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Resumen

El objetivo de este trabajo fue facilitar el
diagnésticoclinicodel Sindrome de Rett (SR) a través
de la agrupacionde sus sintomas Y signos en areas de
alteracion neuroldgica. Es un estudio retrospectivo
longitudinal y observacional de 30 nifias cuyas
manifestaciones clinicas se agruparon utilizando una
modificacion de la escala de evaluacion motora y del
comportamiento de Fitzgerald y otros Todas fueron
grabadas en videocintas en una O varias ocasrones
durante su seguimiento por un periodo entre 1 y 10
aflos Las pacientes y sus grabaciones fueron
analizadas en forma independiente por lostresautores.
Se utilizaron los criteriosdiagndsticos del SR clasico
Las manifestaciones clinicasdel SR se pueden agrupar
en doce categorias de fenomenologia clinica que
indican &reas especificas de disfuncién del SNC y
periférico 1) sindrome demencial (disfuncién fronto
temporo-parietal y |imbica), 2) sindrome extrapiramidal
(disfuncion de ganglios basales), 3) trastornos de la
funcion respiratoria (disfuncion del sistema reticular
del tallo cerebral), 4) trastornos del suefio (disfuncion
del Sstemareticular y linbico); 5) Epilepsia(Disfuncion
bioeléctrica paroxisfica corfico-subcortical); 6)
sindrome de neurona motora inferior (disfuncion
neuronopdtica y/o de neuropafiaperférica), 7) retardo
en e crecimiento corporal, 8) alteracionesesqueléticas
tonico-posturales, 9) disfuncién de la sensibilidad al
dolor (déficit nociceptive); 10) disfuncién pseudobulbar,
11) disfuncién autonémica y 12) otros (Microcefahay
bruxismo) Ese agrupamiento facilita d diagnéstico y
estudio integral dd SR, por |o que recomendamos esta
categorizacion en la préchca clinica

Palabrasclave: Fenomenologiaclinica, sindrome de
Rett, demencia en la nifiez, estereotipias motoras,
microcefalia

* Académico Numerario.

Summary

Thework wasdoneto facilitatethe clinical diagnosis
and understanding of Rett Syndrome (RS) by grouping
the symptoms and signs in areas of neurological
disfunction This 1s a retrospectzve, longitudinal and
observanonal szudy of 30 young females whoseclinical
manifestations were grouped using a modzfied
Fitzgerald et al scale formotor and behavior evaluation
of patients with RS A/l patients were videotaped at
least during one or several appointments during their
Jollow-up for a penod of I to 10 years All patients and
videotapes were reviewed independently by the three
authors We followed the clinical diagnostic criteria
clasic RS, and grouped the symptoms and signs in 12
groups of clinical fenomenology that represented
specific areas of central or peripheral nervous system
involvement 1) demencial syndrome (frento-temporo-
parietal and limbic dysfunction), 2) extrapyramidal
syndrome (basal ganglia dysfunction), 3) respuratory
function disorders (brain stem retzcular system
disfunction), 4) sleep disorders (reticular system and
limbic dysfunction); 5) epilepsy (cortico-subcortical
paroxistic bioelectrical dysfunction), 6) lower motor
neuron syndrome (neuronopathic dysfunction and/or
peripheral neuropathy), 7) body growth retardation,
8) tonic-postural skeletal deformities 9) deficit of
parn sensation (nociceptive deficit); 10) pseudobulbar
dysfunction, /1) autonomic dysfunction and 12) others
(microcephaly and bruxism) In clinical practice, we
recomend the use of this groupzng of symptoms and
signs because 1t makes facilities the clinical study,
definition of areas of dysfunctionand diagnosis of the
patient with RS

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

El sindromede Rett (SR) es un trastornoneuro-
degenerativocon un cuadro clinico caracteristico.
Ocurre s6lo en nifias, la mayoria de los casos son
esporadicosyaunquesedesconocesucausaes
genéticamente determinado, El desarrollo psico-
motor aparentemente es normalhastael primeroo
segundoafio de vidacuandoiniciaunaregresionde
funciones cerebrales manifestada por un cuadro
demencial, pérdida de destrezas motoras de las
manos (dispraxia) asociada a estereotipias ma-
nuales, dispraxiade marcha y pérdida de las habi-
lidadesen la comunicaciénverbaly no verbal. Hay
desaceleraciéndel crecimiento craneal causando
microcefaliay puede asociarse episodiosde hiper-
ventilacion, aerofagiay crisis epilépticas.

Este sindrome fue descrito por vez primera en
1966 por Andreas Rett," un pediatrade la Universi-
dad de Viena, quien report6 en Alemania31 nifias
guehabiandesarrolladounaregresibnmentalenla
edadtemprana,ademasde movimientos estereoti-
padosde las manosy otras manifestacionespecu-
liares del comportamiento,y al examen mostraban
apraxiade marchay manos. Desafortunadamente,
fuerade Austriay Alemania su descripcionperma-
necié desconocidapor diez y siete afios. En 1978
Ishikaway otros en Jap6n reportaronen una breve
nota tres casos con sintomasy signos idénticos a
los reportados por Rett.2 Hagberg B. en 1980 pre-
sentd 16 nifias en una reunién en Manchester,
Inglaterra, desconociendo los reportes de Rett e
Ishikawa. Fue hasta noviembre de 1983 que se
report6 en una revista neurolégicauna serie con-
junta de 35 nifias de Suecia, Portugal y Francia
definiéndoseya como sindromede Rett.® Los crite-
riosdiagndsticosdel sindrome se establecieronen
1984 durante la Segunda Conferencialnternacio-
nal sobre el Sindrome de Rett en Viena (Cuadro I)*
Su historia natural también ha sido categorizada
(Cuadro 11).> En México reportamos en 1989 el
primer grupo de nueve nifias con SR."

Elsindromede Rett es el trastornodemencial en
la nifiezméasfrecuentementeobse~ado(1:10,000)°
sinembargo, el pediatrayelmédicogeneraio estan
suficientementefamiliarizadoscorsufenomenologia
clinica, motivo por el cual, puede escapar su diag-
néstico clinico y la paciente someterse a procedi-
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mientos diagndsticos de laboratorio o gabinete no
justificados y retrasar la ayuda rehabilitadora y la
orientacién prondsticaapropiada.

3 - . . .
Cuadro I Criterios diagnésticos del sindrome de Rett
clasico*

| - Criterios necesarios

- Periodo pre y perinatalaparentementenormal.

- Desarrollo aparentementenormalen los primeros 5 a6 meses

de edad

- Perimetro cefalico normalal nacimiento.

- Desaceleracién del crecimiento del craneo.

(entre los 3 meses y 3 afios de edad)
- Pérdida de habilidadesadquiridas
{entre 0s 3 mesesy 3 afios oe edao
© Destrecas man.a es aprenoigas
2. Balbuceos adquiridos / palabras aprendidas.
3. Habilidadesen la comunicacidn

- Aparienciade deficienciamental obvia.

- Aparicion sucesiva de estereotipias manuales.
Lavadoifrotadoipalmoieo de manos.
Exprimido/presionado de manos.

Llevado de manos a la boca / estirado de lengua.

-Anormalidades de la marcha en nifias ambulatorias.
Apraxia/Dispraxia de marcha.

Ataxia de tronco.
- Diagndstico tentativo hasta los dos a cinco afios de edad.

II. - Criterios complementarios
- Alteracion respiratoria:
Apnea periddica durante la vigilia.
Hiperventilacion intermitente.
Episodios de detenciénde la respiracion.
Expulsion forzada de aire o saliva.
- Degluciénde aire con distencién abdominal
- Alteraciones electroencefalograficas:
Actividadde baselentacon Periodos rftmicos-intermitentes
de3ab5Hz
Descargas epileptiformes con o sin crisis clinicas.
- Epilepsia varios tipos de crisis.
-Signos de espasticidad.atrofia muscular y/o manifestaciones
disténicas.
- Trastornos vasomotores periféricos.
- Escoliosis de tipo neurogénico.
- Pies hipotréficos. pequefios y frios.
-Retardo en el crecimiento.

Hl. - Criterios de Baja Exclusion

- Organomegaliau otros signos de enfermedad de almacena-
miento.

- Retinopatiao atrofia 6ptica

- Microcefaliaal nacimiento.

- Existenciade un trastorno metabélico u otro trastorno

heredodeoenerativoidentificable.

-Trastorno neurologicoadquirido como resultado de infeccion
o trauma craneoencefalico.Evidencia de retardo intrauterino
del crecimiento.

- Evidenciade dafio cerebraladquirido perinatalmente

|
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Cuadro Il. Estadios clinicos el sindrome de Rett clasico®

Sistema de Calificacion Original

Estadio |: Estancamiento de inicio temprano
- Edad de inicio: 6 a 18 meses
- Retardo en el progreso del desarrollo
- Patron del desarrollo atin no francamente anormal
- Duracion semanas a meses

Estadio Il: Regresion rapida del desarrollo
- Edad de inicio: 1 a 4 afios Pérdida de destrezas
y comunicacion adquiridas
- Se hace evidente deficiencia mental
- Duracién: semanas a meses posiblemente 1 afio

Estadio Ill. Periodo Pseudoestacionario
- Inicio: Después del estadio Il
- Algo de restitucién en la comunicacion
- Preservacion aparente de la capacidad ambulatoria
- Regresién neuromotora, lenta,inaparente
- Duracién: afios a décadas

Estadio |V Deterioro motor tardio
- Inicio: Cuando cesa la ambulacion en el estadio 1l
- Dependencia completa a silla de ruedas
- Dishabilidad severa: atrofia y deformidad distal
- Duracion: décadas

. 8

Datos Adicionales

- Inicio desde los 5 meses

- Retardo postural temprano
- Desarrollo disociado

- Se arrastra sentado

- Pérdida de destrezas adquiridas:
Finas de dedos
Balbuceo/palabras
Juego activo

- Ocasionalmente "en otro mundo™

- Contacto visual conservado

- Problemas respiratorios moderados
- Convulsiones en el 15%

- Periodo de "Despertar"
- Apraxia/Dispraxia de manos

Estadio Ill/IV Paciente no ambulatorio

Estadio IV-A: Previamente ambulatoria, ahora no ambulatoria.

Estadio 1V-B: Nunca ambulatorio J

Objetivos

El objetivo general fue facilitar el diagndstico
clinico del sindrome de Rett a través de la agrupa-
cion de sus sintomas y signos en areas de altera-
cién neuroldgica.

Los objetivos particulares fueron. 1) agrupar las
manifestaciones clinicas del sindrome de Rett en
categorias de alteracion neurolédgica y 2)
correlacionar estos grupos de sintomas y signos
con sus posibles areas de alteracion neurolégica.

Pacientes y métodos

En el Centro Neurolégico para Nifios y Adoles-
centes de Monterrey, N.L. estudiamos 30 nifias
entre los 4 y 18 afos de edad con la forma comdn
de este trastorno, que cumplian con los criterios
diagndsticos del Sindrome de Rett (Cuadro 1); se
utilizé una modificacion de la escala de evaluacion
motora y del comportamiento de Fitzgerald y otros’
para agrupar las distintas manifestaciones. Todas
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las pacientes fueron diagnosticadas originalmente
por uno de los autores (RCG), y grabadas en
videocintas en una o varias ocasiones durante su
seguimiento por un periodo entre uno y 10 afios,
estuvieron bajo observacion y evaluaciones repeti-
das de los cuatro a los 12 afios de edad: tres nifias;
delos cinco alos siete afios: dos; de los seis a siete
afos: una; de seis a ocho afios: dos; de seis a 16
afios: cuatro; de seis a 14 afios: ocho; de siete a 12
anos: cuatro; de ocho a los 18 afios: cuatro; y de 10
a 16 afios: 2. La mayoria de las pacientes y todas
sus grabaciones, asi como la evolucion sintomatica
captada en sus expedientes clinicos se analizaron
detalladamente en formaindependiente porlos tres
autores, con el objetivo de investigar si existia
sistematizacion de las manifestaciones clinicas
que pudieran indicar dreas disfuncionales especi-
ficas en el SNC o periférico.

Los sintomas y los signos de alteracion neuroldgica
que se observaron se utilizaron de acuerdo a las
siguientes conceptualzaciones:*'° Agnosia verbal- es
la incapacidad para reconocer el estimulo verbal a
pesar de una percepcion adecuada en la modalidad




auditiva. Bradicinesia: esladisminuciénenlavelocidad
del movimiento. Bruxismo: son movimientos
estereotipadosderechinarlosdientes porcontraccion
delos misculos maseteros, puedenocurrir cientosde
veces en un dia. Demencia: regresion de funciones
corticales cerebrales manifestada por mdltiples tras-
tornoscognoscitivosqueincluyendéficitetamemoria
y cuandomenosunodelos siguientes:afasia, apraxia,
agnosia o trastorno en la funcién ejecutiva. Disfasia:
pérdida o retardo en la adquisicién y desarrollo del
lenguaje receptivo ylo expresivo. Dispraxia/apraxia:
déficit o incapacidad para llevar a cabo actividades
motoras a pesar de tener la capacidad motora, la
funciénsensorialy la comprensiénde la tarearequeri-
da. Distonia: contraccion sostenida de musculos
agonistas y antagonistas en una o méas partes del
cuerpoque causaunacontraccionde las mismasque
aparece durante la accion voluntaria. Estereotipias:
son movimientos altamente uniformes, repetitivos e
intencionales,sinfunciénaparenteo constructivay que
se efectdian por largos periodos de tiempo sin altera-
ciénde la conciencia. Hipomimia: es la disminucionen
la cantidad de movimientos gestuales de la cara /o
extremidades. Rigidez: es una contraccion muscular
continuacaracterizadapor tonomuscular persistente-
mente aumentado, que produce resistencia a los
movimientos pasivos en todos los planos de accién
muscular. Nociceptivo: es una respuesta especifica a
una estimulacién o dafio tisular potencial.

Resultados

Los sintomas y los signos detectados durante
esta observacion,asi como la frecuencia de cada
unode ellosy suagrupaciénen areas de alteracion
neurolégicase presentaen el cuadro Ill.

Discusion

En la fase preclinica del SR generalmente la
nifia es el producto de un embarazonormal y de
término, sin antecedentesfamiliares de importan-
cia, con periodo perinataly maduraciénneurologi-
canormalhastaeliniciodel cuadro clinico. Algunos
autores han descrito en esta fase signos menores
como excesiva tranquilidad, leve hipotonia o la
presenciade llanto incontrolable."

La evoluciéndel SR muestra una rapida suce-
sién de sintomas en los estadios | y Il (Cuadro 11},
cierto estancamientoe incluso alguna mejoria en
aspectosde socializaciénal llegar al estadiolll, en
la edad adulta la mujer con SR habitualmentese
encuentra en una situacién de invalidez motora,
bien sea conuna expresionrigido-disténicao como
una forma hipoténico-atrofica, pero el deterioro
mental previamentealcanzadono progresay que-
da estacionado,ademastiende amejorar la epilep-
siay los trastornosrespiratorios. La expectativade
vida esté disminuiday aungue hay casos que han
sobre pasado ios 60 afios, solo un 7% superaron
los cuarenta afios en el estudio de los suecos,!
llamando la atencién un grupo de pacientes que
presentaronmuerte stbita imprevisiblecon predo-
minio durante el suefio.""

El diagnésticoclinico es muy caracteristicoen-
trelos 5y 10 afios de edad, es mucho mas dificilen
otros periodosde lavida. En lainfanciael diagnés-
ticoenlos primeros2 o 3 afios de vidatiene que ser
tentativo. En el adulto, una incapacidad motora
severa y progresiva con deformidades secunda-
rias puede hacer dificil el diagnésticoal alterarse
las caracteristicasoriginales.

De acuerdo a las manifestacionesclinicas que
se observan en nuestros pacientes se definieron
12 categoriasde fenomenologiaclinica:

1. Sindrome Demencial. Caracterizadopor re-
gresion severa de funcionescognoscitivas, verba-
les, motoras y del comportamiento; disfasia del
desarrollo (agnosia verbal, auditiva o de tipo mixto
expresivo-receptiva) Apraxia/ dispraxiade tronco,
marcha y manos. La dispraxia de tronco es una
manifestaciéntemporalmas evidenteen nifias que
estan apenas logrando mantenerse sentadas sin
ayuda, se observa mejor al sentar a la nifia en el
regazo y sin ayuda, las sacudidas del tronco que
presenta parecen reacciones compensatoriasde
equilibrioque producenespasmos corporalesque
se repiten continuamente, en realidad no parece
una ataxia en el sentido tradicional y pudiera
interpretarsemejorcomomanifestaciénde dispraxia
corporal.’ La apraxia de marcha causa incapaci-
dad para iniciar la marcha y/o detencionessubitas
ademas de una amplia base de sustentacion.La
apraxia de manos se caracterizapor incapacidad
para utilizar las manos en forma propositiva aun
con evidente deseo de hacerlo.
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Cuadro Ill. Frecuencia de sintomas y signos en 30 nifias con SR

No. Casos %
1.-Sindrome Demencial
a) Regresion de habilidades motoras 30 {100}
b) Regresion de habilidades verbales ac {100)
c) Regresion del comportamiento ac (100)
d) Disfasia receptiva-expresiva ac (100}
e) Déficit cognoscitivo 3ac {100)
f) Apraxia de manos 26 (86.8)
g) Déficitgestual, prosédicoy para indicar 24 (80)
h) Apraxia/Dispraxia de tronco y marcha 22 (73)
i) Trastornos del comportamiento
- Pobre contacto visual/sociat 25 (83)
- Déficit para mantener interés 2z {73)
- Llevarse manos V objetos a la boca 2z (73}
- Hiperactiva/Hipoactiva 2C {66.6)
- Llanto incontrolableen la infancia 1€ {53.3)
- Déficit en fa atencion 15 (50)
- Auto y/o Heteroagresién 14 (46.86)
- Contacto visual excesivolanormal 4 (12.3)
2.- Sindrome Extrapiramidal
a) Estereotipias motora de manos & (100)
b) Estereotipias motora de tronco 19 (63.3)
c) Hipomimia 17 (56.6)
d) Bradicinesia 1 (36.8)
e) Distonia 5 {30}
1) Rigidez 5 (16.8)
9) Coreoatetosis 5 (16.8)
h) Crisis ocuiogiricas 2 (6.8)
3.- Trastornos de Funcién Respiratoria
a) Paroxismos de hiperventilacién 19 (63.3)
bY Detencion esoisédica de la resoiracion 14 (46.8)
cj Aerofagia y distencién abdominal 10 (33.3)
d) Episodios de expulsionde aite/saliva a (26.6)
4 - Trastornos del suefio
a) Paroxismos de gritos nocturnos 16 {53.3)
b) Insomnio 15 {50y
c) Despertar nocturno con episodios de risa 10 {33.3)
d) Dificultad en la iniciacion del suefio a {26.8)
5 -Epilepsia
a) Crisis parciales a {26.6)
b} Crisis generalizadas ;] (20)
¢) Sindrome de West 1 {3.3)
6 - Sindrome de Neurona Motora Inferior
a) Pie caido bilateral/paresia y atrofia peroneal & (20}
7 -Retarao en e crec m enta corporal
a) Partic. armente oe los p es (] {20)
b) General G {20)
8- Alteracion esquelética ténico-postural
a) Escoliosis neurogénica & (26.6)
b) Pie equino 4 (13.3)
¢} Pie aducto-varo 3 (10)
9.- Insensibilidad aparente al dolor & (20)
10.- Disfuncién pseudobulbar
a) Babeo 20 (BE.6)
b) Dificultad con la masticacion 15 (50)
11.- Disfuncién autonémica
a) Pies frios, enrojecidasy amoratados 14 (46.8)
b) Cambios tréficos de la plel y ufias 14 (46.8)
12.-Otros
a) Microcefalia 30 (100)
b) Bruxismo 20 (66.5)
c) Constipacion 4 (13.3)
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Los trastornos del comportamiento se caracteri-
zaronpordéficitenla atencién, autoy heteroagresion,
pobre contacto visual/sacial, contactovisualexcesi-
volanormal,hiperactividadlhipoactividad;déficitpara
mantenerseinteresadaen el ambiente; llanto incon-
trolable coniniciogeneralmentedurantela infancia;
ataques violentos de gritos y tendencia a llevarse
manos y objetos a la boca. Estos hallazgos son
compatibles con la presencia de una disfuncion
cortico-subcortical fronto-temporo-parietaly del sis-
tema limbico bilateral.

2. Sindrome extrapiramidal. Se caracteriza por
estereotipias motoras de las manos. Estas son
manifestacion distintiva de este sindrome. Las es-
tereotipias motoras de las manos son préctica-
mente continuascon predominioen lalineamedia.
Aparecen gradualmente durante el periodo de re-
gresion(estadioll) junto conla pérdida de la capa-
cidad para utilizarlasmanos con propésito (apraxia),
desarrollandopatronesmonétonosde movimiento
de manos, caracteristico de cada nifia. Los patro-
nes de movimientoconsistenen lavado de manos,
exprimido, aleteo, palmoteo, frotado, acanciado, o
contorsion de dedos y manos, y en ocasiones
autornatismos complicados y complejos de las
manos. La gran mayoria ocurre en la linea media
con las manos juntas; en otros casos con las
manos separadas.Las estereotipiasson mas com-
plejas y severas en la nifiez y son més simples 'y
rigidasen la edad adulta.

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

3. Trastornosde la funciénrespiratoria. Alguna
forma de alteracion respiratoria esté presente en
casi todos los casos. La méas caracteristica son
episodios de hiperventilaciénintensa que ocurren
en forma irregular, frecuentementeinterrumpidos
por episodios de apnea con suspension de la
respiracion por 30 a 40 segundos. Estos pueden
ocurrirenformaindependientedela hiperventilacion.
Los paroxismosde hiperventilaciénse asociancon
aerofagiay distensiénabdominal que puedesertan
prominente que simula un estado avanzado de
embarazo en un 5% al 10% de los casos. Ademas

I

pueden presentar episodios de expulsion de aire/
saliva. La ausencia prolongada de esfuerzos
inspiratorios fue descrito primero por Lugaresiy
otros." Durante los episodios de hiperventilacion
las nifias se ven agitadas con aumento del movi-
mientode lasmanos, pupilasdilatadas,taquicardia,
movimientos de meceo corporal y aumento del
tono muscular.” Duranteel suefio la respiraciénes
normal. Estos hallazgos son compatibles con una
alteracion del sistema reticular del tallo cerebral.

4. Trastornos del suefio. Despertarnocturno con
episodiosderisa, algunasvecespuedendurarhasta
variashorasy puedenaparecerenformaintermiten-
te por afios; paroxismos de gritos nocturnos, se
observan tres tipos de gritos anormales: 1. Llanto
incontrolable en la infancia, descrito por algunas
madres como de que algo mal estabaocurriendoen
lanifia, enocasionesllegandoaun estadode deses-
peraciény miedoextrafio.2.Brotesdegritosdurante
lanoche (estadio lll)en paralelismoconepisodiosde
risa noctumna y 3. Ataques periodicos de gritos
violentos gue no es raro hagan pensar en la posibi-
lidad de algun dolor corporal. Se presentan de la
adolescencia avanzada en adelante. Estas mani-
festacionespuedendurarhorasohastadias.Insom-
nio y dificultad en la iniciacion del suefio. Estos
hallazgosson compatibles con disfuncion del siste-
ma reticular y del sistema limbico.™

5. Epilepsia. Generalmente se inicia entre los
tresy cinco afios de edad® (Al final del estadioll o
en los primeros afios del estadio Ill), es raro que
inicie después de los 10 afios de edad. Pueden
presentar crisis epilépticasmixtas generalizadas y
parciales, aunque son mas frecuentes las parcia-
les. Aunque raro, cuando coexisteun componente
genético deepilepsialasconvulsionesse manifies-
tan tempranamente y puede ser la primera mani-
festacién del SR que puede expresarse como
espasmosinfantiles atipicoscon o sin hipsarritrnia
en el EEG. El SR puede presentar cambios en el
EEG de complejoslentosde punta-ondasimilares
alos observadosen elsindromede Lennox-Gastaut,
aunque difierenpor sulocalizaciénmas posterioro
central en el SR.™ En la edad escolarla epilepsia
puede ser de dificilcontroly algunas nifias presen-
tan una sensibilidadconstitucionala los antiepilép-
ticos apareciendo efectos secundarios a dosis
terapéuticas.En edad adultalas convulsionespue-
den remitiren forma espontanea, pudiéndose sus-
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penderel antiepiléptico.Estos hallazgosindicanla
presenciade unaalteraciénbioeléctricaparoxistica
cortico-subcortical con expresion clinica que pue-
de ser focal o multifocal.

6. Sindrome de neurona motorainferior. Gene-
ralmente es una manifestaciontardia (estadios!ll-
1V),al avanzar el padecimiento se convierteenuno
de los déficit neurolégicos mas prominentes. Mu-
chos adolescentes presentan disfunciénde neuro-
namotorainferiorexpresada por pie caidobilateral
deltipo de la atrofiamuscular peronealcon distonia
simultanea que causa tendencia al pie aducto-
varo. Existe evidencia de enfermedad axonal difu-
sa'" y degeneracion de médula espinal.’® Estos
hallazgosson compatibles con alteracionneurono-
patica y/o de neuropatia periférica.

7. Retardoen el crecimientocorporal.El retardo
en el crecimientogeneralmente es global, se inicia
en la infanciay es mas acentuado en los pies al
grado de que el tamafio de los zapatos puede ser
el mismo por afios.

8. Alteraciones esqueléticas tdhico-posturales. La
escoliosis es una de las manifestaciones mas
devastadorasenelSR llegando a producir deformida-
des muy severas. Generalmente es una deformidad
toracolumbarde doble curva.' En nifios débiles e
hipoténicosse manifiesta desde la nifiez. En el 15%
al 20% de las pacientes con funcién motora gruesa
bienpreservada, quepermanecenambulatoriasenel
estadiolll como adultos jovenes, la deformidadde la
columnaesmoderadaLapérdidadeladeambulacién
acentlia la escoliosis,con la edad se hace aparente
una xifosis cervical-toracica. La escoliosis es
neurogénica pues depende mas de factores
neurolégicoscomplejosquedéa edad. Laprogresiéon
de las curvas es mas rapida que la observada en la
escoliosisidiopatica. Segun Fitzgerald” la escoliosis
pudiera indicar distonia troncal. Puede ocurrir pie
caido o pie aducto-varo, este Ultimo frecuentemente
de tipo disténico. Estos hallazgos son compatibles
con complicaciones ténico-posturales.

9. DéficitNociceptivo.Algunasnifias soninsen-
sibles al dolor. Hagberg' considera que existe
desorganizacionen la aferenciay en el procesa-
mientodel estimulodoloroso mas que una insensi-
bilidadverdadera.

10. Disfuncién Pseudobulbar. Dificultad con la
masticaciony babeo este Ultimo posiblementede-
bidoa un pobre controlde la porcién posteriorde la
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faringe ambos parecen indicar disfuncién
pseudobulbar.

11. Disfuncion Autonomica. Los pies de las
nifiasgeneralmenteestanfrios, enrojecidosy amo-
ratados, y tienden a presentarcambiostroficos en
la piel y las ufias, estos trastornos vasomotores
son compatibles con disfuncién autonémica.

12. Otros. En todas las nifias se observé una
marcada desaceleracionen el crecimientodel pe-
rimetrocefalico, el cualse desaceleraa 2 DS o mas
por debajo de la media para la edad de tres afios,
causando una microcefalia. Esta manifestaciones
uno de los criterios diagndsticos principales.*®

El bruxismo se manifiesta por un rechinido de
dientescon un sonido caracteristico,es un sonido
episddico como el rechinido del corcho al sacarlo
de la botella ocurre solamente de dia, es raro
durantela noche. Parece producirseen la parte de
atras de lamandibula. Cuando esta presentees un
signo complementariode utilidad diagnostica.

Aunque no existe una terapia especifica, se
pude mejorarla calidad de vida de las pacientes y
sus familiarescon ayudas sintomaticas.Una dieta
con alto contenido nutricional pudiera favorecerel
incremento de peso y crecimiento somatico;™ el
aceiteminerales Gtil paraprevenirconstipacion.La
terapia fisica y los estiramientos musculares sos-
tenidos, pueden ser de utilidad al igual que el
empleodeférulas, etc. paraprevenir contracturas.?
Es particularmenteimportante mantenera las pa-
cientesplantigradaspargprolongarlabipedestacion
y la marcha, lo cual retarda el desarrollo de la
escoliosisque se precipitacon la sedestacion, dos
de nuestras pacientesvolvierona pararse y cami-
nar despuésde variosmeses en silla de ruedas, al
lograrse la posiciénplantigradacon la aplicaciénde
toxinabotulinicaen el musculotibial posteriorque
presentabadistoniabilateralmente. El tratamiento
delostrastornosrespiratorioscon naloxonay sulfato
de magnesio no ha sido util.?"2?

Conclusiones

Las manifestaciones clinicas del sindrome de
Rett se pueden agrupar cuando menos en doce
categorias de fenomenologia clinica neurolégica
gue indican areas especificas de alteracion del
SNC vy periférico para esta enfermedad: a) Dis-
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funcién cortico-subcorticalfronto-temporo-parietal
y del sistema limbico bilateral;' b) Disfuncion de
ganglios basales o sus conexiones;c) Disfuncion
delsistemareticulardeltallocerebral;d) Disfuncién
delsistemareticulary sistemalimbico;e) Disfuncion
bioeléctricaparoxisticacortico-subcorticalcon ex-
presion clinica; f) Disfunciéon neuronopéticay/o de
neuropatiaperiférica;g) Complicacionesesquelé-
ticas tonico-posturales;h) Disfunciénpseudobulbar;
i) Disfunciénautonémica; j) Disfuncionde la sensi-
bilidad al dolor. Este agrupamientofacilitasu diag-
ndstico y estudio integral, por lo que recomenda-
mos esta categorizacion.
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