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Divulgando a Sindrome de Rett
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Introdugéo

Embora tenha sido descrita em 1966 por Andreas Rett, em aleméo D g6
em 1983 teve uma real divulgac¢do no meio médico, apés estudo multicén-
trico publicado por Hagberg e colaboradores em lingua inglesa em revista
de ampla divulgagao @ '

E de natureza ainda néao claramente compreendida, mas supde-se que
seja devido a distdrbios do cromossomo "X". Em sua forma tipica s6 afeta
meninas, numa propor¢io estimada de 1:10.000 meninas. Tem um carater
degenerativo neuro-muscular com progressivo acometimento das funcoes
regidas por estes sistemas, apresentando também distirbios de comporta-
mento (sintomas psiquiétricos).

Em 1988 foi publicado um artigo(3) que é hoje o pardmetro para diagnés-
tico classico. Este modelo possui trés critérios, um necessario, um de suporte
e outro de exclusdo. Também apresenta uma divisdo da clinica em quatro
estagios.

Os critérios necessdrios sio: periodo pré e peri-natal aparentemente
normais; desenvolvimento psicomotor normal durante os primeiros seis
meses de idade; perimetro cefalico dentro dos limites de normalidade ao
nascer; desacelera¢io do crescimento do cranio entre 5 meses e 4 anos; perda
das aquisi¢des manuais voluntérias em periodo entre 6 ¢ 30 meses associado
com comprometimento da comunicagdo e relacionamento social; desenvol-
vimento de grave comprometimento da linguagem expressiva e receptiva e
aparéncia de retardo psicomotor grave; estereotipia de maos como entrela-
camento dos dedos, bater palmas e mios na boca apés perda do uso
proposital das méaos; ataxia e apraxia de tronco no periodo entre 1 a 4 anos;
suposicdo diagnéstica entre 2 a 5 anos.

Os critérios de suporte sdo: disfuncfo respiratéria como apnéia periédica
durante vigilia; hiperventilacdo intermitente; expulsio forcada de ar ou
saliva; altera¢bes de EEG como ondas lentas de fundo com intermitentes
ondas lentas ritmicas (3-5 Hz); convulsdes; espasticidade muscular; distir-
bios vaso-motores periféricos; escoliose; retardo do crescimento; pés peque-
nos.

RESUMO

O autor apresenta um cartaz-diagndstico sobre Sin-
drome de Rett com o objetivo de divulgar a existéncia
desta Sindrome. A S, Rett é uma doenga degenera-
tiva neuro-muscular com sintomatologia também na
esfera psiquiatrica infantil. O relativo desconheci-
mento por parte dos profissionais da drea de Saude
e as peculiaridades de seu tratamento s&o algumas
das razSes que motivaram o autor a produgédo deste
trabalho.
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Os de exclusdo sao: evidéncia de retardo do crescimen-
to intra-utero; organomegalia ou evidéncias de outros
sinais de doenca de depésito; retinopatia ou atrofia 6pti-
ca; microcefalia ao nascimento; evidéncia de danos cere-
brais em periodo peri-natal; identificacio de doencas
metabélicas ou outras doengas neurolégicas de evolugéo
progressiva; desordens neurolégicas resultantes de pro-
cessos infecciosos ou traumas cerebrais.

Os quatro estagios sdo dispostos de acordo com o
quadro clinico, o periodo que compreendem e a duragio.

Assim temos o 1° estdgio denominado DESACELE-
RACAO PRECOCE que surge entre 6-18 meses e dura
meses. Caracterizado clinicamente por estagnagéo do
desenvolvimento; desaceleragdo do crescimento do cra-
nio; desinteresse por atividades lidicas e hipotonia mus-
cular.

Segue o 2° estagio entre 1-3 anos, durando semanas
ou meses, DESTRUICAO RAPIDA. Apresenta rapido
desenvolvimento de regressdo acompanhado de irritabi-
lidade; perda do uso das maos; estereotipias das maos em
bater palmas, entrelacar os dedos e méos na boca; sinto-
mas autisticos; perda da linguagem expressiva e auto-
agressividade.

O 3° estagio dura meses até anos, ocorre entre 2 e 10
anos e seu nome é PSEUDO-ESTACIONARIO. Com-
preende aparéncia demencial ou retardo mental grave;
hé melhora dos sintomas autisticos; convulsdes; persis-
tem as estereotipias; evidente ataxia e apraxia; espasti-
cidade muscular; hiperventilacdo e aerofagia; perfodos
de apnéia durante a vigilia; escoliose precoce; bruxismo
e perda de peso associado a excelente apetite. B

O 4° estdgio que é nomeado por DETERIORACAO
MOTORA TARDIA ocorre por volta dos 10 anos e dura
anos. Apresenta sinais de lesao do neurénio motor cen-
tral e periférico combinados; progressiva escoliose, fra-
queza e rigidez muscular; decrescente mobilidade levan-
do ao uso de cadeira de rodas; retardo do crescimento;
melhora do contato visual; linguagem expressiva e recep-
tiva praticamente inexistente; distiirbios tréficos dos pés
e melhora das manifestagbes epiléticas.

O Cartaz

O autor é psiquiatra infantil e vem trabalhando ha
cerca de cinco anos com pacientes com S. Rett e suas
familias. Desenvolveu o projeto com base em aspectos de
sua experiéncia clinica, sendo que os que considerou mais
importante sio:

7/ O relativo desconhecimento da Sindrome por
parte dos profissionais da area;

v A extrema gravidade do quadro;

v 0O grande nimero de quadros que pertencem ao
rol dos diagnésticos diferenciais;

7/ A necessidade do profissional possuir uma boa
experiéncia clinica, principalmente das doencas
que formam o grupo dos Transtornos Invasivos do
Desenvolvimento;

v O prognéstico degenerativo;

v/ A conseqiiéncia para a psicodindmica familiar do
conhecimento deste prognéstico e em que isto
afeta na conducgéo do tratamento das pacientes.

v O fato do Psiquiatra Infantil ndo estar acostu-
mado a lidar com patologias degenerativas;

v O tratamento ser especifico e fundamentalmente
diferente dos quadros diferenciais;

v Esta forma de divulgagio de informagées sobre
doengas apresentam um bom grau de aceitagéo
pelo publico, podendo até funcionar como um pré-
diagnéstico. Um exemplo disto é o cartaz sobre a
S. Autismo Infantil em que a familia muitas vezes
fala: "Dr. estou convencido de que meu filho tém
Autismo pois ele tém uma porg¢ao de coisas do
cartaz".

Para que o trabalho atingisse o objetivo previsto,
havia necessidade de que tal instrumento tivesse uma
6tima capacidade de comunicacfo visual, estivesse escri-
to em linguagem de facil compreenséo e fornecesse uma
idéia geral do quadro clinico. O Projeto teve de cerca de
18 meses.

Um dos pontos mais dificeis de ser superado foi en-
contrar um artista que aceitasse a incumbéncia do tra-
balho. Foram consultados oite profissionais e empresas,
sendo aceito somente pelo que concluiu o servigo.

Nas entrevistas com os artistas, o autor apresentava
os critérios de suporte traduzindo-os visualmente e mos-
trava o cartaz-diagnéstico sobre S. Autismo, como um
modelo possivel. A dificuldade evidenciada pelos artistas
néo era técnica mas sim a capacidade pessoal de superar
a angustia que a imagem da doenga causava.

Logo que o trabalho foi aceito pelo artista, a primeira
discusséo foi sobre quais os sinais e sintomas que fariam
parte do cartaz. Foram escolhidos os mais importantes
para um diagnéstico de certeza (exemplo: desaceleracio
do crescimento do cranio ao invés de auto-agressividade,
que néo é especifico). Outra questdo trabalhada foi dis-
criminar quais sintomas que desenhados seriam dificil-
mente decodificados pelo piblico (exemplo: hiperventila-
¢do e apnéia transitéria).

No decorrer do trabalho conjunto foram apresentados
ao artista fotos e videos de pacientes afetadas. Isto teve
como finalidade proporcionar a este profissional uma
visdo mais real da doenga e clareza de certos detalhes,
como a estereotipia de méos e a ataxia.

Tentou-se uma ordenacdo dos quadros baseado na
seqiiéncia dos estagios. Detalhes como o lago de fitas no
cabelo foram apresentados pelo artista como proposicéo
de uma menina de menor idade.
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O quadro referente aos sintomas autisticos foi trans-
posto do cartaz da S. Autismo Infantil.

Foi proposital que as legendas néo contivessem ter-
mos médicos, pois se assim fosse restringiria a compreen-
séo do publico ndo-médico.

A legenda em inglés tém como objetivo a divulgacéo
do cartaz a nivel internacional utilizando a atual lingua
universal, o inglés. O préprio Dr. Rett parabenizou o
trabalho, fato que provavelmente n&o ocorreria se fosse
legenda somente em portugués.

O detalhe do olhar foi enfatizado, por determinagéo
do autor, pois é fruto da experiéncia clinica de que "elas
falam com os olhos".

Alguns itens foram proposi¢éo do artista.

v O formato objetiva uma melhor interac¢do comu-
nicativa e o tamanho reflete em maior aprovei-
tamento da folha do papel e portanto maior
economia na confecc¢éo;

v Adisposicéo plastica dos quadros, principalmente
o que mostra a estereotipia manual que fica prati-
camente no centro do cartaz;

v Ascores preto, branco e vermelho. A disposi¢éo do
vermelho em praticamente s6 trés pontos, de-
limita o espaco de atencéo do leitor, enfatiza e
resume as informagbes em trés: Atencao, no andar
superior, Sindrome de Rett no inferior e no meio,
as estereotipias de méos que é o sinal que mais
chama a atencio de qualquer um, médico ouleigo,
no contato com uma menina afetada;

v O desenhar em negativo (desenhar em volta e
deixar o fundo branco) tem maior impacto de
comunicacao visual;

v Tipos e tamanho das letras;

Antes da elaboraciio da arte-final, o trabalho foi exa-
minado por outro profissional que propds algumas mu-
dangas quanto ao tema de um quadro e algumas legen-
das. Algumas propostas foram acatadas.

Conclusao

O autor espera que este cartaz sirva como um efetivo
instrumento de divulgagdo da S. de Rett e que a partir
dai as meninas afetadas sejam corretamente diagnosti-
cadas e encaminhadas para o tratamento adequado.

Deseja ainda que haja uma conscientizacio técnica
sobre a importancia.do diagnéstico e tratamento precoce
das patologias componentes do grupo nosolégico denomi-

nado TraPstornos Invasivos do Desenvolvimento pela
cIp-10 @,

SUMMARY

The author presents a dignostic chart about Rett Syndrome with the basic
objective of spreading this syndrome existence.

The Rett Syndrome is a neuro-muscular degenerating disease with the
sympton also in the childbood psychiatric field.

The relevant unknowing about it by the health professionals and the
particularities on the treatment are some of the reasons that caused the
author to produce this article (essay).
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ATENCAO

ATTENTION

SINDROME DE RETT afeta so0 meninas causando progressivo

comprometimento das fungoes motora e intelectual assim como
distirbios de comportamento. O diagnostico precoce é importante
para direcionar o tratamento.

RETT SYNDROME is a condition which affects girls causing progressive
impairement of motor and intelectual functions besides behaviour problems.
A precocious diagnosis is important as to direct the treatment proceedings.

CARACTERISTICAS :
CHARACTERISTICS:

PERDA DO USO INTENCIONAL

NASCE E DESENVOLVE NORMALMENTE
ATE 6 - 18 MESES. PARA DE BRINCAR. DAS MAOS.
BORN AND DEVELOPS NORMALLY UNTIL STOPS PLAYING. LOOSES THE PURPOSEFUL USE OF
THE HANDS.

6 — 18 MONTHS.

MOVIMENTOS MANUAIS ATIPICOS: BATER PALMAS, ENTRELAGAMENTO DE DEDOS E MAOS, TORCER AS MAOS,
LAVAR AS MAOS, MAO NA BOCA.

ATIPICAL HAND MOVIMENTS: CLAPPING, TURTUOUS WRINGING, TWISTING, WASHING, HAND TO MOUTH.




APOIO: SOCIEDADE DE PROTEG

SINTOMAS AUTISTICOS.
AUTISTIC SYMPTOMS.

MARCHA COM BASE ALARGADA.
BROAD BASED GAIT.

COLUNA VERTEBRAL NA FORMA DE “S".

ABNORMAL CURVATURE OF THE
SPINE ("S" SHAPE).

PERDA PROGRESSIVA DA
COMUNICAGCAQ.

PROGRESSIVE COMUNICATION LOST.

BAIXA ESTATURA.
LOW FINAL HEIGHT.

CRESCIMENTO LENTO DA CABEGA.

SLOW HEAD CIRCUNFERENCE
GROWTH.

SINDROME DE

RETT

RETT SYNDROME
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