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RESUMO

Introdugao: A sindrome de Rett é uma doenca genética associada a perturbacdes neuroldgicas e do desenvolvimento, tipicamente
causada por mutagdes no gene MECP2. Afecta principalmente o sexo feminino e pode levar a graves anomalias fisicas e mentais.
Objetivo: Conhecer as necessidades educativas de uma aluna com Sindrome de Rett a frequentar uma escola regular, desde a
infancia e tendo em conta a perspetiva familiar.

Métodos: Foi realizado um estudo de caso intrinseco a uma menina de 9 anos a quem foi diagnosticada a sindrome de Rett aos 5
anos de idade e que se encontra na fase 3 (periodo pseudo-estacionario). Foram utilizados como instrumentos de recolha de
dados os relatdrios escolares e médicos da crianca, observagGes sistematicas e o testemunho da mae.

Resultados: Os resultados mostram o impacto da doenga do ponto de vista educativo, as necessidades educativas, assistenciais e
sociais e as principais vantagens e dificuldades da educagdo inclusiva. Os resultados revelam preocupagdes sobre a falta de
coordenacgdo entre os sistemas de salde e de educagao, bem como a contradi¢cdo na informacdo fornecida, levando a confusdo
sobre as melhores praticas para o desenvolvimento holistico das pessoas afectadas e as diferengas entre a intervengao precoce e
os cuidados posteriores, que sao escassos.

Conclusdo: Estes resultados sublinham a importancia de abordar a educagdo dos individuos com sindrome de Rett de uma forma
holistica, reconhecendo tanto as suas necessidades especificas como as oportunidades e dificuldades associadas a inclusdo
educativa. A atenc¢do as necessidades deve ser interdisciplinar, continua e a longo prazo.

Palavras-chave: sindrome de Rett; doenga rara; estudo de caso intrinseco; educagdo inclusiva

ABSTRACT

Introduction: Rett syndrome is a genetic disease associated with neurological and developmental disorders typically caused by
mutations in the MECP2 gene. It mainly affects females and can lead to severe physical and mental abnormalities.

Objective: To learn about the educational needs of a student with Rett Syndrome attending a mainstream school, from an early
age and taking into account her family's perspective.

Methods: An intrinsic case study was conducted on a 9-year-old girl who was diagnosed with Rett syndrome at the age of 5 years
and is in stage 3 (pseudo-stationary period). The child's school and medical reports, systematic observations, and the mother's
testimony were used as data collection instruments.

Results: The results show the impact of the disease from an educational point of view, the educational, care, and social needs,
and the main advantages and difficulties of inclusive education. The findings reveal concerns about the lack of coordination
between the health and education systems, as well as the contradiction in the information provided, leading to confusion about
the best practices for the holistic development of the affected persons and the differences between early intervention and later
care which is scarce.

Conclusion: These findings underline the importance of addressing the education of individuals with Rett syndrome in a holistic
manner, recognizing both their specific needs and the opportunities and difficulties associated with educational inclusion.
Attention to needs must be interdisciplinary, continuous, and long-term.

Keywords: Rett syndrome; rare disease; intrinsic case study; inclusive education

RESUMEN

Introduccion: El sindrome de Rett es una enfermedad genética que se relaciona con trastornos neurolégicos y del desarrollo
causados tipicamente por mutaciones en el gen MECP2. Afecta principalmente al sexo femenino y puede conducir a graves
anomalias fisicas y mentales.

Objetivo: Conocer las necesidades educativas de una alumna con Sindrome de Rett escolarizada en un centro ordinario, desde
una edad temprana y teniendo en cuenta la perspectiva de su familia.

Métodos: Se realizd un estudio de caso intrinseco, una nifia de 9 afios que fue diagnosticada con 5 afios con sindrome de Rett y
se encuentra en fase 3 (periodo pseudo-estacionario). Se utilizaron como instrumentos de recogida de datos los informes escolares
y médicos de la nifia, observaciones sistematicas y el testimonio de la madre.

Resultados: Los resultados muestran la repercusién de la enfermedad desde el punto de vista educativo, las necesidades
educativas, asistenciales y sociales y las principales ventajas y dificultades de la educacién inclusiva. Los hallazgos revelan
preocupaciones sobre la falta de coordinacidn entre los sistemas sanitario y educativo, asi como la contradicciéon en la informacion
proporcionada, generando confusidn en cuanto a las mejores practicas para el desarrollo integral de las personas afectadas y las
diferencias entre la Atencion Temprana y la atencidon posterior que es escasa.

Conclusion: Estos hallazgos subrayan la importancia de abordar de manera integral la educacion de individuos con sindrome de
Rett, reconociendo tanto sus necesidades especificas como las oportunidades y dificultades asociadas a la inclusién educativa. La
atencion a las necesidades debe ser interdisciplinar, continua y de larga duracién.

Palabras Clave: sindrome de Rett; enfermedad rara; estudio de caso intrinseco; educacion inclusiva
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INTRODUCCION

El sindrome de Rett es un trastorno neuroldgico grave, progresivo y con modelo de herencia ligada al cromosoma X que afecta a
multiples sistemas y funciones del organismo. Este trastorno grave del neurodesarrollo es una enfermedad de las denominadas
raras que causa problemas en el desarrollo y en el sistema nervioso. Ademas, segun el Manual Diagndstico y Estadistico de los
Trastornos Mentales (DSM-5) establece que en la fase regresiva del sindrome de Rett puede encontrarse disfuncion en la
interaccion social del menor que cumpla con los criterios diagndsticos de trastornos del espectro autista. Desemboca en una
discapacidad grave, influyendo en casi todos los dmbitos de la vida (Valer et al., 2021). Estd causada principalmente por
mutaciones de pérdida de funcién en el gen MECP2 (80% de los casos de la forma clasica), el cual codifica para la proteina MeCP2,
que participa en el desarrollo y la diferenciacidn del sistema nervioso central. El 99% de los casos son mutaciones de «novo» (casos
Unicos en la familia) (Candala et al., 2021; Jara-Ettinger et al., 2021).

A nivel mundial, la prevalencia es de 1/10.000 y 1/15.000 en nifias y se considera la segunda causa mas comun de discapacidad
intelectual severa en mujeres después del sindrome de Down (Ellaway y Christodoulou, 2001; Fehr et al., 2011; Rose et al., 2013).
En los ultimos avances genéticos, se han descubierto casos en el sexo masculino cuando se asocia a mosaicismo o alteraciones
gonosdmicas (tipo sindrome de Klinefelter) (Candala et al., 2021).

1. MARCO TEORICO

1.1 Caracterizacion del Sindrome de Rett
En Espafia, se estima que afecta a unas 3.000 personas. La enfermedad se desarrolla generalmente entre los 6 y los 18 meses
(AESR, 2024). Se produce una regresion de las capacidades lingisticas y motoras, asi como un estancamiento evolutivo de las
habilidades a largo plazo, lo que tiene un gran impacto en su calidad de vida. Hay personas con esta enfermedad que desarrollan
comorbilidades: irregularidades respiratorias, epilepsia o aumento de la ansiedad. Las afecciones coexistentes
puedenmanifestarse de diversas maneras en funcion de la persona, entorno y momento o hacerlo con diferentes niveles de
gravedad a lo largo de la vida (Townend et al., 2020).
La Asociacion Espafiola de Sindrome de Rett (s.f.) detalla las cuatro fases en las que se desarrolla la enfermedad:
= Fase 1. Estancamiento de inicio temprano (6 a 18 meses): previamente patrén de desarrollo normal o levemente
alterado. Frecuente alteracidn de conducta y del patrén del suefio. Deceleracion del crecimiento del perimetro cefélico.
Duracion de esta fase: semanas-meses.
= Fase 2. Regresion rapida (1-4 afios) pérdida de destrezas manuales, del lenguaje adquirido (aunque pueden mantener
bisilabos) y del interés comunicativo. De haberse conseguido la bipedestacion y deambulacion, suele desarrollarse una
marcha apraxica con mayor componente lateral y apoyo asimétrico. Déficit cognitivo variable. Las estereotipias
manuales (de lavado de manos, palmadas o movimientos de mano) son casi constantes. Duracién de esta fase: semanas
a meses (hasta un afio).
= Fase 3. Periodo pseudo-estacionario: progresiva mejora del contacto social y de conexién con el medio. Restitucion
parcial de deambulacidn y uso de manos. Aparecen la mayor parte de las comorbilidades. Duracién de esta fase: afios-
décadas, puede durar hasta la vida adulta sin deterioro posterior.
= Fase 4. Deterioro motor tardio: no todas las personas atraviesan este periodo. Empeoramiento de la movilidad con cese
de deambulacion, dishabilidad severa con atrofia, aumento de espasticidad, en ocasiones clinica parkinsoniana con
fendmenos on-off y cambios de conducta con apatia y rechazo de la alimentacién. Existen cuatro criterios principales
de diagndstico: pérdida de habilidades manuales, pérdida de habilidades comunicativas, estereotipias de manos y
anomalias en la marcha. La regresion del desarrollo es la caracteristica diagndstica distintiva de esta enfermedad;
aunque la recuperacion de la funcién es comun, pero suele ser parcial. Hay una gran proporcién de personas afectadas
que cumplen los criterios de diagndstico para el trastorno del espectro autista (TEA) (Banerjee et al., 2019).
Las principales caracteristicas y afecciones coexistentes de esta enfermedad son deterioro visual, dificultades de procesamiento
auditivo o pérdida auditiva, problemas gastrointestinales, dificultades con la regulacién sensorial (sobreestimulacién o
subestimacion), fatiga y falta de atencion, estado de animo y ansiedad, convulsiones, escoliosis y cifosis, patron de suefio alterado,
problemas respiratorios (contencion de la respiracion, hiperventilacion y deglucion de aire) y trastornos del movimiento (Townend
et al.,, 2020).
Las personas con sindrome de Rett pueden presentar comorbilidades, entre las que destacan la reduccion de la claridad o la nitidez
de visidn (agudeza visual disminuida), problemas neuroldgicos en el cortex y la actividad cerebral (discapacidad visual cortical) o
reduccion del control voluntario de los movimientos oculares intencionados (apraxia oculomotora). Los principales problemas
gastrointestinales son reflujo, hinchazén abdominal, estrefiimiento o diarrea asociado a dolor abdominal. Otras afecciones son el
suefio nocturno interrumpido o de baja calidad, las convulsiones, los efectos secundarios de la medicacién, el mal estado
nutricional y las dificultades de regulacion sensorial. Pueden tener periodos de insomnio con risas y gritos nocturnos. Por el dia
pueden quedarse dormidas y necesitar descansos disminuyendo su rendimiento. Un gran niumero de personas especialmente en
la edad adulta experimentan problemas de bajo estado de animo y depresion. La respiracion alterada, la contencion de la
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respiracién y el retorcer las manos son signos de un aumento de la ansiedad. También hay que destacar que entre el 60 y el 80%
de las personas con sindrome de Rett sufren convulsiones. La desviacion lateral en la alineacidn de las vértebras de la columna
vertebral (escoliosis) puede afectar a alrededor del 80% de las personas con esta enfermedad genética. Por Ultimo, los principales
trastornos del movimiento son las estereotipias manuales, la pérdida de las habilidades motoras finas y gruesas, la
dispraxia/apraxia y el tener el tono muscular alterado.

La Administracién de Alimentos y Medicamentos de Estados Unidos (FDA, por sus siglas en inglés, Food and Drug Administration)
aprobd la solucion oral de Daybue (trofinetida) como el primer tratamiento para el sindrome de Rett en personas adultas y
nifios/as a partir de 2 afios (FDA, 2023). La aprobacion por parte de la FDA se apoyd en un estudio de fase 3 durante 12 semanas
que evalud la eficacia y seguridad de la trofinetida frente al placebo en 187 mujeres con sindrome de Rett de entre 5y 20 afos. El
tratamiento demostré una mejora estadisticamente significativa en los sintomas: vocalizaciones, expresiones faciales,
movimientos de manos y comportamientos repetitivos, mirada fija, respiracion y estados de animo (Neul, et al., 2023).

1.2 Educacion inclusiva
En este estudio nos centraremos en las consecuencias que tiene esta enfermedad en el ambito educativo. El alumnado con
enfermedad rara se caracteriza por su diversidad, presentando necesidades cambiantes y variadas que requieren observaciones
y atenciones continuas. La atencién a la diversidad es una necesidad que abarca todas las etapas educativas, garantizando el
desarrollo de todo el alumnado, favoreciendo la equidad y contribuyendo a una mayor cohesién social.
La Ley Organica de Modificacion de la Ley Organica de Educacion (LOMLOE), Ley Orgénica 3/2020, de 29 de diciembre, establece
que el alumnado con necesidad especifica de apoyo educativo es aquel que presenta: necesidades educativas especiales
(discapacidad o trastornos graves de conducta, de la comunicacion y del lenguaje); retraso madurativo; trastornos del desarrollo
del lenguaje y la comunicacién; trastornos de atencién o de aprendizaje; desconocimiento grave de la lengua de aprendizaje;
situacion de vulnerabilidad socioeducativa; altas capacidades intelectuales; incorporacion tardia al sistema educativo; condiciones
personales o de historia escolar.
Las personas son sindrome de Rett presentan una serie de necesidades educativas especiales en funcion de las siguientes areas
afectadas: cognitiva, socioafectiva, motriz, comunicacién y lenguaje y dmbito curricular (Merchan, 2010; Townend et al., 2020):
= A nivel cognitivo, es necesario un tratamiento especifico para desarrollar los aspectos cognitivos basicos; de
metodologia multisensorial, de usar material didactico estimulante y diversificado; de fomentar la generalizacion.
= En el area socioafectiva, es importante aprender estrategias para fomentar y establecer relaciones con su grupo de
referencia.
= Respecto al area motriz, una manera de mejorar la capacidad y el desarrollo motor es trabajando las orientaciones
espacio-temporales.
= Comunicacion y lenguaje. Las nifias con sindrome de Rett tienen comprometida la comunicacion, pero la mirada es su
punto fuerte por eso esta recomendado el uso de sistemas Alternativos de Comunicacion especialmente los de control
ocular. Usan sus ojos de manera natural para comunicarse, miran a las personas y se enfocan en su cara en lugar de en
los objetos. El acceso a la lectoescritura es un aspecto crucial ya que es el medio de comunicacién mas preciso. La
alfabetizacién juega un papel importante en la vida de estas personas. Gracias a la utilizacidn de la tecnologia se sabe
que las nifias con sindrome de Rett son mas inteligentes de lo que se creia, que tienen capacidad para la lectoescritura
ensefiandosela de modo adaptado y presumiendo competencia, es decir, dando oportunidades. En el ambito curricular,
es fundamental la atencidn individualizada.
La brecha en la investigacion del sindrome de Rett persiste debido a su baja prevalencia y complejidad. Investigadores como
Banerjee et al. (2019), Fehr et al. (2011), Jara-Ettinger et al. (2021), Neul et al. (2023) y Rose et al. (2013) han destacado la escasez
de literatura de casos de pacientes, subrayando el impacto negativo de la inversidon de fondos destinados a mejorar las estrategias
sanitarias y educativas. Este estudio de caso busca abordar esta falta de investigacion en la integracion educativa y sanitaria,
proporcionando perspectivas valiosas que orienten a futuros estudios hacia intervenciones educativas mas efectivas y
personalizadas para personas con sindrome de Rett. Por consiguiente, el objetivo general de este estudio fue conocer las
necesidades educativas que tiene una alumna con sindrome de Rett escolarizada en un centro ordinario, desde la infancia y
teniendo en cuenta la perspectiva familiar. Se plantearon los siguientes objetivos especificos: (1) Conocer las experiencias y
vivencias en la escuela ordinaria de una nifia con sindrome de Rett; (2) Entender las repercusiones del sindrome de Rett en el
ambito escolar y familiar.

2. METODOLOGIA

Se empled una metodologia cualitativa, en concreto, el estudio de caso intrinseco (Stake, 1995; Yin, 2014) que permite analizary
comprender un caso particular que tiene interés en si mismo, cuyo propdsito no es entender el fendmeno genérico ni construir
una teoria. Se analizando los informes médicos y escolares de la nifia con sindrome de Rett, realizando observaciones sistematicas
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y contando con el testimonio de la madre. En la siguiente linea temporal (Figura 1) se puede apreciar la evolucion de la

enfermedad:

org/10.29352/mill0224.34345

Figura 1 - Linea temporal de la evolucién del Sindrome de Rett en la menor entrevistada

18 meses 2-3 anos 3 anos 4 anos

v

Dificultades
atencion.

motoras y de

La pediatra derivé al servicio
de atencién temprana. La nifia
recibié fisioterapia,
psicomotricidad y logopedia
debido a retraso madurativo.

5 anos

El informe psicopedagogico
realizado por la orientadora
del centro donde esta
escolarizada concluye que
la alumna presenta autismo
(30/01/2019). Recibe apoyo
por parte de las profesoras
de Pedagogia Terapéutica
(PT), Audicion y Lenguaje
(AL) y Auxiliar Tecnico
Educativo, e intervencion
por parte de la profesora
especialista en autismo.

Diagnosticada con autismo
atipico por parte del servicio
de psiquiatria (11/2019)

Le realizan un estudio
geneético: exoma dirigido al
estudio del gen MECP2
(13/08/2020).

o

No adquiere el lenguaje, tan

solo algunas palabras.

Sigue en atencion temprana
hasta comenzar el colegio que

es cuando le dan el alta.

El informe psicopedagogico
realizado por |z orientadora del
centro donde esta escolarizada
concluye gue la alumna
presenta pluridiscapacidad.

La orientadora propone que de
cara al paso a Educacion
Primaria la nifia sea
escolarizada en la modalidad
de educacion combinada. Los
padres se oponen y la nifa
continta en un centro
ordinario.

v
El informe psicopedagdgico
realizado por la orientadora del
centro donde esta escolarizada
concluye que la nifia presenta
Necesidades Educativas
Especiales (NEE) debidas a
retraso madurativo
(10/10/2017).

Recibe apoyo por parte de las
profesoras de Pedagogia
Terapéutica (PT) y Audicion y
Lenguaje (AL).

Le realizan un  estudio
molecular de CCH ARRAYS.
/-8 anos

La nifia empieza a tomar el
medicamento  antiepiléptico
Topiramato.

v

Aparecen fuertes
estereotipias en las
manos (lavado de manos)
y regresion del desarrollo
motor.

Regresion en el lenguaje.
Las palabras que decia,
las pierde.

v

La nifia continia tomando el
medicamento  antiepiléptico
Topiramato.

Los resultados de I3
medicacion han sido muy
positivos, sobre todo en la
reduccion de la hiperactividad,
en la capacidad de atencion y
en cierta medida en la mejora
de los trastornos del suefio.

Esta escolarizada en un centro
ordinario con apoyos de
Pedagogia Terapéutica (PT),
Audicion y Lenguaje (AL) y
Auxiliar Técnico Educativo
(ATE) y fisioterapeuta.
Actualmente estd en 2° de
Educacion Primaria y precisa
adaptaciones curriculares
significativas. En el aula utiliza
un Sistema Aumentativo y
Alternativo de Comunicacion
(SAAC).



Armas Junco, L., Pérez de la Paz, J., & Alonso Martinez, L. (2024). Impacto del sindrome de Rett en el ambito 5
escolar: desafios y necesidades. Millenium - Journal of Education, Technologies, and Health, 2(24), e34345

DOI: https://doi.org/10.29352/mill0224.34345

2.1 Participantes y Contexto

En este estudio la muestra estuvo compuesta por una nifia con sindrome de Rett (Participante 1) y su madre (Participante 2), que

es quien aporta los datos. El modo de seleccion de la muestra fue intencionado en funcidn de nuestros intereses y objetivos de la

investigacion.

= Participante 1. Se trata de una nifia de 9 afios que fue diagnosticada con 5 afios y se encuentra en la fase 3. Estd
escolarizada en un centro ordinario de una ciudad pequefia ruralizada de la comunidad auténoma de Castilla y Ledn
donde recibe apoyo a nivel de aula por parte de una profesora especialista en Audicion y Lenguaje y Pedagogia
Terapéutica. También recibe apoyo por parte de la fisioterapeuta. Tiene problemas auditivos, hipermetropia y presenta
dificultades en la utilizacion de las manos. Utiliza como Sistema Aumentativo y Alternativo de Comunicacién (SAAC) de
alta tecnologia, un tablero de comunicacién personalizado que va creciendo con ella. El tablero lo controla con un lector
ocular el cual usa en todos los contextos y para su aprendizaje se utiliza principalmente el modelado. Este sistema le
permite comunicar sus necesidades y relacionarse con los demas. Por otro lado, se trabaja la lectoescritura como uno
de los objetivos mas relevantes ya que es el sistema mas completo de comunicacién, también se priorizan las
habilidades matematicas basicas. Todos los contenidos han de ser adaptados a las barreras motrices y de comunicacion
de la alumna.
= Participante 2. Madre de la alumna dedicada profesionalmente a la educaciéon como orientadora en un instituto de

ensefianza secundaria. Pertenece y participa en asociaciones relacionada con el mundo de la diversidad funcional, varias
de ellas especificas de sindrome de Rett. Desde el nacimiento de su hija siempre ha realizado un acompafamiento
educativo centrado en dar respuesta a sus necesidades, pero, sobre todo, en mejorar su calidad de vida. La implicacién
en la vida académica es total, con una relacion diaria, ya que es la encargada de aportar el sistema de comunicacién de
la nifia en el colegio todas las mafianas, ademas de coordinarse con todos los profesores elaborando material didactico
adaptado a su sistema de comunicacion.

2.2 Instrumentos de recogida de datos

En el desarrollo de este estudio, se empleé una metodologia cualitativa siguiendo las pautas establecidas por COREQ
(COnsolidated criteria for REporting Qualitative research) para garantizar la rigurosidad en la presentacion de los resultados
(Sillero et al., 2023; Tong et al., 2007). Este enfoque permitid explorar en profundidad las experiencias y perspectivas de la alumna
con sindrome de Rett, asi como de su familia, en el contexto educativo. Se llevaron a cabo entrevistas semi-estructuradas con la
madre, docentes y se observaron al resto de profesionales involucrados, proporcionando un marco comprensivo para analizar las
necesidades educativas desde multiples perspectivas. El guion de la entrevista se organizé en torno a cuatro puntos claves: 1)
Experiencia familiar en el entorno educativo, 2) Relacion con los profesionales educativos y sanitarios, 3) Analisis documental de
documentacién sanitaria y escolar y 4) Observacion de estrategias de inclusién en el centro educativos y sanitario. La triangulacion
de datos se logré mediante la combinacién de informes escolares, informes médicos, observaciones sistematicas y los testimonios
del informe que fueron contrastados con familiares que atendieron a la menor, contribuyendo a la validez y fiabilidad de los
hallazgos. Este enfoque metodoldgico robusto permite una comprension holistica de las implicaciones educativas del sindrome
de Rett y destaca la importancia de abordar estas necesidades de manera integral.

2.3 Analisis de datos

La fase de analisis de datos se llevd a cabo utilizando el procedimiento de Braun & Clarke (2006) para el analisis tematico.
Inicialmente, se realizé una familiarizacion con los datos recopilados mediante la revisidén repetida de las transcripciones de las
entrevistas, los informes y las observaciones. A continuacion, se procedié a la generacion de cddigos, identificando patrones y
temas emergentes en relacidn con las necesidades educativas de la alumna con sindrome de Rett. Este proceso de codificacion se
realiz6 de manera interactiva y sistematica, permitiendo una exhaustiva exploracion de las experiencias narradas por la madre,
los docentes y otros participantes (Braun & Clarke, 2019). Posteriormente, los cddigos fueron agrupados en categorias tematicas
mas amplias que reflejaban aspectos significativos de las necesidades educativas. La identificacion y definicion de estos temas se
realizd mediante discusiones y consensos entre las investigadoras, asegurando la validez y la consistencia en la interpretacién de
los datos. Finalmente, se elabord una narrativa coherente que integraba los diferentes cuatro temas identificados,
proporcionando una comprensién profunda de las dimensiones educativas y de atencion relacionadas con el sindrome de Rett.
Este proceso riguroso y reflexivo de andlisis tematico resalta la complejidad de las experiencias y necesidades de la alumna,
contribuyendo a la validez y riqueza interpretativa de los resultados.

2.4 Aspectos éticos
El estudio se realizé siguiendo las directrices de la Declaracién de Helsinki y fue aprobado previamente por el Comité de Etica
correspondiente (cédigo de protocolo IR 29/2023).
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3. RESULTADOS

Los principales resultados estuvieron relacionados con la repercusién de la enfermedad desde el punto de vista educativo, la
atencién a esta necesidad educativa especial y las principales ventajas y dificultades de la educacién inclusiva. En cada uno de
ellos, aparece un pequeiio fragmento con las palabras textuales de la madre en relacién con esto.

3.1 Repercusiones de la enfermedad en el ambito educativo

La enfermedad es muy diferente entre una nifia y otra, por eso no se puede generalizar. La mayoria de las nifias, sobre todo en la
etapa de Educacién Primaria, se encuentran escolarizadas en centros de Educacion Especial. En el caso que aqui se presenta, la
nifia estd escolarizada en un centro ordinario; esto hace que requiera una atencion muy individualizada. Debido a las dificultades
en la motricidad y disfunciones en las manos, es necesaria la ayuda continuada de una persona y un sistema de comunicacion,
ademds de compafieros a los que ensefiar y acompafiar en la implementacién de dicho sistema. Esto permite pertenecer y
participar en la vida del aula y del centro fomentando la socializacién.

“Sin duda, tenemos una asignatura pendiente, lo afirmo con total conviccién defendiéndolo con la evidencia cientifica en la mano:
para poder avanzar en el camino de la verdadera inclusion hemos de poner la atencion en las barreras y no en la enfermedad y las
discapacidades que esta genera” (Testimonio de la madre)

“La evolucion durante el sequndo semestre ha sido bastante inestable. Esto es por los problemas de salud de la nifia durante estos
meses y que le han impedido en muchos momentos estar centrada en el trabajo, destacando episodios de nerviosismo,
hiperventilacion y apneas que le provocaban malestar. Se sigue trabajando con la misma metodologia hasta ahora, para que los
aprendizajes se asienten correctamente” (Valoracion cualitativa del sequndo semestre (curso 2023-2024) en 32 de Educacion
Primaria por parte de la profesora de Pedagogia Terapéutica (PT) y la tutora).

3.2 Necesidades del alumnado con sindrome de Rett

La atencidn a todas las necesidades del alumnado con sindrome de Rett es insuficiente, ya que los recursos son escasos, pese a
que el Real Decreto 193/2023 por el que se regulan las condiciones basicas de accesibilidad y no discriminacién de las personas
con discapacidad para el acceso y utilizacion de los bienes y servicios a disposicidn del publico, indica que los ajustes han de ser
razonables. Sin embargo, contindan primando las razones econdmicas y se distribuyen los apoyos en funcion de criterios
administrativo y de ratio de alumnos.

“Creo que todavia queda mucho por hacer para lograr una verdadera educacion inclusiva de calidad, por la falta de recursos, por
el capacitismo imperante en la escuela y por no presumir competencia”.

“Como madre la frase que me representa y en momentos de debilidad casi recito como un mantra es: el limite estd en el cielo, no
podemos poner barreras al mar” (Testimonio de la madre).

“En cuanto al teclado y la calculadora, atn se muestran dificultades para utilizarlo correctamente” (Valoracion cualitativa del
segundo semestre (curso 2023-2024) en 32 de Educacion Primaria por parte de la profesora de Pedagogia Terapéutica (PT) y la
tutora).

3.3 Trazando un sendero de inclusion: Desentrafiando las ventajas de la educacion inclusiva para personas con sindrome de Rett
El primer aspecto es la socializacidn, siendo un beneficio no solo para la alumna, sino para el resto de los/as compafieros/as, ya
que interiorizan valores y ayuda a que sean conscientes de que todos poseemos capacidades diversas y tenemos nuestra funcion
en la sociedad. El segundo aspecto es la estimulacién en todos los niveles, ya que con los desafios en la comunicacién y en las
areas motrices, es muy complicado establecer qué capacidades tienen. Seria necesario potenciar diferentes areas del desarrollo
mediante el trabajo en el aula ordinaria adaptando los contextos y las metodologias a la alumna. Para ello, el Diseiio Universal de
Aprendizaje (DUA) es la metodologia docente que atendera la diversidad en las aulas, no solo al alumnado con sindrome de Rett,
sino a cualquier alumno. En el caso que nos ocupa, uno de los grandes beneficios es el desarrollo de la comunicacion en relacion
con sus iguales; estos son una pieza clave en la implementacién del SAAC en contextos naturales desde la pertenencia y la
participacion.

“La calidad de vida de las personas, creo que se mide en las posibles experiencias de las que pueden participar y no hay mayor
participacion que el ser incluido en todos los niveles de participacion social, siendo la escuela un agente crucial en todo esto”
(Testimonio de la madre).

“Hay que destacar el uso que la nifia le ha dado al comunicador en este trimestre. Ya sea por un mayor conocimiento sobre Grid
por parte de los maestros y con la intencion comunicativa que tiene la nifia nos hemos podido entender mucho mejor. Esto provoca
un intercambio conversacional mucho mds amplio” (Valoracion cualitativa del segundo semestre (curso 2023-2024) en 32 de
Educacion Primaria por parte de la profesora de Pedagogia Terapéutica (PT) y la tutora).

3.4 Desafios educativos en la inclusion escolar de personas con sindrome de Rett

La primera es la falta de recursos, sobre todo, personales, pero también de tipo material; por ejemplo, el sistema de comunicacion
del que dispone la alumna es prestado por la seguridad social, teniendo que ser a la familia la que se encargue de moverlo de un
lugar a otro, dada la importancia de la comunicacion y que ésta es un derecho fundamental. La alumna deberia contar con uno en
el centro educativo, pero estos sistemas suponen un coste muy elevado. Por otro lado, la falta de formacion de los profesionales
hace que se continten desarrollando practicas basadas en paradigmas antiguos que chocan con la inclusién y la visién capacitista
que todavia impera en la sociedad.
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“Desde mi experiencia a nivel familiar, quiero destacar el desgaste emocional que la enfermedad supone, y que se le afiade el
cansancio de tener que luchar continuamente porque se cumplan los derechos de las personas con diversidad funcional reconocidos
en la actual ley de educacion y en otras normativas relacionadas con la educacion especial y con la diversidad funcional”
(Testimonio de la madre).

“En cuanto a los nuevos aprendizajes, se han adaptado los contenidos impartidos en su aula con el fin de que los comprenda
correctamente. Se ha trabajado mucho la multiplicacion, la lectoescritura, comprension lectora, los tipos de animales, los rios, el
agua, contenidos con los que se ha divertido y trabajado. La dificultad mds grande se ha visto en la division, ya que es un concepto
bastante abstracto y que tampoco le ha resultado motivador. En general, ha sido un trimestre con avances, pero también con
momentos de estancamiento” (Valoracién cualitativa del segundo semestre (curso 2023-2024) en 32 de Educacion Primaria por
parte de la profesora de Pedagogia Terapéutica (PT) y la tutora).

4. DISCUSION

Se alcanzé el objetivo principal de conocer las necesidades educativas que tiene una alumna con sindrome de Rett y su familia. En
el contexto actual, segun lo sefialado por Candala et al. (2021), la falta de una cura para el sindrome de Rett resalta la imperiosa
necesidad de adoptar un enfoque terapéutico multidisciplinario. Este enfoque es respaldado por los resultados de nuestro estudio,
donde los familiares expresan preocupacion por la falta de coordinacidn entre los niveles sanitario y educativo. Se destaca que la
informacion proporcionada en ocasiones es contradictoria, generando confusidn en cuanto a las mejores practicas para favorerer
el desarrollo motriz y psicolégico de las personas afectadas. Este hallazgo subraya la importancia de establecer una comunicacion
efectiva y una colaboracidn estrecha entre los profesionales de la salud y la educacion, con el fin de ofrecer orientacidn coherente
y respaldar de manera integral a las familias afectadas por esta enfermedad rara.

La intervencion temprana en el desarrollo, tal como indican Valer et al. (2021), se presenta como un elemento esencial para
optimizar las capacidades y extender la expectativa de vida en aquellos individuos afectados por esta patologia neuroldgica. En
este contexto, la tecnologia de comunicacién basada en la mirada surge como un recurso de considerable relevancia, facilitando
el proceso de alfabetizacidn y proporcionando nuevas vias de expresidn para las personas con sindrome de Rett. Este aspecto se
evidencia de manera significativa en el presente caso, ya que se vislumbra que, inicialmente, los equipos de atencién temprana
estan mas accesibles y la intervencidon es mas efectiva durante las primeras etapas del desarrollo, pero a medida que la
complejidad aumenta, se experimenta un mayor desamparo y desconocimiento, ya que no se puede depender exclusivamente de
un solo especialista.

Como subraya Banerjee et al. (2019), la formacién de futuros profesionales de la salud y educadores en el ambito del sindrome
de Rett es limitada, ya que los expertos estan empezando a comprender cudles podrian ser los tratamientos mds adecuados para
el manejo de este sindrome. Este vacio afecta en el progreso de los menores, resaltando la importancia de la planificacion. En
relacion con estos hallazgos, en nuestro estudio también se confirma que es esencial la funcion de educadores y profesionales de
la salud en la implementacion de estas metas para fomentar la participacidn activa de las nifias con sindrome de Rett en su vida
diaria. Como puntualiza Rose et al. (2013) y se explica en nuestro estudio, la integracion de tecnologias de comunicacién por
mirada en estrategias educativas emerge como un recurso crucial para potenciar la autonomia y mejorar la calidad de vida de
estas personas.

Los avances sanitarios a través de pruebas genéticas del sindrome de Rett favorecen la deteccion temprana de la enfermedad,
experimentando las familias menos estrés y tensién emocional en comparacién con aquellas con diagndstico mas tardio. También
hay que destacar que el diagndtico es mas complejo en zonas rurales que urbanas (Fehr et al., 2011). En esta investigacion se
manifiesta claramente esta perspectiva al sefialarse que lo peor es el desconocimiento y no saber qué le pasa a tu hija porque te
sientes perdido y sin acceso a los recursos reconociendo que es mas fécil si vives en zonas urbanas que en zonas rurales.

En otro estudio de caso analizado por Jara-Ettinger et al. (2021) también se destacé la dificultad de diagndtico y la necesidad de
facilitar un seguimiento interdisciplinario para disminuir el impacto de las complicaciones, resaltando en este estudio la dificultad
de acceso coordinado a estos profesionales. También se pone de relieve las mejoras existentes entre una persona de 5 afios y otra
de 17.

En nuestro estudio, en el de Rose et al. (2013) y en el de Jara-Ettinger et al. (2021) se sefala que la relacidn colaborativa entre la
familia y la escuela se erige como un factor de suma importancia en el desarrollo integral del alumnado con sindrome de Rett.
Estos dos agentes educativos, al actuar de manera complementaria, desempefian un papel crucial en el progreso fisico, emocional,
social e intelectual de las personas afectadas, influyendo directamente en su proceso de aprendizaje.

Como sefialan Neul et al. (2019), las dificultades especificas asociadas con el sindrome de Rett, como la dispraxia, apraxia y
regulacién sensorial, poseen un impacto significativo en la comunicacion y en la adquisicion de habilidades de lectoescritura. La
dispraxia y la apraxia, afectan en la ejecucién de los movimientos motores (incluidos los oculares) y pueden influir en la velocidad
y capacidad de respuesta, sin necesariamente indicar falta de comprension de la tarea realizada.

En nuestro estudio se destaca la necesidad de disefiar actividades educativas especificas relacionadas con la regulacion sensorial.
La principal limitacién del estudio radica en la escasez de casos analizables, lo que impide la extrapolacion generalizada de los
hallazgos. No obstante, se subraya que la singularidad de este caso especifico, vinculado a una enfermedad rara de baja
prevalencia como el sindrome de Rett, confiere un valor intrinseco sustancial a la investigacion.

En cuanto a futuras lineas de investigacion, se propone la instauracién de un seguimiento longitudinal para evaluar y revisar la
eficacia de los tratamientos recientemente aprobados por la FDA en el afio 2023. Dicha evaluacion deberd centrarse en la
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observacion de posibles mejoras en los sintomas, tales como la vocalizacidn, expresién facial y mirada fija, entre otros. Ademas,
se insta a examinar las repercusiones de estos avances sanitarios en el ambito educativo, con una atencion particular en la
necesidad de revisar y adaptar los métodos educativos a los entornos escolares, estableciendo asi un enfoque mds integral en la
atencion a las personas afectadas por el sindrome de Rett.

CONCLUSION

En este estudio, se ha explorado en profundidad las necesidades educativas de una alumna con sindrome de Rett, destacando las
complejidades inherentes a este trastorno genético neuroldgico. Los resultados revelan la complejidad de los desafios educativos,
asistenciales y sociales asociados con esta enfermedad rara, destacando la importancia de una atencion interdisciplinaria y a largo
plazo. La escasa disponibilidad de investigaciones centradas en el sindrome de Rett subraya la desatencién que enfrentan las
personas afectadas por enfermedades raras en el ambito educativo y asistencial.

Los SAAC son sistemas de comunicacidn alternativas y/o aumentativas que permiten eliminar las barreras de comunicacion,
reduciendo el aislamiento social, la exclusidn y la vulnerabilidad, y potenciando la aparicién del habla o mejorando la capacidad
existente, dotando a la persona de mayor autonomia y teniendo un impacto positivo en la alfabetizacion. El aprendizaje de este
sistema es lento y requiere la implicacion y participacion de la familia, los agentes educativos y diversos profesionales especialistas
(PT, AL, ATE, etc.). Hay mucho desconocimiento de los SAAC por parte del personal sanitario y educativo. El uso de estos
dispositivos varia dependiendo de la Comunidad Auténoma. En el caso de esta nifia, fue recetado por el propio hospital, no
teniendo que asumir la familia su elevado coste econdmico. Es necesaria una formacién inicial y contintia en la utilizacion de los
SAAC, que se adapte a los avances tecnoldgicos y metodoldgicos para garantizar que las personas reciban el mejor apoyo posible
en su comunicacion.

La comunicacién y el lenguaje son aspectos fundamentales para todas las personas. Es esencial asegurar que las personas con
discapacidad tengan acceso pleno a formas efectivas de comunicacién, siendo un derecho clave en su inclusion y participacion en
la sociedad, el cual estd produciendo situaciones de desigualdad ya que hay personas que no pueden acceder a estos sistemas.El
sindrome de Rett, al ser una enfermedad rara, supone desafios Unicos en términos de investigacion, conciencia y atencién
sanitaria. La escasa visibilidad y recursos destinados a enfermedades raras a menudo implican falta de apoyos y recursos. Es
fundamental que la comunidad educativa y los profesionales de la salud trabajen conjuntamente en la promocion de la
investigaciéon y la concienciacién de esta enfermedad para mejorar la calidad de vida de las personas afectadas por esta
enfermedad y sus familiares. La educacion inclusiva se centra en garantizar que todos los estudiantes, independientemente de
sus habilidades, necesidades o caracteristicas tengan acceso a una educacion de calidad, promoviendo una atencién integral que
abarque aspectos académicos, sociales y emocionales, lo que contribuye a crear un ambiente educativo equitativo y diverso.

Sin embargo, los hallazgos también revelan preocupaciones sobre la falta de coordinacidn entre los sistemas sanitario y educativo,
asi como la contradiccién en la informacion proporcionada, generando confusién en cuanto a las mejores practicas para el
desarrollo integral de las personas afectadas. Es crucial reconocer que, si bien los equipos de atencion temprana pueden ser
accesibles y efectivos durante las primeras etapas del desarrollo, el aumento en la complejidad de las necesidades requiere un
enfoque continuo y coordinado que no puede depender exclusivamente de un solo especialista. Ademads, es esencial considerar
las disparidades geograficas, ya que la accesibilidad a recursos y apoyos puede ser mas limitada en zonas rurales en comparacion
con areas urbanas. En Ultima instancia, se destaca la necesidad de disefiar actividades educativas especificas que aborden la
regulacion sensorial, reconociendo su importancia en el desarrollo y bienestar de las personas con sindrome de Rett. Este estudio
no solo identifica los desafios actuales, sino que también sefiala areas clave para futuras investigaciones y acciones, con el objetivo
de mejorar la vida de las personas afectadas por el sindrome de Rett y sus familias.
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