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RESUMEN

El sindrome de Rett (SR) es un desorden del neurodesarrollo que se caracteriza por comportamiento autista, movimientos este-
reotipados de las manos, pérdida del habla y la comunicacién y microcefalia adquirida. El diagnéstico del SR se basa en sus parti-
cularidades clinicas y la evolucion del paciente; no hay un marcador de laboratorio que facilite el diagnéstico y con frecuencia los
pacientes con SR se confunden con el autismo infantil, aunque difieren en su evolucién. Se presenta un caso que fue diagnosticado a
los 3 anos 9 meses de edad, cuando se encontré que presentaba disbiosis y concentracion alta de metales neurotéxicos.
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SUMMARY

Rett’s syndrome (RS) is a pervasive neurodevelopmental disorder characterized by autistic behavior, stereotypic movements of hands, loss
speech and communication, acquired microcephaly. The diagnosis of RS is mainly based on their clinical characteristics and evolution of
the syndrome, there is no laboratory marker that facilitates diagnosis. RS patients often are confused with autism, although they differ in
their evolution. We report a case of the RS diagnosed 3 years 9 months age where was found proliferation of harmful bacteria and yeast

and high levels of neurotoxic metals.
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El sindrome de Rett (SR) fue descrito por Andreas Rett
en 1966. En su diagndstico se consideran los siguientes
criterios: a) etapas prenatal y perinatal sin incidentes,
aparentemente normales; b) desarrollo psicomotor nor-
mal hasta los 6 meses de vida; c) perimetro craneal nor-
mal al nacer; d) desaceleracién del crecimiento cefalico
entre los cinco meses y los cuatro anos; e) pérdida del
empleo util de la mano y de contacto social, entre los
seis y los 30 meses de edad; f) pérdida del lenguaje adqui-
rido asociado a retraso psicomotor; g) aparicién de movi-
mientos estereotipados de las manos; h) anomalias en la
deambulacién o no adquisicién de la marcha; i) diagnésti-
co tentativo entre los dos y los cinco afios de edad.

Se consideran, como soporte, los siguientes criterios:
a) anomalias del ritmo respiratorio y apneas frecuentes
en estado de vigilia; b) alteraciones en el electroencefalo-
grama; c) epilepsia; d) espasticidad con atrofia muscular
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y distonia; e) trastornos vasomotores; f) escoliosis pro-
gresiva o cifosis; g) retraso del crecimiento; h) pies pe-
quenos, hipotroéficos y frios; i) acortamiento del cuarto
metacarpo y/o metatarso; j) patrones del suefo alterados
con crisis de terror nocturno y apneas y k) bruxismo.' Ini-
cialmente se consideré que el sindrome de Rett afectaba
Unicamente a nifas, pero se han reportado nifos que han
sido considerados que tienen este sindrome.?“ Se estima
una prevalencia del SR en nifas entre 5.6 y 0.5.7 por
100,000.>¢

Se informa un caso identificado entre la poblacién de
pacientes atendidos en el Departamento de Atencién a
Personas Autistas del Sistema para el Desarrollo Integral
de la Familia, en la ciudad de Nogales, Son.

REPORTE DEL CASO

En la nifa, motivo de este informe, se hizo el diagnéstico
de sindrome de Rett a los tres afios 9 meses. Su peso se
encontraba en el percentil 50 y su estatura se encontraba
entre el percentil 25 y 50. Tenia microcefalia (45.5 cm)
encontrando que se situaba en el percentil 3. Tenia un


http://www.medigraphic.com/espanol/e1-indic.htm
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comportamiento autistico; el uso inadecuado de sus ma-
nos y la presencia de movimientos estereotipados de las
mismas, como si se las estuviera lavando. Mostraba re-
traso psicomotor y del lenguaje; marcha lenta, como tra-
tando de conservar el equilibrio; desorden del suefio ca-
racterizado por despertares acompanados de susto.

El inventario selectivo del desarrollo (ISD) de Gesell,
fue aplicado en entrevista a los padres; éste mostro, en el
area de motricidad gruesa, que la paciente se sentd, ga-
ted, se pard y caminé a la edad esperada. A partir de los
I8 meses, los padres empezaron a observar que la pa-
ciente dejé de evolucionar en su desarrollo motriz grue-
so: no corria, no imita movimientos gruesos, no mantiene
el equilibrio cuando se paraba en un pie y no saltaba. El
coeficiente de desarrollo en esta area era de 40.

A los Il meses mencionaba pocas palabras, por
ejemplo, mama, y actualmente mostraba ausencia del ha-
bla y la comunicacién, y a los tres afios se le hicieron es-
tudios neurolégicos en un consultorio privado, y el elec-
troencefalograma y la resonancia magnética se reporta-
ron normales. Un estudio de potenciales evocados
auditivos arrojé también resultados normales y un mine-
ralograma de cabello reporté concentracién alta de me-
tales (percentil 68-95 para aluminio, antimonio, arsénico,
cadmio, uranio, plata, estaino) y deficiencia de cobre,
cinc, azufre, cobalto y germanio (percentil 2.5-16). Se le
hizo cuantificacién de acidos organicos, encontrando dis-
biosis (encontrando elevado el 3-oxoglutarico, que indica
proliferacién de Aspergillus y elevada la arabinosa: que in-
dica proliferacién de Candida albicans y elevado el
HPHPA, que indica proliferaciéon de bacterias de tipo
clostridium), también niveles altos de acido oxalico, de
acido succinico y de un metabolito de epinefrina (VMA);
registrando deficiencia de acido ascérbico.

DISCUSION

No hay disponible una prueba de laboratorio para el
diagndstico del SR. El desarrollo de éste se ha dividido
en cuatro fases: Estadio | (estancamiento) es el inicio del
sindrome y acontece entre los cinco y |8 meses de edad;
se caracteriza por la detencién del desarrollo motor y
retraso en el crecimiento cefalico. El estadio Il (regresién)
puede suceder de un dia para otro o en el transcurso de
un ano, se inicia entre el primer y el segundo afo de vida
y hay una seria carencia de comunicacién con pérdida
del lenguaje y la aparicién del comportamiento autista;
ademas de los movimientos estereotipados con las ma-
nos o de otro tipo, se hacen presentes; algunos que ya
habian adquirido la marcha, la pierden, para recuperarla
después. Estadio Il (pseudoestacionario) en esta etapa
aparece entre los dos y los 10 afios y puede durar por
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décadas. Se hace aparente cierta mejoria en la comunica-
cién, es frecuente que manifiesten epilepsia y son comu-
nes las anomalias respiratorias. Por otra parte, hay una
regresién neuromotora hasta la pérdida de la marcha y
necesitan una silla de ruedas. El estadio IV (deterioro mo-
tor tardio) se inicia coincidiendo con la pérdida de la mar-
cha; generalmente muestran rigidez mixta (piramidal y
extrapiramidal), distonia, atrofia muscular y bradicinesia
con desaparicién de las estereotipias;’ se ha propuesto
que hay una causa genética en algunos casos de SR, en la
mutacién MeCP2.8

En este caso, mostro alteracion de la flora intestinal,
lo que se ha reportado en estos pacientes;’ también tuvo
concentraciones altas de metales neurotéxicos, lo que se
ha encontrado en sujetos con trastorno autista que ex-
cretaban por la orina cantidades significativas de mercu-
rio, con relacién a un grupo control.'

Si bien en este caso no se encontré elevado el mercu-
rio, el mecanismo de toxicidad parece semejante: ya que
en él los metales reaccionaron con los sulfidrilos.'' Sin
embargo, la presencia de toxicidad por metales requiere
ser confirmado como parte del sindrome de Rett. Para el
tratamiento de los pacientes con metales altamente téxi-
cos, para lo que se ha sugerido el uso de 4cido dimer-
captosuccinico (DMSA)'? ya que no hay tratamiento para
el sindrome de Rett, por lo que estos pacientes deben ser
abordados de manera multidisciplinaria.'®
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