Encuentro del Grupo Internacional de Expertos
para el Consenso Clinico

(traduccion de la pagina IRSA)

El 11 de Septiembre, un grupo internacional de expertos en la
clinica del Sindrome de Rett se reunieron en una sesion
satélite del Congreso de la Asociacion Europea de
Neuropediatria en Baden- Baden, Alemania.

Estos expertos fueron reunidos por la IRSA como primer paso
importante para la creacion de una base de datos clinicos del
Sindrome de Rett, accesible a la comunidad cientifica y
médica, para unirse con la Base de Datos de Mutaciones de
MECP2 de la IRSA

El objetivo del encuentro fue consensuar una puesta al dia del
conjunto de criterios clinicos basados en la observacion de la
historia natural del Sindrome de Rett concluida la ultima
década y nueva informacién basada en el descubrimiento del
gen MECP2.

El encuentro dio lugar a un conjunto revisado de criterios para
el Sindrome de Rett Clasico y Atipico, que seran publicados en
breve.

Ademas, el grupo de expertos examind varios modelos
diferentes de escalas de severidad en un intento para crear
una escala adecuada, que pueda ser usada universalmente.

Los nuevos criterios de diagndstico y la escala de
severidad tienen una importancia muy significativa para la
investigacion, proporcionando un "conjunto de reglas" que
todos los laboratorios y diagnosticadores deberian aplicar al
hacer el diagndstico y determinar la severidad. Sin esto, seria
dificil establecer una verdadera correlacién genotipo/fenotipo,
o comparacion de la localizacidon/longitud de las diferentes
mutaciones y los sintomas correlacionados.


http://www.rettsyndrome.org/main/Projects_2001.htm
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CRITERIOS DE DIAGNOSTICO PARA EL SINDROME DE
RETT CLASICO

ESTABLECIDOS POR EL CONSENSUS DEL GRUPO DE TRABAJO.
(BADEN-BADEN 2001).

( Dra Mercedes Pineda, Neuropediatra, Hospital de San Juan de Dios de Barcelona,
Miembro del Grupo de Trabajo)

1) Criterios necesarios

e Periodo prenatal y perinatal aparentemente normal.

e Desarrollo psicomotor aparentemente normal durante los 6 primeros
meses de vida.

e Perimetro craneal normal al nacer

e Desaceleracion del perimetro craneal entre los 5 meses y los 4 afios de

vida.



e Disminucién de la actividad voluntaria de las manos entre los 6 meses
y 5 afios de edad, asociado temporalmente a una disfuncién de
comunicacién y rechazo social.

e Lenguaje expresivo y receptivo muy deteriorado con afectacién del
desarrollo psicomotor.

e Estereotipias de manos, retorciéndolas/ estrujandolas, haciendo
palmas/golpeando, ensalivando, lavado de manos y automatismos de
friccién.

e Anomalias en la deambulacién o no adquisicién de la marcha.

e Posibilidad de un diagnostico clinico entre los 2 y 5 afios de edad.

2) Criterios de soporte

e Anomalias del ritmo respiratorio en vigilia.

e Apneas periddicas en vigilia.

e Hiperventilacion intermitente

e Periodos de contener la respiracion.

e Emision forzada de aire y saliva.

e Distension abdominal por deglucién de grandes cantidades de aire.

e Anomalias EEG

¢ Ritmo de base lento en vigilia y patrones intermitentes de ritmos
lentos (3-5Hz)

e Descargas paroxisticas con o sin crisis clinicas.

e Convulsiones

e Anomalias del tono muscular con atrofia de las masas musculares y/o
disfonias

e Trastornos vasomotores periféricos

e Escoliosis / cifosis.

e Retraso en el crecimiento (talla)

e Pies pequenos hipotroéficos y frios

e Anomalias en el patron de suefo del lactante, con mayor tiempo de

sueno diurno.

3) Criterios de exclusion

e Evidencia de un retraso en el crecimiento intrauterino
e Organomegalia u otros signos de enfermedad de deposito.
e Retinopatia o atrofia optica

e Presencia de un trastorno metabdlico o neurolégico progresivo.



e Patologias neuroldgicas secundarias por infecciones graves o

traumatismos craneales.

CRITERIOS DE DIAGNOSTICO PARA LAS FORMAS NO
CLASICAS

Criterios de Inclusion:
- Al menos 3 de los 6 criterios principales

- Al menos 6 de los 11 criterios de soporte

Seis criterios principales:

. Ausencia o reduccién de las habilidades manuales
. Perdida del lenguaje/ jerga

. Perdida de las habilidades para comunicarse

. Desaceleracién del crecimiento cefalico

. Estereotipias manuales
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. Trastorno del desarrollo con un perfil de Sindrome de Rett.

Once criterios de soporte:

. Anomalias del ritmo respiratorio

. Bruxismo

. Escoliosis / cifosis

. Amiotrofias de extremidades inferiores
. Pies frios y ciandticos

. Aerofagia

. Deambulaciéon anormal o ausente

. Trastornos del suefio
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. Sefialar con la mirada caracteristica del S de Rett
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. Gran tolerancia al dolor
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. Crisis de risa o gritos.
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