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Resumo — Sindrome de Rett é considerada uma desordem do desenvolvimento cerebral precoce. Doenca
genética, ligada ao cromossoma X de carater dominante, causando disturbios articulatérios, respiratérios.
Este estudo é do tipo bibliografico com o objetivo de colher dados significativos da sindrome, visando sua
reabilitagdo. As meninas apresentam alteragbes na fala, voz , linguagem, movimentos involuntarios e
sialorréia. As meninas com a sindrome nascem de gestagdes normais, a termo e costumam ter periodos
pos-natais sem grandes intercorréncias. Aparentemente sdo criangas com desenvolvimento padrdo nos
primeiros seis a doze meses de vida, antes que um certo atraso psicomotor ou alteragbes no tbnus
muscular, padrdoes de locomogao ou posturas chamem a atengao dos pais ou pediatras. As causas sao
desconhecidas. Ao fonoaudidlogo cabe assisténcia a alimentacdo, controle da salivagdo e exercicios
preparatérios de linguagem. A fonoterapia objetiva a normalizacdo do tonus muscular, uma melhor
mobilidade articular, a atividade motora automatica e a prevencao de deformidades, permitindo assim uma
melhor qualidade de vida e com a ajuda da equipe multidisciplinar buscando sempre uma melhor forma de

comunicagao e melhores condi¢gdes de convivio com a doenga.

Introdugao

A S.R (Sindrome de Rett) vem a ser uma doenca
genética, ligada ao cromossoma X de carater
dominante, que causa disturbios articulatérios e
respiratérios, apresentando algumas alteragdes
que acometem a fala, a voz e a linguagem,
movimentos involuntarios e sialorréia. A sindrome,
desde sua descrigéo original (Rett, 1966), tem sido
considerada uma encefalopatia infantil crénica e
progressiva. A categoria de encefalopatias nao
fixas supde uma progressividade de sinais e
sintomas, com expectativas de pioras com a idade.
Este conceito é apenas parcialmente veridico pois
ao lado de comprometimentos motores que
avangam com a idade, ocorrem melhoras clinicas
esponténeas, algumas notaveis, em outros
sintomas. Em particular, ocorrem melhoras na
capacidade de fazer contato social e na
comunicacdo nado verbal durante os anos pré-
escolares, e uma diminuicdo de freqiéncia e
intensidade de crises convulsivas, apds a
puberdade. As manifestagcbes de epilepsia, nesta
sindrome, porém, podem se tornar mais raras ou
até deixar de ocorrer na idade adulta. Inicialmente
foi considerada como uma “rara desordem
neurolégica”. Foi descrita pela primeira vez 1965
ou 1966 por Andréas Rett, em Viena, em
publicagdo em alemdo que ndo foi muito
divulgada. Os estudos sobre este assunto foram
retomados nos anos 70, continuando sem
divulgacéo. Em 1983, Hagberg publicou na Suiga,

pela primeira vez em lingua inglesa, um trabalho
onde se revisava a descricdo de Rett, sendo
acrescidas novas observagbes. Esta publicagéo,
através de maior divulgagdo, despertou interesse
da classe médica. Até hoje s6 foram identificados
casos da sindrome no sexo feminino, ndo se
descartando a possibilidade de haver algum caso
do sexo masculino

Metodologia — este estudo faz uso da revisao da
literatura, um levantamento bibliografico para
reduzir os sinais e sintomas encontrados e
minimizar o sofrimento das portadoras da
sindrome.

Caracteristicas

De acordo com os autores Sawicki, Moraes,
Martins, et al. (1994), a sindrome de Rett,
caracteriza-se por uma progressiva perda na
aquisicao do desenvolvimento psicomotor, tais
como: regressao ou estagnacéo do
desenvolvimento psicomotor, deméncia, apraxia e
ataxia, perda da funcionalidade das maéaos
associadas a movimentos estereotipados das
mesmas, modificagcbes do controle social com
alheamento  progessivo, desaceleragcdo no
crescimento do perimetro encefalico, entre outros
A sindrome de Rett tem caracteristicas autisticas,
pois ha alteragbes do humor, irritabilidade, crises
de choro aparentemente sem motivo ou episédios
de risos em sono. Movimentos corporais de
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balanceios ritmicos com concomitante perda da
linguagem.

Etiologia

As causas da Sindrome de Rett sao

desconhecidas. Até o momento nao existem

exames de laboratoriais que venham diagnosticar

essa sindrome. Ha hip6teses sobre alteragbes no

mecanismo genético, como:

- Heranga autoss6mica dominante.

- Manifestacoes limitadas ao sexo feminino.

- Mutacao do cromossoma X dominante.

- Nao fixagao/aborto prematuro do sexo masculino

- Uma mutacédo em duas etapas do cromossoma X

- Um gen X recessivo herdado.

- Mutacao de uma célula somatica.

- Um distarbio numa proteina especifica de
desativacao responsavel pela desativagao

do cromossoma X.

Critérios para o diagnéstico:
Os critérios para o diagndstico estado listados em
trés tabelas:

Tabela 1 manifestagbes obrigatérias na sindrome
de rett classica , manifestacdes e idade

- Crianga aparentemente normal. Periodo pré-
perinatal, bem como os seis primeiros meses de
vida;
- Estagnacdo na circunferéncia cefalica: seis
meses — quatro anos. Normal no crescimento,
desacelerando posteriormente;
- Perda da habilidade manual intencional: nove
meses — dois anos e meio;Perda da habilidade
adquirida com os dedos ou do interesse em
atividades ludicas;
- Regresséo psicomotora: nove meses — dois anos
e meio. Disfungdo na comunicabilidade,
afastamento social, deficiéncia mental, perda da
fala/balbucio;
— Movimento classico estereotipado das maos.
Apdés um — trés anos. Movimentos de lavar as
maos, torgéo e aplaudir/bater;

— Dispraxia no andar/postura: dois -

quatro
anos. Ataxia no andar mais ou menos
espasmadica, ataxia do tronco.

Tabela 2 - Critérios de Suporte-Disturbios
respiratorios: Apnéia periédica (durante o dia e
completamente acordada);

-Intermitente hiperventilagédo (respiragdo ofegante);
-Anormalidades no eletroencefalograma;
convulsdes epiléticas;

- espasticidade freqlientemente associada com
aumento da flacidez muscular, disturbios
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vasomotores periféricos, pés pequenos e
atrofiados; -Retardo no crescimento.-Fraco
controle muscular da postura, frequentemente
associado a movimentos involuntarios do tronco;
-Escoliose;

Tabela 3 Critérios de exclusdo

-Evidéncia de retardamento no crescimento intra-
uterino;

-Retinopatia ou atrofia ocular;

-Microcefalia no nascimento;

- Suspeita de dano cerebral adquirido durante o
parto;

-Existéncia de disturbio metabdlico ou outro
disturbio neurolégico progressivo identificaveis;
-Disturbio neuroldégico adquirido resultante de
grave infecgédo ou trauma craniano;

Como a sindrome de Rett € uma doenca de
carater progressivo, ela evolui por estagios clinicos
divididos do primeiro ao quarto.

Estagios da doenga

1° estagio — estagnagéao precoce

Idade - 6 a 18 meses

Desaceleracéo do desenvolvimento craniano;
Parada no desenvolvimento;

Desinteresse pelo meio, comunicagdo e contatos
de olhos.

2° estagio — Destrutivo — Deteriorizagdo do
Desenvolvimento

Idade — um e quatro anos ( duragdo semanas ou
meses):

» Manifestagdes autisticas;

*Perda de habilidades adquiridas;

*Crises convulsivas — epilepsia (75 a 80 % dos
casos);

Inabilidade/ apraxia/ ataxia da motilidade;

*Podem surgir problemas respiratérios;

*Bruxismo.

3 © estagio — Pseudo-estacionario

Idade apds o |l estagio (duragéo — varios anos)

- Apraxia do andar;

- Ataxia do tronco;

- Epilepsia;

- Disfungéo variavel da motricidade grosseira;

- Retardo mental;

- Inicio de contato emocional - alguma
comunicabilidade

4 ° estagio — Deteriorizagdo motora tardia

Idade - ap6s Il ou Il estagio (duragdo— décadas)

- Parada na deambulagéo ( cadeira de rodas)

- Sinais de paraparesia ou tetraparesia;

- Escoliose;

- Disturbios tréficos dos pés;

Tratamento

Até hoje néo existem medicamentos que ajudem a
melhorar ou diminuir os sintomas da SR, apenas
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os remédios para convulsées produziram algum
resultado.

Cada vez mais nos certificamos de que a interacao
da equipe de reabilitagdo s6 contribui para a
melhora e o equilibrio do paciente. E interessante
também que a sessdo seja acompanhada pér um
responsavel pela crianga, de maneira que ele
possa perceber algum sinal ou expressao facial
que o terapeuta nao saiba interpretar. Garante-se
dessa maneira que o paciente seja respeitado,
ouvido e bem atendido.

Tratamento multidisciplinar

Médicos - diagndstico clinico e diferencial,
controle medicamentoso, aportes nutricionais
especificos ou dietas especiais, manejo
ortopédico: escoliose e deformidades dos pés.
Fonoaudidlogo - assisténcia a alimentacao,
controle da salivagao e exercicios preparatérios de
linguagem. A terapia fonoaudiolégica tera como
objetivo, a normalizagdo do tdnus muscular, uma
melhor mobilidade articular, a atividade motora
automatica e a prevengdo de deformidades,
permitindo assim uma melhor qualidade de vida,
buscando sempre, dentro das possibilidades de
cada paciente, uma melhor forma de
comunicacao.

Fisioterapeutas — manutengdo da deambulagao,
espasticidade, contraturas e deformidades
articulares e hidroterapias. A fisioterapia ¢
recomendada para prevenir enrijecimento dos
membros e motivar os movimentos, apesar de o
resultado ndo ser muito satisfatorio.

Terapeutas Ocupacionais e Musicoterapeutas —
melhoria das apraxias manuais € o uso de
condicionamento operante, treinamento em
atividades da vida diaria, treinamento de
esfincteres, recreagdo. A musicoterapia tem sido
usada desde 1976 com certo sucesso e
aparentemente tem sido o meio de comunicagao
das meninas. Mostra-se também benéfica na
reducdo do movimento compulsivo das maos e
aumento do periodo de atencdo dessas meninas.
Ficou comprovado que a mdusica causava um
grande beneficio ao ambiente de aprendizado
bem como as 4édreas préximas. Os pais
concordaram que fariam uso de videos musicais
ou filmes que tivessem bastante musica quando a
crianga ndo conseguisse dormir ou quando
parecesse angustiada. A musica é utilizada como
facilitador para o relaxamento. Em alguns casos,
pode-se investigar se ha alguma musica da
histéria pessoal daquela crianga que o terapeuta
possa cantar, estimulando lembrangas agradaveis
que facilitem o relaxamento.

Psicoélogo — suporte emocional ou psicoterapéutico
aos pais, criagdo de novos canais de
comunicacgao.
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Outros - A hidroterapia e a hidromassagem
também tem sido muito uteis. Watsu é um trabalho
corporal realizado em piscina aquecido, com
temperatura média de 35°. E uma jungéo de duas
palavras: watsu e shiatsu; literalmente, massagem
na agua.

Conclusao

A sindrome de Rett é uma patologia para muitos
ainda desconhecida. Precisa-se ainda de muito
estudo e pesquisas para melhor ajudar as criangas
afetadas. E fundamental a atuagdo da equipe
multidisciplinar  para a atenuacdo  dos
comprometimentos da sindrome para que haja
uma maior interagcéo da crianga na sociedade

Até hoje n&o existem medicamentos que ajudem a
melhorar ou diminuir os sintomas da Sindrome de
Rett, apenas os medicamentos para convulsdes
produziram algum resultado.
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