Rett @Y.

Deutschland elV. &

Sindrome de Rett (portugués)
Elternhilfe flr Kinder mit Rett-Syndrom

Informacdes sobre o quadro clinico, seu contexto, diagndstico e causas, contactos Uteis.
O QUE E A SINDROME DE RETT?

A sindrome de Rett é um disturbio do desenvolvimento causado por uma mutac¢do genética que leva
a deficiéncia mental e fisica graves. A doenca ocorre quase exclusivamente em meninas. Foi descrita
pela primeira vez em 1966, pelo pediatra vienense Professor Dr. Andreas Rett ().

Todas as criancas e adultos afectados apresentam sintomas clinicos em comum, especialmente o que
chamamos movimentos estereotipados

ou 0s movimentos involuntarios das maos, como torcer, lavar e amassar.

Apés uma gravidez normal, aparentemente n3o ha anormalidades visiveis de inicio. E s6 mais tarde
que se verifica reclusdo, perda de faculdades ja adquiridas e interaccdo social, perda da fala,
— crescimento lento da

cabeca . Muitas criancas ndo chegam a aprender a caminhar ou fazem-no apenas desajeitadamente.
Os sintomas tipicos que acompanham sao a

escoliose, epilepsia e problemas respiratorios.

QUAIS SAO AS FASES DA SINDROME DE RETT?

A Sindrome de Rett desenvolve-se em varias fases. O crescimento e desenvolvimento iniciais
predominantemente normais sao seguidos

por estagnacdo. As faculdades adquiridas sdo perdidas e o interesse pelo meio ambiente desaparece.

A fase | comega entre os 6 e 18 meses de idade e é caracterizada por uma desaceleragao do
desenvolvimento progressiva, que pode ser muito subtil de inicio, até chegar a estagnacdo. A crianca
pode mostrar menos contacto visual e perder o interesse pelos brinquedos.

Surgem atrasos nas faculdades motoras, tais como sentar, levantar e gatinhar. Esta fase pode durar
alguns meses ou continuar por mais de um ano.

A fase Il comecga geralmente entre as idades de 1- 4 anos. Um declinio do desenvolvimento geral
torna-se entdo evidente.
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As meninas perdem rapidamente a fala e as faculdades manuais (maos e dedos), ja adquiridas. Ha
desaceleracdo do crescimento da cabeca. As meninas demonstram irritabilidade, choram e gritam e
comegam a fazer movimentos estereotipados das maos. Algumas

mostram sinais de autismo, tal como a diminuicdo de interac¢ao e comunicacao social.

A fase lll geralmente comega entre as idades de 2-10 anos. Dura varios anos e mostra alguma
estabilizacdo. As criancas podem recuperar certas capacidades, melhorar a sua comunicagao e o
interesse pelo que a rodeia. No entanto, a apraxia, dificuldades motoras e convulsdes também
surgem nesta fase.

A fase IV (estagio tardio) comeca a partir dos 10 anos. As caracteristicas proeminentes incluem
mobilidade reduzida, o aumento da apraxia, problemas de ortopedia - em particular a escoliose
(deformacdo da coluna) e enfraquecimento dos musculos. As capacidades cognitivas, comunicativas
e manuais sao mantidas e ndo diminuem significamente. Em principio, a expectativa de vida das
meninas e das mulheres Rett ndo é reduzida, embora parega haver uma mortalidade ligeiramente
mais elevada.

COMO E DIAGNOSTICADA A SINDROME DE RETT?

O diagndstico da sindrome de Rett é extremamente dificil porque os varios sintomas aqui descritos
se combinam de formas muito diferentes e individualmente. Além dos principais critérios de
diagndstico claramente definidos, outras anomalias e sintomas sdo tipicos da sindrome de Rett e
verificam-se em quase todas as criancas.

CRITERIOS PARA O DIAGNOSTICO CLINICO
- Desenvolvimento relativamente normal nos primeiros 6 - 18 meses
- Perimetro da cabec¢a normal ao nascimento
- Redugdo do crescimento do perimetro craniano frequente entre
1- 4anos
- Perda temporaria da capacidade de contacto social

- Perturbacdo do desenvolvimento da linguagem e capacidades de comunicacgdo, atraso mental a
diversos niveis

- Perda de fungdes manuais adquiridas e Uteis entre as idades de 1- 4 anos
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- Movimentos repetitivos das maos (estereodtipia): movimentos de lavar, amassar, bater, beliscar

- perturbagdo do padrao de marcha

SINTOMAS SECUNDARIOS COMUNS

* Reclusdo

¢ Aparente falta de interesse no meio ambiente e outros seres humanos
- * Ranger de dentes (bruxismo)

¢ Ataques subitos de riso ou berros

¢ Movimentos de esteredtipo e apraxia relacionada

e Diferentes tipos e gravidade varidvel de epilepsia

e Escoliose

e Ataxia (disturbios na motricidade)

e Disturbios digestivos

* Disturbios respiratorios tais como hiperventilagdo ( respiracdo acelerada e profunda), apneia
(retencdo de ar, pausas na respiracao)

e ingestdo do ar
¢ Salivagao
¢ Disturbios do sono (insénia)
* Baixa estatura, pés pequenos

¢ Ma circulagdo sanguinea das extremidades, pés e parte inferior das  pernas frios e com tom
azulado.

DIAGNOSTICO GENETICO

O diagn6stico clinico da sindrome de Rett pode ser comprovado por um teste genético desde 1999.
Entre 80 a 85% dos casos, o resultado é positivo em criangas com um percurso "cldssico" da
Sindrome de Rett. Podem ser detectados em meninas (e em muito poucos meninos)
desenvolvimentos atipicos e serem portadoras assintomaticas que ndo apresentam todos os
sintomas tipicos.
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O QUE CAUSA A SINDROME DE RETT?

A sindrome de Rett é causada por mutagdes (alteragdes) no gene MECP2 (pronunciado, meck-pea-
two ‘). Na maioria dos casos, as mutagGes estdo localizadas neste gene. O gene MECP2 controla as
funcdes de muitos outros genes. E importante saber que o diagnéstico da Sindrome de Rett é
inicialmente baseado em critérios clinicos. Em criangas que cumprem o diagndstico, pode ser
realizado um teste genético no gene MECP2. Se fér detectada uma mutacdo, o diagndstico é
confirmado. Se ndo for encontrada nenhuma mutacdo , a Sindrome de Rett ainda pode no entanto
ser considerada.

A SINDROME DE RETT TEM CURA?

Até ao presente, ndo existe terapia ou medicag¢do que possa curar a Sindrome de Rett. Vdrias
medidas terapéuticas, tais como fisioterapia, musicoterapia, hipoterapia, ergoterapia e terapia da
fala, podem ser aplicadas para melhorar a qualidade de vida de meninas e mulheres afectadas. Em
particular, o método de "Comunicagdo Aumentativa e Alternativa" (AAC) pode facilitar o
intercomunica¢do com pessoas com Sindrome de Rett.

Nem todas as terapias sdo apropriadas para todos. Para evitar sobrecarga, devera ser feita uma
selecgdo especifica de medidas terapéuticas de acordo com cada caso.

QUAIS SAO AS PROBABILIDADES DE TER OUTRO FILHO COM SINDROME DE RETT?

A probabilidade de ter mais de um filho com Sindrome de Rett é muito reduzida, muito inferior a
0,5%. Os poucos testes genéticos que confirmam a Sindrome de Rett em irmdos sugerem uma
probabilidade minima que ndo esta claramente definida. Nesse caso, o diagndstico pré-natal pode
ser uma op¢do. Mas tal deve ser discutido individualmente com um especialista de genética
qualificado.
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OUTRAS INFORMACOES E ORIENTACOES
RETT.DE - A Pagina DA RETT DEUTSCHLAND e.V.
Elternhilfe fir Kinder mit Rett-Syndrom (grupo de apoio a pais de Rett, Alemanha)

A nossa pagina www.rett.de apresenta informacGes actualizadas sobre as causas, diagndstico e
medidas terapéuticas da Sindrome de Rett; noticias do grupo de apoio aos pais da Rett; relatos
acerca de casos individuais, bem como sobre novas pesquisas e descobertas cientificas.

MANUAL DA SINDROME DE RETT

O Manual da Sindrome de Rett, de Kathy Hunter, reline mais de 700 paginas de contribui¢cdes
cientificas sobre o quadro clinico de especialistas em Sindrome de Rett, bem como relatos pessoais
emocionantes sobre a vida didria de familias com um filho-Rett. A versao alema "Das RettSyndrom
Handbuch" estd disponivel no Rett Deutschland e.V. (info@rett.de).

A REVISTA DOS MEMBROS "RETTLAND"

A revista é publicada por Rett Deutschland e.V. Cada edicdo apresenta relatérios de casos individuais;
uma visao geral dos novos desenvolvimentos médicos e terapéuticos, das questdes legais e sociais
atuais; e informagdes sobre os préximos eventos, noticias e actividades da Rett Deutschland e.V.

TORNE-SE ASSOCIADO

Os pais de uma crianga com Sindrome de Rett sdo cordialmente convidados a se tornar associados da
Rett Deutschland e.V. - Elternhilfe fir Kinder mit Rett-Syndrom. Compartilhamos preocupacdes e
necessidades, ouvimos e aconselhamos sobre todos os assuntos. Como associado, sera convidado
para todas as reunides dentro da sua regido (ou fora dela) e para a Assembleia-Geral anual. O seu
envolvimento participante também é muito bem-vindo. Recebera a nossa revista "RettLand" duas
vezes por ano.

A quota anual como associado é de 45 euros (ou mais) para familias e 30 euros (ou mais) para pais
singulares.
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TORNE-SE UM ASSOCIADO PATROCINADOR

Se deseja apoiar-nos sem ter um filho seu com Sindrome de Rett, pode tornar -se um associado
patrocinador. Como associado patrocinador, é a seu pedido, convidado para todas as reunides da sua
regido e a Assembleia-Geral anual. A sua participacdo activa também é muito bem-vinda.

A quota para associado patrocinador equivale a 20 euros (ou mais) por pessoa e ano. Por uma taxa
adicional de 12 euros por ano, recebera a revista dos nossos associados, RettLand.

DOACOES E DIVULGACAO

Consideramos nossa principal tarefa tornar a Sindrome de Rett mais amplamente conhecida, apoiar
pesquisas cientificas e ajudar as criangas afectadas e seus pais o mais rapido possivel.

Para tal, organizamos regularmente campanhas de informacdo para pediatras e seminarios.

Prestamos assisténcia a familias de associados e aconselhamos relativamente a questdes sobre
contactos, opg¢Oes terapéuticas e ajuda pratica na vida quotidiana.

Informac6es mais detalhadas, formularios de inscricdo e nossa declaragdo de privacidade, podem ser
encontradas na nossa pagina de internet www.rett.de.

MISSAO DA RETT DEUTSCHLAND E.V.

Por iniciativa do professor Folker Hanefeld, o grupo de apoio aos pais foi fundado em Goéttingen em
1987. O seu objectivo foi reunir os pais cujos filhos sofriam da mesma perturbacdo. Hoje, a Rett
Deutschland e.V. tem mais de 1700 associados, aproximadamente 700 dos quais sdo criancas e
adultos com Sindrome de Rett. Rett Deutschland e.V. fornece informag&es sobre a Sindrome de Rett
as pessoas afectadas ou interessadas e incentiva a troca de experiéncias entre os pais - um meio
importante para combater o isolamento das familias, que geralmente é iminente apds o diagndstico
da Sindrome de Rett.
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ACTIVIDADES

e Orientagdo para pais, médicos, professores, terapeutas e todos os envolvidos com a Sindrome
de Rett na sua vida quotidiana

¢ Estabelecimento de contacto entre os pais
¢ Reunido-Geral anual com palestras de especialistas
¢ Fins-de-semana informativos para familias com diagndstico recente
¢ Fins-de-semana com familias e reunides de Grupos Regionais e Associa¢des Distritais
¢ Programas de treino
¢ Coldnias de férias
¢ Grupos de Trabalho »Adultos com Sindrome de Rett«
— ¢ Presenga em Congressos, Simpdsios e Feiras especializadas
¢ Divulgacdo de informacGes sobre a Sindrome de Rett

¢ Patrocinio do projecto de pesquisa do professor Stuart Cobb, Edimburgo.

O seu contacto no Conselho Federal

Vorstand @Rett.de

Contacto para os pais

info@rett.de

Contacto sobre assuntos comerciais
Katja Mischarin GaswerkstraRe 13 52525 Heinsberg
T 02452 -1809990 - F 02452 - 180 99 99 k.mischarin@rett.de
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Existem Grupos Regionais da Rett Deutschland eV. Com mais proximidade aos associados, eles
estabelecem um apoio local mais intensivo, tais como informag&es e reunides regulares de familias.

Grupos e contactos nas suas proximidades, podem ser encontrados em
https://www.rett.de/de/Anlaufstellen

Consultor médico
Prof. Dr. med. Bernd Wilken wilken@klinikum-kassel.de
Embaixador: Leslie Malton

Patrono: Erdal Keser

Conta Bancaria da Associagao
IBAN DE56 5209 0000 0042 2178 08
BIC GENODES51 KS1
— Conta Bancaria da Pesquisa sobre a Sindrome
IBAN DE34 5209 0000 0042 2178 16

BIC GENODE51 KS1

Se tiver quaisquer outras duvidas, ndo hesite em nos contactar. Tentaremos encontrar um
interlucotor falando a sua Lingua Materna, seu nativo, com a maior brevidade possivel.
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