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Introducéo

A Sindrome de Rett é uma doenga genética do neurodesenvolvimento causada por mutacdo no gene MECP2,
localizado no cromossomo X, que afeta principalmente meninas, com prevaléncia de 1 em cada 10.000 nascidos
vivos. Caracteriza-se por regressao progressiva das habilidades cognitivas, linguisticas e motoras, associada a
estereotipias manuais, distarbios respiratdrios, apraxia da marcha, crises convulsivas e alteragdes
comportamentais semelhantes ao autismo. O quadro clinico evolui em quatro estagios: desaceleracdo precoce,
regressdo rapida, fase pseudoestaciondria e deterioracdo motora tardia. Problemas respiratérios, como
hiperventilacdo, apneia e aspiracdo, sédo frequentes e responsaveis por grande parte das complicacdes e 6bitos. A
fisioterapia respiratéria desempenha papel essencial na melhora da mecénica ventilatéria, permeabilidade das vias
aéreas e qualidade de vida. Além disso, o comprometimento motor inclui hipotonia, espasticidade, fraqueza e
contraturas, levando a perda de deambulacdo e dependéncia funcional. A fisioterapia motora, com uso de métodos
como o Bobath, busca manter habilidades, prevenir deformidades e otimizar a fung¢éo. Instrumentos como GMFM
e GMFCS auxiliam na avaliacdo e planejamento terapéutico. A sindrome apresenta sobreposicdao com o
Transtorno do Espectro Autista, embora as caracteristicas autistas tendam a diminuir ao longo da vida. A
expectativa de vida é de cerca de 50 anos, exigindo acompanhamento continuo e abordagem multidisciplinar. A
compreensédo da fisiopatologia e das manifestacdes clinicas é fundamental para a elaboragcé@o de estratégias
terapéuticas individualizadas, visando maximizar a funcionalidade e qualidade de vida dessas pacientes.

Obijetivo

Descrever a evolucao clinica e funcional de uma crianca portadora da Sindrome de Rett submetida a tratamento
fisioterapéutico através de andlise de prontuario da paciente e entrevista com a responsavel legal, destacando os
efeitos na melhora da funcéo respiratoria, motora e da qualidade de vida.

Material e Métodos

O presente trata-se de um relato de caso com abordagem descritiva, exploratéria e qualitativa, voltado a analise
clinica e funcional de uma paciente diagnosticada com Sindrome de Rett. As informac¢des serdo obtidas por meio
da revisdo do prontuério da paciente e de uma entrevista com a responsavel legal, realizados na Clinica Escola de
Fisioterapia da UniCesumar. A analise de prontuario tera informacgdes sobre o diagndstico clinico, queixa principal,
histéria da moléstia atual e pregressa, antecedentes pessoais e familiares, histérico medicamentoso, histdrico do
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desenvolvimento motor, exame fisico, exames complementares, diagndstico funcional, objetivos e plano
fisioterapéutico. A entrevista ter4 duracdo de 30 a 40 minutos, contar4 com coleta de dados pessoais, clinicos e
informacdes sobre a evolucao respiratdria, motora e funcional da paciente, bem como aspectos relacionados a
qualidade de vida. Paralelamente, serd conduzida uma revisao de literatura nas bases PubMed, PEDro, SciELO,
LILACS e Google Académico, utilizando os descritores “sindrome de Rett”, “fisioterapia respiratoria”, “transtorno do
espectro autista” e “fisioterapia sensério-motora”. Serdo incluidos estudos em portugués, inglés e espanhol,
publicados nos ultimos 20 anos.

A pesquisa sera submetida na Plataforma Brasil e ao Comité de Etica em Pesquisa. A participacéo ocorrera
mediante assinatura do Termo de Consentimento Livre e Esclarecido (TCLE) pela responsavel legal, garantindo
sigilo e confidencialidade dos dados, que serao utilizados exclusivamente para fins cientificos. O Termo de
Assentimento ndo sera aplicado devido a incapacidade de verbalizacéo da paciente. O prontuéario sera mantido por
um ano e descartado de forma segura apds o prazo.

Resultados e Discussao

Espera-se, com este estudo, descrever a eficacia do tratamento fisioterapéutico em pacientes portadores da
Sindrome de Rett, por meio de analise de prontuario e entrevista com o(a) responsavel legal. Do mesmo modo,
analisar como o manejo adequado, pode impactar positivamente o desenvolvimento desses pacientes,
especialmente nos aspectos motores, respiratorios e na qualidade de vida.

Além disso, espera-se compreender a necessidade de implementacdo de mais agbes publicas voltadas ao
atendimento individualizado desse grupo, bem como contribuir para a conscientizacdo da populag¢édo sobre a
importancia de pesquisas relacionadas a sindromes genéticas raras, como a Sindrome de Rett.

Conclusao

O estudo encontra-se em andamento e busca analisar a eficacia do tratamento fisioterapéutico em uma paciente
com Sindrome de Rett. Espera-se que as intervencdes respiratérias e motoras contribuam para melhora da funcéo
respiratéria, motora e da qualidade de vida. Além disso, espera-se que a pesquisa reforce a importancia da
fisioterapia e de uma abordagem multidisciplinar para manejo das disfun¢des e pomoc¢édo do bem-estar de
pacientes com sindromes genéticas raras.
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