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ATENDIMENTO PSICOLOGICO NA SINDROME DE RETT:
UMA PROPOSTA DE SISTEMATIZACAO!

Juliana Assis dos Santos?
Anna Costa Pinto Ribeiro®

RESUMO:

A Sindrome de Rett (SR) foi descrita pela primeira vez em 1966 por Andreas Rett.
Atualmente, Neul JL et al. (2010) apontam como causa da SR alteracGes no gene da
MECP2. No Manual Diagnéstico e Estatistico de Transtornos Mentais (DSM 5) a SR esta
classificada dentro do transtorno do espectro autista. De acordo com Hagberg et. al
(1986), a evolucdo da sindrome ocorre em quatro estagios, estagnacao precoce,
rapidamente destrutivo, pseudo-estacionario e deterioracdo motora tardia. Embora
Pazeto et al. (2013) tenham apontado a necessidade de um acompanhamento
psicolégico aos pacientes com SR, durante revisdo bibliografica foram encontrados
apenas 3 artigos que fazem referéncia ao trabalho do psicélogo na SR, entretanto,
nenhum cita intervencdes pensadas e direcionadas aos pacientes, mas um apoio e
orientacdo a familiares. Diante das poucas publicagdes referenciando a psicologia para
o tratamento dessa populacdo, optou-se por propor a sistematizacdo de um método de
atendimento psicolégico coerente com cada fase de desenvolvimento da SR, foram
sugeridas técnicas e intervencfes que podem ser adaptadas, objetivando facilitar/
estabelecer a comunicacgdao, auxiliar na aquisicdo e manutencao de habilidades, estimular
o desenvolvimento cognitivo e amenizar quadros psicopatolégicos. A hipétese é de que
a sistematizacdo pode auxiliar a tragcar um plano terapéutico considerando as
possibilidades e potencialidades individuais e do quadro nosografico da SR,
proporcionando maior qualidade de vida tanto as pacientes quanto aos seus familiares.
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PSYCHOLOGICAL CARE IN RETT SYNDROME:
A SYSTEMATIZATION PROPOSAL
ABSTRACT:
The Rett Syndrome (RS) was first described in 1966 by Andreas Rett. Currently, Neul JL
et al. (2010) indicate that the cause of RS is the gene MECP2 alteration. In the Diagnostic
and Statistical Manual of Mental Disorders (DSM 5), the RS is rank inside the autism
spectrum disorder. According to Hagberg et.al (1986) the syndrome has four stages; early
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stagnation, rapid destructive, psedostationary, and late motor deterioration. Even though
Pazeto et al. (2013) indicate the need for psychological care with RS patients, during the
bibliographic review, there were only three articles that refer to the psychologist's work in
RS. However, none of them mention an intervention designed and targeted for the
patients, but support and orientation to the family. Because of the few publications
referring to psychology as a treatment for these patients, we choose to propose a
systematization of a method to psychologic care that agrees with each development
phase of RS. Some techniques and interventions, which can be adapted, were suggested
to facilitate/establish the communication, to help in the acquisition and maintenance of
skills, stimulate cognitive development, and soften psychopathological conditions. The
hypothesis is that the systematization can help trace a therapeutic plan, which considers
the possibilities and the potential of the individuals and the nosographic picture of RS,
providing a better quality of life to the patients and their relatives.

Keywords: Rett Syndrome. Psychology. Systematization. Intervention.

1 INTRODUCAO

De acordo com o Manual Diagnéstico e Estatistico de Transtornos Mentais (2014),
a Sindrome de Rett (SR), € classificada como transtorno do neurodesenvolvimento, mais
especificamente dentro do transtorno do espectro autista. Pazeto et.al (2013) explicam
gue a SR foi descrita pela primeira vez em 1966 por Andreas Rett, como uma atrofia
cerebral associada a hiperamonemia (excesso de amdnia no organismo). Somente apos
a publicacdo de Hagberg et al. (1983), de um estudo envolvendo 35 meninas, é que a
sindrome se tornou conhecida.

Mancini et al. (2017) calculam que a incidéncia de SR é de um em cada 10.000
nascimentos femininos. Neul JL et al. (2010) apontam que, a sindrome € causada por
alteracbes no gene da proteina 2 de ligacdo ao metil- CpG (MECP2).Sobre a
hiperamonemia descrita por Andreas Rett em 1966, Schwartzman (2003) afirma que tal
condi¢do ndo foi confirmada como um sinal habitual da sindrome.

Dumas (2011) explica que a manifestacdo da SR acontece logo na primeira
infancia e é processo muito especifico. A evolucdo da doenca foi dividida em quatro
estagios descritos e nomeados por Hagberg et al. (1986), quais sejam: estagnacao
precoce que culmina em desaceleracdo do desenvolvimento, rapidamente destrutivo
nesse momento acontece uma regressao psicomotora, no terceiro estagio, o pseudo-
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estacionério, acontece uma melhora dos sinais clinicos para finalmente chegar a
deterioracdo motora tardia que € caracterizado por prejuizos motores e deficiéncia mental
grave.

Embora alguns autores como Pazeto et al. (2013) e a Associacdo Brasileira de
Sindrome de Rett (ABRE-TE, 2020) apontem para a necessidade de acompanhamento
psicolégico das meninas acometidas pela SR, os estudos envolvendo tratamento
psicolégico para esse publico ainda sdo escassos, o que justificaria a escolha do tema.

Para este trabalho foirealizado um estudo qualitativo e exploratério. A metodologia
utilizada foi uma revisdo bibliografica narrativa, na qual foram realizadas buscas
eletrébnicas de artigos disponibilizados nos ultimos 5 anos nas bases de dados: Scielo
(Scientific Eletronic Library On-line), Lilacs (Literatura Latino-americana de Ciéncias da
Saude) e Pepsic; as palavras chave combinadas foram “Sindrome de Rett e psicologia”,
tendo sido selecionados 3 artigos que fazem referéncia ao trabalho do psicélogo, do
material revisado, nenhum artigo propde a sistematizacdo de um método de atendimento
psicolégico coerente com cada fase de desenvolvimento da SR.

A hipétese levantada pelo presente artigo € de que asistematizacdo de um método
de atendimento coerente com cada fase de desenvolvimento da SR, pode auxiliar a tracar
um plano terapéutico considerando as possibilidades e potencialidades individuais da
paciente e do quadro nosografico da SR, proporcionando qualidade de vida tanto as
pacientes quanto aos seus familiares. Pazeto et al. (2013) apontam para a necessidade
de um acompanhamento psicolégico as portadoras de SR e evidenciam o
envelhecimento dessa populacdo bem como a necessidade de aprofundar os estudos
sobre o assunto.

Na primeira parte do trabalho serd apresentado o histérico da sindrome e seus
qguadros clinicos, a fim de que o leitor tenha conhecimento sobre o tema. Num segundo
momento serd tracado um paralelo entre o que é esperado dentro do desenvolvimento
tipico e o desenvolvimento nosografico da SR, sendo esse percurso importante para

demonstrar os atrasos e perdas ocorridas em cada fase para, posteriormente, apresentar
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as possibilidades de intervencdo pensadas para cada um dos quatro estagios de

evolucdo da SR.

2 HISTORICO E QUADRO CLINICO DA SINDROME DE RETT (SR)

A SR foi descrita pela primeira vez em 1966 por Andreas Rett, como uma atrofia
cerebral associada a hiperamonemia (excesso de amdnia no organismo). Berardineli
(2015) relata que somente apos a publicacdo de Hagberg et al. (1983), de um estudo
envolvendo 35 meninas, € que a sindrome se tornou conhecida.

Schwartzman et al. (1998) publicaram um artigo com o primeiro relato de um
menino com o fendtipo integral da SR classica, entretanto com caridtipo XXY, a crianca
atendia a diversos critérios diagnésticos utilizados para SR na época, mas o diagnéstico
nado pode ser fechado pois eram necessarios alguns anos de acompanhamento.

Em um artigo de revisao, Schawartzman (2003, p.112, grifo nosso) escreveu que
“Costumava-se considerar a SR como uma desordem dominante ligada ao cromossomo
X, em gque cada caso representaria uma mutacdo fresca, com letalidade no sexo
masculino”. Nesse mesmo artigo, o autor afirma que existem poucos casos do fendtipo
de SR no sexo masculino. Explica ainda, que ap6s um ano da publicacdo do caso do
menino com fendtipo SR é que foram identificados e publicados estudos que relacionam
a SR com mutagdes no gene MECP2 e que uma pesquisa para esse marcador no menino
confirmou o diagnoéstico de SR.

Sobre a letalidade da SR para o cromossomo Y, Dotti et al. (2002) apud
Schwartzman (2003) ponderaram gque alguns meninos com mutacdes no gene MECP2
podem sobreviver e apresentar um quadro encefalopatico diferente do quadro classico
da SR no sexo feminino.

No Brasil, o primeiro estudo confirmando cinco casos de SR foi publicado por
Rosemberg et al. em 1987. Neste artigo, os autores relatam que todas as meninas foram
diagnosticadas apos 12 meses de observacdo. Os critérios clinicos utilizados foram os

propostos por Hagberg et al. (1986) apud Rosemberg et al. (1987, p.149):
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Sexo feminino; periodo pré e perinatal normal; desenvolvimento psicomotor
essencialmente normal nos 6 primeiros meses, geralmente nos 12-18 meses de
vida; perimetro craniano no nascimento normal; desaceleracdo do crescimento
entre 6 meses e 4 anos; regressdo precoce do comportamento social e
psicomotor (perdas de habilidades adquiridas); desenvolvimento de disfuncdo da
comunicacéo e sinais de deméncia; perda da atividade manual entre as idades
de 1 e 4 anos; estereotipias manuais tipo o “torcer, lavar ou bater” que aparecem
entre as idadesde 1 e 4 anos; aparecimento de apraxia do andar ou do tronco
entre as idades de 1 e 4 anos.

Os critérios diagnosticos propostos por Hagberg et. al (1986) foram divididos
dentro de quatro estagios que caracterizam a evolugcdo da SR classica: estagnacao
precoce, rapidamente destrutivo, pseudo-estacionario e deterioracdo motora tardia.

Além da SR classica, alguns estudos identificaram casos de SR atipicos ou nao
classicos que apresentam manifestacdes pequenas, como atrasos no desenvolvimento
e algumas perdas ao longo da primeira e segunda infancia.

No DSM IV (2002) a sindrome de Rett foi classificada como um dos 5 transtornos
invasivos do desenvolvimento. Este manual estabeleceu alguns critérios diagnosticos e
de suporte. J4 no DSM- 5 (2014) a sindrome de Rett, assim como outros 4 transtornos,
foram classificados como transtornos do espectro autista, que é “caracterizado por
déficits em dois dominios centrais:1) déficits na comunicacdo social e interacdo social e
2) padrdes repetitivos” (AMERICAN PSYCHIATRIC ASSOCIATION, 2014, p.809)

Araljo e Lotufo Neto (2014) afirmam que embora alguns clinicos critiquem a
divisdo, pois existem diferencas significativas entre os transtornos, a APA (Associacao
Americana de Psiquiatria) entende que ndo ha vantagens na subclassificacdo e que isto
poderia inclusive, confundir o clinico e dificultar o diagnostico.

Sobre a precocidade do diagnostico, Pazeto et al. (2003, p.24) evidenciam que “é
fundamental, ou seja, antes do aparecimento dos sintomas classicos da sindrome”. No
que se refere ao diagnoéstico diferencial para SR, esses autores apontam a partir de
revisdo da literatura, a necessidade de um olhar atento do profissional, considerando
principalmente a fase em que se encontra a SR.

Desde o reconhecimento da sindrome pela comunidade médica diversos estudos

tém sido realizados. Uma parte consideravel do material encontrado diz respeito a
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genética e intervengdes clinicas dentro da fisioterapia e medicina, tais estudos buscam

proporcionar qualidade de vida as pacientes.

2.1 CASOS CLASSICOS SR

A manifestacdo da SR classica acontece dentro do que esté previsto nos estagios
propostos por Hagberg et al. (1983). Schwartzman (2003) explica que para o diagndéstico
diferencial, as caracteristicas clinicas devem ser consideradas dentro de cada estagio da
sindrome e cita algumas patologias fixas “como a paralisia cerebral e outras
encefalopatias fixas; sindrome de Angelman; autismo infantil; e varias doencas
metabdlicas (por ex. lipofuscinoses)’” (SCHWARTZMAN, 2003, p.112).

Young et al. (2011) explicam que as variagdes fenotipicas da SR estdo
diretamente relacionadas a localizagdo da mutacédo e inativacdo do cromossomo X. Por
isso algumas manifestagdes clinicas podem ser mais graves e outras mais brandas.

Os quatro estagios clinicos propostos por Hagberg et al. (1986) nos permite
compreender a sindrome a partir de uma perspectiva cronolégica do desenvolvimento

humano e também perceber o quao grande séo as perdas e involugcdes em cada etapa.

2.1.1 Primeiro estagio- Estagnacdo ou desaceleracdo precoce

O primeiro estagio da SR é caracterizado “por uma parada no desenvolvimento,
desaceleracéo do crescimento do perimetro craniano, diminui¢cdo da interagdo social com
consequente isolamento” (SCHWARTZMAN, 2003, p.110).

Silva et al. (2016) relatam que nesse primeiro estadgio pais e médicos tém
dificuldade em perceber os sinais clinicos da SR, explicam ainda que os bebés aparentam
ser criangas calmas e quietas.

Gata et al. (2010) explicam que o diagnéstico inicialmente € clinico, e que a SR é
caracterizada por um periodo pré e perinatal dentro dos padrdes. As manifestacfes

comecam entre 6 e 18 meses e envolvem “regressao das capacidades manipulativas
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com proposito e comunicativas incluindo a vocalizagdo, assim como a deterioracdo da
interag@o social e das fungdes cognitivas” (GATA et. al, 2010, p.27)

Pazeto et al. (2013) expbe que quando este estagio foi proposto, acreditava-se
gue o desenvolvimento das criancas acontecia dentro dos padrdes esperados até o sexto
més de vida. Entretanto alguns autores evidenciam que antes do periodo proposto por
Hagberg et al. (1986) algumas criancas ja apresentavam alteracdes como hipotonia e

atraso postural.

2.1.2 Segundo est4gio- Rapidamente destrutivo

Esse estagio pode ocorrer no intervalo de 1 a 3 anos de idade com duracdo de
semanas ou meses. As caracteristicas nosograficas apontadas por autores como
Schwartzman (2003), Pazeto et al. (2013) e Percy (2008) sdo: rapida regresséao
psicomotora,irritabilidade, choro, perda do uso praxico e estereotipias das maos, crises
convulsivas, aparecimentos de comportamentos autisticos, perda da linguagem, insénia
e auto-agressao.

Em artigo publicado pela RSE (Rett Syndrome Europe), Buisson et al.([20--])
explicam que as estereotipias podem acontecer com movimentos simeétricos de ambas
as maos, que imitam um bater de palmas, lavagem das méaos e tor¢fes; e que também
podem acontecer movimentos distintos em cada uma das maos, por exemplo, uma mao
no cabelo e a outra na boca. As autoras informam que esses automatismos desaparecem
durante o sono e podem se agravar com a ansiedade.

Em redes sociais (facebook, instagram e blogs pessoais), que reinem pessoas do
Brasil inteiro, € comum encontrar relatos de cuidadores dizendo que colocaram uma
espécie de “tala” nas méaos das criangas para evitar a autolesdo. Sobre o uso de talas,
Naganuma e Billingsley (1988) publicaram um estudo em que observaram a diminui¢cao
de movimentos estereotipados das maos em algumas meninas com SR e que o risco de
ruptura da pele devido a movimentos repetitivos diminuiu significativamente. Em relagcao

a diminuicdo das estereotipias durante o sono, algumas cuidadoras compartilham em
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redes sociais, videos das filhas que durante a madrugada ndo apresentam
comportamentos estereotipados e que chegam até mesmo a ficar de pé.

O néo aparecimento evidente de outras perdas referentes a SR, o prejuizo ou
regressao das habilidades comunicativas associados a movimentos estereotipados,
podem conduzir ao diagnéstico de transtorno espectro autista sem especificacdo da
condicdo médica ou genética e consequentemente um atraso nas intervengdes que tém

a finalidade de desacelerar as perdas causadas pela sindrome.

2.1.3 Terceiro estagio- Pseudo-estacionario

A fase pseudo-estacionaria acontece entre os 2 e 10 anos de idade, chegando a
durar décadas, Hagberg (2002) apud Pazeto et. al (2013) descreve esse estagio como
um momento de melhora no contato social e manutencdo dos distirbios motores,
espasticidade, escoliose e bruxismo.

Carrefio e Stobaus (2008) explicam que é nesse estagio que ocorre a total apraxia
manual, “(...) Esta perda da manipulacdo é o déficit mais notavel, porque em poucas
sindromes neuroldgicas ocorrem apraxias manuais adquiridas com tanta incapacitagao”
(CARRENO E STOBAUS, 2008, p.180).

Sobre os disturbios comportamentais nesse terceiro estagio, Silva et al. (2016)
afirmam ser comum, risos, gritos e choros excessivos, explicam que esses episodios
podem durar horas, cuidadores e médicos suspeitam que esses comportamentos sejam

indicativos de intensa dor.

2.1.4 Quarto estagio- Deterioracdo motora tardia

Esse é o Ultimo estagio da SR, e tem inicio por volta dos 10 anos de idade.
Schwartzman (2003, p.111) descreve essa fase como um momento de “lenta progressédo
dos déficits motores com presenca de escoliose e severa deficiéncia mental’.

Os episodios de epilepsia tendem a diminuir, pacientes que ainda conseguem dar

alguns passos ou caminhar podem ter prejuizos nessa funcéo e precisar fazer uso de
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cadeiras de rodas. Diversos autores como Schwartzman (2003), Silva et al. (2016),
Didden et al. (2009), Pazeto et al. (2013) apontam ser comum na SR anormalidades
respiratorias, como hiperventilacdo e apnéia. Tais anormalidades podem ser pioradas em
situacdes de muito estresse ou excitacao.

Outro aspecto importante é em relacdo a alimentacdo, Silva et al. (2016) apontam
a dificuldade dos pacientes com SR em ganhar peso, embora pesquisas com familiares
indiquem a presenga de bom apetite. “Ocorre desnutricdo e disfungao gastrointestinal
que também sdo grandes questdes clinicas” (SILVA et al., 2016, p.54).

Em relacdo a expectativa de vida dessa populacdo, a ABRE-TE (2020) afirma que
as pessoas com SR vivem cerca de 50, 60 anos. N&ao existe um consenso em relacéo a
meédia de idade. Monteiro et. al (2011) citam diversos estudos no mundo acerca da
expectativa de vida na SR, dentre eles Nielsen et al. (2001) relatando que a probabilidade
de se chegar aos 30 anos é de 67%. Em seguida Hagberg et al. (2002) afirmam que
somente 7% da populagéo ultrapassam 40 anos e por fim Freiliger et al. (2010) dizendo
gue a probabilidade de viver apos os 25 anos € de 21%.

No que diz respeito as causas de morte, Schwartzman (2003, p.111) explica que:

A sobrevida na SR pode ser limitada, sobrevindo a morte, em geral, em
decorréncia de um quadro infeccioso ou durante o sono (morte subita). Outro
fator que pode limitar tanto a qualidade de vida como o tempo de sobrevida,
consiste nos problemas respiratérios cronicos decorrentes de problemas
secundarios a escoliose, que pode chegar a comprometer seriamente a
expansao pulmonar.

O fato é que com os avancos da medicina que possibilitam intervencbes mais
precoces e aumento da qualidade de vida, os pacientes com SR tendem a viver mais.
Nesse sentido, Pazeto et al. (2013) evidenciam a importancia de aprimoramento
profissional e adequacdo das medidas de intervengcdo as diferentes fases do
desenvolvimento humano. Neste mesmo artigo, 0s autores apontam para a auséncia de
intervengbes da psicologia para a SR e “consideram os profissionais da psicologia

fundamentais neste contexto. Estes podem estar envolvidos no suporte emocional aos
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pais, além de criar novos canais de comunicagdo com os pacientes” (PAZETO et al.,
2013, p.31).

2.2 CASOS ATIPICOS, VARIANTES OU NAO-CLASSICOS DE SR

Schwartzman (2003) explica que ha alguns anos atras os casos atipicos de SR s6
poderiam ter os diagndsticos fechados apds os 10 anos de idade com base nos critérios
clinicos definidos pela Rett Syndrome Diagnostic Criteria Work Group (1988) ou os
propostos pelo Manual [...] (2002). Atualmente, diante de tantos avancos e estudos na
area, ele ressalta a importancia da realizacdo de um exame genético para identificar as
alteracdes no MECP2 (presentes em 80% dos casos investigados) e consequentemente
fazer intervencdes precoces, que sao as mais indicadas.

Splendore etal. (2002) explicam que naforma atipica/ variante nem todos os sinais
clinicos se apresentam, mas que isso ndo significa que os casos atipicos sdo mais leves.

As formas variantes de SR de acordo com a Associacao Brasileira de Sindrome
de Rett (ABRE-TE), devem responder as seguintes condi¢cfes: preencher pelo menos 3
dos 6 critérios maiores e ao menos 5 dos 11 critérios menores.

Bruck et al. (2001) fizeram um estudo envolvendo 28 pacientes, desses, apenas 9
apresentaram a SR em sua forma atipica. Esses autores apontam como variantes para
a SR as formas frustras?, congénitas, com crises precoces, fala preservada e forma
masculina.

De acordo com o site da ABRE-TE (2020), as formas frustras tém manifestacéo
tardia dos sinais e sintomas, as congénitas sdo aquelas que nao cursam com um
desenvolvimento precoce normal, crises precoces manifestam-se com tipo epiléptico e a

variante da fala preservada € a situacdo em que alguma linguagem funcional € mantida.

4 Rezende (2014) explicaque é recorrente na literatura o equivoco em relacéo ao uso das palavras frusta
e frustra, a primeira significa forma abortiva de uma doenga, cujos sintomas sdo atenuados e o quadro
clinico apresenta-se incompleto, enquanto que frustra significa falhar, ndo obter o resultado esperado.
Desta forma, onde se |é frustra deve-se considerar frusta.
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3 POSSIBILIDADES DE INTERVENCAO DA PSICOLOGIA NA SR

O trabalho multidisciplinar na SR é consenso na literatura, grande parte do material
revisado para este trabalho indica acompanhamento com médicos, fisioterapeutas,
terapeutas ocupacionais e fonoaudidlogos. Embora a ABRE-TE (2020), indique a terapia
cognitivo comportamental como uma forma de intervencao, do material revisado, apenas
os artigos de Pazeto et al. (2013) e Souza et al. (2004) indicam o acompanhamento
psicoldgico para SR.

O acompanhamento psicold6gico proposto pelos artigos, diz mais respeito a uma
orientacdo de pais, cuidadores e professores do que uma intervencao pensada e focada
no paciente com SR. E justamente a partir dessa auséncia de material para intervencées
psicoldgicas focadas nos pacientes com SR, que surge a proposta da sistematizacdo dos
atendimentos considerando cada estagio do desenvolvimento da sindrome.

Gauderer (1997), ao escrever sobre o autismo e outros atrasos do
desenvolvimento, afirma que uma abordagem flexivel e que acompanhe as necessidades
do desenvolvimento, € sempre a melhor estratégia.

A proposta da sistematizacdo do atendimento psicolégico considerando cada
estagio da SR, é buscar uma melhora na qualidade de vida dos pacientes e familiares,
encontrar ferramentas e formas que possam facilitar a comunicacéo e expressao de
dores e sentimentos, bem como trabalhar para desacelerar as perdas de funcbes que
ocorrem em cada estagio.

Ressalta-se que, cada caso deverd ser avaliado individualmente e que ao propor
um projeto terapéutico, deve-se considerar as individualidades e potencialidades de cada
um. Importante também conhecer o historico do paciente, compreender em que estagio
da sindrome ele se encontra e quais as habilidades e fun¢fes foram perdidas/ mantidas.

As propostas de intervencdo foram pensadas e adaptadas considerando o0s
estagios de desenvolvimento da SR em sua forma classica. Para evidenciar o quéao

significativas sdo as perdas e involucdes na SR, optou-se por tracar um paralelo entre o
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gue é esperado no desenvolvimento tipico e o que ocorre em cada estagio da SR neste

mesmo periodo da vida.

3.1 PROPOSTA DE INTERVENCAO PARA O ESTAGIO ESTAGNACAO OU
DESACELERACAO PRECOCE (6 a 18 meses de idade)

Nesse primeiro estagio, até por volta dos 6 meses de vida a crianga apresenta um
desenvolvimento dentro dos padrdes esperados. Apds esses meses ja € possivel
perceber algumas alteragcdes no desenvolvimento. De acordo com a ABRE-TE (2020), os
primeiros sinais clinicos séo irritabilidade crescente, crises de choro inconsolavel,
estabilizacdo na aquisicdo de habilidades motoras, perda das habilidades motoras finas
representadas pela falta de uso pratico das méaos, por exemplo, manipulacdo de objetos
e brinquedos.

Papalia e Feldman (2013), organizaram uma tabela com o0s principais
desenvolvimentos tipicos e explicam que na primeira infancia, no intervalo de 6 a 18
meses, é esperado das criancas o aumento da complexidade do cérebro e € altamente
sensivel a influéncia ambiental, crescimento fisico, desenvolvimento das habilidades
motoras, capacidade de aprendizagem e memoria e formacéao de vinculos afetivos com
pais outras pessoas.

A fim de mapear e identificar atrasos no desenvolvimento, a proposta € utilizar a
Escala de Denver I, “para mapear o progresso de criangas de 1 més a 6 anos.(...) Essa
escala avalia as habilidades motoras gerais e finas, desenvolvimento da linguagem,
personalidade e social’ (PAPALIA E FELDMAN,2013, p.160)

Outra ferramenta que pode ser utilizada para avaliar o desenvolvimento infantil, &
a Escala Bayley Ill, Ferreira (2014) afirma que diversos autores estdo apontando a Bayley
como “padréo ouro” porque € uma avaliacdo completa e detalhada do desenvolvimento
neuropsicomotor. Papalia e Feldman (2013, p.173) explicam que essa escala “indica os

pontos fortes e fracos e as competéncias de uma crianca em cada uma das cinco areas
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do desenvolvimento: cognitivo, linguagem, motor, socioemocional e comportamento
adaptativo.”

Apos a identificagcdo das habilidades que foram perdidas e/ou mantidas, a proposta
é focar naquilo que a crianca ainda preserva e propor intervencdes que potencializam
essas habilidades, tornando-as mais funcionais. Deste modo, pode-se lancar mao de
alguns recursos como estimulacdo cognitiva através do brincar, incluir outras pessoas
nas brincadeiras para possibilitar e incentivar a interacdo social. Nesse sentido Figueird
(2012, p.35) explica que “o brincar pode exagerar, estimular ou refinar outros sistemas
desenvolvimentais”.

A teoria Piagetiana diz da importancia dos movimentos motores para o
desenvolvimento cognitivo da crianga. “Os bebés apresentam um enorme crescimento
cognitivo durante o estagio sensério motor, pois aprendem sobre o mundo por meio dos
sentidos e das atividades motoras” (PAPALIA E FELDMAN, 2013, p.177).

Para explicar o desenvolvimento cognitivo inicial, Piaget dividiu o desenvolvimento
infantil em quatro estagios, sendo o primeiro o0 sensério-motor (do nascimento até os 2
anos de idade). Nesse estagio, de acordo com Papalia e Feldman (2013), é esperado
gue as criancas exercitem e obtenham algum controle sobre seus reflexos inatos,
demonstrem mais interesse no ambiente, facam experiéncias/ testes com objetos,
explorem ativamente o mundo, tenham comportamentos orientados para atingir metas,
usem simbolos para se comunicar e que a partir do pensamento simbolico pensem sobre
eventos e antecipem suas consequéncias.

Um estudo publicado por Murilio (2012), cujo objetivo era analisar o
comportamento motor e postural da crianga com SR e suas implicagbes cognitivas,
demonstrou que a “dificuldade para manipular e manusear o meio, por uma condicédo do
uso pratico das maos, acompanha um déficit intelectual, demonstrando um atraso para
as aquisicOes cognitivas esperadas para a idade” (MURILLIO, 2012, p. 206).

Papalia e Feldman (2013) elencaram alguns marcos no desenvolvimento da

linguagem, dentre esses destaca-se que € desejavel que a crianca tipica entre os 9 e 18
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meses, utilize gestos para se comunicar, fale as primeiras palavras (geralmente nome de
alguma coisa) e fale palavras simples.

Caso a crianga com SR tenha atingido um desses marcos, € essencial trabalhar
para a manutencdo dessa habilidade, o trabalho podera ser através de ludoterapia, de
jogos que treinam a nomeacéao e discriminacdo de objetos do cotidiano da crianca.

Figueird (2012, p.35) afirma que o “brincar pode ser muito importante para o
desenvolvimento cerebral, cognitivo e social (...) envolve muitos sistemas neurais”. A
autora explica que, a depender do tipo de brincadeira, aspectos sensoriais, perceptivos,

motores, afetivos, cognitivos, comportamentais e etc. podem ser envolvidos.

3.2 PROPOSTA DE INTERVENGCAO PARA O ESTAGIO RAPIDAMENTE DESTRUTIVO
(1 a3 anos)

O avanc¢o da SR no intervalo de 1 a 3 anos costuma ser muito rapido, criangas que
antes apresentavam pequenas alteracdes no desenvolvimento, apresentam perdas
significativas nesse 2° estagio. Rosemberg et al. (1987) descreveram o caso de uma
menina gue aos 9 meses nao conseguia ficar sentada sem apoio, na ocasido nao foram
encontrados outros sintomas clinicos. Trés meses apds a primeira consulta, a crianca ja
apresentava mudangcas comportamentais como, contato visual pobre, pouco interesse
pelo mundo externo e movimentos estereotipados das mé&os. A habilidade de pegar
objetos se manteve, entretanto, a tendéncia era sempre leva-los a boca.

Nesse segundo estagio, de acordo com a ABRE-TE (2020), a crianca pode perder
0 uso praxico das maos, apresentar crises convulsivas, estereotipias, manifestacées
autisticas e perda da linguagem expressiva. Essas trés ultimas perdas, podem levar ao
diagnodstico de transtorno do espectro autista, que pode ser desconsiderado levando-se
em conta o desenvolvimento infantil e outras caracteristicas clinicas da SR.

Outras caracteristicas nosogréficas referentes a esse estagio encontradas na
literatura foram, rapida regressdo no desenvolvimento com irritabilidade, insbnia e

autoagressao. Sobre a regressao Lewis e Wilson (1999) explicam que € um periodo de
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caos, em que a crianca e seus cuidadores ficam desnorteados e confusos. Como em
qualquer situacdo de crise, a crianca percebe que tudo estda mudando e que nao
consegue mais executar algumas tarefas. A reacdo é sempre individual e esta
diretamente ligada a idade e habilidades adquiridas antes da regressao.

Como forma de aliviar a irritabilidade, diminuir comportamentos lesivos e
ansiedade, o profissional de psicologia poderd utilizar recursos ludicos que se adaptem
as necessidades da crianca. E importante oferecer brinquedos e propor brincadeiras
adequadas as habilidades que ainda estdo preservadas, para isso o psicélogo além da
anamnese, devera incluir em seu material de investigacdo momentos em que possa
observar a crianca no consultério, escola e em casa.

Para o desenvolvimento tipico, Papalia e Feldman (2013), apontam que é
esperado da crianca entre 18 e 36 meses a formulagéo algumas sentencas simples,
nomeacao de objetos, o aprendizado de novas palavras para finalmente aos 3 anos, dizer
até 1000 palavras, das quais 80% s&o inteligiveis.

A depender do nivel de perda da linguagem expressiva, o terapeuta podera utilizar
o0 ESDM (Early Start Denver Model), criado por Sally Rogers e Geraldine Dawson (2010),
para estimular a comunicacdo de criancas diagnosticadas com transtorno do espectro
autista. Figueiredo (2014, p.39) explica que o “ESDM, foi criado a partir de dois modelos
desenvolvimentistas, o construtivista e o transacional.” Esse modelo de intervencéo se
preocupa com a comunicacao, interacdo social e iniciativas da crianga.

O ESDM pode ser aplicado por pais, professores e terapeutas, € um programa
bem estruturado que envolve ndo soO a crianca, mas todos de seu convivio, o ideal é que
seja adaptado e inserido a rotina da crianca e que a interagcdo social exista. Figueiredo
(2014) reforca a importancia da participacao dos pais e afirma que com essa participacao
as criancas ficam mais engajadas socialmente e aprendem a brincar melhor. Rogers et
al. (2012) apud Figueiredo (2014) explicam que a linguagem depende da plasticidade
cerebral, e que qualquer experiéncia vivida pelos bebés faz com que novos circuitos

cerebrais se formem.
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Nessa fase de perdas e alteraces significativas, a proposta € trabalhar para
preservar as fungdes que se mantiveram e adquirir novas. Paralelo a isso, adaptar a

comunicacédo (verbal e ndo-verbal) a rotina da familia.

3.3 PROPOSTA DE INTERVENCAO PARA O ESTAGIO PSEUDO-ESTACIONARIO (2

a 10 anos)

O terceiro estagio abarca o fim da primeira infancia e se estende até os meses
finais da terceira; € o estagio mais longo e que alguns autores como Schwartzman (2013),
Carrefio e Stobaus (2008) apontam melhora ou estabilizacdo dos sinais e sintomas.

Papalia e Feldman (2013) elencam algumas caracteristicas do desenvolvimento
tipico para o intervalo de 2-10 anos: aprimoramento da memoria, da linguagem e das
habilidades motoras finas e gerais, aumento da forca fisica e independéncia, ganhos
cognitivos que permitem a instrucdo formal e a convivéncia com outras criangas que
assumem importancia fundamental.

Na SR, esse longo intervalo € marcado por distirbios motores, intenso contato
ocular, crises convulsivas, alteracfes respiratérias e perda da fala expressiva, Carrefio e
Stobaus (2008) afirmam que as capacidades cognitivas das criancas com SR ndo sao
suficientes para alcancar o estagio do pensamento simbdlico, “a capacidade de
compreensado da crianga estaria na fase pré-linguistica, fortemente emocional, por signos
n&o verbais, como o tom” (CARRENO E STOBAUS, 2008, p.180).

A proposta de intervencdo para esse estagio € trabalhar para estimular as
habilidades que se mantiveram e também as adquiridas Como recurso, podem ser
utilizados brinquedos, fantoches, livros, aparelhos eletrbnicos e espacos/ atividades de
estimulacdo sensorial- salas Snoezelen.

Lopes et al. (2015) explicam que as salas Snoezelen objetivam promover a
exploracdo do ambiente, o relaxamento mental e fisico, sentimentos de satisfacdo e
competéncias sociais, para isso sao utilizados equipamentos especificos que permitem

trabalhar os sentidos, tétil, visual, olfativo, auditivo, vestibular e proprioceptivo. Em estudo
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de caso publicado por esses autores, concluiu-se que a estimulagcdo multissensorial
contribuiu para a redugdo de estereotipias em um paciente com deficiéncia intelectual, a
reducdo aconteceu durante a sessdo e também imediatamente apés. O estudo sugere
também “que exista uma reducdo da frequéncia de estereotipias a médio prazo bem
como o aumento da interagdo e comunicagao do sujeito com o terapeuta” (LOPES et al.,
2015, p. 234).

Para o estabelecimento da comunicagdo, além de gestos, comportamentos e
expressoes faciais, alguns pacientes utilizam o olhar, estudos sobre rastreamento visual
mostram que criangcas com SR podem comunicar-se através do olhar. Sendo assim,
pode-se pensar em utilizar o eye tracking ou formas adaptadas que possibilitem a minima
comunicacao paciente- familia e paciente-psicologo.

A Associacdo Internacional de Sindrome de Rett (IRSA) incentiva estudos
envolvendo o eye tracking que buscam melhorar a qualidade de vida dos pacientes.
Desde 2016, a Associagdo Francesa de Sindrome de Rett (AFSR) tem emprestado
computadores com controle ocular para as familias testarem a tecnologia e a adaptacao

das criancas a esse recurso.

3.4 PROPOSTA DE INTERVENCAO PARA O ESTAGIO DETERIORACAO MOTORA
TARDIA (10 anos)

Na idade de 10 anos, Papalia e Feldman (2013) explicam que o pensamento é
concreto e com ldgica, que a memdria e linguagem aumentam, continua-se com a
instrucdo formal, o crescimento € mais lento e o contato social principalmente com
colegas é importante.

Este ultimo estagio proposto por Hagberg (1986), tem como caracteristicas, a
mobilidade diminuida, atrasos no crescimento, atrofia muscular e rigidez progressivas.
Melhora no contato visual, com um olhar fixo e intenso, mas a linguagem expressiva e

receptiva € praticamente ausente.
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Sobre a puberdade a ABRE-TE (2020) explica que na populacgao tipica ela ocorre
por volta dos 9 anos, mas que alguns estudos indicam que na SR o inicio pode ser mais
precoce por volta dos 7 anos e a menstruacdo acontece em média aos 13 anos. A
Associacdo aponta também as dificuldades enfrentadas pelas meninas e familias no
periodo menstrual, dores, desconforto e preocupa¢ao com a higiene.

As intervencdes nesse estagio seguem as propostas anteriores, trabalhar para a
manutencdo das habilidades preservadas e adquiridas. Importante também estar atento
a alteracbes comportamentais e emocionais significativas. Em artigo publicado no site
europeu de Sindrome de Rett (RSE), Budden ([20--]), afirma que criangas mais velhas
aumentam a intensidade do olhar, dos gritos e gemidos que podem ser sugestivos de
angustia.

Sobre adolescentes com SR, Budden ([20--]) elenca alguns comportamentos
como choro inexplicavel, mau humor, insénia, falta de apetite, perda de peso e falta de
interesse que podem ser indicativos de quadros depressivos. Os recursos tecnoldgicos
podem ser instrumentos facilitadores no estabelecimento da comunicacdo e no
tratamento de quadros depressivos e ansiosos.

Budden ([20--]) no artigo Emotion, behaviour and depression in Rett syndrome
indica pais e cuidadores como fundamentais no gerenciamento de atividades e locais
estressantes, a autora defende o uso de intervengdes nao invasivas, como por exemplo,
passeios em pargues, retirar os pacientes da rotina de cuidados e terapias estressantes,
massagens, banhos quentes ou até mesmo assistir um filme favorito.

Kaplan (1997) indica a terapia comportamental para ajudar no controle de
comportamento autodestrutivo e também para regular a desorganizacdo respiratéria
presentes na SR, dentro dessa mesma abordagem Budden ([20--]) e outros autores
indicam o uso da ABA (Applied Behavior Analysis) para aumentar e melhorar a
comunicacéo, bem como para a modificagdo de comportamentos.

ds Carvalho Filha et al. (2019, p.526) definem a ABA como “um sistema tedrico
para a explicacdo e modificacdo do comportamento humano, baseado em evidéncias

cientificas, sendo esta uma abordagem rigorosa, tecnoldgica e profissional.”
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Tanto a ABA quanto outras propostas de intervencédo citadas ao longo deste
trabalho requerem a participacao intensa de pais e cuidadores, refor¢cando ainda mais o
importante papel dos familiares no tratamento das pessoas com SR. Sugere-se que além
de um olhar cuidadoso para os pacientes, € preciso que o profissional de psicologia
também ofereca um suporte aos familiares tanto no momento da confirmacao diagnostica
e elucidagcbes sobre o desenvolvimento da sindrome, quanto ao longo da vida. Nesse
sentido, Souza et al. (2004, p.30) ponderam que “(...) em especial, o psicélogo, podera
atuar diretamente com o0s sentimentos, expectativas e desejos de uma vida menos

dolorosa e mais suave”.

4 CONSIDERACOES FINAIS

Por se tratar de uma sindrome rara e com baixa incidéncia, o diagnéstico da SR
pode ser dificil e acontecer tardiamente. Neste trabalho pretendeu-se reunir através de
revisdo bibliografica materiais e informacfes sobre sintomas e sinais clinicos
caracteristicos da sindrome, em suas formas classicas e ndo classicas.

Optou-se, a seguir, por seguir a divisdo proposta por Hagberg (1986) e descrever
minuciosamente cada estagio da sindrome. Embora tenham sido citadas caracteristicas
gerais, a énfase dada foi para sinais, sintomas e comportamentos que poderiam estar
diretamente ligados ao fazer da psicologia. Espera-se que esse compilado possa auxiliar
o profissional a identificar e intervir precocemente, ou a tempo, na SR.

Ao longo da revisdo bibliografica percebeu-se que, apesar de alguns autores
apontarem para a necessidade da insercao do profissional de psicologia nas equipes que
tratam a SR, ndo foram encontrados artigos que falem de intervencdes psicologicas em
pacientes com SR, apontando a literatura somente para o acompanhamento e orientacéo
de pais, familiares e cuidadores.

Tendo em vista a dificuldade em encontrar referenciais que norteiam nossa
pratica, propds-se a sistematizacdo dos atendimentos as pessoas com SR. Para melhor

compreensdo das manifestacdes clinicas que acontecem ao longo do desenvolvimento

CADERNOS DE PSICOLOGIA, Juiz de Fora, v. 2,n. 4, p. 266- 289, jul./dez. 2020 — ISSN 2674-9483



285

dos pacientes diagnosticados, foi feita uma correlacdo entre o que é esperado no
desenvolvimento tipico e o que acontece na sindrome. A partir dessa analogia foram
propostas diversas técnicas e intervencdes psicolégicas que podem ser adaptadas e
utilizadas para pacientes com SR. Tais recursos objetivam facilitar/estabelecer a
comunicacdo, auxiliar na aquisicdio e manutencdo de habilidades, estimular o
desenvolvimento cognitivo e amenizar quadros de ansiedade, depressdo, estresse,
irritabilidade e angustia.

A expectativa € de que esses primeiros passos possam ajudar os profissionais a
desenvolver um plano terapéutico individualizado, um trabalho voltado para as
necessidades reais dos pacientes, considerando suas potencialidades e habilidades.

Enfim, proporcionar maior qualidade de vida aos pacientes e seus familiares/ cuidadores.
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