COMPROMETIMENTO DO DESENVOLVIMENTO INFANTIL CAUSADO PELA
SINDROME DE RETT: UMA REVISAO DE LITERATURA

INTRODUGCAO: A sindrome de Rett (SR) é um distlrbio genético incuravel, que afeta
0 neurodesenvolvimento, principalmente de meninas. Ela prejudica o
desenvolvimento fisico e neuroldgico, tendo incidéncia de 1:10000 nascimentos do
sexo feminino. OBJETIVO: Evidenciar como a SR afeta o desenvolvimento infantil.
METODOLOGIA: Foi realizada uma revisdo de literatura em 13 artigos, nas
plataformas BVS, Scielo e Pubmed, usando os descritores “Sindrome de Rett”, “Rett
Syndrome” e “Transtornos do Desenvolvimento Infantil”. Uma compilacdo acerca dos
principais achados desses artigos foi criada. RESULTADOS: A SR é causada por uma
desordem dominante ligada ao cromossomo X, acometendo o gene MeCP2 que é
necessario para o desenvolvimento cerebral. Tal mutacédo € observada em 95% das
meninas, porém, ndo se compreende totalmente como a alteracdo desse gene
determina o fenétipo da doenca. A sindrome evolui em quatro estagios: estagnacao
precoce (6-18 meses), rapidamente destrutivo (1-4 anos), pseudo-estacionario (2-10
anos) e deterioracdo motora tardia (apés 10 anos). No primeiro estagio, encontram-
se criancas com perimetro cefalico anormal, hipotonia, atraso postural e estagnacao
do desenvolvimento. No estagio 2, ocorre choro excessivo, regressdo psicomotora,
irritabilidade, afasia, movimentos estereotipados com as maos, gritos, hiperventilagao
e dificuldade de interacdo social, sendo ocasionalmente confundida com autismo. No
terceiro estagio, ha melhora dos aspectos sociais da doenca, contudo, ocorre piora
dos problemas motores, apresentando bruxismo, convulsées, escoliose,
espasticidade, miastenia e ataxia. No quarto estagio, ocorre incontinéncia urinaria e
fecal, deficiéncia psicomotora grave e comprometimento da marcha. O diagnéstico €
majoritariamente clinico, considerando o perimetro cefalico e os marcos do
desenvolvimento infantil por idade, como a capacidade de andar, sentar, sustentar o
tronco, interacdo social e observando o movimento das maos. O tratamento é
paliativo, com fisioterapia, terapia ocupacional e acompanhamento de nutricionistas,
fonoaudidlogos e médicos. CONCLUSAO: Os artigos revisados evidenciam o

comprometimento do desenvolvimento infantil causado pela Sindrome de Rett.
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