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SÍNDROME DE RETT

Ao Editor – No artigo de Stachon, Assumpção e 
Raskin, intitulado Clinical and molecular characteri-
zation of two Brazilian patients, publicado em Arqui-
vos de Neuropsiquiatria, volume 65, número 1, são 
apresentados dois casos de meninas com síndrome 
de Rett, os respectivos achados moleculares, e a cor-
relação desses achados com os fenótipos das pacien-
tes. Indiscutivelmente essa vertente de avaliar possí-
veis correlações entre as várias mutações já descritas 
em casos de SR e o quadro clínico extremamente va-
riável é de grande interesse.

No entanto, gostaria de chamar a atenção dos au-
tores que, quando afirmaram, em fevereiro de 2006 
(data em que o artigo foi recebido pelo periódico), 
que “Hence, as far as we are aware, no studdies sho-
wing full sequencing of the MECP2 gene and geno-
type correlations in Brazilian patients wiht RS have 
been published”, infelizmente ignoravam estudos 
nacionais importantes realizados nessa direção e pu-
blicados e/ou indexados em bancos de dados fidedig-
nos amplamente disponíveis.

O primeiro caso do mundo de menino com 28 me-
ses de idade apresentando o fenótipo da SR clássica, 
com mutação no gene MECP2, e cariótipo XXY foi 
publicado em 2001, por pesquisadores brasileiros1. 
Muito embora se trate de caso singular, uma vez que 
a criança apresentava fenótipo da SR clássica e outra 
alteração cromossômica, não deixa de ser um primei-
ro estudo nacional em que a relação genótipo-fenó-
tipo foi amplamente discutida.

Mais relevante ao que está se discutindo no mo-
mento, seguramente, é a tese de Doutorado de Lima 
(2004)2, na qual a autora estudou, do ponto de vista 
clínico e molecular, a espetacular casuística compos-
ta de 105 pacientes brasileiros com diagnóstico clíni-
co de SR. Foram encontradas mutações de ponto pa-
togênicas em 64,1% do total das pacientes. Entre as 
pacientes com a forma clássica da SR, foram detec-
tadas mutações patogênicas em 71,45%, e em 40% 
entre aquelas com formas clínicas que não puderam 
ser adequadamente classificadas. Na amostra total 
foram, inclusive, encontradas quatro variações não 
descritas anteriormente, mas que se supõe serem pa-
togênicas. As alterações moleculares observadas fo-
ram comparadas com o quadro clínico das pacien-
tes, utilizando-se, para isso, além dos critérios des-
critivos mais freqüentes, também escalas que procu-
ram definir melhor o fenótipo por sistema de pon-
tuação (escala de Pineda3 e escala de Kerr4). Os resul-
tados preliminares dessa pesquisa já haviam, inclusi-

ve, sido apresentados em diversos congressos inter-
nacionais, com respectivos resumos devidamente pu-
blicados em anais. 

Desta forma, nossa intenção é a de contribuir com 
os autores do artigo, e também com a Junta Editorial 
do periódico, uma vez que, infelizmente, parecem 
ter desenvolvido o artigo sem conhecimento de im-
portantes trabalhos brasileiros publicados anterior-
mente e devidamente indexados, e que têm contri-
buído para melhor compreensão do quadro clínico e 
molecular da SR.
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Resposta dos Autores – Quanto aos comentá-
rios que o colega Dr. José Salomão Schwartzman faz, 
referente ao artigo científico por nós publicado nesta 
revista (Mar;65(1):36-40.), intitulado “Rett syndrome: 
clinical and molecular characterization of two Brazi-
lian patients.”, gostaríamos de dizer que quando de-
dicamos um parágrafo inteiro, no final da Introdu-
ção, aos trabalhos publicados sobre o tema no Brasil, 
o fizemos justamente para valorizar e homenagear 
os autores brasileiros que trataram deste tema. Veja-
mos o parágrafo; “The syndrome is widely identified 
among different continental groups, including Bra-
zilians. Rosemberg et al.15 were the first to describe 
a girl with RS in Brazil. One year later, the first five 
Brazilian cases were reported by the same group16. 
Although the family that allowed the confirmation 
of X-linked dominant inheritance, and localization 
of the gene to Xq28 was originally from Brazil7, the-
re has been a lack of publications on the molecular 
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genetics of Brazilian RS cases. Hence, as far as we 
are aware, no studies showing full sequencing of the 
MECP2 gene and genotype-phenotype correlations in 
Brazilian patients with RS have been published. This 
paper describes the phenotype of two Brazilian girls 
with RS whose MECP2 gene was fully sequenced, and 
mutations were detected.” 

Quanto ao trabalho entitulado “Rett Syndrome 
in a Boy with a 47,XXY Karyotype Confirmed by a 
Rare Mutation in the MECP2 Gene” não o citamos 
não por ser um caso singular, mas por termos consi-
derado que o foco principal do trabalho não foi es-
tabelecer correlações entre genótipo e fenótipo, po-
rém confirmar e mostrar a raridade da associação da 
S. de Klinefelter com a Sindrome de Rett. Já quan-
to ao trabalho de Lima, FT, “Estudo clínico e molecu-
lar de pacientes com Sindrome de Rett”, realmente 
o desconhecíamos, visto que ao contrário do que o 
Dr. José Salomão Schwartzman afirma, este trabalho 
não está indexado nos principais bancos de dados; de 
nosso conhecimento, este trabalho sequer foi publi-
cado sob a forma de artigo científico. Se o leitor fi-
zer o que fizemos, uma busca nas tradicionais bases 
de dados MEDLINE E SCIELO, não econtrará tal pu-
blicação. É claro que, quando publicado no formato 

de artigo científico, um trabalho com 105 pacientes 
com Síndrome de Rett permitirá estabelecer correla-
ções entre genótipo e fenótipo muito mais amplas do 
que o nosso artigo, que foi mais uma análise quali-
tativa do que quantitativa. E certamente um traba-
lho com 105 pacientes com Síndrome de Rett será pu-
blicado em períódico científico de forte impacto in-
ternacional, naturalmente indexado em bases como 
MEDLINE e SCIELO. Aguardamos a publicação deste 
artigo, que será de grande utilidade para todos que 
atendem, que são afetados ou que são familiares de 
pacientes com a Síndrome de Rett.
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