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Resumen
Propósito: El síndrome de Rett es considerado un trastorno en el desarrollo neurológico, con regresión tardía. Su principal ma-

nifestación clínica es el retraso progresivo de habilidades motoras y del lenguaje ya adquiridos, acompañado de rigidez y movimien-
tos estereotipados en las manos. El objetivo de este reporte de caso fue identificar los efectos de una intervención fisioterapéutica 
combinada con terapia de conducta en una paciente con síndrome de Rett. 

Presentación del caso: Se presenta el caso de una niña de 10 años con diagnóstico médico síndrome de Rett, etapa III, o 
también llamada etapa de estabilización o seudo-estacionaria. Se aplicó fisioterapia y terapia conductual 3 veces a la semana, con 
sesiones de 45 minutos de duración por un periodo de 12 meses de tratamiento.

Resultados: Se lograron cambios en la función motora gruesa, las reacciones de equilibrio, enderezamiento, en la habilidad 
de sortear obstáculos y seguimiento de instrucciones; estas habilidades se conservaron por 6 semanas (al final del tratamiento), y 
nuevamente se evidencia, la regresión de las funciones psicomotoras, lo cual puede deberse a las características propias del síndrome.

Conclusión: Los resultados obtenidos sugieren que la combinación de la fisioterapia con terapia conductual genera cambios 
positivos en la función motora gruesa y la conducta en niñas con síndrome de Rett.

Palabras clave: Síndrome de Rett, lenguaje infantil, terapias de la conducta cognitiva, fisioterapia, estudio de caso. 

Abstract
Purpose: Rett syndrome is considered a neurodevelopmental disorder with late regression, its main clinical manifestation is 

the progressive delay of already acquired motor and language skills, accompanied by rigidity and stereotyped hand movements. 
The aim of this case report was to identify the effects of a physiotherapeutic intervention combined with behavioral therapy in a 
patient with Rett syndrome. 

Case presentation: We present the case of a 10-year-old girl with a medical diagnosis of Rett syndrome, stage III, or also called 
stabilization or pseudo-stationary stage. Physiotherapy and behavioral therapy were applied 3 times a week, with 45-minute sessions 
for a period of 12 months of treatment.

Results: Changes were achieved in gross motor function, balance reactions, straightening, in the ability to avoid obstacles 
and follow instructions; these skills were preserved for 6 weeks (at the end of treatment), and again, the regression of psychomotor 
functions is evidenced, which may be due to the characteristics of the syndrome.

Conclusion: the results obtained suggest that the combination of physiotherapy with behavioral therapy generates positive 
changes in gross motor function and behavior in girls with Rett syndrome.

Keywords: Rett syndrome, Child language, cognitive behavioral therapy, physical therapy, a case report.
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Introducción
El síndrome de Rett (SR) es un trastorno en el desa-

rrollo neurológico infantil que afecta fundamentalmente 
a niñas de todas las razas y cursa secundariamente con 
autismo. Fue descrito en 1966 por Andreas Rett y se 
caracteriza por un deterioro progresivo del sistema ner-
vioso central (SNC) que aparece en la primera infancia 
y cursa con pérdida de las habilidades motoras y de la 
comunicación, aparición de un estado autista con auto-
matismos, retraso para alcanzar las habilidades psico-
motrices propias de la edad, microcefalia, convulsiones 
y retraso mental.1,2 Es una condición poco frecuente, que 
afecta aproximadamente 1 de cada 10.000 mujeres y es 
causada por mutaciones espontáneas en el gen MECP2, 
ubicado en el brazo largo del cromosoma X (Xq28); el 
cual codifica la proteína de unión a metil-CpG 2 (MeCP2), 
que participa en la regulación de la transcripción de 
otros genes para el desarrollo sináptico y mantenimiento, 
importantes para el aprendizaje y la memoria.3 

Actualmente se conocen 5 formas clínicas de sín-
drome de Rett, una clásica y el resto atípicas, que compro-
meten de manera general la habilidad manual, el lenguaje 
y la motricidad amplia, unida a la aparición de estereoti-
pias y epilepsia precoz.4 

No existe cura o terapia efectiva para el manejo de 
este síndrome. Sin embargo, para retrasar la aparición de 
los signos clínicos, se requiere de un tratamiento inter-
disciplinario. Aunque se encuentra poca información 
sobre su abordaje, la fisioterapia y la terapia conduc-
tual basada en el Análisis de Comportamiento Aplicado 
(ABA),5 desempeñan un rol fundamental en los procesos 
de rehabilitación de estos niños. El objetivo del presente 
reporte de caso fue identificar los efectos de la fisiote-
rapia y la terapia conductual ABA en la función motora 
gruesa y la conducta de una niña con síndrome de Rett.

Descripción del caso
Niña de 10 años de edad con diagnóstico médico sín-

drome de Rett, de estrato socioeconómico bajo. Nació a 
las 32 semanas de gestación, con antecedentes de desa-
rrollo dentro de los parámetros esperados: control cefá-
lico a los 3 meses, a los 6 meses inició gateo y la marcha a 
los 15 meses. Su audición y lenguaje e interacción social 
fueron normales hasta los 3 años. Según reporte de la his-
toria clínica, a la edad de 3 años la niña presentó un epi-
sodio de crisis epiléptica tónico clónica generalizada de 
aproximadamente 3 a 4 minutos de duración con una fre-
cuencia de 4 crisis diarias. Fue remitida al servicio de 
urgencias y hospitalizada por 5 días. Inició tratamiento 
farmacológico con medicamento antiepiléptico carbama-
zepina de 60 mg/ día. A la semana de alta hospitalaria, los 
padres observaron cambios en su desarrollo motor grueso 

y fino, alteraciones de la marcha, pérdida del lenguaje que 
fueron empeorando de manera progresiva. 

Según reporte de historia clínica, a la edad de 5 años 
inició tratamiento con fonoaudiología, terapia ocupacional 
y fisioterapia convencional (movilizaciones pasivas, esti-
ramientos) 2 veces por semana, sin evidenciar evolución 
relevante. A la edad de 8 años se realizó electroencefa-
lograma bajo la técnica de privación de sueño sin medi-
camentos, que arrojó como resultado desorganización de 
los ritmos de fondo, presencia de punta trifásica sobre 
regiones frontocentrales derechas, presencia de actividad 
paroxística focal y pérdida de los ritmos de fondo. 

Evaluación inicial por neuropsicología – conducta 
Se realizó evaluación con escala de conducta diseñada 

y adaptada por las neuropsicólogas de la Institución Pres-
tadora de Salud (IPS) Aprender (Tabla1). Los resultados 
arrojaron limitación en las habilidades de disposición para 
el aprendizaje, mirar, escuchar, seguimiento de instruc-
ciones, imitación verbal, trabajo doméstico y autonomía.

Evaluación por fisioterapia 
En la evaluación por fisioterapia se encontraron signos 

característicos del síndrome de Rett como movimientos 
estereotipados en las manos, similar a la acción motora 
de lavado de manos, pérdida de la función motora de las 
manos, temblores ocasionales en miembros superiores e 
inferiores, episodios de risa o gritos inmotivados, deformi-
dades a nivel de cuello de pies y rigidez generalizada.6

La función motora gruesa se evaluó mediante graba-
ción de videos y la aplicación de la Escala Abreviada de 
Desarrollo (EAD-3).7 A partir de la evaluación, se deter-
minó una alta probabilidad de experimentar retraso en 
el desarrollo de la motricidad gruesa y finoadaptativa. A 
partir del análisis de los videos se identificaron limita-
ciones en las habilidades motoras gruesas como gatear, 
adoptar posición sedente en silla y colchoneta, ponerse de 
pie sin apoyo, correr, saltar, trepar, lanzar la pelota, aga-
rrar, subir y bajar escaleras. En la evaluación de la marcha, 
se observó aumento de la base de sustentación y altera-
ción en las fases y sus determinantes con balanceo de un 
lado a otro, alteraciones de la coordinación e inestabilidad 
y en las actividades de la motricidad fino-adaptativa se 
observó pérdida de la función motora de las manos. 

Descripción de la intervención 
Se inició trabajo simultáneo entre fisioterapia y 

terapia conductual con objetivos terapéuticos que incluían 
incrementar las habilidades de disposición para el apren-
dizaje, adquirir habilidades para la ejecución de activi-
dades cotidianas, vida diaria e incrementar autonomía.
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Terapia conductual
Desde la terapia conductual, se trabajó con el método 

Análisis de Comportamiento Aplicado (ABA) enfocado 
en el moldeamiento de la conducta. Se establecieron 
pasos y tareas para proporcionar oportunidades de aplicar 
las habilidades aprendidas en diferentes escenarios y 
entornos y mejorar la capacidad de aprender, desarro-
llar habilidades para la vida y función de forma indepen-
diente;5 a partir de las necesidades básicas: alimentación, 
vestido, afecto; entre otras.

Las sesiones de tratamiento se enfocaron en tareas 
de disposición para el aprendizaje mediante actividad en 
mesa con ayuda de fichas, cubos, rompecabezas, alimentos 
entre otros; enfocándose en el mantenimiento de la posi-
ción sentada con espalda recta, establecimiento de contacto 
visual espontáneo ante la orden del terapeuta de conducta.

Durante un tiempo de 5 minutos, se trabajaba la habi-
lidad de mirar, mediante la presentación de objetos de uso 
cotidiano como cuchara, taza, cepillo de dientes, prendas 
de vestir, así como las partes de su cuerpo. Por otra parte, 
se realizaba estimulación con sonidos de instrumentos 
musicales, de manera que se promoviera la búsqueda 
de la fuente sonora, monitoreando si la niña realizaba el 
movimiento necesario para rastrear el sonido. 

Respecto a la manipulación de objetos, se realizaron 
ejercicios, a partir de la orden de realizar al menos diez 
movimientos de imitación exacta: “levantar brazo izquierdo, 
levantar los dos brazos, levantar brazo derecho, hacer el 
gesto de señalar con mano derecha, hacer adiós con la mano 
derecha, hacer adiós con la mano izquierda, colocar las dos 
manos sobre la barriga, colocar la mano derecha sobre la 
barriga, colocar la mano izquierda sobre la barriga, dar 
palmas una vez, dar palmas dos veces, patalear una vez con 
el pie derecho, patalear una vez con el pie izquierdo, pata-
lear dos veces pie derecho, patalear dos veces pie izquierdo, 
patalear una vez los dos pies, patalear dos veces los dos 
pies, estrecharse las dos manos (a uno mismo), dar saltos 
adelante, atrás y a los lados”. En el caso de observar que no 
realizaba la actividad a la orden dada, era necesario el mol-
deamiento o ayuda física total. Una vez se lograba la inten-
ción de estas conductas por parte de la niña, se disminuía 
la ayuda, la cual pasaba a ser parcial, para luego obtener la 
aparición de conductas objetivo sin ningún tipo de ayuda. 
En este proceso, siempre se reforzó verbalmente cada una 
de las veces que ocurrió la conducta esperada, independien-
temente de que ocurriera con o sin ayuda.

Intervención desde Fisioterapia
Desde fisioterapia se aplicó un programa de ejerci-

cios mediante la facilitación neuromuscular propiocep-
tiva (FNP).8 A través de la técnica iniciación rítmica se 
estimuló la ejecución del movimiento en miembros supe-

riores e inferiores mediante diagonales, iniciando desde 
el patrón flexor (flexión de hombro, aducción, rotación 
externa, antebrazo en supinación, flexión de muñeca y 
dedos en flexión) y extensión (extensión de hombro, aduc-
ción, rotación interna, antebrazo en pronación, muñeca en 
extensión, dedos en flexión).9

Se aplicó la técnica estabilizaciones rítmicas para 
lograr la estabilidad en tronco, equilibrio, el incremento 
de la coordinación motora, ajustes posturales y activi-
dades funcionales.10 Estas técnicas fueron aplicadas des-
pués de la terapia conductual por parte de neuropsicología, 
lo cual facilitó el contacto visual ante la orden y ante el 
llamado por su nombre, el seguimiento de instrucciones. 

Las sesiones de tratamiento fueron realizadas 3 veces 
a la semana, con sesiones de 45 minutos de duración por 
un periodo de12 meses. 

Consideraciones éticas 
El presente caso clínico fue aprobado por comité 

científico de la IPS aprender de Neiva Huila (Colombia). 
Además se elaboró consentimiento informado que fue fir-
mado por la madre representante legal de la niña. A partir 
a partir de los lineamientos de la declaración de Helsinki11 
y resolución 8430 de (1993) en categoría riesgo mínimo.12

Descripción de los Resultados
A partir del proceso de asociación (conducta- refuerzo), 

desarrollado durante la terapia conductual, se logró que la 
usuaria, modificara ciertas habilidades (Tabla 1).

Con relación a la motricidad gruesa, se evidenciaron 
cambios en comparación con la evaluación inicial con la 
EAD- 3 – de (SPD): "Es decir el niño o niña se identi-
fica como un caso de alta probabilidad de experimentar 
un retraso en el desarrollo en el área de motricidad gruesa" 
a (RPD): "el niño o niña no ha alcanzado el nivel de desa-
rrollo esperado para su edad en algún área de desarrollo." 
Asímismo se evidenciaron cambios comparados con los 
registros de los vídeos realizados previo a la intervención. 
(Tabla 2). 

Estas habilidades se conservaron por 6 semanas (al 
final del tratamiento) y nuevamente se evidencia, la regre-
sión de las funciones psicomotoras lo cual puede deberse 
a las características propias del síndrome.

Discusión
En este estudio se ha presentado una propuesta de 

intervención desde la terapia conductual y la fisioterapia 
para el abordaje de una niña con síndrome de Rett, encon-
trando cambios significativos en las funciones psicomo-
toras y conductuales, después de 12 meses de tratamiento.

La rehabilitación tradicional ha sostenido que los 
niños con síndrome de Rett tienen un profundo deterioro 
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Habilidades

1.Habilidades de disposición para el aprendizaje

Se sienta bien - Sentarse bien con espalda recta, mirada al frente y manos en 

mesa por 5 segundos.

Establece contacto ocular espontáneo y ante la orden - Contacto visual ante la 

orden y ante llamado por su nombre, sosteniendo el contacto por 5 segundos.

Mantiene la atención para trabajar por un tiempo determinado - Mantener la 

atención e interés por 6 minutos, demostrando esta conducta con frecuencia en 

trabajos en mesa, con objetos sonoros, mediante juegos o canciones; 

especialmente al inicio de la jornada.

2.Habilidades de mirar y escuchar 

Mira objetos - Mirar objetos de uso cotidiano por 5 segundos.

Mira partes del cuerpo en sí mismo - Identificar y mirar partes de su propio 

cuerpo (pies y manos) por 5 segundos.

Mira partes del cuerpo en los demás

Busca fuente sonora - Buscar la fuente sonora, realizando el movimiento 

necesario para rastrear un sonido. Mover sus ojos, y su cabeza hacia el sonido 

emitido; evidenciando esta conducta con mayor frecuencia si los sonidos son 

musicales y de su agrado. (música movida).

Manipula objetos - Dirigir mano derecha hacia objetos mostrados, agarrándolos 

con toda la mano (empuña). Luciendo esta habilidad con más frecuencia si lo que 

se le pide que agarre son alimentos.

Coge objetos agarrándolos con los dedos Índice y pulgar

Realiza actividades de agarrar, armar, ensartar, etc. - Extender mano hacia 

vaso o alimento, agarrarlo y llevarlo hasta la boca. 

3. Seguimiento de instrucciones 

Acudir al llamado por el nombre o con mando verbal “ven”.

Seguir instrucciones como pasar manos, caminar, entrar, parar.

4. Habilidades de imitación verbal 

Emitir sonidos para llamar la atención.

Emitir sonidos (repetitivos), morder labio superior e inflar mejillas.

5. Habilidades de trabajos domésticos y de autonomía

Come por su cuenta utilizando los utensilios apropiados

Se quita él solo la ropa

Se viste solo

Tolerar y permanecer sentada sin ayuda, el tiempo que debe permanecer en baño 

para consolidar el proceso de control de esfínteres (10 a 15 minutos); así como 

para realizar actividades o juegos hacia ella.

La realiza con 

ayuda total = (0)

0

0

0

0

0

0    

0

0

0

0

0

0

0

0

0

0

0

La realiza con 

ayuda parcial = (1)

1

1

1

1

La realiza por sí mismo 

(sin ayuda) = (2)

2

2

2

2

2

2

2

2

2

2

2

2

2

2

2

Pre-intervención Post intervención

Fuente: propia

Tabla 1. Habilidades modificadas desde la terapia conductual.
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cognitivo, pérdida de la función motora de las manos13 y 
alteraciones en las fases de la marcha por la disminución 
de la coordinación e inestabilidad.12 Las estimaciones 
típicas han sugerido un desarrollo mental de alrededor 
de 8 a 12 meses.10 A partir de esta apreciación, las inves-
tigadoras en el presente estudio decidieron aplicar téc-
nicas de la terapia conductual previas a la intervención 
en fisioterapia, con el fin de estimular la generación de 
respuestas que involucraban el contacto visual, la aten-
ción y la generación de una acción derivada del plantea-
miento de una orden, obteniendo resultados satisfactorios. 
Al respecto, algunos autores han resaltado la importancia 
de la práctica de rutinas para mantener y desarrollar habi-
lidades en el síndrome de Rett, principalmente las rela-
cionadas con las tareas cotidianas.13

Estudios previos10,14 resaltan que el registro y mante-
nimiento del contacto visual son aspectos que parecen ser 
fundamentales en la aplicación de técnicas neuropsicoló-
gicas para la estimulación de la atención, la comprensión, 
la comunicación y ejecución de órdenes que conllevan 
al aprendizaje de rutinas diarias, en niñas con síndrome 
de Rett. En este estudio, además, fueron aplicadas téc-
nicas de facilitación neuromuscular con el objeto de esti-
mular la estabilidad en tronco, el desarrollo del equilibrio, 
los ajustes posturales y el incremento de la coordinación 
motora. Cabe mencionar que la disposición del cuerpo en 
el espacio parte de la interacción de los sistemas visual, 
vestibular, propioceptivo con el ambiente,15 lo cual con-
lleva a la planeación y ejecución de movimientos;16,17 
todas estas condiciones que presentan gran dificultad en 
los individuos con síndrome de Rett.18

Lotan y Hanks19 recomiendan que la interven-
ción debe realizarse en edades tempranas y adecuadas 
mediante la implementación de programas integrales que 
acompaña a la niña a lo largo de su rutina diaria, sugiere 
antes de iniciar una intervención permitirle a la niña que 
elija su actividad preferida a través de un dispositivo de 
comunicación apropiado. 

Durante la búsqueda de la literatura, los estudios 
encontrados sobre la intervención realizada desde fisiote-
rapia y terapia conductual fueron pocos, no obstante, los 
resultados se contrastan con otras técnicas y/o conceptos 
utilizados en diferentes estudios, como el caso de Mian-
golarra, et al.,20 quienes establecieron la utilidad clínica 
de diferentes terapias: técnica de energía muscular, repta-
ción refleja y volteo reflejo de la terapia Vojta, concepto 
Bobath, estimulación del equilibrio y transferencia de 
peso, patrones progresivos y de repetición, férulas, esti-
mulación eléctrica transcutánea, comunicación aumen-
tativa y alternativa, musicoterapia. Otras investigaciones 
sugieren que la intervención fisioterapéutica para niños 
con Rett, debe estar orientada a reducir o prevenir las 
limitaciones y mejorar su calidad de vida a través de enfo-
ques tradicionales como movilidad articular, hidroterapia, 
métodos innovadores como la realidad virtual, tecnolo-
gías de asistencia y musicoterapia.21 

El presente reporte, permitió identificar que, a pesar 
de encontrar avances en la funcionalidad durante la inter-
vención, el deterioro irreversible propio del síndrome se 
hizo presente; lo cual sugiere la necesidad de continuar 
en la búsqueda de las mejores posibilidades para su trata-
miento y rehabilitación.

Habilidades

Motricidad gruesa 

Arrastrarse en posición prono

Gatear con desplazamiento cruzado (alternando rodillas y manos)

Adoptar posición bípeda desde posición sedente en banco sin ayuda 

Correr

Lanzar la pelota 

Patear la pelota 

Saltar con los pies juntos 

Sortear obstáculos con control de tronco 

Subir dos escalones sin apoyo 

Realiza la marcha de forma independiente 

Motricidad finoadaptativa

Sostiene objeto en la mano 

Agarra objetos voluntariamente

Realiza pinza (agarra con el dedo pulgar e índice)

Saca objetos de una caja 

Agarra una cuchara y lleva a la boca 

La realiza con 

ayuda total = (0)

0

0

0

0

0

0

0

0

0

0

0

0

0

La realiza con 

ayuda parcial = (1)

1

1

1

1

1

La realiza por sí mismo 

(sin ayuda) = (2)

2

2

2

2

Pre-intervención Post intervención

Fuente: propia

Tabla 2. Habilidades adquiridas desde la fisioterapia
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Respecto a las limitaciones de este estudio, se pre-
sentaron especialmente en la búsqueda de referentes rela-
cionados con las técnicas de facilitación neuromuscular y 
la terapia conductual en el síndrome de Rett, lo que con-
lleva a concluir que en la actualidad existe limitada evi-
dencia científica, tal como lo refieren Lotan M et al.22 

Por otra parte, la evaluación cognitiva y fisioterapéu-
tica es un desafío en el síndrome de Rett especialmente en 
los pacientes que no tienen un uso deliberado de las manos 
o el habla.10 Rodocanachi Roidi ML et al.23 validaron una 
escala ordinal de 25 ítems que examina la función motora 
en niñas con síndrome de Rett en seis secciones: de pie, 
sentado, transiciones, caminar, correr y subir o bajar esca-
leras. Sin embargo, esta escala no se encuentra validada en 
Colombia. De acuerdo con Romano et al.24 existen pocas 
herramientas y escalas de evaluación clínica que evalúen la 
función motora gruesa en niñas con síndrome de Rett. Por 
lo anterior, en este estudio se utilizó la EAD-3 diseñada y 
validada en Colombia, que tiene como propósito evaluar 
el desarrollo e identificar de forma temprana el riesgo de 
rezagos en niños y niñas hispanohablantes hasta los 7 años, 
valorando 4 áreas del desarrollo: motricidad gruesa, motri-
cidad finoadaptativa, audición lenguaje y personal –social.7

Los registros de vídeos permitieron identificar altera-
ciones de funciones más complejas, tal como lo sugieren 
Downs JA, et al25 y Romano A, et al24 quienes refieren 
que las habilidades motoras más complejas, como subir 
o bajar escaleras, suelen ser deficientes y solo unas pocas 
niñas pueden realizarlas de forma independiente.

A partir de los resultados de este reporte de caso, se 
hace pertinente su divulgación, con el fin de aportar a la 
construcción teórica que fundamenta la aplicación de ABA 
y fisioterapia en el síndrome de Rett. Los autores sugieren 
para futuras investigaciones la aplicación de diferentes 
escalas de evaluación de la función motora y funciones 
cognitivas aplicadas a niñas con síndrome de Rett.

Conclusión
La combinación de fisioterapia con terapia conduc-

tual se presenta como una alternativa de tratamiento eficaz 
para pacientes con síndrome de Rett, mostrando resultados 
positivos en su recuperación. Se recomienda un enfoque 
integral que abarque tanto la rehabilitación física como 
cognitiva, iniciando las intervenciones a edades tempranas 
para prevenir deformidades y retrasar la aparición de los 
síntomas característicos de la enfermedad.
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