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Elternhilfe flr Kinder mit Rett-Syndrom
Zespot Retta (polski)

Informacje na temat obrazu klinicznego, pochodzenia, diagnozy i przyczyn, a takze przeglad punktéw
kontaktowych i finansowania.

JAKI JEST SYNDROM RETTA?

Zespot Retta jest zaburzeniem rozwojowym wywotanym mutacjg genetyczng, ktéra powoduje
powazne uposledzenie umystowe i fizyczne. Choroba dotyka prawie wytgcznie dziewczat i zostata po
raz pierwszy opisana w 1966 r. przez prof. Dr. Andreas Rett (7).

Wszystkie chore dzieci i dorosli wykazujg zgodnos$¢ w zakresie objawdw klinicznych, szczegélnie
poprzez tak zwane stereotypy dtoni, takie jak ruchy wyciskania, mycia i ugniatania jako ceche
szczegoblna.

Po normalnej cigzy na poczatku nie wida¢ zadnych specjalnych nieprawidtowosci. Dopiero pdzniej
ujawniajg sie wewnetrzne wycofanie, ograniczenie wzrostu gtowy, utrata nabytych umiejetnosci i
umiejetnosci kontaktow spotecznych, a takze znaczne zaktdcenie rozwoju jezyka. Wiele dzieci nie
uczy sie chodzi¢ lub tylko w ograniczonym zakresie. Typowe dziatania niepozadane to skolioza,
epilepsja i problemy z oddychaniem.

JAKI JEST SYNDROM RETTA?

Typowy zesp6t Retta rozwija sie w kilku etapach. Po poczgtkowo w duzej mierze niepozornym
rozwoju, nie ma dalszych zmian. Powstaje zastdj rozwojowy, w wyniku ktdrego tracone sg
umiejetnosci i zainteresowanie srodowiskiem.

Pomiedzy 6 a 18 miesigcem zycia wystepuje powolne opdznienie wzrostu, az proces rozwojowy
catkowicie sie zatrzyma. Maluch ma mniejszy kontakt wzrokowy i traci zainteresowanie zabawkami.
Moga wystgpic¢ opdznienia w nabywaniu umiejetnosci motorycznych, takich jak siedzenie, czotganie
sie lub podcigganie. Ten stan, pierwszy etap moze trwac kilka miesiecy i dtuzej niz rok.

Drugi etap zwykle rozpoczyna sie w wieku od 1 do 4 lat. Widoczny jest ogdlny spadek rozwoju:
zainteresowane dziewczeta szybko tracg zdolnos¢ moéwienia i juz nabytg zreczno$¢ manualng. Wzrost
gtowy zwalnia. Dziewczyny sg zirytowane, ptaczg, krzyczg i zaczynaja stereotypowe ruchy rak.
Niektére dziewczyny majg cechy autystyczne, a ich umiejetnosci komunikacyjne sg bardzo
uposledzone.

Po fazie szybkiej regresji trzeci etap zwykle rozpoczyna sie miedzy drugim a dziesigtym rokiem i trwa
przez kilka lat. W tym okresie zachodzi wzgledna stabilizacja. Dzieci odzyskujg umiejetnosci
indywidualne, zwtaszcza ich umiejetnosci komunikacyjne, a zainteresowanie srodowiskiem ponownie
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wzrasta. Umiejetnosci motoryczne pozostajg powaznie ograniczone i czesto wystepujg napady
padaczkowe.

Od dziesieciu lat mowi sie o péznym etapie Retta. Nacisk ktadziony jest na zwiekszenie zaburzen
ruchowych i problemdw ortopedycznych - zwtaszcza skoliozy (skrzywienie kregostupa). Umiejetnosci
poznawcze, komunikacyjne i manualne zostajg zachowane i nie zmniejszajg sie. Oczekiwana dtugos¢
Zycia dziewczat Rett nie jest zasadniczo ograniczona, chociaz Smiertelno$¢ nieznacznie wzrasta.

W JAKI SPOSOB DIAGNOSTYCZNY JEST ZESPOt RETTA?

Rozpoznanie zespotu Retta znacznie utrudnia fakt, ze wszystkie opisane ponizej objawy wystepujg w
bardzo réznych postaciach. Oprécz jasno okreslonych kryteriéw diagnostycznych inne
nieprawidtowosci i towarzyszgce im objawy sg typowe dla zespotu Retta i dotyczg prawie wszystkich
dzieci.

KRYTERIA DIAGNOSTYKI KLINICZNEJ

* Przewaznie normalny rozwadj w ciggu pierwszych 6—18 miesiecy

¢ Normalny obwdd gtowy od urodzenia

¢ Czesto zmniejszenie wzrostu obwodu gtowy miedzy 1. a 4. rokiem zycia
e Tymczasowa utrata zdolnosci kontaktu spotecznego

¢ Zaburzenia rozwoju jezyka i umiejetnosci komunikacyjnych, uposledzenie umystowe réznego
stopnia

¢ Utrata nabytych, przydatnych funkcji dtoni miedzy 1. a 4. rokiem zycia
e Stereotyp dtoni: mycie, ugniatanie, bicie, wyrywanie ruchow

e Zaburzenie chodu

Czeste dziatania niepozadane

¢ odosobnienie

¢ Najwyrazniej brak zainteresowania srodowiskiem i innymi
¢ zgrzytanie zebami (bruksizm)

¢ Ataki Smiechu lub krzyku

e Stereotypy i powigzana apraksja
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¢ Padaczka réznych form

¢ skolioza
¢ zaburzenia chodu (ataksja)
* problemy trawienne

¢ Okresy przyspieszonego i gtebokiego oddychania, przerwy w oddychaniu, potykanie powietrza,
nieregularne oddychanie

¢ Slinienie

¢ zaburzenia snu

-  Niski wzrost, mate stopy

¢ Brak przeptywu krwi do konczyn z zimnymi, niebieskawymi stopami i podudziami

DIAGNOSTYKA GENETYCZNA

Od 1999 r. Diagnoza zespotu Retta zostata potwierdzona testem genetycznym. U dzieci z typowym
przebiegiem, tzw. ,Klasycznym zespotem Retta”, jest to 80% do 85% pozytywnych. Nawet u
dziewczat (i bardzo rzadko chtopcéw), ktérzy nie majg lub nie majg wszystkich typowych cech, mozna
zidentyfikowac nietypowe formy i bezobjawowe nosiciele.

CO POWODUIJE Syndrom RETT?

Gen odpowiedzialny za zespot Retta nazywa sie MECP2. Wiekszos¢ dzieci z zespotem Retta znajduje
mutacje (zmiany) w tym genie. Gen MECP2 jest odpowiedzialny za kontrole wielu innych gendw.
Wazne jest, aby Wis - sen, ze diagnoza zespdt Retta jest najpierw dokonuje sie na podstawie
kryteriéw klinicznych. U dzieci, ktdre spetniajg kryteria diagnostyczne, gen MECP2 mozna nastepnie
przetestowac w tescie genetycznym. Jesli wykryta zostanie mutacja, diagnoza jest pewna. Jesli nie ma
modyfikacji genetycznej, zespoét Retta moze by¢ nadal obecny.

Czy mozna wyleczy¢ syndrom oszczedzania?

Jak dotad nie ma leczenia farmakologicznego, ktére mogtoby wyleczyé zespdt Retta. Dzieki
réoznorodnym srodkom terapeutycznym, takim jak fizjoterapia, muzykoterapia, jazda konna, terapia
zajeciowa i logopedia, mozna poprawié jakos¢ zycia dotknietych nig dziewczat i kobiet. W
szczegblnosci metoda ,wspieranej komunikacji” znacznie przyczynia sie do uzyskania dostepu do
0s0b z zespotem Retta.

Nie kazda forma terapii jest odpowiednia dla wszystkich. Aby unikngé nadmiernych wymagan, wybér
form terapii powinien by¢ zawsze dostosowany do indywidualnych potrzeb.
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CZY RYZYKO CHOROBY ZWIEKSZA SIE Z INNYM ZYCZENIEM DZIECI?

Zgodnie z obecnym stanem wiedzy ryzyko powtdrzen jest znacznie ponizej 0,5%. Ze wzgledu na
nieliczne przypadki rodzeristwa potwierdzone testem genetycznym istnieje minimalne, minimalne
prawdopodobienstwo dla dalszych dzieci z zespotem Retta. W razie potrzeby mozliwa jest diagnoza
prenatalna. Nalezy to jednak omoéwic indywidualnie i szczegétowo w ramach konsultacji genetycznej.

DODATKOWE INFORMACIJE | PRZEWODNIK
RETT.DE - STRONA INTERNETOWA POMOCY DLA RODZICOW

Nasza strona internetowa www.rett.de oferuje aktualne i réznorodne opcje informacyjne:
Intensywnie zajmuje sie przyczynami, diagnozg i opcjami leczenia zespotu Retta, donosi o nowosciach
w zyciu klubu oraz prezentuje indywidualne i nowe doswiadczenia naukowe oraz ustalenia w
obszarze porad.

INSTRUKCJA OBStUGI RETT SYNDROME

W podreczniku Das Rett Syndrome Kathy Hunter opracowata uzasadniony wkfad naukowy w obraz
kliniczny, ale takze bardzo emocjonalne opisy codziennego zycia dotknietych rodzin. Na ponad 700
stronach ksigzka zawiera zestawienie osobistych doswiadczen wraz z profesjonalnymi wynikami
testow znanych ekspertow Retta. Istniejg réwniez cenne wskazowki dotyczgce wszystkich sytuacji
zyciowych rodziny z dziewczyng Rett. Ksigzka jest dostepna w Elternhilfe (info@rett.de), a takze w
ksiegarniach.

MAGAZYN CZtONKOWSKI RETTLANDII

Magazyn jest publikacja Retta Germany eV kazdym wydaniu prezentuje osobiste referencje, stanowi
przeglad nowych emisji oraz informacje o nadchodzgcych wydarzeniach, klub nowosci i medycznych,
terapeutycznych, prawnych i spotecznych - dziatania.

ZOSTAN CZtONKIEM

Serdecznie zapraszamy rodzicéw dziecka, u ktérego zdiagnozowano zespdt Retta, do zostania
cztonkiem Rett Deutschland e.V. Pomoc rodzicielska dla dzieci z zespotem Retta. Wspdlnie dzielimy
sie obawami i trudnosciami, stuchamy i doradzamy we wszystkich sprawach. Jako cztonek
stowarzyszenia zostaniesz zaproszony na wszystkie spotkania w swoim regionie (na zyczenie rowniez
w innych regionach) i na coroczne walne zgromadzenie. Twoje aktywne zaangazowanie jest rowniez
bardzo mile widziane. Nasz magazyn cztonkowski RettLand otrzymuje sie dwa razy w roku.
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Cztonkostwo jest mozliwe dla rodzin od 45 euro i dla samotnych rodzicéw od 30 euro rocznie.

ZOSTAN CZLONKIEM FINANSOWANIA

Jesli chcesz nas wesprzec bez rozpoznania dziecka z zespotem Retta, chetnie zaoferujemy
cztonkostwo sponsorskie. Jako cztonek wspierajacy zostaniesz zaproszony na wszystkie spotkania w
twoim regionie i na coroczne spotkanie na pismie na zadanie. Oczywiscie cieszymy sie réwniez z
aktywnego zaangazowania.

Mozesz zostac¢ cztonkiem wspierajgcym od 20 € na osobe rocznie. Otrzymujesz nasz magazyn
cztonkowski RettLand za dodatkowg optatg w wysokosci 12 € rocznie.

ODDAIJ | PROMUJ

Widzimy nasze gtéwne zadanie w tym, ze w celu dokonania zespotu Retta znany promowanie
— projektéw badawczych i chorych dzieci i ich rodzicéw, jak najszybciej, aby poméc.

W tym celu opracowujemy na przyktad regularne kampanie informacyjne dla pediatrow i
organizujemy szkolenia terapeutéw trwajgce kilka dni. Opiekujemy sie dotknietymi rodzinami
cztonkéw z kompleksowg pomocg w kwestiach dotyczacych punktéow kontaktowych, opcji leczenia i
praktycznej pomocy w radzeniu sobie z codziennym zyciem.

Na naszej stronie internetowej rett.de znajdziesz dalsze szczegdtowe informacje, odpowiednie
formularze rejestracyjne i nasze oswiadczenie o ochronie danych.

ZADANIA RETT DEUTSCHLAND EV

Za namowa Prof. Dr. Pomoc rodzicielska Folker Hanefeld zostata zatozona w Getyndze w 1987 roku.
Jego celem byto zblizenie rodzicéw, ktdrych dzieci s3 w rGwnym stopniu niepetnosprawne. Pomoc
rodzicielska obejmuje obecnie ponad 1700 cztonkdw z prawie 700 dzie¢mi i dorostymi z zespotem
Retta. Pomoc rodzicielska informuje dotkniete i zainteresowane strony o zespole Retta i promuje
wymiane doswiadczen miedzy rodzicami na rézne sposoby. Wazny aspekt przeciwdziatajacy izolacji
rodzin, ktéry czesto zagraza po diagnozie.

Birgit Lork, matka cdrki z zespotem Retta, jest pierwszym punktem kontaktowym w naszym biurze w
Witten.
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DZIALANIA | DZIAtANIA

¢ Porady od dotknietych rodzicéw, lekarzy, nauczycieli, terapeutdw i wszystkich oséb, ktére majg do
czynienia z zespotem Retta w zyciu codziennym

¢ Posrednictwo w kontaktach miedzy dotknietymi rodzicami
¢ Coroczne walne zgromadzenie z wyktadami
¢ Weekend informacyjny dla rodzin ze swiezg diagnoza
¢ Weekendy rodzinne i zjazdy rodzinne w ramach grup regionalnych i stowarzyszen krajowych
¢ Oferta dalszych dziatan szkoleniowych
- ¢ Oferuj wakacje wakacyjne
¢ Grupa robocza »Dorosli z zespotem Retta«
¢ Obecnos¢ pomocy rodzicéw na kongresach, sympozjach i targach handlowych
¢ Udostepnianie informacji o zespole Retta

¢ Finansowanie projektu badawczego przez prof. Stuarta Cobba, Edynburg

Twoja osoba kontaktowa w federalnym zarzadzie

1. krzesto - Gabriele Kessler g.kessler@rett.de
2. Przewodniczacy - Christine Reiter Metzler, c.reiter-metzler@rett.de
ekonom - Stilianos Brusenbach, s.brusenbach@rett.de

Osoba kontaktowa dla rodzicéw:
Birgit Lork Stockumer Strasse 3 58453 Witten

T 02302 -962 56 60 F 02302 - 962 56 69 info@rett.de
Osoba kontaktowa w sprawie reklamy Zakres:

Katja Mischarin Gaswerkstrasse 13 52525 Heinsberg

T 02452 - 18099 90 - F 02452 - 180 99 99 k.mischarin@rett.de
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Grupy regionalne utworzyty sie w ramach pomocy rodzicielskiej. Korzystajg z przestrzennej bliskosci
cztonkow, aby jeszcze bardziej intensywnie wspierac - na przyktad poprzez wydarzenia informacyjne i
zjazdy rodzinne - i w ten sposdb wykonujg bardzo cenng prace na miejscu. Grupe w Twojej okolicy i
osoby kontaktowe mozna znalez¢ na stronie https://www.rett.de/de/Anlaufstellen

Doradca medyczny:
Prof. Dr med. Bernd Wilken wilken@klinikum-kassel.de

Ambasador: Leslie Malton Patron: Erdal Keser

konto Stowarzyszenia:

IBAN DE56 5209 0000 0042 2178 08
BIC GENODES51 KS1

Konto Badania:

IBAN DE34 5209 0000 0042 2178 16

BIC GENODES1 KS1

Jesli masz dodatkowe pytania, skontaktuj sie z nami. Postaramy sie jak najszybciej skontaktowac z
Toba w jezyku ojczystym.

© 2020 Rett-Deutschland e.V. — Elternhilfe fiir Kinder mit Rett-Syndrom


https://translate.google.com/translate?hl=pl&prev=_t&sl=de&tl=pl&u=https://www.rett.de/de/Anlaufstellen

