Vamos a las palabras

VAMOS A LAS PALABRAS

GLOSARIO DEL SINDROME DE RETT

A continuacion ofrecemos un listado de palabras comunes que usted encontrara en su busqueda de

informacion.

Abduccién: Movimiento de un miembro o parte de él
alejdndolo de la linea media.

Ablacién endometrial: Procedimiento con laser para
quitar la capa interna del Utero, con lo que se consi-
gue parcial o totalmente interrumpir la hemorragia
menstrual.

Acetilcolina: Neurotransmisor quimico.

Acidos organicos: Un error en el metabolismo de los
acidos organicos puede originar en el nifio sintomas
de acidosis, coma, retraso en el desarrollo o retraso
psicomotor. Algunas formas de esta alteracion se han
tratado con éxito con vitaminoterapia tanto antes
como después del nacimiento. No se ha encontrado
en el SR.

Acido oratico: La excrecion excesiva de cido orético
revela un trastorno metabdlico genético, caracterizado
por retraso fisico y mental. Esta excluido en el SR.
Activacion del cromosoma X: Las mujeres tienen
dos copias del cromosoma X (XX) y los hombres sélo
una (XY). Para que la dosis de genes activos sea igual
en hombres que en mujeres, éstas deben inactivar
uno de los dos cromosomas X en cada una de sus
células. Este proceso de inactivacion o silenciamien-
to de uno de los dos X se produce al azar en cada
cédula del cuerpo en la mayoria de mujeres, al inicio
del desarrollo embrionario. El patron que encontra-
mos en la mayoria de mujeres es de un 50% de célu-
las con el cromosoma X paterno activo, y el otro 50%
con el cromosoma X materno activo.

Activacion afortunada: Las mujeres suelen inactivar,
al azar, una de las dos copias del cromosoma X en
cada célula. La activacion afortunada se refiere a la
situacién en la que la hembra portadora de un gen
anormal en uno de los cromosomas X, silencia la
copia anormal, dejando funcionar la copia normal. Asi
queda protegida de los sintomas de la enfermedad
ligada al sexo, pero no impide la transmision.

Activacion desafortunada: Las hembras suelen
inactivar a azar una de las dos copias del cromosoma
X de cada célula. La activacion desafortunada es la
situacion en la que una hembra transmisora de un
gen anormal en el cromosoma X silencia la copia nor-
mal del gen. Asi se manifiestan en la mujer sintomas
de enfermedades de caracter recesivo ligado al X
como la distrofia muscular de Duchenne o la hemofilia.
ADA (Americans with disabilities Act): Legislacion
federal promulgada en 1990 para intentar proteger de
la discriminacién a toda la poblacién con discapa-
cidades (Ley relativa a los americanos con disca-
pacidades).

ADN (acido desoxirribonucleico): Componente fun-
damental del tejido vivo; contiene el codigo genético.
Adscripcion: Entorno educacional en el que el alum-
no recibe instruccion.

Aduccién: Movimiento de un miembro o parte de él
acercandolo a la linea media.

Aerofagia: Deglucidn de aire.

Alegria: Lo que Ud. experimenta cuando su hija ilu-
mina la habitacidon con una sonrisa.

Alteracion vasomotora: Referente a los nervios o a
los centros de los que proceden, que inervan las fibras
musculares de las paredes de los vasos sanguineos,
que regulan el volumen de sangre que pasa a una
parte determinada del cuerpo u érgano. En el SR se
manifiesta con manos y pies frios y amoratados.
Alteraciones tréficas de los pies: Trofico significa
literalmente relativo al crecimiento, lo que quiere decir
escaso crecimiento de los pies, que da lugar proba-
blemente a un déficit circulatorio.

Ambulatorio: Capaz de andar.

Aminas biégenas: Neurotransmisores: dopamina,
norepinefrina (también conocida como noradrenali-
na), serotonina y otros.
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Aminoacidos: Ladrillos fundamentales o estructuras
clave de las proteinas; varios son esenciales para la
nutricion humana.

Amor incondicional: El que ve en los ojos de su hija.
Amplitud de Movimiento: Rango de movimiento posi-
ble en una articulacién, medida en grados. Puede estar
reducido en el SR por la espasticidad, como puede
verse en los tendones de Aquiles acortados, o por la
rigidez o inmovilizacién (en hombros y codos). El movi-
miento puede restringirse temporalmente, pero si se
mantiene en esa situacién por mucho tiempo, se pro-
duce una limitacién estructural por acortamiento de los
musculos y tendones.

Anorexia: Pérdida grave del apetito.
Anticonvulsivante: Cualquier medicacion para contro-
lar las crisis epilépticas.

Aparatos de comunicacion Electronica: Sistemas de
comunicacion basandose en un chip de ordenador que
contienen mensajes, ya sean palabras o frases, adap-
tadas al usuario del aparato. Como claves para locali-
zar los mensajes, se usan fotografias, palabras o
pequefios objetos situados sobre el aparato.

Apnea: Detencibnh momentanea de la respiracion,
observada durante la vigilia y menos frecuentemente
durante el suefio, en el SR.

Apnea central: Interrupcién del movimiento respirato-
rio al final de una espiracion.

Apraxia: Incapacidad de programar la planificacion
(normalmente automatica) que hace el cerebro de la
ejecucion de los movimientos.

Arborizaciéon: Ramificaciones.

Arcadas: Movimientos ritmicos voluntarios o involunta-
rios de la parte posterior de la boca cerca de la epiglo-
tis. Protegen a las vias aéreas del bolo alimenticio;
habitualmente se desencadenan por el contacto de la
comida en la parte posterior de la lengua que no ha
puesto en marcha el reflejo de deglucion.

Asfixia: Interferencia en la circulacidn y oxigenacion de
la sangre que lleva a la pérdida de conciencia.
Aspirado: Inhalado.

Ataxia: Desequilibrio o ausencia de coordinaciéon de
los movimientos voluntarios e involuntarios; temblor en
los movimientos del tronco asociado a disfunciones del
cerebelo; marcha desequilibrada y temblorosa y movi-
mientos incoordinados.

Ataxia truncal: Alteracion de la coordinacion secunda-
ria en la mayoria de los casos a alteracion de la funcion
de una parte del SNC llamada cerebelo. Por ataxia
truncal se designa la limitacion o exageracion de los
sintomas de la ataxia en los musculos del torso. Si el
torso padece inestabilidad y tiene mal equilibrio, los
miembros realizan un sobreesfuerzo para mantener la
postura.

Atipico: No tipico, diferente.

306

Atonia: Estado en el que los misculos estan flacidos,
perdiendo su normal elasticidad.

Atrofia: Anquilosamiento por falta de uso que afecta al
tejido normal.

Aura: Anuncia el inicio de una convulsion. Es un senti-
miento peculiar, una sensacién de miedo o de algo
extrafio en alguna parte del cuerpo.

Autismo: Trastorno del desarrollo que provoca altera-
ciones de la interaccion social, de la comunicacion ver-
bal o no verbal y conductas y respuestas inapropiadas.
Automatismos: Movimientos automaticos sin objetivo,
que acompafian a las crisis parciales complejas, tales
como movimientos de chupeteo, de masticacion o
pellizcarse la ropa.

Autosoma: Cualquiera de los 22 primeros pares de
cromosomas; todos los cromosomas son autosémicos
exceptuando los dos sexuales, X e Y.

AxOn: Fibra nerviosa.

Babinski (reflejo de): Extensién del dedo gordo al
estimular la planta del pie. Esta respuesta anormal se
encuentra en individuos con lesion de la via piramidal.
Beta endorfinas: Sustancia semejante a la morfina ela-
borada por nuestro propio organismo.

Bipedestador: Aparato que mantiene derecha ala per-
sona de pie. Tiene un apoyo en la parte delantera del
cuerpo y la persona permanece inclinada ligeramente
hacia delante.

Bolo: 1) Masa de comida masticada lista para ser
engullida. 2) Término usado en la alimentacion por
sonda para denominar a la comida administrada de
una séla vez.

Bruxismo: Rechinar de dientes, comun en el SR.
Busqueda de nifios: Esfuerzos constantes del distrito
escolar para identificar a todos los nifios entre 0 y 21
afios de su zona con discapacidades para el aprendi-
zaje y que necesitan una educacion especial.
Caracter ligado al cromosoma X: Alteracion causada
por un gen localizado en el cromosoma X; también se
llama ligada al sexo. En su mayoria son recesivos, por
lo que madres portadoras asintométicas lo transmiten
a la mitad de sus hijos varones, que seran afectados, y
a la mitad de sus hijas, que seran portadoras sanas. Si
el caracter es dominante se transmite de madres afec-
tadas a hijas afectadas (50%) y es letal en varones.
Cariotipo: Fotografia de la estructura cromosdmica de
una célula; los humanos tenemos 23 pares de cromo-
somas en un cariotipo normal. Habitualmente se habla
de “Cariotipo normal femenino 46, XX”. El “46” se refie-
re al nUmero de cromosomas en cada célula (23 pares),
el “XX” describe los cromosomas sexuales (en este
caso, de mujer). Algunas chicas con SR presentan ano-
malias en el cariotipo.

Carnitina: Aminoacido que ayuda a transportar acidos
grasos de cadena larga.



Célula germinal: También llamada célula sexual o
gameto. Corresponden a los 6vulos en mujeres y a los
espermatozoides en los varones. Tiene solo una dota-
cion cromosémica, es decir, 23 cromosomas, uno de
cada par.

Célula sexual: También llamada célula germinal o
gameto. Corresponden a los évulos en mujeres y a los
espermatozoides en los varones. Tiene sélo una dota-
cibn cromosoémica, es decir, 23 cromosomas, uno de
cada par.

Célula somatica: Todas las células del cuerpo que no
son sexuales. Tienen dos dotaciones cromosémicas,
es decir, 23 pares de cromosomas.

Cetosis: Aumento de los niveles de acido en el orga-
nismo debido a la privacion de alimentos, importante
en la dieta cetogénica.

Cianosis: Coloracion azul-amoratada de piel y muco-
sas a causa de una tasa inadecuada de oxigeno en
sangre.

Cifosis: Curvatura de la columna en vision lateral, vul-
garmente conocida como “joroba”.

Citoplasma: Sustancia de consistencia semejante a la
gelatina que rodea al ndcleo de la célula.

Clasico: Tipico.

Clonus: Contraccién y relajacion muscular alternando-
se en rapida sucesion.

Cociente intelectual (Cl): Puntuacion obtenida al apli-
car un test de inteligencia en el que la media es 100.
Indica los resultados alcanzados por el nifio en el test
en relacién con otros nifios de la misma edad.
Comunicacion alternativa: Método que reemplaza los
sistemas o formas tradicionales ya usados por alguien
para comunicarse.

Comunicacion aumentativa: Todas las formas de
comunicacién que incrementen, reemplacen o suple-
menten la escritura y el lenguaje.

Conducta adaptativa: Aptitudes que la nifia necesita
para funcionar de manera eficaz y adecuada a su edad
en el entorno de la escuela, la familia y la comunidad.
Congénito: Presente antes o en el momento del naci-
miento.

Convulsiéon: Término utilizado antiguamente para
designar la crisis epiléptica; entrafia por lo general, una
serie de contracciones involuntarias de los muasculos
voluntarios.

Contractura: Acortamiento irreversible de las fibras
musculares, que limita la movilidad articular.
Coordinacion motora fina: Capacidad de utilizar los
musculos pequefios para realizar tareas que requieren
precision.

Coordinacion motora gruesa: Capacidad de usar los
musculos grandes de forma coordinada y voluntaria,
con el fin de realizar actividades tales como andar o
correr.
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Corsé: Molde de plastico delgado y guateado, disefia-
do para aplicar una presiéon suave en los lugares ade-
cuados para enderezar la columna vertebral.

Cortex: Sustancia gris situada en la porcion externa del
cerebro.

Corteza cerebral: Parte externa del cerebro.

Crisis: Episodio de descarga eléctrica de las neuronas
cerebrales que produce una alteracién de la funcién o
de la conducta.

Crisis atonica: Crisis generalizadas en las que el cuer-
po pierde bruscamente su tono, cayendo la nifia al
suelo o se le desploma la cabeza.

Crisis de ausencia: Crisis generalizada con alteracion
de la conciencia, llamada antiguamente “pequefio
mal”.

Crisis generalizada: Crisis que afecta a todo el cere-
bro.

Crisis parcial compleja: Crisis local que afecta sélo a
una parte del cerebro.

Crisis parcial simple: Convulsiones locales por lesién
de una pequefia parte del cerebro.

Crisis tonico-clénica: También conocida antiguamen-
te como “gran mal”. Crisis caracterizadas por rigidez
seguida de sacudidas ritmicas.

Cromosoma: Unidad de herencia formada por ADN y
proteinas donde se alinean los genes. El ser humano
tiene 23 pares de cromosomas.

Cromosoma sexual: Cromosomas que determinan el
género, es decir, los cromosomas X e Y.

Cuerpo calloso: Puente de sustancia blanca que
conecta los dos hemisferios cerebrales.

Deleccion: Pérdida del material genético de un cromo-
soma.

Demencia: Grave deterioro de la capacidad intelectual;
pérdida de las habilidades cognitivas.

Dendrita: Una de las ramas cortas de los procesos de
arborizacion del cuerpo neuronal que hace contacto en
las sinapsis con otras neuronas y transportar los impul-
S0S nerviosos que recibe hasta el cuerpo celular.
Densidad de empaquetamiento neuronal: Grado de
concentracion de neuronas en el cortex cerebral.
Técnicamente, nimero de neuronas por 0,001 milime-
tros cubicos.

Desmielinizacién: Pérdida de la mielina que rodea el
axon.

Desorientacion espacial: Situacion en la que la per-
sona percibe de forma distorsionada e imprecisa su
situacion en el espacio. En las nifias SR, cuando la per-
cepcion de la linea media esta alterada, se observa
inclinacién del tronco.

Desplazamiento del peso corporal: Movimiento del
centro de gravedad del cuerpo en cualquier direccion.
La mayoria de los movimientos se inician asi y a las
nifias con SR les puede costar mucho hacerlo.
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Diagndstico clinico: Conclusién basada en hallazgos
procedentes del historial del paciente y de la explora-
cién clinica. Normalmente no es tan “concluyente”
como él diagndstico basado en las pruebas de labora-
torio. El término “clinico” no entrafia aqui las connota-
ciones de “frio, analitico y distanciado” que a veces
tiene en el ambito coloquial.

Dieta cetogénica: Dieta que suministra el minimo de
proteinas necesarias para el crecimiento, sin hidratos de
carbono y con calorias procedentes, en su mayor parte,
de las grasas. Se utiliza para el control de las crisis.
Diagndstico diferencial: Lista de entidades que pue-
den causar el problema que el paciente presenta. El
diagnéstico diferencial del SR comprende la pardlisis
cerebral y el autismo.

Disfuncién orofaringea: Funcionamiento inadecuado
de boca y faringe.

Dislocacion de cadera: Episodio que se produce en la
articulacion de la cadera cuando la bola que forma la
cabeza del fémur se sale por completo del hueco en
que esta alojada.

Dispraxia: Alteracion de la capacidad de realizar movi-
mientos coordinados.

Distal: Situado lejos del érgano o del punto de inser-
cion o de la linea media.

Distonia: Alteracién del tono muscular, habitualmente
en forma de espasmos o calambres de los masculos
mas préximos a la linea media corporal (cuello, hom-
bros, caderas).

Dorsiflexion: Flexion hacia atras del pie, la mano o los
dedos.

Duodeno: Porcién superior del intestino delgado.
Edad cronolégica: Edad actual expresada en afios y
meses.

Edad mental: Forma de expresar el resultado de un
test de inteligencia. Si un nifio obtiene una puntuacion
en EM de 8-4 significa que ha logrado unos resultados
comparables a los de un nifio “medio” de 8 afios y 4
meses.

Educacion apropiada: Programa de ensefianza que
sea capaz de satisfacer las necesidades educativas de
un nifio con discapacidad en esa esfera.

Educacion domiciliaria: Educacion temporal a domi-
cilio que se imparte a aquellos nifios que no pueden ir
a la escuela por razones médicas o cuando en la
escuela estan en la fase preparatoria de una plaza de
educacion especial.

Educacion especial: Instruccion especializada para
los nifios que tienen discapacidades educacionales,
basada en una evaluacion global. La instruccién puede
impartirse en varios entornos pero debe estar al servi-
cio de sus necesidades educacionales y adaptarse a
su capacidad de aprendizaje.
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Electrocardiograma (ECG): Trazado producido por un
instrumento para registrar los cambios de potencial
eléctrico durante el latido cardiaco.
Electroencefalograma (EEG): Test que sirve para
medir y registrar las ondas cerebrales. En el Sindrome
de Rett, el EEG es casi siempre anormal, aunque no
siempre haya crisis clinicas.

Electromiograma (EMG): Prueba en la que se introdu-
cen en un muasculo receptores eléctricos para detectar
la contraccion muscular. Se estimula eléctricamente el
musculo para iniciar la contraccion y se recoge la res-
puesta. La prueba permite monitorizar las contraccio-
nes musculares, su duracion y la eficacia de la res-
puesta a estimulos conocidos.

Encéfalo: Parte mas grande del cerebro, constituida
por 4 I6bulos y conectada en sus dos hemisferios por
el cuerpo calloso.

Encefalopatia: Término que indica que algo esta mal
en el cerebro.

Endorfinas: Opiaceos naturales del organismo que
probablemente intervengan en la percepcion del dolor
y el placer.

Endoscopia: Procedimiento basado en un instrumento
que visualiza el interior de un érgano hueco, como el
esofago. Se usa para detectar el reflujo gastroesofagi-
co.

Enfermedades de depdsito: Una serie de enfermeda-
des metabdlicas en las que existen substancias, gene-
ralmente productos de degradacion de tejidos norma-
les, que no pueden ser metabolizadas y se almacenan
en las neuronas cerebrales, produciendo disfunciones.
Enfermedades sistémicas: Enfermedades que afec-
tan al organismo en conjunto en lugar de a una sola
parte.

Entorno minimamente restrictivo (LRE): Norma (PL-
94-142) sobre adscripcidbn en educacién especial.
Debe permitirse a los nifios con problemas de aprendi-
zaje participar en la medida de lo posible en los planes
de ensefianza en vigor, sin perder de vista sus necesi-
dades educacionales.

La ley aconseja que no se separe a los nifios con nece-
sidades especiales de los alumnos que no tienen dis-
capacidad, salvo cuando asi lo exijan sus necesidades
educativas.

Enzimas lisosomiales: Enzimas que intervienen nor-
malmente en el proceso de digestion.

Epiglotis: Estructura en forma de tapa que obtura la
entrada de la traquea e impide la aspiracion en los pul-
mones durante la deglucion. Es una delgada lengiieta
de cartilago cubierta por una membrana mucosa situa-
da inmediatamente detras de la base de la lengua.
Epilepsia: Crisis recurrentes. Deben excluirse las pro-
ducidas exclusivamente por la fiebre.



Episodios de ausencia: Pueden confundirse con cri-
sis, pero suelen estar asociados a patrones de respira-
cion alterada.

Equilibrio: Postura vertical estable.

Equino: Extension involuntaria del pie hacia abajo,
debida a la excesiva tension o actividad del tendén de
Aquiles.

Escoliosis: Curva espinal producida por rotacion de las
vértebras que se manifiesta por deformidad de la colum-
na en sentido lateral, adoptando las formas de una S.
Esofago: Tubo que se extiende desde la faringe al
estdmago.

Esofago de Barret: Lesion del revestimiento mucoso
normal del eséfago, que se sustituye por un revesti-
miento similar al del estdbmago. Se produce por el reflu-
jo persistente del acido procedente del estémago. El
nuevo revestimiento puede resistir el reflujo gastrico,
pero la inflamacion de su extremo superior puede
estrechar el paso por el interior del es6fago.
Esofagitis: Inflamacion del eséfago.

Espasticidad: Incremento del tono muscular que
inmoviliza los muasculos y dificulta los movimientos.
Esporadico: Algo que ocurre al azar con escaso riesgo
de repeticion.

Estereotipias: Patrones de movimientos repetitivos
que en el SR suelen estar localizados en las manos.
Estrabismo: Incapacidad de un ojo para conseguir la
visién binocular debida al desequilibrio de los muscu-
los del globo ocular.

Estrefiimiento: Situacion en la que la evacuacion del
intestino se hace poco frecuente, o en la que las heces
son duras y pequefias o el paso de éstas va acompa-
flado de dificultades y dolor.

Estudio cromosoémico: Estudio de los 46 posibles
cromosomas que contienen el codigo genético de
nuestros rasgos fisicos y bioquimicos.

Etiologia: Causa.

Evaluacioén: Proceso por el cual un equipo de profe-
sionales redne informacién sobre las habilidades, defi-
ciencias, aptitudes, intereses y variables de la persona-
lidad del nifio obtenidas de diversas fuentes: tests,
observacion y otros procedimientos, con el fin de
adoptar decisiones acerca del programa educacional
del nifio. A menudo se utiliza indistintamente el término
“valoracion”.

Evaluacién independiente: Evaluacién de un nifio por
uno o mas profesionales que no tienen relacién oficial
con el distrito escolar. Los padres pueden solicitar esta
evaluacién si no estan de acuerdo con la evaluacion
escolar.

Faringe: Tubo muscular recubierto por una membrana
mucosa que se extiende desde la base del craneo
hasta el comienzo del es6fago.

Vamos a las palabras

Fenotipo: Aspecto clinico de un paciente incluyendo
su historial y/o signos fisicos (no confundir con genoti-
po que es el perfil genético del paciente). Pacientes con
el mismo fenotipo pueden tener distinto genotipo. Por
ello, es posible que pacientes con hallazgos clinicos
similares no obedezcan a la misma causa.

Férula: Aparato 0 mecanismo para proteger o inmovi-
lizar una parte del cuerpo.

Fijo: Que no es evolutivo; una encefalopatia “fija” es un
trastorno cerebral que no empeora con el paso de
tiempo. No significa que el nifio se quedara “estatico”
0 “parado”. Un nifio con una encefalopatia fija como
una pardlisis cerebral, puede seguir aprendiendo y
desarrollandose.

Fisioterapia: Tratamiento impartido por un fisiotera-
peuta para mejorar las aptitudes motéricas de una per-
sona e incrementar la fuerza y la resistencia de varios
segmentos corporales.

Flexiéon: Movilizacion de una articulacion de forma que
los huesos se aproximen entre si.

Flexion palmo-plantar: Flexién del dedo gordo o de
los demas dedos hacia la palma de la mano y la planta
del pie.

Flexor: Misculo que tiene la funcion primaria de flexio-
nar una articulacion.

Forma “frustre”: Expresion incompleta (forma frustra-
da) como ocurre en una variante del SR, que presenta
muchas caracteristicas, pero no todas, de la forma cla-
sica descrita.

Fratria (siblings): Los demas nifios que viven en una
casa. Antes de tener una hija con SR, se les llamaba
hermanos y hermanas.

Fundoplicacién: (plegamiento del fundus). Operacion
en la que se cierra la apertura del eséfago al estbmago.
Gameto: Ver célula germinal.

Ganglios basales: Varias masas de gran tamafio de
sustancia gris incrustadas profundamente en la sustan-
cia blanca del cerebro.

Garantias procesales: Medidas juridicas destinadas a
salvaguardar el derecho de un nifio con dificultades de
aprendizaje a una educacion publica adecuaday a ase-
gurar gue tanto el nifio como los padres estén debida-
mente amparados por la ley.

Gastroenterélogo: Doctor especializado en trastornos
digestivos.

Gastrostomia (tubo G): Creacidén quirdrgica de una
apertura artificial del estbmago a través de la pared del
abdomen.

Gen: Unidad de informacion genética. Secuencia de
ADN que lleva la informacion para la sintesis de una
proteina.

Genoma: Conjunto o secuencia completa del ADN de
un individuo o de una especie.
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Genotipo: Composicion genética de cada persona.
Gl: Gastrointestinal.

Giros (gyri): Circunvoluciones de la superficie del cere-
bro.

Giros segmentarios: Girar el tronco entre los hombros y
caderas, movimiento a veces dificil de conseguir en el SR.
Gliosis: Término utilizado para denominar al tejido
cicatricial constituido por una super abundancia de
astrocitos, también llamados astroglias.

Gran mal: Término anticuado para los movimientos
tonico-clénicos; modalidad de crisis epiléptica en la
que se produce una pérdida brusca de conciencia
seguida inmediatamente de una convulsion generaliza-
da.

Grueso: A gran escala; no confundir con el término
comun “gordo”. “A grosso modo” significa “a primera
vista”, “sin entrar en detalles”. “Anatomia gruesa” se
refiere al estudio de los 6rganos tal como aparecen a
simple vista, sin la ayuda del microscopio.
Habilidades cognitivas: Capacidad intelectual, defini-
da a través del C.1.; dificil de valorar en el Sindrome de
Rett.

Habilidades de autoayuda: Habilidades relacionadas
con el cuidado de uno mismo como comer, vestirse y
aseo personal.

Habilitacion: Ensefianza de nuevas habilidades.
Hallazgos no especificos: Resultados de la explora-
cioén fisica o de laboratorio que pueden encontrarse en
multiples circunstancias. Por ejemplo, las “crisis” son
hallazgos inespecificos porque estan presentes en
muchas enfermedades neurolégicas y no exclusiva-
mente en el SR.

Hidroterapia: Terapia con agua, ya sea en bafio de
remolinos o en piscina de agua caliente.

Hipertonia: Aumento del tono, rigidez o espasticidad
de los musculos.

Hiperventilacion: Inspiraciones exageradas seguidas
inmediatamente de espiraciones igualmente exagera-
das (respiracion rapida y profunda) que pueden desem-
bocar en una apnea central.

Hipoplasia: Tejido que no ha alcanzado su desarrollo
normal. Tanto la “atrofia” como la “hipoplasia” se tra-
ducen en un volumen de tejido menor de lo normal,
pero la atrofia implica que una vez dicho tejido fue nor-
mal mientras que en la hipoplasia el tejido normal
jamas se desarroll6. Ambos procesos se pueden
encontrar en el cerebro de las nifias con SR.
Hipoterapia: Practicar la equitacion como terapia
(montar a caballo, equinoterapia).

Hipotonia: Disminucién del tono muscular, que no
debe confundirse con debilidad. Hay disminucion de la
resistencia del musculo al estiramiento pasivo.
Hipoxia: Reduccion del contenido de oxigeno en los
tejidos corporales.
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Hipsarritmia: Trazado andmalo del EEG, con patrones
caoticos caracterizados por multiples puntas y ondas
lentas.

Ictus: Accidente. Una crisis de cualquier tipo puede
denominarse un ictus.

IDEA (Ley de educacién de Personas con discapa-
cidad): Ley aprobada en 1997 para potenciar las
expectativas académicas y la responsabilidad de los
nifos con discapacidades y salvar la distancia que ha
existido con demasiada frecuencia entre lo que esos
nifios aprenden y el plan de estudios oficial.
Idiopético: De causa desconocidal.

lleo: Porcion inferior del intestino delgado.

lleo obstructivo: Estrefiimiento severo y persistente
que lleva a impactacion fecal.

lleo Paralitico: Paralizacion de los movimientos intes-
tinales.

Inactivacion génica o cromosoémica: Silenciamiento
de un gen o todo un cromosoma, que dejan de funcio-
nar temporal o permanentemente.

Incidencia familiar: Recurrencia del SR en una familia
(hermanas, primas, etc.).

Integracion: Inscripcion de un nifio con problemas de
aprendizaje en un centro de ensefianza en el que la
mayoria de los alumnos no tiene discapacidades, con
el fin de beneficiar educacional y socialmente al nifio.
Incontinencia: Falta de control de vejiga o intestino.
Independencia en las A.V.D.: Habilidades necesarias
para cuidar de si uno mismo y funcionar eficazmente
dentro de la comunidad (por ejemplo: higiene personal,
manejo del dinero, cocinar, uso de transportes publi-
Cos).

Intervalo Q-T prolongado: Alargamiento del periodo
de reposo entre dos latidos cardiacos.

Intervencion temprana:; Suministro de servicios edu-
cacionales a edades tempranas para nifios con dificul-
tades de aprendizaje, con el fin de evitar problemas
mas serios a lo largo de la vida.

Intubacion: Introduccion de un tubo en la nariz o boca
hasta la traquea con el fin de suministrar ventilacion
artificial.

Intususcepcioén: Deslizamiento de una porcién del
intestino, “en dedo de guante”, hacia otra porcion veci-
na, que suele producir obstruccion.

“In Gtero”: Antes del nacimiento.

Isquemia: Flujo de sangre insuficiente a una parte del
organismo por constriccién o bloqueo de los vasos que
lo irrigan.

Lecho postural: Aparato que soporta el peso y estabi-
liza a la nifia sobre un costado. Puede utilizarse para
que la nifia verdaderamente inactiva pueda cambiar de
posicion o como parte de un programa de terapia para
corregir la escoliosis.



Lenguaje expresivo: Comunicacion emitida para que
sea captada por otros.

Lenguaje Receptivo: Capacidad de recibir comunica-
cion.

Ley Publica 94-142: Primera disposiciéon legislativa
federal relativa a la educacién de los nifios que tienen
dificultades de aprendizaje. Denominada “Ley de edu-
cacién de 1975 para todos los discapacitados”, esta
ley pretende asegurar la disponibilidad de una “educa-
cion publica y gratuita” para todos los nifios. Establece
las responsabilidades de la escuela y de los padres, asi
como las garantias procesales para asegurar el debido
cumplimiento de la ley.

Liquido cefaloraquideo (LCR): Liquido normalmente
claro que bafia al cerebro y la médula.

Lisosomas: Enzimas que normalmente intervienen en
la digestion.

Lébulo frontal: Parte frontal del cerebro, importante
para los movimientos musculares voluntarios y la
memoria.

Lébulo occipital: Una de las partes principales de
cada hemisferio cerebral.

Lébulo parietal: Una de las partes principales de cada
hemisferio cerebral situada detras del I6bulo frontal por
encima del temporal y por delante del occipital.
Contiene la corteza sensorial y las areas de asociacién
del cerebro.

Lébulo temporal: Una de las partes principales de la
corteza cerebral en cada hemisferio del cerebro, situa-
da a ambos lados a nivel de la sien y separada del
I6bulo frontal por un surco.

Maniobra de Valsalva: Inspiracion larga, reteniendo
aire, que es capaz de subir la tensién y cambiar el ritmo
cardiaco.

Marcador biolégico: Prueba cientifica que pone de
manifiesto la presencia de un trastorno.

Marcha: Manera o forma de andar.

Mediacion: Proceso para resolver diferencias entre
padres y distritos escolares gracias a la intervencion de
un tercer interlocutor neutral que intenta negociar y
lograr acuerdos aceptables para todos.

Médula: Parte del S.N.C., alojada en la columna vertebral.
Melatonina: Hormona natural producida en la glandu-
la pineal que interviene en la regulacion del suefio.
Ahora se utiliza como ayuda para facilitar el suefio, de
venta sin receta en los EEUU.

Meninges: Tres membranas de tejido conjuntivo que
tapizan el craneo y el canal vertebral y recubren el cere-
bro y la médula.

Metabolitos: Productos del metabolismo; en los arti-
culos sobre SR, se puede leer a menudo “metabolitos
de las aminas biogénicas”, refiriéndose a los productos
normales de degradacidon de los neurotransmisores
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dopamina, norepinefrina (0 noradrenalina) y serotonina.
Se pueden medir en el L.C.R directamente.
Microcefalia: Perimetro cefalico por debajo de lo nor-
mal para su edad (dos desviaciones standard de la
media). Suele reflejar la falta de crecimiento cerebral.
Mielinizacion: Produccion de un revestimiento llamado
mielina alrededor del axén, que se encarga de acelerar
la neurotransmision.

Mioclonia: Contraccién repetida de los muasculos, fre-
cuente en los espasmos infantiles.

Mioclonias del suefio: Sacudidas bruscas masivas de
todo el cuerpo o de un segmento corporal al quedarse
dormido. Son siempre normales.

Miopatia: Cualquier enfermedad que ocasiona afecta-
cion del masculo.

Mitocondria: Estructura en el citoplasma de la célula
que es el lugar de produccion de la energia de ésta.
Modificacion de la conducta: Aplicacion sistematica
de los principios de la teoria del aprendizaje para cam-
biar la conducta, modificando las circunstancias que
preceden o siguen a los comportamientos.
Movimientos de transicion: Los que permiten el cam-
bio de posicion, por ejemplo, girar, o ponerse de pie.
Mosaicismo germinal: Presencia de un porcentaje
variable e impredecible de gametos (6vulos o esper-
matozoides) con una mutacién que puede ser transmi-
tida a varios hijos, en padres sanos y no portadores de
la mutacion en el resto de sus células.
Mucopolisacéridos: Producto del metabolismo que
puede acumularse en las células y provocar alteracio-
nes neurolégicas progresivas conocidas como muco-
polisacaridosis; se descartan habitualmente antes del
diagnéstico de SR.

Musicoterapeuta: Terapeuta entrenado en el uso de
actividades musicales para ensefiar habilidades no
musicales como socializacién, comunicacion, facilitar
decisiones y aptitudes motoras.

Mutacién: Cambio en el material genético que ocurre por
casualidad y puede ser transmitido a generaciones futuras.
Mutacién nueva o “de novo”: Cambio o alteracion en
el material genético que se ha generado de forma
espontanea en una célula del cuerpo. Si se produce en
un gameto de un progenitor, puede ser transmitido a
generaciones futuras y producir la aparicion de una
enfermedad genética hereditaria.

Neumonia por aspiracion: Infeccién pulmonar origi-
nada por la aspiracion de cuerpos extrafos, tales como
comida, en los pulmones.

Neurélogo: Médico especializado en el diagnostico y
el tratamiento de las enfermedades del SN.
Neuropatia: Enfermedad de los nervios periféricos que
cursa con debilidad y pérdida de la sensibilidad.
Neurona: Célula nerviosa del cerebro.

Neurona motora superior: Neurona situada en la cor-
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teza cerebral cuyo axén atraviesa el cerebro, se intro-
duce en la médula espinal y transporta informacion
sobre el movimiento a la neurona motora inferior. La
lesidn de la neurona motora superior produce espasti-
cidad y exaltacion de los reflejos tendinosos profundos
mientras que la lesién de la neurona motora inferior
produce debilidad y reflejos disminuidos.
Neurotransmisores: Substancias quimicas que usan
los nervios para “comunicarse” entre si. Se liberan en
las sinapsis, lo que permite la transmision de un nervio
a otro.

Nifio discapacitado: Este termino se usa en las leyes
federales y estatales para designar a un nifio que tiene
un grado de discapacidad fisica, cognitiva o emocional
que necesita una ensefianza especialmente disefiada
para conseguir aprendizajes efectivos.

Nistagmo: Movimiento rapido e involuntario de los
0jos.

Nocicepcion: Percepcion del dolor. Esta alterada en
las nifias con SR.

Objetivos educacionales a corto plazo: Enunciado
concreto que recurre a términos de conducta general,
en el que se plasma lo que se espera que el nifio cum-
pla en una parcela educacional especifica en un corto
plazo de tiempo. Es un escaldn intermedio entre el nivel
real de aptitudes del nifio y los objetivos anuales.
Oftalmoldgico: Todo lo relacionado con los ojos.
Organomegalia: Aumento de tamafio de los érganos
internos. No la hay en el SR.

Ortopédico: Relativo a los huesos y articulaciones.
Ortesis: Aparato ortopédico que sirve para descargar
peso, alinear, prevenir o corregir deformidades o para
mejorar el funcionamiento de las partes moviles del
cuerpo.

Ortesis tobillo-pie: Aparato ortopédico (yesos o féru-
las) que se usa para descargar el peso, alinear o corre-
gir deformidades o también para mejorar el funciona-
miento de la articulacion tobillo-pie.

Osteotomia: Realineacion quirdrgica del hueso. Se
realiza en la subluxacion de cadera.

Osteoartritis: Inflamacion de las articulaciones carac-
terizada por cambios degenerativos y, a veces, aumen-
to del volumen de los huesos y cartilagos.

Paralisis cerebral: Trastorno del movimiento y la pos-
tura debido a una lesidbn no progresiva del cerebro
inmaduro.

Patrén de inactivacion del X: En una determinada
mujer, porcentaje de células que expresan el cromoso-
ma materno respecto del paterno, debido al fenémeno
de inactivacion del X.

Patrones epileptiformes: Patrones que se parecen a
los de la una crisis.

Pequefio mal: Término anticuado para referirse a las
crisis de ausencia.
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Perimetro cefélico (PC): Medida de la circunferencia
de la cabeza. Se registra en una curva de crecimiento,
para compararlo con la media de los nifios de la misma
edad. El aumento del perimetro en la infancia y los pri-
meros afios de vida refleja un crecimiento cerebral nor-
mal.

Pinza: Movimiento maduro y elaborado de la mano en
el que se utilizan el pulgar y el indice para sujetar obje-
tos pequenios.

Posicionamiento: Control fisico de la postura y alinea-
cion del cuerpo para realizar actividades diarias como
comer 0 mantenerse de pie.

Potenciales evocados auditivos: Prueba para evaluar
la capacidad de procesar el sonido del tronco cerebral.
Prension palmar: Movimiento inmaduro de la mano en
el que la palma, y no las puntas de los dedos, estable-
cen contacto con el objeto.

Proceso debido: Sistema de procedimientos destina-
dos a asegurar que las personas sean tratadas en las
debidas condiciones y que tengan la oportunidad de
discutir las decisiones que les afecten. Los requeri-
mientos del proceso debido de la Ley Publica 94-142 y
Seccion 54 tienen la finalidad de salvaguardar los dere-
chos de los nifios con discapacidades a una educacion
publica adecuada y gratuita.

PEI (Programa Educacional Individualizado):
Programa que elabora por escrito un equipo integrado
por los profesores del colegio, los padres y el nifio, si
procede, desarrollado para cada alumno de Educacién
Especial. Debe incluir, como minimo, los puntos débi-
les y fuertes desde la perspectiva de educacion del
nifio, las metas y objetivos, los servicios educacionales,
las fechas de inicio de dichos servicios y los procedi-
mientos de evaluacion del programa.

Progresivo: Problema que empeora con el tiempo. En
el SR, significa que los sintomas siguen desarrollando-
se con el tiempo; no esté claro si es una agravacion de
la enfermedad subyacente o si los nuevos sintomas
son resultado de la afectacién previa del cerebro.
Pronacion: Giro hacia adentro de un miembro o parte
de él.

Pronéstico: Evolucion o perspectiva de futuro en una
patologia; lo que es posible que ocurra.

Propulsién de la lengua: Problema de caracter motor
oral con la alimentacién; no pueden controlarse los
movimientos voluntarios de la lengua extendiéndola
fuera de los labios cuando se la toca con la cuchara o
la comida, interfiriendo la masticacion y la deglucion al
impedir el movimiento de la comida de delante a atras.
Pulmonar: Referente a los pulmones.

Punciéon lumbar: Aspiracién practicada mediante
aguja en el espacio subaracnoideo para obtener liqui-
do cefalorraquideo de la region lumbar, con el fin de
examinarlo.



Quiropraxia: Sistema de tratamiento de las enferme-
dades por manipulacion, principalmente de las vérte-
bras. Estd basado en la teoria de que casi todas las
alteraciones son debidas a la alineacién incorrecta de
los huesos que producen disfunciones de los nervios y
los musculos de todo el cuerpo.

Rasgo autos6mico dominante: Rasgo genético en
los autosomas. La alteracion aparece cuando uno de
los cromosomas de un par contiene el gen anormal;
estadisticamente se transmite de los padres afectados
a la mitad de los hijos.

Rasgo autosdmico recesivo: Rasgo genético en los
autosomas. Los padres son ambos portadores asinto-
maticos del rasgo y pueden tener hijos afectos. Estos
tendran dos genes anormales. El riesgo de recurrencia
es de un 25 %. No parece que la transmisiéon del SR
sea autosodmica recesiva.

Recurrencia: Aparicion de una misma enfermedad
genética en varios miembros de una familia.

Reflujo gastroesofagico (RGE): Retroceso del conte-
nido del estbmago desde éste hacia el eséfago.
Residencia: Lugar habitualmente organizado y pagado
por instituciones estatales o por los padres, donde resi-
den los nifios con necesidades especiales y reciben
ensefianza académica.

Resonancia Magnética: Procedimiento de obtencién
de imagenes claras del interior del organismo que utili-
za la resonancia magnética de los atomos.

Respuesta de enderezamiento: Capacidad de recobrar
la verticalidad tras una inclinacién forzada del tronco.
Respuestas vegetativas autbnomas: Funciones cor-
porales que ocurren se desarrollan de forma involunta-
ria, como respirar, sudar, regular la presion de la sangre,
el ritmo cardiaco o la aparicion de rubor.

Resultado negativo de una prueba: La prueba ha
sido normal (habitualmente el paciente lo percibe como
un hecho “positivo”).

Resultado positivo: Hallazgo clinico o test anormal
(aunque no sea “positivo” desde el punto de vista del
paciente, unos resultados sisteméaticamente “positi-
vos” en las nifias afectas de SR deberian dar lugar a un
test diagndéstico para el Sindrome).

Retencion respiratoria: Inspiracion rapida y profunda
de una sola vez, seguida de un retraso en la espiracion
durante el cual se detiene la respiracion.

Rechazo cero: Todos los nifios tienen derecho a una
educacion gratuita e idénea.

Retinopatia: Enfermedad de la retina, parte posterior
del ojo que registra las sefiales visuales. (NO se da en
el SR).

Retraso del desarrollo: Retraso en la aparicion de
capacidades y habilidades que habitualmente deberian
haberse desarrollado a cierta edad.

Retraso mental: Retraso significativo en el desarrollo
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de habilidades cognitivas (resolucion de problemas),
asociado a un retraso significativo de la conducta
adaptativa (uso de la inteligencia en la vida diaria), que
aparece en la infancia. El término “significativo” se
refiere a “estadisticamente significativo”, si lo compa-
ramos con otros nifios de su misma edad.
Habitualmente se mide por la funcién intelectual con al
menos dos desviaciones tipicas por debajo de la
media.

Riesgo de recurrencia: Riesgo de una pareja de tener
mas de un hijo afectado de la misma enfermedad genética.
Revision anual: Revision del programa de educacién
especial de la nifia que debe hacerse al menos una vez
al afio, a fin de evaluar los progresos y determinar si es
necesario introducir algin cambio para el afio siguiente.
Rigidez: Dureza anormal del musculo.

Rotacion: Girar una parte del cuerpo tomando el eje
corporal como pivote. Por ejemplo: girar la cabeza para
mirar por encima del hombro.

Rumiar: Después de deglutir la comida, regurgitarla
volviéndola a masticar.

Salivacién: Secrecion de saliva por las glandulas salivares
de laboca, que aumenta como respuesta a la masticacién
0 por la evocacion, sabor, visién u olor de la comida.
Seccion 504: Ley federal de derechos civiles publica-
da en 1973 para luchar contra la discriminacién de las
personas discapacitadas en los programas financiados
a nivel federal. Establece que los nifios con discapaci-
dad deberian recibir servicios educacionales y disfrutar
de las mismas oportunidades que las previstas para los
demas nifios.

Servicios conexos: Servicios de apoyo necesarios
para que el nifio se beneficie de la educacion especial.
Seudoartritis: Fallo de la soldadura del hueso que
puede requerir injerto 6seo.

Sinapsis: Espacio diminuto que separa una neurona de
otra. Los neurotransmisores salvan esta distancia.
Sincope: Desvanecimiento, mareo, palidez, transpira-
cion y pérdida de conciencia.

Sindrome de Angelman (o S. de la marioneta feliz):
El SA es un trastorno del neurodesarrollo causado por
la pérdida de un/unos gen(es) de origen paterno en el
cromosoma 15. Muchas caracteristicas son similares al
SR incluyendo ataxia, ausencia de lenguaje, convulsio-
nes y microcefalia. La mayoria de los casos se detec-
tan por un analisis del cromosoma 15 .

Sistema Nervioso Vegetativo Autbnomo (SNP): Parte
del sistema nervioso gque regula ciertas funciones auto-
maticas del organismo, por ejemplo, el ritmo cardiaco,
la temperatura o los movimientos intestinales.
Sistema Nervioso Central (SNC): Parte del sistema
nervioso constituida por el cerebro y la médula espinal.
Rige fundamentalmente los movimientos voluntarios y
el proceso del pensamiento.
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Sistema Nervioso Periférico (SNP): Partes del siste-
ma nervioso que estan fuera del cerebro y la médula.
Sonda nasogastrica (NG): Tubo de plastico para ali-
mentacion temporal que baja a través de la nariz por el
esofago hasta el estémago, para introducir alimentos
de alto nivel caldrico.

Sonda de pH: Prueba para detectar el reflujo gastroe-
sofagico (RGE), en la que se hace llegar una sonda
hasta la proximidad del esfinter esofagico y se mide el
reflujo &cido.

SSI (Ingresos Suplementarios de seguridad):
Programa federal y estatal que ofrece recursos finan-
cieros a las familias con pocos ingresos para cubrir los
gastos de los nifios con discapacidad menores de 18
afos y para todos los discapacitados mayores de 18.
Subluxacién: islocacién parcial.

Subluxacion de la cadera: En la articulacion de la
cadera, cuando la cabeza femoral que es como una
bola, esta parcialmente desplazada fuera del acetabu-
lo, que es el hueco en el que se aloja normalmente.
Surcos: “Grietas” en la superficie del cerebro.
Sustancia blanca: Partes del cerebro constituidas por
los axones, las prolongadas “alargaderas” de las neu-
ronas que trasmiten mensajes de una célula a otra.
Estas alargaderas estan recubiertas por una sustancia
aislante llamada mielina y cuando los axones se agru-
pan entre si tienen un aspecto blanquecino.
Sustancia gris: Partes del cerebro que contienen los
cuerpos celulares de las células nerviosas (neuronas).
Terapia fisica: Tratamiento impartido por un fisiotera-
peuta para mejorar las habilidades motoras e incre-
mentar la fuerza y resistencia de diferentes partes del
cuerpo.

Terapia ocupacional: Tratamiento impartido por los
terapeutas ocupacionales para mejorar la capacidad
de una persona para integrar diferentes procesos
motoricos y mentales de manera eficaz y voluntaria. El
terapeuta ocupacional se dedica a fomentar, mantener
y recuperar el uso del cuerpo para las actividades de la
vida diaria.

Test de inteligencia: Test que se usa para medir la
capacidad global de aprendizaje. Para el SR no se ha
disefiado ningun test idéneo que pueda medir con
exactitud la comprension.

Test diagnéstico: Prueba que facilita una evaluacién a
fondo de un conjunto de habilidades, incluidos los pun-
tos fuertes y débiles y las pautas erréneas.

Test oficial: Mediciébn normalizada de evaluacion, es
decir, la que cuenta con métodos explicitos para su
administracion y valoracion y cuyas normas son cono-
cidas por todos.

Test invasivo: Examen o prueba que requiere de algu-
na forma la penetracion corporal, ya sea con una aguja
0 con un tubo.
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Tomografia axial computadorizada (TAC): Rayos X
usados para examinar los tejidos blandos del organis-
mo. La técnica se basa en un registro de imagenes en
“rodajas” del cuerpo humano mediante un escaner de
rayos-X que luego se integran por computadora para
construir una representacion en seccion. Dentro del
craneo sirve para captar la imagen de la anatomia nor-
mal del cerebro y para detectar circunstancias patolé-
gicas como abcesos, tumores y hematomas.
Tomografia por emisidn de positrones (PET): Estudio
por la imagen que utiliza sustancias quimicas con mar-
cadores radioactivos para explorar el metabolismo de
un érgano.

Tonico: Se dice del incremento continuo del tono mus-
cular.

Tono vagal: Impulso del nervio vago.

Translocacién: Transferencia de un fragmento de cro-
mosoma a otro cromosoma.

Trastorno degenerativo del SNC: Patologia que
desemboca en una discapacidad progresiva y muerte,
relacionada habitualmente con cambios significativos
identificables en el cerebro. Ya no se considera que el sin-
drome de Rett sea un trastorno degenerativo del SNC.
Trastorno dominante ligado al X: Alteracion causada
por un gen localizado en el cromosoma X; denominada
también ligada al sexo; es transmitida por el padre o la
madre.

Tronco cerebral: Porcion primitiva del cerebro situada
entre en encéfalo y la médula.

Vago: Décimo par craneal que suministra fibras nervio-
sas motoras a los musculos de la deglucién y fibras del
parasimpatico al corazén y otros 6rganos de la cavidad
toracica y el abdomen.

Valgo: Desviacion hacia la cara externa que en el SR se
encuentra especialmente en el tobillo.

Varo: Desviacioén hacia la cara interna que en el SR se
encuentra sobre todo en el tobillo.

Vestibular: Movimiento que aportan informacion al
organismo acerca de los desplazamientos y la posicién
en el espacio del mismo. El aparato vestibular también
interviene en la coordinacién y el equilibrio.

Via piramidal: Conjunto de fibras nerviosas en el tron-
co cerebral.

Vias sensoriales: Canales especificos a través de los
cuales la persona recibe informacion del entorno,
incluyendo, vista, sonido, tacto, sabor y olfato.

Video EEG: Uso del video para recoger el inicio y las
caracteristicas de las crisis monitorizando simultanea-
mente el EEG para detectar cambios eléctricos.
Vélvulo: Torsion del intestino sobre si mismo que
puede causar obstruccion.

Yesos progresivos: Series de yesos que se aplican en
los pies para vencer el acortamiento de los tendones
de Aquiles.



Vamos a las palabras

EDICION ESPANOLA

La Asociacion Valenciana del Sindrome de Rett, quiere manifestar a la Fundacion Bancaja, su méaximo
agradecimiento, ya que sin su apoyo, no hubiese sido posible la mayoria de las acciones realizadas por esta
Asociacion.

En el nacimiento de la Asociacién, con el proyecto “Empezar a Andar”, nos proporcion6 un empuje inicial,
sin el cual no hubiese sido posible la inmensa mayoria de los proyectos.

Durante nuestra corta, pero intensa trayectoria, hemos conseguido consolidar nuestra asociacién. El
esfuerzo ha sido grande, pero la satisfaccion de alcanzar los objetivos propuestos nos da nuevas energias para
seguir luchando. Todo esto con la colaboracién inestimable de la Fundacién Bancaja, ha hecho posible nuestros
logros.

En el afio 1999 nos remiten desde la Asociacion Internacional I.R.S.A. el libro: The Rett Syndrome
Handbook, para su traduccion al espafiol. Dada la importancia del libro, solicitamos nuevamente el apoyo de la
Fundacioén, el cual nos fue prestado totalmente y sin el cual no hubiese sido posible la presente edicion.

Por todos estos motivos queremos expresar por parte nuestra y de nuestras hijas, el mayor agradecimien-
to a la FUNDACION BANCAJA.

GRACIAS

(AJA
BAW( ]1' Asociacion Valenciana Sindrome de Rett (A.V.S.R.)

La A.\V.S.R., quiere agradecer al IRSA y a Kathy Hunter en particular todo lo que hacen para aumentar la
“Calidad de Vida” de nuestras nifias Rett.

MUCHAS GRACIAS

Asociacion Valenciana del Sindrome de Rett
C/ Sollana, 28 bajo - 46013 VALENCIA (ESPANA)
Tel./Fax: 96 374 03 33
web: http://www.rett.es
e-mail: valenciana@rett.es
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La Asociacion Valenciana del Sindrome de Rett, quiere aprovechar la publicacion del Manual, para dar su
agradecimiento a las Instituciones y personas que mas han contribuido con la A.V.S.R., y que sin su ayuda no
hubiese sido posible su andadura.

A) En el plano institucional:

» Presidencia de la Generalitat Valenciana.
« Diputacion de Valencia.

< Ayuntamiento de Valencia.

< Ayuntamiento de Burriana.

< Ayuntamiento de Nules.

« Fundacion Bancaja de Valencia.

« Caja Rural “San José” de Burriana.

« Hospital Sant Joan de Déu de Barcelona.
e C.PE.E. “Pla d’Hortolans” de Burriana.

B) En el plano personal:

Resaltar el trabajo realizado por J. A. de Lara, Presidente de la Asociacién Andaluza y pionero en Espafia
de todo el movimiento Rett. Posteriormente intervienen: Pablo Gonzalez (Madrid); A. Mendoza (Catalufia); A.
Candela, J. M.2 Furid y J. Ig. Candés, fundadores de la A.V.S.R.

No quisiera terminar sin agradecer la colaboracion que siempre nos han prestado y que sin su ayuda, la
“Calidad de Vida” tanto de nuestras nifias, como la de los padres, estaria muy reducida.

Dr. Jaime Campos Castell6. Neuropediatra. Hospital Clinico de San Carlos. Madrid.
Dr. Vicente Garcia Aymerich. Rehabilitacion Infantil. Hospital La Fe. Valencia.
D.2M.2 S. Garcia Muria. Fisioterapeuta. C.P.E.E. “Pla d’'Hortolans” de Burriana.

Dra. M.2 Teresa Lartigau. Neuropediatra. Valencia.

Dra. Eugenia Monros. Unidad de Genética. Hospital San Joan de Déeu. Barcelona.
Dr. Fernando Mulas Delgado. Neuropediatra. Hospital La Fe. Valencia.

Dr. Manuel Nieto Barrera. Neuropediatra. Hospital Virgen del Rocio. Sevilla.

D. Miguel Ortells. Profesor. C.P.E.E. “Pla d’Hortolans” de Burriana.

Dra. Mercedes Pineda Marfa. Neuropediatra. Hospital Sant Joan de Déeu. Barcelona.
Dr. Félix Prieto. Unidad de Genética. Hospital La Fe. Valencia.

Dra. Maria Luisa Siljestrom Ribed. Sevilla.

Es importante resaltar que el agradecimiento, es tanto a nivel individual, como a los equipos representados
por estas personas.

Siempre han colaborado con la Asociacion, tanto en el &mbito profesional, como asistiendo e incluso orga-
nizando Congresos Nacionales e Internacionales, Estudios epidemiolgicos, genéticos, y toto tipo de orientacion.
Traducciones para profesionales y padres. Esta intervencién ha sido tanto a nivel profesional y cientifica como
humana.

Agradecer también a las empresas J.L.J. Mensajeros de Valencia y RAYTON Impresores, por la colabora-
cion prestada.

En el caso que nos ocupa, resaltar especialmente y en primer lugar a la Dra. Siljestrdm (sencillamente, no
tenemos palabras para expresar o que siempre ha hecho por nuestras nifias), luego a Miquel Ortells y M2 S.
Garcia por la impecable traduccion y a los Drs. E. Monros, M. Pineda y V. Garcia Aymerich, por su intervencion y
correccion de diferentes capitulos.

MUCHAS GRACIAS
Nifias Rett
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