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INTRODUCCION

Este sindrome obedece su nombre al pediatra austriaco que lo describié por primera vez en
1966 basandose en la descripcion clinico — evolutiva de 30 casos, todos ellos pertenecientes al
género femenino (RETT, A, 1966). Sin embargo, no es hasta 1983 con la publicacion de un
estudio multicéntrico de 35 nifias que este sindrome no es reconocido por la comunidad
cientifica internacional, estableciéndose los criterios diagnésticos por TREVATHAN y MOSER
en 1988 (TABLA —1).

Rett mantuvo que era debido a un trastorno metabdlico que cursaba con
hiperamoniemia, demostrandose con posterioridad que este hallazgo era un artefacto analitico.
En la actualidad la mayoria de los investigadores sostienen que se trata de una alteracion del
crecimiento neuronal (hodogénesis) (NARBONA, J, 1999) de causa genética.

La prevalencia del Sindrome de Rett manejando criterios estrictos se estima en
1:15.000, aunque en la medida que se han admitido formas variantes desde el punto de vista
clinico, hoy se estiman tasas del 1:10.000.

Las esperanza de vida para estas pacientes esta en los 28 afios con un rango que va
desde los 11 a los 35.

CLINICA
Actualmente se admite que la expresion fenotipica de este trastorno del desarrollo es més
amplia de lo que inicialmente se creia, no solo en las alteraciones del neurodesarrollo, sino

también en su expresion conductual y neurocognitiva.

1. Clinica General:

No existen antecedentes obstétricos - perinatales que puedan justificar la clinica. Para algunos
investigadores, en todo caso y a través de evaluaciones retrospectivas, se ha podido observar
en algunas pacientes que presentaron un leve déficit en conductas anticipatorias o que se
mostraron como nifias excesivamente tranquilas. Hay madres que las definen como
“diferentes”, aunque sin saber precisar (NOMURA Y Cols, 1990).

La primera manifestacion clinica es un lento estancamiento del desarrollo neuromotor
dando lugar a un retraso importante en la adquisicion de la motricidad gruesa, cuando se
consigue. Los signos mas precoces son la pérdida de la antigravedad y las habilidades de
balanceo. Estos problemas del desarrollo, inicialmente, son muy insidiosos por lo que no e
dificil que pasen desapercibidos 0 no sean suficientemente bien considerados. Ya desde el
Estadio Il aparece una distonia de los miembros inferiores que conjuntamente con la dificultad
de reaccidén en la correccidon postural y los caracteristicos movimientos de “patinar sin avanzar”,
hacen sospechar de que estén implicadas funcionalmente estructuras ganglionares basales y
su conexiones con corteza (NARBONA, 1999). Otra alteracion de la marcha, aunque ya mas
propia de la infancia tardia, consiste en “andar a trompicones”. Es consecuencia de la dispraxia
general, mas que de una ataxia y es significativamente diferente a la heredoataxia cerebelosa.
En estadios muy avanzados (Ill — V) parece una alteracién de las neuronas motoras pequefias
que suele manifestarse por una atrofia del musculo peroneal con distonia y que afecta,
igualmente, a la medula (mielopatia).

Es entre el afio — afio y medio, cuando se aprecia, sin lugar a dudas, la pérdida de la
motricidad fina, deterioro de las capacidades intelectuales y de la comunicacién y, en cuestion
de meses o dias, aparece un marcado desinterés por el medio, incluyendo los padres.

Igualmente, se instauran las estereotipias manuales caracteristicas y que suelen
consolidarse en el Estadio Il de la enfermedad. Desaparece la finalidad funcional de las manos,
transformandose en un patrén de movimientos caracteristicos para cada nifia (palmadas,
frotarse las manos...). Si bien inicialmente, una vez instauradas, son muy intensas y de
movimientos complejos, conforme progresa la enfermedad se transforman en movimientos mas
simples y rigidos. Suelen adoptar un patrén de imantacion al propio cuerpo. Esta pérdida de las
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habilidades praxico — manuales, conjuntamente con las verbo-orales hacen que la paciente se
vaya instaurando en un retraso mental grave y hacen sospechar una patologia cortical de las
areas frontoparietales secundarias y terciarias implicadas en los procesos de integracion
motora.

El bruxismo presenta unas caracteristicas especiales: son ruidos que se producen en la
parte posterior de la boca y que recuerda al sonido que produce el descorchar una botella de
vino.

Episodios de hiperventilacién y apnea. Tal vez sea el sintoma méas caracteristico. Son
episodios de hiperventilacién seguidos de apnea que duran unos 30 — 40 segundos. Los
episodios de apnea pueden presentarse independientemente de la hiperventilacion e ir
acompafiados de maniobra de Valsalva. Son influenciables por el estrés emocional y
desaparecen durante el suefio. Se consideran una conducta estereotipada.

TABLA — I: Criterios Diagnésticos del Sindrome de RETT

A. CRITERIOS NECESARIOS:

1. Periodo obstétrico-perinatal normal.
2. Desarrollo normal hasta los 5-6 meses.
3. Perimetro craneal normal, al nacimiento.
4, Desaceleracion del crecimiento craneal (desde los 3 meses hasta los 3 afios).
5. Pérdida de las habilidades adquiridas (desde los tres meses a los 3 afios):
5.1. Pérdida de las habilidades manuales.
5.2. Pérdida de todo vestigio de lenguaje verbal.
5.3. Habilidades comunicativas.
6. Rasgos de retraso mental evidente.
7. Incremento progresivo de estereotipias manuales (lavado, frotado, tocarse la lengua..
8. Pasos andémalos durante la marcha, cuando ésta existe (ataxia, ataxia-abasia).
B. CRITERIOS DE APOYO:
1. Disfunciones de la respiracion:
1.1. Apnea durante el suefio.
1.2. Episodios de hiperventilacion.
1.3. Periodos en donde contiene la respiracion.
1.4. Expulsién forzada de la respiracion o de la saliva.
2. Ingesta de aire / meteorismo, distensién abdominal.
3. Anomalias Electroencefalograficas:
3.1. Enlentecimiento basal, ritmos lentos intermitentes (3-5 Hz)
3.2. Descargas epileptiformes, con o sin correlato clinico-comicial.
4. Epilepsia de diversos tipos.
5. Signos de espacticidad, distonias y atrofias.
6. Alteraciones vasomotoras periféricas.
7. Escoliosis neurogénica.
8. Pies hipotrdficos, pequefios y frios.
9. Retraso del crecimiento.
C. CITERIOS DE EXCLUSION:
1. Organomengalias o cualquier otros signo de enfermedad de almacenamiento.
2. Retinopatia y atrofia optica.
3. Microcefalia al nacimiento.
4. Existencia de cualquier trastorno metabdlico o heredodegenarativo identificable.
5. Enfermedad neuroldgica por cualquier causa identificable.
6. Evidencia de retrasos en el crecimiento intrauterino.
7. _Dafio cerebral adquirido en periodo perinatal.

TREVATHAN y MOSER, 1988

Aerofagia y meteorismo. Bastante caracteristica del S.R. Se suele presentar en el 5 —
10% de las pacientes y da lugar a una gran distension abdominal.

Insensibilidad al dolor. Aproximadamente el 80% de las pacientes con SR presentan
insensibilidad al dolor. Este aspecto clinico se ha relacionado con una demora en la respuesta
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a los estimulos dolorosos, mas que a una patologia de las vias nerviosas implicadas o de la
percepcion, en cuanto tal.

Crisis de risa y de llanto. Se presentan en el 83%, aproximadamente de las nifias con
SR. La crisis de risa se suelen presentar durante la noche, en tanto que las de lanto suelen
hacerlo durante el dia y, a veces, también durante la noche. Suelen ser crisis en donde es muy
dificil consolar a la paciente.

La desaceleracién del Perimetro Craneal se define como la presencia de 2
desviaciones estandar respecto a lo esperado para su edad y hay que tener en cuenta la
presencia familiar de megacefalias constitucionales, ya que podrian inducir a error.

Igualmente, con el desarrollo, aparece una escoliosis de origen neurogénico. Se
presenta en el estadio IV, siendo una deformidad en doble curvatura toracolumbar. Respecto a
los ojos, parece que existe una mayor propension a padecer cataratas.

La epilepsia suele presentarse en el 70 — 80% de los casos. Suele aparecer al final del
segundo estadio (hacia los 35 afios; siendo la media de edad los 3 afos y medio). El tipo
clinico es bastante variado, pudiendo ser de tipo generalizado o parciales. Si hay antecedentes
familiares de epilepsia, su presentacion, entonces, puede ser precocisima y aparecer en forma
de espasmos infantiles atipicos, con o sin ipsarritmia.

Suelen ser bastantes resistentes a los tratamientos convencionales e inclusos
presentarse una mayor sensibilidad a padecer efectos secundarios.

2. Clinica Evolutiva

La clinica que hemos expuesto no se presenta ni desde el nicio de la enfermedad ni
con la misma gravedad en todos los casos. De hecho, en el apartado siguiente abordaremos
las distintas formas clinicas que hoy se admiten como variantes del Sindrome de Rett clasico
que hemos descrito hasta ahora. Clasicamente, se distinguen cuatro estadios (HAGBERG, B,
1993):

1. Estadio I: Parada temprana del desarrollo

La edad de comienzo estd entre los seis meses y 18, aunque hoy se admite que el
inicio de la enfermedad puede ser incluso los cinco meses (WITT ENGERSTROM,
1990). Parada del desarrollo, aunque el patron del mismo, en principio, no es
claramente anormal. Este estadio puede durar desde semanas a meses.

2. Estadio II: Regresién rapida del desarrollo.

Suele iniciarse entre el primer afio a los cuatro. Se evidencia una clara deficiencia
mental y se pierden las habilidades del lenguaje y la comunicaciéon previamente
adquiridas. A nivel motor, se van deteriorando las habilidades manuales. Aunque,
habitualmente se mantiene contacto ocular, parece por momentos encontrarse
desconectada. En un 15 % de casos pueden aparecer crisis epilépticas.

3. Estadio Ill: Periodo Pseudoestacionario.

Se recuperan algunas de las habilidades comunicativas. Aparentemente parece
haberse recuperados algunas habilidades motoras, regresion neuromotora lenta.
Destacadas apraxias y dispraxias manuales. Este estadio puede durar desde algunos
afios a décadas.

4. Estadio IV: Deterioro Motor Tardio.

Se considera que comienza este estadio cuando cesa el movimiento. La paciente
termina dependiendo de la silla de ruedas. Existe una gran incapacidad, multideficitaria,
escoliosis y pies distroficos. Mejorias leves en el contacto emocional y social, asi como
en la epilepsia.. Cuando la paciente nunca ha conseguido la marcha auténoma con
anterioridad, se habla de Estadio IV — B. Si previamente la habia conseguido, se
denomina Estadio IV — A.
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FORMAS CLINICAS ATIPICAS

Como suele ocurrir con otros Trastornos del Desarrollo, cuanto mas estrictos son los

criterios diagnésticos de inclusion, mayor sera el nimero de pacientes que quedaran fuera del
trastorno, aun presentando bastantes de los sintomas. Curiosamente, esto da lugar a que
dentro del amplio espectro de los denominados Trastornos del Desarrollo nos encontremos con
un gran nimero de pacientes clasificados como atipicos.
Con objeto de poner un poco de orden entre la gran variedad de casos aparecidos en la
publicaciones y clasificados como atipicos, HAGBERG y SKJELDAL en 1994 publican una
serie de Criterios de Inclusion y de Apoyo para poder clasificar a un trastorno del desarrollo
como Sindrome de Rett Atipico (TABLA — I).

TABLA — II: Modelos Variantes del Sindrome de Rett.

CRITERIOS DE INCLUSION: Nifia menor de 10 afios con retraso mental de causa
desconocida y que cumple, al menos, 3 de los siguientes criterios:

Pérdida parcial o total de las habilidades manuales previamente adquirida.
Pérdida del lenguaje previamente adquirido.

Presencia de estereotipias manuales.

Pérdida de las habilidades comunicativas.

Desaceleracion del perimetro cefélico ( 2DE).

Congruencia clinica con el Sindrome de Rett: Presencia de los diversos estadios.

CRITERIOS DE APOYO: Al Menos cinco de los criterios siguientes:

Alteraciones en la respiracion
Marcada expulsion de aire y sialorréa.
Bruxismo caracteristico.

Dispraxias en la marcha.

Escoliosis o cifosis.

Anomalias neuroldgicas en miembros inferiores.
Alteraciones tipicas en los pies.
Alteraciones EEG tipicas.

Risas y chillidos inmotivados.
Alteracion en la nocicepcién.
Presencia de contacto ocular.

HAGBERG y GILBERG (1993) realizan una amplia revision de casos publicados e intentan
establecer una clasificacion clinica que contemple todas las variantes comunicadas en la
bibliografia y su propia casuistica (TABLA — Ill).

1. Formas “frustre”:

Descrito previamente por HAGBERG y RASMUSSEN (1986), se considera a esta variante la
mas frecuente de las forma atipicas (entre el 10 —10,6 %) (AICARDI — 1996). Se refiere a
pacientes que presentan un desarrollo inicial normal, comenzando el proceso regresivo algo
mas tardiamente y de forma menos intensa que en la forma clasica. Las estereotipias pueden
estar ausentes o ser, igualmente, atipicas. La desaceleracion del perimetro craneal es mas
lenta y, en definitiva, durante los primeros afios de vida es dificil sospechar en un S.R.,
pudiendo preservarse unas habilidades aceptable en cuanto a la produccion del lenguaje:
palabras y frases correctas gramaticalmente.

2. Variante con lenguaje conservado:

Se trata de niflas que conservan, a pesar de la fase regresiva (Estadio Il), algunas palabras o
frases, aunque, normalmente perdiendo su funcionalidad comunicacional. Los primeros tres
casos fueron descritos por ZAPPELLA (1996) y GILBERG (1996).
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3. De comienzo precoz con crisis:

Reconocida como variante del SR en la Segunda Conferencia Internacional sobre el
Sindrome de Rett en 1984. Se caracteriza por la presentacién inicial de crisis comiciales
(espasmos infantiles) con ipsarritmia, evolucionado como un SR clasico. Parece que la
existencia familiar de epilepsia determinaria una mayor vulnerabilidad. Las crisis son muy
resistentes al tratamiento , aunque algunos casos responden relativamente bien a la ACTH.

5. Sindrome de Rett congénito:

Fue descrita por primera vez por ROLANDO en 1985. Es una forma clinica bastante

discutida debido a que no cumple el segundo criterio: muestras anormalidades del desarrollo
desde el nacimiento (hipotonia).

6. Variantes con Regresion en la Infancia Tardia:

Suelen ser pacientes diagnosticadas de retraso mental moderado (Cl = 40 — 50) no
especificado, o bien nifias con trastorno autista. Posteriormente van desarrollando la clinica
tipica del Sindrome de Rett. Suele ser tan insidiosa la evolucion que el diagnéstico suele
confirmarse alrededor de los 20-25 afios.

7. Otras variantes:

Existen otras variantes como: Agregados Familiares Atipicos, Variantes en gemelos
Monozigéticos, formas “retoides” o SR en varones.

TABLA - lll: Formas Clinicas del Sindrome de Rett.

FORMAS CLINICAS

- Formas “fruste”
- Variante con lenguaje conservado
- De comienzo precoz con crisis
- Sindrome de Rett congénito.
- Variantes con regresion en la infancia tardia
- Otras variantes:
1. Agregados familiares atipicos.
2. variantes en gemelos monozigoticos.
3. Formas “retoides”

ASPECTOS ETIOPATOGENICOS
Expondremos los distintos hallazgos que recoge la literatura, todos ellos inespecificos.

1. Alteraciones neurofisiolégicas:

Las anomalia en el EEG sieguen una secuencia bastante caracteristica, dependiendo del
estadio de la enfermedad (BADER y HAGNE, 1993). Asi, en el Estadio I, lo habitual es que
no nos encontremos con anomalias relevantes. En el Estadio Il, se han descrito puntas
centrales, puntas sincronas bilaterales y ondas lentas. En el estadio Il actividad theta —
delta y en el Estadio IV actividad de puntas generalizadas. Esta seria la secuencia
neurofisolpatolégica normal, aunque en el Estadio IV existe una gran variabilidad individual.
Los Potenciales Evocados Visuales, muestran en bastante sujetos una respuesta con
aumento de latencia, aunque no se ha podido determinar si este aumento es debido a
alteraciones de las cintillas opticas, a lesiones corticales o subcorticales.
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Respecto a los Potenciales Evocados Auditivos, se han encontrado aumentos de latencia
de respuesta y enlentecimiento en la coduccion lo que hace sospechar de lesiones, tanto a
nivel del tronco como subcorticales.

2. Neuroimagen Funcional:

Los hallazgos mas significativos encontrados han sido una diferencia entre la zona fronto-
temporal derecho e izquierdo: hipoperfusién fronto-temporal izquierda. Estos hallazgos se
han evidenciado tanto en RMN funcional como en el PET, aunque con esta Ultima prueba
los resultados son mas heterogéneos.

La hipoperfusién en el cerebro medio y el tronco cerebral se ha puesto en evidencia, tanto
con el SPECT como con los potenciales evocados.

3. Alteraciones morfoldgicas:

A nivel macroscopico, destaca la detencidon del crecimiento del perimetro craneal que
traduce la presencia de una disminucién generalizada del espesor de la corteza cerebral,
siendo 200 a 300 gramos mas pequefio que los controles estudiados. La disminucion
cortical, igualmente, suele venir acompafiada de una reduccion del volumen del nudcleo
caudado y de los pliegues del olivar inferior.

A nivel microscépico, se encuentra una reduccion del nUmero de neuronas, asi como una
ligera astrogliosis. Igualmente, se ha detectado un aumento de pigmentos con
caracteristicas morfol6gicas de la lipofucsina, tanto en las neuronas como en los astrositos
y pericitos (JELLINGER y COLS, 1988).

Los hallazgos microscopicos hacen pensar en una encefalopatia por deteccion del
desarrollo posmigracional (Narbona, 1999). Para este mismo autor, a pesar de estos
hallazgos, es dificil explicar la patologia del control motor, que, segun refiere, podria
explicarse por una involucién secundaria y como remodelacion aberrante en el parénquima
encefalico (TABLA — V).

TABLA — IV: Cambios morfolégicos

Coértex Cerebral:

- Atrofia.

- Gliosis.

- Microdisgenesis.
Hipopigmentacion de la sustancia negra.
Sustancia blanca:

- Espongiosis.

- Gliosis.

Cerebelo

- Atrofiay gliosis

Médula espinal
- Gliosis de la sustancia blanca y gris.

4. Alteraciones neuroquimicas:

Inicialmente se postuld que habria un déficit de dopamina ya que en diferentes estudios se
encontr6 reducciones significativas en gran variedad de regiones cerebrales: sustancia
negra, putamen y nucleo caudado (BRUCKE y COLS, 1987). Esta circunstancia se puso en
relacion con los problemas nutricionales que presentan estos pacientes. En un estudio
posterior (WENK y COLS, 1991) conjuntamente con la reduccién de la dopamina, se
encontré, igualmente, una reduccibn de la actividad de la Colin-Acetiltransferasa,
especialmente en el talamo. Este mismo investigador en un estudio posterior (WENK,
1996) concluye que no existe evidencia de una alteracién dopaminérgica.
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En estudios de LCR se ha puesto de manifiesto, igualmente, una hiperfunciéon b-
endorfinica, sin que esté suficientemente claro.

Ultimamente se ha encontrado una disminucion importante de la sustancia P que parece
relacionarse con la patologia de las raices y columnas medulares posteriores.

Otros hallazgos son la reducciéon del Hidroximetoxifenil glicol (HMPG) metabolito de la
noradrenalina y del 5-hidroxiindolacético (metabolito de la serotonina).

Por dltimo, una nueva linea de investigacion se centra en la interpretacion de los aumentos
encontrados del Glutamato en pacientes en estadios Il y Il de la enfermedad y que podria
estar relacionado con mecanismos citotéxicos.

5. Estudios genéticos:

Histéricamente, la mayoria de las investigaciones genéticas se han centrado en la
busqueda de algun tipo de anomalia ligada al cromosoma X. A mediados del 1999 la
situacion acerca de los hallazgos genéticos en el Sindrome de Rett se movia en los
siguientes planteamientos (NARBONA, 1999):

- El hecho de que el 98% de los casos aparezcan en el sexo femenino, hablarian a favor
de una neomutacion en el cromosoma X que seria letal para el sexo masculino.

- La existencia de una linea de investigacion en el cromosoma 11 ya que en este
cromosoma se encuentran los genes para el Brain-derived-neurotrophic factor, el
insulin-like growth factor, el recepto de dopamina D4 y la tirosina hidroxilasa.

- Otra linea se centra en el estudio del ADN mitocondrial, ya que en algunos casos se
han encontrado mutaciones en la regién 2650-3000.

Sin embargo, a finales de 1999 se descubre la participacién de la region codificante del gen
MECP2 situado en el brazo largo del cromosoma X (Xg28) en donde se produce una
mutacién. Esta mutacion se ha encontrado en el 85,33% de los casos clasicos (GIUNTI y
COLS, 2001). Se interpreta que la existencia de casos en donde no se ha evidenciado esta
mutacion podria deberse a la presencia de mutaciones en regiones del gen aln no
analizadas, o bien a la implicacion de otro gen situado, tal vez, en el brazo corto del
cromosoma X (Xp22). EI MECP2 codifica una proteina (la MeCP2: methyl-CpG-binding
protein 2) que se une a DNA y cuya funcidon consiste en silenciar a otros genes,
desconectandolos, es decir, es un gen regulador de otros genes.

La mayoria de los casos son mutaciones de novo, alteraciones que se producen de forma
espontanea en alguno de los gametos de los progenitores. Por ello, la probabilidad de tener
otra hija afectada es menor del 1%. La explicacién al hecho de la aparicion de casos
familiares en padres sanos podria estar en la posibilidad de que la mutacién no se haya
producido en un solo gameto. Otro aspecto curioso es que se ha observado en
determinados casos que la madre era portadora sana. La explicacion dada es que las
mujeres (XX)para tener la misma cantidad de genes activos que los hombres (XY),
inactivan uno de los cromosomas, produciéndose habitualmente por azar. Sin embargo, en
un 10 % aproximadamente presentan patrones de metilacién no al azar, por lo que siempre
tendria el mismo cromosoma activo y el otro silenciado en todas la células. Si da la
circunstancia que el silenciado es el portado de la mutacion, la enfermedad no se
expresaria fenotipicamente. En estos casos la probabilidad de tener a una hija con la
enfermedad seria del 50%.

Otro aspecto importante son las dudas existentes sobre la presentacion del sindrome de
Rett en el sexo masculino (Formas Retoides de Gilberg). Efectivamente, se ha puesto en
evidencia casos aislados lo que confirma que no en todos los casos es letal en el sexo
masculino (DOTTI y COLS, 2002). En el estudio que presentan estos investigadores (2
mujeres y 4 hombres) se evidencia una mayor afectacién de los hombres y consisten en la
siguiente semiologia: Signos de paraparesia espactica progresiva, atrofia distal de
miembros inferiores, ataxia y tremor postural en las manos, preservacion del lenguaje,
aunque disartrico. Estos investigadores lo relacionan con una nueva mutacion del brazo
largo del cromosoma X: A140V MECP2.
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Sabemos que el MECP2 RNA estda ampliamente distribuido por los tejidos, siendo el
cerebro uno de los que mayor cantidad presenta. También se conoce que no existe
correlacion entre la proteina MeCP2 y el RNA lo que indicaria la existencia de factores
intracelulares que regularian la translacion. También conocemos que la temporalizacién de
la expresion de la MeCP2 correlaciona con la maduracién del SNC, con las ertucturas mas
arcaicas ( médula y tronco cerebral). En la corteza cerebral en donde primero aparece es
en las células de Cajal-Retzius (SHAHBAZIAN y Cols, 2002), para ir progesivamente
apareciendo en las distintas capras del cértex, de abajo hacia arriba. Esta proteina esta
ausente en la glia y es mas abundante en las neuronas cuanto mayor es su grado de
maduracion.

Creemos que estos hallazgos nos clarificaran en el futuro proximo una gran variedad de
trastornos especificos del aprendizaje y déficits neurocognitivos leves/moderados de los en
la actualidad desconocemos la causa.

TRATAMIENTO

1. Tratamiento farmacoldgico:

Hay que reconocer que ningun tratamiento implementado hasta ahora ha dado resultados
realmente satisfactorios. Los farmacos empleados se han elegido sobre la base empirica
de algunos hallazgos neuroquimicos parciales. Asi se han prescrito:

L-Dopa /carbidopa.

Triptéfano / tirosina.

Agonistas dopaminérgicos: Bromocriptina, pergolida, Selegilina, Tetrabenazina.
Atiepilépticos: Carbamacepina, Valproato sddico.

Antagonistas opiaceos: Naltrexona.

agrwbdpE

2. Otros tratamientos:

2.1. Fisioterapia.
2.2. Intervencion Psicopedagdgica:

Ambas intervenciones suelen complementarse. La intervencion fisioterapéutica se centra
en la rehabilitacion de los déficits motores propios de este sindrome. La intervencién
psicopedagdgica, entendida en un sentido amplio, se centrard en la elaboracion de un
programa ndividualizado que establezca estrategias de intervencién sobre las habilidades
manuales, la minimizacion de la demora de respuesta y estrategias de tratamiento que
reduzcan las consecuencias de la apraxia (LEWIS,J y WILSON, D, 2001).

2.2.1. Estrategias encaminadas a promover la funcién manual:

Seguimientos intensivos de programas para favorecer la funcién manual.

Estos programas deben ser individualizados.

Evaluar el patron especifico de cada paciente con la utilizacion de video si fuera
preciso.

Los procedimientos de restriccion de las estereotipias manuales deben ser
suaves y apropiados para cada paciente.

Plan de actividad manual basado en la motivacibn y que no deben estar
sobreestimulados ya que pueden motivo de crisis de agitacion.

Posibilidad de utilizar medios informaticos en la rehabilitacion.

Favorecer la respuestas manuales intencionales y funcionales.

Utilizar la masica y los juguetes como medio de motivacion.

2.2.2. Estrategias que minimicen los efectos de la demora de respuesta:
Evaluar la situacion particular de cada paciente.

Construir actividades que impliqguen conductas de anticipacion.
Reforzar la repeticién de actividades simples.
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Utilizacion de instrumentos que se basen en actividades de causa — efecto con
objeto de desarrollar la utilizacion manual y la coordinacién viso-motora.

Adaptar estas actividades en el tiempo ya que durante ellas suele disminuir la
concentracion.

Estructurar el ambiente de rehabilitacion con el menor ndmero posible de
distractores.

Adaptar el tiempo de la intervencion para cada paciente.

Discriminar bien lo que son demoras en el tiempo de respuesta de lo que son
conductas de desinterés o aburrimiento.

2.2.3. Estrategias para minimizar los efectos de la apraxia:

Mantener un nivel de motivacion elevado.

Elegir las actividades en funcién del interés de la paciente y que posibiliten nuevos
aprendizajes.

No realizar mas una actividad durante la aplicacién del programa.

Reducir al méximo los distractores.

Las respuestas de la paciente deber ser observadas minuciosamente con objeto de
no ser malinterpretadas.

Reforzar todas aquellas actividades que sean funcionalmente pertinentes.

Planear las actividades sobre aspectos con los que la paciente se encuentra
familiarizada.
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