PRESENTACIO D’UNA ASSOCIACIO

ASSOCIACIO CATALANA DE

LA SINDROME DE RETT

Ambit geografic: Catalunya
Nombre d’associats afectats: 40
Nombre de socis col-laboradors: 30

Objectius: Divulgar els criteris de diagnostic, fomentar la investi-
gacio, promoure la formacié d’especialistes, millorar la qualitat de
vida de les nenes, donar suport als pares, fer d’interlocutors amb
metges, tenir relacié6 amb altres associacions, promoure la creacié
d’aules especialitzades i tenir suficient cobertura econdmica
perque la Sindrome de Rett pogui ser atesa en les seves
necessitats especifiques.

Serveis que ofereix: Congressos, conferéncies informatives,
estudis d'estimulacio i temes legals, trobades, gales benéfiques,
publicacié d’una Revista.

QUE ES LA SINDROME DE RETT?

Es un trastorn neurologic que es presenta principalment en
nenes. Fou descoberta per primera vegada I’any 1966 pel doctor
Andreas Rett, de Viena (Austria), i donada a conéixer en una
publicacié medica alemanya.

A finals de 1983, el doctor Bengt Hagberg, de Suécia, amb
altres metges de Franga i Portugal, va publicar en anglés, en una
revista de gran difusio, una revisio de la S.Rett on va recopilar 35
casos. Un any després, en una conferéncia que va tenir lloc a
Viena, s’aportaren documentacié clinica i noves dades
bioquimiques, fisiologiques i genétiques al coneixement de la
Sindrome.

El coneixement de totes les manifestacions que comporten la
malaltia ha fet que hi hagi molts metges d’arreu del moén que
s’interessin i estudien aquest trastorn neuroldgic. Els estudis
realitzats fins ara demostren que la freqiiéncia de la Sindrome és
de 1: 12000 a 15000 nenes nascudes vives.

OBTENCIO DEL DIAGNOSTIC

El diagnostic es basa en el compliment dels criteris de
diagnostic clinic. Aquest es fonamenta en la informaci6 de les
primeres etapes del creixement de la nena i del desenvolupament
i avaluacié continua de la historia meédica i del seu estat fisic i
neurologic. El diagnostic clinic es pot confirmar amb ’estudi
genétic de mutacions en el gen MECP2. Per a la confirmaci6 de
diagnostic és necessari que la nena presenti tant el quadre clinic
com ’anomalia genctica ja que, avui per avui, I’abséncia de
mutacions no exclou del diagnostic.

El desenvolupament de la nena és normal fins els 6-18
mesos de vida, moment en que inicien la regressio.

La nena amb Sindrome de Rett seu i menja amb les mans a
I’edat normal, algunes pronuncien paraules o combinacions de
paraules senzilles.
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Moltes d’aquestes nenes caminen soles a I’edat normal de
fer-ho, mentre d’altres presenten una incapacitat per caminar.
Tenen un periode de regressid o estancament en que perden 1’Us
de les capacitats manuals i les substitueixen per moviments
repetitius de les mans (estereotipes). Altres aspectes a
considerar son el bruxisme (rexinar de les dents), apnees
respiratories, crisis epiléptiques, escoliosi, ataxia, apraxia, etc.

El desenvolupament intellectual es retarda greument i
moltes nenes son diagnosticades erroniament com a autistes o
amb paralisi cerebral.

El comportament autista disminueix amb I’edat i les nenes es
tornen afectuoses, amb la mirada i el rostre molt expressius.

CAUSES DE LA SINDROME DE RETT

Les causes fisiologiques de la sindrome de Rett no es
coneixen encara, per0 si ha resultat un gran aveng el recent
coneixement de la seva causa genética. El gen responsable de la
malaltia en almenys un 70% dels casos €s el gen MECP2, que es
troba en el cromosoma X. La funci6 d’aquest gen €s regular el
funcionament d’altres gens i es suposa que juga un paper
fonamental en el desenvolupament del cervell.

El coneixement del gen ens dona en ’actualitat una eina
diagnostica de suport al diagnostic clinic, i obre les portes al
consell genétic familiar i al diagnostic prenatal.

Malgrat tot, és necessari continuar investigant per arribar a
coneixer els mecanismes patologics que donen lloc a la malaltia i
poder trobar un tractament en el futur. El coneixement de la causa
genetica és només el primer pas d’aquest llarg cami.
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