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A l'inici d'aquesta tesi, el gen causant de 'RTT no havia estat identificat. La hipotesi de
treball de partida va ser que la malaltia podia estar causada per una mutacié dinamica
d’'un gen lligat al cromosoma X.

Després de la descripcidé de mutacions en el gen MECP2 en pacients amb RTT l'octubre
de 1999, les hipotesis de treball van ser replantejades:

L’RTT pot presentar homogeneitat genetica, o bé poden existir altres gens implicats en
la patologia.

Mutacions en MECPZ2 poden ser compatibles amb la vida en barons, i donar lloc a RTT
classica o a formes rettoides.

L’abseéncia o presencia de mutacio, i el tipus de mutacié a MECP2, pot tenir influéncia
sobre les manifestacions cliniques de la malaltia.

e La regié promotora del gen MECPZ2 pot estar implicada en I'expressio diferencial del
gen en sistema nervids central i en I'etiologia de I'RTT.
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