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Critérios Diagnosticos para F84.2 - 299.80
Transtorno de Rett DSM-IV (1994)

A. Todos o0s quesitos abaixo:

(1) desenvolvimento pré -natal e perinatal aparentemente normal

(2) desenvolvimento psicomotor aparentemente normal durante os primeiros
cinco meses apos 0 nascimento

(3) circunferéncia craniana normal ao nascer

B. Inicio de todas as sequintes caracteristicas apos o periodo de
desenvolvimento normal:

(1) desaceleracao do crescimento craniano entre os 5 e 0s 48 meses de idade
(2) perda de habilidades manuais voluntarias anteriormente adquiridas

entre os 5 e os 30 meses de idade, com o desenvolvimento subseqiente de
movimentos estereotipados das maos (por ex., gestos como torcer ou

lavar as maos)

(3) perda do envolvimento social ocorre precocemente no curso do

transtorno (embora em geral a interacao social se desenvolva posteriormente)
(4) aparecimento de marcha ou movimentos do tronco fracamente
coordenados

(5) desenvolvimento das linguagens expressiva ou receptiva severamente
prejudicado, com severo retardo psicomotor




Critérios Diagnésticos Sindrome de  Rett
Rett Syndrome : Revised Diagnostic Criteria and Nomenclature publicado em
2010, por Neul et al. (Annals of Neurology 2010; 68(6):944 -50)

CRITERIOS DIAGNOSTICOS

E Considerar a presenca de desaceleracdo pos -natal no crescimento
cefalico como sinal sugestivo de SR.

E Critérios principais:

1. Perda parcial ou total de habilidades manuais funcionais ja
adquiridas

2. Perda parcial ou total de linguagem falada ja adquirida

3. Anormalidades na marcha: Marcha prejudicada ( dispraxica ) ou
ausente.

4. Movimentos manuais estereotipados, como automatismos de
torcer/apertar as méos, bater palmas ou bater uma mao na outra ou
em alguma parte do corpo, levar a mao a boca, lavar/esfregar as
maos.

Importante: Sem historia de regresséo, nao ha que se falar em SR.



Critgriossid sspariete

X X X X X X X X X X X

. Disturbios respiratorios em vigilia

. Bruxismo em vigilia

. Padrao de sono prejudicado

. Tono muscular anormal

. Disturbios vasomotores periféricos
. Escoliose / cifose

. Retardo no crescimento

. M&aos e pes frios e pequenos

. Episodios inadequados de risadas / choro / gritos
10. Resposta diminuida a dor

11. Intensa comunicacao pelo olhar
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Critérios de exclusao

1. Danos cerebrais secundarios a traumatismo pré ou pos
natal, presenca a doenca metabdlica ou a infeccao severa que
cause problemas neuroldgicos

A Deve haver evidéncia inequivoca de que a disfuncéo neuroldgica tenha de
fato resultado do insulto (exame neurolégico e/ou oftalmoldgico + ressonancia
e/ou tomografia computadorizada

2. Desenvolvimento psicomotor evidentemente anormal nos
primeiros seis meses de vida.

A Atraso evidente a ponto de nao ocorrerem marcos normais (aquisicao de
controle de cabeca, degluticdo e desenvolvimento do sorriso social)

A Hipotonia leve generalizada e outras alteracdes sutis do desenvolvimento
previamente relatadas nos primeiros seis meses de vida s&o comuns na SR e
nao devem ser consideradas critérios de exclusao.



Sindrome de Rett

X a alterac&o genética da sindrome de Rett foi identificada:
um gene localizado no cromossomo X chamado MECP2
(Dr. Huda Zoghbi , 1Ede outubro de 1999)

X este gene localiza -se na regiao 28 do cromossomo X

X a descoberta torna possivel:

x a confirmacéao diagnostica em 80% dos casos
tratamento da condicao
diagndstico pré -natal
identificacao de portadores sadios
desenvolvimento de modelos animais

X X X X



BO Smith, S Kraucionis 2003.



O que se sabe sobre o MECP2

este gene controla a atividade de outros genes, principalmente sobre
sinapses maduras

a mutacao mais frequente habitualmente ocorre no esperma e se
expressa nos descendentes do sexo feminino

o tipo de inativacao do cromossomo X pode proteger as mulheres que
podem transmitir o problema aos seus filhos e filhas

uma vez que o cromossomo X é inativado de forma alheatoria,
mulheres (XX) sao usualmente menos afetadas do que homens (XY)

Kerr, 2004



Forma tipica ou classica Forma atipica ou variante

1. Obrigatéria a presenca de periodo de regressao seguido de melhora
ou estabilizacdo em ambas as formas de manifestacéo da SR

2. Obrigatoria a presenca de 2. Obrigatoria a presenca de
to 0S quatro critéerios pelo menos dois dos guatro
principais e de todos os dois critérios principais
criterios de exclusao

3. Nao & necessaria a presenca 3. Obrigatdria a presenca de
de critérios de suporte, embora cinco dentre os 11 critérios de

estejam frequentemente suporte
presentes na forma tipica de SR




FORMAS VARIANTES DE SINDROME DE RETT

Variante com

fala
preservada

(Variante de
Zapella)

Mutacoes
em MECP2
sao
encontradas
na maioria
dos casos

Genética
Molecular

Variante com
epilepsia
precoce

(Variante de
Hanefeld

Mutacoes em
MECP2 sao raras.

Recomenda -se
analise molecular
para mutacoes em
CDKL5

Variante
congénita
(Variante de
Rolando)

Mutacoes em
MECP2 sao raras.

Recomenda -se
analise molecular
para mutacoes em
FOXG1




Sindrome de Rett
estagios

1- estagnacao precoce
X 6 al8 meses

X duracao: meses
2- rapidamente destrutivo

x 1 a3 anos

X duracao: semanas/meses
3- pseudo -estacionario

x 2 al0 anos

X duracao: meses/anos
4- deterioragcdo motora tardia

x 10 anos
x duracao: anos



Grau de severidade na sindrome de Rett

severo

forma classica

crescimento craniano diminuido

desenvolvimento lento

regressdo por volta dos 12 meses

alteracGes do tomo

disturbios do sono

anormalidades respiratérias

movimentos involuntarios

convulsdes

mod. Kerr, 2004



A regressao observada na sindrome de Rett

6m 10824 m 205a
e pE—

bebé placido atraso motor; estereotipia; discreta melhora;
ou rigido; distarbios do disritmia respiratéria; epilepsia em 50%;
<PC; movimento; prejuizo da fala; crises de auséncia;
sinais sutis prejuizos aprendizado; contacto prejudicado; crescimento reduzido;

pobre atividade reducéo no uso das
exploratéria

maos; distlrbios do
sono;
dificuldades de
alimentagéo

osteoporose;

Kerr, 2003



Nascimento e
desenvolvimento
aparentemente
normais até 6 a 18
meses.




Diminuicéo do
crescimento do
perimetro cefalico.




Perda (temporaria) do contato
social.

(razao pela
gual podem
ser confundidas
com criangas
autistas).




Aparecimento de
movimentos
estereotipados das
maos, geralmente em
linha média.




Perda gradual do uso funcional
das maos.




Falta de
aquisicao da
fala ou perda
da fala antes
adquirida.




Desenvolvimento de
escoliose
(desvio da
coluna)
importante.




Dificuldade para
andar (aumento
da base de
sustentacéo) nos
casos de marcha
preservada.

Percentual importante de
criancas com Sindrome de
Rett nunca chegam a andar, e
outra parte pode perder essa
habilidade ainda em idade precoce.




Comunicacgao
estabelecida

predominantemente
pelo olhar.




Sindimneedie Rett

a alteracao genética da sindrome de Rett foi
identificada: um gene localizado no cromossomo X
chamado MeCP2 (Dr. Huda Zoghbi, 1 Ede outubro de
1999)

este gene localiza -se na regiao q28 do cromossomo
X

a descoberta torna possivel:

i  a confirmacéao diagnostica em 80% dos casos
tratamento da condicao

diagndstico pré -natal

identificacéo de portadores sadios
desenvolvimento de modelos animais

cC: C. C C:



Sindioneedte Rett e
comdip8@esnassoaistas

U Novo painel para o diagnostico envolve 0s seguintes
genes:

U ARX, ATRX, CDKL5, CNTNAP2, CTNNB1, EHMT1,
FOLR1, FOXG1, MBD5, MECP2, MEF2C, NRXN1,
OPHN1, PCDH19, PNKP, PQBP1, SLC2A1, SLC9AG,
TCF4, UBE3A e ZEB2




Mutacoes no gene MECP2

X Presentes em 95% a 97% dos casos de
forma tipica clinica de SR

X Presentes em 50% a 70% dos casos de
forma atipica clinica de SR

X Presentes em muitos individuos que
nao apresentam as manifestacoes
clinicas da SR















Cognicao e linguagem
na sindrome de Rett




Cognicao e linguagem
na sindrome de Rett

Obstaculos para a avaliacao:
provavel prejuizo intelectual
prejuizos motores severos
perda do uso funcional das maos
dificuldades comunicativas
dificuldades atencionais



Cognicao e linguagem
nha sindrome de Rett

As guestoes:

Os movimentos oculares sao
propositais?

Conseguem se comunicar pelos
movimentos oculares?

Entendem as tarefas propostas?



Estudo de Provas de Pareamento por Semelhanca
Visual e Semantica e de Vocabulario Receptivo de Sete
Meninas com Sindrome de Rett por Rastreamento

Ocular

Dissertacao (Mestrado em Disturbios do
Desenvolvimento & Universidade Presbiteriana
Mackenzie) 2004

Patricia Menezes Baptista



Journal of Intellectual Disability Research doi: 10.1111/).1365-2788.2006.00818.x
662

VOLUME 50 TART § pp 662666 SEPTEMEER 2006

Cognitive performance in Rett syndrome girls: a pilot
study using eyetracking technology

P. M. Baptista, M. T. Mercadante, E. C. Macedo & ). S. Schwartzman

Development Disorders Program, Mackenzie Presbyterian Unwversityy, Sdo Paulo, Brasil

Pudemos demonstrar que o rastreamento visual pode ser utilizado em

Pessoas com SR e que estas podem entender e olhar para
determinada figuras solicitadas.
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Rett 4 anos: olhe o peixinho




Rett 4 anos: onde esta o outro peixinho?



6.¢C
D1A

9 anos de idade: olhe para o gatinho




onde esta o outro gatinhagual?



1.¢
DEA

onde esta o outro gatinho diferente?

n



resultados

x 62,4% alternativas corretas

x X2 = 76,31 p=0,00

X resultados sugerem gque as meninas apresentam
olhar intencional e que esta tecnologia pode ser

utilizada para avaliar seu desempenho cognitivo



Estudo do olhar com intencédo comunicativa e
vocabulario receptivo de meninas com sindrome de

Rett através do instrumento  eyegaze .
(Amorosino, C. e Schwartzman, J.S. 2006)

estudadas 14 meninas com a forma classica
da SR

Idades entre 6 e 14 anos

grupo controle:

x 22 meninas com idades de 2 a 6 anos, 4 de cada
Idade



Estliudlo diooctifaaic s anintieciza coeomivaidadi vav e caboddridario
receptivo die meninazeonistdratdeRatraitdwis do

instrumento eyegaze
(Amorosimng, C e Gehwaritzanans.J2802006)

método:

X teste de vocabulario por imagenBeabodyc TVIP

computadorizado Capovillaet al., 1997)

X teste de vocabulario receptivo com fotos coloridgsl VRF
(Nikaedoet al., 2005)
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DIA

prancha da versao computadorizada TVIP

st



X

DIA

prancha da versao computadorizada TVRF
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Itens Corretos
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Numero de ltens corretos no TVRF - Rett







