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Descipcion

El sindrome de Rett es un trastorno del desarrollo genético causado por mutaciones en el cromoso-
ma X. A pesar de que casi siempre afecta a las nifas, se puede observar, en raras ocasiones, en los

varones.

Causas

En la mayoria de los casos, el sin-
drome es causado por mutaciones
en el cromosoma X en un gen lla-
mado MECP2. El gen MECP2 gene-
ra una proteina que es necesaria
para el desarrollo normal del sis-
tema nervioso, especialmente del
cerebro.

El Sindrome de Rett afecta las

areas de la funcion del cerebro que
son responsables para el desarro-
llo cognitivo, sensorial, emocional,
la funcion motora y autondmica.
Estos pueden tener un impacto en
el aprendizaje, el habla, las sensa-
ciones sensoriales, los estados de
animo, la respiracion, la funcién
cardiaca, la masticacion, la deglu-
cion y la digestion.

Diagnaéstico

La mayoria de los bebés con sindrome de Rett parecen
tener un desarrollo “normal” en los primeros meses
de vida. De los 6 a 18 meses, el desarrollo disminuye
y muchos ninos tendran una pérdida de las habilida-
des previamente aprendidas. Los primeros sintomas
son, a menudo, un bajo tono muscular (hipotonia) y la
disminucién del contacto visual. Con el tiempo, desa-
rrollan problemas con las habilidades de comunicacion
y el uso intencional de las manos y empiezan a reali-
zar movimientos repetitivos a menudo similares a los
movimientos de lavado de manos. La tasa normal de
crecimiento de la cabeza comienza a disminuir. En al-
gunos casos aparecen convulsiones y/o algin problema
respiratorio. A largo plazo, hay una disminucién en la
funcion motora como la capacidad para caminar.

Los nifos con sindrome de Rett pueden mostrar una
amplia gama de discapacidades, que van de leves a
severas. La progresion y la gravedad de la enfermedad
dependen de una variedad de mecanismos genéticos.
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