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RESUMEN

Introduccidn. El sindrome de Rett es un trastorno en el
desarrollo neurolégico infantil caracterizado por una evo-
lucién normal inicial seguida por la pérdida del uso volun-
tario y de movimientos caracteristicos de las manos, un
crecimiento retardado del cerebro y de la cabeza, dificulta-
des para caminar, convulsiones y retraso mental. El sin-
drome afecta casi exclusivamente a nifias y fue identifica-
do por el Dr. Andreas Rett en 1966.

Reporte de caso. Paciente femenina de nueve afios de
edad de quien se desconoce el inicio de su padecimiento
ya que es el producto de la peniltima gesta de seis hijos
en total y no se hacian cargo de ella, ya que su mama se
dedicaba a la prostitucion, aparte de sufrir golpes y ata-
ques sexuales. Es vista en la Casa de Angeles en la Ciu-
dad de Puebla para nifios con problemas mentales. Clini-
camente se le conoce desde los 3 afios de edad, tiempo
gue habita dicha instituciéon. Desde entonces se observa
con autoagresiones, retraso psicomotor y de crecimiento, con
disminucién del perimetro cefalico; se conoce que tiene
epilepsia desde los 6 meses de edad con un dificil control
de sus crisis, asi como un comportamiento autista; llama
la atencién el aleteo en sus manos de manera aleatoria,
simétrica y que amerita incluso a veces la sujecion ya que
llega a autolesionarse.

Palabras clave: Sindrome de Rett, retraso psicomotor,
gen MECP2, criterios de Baden-Baden.

INTRODUCCION

El sindrome de Rett es un trastorno en el desa-
rrollo neuroldgico infantil caracterizado por una evo-
luciéon normal inicial seguida por la pérdida del uso
voluntario y de movimientos caracteristicos de las
manos, un crecimiento retardado del cerebro y de la
cabeza, dificultades para caminar, convulsionesy re-
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Rett’s Syndrome:
A case report and bibliography review

ABSTRACT

Introduction. The Rett syndrome is a rare disorder of
the neurological development of the central nervous sys-
tem, like in the child neurological development characteri-
zed by a normal evolution follow by lose of voluntary skills
and hand’s special movements, a slowly head and brain’s
growth, difficult walking, seizures and mental retardation.
This syndrome affects exclusively girls and was identified
by Dr. Andreas Rett in 1966.

Case report. A 9-years old girl patient who unknowns
about her disease beginning because she’s the result of
the fifth birth of six, because her mother doesn’t care her,
she were a prostitute, in addition the girl suffer sexual and
physical attacks. She was seen in the City of Puebla in
the Casa de Angeles for children with mental diseases. The
patient is met since 3 years old, since this time she shows
injures to herself, psychomotor and growth retard, decrea-
se of cephalic perimeter, epilepsy since she was 6 months
of age, hard control of crisis and autism behaviour; ran-
dom symmetric rumble of hands, it's necessary to hold for
she doesn't injure herself.

Key words: Rett syndrome,
MECP2 gene, Baden-Baden criteria.

psychomotor retard,

traso mental.! El sindrome afecta casi exclusiva-
mente a nifias y fue identificado por el Dr. Andreas
Rett en 1966.2

REPORTE DE CASO

Paciente femenina de nueve afios de edad de
quien se desconoce el inicio de su padecimiento ya
que es el producto de la penudltima gesta de seis hi-
jos en total y no se hacian cargo de ella ya que su
mama se dedicaba a la prostitucién, aparte de su-
frir golpes y ataques sexuales.
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Figura 1. Imagen de paciente en silla de ruedas. Nétese la suje-
cion de manos para evitar autolesiones.

Figura 2. Nueva imagen de la paciente con retraso en el desarro-
llo psicomotor.

Es vista en la Casa de Angeles en la Ciudad de
Puebla para nifios con problemas mentales. Clinica-
mente se le conoce desde los tres afios de edad,
tiempo que habita dicha institucion. Desde entonces
se observa con autoagresiones, retraso psicomotor y
de crecimiento, con disminucion del perimetro cefa-
lico; se conoce que tiene epilepsia desde los seis me-
ses de edad con un dificil control de sus crisis, asi
como un comportamiento autista; llama la atencion
el aleteo en sus manos de manera aleatoria, simétri-
cay que amerita incluso a veces la sujecién ya que
llega a autolesionarse (Figuras 1y 2).

DISCUSION

Se diagnostica sindrome de Rett observando sig-
nos y sintomas durante el crecimiento inicial y el de-
sarrollo del nifio y realizando evaluaciones periédi-
cas de su estado fisico y neuroldgico. Recientemente,
los cientificos desarrollaron una prueba genética
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para confirmar el diagnéstico clinico de este trastor-
no. La prueba involucra buscar la mutacion de tipo
MECP2 en el cromosoma X del nifio o nifia. Dado lo
que sabemos sobre los genes involucrados en el sin-
drome de Rett, tales pruebas pueden identificar has-
ta un 80% de los casos.

Algunos nifios que padecen caracteristicas simi-
lares al sindrome de Rett o que presentan mutacio-
nes genéticas de tipo MECP2 no satisfacen los crite-
rios para el diagnostico del sindrome como se
especifica a continuacién. Estas personas se descri-
ben como poseedoras de un sindrome de Rett “atipi-
co”. Los casos atipicos constituyen cerca de 15% del
numero total de casos diagnosticados.

Se recomienda consultar un a neurélogo pediatri-
€0 0 a un pediatra especializado en el desarrollo para
confirmar el diagndstico clinico del sindrome de Rett.
El médico utiliza unas pautas sumamente especifi-
cas, las cuales se dividen en tres tipos de criterios
clinicos diversos: esencial, de apoyo y de exclusion.
La presencia de cualquiera de los criterios de exclu-
sion niega un diagnéstico “clasico” o “tipico” del sin-
drome de Rett.

Ejemplos de criterios o sintomas de diagnéstico
esenciales incluyen un desarrollo aparentemente
normal hasta los 6 y 18 meses de edad y poseer
una circunferencia de la cabeza normal al nacer se-
guida por retrasos en el indice del crecimiento de la
cabeza con el pasar del tiempo (entre los tres meses
y los cuatro afos de edad). Otros criterios de diag-
néstico esenciales incluyen un deterioro significativo
del habla, movimientos repetitivos de la mano, sa-
cudidas del torso, caminar sobre las puntas del pie
0 un paso inestable, rigido y con aumento en la base
de sustentacién (piernas separadas).

Los criterios de apoyo no se requieren para un
diagnéstico del sindrome de Rett pero pueden ocu-
rrir en algunos pacientes. Ademas, estos sintomas -
cuya gravedad varia de nifio a nifio- pueden que no
estén presentes en nifias muy pequefias, pero po-
drian desarrollarse con la edad. Un nifio que cum-
pla con los criterios de apoyo, pero que no cumpla
ninguno de los criterios esenciales no padece del sin-
drome de Rett. Los criterios de apoyo incluyen difi-
cultades en la respiracion; anormalidades en el elec-
troencefalograma (EEG); convulsiones; rigidez
muscular, espasticidad y/o contracturas que empeo-
ran con la edad; escoliosis; rechinar o crujir los
dientes; pies pequefios en relacién a la estatura; re-
trasos en el crecimiento; disminucién del tejido gra-
so del cuerpo y la masa muscular (aunque puede ha-
ber una tendencia hacia la obesidad en algunos
adultos afectados); patrones anormales del suefio,
irritabilidad o agitacion; dificultades para masticar
o deglutir (tragar); mala circulacién en las extremi-
dades inferiores, con pies y piernas frios y amorata-
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dos; movilidad disminuida con la edad y estrefii-
miento.

CRITERIOS DE DIAGNOSTICO
PARA SINDROME DE RETT CLASICO

ESTABLECIDOS POR EL CONSENSO DEL
GRUPO DE TRABAJO (BADEN-BADEN 2001)
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Criterios necesarios

Periodo prenatal y perinatal aparentemente nor-
mal.

Desarrollo psicomotor aparentemente normal
durante los primeros seis meses de vida.
Perimetro craneal normal al nacer.
Desaceleracion del perimetro craneal entre los
cinco meses y cuatro afios de vida.

Disminucién de la actividad voluntaria de las ma-
nos entre los seis meses y cinco afios de edad,
asociado a una disfuncion de comunicacion y re-
chazo social.

Lenguaje expresivo y receptivo muy deteriorado
con afectacion del desarrollo psicomotor.
Estereotipias de manos: retorciéndolas, estrujan-
dolas, haciendo palmas/golpeando, ensalivando,
lavado de manos y de friccién.

Anomalias en la deambulacion o no adquisicion
de la marcha.

Posibilidad de un diagnéstico clinico entre los
dos y cinco afios de edad.

Criterios de soporte

Anomalias del ritmo respiratorio en vigilia.
Apneas periodicas en vigilia.
Hiperventilacién intermitente.

Periodos de contener la respiracion.
Emision forzada de aire y saliva.

Distensién abdominal por deglucidon de grandes
cantidades de aire.

Anomalias EEG como ritmo de base lento en vigi-
lia y patrones intermitentes de ritmos lentos (3-
5Hz) y descargas paroxisticas con o sin crisis cli-
nicas.

Convulsiones.

Anomalias del tono muscular con atrofia de las
masas musculares y/o distonias.

Trastornos vasomotores periféricos.
Escoliosis/xifosis.

Retraso en el crecimiento (talla).

Pies pequefios hipotréficos y frios.

Anomalias en el patrén de suefio del lactante,
con mayor tiempo de suefio diurno.

Criterios de exclusion

Evidencia de un retraso en el crecimiento intrau-
terino.

Organomegalia u otros signos de enfermedad de
deposito.

Retinopatia o atrofia optica.

Presencia de un trastorno metabdlico o neurol6-
gico progresivo.

Patologias neurolégicas secundarias por infeccio-
nes graves o traumatismos craneales.
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