SINDROME DE RETT

= PRINCIPAIS
CARACTERISTICAS
CLINICAS:

= Desenvolvimento inicialmente
normal (9 aos 18 meses de
idade)

= Parada de crescimento
= Deméncia progressiva
= Tracos autisticos

= Movimentos  esteriotipados
das maos




SINDROME DE RETT

= Ataxia, Microcefalia, Epilepsia,
» Perda de linguagem
= Disturbios do sono

= Em um ano evolui para debilidade
mental com autismo

= Parada do crescimento craniano que
evolui para microcefalia

= Disturbios vasomotores manifestando-
se por sudorese e coloragao ciandtica
dos pes

» Tratamento sintomatico

= Nao ha nenhum tratamento especifico

= Sobrevida até aproximadamente 34
anos de idade
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SINDROME DO X FRAGIL

OS SINAIS E SINTOMAS CLINICOS SAO:
vmacrocefalia,

vbaixo tonus muscular (inclusive com
dificuldade para mamar);

vcomprometimento do tecido conjuntivo,
v'pés planos,

v hiperextensibilidade das articulacoes,




SINDROME DO X FRAGIL

OS SINAIS E SINTOMAS CLINICOS SAO:
v'palato alto,
v prolapso da valvula mitral,
v prega palmar unica,
vestrabismo,

v'escoliose

vcalosidade nas maos (decorrente do habito
de morder as maos).




SINDROME DO X FRAGIL

ENTRE AS CARACTERISTICAS FISICAS
ESTAO:

vface alongada,
vorelhas grandes e em abano,
v mandibula proeminente

v'macrorquidia (testiculos
aumentados), principalmente no adulto.




SINDROME DO X FRAGIL

Etiologia:

Sitio Fragil em Xq27.

Expansao de trinucleotideos CGG em FMR1
que codifica um regulador de traducao de
RNAmM que se expressa no cérebro, testiculos,
linfocito e placenta.

Individuo Normal: 06-54 CGG:
Pre-Mutacao: 55-200 CGG,;

Mutacao: 200- 2000 CGG (afetado)




SINDROME DO X FRAGIL

Incidéncia: 1/3.000

Tratamento: Estrategias de ensino diferenciadas,
Farmacos para controle dos sintomas
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ANALISE E RESOLUCAO

DE CASOS CLINICOS




