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INFORME DE CASO

Sindrome de Rett. Informe de caso
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RESUMEN

Introduccidn: el sindrome de Rett es un
trastorno del desarrollo neuropsicolégico
poco frecuente, ocurre casi exclusiva-
mente en las niflas y provoca una
discapacidad progresiva. Presentacion
del caso: se presenta una paciente en
seguimiento en la Consulta de Psiquiatria
infantil. Conclusiones: lo interesante del
caso radica en que se muestran las
manifestaciones clinicas del sindrome de
Rett, asi como la importancia del
diagndstico precoz y de un tratamiento
oportuno multidisciplinario e interfecto-
rial.
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ABSTRACT

Introduction: Rett syndrome is a rare
neuropsychological development disor-
der, occurs almost exclusively in girls
and causes a progressive disability. Case
report: it is presented a follow-up
patient in the Child Psychiatry
Consultation. Conclusions: what is
interesting about the case is that the
clinical manifestations of Rett syndrome
are shown, as well as the importance of
early diagnosis and timely multidiscipli-
nary and intersectoral treatment.
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INTRODUCCION

El sindrome de Rett es un trastorno del desarrollo neuroldgico, de causa genética,
que afecta principalmente a las niflas y muy rara vez a los nifios. Esta
enfermedad debe su nombre al médico austriaco Andreas Rett, que en el afo
1966 describio los casos de 22 nifias que tenian movimientos repetitivos en las
manos, como de “lavado de manos”, acompafado de problemas motores y
retraso mental.’ Pese a las descripciones de este médico no fue hasta 1983,
después del segundo articulo escrito sobre esta enfermedad, que fue
reconocida.??

Muchas veces el sindrome de Rett se confunde con el autismo, la paralisis
cerebral o con retrasos del desarrollo sin un origen claro.*

En relacibn a su prevalencia esta enfermedad se clasifica en el grupo de las
enfermedades raras® y se presenta en uno de cada 10 mil a 15 mil recién nacidos
vivos del sexo femenino;'?3® es la segunda causa mas frecuente de retraso
mental en este sexo.??

En la mayoria de los casos esta enfermedad esta causada por una mutacion en el
cromosoma X,'® mas concretamente, en el gen MeCP2; sin embargo, se pueden
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encontrar afectados que presenten los sintomas de este sindrome y que posean
una mutaciéon diferente o que no posean ninguna mutacion. No sigue una
herencia mendeliana, sino que es una enfermedad de causa epigenética.?*®

La enfermedad no es evidente en el momento del nacimiento, sino que sus
primeros sintomas se empiezan a ver, generalmente, a partir de los seis a los 18
meses de edad y, en todos los casos, dentro de los cuatro primeros afos de vida.
Los sintomas pueden variar de leves a graves e incluyen: un deterioro motor que
suele ser progresivo, pérdida de los movimientos intencionales de las manos con
una aparicion de movimientos estereotipados peculiares del trastorno “lavado de
manos”, un retraso grave en la adquisicion del lenguaje y de la coordinacion
motriz a menudo asociado con un retraso mental, disminucion del crecimiento
craneal de acuerdo a los percentiles de su edad, pérdida de interés en el entorno,
alteraciones del suefio, escoliosis, dificultad para la deambulacion, apraxia,
ataxia, convulsiones, y otros.*3®°

No se conoce todavia un tratamiento curativo para el sindrome de Rett; se
estudian tratamientos posibles.**"® El tratamiento actual se centra en mejorar el
movimiento, la comunicacion y la socializacién, asi como en brindarles atencion y
apoyo a las personas que lo padecen y a sus familias. Por esta razén el
diagnoéstico precoz, la interdisciplinaridad y la intersectorialidad son
fundamentales.®*°

El objetivo de este trabajo es alertar a los médicos y a otros profesionales
vinculados en la atencion a los nifios sobre como identificar los casos de sindrome
de Rett en forma temprana.

INFORMACION DEL PACIENTE

Se trata de una nifla sin antecedentes familiares de trastornos neuropsiquiatricos,
nacida de un embarazo de alto riesgo obstétrico por sepsis vaginal y anemia; el
parto fue normal y su peso adecuado. Tenia buena vitalidad y la circunferencia
del craneo al nacer dentro de los parametros normales.

Durante sus primeros 18 meses de vida tuvo un desarrollo psicomotor
aparentemente normal, aunque con tendencia a mostrarse flacida o ligeramente
flexible. A los 18 meses de vida los familiares comenzaron a observar una
detencion del desarrollo y luego un retroceso o una pérdida de las capacidades
adquiridas y una manifiesta incapacidad de establecer contacto verbal y afectivo
con las personas. También notaron su necesidad de mantener estable su entorno,
una marcada tendencia al aislamiento, una pérdida de la motricidad fina
adquirida, con la pérdida subsiguiente de las capacidades manuales
anteriormente desarrolladas y la aparicion de movimientos estereotipados de las
manos (agitarlas, morderlas, retorcerlas). Apreciaron también una progresiva
pérdida de interés por el entorno social, pérdidas intelectuales y de habilidades de
comunicacion. Paulatinamente presentd gran deterioro en las relaciones sociales y
dejo de decir las palabras que ya pronunciaba y mostré una evidente pérdida del
contacto visual con otras personas, asi como patrones de comportamientos
limitados y repetitivos.
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Aparecieron otros sintomas: caminar con la punta de los pies, marcha con amplia
base de sustentacion (es decir, con las piernas muy separadas), rechinar o crujir
de los dientes, dificultad para masticar, aleteo de las manos y, ocasionalmente,
trastornos del suerio.

A los 18 meses de edad fue atendida en la Consulta de Psiquiatria Infantil del
Hospital Pediatrico “José Luis Miranda” de la Cuidad de Santa Clara, Provincia de
Villa Clara; el examen psiquiatrico mostrd: incapacidad profunda para establecer
relaciones sociales, retraso en la adquisicion del lenguaje, fendmenos ritualistas,
demasiada sensibilidad al tacto, aversidon a ser acurrucada, falta de expresion
facial e insistencia en la monotonia, entre otros sintomas. Se planteé un
diagndstico presuntivo de trastorno profundo y generalizado del desarrollo
psicoldgico, asi como la posibilidad de un trastorno del espectro autista, y se
decidid, de conjunto con el Centro de Diagndstico y Orientacion del Ministerio de
Educacién, ubicarla en un Circulo Infantil para nifios con necesidades educativas
especiales para precisar su diagnostico y brindarle estimulacion temprana.

Para descartar otras enfermedades se le realizaron varios examenes
complementarios: pruebas metabdlicas, ecografia, fondo de o0jo, potencial
evocado auditivo de tallo cerebral, tomografia axial computadorizada y resonancia
magnética nuclear, que no evidenciaron problemas; el electroencefalograma si
mostro alteraciones: paroxismos y signos de irritacion cortical.

Se observd un progresivo empeoramiento de los sintomas; aparecieron rigidez
postural, movimientos estereotipados de los dedos y las manos, expresiones
faciales anormales y sonrisa extrafa, con deterioro lento e insidioso en la funciéon
motora. Se constatdé una evidente desaceleracion del crecimiento de la cabeza
(microcefalia). A partir de los tres afios aumentd el deterioro generalizado del
desarrollo, aparecié ataxia, se incrementaron el no uso util y los movimientos
estereotipados de las manos (tipo “lavado de manos”), lo que para algunos
autores es tipico de esta enfermedad. Posteriormente desarroll6 anomalias de
respiracion intermitente y comenzé a padecer disfunciéon respiratoria, con apnea
periddica durante la vigilia e hiperventilacion recurrente.

Paulatinamente, se instaur6 una escoliosis inicialmente ligera, que aumento,
asociada a trastornos vasomotores periféricos, retraso del crecimiento,
dificultades para alimentarse con una progresiva pérdida de interés por el entorno
social y un marcado deterioro intelectual.

Actualmente la nifia se mantiene clinicamente estable y recibe una atenciéon
multidisciplinaria e intersectorial por parte del Equipo de salud mental del Hospital
“José Luis Miranda” pero su prondstico es reservado por la forma
neurodegenerativa progresiva en que evoluciona este trastorno.

DISCUSION

Al valorar la descripcion clinica en esta paciente se cumplen los criterios clinicos
diagnosticos para el sindrome de Rett segun las clasificaciones nacionales e
internacionales.**° El diagnéstico fue avalado por el Grupo nacional de Psiquiatria
infanto-juvenil.
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El sindrome de Rett es un trastorno importante en la practica clinica, es
fenomenoldgicamente identificable y conviene tenerlo en cuenta en el diagndstico
diferencial de multiples discapacidades del desarrollo infantil por sus implicaciones
para el tratamiento y el prondéstico de los pacientes afectados.

Es un padecimiento progresivo que empeora de manera lenta hasta los afnos de la
adolescencia y, posterior a esa etapa, los signos y los sintomas pueden
atenuarse. Por lo general, la esperanza de vida no se prolonga mas alla de la
adolescencia tardia o la adultez joven, pero puede llegar, incluso, a los 45 afios
de edad, pero no se descarta una muerte mas temprana debido a
manifestaciones del sindrome como las convulsiones, la neumonia por aspiracion
y los accidentes, entre otros.*

No existe una terapia resolutiva para el sindrome de Rett; sin embargo, gran
parte de los autores creen que el curso de la enfermedad puede ser modificado
por una variedad de terapias dirigidas a retardar la progresion de las
discapacidades motrices y a mejorar las capacidades de comunicacién.*>°

En el referido caso se aplico un sistema terapéutico integrado que incluyo,
inicialmente, la asistencia a la Educacion Especial en un circulo infantil que tuvo
que abandonar por su deterioro fisico e intelectual. Se trabajaron la psicoterapia
de grupo para los padres y la psicoterapia familiar y se indicaron el uso, de
acuerdo a sus necesidades, de psicofarmacos, anticonvulsivantes bronco y
vasodilatadores, vitaminoterapia, dietoterapia, fisioterapia y terapia ocupacional,
asi como otras acciones multidisciplinarias e intersectoriales que mejoraran
integralmente su calidad de vida.

Las acciones terapéuticas realizadas y el apoyo familiar y comunitario han influido
positivamente en su evolucion.
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