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RESUMEN

Se presenta el caso clinico de una paciente afecta de
sindrome de Rett (SR), un desorden del desarrollo
neuromental progresivo de origen genético
heterosomico ligado al cromosoma X, cursa con
retraso mental profundo y alteraciones fisicas de la
movilidad general. Como caracteristicas odontologicas
destacan la presencia de enfermedad periodontal
avanzada, bruxismo y habito de respiracion oral. Se
describen las caracteristicas odontologicas y el
tratamiento estomatologico realizado a una paciente
afecta de SR, incluyendo odontologia conservadora,
exodoncias y tratamiento periodontal complejo. La
patologia oral se justifica por la presencia de
parafunciones, la deficiente higiene oral y la dificultad
que presentan para recibir tratamiento odontologico.
El procedimiento se lleva a cabo bajo anestesia
general como consecuencia del riesgo médico,
cantidad de patologia oral y la falta de colaboracion
de la paciente.
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ABSTRACT

A clinical case of a patient with Rett’s syndrome
(RS), a progressive neuromental disorder of the
development, is presented. RS is a genetic disorder
linked to X-chromosome, with severe mental
disabilitation and reduction of the general motility.
In the oral cavity we can observe: advanced
periodontal illness, bruxism and oral breathing. The
odontological problems and their treatment are
showed including conservative odontology,
exodontias and complex periodontal treatment. The
oral pathology is associated to the existence of
parafunctions, bad oral hygiene and difficult
cooperation during the odontological treatment.
General anaesthesia is proposed to treat these
patients due to the medical risk, the oral pathology
and the difficulties with the patient’s bebaviour.
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INTRODUCCION

El sindrome de Rett (SR) es una patologia del desa-
rrollo neurolégico que actualmente se acepta como
una alteracion ligada al cromosoma X. Habitualmente
estd producida por una mutacion de novo?; aunque
hay otros trabajos que describen la enfermedad en
diferentes miembros de una misma familia por lo que
apoyan la tesis de una transmision del defecto de forma
dominante®. Se da en el 1% de los casos de SR™.
Dicha alteracion parecia estar localizada en un gen del
brazo corto™® en la zona entre Xq27 y Xq28 del cro-
mosoma X, pero actualmente se cree que puede haber
implicado mas de un gen, lo cual explicaria las dife-
rencias clinicas observadas®©”.

Constituye una causa poco frecuente de encefalo-
patia y deficiencia mental progresiva® en ninas. Es una
alteracion letal en ninos®. No obstante, actualmente
se plantea la posibilidad de que este sindrome pueda
afectar a ninos?. Debido a la coincidencia de la sin-
tomatologia clinica y a la falta de una evidencia clara
para el diagnostico, los casos detectados en varones
corresponderian posiblemente''¥ a mosaicismos con
mutaciones de novo o a la presencia de trisomias
con31 cromosomas X supernumerarios. Estas teori-
as tendrian su justificacion en la implicacion de mas
de un gen en la etiologia“>.

El cuadro clinico se manifiesta habitualmente a par-
tir del primer ano de vida con una pérdida de habili-
dad y desarrollo de estereotipias manuales'®. La inci-
dencia es de 1/150.000 de ninas nacidas vivas®!7.

Como factor etiopatogénico destaca posiblemente
un defecto en los neurotransmisores con actividad dis-
minuida de los receptores noradrenérgicos, serotoni-
nérgicos y dopadrenérgicos%20 que cursa con fallos
fundamentales en las conexiones cerebrales basicas
durante la primera infancia®V.

Presenta una fase inicial tipica de disminucion psi-
quica, entre los 6 y los 18 meses, donde existe un
desinterés por el juego, pérdida de la comunicacion,
ausencia de lenguaje y del contacto ocular. En una
segunda fase se produce un deterioro neuropsiquico
rapido durante un periodo de uno a cuatro anos con

Sindrome de Rett: Tratamiento odontologico

una grave afectacion del desarrollo mental, sindrome
regresivo evidente hasta llegar a una deficiencia men-
tal profunda‘1222, Aparecen estereotipias, manifesta-
ciones autisticas®29, pérdida de la habilidad y uso fino
de las manos, conservando la movilidad mas grosera,
apraxia, temblor, ataxia, afectacion del estado gene-
ral, microcefalia y alteraciones respiratorias®?. La ter-
cera fase se presenta ya entre los cuatro y los seis anos
de edad con estabilizacion de los sintomas descritos
y aparicion de trastornos convulsivos@®. Finalmente
aparece una nueva fase de deterioro tardio donde se
aprecia una facies fija, inexpresiva, combinada con
invalidez, paresias de extremidades®”, escoliosis®®,
caquecsia y retraso del crecimiento®” con pubertad
normal. Constituye, ademas, un factor de riesgo de
predisposicion a osteoporosis®®: 3V, Las principales cau-
sas de muerte en estos enfermos son los fallos respi-
ratorios o cardiacos®?.

El diagnostico habitualmente se establece median-
te las manifestaciones clinicas que se recogen en los
Criterios de la Asociacion Internacional del SR tras
el desarrollo psico-motor normal de los primeros
meses. En la actualidad, el electroencefalograma se ha
mostrado como un arma adicional para diferenciar el
SR de otras alteraciones con caracteristicas clinicas simi-
lares como el sindrome de Angelman®®, y también
para discernir si los movimientos espasticos que pre-
sentan estos pacientes son muestras de epilepsia y por
tanto deben ser tratados con firmacos anticonvulsi-
vantes®,

En el tratamiento médico se han utilizado fairmacos
como la nalotrexona®®, bloqueante de los recepto-
res de los opidaceos, pero solo parece aliviar los tras-
tornos respiratorios y de conducta.

Creemos oportuna la publicacion de este trabajo
debido a la ausencia casi total de referencias esto-
matologicas en la literatura cientifica acerca de este
sindrome tan poco frecuente.

CASO CLINICO

Se presenta en nuestro servicio solicitando trata-
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Figura 1. En la imagen observamos la gran afectacion periodontal,
con importante pérdida de soporte oseo y decapitacion de las papilas
a nivel de ambos maxilares, asi como el desgaste que presentan
las superficies oclusales e incisales debido al bruxismo.

miento odontologico una paciente de 21 anos de edad
que presenta como antecedentes patologicos de inte-
rés: retraso psico-motor profundo, epilepsia y SR. No
se encuentran antecedentes de dichos trastornos en
ningin miembro de su familia.

En la anamnesis por sistemas destacan los antece-
dentes de arritmias cardiacas (actualmente ya bajo con-
trol anual por el cardidlogo) y las crisis epilépticas.
Estas altimas se iniciaron a los tres anos de edad, con
episodios clonicos de las extremidades sin pérdida de
consciencia. Progresivamente fueron empeorando hasta
acabar con la frecuencia de una crisis mensual de gran
mal, que obligd a someterla a una medicacion cons-
tante con carbamacepina 200 mg (Tegretol®) tres veces
al dia y levomepromazina 25 mg (Sinogan®) de forma
esporadica.

La exploracion intraoral nos muestra la inexistencia
total de higiene oral que comporta un estado de enfer-
medad periodontal avanzada, con gran acimulo de
placa bacteriana y pérdida de soporte 6seo (Fig. 1).
No se observan alteraciones dentales de tamano o
forma, presenta agenesia de la pieza 18, caries en los
dientes 17, 27, 37 y 47, y gran inflamacion gingival con
una seminclusion mucosa de los tres cordales presentes
28, 38 y 48. Presenta ademas un desgaste acentuado
de las caras oclusales de todos los dientes, como causa
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Figura 2. Imagen que ilustra la queilitis angular que presenta la
paciente relacionada con la respiracion bucal y con la pérdida
de dimension vertical. Los labios se observan secos y fisurados.

Figura 3. Intubacion naso-traqueal previa a la aplicacion de la
anestesia general. Obsérvese la proteccion conjuntival con
esparadrapo bipoalérgico.
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Figura 4. Radiografia frontal de torax donde se distingue la avanzada escoliosis vertebral.

de la presencia de un bruxismo excéntrico acentuado.
A nivel de la comisura labial se observa una queilitis
angular, causada posiblemente por la disminucion de
la dimension vertical. El examen funcional denota la
presencia de una respiracion bucal (Fig. 2).

Tras dicha exploracion se planifica un tratamiento
odontologico completo que incluye la obturacion de
los segundos molares de ambos maxilares, la exo-
doncia de los cordales y la realizacion de tratamien-
to periodontal. Debido a la complejidad del tratamiento
y a la deficiente colaboracion de la paciente se pla-
nifica llevarlo a cabo bajo anestesia general y en medio
hospitalario (Fig. 3). Se solicitan como exploraciones
preoperatorias una radiografia de torax (Fig. 4) (fren-
te y perfil), un electrocardiograma y una analitica com-
pleta que incluye hemograma completo con valores

de hemoglobina, recuento y féormula leucocitaria, gaso-

metria, pruebas de funcion hepatica y renal, glucemia
basal y pruebas de coagulacion. Los resultados mos-
traron la presencia de una leucocitosis, compatible con
una infecciéon con posible foco oral, mientras que el
resto de valores entraban dentro de la normalidad
(Figs. 5y 0).

Se realizo6 el tratamiento odontologico en medio
hospitalario y tras ello se cit6 a la paciente para con-
trolar su evolucion a la semana de la intervencion.
Posteriormente se controlo a la paciente al mes y a los
seis meses como medida preventiva y refuerzo de las

ensenanzas de higiene oral.

DISCUSION

El SR es un trastorno del desarrollo neurologico que
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Figura 5. Antes de comenzar el tratamiento odontologico se
desinfecta la zona perioral e intraoral con povidona yodada para
minimizar los riesgos de infeccion, debido al elevado nivel de
placa bacteriana.

fue descrito por primera vez en 1966, pero del cual
todavia se desconocen con certeza sus bases biolo-
gicas o genéticas®. Recientes estudios sugieren que
alteraciones en la conduccion de los neurotransmi-
sores cerebrales o una reduccion del nimero de
ramificaciones dendriticas de las neuronas piramida-
les del cortex prefrontal, motor y limbico®®, podrian
explicar los trastornos ocasionados por la enfermedad.

Para un correcto tratamiento de la enfermedad es
esencial un diagnoéstico lo mas precoz posible median-
te la clinica®¥, que nos ayude a establecer conductas
terapéuticas adecuadas y a prevenir las posibles com-
plicaciones. Los trastornos epilépticos deben ser iden-
tificados y tratados médicamente si resulta necesario®>,
asi como el reflujo gastroesofagico cuyo control podria
evitar posibles complicaciones respiratorias. Asi mismo
es esencial desarrollar técnicas que faciliten la comu-
nicacion, mantengan la funcionalidad manual, desa-
rrollen la deambulacion y prevengan deformidades
como la escoliosis. Este trabajo debe ser llevado a cabo
por un equipo que incluiria médicos, fisioterapéutas,
la propia familia y asociaciones de ayuda®®.

Debido sobretodo a la presencia de esterotipias, los
trastornos bucales mas frecuentes son el chupar o mor-
der dedos, el bruxismo, la respiracion oral y una posi-
cion baja de la lengua que origina en muchos casos
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Figura 6. Estado final una vez realizado el tratamiento de
odontologia conservadora, exodoncias y tratamiento periodontal
complejo. Todo ello en una sola sesion.

una tendencia a la mordida abierta anterior, o a la pre-
sencia de un paladar ojival?V. Junto con ellos y debi-
do a la falta de higiene oral correcta solemos encon-
trar un pésimo estado periodontal, y un abundante
numero de procesos cariosos®”. Todo ello nos lleva
a plantear la necesidad que tienen dichos pacientes
de mantener un estricto control por parte del odon-
tologo.

Haciendo referencia a los antecedentes médicos de
la paciente, la podriamos englobar dentro del grupo
con riesgo médico ASA V. Si ademas tenemos en
cuenta la minima colaboracion para la simple explo-
racion intraoral y la dificultad del tratamiento odon-
tologico a realizar, se justifica la indicacion de anes-
tesia general. Esta indicacion se hace todavia mas evi-
dente si tenemos en cuenta que las alteraciones buco-
faringeas y respiratorias pueden propiciar una dismi-
nucion de los reflejos defensivos y la oxigenacion que
se hace mas patente durante el sueno®”. Ademads, pre-
senta como ventaja la amnesia total del procedimien-
to, con lo cual no se condicionaria negativamente la
colaboracion de la paciente para futuros tratamientos.

Una vez concluido el tratamiento, se debe instau-
rar un programa preventivo exhaustivo, que incluya
unas normas estrictas de higiene oral con control de
placa periodico, dieta, flor y revisiones odontologi-
cas cada seis meses con la finalidad de llegar a un diag-
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nostico y tratamiento precoz, evitando asi futuros tra-
tamientos odontologicos bajo anestesia general. Es
esencial contar con el apoyo de los familiares o de
asociaciones de ayuda que controlen el grado de higie-
ne de la paciente y participen en la misma. En nues-
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