SINDROME DE RETT: RELATO DE CASO

Henrique Esposito de Oliveira
Lara de Sousa Nunes Gongalves
Leticia Ferreira Jordao

Pedro PauloBranddo Lima
Danielle Pinto Zanella

Analina Furtado Valaddo
Jaqueline Melo Soares

Introdugdo: a sindrome de Rett é uma condicdo multissistémica relacionada a mutagdes no
gene MECP2 localizado no cromossomo X, que afeta principalmente meninas que nascem
sauddaveis e, a partir do sexto més de vida comegam a desenvolver disturbios do
neurodesenvolvimento. Relato de Caso: paciente sexo feminino, leucoderma, nascida a termo
de 39 semanas, via parto cesarea, com Apgar 9/10, peso 3.269 kg, estatura de 49 cm,
perimetro cefdlico 33 cm. Foi realizada a triagem neonatal, todos sem altera¢des. Mae
G2P2A0, de 28 anos de idade, fez uso adequado de suplementacdo de acido félico e sulfato
ferroso na gestacdo. O quadro clinico iniciou-se aos 8 meses quando a mae notou estagnacao
do desenvolvimento, e aos 15 meses, os pais notaram regressao das habilidades ja adquiridas.
Assim, o neurologista solicitou Ressonancia Magnética do cranio e avaliacdo oftalmoldgica e
Potencial Evocado Auditivo de Tronco Encefalico (PEATE), ambos sem alteracdo. Com 1 ano e
8 meses, a crianga apresentou movimentos estereotipados das maos, hipotonia axial, ataxia,
apraxia, bruxismo e pés equinos. Foi entdo solicitado o exame de sequenciamento do gene
MECP2, no qual detectou-se uma variacdo patogénica no éxon 4 confirmando o diagndstico
de sindrome de Rett. Conclusao: o entendimento sobre a sindrome de Rett evoluiu nos
ultimos anos, o diagndstico é complexo, obtido definitivamente pelo sequenciamento do gene
MECP2, mas sem cura, portanto, corroborando com os cuidados paliativos e
multidisciplinares. Os estudos sdao fundamentais para avancgar no entendimento da sindrome

e desenvolvimento de novas condutas, possibilitando qualidade e sobrevida ao portador.
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