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Síndrome de Rett

× Andreas Rett (1966): descrição inicial

× Rett (1977): publicação em inglês

× Hagberg et al. (1983): estudo colaborativo com 

amostra de 35 meninas

× Rosemberg et al. (1986): primeira menina identificada 

no Brasil

× em 1987 mais de 1250 casos no mundo

× ocorrência estimada de 1:10.000/12.000 meninas
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A.  Todos os quesitos abaixo:

(1) desenvolvimento pré -natal e perinatal aparentemente normal

(2) desenvolvimento psicomotor aparentemente normal durante os primeiros

cinco meses após o nascimento

(3) circunferência craniana normal ao nascer

B.  Início de todas as seguintes características após o período de 

desenvolvimento normal:

(1) desaceleração do crescimento craniano entre os 5 e os 48 meses de idade

(2) perda de habilidades manuais voluntárias anteriormente adquiridas 

entre os 5 e os 30 meses de idade, com o desenvolvimento subseqüente de

movimentos estereotipados das mãos (por ex., gestos como torcer ou

lavar as mãos)

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

transtorno (embora em geral a interação 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  Diagnósticos para F84.2 - 299.80 

Transtorno de Rett DSM-IV (1994)



Critérios  Diagnósticos Síndrome de Rett
Rett Syndrome : Revised Diagnostic Criteria and Nomenclature publicado em 

2010, por Neul et al. ( Annals of Neurology 2010; 68(6):944 -50)

× CRITÉRIOS DIAGNÓSTICOS

× ÈConsiderar a presença de desaceleração pós -natal no crescimento 
cefálico como sinal sugestivo de SR.

× ÈCritérios principais:

× 1. Perda parcial ou total de habilidades manuais funcionais já 
adquiridas

× 2. Perda parcial ou total de linguagem falada já adquirida

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

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

× Importante: Sem história de regressão, não há que se falar em SR.



Critérios de suporte 

× 1. Distúrbios respiratórios em vigília

× 2. Bruxismo em vigília

× 3. Padrão de sono prejudicado

× 4. Tono muscular anormal

× 5. Distúrbios vasomotores periféricos

× 6. Escoliose / cifose

× 7. Retardo no crescimento

× 8. Mãos e pés frios e pequenos

× 9. Episódios inadequados de risadas / choro / gritos

× 10. Resposta diminuída à dor

× 11. Intensa comunicação pelo olhar 



× 1. Danos cerebrais secundários a traumatismo pré ou pós -

natal, presença a doença metabólica ou a infecção severa que 

cause problemas neurológicos

× Ą Deve haver evidência inequívoca de que a disfunção neurológica tenha de 

fato resultado do insulto (exame neurológico e/ou oftalmológico + ressonância 

e/ou tomografia computadorizada

× 2. Desenvolvimento psicomotor evidentemente anormal nos 

primeiros seis meses de vida.

× Ą Atraso evidente a ponto de não ocorrerem marcos normais (aquisição de 

controle de cabeça, deglutição e desenvolvimento do sorriso social)

× Ą Hipotonia leve generalizada e outras alterações sutis do desenvolvimento 

previamente relatadas nos primeiros seis meses de vida são comuns na SR e 

não devem ser consideradas critérios de exclusão.

Critérios de exclusão 



Síndrome de Rett

× a alteração genética da síndrome de Rett foi identificada: 

um gene localizado no cromossomo X chamado MECP2 

(Dr. Huda Zoghbi , 1Ěde outubro de 1999)

× este gene localiza -se na região q28 do cromossomo X

× a descoberta torna possível:

× a confirmação diagnóstica em 80% dos casos 

× tratamento da condição

× diagnóstico pré -natal

× identificação de portadores sadios

× desenvolvimento de modelos animais





O que se sabe sobre o MECP2

× este gene controla a atividade de outros genes, principalmente sobre 

sinapses maduras

× a mutação mais frequente habitualmente ocorre no esperma e se 

expressa nos descendentes do sexo feminino

× o tipo de inativação 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 alheatória, 

mulheres (XX) são usualmente menos afetadas do que homens (XY)

Kerr , 2004



Forma típica ou clássica Forma atípica ou variante

1. Obrigatória a presença de período de regressão seguido de melhora 

ou estabilização em ambas as formas de manifestação da SR

2. Obrigatória a presença de 

todos os quatro critérios 

principais e de todos os dois 

critérios de exclusão

2. Obrigatória a presença de 

pelo menos dois dos quatro 

critérios principais

3. Não é necessária a presença 

de critérios de suporte, embora 

estejam frequentemente 

presentes na forma típica de SR

3. Obrigatória a presença de 

cinco dentre os 11 critérios de 

suporte



FORMAS VARIANTES DE SÍNDROME DE RETT 

Variante com

fala 

preservada

(Variante de 

Zapella )

Variante com

epilepsia 

precoce

(Variante de 

Hanefeld

Variante

congênita

(Variante de 

Rolando)

Genética

Molecular

Mutações 

em MECP2 

são 

encontradas 

na maioria 

dos casos

Mutações em 

MECP2 são raras.

Recomenda -se 

analise molecular 

para mutações em 

CDKL5

Mutações em 

MECP2 são raras.

Recomenda -se 

analise molecular 

para mutações em 

FOXG1



Síndrome de Rett
estágios

× 1- estagnação precoce

× 6 a 18 meses

× duração: meses
× 2- rapidamente destrutivo

× 1 a 3 anos

× duração: semanas/meses
× 3- pseudo -estacionário

× 2 a 10 anos

× duração: meses/anos
× 4- deterioração motora tardia

× 10 anos

× duração: anos



Grau de severidade na síndrome de Rett

crescimento craniano diminuído

regressão  por volta dos 12 meses

forma clássica

desenvolvimento lento

alterações do tomo

distúrbios do sono

anormalidades respiratórias

movimentos involuntários

convulsões

severo leve

mod. Kerr, 2004



6 m 10 ð24 m 2 ð5 a

bebê plácido

ou rígido;

< PC;

sinais sutis

atraso motor;

distúrbios do 

movimento;

prejuízos aprendizado;

pobre atividade

exploratória

estereotipia;

disritmia respiratória;

prejuízo da fala;

contacto prejudicado;

redução no uso das

mãos; distúrbios do

sono;

dificuldades de 

alimentação

discreta melhora;

epilepsia em 50%;

crises de ausência;

crescimento reduzido;

osteoporose;

A regressão observada na síndrome de Rett

Kerr , 2003



Nascimento e 

desenvolvimento 

aparentemente 

normais até 6 a 18 

meses.



Diminuição do 

crescimento do 

perímetro cefálico.



Perda (temporária) do contato 

social.

(razão pela 

qual podem 

ser confundidas 

com crianças 

autistas).



Aparecimento de 

movimentos 

estereotipados das 

mãos, geralmente em

linha média.



Perda gradual do uso funcional 

das mãos.



Falta de 

aquisição da 

fala ou perda

da fala antes

adquirida.



Desenvolvimento de

escoliose 

(desvio da

coluna) 

importante.



Dificuldade para 

andar (aumento 

da base de 

sustentação) nos 

casos de marcha 

preservada.

Percentual importante de

crianças com Síndrome de

Rett nunca chegam a andar, e

outra parte pode perder essa

habilidade ainda em idade precoce.



Comunicação

estabelecida

predominantemente 

pelo olhar.
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Síndrome de Rett e 

condições associadas

ü Novo painel para o diagnóstico envolve os seguintes 

genes:

ü ARX, ATRX, CDKL5, CNTNAP2, CTNNB1, EHMT1, 

FOLR1, FOXG1, MBD5, MECP2, MEF2C, NRXN1, 

OPHN1, PCDH19, PNKP, PQBP1, SLC2A1, SLC9A6, 

TCF4, UBE3A e ZEB2



Mutações no gene MECP2

×Presentes em 95% a 97% dos casos de 

forma típica clínica de SR

×Presentes em 50% a 70% dos casos de 

forma atípica clínica de SR

×Presentes em muitos indivíduos que 

não apresentam as manifestações 

clínicas da SR











Cognição e linguagem 

na síndrome de Rett



Obstáculos para a avaliação:

provável prejuízo intelectual

prejuízos motores severos

perda do uso funcional das mãos

dificuldades comunicativas

dificuldades atencionais

Cognição e linguagem 

na síndrome de Rett



As questões:

Os movimentos oculares são     

propositais?

Conseguem se comunicar pelos 

movimentos oculares?

Entendem as tarefas propostas?

Cognição e linguagem 

na síndrome de Rett



Estudo de Provas de Pareamento por Semelhança 

Visual e Semântica e de Vocabulário Receptivo de Sete 

Meninas com Síndrome de Rett por Rastreamento 

Ocular

Dissertação (Mestrado em Distúrbios do 
Desenvolvimento ðUniversidade Presbiteriana 

Mackenzie) 2004

Patrícia Menezes Baptista



Pudemos demonstrar que o rastreamento visual pode ser utilizado em 

Pessoas com SR e que estas podem entender e olhar para 

determinada figuras solicitadas.



Rett 4 anos: olhe o peixinho



Rett 4 anos: onde está o outro peixinho?



9 anos de idade: olhe para o gatinho 



onde está o outro gatinhoigual?



onde está o outro gatinho diferente?



resultados

×62,4% alternativas corretas

×X2 = 76,31 p=0,00

× resultados sugerem que as meninas apresentam 

olhar intencional e que esta tecnologia pode ser 

utilizada para avaliar seu desempenho cognitivo



Estudo do olhar com intenção comunicativa e 

vocabulário receptivo de meninas com síndrome de 

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

× estudadas 14 meninas com a forma clássica 

da SR

× idades entre 6 e 14 anos

× grupo controle:

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

idade



Estudo do olhar com intenção comunicativa e vocabulário 
receptivo de meninas com síndrome de Rett através do 

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

método:

× teste de vocabulário por imagens PeabodyςTVIP 

computadorizado (Capovillaet al., 1997)

× teste de vocabulário receptivo com fotos coloridas ςTVRF 

(Nikaedoet al., 2005)



prancha da versão computadorizada TVIP



prancha da versão computadorizada TVRF








