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RESUMEN

Introduccion: El sindrome de Rett es un trastorno genético del neurodesarrollo que
afecta principalmente al sexo femenino y la segunda causa de discapacidad mental en
mujeres después del sindrome de Down. Las nifias que lo padecen presentan diversas
manifestaciones  clinicas, entre ellas, disfunciones cardiorrespiratorias,

sensoriomotoras, cognitivas, y de otros sistemas.

Objetivos: Realizar una revision bibliografica sobre las intervenciones de
fisioterapia en el sindrome de Rett y llevar a cabo un plan de protocolo de tratamiento
basado en la busqueda, asi como en recomendaciones fundadas a través de la evidencia

clinica.

Métodos: Se realiz6 una basqueda bibliogréfica entre noviembre de 2021 y marzo
de 2022 a través de bases de datos Scopus, Pubmed, Medline, PEDro, Cochrane
y Google Scholar con el fin de extraer literatura sobre el tratamiento de fisioterapia en

el sindrome de Rett.

Resultados: Esta revision incluye 14 estudios en los que se llevaron a cabo
diferentes métodos de fisioterapia como la hidroterapia, aprendizaje motor,
estimulacion sensorial, método Bobath, actividad fisica como marcha en cinta rodante
y tratamiento postural en los que participaron sujetos con edad pediatrica en su

mayoria.

Conclusion: Actualmente, el tratamiento para el sindrome de Rett es paliativo. Los
estudios indican que la fisioterapia puede ser de gran utilidad y eficacia para poder
tratar algunos sintomas de estas pacientes, consiguiendo que la progresién sea mas
lenta mediante distintas técnicas. Aunque, se requiere de un mayor numero de

investigaciones y de mayor calidad metodoldgica.

Palabras clave: Sindrome de Rett, nifias, pediatria, fisioterapia, rehabilitacion.



ABSTRACT

Introduction: Rett syndrome is a genetic neurodevelopmental disorder that
primarily affects females and is the second leading cause of mental disability in
females after Down syndrome. Girls with Rett syndrome have a variety of clinical
manifestations, including cardiorespiratory, sensorimotor, cognitive, and other

systemic dysfunctions.

Objectives: The aims of this paper is to conduct a literature review of physiotherapy
interventions in Rett syndrome and develop a treatment protocol based on the search

as well as recommendations founded on clinical evidence.

Methods: A literature search was conducted between November 2021 and March
2022 using Scopus, Pubmed, Medline, PEDro, Cochrane and Google Scholar
databases in order to extract literature on physiotherapy treatment in Rett syndrome.

Results: This review includes 14 studies in which different physiotherapy methods
such as hydrotherapy, motor learning, sensory stimulation, Bobath method, physical
activity such as treadmill walking and postural treatment were carried out on mostly

paediatric age subjects.

Conclusion: Currently, treatment for Rett syndrome is palliative. Studies indicate
that physiotherapy can be very useful and effective in treating some of the symptoms
of these patients, slowing progression by means of different techniques. However,

more research and higher methodological quality are required.

Key words: Rett syndrome, girls, pediatrics, physiotherapy, rehabilitation.



ABREVIATURAS

RTT/SR: Sindrome de Rett

MECP2: gen metil-citosina de enlace 2

AESR: Asociacion Espafiola del Sindrome de Rett
TEA: Trastorno del Espectro Autista

APGAR: Aspecto, Pulso, Irritabilidad, Actividad y Respiracion.
RSBQ: Rett Syndrome Behavioral Questionnaire
RSGMS: Rett Syndrome Gross Motor Scale

DIMS: Trastornos de iniciar y mantener el suefio

PELI: Plan Educativo Individualizado

ULL: Universidad de La Laguna

WOS: Web of Science

AHRQ: Agency for Healthcare Research and Quality
MITAF: Método integral de trabajo acuatico funcional
FIM: Escala de Independencia Funcional

AVD: Actividades de la vida diaria

PEDI: Pediatric Evaluation Disability Inventory
BNDF: Factor neurotréfico derivado del cerebro
SDSC: Escala Sleep Disturbance Scale for Children
WBYV: Whole Body Vibration

INRS: Escala de calificacion numérica individualizada
FC: frecuencia cardiaca

PS: presion sistolica

PD: presion diastolica

PAM: presion arterial media

TVC: tono vagal cardiaco

SCB: sensibilidad cardiaca al barorreflejo

pO2: presion parcial de oxigeno

pCO2: presion parcial de dioxido de carbono

LSS: Level of Sitting Scale

GMFM: Gross Motor Function Measure



e RARS: Rett Assesment Rating Scale
e M-BAR: registro de actividad de Bouchard modificada

e RESMES: Escala de Evaluacion motora del Sindrome de Rett
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1. INTRODUCCION
1.1 Concepto

1.1.1 Definicion

El sindrome de Rett (RTT) es una de las denominadas enfermedades raras. Se
trata de un trastorno grave del neurodesarrollo de origen genético que afecta casi
exclusivamente al sexo femenino, y que conduce a una discapacidad fisica y mental

grave alterando todos los aspectos de la vida de las que lo padecen.?
1.1.2 Historia

El Sindrome de Rett fue descubierto en 1966 por el doctor Andreas Rett, un
neuropediatra de Viena (Austria), que descubri6 a dos nifias sentadas juntas en la
sala de espera de su clinica haciendo movimientos similares de lavado de manos y
a las cuales examiné encontrando que sus sintomas eran parecidos. Esto ocurrio
muchos afios antes de que otros médicos reconocieran el trastorno y de que el

Sindrome de Rett fuese reconocido por la comunidad médica americana. *

El Dr. Bengt Hagberg de Suecia junto con compafieros de Francia y Portugal
publicaron a finales del 1983 una revision del sindrome de Rett que abarcaba 35
casos. Dos afios mas tarde, se organizd la primera reunién sobre el sindrome de Rett
por el Dr. Hugo Moser en un instituto para nifios minusvalidos en Baltimore, esta
reunion supuso un aumento del conocimiento del sindrome y sus diferentes formas
de manifestarse en Estados Unidos. Un gran avance ocurrié en 1999, cuando una
investigadora de la Universidad de Baylor llamada Ruthie Amir descubri6 el gen
MECP2 ubicado en el cromosoma X que causa el sindrome de Rett. Esto demostrd

por qué generalmente se encuentra en las nifias. *

A dia de hoy, ha aumentado el interés por el sindrome y existe una bibliografia

médica con informes de casos de diferentes partes del mundo.
1.2 Epidemiologia

El sindrome de Rett se presenta casi exclusivamente en el sexo femenino, se da
de forma esporadica y se observa generalmente en recién nacidos a término con
buen peso al nacer (entre 3200 y 3800 gramos). El sindrome de Rett normalmente
no se hereda y el riesgo de la pareja de tener otra hija afectada es inferior a 1%. 2



En cuanto a la epidemiologia a nivel mundial, afecta a todos los grupos raciales
y étnicos del mundo. Cuando se habla del espectro completo se estima que afecta a
1 de cada 10.000 de mujeres; cuando se restringe al tipo clasico su incidencia es de

1 por cada 15.000 recién nacidas vivas. *

A nivel europeo, la prevalencia de la enfermedad en el continente es de

aproximadamente 1 de cada 10.000 a 1 de cada 15.000 nifias. *

En Esparia, en 1999 se conocia la existencia de 207 casos de sindrome de Rett °,
mientras que en la actualidad, segun datos aportados por la AESR, se calcula que
existen aproximadamente 3.000 casos de Sindrome de Rett en la poblacion

espafiola, la mayoria sin diagnosticar o con diagnéstico erroneo.
1.3 Factores de riesgo

Las mutaciones genéticas que causan esta enfermedad en el 99% de los casos
son espontaneas y ocurren al azar. Estos cambios genéticos no suelen ser
hereditarios, no obstante, se ha encontrado que en un porcentaje muy pequefio de
familias (alrededor de 1%), pueden influir factores heredados, que se transmitirian

a través de las mujeres portadoras. ®’

Hasta ahora no se conocian factores de riesgo debido al caracter eventual de las
mutaciones. Sin embargo, tras una investigacion realizada por O Utria Rodriguez
y D Nieto Capador 8se han sugerido factores de riesgo prenatales, perinatales y
postnatales asociados tanto al sindrome de Rett como al trastorno del espectro
autista (TEA).

Los factores prenatales, que son caracteristicos de las etapas previas al embarazo,
su desarrollo y hasta el momento del parto, tales como el peso de la madre, los
antecedentes de operaciones gineco-obstétricas previas, la edad materna,
hemorragias en el segundo trimestre, eclampsia, enfermedades eruptivas,
enfermedades emocionales, consumo de drogas, el nimero de embarazos y abortos
anteriores, y la duracion del embarazo. Los factores perinatales estan determinados
por como nace la nifia y las complicaciones que se presentan en el parto, algunos
de ellos son la duracion del parto, si el parto fue natural o por cesarea, si fue
necesario el uso del férceps, la hipoxia (se genera un dafio cerebral debido a la
asfixia), que el cordon umbilical esté rodeado en el cuello del bebé y si el bebé

demord el llanto. Finalmente, los factores postnatales que se describen son el peso

2



del nifio al nacer, los meses a término del embarazo, el color del nifio al nacer, el

APGAR obtenido, si el nifio estuvo en incubadora y si fue necesaria la fisioterapia.®
1.4 Forma clasica y variantes del sindrome de Rett

1.4.1 Forma clasica del sindrome de Rett

Es la expresion fenotipica mas frecuente descrita por Rett y Hagberg °y se

desarrolla en 4 serie de fases:

Fase de normalidad clinica: previo a esta etapa existe un aparente desarrollo normal
del bebé, sin embargo, durante los 6-12 primeros meses se observan los hitos del
desarrollo en el limite inferior de la normalidad °. Durante esta fase se comienzan
a reconocer los primeros sintomas, que suelen ser sutiles, como problemas para
gatear, sentarse, falta de interés por los juguetes, movimientos anormales de las
manos, problemas en el desarrollo del habla y bajo tono muscular o hipotonia inicial
10 Ademas, se observa un estancamiento en el perimetro cefalico y una alteracion

de la conducta y del suefio. La duracion de esta fase puede ser de semanas a meses?.

Fase de regresion rapida: es en esta fase en la que generalmente se sospecha y se
diagnostica la enfermedad, suele comenzar entre los 12 meses y los 4 afios. Se
caracteriza por las estereotipias manuales de mano-boca, palmadas y lavado de
manos que aumentan en situaciones de estrés o aburrimiento e interfieren en la
habilidad manual conllevando a la pérdida de las destrezas manuales, la pérdida del
lenguaje adquirido, aunque pueden utilizar algunos bisilabos y palabras sencillas,
también suele desarrollarse una marcha apraxica y una mayor irritabilidad
caracterizada por llorar y gritar sin motivo %1%, Durante el periodo de regresion,
que suele durar unas semanas, se instaura un déficit cognitivo grave, que se hara
mas evidente conforme pase el tiempo °. La duracion de esta fase puede ser de

semanas a meses *.

Fase de periodo pseudo-estacionario o estabilizacion: tras la fase de regresion, los
pacientes entran en un periodo de meseta o estabilidad, en la que no hay pérdidas
de sus capacidades sino ciertas mejoras en la conexién con el medio y un mayor
contacto social. La motricidad también mejora ligeramente y puede restituirse
parcialmente la deambulacion y el uso de las manos °. Las estereotipias siguen
presenten y aparece la mayor parte de las comorbilidades asociadas a la enfermedad

como convulsiones, bruxismo, empeoramiento de problemas respiratorios y

3



desarrollo de arritmias cardiacas ° . La duracion de esta fase suele ser de afios o
décadas, pudiendo durar hasta la vida adulta sin deterioro posterior *.

Fase de deterioro motor tardio: no todos los pacientes atraviesan este periodo.
Existe un empeoramiento de la movilidad con cese de deambulacion, aumento de
espasticidad, debilidad muscular, rigidez en las articulaciones y escoliosis %10, En
ocasiones aparece clinica parkinsoniana y cambios de conducta con apatia y

rechazo de la alimentacion 1.
1.4.2 Variantes atipicas del sindrome de Rett

Entre el 75 y el 80% de los casos de SR son de tipo clasico o tipico, pero hay
pacientes que no cumplen todos los criterios principales . Se comportan en
muchos aspectos como las pacientes con forma clasica, aunque con fenotipo mas

grave o leve, y pueden presentar cualquier complicacion asociada al RTT °.

SR congénito: las nifias que lo padecen muestran alteraciones en el desarrollo
psicomotor desde el nacimiento o primeros afios de vida, el signo inicial de alarma
es la hipotonia y el retraso en los hitos del desarrollo desde las primeras etapas .

En esta variante no hay fase de regresion 1.

SR forma ‘frustré’: es la variante atipica mas comun, representando el 10-15 %

de todos los casos. Los individuos pasan desapercibidos clinicamente durante afios,

pues es sobre los 13 afios que aparecen los sintomas que sugieren el sindrome 1.

SR de regresion tardia: esta variante se presenta con una discapacidad mental

grave durante la infancia y no se presentan los signos y sintomas caracteristicos del
SR hasta los 10 y 15 afios. La fase de regresion suele aparecer mas tarde, sin
embargo, mantienen las habilidades que adquirieron previamente y presentan un

mejor prondstico en relacion con la forma clésica *

SR con lenguaje conservado: se trata de pacientes que no pierden
completamente el habla o que la recuperan parcialmente entre los 8 y 10 afios, son
capaces de decir frases sencillas, cantar y expresar verbalmente emociones o deseos

con voz cacofénica %

SR de epilepsia precoz: debuta con epilepsia, en general, en las primeras 6-10

semanas de vida con crisis variables, y posteriormente comienzan otras

caracteristicas del sindrome %11,



1.5 Diagnostico

El diagnostico del sindrome de Rett se realiza mediante criterios clinicos

descritos por Hagberg y un grupo internacional de investigadores en 1988 ° que

permiten diferenciar la forma cléasica de las variantes atipicas de RTT: 2

e Criterios diagnosticos para la forma clasica de Rett: todos los criterios

principales y de exclusion.

e Criterios diagnosticos para variantes atipicas de Rett: 2 criterios principales 'y 5

criterios de apoyo.

CRITERIOS
PRINCIPALES/
NECESARIOS

CRITERIOS DE
SOPORTE/APOYO

CRITERIOS DE
EXCLUSION

Desarrollo prenatal y
postnatal

aparentemente normal

Alteraciones vasomotoras

periféricas: pies y manos frias

Visceromegalias propias de
las enfermedades de

depésito

Pérdida parcial o
completa de
habilidades del

lenguaje adquirido

Alteraciones respiratorias

Desarrollo psicomotor
anormal en los primeros 6

meses de vida.

Marcha alterada:

dispraxia o apraxia

Comunicacion ocular intensa, o
mejoria del contacto visual

durante la evolucion

Alteraciones neurolégicas
secundarias a infecciones
graves, traumatismos
craneoencefalicos o
enfermedad

neurometabdlica

Pérdida parcial o
completa de
habilidades con las

manos

Retraso del crecimiento




Movimientos Escoliosis o cifosis
estereotipados en

manos

Alteracién del patron de suefio

Tono muscular alterado

Llanto o risas fuera de contexto

Bruxismo en vigilia

Disminucion a la respuesta al

dolor

Tabla 1. Criterios diagndsticos de Smeets 2011 2

1.6 Valoracién

La evaluacion funcional de las pacientes con sindrome de Rett es fundamental
para iniciar un tratamiento completo y establecer una serie de objetivos, segun la
edad y la fase de la enfermedad en la que se encuentre. Las evaluaciones deben ser
continuas de tal forma que los pacientes sean evaluados al inicio de la intervencién,
durante y al final de esta para medir los cambios que se producen en el individuo.

Las escalas cominmente utilizadas para la valoracion son las siguientes *3:

1. Escalas de valoracion emocional y conductual: Motor Behavioural Assessment,
Rett Syndrome Behavioral Questionnaire (RSBQ), Anxiety Depression and
Mood Scale, The Vineland Adaptive Behaviours Scale y Rett Clinical Severity
Score.

2. Escalas de valoracion de la motricidad gruesa: Gross motor scale (RSGMS) o
Functional Mobility scale.

3. Escalas de valoracion manual: Motor Behavioural Assessment o Hand apraxia
scale




4. Escala de independencia funcional: Functional Indepence Mesure of children
1.7 Clinica

Los individuos con este sindrome presentan una amplia variedad de sintomas,
los cuales pueden variar de un nifio a otro, al igual que su gravedad. La mayoria de

ellos se enumeran a continuacion:
Deambulacion

La mayoria de las nifias con Sindrome de Rett comienzan a gatear mas tarde y
lo hacen de forma anormal, llegando a compensarlo con patadas, saltos o rodando.
Después de los 19 meses de edad suelen adquirir entre un 50-85 % la capacidad de
andar, sin embargo la marcha suele ser ataxica o en puntillas lo que justifica el
tratamiento de fisioterapia y ortopédico **° . Tras el paso del tiempo, la mayoria

de los individuos que han logrado caminar, acaban perdiendo la marcha.

Apraxia

La apraxia ocasiona un esquema corporal erréneo que dificulta la praxis o
planificacion motora de la nifia debido a un problema en el procesamiento de la
informacion tactil, propioceptiva y vestibular, que le dificulta tareas como la

alimentacién, el habla, la funcién manual o la deambulacion. *

Equilibrio vy coordinacién

El individuo con Sindrome de Rett presenta problemas graves con el equilibrio
y/o la coordinacidn, debido, entre otras cosas, a su apraxia, lo que les dificulta al

subir o bajar escaleras, correr y/o caminar por terrenos irregulares 4.

Movimientos estereotipados de las manos

Este sindrome se caracteriza por las estereotipias manuales, las pacientes los
realizan a la altura del pecho y en la linea media del cuerpo. Los movimientos mas
comunes son los de mano-boca, palmadas y lavado de manos * que aumentan en
situaciones de estrés o aburrimiento y sélo se detiene cuando la paciente esta

dormida °.

Comunicacion y audicion

Los individuos con SR pierden la capacidad del habla, sin embargo pueden

comunicarse a través de gestos, lenguaje corporal y sonidos. Estos pacientes tienen



el sentido del sonido en estos individuos muy desarrollado, es por ello que les

encanta la masica 41°.

Problemas gastrointestinales

El 74% de los individuos con SR presentan problemas gastrointestinales ' como
por ejemplo el reflujo gastroesofégico, la dismotilidad intestinal, estrefiimiento y
megacolon funcional ** Ademas presentan molestias en el abdomen o problemas en
la vesicula biliar, como célculos biliares *°. Todos estos problemas pueden afectar
a la alimentacion del individuo haciendo que pueda llegar a considerarse el uso de

una sonda gastrointestinal ',

Capacidades cognitivas

Los individuos con SR, a pesar de tener discapacidad intelectual grave, poseen
una capacidad de aprendizaje que mejora a través de la motivacion 14, lo que sugiere

la importancia de conseguir motivacion en el tratamiento de fisioterapia.

Acortamiento muscular

El musculo que principalmente suele presentar acortamiento es el gastrocnemio,
lo que hace que la paciente comience a caminar de puntillas e incluso, puede tener
como consecuencia la pérdida de la capacidad de deambulacion. Otros musculos
que tienden a acortarse son los aductores de la cadera, los flexores de la cadera y

los musculos anteriores de la cintura escapular 4.

Tono muscular

El primer sintoma del sindrome de Rett suele ser la pérdida de tono muscular o
hipotonia al nacer y durante la primera etapa *°. Posteriormente, desarrollan un
tono muscular elevado asociado a espasticidad y/o rigidez que comienza en
miembro inferior. El fisioterapeuta debe valorar el tono muscular y realizar

tratamientos dirigidos a normalizarlo 4,

Patologias asociadas:

Problemas cardiacos

Los individuos con este sindrome pueden padecer problemas cardiacos,

principalmente arritmias *°.

Anomalias respiratorias



La mayoria de los individuos con Sindrome de Rett presentan problemas
respiratorios como hiperventilacion, retencion de la respiracion y distension
abdominal. Se dan principalmente en la 111 fase de la enfermedad y durante las horas
de vigilia. *

Epilepsia. 14

Problemas ortopédicos

Escoliosis/Cifosis

“En el 83% de los nifios con SR aparecen casos graves de escoliosis [..]”” 4. El
tratamiento a seguir suele ser conservador ° o quirtrgico para aliviar las dificultades
que provoca. La cifosis es mas frecuente en los individuos méviles con SR y en la

mayoria de los casos no es necesaria la intervencion quirtrgica 4.
Deformidad de caderay pies

La deformidad de cadera suele ser comUn en aquellas nifias que no caminan, y
parte del tratamiento es un programa de bipedestacion diaria, movilizaciones de
cadera y el uso de hidroterapia para fortalecer la musculatura de la articulacion 4.
Con respecto al tobillo, la traccidn excesiva de los musculos (gastrocnemio y tibial

anterior) puede causar una deformidad en flexion plantar severa con supinacion 8.
1.8 Prondstico de vida

De forma estimada, se cree que una joven con SR tiene alrededor del 95% de
oportunidad de sobrepasar los 25 afios de edad °. La esperanza de vida media con
diagndstico de sindrome de Rett puede superar los 47 afios. Normalmente su
fallecimiento esta relacionado con las complicaciones de su propia enfermedad
como la epilepsia, muerte stbita o afecciones respiratorias 4, siendo estas Gltimas

la principal causa de muerte de las pacientes con SR °
1.9 Tratamiento multidisciplinar

1.9.1 Equipo multidisciplinar

Actualmente, no se ha descubierto ningun tratamiento que cese por completo la
enfermedad. Por tanto, el tratamiento hoy en dia para el sindrome de Rett es
paliativo, va dirigido a tratar los problemas que pueden aparecer, de manera

sintomatica e individualizada, con el fin de conseguir mejorar la calidad de vida y



optimizar las habilidades de cada paciente, para que sea lo mas independiente
posible. Seria indispensable un trabajo multidisciplinario que abarcase desde el
tratamiento de problemas como la escoliosis, la espasticidad o las crisis epilépticas

hasta las estrategias para fomentar la comunicacion 1,

La Unidad de Atencidén Multidisciplinar de sindrome de Rett nacié en 2019 con
el fin de prestar atencion gratuita a afectados por esta patologia de toda la geografia
espafola. Este equipo de atencidn socio-sanitario y educativo consta de un equipo
multidisciplinar formado por profesionales especialistas en Neumologia,
Traumatologia y Cirugia ortopédica, Genética, Neurologia, Neuropediatria,
Neurofisiologia, Rehabilitacion y Fisioterapia, Psicomotricidad, Logopedia,
Terapia ocupacional y Trabajo Social. Los objetivos de esta unidad son mejorar la
calidad de vida de los nifios con SR y sus familiares mediante una mejora de la
asistencia clinica a través de una consulta multidisciplinar, la coordinacion de
tratamientos que permita una atencion individualizada a la paciente, la ayuda a los
familiares mediante un programa de formacion especifica (Escuela de Padres), la
coordinacion entre los diferentes niveles asistenciales (Hospital y Atencién

Primaria) y avances en proyectos de investigacion 2,
1.9.2 Tratamiento psicologico

Se considera que los profesionales de la psicologia son fundamentales en este
tipo de intervenciones, ya que estos pueden brindar un apoyo emocional a los
padres, ademas de crear nuevos canales de comunicacion con las pacientes, asi
como de emplear programas de estimulacion cognitiva y sensorial, con el fin de

mantener y potenciar sus habilidades 2022,
1.9.3 A nivel socioeducativo

Una vez determinadas las necesidades especiales de cada nifia, este debe tener
un PEI (Plan educativo individualizado) que debe exponer el nivel de competencia
actual, las metas a corto y largo plazo, los servicios con los que se debe contar, y
planes para la implementacion y evaluacion de dichos servicios. La escuela esta
obligada a cumplir con estos servicios, entre ellos la terapia fisica, terapia
ocupacional, terapia de habla y lenguaje, servicios sociales (incluyendo servicios

de apoyo para la familia), transporte, servicios psicologicos y servicios de salud
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escolar. Otros servicios relacionados pueden incluir terapia musical, hidroterapia y

terapia por movimiento y baile 222,

Para la familia de una nifia con una discapacidad, educar y planificar el éptimo
aprendizaje y desarrollo requiere conocimientos especiales, habilidades diferentes
y buena disposicion para perseguir nuevas ideas que conlleven a las metas
educativas 2. Es por ello, que un entorno educativo 6ptimo deberia intentar que los
padres obtuvieran informacion y que se les ofrezca la oportunidad de comunicarse
frecuentemente, formando grupos o una red de apoyo, para dar respuesta a las

necesidades de servicios familiares y educativos relacionados 2.

Para la educacion de las nifias con SR, en 1975 el Congreso aprobo la Ley
Publica 94-142, en la que, nifios con minusvalias que en anteriores ocasiones habian
sido rechazados en la escuela, ahora estan recibiendo una instruccion de alta calidad
en escuelas pablicas a lo largo de la nacion, esto incluye nifios con minusvalias
atipicas, como el Sindrome de Rett. Una clave de esta ley fue el requisito de que los
nifos con discapacidad fueran atendidos en el Entorno Menos Restrictivo (“Least
Restrictive Environment”), es decir, en el integrado por compafieros no-
discapacitados, aunque provisto de servicios especializados y el curriculum mas
adecuado para la nifia, dandoles la oportunidad de asistir a un colegio publico
ordinario, con el fin de que ellas puedan interactuar y socializar con otros nifios sin
discapacidad, pues, una nifia con necesidades especiales no puede ser aislada ni

segregada injustamente 2.
1.9.4 Tratamiento ortopédico

Existen una serie de recursos ortopédicos que pueden evitar los “pies de

bailarina”, las manos juntas u otras deformidades. Entre ellas estan: 24

o Férulas de Manos: Estas sirven para mantener la mano abierta y asi poder inhibir

las estereotipias manuales de frotacion, palmoteo etc.

o Feérulas de Codo: permiten la extension de codo, evitando a su vez que se lleven

las manos a la boca.

o Soportes rigidos a semirrigidos: estos ayudan a estabilizar el pie y previenen la
caida del arco medial. Estan disefiados especialmente para aquellas personas

que presenten hipotonia.
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o Ortesis supramaleolares: estan disefiadas para evitar la pronacién y supinacion

de pie. Estas aportan mas estabilizacion que las ortesis anteriores.

o Ortesis de tobillo y pie: su funcion es estabilizar el tobillo y el pie impidiendo

que se dirija hacia la flexion plantar.
1.9.5 Tratamiento fisioterapéutico

Segun la AESR, “se recomienda la fisioterapia intensa con la mayor brevedad
posible para prevenir escoliosis, rigidez, pie equino u otras, favorecer a la vez la

movilidad y conjuntamente, tratar de reducir la progresion del SR” 2°.

Las discapacidades motoras en nifias con el Sindrome de Rett incluyen
hipotonia, ataxia o apraxia motora, una espasticidad, marcha inestable, aparicion
de escoliosis o cifosis, ademas de la pérdida de la funcionalidad de las manos debido
al caracteristico movimiento de “lavado de manos” de este sindrome 22. Estas
limitaciones se pueden modificar mediante diferentes técnicas de fisioterapia que
incluyen el uso de pelotas terapéuticas, facilitacion de movimientos mediante
métodos como Bobath y actividades reductoras del tono y encaminadas a mejorar
el equilibrio. Se debe recalcar que todos los movimientos deben realizarse con la
tolerancia y comodidad de la nifia, siendo consciente la posibilidad de que se resista

cuando se le mueve o empuja 2.

Es esencial un tratamiento postural que incluya una correcta sedestacién en
cochecitos y sillas de ruedas, con asiento y respaldo rigidos para asegurar la
verticalidad de la columna y una buena alineacion pélvica. Por otro lado, la
hidroterapia, el masaje y la musica pueden aliviar el malestar y la irritabilidad que
pueden presentar estas pacientes. La practica directa y la repeticion de habilidades

para su independencia podra mejorar la calidad de vida de las nifias %

Es importante mencionar que el programa de fisioterapia debe estar
individualizado para cada nifia. Para las nifias que muestran serios problemas
motores, el ritmo de la sesion de tratamiento debe ser més lento, a fin de adaptarse
a su largo periodo de latencia y al posible miedo al movimiento. La fisioterapia
puede contribuir significativamente al tratamiento de las nifias con el Sindrome de

Rett, cambiando y/o evitando un progreso exhaustivo de la enfermedad 2.
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2. JUSTIFICACION

Durante las primeras préacticas clinicas realizadas en este ultimo curso de carrera
tuvimos la oportunidad de conocer a una paciente de 13 afios diagnosticada con
Sindrome de Rett. Al tener un primer contacto con este sindrome, nos llamo la
atencion el alto grado de discapacidad que presentaba la paciente y el
desconocimiento acerca de la enfermedad, asi como del tratamiento de fisioterapia
mas adecuado para abordarla. Es por esto que comenzamos a investigar acerca del
tema y descubrimos que el Sindrome de Rett es la segunda causa de discapacidad
mental, después del sindrome de Down 2y que carece de visibilidad por parte de
la poblacién y de los profesionales sanitarios, lo que quisimos confirmar a través
de la encuesta realizada posteriormente a estudiantes de fisioterapia vy

fisioterapeutas de nuestro entorno.

Ademas, a parte de la discapacidad fisica e intelectual que conlleva un impacto
en la calidad de vida de los afectados y sus familias, encontramos que este sindrome
acarrea altos costes socioecondmicos, que se han reflejado a través de un estudio
descriptivo realizado en 2010 en Australia, en el que se midié el uso y el coste del
sector sanitario y los servicios relacionados en el sindrome de Rett y se observo que

el coste anual medio por caso es de $ 21,158 7.

En vista de los asuntos expuestos, con este trabajo queremos indagar en los
diferentes tratamientos de fisioterapia que se han realizado en estos pacientes y
proponer un plan de tratamiento correcto y eficaz para mejorar la calidad de vida
de estas personas y de sus familiares y por ende, disminuir su estancia en el hospital
y los costes asociados 28, Asi mismo, pretendemos dar mayor visibilidad a esta
enfermedad y sus sintomas, mayoritariamente enfocado al trabajo de los
fisioterapeutas, ya que creemos necesario que exista una mayor conciencia de la

enfermedad por parte de estos.
3. OBJETIVOS

« Indagar mediante un cuestionario de elaboracion propia el conocimiento sobre

el SR en alumnos de fisioterapia de la ULL y fisioterapeutas de nuestro entorno.

o Realizar una revision bibliografica que abarque estudios de los Gltimos afios
sobre el uso de la fisioterapia en pacientes femeninas de edad pediatrica con

Sindrome de Rett.
13



« Contrastar diferentes tratamientos existentes para el SR con el fin de desarrollar

un protocolo de tratamiento fisioterapico idéneo dirigido a las pacientes que

padecen dicha enfermedad.

4. METODOLOGIA

4.1 Encuesta

Con el fin de investigar el conocimiento sobre el sindrome de Rett en

fisioterapeutas y alumnos de nuestro entorno, realizamos una encuesta de

elaboracion propia. Se trata de una encuesta no validada y sujeta a posibles sesgos.
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Graficos 1y 2. Resultados de los datos de la encuesta. Elaboracion propia
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La encuesta se realizd durante el mes de mayo a través de dos cuestionarios
(Anexo 1). Cada uno constaba de 7 preguntas de una sola respuesta (si 0 no); uno
de ellos fue dirigido hacia los fisioterapeutas y el otro hacia estudiantes de

[

fisioterapia de la ULL, por lo que solo cambiaba la primera pregunta °’;Eres

¢

estudiante de fisioterapia?/;Eres fisioterapeuta? ’. Se envié mediante redes
sociales, principalmente a fisioterapeutas y estudiantes conocidos, que a su vez

también lo compartieron con otros.

En total se obtuvieron 111 respuestas, de las cuales, 50 fueron de fisioterapeutas
y 61 de alumnos. En cuanto a los resultados del formulario dirigido a estudiantes,
un 82% no conocian el sindrome, un 86.7% no conocian su sintomatologia,
diagnostico y/o causas y un 90% no conocian ningdn tratamiento para el mismo,
finalmente, la mayoria un 95.1 % ven necesaria mas informacion acerca del SR.
Por otro lado, la encuesta realizada para los fisioterapeutas tuvo como resultados, a
diferencia de los alumnos, una mayor porcentaje de profesionales que si conocian
el sindrome (64%), aunque, al igual que en el de estudiantes, seguia siendo mayor
el porcentaje de fisioterapeutas que no conocian ningun tratamiento para la
enfermedad (62%) y con una absoluta unanimidad (100%) respondieron que si a la

necesidad de mas informacion acerca del tema.

Una vez analizados los resultados, se concluye que por parte del alumnado,
mayoritariamente hay un desconocimiento del Sindrome de Rett. Por el contrario,
los fisioterapeutas si conocen este sindrome, pero mas de la mitad no saben de su
sintomatologia o el tratamiento de fisioterapia para abordarlo. En ambos
cuestionarios se coincide en que la gran parte de ellos no conocia que era la segunda
causa de discapacidad mental después del sindrome de Down y que, efectivamente,

si es necesaria mas informacion acerca de este sindrome.
4.2 Estrategia de busqueda y seleccion de articulos

En este trabajo se realizd una busqueda bibliografica revisando la literatura
cientifica: casos clinicos, estudios piloto, ensayos clinicos y revisiones
bibliograficas/sistematicas sobre el tratamiento fisioterapéutico en el sindrome de
Rett.

4.2.1 Criterios de seleccién de articulos
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Se definieron los criterios de inclusion y de exclusion, que son expuestos a

continuacion:

Criterios de inclusién

e Los participantes deben ser nifias con SR

e Articulos que incluyan tratamientos de fisioterapia.

e Laedad de la muestra debe incluir edades entre los 0 y 18 afios.

e Tienen que ser revisiones, estudios de caso Unico, estudios piloto y/o ensayos
clinicos aleatorizados.

e Los articulos tienen que ser publicados entre 1992 y 2022, ambos inclusive.

e Acceso a texto completo

Criterios de exclusién

Los realizados con muestras no humanas

Participantes que sean hombres
4.2.2 Fuentes de informacion consultadas

Para realizar la bdsqueda inicial se han consultado a través del portal de
busqueda de la ULL diferentes bases de datos, entre ellas: PEDro, Scopus, Scielo,
WOQOS, EBSCO, Medline y Google Scholar. Ademas, también se utilizaron los

motores de basqueda Cochrane Library, Lilacs y Pubmed.

El periodo temporal que abarcé esta busqueda se extiende desde noviembre de
2021 hasta marzo de 2022. En este periodo se recopilaron un total de 609 articulos
para luego llevar a cabo un minucioso cribado de seleccion atendiendo a los

criterios de inclusion y exclusion.
4.2.3 Estrategias de busqueda

La busqueda se realizé en inglés y en espafiol combinando los términos MeSH
y los operadores booleanos AND y OR.

Se obtuvieron una cantidad amplia de resultados, sin embargo, muchos de ellos
estaban repetidos, no tenian acceso a texto completo o no eran de utilidad para el
trabajo. No obstante, nos permitieron comprobar la falta de informacion e

investigacion acerca del tema elegido.

WOS, Lilacs, Scielo y EBSCO
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Debido a que los resultados encontrados en WOS, Lilacs, Scielo y EBSCO
fueron los méas escasos, pues no se localizaron articulos que combinaran las dos
variables elegidas para el trabajo, se decidio excluirlos de la busqueda

bibliogréfica.
Pubmed

Para realizar la busqueda en Pubmed se utilizd la combinacion de términos
(((physiotherapy) OR (rehabilitation)) OR (physical therapy)) AND (Rett’s

syndrome). Ademas, se utilizaron estos filtros de busqueda:
o Fecha de publicacion: 1992-2022.
o Disponibilidad de texto: Texto completo
o Idioma: inglés y espafiol

Scopus

En la base de datos Scopus se encontraron resultados usando los

términos “’physiotherapy’’, ‘’physiotherapist’’ y “’Rett’s syndrome’’.

e Acceso a texto completo

e Idioma: inglés y espafiol
Cochrane

En Cochrane Library se utilizaron los términos ‘’physiotherapy’ y ¢ Rett

syndrome”’’.
Medline

Los términos utilizados en este motor de busqueda fueron ‘’physiotherapy or

physical therapy’’ y ‘’Rett syndrome”’.
Fueron empleados los siguientes filtros para refinar la busqueda:
o Fecha de publicacién: 1992-2022
o Disponibilidad del articulo: texto completo
e Geénero: Femenino

PEDro
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En PEDro se combinaron los términos ‘’physiotherapy’’ y “’Rett syndrome’’.
Sin embargo, Unicamente se obtuvo un resultado, el cual se encuentra también en

Pubmed, por lo se excluyo de la busqueda.

Google Scholar:

En este motor de busqueda se emplearon los términos ‘’physiotherapy’’
OR “’physical therapy’” OR “’rehabilitation’” AND “’Rett syndrome’’. Debido a la
escasez de filtros que presenta la pagina unicamente seleccionamos el intervalo de

los afios de publicacion.
e Fecha de publicacion: 2000-2022
4.2.4 Procedimiento de seleccién de estudios

Etapa I: Tras seleccionar los articulos en conjunto, se dividieron entre las dos
autoras. Cada una realiz6 una lectura del titulo y del resumen de los articulos,
asegurandose de que los mismos se cifieran al temay a los criterios de elegibilidad.
Posteriormente, se revisaron los seleccionados en conjunto para verificar de nuevo
el cumplimiento de los criterios y la posible existencia de disconformidad por
alguna de las partes y sus correspondientes razones. En caso de desacuerdo, se
contemplé la posibilidad de acudir a la tutora para que realizara una lectura
auténoma, y asi obtener una tercera opinion para finalmente decidir y confirmar los

articulos seleccionados.

Etapa 2: En esta etapa cada alumna realiz6 una lectura del texto completo de los
articulos seleccionados anteriormente, con el fin de elegir aquellos que se
consideraban mas rigurosos y con mayor informacion relevante para nuestra
busqueda. Una vez hecho estos pasos, escogimos finalmente los articulos que iban

a utilizarse para nuestra revision bibliogréafica.
4.2.5 Seleccion de articulos

En la base de datos Scopus se encontraron 68 resultados usando los términos
“’physiotherapy’’, “’physiotherapist’”” y “’Rett syndrome’’ . Al principio, tras
seleccionar texto completo se obtuvieron 24 resultados, tras leer el titulo y resumen
se eliminaron 16 y al eliminar aquellos que no cumplian los criterios de inclusion

la busqueda quedo acotada a 3 documentos.
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En Pubmed se obtuvieron en un inicio 218 resultados, tras la lectura del titulo y
del resumen se descartaron 183 por no cefiirse al tratamiento fisioterapico y se
seleccionaron 35. Tras aplicar los criterios de inclusion y exclusion se descartaron
23 y se escogieron 12. Sin embargo, tres de los documentos encontrados estaban
ya seleccionados en Scopus, por lo que fueron eliminados y finalmente se

seleccionaron 9.

En PEDro combinando los términos ‘’physiotherapy’’ y “’Rett syndrome’’,
unicamente se obtuvo un resultado, el cual se encontraba también en Pubmed por
lo que fue eliminado. En cuanto a Cochrane en un primer momento se obtuvieron
tres articulos, sin embargo, tras leer el titulo y el resumen se decidié excluirlos por

no ser de utilidad para la revision.

Por otro lado, en Medline utilizando los términos ( physiotherapy or physical
therapy ) AND (Rett's syndrome) se encontraron 104. Seguidamente, tras leer titulo
y resumen se seleccionaron 28 articulos. Al aplicar los criterios de inclusion se
escogieron 7 articulos de los cuales ninguno fue de utilidad ya que previamente
fueron seleccionados en otras bases de datos. En Google Scholar se obtuvieron 215
resultados, de los cuales se escogieron 13 articulos tras leer titulo y resumen. Tras
ello, se eliminaron 7 por no regirse a los criterios de seleccién estipulados, y se
exluyeron 4 por encontrarse en Pubmed, por lo que se escogieron finalmente dos

articulos en Google Scholar.

Tras la seleccion de articulos definitivos, se dividieron en diferentes apartados
en funcidn al tratamiento realizado: hidroterapia, aprendizaje motor y estimulacion
sensorial, cinta rodante, método Bobath, actividad fisica y tratamiento postural, y
otros tratamientos. Finalmente, se han utilizado en total 14 publicaciones que se han

detallado en resultados.

19



4.2.6 Diagrama de flujo

Numero de articulos encontrados Numero de articulos encontrados
mediante otras fuentes mediante blusquedas en bases de datos
Pubmed, Cochrane Library. PEDro, Scopus, Medline, Google Scholar.
{n=221) (n=3a8)

Numero de articulos tras eliminar citas duplicadas
{n=15)

Numero de articulos excluidos | 4
por titulo y resumen
{n=480)

!

Numero de estudios incluidos en la
revision
{n=14)

Grafico 3. Diagrama de flujo de elaboracidn propia.

Numero de articulos excluidos (no
cumplen criterios de inclusion y exclusion)
(n=100)

4.2.7 Proceso de valoracién de la calidad metodologica

La evaluacion de la calidad de los articulos se llevo a cabo a través de los niveles

de evidencia cientifica de la escala PEDro y la AHRQ.

Escala PEDro

La escala PEDro estd basada en la lista Delphi desarrollada por Verhagen y

colaboradores, aunque se afiadieron dos nuevos items que no formaban parte de esta

lista, el 8 y el 10. El proposito de la escala PEDro es ayudar a los usuarios de las

bases de datos PEDro a identificar rapidamente los ensayos clinicos aleatorizados

gue posean suficiente validez interna e informacion estadistica para hacer que sus

resultados sean interpretables 2°.
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Como se ha mencionado anteriormente, se trata de una escala utilizada para
ensayos clinicos aleatorizados, por lo que se evalu6 con ella el Gnico articulo con
estas caracteristicas Downs J et al. 2018 (Intervencion de enriguecimiento
ambiental para el sindrome de Rett: un ensayo de cufia escalonada aleatorizado
individualmente) *. Para considerar que un articulo posee una calidad media alta
debe obtener al menos una puntuacién igual o mayor a cinco, en este caso se obtuvo

una puntuacion de 8/11. La evaluacion del articulo se detalla en la Tabla 2.

Niveles de evidencia cientifica por la Agency for Healthcare Research and Quality
AHR

La Agency for Healthcare Research and Quality (AHRQ) se trata de un referente
importante para las instituciones que evaltan tecnologias sanitarias y para contestar
preguntas sobre la efectividad de los tratamientos, en cuyo caso el ensayo clinico
aleatorizado se acepta como el disefio de estudio mas robusto y que presenta un
menor riesgo de sesgo en sus resultados 3. Se diferencia el nivel de evidencia que

se divide en Ia, 1Ib, Ib, b, 11l y IV (Tabla 3) y el grado de recomendacion 32

o Grado A Niveles de evidencia la/ Ib (existe adecuada evidencia para aconsejar,

0 no, la opciodn considerada)

« Grado B Niveles de evidencia lla/llIb/111 (existe cierta evidencia cientifica para

aconsejar, o no, la opcién considerada)

o Grado C Nivel de evidencia IV (no existe suficiente evidencia cientifica para

aconsejar, 0 no, la opcién considerada)

Por ende, se exponen los 14 articulos seleccionados y el nivel de evidencia

respectivo en la siguiente tabla.

Articulo Nivel

G Bumin 2003 Hidroterapia para el sindrome de Rett * b

Escobar Torres, L et al. 2019 Eficacia de un programa de ejercicios b
acuaticos en 3 casos de sindrome de Rett.%*
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Brasil Castro, T et al. 2004 Sindrome de Rett e Hidroterapia: Estudio

b
de un Caso *®
J Downs et al. 2018 Intervencidn de enriquecimiento ambiental para el
sindrome de Rett: un ensayo de cufia escalonada aleatorizado Ib
individualmente *°
M Lotan y M Shapiro 2005 Manejo de nifios pequefios con trastorno de "
Rett en el entorno multisensorial controlado (Snoezelen) 3
M. Ying Chou et al. 2019 La efectividad de la musicoterapia para las .
a
personas con sindrome de Rett y sus familias *’
M. Swiggum y L Gran t. 2019 Monitoreo del dolor y la angustia b
procedimentales en una nifia con sindrome de Rett: Reporte de un caso
G Larsson et al. 2018 Caminar en cinta rodante con sindrome de Rett: .
a
efectos sobre el sistema nervioso auténomo *
C S Layne et al. 2018 Medidas temporales de la marcha asociadas con
la marcha sobre el suelo y la marcha en cinta rodante en el sindrome de b
Rett 4
M. Lotan et al. 2004 Mejora de las habilidades funcionales y la condicion b
fisica en nifios con sindrome de Rett
J. Trenado Molina 2019 Analisis de la efectividad de una intervencion
de fisioterapia mediante el concepto Bobath en pacientes con un sindrome b
de Rett: Serie de casos *?
M. Lotan et al. 2005 Manejo de la escoliosis en una nifia pequefia con b

sindrome de Rett: estudio de un caso *
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A. Romano et al. 2022 Programa intensivo de actividad postural y

individuos con sindrome de Rett 18

motora reduce la progresién de la escoliosis en personas con sindrome de b
Rett 4
M Lotan y S. Hanks. 2006. Intervencion de fisioterapia para v

Tabla 4. Nivel de evidencia cientifica de los articulos seleccionados.

5. SINTESIS Y ANALISIS DE RESULTADOS

Los pacientes con sindrome de Rett padecen sintomatologia como ataxia,

apraxia, hipotonia, escoliosis, hiperventilacion o movimientos estereotipicos de las

manos para lo cual es fundamental la fisioterapia 2. Durante la blsqueda de

resultados se han obtenido diferentes articulos, que se presentan a continuacion en

funcién de las técnicas utilizadas para el tratamiento de los sintomas del paciente

diagnosticado con SR enfocado en la edad pediétrica.

Las caracteristicas de cada uno de los articulos se detallan a continuacion:

Titulo,
: _ Métodos/ .
autory Tipo Muestra Objetivos Resultados Conclusiones
Escalas
fecha
Hidrotera | Reporte n=1 nifia | Investigar Se utiliz6 el | Los resultados | La
pia para de un Edad: 11 | los efectos método muestran que | hidroterapia
el caso afios de la Halliwick después de la | mejor6 la
sindrome hidroterapia | paraaplicar | hidroterapia funcionalidad
de Rett. en unanifia | hidroterapia | disminuyeron | dela manoy
de 11 afios en una las provocé un
G con piscina estereotipias efecto
Bumin, sindrome de | 2/semana manuales, calmante en la
etal. 3 Rett en durante 8- aumentaron nifia. Debe
2003 etapa Ill. las habilidades | investigarse
Turquia manuales y de | con mas
alimentacion y | sujetos.

disminuy®d la
ansiedad y la
hiperactividad.

23




Eficaciade | Revision | n=3 Examinar Serealiz6 el | Losresultados | El programa
un de tres nifias los efectos programa obtenidos fue efectivo
programa casos Edad=4, | fisiologicos | WaterFit fueron una para mejorar
de 6y7 y MITAF disminucion la capacidad
ejercicios afios de funcionales | utilizando el | de la FC, fisica y las
acuaticos edad de 3 nifias juego como | cambios en las | habilidades
en 3 casos con SR en entrenamient | medidas del funcionales,
de fase Ill en 0, durante pechoydela | que
sindrome un programa | dos afios. La | pantorrilla, aumentaron
de Rett. de ejercicios | evaluacién mejora de la ylo se
acuaticos. fisica se movilidad mantuvieron

Escobar midio al articular, en durante los 2
Torres, L inicioy al las AVD y el afios. Ademas,
etal. 3 final: FC, estado de se concluye
2019 composicion | animo de los que al

corporal, participantes combinar el

movilidad entrenamiento

articular. El con el juego

rendimiento puede mejorar

funcional se su estado de

midid tres animo y su

veces con la motivacion.

FIMy las

AVD de

Barthel.
Sindrome Estudio n=1 Evaluar la La nifia con Los A través de los
de Rett e de un participan | calidad de SR fue resultados beneficios
Hidroterapi | caso te vida de una | evaluada obtenidos proporcio
a: Estudio Edad=5 | nifiacon SR | antesy fueron nados por la
de un caso. afos con después del | mejoras las hidroterapia,

hidroterapia. | tratamiento, | actividades la nifia con RS

Castro. a través de consideradas mostré una
T.Metal. una fichay como basicas | mejoriaen la
& un para mantener | calidad de
2003 cuestionario | la calidad de vida.
Brasil PEDI vida y una

realizado por | disminucién

la madre, el | dela

cual se dependencia

dividi6 en de la nifia. Se

dos é&reas: consiguié una

autocuidado | estabilizacién

y movilidad | de la patologia

por un tiempo.
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Interven- Estudio n=12 Investigar La Los resultados | Las
cién de controlad | participan | los intervencion | obtenidos intervenciones
enriqueci- | o tes efectos del comprendié | demuestran conductuales,
miento aleatoriz | Edad: enriqueci aprendizaje | una mejorade | como el
ambiental | ado menores | miento motor y la funcién enriquecimi
para de 6 ambiental ejercicio motora y un ento
el afos en las complemen | aumento de ambiental,
sindrome habilidades | tado con los niveles de | pueden
de motoras experiencias | BDNF en reducir el
Rett: un gruesas sociales, sangre. déficit
ensayo y los niveles | cognitivas funcional en el
de cufia de y otras sindrome de
escalonada BDNF en experiencias Rett.
aleatorizad sangre sensoriales
0 en nifias con | durante
individual sindrome de | un periodo.
mente Rett. Para evaluar
a las nifias se
uso la escala
J Downs, RSGMS
etal. %0
2018
Manejo de | Articulo | Andlisis Encontrar el | Se realiza Las visitas Dado que los
nifos de de 42 equilibrio una serie de | periddicas a individuos
pequefios revision referencia | entre la actividades un lugar con RS
con S relajacion y | adecuadas tranquilo tienden a tener
trastorno la actividad | en unasala como la sala un sistema
de Rett en enun parcialmente | multisensorial | simpatico
el entorno entorno iluminada contribuyena | hiperactivo
multisenso multisensori | que brinda la relajacion, que les
rial al través de | estimulacién | una mayor mantiene en
controlado un sensorial a la | interaccion tension,
(Snoezelen terapeuta. paciente. con el entorno, | usar un
) mejora de las | ambiente
habilidades relajante como
M Lotan, manuales y el Snoezelen
M Shapiro. disminucion de forma
& del miedo al regular podria
movimiento contribuir a la
2005 en pacientes relajacion y,
Israel con como
alteraciones resultado, a
neuroldgicas y | una mejor
cognitivas. calidad de
vida.
La Estudio n=23 Investigar la | Enun El programa La
efectividad | piloto familias efectividad programa de | de musicoterapia
de la (estudio | (grupo de | dela 24 semanas, | musicoterapia | no solo
musicotera | de estudio musicote alos de 24 semanas | provoca
pia para las | cohorte n=11; rapia en participantes | fue eficaz para | mejoras
personas prospecti | grupo de | nifias con se les mejorar la sociales,
con V0) control RTT, asi administraro | interaccion comunicativas
sindrome n=12) como ensus | n lasescalas | social, la y fisicas en las
de Retty familias. antes y comunicacion, | pacientes con
sus después del | el SR, sino que
familias Escala de programa. funcionamient | también es
Vineland. 0 de las manos | capaz de
Escala de y la reduccion | aliviar el
gravedad de la estrés de los
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Ming-Yi clinica del frecuencia de | cuidadores,
Chou et al. SR las por lo que es
& La convulsiones | efectiva para
2019 evaluacion entre los ellos también.
Taiwan del pacientes con
comportami RTT. Ademas,
ento motor la
del SR. musicoterapia
El indice de fue eficaz para
estrés. aliviar el
estrés de los
padres
Monitoreo | Reporte n=1 Examinar si | Se realizé Los resultados | Se concluye
del dolory | deun participan | el una escala obtenidos que el INRS
la angustia | caso te entrenamien | de fueron que el es una
procedime Edad= 13 | to con calificacion | WBV fue herramienta de
ntales en anos vibraciones | numérica capaz de utilidad para
una nifia Etapa: IV | de todo el individualiza | evitar que el evaluar y
con CUErpo es da (INRS), dolory la manejar el
sindrome una opcion calificada angustia dolory la
de Rett: viable para por un alcanzaran un | angustia en las
reporte de las nifias fisioterapeut | nivel 5 de 10 sesiones de
un caso. con ay en 139 de 144 | fisioterapia
sindrome de | estudiantes sesiones, y realizadas en
Swiggum Rett. de puede abordar | nifias con
M, Gran L. fisioterapia, | las RTT, y el
38 durante 16 deficiencias entrenamiento
2019 sesiones de | fisicas con vibracion
entrenamient | asociadas con | de todo el
EEUU o de el RTT, cuerpo
vibracion de | especificament | consigue
todo el e la debilidad | disminuir las
cuerpo. muscular en dos variables
Se las en estas
determiné extremidades | pacientes.
que una superiores e
puntuacion inferiores.
de 5 en una
escala del 1
al 10
implicaria
pausar la
intervencion.
Caminar Ensayo n= 26 Investigar Se crearon Los resultados | Las personas
en cinta controlad | participan | las dos grupos: refieren que con sindrome
rodante 0 tes. respuestas un grupo no hubo de Rett pueden
con Edad: autonémicas | control con cambios caminar
sindrome entre5y | durante la mujeres significativos | continuamente
de Rett: 46 afios. | marcha en sanasy un entre grupos hasta seis
efectos cinta grupo con enlaFC,enla | minutosasu
sobre el rodante en mujeres con | PAMyenlas | propia
sistema el sindrome | sindrome de | pO2, pero si velocidad
nervioso de Rett Rett. Todos | hubo cambios | méxima
auténomo. los en laSCBy en | sostenible,
individuos el TVCenel pero debe
G Larsson, caminaron periodo introducirse
etal. % en la cinta inicial, aunque | lentamente y
2018 rodante al finalizar se | de forma
durante 6 autorregularon
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Suecia minutos . En cuanto a individualizad
manteniendo | la pCO2 hubo | a.
la misma un aumento
velocidad. significativo
Mientras de la pCO2
tanto, se tisular en el
median las grupo control
funciones alos3yalos
autonémicas | 6 minutos de
: FC, PAM, la prueba.
PO2, PCO2, | Estos
TVC, SCB, resultados
mediante el implican una
NeuroScope. | produccion de
energia mas
baja en los
individuos con
SR.
Medidas Ensayo n=14 Catorce Participantes | Cuando se Caminar en
temporales | clinico pacientes | pacientes fueron normaliza al cinta rodante
de la no mujeres mujeres con | evaluadas tiempo de puede ser
marcha controlad | con sindrome de | mientras zancada, la beneficioso
asociadas 0 sindrome | Rett fueron | caminaban marcha en para las
con la de Rett evaluadas sobre el cinta rodante pacientes con
marcha Edad: 5a | mientras sueloy en mostr6 un sindrome de
sobre el 20 afios caminaban cinta aumento en Rett y podria
sueloy la sobre el rodante. Se el tiempo de incorporarse a
marcha en sueloy en obtuvieron apoyo con un protocolo
cinta cinta los tiempos | disminuciones | terapéutico
rodante en rodante. Se | de zancada, | en lostiempos | disefiado para
el obtuvieron postura, de balanceoy | mantener el
sindrome los tiempos | balanceo y doble apoyo, méximo grado
de Rett. de zancada, | doble apoyo, | lo que indica de movilidad y
postura, y lavarianza | una salud general,
C Shannon balanceo y de estas marcha mas como parte de
Layne et doble medidas. Se | regularizada al | un enfoque
al. % apoyo, Y la utilizaron caminar en la | integral de
varianza de | pruebas de cinta gestion de la
2018 estas rangos con ergométrica en | salud.
EEUU medidas. Se | signo de comparacion
llevo a cabo | Wilcoxon con la marcha
la prueba para evaluar | en suelo.
Wilcoxon las posibles
para poder diferencias
evaluar las entre las
posibles medidas
diferencias sobre el
entre las suelo y las
medidas cintas
sobre el rodantes.
suelo y las
cintas
rodantes.
Mejorade | Ensayo n=4 Investigar la | Se disefio un | Los resultados | El estudio
las clinico nifias con | viabilidad programa de | mostraron una | demostrd que
habilidades | no RS. de un entrenamient | mejora de la las nifias con
funcionales | controlad programa de | o diario en condicion SR que
yla 0 Edad: 8,5 | ejercicio una cinta fisicay de las | realizan
condicién a 11 afios | fisico con rodante capacidades ejercicio
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fisica en (media: cinta durante un funcionales regular de baja
nifios con 10 afios) | rodante para | periodo de 2 | principalmente | intensidad
sindrome personas meses con entresde los | diariamente en
de Rett Etapa Ill | con pruebas 31 items: subir | cinta rodante
de la sindrome de | realizadas en | y bajar consiguieron
M. Lotan enfermed | Rett (SR) tres escaleras, mejoras en la
etal. % ad con el finde | intervalos, caminar sobre | capacidad
2004 promover la | 1,2y 3 con las rodillas y fisicay
condicion la la velocidad funcional.
Israel fisicay la intervencion | para caminar
salud. entre las 25 m.
pruebas 2 'y
3. Se midié
la aptitud
fisica con el
pulso y las
habilidades
funcionales
a traves de
una escala
de
funcionamie
nto motor de
31 items.
Andlisisde | Seriede | n=2 Evaluar la Se realiz6 Tras 6 La
la casos participan | efectividad una sesién semanas de intervencion
efectividad tes del método | diaria de intervencion, mediante el
de una Edad= 10 | Bobathenel | lunesa los resultados | concepto
intervencio y 9 afios | tono viernes, de demostraron Bobath
n de muscular de | 20 a 25 una leve pretende
fisioterapia pacientes minutos. En | mejoria del demostrar que
mediante son SRyen | cadasesion | tono, del este método de
el concepto segundo se equilibrio y fisioterapia
Bobath en lugar, comenzaba control puede ser (til
pacientes analizar la por una postural. Sin y beneficioso
con un influencia evaluacion embargo, para
sindrome de los de la fatigay | algunos normalizar el
de Rett: cambios del | posteriormen | valores de las | tono muscular
Serie de tono te, se transferencias | del tronco,
casos. muscular en | continuaba fueron los pudiendo
el equilibrio | con mismos. repercutir
y el control | ejercicios de en un aumento
Javier postural en | estimulacion del equilibrio
Trenado sedestacion | del tonoy y el tono
Molina. 4 yenla control postural en
2019 realizacion postural, y sedestacion.
de las en segundo
Espafia transferenci | tiempo se
as trabajaban
los cambios
de
posiciones.
Las
evaluaciones
realizadas
fueron: el
dolor con la
Escala
Campbell.
La

28



https://onlinelibrary.wiley.com/action/doSearch?ContribAuthorRaw=Lotan%2C+M

capacidad de
sedestacion

con la Level
of Sitting
Scale y las
habilidades
motoras
gruesas con
la Gross
Motor
Function
Measure.
Manejo de | Estudio n=1 Describir un | Se llevo a Los hallazgos | La mayoria de
la de un participan | nuevo cabo un de los las
escoliosis caso te enfoque de programa evaluadores intervenciones
en una nifia Edad=8 | manejo adaptado a la | respaldaron el | convencionale
pequefia anos implementa | postura de hecho de que | s que tratan la
con doconuna | unanifiacon | el tratamiento | escoliosis en
sindrome nifia con SR con convencional | el sindrome de
de Rett: sindrome de | escoliosis; produjo Rett han
estudio de Rett con consistio en | resultados demostrado
un caso escoliosis una positivos al hasta ahora la
mediante almohada en | revertir el capacidad de
Meir Lotan una formade U, | cursode la retardar la
etal. ® activacion para usar escoliosis. progresion de
2005 asimétrica durante las la curva, sin
de los horas de embargo, no
Israel musculos suefio/siesta, existen
del troncoa | un asiento informes sobre
través de especial, una una
reacciones sillay un intervencion
de bipedestador que haya
equilibrio. adaptados, podido reducir
con el fin de el angulo de
que la nifia Cobb de una
emplease curva
reacciones escolidtica en
de equilibrio estos
al trabajar individuos.
asimétricam
ente contra
la postura
patol6gica
de la
escoliosis.
Programa Estudio n=20 Describir la | Programa Enel70%de | La
intensivo de caso participan | eficacia de individualiza | las intervencion
de unico tes un programa | do de participantes evito la
actividad de actividad | actividad no se observo | progresion de
postural y fisicay fisica diaria | un la escoliosis
motora postural y postural. empeoramient | en el grupo,
reduce la individualiz | Cada o0 de sus por lo que se
progresion ado programa curvas y hubo | relaciona las
de la conservador | fue realizado | una mejorade | mejoras
escoliosis intensivo durante seis | la funcion motoras con
en para meses. Se motora. los cambios en
personas prevenir la realizé una el angulo de
con progresion evaluacion Cobb
sindrome de la al inicio (T1)
de Rett. curvaturade | dela
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A Romano
etal. 4
2022

la escoliosis
en pacientes
con RTT.

intervencion:
se midié la
gravedad de
la
enfermedad
con la escala
RARS, se
evalué el
nivel de
actividad
fisica con un
registro
completado
por los
padres( m-
BAR), se
califico el
funcionamie
nto motor
con la escala
RESMES y
los angulos
de Cobb. Al
final de la
intervencion
se midieron
los angulos
de Cobb de
las
radiografias
posteriores
al programa
y la escala
RESMES.

Intervencio
n de
fisioterapia
para
Individuos
con
sindrome
de Rett

Lotin My
Hanks S.8
2006

Revision
bibliogra
fica

Analisis
de 63
referencia
S

Presentar
ideas con
respecto a la
intervencion
con
individuos
con RS que
se ha
encontrado
que
contribuyen
al bienestar
de esta
publicacion.

Pautas
Generales de
tratamiento.
Estiramiento
S, programa
de
posicionami
ento,
hidroterapia,
férulas,
programa de
bipedestacid
n, ejercicio
activo,
cinesiterapia

movilizacion
esy
manipulacio
nes.

Beneficios
especificos
con cada una
de las técnicas
expuestas en
la revision.

Tabla 5. Caracteristicas de los articulos seleccionados.
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Hidroterapia

Se realiz6 un estudio de un caso en el afio 2003* por G Bumin et al.
(Hidroterapia para el sindrome de Rett) con el objetivo de investigar los efectos
de la hidroterapia en una nifia de 11 afios con sindrome de Rett que se encontraba
en el 111 estadio de la enfermedad. Para la aplicacion de la hidroterapia se utilizo el
método de Halliwick, el cual se realiz6 en una piscina 2 veces/semana durante 8 en
total por un fisioterapeuta. Las capacidades fisicas de la nifia se evaluaron 3 veces:
antes y 5 minutos después de una sola sesion de hidroterapia y despues de las 8
semanas; las pruebas incluyeron andlisis de movimientos estereotipicos, uso
funcional de las manos, habilidades manuales (agarrar, sostener, transferir objetivos
de distintos tamafos), marcha y equilibrio, comportamiento hiperactivo,
comunicacion e interaccion social. Los resultados de este estudio muestran que
justo después de la sesidn de hidroterapia desaparecieron los movimientos de mano
abocay de apretdn de manos, que continuaron disminuyendo durante las siguientes
8 semanas. También mejoraron las habilidades de alimentacion y las habilidades
manuales para transferir objetos y sostenerlos durante 10 segundos. Por otro lado,
antes de la aplicacion de la hidroterapia, se encontrd, al realizar el examen fisico,
apraxia de la marcha, ataxia del tronco y desequilibrio, sin embargo, tras finalizar
las sesiones mejoroé el equilibrio al caminar, aument6 la interaccion con el entorno
y disminuy6 el comportamiento hiperactivo y la ansiedad. Por lo tanto, se puede
concluir que la nifia mejord con la hidroterapia, pues los movimientos estereotipicos
de las manos disminuyeron, las funciones de las manos y las habilidades de

alimentacion aumentaron y tuvo un efecto relajante en ella.

En el 2019 Escobar Torres, L et al.** (Eficacia de un programa de ejercicios
acuaticos en 3 casos de sindrome de Rett) realizaron una revision de tres casos
clinicos con el fin de examinar los efectos fisioldgicos y funcionales de la
participacion de tres nifias de 4,6 y 7 afios, que se encontraban en la fase 111 de este
sindrome, en un programa de ejercicios acuaticos WaterFit MITAF. Las
participantes asistieron a 3 sesiones por semana de 30 minutos cada una, durante 20
meses. Este programa constaba de ejercicios con movimientos de cuerpo completo
individualizados que iban progresando, estaban dirigidos a mejorar el rango
articular, la flexibilidad, el entrenamiento funcional y la funcién cardiorrespiratoria.

Los movimientos basicos en todos los casos fueron caminar, mecerse, patear y
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andas en bicicleta. Se realizaron dos evaluaciones fisicas, al inicio y al final del afio;
se evaluo la frecuencia cardiaca, circunferencias de torax, brazo, cintura, muslo y
pantorrilla, la composicion corporal y movilidad articular. El rendimiento funcional
se midid 3 veces: al inicio y al final de cada afio, utilizando el indice de actividades
de la vida diaria de Barthel y la FIM para las habilidades motoras y cognitivas. Los
resultados obtenidos fueron una disminucion de la frecuencia cardiaca en reposo y
aumento de la frecuencia en el ejercicio de forma progresiva en todos los casos,
aumento de las medidas del pecho en dos participantes y de la pantorrilla en el
tercero, sin cambios notables en los pliegues cutdneos. También se obtuvo una
mejora de la movilidad articular y en las AVD; las puntuaciones de los 3
participantes aumentaron en mas de 2 puntos, mejorando las transferencias (de la
silla a la cama, caminar y subir escaleras), el control anal y la comunicacién e
interaccion social, el caso 3 también mejor6 en la alimentacién. Ademas, con la
hidroterapia aumento la capacidad respiratoria en los casos 1y 2 y todos mejoraron
su estado de animo; los participantes estaban mas atentos, receptivos y felices. Al
final del segundo afio las capacidades funcionales mejoraron y los logros se

mantuvieron.

En 2004, en Brasil Castro, T et al. (Sindrome de Rett e Hidroterapia: Estudio
de un Caso)*® llevaron a cabo un estudio realizado en la piscina terapéutica de la
Clinica de Fisioterapia Risoleta Neves en el que particip6 una nifia de 5 afios con
SRy diagnostico fisioterapéutico de alteraciones neuromusculares que cursan con
ataxia, marcha ebria, incoordinacion y oscilacion del centro de gravedad. El
objetivo del estudio era evaluar la calidad de vida de esta nifia antes y después de
comenzar la hidroterapia, y para ello, se llevaron a cabo tres sesiones por semana,
con una duracién de media hora durante dos meses (10 sesiones). Los ejercicios a
llevar a cabo constaban de estiramiento tanto de los musculos de los MMSS como
de los MM, realizados de forma pasiva por el terapeuta y mantenidos durante 30
segundos. Con la paciente sentada en la colchoneta flotante, la terapeuta
estabilizando su pelvis, se realizaron ejercicios de desequilibrio, con el objetivo de
mejorar el control del tronco, para el entrenamiento del equilibrio y consecuente
fortalecimiento de los musculos abdominales y paravertebrales. La nifia evoluciond
muy bien en la piscina, superando los grados de dificultad del ejercicio en cada

sesion. Consiguié mantenerse de pie sola en la plataforma durante unos minutos
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con el agua a la altura de las rodillas, en posicidn ortostatica a la altura de C7 y sin
apoyo en la rampa caminando en cada extremo de la sesion. También, hubo una
mejoria en la marcha en el suelo, con disminucion de la ataxia del tronco, base de
apoyo, centro de gravedad mas alineado y mejoria en el equilibrio, esto debido a
los efectos fisicos del agua. El relato de la madre cobra suma importancia, pues
segun ella, la nifia comenz6 a presentar cambios de conducta, tornandose mas
tranquila, atenta, con mas horas de suefio, ademas de realizar actividades

parcialmente dependientes, que en su mayoria eran dependientes.
Aprendizaje motor y estimulacion sensorial

En 2018, Downs J et al. (Intervencion de enriquecimiento ambiental para el
sindrome de Rett: un ensayo de cufia escalonada aleatorizado individualmente)
%0 realizaron un ensayo clinico aleatorizado con cufia escalonada en 12 nifias con
SR menores de 6 afios, que se llevd a cabo en sesiones de 2-3 horas, todas
supervisadas por un fisioterapeuta, 6 dias a la semana durante un periodo de seis
meses. El objetivo de este estudio era investigar los efectos del enriquecimiento
ambiental en las habilidades motoras gruesas medidas a través de la RSGMS (Tabla
6) y los niveles de BDNF en sangre en las participantes, estas dos variables se
evaluaron cinco veces en total. Ademas, se estudiaron los efectos sobre la calidad
del suefio mediante una subescala dentro de la Escala Sleep Disturbance Scale for
Children (SDSC), y el humor mediante una subescala dentro del Rett syndrome
behavioral questionaire (RSBQ) completado por los padres. Las intervencion se
basé en actividades que se centraron particularmente en el equilibrio y la marcha,
siguiendo la teoria del aprendizaje motor, incluidas las oportunidades para la
practica, la retroalimentacion intrinseca y extrinseca, periodos de descanso y la
realizacion de tareas en una variedad de condiciones que permitieron elegir. Cada
actividad motora se complemento con actividades visuales, auditivas, gustativas, y
tactiles para construir un entorno sensorio-motor rico. Los resultados muestran que
en comparacion con los valores iniciales, mejoré la puntuacién tanto en los valores
de la RSGMS, que aument6 en 3,4 puntos después de 2 meses de tratamiento, 5°7
después de 4 meses y 8’2 después de 6 meses de tratamiento, como en los niveles
de BDNF que aumentaron en 321,4 ng/ml después de 6 meses de tratamiento. Las
puntuaciones de las subescalas DIMS y RSQBQ se mantuvieron similares al
periodo de referencia. Se puede concluir que el aprendizaje motor y el ejercicio
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complementados con experiencias sensoriales tuvieron efectos positivos en el

funcionamiento motor en el sindrome de Rett.

En 2005, se realizd un estudio por Meir Lotan et al.*® sobre el manejo de nifios
pequefios con trastorno de Rett en el entorno multisensorial controlado
(Snoezelen), cuyo objetivo es encontrar el equilibrio entre la relajacién y la
actividad en el marco de un entorno seguro y adaptado a través de un terapeuta
mediante una serie de actividades adecuadas que podrian tener lugar en el entorno
multisensorial (una sala parcialmente iluminada que brinda estimulacion sensorial
tanto al paciente como al terapeuta). Las personas con discapacidad no pueden
crear su propio entorno Optimo, por lo que depende del terapeuta hacerlo, al
proporcionarles un entorno multisensorial, creamos una experiencia sensorial para
que el paciente la explore, un mayor vinculo entre paciente-terapeuta, un entorno
tranquilizador/relajante pudiendo lograr una reduccion de la ansiedad y la agitacion
en estos nifios, colocando a su vez la musica como medio de relajacion. Expuesto
esto, este articulo concluye que las visitas periddicas a un lugar tranquilo como la
sala multisensorial, pueden proporcionar una solucién parcial en el manejo de las

dificultades presentes y futuras del nifio pequefio.

De la misma manera en la que en el articulo anterior se ha impartido la
importancia de la musica como medio de relajacion, en otro articulo en 2019, de
Ming-Yi Chou et al. (La efectividad de la musicoterapia para las personas con
sindrome de Rett y sus familia) " se llevd a cabo un estudio piloto cuyo objetivo
era demostrar la eficacia de la musicoterapia en las personas con sindrome de Rett
y sus familiares/cuidadores, participaron un total de 23 familias de paciente con SR.
Las familias del grupo de estudio eran 11, se inscribieron en un programa de
musicoterapia de 120 minutos dos veces por semana durante un total de 24, mientras
que las familias del grupo de control que eran 12 no recibieron musicoterapia. Este
programa consistio en llevar a cabo diferentes actividades con la ayuda de la
musica, como pudieron ser, entrenamiento de orientacion sensorial musical, en el
que las voces y los diferentes colores de los instrumentos fueron los estimulos para
que los participantes pudieran escuchar, visualizar y tocar; entrenamiento de
percepcion auditiva, en el que tanto el terapeuta como los cuidadores entregaron
una variedad de sonidos/canciones/discursos en forma de nombrar, tararear, cantar,

tocar y recitar; movimiento del cuerpo con mdsica en vivo, incluido el movimiento
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de las manos y la parte superior e inferior del cuerpo, asi como respirar y caminar
al ritmo de los cambios. Al finalizar el estudio, se obtuvieron resultados muy
optimos, pues, la musicoterapia mejoro el lenguaje receptivo, las habilidades de
comunicacion verbal y no verbal y la interaccion social de los pacientes con RTT.
Ademas, mejoraron significativamente la funcion de las manos, los patrones de
respiracion y el contacto visual. También disminuydé la frecuencia de los ataques
epilépticos. Por ultimo, los cuidadores y padres del grupo de estudio mostraron un
estrés significativamente menor después del programa, demostrando a su vez que
este programa fue muy eficaz, provocando mejoria a nivel fisico, mental y social
tanto en estos pacientes como en las personas de su entorno, como pueden ser sus

padres y/o cuidadores.

En 2019, se realizd un estudio por Maria Swiggum y L Gran® sobre el
Monitoreo del dolor y la angustia procedimentales en una nifia con sindrome de
Rett. Se trata del reporte de un caso, concretamente de una nifia de 13 afios con SR
de estadio IV (caracterizada por la pérdida de marcha) que utilizaba el bipedestador
durante 30-45 minutos diarios. Se llevo a cabo la escala de calificacion numérica
individualizada (INRS) (Tabla 7), que fue desarrollada en colaboracién con el
cuidador y calificada por un fisioterapeuta y estudiantes de fisioterapia durante 16
sesiones de entrenamiento de vibracion de todo el cuerpo entre 1y 2 sesiones por
semana. Se determind que una puntuacion de 5 en una escala del 1 al 10 implicaria
pausar la intervencién. Los resultados obtenido fueron que el entrenamiento con
vibraciones de todo el cuerpo (WBV) mejora la fuerza y el acondicionamiento de
las personas con y sin deficiencias neuromusculares. También hay mejoras en la
velocidad de la marcha, la longitud del paso en el lado afectado, el ancho del paso
y el Timed Up and Go. Con respecto a pacientes con SR, el entrenamiento con
vibracion de todo el cuerpo puede abordar potencialmente las deficiencias fisicas
asociadas con el RTT, especificamente la debilidad muscular en las que se
desarrolla como consecuencia de la pérdida de la capacidad para caminar, la
disminucion del uso funcional de manos y brazos y la densidad 6sea secundaria a
la pérdida de carga de peso. Al finalizar, el terapeuta y los estudiantes alcanzaron
un acuerdo del 100 % en las calificaciones de la escala de calificacion numérica
individualizada y proporcionaron distracciones con éxito para evitar que el dolor y

la angustia alcanzaran un nivel 5 de 10 en 139 de 144 sesiones. La paciente pudo

35



tolerar una frecuencia de 12 Hz y progres6 a 15 Hz para los miembros inferiores,
13 Hz para los miembros superiores, comprobando asi, la efectividad del
entrenamiento con vibracion en esta paciente. Se concluye que el INRS es una
herramienta de utilidad para evaluar y manejar el dolor y la angustia en las sesiones
de fisioterapia realizadas en nifias con RTT que carecen de lenguaje verbal, y el
entrenamiento con vibracion de todo el cuerpo consigue disminuir estas dos

variables en ellas.
Cinta rodante

Se realiz6 en Suecia en el afio 2018 un ensayo clinico controlado por G Larsson
et al. (Caminar en cinta rodante con sindrome de Rett: efectos sobre el sistema
nervioso autdnomo)® con el objetivo de investigar las respuestas del sistema
nervioso autonomo durante la marcha en cinta rodante en pacientes con SR. Se
eligieron 12 participantes femeninas con sindrome de Rett que podian caminar de
forma independiente o con algln apoyo y 14 participantes femeninas sanas como
grupo control. Un dia antes de comenzar con el procedimiento, a las pacientes con
SR se les mostré la cinta, y se determind la velocidad méxima comoda para ellas.
A las participantes del grupo control se les mostrd el mismo dia y también se
determiné la velocidad maxima individualizada para ellas. Al menos un médico
estuvo presente durante la prueba como medida de seguridad adicional. Ademas, se
adjunto un clip de seguridad magnético a la ropa de todas las participantes mientras
caminaban en la caminadora por seguridad en caso de que fuera necesario detener
la caminadora por emergencia. Todas las participantes empezaron la prueba quietas,
seguidamente comenzaron con una marcha lenta hasta llegar a la velocidad maxima
individual durante 6 minutos. Durante el procedimiento se midieron las funciones
autonomas: FC, presiones diastolica, sistdlica y media (PS, PD, PAM), tono vagal
cardiaco (TVC), la sensibilidad cardiaca al basorreflejo y las presiones parcial de
02 y CO2 con el Neuroscope. Los resultados refieren que no hubo cambios
significativos entre grupos en la FC, en laPAM y en las pO2, pero si hubo cambios
en la SCB y en el TVC en el periodo inicial, sin embargo, ni a los 3 ni a los 6
minutos hubo diferencias en estos niveles, o que sugiere que las respuestas se
autorregularon. En cuanto a la pCO2 no hubo diferencias significativas entre grupos
al inicio de la prueba; pero hubo un aumento significativo de la pCO2 tisular en el
grupo control a los 3 y a los 6 minutos de la prueba. Estos resultados implican un

36



bajo nivel de respiracion aerdbica en los tejidos de las participantes con SR; lo que
parece indicar una produccion de energia mas baja. De forma general, solo hubo
algunas diferencias en las respuestas autonomicas entre los dos grupos durante el
curso del tiempo, sin embargo, al final los resultados totales fueron practicamente
iguales en ambos grupos al menos durante seis minutos a la velocidad elegida
individualmente. Es destacable que todos los individuos con SR caminaban solos
en la caminadora con buen ritmo y mejor paso que en el piso, y aquellos con
respiracion de tipo Vasalva terminaron realizando una respiracion normal durante
la marcha en cinta. Por otro lado, los resultados sugieren la cinta rodante es una
posible herramienta para promover la respiracion regular y mejorar la marcha en

estas pacientes.

Charles Shanon Layne et al.*’ realizaron un estudio denominado Medidas
temporales de la marcha asociadas con la marcha sobre el suelo y la marcha en
cinta rodante en el sindrome de Rett, llevado a cabo en 2018 en el que se evaluaron
las diferencias en los parametros temporales y la variabilidad entre la marcha sobre
el suelo y la marcha en cinta rodante en catorce mujeres con SR con edad media
entre los 5y 20 afios, y que tenian la capacidad de caminar de forma independiente
sin ningln aparato ortopédico. En este estudio se incluyeron dos tareas para
caminar: caminar sobre el suelo en una pasarela instrumentada y caminar en una
cinta rodante motorizada mientras se sujetaba con un arnés de seguridad, ambas
formas evaluadas. Se obtuvieron los tiempos de zancada, postura, balanceo y doble
apoyo, Y la varianza de estas medidas y se comprobdé que la marcha en cinta rodante
redujo los tiempos de balanceo y doble apoyo y aument6 el tiempo de apoyo. Por
lo tanto, exceptuando el tiempo de apoyo, la marcha en cinta ergométrica resultd
ser una marcha mas regularizada. Estos resultados respaldan que caminar en la cinta
rodante sirve para regularizar el patron de marcha de las mujeres con SR. Esto
sugiere que el entrenamiento en cinta rodante llevado a cabo en un programa
terapéutico para pacientes con sindrome de Rett puede ser Gtil para mejorar el
rendimiento de la marcha, pudiendo también asociarse a una mejora de la marcha

sobre el suelo.

En 2004, M Lotan et al.*! realizaron un estudio, (Mejora de las habilidades
funcionales y la condicion fisica en nifios con sindrome de Rett), para investigar

si las nifias con Sindrome de Rett (SR) realizando actividad fisica regular de baja

37



intensidad en una cinta rodante mejorarian la condicion fisica y/o la capacidad
funcional con resultados cuantificables. Los participantes del estudio fueron cuatro
nifias con edades comprendidas entre 8.5y 11 afios, con movilidad independiente y
en la etapa Ill de la enfermedad. El entrenamiento se llevo a cabo en una cinta
rodante durante 2 meses, las sesiones iniciales duraron 5 minutos durante las 3
primeras semanas hasta llegar a los 30 minutos en las Ultimas. En cada prueba se
evaluaba la aptitud fisica, midiendo el pulso para determinar la condicion fisica
aerobica, y las habilidades funcionales, mediante una escala de funcionamiento
motor de 31 items. Esta prueba mide la capacidad de los participantes para caminar
y colocarse sobre las rodillas, para ponerse de pie, la duracion de la marcha en
diferentes caminos y para subir y bajar escaleras y pendientes. Al final del
programa de entrenamiento, la condicién fisica de los nifios habia mejorado
considerablemente al igual que las capacidades funcionales; aunque todos los items
tuvieron cambios positivos hubo mejoras significativas principalmente en
tres (caminar sobre las rodillas, subir y bajar escaleras y velocidad para caminar 25
metros). Por lo tanto, el estudio demostrd que los nifios con SR que realizaban
ejercicio regular de baja intensidad en una cinta rodante tuvieron mejoras en el

estado fisico y/o la capacidad funcional.
Método Bobath

En 2019, Javier Trenado Molina realiz6 un estudio (Analisis de la efectividad
de una intervencién de fisioterapia mediante el concepto Bobath en pacientes con
un sindrome de Rett: Serie de casos)*?, cuyo objetivo principal era evaluar la
efectividad del método Bobath en el tono muscular de pacientes con SR y en
segundo lugar, analizar la influencia de los cambios del tono muscular en el
equilibrio y el control postural en sedestacion y en la realizacion de las
transferencias. Para ello, se llevaron a cabo intervenciones con el concepto Bobath
durante seis semanas en dos pacientes, una nifia de 10 afios con un retraso
psicomotor global importante y otra paciente de 9 afios con un sindrome de Rett
asociado al sindrome de Angelman. Se realiz6 una sesion diaria de lunes a viernes,
de 20 a 25 minutos dependiendo de las condiciones de salud y el estado de
fatigabilidad de las nifias, con una evaluacion inicial la primera semana, una
intermedia en la tercera semanay una final en la sexta semana en las dos pacientes.

En cada sesion se comenzaba por una evaluacion de la fatiga y, posteriormente se
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continuaba con ejercicios de estimulacion del tono y control postural, y en segundo
tiempo se trabajaban los cambios de posiciones. Para llevar a cabo la evaluacion,
se utilizaron varios criterios; la escala de Campbell que evalua el grado de hipotonia
en las extremidades, Level of Sitting Scale, que clasifica las capacidades de
sedestacion en nifios con trastornos neuromotores, Gross Motor Function
Measure para medir los cambios en las habilidades motoras gruesas en nifios con
trastornos neuromotores y The PedsQL multidimensional fatigue Scale, una escala
recientemente disefiada para medir la fatiga en pacientes pediatricos. Tras 6
semanas de intervencion, los resultados demostraron una leve mejoria del tono
respecto la escala Campbell, del equilibrio y control postural medidos a través del
LSS, sin embargo, algunos valores de las transferencias de la escala GMFM fueron
los mismos. Por todo ello, se concluye que la técnica de Bobath en pacientes con
sindrome de Rett mejora levemente el equilibrio, el control postural y el tono

muscular.
Actividad fisica y tratamiento postural

En 2005, Meir Lotéan et al. llevaron a cabo un estudio (Manejo de la escoliosis
en una nifia pequefia con sindrome de Rett: estudio de un caso)*® de un afio y
medio de duracion, en el que se refleja el manejo de la escoliosis en una nifia con
SR. Se trata de una nifia de ocho afios que se inscribié en un centro de
habilitacion/educacion especial donde recibié una intervencion tradicional, que
incluia fisioterapia quincenal, hidroterapia quincenal y ajuste de asientos. Aqui,
cuando se evalud el resultado de la intervencion, se observo que no hubo ningun
cambio y/o avance de la curva escolidtica. Este hecho despertd el interés del
terapeuta, asi que llevd a cabo un programa de 9:00 a 15:00 adaptada de esta
paciente con escoliosis. Se utilizaron: una almohada en forma de U para usar
durante las horas de suefio/siesta, un asiento especial, una silla y un bipedestador
adaptados, todo inclinado hacia adelante y hacia la izquierda, para que la nifia
emplease reacciones de equilibrio al trabajar asimétricamente (mas fuerte con los
extensores y flexores laterales del lado derecho de su cuerpo) contra la postura
patoldgica de la escoliosis. Tras afio y medio de intervencion se realizaron dos
radiografias, que fueron evaluadas por cuatro cirujanos ortopédicos experimentados
gue no conocian a la nifia y, desconocian el procedimiento de intervencion y las

fechas de los rayos X. A cada evaluador se le presentaron individualmente las cuatro
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fotografias de rayos X y se le pidi6 que midiera el &ngulo de Cobb. Los resultados
parecian indicar que esta intervencion podria ser eficaz en el tratamiento de la
escoliosis en el sindrome de Rett. Desafortunadamente, desde que termind su
tratamiento, se detect6 un rapido deterioro de la columna en el transcurso de un afio.
Se estipula que la continuacién del tratamiento hasta las etapas finales del desarrollo
esquelético podria haber minimizado el deterioro esperado de las curvas de su

columna. Se justifica una mayor investigacion sobre este tema.

A Romano et al. en 2022 llevaron a cabo un estudio (Programa intensivo de
actividad postural y motora reduce la progresion de la escoliosis en personas con
sindrome de Rett) ** que se desarroll6 sobre la base de la propuesta por Lotan et al.
43 gue tenia como objetivo describir la eficacia de dicho programa de actividad
fisica y postural individualizado para prevenir la progresion de la curvatura de la
escoliosis en pacientes con SR. Las participantes fueron veinte nifias y mujeres
italianas con SR y una edad media de 15’6 afnos con SR y diagnoéstico de escoliosis.
Cada programa fue realizado durante seis meses por los cuidadores principales de
los participantes en su entorno de la vida diaria y se superviso por un fisioterapeuta
de forma remota y cada quince dias. Al inicio de la intervencion se evaluaron los
niveles de severidad de la escoliosis, el nivel de gravedad del SR (RARS) la
actividad fisica diaria (mBAR), el funcionamiento motor (RESMES) y el angulo de
Cobb en radiografias anteriores a la intervencion. Al final del programa se evalu6
el funcionamiento motor de nuevo y el angulo de Cobb en radiografias realizadas
tras la intervencion. Los tratamientos eran personalizados y variaban en funcion de
la paciente. El programa postural se basaba en utilizar una almohada en forma de
U, una toalla en forma de L o un cojin en forma de cufia entre otros, y la actividad
fisica consistia, por ejemplo, en subir y bajar escaleras, andar en cinta, andar en
caminadora, practicar la sedestacion y mantener la posicion de pie. Los resultados
muestran que la intervencion propuesta evito la progresion de la escoliosis de las
participantes, ya que en el 70 % de las participantes no se observd un
empeoramiento de sus curvas. También aumento la funcién motora; hubo mejoras

notables en la escala RESMES de transiciones y subir escaleras.
Otros tratamientos

Meir Lotan y Susan Hanks realizaron, en 2006 un articulo (Intervencion de

fisioterapia para individuos con sindrome de Rett)!® sobre la intervencion de la
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fisioterapia en el SR basada principalmente en el conocimiento clinico de los
autores. Comienzan desarrollando una serie de pautas basadas en el trabajo con
nifias con SR; explican la importancia del vinculo entre el terapeuta y el paciente y
aconsejan que, antes de comenzar la sesion de fisioterapia se debe conseguir que la
paciente se familiarice con el terapeuta y el entorno. Las sesiones deben evitar
realizarse al ritmo del paciente transmitiéndole tranquilidad y seguridad,
en habitaciones pequefias y no llenas de gente, pues les puede producir agitacion.
En lo referido a la intensidad de las sesiones, se debe ajustar segun la tolerancia y
se deben considerar factores que aumenten la motivacion de las sesiones, como por
ejemplo musica, videos, mascotas o incluso familiares, y permitir que la paciente
tenga el control de las sesiones pudiendo elegir su actividad
preferida. Seguidamente, comienzan a exponer diferentes tratamientos en funcion
de la clinica de la paciente. Para tratar la espasticidad recomiendan la hidroterapia
haciendo énfasis en el movimiento lento dentro del agua y el estiramiento muscular
diario. Para abordar las deformidades del tobillo en flexién plantar con supinacién
recomiendan un programa de bipedestacion diaria en una cufia con el fin de
conseguir que los dedos de los pies estén més altos que los talones, estiramientos
manuales diarios y el uso de férulas activas. Si estas medidas preventivas fallan se
recomienda el uso de yeso y en los casos severos, el medico puede sugerir inyeccion
de toxina botulinica y/o cirugias. Otra articulacion que suele presentar
deformidades es la cadera, el fisioterapeuta puede realizar un programa de
posicionamiento diario que incluya acostarse boca abajo y con abduccion de la
cadera sobre un rulo. Asi mismo, el fisioterapeuta debe recomendar a los padres la
consulta para seguir la tensién de los musculos aductores y flexores sobre la
articulacion y evitar la dislocacion. Para tratar las deformidades de columna como
cifosis y escoliosis sugieren ejercicio activo y cinesiterapia pasiva. Plantean la
importancia de mantener la alineacion de la columna mediante actividades que
proporcionen informaciones tactiles, cinestésicas y propioceptivas. También
recomiendan un programa de posicionamiento con posturas opuestas a la curva
escolidtica, caminar y mantener la movilidad de la columna mediante
movilizaciones o manipulaciones. El uso de corsés no parece haber tenido buenos
resultados para reducir la progresion de la curva escolidtica en nifias con SR.

Finalmente explican los beneficios de establecer una rutina diaria de caminatas para
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prevenir la osteoporosis y fortalecer los miembros inferiores y el sistema

cardiorrespiratorio.
6. DISCUSION

La mayoria de las investigaciones del tratamiento fisioterapico del SR se basan
en la eficacia de la hidroterapia, G Bumin y colaboradores® (2003) sugieren
utilizar el método Halliwick dos veces por semana, ya que demostraron su validez
para disminuir las estereotipias de las manos y para mejorar las habilidades
manuales y de alimentacion. Aunque explican que las férulas son eficaces para
reducir los movimientos estereotipicos de las manos, pueden provocarles ansiedad
haciendo que lleguen incluso a rechazarlas, por ello, la terapia con el agua es Util
para disminuir las estereotipias sin provocar incomodidad y provocando un efecto
relajante en la nifia. Por otro lado, Escobar Torres, L et al.3* (2019) también
realizaron una revision de un programa de ejercicios acuaticos realizados 3 veces a
la semana y demostraron que gracias a las propiedades del agua los participantes
podian realizar las actividades de una forma mas simple obteniendo una mejoria en
la movilidad articular, el equilibrio, la coordinacion, las habilidades funcionales y
el estado de animo que se tradujo en una mejora de las relaciones familiares y en la
escuela. Coincidiendo con resultados favorables sobre la hidroterapia en las
habilidades funcionales, en el estudio de Brasil Castro T et al (2003)* se
comprobd que, tras dos meses de hidroterapia, hubo una mejoria notable en
actividades esenciales para una buena calidad de vida, principalmente en las de

autocuidado y movilidad.

Meir Lotan y Susan Hanks *® recomiendan la hidroterapia con movimiento
lento dentro del agua junto con estiramientos diarios para disminuir la espasticidad,
cabe destacar que, en cuanto a los estiramientos realizados de forma aislada, la

bibliografia que los avalan es escasa y carece de una optima calidad metodoldgica.

Por otro lado, Downs J et al.®° (2018) apostaron por el entrenamiento con cufia
escalonada basado en la teoria del aprendizaje motor, complementado con
actividades sensoriales, como tratamiento para los individuos con SR, y demuestran
gue esta combinacidn resulta beneficiosa para mejorar el funcionamiento motor y

las estereotipias manuales.
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En relacion a lo mencionado anteriormente, el aprendizaje motor esta
estrechamente conectado con la estimulacion multisensorial de la que también
hablan Meir Lotan® y colaboradores (2005) a través de un estudio sustentado en
el entorno multisensorial controlado de Snoezelen. Las nifias con SR presentan una
alteracion sensorial que les dificulta conocerse a si mismas y explorar el medio que
les rodea, por lo tanto, los autores explican que al proporcionarle un entorno
multisensorial se crea una experiencia que les crea una mayor curiosidad y por ende,
un aumento en la interaccion con el exterior. Esta estimulacion sensorial realizada
en lugar tranquilo también es capaz de conseguir un efecto calmante en ellas.
Ademas, este estudio también respalda la idea de colocar la musica como medio de
relajacion, corroborado en el articulo de Ming-Yi Chou y colaboradores ¥ (2019),
en el que, a traves de un estudio piloto, se comprob6 que la musicoterapia provoca
mejoras a nivel fisico, mental y social en los pacientes con sindrome de Rett,
resultando también ser eficaz para aliviar el estrés de las personas de su alrededor

como familiares y/o cuidadores.

Siguiendo con la linea de la estimulacion sensorial, segin Maria Swiggum 3
(2019), es importante que los fisioterapeutas reconozcan que las intervenciones
pueden causar dolor y angustia y que existen procedimientos para evaluar estas dos
variables durante las sesiones. En este estudio, la INRS promete ser una herramienta
para ello, se utilizé junto con el entrenamiento con vibraciones que resultd ser
efectivo para disminuir significativamente el dolor y la angustia, mejorar la
debilidad muscular en las extremidades y aumentar el uso funcional de las manos y

la densidad 6sea secundaria a la pérdida de peso.

Abarcando el tema de la actividad fisica, autores como G. Larsson (2018) %,
Charles Shanon Layne “°(2018) y M Lotan*' (2004) concuerdan en el uso de la
cinta rodante como tratamiento para individuos con SR, los dos tltimos enfocados
unicamente en la edad pediatrica. Los resultados de los dos primeros coinciden en
que se logra una mejora de la marcha. Ademas, Layne C et al. “° observan que las
personas con SR presentan un andar mas regularizado en sobre cinta rodante en
comparacion con el suelo. Esto demuestra, que en ambientes constantes sin

variaciones caminan mejor, suceso que esta relacionado con el aprendizaje motor.

Asi mismo, M Lotan y colaboradores ' demostraron con su estudio que las

nifias con SR que realizaban ejercicio regular de baja intensidad en cinta obtuvieron
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mejoras en el estado fisico y la capacidad funcional. Por otro lado, Larsson G et
al. 3 concluyen que se trata de una herramienta que promueve la respiracion regular
en este tipo de pacientes y sugieren que las personas con SR tienen menos energia
al caminar, lo que provoca un cansancio temprano. Por lo tanto, se trata de una
informacion de gran importancia para la fisioterapia pues implica que la actividad
en cinta rodante debe introducirse lentamente y adaptarla de forma individual a cada
paciente con el fin de evitar una fatiga excesiva y ganar mayor adherencia a las

sesiones.

Ademas, Lotan M et al. '8 sugieren que es esencial un programa de
bipedestacion para prevenir la osteoporosis, la displasia de cadera y normalizar el

tono, aconsejando un minimo de 30 minutos al dia para que resulte eficaz.

Por lo tanto, tanto la marcha como el programa de bipedestacion deberian

introducirse en la intervencion de fisioterapia por sus multiples beneficios.

Otro método de la fisioterapia recogido en esta revision fue el método Bobath.
En un estudio, Javier Trenado Molina #? (2019) demostr6 que esta técnica mejord
levemente el control postural y el equilibrio, sin embargo, no consiguié mejorar los
automatismos en las transferencias. Por otro lado, se sugiere que esta técnica junto

a la hidroterapia se puede emplear para mejorar y/o normalizar el tono muscular.

El 80% de los pacientes con SR padecen escoliosis, lo que conlleva a dificultades
en la deambulacion, en la movilidad de la columna'y en la funcion respiratoria. M
Lotan y colaboradores “® (2005) concluyeron que la actividad fisica (caminar o
estar de pie) y el tratamiento postural individualizado era capaz de revertir el curso
de la escoliosis. A Romano et al. **(2022) respaldaron los resultados anteriores
demostrando, en una muestra mayor, que con ambos tratamientos se puede prevenir
la progresion de la escoliosis, a través de la obtencion de mejoras funcionales que
implican un mayor control corporal y equilibrio muscular, sobre todo de los

masculos de la espalda.

En otro estudio, el autor mencionado anteriormente M Lotan junto con Susan
Hanks (2006) !8 también sugieren ejercicio activo y cinesiterapia pasiva, un
programa de posicionamiento con posturas opuestas a la curva escoliotica, caminar
y mantener la movilidad de la columna mediante movilizaciones o manipulaciones

como tratamientos de utilidad para la escoliosis. Ademas, el tratamiento postural es
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recomendado por estos dos autores para disminuir las deformidades de la cadera
mediante un posicionamiento en declbito prono y abduccion de cadera sobre un

rulo.
Limitaciones

Al realizar esta revision, se han comprobado importantes sesgos y limitaciones

en los diferentes articulos:

e A pesar de la exhaustiva estrategia de busqueda realizada, los resultados
fueron muy limitados. Ademas, la mayoria de los encontrados fueron estudios
de un caso o series de casos, por lo que la calidad metodolégica de los estudios
es escasa.

e Gran parte de los estudios, a pesar de los resultados positivos obtenidos en
ellos, sugirieron necesario contrastarlos con méas sujetos debido al pequefio
namero de individuos que formaban parte de la muestra, asi como a la
naturaleza variable de los diferentes genotipos que dificulta la generalizacion.

e Dado que, en algunos casos se trataba del primer articulo en analizar los
posibles efectos terapéuticos de un método en estos pacientes, no se pudieron
encontrar a su vez otros estudios que respalden la eficacia de los métodos en
su plenitud.

e Un sesgo de esta revision es que, a pesar de excluir aquellos articulos con
participantes adultos, se incluyeron tres articulos en la que ademas de
participantes de edad pediatrica también formaban parte de la muestra mujeres
de edad adulta®4044,

¢ Finalmente, es importante destacar que no se ha encontrado ninguln articulo de
utilidad sobre fisioterapia respiratoria en el sindrome de Rett, a pesar de ser la

primera causa de mortalidad en estas pacientes.

Investigaciones futuras

Se sugiere la necesidad de realizar nuevas investigaciones con acceso abierto y
mayor calidad metodolégica, pues la débil calidad metodoldgica de los estudios
revisados no proporciona resultados totalmente fiables, ademas de plantear un
estudio que incluya todos los tratamientos mencionados en la revision y demostrar
su eficacia, garantizando unas pautas de referencia para su réplica en las sesiones

de fisioterapia. Asimismo, no se han encontrado estudios sobre la eficacia de la
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fisioterapia respiratoria en estas pacientes, al ser las afecciones respiratorias la
principal causa de muerte en el Sindrome de Rett, causando hasta el 47% de muertes
repentinas en estas pacientes®® creemos que es necesario que se realicen
investigaciones centradas en este area de la fisioterapia, en relacion con este tipo de

pacientes.

7. PROTOCOLO DE PLAN DE TRATAMIENTO DE
FISIOTERAPIA

Las pacientes con sindrome de Rett (SR) presentan problemas ortopédicos y
neurolégicos como hipotonia, ataxia, apraxia, espasticidad, cifosis, escoliosis,
pérdida de funciéon de la mano, deformidad en pies, etc. a las que tanto los
individuos como su familia deben hacer frente. El tratamiento de fisioterapia en
estas pacientes es de gran importancia, pues puede ayudar tanto al nifio como a su
familia a sobrellevar la enfermedad y en algunos casos, superar las limitaciones
anteriormente mencionadas 8. Sin embargo, los cuidados deben ser
multidisciplinares trabajando de manera conjunta diferentes profesionales como
médicos, logopedas, psicélogos, terapeutas ocupacionales, fisioterapeutas, etc. para

responder a las necesidades de la paciente. 4

Uno de los objetivos planteados en este trabajo ha sido desarrollar un protocolo
terapéutico basado en técnicas descritas en los distintos articulos revisados, y en
experiencias clinicas propias y de algunos autores, con el fin de facilitar a los
fisioterapeutas una opcion de plan de tratamiento fisioterapico para abordar a las

pacientes con sindrome de Rett.

En primer lugar, se recomiendan que las sesiones sean individuales, no muy
largas para evitar la fatiga, y en ambientes tranquilos 83, Se puede contar con los
familiares del nifio con el fin de disminuir su estrés, y para que los padres aprendan
a realizar los ejercicios y sean capaces de reproducirlos en casa. Es importante
conocer en qué estadio de la enfermedad se encuentra la nifia y sus sintomas, pues

en funcion a ello, se optara por unos métodos u otros.

Es fundamental entender que son nifias en las que la estimulacion sensorial 363738

resulta muy efectiva, por lo que todas las sesiones se deben complementar con

mausica, juguetes u objetos luminosos y actividades vestibulares en cama de agua o
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en rulo, para facilitar la participacion, comunicacion, relajacion y la motivacién en

el tratamiento.

El objetivo principal al que deberia estar dirigido el tratamiento seria conseguir

mantener su calidad de vida, evitando complicaciones y mejorando su
funcionalidad, también puede ir dirigido a mejorar la funcion motora, normalizar el
tono muscular, prevenir o reducir deformidades ortopédicas, aliviar el malestar y la
irritabilidad, mejorar la capacidad respiratoria, mejorar la conciencia corporal y

mantener su habilidad para caminar tanto como sea posible.

Es recomendable una valoracion al iniciar el tratamiento, a mitad de él y al
finalizarlo, con el fin de ir examinando la evolucion de la nifia y asi poder
comprobar si los objetivos establecidos al inicio del tratamiento se estan
consiguiendo. Se pueden utilizar escalas que se emplean para valorar el tono
muscular como la escala de Ashworth o Tardieu “¢, asi como la funcién motora
mediante la Gross motor scale (RSGMS) (Tabla 6). Ademas, se pueden evaluar
otros items como la manipulacion de objetos a través de la escala Manual Ability
Classification System (MACS) #'. y el estado emocional y conductual haciendo uso
del Rett Syndrome Behavioral Questionnaire (RSBQ). Asimismo, se deberia

realizar una valoracion de la marcha y del equilibrio.

Durante esta revision hemos visto diferentes métodos que han resultado ser
eficaces, entre ellos la hidroterapia, pudiendo combinar el método Halliwick® con
el programa WaterFit**, estos se pueden llevar a cabo dos o tres veces por
semana. Después de la sesion de hidroterapia, se podran hacer estiramientos,
enfocados en la musculatura acortada, que en este caso son los aductores y flexores
de cadera y los gemelos, pues se ha comprobado que la hidroterapia acompafnada
de estiramientos ayuda a obtener mejores resultados en la paciente®. La
hidroterapia favorece la relajacion de la nifia, disminuye la espasticidad,
principalmente si se combina con estiramientos, aumenta la capacidad respiratoria,
disminuye los movimientos estereotipicos de las manos y aumenta las habilidades

manuales 333435,

Otro método que se puede realizar en las sesiones es el método Bobath para

mejorar el equilibrio y control postural. Ademas, si se combina junto a la

hidroterapia, sera de utilidad para mejorar el tono muscular #2.
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También, se recomienda la actividad fisica al menos tres veces en semana con el

fin de mejorar la marcha la condicion fisica y las capacidades funcionales de la nifia,
muchos autores han demostrado la eficacia de la marcha en cinta rodante para
mejorar la marcha, introduciéndola en las sesiones lentamente y buscando la
velocidad individual 6ptima y cdmoda de cada nifia 3>%°, También se pueden hacer
carreras de obstaculos hasta llegar a un familiar o un juguete (algo de su interés),
colocando objetos de diferentes formas que tendrd que pasar o coger, y diferentes
texturas en el suelo para darle un estimulo propioceptivo que ayude a mejorar su
esquema corporal. Otra opcion puede ser subir y bajar escaleras agarrada en la
barandilla y en el fisioterapeuta 4. Para mayor seguridad se recomienda colocar a
otra persona detras, el fisioterapeuta deberia dejar que la nifia suba las escaleras de
forma activa, aunque puede ayudar descargando el peso de la pierna que va a

realizar el primer paso cargandolo sobre el otro miembro.

En el caso de que la paciente haya perdido la capacidad de deambulacion, es

importante realizar un programa de bipedestacidn diario en un bipedestador para

prevenir la osteoporosis y las deformidades de la cadera 8.

La mayoria de las nifias con SR presentan escoliosis, con mayor o menor
gravedad, asi que para disminuir su progresion, Meir Lotan y Susan Hanks 18

recomiendan un programa de posicionamiento con posturas opuestas a la curva

escolidtica y movilizaciones de columna para flexibilizarla. EI programa de
posicionamiento debe explicarse a los padres en las primeras sesiones para que
puedan realizarse en casa, normalmente se recomienda utilizar una almohada en
forma de U durante las horas de suefio, un asiento especial y un bipedestador
adaptado a su curvatura e inclinado hacia delante y hacia el lado contrario de la
misma, para estimular reacciones de equilibrio al trabajar asimétricamente contra

la posicion de la curva patoldgica *3.

Con el fin de mantener, y si es posible, ampliar el rango articular sera

recomendable la cinesiterapia pasiva en miembro superior e inferior.

Finalmente, debido a que es la principal causa de muerte en pacientes con SR,
se debe prestar especial atencion a las afecciones respiratorias, por ello se debe

realizar fisioterapia respiratoria de forma diaria en estos pacientes con el fin de

mejorar la mecanica ventilatoria, la permeabilidad de las vias respiratorias, reducir
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la disnea y aumentar la capacidad pulmonar. La hiperventilacion se traduce en un
aumento del uso de la musculatura intercostal respecto al diafragma, por lo que se
debe sustituir este patron respiratorio por un patron diafragmatico. Asi mismo, para
la apnea es importante la relajacion muscular de los musculos accesorios de la

respiracion °.

Los ejercicios que pueden utilizarse son espiraciones lentas con labios fruncidos,
utilizando objetos como pitos, molinillos o pompas de jabdn, mientras se guia el
aire hacia la zona abdominal colocando las manos sobre esta area, de esta manera,
conseguiremos flexibilizar la caja tordcica y por ende, mejorar la capacidad
respiratoria. El ejercicio respiratorio se puede integrar a su vez en la piscina o en la

marcha.

A continuacion se muestra un ejemplo de como podrian dividirse las sesiones,

Lunes Martes Miércoles Jueves Viernes
Hidroterapia | Subiry bajar | Hidroterapia Cinta Circuito
+Bobath escaleras +Bobath rodante obstaculos
Fisioterapia Fisioterapia . _
respiratoria | Movilizaciones | respiratoria | Fisioterapia | Movilizaciones
respiratoria

El tratamiento de fisioterapia se puede complementar con la hipoterapia, pues
una revision de 2018 afirma que tras un programa de hipoterapia se producen
mejoras en el control de tronco y cabeza, en las habilidades motoras y en la calidad

de vida de los participantes. 8
8. CONCLUSIONES

A través de la bibliografia, se ha demostrado que actualmente no existen
suficientes terapias resolutivas o especificas para este tipo de sindrome. Sin
embargo, ciertos autores piensan y coinciden que la progresion de la enfermedad
puede ser modificada y/o retardada por la combinacion de varias terapias y enfoques

multidisciplinares.
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« La fisioterapia resulta ser de utilidad para las nifias con sindrome de Rett.
Terapias como la hidroterapia, actividad fisica, tratamiento postural,

estimulacion sensorial y método Bobath que han demostrado ser eficaces.

o Se hademostrado que es util la combinacion de diferentes tratamientos como la
actividad fisica con el tratamiento postural para evitar la progresion de la
escoliosis y la hidroterapia con el método Bobath para normalizar el tono

muscular.

o Los tratamientos deberian acompariarse con estimulacion sensorial utilizando
masica, juguetes, vibraciones etc. pues mejora la relacion terapeuta-paciente,
favorece la relajacion de la nifia, mejora el estado de &nimo y el uso de las

manaos.

o A pesar de los resultados obtenidos, la investigacion sobre la fisioterapia en el
sindrome de Rett es escasa al igual que la calidad metodoldgica de los trabajos

encontrados.

« Actualmente, no se han encontrado estudios sobre de la fisioterapia respiratoria
en este sindrome, su importancia radica en que las patologias respiratorias son
la primera causa de mortalidad en estas nifias, por lo que se insiste en la
necesidad de que se realicen investigaciones sobre la eficacia de esta terapia en

el tratamiento de la sintomatologia respiratoria.

« Existe una falta de conocimiento de la enfermedad y su tratamiento por parte de
los fisioterapeutas y alumnos de fisioterapia. Por ello, se considera la necesidad
de una mayor visibilidad y conocimiento sobre el sindrome para esta poblacion.

Concluimos con esto, la necesidad de nuevas investigaciones, de mayor calidad
cientifica, para tener conclusiones firmes y por consiguiente, poder abordar con mas
rigor y eficacia este sindrome, y asi conseguir que las nifias que lo padecen junto

con sus familiares puedan, al menos, mantener la calidad de vida.

“Todos los &ngeles tienen un lugar en el coro celestial, unos cantan alto, otros

cantan bajo y otros solo aplauden con sus manos”.

Manual del Sindrome de Rett por Kathy Hunter.
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10.ANEXOS

Anexo 1. Formulario de elaboracién propia sobre el Sindrome de Rett.

Fisioterapia en el Sindrome de Rett.

Hola. Somos dos estudiantes de cuarto del grado de Fisioterapia de la
Universidad de La Laguna que estamos llevando a cabo una investigacion para
nuestro TFG acerca del conocimiento sobre el sindrome de Rett por parte de los

estudiantes de fisioterapia de la ULL Yy fisioterapeutas de nuestro entorno.

La informacién proporcionada serd utilizada con fines estrictamente
académicos y de investigacion, de forma que sus respuestas seran absolutamente
confidenciales tal y como lo estipula la vigente Ley Orgéanica 3/2018, de 5 de
diciembre, de Proteccién de Datos Personales y garantia de los derechos digitales
(BOE n° 294 de 6 de diciembre).

El cuestionario es totalmente anénimo y no le llevara més de 5 minutos.

Muchas gracias por su colaboracién.

¢ Eres estudiante de fisioterapia?/; Eres fisioterapeuta?*
o Si

o No

En caso correcto, ¢conoces el sindrome de Rett (SR)?*
o Si

o No

En caso afirmativo, ¢conoces su sintomatologia, diagnostico y/o sus causas?*
o Si

o No

¢Conoces algun tratamiento fisioterapico para el SR?*

o Si

o No
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. ¢Has tratado algun paciente con este sindrome?*
o Si

o No

. ¢Sabias que es la segunda causa de discapacidad mental en mujeres, después

del Sindrome de Down?*
o Si
o No
. ¢Crees necesaria mas informacion acerca del sindrome?*
o Si

o No

Las respuestas con * significan que son de respuesta obligatoria.

e Encuesta estudiantes de fisioterapia:
https://docs.google.com/forms/d/e/IFAIpQLSccwGc3eJI6a8MeGFS230ChfG
JiKrwitJYzd2Nagb80NQDcE-A/viewform?usp=sf link

e Encuesta fisioterapeutas:
https://docs.google.com/forms/d/e/1FAIpQLSeeNPpMUKaldHSYUAX5IEd
Kz u9A1uFWgDeDelzBqgye3udNRQ/viewform?usp=sf link
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Tabla 2. Valoracion articulo segan la Escala PEDro
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Tabla 3. Escala de evidencia cientifica de la Agency for Health Care Policy and
Research.

Escala de evidencia cientifica (Agencia Norteamericana de Politica e Investigacion

Sanitaria):
Nivel la: Meta-analisis de ensayos clinicos y estudios controlados aleatorizados
Nivel Ib: Un estudio controlado aleatorio
Nivel Ila: Estudios controlados no aleatorios
Nivel 11b: Estudios de cohorte
Nivel 111: Estudios caso-control

Nivel 1V: Estudios descriptivos, comites de expertos, conferencias de consenso

Fuente: US Department of Health and Human Services. Agency for Health Care Policy and Research.
Acute Pain Management: operative or medical procedures and trauma. Rockville (MD): The Agency;
1993 [Consultado el 20 de enero de 2022]. Clinical Practice Guidelines No.1 AHCPR Publication No
92-0023. p. 107. %
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Tabla 6. Escala Rett Syndrome Gross Motor Scale (RSGMS).

Table 1. Final version of the Rett Syndrome Gross Motor Scale —Dutch version (RSGMS-NL).

New Conceptual
Item items adaptations Details
General instructions H Included information on the amount of time or steps + details on maximum support
+ gualitative comments

(1) Sitting on floor H Included absence of time pressure and qualitative comments on seating position
(2)  Sitting on a chair with a back E Included reguirements for the chair
(3)  Sitting on a stool E Included treatment table to seating options
(4)  Sitting to standing
(5) Standing to sitting H
(6) S5tanding 3 seconds
(7)  Standing 10 seconds
(8)  Standing 20 seconds
(9)  Walking 10 steps
(10)  Sidestepping X Included requirements for the sidestep and suggestions to provoke sidestepping
(11} Turning H Changed ‘turn 180 degrees’ to turning + included requirements for the turning.
(12)  Walking up a slope H Included recommendation for motivation + requirements for the distance
(13)  Walking down a slope X
(14)  Stepping over an obstacle H Included ‘doorstep’ as obstacle
(15)  Standing up from the floor X Included descriptions for self-supporting
(16)  Bending to touch the floor and X Deleted suggestions for favorite object

returning to standing
(14)  Running X Included reguirements for running + consistency in description
(18)  Ascending the stairs X
(19)  Descending the stairs %

Fuente: Hanneke Borst, Josianne Weeda, Jenny Downs, Leopold Curfs & Rob de Bie. The Rett

Syndrome Gross Motor Scale — Dutch Version (RSGMS-NL) Can Reliably Assess Gross Motor Skills

in Dutch Individuals with Rett Syndrome. Developmental Neurorehabilitation. 2021; 25(2): 133-139.
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Tabla 7. Escala de valoracion numérica individualizada (INRS)

Higo.Escala de Valor acidn Nurminice Indrecualada

Fuente: Swiggum, Maria PT, PhD; Grant, Lisa PT, DPT Monitoreo del dolor y la angustia
procedimentales en un nifio con sindrome de Rett: informe de un caso, Fisioterapia Pediétrica.
Octubre 2019; 31(4): E1-E5.
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