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SINDROME DE RETT: AVALIACAO DO COMPROMETIMENTO DAS FUNCOES MANUAIS DE ACORDO COM A IDADE
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INTRODUCAO

A sindrome de Rett (SR) € uma doenca caracterizada pelo progressivo comprometimento das funcdes neuroldgicas e motoras com perda gradativa da capacidade de locomogao
e afala, assim como o uso intencional das maos, que é substituido pelos movimentos estereotipados de “lavar as maos” e bater palmas. Mutages no gene MECP2, localizado em
Xq28, estdo associadas a SR.

OBJETIVO
Analisar o fendtipo de pacientes com SR e avaliar o comprometimento das habilidades manuais associado a idade através de escala padronizada.

METODOLOGIA

Trata-se de estudo transversal realizado no ambulatdrio de genética do Hospital Universitario Gaffrée e Guinle. Para diagndstico de SR, assim como a
classificacao em tipico e atipico, foram aplicados os critérios de Neul (Neul et al,

2010) e, para avaliar o uso intencional de maos, utilizou-se a escala de Downs (Downs et al, 2010). A avalia¢ao foi

realizada com 15 pacientes, divididas conforme a idade para o propdsito da avaliacao: 1: idade menor ou igual a 10 anos (n=4), 2: idade maior a 10 anos
e menor ou igual a 19 anos (n=6) e 3: idade superior a 19 anos (n=5). A estatistica foi realizada pelo teste de Mann-Whitney.

RESULTADOS

A média de idade das pacientes foi de 16,5 anos. Os critérios de Neul permitem classificar em SR cldssica e atipica, sequndo critérios maiores e de suporte. Foram
identificadas oito (53%) pacientes com forma cldssica da doenga e sete (47%) com atipicas. O percentual de formas atipicas apresentado no estudo supera a estimativa
pela literatura (25%), sendo a provavel limitagdo o espago amostral reduzido. As sete pacientes sao formas frustras, ndo apresentando na amostra as outras trés
formas atipicas: congénita, de epilepsia de inicio precoce e de linguagem preservada.

A escala de Downs avalia a fungao de méos, de forma que quanto menor a nota, mais prejudicada é a habilidade manual. As categorias 1 e 2 apresentaram média,
respectivamente, de 5.25 e 5.34, mostrando uso de maos parcialmente preservado; enquanto a categoria 3 apresentou média de 1.2, demonstrando apraxia manual
grave (p- valor=0.0098). Logo, revela-se uma diferenca entre as outras categorias, podendo relacionar-se a evolugao da doenca. Esses resultados sao compativeis
com o que foi descrito por Downs et al.

Comparando-se as habilidades manuais entre as ordens classica e atipica, foram obtidas as médias de 3.12 e 4.85, respectivamente (p-valor=0.2651). Dessa forma,
05 grupos nao aparentam divergéncias, possivelmente devido a presenca de somente uma forma atipica de SR na amostra e ao tamanho reduzido desta.

CONCLUSAO
0 estudo ratifica o conjunto de caracteristicas da SR e demonstra um decréscimo importante na habilidade manual conforme o avanco da idade da paciente, devendo-se,
provavelmente, a progressao dos sintomas.

Embora afete todos os grupos étnicos e seja considerada uma das principais causas de deficiéncias mdltiplas no sexo feminino, os estudos sobre a SR sao ainda restritos no
Brasil. Diante deste contexto, fica evidente a necessidade de estudos sobre o fenétipo e de como a sintomatologia da sindrome evolui.
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