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Introducao / Descricao do Caso

As perturbacdes do neurodesenvolvimento podem apresentar-se como atraso global, dissociagdo, desvio ou regressao do
desenvolvimento psicomotor (DPM). Caso: Menina que aos 18 meses foi referenciada a consulta de desenvolvimento por
nogao parental de regressdo do DPM e diminuicdo da acuidade visual. Sem antecedentes perinatais de relevo. Ndo
estavam descritas alteracdes no periodo neonatal e até aos primeiros 15 meses de vida. Durante 1 ano de consultas,
observaram-se estereotipias com as méos, hiperelasticidade das articulacdes, hiperreflexia dos membros inferiores,
regressdo da linguagem e da motricidade, bruxismo diurno, olhar ausente, e estrabismo fixo divergente. Nado se
destacavam dismorfias, nomeadamente microcefalia. Realizou gasimetria venosa, estudo analitico com lactato, amoénia e
CK, electroencefalograma e ressonancia magnética craniana, que nao revelaram alteracdes. Colocada a hipotese
diagnostica de sindrome de Rett atipica, foram pedidos o estudo genético e molecular. Confirmou-se o diagndstico, aos 3
anos, pela identificacdo em heterozigotia da variante c.473C>T p.(Thr158Met) no gene MECP2. Mantém-se na nossa
consulta de desenvolvimento e em seguimento por terapeutas da fala e ocupacional, com evolucdo razoavel.

Comentarios / Conclusées

A sindrome de Rett é uma perturbagdo grave do neurodesenvolvimento, mais frequente no sexo feminino. O diagndstico
clinico baseia-se numa regressdo do neurodesenvolvimento e nas estereotipias manuais continuas, com perda de
funcionalidade. Este caso demonstra a importancia de avaliar de forma continua o DPM, para se fazer um diagndstico e
encaminhamento precoce.
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