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Resumo: O objetivo deste estudo foi identificar as areas de maior comprometimento
nas habilidades funcionais na sindrome de Rett (SR). Foram avaliadas 64 pacientes
que preenchiam os critérios para a forma classica da doenga, com idade entre 2 e
26 anos. Foi aplicado o Inventario de avaliagdo pediétrica de incapacidade (PEDI)
que contém 197 itens nas dreas de autocuidado, mobilidade e fungao social. Dentre
as 73 atividades da drea de autocuidado, 52 (71,2%) ndo foram realizadas por
qualquer paciente; na mobilidade, dentre as 59 atividades propostas, 8 (13,5%); e
na area de funcdo social, dentre as 65 atividades, 50 (76,9%) ndo foram realizadas
por paciente alguma. O desempenho médio ajustado em escala de 0 a 100 para a
area de autocuidado foi de 8,9/100, variando de 0 a 19; na area de mobilidade, foi
de 30,2/100, variando de 1 a 44; e na de funcao social, 5,2/100, com variacdo de
0 a 14. Foi possivel verificar fortes correlagdes entre a area de autocuidado e as de
mobilidade e fun¢do social; no entanto, entre as dreas de mobilidade e funcdo
social ndo foi detectada correlagao significativa. Infelizmente, devido a gravidade
da sindrome, o menor comprometimento da mobilidade, comparado ao das areas
de autocuidado e fungao social, ndo traz vantagens adaptativas ou maior
independéncia as pacientes com SR.

Descritores: Autocuidado; Limitagdo da mobilidade; Relagdes interpessoais;
Sindrome de Rett

Asstract: The purpose of this study was to determine the areas of greater impairment
in functional abilities of patients with Rett syndrome. Sixty-four patients aged 2 to
26 years old, who filled out criteria for the classic form of the disease, were assessed
by the Pediatric Evaluation of Disability Inventory (PEDI) of which 197 items are
grouped in the areas of self-care, mobility, and social function. From the 73 activities
in self-care area, 52 (71.2%) were not accomplished by any patient; in mobility
area, among the 59 proposed activities, 8 (13.5%); and in social function area,
from 65 activities, 50 (76.9%) could not be accomplished. Adjusted mean results
in a 0-to-100 scale were: self-care, 8.9/100, varying from 0 to 19; mobility, 30.2/
100, varying from 1 to 44; and social function, 5.2/100, varying from O to 14.
Strong correlations were found between self-care area and mobility and social
function areas, but no significant correlation between the latter. Unfortunately,
due to the serious impairment of the disease, the fact that mobility is affected to a
lesser degree, as compared to self-care and social function, does not bring Rett
syndrome patients any adaptive advantage nor greater independence.

Key worps: Interpersonal relations; Mobility limitation; Rett syndrome; Self care
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INTRODUCAO

A sindrome de Rett (SR) é uma condi-
¢ao cronica e incapacitante, de caracte-
risticas fenotipicas bastante peculiares,
com um impacto severo no sistema ner-
voso central'. Foi descrita inicialmente
em 1966 pelo médico austriaco Andreas
Rett, ao relatar meninas que apresenta-
vam comportamento autistico, deméncia,
apraxia, estereotipias manuais e perda
da expressdo facial®>. Estima-se que a
prevaléncia seja de aproximadamente
0,88 em cada 10 mil meninas’.

O encontro de mutagdo no gene
MeCP2'# , observado em 90% das meni-
nas com formas tipicas da doenga, foi
uma descoberta importante para os
estudos genéticos, mas ndo é obrigatério
para confirmar o diagndstico®®. No en-
tanto, em 1985 foram estabelecidos
critérios de inclusdo, de apoio e de ex-
clusdo para viabilizar o diagnéstico cli-
nico, subseqiientemente atualizados em
2002 e 2006°7.

A forma classica da SR é observada
em pelo menos 80% dos casos da doen-
ca e se desenvolve em quatro estagios
clinicos®: estagio I, de estagnacgao pre-
coce do desenvolvimento psicomotor,
estagio Il de involugao precoce, estagio
I, pseudo-estacionario, e estagio IV, de
deterioracdo motora tardia. Afeta de
forma quase exclusiva meninas®, que
ndo demonstram anormalidades ao
nascimento ou nos primeiros meses de
vida. No entanto, entre 6 e 18 meses de
idade, desenvolvem diminuicdo de inte-
resse pelo meio, irritabilidade e estagna-
¢ao no desenvolvimento neuromotor®™,
Inicia-se entdo a perda de habilidades
funcionais, com sintomas de convulsoes,
caracteristicas de autismo e disfuncdo
autonomica'!, com progndstico de seve-
ra alteragdo cognitiva'?.

O elemento clinico mais tipico da SR
surge meses depois e é caracterizado
pela perda do uso funcional das maos6,
que passam a realizar repetidamente
movimentos estereotipados, do tipo es-
fregar, torcer ou bater'*. As meninas com
SR mostram-se em geral incapazes de
se comunicar verbalmente'#, mas man-
tém contato com o olhar'® e sdo profun-
damente dependentes nas atividades da
vida diaria’"’.
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Para profissionais da drea de reabili-
tagcdo, a SR é uma condicdo particular-
mente desafiadora, tendo em vista a
gravidade do comprometimento motor
e cognitivo, repercutindo no nivel de in-
dependéncia funcional dessas pacientes.
Nesse contexto, o objetivo deste estudo
foi caracterizar e identificar as areas de
maior comprometimento nas habilida-
des funcionais de pacientes com SR.

METODOLOGIA

Este estudo foi aprovado pela Comis-
sdo de Ftica para Andlise de Projetos de
Pesquisa do HC/FMUSP — Hospital das
Clinicas e da Faculdade de Medicina da
Universidade de Sao Paulo e desenvol-
vido mediante assinatura do termo de
consentimento livre e esclarecido pela/
o responsavel legal das pacientes.

Foram avaliadas 64 pacientes com SR
que preenchiam os critérios para forma
cldssica ou tipica da doenga. A idade
da populagao estudada varioude 2 a 26
anos e 9 meses, com média de 10 anos
e desvio padrao®’.

O diagnéstico de SR foi estabelecido
por neurologistas infantis com experiéncia
na area e a classificagao dos estagios foi
feita no momento da avaliacao. Das 64
avaliacoes realizadas, 43 (67%) foram
feitas no Ambulatério do Servico de
Neurologia Infantil do HC/FMUSP e 21
(33%), na Associacao Brasileira de
Sindrome de Rett - Sdo Paulo. Foi vidvel
a analise mutacional do gene MeCP2 em
34 pacientes (53%): em 33 casos, no
Instituto de Biociéncias da USP, e em
uma paciente, no Children's Hospital,
Washington, EUA. A metodologia da
analise mutacional empregada variou de
acordo com o momento em que foi rea-
lizada. Utilizou-se tanto seqtienciamen-
to direto do gene como rastreamento
inicial de mutagbes por cromatografia
liquida desnaturante de alta eficiéncia,
seguido por seqlienciamento dos fragmen-
tos que mostraram tempo de retencdo
anormal. Nao foi pesquisada a presenca
de grandes dele¢des no gene MeCP2.

Procedimentos

A avaliacdo das habilidades funcionais
foi realizada utilizando-se a parte que
mensura habilidades funcionais do In-

ventario de avaliagdo pediatrica de
incapacidade PEDI (Pediatric Evaluation
of Disability Inventory), desenvolvido
por Haley et al.'® e validado para a popu-
lagao brasileira por Mancini'. Esse ins-
trumento tem como caracteristica princi-
pal coletar informagdes a respeito da
capacidade e desempenho em trés dreas
de atividades. A idade em que mais de
90% das criangas conseguem executar
determinada atividade foi determinada
e validada. Espera-se que mais de 90%
das criangas sauddveis consigam realizar
todas as atividades do PEDI apés os 8
anos de idade.

Para a averiguagdo das habilidades
funcionais, foram avaliadas 73 atividades
de autocuidado, 59 de mobilidade e 65
de funcao social, perfazendo um total
de 197 atividades nas quais a paciente
foi considerada capaz (1) ou incapaz (0).
Para a aplicagdo do PEDI, foi feito o trei-
namento minimo recomendado pelos
autores' e o instrumento foi aplicado
por um Gnico examinador. Embora o
PEDI possa ser aplicado sem a presenca
do paciente, nesse estudo empregou-se
o método de entrevista simultanea a
observacao direta.

Andlise dos dados

Os resultados das habilidades funcionais
foram analisados pela transformagao da
pontuagao original em valor ponderado
de 0 a 100. Isso tornou possivel realizar
comparagdes entre as areas de autocui-
dado, mobilidade e funcdo social da
habilidade funcional do PEDI e avaliar
o desempenho nas diversas faixas
etarias. Para a organizacao dos valores
ponderados, caso a paciente nio tivesse
atingido a idade em que se espera que
determinada habilidade funcional fosse
dominada por pelo menos 90% das
criancas saudaveis, esse item ndo era
considerado. Dessa forma, o ndmero de
itens considerados validos variou para
criangas com menos de 8 anos.

Os indices e os escores brutos, que
correspondem a soma das respostas de
todos os itens avaliados, foram expressos
em média, desvio-padrdo, valor minimo
e maximo.

Para a andlise estatistica, foi utilizado
o programa SPSS (Statistical Package for
Social Sciences, v.11.0). Para a compa-
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racdo entre os escores obtidos nas areas
de mobilidade, autocuidado e funcao
social foi utilizado o modelo de analise
de variancia (Anova) com medidas repe-
tidas, seguido pelo método de compara-
¢bes mltiplas de Bonferroni. Para verifi-
car a existéncia ou ndo de correlacgdo,
foi utilizado o coeficiente de Pearson,
que aponta o grau de associagao entre
as variaveis, considerando-se a correla-
cao forte e significativa quando o
coeficiente r € igual ou maior que 0,70.
Para as comparagdes entre as habili-
dades funcionais, utilizou-se o teste t de
Student, teste qui-quadrado ou o teste
exato de Fisher. Em todas as analises, foi
considerado o nivel de significancia
a=0,05.

RESULTADOS

A caracterizagdo da amostra quanto
a classificacao da SR é apresentada na
Tabela 1. A maioria se concentra no
estagio Il1.

Tabela 1 Distribuicao da amostra
quanto ao estagio da

sindrome de Rett (SR, n=64)

Estdgio da SR N (%)
1 2(3,1)
11 39 (60,9)
\% 23 (36,0)

A andlise mutacional do gene MeCP2,
realizada em 34 pacientes, detectou mu-
tagdes que sdo consideradas patogénicas
em 32 delas (94,1%). Essas 32 mutagoes
compreendem 16 alteracdes que levam
a parada na traducao da proteina, 14 que
determinam uma substituicdo simples
ndo-conservadora de aminodcidos e
duas delecdes grandes, de 44 e 111
nucleotideos.

Quanto a avaliagao pelo PEDI, das 73
atividades que compdem a drea de
autocuidado, 52 (71,2%) nao foram
realizadas por qualquer das pacientes
que ja tinha atingido a idade para fazé-
lo. O pior desempenho nessa area foi
zero e 0 melhor, 19, sendo que a média
da pontuacao foi de 6,67+3,88. Esse va-
lor corresponde a apenas 9,1% do de-
sempenho possivel. Quanto a mobilida-
de, das 59 atividades avaliadas, 8
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Tabela 2  Escore obtido pela amostra nas trés areas do PEDI, com valores

ponderados de 0 a 100 (n=64)

Area do PEDI  Média
Autocuidado 8,9
Mobilidade 30,2
Fungdo social 5,2

dp  Piordes Melhor des

5,4 0 26
257 1,7 74,5
4,9 0 21,5

PEDI = Inventdrio de avaliagao pediatrica de incapacidade; dp = desvio padrao; des =

desempenho
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Grafico 1 Distribuigao dos escores obtidos pela amostra nas trés areas do PEDI —
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Grafico 2 Intervalo de confianca dos escores nas trés areas do PEDI — Inventario de
avaliacdo pedidtrica de incapacidade

Tabela 3

Indice de correlagao entre os escores obtidos nas trés dreas do PEDI

Area do PEDI Autocuidado Mobilidade Funcio social

Auto cuidado 1
Mobilidade 0,73
Funcdo social 0,77

1

0,54 1

PEDI = Inventdrio de avaliagao pediatrica de incapacidade

(13,5%) nao foram realizadas por qual-
quer paciente que ja tinha atingido a idade
para fazé-lo. O valor médio do escore
bruto da mobilidade foi 17,5+15,1,
variando de 1 a 44. Considerando esse
escore médio em uma escala transfor-

mada de 0 a 100, esse valor corresponde
a 30%. Em relagdo a fungdo social, das
65 atividades avaliadas, 50 (76,9%) nao
foram realizadas por paciente alguma que
ja tinha atingido a idade para fazé-lo. O
escore bruto médio da funcao social foi
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3,4+3,2 com valor minimo de zero e
maximo de 14. Na escala de 0 a 100,
essa média corresponde a apenas 5,2%.

No que se refere ao desempenho
comparativo entre as areas do PEDI, para
viabilizar a comparacdo entre as
habilidades funcionais, utilizaram-se os
valores ponderados de 0 a 100 nas éreas
de autocuidado, mobilidade e funcao
social (Tabela 2).

Verificou-se que a fungao social foi a
de pior desempenho, seguida pela de
autocuidado e mobilidade. Nas duas
primeiras, nenhuma crianga teve desem-
penho superior a 26% do esperado para
a idade, sendo que os piores desempe-
nhos observados foram nos itens de
alimentar-se com os dedos (75% das
pacientes incapazes); utilizar uma Gnica
palavra (92,2% das pacientes incapazes)
e utilizar algum gesto com propésito
(90% das pacientes incapazes). Na area
de mobilidade, o desempenho foi signifi-
cativamente superior em relagdo as
demais dreas (p<0,001), sendo que os
itens com maior dificuldade foram os de
locomocao: 56,1% das pacientes foram
incapazes de andar em ambiente externo
sem auxilio. A mobilidade foi a drea que
apresentou maior variagao inter-indi-
vidual: o Gréfico 1T mostra a distribuicdo
dos valores por meio de suas medianas,
valores minimos e maximos; e o Grafico
2 mostra o intervalo de confianca dos
escores nas trés areas.

Os coeficientes de correlacdo encon-
trados entre as trés dreas do PEDI sdo
apresentados na Tabela 3, onde se veri-
fica a existéncia de fortes correlacoes
lineares entre as areas, com excecdo da
correlacdo entre funcao social e mo-
bilidade

DISCUSSAO

Nao foram encontrados estudos de
avaliacdo das habilidades funcionais em
pacientes com SR, como objeto de inves-
tigacdo sistematica, utilizando instru-
mentos como o PEDI ou outros asseme-
lhados. E possivel, no entanto, efetuar
comparacdo entre alguns itens que fo-
ram investigados nesta série de 64
pacientes com outros, de casos previa-
mente relatados.
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Neste estudo, 75% das pacientes
avaliadas mostraram-se incapazes de
alimentar-se com os dedos. De acordo
com Larsson et al.?°, 57% das 125
pacientes avaliadas perderam a capaci-
dade de se alimentar de forma auténo-
ma. Na série de 143 pacientes de Mount
etal”', observou-se que 70,6% nao utili-
zavam a mao com alguma finalidade. A
falta de funcionalidade com as maos é
caracteristica da SR e fator de muitas
discussoes; Fabio et al.?? verificaram que
a contencdo das estereotipias manuais,
o controle postural e a organizagdo de
estimulos externos podem ser opgoes
para a funcionalidade na SR.

Acerca da capacidade de deambula-
¢ao de pacientes com SR, os dados na
literatura divergem. No presente estudo,
51,6% das pacientes mostraram-se
incapazes de andar em ambiente externo
sem auxilio. Esses achados assemelham-
se aos de Segawa?®, que investigou 38
individuos com SR e detectou que 47%
eram incapazes de deambular em
ambientes externos sem auxilio. Colvin
etal.?*, porém, detectaram que 68% das
147 pacientes de sua séria nunca anda-
ram. E Gratchev et al.?* encontraram que
10 (26,3%) entre 38 pacientes por eles
avaliadas eram incapazes de andar.

Quanto a area da fungdo social,
observou-se neste estudo que 92,2% nao
utilizavam uma tnica palavra com signi-
ficado adequado e que 20,3% chegavam
a empregar algum gesto com propésito.
Velloso et al.*® tentaram verificar concei-
tos de comunicagdo com a SR, por meio
da avaliacao de cor, forma, tamanho e
posicdo de objetos, por rastreamento
visual na tela do computador, mas nao
verificaram funcionalidade no grupo
avaliado. De acordo com Segawa®, 53%
das 38 pacientes estudadas ndo falavam
qualquer palavra; para Larsson et al.?°,
65% de 125 pacientes eram capazes, de
alguma forma, expressar o que queriam;
e, para Gratchev et al.?>, 34% de seus
38 pacientes eram capazes de pro-
nunciar alguma palavra. No trabalho de
Hetzroni e Rubin'™, das oito meninas
avaliadas, quatro apresentavam algum tipo
de comunicacdo e uma tinha comuni-
cacdo verbal funcional — a comunicacdo
verbal efetiva é considerada como uma
variagao diagnéstica rara e atipica na SR?”.

A habilidade funcional que se mostrou
mais preservada na SR foi a mobilidade.
O desempenho nas areas de funcao
social e autocuidado manteve-se em va-
lores muito baixos, mesmo em fases
iniciais da doenca. As funcdes sociais e
de autocuidado ja se encontram precoce
e gravemente afetadas nos primeiros
anos de vida, de tal forma que perdas
adicionais ndo foram detectadas. O
prejuizo do uso funcional das maos,
presente precocemente na SR%??, prova-
velmente, é o responsavel pelo desem-
penho bastante baixo na area de auto-
cuidado. A perda ou falta de aquisicao
da expressdo da linguagem, por sua vez,
responde pela baixa pontuagao na drea
de funcdo social?*?,

Foi possivel verificar a existéncia de
forte correlacdo entre a area de autocui-
dado e as de mobilidade e funcao social,
mas ndo entre as areas de mobilidade e
fungao social. As areas de funcao social
e autocuidado tiveram desempenho
uniformemente baixo e, dessa forma, a
correlagdo entre elas ndo surpreende. A
mobilidade, por sua vez, mostrou cor-
relacionar-se apenas com o autocuida-
do, e esse achado deve ser conseqiiente
da intima relacdo entre reducado da
mobilidade e piora do autocuidado. No
entanto, ndao se encontrou associacao
entre a funcdo social e a mobilidade,
possivelmente pela primeira ser precoce
e permanentemente comprometida de
forma muito grave e ndo se deteriorar
de forma adicional com a perda da
mobilidade.

CONCLUSAO

Neste estudo, em que se utilizou o
Inventario de Avaliacdo Pedidtrica de
Incapacidade (PEDI) para avaliar as
habilidades funcionais de pacientes com
sindrome de Rett (SR), foi possivel
concluir que a habilidade funcional mais
comprometida foi a fungdo social, seguida
pelo autocuidado, e o melhor desem-
penho foi na mobilidade. Verificou-se a
existéncia de correlagao entre as pontua-
¢Oes obtidas na area de autocuidado
com as areas de mobilidade e funcao
social. Porém, ndao houve correlacdo en-
tre mobilidade e fungao social na popu-
lacdo estudada.
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