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RESUMEN

Introduccién: La disfagia es un trastorno que se produce por alteraciones en la
coordinacion, el funcionamiento o la eficacia en alguna de las etapas de la deglucion.
Este problema afecta al 70% de las pacientes con Sindrome de Rett (SR), una
enfermedad progresiva, severa e irreversible del neurodesarrollo; afecta casi

exclusivamente a mujeres y se caracteriza por la pérdida de habilidades adquiridas.

Objetivos: Esta revision analiza la prevalencia de disfagia orofaringea en pacientes
con SR, sus manifestaciones clinicas y alteraciones asociadas explorando métodos
de evaluacion y tratamientos; comprobando la eficacia de estos tratamientos y

resaltando el rol del logopeda.

Material y métodos: Se han analizado 15 articulos, 10 de ellos eran estudios de
casos y 5 revisiones bibliograficas; obtenidos de bases de datos actualizadas como
Google Académico, Elsevier, PubMed, SciELO, Dialnet y NIH.

Resultados: La prevalencia de disfagia ha sido elevada y las manifestaciones clinicas
mas comunes han sido la aspiracion, el reflujo gastroesofagico (RGE), la respiracion
oral y el estrefiimiento. Los métodos de exploracion y los tratamientos son diversos,
aunque la informacion sobre su eficacia aun es limitada y no se detalla el papel ni la

importancia del logopeda.

Discusién: Se evidencia una falta de estudios sobre la disfagia en el SR, solo 6 de
los articulos la identifican claramente, mientras que el resto no precisan a que se
deben los problemas alimentarios. Las investigaciones futuras deben priorizar el
manejo de la disfagia en estas pacientes y resaltar la importancia del logopeda en la

rehabilitacion.

Conclusiones: La disfagia en el SR tiene una alta prevalencia, aunque no se
especifica el tipo mas frecuente, y puede generar graves complicaciones incluyendo
el compromiso vital. Esto resalta la importancia de intervenciones tempranas y
multidisciplinarias, con un papel destacado del logopeda para mejorar la calidad de

vida de estos pacientes.

Palabras claves: SR, Disfagia, Deglucién, Dificultades alimentarias y Logopedia.



ABSTRACT

Introduction: Dysphagia is a disorder caused by disturbances in coordination,
functioning or efficiency at some stage of swallowing. This problem affects 70% of
patients with Rett Syndrome (RS), which is a progressive, severe and irreversible
neurodevelopmental disease; it affects almost predominantly females and is

characterised by the loss of acquired skKills.

Objectives: This review analyses the prevalence of oropharyngeal dysphagia in
patients with RS, its clinical manifestations and associated alterations, exploring
assessment methods and treatments, verifying the efficacy of these treatments and

highlighting the role of the speech therapist.

Material and methods: 15 articles have been analysed, 10 of which were case studies
and 5 literature reviews; obtained from updated databases such as Google Scholar,
Elsevier, PubMed, SciELO, Dialnet and NIH.

Results: The results obtained showed that the prevalence of dysphagia is high and
the most common clinical manifestations were aspiration, gastro-oesophageal reflux
(GOR), mouth breathing and constipation. Examination methods and treatments are
diverse, although the information regarding their efficacy is still limited and the role and

importance of the speech therapist is not detailed.

Discussion: There is a lack of studies on dysphagia in RS patients, only 6 of the
articles clearly identify dysphagia, while the rest do not specify the cause of feeding
problems. Future researches should prioritise the management of dysphagia in these
patients and highlight the importance of the speech therapist in the process of
rehabilitation.

Conclusions: Dysphagia in RS patients is highly prevalent, although the most
frequent type is not specified, and may lead to serious complications which could affect
the life compromise of the patient. This very last part highlights the relevance of early
and multidisciplinary interventions, with a prominent role of the speech therapist in
order to improve the quality of life of these patients.

Keywords: RS, Dysphagia, Swallowing, Feeding difficulties and Speech therapy.



El Sindrome de Rett (SR) es un trastorno progresivo, severo e irreversible del
neurodesarrollo, poco frecuente, que afecta de manera casi exclusiva al sexo

femenino durante la infancia y adolescencia temprana®.

Los bebés con Sindrome de Rett se caracterizan por desarrollarse de manera normal
hasta los 6-18 meses de vida. A partir de ese momento; se inicia una fase de
regresion, con pérdida de habilidades motoras, deterioro del lenguaje y la aparicion

de movimientos estereotipados, como el retorcimiento de manos.

En 1966, el neurdlogo austriaco Andreas Rett describié por primera vez el Sindrome
de Rett. Sin embargo, la enfermedad no fue reconocida formalmente hasta 1983,
cuando Bengt Hagberg publicé sus observaciones en 35 nifias que presentaban las

mismas caracteristicas clinicas previamente identificadas por Rett?,

La prevalencia mundial del Sindrome de Rett es de 1/10.000 a 1/15.000 mujeres
recién nacidas vivas?. En varones, se presenta de manera excepcional y normalmente

con un curso letal durante los primeros afos de vida.

La causa principal de este sindrome es la mutacién del gen MECP2 (Methyl-CpG-
binding Protein 2) ubicado en el brazo largo del cromosoma X3. Esta mutacion explica

alrededor del 95% de los casos de SR tipicos y el 75% de los casos de SR atipicos.
Ademas, el 99% de estas mutaciones son de novo, predominando en el alelo paterno?.

Las manifestaciones clinicas y su gravedad varian entre los individuos. A
continuacion, se describen las manifestaciones mas tipicas del Sindrome de Rett:
» Sintomas motores: Los pacientes pierden el control de las manos, como

la capacidad de agarrar o tocar objetos, y comienzan a realizar movimientos
estereotipados de las mismas en la linea media, como frotarse, aplaudir,
lavarse o retorcerse?4. También presentan otros trastornos motores, como
temblor, distonia, bruxismo, mioclonias, coreoatetosis y alteraciones de la

marcha?.



Sintomas del comportamiento: Predominan las conductas internalizantes,
como la ansiedad social y la depresion. No obstante, en edades tempranas
y con menor frecuencia, también pueden observarse conductas
externalizantes, como la impulsividad, hiperactividad, agresiones vy
episodios de gritos o llanto incontrolable?.

Crecimiento y nutricion: Es comun el retraso en el crecimiento, con un
desarrollo cerebral mas lento que en la mayoria de los casos provoca
microcefalia adquirida. A medida que el nifio se desarrolla, el bajo peso, la
baja estatura y el crecimiento lento de otras partes del cuerpo se vuelven
mas evidentes. Se estima que hasta el 80% de los pacientes con SR
presentan desnutricion debido a un mayor gasto energético, disfagia, reflujo
gastroesofagico y vémitos4,

Epilepsia: Entre el 60%-80% de los pacientes desarrollaran epilepsiaZ.
Dificultades comunicativas: Presentan una pérdida total o parcial de la
capacidad de hablar o evocar sonidos con un propdsito y problemas para
mantener el contacto visual®.

Sintomas musculoesqueléticos: Se estima que el 80% de las nifias con
SR desarrollan escoliosis, el 50% dislocacion de caderas, y entre el 28% vy
el 32% fracturas. Ademas, se observa un mayor riesgo de fracturas, sin una
causa claramente establecida?.

Discapacidad intelectual: ElI Sindrome de Rett provoca un deterioro
cognitivo severo, y es considerada la segunda causa de discapacidad
intelectual en nifias, después del Sindrome de Down?.

Sintomas respiratorios: El patron respiratorio suele ser irregular,
caracterizado por episodios de hiperventilacion, apnea al estar despiertos y
deglucién de aire®.

Sintomas digestivos: Se estima que mas del 90% de las pacientes con SR
experimentan alteraciones gastrointestinales. Las mas frecuentes son el
estrefiimiento severo, que afecta al 80% de las pacientes, y el reflujo
gastroesofagico (RGE), presente en el 40%. Con menor frecuencia, pueden
sufrir vomitos, gastroparesia y problemas biliares. Ademas, el 80% presenta
dificultades para la alimentarse por via oral, debido a problemas de
masticacidon o deglucion, tiempos de alimentacion prolongados y/o

aspiracion?,



En 2002, el neur6logo Bengt Hagberg propuso cuatro estadios clinicos en el desarrollo

del Sindrome de Rett tipico: estancamiento, regresion rapida, pseudoestacionario y

deterioro motor tardio. No todas las nifilas con sindrome de Rett alcanzan la ultima

etapa y algunas pueden pasar de la segunda a la cuarta fase directamente?. Las

manifestaciones clinicas de cada etapa se muestran en la

Estadio 1:

Estancamiento

Estadio 2:

Regresion Rapida

De los 6 a los 18 meses de edad.

Retraso sutil en el desarrollo, puede no ser notado por los
profesionales.

Desaceleracion del crecimiento cefélico.

Alteraciones en las capacidades motoras (gateo o sentarse).
Hipotonia en el tono motor oral.

Mordida abierta y paladar arqueado.

Cambios en la interaccién, irritabilidad, no llaman la atencion
de los padres y disminuye el contacto visual.

No adquieren mas vocabulario.

Dura varias semanas 0 meses.

Del primer afio de vida hasta los 4 afios.

Pérdida de hitos motores y de la comunicacion.

Menos interés por las personas.

Pérdida de las destrezas manuales.

Pérdida de la capacidad de autoalimentacion.

Problemas de masticacion, bruxismo y disfagia.
Movimientos estereotipados de manos en linea media.
Respiracion irregular (apnea, hiperventilacion y aerofagia
con distension abdominal).

Crisis convulsivas.

Microcefalia adquirida.

Duracion de semanas, meses o incluso hasta afos.



Estadio 3:

Pseudoestacionario

Estadio 4: Deterioro

motor tardio

De los 2 a los 4 afios.

Apraxia/dispraxia de manos.

Aumenta el estado de alerta y atencion.

Desviaciéon de la lengua hacia la izquierda y fasciculacion.
Reflujo gastroesofagico y vomitos comunes.

Se acentlan los movimientos estereotipados de manos vy la
respiracion irregular.

Crisis epilépticas recurrentes.

Escoliosis.

ContinGia la regresién motora lentamente.

Progresiva mejora de la comunicacion y el comportamiento.
Duracion de afios a décadas.

A partir de los 10 afios.

Discapacidad fisica grave (frecuente la dependencia de silla
de ruedas).

Distonia, bradiquinesia y rigidez generalizada.

Aspiraciones durante la alimentacion.

Rechazo de los alimentos y estrefiimiento cronico.

El contacto visual y la sefializacion con movimientos
oculares esta presente.

Duracion de décadas.

El diagndstico del SR es clinico, basado en la observacion de los signos y sintomas

gue se manifiestan durante el crecimiento y desarrollo temprano de las nifias. Aunque

no es obligatorio realizar un examen genético para su confirmacion, este estudio suele

llevarse a cabo, ya que es de gran utilidad para completar el diagnostico clinico y

facilitar su clasificacion24,

El SR se presenta de dos formas distintas, segun las manifestaciones clinicas

observadas: el SR tipico, que es el mas frecuente y representa el 75% de los casos,

y el SR atipico®?, que incluye varios subtipos. Entre ellos se encuentran la variante

10



con habla preservada (Zappella), asociada a la mutacién en el gen MECP2; la variante
con convulsiones tempranas (Hanefeld) asociada a la mutacion en el gen CDKL5 y la
variante congénita (Rolando) asociada a la mutacién en FOXG1. En el afio 2002 se
establecieron criterios clinicos para el diagnéstico del SR, los cuales fueron revisados
y actualizados en 2010. A continuacion, en la , se detallan todos estos

criterios clinicos?.

Periodo de regresion seguido de una recuperacion o estabilizacion.
2. Todos los criterios mayores y ninguno de exclusion.

3. Los criterios menores no son requeridos, pero suelen estar presentes.

1. Periodo de regresion seguido de una recuperacion o estabilizacion.
2. Al menos 2 de los 4 criterios mayores.

3. Almenos 5 de los 11 criterios menores.

1. Pérdida parcial o total de habilidades manuales adquiridas.

2. Pérdida parcial o total del lenguaje hablado adquirido.

3. Alteraciones de la marcha, con dispraxia motora o ausencia de la habilidad.

4. Movimientos estereotipados de las manos en la linea media (retorcer,
aplaudir, apretar, golpear, frotar).

1. Alteraciones respiratorias durante la vigilia.

2. Bruxismo durante la vigilia.

3. Patron de suefio alterado.

4. Tono muscular anormal.

5. Alteraciones vasomotoras periféricas.

6. Escoliosis o Cifosis.

7. Retraso en el crecimiento.

8. Manos y pies frios y pequefios.

9. Episodios de gritos o risa inapropiados.

11



10. Respuesta al dolor disminuida.
11.Comunicacion intensa a través de la mirada y conductas de sefializacion

ocular.

1. Dafio cerebral secundario a trauma encefalico, enfermedad neurometabdlica
y/o infeccion severa que cause problemas neuroldgicos.
2. Desarrollo psicomotor severamente anormal en los primeros 6 meses de

vida.

El diagnéstico diferencial del Sindrome de Rett debe considerar otros trastornos que
comparten manifestaciones similares durante los primeros estadios, como el trastorno
del espectro autista (TEA), la paralisis cerebral y encefalopatias cronicas.

En el DSM-IV, el Sindrome de Rett estaba clasificado como un subtipo de los
trastornos generalizados del desarrollo (TGD), junto a otros como el TEA, lo que llevd
a que entre el 70 y el 80% de los casos con SR fueron diagnosticados inicialmente
como autismo. Sin embargo, en el DSM-5 el SR fue eliminado de los trastornos
generalizados del desarrollo (TGD), reconociéndolo como un trastorno neurolégico

especifico debido a su origen genético y su evolucion clinica particular'®.

Actualmente, no existe un tratamiento especifico y curativo para el Sindrome de Rett,
gque detenga su progreso o recupere las habilidades motoras y cognitivas perdidas. El
tratamiento de la enfermedad se aborda de manera multidisciplinaria debido a la alta
prevalencia de comorbilidades asociadas, y se enfoca en el control sintomético, es
decir, el objetivo del tratamiento es controlar los sintomas a través de terapias
farmacoldgicas y no farmacolégicas. Las terapias no farmacoldgicas que incluye el
tratamiento del SR suelen ser fisioterapia, terapia ocupacional, logopedia, nutricion,
hidroterapia, hipoterapia y musicoterapia. Por otro lado, si hablamos de las terapias
farmacoldgicas, segun varios estudios clinicos, medicamentos como el Acetato de
Glatimatero, Trofinetida y Dextrometamorfano han mostrado eficacia en el control de

los sintomas de estas pacientes?.
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Con este enfoque multidisciplinario, se persigue que las personas con Sindrome de
Rett puedan disfrutar de una mejor calidad de vida y una esperanza de vida mas larga.
El prondstico varia dependiendo de la severidad y las caracteristicas clinicas de cada
nifia, pero se estima que, con una intervencién temprana y adecuada, las personas

con SR puedan sobrevivir hasta los 50 afios 0 mas?3.

La deglucion es una actividad neuromuscular compleja que permite el transporte de
sustancias soélidas, liquidas y saliva desde la cavidad oral hasta el estdmago, con el
objetivo de nutrir e hidratar a los individuos de manera segura y eficaz sin que se
produzcan complicaciones respiratorias. Este proceso se logra gracias a una
coordinacion de fuerzas, presiones y movimientos dentro del complejo
orofaringolaringeo, controlado por el sistema nervioso central (SNC) y sistema
nervioso periférico (SNP)>® Durante la deglucién intervienen 31 misculos estriados y
6 nervios craneales: el trigémino (V), facial (VII), glosofaringeo (IX), vago (X), espinal

o accesorio (XI) e hipogloso (XII)’.

El proceso deglutorio sigue cuatro etapas o fases:

» Fase preparatoria oral: es una fase voluntaria en la que se forma el bolo
alimenticio mediante la masticacion y la mezcla de los alimentos con la saliva. En
este proceso participan las siguientes estructuras: labios, lengua, dientes, mejillas,
mandibula y paladar”8.

= Fase oral: es una fase que combina acciones voluntarias e involuntarias. Durante
esta etapa, el bolo alimenticio se desplaza desde el dorso de la lengua hacia la
entrada de la faringe, donde se desencadena el reflejo de degluciéon. La Unica
estructura que participa en este proceso es la lengua’8.

» Fase faringea: es una fase involuntaria en la que se eleva el velo del paladar, se
produce la peristalsis faringeay se relaja el esfinter esofagico superior para facilitar
el paso del bolo alimenticio por la faringe y permitir su paso hasta el eséfago.
Durante este proceso, la epiglotis se encarga de cerrar y adelantar la laringe,

evitando la entrada del bolo hacia las vias respiratorias. Las estructuras que

13



intervienen en este proceso son: velo del paladar, musculos constrictores de la
faringe, epiglotis, laringe y esfinter esofagico superior’,
» Fase esofdgica: es una fase involuntaria en la que el bolo alimenticio pasa al

esofago y desciende hasta el estbmago mediante contracciones esofagicas”8.

La coordinacion y sincronizacion del bolo alimenticio en cada etapa esta controlada
por cinco valvulas que se abreny cierran de manera precisa: labios, velo lingual, velo
faringeo, cierre del vestibulo laringeo (epiglotis y cuerdas vocales) y esfinter esofagico
superior (EES)®.

La disfagia es la dificultad para formar, mover y transportar el bolo alimenticio desde
la boca hasta el estbmago. Este trastorno se manifiesta cuando se produce una
alteracion en la coordinacion, el funcionamiento o la eficacia en alguna de las etapas

de la deglucion®.

La disfagia afecta a personas de cualquier edad y puede generar complicaciones
graves, como desnutricion, deshidratacién, neumonias por aspiracion silente y
obstruccién de la via aérea superior, lo que en algunos casos puede llevar a la muerte
del paciente. Su incidencia y prevalencia son altas, especialmente en las
enfermedades neurodegenerativas, alcanzando el 30-82% segun la enfermedad
neurolégica especifica'®. En el Sindrome de Rett, se observa que aproximadamente

el 70% de las pacientes presentan disfagia'>°.

La disfagia puede deberse a una alteracion organica o funcional, y se clasifica segun
la fase o localizacion de la alteracion o segun su etiologia, como se muestra en la

6
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Disfagia

Figura 1. Clasificacion de disfagia®

Disfagia orofaringea: se presenta cuando hay dificultad para transportar el bolo
alimenticio desde la boca hasta el es6fago, debido a alteraciones de origen oral,
laringeo, faringeo y del esfinter esofagico superior. Representa la mayor parte de las

disfagias diagnosticadas, alcanzando el 80% de los casos®.

Disfagia esofagica: se produce cuando el bolo alimenticio tiene dificultades para
pasar por el es6fago hacia el estbmago, debido a alteraciones mecanicas en el

esofago. Representa el 20% de las disfagias diagnosticadas®.

Disfagia neuroldgica: se produce debido una alteraciobn en las estructuras
neuronales que controlan la deglucion, causando descoordinacion en los procesos

necesarios para asegurar una deglucion segura y eficaz®.

Disfagia estructural: se manifiesta una dificultad en la progresion del bolo debido a
alteraciones morfolégicas en las estructuras involucradas en la deglucion. Estas
alteraciones pueden ser causadas por factores congénitos, tumores orales, faringeos,

laringeos y esofagicos, estenosis o alteraciones tras cirugias o radioterapia®.
2.3.2. La disfagiaen el Sindrome de Rett.

Las personas con Sindrome de Rett a menudo presentan disfagia, caracterizada por
dificultades principalmente en las fases iniciales de la deglucién, debido a la debilidad
y falta de coordinacion de los musculos involucrados. La capacidad para masticar se
ve afectada, junto con una movilidad deficiente de la lengua y movimientos
involuntarios de esta, lo que dificulta la formacion adecuada del bolo alimenticio.

También se presenta un sellado glosofaringeo ineficaz y un reflejo de deglucion

15



retardado, lo que interfiere en la fase faringea. Estas alteraciones provocan
complicaciones como el escape faringeo, retraso faringeo, limpieza orofaringea
ineficaz y dificultad en la coordinacion respiracion-deglucion, lo que incrementa el
riesgo de aspiraciones. Las aspiraciones, a su vez, pueden dar lugar a infecciones
respiratorias como las neumonias, que son una de las complicaciones mas comunes
y una de las principales causas de muerte en este sindrome. Ademas, el tiempo de
transito oral se ve aumentado Yy la deglucién faringea se retrasa debido a la distension

excesiva de la cavidad faringea y a la deglucion parcial*?>2°,

Aparte de las alteraciones mencionadas, existen manifestaciones orales asociadas al
SR que perjudican la fase oral de la deglucién, entre estas alteraciones se incluyen:
maloclusion, paladar ojival, respiracion oral, bruxismo, sialorrea, lesiones dentales,

protrusion lingual y succion digital**17.

Por otro lado, algunos pacientes con Sindrome de Rett, aunque con menor frecuencia,
presentan dificultades en la fase esofagica, como la ausencia de motilidad gastrica
primaria o secundaria, asi como la presencia de reflujo gastroesofagico (RGE). Estas

alteraciones dificultan atin mas el paso de bolo hacia el estémago?2°,

El diagnéstico y tratamiento de la disfagia requiere de un equipo multidisciplinar
formado por profesionales de diferentes campos: enfermeros, neurdlogos,
especialistas de otorrinolaringologia, logopedas, endocrinos, dietistas, cirujanos,
radidlogos, geriatras, etc. Estos profesionales trabajan de manera conjunta para
detectar tempranamente los sintomas de disfagia, diagnosticar la posible causa
orgénica o funcional responsable del trastorno y desarrollar un plan de tratamiento que
permita al paciente conseguir una deglucion segura y eficaz®.El diagnéstico de la
disfagia se lleva a cabo mediante dos métodos de evaluacion principales®:

16



Historia clinica Videofluoroscopia

Pruebas de cribado

* EAT-10 Fibrolaringoscopia
 Test del agua
« MECV-V

Exploracion fisica'y
funcional de las
estructuras

Evaluacién clinica

Inicialmente, se realiza una historia clinica consistente en una entrevista al paciente y
a su familia para recopilar informacion sobre los sintomas, signos y la evolucion de las
dificultades para tragar, teniendo en cuenta su patologia de base, asi como su estado
neurolégico, nutricional y respiratorio®>. Como prueba de cribado para identificar la
presencia de sintomas clinicos de disfagia, se suele emplear el EAT-10, un
cuestionario de 10 preguntas en el que una puntuacion superior a 3indica la existencia

de disfagia®.

Ademas, se lleva a cabo una exploracion fisica y funcional de las estructuras
implicadas en la deglucion, evaluando la movilidad y el tono de la musculatura
orofacial, asi como los reflejos de proteccion de la deglucion, el reflejo nauseoso y

tusigeno®.

A continuacion, se realiza una evaluacion con alimentos de diferentes texturas para
analizar la velocidad, coordinacion y sincronia de las fases deglutorias®. El Método de
exploracion clinica volumen-viscosidad (MECV-V) es un test sencillo y muy utilizado

en la practica clinica para identificar de manera segura los signos clinicos que indican
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la presencia de disfagia. Se administran bolos de 5, 10 y 20 ml de viscosidad néctar,
pudin y liquido. Otra prueba recomendada para el cribado de la disfagia es el Test del
Agua, que consiste en administrar 10 ml de agua mediante una jeringuilla, repitiendo
el proceso 4 veces, seguido de la ingesta de 50 ml de agua en un vaso®. Durante la
realizaciobn de ambas pruebas se observan alteraciones de seguridad (presencia de
tos o carraspeo, desaturacion de oxigeno o cambios de voz) y alteraciones de eficacia
(en sellado labial, residuos orales o faringeos, deglucion fraccionada o regurgitacion

nasal)>®.

Con la evaluacion clinica las penetraciones y aspiraciones pueden pasar
desapercibidas, por lo que es fundamental realizar una exploracién complementaria

para detectarlas®.
Exploracion instrumental o complementaria:

Las dos pruebas instrumentales mas utilizadas en la préactica clinica diaria son la
videofluoroscopia (VFS) y la fibrolaringoscopia (FEES). La VFS es una técnica
radiolégica que ofrece una vision lateral y anteroposterior en tiempo real de las fases
de la deglucién, mediante la administracion de un contraste (bario) en diferentes
volimenes Yy viscosidades, similares a las del MECV-V®. Por su parte, la FEES se
realiza introduciendo una fibra éptica flexible con una micro camara a través de una
fosa nasal, lo que permite la evaluacion anatémica y funcional de la deglucion. Esta
técnica es de gran utilidad para observar la fase faringea de la deglucién y poder

localizar y cuantificar las retenciones en el caso de haberlas®.

El logopeda desempeiia un papel crucial en el manejo de la disfagia. Como parte del
equipo multidisciplinar, su objetivo es mejorar la calidad de vida del paciente,

asegurando que la deglucién sea lo mas funcional, seguray eficaz posible.

Las funciones del logopeda en la disfagia también incluyen la evaluacion de los
procesos de la deglucion oral y faringea, asi como la movilidad, el tono y la sensibilidad

de la musculatura orofacial®®.
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El tratamiento logopédico de la disfagia incluye:

Estrategias posturales ( ): modifican el tamafio de la orofaringe
facilitando el paso del bolo alimenticio y protegen las vias aéreas®.

Maniobras deglutorias ( ): son aprendidas y realizadas por el
paciente para compensar alteraciones concretas de la biomecéanica deglutoria®.
En el abordaje de la disfagia en SR, estas maniobras deglutorias seran de dificil
realizacion pues se precisa de un seguimiento de instrucciones complejas y
colaboracion por parte del paciente.

Estrategias de incremento sensorial: activan al sistema nervioso central
antes de tragar y aumentan la sensibilidad. Incluyen modificaciones del bolo
alimenticio, la estimulacién térmica y mecanica, las variaciones de saboresy la
estimulacion de la salivacion®.

Praxias neuromusculares: ejercicios coordinados disefiados para mejorar la
fisiologia de la deglucion, centrandose en el desarrollo del tono, sensibilidad y
movimiento de las estructuras orales involucradas en este proceso®.

Pautas de higiene oral y recomendaciones para una alimentacion segura:
es importante mantener una adecuada higiene bucal antes y después de las
comidas para reducir la cantidad de bacterias en la boca y prevenir las posibles
complicaciones. Entre las recomendaciones se incluyen desde adaptaciones
del ambiente durante la alimentacién (ambiente tranquilo, agradable con buena
iluminacion y sin posibles distracciones, alimentar al paciente cuando esté
despierto y tranquilo...) hasta la forma en que administrar los alimentos
(postura del paciente y cuidador, utilizar cuchara y utensilios adaptados,
evitando jeringuillas y/o paijitas...)?%°,

Entrenamiento en tos: técnica importante en el manejo de la disfagia, ya que
los pacientes con disfagia presentan una mayor probabilidad de tener valores
reducidos de flujo pico de tos, asociado con un mayor riesgo de neumonia.
Segun Choi J. et al. el 62,8% de los pacientes con disfagia obtuvieron un valor
de FPT<160L/min mientras que en los pacientes sin disfagia fue del 39%. Por
el contrario, un flujo de aire elevado durante la tos voluntaria favorece la
movilizacion y eliminacidon de secreciones de las vias respiratorias en
poblaciones con condiciones médicas agudas. Por ello, los objetivos de este

tratamiento seran fortalecer la musculatura respiratoria y laringea que protege
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MANIOBRAS DEGLUTORIAS

la via aérea, aumentar la efectividad de la tos y coordinar la respiracion-

deglucion. En pacientes con SR este tratamiento resulta complejo debido a las

alteraciones motoras, cognitivas y respiratorias propias de esta condicién, asi

como al nivel de entrenamiento y supervisién que requiere®!32,

Flexion anterior

Flexion posterior

Rotacién hacia el lado

lesionado

Inclinacién de la cabeza

hacia el lado sano

Deglucién en decubito

lateral o supino
Degluciéon supraglotica

Deglucion
supersupraglética

Degluciéon forzada

Maniobra de Mendelsohn

Maniobra de Masako

EFECTO

Protege la via respiratoria
Acelera el transito oral del bolo y mejora su paso
por la faringe
Dirige el alimento al lado sano, se mejora la
eficacia del paso por la faringe y se facilita la

apertura del EES

Dirige el alimento hacia el lado sano

Protege frente a aspiraciones postdeglucion

Incrementa el cierre voluntario de cuerdas vocales
antes y durante la deglucién
Cierre maximo de la via aérea antes y durante la
deglucion
Aumenta el movimiento de la base de la lengua y la
contraccion faringea favoreciendo la propulsion del
bolo y reduciendo los residuos en la vallécula
Se aumenta el ascenso laringeo y el tiempo de

apertura del EES

Facilita el movimiento de la base de la lengua,
reduciendo los residuos en la vallécula

Tabla 3. Estrategias posturales y maniobras deglutorias.
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El objetivo principal de este trabajo es realizar una revision bibliografica de la
literatura disponible sobre la presencia y el manejo de la disfagia en pacientes con

Sindrome de Rett.

Partiendo del objetivo general se han establecido los siguientes objetivos
especificos:

1. Analizar la prevalencia de disfagia orofaringea en pacientes con Sindrome
de Rett.

2. Determinar las manifestaciones clinicas mas comunes de la disfagia en el
Sindrome de Rett.

3. Conocer los sintomas y las alteraciones asociadas al Sindrome de Rett
gue influyen en la disfagia de estos pacientes.

4. Explorar los métodos de evaluacion y tratamiento aplicados en la disfagia
de sujetos con Sindrome de Rett, prestando especial atencién al rol del
logopeda, y detallando su participacién cuando se encuentre presente.

5. Comprobar la eficacia de los tratamientos aplicados en la disfagia de

pacientes con Sindrome de Rett.

Para la realizacion de este trabajo se ha llevado a cabo una busqueda bibliografica
exhaustiva durante los meses de octubre y noviembre de 2024. Para ello se han
empleado bases de datos actualizadas como: Google Académico, Elsevier,
PubMed, SciELO, Dialnet y NIH (National Institution of Health).

Las palabras clave utilizas para la busqueda de literatura fueron: “Sindrome de
Rett”, “Disfagia”, “Deglucion”’, “Alimentacién”, “Dificultades alimentarias”,

“Trastornos de la deglucion” y “Logopedia”, tanto en castellano como en inglés.

Durante el periodo de busqueda se establecié en un primer momento un filtro
temporal, limitado a articulos publicados en los ultimos diez afios, y un segundo

filtro que exigiera la mencion de la figura del logopeda. Tras la aplicacion de ambos
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filtros, el resultado escaso de articulos llevd a descartarlos para ampliar la

blusqueda y asegurar un nimero suficiente de articulos.

Posteriormente, con el objetivo de seleccionar los articulos mas relevantes que
enriquecieran el trabajo, se estableci® una serie de criterios de inclusion y

exclusion.

Publicaciones cientificas con
informacion teodrica o estudios/casos
clinicos.

Articulos que hablen de la disfagia en
pacientes con Sindrome de Rett.
Investigaciones que expongan
informacion sobre la evaluacion vy el
tratamiento multidisciplinar de la
disfagia en el Sindrome de Rett.
Articulos que mencionen el papel del
logopeda, o informacion de interés

Publicaciones de caracter periodistico,
Tesis o TFG.

Articulos con acceso restringido,

privado y/o de pago.

Articulos con escasa informacioén o

contenido repetido.

Publicaciones enfocadas

exclusivamente en otros aspectos del

logopédico. Sindrome de Rett.

Articulos con fecha de publicacion ) o
_ . Articulos con fecha de publicacion
posterior al afio 2000, exceptuando . .
o anterior al afio 2000 (excepto
aquellos cuya relevancia justificara su

_ y relevantes).
inclusion.

Inicialmente se recopilaron articulos que versaran sobre el Sindrome de Rett.
Posteriormente, se llevd a cabo una lectura critica y detallada para descartar
aquellos que no cumplian con los criterios establecidos. Como resultado, se
seleccionaron 15 articulos de los 21 inicialmente encontrados, mientras que los 6
restantes fueron desestimados. De estos 15 articulos, 10 correspondian a estudios

de casos y los 5 restantes eran revisiones bibliograficas.

Se ha utilizado el estilo Vancouver para referencias y citaciones.
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La revisidbn sistematica se ha realizado utilizando 15 articulos, los cuales se han
analizado en detalle y se resumen en las tablas de resultados. En funcion del tipo de
publicacion, se han elaborado dos tablas, una recoge los datos de diferentes tipos de
estudios y la otra agrupa los resultados de las revisiones sistematicas (

Los encabezados de las columnas de estas tablas se han seleccionado conforme a
los objetivos establecidos, organizando la informacién mas relevante para facilitar su

estudio y analisis posterior.
Los apartados en los que ha sido dividida la son:

1. Autor/afo. Se incluye el autor principal y el aflo de publicacion del articulo.

2. Poblacion. En este apartado se indica el numero de la muestra de participantes
(n), su edad media y sexo.
Objetivo. Se recoge el objetivo que se pretende alcanzar con dicho estudio.
Alteraciones que influyen en la disfagia. Se expone la sintomatologia clinica
y las alteraciones organicas o funcionales que guardan relacién con la disfagia.

5. Disfagia

a. Evaluacion. Se presentan los métodos de evaluacion utilizados para
valorar la disfagia.

b. Signos y sintomas. Se recogen los signos y sintomas de disfagia,
facilitando la comprensibn de su presentacion clinica y nivel de
gravedad.

c. Tratamiento. Se agrupan los tipos de tratamientos logopédicos y no
logopédicos utilizados en cada estudio para abordar la disfagia.

6. Conclusiones. En este Ultimo apartado se exponen las conclusiones mas

significativas de cada estudio.
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Asimismo, la ha sido dividida en los siguientes apartados:

1. Autor/afio. Se incluye el autor principal y el afio de publicaciéon del articulo.

2. Objetivo. Se recoge el objetivo que se pretende alcanzar con dicha revision.

3. Alteraciones que influyen en la disfagia. Se muestra la sintomatologia clinica
y las alteraciones organicas o funcionales que guardan relacion con la disfagia.

4. Disfagia.

a. Evaluaciéon. Se presentan los métodos de evaluacion utilizados para
valorar la disfagia.

b. Signos y sintomas. Se recogen los signos y sintomas de disfagia,
facilitando la comprension de su presentacion clinica y nivel de
gravedad.

c. Tratamiento. Se agrupan los tipos de tratamientos logopédicos y no
logopédicos mencionados para abordar la disfagia.

5. Conclusiones. En este Ultimo apartado se exponen las conclusiones mas

significativas de cada articulo.
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Tabla 5. Resultados Estudios.

AUTOR/ANO POBLACION

OBJETIVO

N: 56 con SR | EXaminar la
o correlacion
tipico. entre la
Cocca S. et Edad media: | 9ravedad de la
al.11 (2018) | maloclusién y
113 afos. | |4 disfagia en
Sexo: Mujer. pacientes con
SR.

ALTERACIONES

QUE INFLUYEN
EN LA DISFAGIA

Mordida abierta
(89,3%)

Respiracion con
boca abierta
(82,1%)

Bruxismo
(85,7%)

Maloclusion:
<2mm (7,1%),
2-3mm (17,9%),
3-4mm (46,4%) y
>4mm (28,6%)

DISFAGIA

Evaluacion
multidisciplinar
(otorrino, logopeda
y dentista).

FEES con
semiliquido.

Sialorrea
(92,9%)

Continencia
labial reducida
(100%)

Movimientos
involuntarios de
la lengua
(82,1%)

Incorrecta
lateralizacion
lingual
(92,9%)

Aspiracion
(14,3%)

RGE
(60,7%)

Disfagia (100%):

Leve
(14,3%)

Moderada
(32,1%)

Severa
(53,6%)

PEG
(3,6%)

CONCLUSIONES

A mayor grado de maloclusién; mayor
severidad de disfagia.

El 60% y 38,5% de los pacientes con
maloclusion de 2-3 y 3-4 mm tenian
disfagia moderada.

El 28,6% y 87,5% de los pacientes con
maloclusion de 3-4 y >4 mm tenian
disfagia severa.

Corregir la maloclusion podria reducir
la gravedad de la disfagia, pero no
eliminarla por completo.

Abreviaturas: N: Muestra; RGE: Reflujo gastroesofagico; FEES: Fibrolaringoscopia; PEG: Gastrostomia endoscopica percutanea; SR: Sindrome de Rett.
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Tabla 5. Resultados Estudios (continuacion).

POBLACION

AUTOR/ANO

OBJETIVO

ALTERACIONES
QUE INFLUYEN
EN LA DISFAGIA

DISFAGIA

CONCLUSIONES

Bruxismo RGE
76,7%
(76,7%) (16,5%)
i Estrefiimiento
Proporcionar Alimentacién
una revision (65%) ]
N 103 con | intearal de | o completa por via Solo el 94% logra
' ::r;refcrtaer’s(ta'czz Déficit de peso. oral alimentarse de  manera
SR tipico. Ist 9 i i
P clinicas, Irregularidades EDACS (85,4%) independiente.
Edad comorbilidades respiratorias Todas las texturas ‘ . .
. . . anein (68,9%): (19,7%) El 64,4% requiere asistencia
Vilvarajan S. | media: <18 y manejo i _ PEG total durante la alimentacion.
1% . multidisciplinario Apnea Evaluacion Alimentos blandos
et al.”® (2023) afos. . (51,5%) o (23,3%)
de 103 mujeres ' multidisciplinaria (38,9%) Es esencial un tratamiento
Sexo: con S.Rt.tIpICO Hlpervenglacmn Alimentos multidisciplinario, debido a la
Mujer. qule al‘ef's_ |er3n a (51,5%) hamedos picados presencia de maltiples
acmlcg e Aerofagia (22,7%) comorbilidades
manejo 9.7% e multisistémicas.
multidisciplinario ( ) Purés/liquidos
de SR. [ pdson (25.4%)
orza27azo/e are Asistencia para
(27,2%) alimentarse
Distensién (64,4%)
abdominal.
Abreviaturas: N: Muestra; RGE: Reflujo gastroesofagico; EDACS: Eating and Drinking Ability Classication System;

PEG: Gastrostomia endoscopica percutdnea; SR: Sindrome de Rett.
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Tabla 5. Resultados Estudios (continuacion).

AUTOR/ANO

Lavas J. et
al.? (2006)

POBLACION

N: 125 con
SR.

Edad
media: 19,6

afos.

Sexo:
Mujer.

OBJETIVO

Describir la
competencia
alimentaria y

factores
relacionados,
desde el punto de
vista de los padres/
cuidadores, e
investigar cualquier
relacion entre las
dificultades para
comer y los
problemas
funcionales
asociados.

ALTERACIONES
QUE INFLUYEN
EN LA DISFAGIA

Irregularidades
respiratorias
(46%):
Apnea
(52%)
Hiperventilacion
(56%)
Aerofagia
(43%)
Respiracion
anormal
(36%)
Bruxismo
(60%)
Maloclusion
(32%)
Caries
(7%)

DISFAGIA

Cuestionario
con preguntas
abiertas y
cerradas
completado
por los padres
y/o
cuidadores.

Vomitos
durante/entre las
comidas
(10%)

No puede
masticar
(25%)

Mal sellado labial
(40%)
Dificultad para
beber de una
taza
(30%)
Incontinencia del
bolo
(40%)
Aspiracién
(15%)
Perdida la
capacidad de
autoalimentarse
(65%)
Dificultades
alimentaria (70%)

PEG
(2,4%)
Adaptacion de
dieta (63%):
Alimento
picados,
triturados o
colados.

Utilizar
utensilios
especificos
para comer.

CONCLUSIONES

El 63% de las mujeres perdié

la autonomia para
alimentarse, requiriendo
ayuda.

Las deficiencias mas

comunes fueron "mal sellado
labial* e "incontinencia del
bolo”.

La postura corporal al comer,
la consistencia de los
alimentos y los problemas
respiratorios se asocian con
dificultades alimentarias.

Solo el 17% recibia atencién
regular de un logopeda.

El 7% con alta frecuencia de
aspiraciones no recibié un
ajuste en la consistencia de
los alimentos.

Abreviaturas: N: Muestra; PEG: Gastrostomia endoscopica percutanea; SR: Sindrome de Rett
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Tabla 5. Resultados Estudios (continuacion).

- ALTERACIONES DISFAGIA
POBLACION

AUTOR/ANO CONCLUSIONES

OBJETIVO

QUE INFLUYEN
EN LA DISFAGIA

Schwartzman
F. et al.??

(2008)

N: 27 con SR
tipico en
estadio I
(55,6%) y
estadio IV
(44,4%).

Edad media:

varia de 2,6

a 21,8 afnos.

Sexo: Mujer.

Evaluar las
caracteristicas
dela
alimentacion,
el estado
nutricional y la
prevalencia del
estrefiimiento
en nifias con
SR.

Estrefiimiento
(81,5%)
Déficit de peso
(37%)
Ingesta
insuficiente de
calcio
(55,6%)

Ingesta
insuficiente de
hierro
(63%)

Ingesta
inadecuada de
vitamina C
(22,2%)

Ingesta
insuficiente de
fibra
(77,8%)

Cuestionario
sobre las
practicas de
alimentacion,
problemas de
masticacion y
deglucién,
habilidades
para
alimentarse y
aceptacién de
ciertos
alimentos
segun su
consistencia y
textura.

Capaz de
alimentarse por si
sola
(3,7%)

Necesidad de ayuda

para comer
(3,7%)

Totalmente
dependientes para
comer
(92,6%)
Dificultades para
masticar y tragar
(84,6%)

No comian soélidos
(80,8%)

No comian sélidos
faciles de masticar
(46,2%)
Dificultades para
comer/beber
liquidos
(19,2%)

Gastrostomia
(3,7%)
Terapia de
alimentacion.

El 40,9% recibian terapia de
alimentacion.

El 31,8% no habian sido
evaluados por un logopeda.

26 pacientes eran
dependientes para
alimentarse.

El 15,4% de los padres
percibian que sus hijas no
tenian problema de

masticacion y deglucion,
aunque no podian comer
alimentos solidos.

Los problemas de
masticacion y degluciéon
contribuyen a los déficits
antropomeétricos del SR.

Abreviaturas: N: Muestra; SR: Sindrome de Rett.
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Tabla 5. Resultados Estudios (continuacion).

AUTOR/ANO

Oddy W. H.
et al.?% (2007)

POBLACION

N: 201 con
SR.

Edad media:

15 afos.
Sexo: ().

OBJETIVO

Describir las
dificultades
alimentarias vy el
estado nutricional
de
201 sujetos con
SRy examinar la
relacion entre las
medidas
antroantropométri
casy la edad, el
soporte
nutricional
enteral,
mutaciones
genéticas,
dificultades de
alimentacion
y otras
caracteristicas
clinicas.

ALTERACIONES
QUE INFLUYEN
EN LA DISFAGIA

Estreflimiento
(60,7%)

Dificultad
respiratoria
(65,8%)

Déficit de peso.

DISFAGIA

Cuestionario
sobre el método
de alimentacion,

las texturas de
los alimentos, los
comportamientos

ala hora de
comery la
ingesta media de
alimentos y
liquidos.

Se atraganta o tiene
arcadas con comida/bebida
a diario
(6,2%)

Tose al:

Beber liquidos
(21,9%)

Comer sélidos
(11,2%)

Comer puré
(7,6%)

Comer mas de una textura
alavez
(9,8%)

Duracién media de las

comidas 24,4 minutos,
alcanzando hasta 2 horas.

Cierre laringeo deficiente.

Dificultades de
alimentacion:
Leves
(3,2%)
Moderadas
(72,8%)
Graves
(14,6%)

Adaptacion de
la dieta
(60,2%):
machacada,
picada o en
puré

Presencia de
SNE
(19,9%)

CONCLUSIONES

No hubo relacién entre
dificultades de alimentacion y la
edad o el tipo de mutacién.

El 87,4% present6 dificultades
de alimentacion de moderadas
a severas.

1/3 de los participantes comian
mas de lo esperado y el 20,3%
menos.

El 25% tuvo problemas para
toser con liquido, lo que indica
un cierre laringeo deficiente,
problemas de deglucion 'y
riesgo de aspiracion.

Aungue la gastrostomia suele
asociarse con mejoras en peso
y salud, este estudio no
evidencié un mejor crecimiento
en quienes recibian SNE.

Abreviaturas: N: Muestra; (-): No descrito; SR: Sindrome de Rett; SNE: Soporte Nutricional Enteral; IMC: indice de masa corporal.
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Tabla 5. Resultados Estudios (continuacion).

POBLACION

AUTOR/ANO

N: 7 con SR
y problemas
de

Morton R.E.

etal.?*(2000) | varia entre
los 4y 33

anos.

Sexo: (-).

alimentacion.

Edad media:

OBJETIVO

Examinar
las posibles
causas de la

deglucién
excesiva de

aire que
conduce a la
distensién
abdominal
durante la
alimentacién
Yy €n reposo.

ALTERACIONES
QUE INFLUYEN
EN LA DISFAGIA

Respiracion oral.

Distencion

abdominal aérea.

Alteraciones de
la respiracion
durante la
alimentacion
(hiperventilacion
y apnea).

DISFAGIA

VES durante
la

alimentacion y

monitoreo
respiratorio
simultaneo.

Laringografo
TEDE

Degluciones
faringeas
aisladas.

Retencion
faringea.

Mala
coordinacién
entre respiracion-
fase oral.

Distension
excesiva de la
cavidad faringea.

Retraso en el
cierre laringeo.

Aspiracion.

Dispositivos de
entrenamiento
palatino.

Gastrostomia.

CONCLUSIONES

El monitoreo respiratorio revelé que
la via aérea laringea permanece
abierta durante gran parte de la
deglucion.

La desorganizacion respiratoria
durante la alimentacion podria
alterar los mecanismos que evitan la
deglucioén de aire.

La deglucion excesiva de aire en el
SR se asocia con anomalias
respiratorias durante la alimentacién
O en  reposo. Durante la
alimentacion, principalmente  por
degluciones faringeas aisladas y
respiracion bucal.

Los dispositivos de entrenamiento
palatino se han utilizado en personas
con disfagia para estimular la
deglucion.

Abreviaturas: N: Muestra; (-): No descrito; SR: Sindrome

Exeter.

de Rett; VFS: Videofluoroscopia; TEDE: Técnica de evaluacion de la disfagia de
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Tabla 5. Resultados Estudios (continuacion).

AUTOR/ANO

Mezzedimi C.

et al.?® (2017)

POBLACION

N: 61 con SR,
52 conla
variante

clasica
(MECP2), 4
con la variante

CDLK5 y 5 con
la variante
FOXGL1.

Edad media:
13,6 afios.

Sexo: Mujer.

OBJETIVO

Describir
problemas
relacionados
con la disfagia
en pacientes
con SRy
ofrecer
sugerencias a
los cuidadores
para su
cuidado.

ALTERACIONES
QUE INFLUYEN
EN LA DISFAGIA

Respiracion oral
(65,6%)

Mordida abierta
(100%)

Estrefiimiento.

Hiperextension del
cuello.

Rigidez muscular.
Bajo peso.

DISFAGIA

ORL

Logopeda
(historial de
alimentacion y
observacion
durante las
comidas)

FEES con bolo
semiliquido.

Mala lateralizacion lingual
(90,1%)

Movimientos involuntarios de lengua

(68,9%)

Mioclonias mandibulares
(63,9%)
Continencia labial reducida
(50,8%)

Mala formacién del bolo
(85,2%)

Fase oral prolongada
(65,6%)

Retraso en el reflejo de deglucién
(80,3%)

Descenso anticipado del bolo
(62,3%)

Residuo en hipofaringe
(63,9%)
Aspiracion
(16,3%)

Bronquitis recurrentes
(88,5%)

Sialorrea
(80,3%)

RGE
Sellado glosofaringeo deficiente.
Disfagia:

Leve (32%)
Moderada (33%)
Severa (5%)

Estimulacion
sensorial (dentro y
fuera de la
cavidad oral).

Ajustes posturales
(posicion erguida
al comer/beber y

mantener el
menton hacia
abajo durante la
deglucién para
estrechar la
entrada de la via
aérea)

Adaptacion de la
dieta (alimentos
en puré y liquidos
espesados en
pequeiias
cantidades)

CONCLUSIONES

El deterioro de laalimentacion se
observé por primera vez alos 16
meses.

Las comidas duraban mas de 30
minutos.

La lengua posterior permanecia
baja en la boca con un sellado
glosofaringeo deficiente, lo que
causaba que el liquido escapara
hacia la faringe sin control.

El alto porcentaje de disfagia
indica la necesidad de
monitorear la capacidad de
alimentacién de las nifias e
informar a los cuidadores sobre
procedimientos  seguros de
degluciéon  para reducir la
aspiracion.

Abreviaturas: N: Muestra; SR: Sindrome de Rett; RGE: Reflujo gastroesofagico; ORL: Otorrinolaringologia; FEES: fibrolaringoscopia.
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Tabla 5. Resultados Estudios (continuacion).

AUTOR/ ALTERACIONES DISFAGIA

POBLACION CONCLUSIONES

OBJETIVO

ANO QUE INFLUYEN
EN LA DISFAGIA

ini /o postura elevada de la PDL
I?_Bf'n'r yiop 30 disfagia.
empiricamente (43%). 5 -
la similitud de la Dismotilidad oral (lengua, los labios No hay relacion entre edad y utensilio
disfagia en la y/o la mandibula) y orofaringea para beber. Los biberones fueron mas
N: 23 con SR etapa 3 dentro (transferencia). eficientes, ya que la mayoria mantuvo un
L I o patrén organizado de succion.
SlUzanne tipico en los de asg:spas de Ingesta de liquidos:

primergs anos os ecifica,lmente Movimientos VFS con Biber6n con tetina Las aspiraciones y/o penetraciones en
SA et |de T’tapat3 ycon IZ etapa 3, y anormales diferentes (43%). vias respiratorias fueron mas frecuente

alimentacion ' ; A,

al.?® oral Unicamente cualquier persistentes del texturas Taza con pico/pajita con liquidos.
. ' caracteristica tronco y de la 3 (I|qU|do,’ (57%) Los déficits principales con liquidos son
(2014) E~dad media: 3 que diferencie cabeza/cuello. nectar, pure y Mala formacién del bolo retrasos en el cierre laringeo y el reflejo
afios y 5 meses. solidos)

Sexo: Mujer. deglucién entre Buena ingesézc;;);)olo de puré dismoatilidad faringea y cricofaringea.
SRy otras ) ' . Mas sujetos formaron un bolo de puré
poblaciones Buena ingesta del bolo solido duro que uno sélido o liquido.

pediatricas con (60,8%) _ . | v la transt .
distagio. o ransporte oral y la transferencia
9 Aspiracion orofaringea, fue peor para el bolo sélido
(78%)

los déficits de

Apraxia oral
(78%) inmovilizaciéon  para  controlar  los
. . movimientos anormales.
Patron de balanceo y/o de giro lingual
(35%). El patron de balanceo/rotacion lingual,

Retroflexiones linguales involuntarias

Retraso en el reflejo de deglucion.
Retraso en el cierre laringeo.

Dismotibilidad faringea y
cricofaringea.

Para la VFS se us6 una silla de

observado en el SR, no se ha descrito en
otras poblaciones pediatricas con

de deglucion. Con sdlidos y puré la

que para el puré.

Se administra puré para facilitar la
ingesta; los problemas no eran de
masticacion, sino de formacion 'y
transporte de bolo sdlido.

Abreviaturas: N: Muestra; SR: Sindrome de Rett; VFS: Videofluoroscopia; PDL: Punta de la lengua; (-): No descrito.
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Tabla 5. Resultados Estudios (continuacion).

AUTOR/ANO

Bernando P.
et al.?6(2019)

POBLACION

N: 5 con SR
y sialorrea,
nunca
tratadas
con BTX.

Edad
media: 18,4
anos.

Sexo:
Mujer.

OBJETIVO

Evaluar la
eficacia y
seguridad de
las inyecciones
de BTX para la
sialorrea en un
grupo de
pacientes con
SR e identificar
posibles
beneficios
adicionales del
tratamiento.

ALTERACIONES

QUE INFLUYEN
EN LA DISFAGIA

Bruxismo
(100%)

Respiracion oral

(20%)
Apnea
(40%)
Hiperventilacion
(60%)

DISFAGIA

Sialorrea
(100%)
Aspiracién
(80%)
Vomitos
(20%)
RGE
(60%)
Disfagia:
Ausencia
(20%)
Leve
(80%)

Inyecciones de
BTX tipo A en las
glandulas
submandibulares y
parétidas de forma
bilateral.

SNE mediante
gastrostomia
(80%)

CONCLUSIONES

La hipersalivacion en pacientes con SR
esta probablemente vinculada a graves
dificultades para tragar.

La inyeccion de BTX en las glandulas
salivales es una intervencion segura y
eficaz para reducir la salivacion en
pacientes con SR, que mejora
problemas motores orales
relacionados con la sialorrea, como
dificultades para comer y el bruxismo.
Estos sintomas tienden a reaparecer
cuando disminuye el efecto de Ia
toxina.

En un caso, la disfagia empeor6 a las 2
semanas de las inyecciones de BTX,
pero mejoré a las 4 semanas. En los
demas pacientes no se observaron
efectos adversos.

Abreviaturas: N: Muestra; SR: Sindrome de Rett; RGE: Reflujo gastroesofagico; BTX: Toxina botulinica; SNE: Soporte Nutricional Entera;
(-): No descrito.
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Tabla 5. Resultados Estudios (continuacion).

AUTOR/ANO

Motil K. J. et
al.?’ (2012)

POBLACION

N: 983 con
SR.

Edad
media: (-).
Sexo:
Mujer.

ALTERACIONES
QUE INFLUYEN
EN LA DISFAGIA

OBJETIVO

Determinar la
prevalencia de
trastornos
gastrointestinales
y nutricionales

comunes en el Estrefimiento

SR segun los (80%)
informes de los Bajo peso
padres y (38%)
relacionar la
aparicion de

estos problemas
con laedad y la
proteina MECP2.

DISFAGIA

Cuestionario
sobre los
problemas

gastrointestinales
y nutricionales.

VFS.

Endoscopia
superior.

RGE
(39%)

Dificultad para
masticar
(56%)

Tiempo de
alimentacion
prolongado 30-
60min.
(62%)
Vémitos o
regurgitacion
(10%)
Atragantamien
to/ nduseas al
alimentarse
(27%)
Problemas de
alimentacion
(81%)

Gastrostomia
(67%)

CONCLUSIONES

En personas jovenes con SR, son
mas comunes los vomitos, el RGE,
la dificultad para masticar y el
atragantamiento; y en mujeres
mayores el bajo IMC vy la
necesidad de gastrostomia.

Los nifios con mutacién en MEPC2
tienen menos problemas para
masticar que aquellos  sin
mutacion. Otras dificultades no
difieren entre mujeres con o sin
mutacion.

La dificultad para comer alimentos
sélidos es mayor que para beber
liguidos espesados, porque la
dificultad para masticar prevalece
sobre la disfuncion para tragar.

El bruxismo, los movimientos
involuntarios de la lengua y la
masticacion ineficaz prolongan el
tiempo de alimentacion.

Abreviaturas: N: Muestra; (-): No descrito; SR: Sindrome de Rett; RGE: Reflujo gastroesofagico; VFS: Videofluoroscopia; IMC: indice de masa
corporal.
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Tabla 6. Resultados Revision sistematica.

AUTOR/ANO

Bianco E,
Rota D.Y’
(2018)

OBJETIVO

Proporcionar
una
actualizacion de
la literatura
sobre los
aspectos
bucales del
Sindrome de
Rett y su posible
tratamiento.

ALTERACIONES
QUE INFLUYEN
EN LA DISFAGIA

Caries.

Desgaste y
lesiones
dentales.

Bruxismo.
Succiodn digital.
Paladar ojival.

Hipertrofia de los
maseteros.

Respiracion oral.

Mordida abierta.

Glositis, gingivitis
y estomatitis.

Xerostomia.

DISFAGIA

RGE.
Sialorrea.
Pardélisis
lingual.

Protrusién
lingual.

CONCLUSIONES

Existen 2 tipos de manifestaciones
orales asociadas a la disfagia: las
causados por el SR vy las
derivadas de los farmacos.

Las manifestaciones orales mas
frecuentes en el SR son bruxismo,
mordida abierta, habitos de
succién y dificultades para la
higiene bucal.

La higiene bucal y la prevencion
odontolégica es fundamental.

Abreviaturas: (-): No descrito; SR: Sindrome de Rett; RGE: Reflujo gastroesofagico.
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Tabla 6. Resultados Revision sistemética (continuacion).

AUTOR/ANO

Kathleen J.
Motil et al.*®
(2024)

OBJETIVO

Ofrecer
recomendaciones
para el manejo de

las
comorbilidades
gastrointestinales
con o sin uso de
trofinetida en el
Sindrome de Rett.

ALTERACIONES
QUE INFLUYEN
EN LA DISFAGIA

Estrefimiento
(80%)
Diarrea
(trofinetida)

Gastroparesia
(14%)
Distensién
abdominal
(50%)

DISFAGIA

Videofluoroscopia
FEES

Terapeuta
ocupacional.

Logopeda.

RGE
(39%)

Vémitos
(10%)

Aspiracién.

Disfagia
(43%)

Sialorrea.

Atragantamiento
durante las
comidas.

Tos.

Recomendaciones:

- Alimentos
espesados.

- Cantidades
pequefias de
alimentos.

- Hidratacion
adecuada.

- Posicién sentada
erguida.

- Considerar la
colocacion de una
sonda G o GJ.

CONCLUSIONES

Los problemas
gastrointestinales  son
comunes en el SR, tanto
con o sin tratamiento de
trofinetida.

Los eventos adversos
mas comunes de la
trofinetida son diarrea y
vomitos.

A pesar de la alta
prevalencia de CGl,
menos del 9% de los
neurdlogos y pediatras
las consideran entre sus
5 principales objetivos
de tratamiento.

Abreviaturas: RGE: Reflujo gastroesofagico; FEES: Fibrolaringoscopia; Sonda G: Sonda Gastrica; Sonda GJ: Sonda Gastroyeyunal;
CGl: Comorbilidades Gastrointestinales; SR: Sindrome de Rett.
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Tabla 6. Resultados Revision sistemética (continuacion).

AUTOR/ANO

Ramirez J-M
et al.'2(2018)

OBJETIVO

Las anomalias
respiratorias del
Sindrome de
Rett

ALTERACIONES

QUE INFLUYEN EN
LA DISFAGIA

Anomalias
respiratorias
(+80%)
Aerofagia.
Respiracion oral.

Alteracion en la
actividad
posinspiratoria.

Dificultad para
coordinar la
respiracion y la
deglucién
(70%)
Maloclusion.

Hipertrofia
adenoamigdalina.

DISFAGIA

Mala movilidad y
movimientos
involuntarios de
la lengua.

Formacion
deficiente del
bolo.

Sellado
glosofaringeo
deficiente.
Distensién
excesiva de la
cavidad faringea.

Dificultad para
masticar.

Aspiracién.
RGE.

Ausencia de
motilidad géastrica
primaria.

Adaptacion de
dieta (liquidos
espesado y
purés).

CONCLUSIONES

La falta de coordinacién entre
la respiracién y la deglucion
aumenta el riesgo de
aspiraciones. Bajas en etapas
iniciales, pero aumentan con
el progreso de la enfermedad.

Las aspiraciones elevan el
riesgo de neumonia. Afeccidn
médica mas frecuente y la
principal causa de muerte en
el SR.

Abreviaturas: RGE: Reflujo gastroesofagico; (-): No descrito; SR: Sindrome de Rett.
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Tabla 6. Resultados Revision sistemética (continuacion).

ALTERACIONES QUE DISFAGIA

INFLUYEN EN LA

CONCLUSIONES

AUTOR/ANO

OBJETIVO

DISFAGIA

Ramirez J-M et
al.?9(2020)

Analizar las
implicaciones de
la desregulacion
autonomica y la

disfagia,
caracteristicas
debilitantes y poco
respondientes a
las intervenciones
actuales.

Disfuncidn respiratoria

(+80%):
Apneas
Hiperventilacion
Respiracion
irregular
(superficial y/o
forzada)
Respiracion oral

Problemas de
coordinacion.
Maloclusién.

Aerofagia.

Déficits sensoriales.

FEES

Aspiracion con liquidos.

Dificultad para masticar
solidos.

Mala movilidad y movimientos
involuntarios de la lengua.

Formacion deficiente del bolo.

Sellado glosofaringeo
deficiente.

Derrame faringeo.

Retraso en el reflejo de
deglucion.

Limpieza orofaringea ineficaz.

Distension excesiva de la
cavidad faringea.

Deglucion parcial.

Mayor duracién del transito
oral.

Demora en la deglucién
faringea.
Disfagia (70%)

RGE.
Ausencia de motilidad gastrica
primaria 0 secundaria.

Adaptacion de
dieta (liquidos
espesados y
purés)

La mala coordinacion
entre respiracion y
masticacion provoca la
ingesta de aire con el bolo
y que aspiren material
hacia los pulmones.

Las aspiraciones pueden
causar inflamacién
pulmonar y respuestas
inflamatorias en el SN.

Un desequilibrio en la
actividad del neocortex
contribuye indirectamente
a  cambios en la
respiraciony la deglucion.

Abreviaturas: RGE: Reflujo gastroesofagico; FEES: Fibrolaringoscopia; SN: Sistema Nervioso; SR: Sindrome de Rett.
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Tabla 6. Resultados Revision sisteméatica (continuacion).

AUTOR/ANO

Leonard H. et
al.?8(2013)

OBJETIVO

Desarrollar
recomendaciones
para la evaluacién
y el tratamiento de
la ingesta caldrica
y las dificultades

de alimentacién,
incluida la
consideracion de
la gastrostomia;
mediante una
revision de la
evidencia
existente y el
consenso de un
panel de expertos
médicos.

ALTERACIONES

QUE INFLUYEN

EN LA DISFAGIA
(A EVALUAR)

Dientes y
cavidad boca
(100%)

Estrefimiento
(96%)

DISFAGIA

38 médicos
(2 logopedas y
1 especialista en
disfagia y
alimentacion)

VFS
(95%)

Observacion
directa durante la
alimentacién o a

través de un

video
(100%)

SOMA

Duracién de
una comida
(100%).
Aspiraciones
(91,3%)
Sialorrea
(100%).

Comidas
pequefias y con
mayor
frecuencia
(84%)
Adaptacion de
dieta
(modificando
consistencias)
(95,8%)

Proporcionar
apoyo postural
(100%)
Utilizar
utensilios
especiales
(100%)
Gastrostomia

CONCLUSIONES

La gastrostomia se recomienda ante
crecimiento insuficiente, deglucién
insegura 0 estrés durante la
alimentacion, y sus beneficios fueron
la reduccibn de los tiempos de
comida y de las infecciones
respiratorias.

El crecimiento deficiente en el SR se
relaciona con las deficiencias
motoras en la masticacion y la
deglucion.

Es importante derivar al odontélogo
cuando sea necesario, priorizando
una atencién clinica integral para los
problemas alimentarios y
nutricionales.

Abreviaturas: SR: Sindrome de Rett; SOMA: Schedule for Oral-Motor Assessment; VFS: Videofluoroscopia.
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Una vez expuestas las tablas 5y 6 de resultados, se procede a describir los resultados
obtenidos mediante una revisibn mas exhaustiva de los 15 articulos seleccionados.
Esta descripcion se ha realizado en base a los objetivos planteados al inicio del
trabajo, por ello en primer lugar se expone el objetivo y seguido los datos recopilados
en las tablas. Esto garantiza que los resultados sean interpretados segun los obijetivos,

ofreciendo un analisis mas integro y claro de los datos.

ANO DE PUBLICACION

0
v

PP I PP EL PO OO D 5 o > O ,
LRI R S SRS S SRS S S\ SN SR\ IR\ SRS SR S AR S\ 0\' NN Q’I’@’@’,\/@’%@’
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B N=Numero de articulos

Figura 3. Afo de publicacion.

Los estudios seleccionados abarcan publicaciones realizadas entre los afios 2000 y
2024. A partir del afio 2012, se observa una mayor frecuencia de publicacién, con un
pico destacado en 2018, afio en el que se registré el mayor nimero de estudios

publicados.

POBLACION (Numero de participantes, sexo y edad)

El nimero de participantes por estudio varian en nimero, aunque predominan las
muestras grandes, superiores a 50 participantes. La muestra mas pequefia
corresponde al estudio de Bernando P. et al.?® que incluyé a 5 participantes, mientras
gue la muestra mas grande, con 983 participantes, pertenece al estudio de Motil K. J.
et al.?’. El total de todas las muestras asciende a 1591 participantes con SR, de los
cuales 238 presentan la variante tipica, 9 la atipica y en los 1344 pacientes restantes

no se especifica el tipo de SR diagnosticado.
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De los 1591 pacientes analizados, se observa que
Sexo de la muestra

1383 son mujeres y 208 se desconoce el sexo. Este

dato confirma lo descrito en la literatura, que afirma ‘

gue el Sindrome de Rett afecta casi exclusivamente

al sexo femenino? . .
Mujeres ®m Desconocimiento del sexo

El rango de edad de los participantes es muy amplio, abarcando desde los 2 hasta los
33 afios. Lo cual nos afirma que todos los pacientes se encuentran en la infancia,

adolescencia o adultez temprana.

1. Analizar la prevalencia de disfagia orofaringea en pacientes con Sindrome de
Rett.

En los 15 articulos se aborda la deglucion, pero unicamente 5 de ellos mencionan
especificamente la disfagia. En los 10 articulos restantes, se hace referencia a
dificultades alimentarias, problemas en la deglucion o déficits para masticar y tragar,

sin emplear el término "disfagia" de manera explicita.

Centrandonos Unicamente en los articulos de tipo estudio de casos que hacen
referencia a la disfagia, el porcentaje total de participantes con disfagia es del 84,4%.
De estos, el 26,2% presenta disfagia leve, el 31,15% disfagia moderada y el 27%
disfagia severa. Cabe destacar que sélo 3 articulos cumplian estos criterios, y uno de

ellos, el de Bernando P et al.?¢, incluia Unicamente a5 participantes.

Para obtener un dato mas fiable y basado en un mayor nimero de participantes, se
consideraron los articulos de tipo estudio de casos que proporcionan datos sobre
disfagia, dificultades alimentarias, problemas en la deglucion o déficits para masticar
y tragar. En total, se analizaron 7 articulos, determinandose que el 81,7% de los 1458

participantes presentan disfagia o dificultad alimentaria.

En los articulos de tipo revision bibliogréafica, Unicamente Kathleen J. Motil et al.*® y

Ramirez J-M et al.?° mencionan el término “disfagia”.

Ningun articulo especifica el tipo de disfagia que suelen padecer las pacientes con
Sindrome de Rett. No obstante, al analizar los signos y sintomas descritos, se puede

concluir que, aunque todas las fases de la deglucién estén afectadas, las mas
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frecuentes y comprometidas son la fase oral y la faringea. Por lo tanto, se podria

afirmar que el tipo de disfagia prevalente en el SR es la disfagia orofaringea.

2. Determinar las manifestaciones clinicas mas comunes de la disfagia en el

Sindrome de Rett.

Las manifestaciones clinicas de la disfagia en el Sindrome de Rett son variadas y

suelen impactar significativamente en la calidad de vida. Con el objetivo de identificar

las mas comunes, se han analizado los 15 articulos, los cuales revelaron una amplia

variedad de signos y sintomas, que se recogen enla Figura 5.

10

M Sialorrea

o N B O o

Mala lateralizacién/movilizacion lingual
M Dificultad para masticar
M Incontinencia del bolo
M Tos
Degluciones faringeas aisladas
Distension excesiva de la cavidad faringea
Retraso en el reflejo de deglucion
B Sellado glosofaringeo deficiente
Dismotibilidad oral
Dismotibilidad faringea y
cricofaringea

M Derrame faringeo

RGE

Signos y sintomas de la disfagia

N2 de estudios en los que aparece

Continencia labial reducida
M Aspiracion
W Dificultad para beber
Perdida la capacidad de autoalimentarse
B Atragantamiento/arcadas en comidas
M Retencidn faringea
W Mala formacién del bolo
Descenso anticipado del bolo

Bronquitis recurrente

M Transferencia orofaringea de multiples ondas

M Paralisis lingual
M Limpieza orofaringea ineficaz

W Ausencia de motilidad gastrica 12 y 22

B Movimientos involuntarios de la lengua
W Vémitos
Deglucioén parcial
H No comen sélidos
Prolongacion de las comidas
B Mala coordinacion respiracion-F.oral
M Fase oral prolongada
M Residuo en hipofaringe
Apraxia oral
M Retraso en el cierre laringeo
Protusién lingual

B Mioclonias mandibulares

Figura 5. Signos y sintomas de la disfagia.

Como muestra la figura, las manifestaciones mas frecuentes han sido la aspiracion y

el reflujo gastroesoféagico (RGE), reportado en 9 de los 15 articulos. En segundo lugar,

se encuentra la sialorrea, mencionada en 6 estudios. Los movimientos involuntarios
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de la lengua vy las dificultades para masticar ocupan el tercer lugar, con presencia en
5 articulos. A continuaciéon, se detallan los hallazgos mas relevantes, organizados

segun las etapas de la deglucion.
HALLAZGOS POR FASES

A lo largo de esta revision, se han identificado signos que afectan a la fase
preparatoria oral, como la incontinencia del bolo (Lavas J. et al.?!), la dificultad para
masticar, presente en mas de la mitad de los participantes en estudios como el de
Schwartzman F. et al.??, la mala formacion del bolo, especialmente con bolos sélidos
o liquidos, segln lo sefalado por Mezzedimi C. et al.'® la continencia labial
reducidal-!®2! o la sialorrea, que, a pesar de ser uno de los signos mas frecuentes,
también ha sido reportada en un alto porcentaje de los participantes; como se
evidencia en los estudios de Bernando P. et al.?, Cocca S. et al.'! y Mezzedimi C. et

al.’°.

En cuanto a la fase oral, los signos mas comunes son el retraso en el reflejo de
deglucion vy el sellado glosofaringeo deficiente, los cuales aparecen en tres articulos.
Suzanne S.A. et al.?® sefiala que el retraso en el reflejo de degluciéon es especialmente
frecuente con bolos liquidos, mientras que un sellado glosofaringeo deficiente provoca
gue el liguido descienda sin control hacia la faringe (Mezzedimi C. et al.'®). Ademas,
la duracién prolongada de esta fase se ha observado en 2 ocasiones (Mezzedimi C.

et al.’®, Ramirez J-M et al.?).

Los movimientos involuntarios de la lengua (como el patron de balanceo y/o giro
lingual, las retroflexiones linguales y/o postura elevada de la PDL), la mala
movilizacién y/o lateralizacion lingual, la protrusion lingual o la apraxia oral®®, que se
documentan en varios articulos, son signos que van a dificultar la preparacion,
formacion y propulsion del bolo alimenticio, por lo que intervienen negativamente en

estas dos fases de la deglucion.

Al analizar los signos mas destacados de la fase faringea, se observa que la
aspiracion, ademas de ser el signo més frecuente, incrementa el riesgo de neumonia,
una de las afecciones médicas mas comunes y la principal causa de muerte en el
SR'?, Otros signos que afectan esta fase son la distension excesiva de la cavidad

faringeal?>2924  |os atragantamientos y/o arcadas durante las comidas!®?32’ y el

43



retraso en el cierre laringeo?®2425, especialmente al ingerir liquidos'®?’, los cuéles

pueden dar lugar a aspiraciones.

Por ultimo, destacar que los pacientes con SR también presentan signos en la fase
esofagica. Los articulos sugieren la ausencia de ondas de motilidad primarias o
secundarias'®?°, asi como la presencia de reflujo gastroesofagico. A pesar de ser uno
de los signos mas frecuente, Kathleen J. Motil et al.'8 sefiala que su diagndstico puede
ser complejo sin una endoscopia del tracto gastrointestinal superior o un estudio de
pH esofagico, debido a que el reflujo puede ser silencioso o0 que el paciente no sea

capaz de comunicar de manera efectiva la sensacion de reflujo.

OTROS HALLAZGOS

Al margen de las fases de la deglucion, se han identificado otros hallazgos relevantes
durante la revision. En 4 articulos se mencionan vomitos y un tiempo de alimentacion
prologado, que en los casos mas extremos puede extenderse hasta dos horas por
comida (Mezzedimi C. et al.'%). Aunque los vémitos se reportan en cuatro estudios, su
incidencia es baja, con porcentajes entre el 10 % y el 20 %. Kathleen J. Motil et al.*®
sugieren que estos episodios podrian estar relacionados con el uso de Trofinetida, un
medicamento empleado en el tratamiento del Sindrome de Rett.

La pérdida de la capacidad de autoalimentarse también es un sintoma comudn que
obliga a muchas nifias a requerir asistencia parcial o total durante las comidas6-2122,
Esta limitaciébn, ademas, esta directamente relacionada con un mayor riesgo de
eventos aspiratorios.

Otro hallazgo interesante es la mayor dificultad para ingerir bolos soélidos en
comparaciéon con bolos en textura puré, debido a que la dificultad para masticar
prevalece sobre la disfuncién para tragar?>2°. Los problemas también se extienden al
consumo de bolos liquidos; Suzanne S.A. et al.?® sefiala que ningln participante habia
utilizado una taza para ingerir liquidos, el 43% usaba biberdn con tetina mientras que

el 57% taza con pico o con pajita.
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3. Conocer los sintomas y las alteraciones asociadas al Sindrome de Rett que

influyen en la disfagia de estos pacientes.

Los sintomas y las alteraciones organicas o funcionales que influyen a pacientes con
Sindrome de Rett predisponiendo o contribuyendo al desarrollo de la disfagia son muy
diversos, lo que hace fundamental proporcionarles un abordaje integral y
multidisciplinar. En la Figura 6 se recopilan todos los sintomas y alteraciones
encontrados en los 15 articulos analizados, indicando el nimero de veces que
aparecen en la literatura.

Sintomas y alteraciones que influyen en la disfagia

N2 de estudios en los que aparece

W Maloclusion Mordida abierta
Respiracion oral H Apnea
Hiperventilacion B Aerofagia
B Expulsion forzada de aire M Distension abdominal
B Alteracion en actividad posinspiratoria Respiracion anormal (superficial /fforzada)
M Bruxismo W Déficits sensoriales
M Estrefiimiento B Déficit de peso
Rigidez muscular Mov. anormales de tronco, cabeza, cuello
M Caries B Desgaste y lesiones dentales
Succién digital M Paladar ojival
M Hipertrofia de maseteros M Diarrea
M Gastroparesia W Dificultad para condinar Respiracién-Deglucion
Hipertrofia adenoamigdalina. Hiperextension de cuello

Figura 6. Sintomas y alteraciones que influyen en la disfagia.

Como se puede observar, las alteraciones mas frecuentes son la respiracion oral y el
estrefiimiento, presentes en 7 de los 15 articulos, seguidas de la apnea,
hiperventilacion, bruxismo y déficit de peso, con aparicidn en 5 estudios. Con estos
datos podemos apreciar que las personas con SR padecen varias alteraciones en la
respiracion, lo cual afecta directamente a la deglucién; como afirma Lavas J. et al.?*
estos trastornos respiratorios junto con a la deglucion incrementan el riesgo de

aspiraciones.
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A pesar de las alteraciones mas frecuentes mencionadas, a continuacion, se
presentan algunas de las alteraciones mas relevantes que podrian interferir de manera

directa en el proceso deglutorio.

Cocca S. et al.'! ha evidenciado en su estudio que un mayor grado de maloclusién,
reportado en 4 de los articulos y especificamente en forma de mordida abierta en 3
de ellos!*719 se relaciona con una mayor severidad de disfagia. Cuando esta
condicion se combina con hipertrofia de los maseteros'’, lesiones y desgastes
dentales!’?® y bruxismo, las fases preparatoria oral y oral pueden verse
significativamente comprometidas, afectando a la funcibn masticatoria y la

preparacion del bolo alimenticio.

Por otro lado, la rigidez muscular'®, los movimientos anormales de tronco, cabeza y
cuello®®, asi como la hiperextension del cuello'®, son sintomas motores que agravaran

las dificultades en el proceso de deglucion.

4. Explorar los métodos de evaluacion y tratamiento aplicados en la disfagia de
sujetos con Sindrome de Rett, prestando especial atencién al rol del logopeda,

y detallando su participacién cuando se encuentre presente.

En este apartado se exponen las diferentes estrategias de evaluacion e intervencién
en la disfagia de pacientes con Sindrome de Rett, destacando la participacion del

logopeda en cada una de ellas.
EVALUACION

En cuanto a la metodologia empleada para evaluar la disfagia en sujetos con
Sindrome de Rett se divide en dos partes: la evaluacién clinica y la exploracion
complementaria o instrumental. Al analizar los articulos, se ha observado que 3 de
ellos no especifican la metodologia utilizada. En cambio, de los 12 restantes, 6 utilizan

ambos métodos, mientras que los otros 6 recurren Unicamente a uno de ellos.

En la se detallan todos los métodos utilizados, indicando el nUmero de

veces que es mencionado cada uno de ellos en los estudios.
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Evalucion
multidisciplinar 5 Videofluoroscopia 5

(ORL, Logopeda, Dentista,
Terapia ocupacional)

Fibrolaringoscopia 4
EDACS 1

[ Laringdgrafo 1
Cuestionario a

familiares y

cuidadores 4

TEDE 1

SOMA 1

Como se aprecia en la figura, el método clinico mas utilizado es la evaluacion
multidisciplinaria, mencionada en 5 estudios, de los cuales en 4 se confirma la
participacion del logopeda. En segundo lugar, destacan los cuestionarios dirigidos a
familiares y cuidadores, empleados en 4 estudios. Sin embargo, el contenido de estos
cuestionarios varia segun el estudio. Schwartzman F. et al.?? y Oddy W. H. et al.%
incluian preguntas relacionadas con préacticas de alimentacién, problemas de
masticacion y deglucion, habilidades para alimentarse y la aceptacion de alimentos en
funcién de su consistencia y textura; mientras que el cuestionario de Motil K. J. et al.?’

se enfocO en problemas gastrointestinales y nutricionales.

La metodologia instrumental mas utilizada en los estudios son la videofluoroscopia,
presente en 5 estudios y la fibrolaringoscopia, en 4 estudios. Ambas pruebas destacan
por su alta precision y eficacia para identificar alteraciones en la deglucion, ya que
suelen realizarse durante y después de la alimentacion. Ademas, estas evaluaciones
son llevadas a cabo con diferentes texturas alimenticias (liquido, néctar, puré y solido)
para identificar las dificultades asociadas a cada tipo de consistencia. No obstante,
ningun estudio especifica qué profesional realiza estas pruebas, por lo que no queda
claro si el logopeda participa directamente en ellas, a pesar de la importancia de su

presencia.
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En el estudio de Motil K. J. et al.?, se sefiala que, a pesar de ser uno de los métodos
mas utilizado, la videofluoroscopia se realiz6 solo en el 48% de las personas con
dificutades de alimentaciéon. Por otro lado, Morton R.E. et al.?* realizd la
videofluoroscopia con monitoreo respiratorio, lo que evidenci6 que durante la
alimentacion la faringe permanecia expandida, provocando la ingesta de grandes

cantidades de aire junto al alimento.

En relacién con la fibrolaringoscopia, estudios como los de Mezzedimi C. et al.'® y
Cocca S. et al.!! eligieron realizar exclusivamente esta prueba, adaptandola a las
limitaciones de los pacientes. Para ello, emplearon un bolo semiliquido para facilitar
la evaluacién y reducir los riesgos al valorar la funcionalidad de la fase faringea de la

deglucion.
TRATAMIENTOS

Una vez detallados los métodos de evaluacion, se presentan los hallazgos
relacionados con los tratamientos aplicados y las recomendaciones proporcionadas
para mejorar la calidad de vida de los sujetos con SR que padecen disfagia.

En todos los articulos revisados se menciona algun tipo de tratamiento, ya sea como
recomendacién o como tratamiento directo, excepto en los articulos de Suzanne S.A.
et al.® y Bianco E, Rota D.". A continuacion, enla Figura 8 se exponen las distintas
estrategias de intervencion, junto con la cantidad de articulos en los que se han
reportado.

Dispositivos de entrenamiento

palatino (1) _\

Inyecciones de TBX (1)
Estimulacién_——

sensorial (1)
Utensilios

especificos (2) |

Adaptacion de
dieta(7)

Terapia de alimentacion (1)

___SNE(10)

Figura 8. Estrategias de intervencion.
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El soporte nutricional enteral (SNE) destaca como el tratamiento mas comiunmente
utilizado, mencionado en 10 de los 15 articulos analizados, con una mayor prevalencia
en personas de edad avanzada?®. En 2 de estos estudios, no se especifica el tipo de
SNE empleado, mientras que en los otros 8 articulos se especifica la colocacién de
una gastrostomia, indicada para mejorar el estado nutricional y reducir el riesgo de
aspiraciones. Ademas, en los estudios de Vilvarajan S. et al.’® y Morton R.E. et al.?,
la gastrostomia también se utilizd para liberar el aire atrapado en el estbmago debido

a la aerofagia, que interferia en la alimentacion.

La adaptacién de la dieta segun las consistencias toleradas por el paciente es el
segundo tratamiento mas frecuente, con presencia en 7 articulos. Esta intervencion
se aplicé en entorno al 60% de los participantes en los estudios de Lavas J. et al.?'y
Oddy W. H. et al.?%. Las texturas utilizadas varian segun las necesidades de cada
paciente, pero Mezzedimi C. et al.!® sefiala la importancia de evitar consistencias
grumosas para reducir el riesgo de alimentos hacia las vias respiratorias. Por otro
lado, el estudio de Lavas J. et al.?! identificd que la comida picada result6 ser la mas
adecuada para sus participantes. Respecto al profesional encargado de realizar esta
adaptacion, solo Kathleen J. Motil et al.'® especifica que debe ser llevada a cabo por
un logopeda.

El tercer tratamiento mas destacado son los ajustes posturales, presente en 3
articulos. Estos cambios posturales facilitan el paso de los alimentos y ayudan a
estrechar la entrada de la via aérea durante la deglucion, reduciendo asi el riesgo de
aspiraciones!®. Ademas, el estudio de Mezzedimi C. et al.1® es el Gnico que sefiala la
necesidad de que dichos ajustes posturales deben ser realizados bajo indicacién

logopédica.

En relacion con las ayudas materiales proporcionadas para facilitar la alimentacion,
se observa el uso de diversos tipos de platos, tazas y biberones adaptadas a las

necesidades de los pacientes?!28,

Finalmente, dos estrategias de tratamiento que destacan son el dispositivo de
entrenamiento palatino para estimular la deglucién, descrito en el estudio de Morton
R.E. et al.?* y la terapia de la alimentacién que aungue la estaban recibiendo 22
participantes del estudio de Schwartzman F. et al.?> no se especifican las técnicas

empleadas.
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5. Comprobar la eficacia de los tratamientos aplicados en la disfagia de
pacientes con Sindrome de Rett.

Tras analizar los tratamientos aplicados en la disfagia de pacientes con Sindrome de
Rett, este apartado aborda la eficacia de cada intervencién segun lo reportado en los
articulos revisados.

En 6 de los articulos, los tratamientos son presentados Unicamente como
recomendaciones, sin proporcionar informacion sobre su eficacia.

Por el contrario, el estudio de Motil K. J. et al.?’ proporciona evidencia sobre la eficacia
del uso de gastrostomia, destacando que permiti6 a los participantes recibir los
nutrientes necesarios y mantener un indice de masa corporal adecuado para su edad.
Sin embargo, el estudio de Oddy W. H. et al.?® no encontré evidencia de mejoras en
el crecimiento ni en la ingesta de liquidos, a pesar de implementar un soporte
nutricional enteral.

En 3 estudios se reporta la eficacia de las ayudas materiales. En el estudio de Lavas
J. et al.?!, una mujer logré adquirir la capacidad de comer con una cuchara a los 10
afos, demostrando que, con intervenciones multidisciplinarias adecuadas, es posible
el aprendizaje y reaprendizaje en personas con SR. Por otro lado, Morton R.E. et al.?*
sefialé que el uso de un dispositivo de entrenamiento palatino contribuyé a una leve
reduccién de degluciones de aire en apnea; aunque, en disfagia no se especificaron
mejoras directas. En cuanto ala ingesta de liquidos, Suzanne S.A. et al.?® observé que
los biberones eran mas eficientes que las tazas, permitiendo a la mayoria de los
pacientes mantener un patrén organizado de succion.

Por ultimo, el estudio de Bernando P. et al.?® mostré que la inyeccion de toxina
botulinica en las glandulas salivales no solo reduce la produccion de saliva, sino que
también mejora problemas motores orales asociados a la sialorrea, como dificultades
para comer y bruxismo. Sin embargo, una paciente presentd disfagia transitoria tras
las inyecciones, recuperandose en 4 semanas a medida que disminuyd el efecto de

la toxina.
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CONCLUSIONES
La ultima columna de las tablas de resultados 5 y 6 ha recogido las conclusiones
obtenidas de los articulos analizados. Estas son muy variadas y, la mayoria, abordan
los signos y sintomas mas tipicos y/o las alteraciones mas relevantes en cada articulo.

A continuacién, se exponen las conclusiones mas significativas:

= Solo el 17% de las 125 mujeres recibian atencion regular de un logopeda, y el
7% con alta frecuencia de aspiraciones no recibieron una dieta adaptada (Lavas
J. et al.?b).

= La posicion al comer, la consistencia de los alimentos y los problemas
respiratorios estuvieron asociados con dificultades alimentarias (Lavas J. et
al.?h),

= A pesar de las dificultades alimentarias, solo el 40,9% de las pacientes recibian
terapia de alimentaciéon y el 31,8% nunca habian sido evaluadas por un
logopeda. Los problemas de masticacion y deglucion contribuyen a los déficits
antropomeétricos del SR. Aunque la mayoria de las pacientes presentaron una
ingesta energética adecuada, se identificaron déficits de hierro, calcio, vitamina
Ay vitamina C (Schwartzman F. et al.??).

= No se encontré relacion entre las dificultades alimentarias y la edad o el tipo de
mutacion genética (Oddy W. H. et al.?).

= El deterioro en la alimentacion se detect6 por primera vez alrededor de los 16
meses (Mezzedimi C. et al.'®).

= El patrén de balanceo/rotacion lingual no se ha descrito en ninguna poblacion
pediatrica con disfagia, excepto en el SR (Suzanne S.A. et al.?).

= A pesar de la alta prevalencia de las comorbilidades gastrointestinales, menos
del 9% de los neurdlogos y pediatras las incluyen entre sus cinco prioridades
de tratamiento (Kathleen J. Motil et al.18).

» Las nifias con Sindrome de Rett no muestran rechazo alimentariol®23.27.28
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La revision evidencia una falta de estudios sobre la disfagia en el Sindrome de Rett, a
pesar de su alta prevalencia. Segin Ramirez J-M. et al.?° el 70% de las pacientes con
SR presentan disfagia; sin embargo, no existen datos respaldados por evidencia
cientifica sobre la prevalencia de los distintos tipos de disfagia. Esta falta de
informacion dificulta la posibilidad de afirmar con certeza que la disfagia orofaringea

es la mas comdun.

Otro aspecto que llama la atencion es que, a pesar de su relevancia clinica, la disfagia
no se incluye, ni siquiera como un criterio menor, entre los establecidos para el

diagnoéstico del Sindrome de Rett.

La complejidad y severidad de las afecciones asociadas subrayan la necesidad de

implementar intervenciones tempranas con un abordaje multidisciplinar.

Basandonos en articulos recientes sobre disfagia general, se han recopilado datos

relevantes, que se presentan a continuacion.

Kulnik et al.3! afirma en su investigacion que un aumento de 1L/min en el flujo pico de
tos voluntaria reduce el riesgo de neumonia en un 0,6%. Este aumento se consigue
con un solo dia de rehabilitacion; sin embargo, en pacientes con SR este tratamiento
resulta complicado debido a la complejidad del entrenamiento requerido. Por ello,
desde el campo de la logopedia, deberia considerarse el fortalecimiento de la tos como
parte fundamental de la rehabilitacion de la disfagia, con el objetivo de evitar las
aspiraciones durante la deglucion y prevenir complicaciones asociadas. Este
entrenamiento debe ser adaptado a las limitaciones y necesidades de cada paciente

siempre que sea posible.

Segun el estudio de Langmore S.E. et al.*® se identifican siete factores predictivos
para la neumonia por aspiracion. Llama la atencion que, entre ellos, no se incluya la
disfagia como un factor principal. Sin embargo, entre los cinco primeros indicadores
se encuentran condiciones frecuentemente observadas en pacientes con Sindrome
de Rett, tales como “dependencia para la alimentacion oral y el cuidado bucal’,
‘numero de dientes cariados”, “alimentacion por sonda” y “diagndsticos médicos

multiples”. Los hallazgos de esta revision confirman que las nifilas con SR presentan
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estas caracteristicas, lo que aumenta significativamente el riesgo de que padezcan
neumonia por aspiracion; concretamente, de 19,98% en las pacientes dependientes

para la alimentacion.

En la presente revision se ha evidenciado que las aspiraciones son la manifestacion
clinica mas comun de la disfagia en las nifias con Sindrome de Rett. Ademas, se ha
observado que presentan un estado general de salud y un sistema inmune bastante
deteriorados, al igual que su salud oral. Segun Ashford J. estos factores son
considerados los pilares de la neumonia por aspiracién, por lo tanto, es fundamental
gue los profesionales de la salud evallien el estado de la aspiracién, la salud oral, asi
como la salud general y el sistema inmune del paciente, para poder determinar su

riesgo de neumonia por aspiracion3.

Numerosos estudios han documentado dificultades alimentarias en pacientes con SR;
sin embargo, solo 5 de los articulos analizados identifican de manera especifica la
disfagia. Los 10 restantes no precisan a que se deben los problemas alimentarios, que
podrian estar relacionados con una mala tolerancia a los alimentos o0 una inadecuada
administracién de los mismos, mas que con la disfagia.

La mala administracion de alimentos se asocia con varios de los sintomas
encontrados a lo largo de la revision, como vémitos, reflujo gastroesofagico,
aspiraciones e ingesta nutricional inadecuada. Esto indica que dichos sintomas
podrian ser consecuencia directa de errores en la administracion de alimentos por

parte de los cuidadores o familiares.

Un hallazgo destacado de la revision es que, en el estadio 3 del Sindrome de Rett,
conocido como fase “pseudoestacionaria”, los pacientes experimentan una mejora en
la comunicacion y el comportamiento. Sin embargo, surge la pregunta: ¢a qué se debe
este cambio? La respuesta parece estar relacionada con la mayor estabilidad de la
enfermedad durante este periodo, donde los sintomas neurologicos y las conducta
previamente intensas tienden a estabilizarse en el estadio 3; permitiendo al cerebro
adaptarse mejor al déficit funcional existente®. Ademas, una intervencion temprana
puede potenciar esta mejora y resultar mas efectiva durante este estadio, ya que el

cerebro se encuentra en un estado mas receptivo debido a la estabilizacion.
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LIMITACIONES
La presente revision se ve limitada por varios motivos. En primer lugar, el reducido
nimero de articulos especificos sobre la disfagia en el Sindrome de Rett, junto con la
amplia variabilidad en el tamafo de las muestras analizadas (que oscila de 5 a 983),

puede afectar a la generalizacién de los resultados.

Otra limitacion significativa es la baja participacion de logopedas en los estudios
revisados, asi como la falta de especificacion sobre las técnicas especificas
empleadas para la evaluacion e intervencion de la disfagia en estas pacientes.

FUTURAS LINEAS DE INVESTIGACION
Tras la realizacién de este Trabajo Fin de Grado (TFG), se ha evidenciado que, en
muy pocos articulos la disfagia se considera uno de los principales objetivos de
tratamiento en nifias con Sindrome de Rett. Segun el estudio de Kathleen J. Matil et
al.*® menos del 9% de los neurélogos y pediatras la identifican entre sus 5 principales
prioridades terapéuticas. Esto pone de manifiesto la necesidad de futuros estudios
gue prioricen la disfagia, no solo como un problema clinico significativo, sino como un

area central en la planificacion terapéutica multidisciplinar.

En cuanto al tratamiento logopédico rehabilitador en pacientes con Sindrome de Rett,
este se enfoca principalmente en el lenguaje, prescindiendo de la alimentacién, un
area gravemente afectada en estas niflas. Por tanto, las investigaciones futuras
deberian priorizar el manejo de la disfagia, resaltando la tarea del logopeda y
exponiendo la eficacia de las intervenciones logopédicas en estos pacientes, asi como
su impacto en la reduccion de complicaciones asociadas, su evolucidon clinica y la

mejora de la calidad de vida.

La participacion de la familia y el entorno cercano de las pacientes en el tratamiento
de la disfagia es fundamental, dado que la mayoria de estas niflas son dependientes
para su alimentacion y requieren cuidados constantes durante las comidas. El equipo
multidisciplinar encargado del manejo de la disfagia debe formar a los padres y
cuidadores en las estrategias adecuadas para garantizar una alimentacion segura y
eficaz a sus hijas. Por ello, es esencial que los futuros programas de intervenciéon
tengan en cuenta la participacion activa de los padres y cuidadores como un elemento

central en el manejo de la disfagia.
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Como se ha mencionado previamente, son escasos los articulos que describan la
intervencién logopédica en el manejo de la disfagia en el SR, por lo que incrementar
la cantidad de publicaciones sobre este tema seria beneficioso para orientar a los
profesionales del area sobre como intervenir los sintomas asociados con esta

patologia.

Para lograr los mejores resultados terapéuticos posibles, seria interesante desarrollar
protocolos estandarizados y conocer qué estrategias de intervencion resultan mas
beneficiosas para estas pacientes, asi como la formacion continuada de los

profesionales en este campo.

De cara al futuro, se espera que continle la investigacion en esta linea, enfocandose
especialmente en el rol del logopeda. EI compromiso de estos profesionales en las
mismas, reportando casos clinicos, defendiendo su postura y promoviendo la
necesidad de su intervencion en el Sindrome de Rett, podrian facilitar el

establecimiento de una base sdlida y fiable para futuras intervenciones.

Para finalizar, se presentan las conclusiones extraidas de esta revision bibliogréafica,

en relacion con los objetivos planteados al inicio del trabajo.

1. El término “disfagia” no suele emplearse para describir los problemas de
alimentacion y masticacion en pacientes con Sindrome de Rett, a pesar de su
evidente presencia.

2. Entorno al 80% de las pacientes con Sindrome de Rett presentan disfagia o
dificultades alimentarias. Y aunque no se detalla el tipo de disfagia mas
frecuente, segun la sintomatologia las fases oral y faringea son las mas
afectadas, lo que sugiere que la disfagia mas prevalente en el SR es de tipo
orofaringeo.

3. Las manifestaciones clinicas de la disfagia en el SR son diversas, siendo mas
comunes la aspiracion, el reflujo gastroesofagico, la sialorrea, los movimientos

involuntarios de la lengua vy las dificultades para masticar.
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El Sindrome de Rett cursa con diversas alteraciones que predisponen o
contribuyen al desarrollo de la disfagia, lo que requiere una intervencién integral
llevada a cabo por un equipo multidisciplinario que incluya la figura del
logopeda y plantee un tratamiento adecuado y de calidad.

Una evaluacion optima de disfagia en SR deberia incluir una evaluacion clinica
complementada con una evaluacion instrumental, que seria la base de un
tratamiento rehabilitador eficaz.

Los tratamientos para la disfagia en el SR son variados, pero los mas
frecuentes son el soporte nutricional enteral y la adaptacion de la dieta.
Aunque con frecuencia no se detalla el rol del logopeda en la evaluacion vy el
tratamiento, su participacion es fundamental. Ademas, estas intervenciones
deben realizarse de manera temprana y multidisciplinaria, dado que la disfagia
en el SR presenta una elevada prevalencia y puede ocasionar graves
complicaciones si no se aborda adecuadamente.

La informacion disponible sobre la eficacia de los tratamientos para la disfagia
en el Sindrome de Rett es limitada. La alusion al logopeda es escasa, y cuando
se menciona, los autores no detallan las terapias logopédicas que deberian
aplicarse.

Es fundamental promover el conocimiento y la investigacién logopédica en
enfermedades poco comunes como el Sindrome de Rett, con el objetivo de

mejorar la calidad de vida de los pacientes y su entorno.
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