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Rett syndrom (svenska)
Information om sjukdomsmaonstret, dess bakgrund, diagnos och orsaker, med anvdandbara kontakter.

VAD AR RETT SYNDROM?

Rett syndrom ar en utvecklingsstorning orsakad av genetisk mutation som leder till allvarlig mental

och fysiskt handikapp. Sjukdomen férekommer nastan uteslutande hos flickor. Det beskrevs forst av den
wienska barnldkaren professor Andreas Rett (1) 1966.

Alla drabbade barn och vuxna uppvisar samma kliniska symtom, varav de mest karakteristiska ar
ofrivilliga handrorelser som vridning, tvatt och knadning.

Efter en normal graviditet finns det i férsta hand inga uppenbara avvikelser. Det ar forst senare som
isolering, mistandet av redan férvarvade fardigheter, social interaktion, forlust av tal eller bromsad
huvudtillvaxt marks.

Manga barn lar sig inte ga eller gar bara klumpigt. Andra typiska syndrom &r skolios, epilepsi och
andningsproblem.

VAD AR STEGEN | RETT SYNDROM?

Rett syndrom utvecklas i steg. Overviagande normal tidig tillvéxt och utveckling féljs
avstannar. Redan férvarvade fardigheter forsvinner och intresset for omgivningen forsvinner.

Steg | borjar mellan 6 och 18 manaders alder och kdnnetecknas av en langsammare utveckling,

vilket kan vara subtilt i bérjan. Spadbarnet kan visa mindre 6gonkontakt och minskat intresse for leksaker.
Det kan finnas férseningar i grovmotoriska fardigheter som att sitta och krypa. Det héar steget kan paga i
nagra fa manader eller fortsatta i mer an ett ar.

Steg Il borjar vanligtvis mellan aldrarna 1 och 4. En allman nedgang blir uppenbar.

Flickorna forlorar snabbt talférmagan och redan férvarvade malmedvetna handrérelser. Huvudtillvéxten
avtar. Flickorna ar irriterade, de grater och bérjar med stereotypa handrérelser. Vissa tjejer

visa tecken pa autism som reducerad social interaktion och kommunikation.

Steg lll borjar vanligtvis mellan aldrarna 2 och 10. Det varar i flera ar och visar viss stabilisering. Barnen kan
aterfa vissa fardigheter, férbattra sin kommunikation och 6ka intresset fér deras omgivning. Emellertid ar
apraxi, motoriska problem och kramper ocksa framtradande under detta skede.
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Steg IV (sent stadium) borjar vid 10 ars alder. Framstaende funktioner inkluderar nedsatt rorlighet,
krokning av ryggraden (skoliose) och muskelsvaghet. Kognitiva, kommunikativa och manuella fardigheter
bibehalls och avtar inte. Livslangden for Rett-flickor och kvinnor minskar generellt inte, dven om det verkar
att vara en nagot 6kad dodlighet.

HUR DIAGNOSTISERAS RETT SYNDROM?

Diagnos av Rett syndrom &r extremt svart eftersom de olika symtomen kombineras

olika former i det enskilda fallet. Férutom klart definierade specifika diagnostiska kriterier och
villkor som stodjande kriterier ar typiska for Rett syndrom och drabbar nastan alla barn.

KRITERIER AV KLINISK DIAGNOS

¢ Relativt normal utveckling under de forsta 6 till 18 manaderna i livet

¢ Normal huvudomkrets vid fodseln

¢ Ofta minskad tillvaxt av huvudomkrets mellan aldrarna 1 och 4

o Tillfallig forlust av sociala fardigheter

¢ Storning av i talspraket och kommunikativa fardigheter, olika grader av mental
fordrojning

e Forlust av redan forvarvad malmedveten handrérelse mellan 1 och 4 ar

¢ Upprepade handrérelser (handvridning, klammer, knada, klappar)

¢ Gangavvikelser

GEMENSAMMA ATFOLJANDE SYMPTOM

¢ Avskildhet, isolering

e Brist pa intresse for omgivningen och medmanniskor

¢ Tandgnisslande

¢ Olampliga skratt eller skrikande

e Stereotypa rorelser och relaterad apraxi

¢ Olika typer av epilepsi

e Skolios

e Ataxia

e Storningar i matsmaltningen

¢ Andningsstorningar (t.ex. hyperventilation, apné (andetagshallning) och sviljning av luften)
e Salivation

e Sdmnstoérningar

e Kort kropsstorlek, sma fotter

» Délig blodcirkulation av extremiteter, kalla och bla fotter och nedre ben
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GENETISK DIAGNOS

Den kliniska diagnosen av Rett syndrom kan bekraftas med ett genetiskt test sedan 1999. Detta ar 80-
85 procent positivt hos barn med ett “klassisk” Rett syndrom. Saledes atypiska och

asymptomatiska barare kan upptackas hos flickor (och mycket fa pojkar) som inte visar alla typiska
symptom.

VAD FORSAKAR RETT SYNDROM?

Rett-syndrom orsakas av mutationer i MECP2-genen (uttalad meck-pea-two‘). | de flesta

fall finns mutationen i denna gen. MECP2-genen styr manga andra geners funktion. Det &r viktigt att veta
att diagnosen Rett syndrom initialt baseras pa kliniska kriterier.

Hos barn som uppfyller diagnosen kan ett genetiskt test géras pa MECP2-genen. Om en mutation upptacks
ar diagnosen bekraftas. Om ingen mutation hittas kan Rett syndrom fortfarande ges.

KAN MAN BOTA RETT SYNDROM?

Hittills finns det ingen terapi eller medicin som kan bota Rett syndrom. Olika terapeutiska atgarder
sasom fysioterapi, musikterapi, hippoterapi, ergoterapi och taleterapi kan tillampas for att forbattra
livskvaliteten for drabbade flickor och kvinnor. | synnerhet metoden fér "Augmentativ och alternativ
kommunikation" (AAC) kan underlatta vardagen for manniskor med Rett syndrom.

Varje terapi ar inte lamplig for alla. For att undvika dverbelastning, skall ett specifikt urval av
terapeutiska atgarder géras med avseende pa behoven i det enskilda fallet.

VAD AR ODDSEN ATT FA ETT TILL BARN MED RETT SYNDROM?

Chansen att fa mer an ett barn med Rett-syndrom ar mycket liten, mycket mindre an 0,5

procent. De fa genetiska testen som bekraftar Rett syndrom hos syskon tyder pa en minimal sannolikhet
vilket inte ar klart definierat. | ett sddant fall kan en prenatal diagnos vara ett alternativ. Men detta skall
diskuteras individuellt med en skicklig genetisk radgivare.

Ytterligare information och vagledning

RETT.DE - WEBBPLATSEN OM RETT DEUTSCHLAND e.V. —

Elternhilfe fiir Kinder mit Rett-Syndrom (Rett-stodgrupp for foraldrar, Tyskland)

Var webbplats www.rett.de innehaller aktuell information om orsaker, diagnoser och terapeutisk
behandling pa Rett syndrom; nyheter fran Rett-stodgruppen; rapporter om enskilda fall

och om ny vetenskaplig forskning och upptackter.

RETT SYNDROM HANDBOK

Rett Syndrome Handbook av Kathy Hunter innehaller mer &n 700 sidor med vetenskapligt

bidrag om den kliniska bilden fran professionella experter pa Rett syndrom, men ocksa kdanslomassiga och
personliga rapporter om det dagliga livet fran familjer med ett Rett-barn. Den tyska versionen Das Rett-
Syndrom Handbuch ar tillgangligt via Rett Deutschland e.V. (Info@rett.de).
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RETTLAND MEDLEMMS TIDNING Deutschland elV. &
Tidningen publiceras av Rett Deutschland e.V. Varje nummer har enskilda rapgQLI&Ri®8 fr Kinder mit Rett-Syndrom
oversikt over ny medicinsk och terapeutisk utveckling och av aktuella juridiska och sociala fragor; och

information om kommande evenemang, nyheter och aktiviteter for Rett Deutschland e.V. .

BLI MEDLEM

Foraldrar till ett barn med Rett-syndrom uppmanas hjartligt att bli medlem i Rett Deutschland

e.V. - Elternhilfe fir Kinder mit Rett-Syndrom. Vi delar bekymmer och behov, lyssnar och ger rad pa
alla fragor. Som medlem inbjuds du till alla moten i din region (eller utanfor) och till

arsstamman. Ditt aktiva engagemang ar ocksa mycket valkommen. Du kommer att fa var
medlemstidning RettLand tva ganger om aret.

Den arliga medlemsavgiften uppgar till 45 euro (eller mer) for familjer och 30 euro (eller mer) for
singelforaldrar.

BLI EN SPONSORERANDE MEDLEM

Om du vill stodja oss utan att ha ett barn med Rett-syndrom sjalv, kan du bli en
sponsringsmedlem. Som sponsringsmedlem &r du pa begéaran inbjuden till alla méten inom
din region och till arsstdmman. Ditt aktiva engagemang ar ocksa mycket valkommet.

Sponsring av medlemskap uppgar till 20 euro (eller mer) per person och ar. For en extra avgift pa
12 euro per ar far du vara medlemmars tidning RettLand.

DONATIONER OCH PROMOTION

Vi ser det som var framsta uppgift att gbra Rett-syndromet mer kant for att stodja vetenskaplig
forskning och att hjalpa drabbade barn och deras féraldrar sa snabbt som maijligt.

For att uppna detta organiserar vi regelbundna informationskampanjer for barnlakare och avancerad
utbildning och kurser. Vi skoter om medlemmarnas familjer och ger omfattande rad med fragor om
kontakter, terapeutiska alternativ och praktisk hjalp med vardagen.

Mer detaljerad information, ansdkningsformular och var integritetsforklaring finns pa var

webbplats www.rett.de.

MISSION AV RETT DEUTSCHLAND E.V.

Pa initiativ av professor Folker Hanefeld grundades foraldrarnas stodgrupp i Gottingen

1987. Hans mal var att samla foréldrar vars barn hade samma funktionshinder. Rett
Deutschland e.V. har idag mer an 1700 medlemmar, varav nastan 700 barn och vuxna med
Rett syndrom. Rett Deutschland e.V. ger information om Rett syndrom fér de drabbade eller
intresserade och uppmuntrar utbyte av erfarenheter mellan féraldrar - ett viktigt satt att
motverka isoleringen av familjer som ofta ar éverhangande efter diagnosen av Rett syndrom.
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AKTIVTETER I t e t t &
» Vagledning till foraldrar, lakare, larare, terapeuter och alla berérda med Retbeutschland eV. N

syndrom i deras dagliga liv Elternhilfe fur Kinder mit Rett-Syndrom
e Uppratta kontakter mellan foraldrar

« Arsstamma med specialféreldsningar

¢ Informationshelger for familjer med ny diagnos

¢ Familjehelger och méten med regionala grupper och provinsféreningar
e Traningsprogram

* Semesterlager

¢ Arbetsgrupp »Vuxna med Rett-syndrom«

e Narvaro vid kongresser, symposier och specialiserade massor

¢ Spridning av information om Rett syndrom

eSponsorering av forskningsprojekt av professor Stuart Cobb, Edinburgh

Din kontakt i styrelsen

Vorstand@Rett.de

Kontakt for foraldrar
info@rett.de

Kontakt angaende kommersiella fragor
Katja Mischarin GaswerkstraRe 13 52525 Heinsberg
T 02452 - 18099 90 - F 02452 - 180 99 99 k.mischarin@rett.de

Det finns regionala grupper av Rett Deutschland e.V .. Ndrmare medlemmarna ar det mojligt
att ordna ett mer intensivt stod pa plats, som regelbunden information och familjemoten.
Grupper och kontakter i din narhet kan hittas under https://www.rett.de/de/Anlaufstellen

Medicinsk radgivare

Prof. Dr. med. Bernd Wilken wilken@klinikum-kassel.de
Ambassador: Leslie Malton

Beskyddare: Erdal Keser

Féreningskonto

IBAN DE56 5209 0000 0042 2178 08
BIC GENODE51 KS1
Forskningskonto

IBAN DE34 5209 0000 0042 2178 16
BIC GENODE51 KS1

Om du har ytterligare fragor, tveka inte att kontakta oss.
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