


Landsforeningen Rett Syndroms logo er et billede
pa to meget karakteristiske traek ved piger, som
udvikler sygdommen. Nemlig de udtryksfulde gjne,
som pigerne typisk besidder. Og de stereotype
handbevaegelser, som opstar, nar handfunktionen
gar tabt. Nar billederne er indrammede i firkanter,
sd illustrerer det et af pigernes kommunikations-
veerktgijer: Pictogrammer. Og den gengivne hand-
bevaegelse i pictogrammet er tegn-til-tale tegnet
for pigens vigtigste statte i forlgbet: Familien.






1. Forord

Rett Syndrom er opkaldt efter den gstrigske laege
Andreas Rett, der i 1966 som den fagrste beskrev
sygdommen.

Rett Syndrom er en sjelden sygdom. Saledes diag-
nosticeres kun ca. 2-3 nye tilfeelde om aret i Dan-
mark. De farste danske patienter blev diagnostice-
ret i 1986 af lege Jytte Bieber Nielsen, som er til-
knyttet landsforeningen. Sygdommen optreeder
naesten udelukkende hos piger. Farst efter identifi-
kationen af genet er der fundet enkelte drenge
med sikker diagnose. Da Rett Syndrom overvejende
forekommer hos piger, anvendes betegnelserne
”piger” og “kvinder” i denne pjece.

Sygdommens korte historie og den lave forekomst
er arsag til, at kendskabet til og viden om syndrom-
et er begraenset. P4 internationalt plan forskes der
intensivt for at klarleegge sygdomsudviklingen.

Med denne pjece prgver vi at give vores viden og
erfaringer videre, og det er vores hab, at bade pa-
rgrende, fagfolk og andre interesserede vil kunne
finde nyttig og gavnlig information.

Der henvises desuden til foreningens hjemmeside
(www.rett.dk), som opdateres jevnligt.

Landsforeningen Rett Syndrom.
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Rett Syndrom blev farste
gang beskrevet af den gstrigske
barneleege Andreas Rett.

Bengt Hagberg pabegyndte
forskningen i Rett Syndrom.

2. Historie

Den gstrigske bgrneleege Andreas Rett (1924-97)
havde iagttaget en pafaldende lighed mellem symp-
tomer blandt flere af sine patienter. | 1966 beskrev
han som den farste den sygdom, der senere fik
navnet “Rett Syndrom” (RTT). | Sverige havde
bgrneneurologen Bengt Hagberg i 1960’erne ogsa
veeret opmarksom pa sygdommen, men fgrst da
han sammen med kolleger fra Frankrig og Portugal
i 1983 offentliggjorde en artikel i et engelskspro-
get tidsskrift om neurologi, begyndte man at diag-
nosticere og forske i RTT i alle verdensdele. De
forste diagnosekriterier blev fastlagt ved et made
hos Andreas Rett i Wien, offentliggjort i 1984 og
senere revideret i 1988.

Den farste foraldreforening blev grundlagt i USA i
1984 (International Rett Syndrome Association —
IRSA). | Danmark har man diagnosticeret RTT siden
1986 og to ar senere blev Landsforeningen Rett
Syndrom grundlagt af to mgdre til piger med RTT,
Gitte Jensen og Birgit Hansen. Ar 2003 tzller fore-
ningen flere end 300 medlemmer og i Danmark er
diagnosticeret mindst 92 patienter med RTT.

| 1994 dannede flere europeiske Rett-foreninger
sammenslutningen European Association for Rett
Syndrome (EARS), som senere &ndrede navn til
Rett Syndrome Europe, RSE. Landsforeningen Rett
Syndrom er bade medlem af RSE og IRSA. | Dan-
mark er Landsforeningen Rett Syndrom tilknyttet
Landsforeningen LEV, som arbejder for udviklings-
haemmedes Livskvalitet, Egenkultur og Veerdighed.



3. Hvad er Rett Syndrom?

Baggrund for sygdomsudviklingen
RTT er en medfgdt neurologisk sygdom, der nasten
udelukkende ses hos piger.

Den klassiske form for RTT har et karakteristisk
forlab, specielt i de farste ti ar af pigens liv. Efter
en periode med tilsyneladende normal udvikling,
stagnerer denne og falges siden af tab af psykomo-
toriske feerdigheder og kontakt. Herefter er til-
standen relativt stabil en del ar, men lidt efter lidt
sker alligevel en forringelse af specielt de motoriske
feerdigheder. Sygdommens forlgb er af to svenske
leeger, B. Hagberg og |. Witt Engerstrom, blevet ind-
delt i fire stadier (se afsnit 4).

| starten mente man, at RTT var en progredierende
(fremadskridende) sygdom, mens den nu anses for
at veere forarsaget af en udviklingsdefekt af hjernen.
Ganske vist sker der en klinisk forringelse gennem
arene, men denne skyldes den tidlige hjerneskade
0g ikke en fortsat destruktiv proces.

Allerede i starten af 1990’erne fandt man tegn pa,
at udviklingen af hjernens netveerk hos piger med
RTT er defekt. Fejlen opstar tilsyneladende i den
sene fostertilveerelse og/eller den tidlige spaedbarns-
alder. Dette netveaerk dannes normalt ved kontakt-
punkter mellem hjerne-nervecellernes talrige for-
grenede udlgbere. Det store antal lange forgrenin-
ger muliggar, at mange nerveceller kan fa kontakt
med hinanden direkte eller indirekte.



Kontaktpunkterne kaldes synapser. Gennem disse
formidles signaler fra celle til celle via kemiske
substanser, signalstoffer, hvilket er en ngdvendig
forudseetning for en optimal kommunikation mel-
lem de forskellige omrader i hjernen.Ved RTT er
der tilsyneladende feerre og kortere forgreninger
og dermed faerre synapser end normalt i nasten
alle omrader af hjernebarken. Dette betyder, at
styringen af de forskellige funktioner, som hjernen
kontrollerer, fungerer darligere ved RTT end nor-
malt. Kun det omrade af hjernebarken, hvor synet
dannes, synes at vaere relativt bedre udviklet end
resten. De store strukturer i hjernen er i gvrigt
normalt opbygget, om end denne er mindre end
hos jeevnaldrende. | 1999 har man i USA identifice-
ret det gen, der i defekt (muteret) form kan med-
fore RTT. Dette gen, MECP2, regulerer aktiviteten
af mange andre gener og er af stgrste betydning
for en normal udvikling.

Hyppighed

Undersggelser bade i Sverige og @stdanmark har
vist, at ud af omkring 10.000 piger vil én udvikle
RTT, enten den Klassiske form eller en af de atypiske
former. Omsat til danske forhold vil det svare til,
at 3-4 nyfadte piger om aret vil have RTT. Foreldre-
foreningen har primo 2003 kendskab til 91 piger
og kvinder i alderen 2 til 79 ar, samt 1 dreng pa
11 ar med diagnosen her i landet. | Sverige er tallet
over 200. Sverige har ca. 1*/- gang flere indbyggere
end Danmark, men alts& over det dobbelte antal
patienter. Da der ikke er grund til at tro, at hyppig-
heden er mindre i Danmark end i Sverige, kan det
betyde, at en del af de danske patienter er udiag-
nosticerede.



4, Sygdomsudviklingens fire stadier

Sygdomsudviklingen ved klassisk RTT falger et
karakteristisk mgnster. Dette har gjort det muligt at
opstille internationale kliniske kriterier (se afsnit
5), som skal veere opfyldt, for at diagnosen kan
stilles. RTT forlgber over fire stadier. Indtil syg-
dommen satter ind, har pigens udvikling veaeret
tilsyneladende normal i Y2 til 1'/2 ar, dvs. at en del \
° . Symptomerne pa Rett Syndrom
kan have lert at ga, og sproget kan vere udviklet begynder som regel at vise sig i
til enkelte ord. Pigerne beskrives ofte som meget 6-18 mdrs. alderen.
tilfredse og ikke serligt nysgerrige.

Symptomerne bliver farst
tydeligere, nar pigen bliver zldre.

Stadium 1: Den normale udvikling stagnerer.
Begynder sadvanligvis i 6-18 maneders alderen,
men i starten overses symptomerne let. Pigen ud-
vikler sig i langsommere takt, gar ikke rigtig frem-
skridt med at leere at ga eller sidde uden stgtte, alt
efter hvor langt hun er naet i sin udvikling inden
da. Kun fa mestrer at kravle, heller ikke de gaende
piger. Sprogudviklingen er som oftest sen.
Interessen for omverdenen aftager, og eventuelt
ses umotiverede beveegelser med henderne, men
dette er ikke ngdvendigvis pafaldende.

Dette stadium varer nogle maneder. Symptomerne
er ikke sa karakteristiske, at diagnosen kan stilles
pa dette tidspunkt.

Stadium 2: Udviklingstilbagegang.

Alder 1-3 ar. Symptomerne bliver nu mere pa-
faldende. Kontakten bliver darligere, evt. reagerer
pigen ikke pa lyd, hvilket ofte mistolkes som dgv-
hed. @jenkontakten svigter hos de fleste, men




Pigerne udvikler
karakteristiske stereotype
handbevaegelser.

sedvanligvis undgar pigen ikke kropskontakt.
Tilsyneladende umotiverede skrigeture er hyppige
i dette stadium. Formalstjenlig brug af heenderne
forsvinder helt eller delvist, og erstattes efterhan-
den af stereotype handbevagelser, hvor haenderne
fares op til munden og veedes med spyt, eller fgres
klappende eller knugende sammen foran brystet.
Motorikken bliver mere usikker, og pigerne er nu
tydeligt forsinkede i hele deres udvikling.
Tilbagegangen kan ske over fa uger, men hyppigst
tager den maneder.

Stadium 3: Det pseudostationare stadium.

Her ses ingen tydelig tilbagegang. Der er tveert-
imod mulighed for fremgang pa nogle punkter.
Enkelte leerer ferst nu at ga, andre bliver aldrig i
stand til det. Gangen er stiv og bredsporet, balan-
cen usikker. Henderne bruges ikke relevant, men
udferer de pafaldende stereotype handbevegelser
i det meste af den vagne tid. Sproget er gaet tabt.
Hyppigt er epilepsi tilkommet. Mange piger savler
pga. ukoordineret mundmotorik, hos en del ses
intens teenderskeren. Hos de fleste opstar spe-
cielle vejrtraekningsmgnstre, domineret af hyper-
ventilation og apng, dvs. langvarig vejrtraeknings-
pause. Pigerne kan, trods god appetit, have sveert
ved at holde vaegten eller tage pa.

Opmuntrende er det, at kontakten bedres bety-
deligt, og gjenkontakten kan blive endog meget
intens. Dette stadium kan vare i mange ar, nogle
forbliver i det livet ud.
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Stadium 4: Motorisk tilbagegang.

Dette stadium starter, nar gangevnen gar tabt. For
manges vedkommende sker dette i Igbet af det
andet tiar. Tiltagende spasticitet medfagrer fodfejl-
stillinger og rygskavhed, skoliose. Men epilepsien
er oftest mindre fremherskende, og kontakten er
fortsat god.

= ¥ A

Under hele sygdomsforlgbet er
den gode kontakt vigtig.
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5. Diagnose

Indtil oktober 1999 har RTT ikke kunnet pavises
ved enkle laboratorieundersggelser eller lignende.
Diagnosen kunne derfor kun stilles ud fra sygdom-
mens karakteristiske forlgb, og der er opstillet
kliniske kriterier, som ses nedenfor. Af den grund
har diagnosen kun kunnet stilles med sikkerhed,
nar pigens feerdigheder var gaet tabt. | 1999 fandt
man pa X-kromosomet et gen, MECP2, som kan
pavises at veere defekt hos 80% af patienterne med
RTT. Nar den kliniske diagnose er stillet, eller nar
mistanken om RTT er opstaet, er der derfor
mulighed for at undersgge, om pigen har en muta-
tion i dette gen (se afsnit 6). Da man ikke kan
regne med at finde en mutation hos alle piger med
sygdommen, er RTT fortsat primart en klinisk
diagnose.

Kriterier
Alle de fglgende betingelser skal vaere opfyldt, for
at en pige kan fa diagnosen klassisk RTT.

1. Tilsyneladende normal periode fgr og omkring
fadslen.

2. Tilsyneladende normal psykomotorisk udvikling
de fgrste 6 levemaneder.

3. Hovedomfanget normalt ved fadslen, men

tilveeksten langsommere end normalt fra
omkring Y2 ars alderen.

12



4. Kommunikationsforstyrrelser, der i starten kan
forveksles med autisme.

5. Efterhanden tydelig psykomotorisk retardering.

6. Tab af hensigtsmaessig brug af haenderne fra 1 til
4 3rs alderen.

7. Opstaen af stereotype handbeveegelser, nar
handfunktionen er gaet tabt.

8. Darlig koordination af beveegelser med
besveaeret, bredsporet gang (apraksi og ataksi).

9. Diagnosen kan ikke stilles med sikkerhed far i 2
til 5 ars alderen.
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Stattekriterier

Mange af disse er ofte til stede, men ingen af dem

er ngdvendige for diagnosen.

1. Afvigende vejrtreekning: holden vejr, hyperventi-
lation, fiernhed med tilbageholdt vejrtraekning,
forceret udstaden af luft eller spyt.

2. Oppustethed/udpraeget luftslugning.

3. Abnormt EEG (optagelse af hjernens elektriske
svingninger).

4. Epilepsi hos op til 80%. Forskellige anfaldsformer.
5. Spastiske tegn, svage muskler og ledfejistillinger.
6. Sma kolde hander og iser fadder.

7. Skoliose.

8. Generel veekstheemning.

Udover den klassiske form for RTT findes der
ogsa variantformer, hvoraf de fleste har et noget
mildere forlgb, men et tilsvarende udviklingsmen-

ster. Der er opstillet specielle kriterier for variant-
formerne (se ref. 1).
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6. Genetik

Forhold omkring arvelighed

Rett Syndrom er en arvelig sygdom. Dog skyldes
sygdommen i langt de fleste tilfeelde en nyopstaet
mutation i arvemassen i en af moderens a&gceller
eller en af faderens sadceller. Dette betyder, at
risikoen for at fa endnu en pige med RTT er meget
lille. Hvor lille kan ikke siges med sikkerhed, men
den er langt under 1%. Hvis derimod en kvinde
med RTT selv skulle fa et barn, ville risikoen for at
dette barn ville fa RTT veere helt oppe pa 50%.

Genet for Rett Syndrom

30. september 1999 blev det offentliggjort, at man
i USA havde identificeret det gen, der i defekt til-
stand forarsager RTT.

Gennem mange ar havde det forhold, at Rett
Syndrom kun sas hos piger, faet de fleste arvelig-
hedsforskere til at antage, at sygdommen var loka-
liseret til et gen beliggende pa X-kromosomet, som
en sakaldt X-bunden dominant sygdom, dedelig
allerede i fostertilstanden for drenge. At der i
langt de fleste familier kun findes én pige med RTT
har besvearliggjort identifikationen af genet. Men
ud fra DNA-undersggelser af omkring 10 familier
med mere end én pige med RTT, havde forskningen
sandsynliggjort, at genet matte ligge pa spidsen af
X-kromosomets lange arm i et omrade, der kaldes
X(q28. Dette indeholder flere hundrede gener,
hvoraf adskillige kunne vaere kandidater til at vaere
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RTT er en arvelig sygdom, men
risikoen for at f& endnu et barn
med RTT er minimal.



RTT-genet. Siden gennemgik man systematisk en
del af disse gener. Endelig, i september 1999, (ref. 2
+ 3) fandt man genet, der kaldes MECP2. Det har
en styrende funktion, idet det nedregulerer aktivite-
ten af andre gener. Fungerer genet ikke pga. en
mutation, vil disse andre gener vere aktive, nar de
ellers ikke skulle vaere det. Herved forstyrres
sandsynligvis den precise balance, der er mellem
generne under den normale udvikling fer og efter
fadslen eller maske er det nogle fa kritiske gener,
der ikke nedreguleres. Man kan endnu ikke forklare,
hvad der precis sker, nar RTT opstar.

Hvis en dreng har genet i defekt form, vil man for-
vente, at sygdommen er endnu alvorligere end hos
piger med et defekt gen, da drenge kun har ét X-
kromosom og hermed kun én kopi af genet, mens
piger har to. Da der kun er ét aktivt X-kromosom
i hver af pigens celler, vil halvdelen af pigens celler
have det normale X-kromosom aktivt og herved
fungere normalt, mens den anden halvdel vil have
det defekte X-kromosom aktivt og ikke fungere
normalt. Det er nu pavist, at ogsa drenge kan fades
med en mutation i deres eneste MECP2-gen. Flere
af disse drenge har dog kun faet pavist deres RTT-
mutation, fordi de har veeret bror til en pige med
klassisk RTT, idet deres sygdomshillede som oftest
ikke ligner RTT hos piger. Hyppigst har de veeret
alvorligere ramt end pigerne, og de fleste er dgde
for 2-arsalderen.

Der er grund til at tro, at de atypiske former for

RTT ikke genetisk adskiller sig fra klassisk RTT,
idet det er de samme mutationer, man finder i
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begge grupper. Derimod afhaenger sveerhedsgraden
af RTT formentlig af, hvor stor en andel af pigens
celler, der har X-kromosomet med mutationen
aktivt.

Mutationsundersggelser

Piger, der har diagnosen RTT eller er mistenkt for
RTT, kan blive undersggt for, om de har en muta-
tion i genet. Undersggelsen foretages pa Klinisk
Genetisk Afdeling pa Rigshospitalet. Med de meto-
der, der bruges i dag, pavises mutationer hos om-
kring 80% af pigerne. Da Rett Syndrom primeert er
en Klinisk diagnose, &@ndrer en manglende pavis-
ning af en mutation ikke ved diagnosen, hvis pigen
i gvrigt opfylder kriterierne.

Hvis en pige har faet pavist en bestemt mutation,
vil det veere muligt ved en ny graviditet at under-
sgge, om fosteret skulle have arvet samme muta-
tion. Dette vil kun sjeldent veere tilfeeldet, da de
fleste tilfeelde af RTT som navnt skyldes nyopsta-
ede mutationer. Det vil ogsa veere muligt at under-
sgge RTT-pigens raske sgstre, men risikoen for at
finde en mutation hos en normal sgster er ganske
ubetydelig. Brgdre er der ingen grund til at under-
sgge, hvis de er normalt udviklede.
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7. Problemer, der kraever lzegelig behandling

Epilepsi

En stor del af pigerne med RTT udvikler epilepsi.
Denne debuterer oftest i stadium 2 eller 3, men
kan hos enkelte vaere det farste tegn pa sygdom-
men. Hyppigst drejer det sig om generaliserede
anfald, hvor bevidstheden og hele kroppen er ind-
draget, men der kan godt veere flere forskellige
typer anfald hos samme pige. Nogle piger har
meget svaer epilepsi, men hos de fleste aftager
svaerhedsgraden i lgbet af det andet tiar.
Behandlingen afhaenger af anfaldstypen, men ikke
alle piger kan blive anfaldsfri.Ydermere er der en
del anfaldslignende feenomener ved RTT, som ikke
er epilepsi (se under uregelmassig vejrtraekning i
afsnit 8). Forsgg pa at fierne disse med epilepsi-
medicin fgrer meget let til overbehandling med
massive bivirkninger til falge. EEG-optagelse
(undersggelse af hjernens elektriske svingninger)
under disse “anfald” kan medvirke til at afslgre
deres sande karakter. Sadanne optagelser kraever
god tid, som oftest under indlaeggelse. Pa bgrne-
afdelingen pa Epilepsihospitalet Kolonien Filadelfia
i Dianalund har en del piger med RTT veeret ind-
lagt. Der har man de ngdvendige faciliteter til
langtidsoptagelse af EEG og efterhanden ogsa et
godt kendskab til RTT. Hvis der er problemer
med at fa pigen anfaldsfri, eller hvis der er mange
bivirkninger af medicinen, kan det derfor vare en
god idé at fa en henvisning til indleeggelse pa
Filadelfia fra den bgrneafdeling, pigen er tilknyttet.
Den praktiserende lzege kan ogsa henvise.
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Gaende piger med epilepsi kan udstyres med
hjelm med hagebeskytter samt rygseek med puder,
som i tilfeelde af fald vil virke forebyggende for
tand-, hoved- og rygskader.

Skoliose

Over 90% af pigerne med RTT udvikler en vis
grad af rygskaevhed, iseer sideskaevhed, kaldet sko-
liose. Hos enkelte ses i stedet fremoverbgjning af
rygsgijlen, kaldet kyfose. Skoliosen starter almin-
deligvis i stadium 3, men bliver oftest farst et
problem senere. Langt fra alle pigerne far proble-
mer med skoliosen, men hos nogle fortsetter pro-
gressionen trods fysioterapeutisk behandling og
tidlig og korrekt anvendelse af korset. Piger, som
ikke gar, er formentligt mere udsatte for dette.

| modseetning til de fleste andre skolioser kan sko-
liosen ved RTT forverres ogsa efter pigens
leengdeveekst er ophgrt. Den kan blive sa alvorlig,
at den truer pigens hjerte- og lungefunktion eller
hendes mobilitet. | de tilfeelde vil det veere ngd-
vendigt at operere, men skoliosen er da oftest sa
udtalt, at man kun opnar en vis grad af korrektion.
Meget taler for, at det er bedre at operere, far
skoliosen bliver sa alvorlig. Erfaringen har vist, at
bliver skoliosen over 45 grader, fortseetter den
med at udvikle sig, hvorfor det kan veere hen-
sigtsmaessigt at operere pa dette tidspunkt. | et
lille land som Danmark er det sveert for de en-
kelte afdelinger, der opererer skolioser hos barn,
at fa tilstraekkelig erfaring med de specielle proble-
mer, der er med denne ved RTT. P4 bgrneor-
topeedisk afdeling pa Rigshospitalet er udfgrt 5-6
af disse operationer. En henvisning dertil kreever
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Rygskeevhed kan afhjelpes
ved en operation, der giver
statte til rygsgjlen.

dog, at pigens hjemamt via den lokale kirurgiske
afdeling, der ellers skulle have udfgrt operationen,
pa forhand patager sig at betale for behandlingen
(giver kaution).

Fejlstillinger af led

Som falge af spasticitet med muskelspandinger og
darligt reguleret blodtilfersel til benene, far mange
piger med RTT problemer med fejlstillinger og
korte sener, iser hal- og hasesener. Dette kan give
problemer med bade at sidde og ga, hvis gangfunk-
tionen ellers er bevaret. Problemerne kan et
stykke hen ad vejen holdes i skak med daglige
udspeendinger af muskler og led. Men det kan blive
ngdvendigt at operere og derved forlenge senerne.
Disse operationer er teknisk mindre vanskelige
end skolioseoperationen, og de kan ofte finde sted
pa hjemsygehuset. Dog kan der vare specielle
vejrtraekningsproblemer efter bedgvelse og ved
opvagningen, som kraver intensiv overvagning.

Knogleskgrhed

Knogletetheden er nedsat hos piger med RTT
sammenlignet med jeevnaldrende piger med
tilsvarende mobilitet. Dette trods en kost med et
tilstraekkeligt indhold af kalorier, kalcium og D-vita-
min. Pa nuveerende tidspunkt er der ingen kendt
forklaring pa dette forhold, saledes synes kalkstof-
skiftet at veere normalt. Risikoen for knoglebrud er
gget. Tilskud af kalcium kan forsgges. Der forelig-
ger ingen undersggelser om effekt af den eksiste-
rende medicinske behandling, som kan bruges mod
knogleskarhed hos kvinder i overgangsalderen.

Da immobilitet fremmer knogleskarhed, er daglig
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motion vigtig. Karestolsbrugere bgr have mulighed
for veegtbeering i stastativ flere gange dagligt.

Reflux

Reflux er tilbagelgb af det sure maveindhold til
spisergret. Den skyldes formentlig mangelfuld
lukning pa overgangen mellem mave og spiserar.
Da spisergrets slimhinde ikke er opbygget til at
modsta syre, kan der opsta irritation og sardan-
nelse. Hvis pigen virker forpint, specielt i liggende
stilling eller pa faste tider efter maltiderne, kan det
skyldes smerter fra spisergret. | enkelte tilfelde
kan en operation, hvorunder man ggr overgangen
mellem spisergret og mavesaekken mindre, komme
pa tale. Som oftest kan tilstanden dog behandles
med syrenedsettende midler.

21



P& trods af stor appetit har en
del piger med RTT problemer
med manglende veegtstigning.

8. Problemer, der ikke ngdvendigvis kraever
legelig behandling

Manglende veegtstigning samt vaegttab

En del piger og kvinder med RTT vejer for lidt i
forhold til deres hgjde. Det behgver ikke at skyl-
des manglende energiindtag, idet de fleste piger
med RTT har en fortrinlig appetit. Undersggelser
har ikke kunnet pavise, at energiforbruget er
stgrre end hos jevnaldrende piger. Seedvanligvis
kan problemerne dog afhjeelpes med enkle midler
sasom hyppige maltider, god tid til disse, god sid-
destilling under disse, sa kroppen ikke falder sam-
men, udfyldelse af kost- og veeskeskema, sa alle
ved, hvor meget pigen har faet at spise samt
ekstra fedt i maden. Nogle kan have gavn af stimu-
lation af mundmotorik, brug af stor engangssprajte
under madgivningen, blendet mad, gelémad samt
behandling af reflux og forstoppelse (se under
henholdsvis reflux i afsnit 7 og forstoppelse
nedenfor.). | sveere tilfeelde kan sondemadning blive
ngdvendig. Nogle tandleger blandt andet pa tand-
klinikken pa Kebenhavns Amts Center for Multi-
handicappede har specialiseret sig indenfor stimu-
lation og traening af tyggefunktionen.

Forstoppelse

Piger og kvinder med RTT har stor tendens til
forstoppelse. Dette skyldes ikke kun immobilitet,
men formentlig en gget aktivitet af det sympatiske
nervesystem. Det er ngdvendigt at tage hensyn til
dette med slaggerig kost og rigelig vaeske. Nogle
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har sveert ved at drikke og de skal derfor hyppigt
tilbydes veeske. Daglig fysisk aktivitet tilpasset
pigens formaen er ogsa vigtig. Regelmassige toi-
letbesgg og mavemassage kan hjelpe til at stimu-
lere pigens affgringstrang. Affaringen kan holdes
blad ved hjeelp af laktulose saft eller fraskaller.
Begge preeparater binder veeske i tarmen og er
ikke vanedannende. Sveskemos eller hgrfrg
hjeelper til at sette gang i tarmmuskulaturen.
Nogle piger far en fast dosis af et mildt affarings-
middel, f.eks. “Magnesia”. Specielt ved rejser eller
indlaeggelser kan forstoppelsen blive et problem,
men det kan afhjeelpes med klysma eller anden
affgrende medicin.

Fejlsynkning

Fejlsynkning kan veere et problem specielt under
maltiderne. Hos nogle er det en fordel at holde
indtagelse af vaeske og mad adskilt. Hos andre kan
problemet afhjeelpes med hyppig vaeskeindtagelse
under spisningen. Bliver pigen urolig ved et maltid
0g negter at spise eller drikke, behgver det ikke
at betyde, at hun er mat. Det kan ogsa veere tegn
pa et opsted, som hun farst skal have lejlighed til
at komme af med. Nogle kan have glaeede af, at
vaesken tilseettes et fortykkelsesmiddel eller af at
drikke af enten tudkop, et specialsugergr med ind-
bygget ventil eller en stor engangssprgjte.
Problemer med fejlsynkning under spisning af fast
fade kan afhjelpes med blendet mad og eventuelt
spisning med en stor engangssprajte.
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Hyppig veeskeindtagelse kan
forebygge forstoppelse.

Fejlsynkning kan ofte afhjeelpes
ved at blende maden.



Ved ridning kan pigens
kropsbalance traenes.

Uregelmaessig vejrtraekning

En del piger og kvinder med RTT lider af ure-
gelmaessig vejrtreekning i vagen tilstand (se ref. 5).
Dette kommer ofte til udtryk i perioder med
skiftevis hyperventilation og apng.Ved hyperventi-
lation treekkes vejret sa hurtigt, at maven fyldes
med luft og spiles op.Ved apng stoppes vejr-
treekningen, og vejret holdes sa leenge, at pigen kan
blive bla om leeberne og der kan optreede ufrivil-
lige bevaegelser, som maske er en konsekvens af
den manglende ilttilfgrelse til hjernen. Denne ure-
gelmaessige vejrtraekning skyldes sygdommen RTT
og skal ikke forveksles med epileptiske anfald, som
en del piger og kvinder ogsa lider af.

Ataksi

De fleste piger og kvinder med RTT har ataksi,
hvilket vil sige en manglende evne til at koordinere
beveegelser. Der er en forstyrrelse af balancen
mellem de muskler, som ved en given bevegelse
skal treekke sig sammen, og de muskler, der ved
samme bevagelse skal slappe af. Disse rykvise
bevaegelser af pigens krop opleves tydeligst, hvis
man har pigen pa skegdet.Ved ridning kan krops-
balancen treenes.

Apraksi

Piger og kvinder med RTT har apraksi, hvilket vil
sige en manglende evne til at starte eller gennem-
fare en planlagt bevagelse pa trods af bevaret
muskelkraft. Jo mere pigen anstrenger sig for at
udfare en bevagelse, desto vanskeligere er det.
Her skal pigen hjeelpes ind i beveegelsen. Det kan
f.eks. vaere at fare handen til en kop eller et
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stykke legetgj. Det kan maske hjelpe at appellere
til hendes nysgerrighed ved at lokke med span-
dende ting. Til tider opleves spontane reaktioner
som, at pigen griber om en kop. Her handler hun
uden fgrst at have teenkt over det.

Skaeren tender

Nogle piger skarer tender sa voldsomt, at ten-
derne slides langt ned.Ved malketeenderne
behgves der som regel ingen behandling, mens de
blivende teender forebyggende kan forsegles
regelmassigt. Oftest vil dette dog aftage, nar pigen
har mistet sine meelketeender og tandstillingen for-
andrer sig. Mundmassage, sut eller en blgd klud at
bide i kan aflaste. Nogle kan have gavn af en bide-
skinne. Her kan der henvises til tandklinikken pa
Kgbenhavns Amts Center for Multihandicappede.

Savlen

De fleste piger og kvinder med RTT kan savle
meget i perioder. Nar pigen er dybt koncentreret,
kan man opleve, at hun for en tid holder op med
at savle. Stimulation af mund og sveelg kan vaere en
mulighed for at forbedre mundmotorikken.
Instruktion kan gives af pigens fysioterapeut.

Iseer nar det er koldt, er det vigtigt at veere op-
meerksom pa, at pigen ikke bliver red og gm
omkring munden. For at beskytte tgjet mod at
blive gennemblgdt kan man give pigen et tgrklede

pa. Der findes specialsyede tgrkleder, som bade er

pane og praktiske.
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Torkleeder beskytter tgjet
ved savlen.

Nar pigen har kolde fadder kan
et varmt fodbad hjeelpe.




Nar pigerne bliver starre,

kan det veere praktisk at benytte
sig af en lift til at hjeelpe

dem i seng.

Kolde hander og fedder

Dette skyldes, at blodforsyningen til heender og
fadder er darligt reguleret. Fodbad, varme og mas-
sage kan afhjelpe.Varme sokker og fodtgj er en
ngdvendighed.

Sgvnproblemer

En del piger og kvinder med RTT har sgvnfor-
styrrelser. Det forekommer oftest i perioder, hvor
de indimellem vagner om natten. Mange oplever
episoder med nattegrineri. De sma piger har ofte
skrigeture om natten og kan virke utrgstelige,
hvilket aftager med alderen. De natlige skrigeture
kan man forsgge at afhjeelpe med bergring, musik,
sang, videofilm eller en karetur.
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9. Kommunikation

Kommunikation er midlet til kontakt og derved
helt fundamental. God kommunikation giver
pigerne mulighed for at meddele sig om tilstand,
behov, gnsker og falelser samt ikke mindst at
have indflydelse pa egne valg. Alle kommunikerer
uanset grad af handicap og kommunikationen sker
udfra de ressourcer, der er til stede hos den
enkelte. Udgangspunktet bar altid veere, at al
kommunikation er god nok. Piger med RTT har
sjeeldent talesprog, men kommunikation er ogsa
mimik, kropssprog, blik og lyde. De fleste piger
med RTT har tillige en meget klar og precis
gjenkontakt og er i stand til at bruge den malret-
tet i kommunikation med andre. De kan f.eks.
kigge vedholdende pa et @nsket objekt, som kan
veere mad pa et bord, eller de kan ga hen til en
person, lene sig ind imod ham/hende og se ved-
holdende pa vedkommende for herved at fa kon-
takt. For at kunne afleese pigens tegn bedst muligt,
skal man altid sgrge for at give fuld opmarksomhed.

P& grund af problemerne med apraksi, er det tillige
vigtigt at give pigen god tid.Ved at sgrge for fre-
delige og overskuelige rammer, skabes de bedste
vilkar for kommunikationen. Foraldre og fagfolk
kan bidrage ved at forsgge at skabe et roligt miljg,
sgrge for god tid, en vis struktur, samt at forbe-
rede pigen pa, hvad der skal ske. Og det er vigtigt
at sette ord pa alt, hvad man ggr sammen med
pigen. Feks.:“Nu hjelper jeg dig op af stolen, fordi
du skal pa toilettet”.“Nu giver jeg dig din pille og
du far saft til”. Hvis der blot szttes ord pa al
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handling, sker der ferre forstyrrende overras-
kelser for pigen. Derved skabes det bedste funda-
ment for kommunikationen. Det er ligeledes
veaesentligt at vise pigen respekt, og at undga at tale
om pigen i tredje person, mens hun er til stede.
Hvis muligt inddrag hende altid i samtalen, sa hun
foler sig som en del af denne. Og tal altid til hende
pa et alderssvarende niveau. Derved gives pigen en
veerdig mulighed for at forsta, hvad der sker omkring
hende.

Med tiden bliver man lgbende bedre til at tolke de
signaler, der ses og opleves. Og jo bedre man bliv-
er, jo mere vil pigen opleve at blive imgdekommet
pa sine egne pramisser. Hun vil fgle, at det vil
kunne nytte for hende at gore en indsats for at
blive forstaet og det vil skabe endnu mere lyst og
motivation for udvikling af kommunikationen. Bade
for pigen og hendes foreldre. Nogle gange kan det
maske vere vanskeligt at se og tolke signaler fra
pigen, og ofte ma man forsgge at tolke udfra intui-
tion. Og hvis der slet ikke ses noget kommunika-
tivt signal, eller svar pa et spergsmal, ma man for-
s@ge at tolke efter bedste overbevisning. Det er
ikke altid sikkert, at der tolkes rigtigt, men tolkes
et signal pa samme made hver gang, kan det ende
med at fd en bestemt betydning for pigen.

Der findes desuden mange hjelpemidler til at
understgtte kommunikation. De fleste piger med
RTT er ude af stand til at bruge deres haender
malrettet. De har vanskeligt ved at pege eller
aktivt at bruge tegn. Men fordi pigerne har en stor
styrke i deres brug af gjenkontakt, er det godt at
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understgtte kommunikationen visuelt. Dette kan
man ggre ved at bruge konkreter, billeder eller
fotografier af ting, aktiviteter og dagligdagens
geremal. Her kan man ogsa benytte forskellige
typer symboler: Feks. billeder af en rad og en
gren cirkel i betydningen “nej” og “ja”. Endvidere
findes Bliss symboler, som er et internationalt
symbolsprog og pictogrammer, som er sort/hvide
tegninger. Boardmaker er et computerprogram
med farvetegninger af mad, tgj, falelser, ggremal og
meget andet. Til at formidle oplevelser mellem
hjem og bgrnehave, skole eller dagtilbud kan man
anvende polaroid kamera, digital kamera og simple
talemaskiner (f.eks. Bigmack eller Step-by-step).
For hjeelp og vejledning omkring de forskellige
kommunikationsformer kan man henvende sig til
VIKOM,Videnscenter om Kommunikation og
Multiple Funktionsnedsettelser hos Bgrn og Unge
uden et Talesprog.

Eksempler pa forskellige
kommunikationssymboler
(pictogram, Boardmaker symbol,
tegn-til-tale tegn og Bliss symbol).
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Fysioterapien hjelper pigen
igennem hele livet.

Fysioterapeuten skal kende de
fysiske problemer, der kan opsta.

10. Fysioterapi

Piger og kvinder med RTT har brug for fysiote-
rapi hele livet. Dette skyldes at der kan ske plud-
selig udvikling af handicappet. Dels under hospi-
talsophold og andre sygdomsforlgb og dels i
forbindelse med skift i gvrigt. Sadanne skift kan
f.eks. veere fra bgrnehave til skole, fra skole til
aktivitetshus og fra plejefamilie til andet aflast-
ningstilbud, hvilket skyldes, at der ved disse store
skift ofte gar lang tid, inden personalet kender
pigen eller kvinden og hendes behov for fysisk
aktivitet. Da skolemiljget er meget anderledes
end bgrnehavemiljget er det specielt vigtigt ved
skift fra bgrnehave til skole at rette opmaerk-
somheden mod tab af funktioner som at komme
op og ned fra gulv samt at kravle og gumpe sig af
sted. Hvis pigen taber disse funktioner, kan man,
hvis der er mulighed for det, forsgge at ga tilbage
til bgrnehaven og traene disse funktioner.

Fysioterapeutens rolle i forhold til piger og kvin-
der med RTT er ikke blot at behandle pigens
nuvaerende status. Fysioterapeuten skal forudse de
problemer, der vil opsta senere og forebygge disse
(jeevnfar beskrivelsen af de 4 stadier).

Mal for den fysioterapeutiske behandling er at:

 Udvikle eller bibeholde gangen.

* Udvikle eller bibeholde transfer (f.eks. fra ryg- til
maveliggende, fra liggende til siddende, fra
siddende til staende).

» Forebygge og mindske deformiteter.
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 Lindre ubehag og smerter.
* @ge selvstendigheden.
* Laere foreeldre og paedagoger forflytningsteknikker.

Pigerne og kvinderne er i stgrre eller mindre grad
preeget af falgende:

Skoliose (rygskaevhed til siden)
Iser piger, der er kgrestolsbundne, og piger i

vaekstperioden far puberteten kan udvikle skoliose.

Skolisen kan fortsaette med at udvikles, efter pigen
er udvokset. Ogséa hos piger med gangfunktion kan
ses udvikling af skoliose. Skoliosen er hyppigst
hajrekonveks, hvilket vil sige at pigen halder mod
venstre. Det er vigtigt at vedligeholde bevaegelig-
heden i ryggen, at udstraekke venstre side samt at
styrketrane pigernes ryg. Samtidig skal der rettes
meget opmarksomhed pa pigens siddestilling, sa
hun ikke sidder fastlast i den skaeve stilling. Man
kan, ved at sidde pa pigens hgijre side i spise- og
andre aktivitetssituationer, hjeelpe pigen til at
rotere i ryggen, sa hgijre side forkortes og venstre
forlenges.

Kyfose (foroverbgjet rygskeevhed)

Kyfose ses ikke sa tit hos piger med RTT. Men et
tegn pa begyndende kyfose kan vaere, at pigen ikke
vil leegge hovedet ned pa underlaget i rygliggende
stilling. Det er sa vigtigt at stimulere pigen til at
slappe af i den rygliggende stilling med hovedet
mod underlaget. Desuden vil det veere godt for
hende, hvis hun flere gange dagligt indtager mave-
liggende stilling, f.eks. nar hun ser fiernsyn eller i
bager.
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pigernes ryg.

Man skal vaere opmarksom pa
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For korte sener

| de farste levear er der tendens til muskelslap-
hed, der herefter oftest aflgses af tiltagende
muskelspaending, kaldet spasticitet. Daglig ud-
speending er vigtig. Desuden kan fodskinner
benyttes bade i dag- og nattetimer, hvis udspzand-
ing ikke er tilstraeekkelig. Hos nogle piger vil det
vaere en fordel at benytte albuestraekkere ved
treening af vaegtbaering pa armene. Albuestraekkere
kan ogsa bruges i andre situationer, f.eks. under
spisning eller leg, sa pigens hander holdes veek fra
munden. De bgr dog ikke benyttes hele dagen, da
pigerne formentligt har behov for at have han-
derne samlede ind imellem.

Fysisk aktivitet er meget vigtig for piger og kvin-
der med RTT, da det fremmer blodcirkulation,
varmeregulering og muskelstyrke samt forhindrer
kontraktur. Desuden forbedres tarmfunktion og
sgvn samt den generelle trivsel. Fysisk aktivitet
giver ogsa anledning til samvaer. Grovmotoriske
aktiviteter kan vere ridning, svgmning, tandem-
cykling og dans, mens finmotoriske aktiviteter kan
vaere musikaktiviteter med rytmeinstrumenter
f.eks. bjeeldekugler omkring hand- eller fodled, vand-
lege, leg med risposer og skubbelege. Aktivering
med henblik pa sansestimulering og balance kan
veere trampolin til hop og vuggen, heengekaje,
stastativ, gyngehest og terapibold. Dette kan med
fordel kombineres med musik, da piger og kvinder
med RTT er meget glade for musik.
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11. Hjeelpemidler

Der findes en raekke hjeelpemidler, som ofte
anvendes til piger og kvinder med RTT. Eksempler
herpa er specialklapvogn, specialtvillingeklapvogn,
hvis der er en mindre sgskende, specialbarnevogn,
karestol, gangstativ/gangpil til de piger, der ikke
selv kan ga, tandemcykel, toiletstol, badeseng, lift
0g seng med hydraulik. Desuden kan bil og hus
specialindrettes. Eksempler pa ombygninger af hus
er etablering af ramper i eller udenfor huset,
indretning af badeveerelse og etablering af trap-
pelift. Henvendelse omkring hjelpemidler og spe-
cialindretning sker til ergoterapeut i egen kom-
mune, som ogsa kan formidle kontakt til hjelpe-
middelcentralen.
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Der findes mange muligheder
for gode oplevelser for piger
med RTT og deres foraldre.

12. Fritidsheskeftigelse

Mange piger og kvinder med RTT er grundet
deres handicap ude af stand til selv at opsage
oplevelser. Men det kan fagfolk og foraldre hjeelpe
0g stgtte med.

Fysisk traening er vigtig til vedligeholdelse af funk-
tioner, og her kan pigerne og kvinderne have stor
forngjelse af f.eks. gature, handicapridning evt. med
stgtteperson pa hesten, svgmning (evt. i varmt-
vandshassin), dans, karestolsdans og cykling pa
tandemcykel eller sofacykel, hvor man sidder ved
siden af hinanden.

Derudover kan pigerne og kvinderne have gleede af
» At vaere med i dagligdags ggremal som
madlavning, f.eks. at se, lugte og smage
undervejs i tilberedningen.

Legetaj/spil. Mange kommuner har et Legetek,

hvor der blandt andet udlanes legetgj og spil,

hvilket giver mulighed for at afpreve, hvad den

enkelte pige finder interesse i.

» Sanselege med is&r haender og fadder, hvor
pigen kan preve at mearke pa ting med
forskellig konsistens, f.eks. vand, sand, mel,
perler, har, vat.

» At barste pigens krop med en bgrste af en vis

stivhedsgrad. Pigens fysioterapeut kan give flere

anvisninger til sansestimulering.

Sanglege, sang og musik.

Rollespil med handdukker.

At deltage i musikterapi, hvor formalet er at
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skabe kontakt og kommunikation og positiv
forventning hos pigen.

* At lytte til hgrespil eller hgjtlaesning af alders-
svarende litteratur. Bager med farvestralende
billeder kan fange opmerksomheden.

e At se billeder af familie og det som sker i pigens
liv her og nu.

e At vaere med til at lave billedbgger af udklip fra
kulgrte ugeblade, kataloger og lignende. Disse
bgger kan &ndres undervejs efterhanden som
pigen bliver &ldre og andre ting er mere
spendende og relevante.

» At veere med til at sy. Pigen eller kvinden kan
veere med til at veelge stof/mgnster og sidde ved
symaskinen med fart hand eller ved siden af og
se sytgjet skride frem.

At spille computerspil. Der kan til computeren
kobles en trykknap, som i nogle spil kan
anvendes til at fortsatte spillet eller en historie
med. Solbakkens Teknologiafdeling i Arhus Computer og tv kan veere god
udlaner computerspil til handicappede. underholdning.

» At se tv eller videofilm relevant for alder,
eventuelt hvor teksten laeses haijt.

e At lege ude f.eks. vippe, gynge og rutsje.

At ga i biografen, cirkus, ZOO og lignende.

For de helt sma piger findes der i nogle amter
desuden smabgrnstilbud, hvor der arbejdes med
kontakt, kommunikation og udviklende samspil
gennem leg.
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13. Rett Syndrom foraldreforeningen

Landsforeningen Rett Syndrom er en forening for
foraeldre og andre med tilknytning til RTT. Den
blev stiftet i januar 1988 med det primeere formal
at udbrede kendskab til RTT ved hjelp af pjecer,
artikler og kurser, samt ikke mindst at give mulig-
hed for udveksling af erfaringer og oplevelser, for-
&ldre imellem.

Foreningen har afholdt kurser for bade foreldre
og fagfolk, heraf nogle i forbindelse med det arlige
weekendkursus, hvor der ogsa afholdes generalfor-
samling. Til weekendkurser har hele familien mulig-
hed for at deltage. Temaerne har blandt andet
veeret: “Rett Syndrom i Danmark og Sverige”,
“Spise- 0g ernaringsproblemer”, “Padagogiske ind-
faldsvinkler til piger med RTT”,“RTT og epilepsi”
og “Fysioterapi til piger med RTT".

Medlemmer af foreningens bestyrelse deltager i
konferencer omhandlende RTT samt mgder i RSE
(Europezeisk sammenslutning af Rett-foreninger).
Samtidig korresponderer foreningen med den
internationale Rett forening I.R.S.A., hvorfra mod-
tages megen information om aktuelle problemer
vedrgrende RTT.

Foreningen udgiver et medlemsblad “Rett Nyt” to
gange arligt, hvor forzldre og andre med relation

til RTT skriver om gode rad, erfaringer, problemer
og lignende med hensyn til RTT.
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Kontaktadresser

Diagnosticering:

Overlzge Jytte Bieber Nielsen
John F. Kennedy Instituttet

Gl. Landevej 7

2600 Glostrup

TIf. 43 26 01 26, privat 43 73 57 96
e-mail: jytte@rett.dk

Foreeldreforening:
TIf. 70 20 20 53
www.rett.dk

e-mail: post@rett.dk

Foreningen har en hjemmeside (www.rett.dk),
som opdateres lgbende. Her kan man altid finde
Landsforeningens seneste kontaktadresser.

Bidrag til Landsforeningen Rett Syndrom modtages
gerne pa giro 448 0570.
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15. Ord- og forkortelsesliste

Apng:

Langvarig vejrtreekningspause

Apraksi: Manglende evne til at starte eller

Ataksi:

EEG:

IRSA:
Kyfose:

Reflux:

RSE:

RTT:

gennemfare en planlagt bevaegelse
Manglende evne til at koordinere
beveegelser, hvilket viser sig som rykvise
bevaegelser

Optagelse af hjernens elektriske
svingninger

International Rett Syndrome Association
Foroverbgijet rygskeavhed

Tilbagelgb af det sure maveindhold til
spisergret

Rett Syndrome Europe

Rett Syndrom

Skoliose: Rygskavhed til siden

39



Denne pjece er udgivet med statte fra:

Finansstyrelsen

Kontaktudvalget for Mindre Sygdoms-
og handicapforeninger (KMS)

Den Danske Banks Fond

Gorm Larsen & Partners A/S

Athene Grafisk ApS

Pjecen er skrevet af Birgit Hansen, Petra Dorow
Hansen, Gitte Jensen og Vibeke Skovgaard Nielsen,
som alle er madre til piger med Rett Syndrom
samt af dr. med. Jytte Bieber Nielsen.

Farste oplag udkom i marts 2000. Enkelte
@ndringer er foretaget i andet oplag, som er
udgivet i februar 2003.

Vejledende pris: 50 kr.
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