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RESUMEN 

Introducción: El Síndrome de Rett es un trastorno genético de carácter degenerativo y 

progresivo que altera las funciones neurológicas, motoras y del desarrollo, esta afección 

es más predominante en niñas, no obstante, no excluye a los niños de padecer este 

síndrome. Objetivo: Analizar las evidencias científicas relacionadas con el Síndrome de 

Rett en Niñas. Método: La presente investigación está estructurada mediante la 

búsqueda, revisión y análisis de artículos científicos de revistas indexadas en bases de 

datos como: Scielo, Redalyc, Dialnet, Scopus, Medigraphic, Pubmed, Medline y Biomed; 

utilizando palabras claves como: “Síndrome de Rett”, “Prevalencia”, “Etapas”, 

“Complicaciones”, “Cuidados de Enfermería”. Resultados: A nivel mundial el Síndrome 

de Rett se considera como la segunda causa de discapacidad neurológica, donde el 90% 

de casos son de origen genético, con una incidencia alrededor de 40 países, sobre todo en 

el sexo femenino específicamente en la primera infancia. El principal factor 

predisponente de este síndrome es la mutación genética del Gen MECP2. Las 

complicaciones más frecuentes se dan a nivel neurológico, cardiovascular, respiratorio, 

gástrico, renal, motor y psicopedagógico, mismas que afectan el estilo de vida de las 

pacientes. Conclusión: Al ser un síndrome que afecta el desarrollo neurológico, implica 

ciertas complicaciones en las niñas que conllevan a un grado de afección en su organismo, 

a nivel de órganos, aparatos y sistemas, es fundamental que el Personal de Enfermería 

tenga los conocimientos adecuados y actualizados referente al Síndrome de Rett, con la 

finalidad de brindar una atención especializada, mejorando la calidad de vida de las 

pacientes.  

Palabras Claves: Síndrome de Rett, Prevalencia, Complicaciones, Factores Asociados, 

Atención de Enfermería, (DeCS).
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ABSTRACT 

Introduction: Rett Syndrome is a degenerative and progressive genetic disorder that 

disrupts neurological, motor, and developmental functions. This condition is more 

predominant in girls; however, it does not exclude boys from experiencing this syndrome. 

Objective: To analyze scientific evidence related to Rett Syndrome in girls. Method: 

This research is structured through the search, review, and analysis of scientific articles 

from journals indexed in databases such as SciELO, Redalyc, Dialnet, Scopus, 

Medigraphic, PubMed, MEDLINE, and Biomed using keywords such as "Rett 

Syndrome," "Prevalence," "Stages," "Complications," and "Nursing Care". Results: Rett 

Syndrome is considered worldwide as the second leading cause of neurological disability, 

with 90% of cases having a genetic origin and an incidence in approximately 40 countries, 

especially in females, specifically in early childhood. The primary predisposing factor for 

this syndrome is the genetic mutation of the MECP2 gene. The most frequent 

complications occur at the neurological, cardiovascular, respiratory, gastric, renal, motor, 

and psychopedagogical levels, impacting the lifestyle of the patients. Conclusion: As a 

syndrome affecting neurological development, it entails certain complications in girls that 

result in an impact on their organs, systems, and bodily functions. Nursing personnel must 

have adequate and up-to-date knowledge regarding Rett Syndrome to provide specialized 

care, thereby improving the patients’ quality of life. 

Keywords: According to the Health Sciences Descriptors (DeCS), the following will be 

included: Rett Syndrome, Prevalence, Complications, Associated Factors, Nursing Care. 
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Introducción  

El Síndrome de Rett se define como la afección genética que altera las funciones 

neurológicas, motoras y del desarrollo, es considerado como un trastorno de carácter 

degenerativo y progresivo, a su vez ocupa el segundo lugar dentro de las discapacidades 

intelectuales más predominantes en la infancia, la incidencia de esta afección es más 

común en niñas, adolescentes y mujeres hasta los 25 años, no obstante, no excluye a al 

género masculino de padecerlo (1). 

Las niñas que presentan este síndrome han logrado su desarrollo psicomotor de 

forma gradual durante los primeros 6 hasta 18 meses aproximadamente, sin embargo, 

conforme avanza su crecimiento y desarrollo van perdiendo habilidades que ya habían 

adquirido en la infancia (2). Lo predominante de esta afección es determinar el grado de 

afección, modificación y degeneración de las habilidades neurológicas, motoras y de 

lenguaje de forma desacelerada, conduciendo a un tipo de discapacidad grave; se estima 

1 caso por cada 10.000 nacimientos, donde el 52% de pacientes son diagnosticados en la 

primera infancia, mientras que el 48% en la adolescencia y adultez, este síndrome se 

presenta en cualquier grupo social y étnico en América Latina, sin embargo, es mal 

diagnosticado y confundido con el Síndrome de Asperger o con el Autismo (3). 

Methyl CpG- binding protein 2 (Gen MECP2), es el encargado de codificar una 

proteína misma que permite cumplir  el correcto funcionamiento cerebral; el principio de 

este síndrome surge por la mutación del Gen MECP2 conocido como proteína fijadora de 

Metilcitosina, por lo general se presenta con la duplicación del material genético, mismo 

que forma parte del cromosoma X, provocando así cambios a nivel estructural referente 

a la comunicación simpática y como consecuencia alteraciones en la actividad neuronal 

lo que provoca déficits cognitivos progresivos desde una edad temprana (4). 

Cabe mencionar que las niñas que padecen este síndrome son propensas a 

movimientos inusuales de las manos como frotamientos repetitivos o palmadas, ritmo 

anormal del crecimiento, trastornos de marcha, repercusiones lingüísticas, ataxia, 

hipotonía, convulsiones, escoliosis, discapacidad intelectual, cognitiva y trastornos de 

hábitos alimenticios; el inicio de cada uno de ellos se desarrolla en 4 etapas conocidas 

como el inicio temprano, la regresión en el desarrollo, pseudo estacionaria y deterioro 

motor, mismas que repercuten de forma progresiva en los aparatos y sistemas del paciente 

(5).  
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La aplicación del Abordaje Terapéutico empleado en este trastorno se enfoca en 

tratar el deterioro de las capacidades, mejorar la función articular y muscular por medio 

de fisioterapia e hidroterapia, estimular por medio de la terapia del habla y lenguaje, 

farmacoterapia, asistencia física y alimenticia, fomentar el contacto social, la 

comunicación, educación, apoyo del entorno, afrontamiento y manejo del ámbito 

psicológico; por medio de la aplicación de los criterios de apoyo e inclusión (5). 

En la Actualidad se considera como una patología de gran desafío para el área de 

salud por su complejidad diagnóstica y de mayor confusión con otros trastornos 

neurológicos, sin embargo, es importante conocer más a fondo sobre las complicaciones, 

emociones, el entorno de desenvolvimiento, situaciones familiares y terapéuticas que 

deben aplicar los pacientes que padecen este trastorno y no solo enfoques teóricos 

superficiales; por ende es fundamental ir de la mano con los avances tecnológicos, 

información vigente y estudios experimentales para la aplicación oportuna de los métodos 

de diagnóstico y tratamiento actuales (6).  

Para el personal de enfermería es esencial actuar por medio de distintas acciones 

de intervención, direccionadas al mantenimiento y estimulación al máximo de las 

funciones motoras y del lenguaje en las niñas, por ende, se requiere un abordaje 

multidisciplinario basado en la optimización del conocimiento, el desarrollo funcional e 

integral de las distintas habilidades de cada niña y el correcto seguimiento para obtener 

resultados favorables y prolongar una mejor calidad vida (7). 

Enfermería es parte del marco estratégico del Sistema Nacional de Salud enfocado 

hacia el seguimiento, cuidado, tratamiento y rehabilitación de pacientes con Síndrome de 

Rett, al ser una patología poco recurrente en el país; esta área se enfoca como aporte 

fundamental en ayudar al diagnóstico temprano, prolongación del estado de salud y 

fomento de los cuidados pertinentes (8). Ante lo expuesto, por medio de la presente 

investigación se pretende destacar el conocimiento clínico de enfermería y el abordaje 

terapéutico del Síndrome de Rett en Niñas (9). 

Por medio del presente trabajo de investigación se ha planteado las siguientes 

preguntas: ¿Cuál es la Prevalencia del Síndrome de Rett? ¿Cuáles son los Factores 

Asociados al Síndrome de Rett? ¿Cuáles son las Complicaciones del Síndrome de Rett? 
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¿Cuál es el Abordaje Terapéutico del Síndrome de Rett? ¿Cuáles son las Intervenciones 

de Enfermería en pacientes con Síndrome de Rett?  

Metodología 

Esta investigación es de tipo narrativo descriptiva, fundamentada en la búsqueda 

y análisis de artículos de revistas indexadas en bases de datos científicos como: Scielo, 

Redalyc, Dialnet, Scopus, Medigraphic, Pubmed, Medline y Biomed; utilizando palabras 

claves como: “Síndrome de Rett”, “Prevalencia”, “Etapas”, “Complicaciones”, 

“Cuidados de Enfermería”; además se incluyen páginas institucionales y nacionales 

relacionadas al área de salud como la Organización Mundial de la Salud (OMS), 

Organización Panamericana de Salud (OPS), Asociación Española de Síndrome de Rett 

(AESR), Instituto Nacional de Salud Infantil y Desarrollo Humano Eunice Kennedy 

Shriver (NICHD). De acuerdo, al Medical Subject Headings (MeSH) y los Descriptores 

en Ciencias de la Salud (DeCS), se incluirán palabras clave como: Síndrome de Rett, 

Prevalencia, Complicaciones, Factores Asociados, Atención de Enfermería. 

 Con el objetivo de perfeccionar la búsqueda se aplicó operadores booleanos 

como: “AND”, “OR” y “NOT”;  los criterios de inclusión considerados fueron, artículos 

originales disponibles en la base de datos científicas, textos completos, en idiomas 

español e inglés, se escogieron 30 artículos con fecha de publicación en los últimos 5 

años, se excluyeron informes de experiencia, tesis, monografías, documentos que no 

cumplían con los criterios antes mencionados y que no den respuesta a las preguntas de 

la presente investigación. 
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ALGORITMO DE UNA BÚSQUEDA 
BIBLIOGRÁFICA

Scielo, Redalyc, Dialnet, Scopus, 
Medigraphic, Pubmed, Medline y 

Biomed.

Total de Artículos: 375

Artículos posteriores a 
excluir duplicados 

Total de artículos:  250

Descartados después de 
criterios de inclusiones: 

100

Total de artículos: 70

Total de artículos: 150

Excluidos por no tener acceso 
al texto completo: 80

Descartar tras realizar una 
lectura de resumen y 

objetivo: 20

Total de artículos: 50

Gráfico 1: Diagrama de flujo 

 

 

 

 

 

   

  

  

     

 

  

  

  

   

   

  

  

 

 

Fuente: Elaborado por la autora. 

  

 

 

 

 

 

 

 

Artículos excluidos 

por estar duplicados. 

        Total: 125 
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Resultados y Discusión 

En la búsqueda inicial de acuerdo con los diferentes buscadores se obtuvieron 375 

artículos de reportes de caso, estudios comparativos, revisiones sistemáticas, artículos 

originales sobre Síndrome de Rett en Niñas a nivel mundial utilizando las palabras claves 

mencionadas; fueron eliminados 125 por contener información repetitiva. De los 300 

artículos se depuraron 100 según los criterios de inclusión, después del análisis y revisión 

fueron excluidos 80 por no tener acceso a texto y finalmente 20 por ausencia de resumen 

y objetivos, teniendo como resultado final 50 artículos que integran el trabajo de 

investigación, de las cuales el 17 se encuentran en idioma inglés, 33 en español. En la 

parte introductoria se utilizan 9 artículos, 5 artículos para la primera pregunta, 6 artículos 

para la segunda pregunta, 8 artículos para la tercera pregunta, 11 artículos para la cuarta 

pregunta y 11 artículos para la quinta pregunta. 

Prevalencia del Síndrome de Rett 

En base a investigaciones y reportes elaborados durante los 5 últimos años se ha 

evidenciado que a nivel mundial 1 de cada 10.000 nacidos vivos presenta el Síndrome de 

Rett; la particularidad de este síndrome es el desarrollo en un 95% en el periodo prenatal, 

donde la mayoría de los casos inicia la manifestación clínica de forma progresiva en la 

primera infancia, mismo que se desencadena y agrava en la adultez temprana, la presencia 

de esta patología es de razón genética y se desarrolla sobre todo con mayor prevalencia 

en el género femenino; desarrollo de este síndrome ha sido evidenciado en más de 40 

países a nivel mundial (10). 

En base a la elaboración de estudios epidemiológicos por parte de la Asociación 

Española enfocada en el estudio del Síndrome de Rett, enfocados en el seguimiento y 

control del retraso neurológico, motor y psicológico indican que surgen más del 30% de 

casos con esta afección anualmente (11). Al ser una variante patogénica de novo poco 

reconocida esta enfermedad suele ser mal diagnosticada e incluso confundida con otros 

Síndromes de graves disparidades físicas, comunicativas y de desarrollo, lo que conlleva 

al poco conocimiento de esta afección por parte de la población (12). 
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La afección de este síndrome se presenta en los distintos grupos étnicos a nivel 

mundial y es considerado como la segunda causa con mayor prevalencia de retardo mental 

en el género femenino, misma que forma parte de los Trastornos Generalizados del 

Desarrollo (TGD); dentro de los países con mayor probabilidad de presentar este 

síndrome se encuentran: Estados Unidos en un rango de edad de 0 - 18 años, Noruega de 

3 - 19 años, Australia de 5 - 18 años, Italia de 6 - 18 años, en Venezuela de 6 - 19 años, 

Ecuador 7 - 20 años y en la mayoría de países de América Latina es diagnosticado entre 

los 6 - 18 años de edad (13). 

El Síndrome de Rett puede encontrarse de dos tipos, el primero de ellos es el típico 

aquel que se desarrolla en los primeros 6 a 8 meses de vida donde la variación y aparición 

del síndrome depende del grado de afección en cada paciente, mismo que suele darse en 

un 95% siendo el más común y por otro lado se encuentra el atípico el cual se diferencia 

por ser similar a otros síndromes, presentar ciertas particularidades o características en el 

comportamiento y actitud de las niñas, sin embargo el diagnóstico diferencial excluye de 

ser esta patología, encontrándose entre un 50 a 70%, la presencia de esta afección va a 

depender mucho de la mutación genética en cuanto a las variaciones que presente el gen 

MECP2, los cuales se encargan de clasificar este síndrome en distintos estadios y 

episodios (14,15). 

En base al análisis expuesto, se determina que el Síndrome de Rett se encuentra 

dentro de las patologías con mayor prevalencia en el género femenino, por lo general se 

desarrolla en el periodo de la primera infancia. Se considera a nivel mundial como la 

segunda patología de retraso neurológico; si bien es cierto, el seguimiento o monitoreo 

continuo permite la identificación oportuna de casos, permitiendo así datos exactos para 

que las entidades de salud logren enfatizar un mayor control y prevención ante este 

síndrome. 

Factores Asociados al Síndrome de Rett 

En 1999, gracias a los aportes científicos e investigaciones por parte del Instituto 

Nacional de Salud infantil y Desarrollo Humano Eunice Kennedy Shriver (NICHD), en 

base a los estudios más recientes se ha podido evidenciar que dentro de los factores 

asociados con este síndrome se basan desde aspectos biológicos hasta genéticos. El Gen 
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MECP2 se encarga de la regulación en la expresión genética, actuando de forma esencial 

en las distintas moléculas y proteínas reguladoras del organismo (16,17). 

Brain et al. (18), Martínez et al. (19), afirman que la variación que ocurre en el 

tipo genético es el responsable del grado de afección; mismo que se da por la mutación 

de la Proteína Fijadora de la Metilcitosina, Gen MECP2 mismo que se localiza en el 

Cromosoma X y que se encarga del correcto desarrollo del cerebro y la óptima 

funcionalidad del sistema nervioso, al ocurrir un fallo en la función del Gen, hace que 

esté produzca cantidades deficientes de proteína o que esté defectuosa, impidiendo ser 

utilizada por él organismo, esto provoca alteraciones funcionales, estructurales en la 

actividad neuronal y comunicación sináptica llevando a déficits cognitivos que progresan  

de forma desacelerada. 

Arancibia et al. (20), Aron et al. (21), dan a conocer que por lo general ocurre en 

el intercambio genético, lo particular de que este síndrome sea más común en sexo 

femenino se debe a que ellas presentan dos Cromosomas X uno normal y el otro mutado, 

en la aplicación celular determinada, solo un Cromosoma X es aquel que estará activo 

durante toda la vida y las células son las encargadas de seleccionar el Cromosoma activo 

mismo que desencadena graves complicaciones, a diferencia del sexo masculino, ellos no 

presentan dos Cromosomas X, por lo cual es raro la presencia de este síndrome y en caso 

de darse ocurre un óbito fetal o no llegan a cumplir la primera infancia, teniendo en cuenta 

que este trastorno genético no se hereda. 

Según los resultados expuestos, el principal factor asociado a este síndrome es la 

variación genética de la Proteína Fijadora de la Metilcitosina (Gen MECP2), afectando 

de forma regresiva el desarrollo normal del cerebro, posteriormente el sistema nervioso y 

termina comprometiendo el resto de los aparatos y sistemas. Este síndrome es genético 

no hereditario, no obstante, los cambios genéticos causan problemas a nivel de la 

producción correcta de las proteínas esenciales para el correcto funcionamiento cerebral.  

Complicaciones del Síndrome de Rett 

El Síndrome de Rett es considerado como una de las afecciones con mayor 

incremento en los desórdenes neurológicos ocurridos en la primera infancia 

convirtiéndose así en una problemática de salud a nivel mundial, las consecuencias que 

presenta el desorden genético engloba una serie de complicaciones a lo largo del 
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crecimiento y desarrollo de las niñas; por lo general las complicaciones ocurren con 

periodos de regresión en el paciente, acorde al estadio en el que se encuentre se 

desarrollan varias anormalidades, déficits, trastornos o deterioro de distintos órganos, 

aparatos y sistemas (22,23). 

En base a los criterios establecidos por el Instituto Nacional de Salud Infantil y 

Desarrollo Humano (NICHD), afirma que el grado de afección de este síndrome se da en 

base a cuatro estadios, el primero de ellos, es el inicio prematuro el cual se caracteriza por 

presentar problemas de crecimiento y desarrollo, evidenciado por dificultad a nivel de 

movimientos corporales donde el 58% lo presenta hasta los primeros 6 meses y el 42% 

manifiesta movimientos estereotipados a nivel de las manos, perdida del contacto visual, 

periodos de apnea e hiperventilación durante la primera infancia y desarrollo; por otro se 

encuentra la destrucción acelerada, misma que se da con un retroceso de las habilidades 

ya adquiridas, como el movimiento de extremidades (Ataxia, estrujamiento, frotación, 

golpes o aplausos), afasia, deterioro neurológico avanzado, pérdida de interacción social, 

problemas respiratorios y del metabolismo (24–26).  

Del mismo modo se incluye la estabilización, donde el retroceso disminuye o en 

muchos casos es menos evidente, sin embargo, no se detendrá, lo más significativo en 

este periodo es la aparición de convulsiones, deterioro mental, pérdida motora, dificultad 

en el crecimiento y desarrollo, persistiendo movimientos estereotípicos a nivel de las 

manos, la ausencia en la interacción social y comunicativa, bruxismo y disfagia; el último 

hace referencia al Deterioro Motor Tardío, considerada como la etapa más grave de este 

síndrome mismo que se presenta por la hipertonía, distonía, rigidez y en muchos casos 

paraplejía o cuadriplejía, escoliosis y distintas alteraciones neurofisiológicas, 

gastrointestinales, de conducta y aprendizaje, aquí pueden disminuir las crisis 

convulsivas, no obstante, los problemas a nivel motor incrementan de forma progresiva 

(27–29). 

De acuerdo con los datos investigados, las complicaciones se describen por 4 

estadios que se presentan con el inicio prematuro, seguido de la destrucción acelerada, 

posterior la estabilización y finaliza con el deterioro motor tardío, este síndrome se 

caracteriza por la regresión del desarrollo psicomotor, aparición de movimientos 

estereotipados de las manos, microcefalia, hipotonía muscular, entre otros; lo particular 
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de esta afección es la aparición de estas complicaciones después de haber presentado un 

periodo de desarrollo aparentemente normal. 

 

Abordaje Terapéutico del Síndrome de Rett 

Torres Arreola L. et al. (30), Marzo Simón M. et al. (31), mencionan que no existe 

una cura pero si una guía de tratamientos paliativos, no obstante, el tratamiento va a 

depender del grado o estadio que presente la paciente, si bien es cierto, es importante 

enfocarse en la estimulación, entrenamiento, marcha, control, drenaje y movilización 

postural, ejercicios respiratorios, terapia de lenguaje, fisioterapia, terapia ocupacional, 

apoyo nutricional y metabólico, logopedia, intervenciones, seguimiento en el 

comportamiento y comunicación, la aplicación y soporte de equipos o aparatos 

ortopédicos, tratamiento farmacológico, servicios de apoyo y asesoramiento familiar. 

 Es fundamental brindar un enfoque en el ámbito comunicativo y multidisciplinario, para 

un mejor énfasis en el tratamiento, aplicando herramientas que permitan mejorar el 

desarrollo de las funciones, potenciar las habilidades cognitivas, mejorar la inteligencia 

sensoriomotora, controlar las tendencias repetitivas, aliviar el estrés; del mismo modo, la 

aplicación de la medicina alternativa ha sido significativamente efectiva en las pacientes, 

mismos que se basan en la terapia asistida, masoterapia, musicoterapia, hidroterapia, 

deportes adaptados y las distintas actividades recreativas que mejoren y favorezcan su 

desenvolvimiento (32–34). 

Varios autores coinciden en que el tratamiento depende de la afección neuronal 

que se ve implicada en este síndrome por lo cual se basan en una serie de medicamentos 

que controlen e impidan una mayor afectación a nivel de aparatos, órganos y sistemas; 

Trofinetide (Daybue), se considera como el medicamento central de este síndrome, 

mismo que actúa como antiinflamatorio a nivel cerebral, lo cual evita que las células 

emitidas por el mismo reaccionen de forma hiperactiva y a su vez logra aumentar el valor 

de la proteína natural producido por la hormona IGF-1 misma que se encarga de regular 

el crecimiento y desarrollo (35–37). 

De igual manera, se deben acompañar con medicamentos basados para las 

afecciones respiratorias y motoras e incluso antiepilépticos y anticonvulsivos acorde al 

estadio por el que este cursando la paciente, entre los más empleados se encuentran: 
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Carbamacepina, Lamotrigina, Risperidona, Fenobarbital, Acido Valproico, Fenitoína, 

Levodopa, Naltrexona, Bromocriptina, Aminoácidos Esenciales como: Tirosina, 

Triptófano y L – Carnitina, los cuales favorecen el incremento en la síntesis de 

neurotransmisores. De igual forma, es importante el acompañamiento de suplementos, 

minerales y vitaminas para el aporte del correcto funcionamiento celular, desarrollo y 

crecimiento oportuno en la paciente (38–40). 

En base a la información antes mencionada, el abordaje terapéutico sintomático 

de primera opción es el Trofinetide (Daybue) mejora la comunicación social, la 

respiración y las habilidades motoras finas. Sin duda alguna, en la actualidad no existe 

cura exacta solo tratamiento sintomático, es importante el control y seguimiento médico 

de forma periódica, sin bien es cierto, conforme se da la regresión de este síndrome se 

puede complementar con analgésicos, antiepilépticos, anticonvulsivos acompañados de 

suplementos, minerales o vitaminas, estén aprobados y bajo la supervisión médica.  

Intervenciones de Enfermería en pacientes con Síndrome de Rett 

Es importante para el personal de enfermería brindar un apoyo y seguimiento 

constante a las niñas con Síndrome de Rett y sobre todo a la familia y su entorno, se debe 

tener presente que esta patología es muy poco conocida e inclusive es confundida y 

asociada con otros síndromes lo que causa un nivel de complejidad en las distintas 

intervenciones que deben ser aplicadas, por lo tanto, para evitar distintas complicaciones 

y un avance en el deterioro de las funciones del organismo que implica este síndrome, se 

debe regir una guía de asesoramiento y cuidados oportunos (41,42). 

La aplicación del método fisioterapéutico y de rehabilitación forma parte de los 

cuidados primordiales en las niñas, las terapias que se realizan ayudan al correcto 

desarrollo de las capacidades logrando una apropiada comprensión y autonomía en 

actividades básicas como alimentarse, vestirse, labores de aseo personal, actividades 

recreativas y relaciones interpersonales; estos mecanismos ayudan al desarrollo de 

habilidades neuromotoras, las cuales mejorarían la taxia, la presencia de movimientos 

involuntarios, apraxia e hipertonía, no obstante, también se cuenta con el tratamiento 

psicopedagógico que ayuda a mejorar las capacidades cognitivas (43,44). 
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El rol que ejerce la enfermera se basa en el apoyo de las emociones y conductas 

de la paciente al padecer este síndrome, teniendo en cuenta que la aparición de 

manifestaciones clínicas y complicaciones conlleva a cambios de humor y retos difíciles 

de adaptación. Las intervenciones de enfermería aplicadas engloban aspectos 

emocionales, físicos, sociales y cognitivos del individuo, aplicando así los 11 Patrones 

Funcionales de Marjory Gordón mismos que son: Percepción y Gestión de la Salud, 

Nutrición – Metabólico, Eliminación, Actividad – Ejercicio, Sueño – Descanso, 

Cognición – Percepción, Autopercepción – Autoconcepto, Rol – Relaciones, Sexualidad 

– Reproducción, Tolerancia al estrés y Valores – Creencias; mismos que contribuyen al 

mejoramiento de la salud, promocionando el bienestar, con el objetivo de mantener y 

potenciar la calidad de vida de cada niña (45,46). 

Dentro de las distintas actividades y procedimientos que ejecuta el Personal de 

Enfermería, están relacionados con la estimulación, apoyo emocional, asistencia en la 

salud mental, alivio en la ansiedad, estrés y relajación, apoyo fisioterapéutico, educación 

a familiares sobre las generalidades más importantes del síndrome, seguimiento, 

rehabilitación psicosocial y apoyo en el tratamiento farmacológico; la capacitación de 

cada enfermera es de forma constante, para que pueda actuar con enfoque de servicios en 

base a la satisfacción de las necesidades de cada paciente. El Cuidado de Enfermería hacia 

las niñas con Síndrome de Rett esta basado en la promoción de vida, confort, autocuidado, 

dialogo, autonomía de ejercicio y procesos de desarrollo y planificación asistencial 

(47,48). 

Para finalizar según la guía propuesta por  Rett Expertise Centre Netherlands-

GKC, indica que el abordaje de enfermería empleado en este síndrome debe basarse en 

estrategias educativas, para el desarrollo del esquema corporal, para la estimulación de 

conductas comunicativas, para la memoria visual, para optimizar el contacto, habilidades 

funcionales, desarrollo motor y aportes nutricionales basados en suplementos vitamínicos 

y calóricos; por lo cual es importante el control y seguimiento médico en los primeros 

meses de vida para el diagnóstico oportuno, mismo que ayudara a un tratamiento 

adecuado evitando el desarrollo de complicaciones que comprometan la salud y bienestar 

de cada paciente (49,50). 
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El personal de enfermería debe aplicar intervenciones basadas en el aprendizaje 

motor, entrenamiento cognitivo, estimulación multisensorial, fisioterapia, apoyo 

nutricional, terapia ocupacional y servicios de apoyo; es esencial el acompañamiento del 

equipo multidisciplinar sanitario para el diagnostico temprano, seguido de un tratamiento 

e intervención para disminuir el rápido avance de la patología y mejorar la calidad de vida 

del paciente.  

Conclusiones 

El Síndrome de Rett es considerado como una de las afecciones neurológicas de 

mayor prevalencia en el sexo femenino, mismo que ha sido identificado a nivel mundial 

en alrededor de 40 países, si bien es cierto, este síndrome es predisponente en países 

desarrollados y subdesarrollados presentándose en ambos sin rango diferencial, lo 

peculiar de este síndrome es el grado de afección en la primera infancia mismo que incide 

progresivamente hasta la adolescencia y se agrava en la adultez temprana.  

Entre los factores relaciones a este síndrome se encuentran todos relacionados a 

la variación genética que se da en el Gen MECP2, localizado en el cromosoma X el cual 

se encarga de la funcionalidad cerebral y del sistema nervioso, al existir una mutación 

genética el daño que desencadena en la paciente se ve involucrado en el correcto 

crecimiento, habilidades comunicativas, desarrollo de habilidades motoras, cognitivas y 

de relación interpersonal, lo que conduce a un agravamiento de la salud.  

Las complicaciones del Síndrome de Rett involucran distintos aparatos, órganos 

y sistemas del cuerpo humano, dentro de ellos se encuentra alteración del sistema 

nervioso, daño neurológico, cambios en el sistema cardiovascular, daño renal, afecciones 

respiratorias, enfermedades gastrointestinales, incapacidad motora y problemas 

psicopedagógicos, mismos que disminuyen la calidad de vida en las niñas que padecen 

este síndrome.  

El tratamiento se determina en base al grado de afección neuronal de la paciente, 

por lo general se administra Trofinetide (Daybue) el cual actúa como antiinflamatorio 

cerebral y aumenta el valor de la proteína natural que regula el crecimiento y desarrollo, 

a su vez, se complementa con distintos medicamentos que favorecen al correcto 

funcionamiento de los aparatos y sistemas, entre ellos se consideran analgésicos, 

anticonvulsivos, antiepilépticos, aminoácidos, del mismo modo, se acompañan de 
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suplementos vitamínicos y minerales los cuales ayudan a una recuperación oportuna, 

disminuyendo el grado de afección.    

La Intervención de Enfermería está enfocada en el apoyo, seguimiento, educación, 

promoción hacia la paciente, familia y entorno sobre el autocuidado, tratamiento, estilo 

de vida, técnicas de rehabilitación y fisioterapia, terapias de lenguaje, estrategias de 

motivación y superación ante la afección, fundamentados en los Patrones Funcionales de 

Marjory Gordon como técnica para el mejoramiento de la calidad de vida de la paciente, 

fomento de promoción y bienestar. 
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Anexos 

Anexo 1. Matriz de Consistencia 

Objetivos de 

Investigación 

Preguntas de 

Investigación 

Técnica de 

Investigación 

(Recopilación

) 

Técnica de 

Análisis 

Fuente/Sujeto

s Sociales 

Categoría 

(Variables) 

Instrumento 

de 

Recolección 

de la 

Información 

Preguntas/Co

ntenido del 

Instrumento 

General: 

Analizar las 

evidencias 

científicas 

relacionadas 

con el 

Síndrome de 

Rett en Niñas. 

 

Específicos: 

- Determinar 

la 

prevalencia 

del 

Síndrome de 

Rett en 

Niñas. 

- Identificar 

los 

principales 

factores que 

están 

asociados 

del 

Síndrome de 

Rett en 

Niñas. 

- Determinar 

las 

complicacio

nes del 

Central: 

¿Cuáles son 

las evidencias 

científicas 

relacionadas 

con Síndrome 

de Rett en 

Niñas? 

 

Específicos: 

1. ¿Cuál es la 

Prevalencia 

del Síndrome 

de Rett? 

2. ¿Cuáles son 

los Factores 

Asociados al 

Síndrome de 

Rett? 

3. ¿Cuáles son 

las 

Complicacion

es del 

Síndrome de 

Rett? 

4. ¿Cuál es el 

Abordaje 

Terapéutico 

del Síndrome 

de Rett? 

 

Documental 
Ficha de 

Análisis 

Análisis 

científicos, 

literatura gris y 

documentos 

oficiales de 

organismos 

internacionales 

y nacionales. 

No aplica 

- Ficha de 

contenido. 

- Ficha 

bibliográfica. 

- Registro 

electrónico. 

Contenido de 

la Tabla de 

Datos: 

- Autor 

- Año de 

Publicación 

- Titulo 

- Objetivo 

- Resultados 

- Conclusione

s 
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Fuente: Elaborado por la autora. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Síndrome de 

Rett en 

Niñas. 

- Describir el 

abordaje 

terapéutico 

del 

Síndrome de 

Rett en 

Niñas. 

- Establecer 

las 

intervencion

es de 

enfermería 

en pacientes 

con 

Síndrome de 

Rett. 

5. ¿Cuáles son 

las 

Intervencione

s de 

Enfermería 

en pacientes 

con Síndrome 

de Rett? 
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Anexo 2. Palabras Claves 

Título: Síndrome de Rett en Niñas. 

 

Fuente: Elaborado por la autora. 

 

 

 

 

 

 

 

 

Síndrome de Rett Rett syndrome Síndrome de Rett 

Prevalencia Prevalence Prevalencia 

Complicaciones Complications Complicaciones 

Factores Asociados Associated factors Factores Asociados 

Discapacidades Disabilities Discapacidades 

Cuidados de Enfermería Nursing care Cuidados de Enfermería 
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