
SÍNDROME DE RETT

§§ PRINCIPAIS PRINCIPAIS 
CARACTERCARACTERÍÍSTICAS STICAS 
CLCLÍÍNICAS:NICAS:

§§ Desenvolvimento inicialmente Desenvolvimento inicialmente 
normal (normal (9 aos 18 meses de 9 aos 18 meses de 
idadeidade))

§§ Parada de crescimentoParada de crescimento

§§ Demência progressivaDemência progressiva

§§ TraTraçços os autautíísticossticos

§§ Movimentos Movimentos esteriotipadosesteriotipados
das mãosdas mãos



SÍNDROME DE RETT

§§ AtaxiaAtaxia, Microcefalia, Epilepsia, , Microcefalia, Epilepsia, 
§§ Perda de linguagemPerda de linguagem
§§ DistDistúúrbios do sonorbios do sono
§§ Em um ano evolui para debilidade Em um ano evolui para debilidade 

mental com mental com autautíísmosmo
§§ Parada do crescimento craniano que Parada do crescimento craniano que 

evolui para microcefaliaevolui para microcefalia
§§ DistDistúúrbios vasomotores manifestandorbios vasomotores manifestando--

se por sudorese e colorase por sudorese e coloraçção cianão cianóótica tica 
dos pdos pééss

§§ Tratamento sintomTratamento sintomááticotico
§§ Não hNão háá nenhum tratamento especnenhum tratamento especííficofico
§§ Sobrevida atSobrevida atéé aproximadamente 34 aproximadamente 34 

anos de idade anos de idade 
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Três meses - batizado

Um ano





SÍNDROME DO X FRÁGIL

OS SINAIS E SINTOMAS CLOS SINAIS E SINTOMAS CLÍÍNICOS SÃO:NICOS SÃO:

üümacrocefalia, macrocefalia, 

üübaixo tônus muscular (inclusive com baixo tônus muscular (inclusive com 
dificuldade para mamar); dificuldade para mamar); 

üücomprometimento do tecido conjuntivo, comprometimento do tecido conjuntivo, 

üüppéés planos, s planos, 

üühiperextensibilidadehiperextensibilidade das articuladas articulaçções, ões, 



SÍNDROME DO X FRÁGIL

OS SINAIS E SINTOMAS CLOS SINAIS E SINTOMAS CLÍÍNICOS SÃO: NICOS SÃO: 

üüpalato alto, palato alto, 

üüprolapsoprolapso da vda váálvula mitral, lvula mitral, 

üüprega palmar prega palmar úúnica, nica, 

üüestrabismo, estrabismo, 

üüescoliose escoliose 

üücalosidade nas mãos (decorrente do hcalosidade nas mãos (decorrente do háábito bito 
de morder as mãos). de morder as mãos). 



SÍNDROME DO X FRÁGIL

ENTRE AS CARACTERENTRE AS CARACTERÍÍSTICAS FSTICAS FÍÍSICAS SICAS 
ESTÃO: ESTÃO: 

üüface alongada, face alongada, 

üüorelhas grandes e em abano, orelhas grandes e em abano, 

üümandmandííbula proeminente bula proeminente 

üümacrorquidiamacrorquidia (test(testíículos culos 
aumentados), principalmente no adulto. aumentados), principalmente no adulto. 



SÍNDROME DO X FRÁGIL
EtiologiaEtiologia: : 
SSíítiotio FrFráágilgil emem Xq27. Xq27. 
ExpansãoExpansão de de trinucleottrinucleotíídeosdeos CGGCGG emem FMR1 FMR1 
queque codificacodifica um um reguladorregulador de de tradutraduççãoão de de 
RNAmRNAm queque se se expressaexpressa no no ccéérebrorebro, , testtestíículosculos, , 
linflinfóócitocito e e placentaplacenta. . 

IndivIndivííduoduo NormalNormal: 06: 06--54 CGG; 54 CGG; 

PrPréé--MutaMutaççãoão: 55: 55--200 CGG; 200 CGG; 

MutaMutaççãoão: 200: 200-- 2000 CGG (2000 CGG (afetadoafetado))



SÍNDROME DO X FRÁGIL

IncidênciaIncidência: 1/3.000: 1/3.000

TratamentoTratamento: : EstratEstratéégiasgias de de ensinoensino diferenciadasdiferenciadas, , 
FFáármacosrmacos parapara controlecontrole dos dos sintomassintomas



















ANÁLISE E RESOLUÇÃO

DE CASOS CLÍNICOS


