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RESUMO

A Sindrome de Rett (SR) é um distarbio genético e de neurodesenvolvimento
progressivo raro que afeta principalmente o sexo feminino e os sintomas comecam
no primeiro ano de vida. A SR é dividida em 4 fases: a primeira é o periodo de
paralisacdo precoce que aparece entre 6 e 18 meses de idade; a segunda € um
periodo de retrocesso no desenvolvimento da crianga, entre 1 e 4 anos de idade; a
terceira € conhecida como fase pseudoestacionaria, em que acontece a estabilidade
do quadro e; a quarta e ultima, que € conhecida como fase final da doenca,
acontecendo a degeneracdo motora e podera durar anos ou décadas. A hidroterapia
se apresenta como um recurso terapéutico que, aliado as propriedades fisicas da
agua, tem o potencial de impedir o avanco da doenca. Este estudo tem como
objetivo analisar a efichcia da hidroterapia como recurso fisioterapéutico na
sindrome de Rett. Como metodologia foi realizada uma revisdo de literatura,
utilizando-se artigos cientificos das seguintes bases de dados: Google Académico,
SciELO e Pubmed, com estudos publicados nos ultimos cinco anos. Conclui-se que
a hidroterapia € um recurso que evita 0 progresso e aceleracdo da doenca,
contribuindo assim para a melhoria na qualidade de vida dos portadores da
sindrome de Rett.

Palavras-chave: Sindrome de Rett. Hidroterapia. Fisioterapia. Pediatria.
Reabilitacéo.

ABSTRACT

Rett Syndrome (RS) is a rare progressive genetic and neurodevelopmental disorder
that mainly affects females and symptoms begin in the first year of life. SR is divided
into 4 phases: the first is the period of early arrest that appears between 6 and 18
months of age; the second is a period of regression in the child's development,
between 1 and 4 years of age; the third is known as the pseudostationary phase, in
which the frame is stable and; the fourth and last, which is known as the final phase
of the disease, with motor degeneration occurring and which may last for years or
decades. Hydrotherapy presents itself as a therapeutic resource that, combined with
the physical properties of water, has the potential to prevent the progression of the
disease. This study aims to analyze the effectiveness of hydrotherapy as a
physiotherapeutic resource in Rett syndrome. As a methodology, a literature review
was carried out, using scientific articles from the following databases: Google
Scholar, SciELO and Pubmed, with studies published in the last five years. It is
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concluded that hydrotherapy is a resource that prevents the progression and
acceleration of the disease, thus contributing to improving the quality of life of people
with Rett syndrome.
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INTRODUCAO

Sindrome de Rett (SR) foi descrita em 1966, pelo médico austriaco Andreas
Rett, quando estudou duas meninas com desenvolvimento motor tipico no primeiro
ano de vida e apresentaram regressao apos este periodo, demonstrando perda das

capacidades adquiridas (Toaza et al., 2020).

Trata-se de um disturbio neurolégico progressivo que afeta o sexo feminino
em uma proporcado de 1:10.000 meninas nascidas vivas e é caracterizado por uma

mutag¢ao no cromossomo X no gene MECP2 (Paula et al., 2021).

Considerada a segunda causa mais comum de deficiéncia intelectual grave
em mulheres, ficando atras somente da Sindrome de Down, e a expectativa de vida

ultrapassa os 35 anos em 70% dos casos (Perez, 2019).

Na SR s6 as mulheres apresentam sintomatologia e entre os homens a

chance de sobrevivéncia e praticamente nula (Mafalda; Wisniewski, 2018).

A SR apresenta quatro fases. A primeira fase é o periodo de paralisacao
precoce e aparece entre 6 e 18 meses de idade - neste periodo as criancas
estacionam e param de avancar em seus marcos esperados do desenvolvimento. A
segunda fase é um periodo de super retrocesso no desenvolvimento da crianca,
entre 1 e 4 anos de idade - os principais déficits notados sdo na linguagem e na
socializagdo, além de desabilidades motoras; neste periodo geralmente aparecem
movimentos estereotipados das maos. A terceira fase € conhecida como fase
pseudoestacionaria, acontece a estabilidade do quadro - as criangcas podem voltar a
realizar algumas habilidades que foram perdidas. A gquarta e ultima fase é conhecida
como fase final da doenca acontecendo a degeneracdo motora e podera durar anos
ou décadas - as principais manifestacdes da doenca seriam mobilidade reduzida,
paresia, hipertonia (plastica e elastica), distonia e deformidades das méaos e pés ao

decorrer do envelhecimento (Toaza et al., 2020).



O quadro clinico de criangcas com SR envolve movimentos repetitivos das
maos e a possibilidade de perda dos movimentos delas, mioclonia, tremor, distonia,
bruxismo, tosse, coreia e déficit da marcha: marcha ataxica ou com aumento da
base de sustentacdo, havendo possibilidade de perda dessa funcéo. Alguns sinais e
sintomas do seu comportamento também poderdo ser notados como depresséao,
ansiedade, impulsividade, incidéncias de gritos ou choros descontrolaveis,
agressividade e hiperatividade, achados especialmente em pacientes com fendtipo
mais leve (Arancibia; Marrom, 2022).

A fisioterapia € um tratamento de extrema importancia para manter o que o
paciente jA tem e procurar a melhora da sua independéncia e qualidade de vida
como um todo. A fisioterapia deve ser diferenciada para que o individuo receba o
tratamento ideal e adequado, sendo a familia muito importante nesse processo
(Valer et al., 2021).

Dentre os varios recursos que a fisioterapia contém, a hidroterapia € um
deles o qual utiliza-se das propriedades fisicas da agua para a reabilitacdo de
pacientes com alterac6es neurologicas, melhorando a propriocepcéo, instabilidade
de tronco, equilibrio, prevenindo deformidades e tornando possivel a realizacdo de
movimentos e atividades que, no solo, 0 paciente ndo consegue mais realizar
(Soares et al., 2021).

METODOLOGIA

Foi realizada uma revisado de literatura, a qual compreende as seguintes
etapas: identificacdo do tema e formulagdo da questdo de pesquisa, elaboracao
dos critérios de inclusédo — artigos publicados em portugués, inglés e espanhol, do
periodo de 2018 a 2023, disponibilidade na integra, abordando o tema Sindrome
de Rett e hidroterapia; os critérios de exclusdo - artigos baseados em
experiéncias com animais; seguidos da analise dos artigos selecionados para a
pesquisa; interpretacdo e discussado dos resultados obtidos e; a conclusdo da

pesquisa.

A busca foi por artigos cientificos realizada nas seguintes bases de dados:
PubMed, Google académico, Scientific Eletronic Library Online (SciELO), utilizando-

se as palavras-chave: Sindrome de Rett, Recursos fisioterapéuticos, Fisioterapia na



Sindrome de Rett, Hidroterapia, assim como os descritores em inglés: Rett

Syndrome,

Physiotherapectic Resources,

Physiotherapy

in Rett Syndrome,

Hydrotherapy, e em espanhol: Sindrome de Rett, Recursos fisioterapéuticos,

Fisioterapia en el Sindrome de Rett, Hidroterapia.

RESULTADOS

Foram encontrados 20 artigos nas bases de dados pesquisadas, sendo que

8 foram excluidos devido terem mais de 5 anos de publicacdo,10 foram usados

como dados de pesquisa contendo a descricdo da doenca e 2 contendo a

hidroterapia como recurso fisioterapéutico ultiizado como forma de tratamento. A

tabulacdo dos dados extraidos dos 2 artigos, esta descrita na tabelal a seguir.

Tabela 1 - Resumo dos artigos

Autores / Ano Objetivos Resultados Concluséo

Silva (2019) O objetivo desse A hidroterapia se Com a fisioterapia
trabalho foi mostrou eficiente no aquética, a paciente
demonstrar a tratamento da apresentou uma
atuacédo da Sindrome de Rett. melhora significativa,
fisioterapia em Obtendo resultados como se manter em pé
pacientes com como: relaxamento e estabelecer
Sindrome de Rett e muscular; diminuicdo equilibrio, melhora na
alguns recursos da algia, ridigez marcha em solo e
terapéuticos no muscular; melhora diminuicdo de ataxia,
atraso do na espasticidade; alivio da algia,
desenvolvimento melhora da melhorando seu centro
psicomotor, sendo circulagéao de gravidade, refletindo
eles: Conceito sanguinea; melhora diretamente em seu
Bobath, na fungdo bem-estar.
Hidroterapia e cardiorespiratoria.
Equoterapia. Porém, necessita de

mais estudos.

Soares et al. O objetivo desse A hidroterapia Através da

(2021) trabalho foi revelou sua hidroterapia, a paciente
demonstrar a eficiéncia no obteve uma notavel
atuacao da tratamento da progressdo, como a
fisioterapia em Sindrome de Rett, capacidade de se
pacientes com principalmente em manter ereta e
Sindrome de Rett e pacientes com estabelecer 0
alguns recursos atraso no equilibrio,



terapéuticos no desenvolvimento aprimoramento na

atraso do neuromotor. No locomocdo em solo e

desenvolvimento entanto, sdo reducdo da falta de

neuromotor. necessarias mais coordenacéo,
pesquisas sobre o melhorando também a
assunto. ansiedade e

hiperatividade, o que
resultou em uma
melhora  significativa
em sua qualidade de
vida.

Fonte: Autora da pesquisa (2023).

DISCUSSAO

O objetivo desta pesquisa foi analisar a fisiopatologia da doenca e os
beneficios da fisioterapia aquatica, um recurso que traz mais qualidade de vida para

0S pacientes e, consequentemente, aos seus familiares.

A Sindrome de Rett € um distarbio genético progressivo, associado ao
cromossomo X dominante, devido a uma alteracéo nas proteinas metil-CpG-binding2
(MecP2). Isso causa um acumulo excessivo de proteinas que afeta negativamente o
desenvolvimento global, resultando em deterioracdo e estagnacdo. Mulheres que
tém a sindrome possuem duas cOpias do cromossomo X, mas como apenas uma
delas é necesséaria para seu funcionamento, é possivel excluir uma ou inativar

metade das células em cada cromossomo (Mafalda; Wisniewski, 2018).

No ano de 2020 foi elaborada a primeira diretriz sobre a Sindrome de Rett,
que tem como foco o tratamento ao longo do ciclo da vida na ateng¢do priméria. O
primeiro passo ao diagnosticar a sindrome é realizar um estudo molecular e
acompanhamento genético para a familia. Atualmente, esta em andamento uma
pesquisa sobre terapia génica com o MECP2 para a SR, porém, encontra-se em
estagio pre-clinico. O principal obstaculo € o risco de hiperexpressdo do gene
(Pereira et al., 2019).

O diagnéstico da sindrome € realizado por meio de avaliagdo clinica e
exames laboratoriais que procuram o gene MECP2. Surgiram duas descobertas
recentes importantes, indicando que a Rett € causada por mutacdes de perda de

funcdo do gene MECP2 ligado ao cromossomo X, em que a melhora nos niveis de



MECP2 esta correlacionada com a melhora dos sintomas da doenca. Apés as
descobertas, o0s pesquisadores estdo desenvolvendo varias estratégias de

tratamento, mas ainda estédo na fase de testes clinicos (Toaza et al., 2020).

Os individuos afetados pela SR manifestam sinais e sintomas como
movimentos estereotipados das maos - que ocorrem durante o periodo em que a
doenca regrediu; movimentos involuntarios excessivos; alteracbes no ténus
muscular, sendo aproximadamente 30% hipotdnicos, 40% espasticos e 30% com
ténus flutuante (disténico). O tdnus muscular flutuante pode vir acompanhado de
apraxia e ataxia, afetando a postura e a estabilidade. Essas pessoas também
apresentam encurtamento muscular, especialmente nos musculos com maior ténus
(por exemplo, quando h& encurtamento do gastrocnémio, pode ocorrer pé torto, e
encurtamento dos adutores e flexores do quadril em pacientes em cadeiras de
rodas). Alguns problemas ortopédicos que podem surgir incluem escoliose, cifose,
instabilidade do quadril e deformidade no pé. Outros sintomas possiveis sao
dispraxia, alterac6es na marcha, equilibrio e coordenacado prejudicados, alteracbes
sensoriais e imaturidade das funcdes cerebrais, além de perturbacbes sensoriais
(Perez, 2019).

A hidroterapia € um recurso utilizado, ha tempos, que apropria-se da agua
aguecida com propésitos terapéuticos. Neste recurso estdo contidas as areas fisica,
hidrostética, hidrodinamica e termodinamica. As propriedades fisicas da dgua podem
ser divididas em densidade, empuxo, pressao hidrostéatica, turbuléncia, viscosidade,
tensao superficial e refracdo. Seus efeitos podem oferecer uma resposta significativa
e mais complexa, melhorando tanto a parte motora como a cardiorespiratoria.
Importante ressaltar que a temperatura da dgua deve estar em 34°C para promover

a circulacao arterial periférica (Costa; Lucena; Veloso, 2022).

Foi observado, ao longo dos anos por meio de pesquisas, que a submersao
em Aagua aquecida possui a capacidade de alterar os aspectos fisioldgicos no
organismo humano, tais como o aumento da frequéncia respiratoria, do ritmo
cardiaco, da circulacdo do metabolismo celular, do retorno venoso e da melhora das

taxas metabdlicas, entre outros (Silva, 2019).

Segundo Paula et al. (2021), devido aos efeitos da doenca no

desenvolvimento motor, cognitivo e respiratorio, a fisioterapia desempenha um papel



importante na vida de seus portadores, atuando no tratamento por meio da
cinesioterapia fortalecendo a musculatura, ajustando o ténus muscular e realizando
exercicios de marcha e habilidades motoras finas. A hidroterapia é o recurso mais
recomendado, pois permite movimentos sem agéo da gravidade, o que melhora a
postura ereta e reduz o risco de escoliose. Além disso, ela também estimula a
musculatura respiratéria e melhora o condicionamento fisico. Se o paciente ja
apresenta escoliose acentuada podera ter maiores dificuldades respiratdrias em
decorréncia da baixa expanséo pulmonar, desencadeando mais comorbidades.
Conforme Mesa e Montalvo (2022), a hidroterapia e os métodos se
mostraram eficazes. O método Halliwick, juntamente com o programa WaterFit, foi
utiizado de duas a trés vezes por semana. Verificou-se uma melhora notavel
especialmente no alongamento global, na hidroterapia. Além disso, ela ajuda no
relaxamento da musculatura, reducdo de rigidez e espasticidade, e aumenta a
capacidade respiratoria. Também observou-se uma diminuicdo nos movimentos

estereotipados das méaos.

No cenario experimental descrito por Sousa et al. (2019), ap0s as sessdes
de hidroterapia, observou-se a reducdo dos movimentos de levar a mao a boca e de
apertar as maos. Além disso, os movimentos estereotipados apresentaram uma
rapida evolucdo durante as sessbes e, ao longo das oito semanas, diminuiram
significativamente. O individuo também apresentou melhora ao conseguir segurar
objetos por 10 segundos e alimentar-se ap0s as oito semanas de hidroterapia. Além
disso, houve evolugcdo no equilibrio e na marcha, enquanto o comportamento

hiperativo e a ansiedade diminuiram.

Segundo Soares et al. (2021), quando o paciente inicia a pratica da
hidroterapia logo apo0s descobrir a doenga, ha um aumento nas possibilidades de
alcancar melhores resultados. O método Halliwick, desenvolvido em piscinas
aguecidas, contribui para a reducdo dos movimentos estereotipados e aprimora o
uso das maos. J4 o relaxamento total pode ser alcancado por meio da técnica
amplamente utilizada do Watsu. E possivel trabalhar em ambientes com recursos
ludicos, cores vibrantes e estimulos visuais e auditivos, proporcionando aquisicéo de
estimulos tateis e proprioceptivos. A hidroterapia pode ser utilizada desde os

primeiros meses de vida até a fase adulta.



CONCLUSAO

Foi possivel observar que a hidroterapia €& um excelente recurso
fisioterapéutico no tratamento da Sindrome de Rett, apresentando melhora no

quadro motor e evitando a progressao da doenca.

Faz-se necesséario mais estudos e pesquisas sobre a Sindrome de Rett e 0s
tratamentos fisioterapéuticos, haja vista a escassez de informacdes na literatura

atual.
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