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RESUMO

A Sindrome de Rett € umadesordem descritaem 1966 por Andréas
Rett, queafetacriancasdo sexo feminino, caracterizando-se por uma
regressao no desenvol vimento, perdada capaci dade de comunicar-
seeedereoti piasmanua segpresentaumapreva énciaentre 1:10.000
€1:15.000 meninas. Através de umapesquisabibliogréfica, o pre-
senteartigo teve por objetivo discutir como tem sido descritaaco-
municaco destas criancas com suasfamilias.
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O presente artigo tem por objetivo discutir, através de umapesquisabiblio-
grafica, como se daa comunicacao das meninas com Sindrome de Rett com suas
respectivasfamilies.

E nafamiliacque comegamosaformar nossaidentidade, anosrelacionarmos
socialmente, anos apropriarmos do papel aser desempenhado, como delaintegran-
tes. Cada organizagdo constréi seus proprios val ores, normas e crencas, servindo
como base paraacompreensdo de mundo dosindividuos que nelaestéo inseridos.

D’ Antino (1998) explicaqueafamiliaéentendidacomo aunido depai, méee
filho(s) que seinter-relacionam tanto afetiva, como economicamente, apresentando
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umadinamicaprdpriaem seu cotidiano, onde cadamembro integrante tem um papel
determinado, dentro dos padrdes, normas e val ores por elaestabel ecidos.

E estafamiliaque passaadesgjar gerar umacrianca, idealizadae perfeita.
Muitasfamilias, aindadurante agestacéo, jacomecam aimaginar aprofissio daquela
crianca, idealizando suabeleza, forcaeintdigéncia. Ofilho deve ser tudo aquilo quea
familian&o conseguiu.

E possivel afirmar que o bebén&o nasce como i dealizado por seuspais, talvez
por ndo ter o cabelo daméae, osolhosdo pai ou apele daavd. Sendo o bebé defici-
enteou ndo, afamiliadeveraanular acriancaidealizadae passar alidar comacrianca
redl.

ParaSimon (1998), o contexto familiar € extremamenteimportante paraana-
lisar o desenvolvimento dascriangas e estimular seu potencia de aprendizagem.

Quando umacriancanasce com algumadeficiéncia, afamiliapassapor um
momento pelo qual asdemaisndo passam, o luto, procurando serecuperar damorte
do filho idealizado. “O diagndstico de deficiénciamenta do filho leva os pais a
experienciarem sentimentos de pesar etristeza, semelhantes areacao das pessoasa
morte de um ente querido” (GHIRINGHELL O, 1997, p. 5). O luto proporcionaa
familiaum momento de crise, quetraz um grande desequilibrio emociona eem sua
rotina, sendo necessario um gjustamento asituacao.

Ter umacriancacom deficiénciapodegerar paraafamiliamuitasdivergéncias
edescrencas. Um corpo que ndo corresponde ao ideal, que ndo apresentamovimen-
tos coordenados, ou voluntarios, pode representar, para seu meio, aincapacidade
intelectual. O impacto dadeficiénciado filho sobre afamilia, segundo Assumpcéo
Junior e Sprovieri (2000), acaba provocando umamaior demandade ordem emocio-
nal erelaciondl.

E quando afamiliapercebe que hda go de diferente no desenvol vimento da
crianga? Em alguns casos, quando a crian¢a ndo apresenta o fendtipo de alguma
sindrome especifica, como € o caso daSindromede Down, afamiliacomecaaperce-
ber atrasos em seu desenvolvimento, quando comparadaacriangas normaisde mes-
maidade. A Sindrome de Rett, por exemplo, ndo provoca, aparentemente, nenhuma
diferencafisicanacriancaquando elanasce.

A Sindrome de Rett foi descritapor Andréas Rett, em 1966. Porém foi mun-
dia mente conhecidaapenasem 1983, através dostrabal hos de Hagberg e colabora-
dores. A Sindrome de Rett € umaalteracdo genéticaligadaao cromossomo X domi-
nante, com alteracéo do gene MecP,, atraveés da qual a crianca apresenta padréo
normal dedesenvolvimento entre os primeiros seise dezoito mesesdevida Aposeste
periodo, a crianca apresenta uma série de alteracdes motoras, comportamentais e
posteriormente corporais. Atinge, naformacléssica, predominantemente meninas, com
umaincidénciade 1:10.000 a1:15.000.

ComapublicacgodoDSM -1V (MANUAL ..., 1995), a Sindrome de Rett
foi classficadacomo um Trangtorno Invasivo do Desenvolvimento, assmcomoo Trans
torno Autista, aSindrome de Asperger e os Transtornos Desintegrativos dal nfancia.
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Tambémno DSM —1V considerou-seaincidénciade 1:15.000 meninas. Somenteno
ano de 1999 foi descobertaumamutagdo no cromossomo X, no geneMecP,, assm
encontrando-se um marcador biol6gico asindrome. Mas, infelizmente, 80 % dosca
sosde Sindrome de Rett tém alteracéo no gene MecP,; osrestantes, ndo apresentam
alteracéo especificamente neste gene.

Segundo Temudo e Maciel (2002), as meninas, ad nascerem, apresentam de-
senvolvimento psicomotor aparentemente normal até aproximadamente 0sselsmeses
devida

Entreossaisedezoito mesesdeidade, comegaaocorrer umaredugao gradetiva
de aquisicdes como, por exempl o, apreensdo proposital, alinguagem eacomunica-
¢ao (verbal egestual). O quadro comegaase manifestar com estereotipiasmanuais
constantes, com asmaosj untas ou separadas, sendo 0 sinal maiscomum da Sindrome
de Rett, um movimento delavar asmaos.

Negrén e Nufiez (2002) afirmam que a compreensdo das meninas com
Sindrome de Rett, ndo € maior aos doze meses do desenvolvimento, que elas ndo
possuem um vocabul &io Util, poucas podem apresentar ecolaia, mastém capacidade
decompreender algumalinguagem. Estesautores acrescentam aindaque estas meni-
nas necessitam comunicar-se e o fazem através do ol har, com o corpo, ou com um
aumento das estereotipias.

A Sindromede Rett édividaem quatro estagios.

Estagio 1: Comegaaproximadamente entre os seise dezoito mesesdeidade
e geralmente tem duracdo de varios meses. Nesta etapa o desenvol vimento motor
comecaaregredir e estagna. Até este momento, amenina estava apresentando seu
desenvolvimento aparentemente normal, talvez um pouco maislento. Comeca-sea
notar uma perda progressiva da atencdo e a menina parece mais inativa, com um
prejuizo no interesse pel as brincadeiras. Surgem episddi os de estereoti pias das méaos,
alternadas com o uso funciona dasmesmas. O crescimento do didmetro crania se
desacel eranestaetapa.

Estagio 2: Esta etapa ocorre entre um e trés anos de idade e pode durar
semanas ou meses. Caracteriza-se por umadeterioracdo geral do desenvolvimentoe
perdaou regressao das habilidades adquiridas. Nestaetapa, ameninapareceretraida,
isolada. Existe, dém de umaperdado balbucio, adalinguagem adquiridaetorna-se
evidente aperdado uso funcional das mé&os. A parecem movimentosincoordenados
(apraxia), episodios de hiperventilacdo, convul sdes e perdado padréo do sono.

Estagio 3: Pode durar muitos anos, desde aidade pré-escolar, até osdez ou
onzeanosdeidade. Ndo existe regressao, estabiliza-se o nivel de desenvolvimento
alcancado, ameninademonstramelhor contato emocional . Mantém-se as alteractes
dacoordenacdo motoragrossa, ataxia, apraxia. Observa-se hiperflexéo eaumento do
tono muscular. As convulsdes sdo muito mais frequentes, a perda de peso,
hiperventilagdo e o bruxismo.

Estagio 4: Estaetapa se caracterizapor umamelhoriaevidente do contato
emocional . Asconvul sdes podem ser controladas com maior facilidade. Aumentam a
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deterioracéo da coordenacdo motora grossa, a debilidade, perda de peso e
espasticidade, ascomplicagdes como o pé eqliino eaescoliose, que conduzem auma
perdada capacidade de marcha.

Algunsautorescomo Schwartzman (no prelo), Temudo e Macid (2002), &fir-
mam gue pacientes com Sindrome de Rett apresentam retardo mental severo.

Porém Hunter (2002) discute aafirmacéo de algunspais, de que suasfilhas
podem entender muito maisdo que s&o capazes de comunicar. Asmeninas, segundo
essespais, riem apropriadamente com brincadeirasrealizadas por familiarese podem
dirigir umolhar breve parauma pessoaou paraa gum objeto, como respostaaum
guestionamento. Ou sga, estesfamiliaresafirmam que suasfilhas conseguem se comu-
nicar atravésdo ol har.

A meninacom Sindrome de Rett quase sempre parece saber 0 que quer dizer, mas, devido
a sua apraxia verbal, ndo pode plangjar 0s movimentos Necessarios para expressa|o.
Além disso, podem existir problemas motores subjacentesao nivel oral, que afetamafala,
assim como amastigacdo ou adegluticdo. Suacapacidade paracomunicar-se mediante a
linguagem de sinais, gestos ou outro tipo de linguagem corporal estaimpedidapelafalta
de uso voluntério das méos e por sua apraxia. Ainda que saiba o que quer fazer, é muito
dificil o uso de computadores, comutadores e outros aparatos, ja que requerem muita
coordenagdo viso-manual. Inclusive seu ol har esté afetado pelaapraxia, pelo que sinali-
zar algo com seu ol har poderesultar-lhe dificil. Compreensivel mente, isso pode ser muito
frustrante para ela, de forma que a motivacdo é muito importante. Se ela crer que pode
conseguir o que deseja sem comunicar-se, provavel mente ndo se esforcara, jaque lhe é
muito dificil. Tomardo caminho maisfécil e sd terd que esperar que os outros |he of ere-
¢am o que quer ou hecessita. A comunicagdo € uma necess dade humanaessencial, e sua
falta pode dar lugar a sensacdes de complacéncia, frustragdo, isolamento social ou a
graves problemasde conduta(HUNTER, 2002, p. 212).

Hunter (2002) apresentadepoimentosdefamiliaresquerelatama’ comunica
cdo dternativa de suascriangas com Sindrome de Rett. A autoraapresentaa guns
caminhosparaauxiliar acompreensdo dacomunicacdo com ameninacom Sindrome
de Rett. Denomina-osde’ estratégiasde comunicacdo’, que se manifestam atravésde
choros, emisséo de sons, aumento do ritmo das estereotipias manuais, movimentos
corporais; o olhar é enfatizado como sendo umadas principais estratégias como, ex-
pressar sentimentos através do ol har, assinalar o objeto desgjado, apontando-o com
umolhar fixo.

Negrén e Nufiez (2002) apresentam em seu trabal ho a possibilidade daco-
muni cacdo das meninas com Sindrome de Rett atravésdo ol har. Com o contato visual,,
segundo estas autoras, as meninas podem manifestar seus desgjos ao olhar paraos
objetos, ou ao fixar seu olhar paracartdes. Citam ainda, 0 uso de acessoriosespeciais
desenhados para o manuseio de computadores que sdo acionados apartir do contato
visua deiconeseutilizando o piscar, como instrumento de execugao.

Asautoras acrescentam, ainda, que o contato visual nestas meninas é extre-
mamenterelevante, pois, atravésdo ol har, elas podem expressar suaemocao e podem
comunicar-se.
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CONSIDERACOES FINAIS

A partir destelevantamento bibliografico, foi possivel perceber que asmeni-
nas com Sindrome de Rett diferem entresi. Além disso, apropriasindromedivide-se
em etapas de evolucdo, com caracteristicas préprias em cadauma.

Autoresafirmam que estas meninas gpresentam deficiénciamenta severa, mas
como e asdificilmente apresentam linguagem verbal e gestual, por todos os motivos
quevimosacima, faz-se quaseimpossivel obter-seumaavaliacdo segura.

Atravésdosartigos estudados, que apresentam caracteristicas das meninas
com Sindrome de Rett, inclusive como se da suacomuni cag&o com pessoas proximas,
pareceu-nos evidente arelevanciade se dar ouvidosaos pais. I sto €, o pesguisador
deve estar atento aosrelatos dafamilia. E através detaisrelatos, obtidos entreuma
consultaeoutra, que afamiliapode auxiliar muito nas pesquisas. Afinal, acrianca
passaamaior parte de seu tempo com seus parentes e, através desta convivéncia,
torna-seviave ae aboracdo de umalinguagem comunicativapropriae eficaz.

Tavez, comunicando-se através do ol har ou de outras maneiras alternativas,
estas meninaspossam vir ademonstrar algum potencial cognitivo.

Rett Syndrome girls’ communication: family experiences:
aliterature review

ABSTRACT

Rett Syndromeisadisability described by Andreas Rett in 1966,
which affects girls, with a regression in development, loss of
communicative abilitiesand presence of hand stereotypies, with
prevalenceamong 1:10000 to 1:15000 girls. The present paper, by
meansof aliteraturereview, aimed to discuss how communication
among Rett Syndrome girlsand their parents has been described.

Keywords: Rett Syndrome. Family. Communication.
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