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El rol de la rehabilitación en el 
Síndrome de Cockayne
Reporte de un caso

Resumen
El síndrome de Cockayne es un desorden genético auto-
sómico recesivo causado por defectos en la reparación del 
ADN. El daño multisistémico limita la participación del niño 
en actividades de vida diaria debido a complicaciones como 
defectos visuales, hipoacusia, temblor, debilidad, espasticidad, 
polineuropatías, retraso psicomotor e intelectual y compli-
caciones respiratorias, disminuyendo su esperanza de vida. 
El papel de la rehabilitación está enfocado en potenciar las 
funciones del individuo y a retrasar la aparición de compli-
caciones que ponen en peligro la vida, así pues también se 
busca mejorar las condiciones físicas para lograr una inclu-
sión a la sociedad y mejorar la calidad de vida. LUX MÉDICA, 
AÑO 11, NÚMERO 32, ENERO-ABRIL 2016,  PP 41-50.
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Abstract 
Cockayne syndrome is a genetic disorder of autosomal re-
cessive, caused by defects in the repair of DNA. Multisistemic 
damage limits the child’s participation in activities of daily 
PMZMRK� HYI� XS� GSQTPMGEXMSRW� WYGL�EW�� ZMWYEP� HIJIGXW�� LIEVMRK�
loss, tremor, weakness, spasticity, polyneuropathies, intellec-
tual and psychomotor retardation and respiratory complica-
tions, reducing their life expectancy. The role of rehabilitation 
is focused on enhancing the functions of the individual and 
to delay the onset of complications that put in danger the 
life, thus also seeks to improve physical conditions to achieve 
an inclusion into society and improve the quality of life. LUX 
MÉDICA, AÑO 11, NÚMERO 32, ENERO-ABRIL 2016, PP 41-50. 

Key words: Cockaye síndrome, psychomotor retardation, 
mental disability.

Introducción
(O�VtQGURPH�GH�&RFND\QH��6&��HV�XQD�HQIHUPHGDG�FRQ�SDWUyQ�GH�
herencia autosómico recesivo, descrita en 1936 por Edward A. 
Cockayne, tiene una prevalencia estimada de 1:100 000 recién na-
cidos vivos. 1-6

/DV�PDQLIHVWDFLRQHV� FOtQLFDV� LQFOX\HQ� XQ� IHQRWLSR� FDUDFWHUtVWL-
co de severo retraso de crecimiento postnatal, degeneración neu-
UROyJLFD�SURJUHVLYD��PLFURFHIDOLD�� UHWUDVR�PHQWDO�� IRWRVHQVLELOLGDG�
cutánea, envejecimiento prematuro, hipoacusia neurosensorial, 
GHJHQHUDFLyQ� UHWLQLDQD�� FDWDUDWD�� FDULHV� GHQWDO�� IXHU]D� PXVFXODU�
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disminuida y pérdida de la grasa subcutánea. El pronóstico de vida 
se limita a la adolescencia. 4, 7-9

6H�FODVLÀFD�GH�DFXHUGR�D� OD�HGDG�GH�SUHVHQWDFLyQ��FDUDFWHUtV-
WLFDV�FOtQLFDV�\�GHIHFWRV�PROHFXODUHV�HQ�6&�WLSR�,��HO�FXDO�VH�GHEH�
a mutaciones en el gen CSA con síntomas progresivos que apa-
recen tras los dos años de edad; en el tipo II el comienzo es más 
temprano, puede estar presente desde el nacimiento y se produce 
SRU�PXWDFLRQHV�HQ�HO�JHQ�&6%��HO�WLSR�,,,�HV�XQD�IRUPD�PiV�WDUGtD�
\�PHQRV� JUDYH� FRQ� XQ� FRHÀFLHQWH� LQWHOHFWXDO� �,4�� QRUPDO�� WLSR�
FRPSOHMR�;3�&6�PDQLIHVWDGR�FRQMXQWDPHQWH�FRQ�[HURGHUPD�SLJ-
mentoso y es causado por mutaciones en los genes XPB, XPD y 
XPG.10

El 80% de los casos de SC se producen por mutaciones en el gen 
ERCC6 (CSB; OMIM 609413) localizado en 10q11, y el 20% res-
tante en ERCC8 (CSA OMIM 609412) localizado en 5q11.11 Estas 
PXWDFLRQHV�RULJLQDQ�XQ�GHIHFWR�HQ�OD�UHSDUDFLyQ�GHO�$'1�DFRSODGD�
a la transcripción (TC-NER).12

El diagnóstico se basa en criterios clínicos8�� OD� LGHQWLÀFDFLyQ�
temprana de los casos permite brindar opciones de tratamiento de 
IRUPD� RSRUWXQD� \� GLVPLQXLU� DVt� VXV� FRPSOLFDFLRQHV�� /D� OLWHUDWXUD�
FRQVXOWDGD�FHQWUD�OD�DWHQFLyQ�HQ�ODV�EDVHV�PROHFXODUHV�GH�OD�HQIHU-
PHGDG��FRQ�XQD�DXVHQFLD� LPSRUWDQWH�GH� LQIRUPDFLyQ� UHVSHFWR�DO�
abordaje terapéutico. 

Es poca la literatura que considera las intervenciones de rehabi-
litación. Autores como Bayón-Calatayuda8 resaltan la importancia 
GH�GLFKR�DERUGDMH��FRQ�pQIDVLV�HQ�OD�DGHFXDGD�UHDOL]DFLyQ�GH�HVWLUD-
mientos y manejo del tono muscular, con la intención de promover 
una mejor calidad de vida y preservar la independencia del pacien-
WH��(O� UHVWR�GH� ORV� WUDWDPLHQWRV� VH�HQIRFDQ�HQ�PDQHMDU�GH� IRUPD�
VLQWRPiWLFD�R�SDOLDWLYD�ODV�PDQLIHVWDFLRQHV�FOtQLFDV�

La discapacidad generada en la mayoría de los casos se debe a 
problemas neurológicos secundarios a alteración en el crecimien-
to y sinapsis neuronales, trastornos del metabolismo del calcio, 
GLVIXQFLyQ�HQ�ORV�ROLJRGHQGURFLWRV�\�FpOXODV�GH�6FKZDQQ��FRQGL-
cionando alteraciones motoras que limitan la movilidad y calidad 
de vida.4, 8,13,14�/RV�SUREOHPDV�PXVFXORHVTXHOpWLFRV�FRPR�GHIRUPL-
dades en columna, displasias de cadera y contracturas se asocian 
D�XQ�EDMR�QLYHO�IXQFLRQDO�SDUD�OD�PDUFKD�\�PD\RU�GHSHQGHQFLD�8,15 

Las principales causas de muerte se deben a neumonía u otras 
LQIHFFLRQHV�UHVSLUDWRULDV��\D�TXH�H[LVWH�XQD�GLVIXQFLyQ�LPSRUWDQWH�
en los músculos respiratorios que limita el reclutamiento de alveo-
los y una pobre mecánica ventilatoria, causando baja tolerancia al 
ejercicio y mayor dependencia en las actividades de vida diaria .16 
/D�QHIURSDWtD��KHSDWRHVSOHQRPHJDOLD��DOWHUDFLRQHV�PHWDEyOLFDV�

H�KLSHUWHQVLyQ�DUWHULDO�VRQ�RWURV�SUREOHPDV�FRPXQHV��\�VH�RIUHFH�XQ�
tratamiento paliativo en la mayoría de los casos.8,9
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Debido a su complejidad, el SC requiere de una intervención 
multidisciplinaria, donde la rehabilitación tiene un papel relevante, 
FRQ�XQ�LPSDFWR�SRVLWLYR�HQ�OD�IXQFLyQ�\�FDOLGDG�GH�YLGD��

A continuación presentamos el caso de un paciente con SC clá-
sico, quien ha recibido tratamiento de rehabilitación en el Centro 
GH�5HKDELOLWDFLyQ�,QIDQWLO�7HOHWyQ��&5,7��GH�*XHUUHUR�GXUDQWH�WUHV�
DxRV��GRV�YHFHV�SRU�VHPDQD��OD�FXDO�FRQVLVWH�HQ�WHUDSLD�ItVLFD��RFX-
pacional, pulmonar y del lenguaje. A pesar de una intervención 
tardía, debido al desconocimiento de las opciones terapéuticas, ha 
ORJUDGR�PHMRUDU� VX� IXQFLRQDOLGDG� FRQ�EDVH� HQ� OD� HVFDOD�:HH)LP�
�)XQWLRQDO�,QGHSHQGHQFH�0HDVXUH���PHGLFLyQ�GH�OD�LQGHSHQGHQFLD�
IXQFLRQDO��� OD�FXDO�HYDO~D�ODV�HVIHUDV�GH�FXLGDGR�SHUVRQDO��PRYLOL-
dad y cognición, consistente en 18 elementos en un rango del 1-7, 
donde la puntuación corresponde a: 7= independencia comple-
WD��� �LQGHSHQGHQFLD�PRGLÀFDGD��� �VXSHUYLVLyQ�R�LQGXFFLyQ��� �
asistencia mínima, 3= asistencia moderada, 2= asistencia máxi-
ma, 1= asistencia total.17 Este instrumento es utilizado en todos 
los CRIT como base para evaluar la mejora con las intervenciones 
establecidas por el equipo durante su estancia. 

Presentación del caso clínico
0DVFXOLQR�GH����DxRV�GH�HGDG��VLQ�DQWHFHGHQWHV�KHUHGR�IDPLOLDUHV�GH�UHOHYDQFLD��
consanguinidad y endogamia negados, producto de la gesta 2, embarazo normo 
evolutivo, resuelto a las 40 semanas de gestación vía cesárea, con peso de 3,150 
gr, talla 49 cms, Apgar 9. Se evidencia retraso psicomotor a partir del año de edad, 
FDUDFWHUL]DGR�SRU�GLÀFXOWDG�SDUD�URGDUVH��VHQWDUVH�\�JDWHDU��DGHPiV�GH�SREUH�VHJXL-
miento visual y auditivo. A los dos años se detecta percentilas de crecimiento bajos 
para la edad y una marcada detención del crecimiento a los 4 años. Posteriormente 
se agrega hipoacusia así como hipersensibilidad cutánea y a los 8 años se detecta dis-
minución de la agudeza visual y retinitis pigmentaria, estableciéndose el diagnóstico 
clínico de Síndrome de Cockayne. El tratamiento de rehabilitación inicia a los nueve 
DxRV�GHWHFWiQGRVH�SUREOHPDV�GH�PRYLOLGDG�� FRQWUDFWXUDV� HQ�PLHPEURV� LQIHULRUHV��
LQFUHPHQWR�GHO� WRQR�PXVFXODU�� WHPEORU��DOWHUDFLRQHV�GHO�HTXLOLEULR��GLÀFXOWDG�SDUD�
UHDOL]DU� OD�PDUFKD�HQ�IRUPD�VHYHUD�\�GHSHQGHQFLD�WRWDO�GH� ODV�DFWLYLGDGHV�GH�YLGD�
diaria, logrando comunicarse mediante señas. A los 11 años se agregan crisis con-
vulsivas parciales complejas, por lo que se realiza estudio de resonancia magnética 
de cráneo que reporta dos quistes cerebrales y uno cerebeloso. Se inicia tratamiento 
con valproato de magnesio, observando buena respuesta. 

Fenotipo��DVSHFWR�FDTXp[LFR�\�HQYHMHFLPLHQWR�SUHPDWXUR� �IDFLHV�SURJHURLGH���
WDOOD��SHVR�\�3&�PHQRV���'6��PLFURFHIDOLD��HVWUHFKDPLHQWR�ELWHPSRUDO��FHMDV�DUTXHD-
GDV��ÀVXUDV�SDOSHEUDOHV�KRUL]RQWDOHV�FRQ�yUELWDV�RFXODUHV�KXQGLGDV��FDWDUDWD�ELODWHUDO��
SXHQWH�QDVDO�DOWR�H� tQWHJUR��GRUVR�SURPLQHQWH��QDULQDV�DPSOLDV��ÀOWUXP�ORQJLOtQHR��
boca con labios prominentes, mal posición dental con apiñonamiento; hiperplasia 
JLQJLYDO��SDODGDU�RMLYDO�H�tQWHJUR��SDEHOORQHV�DXULFXODUHV�DPSOLRV�GH�DGHFXDGD�IRUPD�
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e implantación, piel seca con lesiones secundarias a hiperpigmentación, cuello cilín-
drico, tórax simétrico, cardiopulmonar sin alteraciones, abdomen sin visceromega-
OLDV��JHQLWDOHV�PDVFXOLQRV�7DQQHU�,,,��([WUHPLGDGHV�KLSRWUyÀFDV��FRQ�WRQR�PXVFXODU�
normal para extremidades superiores e incrementado para cadera, rodilla y tobillos 
HQ���FRQ�EDVH�HQ�OD�HVFDOD�GH�$VKZRUWK�PRGLÀFDGR��DUFRV�GH�PRYLOLGDG�FRPSOHWRV�
SDUD�H[WUHPLGDGHV�VXSHULRUHV�\�SUHVHQFLD�GH�FRQWUDFWXUDV�SDUD�H[WUHPLGDGHV� LQIH-
ULRUHV�GH�SUHGRPLQLR�HQ�LVTXLRWLELDOHV�\�ÁH[RUHV�GH�FDGHUDV�GH������JHQX�YDOJR�\�SLH�
SODQR�ELODWHUDO�� IXHU]D�PXVFXODU�SDUD�H[WUHPLGDGHV�VXSHULRUHV�HQ�HVFDOD�GH�/RYHWW�
\�SRU�JUXSRV�PXVFXODUHV�HQ�����JOREDO��\�SDUD�PLHPEURV� LQIHULRUHV�FRQ�GHELOLGDG�
GH� SUHGRPLQLR� HQ�P~VFXORV� SUR[LPDOHV� HQ� ����� /RV� UHÁHMRV� RVWHRWHQGLQRVRV� GLV-
minuidos en extremidades superiores y sólo patelares incrementados, sensibilidad 
GRORURVD�FRQVHUYDGD��SUHVHQWD�UHÁHMR�GH�%DELQVNL�ELODWHUDO��6H�HQFXHQWUD�OD�PDUFKD�
FRQ�DXPHQWR�HQ�OD�EDVH�GH�VXVWHQWDFLyQ��HQ�OD�IDVH�GH�DSR\R�SUHGRPLQD�HO�SLH�VREUH�
OR�SODQR�FRQ�VXEIDVH�GH�RVFLODFLyQ�\�GHVSHJXH�GHÀFLHQWH��FRQ�SDVRV�FRUWRV�\�OHQWRV��
requiriendo de auxiliares para lograr desplazamiento por alteraciones del equilibrio y 
coordinación. Presenta alteraciones posturales derivadas de contracturas en miem-
EURV�LQIHULRUHV�\�SRU�HVFROLRVLV�GH[WURFRQYH[D�D�QLYHO�GRUVROXPEDU��LPDJHQ���\����

En el apartado pulmonar se muestra con niveles de saturación de O2 normales, 
sin embargo, cuenta con alteraciones de la movilidad y estructura de la caja torácica 
(pectum excavatum), sin ameritar hospitalización, ya que no ha presentado neumo-
nías u otras complicaciones respiratorias. 

En el apartado intelectual presenta discapacidad severa, correspondiente a una 
edad mental de dos a tres años con base en la guía Portage.

Tabla 1
Estudios realizados

(OHFWURPLRJUDItD� 3ROLQHXURSDWtD�VHQVLWLYR�PRWRUD�GH�ODV�FXDWUR�H[WUHPLGDGHV�WLSR�PL[WD�GH�SUH�
  dominio desmielinización segmentaria.

3RWHQFLDOHV�YLVXDOHV�\�DXGLWLYRV� 3RFD�UHSOLFDELOLGDG�\�PRUIRORJtD�DOWHUDGD��UHYHODQGR�GLVIXQFLyQ�GH�OD�YtD�YLVXDO� 
�� H�KLSRDFXVLD�SURIXQGD�ELODWHUDO��LPDJHQ���\����

)RQGR�GH�RMR� 5HWLQLWLV�SLJPHQWRVD��OHVLRQHV�VDO�SLPLHQWD�HQ�UHWLQD��HGHPD�GH�SDSLOD��&DWDUDWD��
  bilateral

USG hepático y renal Reporte normal.

Rx comparativa de manos Edad ósea mayor a la cronológica.

Rx de huesos largos Signos de detención de crecimiento, discreta osteopenia.
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Abordaje en Rehabilitación
(O�WUDWDPLHQWR�GH�UHKDELOLWDFLyQ�VH�KD�HQIR-
cado en prevenir mayores complicaciones 
músculo-esqueléticas y respiratorias.
7HUDSLD�ItVLFD��HMHUFLFLRV�GH�HVWLUDPLHQWR�

D�LVTXLRWLELDOHV��ÁH[RUHV�GH�FDGHUDV�\�WUtFHSV�
VXUDO�� WpFQLFDV� GH� QHXURIDFLOLWDFLyQ�� WpFQL-
cas de disminución de tono para miembros 
LQIHULRUHV�\�SURSLRFHSFLyQ��(O�DSDUWDGR�GH�
OD� PDUFKD� VH� KD� UHIRU]DGR� FRQ� HQWUHQD-
miento robótico en modalidad pasiva con 
GHVFDUJD� GH� SHVR� GHO� ����\� IXHU]D� JXtD�
del 100% (imagen 5). El uso de andadera 
posterior y ortesis articuladas para tobillos 
ha mejorado la postura, además previene 
contracturas en equino, preservando un 
QLYHO�IXQFLRQDO�LQWUDGRPLFLOLDULR�GH�PDUFKD�
(imagen 6). 

Terapia ocupacional: se realiza entrena-
miento de actividades de vida diaria, adap-
taciones para alimentación y vestido, así 
como técnicas compensatorias para débil 
visual. El paciente logra ser independiente 
HQ�YHVWLGR��EDxR��DOLPHQWDFLyQ��WUDVIHUHQ-
cias y requiere asistencia parcial en trasla-
dos. 

Terapia pulmonar: se realizan activida-
des para mejorar la capacidad pulmonar 
mediante ejercicios de inspiración suma-
GD�� WRV� HIHFWLYD�� UHHGXFDFLyQ� GHO� SDWUyQ�
GLDIUDJPiWLFR� \� FRORFDFLyQ� GH� FKDOHFR�
percutor. Se llevan a cabo evaluaciones 
SHULyGLFDV�GH�ÁXMR�GH�WRV�SLFR�\�FDSDFLGDG�

pulmonar. Hasta el momento, el paciente 
QR� KD� SUHVHQWDGR� FXDGURV� GH� LQIHFFLRQHV�
de vías respiratorias bajas y mantiene una 
adecuada saturación de O2. 

Terapia del lenguaje: se trabaja con 
base en tableros de comunicación, lengua-
je de señas y repetición, apoyándose de un 
DX[LOLDU�DXGLWLYR�SRU�OD�KLSRDFXVLD�SURIXQ-
da, logrando comunicarse y expresar ne-
cesidades básicas usando 30-40 palabras, 
comprende indicaciones sencillas y logra 
juntar dos a tres palabras en una oración. 

Problemas sensoriales: para mejorar el 
apartado visual-auditivo y el problema de 
la atención, se ha realizado estimulación 
multisensorial en cámara de estimulación 
multisensorial, marca Snoezelen® logran-
do preservar el seguimiento visual en un 
campo reducido a pesar de uso de ortesis 
RFXODUHV�� (Q� UHODFLyQ� D� OD� IXQFLyQ� DXGLWL-
YD��SUHVHQWD�XQD�KLSRDFXVLD�SURIXQGD�TXH�
compensa con uso de auxiliares auditivos, 
percibiendo sonidos del ambiente y locali-
zando el origen del mismo.
(VWDV� LQWHUYHQFLRQHV� KDQ�PRGLÀFDGR� \�

SUHVHUYDGR� OD� IXQFLRQDOLGDG� GHO� SDFLHQ-
WH�FRQ�EDVH�HQ� OD�HVFDOD�:HH)LP��TXH�HQ�
IRUPD�LQLFLDO�SUHVHQWy��������SXQWRV�FRQ�
mayor compromiso en el área de movilidad 
y durante el tratamiento de rehabilitación 
se ha mejorado su independencia, movili-
GDG�\�FRPSUHQVLyQ��UHÁHMDGRV�HQ�XQ�SXQ-
taje de 97/126 puntos en la misma escala. 

Discusión
(O�DERUGDMH�GH�UHKDELOLWDFLyQ�VH�HQIRFD�HQ�
limitar las complicaciones mediante la po-
sibilidad de recuperación parcial y retraso 
en la evolución, generados por la interven-
ción dirigida.18�/DV�WpFQLFDV�GH�QHXURIDFLOL-
tación ayudan a explorar las capacidades 
residuales mediante la plasticidad cerebral, 
permitiendo mejorar el control voluntario 
del movimiento, tono muscular y postura, 
LQFUHPHQWDQGR� HO� QLYHO� IXQFLRQDO� GHO� SD-

ciente.19,20 El uso de toxina botulínica es 
HIHFWLYR�SDUD�HO�PDQHMR�GH�OD�HVSDVWLFLGDG�H�
KLSHUWRQtD��FXDQGR�ODV�WpFQLFDV�GH�QHXURID-
cilitación por sí solas no logran su objetivo 
como se ha reportado en otros casos,8 sin 
HPEDUJR��SDUD�HVWH�SDFLHQWH�QR�IXH�QHFH-
VDULR�DSOLFDUOD��/D�FRPELQDFLyQ�GHO�IiUPDFR�
FRQ�WHUDSLD�ItVLFD�\�RFXSDFLRQDO�LQFUHPHQWD�
HO� QLYHO� IXQFLRQDO� HQ� SDFLHQWHV� FRQ� GDxR�
neurológico. La administración de toxi-
na botulínica debe realizarse tomando en 
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cuenta las necesidades del paciente y de 
ORV� IDPLOLDUHV�� (O�PpGLFR�GH� UHKDELOLWDFLyQ�
en conjunto con el equipo interdisciplina-
rio debe recomendar el momento más ade-
cuado para su aplicación.21-23 

Las limitaciones para la marcha, deriva-
das de la degeneración neuronal, pueden 
compensarse mediante un entrenamiento 
robótico, el cual estimula centros espina-
OHV�\�VXSUDHVSLQDOHV��RIUHFLHQGR�XQ�PD\RU�
QLYHO� IXQFLRQDO� \� FDOLGDG� GH� YLGD�� HQ� SD-
cientes con lesiones neurológicas.24-26 Se 
KDQ� GHVFULWR� PHMRUDV� GH� IXQFLRQDOLGDG� \�
de la prueba de caminata de seis minutos 
en pacientes con parálisis cerebral e incluso 
lesión medular incompleta,27 pero escasa-
PHQWH�HVWXGLDGDV�HQ�SDFLHQWHV�FRQ�HQIHU-
medades degenerativas como el presenta-
do, observándose una mejoría en cuanto a 
OD�WROHUDQFLDV�DO�HMHUFLFLR��TXH�VH�PDQLÀHVWD�
en la mejora de la movilidad y expectativa 
de vida del paciente. 

Complicaciones músculo-esqueléticas: 
ORV�HMHUFLFLRV�GH�HVWLUDPLHQWR�VRQ�HIHFWLYRV�
para disminuir las contracturas y mantener 
OD�IXQFLRQDOLGDG�GH�ODV�H[WUHPLGDGHV��0H-
jorar la movilidad garantiza un mayor nivel 
de independencia y se evita la intervención 
de cirugías.28 Así, en el caso presentado, al 
inicio de la intervención terapéutica el pa-
ciente era dependiente para realizar trans-
IHUHQFLDV� \� WUDVODGRV�� SRVWHULRU� D� OD� LQWHU-
vención se logró llegar a la bipedestación y 
la marcha intradomiciliaria, logrando trans-
IHUHQFLDV�GH�IRUPD�LQGHSHQGLHQWH��
(O�XVR�GH�RUWHVLV� HV� IXQGDPHQWDO� HQ� OD�

prevención de contracturas derivadas de 
bajo nivel de movilidad y alteraciones del 
WRQR�PXVFXODU�� $GHPiV�� FRUULJH� GHIHFWRV�
SRVWXUDOHV� \� IDFLOLWD� OD�PDUFKD� HQ� FRPEL-
nación con auxiliares para la misma. En el 
reporte de caso realizado por Bayón-Cala-
tayuda8, se requirió de un alargamiento del 
tendón de Aquiles para remediar la con-
tractura en equino del pie, en comparación 
con el presente reporte en el cual el uso de 
ortesis ha evitado esta complicación. 

Complicaciones respiratorias: los pa-
cientes con SC presentan un riesgo mayor 
GH� GLVIXQFLyQ� SXOPRQDU� \� HQIHUPHGDGHV�
del parénquima, secundario a mecanismos 
GH�WRV�LQHIHFWLYRV��IXQFLyQ�PXVFXODU�LQVXÀ-
ciente para la ventilación, disminución de 
la movilidad de la caja torácica y baja capa-
cidad pulmonar.29 La terapia pulmonar ha 
GHPRVWUDGR�VHU�HIHFWLYD�SDUD�PHMRUDU�OD�FD-
SDFLGDG�SXOPRQDU�\�ItVLFD�GH�QLxRV�FRQ�HQ-
IHUPHGDGHV� QHXUROyJLFDV�� UHSUHVHQWDQGR�
un impacto positivo para desarrollo de las 
habilidades motoras y calidad de vida.29,30 
Así, gracias a las intervenciones de técnicas 
de inspiración sumada, reeducación del pa-
WUyQ�GLDIUDJPiWLFR��WRV�HIHFWLYD��YLEUDFLyQ��
drenaje postural y chaleco percutor, se han 
prevenido episodios de neumonía que au-
mentan la mortalidad en estos pacientes.  

Complicaciones sensoriales: La estimu-
lación multisensorial es indispensable en 
limitaciones cognitivas, visuales, auditivas 
y de comunicación.31 El uso de la sala de 
DPELHQWH�PXOWLVHQVRULDO�UHSRUWD�EHQHÀFLRV�
como normalizar el tono muscular, la pos-
tura, reacciones de enderezamiento, rela-
jación, aumento del seguimiento-agudeza 
DXGLWLYD� \� ODSVRV� GH� DWHQFLyQ�� IDFLOLWD� OD�
PRWULFLGDG� ÀQD�� FDSDFLGDG� GH� FRQFHQWUD-
ción, adaptación e interacción, además 
GH�TXH�IRPHQWD�XQD�PD\RU�FRPXQLFDFLyQ�
verbal y no verbal.31-33 En el caso de este 
paciente los principales cambios observa-
GRV�IXHURQ�HO�LQFUHPHQWR�HQ�ORV�ODSVRV�GH�
DWHQFLyQ��PRWULFLGDG�ÀQD�\�FRPXQLFDFLyQ�

Las alteraciones auditivas condicionan 
retraso en el desarrollo del lenguaje y pro-
blemas en la comunicación en SC.34 Una 
LQWHUYHQFLyQ�H� LGHQWLÀFDFLyQ� WHPSUDQD�GH�
estos problemas mejora el pronóstico en la 
comunicación. El uso de tableros, lenguaje 
de señas, auxiliares auditivos y asistencias 
tecnológicas apoyan a establecer un desa-
UUROOR� GHO� OHQJXDMH�� GHSHQGLHQGR� GH� IDF-
WRUHV�FRPR�OD�IXQFLyQ�LQWHOHFWXDO��IDFWRUHV�
emocionales y ambientales.35-38
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/D� IXQFLyQ� YLVXDO� GHEH� YDORUDUVH� FRQV-
WDQWHPHQWH��\D�TXH�HQ� ORV�GHIHFWRV�GH�UH-
paración de ADN se han reportado proble-
PDV�LPSRUWDQWHV��/D�GHÀFLHQFLD�YLVXDO�OLPLWD�
el desarrollo e integración en actividades 
de vida diaria. El manejo de rehabilitación 
aporta técnicas para débiles visuales y adap-
taciones para promover su independencia, 
como manejo complementario de los casos 
en los que el daño es irreversible.39,40

Actividades de vida diaria: La terapia 
ocupacional permite a los individuos su-
SHUDU� REVWiFXORV� �ItVLFRV�� PHQWDOHV�� DP-
bientales) que limitan la participación en 

DFWLYLGDGHV�GH� OD�YLGD�GLDULD��PRGLÀFDQGR�
FRPSRUWDPLHQWRV� \� GHÀFLHQFLDV� HVSHFtÀ-
cas.41-43 La integración sensorial y el ma-
QHMR� GH� ODV� DFWLYLGDGHV� PRWRUDV� ÀQDV� \�
JUXHVDV�HQ� WHUDSLD�RFXSDFLRQDO�RIUHFHQ� OD�
capacidad de recibir, modular, organizar e 
LQWHJUDU�OD�LQIRUPDFLyQ�VHQVRULDO��RIUHFLHQ-
do una mayor calidad de vida. Además, 
estas intervenciones han provisto al pa-
ciente de una mayor independencia para 
el desplazamiento pues controla indepen-
GLHQWHPHQWH�VX�VLOOD�GH�UXHGDV�GH�IRUPD�LQ-
WUDGRPLFLOLDULD�\�FRQ�DSR\R�GH�IRUPD�H[WUD�
domiciliaria.

Conclusiones
El SC es una entidad genética compleja, cuya alternativa terapéutica se debe realizar 
con un trabajo multidisciplinario teniendo como objetivo mejorar la calidad de vida. 
$�GLIHUHQFLD�GH�RWURV�FDVRV�UHSRUWDGRV�FRQ�LQWHUYHQFLRQHV�HQ�OD�HVIHUD�GH�UHKDEL-

OLWDFLyQ�TXH�VH�HQIRFDQ�VyOR�HQ�HO�PDQHMR�GHO�WRQR�PXVFXODU�\�FRQWUDFWXUDV��HVWH�WUD-
EDMR�KDFH�pQIDVLV�HQ�XQD�LQWHUYHQFLyQ�JOREDO��UHVDOWDQGR�HO�iUHD�SXOPRQDU��VHQVRULDO�
y de movilidad, ya que son áreas que mejoran la expectativa de vida, que en estos 
pacientes se limita a la adolescencia. 
(O�LQFUHPHQWR�GHO�QLYHO�IXQFLRQDO�GHO�SDFLHQWH�HQ����SXQWRV�HQ�OD�HVFDOD�GH�:HH-

)LP�UHSUHVHQWy�XQ�LPSDFWR�SRVLWLYR�HQ�ORV�DSDUWDGRV�GH�PRYLOLGDG��FXLGDGR�SHUVRQDO�
\�FRJQLFLyQ�FRQ�XQ�PD\RU�QLYHO�GH�LQGHSHQGHQFLD��HVWR�UHÁHMD�XQD�PHMRUD�GHO�����
con respecto a su valoración inicial, por lo que se propone continuar con el análisis 
GH�HVWDV� LQWHUYHQFLRQHV�SDUD�DXPHQWDU� OD�HYLGHQFLD� FLHQWtÀFD��DQWH� OD�EUHFKD�TXH�
UHSUHVHQWD�OD�DXVHQFLD�GH�DOJ~Q�RWUR�HQIRTXH�WHUDSpXWLFR�FRPR�HO�IDUPDFROyJLFR�R�
el genético.
)LQDOPHQWH��HV�LPSRUWDQWH�PHQFLRQDU�TXH�HO�DVSHFWR�SVLFROyJLFR��WDQDWROyJLFR�\�

VRFLDO�HV�IXQGDPHQWDO�SDUD�OD�GHWHFFLyQ�GH�EDUUHUDV�\�IDFLOLWDGRUHV�TXH�SXHGDQ�DSR-
yar el proceso terapéutico propuesto ante el mal pronóstico y desenlace esperado 
SRU�OD�KLVWRULD�QDWXUDO�GH�OD�HQIHUPHGDG��

 



Número treinta y dos, enero-abril de 201648

Arriaga-Rivera Javier et alEl rol de la rehabilitación en el Síndrome de Cockayne. Reporte de un caso

Imagen 1. Nótese características fenotípicas del 
6&��FRPR�WDOOD�EDMD��DVSHFWR�FDTXpFWLFR�\�IDFLHV�
progeroide. 

Imagen 2. Muestra facies del paciente y uso de 
DX[LOLDU�DXGLWLYR�HQ�6&�

Imagen 3��3RWHQFLDOHV�YLVXDOHV�FRQ�SRFD�
replicabilidad en forma bilateral y pérdida de la 
morfología. 

Imagen 4��3RWHQFLDOHV�DXGLWLYRV�D��������\����G%�
FRQ�SRFD�UHSOLFDELOLGDG��HYLGHQFLDQGR�KLSRDFXVLD�
profunda.
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