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Resumen 

El objetivo de este trabajo fue facilitar el 
diagnóstico clínico del Síndrome de Rett (SR) a través 
de la agrupación de sus sintomas y srgnos en areas de 
alteración neurológica. Es un estudzo retrospectivo 
longitudmal y observacional de 30 niñas cuyas 
manlfestaciones clínicas se agruparon utilizando una 
modijicacion de la escala de evaluación motora y del 
comportamiento de Atzgerald y otros Todas fueron 
grabadas en vrdeocintas en una o varias ocasrones 
durante su seguimzento por un período entre 1 y 10 
años Las pacientes y sus grabaciones fueron 
analzzadas en forma mdependiente por los tres autores. 
Se utilizaron los criterios diagnósticos del SR clásico 
Las rnanlfestaciones clínicas del SR se pueden agrupar 
en doce categorías de fenomenologia clínica que 
indican áreas especfzcas de disfunczón del SNC y 
perlfénco 1) síndrome demencíal (disfunción fionto 
temporo-panetal y límbica), 2) síndrome extrapiramidal 
(disfunción de ganglios basales), 3) trastornos de la 
función respiratuna (disfuncion del sistema rencular 
del tallo cerebral), 4) trastoms del sueño (disjimción 
del sistema reticular y líhbico), 5) Epilepsia (Disfunción 
bioeléctrica paroxísfica cortico-subcortical), 6 )  
síndrome de neurona motora inferior (disfunción 
neuronopática y/o de neuropafía perférica), 7) retardo 
en el crecimiento corporal, 8) alteraciones esqueléticas 
tónico-posturales, 9)  disfunción de la sensibilidad al 
dolor (dejicit nociceptrvo), 10) di@nción pseudobulbar, 
11) disfunción autonómica y 12) otros (Microcefaha y 
bruismo) Este agrupamiento facilita el diagnóstico y 
eshldio integral del SR, por lo que recomendamos esta 
categonzación en la práchca clínica 

Palabras clave: Fenomenología clínica, sindrome de 
Rett, demencia en la niñez, estereotipias motoras, 
microcefalia 

The work was done to facilitate the clinicaldzagnosis 
and understandmg of Rett Syndrome (RS) by grouping 
the symptoms and signs in areay of ne~irologzcal 
dzsfunctzon Thzs is a retrospectzve, longitudznal and 
observanonal study of 30 young females whose clinical 
manifestatrons were grouped using a modzfied 
Fitzgerald et al scale formotor and behavior evaluation 
of patients with RS AII patients were videotaped at 
least during one or severa1 appointments d~iring their 
follow-up for a penod oj 1 to 10 years Al1 panents and 
videotapes were revzewed independently by the three 
authors We followed the clinical dragnostic cnterza of 
clasic RS, and grouped the symptoms and signs m 12 
groups of clinical fenomenology that represented 
speclfic areas of central or peripheral nervous system 
involvement 1) demencia1 syndrome (fronto-temporo- 
parietal and limbic dysfunction), 2)  extrapyramidal 
syndrome (basa1 ganglza dysfunction), 3) respiratory 
function disorders (bram stem retzcular system 
disfunchon), 4 )  sleep disorders (reticular system and 
limbic dysjunctzon), 5) epdepsy (cortico-subcortzcal 
paroxistic bioelectrical dysfunction), 6 )  lower motor 
neuron syndrome (neuronopathic dvsfunction and/or 
peripheral neuropathy), 7) body growth retardatiun, 
8) tonic-postura1 skeletal deformities 9)  deficrf of 
parn sensation (noczceptive deficzt), 10) pseudobulbar 
dysfunction, 11) autonomic dysfunctzon and 12) other~ 
(microcephaly and bruxum) In clinzcal practrce, we 
recomend the use of this groupzng of yymptonzs and 
signs because ir  makes facrhtzes the clinical rfudy, 
definihon of areas of dysfunction and dzagnosis of tlze 
patient with RS 

Key Words: Clinical fenomenology, Rett syndrome, 
childhood dementia, motor stereotypes, microcephaly. 
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Introducción 

El sindrome de Rett (SR) es un trastorno neuro- 
degenerativo con un cuadro clínico característico. 
Ocurre sólo en niñas, la mayoría de los casos son 
esporádicosyaunquesedesconocesucausaes 
genéticamente determinado, El desarrollo psico- 
motoraparentemente es normal hasta el primero o 
segundo año devida cuando inicia una regresión de 
funciones cerebrales manifestada por un cuadro 
demencial, pérdida de destrezas motoras de las 
manos (dispraxia) asociada a estereotipias ma- 
nuales, dispraxia de marcha y pérdida de las habi- 
lidades en la comunicación verbal y no verbal. Hay 
desaceleración del crecimiento craneal causando 
microcefalia y puede asociarse episodios de hiper- 
ventilación, aerofagia y crisis epilépticas. 

Este síndrome fue descrito por vez primera en 
1966 por Andreas Rett,' un pediatra de la Universi- 
dad de Viena, quien reportó en Alemania 31 niñas 
que habían desarrollado una regresión mental en la 
edad temprana, ademásde movimientosestereoti- 
pados de las manos y otras manifestaciones pecu- 
liares del comportamiento, y al examen mostraban 
apraxiade marcha y manos. Desafortunadamente, 
fuera de Austria y Alemania su descripción perma- 
neció desconocida por diez y siete años. En 1978 
Ishikawa y otros en Japón reportaron en una breve 
nota tres casos con síntomas y signos idénticos a 
los reportados por RetL2 Hagberg B. en 1980 pre- 
sentó 16 niñas en una reunión en Manchester, 
Inglaterra, desconociendo los reportes de Rett e 
Ishikawa. Fue hasta noviembre de 1983 que se 
reportó en una revista neurológica una serie con- 
junta de 35 niñas de Suecia, Portugal y Francia 
definiéndose ya como síndrome de Rett3 Los crite- 
rios diagnósticos del sindrome se establecieron en 
1984 durante la Segunda Conferencia Internacio- 
nal sobre el Síndrome de Rett en Viena (Cuadro 1)4 
Su historia natural también ha sido categorizada 
(Cuadro ll).5 En México reportamos en 1989 el 
primer grupo de nueve niñas con SR." 

El sindrome de Rett es el trastorno demencial en 
la niñezmásfrecuentementeobse~ado (1 :l 0,000)5 
sin embargo, el pediatra yel médicogeneral noestán 
suficientementefamiliarizadoscon su fenomenologia 
clínica, motivo por el cual, puede escapar su diág- 
nóstico clínico y la paciente someterse a procedi- 

mientos diagnósticos de laboratorio o gabinete no 
justificados y retrasar la ayuda rehabilitadora y la 
orientación pronóstica apropiada. 

Cuadro l. Criterios diagnósticos del sindrome de Reti 
clásico4 

I - Criterios necesarios 
- Periodo pre y perinatal aparentemente normal. 
-Desarrollo aparentemente normal en los primeros 5 a 6 meses 
de edad 

- Perimetro cefálico normal al nacimiento. 
- Desaceleración del crecimiento del cráneo. 

(entre los 3 meses y 3 años de edad) 
- Pérdida de habilidades adquiridas 

(cnirc os 3 meses y 3 años oe edao 
' Desire~as riinii..s rs  nprenuioas 
2. Balbuceos adquiridos i palabras aprendidas. 
3. Habilidades en la comunicacidn 

- Apariencia de deficiencia mental obvia. 
- Aparición sucesiva de estereotipias manuales. 

Lavadoifrotadoipalmoieo de manos. 
Exprimidoipresionado de manos. 
Llevado de manos a la boca / estirado de lengua. 

-Anormalidades de la marcha en ninas ambulatorias. 
ApraxiaiDispraxia de marcha. 
Ataxia de tronco. 

- Diagnóstico tentativo hasta los dos a cinco años de edad. 

II. - Criterios complementarios 
- Alteración respiratoria: 

Apnea periddica durante la vigilia. 
Hipe~entilación intermitente. 
Episodios de detención de la respiración. 
Expulsión forzada de aire o saliva. 

- Deglución de aire con distención abdominal 
- Alteraciones electroencefaloqráficas: 

Actividadde baselentacon Periodos ritmicos-intermitentes 
de 3 a 5 Hz. 
Descargas epileptiformes con o sin crisis dinicas. 

- Epilepsia varios tipos de crisis. 
-Signos de espasticidad. atrofia muscular y10 manifestaciones 

distónicas. 
- Trastornos vasomotores periféricos. 
- Escoliosis de tipo neurogénico. 
- Pies hipotróficos. pequeños y frios. 
-Retardo en el crecimiento. 

III. - Criterios de Baja Exclusión 
- Organomegalia u otros signos de enfermedad de almacena- 
miento. 

- Retinopatia o atrofia óptica 
- Microcefalia al nacimiento. 
- Existencia de un trastorno metabólico u otro trastorno 

heredodeoenerativo identificable. 
-Trastorno neurologico adquirido como resultado de infección 

o trauma craneoencefálico. Evidencia de retardo intrauterino 
del crecimiento. 

- Evidencia de daño cerebral adquirido perinatalmente 
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auditiva. Bradicinesia: es la disminución en lavelocidad 
del movimiento. Bruxismo: son movimientos 
estereotipadosde rechinarlosdientes, porcontracción 
de los músculos masetems, pueden ocurrir cientos de 
veces en un día. Demencia: regresión de funciones 
corticales cerebrales manifestada por múltiples tras- 
tornoscognoscitivosqueincluyendéficiten lamemoria 
y cuando menos uno de los siguientes: afasia, apraxia, 
agnosia o trastorno en la función ejecutiva. Disfasia: 
pérdida o retardo en la adquisición y desarrollo del 
lenguaje receptivo y10 expresivo. Dispraxiaíapmxia: 
déficit o incapacidad para llevar a cabo actividades 
motoras a pesar de tener la capacidad motora, la 
función sensorial y la comprensión de la tarea requeri- 
da. Distonía: contracción sostenida de músculos 
agonistas y antagonistas en una o más partes del 
cuerpo que causa una contracción de las mismas que 
@parece durante la acción voluntaria. Estereotipias: 
son movimientos altamente uniformes, repetitivos e 
intencionales, sin funciónaparenteoconstrukiva yque 
se efectúan por largos períodos de tiempo sin altera- 
ción de la conciencia. Hipomimia: es la disminución en 
la cantidad de movimientos qestuales de la cara y10 
extremidades. Rigidez: es una contracción muscular 
continua caracterizada por tono muscular persistente- 
mente aumentado, que produce resistencia a los 
movimientos pasivos en todos los planos de acción 
muscular. Nociceptivo: es una respuesta especifica a 
una estimulación o daño tisular potencial. 

Resultados 

Los síntomas y los signos detectados durante 
esta observación, así como la frecuencia de cada 
unode ellos y su agrupación en áreas de alteración 
neurológica se presenta en el cuadro III. 

Discusión 

En la fase preclinica del SR generalmente la 
niña es el producto de un embarazo normal y de 
término, sin antecedentes familiares de importan- 
cia, con período perinatal y maduración neurológi- 
ca normal hasta el iniciodel cuadroclinico.Algunos 
autores han descrito en esta fase signos menores 
como excesiva tranquilidad, leve hipotonía o la 
presencia de llanto in~ontrolable.'~ 

La evolución del SR muestra una rápida suce- 
sión de síntomas en los estadios I y II (Cuadro II), 
cierto estancamiento e incluso alguna mejoría en 
aspectos de socialización al llegar al estadio III, en 
la edad adulta la mujer con SR habitualmente se 
encuentra en una situación de invalidez motora, 
bien sea con una expresión rígido-distónica o como 
una forma hipotónico-atrofica, pero el deterioro 
mental previamente alcanzado no progresa y que- 
da estacionado, además tiende a mejorar la epilep- 
sia y los trastornos respiratorios. La expectativa de 
vida está disminuida y aunque hay casos que han 
sobre pasado íos 60 años, solo un 7% superaron 
los cuarenta años en el estudio de los suecos,11 
llamando la atención un grupo de pacientes que 
presentaron muerte súbita imprevisible con predo- 
minio durante el sueño." 

El diagnóstico clínico es muy característico en- 
tre los 5 y 10 años de edad, es mucho más dificil en 
otros períodos de la vida. En la infancia el diagnós- 
tico en los primeros 2 o 3 años de vida tiene que ser 
tentativo. En el adulto, una incapacidad motora 
severa y progresiva con deformidades secunda- 
rias puede hacer difícil el diagnóstico al alterarse 
las características originales. 

De acuerdo a las manifestaciones clínicas que 
se observan en nuestros pacientes se definieron 
12 categorías de fenomenologia clínica: 

1. Síndrome Demencial. Caracterizado por re- 
gresión severa de funciones cognoscitivas, verba- 
les, motoras y del comportamiento; disfasia del 
desarrollo (agnosia verbal, auditiva o de tipo mixto 
expresivo-receptiva). Apraxia 1 dispraxia de tronco, 
marcha y manos. La dispraxia de tronco es una 
manifestación temporal más evidente en niñas que 
están apenas logrando mantenerse sentadas sin 
ayuda, se observa mejor al sentar a la niña en el 
regazo y sin ayuda, las sacudidas del tronco que 
presenta parecen reacciones compensatorias de 
equilibrio que producen espasmos corporales que 
se repiten continuamente, en realidad no parece 
una ataxia en el sentido tradicional y pudiera 
interpretarse mejorcomo manifestación de dispraxia 
corporal.11 La apraxia de marcha causa incapaci- 
dad para iniciar la marcha y10 detenciones súbitas 
además de una amplia base de sustentación. La 
apraxia de manos se caracteriza por incapacidad 
para utilizar las manos en forma propositiva aun 
con evidente deseo de hacerlo. 
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Cuadro III. Frecuencia de sintornas y signos en 30 nifias con SR 

No. Casos % 
1 .-Sindrome Demencia1 

a) Regresión de habilidades motoras 30 
b) ~egresión de habilidades verbales 
c) Regresión del comportamiento 
d) Disfasia receptiva-expresiva 
e) Déficit cognoscitivo 
f) Apraxia de manos 
g) Déficit gestual, prosódico y para indicar 
h) ApraxialDispraxia de tronco y marcha 
i) Trastornos del comportamiento 

- Pobre contacto visuallsocial 
- Déficit para mantener interés 
- Llevarse manos v obietos a la boca 
- ~iperactival~ipoácti<a 
- Llanto incontrolable en la infancia 
- Déficit en la atención 
- Auto y10 Heteroagresión 
- Contacto visual excesivolanormal 

2.- Sindrome Extrapiramidal 
a) Estereotipias motora de manos 
b) Estereotipias motora de tronco 
c)Hipomimia 
d) Bradicinesia 
e) Distonia 
f) Rigidez 
9) Coreoatetosis 
h) Crisis ocuiogiricas 

3.- Trastornos de Función Respiratoria 
a) Paroxismos de hiperventilación 
b) Detención esoisódica de la resoiración 
cj Aerofagia y distención abdominal 
d) Episodios de expulsión de airelsaliva 

4 - Trastornos del sueño 
a) Paroxismos de gritos nocturnos 
b) Insomnio 
c) Despeltar nocturno con episodios de risa 
d) Dificultad en la iniciacion del sueño 

5 -Epilepsia 
a) Crisis parciales 
b) Cnsis generalizadas 
c) Sindrome de West 

6 - Sindrome de Neurona Motora Inferior 
a) Pie caldo bilaterallparesia y atrofia Deroneal 

7 -Rernriia en e crec m enio c7rporai 
a) Panic. armenie oe los p es 
b) General 

8.- Alteración esquelética tónico-postura1 
a) Escoiiosis neurogenim 
b) Pie equino 
C) Pie aducto-varo 

3.- lnsenkbilidad aparente al dolor 
10.- Disfunción pseudobulbar 

a) Babeo 
b) Dificultad con la masticación 

11 .- Disfunción autonómica 
a) Pies frios, enrojecidas y amoratados 
b) Cambios tróficos de la piel y uñas 

12:Otros 
a) Microcefalia 
b) Bruxismo 
c) Constipación 
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Los trastornos del comportamiento se caracteri- 
zaron pordéficit en la atención, autoy heteroagresión, 
pobre contacto visuallsocial, contactovisual excesi- 
volanormal, hiperactividadlhipoactividad; déficit para 
mantenerse interesada en el ambiente; llanto incon- 
trolable con inicio generalmente durante la infancia; 
ataques violentos de gritos y tendencia a llevarse 
manos y objetos a la boca. Estos hallazgos son 
compatibles con la presencia de una disfunción 
cortico-subcortical fronto-temporo-parietal y del sis- 
tema limbico bilateral. 

2. Sindrome extrapiramidal. Se caracteriza por 
estereotipias motoras de las manos. Estas son 
manifestación distintiva de este síndrome. Las es- 
tereotipias motoras de las manos son práctica- 
mente continuas con predominio en la línea media. 
Aparecen gradualmente durante el período de re- 
gresión (estadio Il) junto con la pérdida de la capa- 
cidad para utilizarlas manos con propósito (apraxia), 
desarrollando patrones monótonos de movimiento 
de manos, caracteristico de cada niña. Los patro- 
nes de movimiento consisten en lavado de manos, 
exprimido, aleteo, palmoteo, frotado, acariciado, o 
contorsión de dedos y manos, y en ocasiones 
autornatismos complicados y complejos de las 
manos. La gran mayoría ocurre en la línea media 
con las manos juntas; en otros casos con las 
manos separadas. Las estereotipias son más com- 
plejas y severas en la niñez y son más simples y 
rígidas en la edad adulta. 

Además se observan estereotipias motoras de 
tronco en la forma de meceo de deltante-atrás, o 
balanceo de lado a lado; distonia del cuello, de las 
extremidades, del tronco o generalizada; crisis 
oculogíricas; bradicinesia e hipomimia; careoatetosis; 
y rigidez. Todos estos hallazgos manifiestan 
disfunción de los ganglios basales o sus conexiones. 

3. Trastornos de la función respiratoria. Alguna 
forma de alteración respiratoria está presente en 
casi todos los casos. La más caracteristica son 
episodios de hiperventilación intensa que ocurren 
en forma irregular, frecuentemente interrumpidos 
por episodios de apnea con suspensión de la 
respiración por 30 a 40 segundos. Estos pueden 
ocurriren forma independientede la hipe~entilación. 
Los paroxismos de hiperventilación se asocian con 
aerofagia y distensión abdominal que puedesertan 
prominente que simula un estado avanzado de 
embarazo en un 5% al 10% de los casos. Además 

pueden presentar episodios de expulsión de aire1 
saliva. La ausencia prolongada de esfuerzos 
inspiratorios fue descrito primero por Lugaresi y 
 otro^.'^ Durante los episodios de hiperventilación 
las niñas se ven agitadas con aumento del movi- 
mientode las manos, pupilasdilatadas, taquicardia, 
movimientos de meceo corporal y aumento del 
tono m~scular. '~ Durante el sueño la respiración es 
normal. Estos hallazgos son compatibles con una 
alteración del sistema reticular del tallo cerebral. 

4. Trastornos del sueño. Despertar nocturno con 
episodios de risa, algunasveces pueden durarhasta 
varias horas y pueden aparecer en forma intermiten- 
te por años; paroxismos de gritos nocturnos, se 
observan tres tipos de gritos anormales: 1. Llanto 
incontrolable en la infancia, descrito por algunas 
madres como de quealgo mal estaba ocurriendoen 
la niña, enocasionesllegandoa unestadodedeses- 
peración y miedoextraño.2. Brotesdegritosdurante 
la noche(estadi0 Ill)en paralelismoconepisodiosde 
risa nocturna y 3. Ataques periódicos de gritos 
violentos que no es raro hagan pensar en la posibi- 
lidad de algún dolor corporal. Se presentan de la 
adolescencia avanzada en adelante. Estas rnani- 
festacionespueden durarhoraso hastadías. Insom- 
nio y dificultad en la iniciación del sueño. Estos 
hallazgos son compatibles con disfunción del siste- 
ma reticular y del sistema Iímbi~o.'~ 

5. Epilepsia. Generalmente se inicia entre los 
tres y cinco años de edadq5 (Al final del estadio II o 
en los primeros años del estadio III), es raro que 
inicie después de los 10 años de edad. Pueden 
presentar crisis epilépticas mixtas generalizadas y 
parciales, aunque son más frecuentes las parcia- 
les. Aunque raro, cuando coexiste un componente 
genético deepilepsia lasconvulsionesse manifies- 
tan tempranamente y puede ser la primera mani- 
festación del SR que puede expresarse como 
espasmos infantiles atípicos con o sin hipsarritrnia 
en el EEG. El SR puede presentar cambios en el 
EEG de complejos lentos de punta-onda similares 
a los observados en el síndromede Lennox-Gastaut, 
aunque difieren por su localización más posterior o 
central en el SR.'"n la edad escolar la epilepsia 
puede ser de difícil control y algunas niñas presen- 
tan una sensibilidad constitucional a los antiepilép- 
ticos apareciendo efectos secundarios a dosis 
terapéuticas. En edad adulta las convulsiones pue- 
den remitir en forma espontánea, pudiéndose sus- 
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pender el antiepiléptico. Estos hallazgos indican la 
presencia de una alteración bioeléctrica paroxística 
cortico-subcortical con expresión clínica que pue- 
de ser focal o multifocal. 

6. Síndrome de neurona motora inferior. Gene- 
ralmente es una manifestación tardía (estadios III- 
IV), al avanzar el padecimiento se convierte en uno 
de los déficit neurológicos más prominentes. Mu- 
chos adolescentes presentan disfunción de neuro- 
na motora inferior expresada por pie caído bilateral 
del tipo de la atrofía muscular peroneal con distonía 
simultánea que causa tendencia al pie aducto- 
varo. Existe evidencia de enfermedad axonal difu- 
sa" y degeneración de médula espinal.18 Estos 
hallazgosson compatiblescon alteración neurono- 
pática y10 de neuropatía periférica. 

7. Retardo en el crecimiento corporal. El retardo 
en el crecimiento generalmente es global, se inicia 
en la infancia y es más acentuado en los pies al 
grado de que el tamaño de los zapatos puede ser 
el mismo por años. 

8.Alteracionesesqueléticastónico-posturales La 
escoliosis es una de las manifestaciones más 
devastadorasenel SRllegandoa producirdeformida- 
des muy severas. Generalmente es una deformidad 
toracolumbar de doble curva.17 En niños débiles e 
hipotónicos se manifiesta desde la niñez. En el 15% 
al 20% de las pacientes con función motora gruesa 
bien preservada, que permanecen ambulatoriasen el 
estadio III como adultosjovenes, la deformidad de la 
columnaesmoderada. La pérdidadeladeambulación 
acentúa la escoliosis, con la edad se hace aparente 
una xifosis cervical-toracica. La escoliosis es 
neurogénica pues depende más de factores 
neurológicoscomplejosquede la edad. La progresión 
de las curvas es más rápida que la observada en la 
escoliosis idiopática. Según Fitzgerald7 la escoliosis 
pudiera indicar distonia troncal. Puede ocurrir pie 
caído o pie aducto-varo, este último frecuentemente 
de tipo distónico. Estos hallazgos son compatibles 
con complicaciones tónico-posturales. 

9. Déficit Nociceptivo. Algunas niñas son insen- 
sibles al dolor. Hagbergl' considera que existe 
desorganización en la aferencia y en el procesa- 
miento del estímulo doloroso más que una insensi- 
bilidadverdadera. 

10. Disfunción Pseudobulbar. Dificultad con la 
masticación y babeo este último posiblemente de- 
bido a un pobre control de la porción posterior de la 

faringe ambos parecen indicar disfunción 
pseudobulbar. 

11. Disfunción Autonómica. Los pies de las 
niñasgeneralmenteestánfríos, enrojecidos y amo- 
ratados, y tienden a presentar cambios tróficos en 
la piel y las uñas, estos trastornos vasomotores 
son compatibles con disfunción autonómica. 

12. Otros. En todas las niñas se observó una 
marcada desaceleración en el crecimiento del pe- 
rímetro cefálico, el cual se desacelera a 2 DS o más 
por debajo de la media para la edad de tres años, 
causando una microcefalia. Esta manifestación es 
uno de los criterios diagnósticos prin~ipales.~,~ 

El bruxismo se manifiesta por un rechinido de 
dientes con un sonido característico, es un sonido 
episódico como el rechinido del corcho al sacarlo 
de la botella ocurre solamente de día, es raro 
durante la noche. Parece producirse en la parte de 
atrás de la mandíbula. Cuando está presente es un 
signo complementario de utilidad diagnostica. 

Aunque no existe una terapia específica, se 
pude mejorar la calidad de vida de las pacientes y 
sus familiares con ayudas sintomáticas. Una dieta 
con alto contenido nutricional pudiera favorecer el 
incremento de peso y crecimiento somáti~o;'~ el 
aceite mineral es útil para prevenirconstipación. La 
terapia física y los estiramientos musculares sos- 
tenidos, pueden ser de utilidad al igual que el 
empleodeférulas, etc. para prevenircontract~ras.~~ 
Es particularmente importante mantener a las pa- 
cientesplantigradaspara prolongarla bipedestación 
y la marcha, lo cual retarda el desarrollo de la 
escoliosis que se precipita con la sedestación, dos 
de nuestras pacientes volvieron a pararse y cami- 
nar después de varios meses en silla de ruedas, al 
lograrse la posición plantigrada con la aplicación de 
toxina botulínica en el músculo tibia1 posterior que 
presentaba distonía bilateralmente. El tratamiento 
de lostrastornos respiratorios con naloxona y sulfato 
de magnesio no ha sido úti1.21.22 

Conclusiones 

Las manifestaciones clínicas del síndrome de 
Reti se pueden agrupar cuando menos en doce 
categorías de fenomenología clínica neurológica 
que indican áreas especificas de alteración del 
SNC y periférico para esta enfermedad: a) Dis- 
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función cortico-subcortical fronto-temporo-parietal 
y del sistema Iímbico bilateral;' b) Disfunción de 
ganglios basales o sus conexiones; c) Disfunción 
del sistema reticulardel tallocerebral; d) Disfunción 
del sistema reticulary sistema Iímbico; e) Disfunción 
bioeléctrica paroxística cortico-subcortical con ex- 
presión clínica; f) Disfunción neuronopática y10 de 
neuropatía periférica; g) Complicaciones esquelé- 
ticas tónico-posturales; h) Disfunción pseudobulbar; 
i) Disfunción autonómica; j) Disfunción de la sensi- 
bilidad al dolor. Este agrupamiento facilita su diag- 
nóstico y estudio integral, por lo que recomenda- 
mos esta categorización. 
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