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Hemos tenido la posibilidad, desde nuestra
experiencia laboral, de rehabilitar a pacientes
diagnosticados con el Sindrome de Rett (SR),
trastorno del neurodesarrollo con un cuadro
clinico caracteristico y cinco formas clinicas, una
cldsica y el resto atipicas y que afecta casi
exclusivamente a las nifias.

Inicialmente se pensaba que el SR, al ser una
enfermedad con herencia dominante ligada al
cromosoma X, tenia letalidad en varones, pero
con el descubrimiento de los diferentes genes
involucrados y la posibilidad de un diagnéstico
molecular, se comprobd la presencia de nifios
afectados, cuyo fenotipo es extremadamente
variable y usualmente méas severo que en las
nifas con SR.*

Se reconoce como la segunda causa mas comun
de retraso mental en las mujeres, después del
sindrome de Down.? Los sintomas clinicos se
producen entre seis y dieciocho meses después
del nacimiento y consisten en una pérdida de las
capacidades cognitivas, motoras y sociales, y de
comportamientos autistas, por ejemplo,
movimientos estereotipados de las manos.

Los avances en biologia molecular y en la
genética en particular, han abierto posibilidades
diagnosticas a las diferentes formas clinicas que
antes quedaban sin clasificar, a la vez que el
andlisis molecular permite confirmar el criterio
clinico y aportar informaciéon en cuanto al
prondstico del paciente,’ sin embargo, no existe
un tratamiento eficaz para la enfermedad, sino el
control de sus sintomas, por lo que el
tratamiento es sintomatico y de apoyo.

El origen del sindrome es desconocido y
frecuentemente suele estar mal diagnosticada
como autismo o paralisis cerebral. Debe
sospecharse en pacientes del sexo femenino, con
diagndéstico de paralisis cerebral infantil o retardo
mental idiomatico, segun los criterios
establecidos internacionalmente.??

La incidencia estimada en la poblacién general es
de un caso por cada 10 000 mujeres, en su tipo
clasico, es de uno por cada 15 000 nacimientos.?
En Cienfuegos existen seis casos diagnosticados.

En esta enfermedad el grado de invalidez es
importante y la falta de cuidados conduce a
escoliosis deformante y desnutriciéon grave, por
lo que la expectativa de vida estd disminuida,

por debajo de los 18 afios de edad, a pesar que
existen raros casos que han sobrepasado los 60
afos de edad.’

La rehabilitacién del SR estd encaminada a
mantener y mejorar las funciones, prevenir
deformaciones, brindar posturas adecuadas,
garantizar la movilidad y ayudar a mantener un
mejor contacto entre el paciente y su entorno.
Las areas de tratamiento incluyen fisioterapia,
ergoterapia, logopedia, musicoterapia,
hidroterapia, carifioterapia, tratamiento a la
epilepsia, alimentacién balanceada, seguimiento
medicamentoso y estomatolégico e higiene bucal.

Desde nuestra experiencia, la estimulacién basal
es uno de los recursos mas utilizados en la
rehabilitacién integral, definiendo esta como una
terapia sistemética, intensiva e integral, donde
se estimula neurosensorialmente al paciente. En
este sentido, se exponen algunas orientaciones a
los familiares y cuidadores:

Estimular la conciencia visual de la atencién

hacia objetos de color rojo, negro, blanco.

¢ Presentar una luz, cuando fije la mirada en ella

apagarla.

Ofrecer sustancias de distintos sabores,

observar las diferentes reacciones.

v Siempre que se le ofrezca alimento, se le debe

decir lo que estd comiendo, se le debe

preguntar a qué sabe, si es agradable o no.

Estimular su cuerpo con guantes de diferentes

texturas (lisa, rugosa, esponjosa, lana,

estropajo).

Dar érdenes sencillas: coge, toca, dame la

mano. Ofrecerle siempre niveles de ayuda.

o Jugar en la bafiera, en la arena, en el césped,
rosear su cuerpo con agua como si fuera una
regadera.

o Tocarle diferentes instrumentos musicales,

dejar que interactué con ellos.

Invitarle a escuchar musica infantil, cantarle,

invitar a que lo haga, estimular sus éxitos.

o Las comidas deben ser papillas de diferentes

texturas, sabores y temperaturas.

=]

=]

-

El hecho de que el SR sea poco comun y que por
esa causa los responsables de su diagnéstico y
rehabilitacién no estén familiarizados con él, no
puede ser motivo para errar en el diagndstico o
hacerlo de manera tardia. Todos los especialistas
implicados en la deteccién y tratamiento del SR,
deben estar alertas respecto a la existencia de la
enfermedad, sus formas de diagndstico y las
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particularidades de su rehabilitacion.
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