Femme Actuelle v &

lemac Mes favoris Se connecter

Q  Actu Beauté Cuisine Noél Santé Horoscope Mode Enfant Minceur = S'Ukr’:";';;:z B f o9

Accueil + Santé « Santé pratique

Syndrome de Rett : quels sont les symptomes de cette maladie rare ?

Le 28 octobre 2020 & 17h32

Le syndrome de Rett est une maladie génétique qui déclenche un trouble du développement
du systéme nerveux. Cette pathologie se manifeste uniquement chez les petites filles, des leurs

six mois et se caractérise par des probléemes de mouvements ou de communication.

En France, 25 a 40 nouveaux cas de syndrome de Rett sont déclarés chaque année. Cette
maladie génétique a été décrite pour la premiére fois en 1966 par le professeur Andreas Rett.
Elle provoque un important trouble du développement du systeme nerveux qui entraine un

handicap mental et des atteintes motrices severes.

Le syndrome de Rett touche uniquement les petites filles dés leur naissance. Il s’agit de la
premiére cause de polyhandicap génétique chez les filles en France. En général, cette maladie
concerne seulement une personne dans la famille. Il existe donc peu de risque qu’un autre

enfant soit touche par le syndrome de Rett.

Quels sont les symptomes du syndrome de Rett ?

Les premieres manifestations du syndrome de Rett surviennent dés les six mois de 1’enfant.
Au fil des années, la maladie évolue par le biais de différentes phases. Ces symptémes sont
dus au ralentissement de la croissance du perimétre cranien qui est lié & la diminution du

volume cérébral.

Au début, le développement psychomoteur du nourrisson est presque correct avec
I'acquisition de la marche. A sa naissance, son périmétre cranien est également normal. Vers
I’4ge d’un an, 1'état de santé de la jeune patiente commence a se dégrader. La petite fille est
souvent plus irritable, évite le contact avec ses proches et pleure comme si elle avait mal
quelque part. Lors de cette seconde phase, le médecin traitant peut évoquer le diagnostic de
l'autisme. On constate également une absence du développement du langage, une perte de

I’utilisation volontaire des mains, des crises convulsives et des insomnies. Dans certains cas,


https://www.femmeactuelle.fr/sante/sante-pratique/phenylcetonurie-quelle-est-cette-maladie-genetique-qui-peut-entrainer-un-retard-mental-chez-les-enfants-2101682
https://www.femmeactuelle.fr/sante/sante-pratique/phenylcetonurie-quelle-est-cette-maladie-genetique-qui-peut-entrainer-un-retard-mental-chez-les-enfants-2101682
https://www.femmeactuelle.fr/enfant/prenoms/prenoms-retros-pour-petites-filles-47664
https://www.femmeactuelle.fr/enfant/bebe/deficit-congenital-en-lactase-quels-sont-les-symptomes-de-cette-intolerance-au-lactose-chez-le-nourrisson-2100666
https://www.femmeactuelle.fr/sante/sante-pratique/insomnies-9-petits-gestes-du-quotidien-pour-lutter-contre-ce-trouble-du-sommeil-2094151
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I’enfant peut commencer a s’auto-mutiler. Ces manifestations peuvent durer plusieurs

semaines voire plusieurs mois.

A partir de deux ans et jusqu'a dix ans, le syndrome de Rett semble se stabiliser, mais les
petites filles ont une déficience intellectuelle sévere, des crises convulsives, une spasticité qui
cause une raideur des membres et une ataxie qui se manifeste par des troubles de I’équilibre.
Les patientes souffrent également d'un dysfonctionnement respiratoire caractérisé par des
arréts respiratoires pendant les périodes d’éveil, de I'hyperventilation, des blocages
respiratoires et une expulsion forcée d’air ou de salive. Au cours de cette phase, les médecins
identifient une diminution du périmeétre cranien qui déclenche un ralentissement de la

croissance cérébrale.

Cependant, les troubles autistiques régressent souvent pendant cette phase. Les petites filles se
rapprochent de leur entourage et elles trouvent d’autres moyens pour communiquer. Elles ont
¢galement plus d’expressions faciales. Cette période peut durer de quelques a mois a quelques

années.

La derniére phase est I’évolution tardive qui débute vers les 10-15 ans. Elle se traduit par une
diminution du volume musculaire et une augmentation de la spasticité. Les jeunes filles
peuvent perdre la faculté de marcher et I’utilisation d’un fauteuil roulant est nécessaire. Une

scoliose peut également survenir.

Syndrome de Rett : comment est posé le diagnostic ?

Le diagnostic repose sur l'identification de signes cliniques. Pour qu’il soit posé, la patiente

doit avoir 4 a 6 des criteres primaires et secondaires.

Les criteres primaires regroupent :


https://www.femmeactuelle.fr/sante/sante-pratique/ataxie-27691
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« un développement apparemment normal de 1’enfant pendant la grossesse et jusqu’a
I’age de six mois

e un périmétre cranien normal & la naissance, puis un ralentissement postnatal de la
croissance du crane

e une perte de I’utilisation volontaire des mains a partir de 6 mois jusqu'a 30 mois

« untrouble de la communication et un retrait social dés la petite enfance

o Uune altération sévere du langage (expression, compréhension)

« une altération ou une absence de la marche pendant la petite enfance
Quant aux criteres secondaires, ils permettent d’appuyer le diagnostic du syndrome de Rett :

e des troubles de la respiration pendant I’éveil avec des apnées, des hyperventilations,
des blocages respiratoires, des expulsions forcées d’air ou de salive

e des anomalies détectées lors d’un électroencéphalogramme (EEG) telles que des
décharges épileptiques ou des crises d’épilepsie

« un tonus musculaire anormal avec une faiblesse musculaire et des contractions
musculaires involontaires qui causent des mouvements inadaptés

o des troubles vasomoteurs périphériques : les pieds et les mains sont froids voire bleus

e une déviation de la colonne vertébrale avec la présence d’une scoliose

e un retard de croissance

e une mobilité réduite avec 1’age

e des petits pieds hypotrophiques
Plusieurs facteurs permettent également d’écarter le risque du syndrome de Rett comme :

e une rétinopathie ou une atrophie optique qui est une atteinte du nerf optique
o des signes de Iésions cérébrales périnatales ou postnatales

« des maladies métaboliques ou neurologiques


https://www.femmeactuelle.fr/enfant/grossesse/grossesse-le-shiatsu-une-methode-alternative-pour-stimuler-sa-fertilite-2099671
https://www.femmeactuelle.fr/sante/sante-pratique/electroencephalogramme-eeg-comment-se-deroule-cet-examen-neurologique-2102398
https://www.femmeactuelle.fr/sante/sante-pratique/epilepsie-quelles-sont-les-manifestations-de-cette-maladie-et-comment-la-traiter-2098207
https://www.femmeactuelle.fr/sante/sante-pratique/scoliose-comment-traiter-cette-deformation-de-la-colonne-vertebrale-2094499
https://www.femmeactuelle.fr/sante/sante-pratique/zoom-sur-la-retinopathie-diabetique-2099284
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e une microcéphalie congénitale qui désigne un bébé avec un petit crane dés sa

naissance

Quels sont les traitements permettent de soigner le
syndrome de Rett ?

Pour I’heure, il n’existe aucun traitement qui permet de guérir les patientes touchées par le
syndrome de Rett, mais elles bénéficient d’une prise en charge symptomatique. Les

professionnelles de santé instaurent notamment une surveillance étroite.

Sources : Orphanet et I'Association Francaise du syndrome de Rett

A lire aussi :

>> Leucodystrophies : ce qu'il faut savoir sur ces maladies génétiques incurables
>> Maladie de Huntington : quelle est cette pathologie neurodégénérative rare ?

>> Hypertrichose : quelle est cette maladie rare qui se manifeste par une pilosite excessive et

anormale ?
Josephine ARGENCE


https://www.orpha.net/data/patho/Pub/fr/Rett-FRfrPub91.pdf
https://afsr.fr/le-syndrome-de-rett/
https://www.femmeactuelle.fr/sante/sante-pratique/leucodystrophies-ce-quil-faut-savoir-sur-ces-maladies-genetiques-incurables-2102353
https://www.femmeactuelle.fr/sante/sante-pratique/maladie-de-huntington-quelle-est-cette-pathologie-neurodegenerative-rare-2096456
https://www.femmeactuelle.fr/sante/sante-pratique/hypertrichose-quelle-est-cette-maladie-rare-qui-se-manifeste-par-une-pilosite-excessive-et-anormale-2101801
https://www.femmeactuelle.fr/sante/sante-pratique/hypertrichose-quelle-est-cette-maladie-rare-qui-se-manifeste-par-une-pilosite-excessive-et-anormale-2101801

