiones semanticas entre palabras relacionadas en el léxico mental desde etapas
tempranas de la vida.

Con respecto a los efectos de la edad de los participantes con SW en su desempefio
en la tarea DRM, nuestros resultados contrastan con las observaciones mas comunes
en estudios de desarrollo. Mientras que en TD la edad generalmente aumenta las tasas
de falsos recuerdos, ya que aumenta la capacidad de los individuos para conectar
significados de palabras (p. €j., Brainerd et al., 2011), en nuestro estudio observamos un
patrén inverso en el SW: cuanto mayores son los participantes, menores son sus tasas
de falsos recuerdos para sefiuelos criticos y mas débil la conexién entre las palabras
estudiadas y las otras intrusiones semanticas. Curiosamente, en adultos mayores sanos,
asi como en pacientes con demencia, el desempefio en recuerdo/reconocimiento veridico
disminuye en funcién de la edad y/o la gravedad de la demencia (como sucedi6 en
nuestro estudio en personas con SW); sin embargo, mientras que en adultos mayores
sanos, los falsos recuerdos de sefiuelos criticos aumentan con la edad, en pacientes
con demencia esta tasa disminuye en funcion de la gravedad de los sintomas (Balota et
al., 1999). Por tanto, el envejecimiento en el sindrome de Williams podria estar
relacionado con un deterioro temprano de las redes semanticas.

En cualquier caso, ¢ por qué en este estudio encontramos que las formas léxicas y
la informacién semantica asociada a las palabras no se organizan de forma tipica en el
sindrome de Williams, mientras que en algunas investigaciones previas (p. €j., Tyler et
al., 1997; Garayzabal Heinze y Cuetos Vega, 2010) los resultados sugieren una
organizacién adecuada de la informacion semantica en el sindrome de Williams? Existen
multiples explicaciones posibles. En primer lugar, las muestras de participantes con

sindrome de Williams en estudios sobre procesamiento Iéxico-semantico suelen ser muy...

pequefio, siendo en la mayoria de los casos muy por debajo de 20 participantes en el
grupo experimental (Romero-Rivas et al., 2023). En segundo lugar, aunque la mayoria
de las personas diagnosticadas con SW presentan la delecién de toda la region critica
del cromosoma 7q11.23, aproximadamente el 10% de los casos tendrian deleciones
atipicas en las que, por ejemplo, los genes mas relacionados con el fenotipo cognitivo y
lingliistico del SW podrian no verse afectados (p. ej., Karmiloff-Smith et al., 2012).
Finalmente, incluso cuando las personas con SW presentan la delecion tipica de la
region critica del cromosoma 7q11.23, sus capacidades cognitivas pueden variar
ampliamente, porque los factores ambientales también influyen en sus trayectorias de
desarrollo (Muramatsu et al., 2017).

Por lo tanto, la combinacién de muestras pequeiias, diferentes patrones de deleciones y
relaciones genotipo-fenotipo no siempre claras podria explicar la disparidad de resultados
encontrada en la literatura. Sin embargo, cabe destacar que la revision metaanalitica de
la literatura sugiere que efectivamente existen alteraciones en la organizacion de la
memoria semantica en el SW (Romero-Rivas et al., 2023). Asimismo, incluso en
investigaciones en las que no se han encontrado diferencias significativas entre el SWy
el DT en su desempefio general en tareas de organizacion de la memoria semantica, los
patrones de respuesta de las personas con SW (p. ej., el orden de los items) podrian
sugerir una organizacion atipica de la informacién semantica (Jarrold et al., 2000). En
cualquier caso, todo esto hace necesario no solo considerar la relaciéon entre marcadores
genéticos, actividad en determinadas areas cerebrales y rendimiento en tareas |éxico-
semanticas, sino también realizar un esfuerzo para aumentar exponencialmente el
tamario de las muestras de SW, asi como evaluar cémo ciertos factores ambientales
pueden afectar al desarrollo y organizacion de la memoria semantica en el SW.

También nos gustaria discutir los resultados sobre como ciertas variables Iéxicas
afectaron el recuerdo/reconocimiento de verdadero/falso en la tarea DRM.
Frecuencia (con qué frecuencia se escucha o lee una palabra), familiaridad (una medida
de la experiencia de una persona con una palabra) y concrecion (una medida de cuan
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La cantidad de un concepto que se puede experimentar a través de nuestros sentidos)
se relaciona con la edad de adquisicién, de modo que las palabras mas frecuentes,
familiares y concretas suelen adquirirse antes durante el desarrollo y, por lo tanto, son
mas faciles de procesar que las palabras que se adquieren mas tarde (p. ej., Morr, 1981;
Citron et al., 2014; Hinojosa et al., 2016). Por lo tanto, podria resultar sorprendente que
los participantes del grupo WS recordaran falsamente sefiuelos criticos menos frecuentes
y familiares, y reconocieran palabras estudiadas menos frecuentes, familiares y
concretas, que los participantes del grupo TD.

Pero este patrén podria deberse al "discurso de coctel" que esta presente en al menos
algunas personas diagnosticadas con SW (Udwin y Yule, 1990): el uso de palabras mas
complejas de lo esperado para su AM, como mecanismo para atraer la atencion de los
interlocutores (Thomas, 2010), posiblemente debido a la hipersociabilidad presente en
este sindrome (p. ej., Jones et al., 2000).

De esta manera, la distintividad y saliencia de estos elementos podrian facilitar su
recuerdo (Morr, 1981), ademas de establecer conexiones semanticas mas intensas con
otras palabras.

También es relevante comentar algunas posibles limitaciones del estudio. En primer
lugar, como se indico previamente, es necesario aumentar el tamafio muestral en los
estudios sobre el SW, asi como recopilar informacién especifica sobre deleciones
genéticas especificas en participantes diagnosticados con este sindrome.

Solo mediante estos esfuerzos sera posible establecer una conexién mas clara entre
ciertos perfiles cognitivos y sus posibles causas genéticas. En segundo lugar, y mas
directamente relacionado con nuestro estudio, seria interesante para futuras
investigaciones comparar el recuerdo/reconocimiento de verdadero/falso de listas
semanticas organizadas taxonémicamente frente a las organizadas tematicamente.
Como se mencion6 anteriormente, la categorizacion tematica suele preceder a la
categorizacion taxonomica (p. ej., Inhelder y Piaget, 1964; Nelson, 1988), y las listas
tematicas son mas faciles de procesar que las taxonoémicas (Scott et al., 1985; Sachs et
al., 2008), por lo que los resultados de nuestro estudio podrian sugerir que la formacion

de categorias taxonémicas en el sindrome de Williams también podria verse comprometida.

En conclusién, nuestros resultados sugieren que la forma en que se representan las
formas Iéxicas y la informacion semantica asociada a las palabras en el sindrome de
Williams esta alterada. Si bien esta bien establecido que existe una fuerte relacién entre
los componentes genéticos y el desarrollo del lenguaje, como lo indican los estudios
sobre el factor de transcripcion FOXP2 (Lai et al., 2001; MacDermot et al., 2005), adn
quedan muchas lagunas por resolver en cuanto a qué otros factores genéticos podrian
afectar el desarrollo del lenguaje (Fisher et al., 2003). En este estudio, sugerimos
tentativamente que genes especificos en la region critica del sindrome de Williams
(GTF2l y GTF2IRD1), que participan en el desarrollo de ciertas areas cerebrales que
procesan la informacion semantica.

Apéndice

Apéndice 1

Tabla A1

Palabras incluidas en cada lista de la tarea de recuperacion.
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(como la corteza prefrontal dorsolateral, el cerebelo, el hipocampo y el surco infraparietal)
podrian mediar en la formacion de redes semanticas en el Iéxico mental. Por lo tanto,
creemos que podria ser una linea de estudio interesante continuar explorando la relacion
entre estos marcadores genéticos, la activacion cerebral en las areas mencionadas
durante tareas relacionadas con el procesamiento semantico y los factores ambientales
que también podrian mediar en el desarrollo de habilidades |éxico-semanticas. En
resumen, esta linea de investigacion abriria la posibilidad de estudiar el papel mediador
de ciertos componentes genéticos en el desarrollo de habilidades léxico-semanticas en
personas con trastorno de la personalidad (TD) o trastornos del neurodesarrollo, como

el sindrome de Williams.
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Sefiuslo Avion (Avisn) Cama Libro Perro Puerta Cancion Arbol  (Arbol) Agua
(Cancién)
Palabra Viaje Dormir Leer (Read) Gato Ventana Musica Verde (Green) Sed (Thirst)
1 ; (Ventana) (Musica)
Palabra Volar Suefio (Suefio) Estudiar Cachorro Casa Cantar Fruta Beber (bebida)
2 (Cachorro) (Cantando)
Palabra Aire (Aire) Descanso Letras Ladrar (Corteza) Abrir Bonita Bosque Limpia
3 (Bosque)
Palabra Cielo S abana (Hoja) Hojas Animal Llave Melodia Manzana Transparente
4 B (Animal) (Melodia) (Manzana) (Transparente)
Palabra Nubes Almohada Péagina (Pagina) Collar (Cuello) Pomo (Perilla) Cantante Pajaro (Pajaro) Vaso (Vaso)
5 (Cantante)
Palabra Alas Noche Aventuras Mordedura (Mordida) Cerrar Guitarra Rama Grifo
6 ) (Aventuras) (Guitarra) (Rama)
Palabra Helicdptero Echarse (Acostarse) Biblioteca (Biblioteca) Hueso (Hueso) Madera (Wood) Oir (Oido) Campo (Campo) Liquido (Liquid)
7 (Helicoptero)
Palabra Piloto Despertarse Historias Cola Salir (Salida) Voz Parque Fresca

8
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Nota. Las traducciones de las palabras al inglés aparecen entre paréntesis.

Disponibilidad de datos

Los datos utilizados para realizar los analisis se cargan en el repositorio Open Science
Framework en el siguiente enlace: https://osf.io/vmgfb/?
view_only=7a84b97b16e748e8a0b901ea620cf24d .
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