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Introdução

A Síndrome de Rett é uma doença genética do neurodesenvolvimento causada por mutação no gene MECP2, 

localizado no cromossomo X, que afeta principalmente meninas, com prevalência de 1 em cada 10.000 nascidos 

vivos. Caracteriza-se por regressão progressiva das habilidades cognitivas, linguísticas e motoras, associada a 

estereotipias manuais, distúrbios respiratórios, apraxia da marcha, crises convulsivas e alterações 

comportamentais semelhantes ao autismo. O quadro clínico evolui em quatro estágios: desaceleração precoce, 

regressão rápida, fase pseudoestacionária e deterioração motora tardia. Problemas respiratórios, como 

hiperventilação, apneia e aspiração, são frequentes e responsáveis por grande parte das complicações e óbitos. A 

fisioterapia respiratória desempenha papel essencial na melhora da mecânica ventilatória, permeabilidade das vias 

aéreas e qualidade de vida. Além disso, o comprometimento motor inclui hipotonia, espasticidade, fraqueza e 

contraturas, levando à perda de deambulação e dependência funcional. A fisioterapia motora, com uso de métodos 

como o Bobath, busca manter habilidades, prevenir deformidades e otimizar a função. Instrumentos como GMFM 

e GMFCS auxiliam na avaliação e planejamento terapêutico. A síndrome apresenta sobreposição com o 

Transtorno do Espectro Autista, embora as características autistas tendam a diminuir ao longo da vida. A 

expectativa de vida é de cerca de 50 anos, exigindo acompanhamento contínuo e abordagem multidisciplinar. A 

compreensão da fisiopatologia e das manifestações clínicas é fundamental para a elaboração de estratégias 

terapêuticas individualizadas, visando maximizar a funcionalidade e qualidade de vida dessas pacientes.

Objetivo

Descrever a evolução clínica e funcional de uma criança portadora da Síndrome de Rett submetida a tratamento 

fisioterapêutico através de análise de prontuário da paciente e entrevista com a responsável legal, destacando os 

efeitos na melhora da função respiratória, motora e da qualidade de vida.

Material e Métodos

O presente trata-se de um relato de caso com abordagem descritiva, exploratória e qualitativa, voltado à análise 

clínica e funcional de uma paciente diagnosticada com Síndrome de Rett. As informações serão obtidas por meio 

da revisão do prontuário da paciente e de uma entrevista com a responsável legal, realizados na Clínica Escola de 

Fisioterapia da UniCesumar. A análise de prontuário terá informações sobre o diagnóstico clínico, queixa principal, 

história da moléstia atual e pregressa, antecedentes pessoais e familiares, histórico medicamentoso, histórico do 



desenvolvimento motor, exame físico, exames complementares, diagnóstico funcional, objetivos e plano 

fisioterapêutico. A entrevista terá duração de 30 a 40 minutos, contará com coleta de dados pessoais, clínicos e 

informações sobre a evolução respiratória, motora e funcional da paciente, bem como aspectos relacionados à 

qualidade de vida. Paralelamente, será conduzida uma revisão de literatura nas bases PubMed, PEDro, SciELO, 

LILACS e Google Acadêmico, utilizando os descritores “síndrome de Rett”, “fisioterapia respiratória”, “transtorno do 

espectro autista” e “fisioterapia sensório-motora”. Serão incluídos estudos em português, inglês e espanhol, 

publicados nos últimos 20 anos. 

A pesquisa será submetida na Plataforma Brasil e ao Comitê de Ética em Pesquisa. A participação ocorrerá 

mediante assinatura do Termo de Consentimento Livre e Esclarecido (TCLE) pela responsável legal, garantindo 

sigilo e confidencialidade dos dados, que serão utilizados exclusivamente para fins científicos. O Termo de 

Assentimento não será aplicado devido à incapacidade de verbalização da paciente. O prontuário será mantido por 

um ano e descartado de forma segura após o prazo.

Resultados e Discussão

Espera-se, com este estudo, descrever a eficácia do tratamento fisioterapêutico em pacientes portadores da 

Síndrome de Rett, por meio de análise de prontuário e entrevista com o(a) responsável legal. Do mesmo modo, 

analisar como o manejo adequado, pode impactar positivamente o desenvolvimento desses pacientes, 

especialmente nos aspectos motores, respiratórios e na qualidade de vida. 

Além disso, espera-se compreender a necessidade de implementação de mais ações públicas voltadas ao 

atendimento individualizado desse grupo, bem como contribuir para a conscientização da população sobre a 

importância de pesquisas relacionadas a síndromes genéticas raras, como a Síndrome de Rett.

Conclusão

O estudo encontra-se em andamento e busca analisar a eficácia do tratamento fisioterapêutico em uma paciente 

com Síndrome de Rett. Espera-se que as intervenções respiratórias e motoras contribuam para melhora da função 

respiratória, motora e da qualidade de vida. Além disso, espera-se que a pesquisa reforçe a importância da 

fisioterapia e de uma abordagem multidisciplinar para manejo das disfunções e pomoção do bem-estar de 

pacientes com síndromes genéticas raras.
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