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Resumo: A sindrome de RETT é um transtorno genético do cromossomo X que leva a deterioragéo
neuromotora progressiva na faixa etéria pediatrica e, preferenciamente, no sexo feminino.
Acarretando em comportamentos autistas, apraxia da marcha, movimentos estereotipados das
méaos e perda de expressdo facial. Paciente, sexo feminino, 8 anos, comparece a consulta
pediatrica para investigacdo de doenca auto-imune primaria. A méae relata que a crianca
apresentava um desenvolvimento neuromotor adequado até os 12 meses mas que regrediu apds
receber a vacina de triplice vira no primeiro ano de vida, aém de comecar a apresentar
alteragdes do comportamento, como: ndo responder a comando, ndo olhar ao ser chamado, evitar
contato visual, afasia e estrabismo voluntério. Concomitante a isso, aos 2 anos e 6 meses recebeu
a vacina influenza, evoluindo com ataxia em menos de 48 horas, com exames de imagem de
cranio sem alteragdes. Além disso, relata- se também que sempre que a crianga adoece, nota-se
uma piora do DNPM. A evolucéo da Sindrome de Rett ocorre em quatro estagios clinicos, sendo
iniciado entre os 6 e 0os 18 meses de vida. Cada estagio apresenta caracteristicas especificas,
como comportamentos estereotipados e dificuldades motoras, afetando a qualidade de vida e a
interac8o social desses pacientes. Para 0 seu diagnostico, deve-se associar as manifestacdes
clinicas apresentadas pela crianca e pesquisas de anomalias genéticas. Ressalta-se que 0 objetivo
do tratamento é voltado a melhorar a qualidade de vida desses individuos, mas ndo trazem cura.
Profissionais como médicos, fonoaudiologos e fisioterapeutas desempenham papeis importantes,
oferecendo suporte diagnostico, controle medicamentoso, e terapias de reabilitagcdo. A
fisioterapia gjuda a normalizar ténus muscular, prevenir deformidades e estimular habilidades
motoras. Intervencdes como cirurgia de escoliose, musicoterapia, e hidroterapia também séo
comuns e obtém bons resultados. A Sindrome de Rett é causada por mutagdes no gene MECP2
gue levam a um quadro clinico de declinio do desenvolvimento neuromotor, perda de habilidades
motoras e linguisticas e estereotipias. Sendo seu tratamento complexo e dependente de uma
equipe multiprofissional para melhorar a qualidade de vida dos pacientes afetados pela doenca. O
seu estudo visa melhor conscientizar a comunidade médica sobre o tema e, assim, possivelmente
minimizar o impacto no neurodesenvolvimento dessas criangas.
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