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RESUMO

A Sindrome de Rett € uma doenca de ordem neurologica e de carater progressivo, que
acomete em maior proporcéo criancas do sexo feminino, sendo hoje comprovada tam-
bém em criancas do sexo masculino. O objetivo do presente estudo caracterizou-se
como uma pesquisa de revisdo bibliografica, por entendermos que os trabalhos ja pro-
duzidos em relacdo ao tema sé&o de grande relevancia para a discussédo ora pretendida,
buscamos na producédo cientifica de pesquisadores renomados compreender as carac-
teristicas da patologia em debate. Foi realizada de forma sistematica uma pesquisa sobre
conceitos gerais e caracteristicas especificas, para elaboracdo de tratamento fisiotera-
péutico. A discussao foi separada por topicos para facilitar o entendimento sendo eles:
Descricdo do quadro clinico; Aspectos genéticos; Aspectos Neuropatologicos; Carac-
teristicas Clinicas e Tratamento que serdo explicados no decorrer no trabalho. Por fim
conclui-se que a sindrome de RETT € uma das causas mais frequentes de deficiéncia
multipla severa no sexo feminino, sendo hoje também comprovada em criangas do sexo
masculino. Pelo conjunto de suas caracteristicas trata-se de um quadro que deve inte-
ressar todo e qualquer tipo de profissional da area da saude. E importante salientar que
o diagndstico deve ser 0 mais precoce possivel, para que retarde a progressdo a doencga,
aumentado assim as chances de sobrevida do portador de SR.
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ABSTRACT

The Rett Syndrome is a neurological disease and progressive order that affects a grea-
ter proportion of female children, and is now also proven in male children. The aim of
this study was characterized as a research literature review, because we believe that
the work already produced on the topic are of great relevance to the discussion he-
rein required, seek the scientific production of renowned researchers understand the
characteristics of pathology in debate. Research on general concepts and specific fe-
atures for developing physical therapy was performed systematically. The discussion
was separated by topic to facilitate understanding being: description of the clinical
picture; Genetic aspects; Neuropathological aspects; Clinical and treatment charac-
teristics that will be explained during the work. Finally it is concluded that the RETT
syndrome is one of the most frequent causes of severe multiple disabilities in females,
and is now also proven in male children. Through a set of features it is a framework
that should interest any kind of professional healthcare. Importantly, the diagnosis
should be as early as possible so that slow disease progression, thereby increasing the
chances of survival of patients with SR.
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1 INTRODUCAO

A Sindrome de Rett (SR) é uma doenca de ordem neurologica e de carater pro-
gressivo, que acomete em maior proporcdo criancas do sexo feminino, sendo hoje
comprovada também em criancas do sexo masculino” (CHARMAN et al.,2002; MELO-
MONTEIRO et al, 2001; MOOG et al,, 2003).

Segundo Monteiro e outros autores (2011) a doenca foi pela primeira vez ex-
posta pelo Dr. Reet em 1966, mas o interesse partiu de maneira global por meio da
publicacdo Hagberg e outros autores (1983), em que relatava casos de trinta e cinco
meninas com SR.

Neste sentido, Schwartzman (1990); Santos (1999) observam que no Brasil, a SR
fol observada inicialmente por Rosemberg e outros autores (1986, 1987), apos esse
episodio, varias pesquisas foram publicados no Brasil, divulgando o quadro clinico,
aspectos genéticos; aspectos neuropatologicos; caracteristicas clinicas e tratamento,
tornando possivel a identificacdo de algumas centenas de meninas afetadas.

Shevell e outros autores (2003); Moeschler e Shevell (2006) demostram em
seus estudos as perturbacdes do neurodesenvolvimento afetam uma proporcéo 5 a

10% das criancas. De acordo com Lira (2010) as manifestacdes clinicas apresentam-
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-se sob a forma de atraso global, dissociacédo, desvio ou regressdo das diferentes
areas que compdem o desenvolvimento psicomotor. Williamson (2006); Weavinge
e outros autores (2005) analisam que atualmente, estima-se que atinja uma em
cada 10000 a 15000 meninas, no qual se torna uma das causas mais frequentes de
atraso mental neste género.

Conforme Williamson (2006); Weavinge e outros autores, (2005) o diagnostico
clinico baseia-se num perfil de regressao do neurodesenvolvimento. A forma classica
se caracteriza por um periodo pré e perinatal sem alteracdes e por um desenvolvi-
mento psicomotor aparentemente normal nos primeiros seis meses de vida, a partir
dos sete meses de vida ocorre perda de capacidades. Amarelis e Ortriz (1989); Rosem-
berg e outros autores, (1987); Braitser (1998) verificam os principais sinais e sintomas
que sdo: retardo mental, epilepsia, regressdo das habilidades sociais, cognitivas e mo-
toras, deméncia, apraxia e ataxia; adquirindo estereotipias, caracterizadas pela perda
de uso funcional das maos, estando sempre batendo palmas, realizando movimentos
de lavar e torcer com entrelacamentos de dedos e méo na boca, sendo a criancga in-
capaz de usar voluntariamente as maos.

Cunha (2001) destaca que na avaliacdo fisioterapéutica se faz necessaria anali-
sar os reflexos, o tdnus muscular, a amplitude articular e as deformidades, a organiza-
¢ao motora nas tarefas solicitadas, avaliando-se a motricidade espontanea, voluntaria
e também as atividades de vida diaria.

De acordo com Sawicki (1994) com as varias alteracdes ressaltadas nas crian-
cas com Rett, podem ser tracados para um tratamento de qualidade, onde cada
crianca apresenta caracteristicas diferenciadas, ou seja, encontrando-se em esta-
gios diferentes, exigindo do terapeuta conhecimentos para utilizar o recurso mais
adequado para cada crianca.

A SR é uma condicdo que requer conhecimento por parte dos profissionais de
saude, decorrente ao comprometimento motor e cognitivo, podendo até mesmo
ocasionar deformidades e a imobilidade progressiva em fases avancadas da doen-
¢a. Por tanto, se faz necessario novas pesquisas, visando as caracteristicas atuais
da doenca em que ira promover uma melhor compreensado e aprimoramento no
tratamento assistencial ao paciente. O objetivo do presente estudo foi realizar uma
revisdo de literatura sobre o tema, onde para a discussao ora pretendida, buscamos
na producao cientifica de pesquisadores renomados, compreender as caracteristi-
cas da patologia em debate.

2 METODOLOGIA

O presente estudo caracterizou-se como uma pesquisa de revisdo bibliogra-
fica, por entendermos que os trabalhos ja produzidos em relacdo ao tema sao de
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grande relevancia para a discussdo ora pretendida, buscamos em producao cienti-
fica em pesquisadores renomados compreender as caracteristicas da patologia em
debate. Realizou-se uma pesquisa sobre conceitos gerais e caracteristicas especifi-
cas, no intuito de compor um quadro clinico que sirva como norte para elaboracdo
de tratamento fisioterapéutico. Utilizou-se consulta nos descritores em Ciéncias da
Saude (DeCS) as palavras-chave: Sindrome de Rett, Limitacdo, Fisioterapia e Tra-
tamento. Foram encontrados artigos cientificos publicados sobre SR, utilizando o
termo na lingua portuguesa “Sindrome de Rett” e na lingua inglesa “Rett Sydrome”
como descritor nas seguintes bases de dados: Google académico, Scielo, Lilacs e
Medline. Foram encontrados 50 artigos, deles 41 foram incluidos na pesquisa, sendo
20 em portugués e 21 em inglés. E os artigos excluidos foram devido a ndo publica-
¢ao em sites e revistas confiaveis.

3 DISCUSSAO

3.1 DESCRICOES DO QUADRO CLINICO

Witt-Engerstrom e Hagberg (1986) minuciam que a SR apresenta quatro es-
tagios clinicos: estagnacdo precoce do desenvolvimento psicomotor, rapidamente
destrutivo, pseudoestacionario e deterioracdo motora tardia.

Witt-Engerstrom e Hagberg (1986) referem o estagio [ como estagnacao preco-
ce do desenvolvimento psicomotor, inicia-se entre seis e 18 meses e destaca-se por
uma parada no desenvolvimento, desaceleracdo do crescimento do perimetro cra-
niano, reducao da interacdo social, levando consequentemente ao isolamento. Esse
estagio tem a duracdo de alguns meses.

Witt-Engerstrom e Hagberg (1986) analisam o estagio II como rapidamente des-
trutivo, inicia-se entre um e trés anos de idade e tem a duracdo de semanas ou meses.
Sucede uma aceleracao regressado psicomotora que domina o quadro, com a presen-
ca de labilidade emocional, caracterizando um comportamento tipo autista, perda da
fala e manifestacdo dos movimentos estereotipados das méos, perda da sua funcéo
praxica; disfuncdes respiratdrias (apneias em vigilia, situacdes de hiperventilacéo e
outras) e crises convulsivas comecam a se manifestar, sdo comum disturbios do sono.

Witt-Engerstrom e Hagberg (1986) apontam o estagio III como pseudoestacio-
nario, se estabelece entre dois e dez anos de idade, ocorre certa melhoria de alguns
dos sinais e sintomas, inclusive na interacéo social. Os disturbios motores sdo expres-
SOs com presenca de ataxia e apraxia, espasticidade, escoliose e bruxismo.

Witt-Engerstrom e Hagberg (1986) distinguem estagio IV como deterioracdo
motora tardia, se da inicio por volta dos dez anos de idade, incide uma lenta progres-
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sdo dos déficits motores, acarretando no agravamento da deficiéncia mental e severa
escoliose. A epilepsia pode passar a ser menos focada, e 0s poucos pacientes que
ainda deambulam terdo perdas crescentes, levando ao uso de cadeiras de rodas.

3.2 ASPECTOS GENETICOS

Para Marchetto (2010) a sindrome de Rett (RTT) é uma condicdo gené-tica
determinada pela mutacdo no gene MECPZ2, que se centraliza no cromossomo X,
que compromete principalmente individuos do sexo feminino, acarretando a um sé-
rio comprometimento cognitivo e motor (KOK, 2012). De acordo com os estudos
re—centes, a falta do produto de MECPZ2, ocorre uma cascata de situacdes que deter-
mina o dano da estabilidade das sinapses, do padréo de disparo dos neurdnios e da
interconectivi~dade neuronal.

Lira (2010) percebe que a causa decorre de mutacdes da proteina do gene
MECP2 que estdo presentes em um dos cromossomos X; levando a superproducao
de algumas proteinas que agem na deterioracdo e estagnacdo do desenvolvimento
global. Esta proteina desempenha um papel de extrema importancia a vida e ao de-
senvolvimento do cérebro. As mulheres recebem duas copias de cromossomo X e
como necessitam de apenas um cromossomo ativo, podem eliminar um deles ou
inativar metade das células de cada cromossomo.

Lira (2010) ressalta que na SR, o gene MECP2 responsavel pela desativacao, ira
ocorrer mutacdes que destroem as células sadias do cromossomo X, como 0 género
masculino so possui um Cromossomo X, ja que sao XY, acarreta o excesso XXY, mu-
tacdes neste mesmo cromossomo sdo desastrosas e por isso meninos com SR vao a
obito antes ou apds o nascimento.

Segundo Kok (2012) a perda de funcdo de uma copia do gene € desastrosa em
individuos do género masculino, acarretando a uma encefalo—-patia cronica precoce
e grave, com presenca de epilepsia grave e com elevada mortalidade nos primeiros
anos de vida, salientando a diferenca no que se observa no sexo feminino. E impor-
tante ressaltar, meninos que tém duas copias ativas de MECP2 apresentam casos de
encefalopatia precoce e grave, com crises epilépticas de dificil controle medicamen-
toso e disturbios de motilidade digestiva e vesical.

3.3 ASPECTOS NEUROPATOLOGICOS

Belichenko (1997) relata a questdo neuropatolodgica, percebe a desaceleracdo
do crescimento craniano que inicia a partir do terceiro més. As regides com maiores
reducdes sdo o lobo frontal, o nucleo caudado e 0 mesencéfalo sdo as regides en-
cefalicas. Algumas evidéncias apontam que a SR poderia estar relacionada com uma
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deficiéncia pos-natal no desenvolvimento das sinapses, mas se faz necessario ter co-
nhecimento do defeito basico.

3.4 CARACTERISTICAS CLiNICAS

Monteiro e outros autores (2011) percebem algumas caracteristicas clinicas
especificas da SR que se manifestam por meio de movimentos estereotipados das
maos, episodios de hiperventilacdo e apneia disturbios da comunicacao, riso noturno
e disturbios do sono, ataxia e apraxia, epilepsia.

Segawa e Nomura (2005) verificam os movimentos estereotipados das méaos
sdo realizados com as maos acopladas ou ao redor da boca. Segawa e Nomura (2005);
Hagberg (1989) destacam que os movimentos das maos mais recorrentes sdo simila-
res ao de torcer, lavar, abanar, aplaudir, bater e esfregar.

Hagberg e outros autores (2001) notam os déficits de padrao respiratdrio
sdo recorrentes na SR, com presenca de episoddios de hiperventilagcado, seguidos
de apneias com permanéncia de 30 segundos. Bruck e outros autores (2001); Julu
e outros autores (2001) observam que durante o episédio de hiperventilacdo as
criancgas tém alteracdes de estado emocional, ficam agitadas, com movimentos
das maos exacerbados, pupilas dilatadas, taquicardia, movimentos do balancar o
corpo e hipertonia.

Ferh e outros autores (2010) analisam o formato tipico da SR como a perda da
fala com permanéncia de vocalizacdes simples e balbucio. E importante ressaltar, que
a capacidade de verbalizacdo é extremamente limitada e se faz necessario a atencao
para distinguir formas néo verbais de comunicacéao.

Na SR de acordo com Ellawa e outros autores (2001), ocorrem disturbios do
sono, ou seja, a qualidade do sono € pobre, relacionadas as criancas normais. Mon-
teiro e outros autores (2011) expdem que as criancas com SR as horas totais de sono
tendem a decrescer com o passar da faixa etaria, especialmente até os quatros anos,
quando os cochilos diurnos desaparecem.

Em relacdo a ataxia e apraxia, Larsson e Witt-Ergerstrom (2001) salientam que
0s pacientes portadores de SR que deambulam adotam um padrao de marcha que é
realizada com os membros em extensao e base de sustentacdo alargada, garantindo
uma maior estabilidade. As maos se encontram unidas, proximo a linha média, pas-
SOS pequenos, sem ocorréncia de oscilacdo reciproca dos membros superiores. Em
algumas ocasides, ha preferéncia de caminhar nas pontas dos pés. Para Monteiro e
outros autores (2009) a auséncia de direcionamento e planejamento faz com que a
marcha adote um carater apraxico.
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Segundo Nissenkorn e outros autores (2010) os episodios epilépticos aconte-
cem na maioria dos casos, em geral, acometem inicialmente apos trés anos de idade.
De acordo com Hagberg (1989) a epilepsia pode aparecer de maneira precoce, nos
primeiros meses de vida. Nos estagios mais avancados da doenca, as manifestacdes
epilépticas se tornam menos recorrentes e intensas.

3.5 TRATAMENTO

Para Lira (2010) o tratamento da Sindrome de Rett é recomendado o trabalho de
uma equipe multidisciplinar decorrente da grave sintomatologia, a equipe deve ser
constituida por médicos, fisioterapeutas, professores ou educadores especiais, tera-
peutas ocupacionais, musicoterapeutas, fonoaudiologos e psicologos.

Conforme Lira (2010) o trabalho fisioterapéutico indicado constitui no auxilio e
manutencdo da deambulacdo, espasticidade, hipotonia ou hipertonia, ma-postura,
contraturas e deformidades com exercicios fisioterapéuticos especificos e se possivel
utilizar os recursos da hidroterapia.

Lira (2010) aponta que individuos portadores de Rett apresentam um compro-
metimento que envolve danos profundos na fala, na interacdo social e no seu desen-
volvimento cognitivo e motor de maneira completa, devido a esses disturbios Carrer
(2007) ressalta a grande relevancia de se utilizar a Musicoterapia Vibroacustica, por
meio da técnica de vibroacustica, podendo produzir estimulos que venham benefi-
ciar o desenvolvimento integral, fazendo uso de frequéncias especificas e da musica
pré-gravada; proporcionando possivelmente, uma qualidade de vida melhor.

Carrer (2007) reafirma o conjunto de acdes das vibracdes sonoras de baixa fre-
quéncia e da musica, que vao produzir efeitos sensoriais e emocionais, auxiliando de
modo positivo no metabolismo e equilibrio corporal, melhorando a percepcao e a
escuta, como também a facilitacdo da autoconsciéncia mental e fisica.

E possivel analisar para Tony Wigram (1997) as alteracdes dos sintomas com uso
das vibracdes sonoras: reducdo dos movimentos estereotipados das maos, reducao
dos niveis de dispersao, hiperventilacéo, do ténus e suas relacdes gerais; queda nos
niveis de tensdo trazendo um relaxamento intenso aos pacientes; auséncia quase
total da hipertonia e espasticidade durante o método de MTVA.

De acordo com Castro e outros autores (2004) podem ser utilizados outros re-
cursos de intervencado para o tratamento de SR, séo fisioterapia aquatica e a equote-
rapia.

A Equoterapia € um método terapéutico e educacional que
utiliza o cavalo dentro de uma abordagem interdisciplinar,
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nas areas de Saude, Educacdo e Equitagdo, buscando o
desenvolvimento biopsicossocial de pessoas portadoras de
deficiéncia e/ou de necessidades especiais. (ANDE, 2003).

Bourchervilli (2007) frisa que a atividade trabalha o corpo como todo, favore-
cendo no controle do ténus muscular, relaxamento e fortalecimento muscular, apri-
moramento da coordenacao motora e do equilibrio postural.

A hidroterapia € um recurso terapéutico na qual a agua é
usada como meio para a realizacdo da cinesioterapia, onde
apresentam propriedades adicionais, devido a mecanica
de fluidos, que favorece a realizacdo de exercicios em trés
dimensdes auxiliados pela acdo da gravidade reduzida,
exercicios esses que nao podem ser realizados no solo.
Toda combinagao, na hidroterapia entra e agua, o calor e a
cinesioterapia, possibilitam uma consideravel estimulacdo da
percepcdo auditiva, visual e via proprioceptores cutaneos.
(LOPES; ROCHA, 2005).

Segundo Campion (2000) as propriedades fisicas da agua e sua capacidade tér-
mica proporcionam efeitos terapéuticos, como reducao do quadro algico e espasmos
musculares, fortalecimento da musculatura enfraquecida e aumento da resisténcia
aos exercicios, manutencdo ou aumento da amplitude de movimento das articula-
¢Oes, melhora do sistema circulatorio, encorajamento das atividades funcionais, ma-
nutencdo e melhoria do equilibrio, coordenacéo e postura.

4 CONCLUSAO

A SR € uma das causas mais frequentes de deficiéncia multipla severa no sexo
feminino, sendo hoje também comprovada em crianc¢as do sexo masculino. Pelo
conjunto de suas caracteristicas trata-se de um quadro que deve interessar a todos
os profissionais da area da saude. E importante salientar que o diagnostico deve ser
O mais precoce possivel, para se retardar a progressdo a doenca, aumentando assim
as chances de sobrevida do portador. A SR consiste em algumas caracteristicas ma-
nifestadas por meio de movimentos estereotipados das maos, episodios de hiper-
ventilagcdo e apneia disturbios da comunicaco, riso noturno e disturbios do sono,
ataxia e apraxia, epilepsia. No tratamento se faz necessario uma equipe multidisci-
plinar devido a grave sintomatologia, o papel do fisioterapeuta é trabalhar no auxi-
lio e manutencédo da marcha, espasticidade, hipotonia ou hipertonia, ma-postura,
contraturas e deformidades, fazendo uso dos recursos da técnica de vibroacustica,
hidroterapia e equoterapia.
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