Revista Electrénica de las Ciencias Médicas en Cienfuegos ISSN:1727-897X Medisur 2012; 10(1)

PRESENTACION DE CASO

Sindrome de Rett. Presentacion de un caso

Rett Syndrome. A Case Presentation
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sintomas, pero no es etiolégico; el tratamiento es
sintomatico y de apoyo. La enfermedad,
frecuentemente, suele estar mal diagnosticada como
autismo o pardlisis cerebral. Debe sospecharse en
pacientes del sexo femenino, con diagnéstico de paralisis
cerebral infantil o retardo mental idiomatico, apoyado en
criterios establecidos internacionalmente. Se presenta el
caso de una nifia de 11 afios de edad, visitada en el
hogar por médicos de la Mision Barrio Adentro en la
Republica Bolivariana de Venezuela, la cual fue normal
hasta aproximadamente los 2 afios, cuando comenz6
con deterioro en sus destrezas psicomotoras, alteracion

Rett syndrome is a neurological disorder of genetic ba-
sis. It affects almost exclusively girls and women being
the estimated incidence of this disease in the general
population of one case per 10,000 women. In its classi-
cal type it is of one in every 15. 000 births. Its diagnosis
is descriptive, based on a set of signs and symptoms,
but not etiologic. Treatment is symptomatic and suppor-
tive. Rett syndrome is frequently misdiagnosed as autism
or cerebral palsy. It should be suspected in female pa-
tients, diagnosed with child cerebral palsy or idiomatic
mental retardation, supported by internationally estab-
lished criteria. The case of an 11 years old girl visited at
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her home and attended by doctors of the Barrio Adentro
mission in the Bolivarian Republic of Venezuela is pre-
sented. The patient was normal until about two years
old when she began presenting impairment of psycho-
motor skills, social and behavioral disorders with infantile
autism traits, seizures and considerable mental retarda-
tion.

Key words: Rett syndrome; case reports; Venezuela
Limits: humans; child

INTRODUCCION

Andrés Rett, pediatra de la Universidad de Viena, fue
quien reportd por primera vez, en 1966, en Alemania, 31
nifias que habian desarrollado regresién mental en
edades tempranas de la vida. ®

En 1978, Ishikawa en Japén, y Hagberg en 1980 en
Inglaterra, reportaron casos con sintomas similares a los
descritos por Rett. @ Coronel Carvajal, en una revisién
sobre este sindrome, expresa que en noviembre de 1983
se reporté en una revista de neurologia una serie de 35
casos de Suecia, Portugal y Francia, y ya se definia como
sindrome de Rett. ® En México se describié el primer
grupo de casos en 1989. ¥

Este sindrome afecta a todas las razas y es la segunda
causa mas comun de retraso mental grave en el sexo
femenino (después del sindrome de Down); ha sido
reportado en mas de 40 paises en todo el mundo.
Cuando se incluye el espectro completo del sindrome
tiene una incidencia estimada en la poblacion general de
un caso por cada 10.000 mujeres; cuando se restringe el
tipo clasico, su incidencia es de uno por cada 15.000
nacimientos de nifias vivas. Estudios epidemioldgicos
suecos han sugerido un prevalencia de 1 por 10.000,
pero investigaciones mas recientes en Noruega e ltalia
muestran tazas de 2 por 10.000. ®

En la actualidad, los estudios epidemioldgicos de retraso
mental indican que existe una prevalencia en la
poblacion infantil de 2-3 %. De ellos, en el 30 % de los
casos se desconoce la causa y consideran idiopético lo
que en realidad pudiera ser la expresién de un sindrome
de Rett. ®

El diagnostico suele ser dificil, ya que comparte
caracteristicas con varias enfermedades psiquiatricas y
degenerativas. ©® Se lleva a cabo por la observacién y la
valoracién clinica, al no existir un marcador bioquimico,
morfol6gico, neurofisiol6gico, citogenético o molecular
que facilite la determinacién del sindrome. © Debe
sospecharse en pacientes del sexo femenino, con
diagndstico de paralisis cerebral infantil o retardo mental
idiomatico, al apoyarse en criterios establecidos
internacionalmente en 1988 que incluyen criterios
necesarios, complementarios y componentes de
exclusién. La identificacion de mutaciones en los genes
MECP2 y CDKL5 aporta una confirmacion genética del
diagnéstico clinico. ®

Por lo poco comun de la afeccion y las complicaciones

ISSN:1727-897X Medisur 2012; 10(1)

para su diagnéstico se decidid la publicacién de este
caso.

PRESENTACION DEL CASO

Paciente de 11 afios de edad, femenina, que fue visitada
en el hogar por médicos de la Mision Barrio Adentro en
la Republica Bolivariana de Venezuela como parte del
proceso de dispensarizacién de las familias en 2003. La
madre estaba fallecida, por lo que se encontraba bajo el
cuidado y tutoria de una medio hermana mayor que
tiene dos hijos menores y es ama de casa, con bajo nivel
cultural y sin apoyo econdmico; no existen vinculos
afectivos con el padre. Refiri6 la hermana que a partir de
aproximadamente los dos afios de edad comenzé a dejar
de hablar, a no caminar, con cuadros frecuentes de
vomitos, respiracion agitada y convulsiones, durante las
cuales, en ocasiones, pierde el control de esfinteres.

Examen fisico:

Se observo sentada, aseada, con los brazos flexionados
frente a la barbilla, con movimientos esteriotipados
continuos del cuerpo y de las manos, caracteristicos de
retorcerse o lavarse las manos. Llamé la atencion la
cabeza en extensién, posicion que preferentemente
ocupa. (Figura 1).

W
Figura 1. Imagen que muestra |3 posicidn que generalmente asume |a enferma.

Aparato cardiovascular: Sin alteraciones aparentes. FC:
76/min

Aparato respiratorio: a la inspecciobn se observaron
episodios de hiperventilacion. Murmullo vesicular
conservado, no estertores. FR: 28/min

Aparto digestivo: sialorrea, protusion de la lengua.

Soma: se aprecié pie pequefio, hipotrofia muscular en
los cuatro miembros, mas marcada en los inferiores y
escoliosis.

Sistema Nervioso Central: la paciente estaba alerta,
sonreia y hacia contacto visual, obedecia érdenes, pero
no podia pronunciar claramente las palabras.
Ocasionalmente se frotaba las manos como si las
estuviese lavando, con movimientos continuos de
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bamboleo de la cabeza, tronco y de las manos que por
momentos cesaban. Fuerza muscular disminuida en los
cuatro miembros. Hiperreflexia global, sensibilidad
normal. Se sostenia de pie con ayuda; presentaba
marcha espastica. El tono muscular estaba aumentado,
con signo de rueda dentada, predominantemente en las
extremidades izquierdas. Presentaba hipotrofia de las 4
extremidades, fundamentalmente en los miembros
inferiores. Presentaba adicionalmente ataxia, dismetria y
disinergia de las cuatro extremidades.

Circunferencia cefalica: 49 cm
Electrocardiograma: mostré ritmo sinusal.

Electroencefalograma: mostré lentificacion de su
actividad de base, reduccién de la fase REM del suefio y
descargas paroxisticas.

Entrevista a vecinos: hablaron de cémo la nifia comenzé
a perder sus habilidades manuales y a dejar de hablar lo
que fue progresando con el tiempo hasta quedar
postrada en la silla. Expresaron que la han llevado a
distintos médicos pero nunca le han dado un
diagnostico, que la familia necesita ayuda y que a la nifia
en particular le hace mucha falta una silla de ruedas.

DISCUSION

En el caso que se presenta en este articulo, la paciente
cumplia todas las caracteristicas clinicas de la forma
tipica del sindrome de Rett en su estadio 2: desarrollo
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psicomotor aparentemente normal hasta el segundo afio
de vida, cuando se inicia una regresion de las funciones
cerebrales manifestada por pérdida de las destrezas
motoras de las manos, asociada a estereotipias
manuales, dispraxia de la marcha y pérdida de las
habilidades en la comunicacién verbal y no verbal,
desaceleracion del crecimiento craneal que origina
microcefalia, con episodios de hiperventilacién, aerofagia
y crisis epilépticas. La falta de un diagnéstico y la
complejidad del caso hizo que el equipo de médicos
internacionalistas se diera a la tarea de revisar toda la
literatura posible y realizar los examenes
complementarios a su alcance con el objetivo de llegar a
un diagnostico definitivo, el cual resulté como sindrome
de Rett por ser la segunda causa mas comun de retraso
mental grave en el sexo femenino (después del
sindrome de Down) y cumplir los criterios necesarios, de
apoyo y de exclusion, establecidos internacionalmente.
Este planteamiento diagnostico fue posteriormente
confirmado por especialistas cubanos y venezolanos.

Dadas las dificultades que se presentaron para llegar al
diagnostico definitivo de esta paciente, los autores
consideran que nuestros médicos generales y pediatras
no estan familiarizados con sus manifestaciones clinicas,
por lo que puede escaparse 0 equivocarse su
diagndstico. El objetivo de este trabajo es alertar sobre
la existencia de la enfermedad y su forma de
diagnéstico.
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