Estudio del sindrome de Rett en la poblacion espafiola
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A STUDY OF RETT SYNDROME IN THE SPANISH POPULATION

Summary.Introduction and objectiveRett syndrome was described in 1966 and became known through the English medical
literature in 1983. There are typical and atypical forms. The objective of this study was to record the cases diagnosed in Spai
and discover their clinical characteristics in order to describe its phenotype and geographical distrilRateamts and
methodsWe know of 207 cases and have obtained the records of 168 of these patients. A protocol and data collection programme
has been developed giving the criteria for inclusion, and data which support or exclude this. Data collection was by post and
the data for identification were the date of birth and the initials of the name and two surnames. With these variables, double-
registering of patients was almost impossible. A statistical study with descriptive analysis and a study of continuous and
alternating variables was immediately doResults and conclusioifhe results gave the main characteristics, the differences
between typical and atypical cases and a comparative study of variables. It has given clinical data which may be useful for
prognosis of the condition in the future [REV NEUROL 1999; 28: 105-9].

Key wordsContinuous variables. Descriptive statistics. Independent variables. Log-lineal. Phenotype. Rett syndrome. Spanish
population. Statistical study.

INTRODUCCION publicaciones, comunicaciones médicas cientificas y a las aso-
El sindrome de Rett (SR) fue descrito inicialmente por Andre&iaciones de padres con hijas afectas de SR valenciana, catalana
Rett en 1966, presentandose posteriormente su descripcionyindaluza.
nica detallada en la reunion de la Federacién Europea de Neu-El objetivo de nuestro estudio ha sido, en primer lugar, defi-
ropediatria celebrada en Norwirherhout (Holanda) en 1982, ysin el perfil del SR, tanto en los casos tipicos como en los atipicos
publicacion en la literatura médica de lengua inglesa en 19884]; detectar las caracteristicas de las pacientes de nuestro es-
[1]. tudio, que podrian ayudar a identificar nuevos casos de SR, y
Cuando un sindrome tiene unas caracteristicas clinicas be@mocer la distribucion en Espafia de la enfermedad mediante los
definidas como sucede en el SR desde 1988 [2], es de geasos diagnosticados. A continuacion, realizar un estudio esta-
importancia realizar los estudios epidemioldgicos del pais dfstico con relaciones entre variables para observar lainfluencia
los que se encuentran estas enfermas, para poder llegar a cdeatnas y otras [5]. Y, finalmente, conocer el intervalo en el que
cer sus variedades clinicas, su diferente expresién fenotipicpyeden estar los parametros poblaciones [6].
en un futuro, poder realizar la relacién genotipo-fenotipo. En
nuestro pais no existe un registro nacional etiologico del retrasge|enTES Y METODOS

mental, ni tampoco del SR. . ) . -
L di idemioloai del SR lizad dif En primer lugar realizamos un protocolo con preguntas abiertas (se limita
0s estudios epidemiologicos de realizados en diteréfizntestar una unidad de referencia, p. €]. la fecha de nacimiento) y cerra-

tes paises nos dan unaprevalenciade entre 1/12.000 (0,65/10.889)en las que se puede elegir una o varias respuestas definidas). Los
a 1/15.000 (0,41/10.000) [3]. En estos Ultimos afios, en nuesgratocolos fueron estandarizados para la recogida de datos y se tuvo en
poblacién se conocian alrededor de unos 40 casos, gracias alasta el efecto de colocacion asi como el de prestigio de las preguntas con
el fin de que fuera atractivo y agil de contestar. Como Unico dato de iden-
tificacion de los pacientes se tomaron las iniciales y la fecha de nacimiento.
Recibido: 05.06.98. Aceptadi4.06.98. Con estas \fariables era mu_y_dificil gue existiera una dqpl_icidad de regis:-
tros. Ademas, otro dato solicitado era el nombre del médico que la habia
# Servicio de Neuropediatria. Unitat Integrada Clinic-Hospital Sant Joamiagnosticado y el que la asistia actualmente, para evitar con total seguri-
de Déu. Esplugues de LI., BarcelohBacultad de Matematicas y Estadis- gad un error en el fichero de recogida de las enfermas. En los datos clinicos
tica de Universidad Politécnica. Barcelona, Espafia. se hizo hincapié en los criterios diagnésticos asi como en los de apoyo,
Correspondencia: Dra. Mercé Pineda. Servicio de Neuropediatria. Unitafirecta o indirectamente, con la finalidad de poder valorar la diferente
Integrada Clinic-Hospital Sant Joan de Déu. Passeig Sant Joan de Déu, Rpresion clinica y separar las formas tipicas de las atipicas, asi como los
E-08950 Esplugues de LI., Barcelona. Fax +34 93203 3959. datos necesarios para elaborar el fenotipo de las mismas. Se preguntaban
AgradecimientasA todos aquellos profesionales que han participado paraambién algunos datos de los criterios clinicos de exclusion, para excluir
que fuera posible la realizacion de este trabajo, especialmente a las asodi@sos positivos.
ciones de padres con hijas afectadas por el sindrome de Rett (Valencianag| formulario tenia un formato de dos hojas de extension (Fig. 1). Las
Catalana y Andaluza) y centros de ensefianza especial. respuestas se contestaban de forma simple marcando con una cruz en la
0 1998 REVISTA DE NEUROLOGIA casilla de ‘Si’, ‘No’, ‘No se conoce’; o bien con una respuesta numérica, con
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Figura 1. Relaciéon de casos tipicos y atipicos. Figura 2. Edad en que se ha realizado el diagndstico de SR.

del estudio debemos diferenciar dos tipos de variables: continuas, corres-
pondientes a respuestas numéricas (edad en que adquiere la deambulacion,
peso...), y variables categoricas correspondientes a respuestas de tipo: ‘Sf’,
‘No’, ‘NS/NC’. De éstas, se han cogido los datos obtenidos y se han anali-
zado cada una de ellas por separado. Mediante un paquete estadistico (SPSS),
se han analizado los resultados realizando diagramas para objetivar la fre-
cuencia de cada una de las categorias (‘Si’, ‘No’, ‘No se conoce’) y también
se han calculado los porcentajes [6].

Con otras variables se han realizado histogramas, para hallar alrededor de
qué valor se distribuian todos los demas y conocer si existia algun valor y/
0 comportamiento anémalo. En tercer lugar, se han realizado analisis entre
dos variables, fueran continuas, categoricas, o continuas y categéricas. En
cuarto lugar, se realizé un analisis exploratorio, es decir, el comportamiento
entre varias variables [6].

Para las variables con categorias, los 168 casos estudiados implican un
error aleatorio maximo alrededor de la proporcién observada del 5%, es
N — — - decir, una estimacion concreta tiene una imprecision del 5%. El intervalo de
Figura 3. Mapa con la distribucién geogréfica del SR en Espana. confianza en cada caso seria de + 10%.

Finalmente, se llevd a cabo un estudio de variables continuas e indepen-
dientes corlog-lineal con el objetivo de hallar signos clinicos claves de su

laidea de que la cumplimentacion del protocolo fuera lo més breve y sencdig|ucion clinica y datos pronésticos.
posible, y de esta manera facilitar su realizacion.

La recogida de datos se realizé mediante una encuesta postal en la que
invitabamos a participar en el estudio a todos los neuropediatras de la Socie-
dad Espafola de Neuropediatria; con una carta personalizada, a aqué%l%sSULTADOS
profesionales que habian publicado o descrito sus casos en alguna reukistadistica descriptiva

cientifica; a los centros y residencias de educacién especial, y a las aso ia-h . . -
ciones de padres a las que se informo del estudio y se les invito a particip&n@n estudiado 168 registros que corresponden a 128 SR tipicos

con los datos que ellos mismos ya conocian y a que completaran el protoédi6%0) Y 40 formas atipicas (23_)%)- _De estas Ultimas, 11 casos
los médicos que las controlaban. correspondian alaforma con epilepsia precoz (27,5%), 11 pacien-
Aungue hoy en dia en nuestro pais conocemos la exister28d dasos, tes alaformacongénita (27,5%), 3 casos con conservacion parcial
se han podido estudiar los datos de 168 pacientes afectas de SR, con logigyenguaje (7,5%), 11 pacientes con forma ‘frustre’ (27,5%), y
hemos realizado este fichero de datos. De los registros recibidos, se exqldimos constatado 4 pacientes con forma tardia (10%) (Fig. 1). En

yeron 6 pacientes por no cumplir los criterios diagndsticos y 2 mas por n . h - o 2
contener la suficiente informacion. 8taseriela presencia de consanguinidad familiar no mostro dife

Se elaboré un programa especifico para este estudio en lenguaje PH¥ICIas respecto a la de la poblacion normal. )
CAL. Se cre6 un fichero en codigo ASCII y otro en formato de texto, para  El SR se ha diagnosticado a una edad que variaba entre los 2
que pudiera ser leido desde cualquier paquete estadistico, como el SBSBafios, a excepcion de dos pacientes diagnosticadas a los 19y
Como los datos se recibieron principalmente en dos entregas, se reaf¥®.afios, respectivamente (media de 6,9 afios) (Fig. 2).
ademas, un estudio de interferencias y sesgos comprobando que las variableg o5 5 casos que han fallecido correspondian a formas tipicas.
del estudio se comportaban de igual forma, y llegando a la conclusién de 842 3 de ellos se realizé la autopsia que confirmé los hallazgos

se trataba de una muestra aleatoria simple. ‘. </ L P
Este estudio ha consistido en realizar, en primer lugar, una estadisﬁ@aurOpat()IOg'COS de afectacion en la sustancia nigra y perdida

descriptiva (descriptiva univariante), para poder determinar los comporfa€uronal y_des_cgrto la presencia de depPSItOS intraneuronales.
mientos y porcentajes de cada una de las variables que intervienen, queLa distribucion geografica es homogénea con un predomino
corresponden a cada una de las preguntas realizadas en las encuestas. Ini@s regiones andaluza, catalana y madrilefia (Fig. 3).

=}
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Figura 4. Edad en que se pierde el contacto social. Figura 5. Edad en que aparecen las estereotipias

Al realizar el andlisis descriptivo, las tablas se elaborar@unque los valores son dispersos, y la media se sitta alrededor
mediante la separacion de las formas tipicas de las atipicas, yeséos 7 afios.
compararon las variables continuas y las categéricas. En lasLa prension voluntaria la alcanzan un 78% de pacientes y la
variables continuas destaca que en las formas atipicas apadad de adquisicibn mas comun es a los 7 meses. De ellas, la
cen mastarde las estereotipias, asi como la edad de adquisicidmservan un 53% pero el 47% restante la pierden entre los 17
y pérdida de la sedestacion, deambulacién y prension, y tag25 meses con valores dispersos, siendo la media alos 30 meses.
bién la edad en que se realiza el diagndstico. Al analizar llag utilizacion voluntaria de las manos la adquieren un 67% a la
variables categodricas, nos llama la atencion que el porcentagiad media de 14 meses, pero el 74% la pierden posteriormente
de pacientes que desarrollan lenguaje y que no presentan retria gran mayoria a los 16 meses.
so del crecimiento es més alto en las formas tipicas. Como eralLa aparicion de estereotipias tiene lugar alrededor de los 15
de esperar, en las formas atipicas el porcentaje de paciegtd® meses (media de 2 afios y 9 meses) (Fig. 5). Presentan
que conservan la prension y andan por si solas comparatilageerventilacion un 64% y ésta se encuentra ausente en un 27%,
mente es mas elevado. mientras que en un 9% se desconocia (Fig. 6).

Al realizar el analisis exploratorio para encontrar relaciones El porcentaje de pacientes que presentan apneasy bloqueo de
entre variables y establecer grupos que tuvieran caracteristilzaespiracion es tan solo de un 42%, esta ausente en un 45%y se
comunes, nos llamaron la atencién los siguientes resultados:désconoce en un 13%. El 64% de las pacientes de la encuesta
Al valorar la edad de aparicién de las primeras anomalias obgaresenta bruxismo, en un 20% no esta presente y en un 16% se
vamos que ésta se situaba entre los 6 y 18 meses (media ddebtonoce. Los episodios de risa se han constatado en un 55%
meses); dos casos, que se detectaron alos 3y 4 afios, corredpamte a un 27% que no los tienen, pero en un 17% no consta.
dian a dos formas ‘frustres’; y 2. La edad de aparicion de los La escoliosis esta presente en un 66%, ausente en un 30% y
trastornos del contacto social en la gran mayoria de pacientesconsta en un 4%.
estaba comprendida entre los 10 y 19 meses, y en 10 paciente®No han presentado epilepsia un 37% de casosy en un 1% se
de la encuesta ‘NS/NC’ (Fig. 4). desconoce. Del 62% que presentan crisis epilépticas, todas ellas

La microcefalia adquirida se ha registrado en un 65%, waciben tratamiento. En las pacientes con epilepsia (70%), los
15% no la presentaban, pero el porcentaje de desconocidoféranacos antiepilépticos controlan las crisis, pero se ha consta-
elevado (20%). tado que un 20% es rebelde a la medicacion (Tabla I).

Adquieren la sedestacion un 96% de enfermas, no la adquie- | . )
ren un 2%, y un 2% no saben o no contestan. La edad media €RGCION entre las diferentes variables
que han alcanzado la sedestacion es a los 9 meses. Pero, de éstaws relacionado todos los datos obtenidos de los casos clasi-
el 74% la conservany el 19% la pierden. En este grupo de pacieos de SR, tras lo cual ofrecemos los resultados que considera-
tes que pierden la sedestacion adquirida, laedad en que esto ocnaemas significativos para el estudio evolutivo y de prondstico
es muy dispersa, aunque la gran mayoria la pierden alrededoagkcable a esta enfermedad. Con las formas atipicas no se ha
los 21 meses, otros grupos a los 6,9y a los 12,9 afios. podido llevar a cabo dicho estudio debido al escaso nimero de

Consiguen la deambulacién un 70% y no llegan a caminpacientes registrados en el mismo.
nuncaun 27%. De las que adquieren la deambulacién, la edad enCuando correlacionamos las pacientes que han perdido el
que lo logran varia entre los 13 y 21 meses, aunque en dos casofenguaje, con las que presentan apneiggrventilacion o
la alcanzaron a los 49 y 73 meses (al analizar este dato se no®ruxismo, podemos observar que la pérdida de lenguaje no
informd que hacian rehabilitacion intensiva). Hay un mayor na- tiene relacién con las apneas, la hiperventilacién ni con el
mero de pacientes (61%) que conservan la deambulacion y sélobruxismo.
la pierden un 33%. La edad de la pérdida es a los 4-6 afios, Al estudiar a las nifias que adquieren monosilabos proposi-
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Tabla I. Principales caracteristicas clinicas.

Clinica

Adquisicion

Sedestacioén

96% (y la pierde un 19%)

Deambulacion

70% (y la pierde un 33%)

Prensién voluntaria

78% (y la pierde un 47%)

Utilizacion voluntaria
de las manos

67% (y la pierde un 74%)

Hiperventilacién

64%

Bloqueos y apneas

42%

Bruxismo

64%

Episodios de risa

56%

Escoliosis

65%

Epilepsia

62% (el 20% rebelde a DAE)

causay se consideran como retraso mental idiopético, a pesar de
los avances en los campos de la biogenética y otros medios
diagnosticos. Los estudios epidemiolégicos del SR realizados
en diferentes paises nos dan una prevalencia de entre 1/12.000,
es decir, de 0,65/10.000 en Suecia[3]; 0,53/10.000 en el norte de
Dakota (EE.UU.)[7,8];un 0,41/10.000 en Suiza[9],y deun 0,7/
10.000 en el este de Escocia [10]. En otros paises, observamos
cifras més altas, como ocurre en Noruega [11], donde la preva-
lencia en tres condados es de 2,17/10.000 y llama mucho la
atencion la prevalenciade 3,77/10.000 del condado de Rogaland
a diferencia de los otros dos condados en que era del 1,05 y del
0,77/10.000, lo atribuyen a la poca movilidad de su poblacién
por sus limitaciones geograficas, lo cual ha dado lugar a que
varias generaciones hayan vivido en la misma zona y, por ello,
bastantes pacientes pertenecian a las mismas familias. En la
Toscana (Italia) se ha constatado una prevalencia de 2,1/10.000
[12]; ademas, al estudiar los arboles genealdgicos hasta el siglo
XVII, se ha encontrado que las cuatro pacientes estaban relacio-

nadas familiarmente con antecesores comunes. Todos estos es-

DISCUSION

tudios nos confirman la sospecha de un origen genético en esta
enfermedad. En nuestro pais, que cuenta en la actualidad con

tivos y correlacionarlo con la edad en que pierden la mar#9.580.600 habitantes, se han podido localizar 207 casos afec-
pulacion propositiva, observamos que en este grupo se tedos por SR.
llan las que tardan mas tiempo en perder la manipulacion En nuestro registro hemos observado que la edad en que se
propositiva. ha realizado el diagnostico de SR ha sido alrededor delos5y 7
Siestamismavariable (las nifias que adquieren monosilalad®s, y que los casos de diagnéstico mas precoz correspondian
propositivos) la correlacionamos con las que tienen marchaos realizados en los Ultimos afios, hecho que atribuimos a que
autbnoma, vemos que es altamente significativo y correactualmente el SR se reconoce con mucha mas facilidad.
ponden a las pacientes que tienen marcha autbnomay que laHemos observado que predominan los SR tipicos (77%) sobre
han conservado. las formas atipicas (23%), al igual que en la mayoria de los
Al estudiar las estereotipias observamos que no tienen redatudios epidemioldgicos realizados [13,14], como el llevado a
cion con el bruxismo, ni con las crisis de risa, nien conserveabo en Italia donde se han registrado un 77,6% de formas cla-
la utilizacion de las manos. Las estereotipias se manifiestsiocas y un 22,4% de formas atipicas, aunque estas Ultimas son las
mas tardiamente en las pacientes sin hiperventilacion. R®nos conocidas por los profesionales y, en algunas ocasiones,
hay relacion entre perder la utilidad de las manos y la edpdede que no sean diagnosticadas.
en que aparecen las estereotipias. La distribucion geogréfica ha sido homogénea y no hemos

La gran mayoria de las pacientes que conservan soloolaservado predominancia en grupos de poblaciones especificas
sedestacion, no conservan la utilidad de las manos. en nuestro pais (Fig. 3). En las regiones espafiolas en que no
El grupo de pacientes sin hiperventilacion y que no pierdexisten casos diagnosticados creemos que es debido a una falta
monosilabos, no han presentado epilepsia. Mientras quie, informacién de los profesionales o bien a que las pacientes
por otro lado, las pacientes que han perdido la vocalizhan sido diagnosticadas como retraso mental y conductas autis-
cion, e incluso el balbuceo, son el grupo mas afecto d&s. También ha sido I6gico registrar mayor nimero en ciudades
epilepsia. en las que existen hospitales de referencia para estudio etiologi-
La epilepsia no tiene relacion significativa con el desarrolio y tratamiento del retraso mental.
del lenguaje, con la pérdida del lenguaje, el bruxismo, la Con este estudio estadistico hemos podido delimitar el feno-
hiperventilacién ni con las apneas. tipo de SR tipico en Espafia, que se ha caracterizado por una

Tampoco hay relacién entre epilepsia (63%) y conservpaciente que se diagnostica a los 7 afios de edad (en el estadio II-
cion de la marcha autébnoma, incluso cuando la epilepsiald}. La edad de aparicion de los trastornos del contacto social ha
resistente a farmacos anticomiciales (28%). sidoalos 12 mesesy las primeras anomalias empiezan después del
En las pacientes que presentan escoliosis, ésta no mantiaiede edad. Realiza la sedestacién correctamente, pero la deam-
relacién con la conservacion de la marcha autondas. bulacién es tardia (después de los 13 meses), y conserva la mar-
pacientes intervenidas quirdrgicamente por escoliosis no paa. Pierde la utilizacion voluntaria de las manos a los 18 meses,
sentan unarelacion estadisticamente significativa con la cgnla prensién alrededor de los 30 meses. Las estereotipias se ob-
servacion de la deambulacion o la sedestacion. servan a los 33 meses. Nunca alcanza a emitir palabras proposi-
tivas y perdera los monosilabos adquiridos. Presentard microce-
falia adquirida, crisis de hiperventilacion, risa, bruxismo, signos
piramidales, escoliosis y epilepsia.

Enlaactualidad, los estudios epidemiolégicos de retraso mental La pérdida del contacto social ha sido el signo patolégico de

(QI<70) indican que existe una prevalencia en la poblacién iaparicion mas precoz en nuestras pacientes, como también ob-
fantil de alrededor de un 2 a un 3%. De ellos, en un 30% dervo Zapella en sus pacientes del norte de Italia [15]. La adqui-
pacientes con retraso mental, alin hoy en dia, se desconocsigdn tardia de la deambulacion, después de los 13 meses, ha
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sido un signo patolégico constante en toda nuestra serie, comoCreemos que es un dato prondstico de gran importancia el
también han referido otros autores [13,16]. Gracias a nuespr@der constatar que la epilepsia padecida por estas pacientes, in-
estudio, estadisticamente podemos afirmar que si las pacierdieso cuando es rebelde a los fArmacos antiepilépticos, no inter-
no han perdido la deambulacidén alos 7 afios seguramente nufier@ en la conservacion de la deambulacién auténoma.
la perderén, y que aquellas que no pierden la prension manualFinalmente, gracias a este estudio, podemos decir que cuan-
después de los 30 meses probablemente la conservaran, autmugs precoz es la aparicion de los signos clinicos, mas graves
hayan perdido la utilidad voluntaria de las manos alrededor glen las formas clinicas. Mientras que las pacientes que han ad-
los 16 meses. quirido mayor desarrollo del lenguaje y conservan algo de ma-
La hiperventilacién y el bruxismo han predominado sobneipulacién constituyen el grupo con menor afectacion clinicay,
otros fendmenos como las apneas y los bloqueos de la respi@-tanto, con mejor prondstico.
cion, a diferencia de otras series [16]. Se ha constatado escolio-Todos estos resultados deben valorarse teniendo en cuenta
sis en la gran mayoria de nuestros casos, si bien muy pogas en la mayoria de pacientes el diagndstico ha sido tardio y
pacientes han precisado intervencion quirdrgica. La escoliosjige en muchas de ellas no se han aplicado las técnicas de es-
no ha interferido para que conservaran la deambulacion, atimulacién precoz y de rehabilitacién, ambas de gran impor-
gue debemos tener en cuenta que la gran mayoria de enfertaasia en estas enfermas, ya que hoy en dia alin se desconoce
son menores de 20 afios. La escoliosis es de origen neurdgelzoefiologia exactay los mecanismos patogénicos para poderles
se observa a partir de los 8-10 afios de edad, agravdndoseadministrar un tratamiento definitivo, pues todas las terapias
mayor rapidez en las pacientes que no conservan la deambulagida se aplican estan orientadas en la mejora de su calidad de

[16]. vida.
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ESTUDIO DEL S[NDROME~DE RETT ESTUDO DO SjNDROME DE RETT
EN LA POBLACION ESPANOLA NA POPULACAO ESPANHOLA

Resumenlntroduccion y objetivoEl sindrome de Rett fue descritoResumoIntrodu¢éo e objectivdO sindrome de Rett foi descrito

en 1966 y dado a conocer en la literatura anglosajona en 1988m 1966 e tornado conhecido na literatura anglo-saxdénica em
Existen formas tipicas y atipicas. El objetivo de este trabajo ha sid983. Existem formas tipicas e atipicas. O objectivo deste traba-
registrar los casos diagnosticados en Espafia y conocer todas s$ls foi registar os casos diagnosticados em Espanha e conhecer
caracteristicas clinicas para poder describir su fenotipo, asi con&s suas caracteristicas clinicas, para poder descrever o seu feno-
su distribucion geograficaPacientes y método€onocemos la tipo, assim como a sua distribugcdo geografibaentes e méto-
existencia de 207 casos, de los cuales hemos obtenido los registtos Conhecemos a existéncia de 207 casos dentro dos quais
de 168 pacientes. Se ha elaborado un protocolo y un programaalativémos os registos de 168 doentes. Elaborou-se um protocolo
recogida de datos donde se han constatado los criterios de inckium programa de recolha de dados, donde se definiram os cri-
sién asi como los de apoyo y algunos de exclusion. La recogidatdeos de inclusdo assim como os de suporte e alguns de exclusao.
datos se llevo a cabo por via postal y los datos de identificacidarecolha de dados foi efectuada pelo correio e os dados de iden-
eran la fecha de nacimiento y las iniciales del nombre y dos apificacdo eram a data de nascimento e as iniciais do nome e dos
llidos. Con estas variables era practicamente imposible tener dapelidos. Com estas varidveis era praticamente impossivel ter
plicidad de pacientes. Seguidamente se ha realizado un estudigplicacdo de doentes. Seguidamente, realizou-se uma avaliacao
estadistico con analisis descriptivo y, ademas, con un estudio ektatistica com anélise descritiva, e ainda, com estudo de varia-
variables continuas y alternanteResultados y conclusiéihos veis continuas e alternanté®esultados e conclus@s resulta-
resultados evidencian las caracteristicas principales asi como la®s evidenciam as caracteristicas principais assim como as dife-
diferencias entre los casos tipicos y atipicos; ademas, el estudéncas entre 0s casos tipicos e atipicos. O estudo entre variaveis
entre variables nos ha mostrado algunos datos clinicos que podrérostrou-nos alguns dados clinicos que poderéo ser Uteis no fu-
ser utiles en un futuro como factores prondsticos en esta enfernig-o como factores progndsticos nesta doenca [REV NEUROL
dad [REV NEUROL 1999; 28: 105-9]. 1999; 28: 105-9].

Palabras claveEstadistica descriptiva. Estudio estadistico. FenotiPalavras chaveEstatistica descritiva. Estudo estatistico. Fenotipo.
po. Log-lineal Poblacion espafiola. Sindrome de Rett. Variablekog-lineal Populacéo espanhola. Sindrome de Rett. Variaveis con-
continuas. Variables independientes. tinuas. Variaveis independentes.
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