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Resumo

Sindrome de Rett (SR) é uma desordem neurolégica severa do desenvovimento, e a sua incidéncia é de 1:10.000 nascimentos do sexo
feminino, uma das causas genéticas mais comuns de atraso mental severo em mulheres. O desenvolvimento é aparentemente normal
nos primeiros seis a 18 meses de vida até que ocorre a regressao das habilidades cognitivas, sociais e motoras. A progressao e severidade
da desordem sdo avaliadas de forma classica e divididas em estagio |, de estagnagao precoce, estagio ll, rapidamente destrutivo, estagio
1ll, pseudo estaciondria, e estagio IV, de deterioragcdo motora tardia. As mutagdes no gene ligado ao X metil-CpG de ligacao a proteina
2 (MECP2) estd presente na maioria das pacientes com a SR. O tratamento fisioterapéutico é bastante eficaz, visto que melhora ou man-
tém as capacidades funcionais, fungdes sensoriais e motoras na SR. Beneficios estes que causam grande impacto na qualidade de vida
desses individuos com deficiéncias severas.

Descritores: Fisioterapia; Sindrome de Rett

Abstract

Rett syndrome (RS) is a severe neurological developmental disorder, and its incidence is 1: 10,000 female births, one of the most common
genetic causes of severe mental retardation in females. The development is apparently normal in the first six to 18 months of life until
regression occurs cognitive, social and motor skills. The progression and severity of the disorder are assessed and classically divided
into stage |, early stagnation, stage II, rapidly destructive, stage ll, stationary pseudo, and stage 1V, the late motor deterioration. Mutations
in the X-linked gene 2 protein binding of methyl-CpG (MECP2) is present in most patients with MR. The physical therapy is quite effective,
as it improves or maintains the funcional, sensory and motor functions in SR. These benefits that greatly impact quality of life of individuals

with severe disabilities.

Descriptors: Physiotherapy; Rett syndrome

Introducao

A Sindrome de Rett (SR) conhecida como transtorno
invasivo do desenvolvimento, é uma desordem genética
ligada ao cromossomo X dominante e por mutagdes
das proteinas metil-CpG-binding2 (MecP2), onde ocorre
uma progressiva deterioracao neuromotora severa. Ela
afeta cerca de 1:10.000 nascimentos vivos do sexo fe-
minino, com Obito no sexo masculino®. Esta entre uma
das principais sindromes de desenvolvimento, levando
a deficiéncia intelectual®.

Em 1954, Andreas Rett, um neurologista pediatrico,
em Viena, identificou os tracos caracteristicos da sin-
drome. Andreas Rett realizou pesquisas em meninas
que demonstraram comportamentos autistas, apraxia
da marcha, movimentos estereotipados das maos e
perda de expressao facial®.

Sua identificacdo genética foi descrita em 1999 como
uma alteragdo das proteinas metil-CpG-binding2. Po-
rém, sua pesquisa so foi publicada na literatura médica
alemd em 1966. Antes disso manteve-se, em grande
medida despercebido. Outro pesquisador que também
compartilhou seus achados clinicos em uma pesquisa
sueca no Meeting Manchester em Neurologia Infantil
em 1981 e revelou que a SR € Gnica para o mundo mé-
dico internacional em 1983. Logo ocorreu uma evolu-
¢do gradual quanto a pesquisa e um grupo de apoio
parental comegou a se organizar e a “Associacao Inter-
nacional da Sindrome de Rett” tornou-se um dos maio-
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res centros de pesquisa e de apoio do mundo, incenti-
vando a continuidade das pesquisas médicas e clinicas
para buscar as respostas para o problema biolégico
desta desordem?®.

No Brasil, os cinco primeiros casos de meninas com
SR foram identificados em 1987, onde comegou a cha-
mar a atengao para a incidéncia dessa sindrome no pais,
estabelecendo uma comparagao com EUA, Japdo e Eu-
ropa, onde as pesquisas ja estavam sendo realizadas®.

O diagndstico de SR é baseado em critérios clinicos
propostos pelo “Rett Syndrome Diagnostic Criteria Work
Group” ou pelos que foram definidos pelo DSM-IV-R.
Todos pré-estabelecidos de acordo com a gravidade e
a longevidade da doenga, em grande parte, devido a
inativagao aleatdria do cromossomo X, o tipo de muta-
¢do, e outros fatores que ainda sdo desconhecidos®.

A Organizacao Mundial da Satdde (OMS) classificou
a SR como sendo um dos Transtornos Globais do De-
senvolvimento, pelos critérios da CID-10 (Classificagao
Internacional de Doencas), a SR esta incluida no grupo
F84, caracterizados por transtornos das interagdes socias
reciprocas, alteragdes nas modalidades de comunica-
¢ao, repertério de interesses, atividades restritas, este-
reotipadas e repetitivas’.

Esta pesquisa tem por objetivo, explicar através de
revisOes literarias os beneficios que a fisioterapia pro-
move aos pacientes com SR, visto que a SR é uma de-
sordem incurdvel, porém através da reabilitacao a me-



nina tera uma melhora das competéncias funcionais,
fungbes sensoriais e motoras, e consequentemente uma
melhora da qualidade de vida.

Revisao de Literatura

Este estudo trata-se de uma pesquisa bibliografica so-
bre a Sindrome de Rett. A coleta de informacodes e
dados foi obtida através de pesquisa em referéncias pu-
blicadas na internet, tendo como descritores: fisiotera-
pia, Sindrome de Rett e Mecp2. O estudo foi realizado
no periodo de Julho de 2014 a Abril de 2015, com ar-
tigos publicados no periodo de 2000 a 2014, sendo
utilizados para obtengdo dos artigos os seguintes sites
de busca: PubMed, Scielo e Google Académico.

Quadro clinico

E classificada como um Transtorno Invasivo do De-
senvolvimento, ficando entre um dos 5 transtornos mais
evidentes ja identificados. A SR é uma doencga que evo-
lui de forma previsivel, o seu padrao clinico caracteris-
tico vem acompanhado por um periodo de regressao,
seguido de recuperagdo ou de estabilizagdo e foram
nomeados e divididos em IV estagios e esses estagios
continuam sendo Uteis para a descri¢cao da forma clas-
sica da doenca®.

Estagio | ou estagio de desaceleracao precoce: ini-
cia-se entre seis e 18 meses e é caracterizado por um
atraso no desenvolvimento, tendo em vista a desacele-
racao do crescimento do perimetro craniano que é um
dos critérios de apoio para a SR. O crescimento defi-
ciente tem sido observado logo aos trés meses de vida
e pode continuar na vida adulta. O desinteresse por jo-
gos ou brincadeiras e diminuicao da interagao social
também sdo identificados nesse estagio e favorecem o
isolamento®. Nesse periodo os bebés aparentam ser
calmos e é possivel encontrar alteragdes como hipoto-
nia e atraso postural mesmo em fases mais precoces,
porém ainda assim é dificil para os pais e até para os
médicos perceberam alguma anormalidade, visto que
muitos desconhecem a SR™.

Estagio 1l ou rapidamente destrutivo: iniciando-se
entre um e trés anos de idade e com uma duracao
de semanas ou meses. Ocorrendo uma rapida regres-
sdo psicomotora, com a presenca de comportamentos
autistas.

As primeiras crises epiléticas surgem no estagio Il e
exercem um impacto negativo na qualidade de vida
dos portadores da SR e dos seus cuidadores. O que se
sabe é que muitas vezes a epilepsia é confundida com
manifestagOes paroxisticas que sao muito frequentes. A
reducdo ou auséncia das crises ocorrem com o decorrer
da idade, entretanto ja houve casos da epilepsia que
assumiram um carater severo e de dificil controle'.

H& também uma diminuigdo ou perda da comunica-
¢ao e das competéncias adquiridas, tais como a fungao
voluntdria das maos, a presenca de esterotipias interfe-
rindo com fun¢des manuais voluntdrias, controle pos-
tural, e organizacdo de estimulos externos, tais como
os reflexos de retirada, bater palmas de ambas as maos
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simetricamente na linha média na frente do esterno ou
ao redor da boca e atividades como pentear os cabelos,
escovar os dentes e segurar objetos'. Estes movimentos
repetitivos, compulsivos e continuos sdo de origem in-
certa, o que se sabe é que costumam acontecer apenas
durante a vigilia, desaparecendo durante o sono™.

A capacidade da fala e a interagdo social ainda sdo
identificados na maioria dos casos, em outros apenas
o contato visual para fins comunicativos'®. Também ja
comecam a desenvolver irregularidades respiratdrias,
incluindo apneia e hiperventilagao que por consequén-
cia disso, ha um aumento da frequéncia respiratéria e
diminuicdo do tempo expiratério, que esta associada a
episodios frequentes de prender a respiragdo, apneia
obstrutiva ou valsalva respirando contra vias aéreas fe-
chadas durante a vigilia®'*". Além dessas alteragdes,
algumas meninas com SR desenvolvem aerofagia, que
favorece a distensdo abdominal®.

Estagio 1l ou pseudoestacionaria: ocorre entre os
trés e 10 anos, nessa fase pode haver uma melhora no
comportamento e habilidades sociais e comunicativas.
Em relagdo a mobilidade, meninas com SR que perma-
necem ambulantes neste estagio, ttm um andar carac-
teristico, 0s passos sao curtos e as maos permanecem
apertadas ao longo da linha média, sem dissociagao
de cintura pélvica e dos membros superiores e as pernas
se mantém em extensdo e ha um alarmento da base de
apoio. A falta de coordenagao e de equilibrio da marcha
é uma caracteristica apraxica, o que por muitas vezes
faz com que os individuos com SR neste estagio prefi-
ram andar na ponta dos pés'®. As alteragdes motoras
sdo mais evidentes, quando ha a presenca de espasti-
cidade, escoliose, bruxismo e disttrbios comportamen-
tais como risos, gritos e choros excessivos, inclusive
durante a noite''”. Também s3o caracteristicas da SR,
em estagio Ill, as mulheres com SR tém ataques de
gritos violentos, ataques esse que podem durar muitas
horas. Tais como gritos de horror sdo frequentemente
suspeitados por parte dos pais e médicos como expres-
sdo a presencga de dores intensas no corpo’®.

Estdgio IV ou estagio de deterioracao motora tardia:
se inicia por volta dos 10 anos de idade e é acompa-
nhado por uma lenta progressdo dos atrasos motores
que ja sdo bastante visiveis, nesse estagio hd uma defi-
ciéncia fisica severa, a mobilidade é reduzida, e ha
uma diminui¢do dos movimentos manuais estereotipa-
dos™". Algumas mulheres com SR ainda mantém a
deambulagdo, porém terdo prejuizos decrescentes,
sendo necessarios o uso da cadeira de rodas. Observa-
se, nesse periodo, a superposicao de sinais e sintomas
decorrentes de lesdao do neurénio motor periférico aos
prejuizos ja presentes. Presenca de coreoatetose € co-
mum nesse estagio, o aumento da rigidez comporta-
mental e tolerancia a dor também aumentou™. Ocorre
desnutricao e disfungdo gastrointestinal que também
sdo grandes questdes clinicas na SR. Pesquisas feitas
com pais de meninas com SR relatam que as meninas
possuem bom apetite, porém o que se sabe é que pa-
cientes com SR tém pouco ganho de peso, devido hd
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uma diminuicdo da mineralizagdo 6ssea, diminuicao
da capacidade motora oral, dificuldades na degluticao,
adquirem refluxo gastroesofagico e constipagao. Pos-
suem mais facilidade em beber liquidos espessos do
que comer alimentos sélidos, porque devido as altera-
¢oes da degluticdo, os movimentos involuntdrios da
lingua, a hipersalivacado, a hiperventilagdo e a mastiga-
¢do ineficaz podem interferir na alimentagao®.

A incontinéncia urindria (IU) e incontinéncia fecal
(IF) sdo reagdes primarias da SR e ocorre com muita
frequéncia de dias e noites, independentemente da
idade e do nivel de funcionamento adaptativo da mu-
Iher. Sintomas do trato urindrio inferior e infeccdes do
trato urinario (ITU) também sdo problemas comuns na
SR, ndo ha diferenga na incontinéncia entre SR e pes-
soas somente com a U, exceto para fezes solidas que
era mais comum na SR do que em paciente com [U.
Para tanto a incontinéncia ndo fez parte do fenétipo
comportamental da SR, mas existe um risco maior de
fezes solidas em mulheres com SR do que em quem
tem apenas a patologia?".

Pesquisas realizadas sobre a longevidade concluem
que apesar do enorme nimero de sintomas debilitantes
na SR, algumas mulheres sobrevivem até pelo menos
seis décadas de vida®. Por outro lado, de todas as mortes
a maioria é caracterizada como subita e inesperada®.

Os beneficios da fisioterapia

A Sindrome de Rett é considerada como desenvolvi-
mento neurolégico com pouca esperanga de recupera-
¢do. Devido ao distirbio neuroldgico causado pela
perda de funcao da proteina de metil-CpG a fungao re-
duzida deste regulador tem um efeito devastador sobre
o sistema nervoso central (SNC)*.

De acordo com o Internacional Rett Syndrome Asso-
ciation a fisiterapia € indispensavel para o tratamento
de pacientes com SR. E devem ser seguidos de acordo
com o estagio em que se encontram e com base na ex-
periéncia clinica®®. Ha uma dificuldade de um diagnés-
tico precoce para a SR por ser uma doenca progressiva
e de rapida passagem pelos estagios | e I, sendo dificil
um diagnostico nos estagios iniciais da doenga®?®.

A partir dos estagios Ill e IV ja é possivel criar um
plano de tratamento de acordo com todas as alteragoes
apresentadas. A reabilitacdo e exercicios adequados
podem proporcionar ao paciente melhora e manuten-
¢ao das fungdes cognitivas e motoras, fator que reflete
significativamente em uma melhora na qualidade de
vida. Embora a reabilitacdo nao cure a sindrome, ao
menos evita a reducdo das dificuldades por ela vividas,
ajustando a menina no maximo possivel ao convivio
social®.

Mulheres com SR apresentam uma gama de altera-
¢Oes neuroldgicas e ortopédicas, dentre eles, limitagdes
funcionais, hipotomia, apraxia, ataxia, perda de movi-
mentos de transigdo, espasticidade, escoliose, perda
ou alteragao da marcha, perda da funcdo voluntaria da
mao, deformidades nos pés, e desorientacdo espacial e
baixa capacidade cardiovascular®?.
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Afisioterapia atua a fim de melhorar a capacidade fun-
cional dessas mulheres. Sob supervisao de um fisiotera-
peuta qualificado, podem ser utilizadas estratégias para
alcangar objetivos como: normalizar o tonus muscular
espastico; alongar a musculatura encurtada; fortalecer a
musculatura debilitada; prevenir deformidades; retardar
a progressao da escoliose; estimular funcionalidade das
maos; reeducar ou estimular a marcha; estimular a dire-
cionar as fases do desenvolvimento normal®.

Cuidados ao longo da vida para as meninas com SR
devem incluir treinos em pé, descarga de peso, e ativi-
dade recreativa, uma vez que a maioria das pessoas
com SR sobrevivem até a idade adulta. Deve-se focar
na promogao da melhora da capacidade funcional,
como caminhar, ajoelhar, subir e descer escadas, e me-
Ihorar a capacidade e velocidade da marcha. As mes-
mas serdo capazes de explorar os espagos e depen-
dendo da melhora da habilidade motora, com ou sem
nenhuma assisténcia. Havera também um incentivo
para mudar de postura ativamente, para que essas me-
ninas realizem a mudanca da posicao deitada para sen-
tada, ou até mesmo no auxilio para as transferéncias,
considerando-se como colocar ou tirar da cadeira de
rodas15,28,29.

A fisioterapia pode ser combinada com a terapia ocu-
pacional que estimula as fungdes sensoriais e motoras,
a fonoaudiologia com a terapia da fala, associando a
musicoterapia®™, hidroterapia®® e a equoterapia (equita-
¢a0)". Cada uma das disciplinas envolvidas no pro-
grama terapéutico utiliza uma combinagdo de diferentes
técnicas destinadas a melhorar e manter ou até mesmo
aperfeigoar as fungdes da menina com SR.

A auséncia da comunicacao verbal é vista como a
causa principal que dificulta qualquer tipo de interagdo
social com essas mulheres. Para tanto, a Musicoterapia
é utilizada como um meio de estimulagao e tratamento
devido ao grande interesse e prazer que essas meninas
sentem ao realizar as atividades que envolvem areas
musicais, questdes de sons e ritmos variados facilitando
o entendimento e a interacao social através da musica.

Na Hidroterapia, o método Halliwick é o mais usado
para aplicacdo em meninas com SR em piscina aque-
cida. A técnica associada a exercicios fisicos aquaticos
inibe os movimentos estereotipados, facilitando o uso
funcional da mao, as habilidades manuais, o treino de
marcha e equilibrio, o comportamento hiperativo, co-
municagao e interagdo social®.

Dentro da equoterapia trabalha-se a hipoterapia que
€ uma técnica auxiliadora no tratamento da espastici-
dade. E realizada montando a cavalo, a tem como be-
neficio a melhora do tonus muscular, o ganho de am-
plitude de movimento, beneficios sociais e psicologicos
na qual trabalha a estimulagao da coordenagao motora
por meio dos exercicios®.

A maioria das meninas com SR tém escoliose ou ci-
fose, e algumas necessitam de intervencdo cirurgica
com o objetivo de minimizar problemas respiratérios.
Com a intervencao fisioterapéutica nessa fase, as me-
ninas com SR tem uma grande melhora em suas condi-
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¢Oes fisicas e motoras e os cuidadores passam a ter
uma maior facilidade nas atividades de vestir, alimentar
e higienizacao das mesmas.

Discussao

Segundo Neul et al. (2010), as meninas afetadas sofrem
regressao neurolégica pés-natal em seu desenvolvimento
entre os seis e dezoito meses de vida na qual a crianga
apresenta seu sistema cognitivo e motor normal. A partir
do primeiro ano de vida a crianga passa a apresentar um
atraso mental severo. Durante o processo de regressao o
perimetro craniano evolui para microcefalia®. Pizzamiglio
et al. (2008), completam a informagdo afirmando que
além da evolugdo para a microcefalia, hd perda da des-
treza manual, como os movimentos estereotipados das
maos, déficit de crescimento e ataxia. Devido a hipotonia
e alteragao da marcha que sdo predominantes, a crianga
apresenta hiperventilagcdo ou periodos de apneia, bem
como distirbios do sono com despertares noturnos,
doengas gastrointestinais, convulsdes epileptiformes,
escoliose, distonia e bruxismo em vigilia®.

A SR compromete as fungdes motoras tornando as
criangas profundamente dependentes nas atividades de
vida didrias (AVD’s), pois devido aos desajustes motores,
em determinado momento a crianca necessitara do uso
de cadeiras de rodas®. Outra caracteristica marcante
na SR é um tipo de inspiragdo anormal com alternancias
que produz uma corrente de ar agressiva dando uma
caracteristica de voz sussurrada. Essa alternancia é um
contribuinte potencial para a identificagdo dos primei-
ros desvios em criancas®. Splendore et al. (2012), en-
fatizam sobre a necessidade da comunicacgao idiossin-
cratica (por exemplo, gestos estereotipados, com
expressoes visuais ou com o corpo), pois a crianga é
capaz de comprometer e associar o movimento com
intencao de comunicacao®.

De acordo com Kaufmann et al., (2012), muitas crian-
cas com SR acabam sendo isoladas do convivio social
durante o periodo de regressdao. Embora as atitudes de-
monstrem um mau comportamento, ndo é mada mais
do que o resultado do seu atraso mental. Irritam-se fa-
cilmente e choram por longos periodos de tempo, se
as coisas mudarem em torno delas, as mesmas evitam
o contato visual com outras pessoas. Essa acdo fica res-
trita por gestos, uma resposta atrasada ou ausente aos
estimulos interativos, dificultando a reciprocidade so-
cial. Essas caracteristicas clinicas na SR sdo referéncias
a uma doenca incurdvel e incapacitante, o que leva a
desafios especificos para os profissionais que trabalham
na reabilitacao®.

Conclusao

A SR é uma doenca severa que tras desafios especifi-
cos para o fisioterapeuta, visto que a SR prejudica se-
veramente a fungdo neuroldgica e gradualmente ocorre
a regressao das habilidades cognitivas, sociais e moto-
ras. Essas alteragdes impactam negativamente o nivel
de independéncia funcional de meninas com a SR. Em-
bora possuem estagios especificos da desordem, é a
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partir do estagio Il que a menina com SR tém melhora
das habilidades funcionais quando comparado com o
estagio 1V, as areas de autocuidado, mobilidade e fun-
¢ao social dessas meninas sdo bastante afetadas, o que
mostra uma grande dependéncia funcional e necessi-
dade de ajuda nas atividades basicas da vida diaria.
Cabe ao fisioterapeuta otimizar os estimulos e melhorar
a capacidade funcional, devolvendo ou ampliando a
margem de aceitacao, realizando um correto planeja-
mento de suas atividades com o intuito de melhorar a
sua condicao fisica, mental e social, favorecendo um
adequado suporte para esses individuos.
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