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en este caso: edad de aparición de 1 año y 
5 meses de edad, iniciando con pérdida de 
movimientos intencionales en manos, inca-
pacidad de fuerza motora fi na, pérdida del 
desarrollo del lenguaje, movimientos es-
tereoti pados de manos, hiperventi lación e 
hipotonía muscular en miembros inferiores.

Estudios de imágenes como ser  (IRM, TAC) 
suelen ser de importancia en el diagnósti co 
de este síndrome, ya que se han realizado 
estudios en los cuales se ha encontrado una 
reducción en  el peso del cerebro no gene-
ralizada, siendo más signifi cati vo en los he-
misferios cerebrales y menos prominentes 
en el cerebelo, además de atrofi a cerebral 
y leucomalacia periventricular.4 En este caso 
no existen alteraciones de ti po morfológicas 
cerebrales evidenciadas, pero si hay un elec-
troencefalograma que reporta ondas epilep-
ti formes que se manifi estan en crisis epilép-
ti cas que concuerdan con la literatura que 
describe alteraciones en más de un tercio de 
pacientes con SRT donde las crisis epilépti -
cas se encuentran en un 75% de los casos.5

El diagnósti co diferencial se realiza con otros 
trastornos del espectro auti sta; siendo para 
el caso el principal diagnósti co diferencial 
con el auti smo, donde hay característi ca de 
un desarrollo aberrante desde los primeros 
compases de la vida del niño, situación dis-
ti nta a este caso donde el desarrollo psico-
motor fue normal durante los primeros me-
ses de vida y que al llegar a la edad de 1 año 
y 5 meses se deti ene y hay un retroceso en 
estas habilidades. 

En el SRT siempre existen movimientos de 
las manos que son específi cos y característi -

cos; en el trastorno auti sta, los manierismos 
con las manos pueden o no estar presente. 
La mala coordinación, la ataxia y la apraxia 
son signos predecibles con el trastorno de 
Rett  pero en el auti smo apenas se presentan 
alteraciones de la función motora gruesa. En 
el Síndrome de Rett , las habilidades verbales 
se suelen perder por completo, en el tras-
torno auti sta los pacientes presentan un len-
guaje aberrante. Las irregularidades respira-
torias (hiperventi lación) son característi cas 
del Síndrome de Rett , y las crisis comiciales 
a menudo aparecen de forma precoz; en el 
trastorno auti sta no se aprecia desorganiza-
ción respiratoria y en la mayoría de los pa-
cientes no llegan a producirse crisis.6

Por todo lo anterior y excluyendo el diagnós-
ti co de auti smo,  concluimos que se trata de 
un síndrome de Rett , el cual es un caso de 
mucha relevancia ya que se trata de un sín-
drome poco común y que ti ene gran impac-
to en cuanto a su conocimiento, pronósti co 
y manejo.
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