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Résumeé : Le syndrome de Rett est une affection neurologique dégénérative survenant entre 6 et 18 mois. Nous rap-
portons une observation de celui-ci chez une fille de 2 ans 6 mois qui présente une régression psychomotrice des
I’age de 2 ans, avec perte de communication avec le milieu extérieur, marche apraxique, élargissement du polygo-
ne de sustentation, mouvements stéréotypés des mains, un périmetre cranien normal a la naissance puis ralentisse-
ment de la croissance du crane apres 1’age de 1 an. Le diagnostic de cette maladie est essentiellement clinique en
I’absence de marqueurs biologiques spécifiques. Plusieurs questions restent sans réponses notamment son étiopa-
thogénie.

Mots-clés : syndrome de Rett - retard mental - autisme.

Abstract : Rett syndrome is a degenerative neurological disorder with onset between 6 and 18 months of age We
report one case of Rett syndrome affecting a 2 years 6 months old girl. She had presented an earty deterioration of
higher brain function with dementia and autistic behavior, loss of purposeful use of the hands and deceleration of
head growth. No specific laboratory test for Rett syndrome has been set up yet and there are many unanswered ques-
tions about this disease.
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INTRODUCTION

Le syndrome de Rett est une affection neuro-muscu-
laire lentement évolutive qui survient habituellement
entre 6 et 18 mois de la vie d’enfants jusque la normaux.
Il est marqué par une régression des acquisitions psy-
chomotrices, la survenue de mouvements involontaires
avec stéréotypie au niveau des mains, des anomalies
comportementales de type autistique, une microcéphalie
et ’existence fréquente de convulsions. Nous rapportons
une observation de syndrome de Rett chez une fille de 4
ans, et a cette occasion nous en faisons le point sur le
plan clinique, étiopathogénique, évolutif et sur celui de
la prise en charge de cette affection qui serait fréquente
mais le plus souvent méconnue.

OBSERVATION

L’enfant Oumayma M., agée de 4 ans, originaire de
Sefrou, a été adressée dans la consultation de neuro-
pédiatrie le 4 avril 1998 pour retard psychomoteur.

A Dinterrogatoire, les parents non consanguins, sont
bien portants, Oumayma est 1’'unique de sa famille.
L’histoire remonte au mois de février 1996 , marquée
par la constatation par les parents d’une régression psy-
chomotrice de leur enfant, une détérioration du niveau
de la communication avec le milieu extérieur, une insta-
bilit¢ de la marche (marche avec des jambes écartées),
et apparition de mouvements stéréotypés des mains (tor-
sion et frottement, doigts a la bouche).

Dans ses antécédents personnels : la grossesse s’est
déroulé normalement et sans incidents, bien suivie
(sérologie, échographie,...), 1’accouchement par voie
basse (a terme) : cri immédiat, Apgar a 8 /10 puis a
10/10 a 5 minutes, pas d’asphyxie périnatale, poids de
naissance a 4000 g (macrosomie), taille a 50 cm et péri-
metre cranien a 37 cm (limite supérieure de la normale).

Le développement psychomoteur a ét¢ normal jusqu’a
I’age de 20 mois : I’enfant a eu son premier sourire a 40
jours, a tenu la téte & 3 mois, la position assise a été
possible sans appui a 6 mois, la station debout a 9 mois,
marche a 14 mois, premieres syllabes a 9 mois, et a
parlé a 2 ans. A partir de I’age de 20 mois, les parents
ont noté une régression psychomotrice de leur enfant qui
a perdu sa communication avec 1’entourage, sa marche
est devenue apraxique avec des jambes écartées et avec
apparition de mouvements anormaux au niveau des
mains (se tord les mains et les porte a la bouche).

A I’examen clinique, le poids est de 13 kg (moyenne
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pour I’age), la taille est a moins une déviation standard ,
le périmetre cranien est a moins 2 déviations standard.
Ce dernier était a la naissance de 37 cm (normal), a 1 an
a plus 1 déviation standard, a 3 ans a moins 2 déviations
standard. L’état général est conservé. L’examen neuro-
logique et psychomoteur ne révele pas de déficit sensiti-
vo-moteur, la conscience étant normale, les réflexes
ostéo-tendineux sont présents et symétriques.

L’examen physique ne décele pas de déformations
squelettiques ni de rétraction musculaire. Cependant on
note une absence de communication du malade avec le
milieu extérieur : malade semble figée dans un autre
monde, marche apraxique avec des jambes écartées,
maladresse dans I’utilisation des mains avec des mouve-
ments stéréotypés faits de mouvements de tapotement,
de frottements et des mouvements de lavage. Le langa-
ge est rudimentaire avec hypersialorrhée associée . En
position assise, la malade présente un balancement laté-
ral du tronc

La numération formule sanguine est normale.
L’ionogramme sanguin, I'urée, la glycémie sont nor-
maux avec absence de syndrome inflammatoire. La
sérologie de la rubéole et de la toxoplasmose est négati-
ve, le bilan thyroidien est sans anomalies. Le caryo-type
est de type féminin : 46XX. L’age osseux est en rapport
avec l’age chronologique. L’électroencéphalogramme
montre la présence d’anomalies faites d’activité désorga-
nisée, avec présence d’anomalies paroxystiques sous
forme de pointes et d’ondes lentes dégradées en courtes
décharges généralisées. Le fond d’ceil, la chromatographie
des acides aminés et le scanner cérébral sont normaux. Au
total, il s’agit d’une petite fille de 4 ans, sans antécédents
personnels ni familiaux particuliers, présentant une
régression psychomotrice des 1’age de 20 mois avec
perte de communication avec le milieu extérieur,
marche apraxique, élargissement du polygone de susten-
tation, mouvements stéréotypés des mains, un périmetre
cranien normal a la naissance, puis ralentissement de la
croissance du crane apres 1’age de 2 ans.

le diagnostic de syndrome de Rett a été €évoqué et rete-
nu devant les données de I’interrogatoire et de I’examen
clinique et apres avoir éliminer une cause métabolique,
malformative et encéphalopathique (syndrome de West
en particulier)

COMMENTAIRES

C’esten 1966 a Vienne que le professeur Andreas Rett
(1) décrit chez 22 filles un désordre neurologique pro-
gressif caractérisé par une démence, un autisme, une
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apraxie, une perte des expressions de la face, des mou-
vements involontaires avec stéréotypie au niveau des
mains. En 1967, le méme auteur rapporte ces observa-
tions avec plus de détails (2). 17 ans apres, Hagberg (3)
a rapporté un travail de 35 observations qui attira 1’at-
tention de tous les neurologues. Deux conférences inter-
nationales sur le syndrome de Rett en 1984 a Vienne et
en 1985 a Baltimore ont été tenues.

Le diagnostic de cette maladie est essentiellement cli-
nique en I’absence de marqueurs biologiques spéci-
fiques. Les criteres cliniques ont évolué avec le temps
(4) annexe 1. Depuis peu de temps, le sexe féminin n’est
plus exigé comme critere de diagnostic. Trevanan (5) a
établi les criteres de diagnostic et d’exclusion de ce syn-
drome. L’histoire et ’examen clinique de notre patiente
est typique du syndrome de Rett. Apres un dévelop-
pement psychomoteur normal apparait une détérioration
de celui-ci vers 1’age de 2 ans, avec apparition d’une
microcranie tres nette a I’age de 3ans et perte de contact
avec le milieu extérieur. Hagberg et Witt (4) ont établi
en 1985, I’évolution de cette maladie en 4 stades:

- Stade I ou stade de stagnation : survient a I’age de 6
a 18 mois, dure quelques mois et comporte un arrét ou
un retard du développement psychomoteur, un change-
ment de la personnalité, diminution de I’intérét au jeu et

CRITERES DE DIAGNOSTIC DU SYNDROME
DE RETT

(Annexe 1 : d’apres Trevalhan et coll.)

une diminution de la croissance du crane.

- Stade Il ou stade de détérioration : survient entre 1
et 3 ans, dure de quelques semaines a quelques mois et
comporte une perte évidente des acquisitions psycho-
motrices (perception, parole, habilit¢ manuelle), autis-
me, mouvements stéréotypés, hyperventilation, apraxie
et convulsions.

- Stade 11l ou stade en plateau : survient vers 1’age
préscolaire et scolaire et dure des années. Pas d’aggra-
vation de la maladresse manuelle, diminution de 1’autis-
me, apraxie, |’ataxie, les convulsions et le retard mental
sont plus importants

- Stade 1V ou stade de la détérioration motrice sur-
vient surtout entre 5 a 25 ans scoliose, faiblesse muscu-
laire, troubles vasomoteurs, cachexie, mais il y a une
amélioration du contact relationnel.

D’apres cette classification notre patiente est classée
dans le stade III

La pathogénie est inconnue malgré les multiples
études cytogénétiques, métaboliques et neuropatholo-
giques. L’hyperammoniémie qui serait a 1’origine du
syndrome de Rett a été abandonnée (6). Plusieurs
désordres neurologiques ont été avancés (7-11), diminu-
tion du poids du cerveau de 1/3 ou de 20 a 40 pour cent,
du nombre des neurones de 30 a 50 pour cent. Pour
d’autres auteurs (12-14), des perturbations méta-
boliques seraient a I’origine de ce syndrome : la dégres-
sion du taux de mélanine dans la substance grise, la
diminution de la lipofushine dans le cortex cérébral et

Criteres du diagnostic positif

Criteres d’aggravation

Criteres d’exclusion

- Période périnatale normale

- Les 6 premiers mois normaux

- P.C : normal a la naissance

- Ralentissement du PC avant 4 ans
- Perte de I’habileté manuelle

- Détérioration de 1’expression

- Stéréotypie manuelle a la hauteur
de la poitrine ou de la bouche

- Démarche apraxique

- Diagnostic incertain jusqu’a 5 ans

- Dysfonctionnement respiratoire

(apnée durant 1’éveil, hyper- ventilation ,
expiration forcée )

- EEG. anormal

- Convulsions :

- Spasticité

- Troubles vasomoteurs

- Scoliose

- Retard de croissance

- Hypotrophie des pieds

- RCIU

- Viscéromégalie

- Rétinopathie ou atrophie optique
- Traumatisme cervical ou cérébral
- Maladie métabolique identifiable
ou neuropathie évolutive

- désordre neurologique secondaire a
une infection ou a un traumatisme
du systeme nerveux central.

dans le thalamus avec des vacuolisations des spongio-
cytes dans différentes régions du cerveau. Les auteurs
suggerent une réduction des neurotransmetteurs comme
la norépiphédrine, la dopamine, la sérotonine et les glu-
tamates dans le LCR. Cependant, Harris (15) rapporte
que les récepteurs de la dopamine qui sont mesurés par
la caméra a positrons ne sont pas réduits et le scanner
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cérébral montre habituellement une atrophie cérébrale.
Sur le plan génétique, le syndrome de Rett serait dii a
une mutation dominante sur un des chromosomes X
apparaissant durant la gamétogénese, il est 1étal a I’état
homozygote chez le sujet de sexe masculin expliquant
ainsi que ce syndrome n’existe que chez les filles (9).
L’évolution est émaillée de complications qui peuvent
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écourter la vie : convulsions, scoliose, hypotonie et
retard psychomoteur tres profond. La scoliose est le pro-
bleme orthopédique (16) le plus fréquent, notre patiente
ne la présente pas encore. La perte de rectitude de la
colonne vertébrale qui en résulte est a I’origine de la
rupture de I’équilibre précaire. Elle se développe entre 6
et 10 ans.

En I’absence de marqueurs biologiques spécifiques du
syndrome de Rett, le diagnostic positif est strictement
clinique. D’autres désordres neurologiques peuvent &tre
évoqués comme la leucodystrophie, 1’ ataxie cérébro-spi-
nale, la lipofushinose et I’autisme infantile.

Le traitement du syndrome de Rett reste symptoma-
tique et nécessite la coopération des parents surtout que
les enfants participent d’une facon tres passive.
L’association internationale du syndrome de Rett utilise
la musique comme un calmant efficace pour ces malades.

Les convulsions doivent étre traitées par la carbama-

z€pine, les apnées qui sont d’origine centrale nécessitent
des hyperventilations. Les complications orthopédiques
doivent &tre connues pour &tre dépistées car elles peu-
vent émailler I’évolution de la maladie et réduire le
niveau fonctionnel des patients en altérant leur confort.
La scoliose nécessite le plus souvent un traitement chi-
rurgical (16) lorsque le chiffre de courbure est élevé.

CONCLUSION

Le syndrome de Rett est fréquent chez l’enfant. En
absence de marqueurs biologiques spécifiques, le
pédiatre doit évoquer cette maladie devant tout retard
mental idiopathique survenu apreés un intervalle libre
normal. Plusieurs questions restent sans réponses
notamment celles relatives a 1’ étiopathogénie de I’ affec-
tion. Un diagnostic précis nécessite une collaboration
multidisciplinaire pour une meilleure prise en charge.
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