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5 RETTUV SYNDROM

Mgr. Iva Vojtkova

»...0CIma ndm rikaji daleko vic, neZ si viibec dokdZeme predstavit.
dr. Andreas Rett

Charakteristické projevy této vrozené vady poprvé popsal rakousky neurolog profesor Andreas Rett v roce 1966. Profesor
Kohoutek definuje Rettiv syndrom jako geneticky podminénou pervazivni (vSezasahujici) vyvojovou poruchu vysky-
tujici se taktka vyluéné u divek, vyznacujici se tézkym postiZzenim expresivni a receptivni feci a tézkou progresivni
psychomotorickou retardaci, stereotypnimi pohyby rukou kolem stfedni osy, komunikaéni dysfunkeci.

Rettv syndrom (dale jen RS) je relativné vzdcné vrozené komplexni neurologické onemocnéni charakteristické ztratou
dosud ziskanych dovednosti, a to v komunikaci a pohybu. PostiZeni CNS je tézké a vede k plné ¢i ¢astec¢né zavislosti na
druhé osobé do konce Zivota.

Cetnost vyskytu se udava s frekvenci 1:10-20 000 Zen. V CR se roéné narodi 6-10 divek s RS, v sou¢asnostije v CR 300-550
pacientek s RS.

5.1.1 Pri¢ina RS

Pfi¢inou RS je mutace genu, ktera je situovana na raménku chromozomu X a ma mnoho podob. Zmutovany gen byl ob-
jeven v USA v roce 1999 a od roku 2001 se diagnostikuje RS na zakladé genetického vysetfeniiv CR. Vroce 1992 byl RS
zafazen mezi pervazivni vyvojové poruchy (v té dobé se jesté jednalo o syndrom neznamé piiciny).

Velmi zjednodu$ené miizeme piicinu RS popsat jako zabrzdéni vyvoje mozku (spojeni mezi ¢asti neurond se v dilezité
vyvojové fazi mozku pferusi a dal se nevyviji).

Pro¢ maji RS pouze Zeny? Gen, jehoZ mutace toto onemocnéni zpisobuje, lezi na X chromozomu. Zeny maji 2 X chromo-
zomy na rozdil od muzi, kte¥i maji jen jeden. A to je malo, jak se ukdzalo, protoze alespon jeden ,zdravy” gen je potieba
k tomu, aby divky toto onemocnéni viibec piezily. Chlapci, pokud u nich k mutaci dojde, z divodu velmi tézké encefalo-
patie vétSinou neprezivaji (pfesto bylo zaznamendno nékolik ojedinélych pfipadd netypickych variant RS u chlapci).
Gen, kteryje v piipadé RS mutovany, se jmenuje MeCP2. Jeho mutace narusijeden z mnoha biochemickych spinact, které
tidi vyjadieni dalsich gent. Vysledkem je, Ze urcité geny, které ovladaji nervovy systém, se nepodaii pozastavit a je vy-
robeno nadmérné mnozstvijinak uzitecnych proteinda.

5.1.2 Diagnostika RS

Diagnostika RS byla donedavna vyluéné klinicka - zalozZena na vyhodnoceni typickych vnéjsich znaku a projevii onemocnéni (téz-
ké postizenisomatickych, motorickych i psychickych funkci). Uz nékolik let se v§ak uplatriuje i molekuldrni diagnostika - analyza
genu MeCP2 (hledani mutaci tohoto genuy).

Prvni podezieni ziska détsky léka¥ / neurolog / psycholog, kdyz pfi pravidelnych vySetfenich zaznamena zpomaleni psychomoto-
rického vyvoje ditéte. Definitivni potvrzeni syndromu 1ze urcit genetickym vysetienim, které prokaze mutaciv daném genu.

Klinicka diagnostika

Prestoze priznaky RS nemuseji byt (a vét$inou ani nejsou) zjevné hned po narozeni, jednd se o onemocnénivrozené, kte-
1ré se nejcastéji zacina projevovat priblizné od 6. mésice zZivota dévcatka.

V minulosti byl RS nejéastéji chybné diagnostikovan jako autismus, DMO nebo nespecifikované zpozdéni vyvoje. Pro
diagnézu RS musi byt ztrata cilevédomého pouzivani rukou kombinovand se stereotypnimi pohyby.

Vypovédi rodicl divek s RS se shoduji v mnoha sdélenich, ale témér u v§ech za¢ina vypravéni slovy: ,,...po bezproblémo-
vém pocateénim vyvoji doslo k razantnimu (nebo plizivému) Gstupu a couvnuti ve vyvoji.” S vékem dochazi ke zhorSova-
niobtizi a tlumeny byvaji spise jen doprovodné piiznaky.

U divek, které svymi klinickymi projevy pfesné spliuji diagnosticka kritéria, hovoiime o klasickém RS (2/3 divek),
u ostatnich diagnostikujeme atypicky RS (mirnéjsi forma RS).

Diagnosticka kritéria
Normdlni prenatdlni a perinatdlni vyvoj - bezproblémovy porod i poporodni obdobi.

Témér normdlni psychomotoricky vyvoj v prvnich 6-18 mésicich Zivota.
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Normalni obvod hlavicky pii narozeni, nasleduje zpomaleni tempa rtistu hlavy zhruba od 3. mésice azZ do 4 let. Poruchy
ve vyvoji feci a komunikaénich schopnostirizného rozsahu - vétsina divek nemluvi, umély, ale zapomnély. Prostfedkem
komunikace je casto o¢nikontakt nebo specificky k¥ik.

Poruchy inteligence. TéZce poSkozena fe€ a ztrata cilevédomé zruénosti znemoziuje posoudit Groven inteligence. Regres
postihuje i schopnost mysleni, uceni a porozuméni feci. Mentalni retardace je nejcastéji stiedné tézkého, tézkého nebo
hlubokého stupné. Vzhledem k omezenym vyjadfovacim schopnostem je presnéjsi stanoveni inteligence velmi obtizné.
Ztrdta tichopovych schopnosti rukou.

Opakujici se ¢innost rukou, kterd zahrnuje jednu nebo vice z nasledujicich aktivit: myti, mackani, tleskani, klepani,
zvykani/kousani, rytmické pohyby k dstiim a zpét, manipulace prsti. Tato aktivita zaéind s probuzenim. Casteéné au-
tistické chovdni - ztrata zajmu o okolni svét (ztrata socidlnich schopnosti je pfechodnd), velmi maly rozsah pozornosti.
Neschopnost chiize, popi. chilize je vratka, Siroce rozkrocena, po $pickach, toporny, neobratny postoj. Postupna ztrata
schopnosti chodit. Néktera dévcata za¢nou chodit a pak tuto dovednost ztrati, jinym zistava po cely Zivot. U nékterych
divek je zacatek chtize az v pozdéjsim détstvi nebo v adolescenci. Apraxie (hlavni rys RS) = neschopnost cilené ovladat
télo, spojit myslenku s pohybem (tyka se vSech pohybd, v¢. feci a fixace o¢i). Divky s RS nemaji narusenou pohyblivost
téla, ale nejsou schopny ftici télu, kdy a jak se ma hybat. Nejsou schopny pohyb provést i pies touhu a vili se hybat.
Dyspraxie rukou = neschopnost uzivat ruce k béznym tkontm. Dalsi symptomy, které nejsou vyzadovany pro diagnézu
RS, nemusi byt u divky zpozorovany, ale mohou se rozvinou s vékem:

Dechové dysfunkce - zadrzovani dechu, apnoe (docasné zastaveni dechu), supéni a polykdni vzduchu, prohloubené dy-
chani (hyperventilace) nebo naopak zrychlené dychani. Tyto dysfunkce jsou zpiisobeny nedostate¢nym vyvojem mozko-
vych center, ktera reqguluji dychaci a srde¢ni ¢innost. Abnormality dychani ve spanku mizi.

Abnormadlni EEG - zpomalovani normalnich elektrickych vzorcti, objeveni vzorct pfipominajicich epilepsii, ztrata nor-
malni spaci aktivity.

Zdchvaty - nezbytné je pravidelné sledovani EEG. Vyskyt zachvatd mize byt od nulového aZ po tézké formy. S vékem
klesajici tendence vyskytu zdchvati.

Hypotonie (snizeni svalového napéti), spasticita (bezdécné svalové napinani), rigidita (svalova ztuhlost). To vSe vede
kvadnému drzenitéla. S vékem se snizuje pohyblivost.

Skolioza (vybocenipatefe). Rapidnipostup miize nastat béhem 8.-14. roku. Pravdépodobnost zhorSeni skoliézy je u divek,
které nechodi a které maji brzy snizeny svalovy tonus nebo dystonii. Doporucuje se vhodné cviceni a ¢asta kontrola.
Bruxismus (skiipind zubt) a typické pohyby obliceje. Pohyby se zintenziviiuji pfi omezeni pohybu rukou. Bruxismus
byva zplisoben hypertonem sijovych svali, které se daji uvolnit jemnymi technikami, a tim skiipani zmenS§it.

Malé nohy (vzhledem k vysce).

Cyanotickd akra - nedostate¢ny krevni obéh v dolnich konc¢etindch, nohy jsou chladné a namodralé.

Retardace ristu, podprimérnd hmotnost. S vékem snizeni svalové hmoty i télesného tuku (ale ¢asté jsou i tendence
k obezité), zvySovani svalového napéti.

Vyssi lomivost kosti, castéji dochazi ke zlomeninam.

Abnormadlni spacivzor a podrazdénost nebo rozruseni, ¢asty je pfevraceny spdnek.

Zvykaci a polykaci potize (reflux zaludku a jicnu).

Zdcpa - dllezity je adekvatni piijem tekutin, strava s velkym mnozstvim vldkniny a cviceni. Mnoho rodi¢d se zminuje
o problémech s piijmem tekutin u divek.

Je tieba zddraznit, Ze nejsou vzdy pfitomny vSechny symptomy, 1isi se i zavaznosti projevi. Klinickou diagnézu stano-
vuje neurolog nebo pediatr.

5.1.3 Prubéh a stadia RS

Pro zpiehlednéni ¢lenime pribéh RS do 5 stadii, avSak toto ¢lenéni je ryze teoretické. Vyvoj divek s RS je plné individu-
alni a odliSuje se v mnoha rysech.

1. stadium - obdobi normdlniho vyvoje: 0-12 mésici.
Prvni mésice zivota se zda, zZe se dité vyviji zcela normalné.

2. stadium - poédtecéni /objeveni prvnich symptomii: 6-18 mésici.
Nastupuje obdobi stagnace psychomotorického vyvoje. Zpocatku normalni psychomotoricky vyvoj divky se nasledné

zpomalinebo dojde k Gplné ztraté dosud nabytych schopnosti a dovednosti. Rodice zazivaji velky Sok. Divky ztrdceji za-
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jem o okoli, zmens$uje se zajem o hru, miiZe byt snizeny oéni kontakt, opozduje se fecovy vyvoj. Divky jsou ¢asto napadné
spokojené a klidné (hypotonické, ,1iné”). MiiZe se objevovat mackanirukou, zpomaleni ristu hlavy, potize s dychanim.

3. stadium - destruktivni /jasny regres vyvoje: od 1 do 4 let.

Objevuji se typické stereotypni pohyby rukou (zpoéatku nejéastéji vkladani ruky do dst), zpomaleni rstu hlavy, divky
jsou zmatené, nespokojené, coz vyjadiuji specifickym kiikem, (auto)agresivitou, spankovou nepravidelnosti. Chybi re-
akce na socidlni podnéty a vyzvy, nastupuje tzv. pseudoautistické obdobi. Ztraci se cilevédomad ruéni dovednost a fec¢
(mizi slova, slabiky, zhorsuje se i neverbalni komunikace). Jazyk se casto netcelné pohybuje v dstech. Chtze je vratka
a zahdjeni motorické ¢innosti mdze byt tézké.

4. stadium - relativné stabilizované: piedskolni a §kolni vék.

Problémy s koordinaci jak hrubé, tak i jemné motoriky, po motorické strance zhorseni - poruchy chiize, apraxie, prvni
epizachvaty. V pribéhu tohoto obdobi nastupuje relativni stabilizace a znovunabytijednotlivych schopnosti - zejména
v komunikaci, je vyrazny o¢ni kontakt, méné podrazdénosti a place. Autistické rysy spiSe ustupuji, zvysuje se zdjem
o okoli, bdélost, pozornost. Mentdlni retardace rizného stupné - vzhledem k apraxii a nedostateénym fe¢ovym schop-
nostem je tézké presné stanovit IQ. Hodné divek s RS setrvavd v tomto stadiu po vét$inu svého zivota.

5. stadium - pozdéjsi zhorseni motorickych funkci: od 10. roku.

Nastavd snizovdni celkové hybnosti, pfibyvani motorickych poruch a ortopedickych problémi (skoliézy). Komunikacni
schopnosti a ziskané funkce rukou jiz neubyvaji, ale také se vyrazné nerozvijeji. Mize se omezit stereotypni aktivita.
Emociondlni kontakt se spiSe zlepsuje, stejné tak i oéni kontakt. Casto je patrné vahové neprospivani.

6. stadium - dospivani a dospélost.
Divky s RS se bézné doZivaji 40-50 let a v pribéhu Zivota psychicky vyzravaji. Stereotypni pohyby rukou jsou méné in-
tenzivni, chybi dfivéjsi prudké vykyvy ndlad. ZlepSuje se oéni kontakt a socialni porozumeéni.

5.1.4 Vzdélavani divek s RS

Pfivzdélavani divek s RS je nezbytné stanovit sirealistické cile - pfedev§im snaha o zachovanikomunikaénich schop-
nosti, udrzeni aktivni komunikace s okolim, zachovani trvalé stimulace kognitivnich, fecovych a komunikaénich
schopnosti (stimulace oéniho kontaktu, pohybovych reakcei - mimo stereotypnich pohybt rukou, zrakova a sluchova
stimulace).

Divky s RS ¢asto vyzaduji vice ¢asu, aby zpracovaly informaci a odpovédély. A kdyz odpovi, nemusi to byt obvyklou
cestou.

V pribéhu kratkého ¢asového obdobi mizZe byt pozorovano velké kolisani v motorickych schopnostech, rozsahu po-
zornosti a ve zptsobu chovani. Timto smérem jim apraxie ztéZuje provadéni motorické ¢innosti. Vic musi myslet na
pribéh éinnosti, a tim je to tézsi. Kdyz je vsak divka emocné motivovdna, ¢innost se automatizuje (dostane se za
potravou apod.).

Celkovému vyvoji a zlepSovani stavu napomdha komplexni rehabilitace - fyzickd i psychicka.

Divky s RS jsou vzdélavany pfevazné formou skupinové integrace ve specidlnich skolach urcenych zaktim s jinym dru-
hem zdravotniho postizeni. Pfi vybéru skoly je tfeba dbat na potieby, schopnosti a silné stranky divek, optimalni miru
a zpusoby zapojeni do bézného prostfedi. S vybérem vhodné skoly, jako i s dal§imi problémy a otazkami tykajicimi se
vychovné vzdélavaciho procesu, jsou rodi¢im ndpomocni pracovnici specidlné pedagogickych center (SPC). V pfipadé
divek s RS jsou to nejcastéji SPC pro klienty se soubéznym postizenim vice vadami, popi. SPC pro klienty s mentalnim
postizenim nebo SPC pro klienty s télesnym postizenim. Protoze je tfeba vzit v ivahu kazdou specidlni potfebu divek,
jsou vzdélavany podle individudlniho vzdélavaciho planu (IVP). Ten je vysledkem pedagogické a psychologické dia-
gnostiky. Na zpracovaniIVP se podili tiidni ucitel, zakonny zdstupce Zaka a pracovnici specidlné pedagogického centra.
Divky s RS maji extrémné nerovnomérny kognitivni profil - relativné dobte jsou zachovany schopnosti zrakové percepce
(vnimani, rozliSovani, pamét). Na vy$si vyvojové trovni nez ostatni dovednosti mtze byt i porozuméni fe¢i. Zakladem
zaka naucit, co si ma osvojit. Stanoveni pfiméfeného ikolu a kvalitni motivace jsou zdkladem ispésného ucenia celého
vychovné vzdélavaciho procesu. IVP zahrnuje individualnii skupinové formy vyuky a dal$i podpirné ¢innosti a aktivity
(hydroterapii, muzikoterapii, aromaterapii, canisterapii, hipoterapii, bazalné stimulaéni aktivity, pobyt v psychorela-
xacnimistnostiapod.). Pfes viechny potize se mohou divky a Zeny s RS postupné zddrné ucit a tésit se ze zZivota v kruhu
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rodiny a ptfatel aZ do obdobi stfedniho véku i po ném. Prozivaji celou Skalu emoci a pfi spolecenskych, vzdélavacich a od-
dychovych aktivitdch se projevuje jejich podmaniva osobnost.

Komunikace divek s RS

Mnoho divek s RS projevuje intenzivni touhu komunikovat prostfednictvim oci, gest a zastupnych pfedmétt. Nékteré
z nich se nau¢i komunikovat prostfednictvim augmentativnich (podpirnych) a alternativnich (ndhradnich) nefe-
¢ovych komunikaénich technik - mohou to byt vyznamova gesta, upfeny pohled, obrazky, pismena, pohyby rtfi, stisk
hlasového vystupu pomidcky, nazorné predméty... Jiné jsou schopné porozumét vyzvam a odpovédét i slovy (slabikami).

5.1.5 Z vypovédi rodici dévcat s RS

»--j€ to zakefnad nemoc, ktera vam dité postupné krade a vy s tim nemtizete délat viibec nic. Ze zdravého, vSude Smejdiciho,
zvédavého, zZvatlajictho ditéte je najednou dité, které neudrzi vrucic¢ce anirohlik...”

»--.divky nechodi, nemluvi, maji autistické projevy - nezajimaji se o okoli. Stale si mnou ruce. Jsou mentalné pozadu, borti
se jim patef a postihuje je skoliéza...”

»...tato vada v podstaté zakryva inteligenci, protoze znemoznuje jakykoli druh komunikace. Vzdy jsem méla pocit, ze moje
hol¢icka chédpe vse, co se kolem ni déje, ale protoZe nekomunikuje, nejsem si tim jista...”

».-.je tézké odhadnout, co dokaze pochopit, protoze jeji schopnost komunikovat je zna¢né omezena. Maze vsak hodné vyjadrit
pouhym pohledem...”

»...Iéla jsem podezieni, ze néco neniv pofddku - byla zkratka moc hodna, neplakala, lezela jako andélicek...”

»---jak moje dcerka stdle tiskla dlané k sobé a mackala a hnétla si rucicky, bylo mi, jako by mé srdce bylo tam, v téch jejich
rukou...”

»---KdyZ se na vds vase dcera podiva, mate dojem, jakoby v§emu rozuméla, jakoby se téma oc¢ima divala pfimo do vas a vidéla
vsechno, co vsobé nosite...”

»...Iéla jsem dojem, Ze o ni pfichdzime, jako by se divala skrz nas... a byli jsme bezmocni...”

»-.jak Sel cas, bylo mi stdle vic jasné, Ze nema smysl se soustfedit na tu negativni stranku véci, ale je nutné hledat to, co mohu
pro nasi hol¢icku udélat, jak ji pomoci prozivat co nejlepsi zivot...”

»...nase dcera dokaze rozdavat radost neobycejnym zptisobem. Kdyz se sméje, je to tak upfimné, Ze se vsichni, nejenom my -
jejirodice - s ni citi $tastni...”.

Kazuistika

za svymi vrstevniky. Détsky lékar mé obavy bagatelizoval, nazval mé dtlocitnou matkou a Zdenicku linym ditétem. Na-
sledné se u Zdenicky zacalo objevovat sebepoSkozovani, podivné pohyby ruckama, plazenijazyka. Zacala ubliZzovat ostat-
nim a dostavala zachvaty vzteku, které trvalyihodinu. Pfestala se zajimat o ostatni déti, o hracky, méla sviij svét, byla na-
ladova a plactiva bez pii¢iny, prestala pouzivat ruce, ztracela se schopnost fict si o zakladni potteby (jidlo, piti, zachod...).
Po tfileté prohlidce - spojené se zménou pediatra - bylo vysloveno prvnipodezienina Rettv syndrom. Nasledovalo jedno
vysetfeni za druhym, stfidali jsme nemocnice i lékate a doufali. Vyjadieni pfislo poStou z genetiky se zavérem: Retttv
syndrom. Ze zac¢atku to pro nds byl Sok a beznadéj, litost, pak jsme zacali obvinovat kdekoho, ale zjistili jsme, ze tudy ces-
ta nevede. Dopracovali jsme se k pozndni, Ze diagnézou zivot a vychova nekon¢i, ale mtize zaéit. Trvalo dlouho, nez jsme
pochopili, Ze ze vS§eho nejdilezitéjsije, aby nase hol¢icka byla spokojend, stastnd a citila nasilasku. St¥ida se unas obdobi
klidu a pohody a obdobi neklidu a nepohody. Zmény nastavaji po nékolika dnech nebo tydnech bez zjevné pfic¢iny.
Zdenicka chodi do specidlni mateiské Skolky, protoze potiebuje individudlni piistup. V rdmci strukturovaného uceni
plnitzv. kédované dkoly. Pokud je dobfe naladéna, zvlada je lehce a diky nim postupuje o kus dopfedu. V dalsim skolnim
roce ji ceka dojizdéni do specialni skoly.”
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5.1.6 Lécba RS

Rettliv syndrom nelze zatim 1é¢it, mizeme pouze tlumit doprovodné piiznaky. Priabéh RS maze byt zlepSen terapeutic-
kym Gsilim, zmirnovanim zdvaznosti motorického postiZzeni a zlepSenim komunikacénich dovednosti. Télesna terapie
by méla byt zaméfena na udrzovani nebo zlepSeni chlize a udrzeni rovnovahy, udrzovani plného rozsahu pohybu nebo
alespon tcelného pohybu a na zlep$eni pouzivani rukou. Studie ukazaly, Ze sniZeni stereotypnich pohybt rukou mize
vést k vétsibdélosti a lepsi pozornostia pomahaisnizit rozrusenia sebezranujici chovani. Velky pfinos maji doplikové
terapie (napf. muzikoterapie podporuje komunikaci a tvorbu hlasu, hipoterapie a hydroterapie podporuje rovnovahu
apomahdrozvijet obrannyreflex, slouzik uvolnénisvalového napéti, k navozenikladnych emoci...). Péce o klientky s RS
vyzaduje tymovou spolupraci fady specialistii: mentdlni postiZeni vyZzaduje pomoc specidlnich pedagogti/psychopedd,
télesné postiZzeni vyzaduje fyzioterapii a ergoterapii, z divodu naruseného vyvoje feci je nezbytnd péce specidlnich
pedagogii/logopedd...

Diagnostikou a lécbou RS se zabyvaji:
Klinika détského a dorostového lékafstvi, 1. LF UK Praha
tel. 249 104 78, 249 150 94 linka 232
kontaktni osoby: MUDr. Robert Rosipal, Ph.D.
Prof. MUDr. Pavel Martasek, Dr.Sc.
Prof. MUDr. Jiti Zeman, DrSc.

Klinika détské neurologie, Centrum hereditarnich ataxii FN Motol, Neurogenetické centrum,
UK 2. LF a FN Motol, Praha,
kontaktni osoba MUDr. Alena Zumrova, Ph.D.
Ziniciativy rodicd a pratel divek s RS vzniklo ob¢anské sdruzeni RETT-COMMUNITY,
Klapalkova 2238, Praha 2, 149 00.
Jeho cilem je sdruzovanirodict divek s RS a porddani spolec¢nych setkani s odborniky, pomoc jednotlivym rodinam pfi
feSeni konkrétnich potieb.
www.rett-cz.com , e-mail: info@rett-cz.com
tel.: +420/602 246 404 Ing. Daniel Hnat, pfedseda sdruzeni
+420/608 818 175 Milan Horcic, mistopfedseda o.s.

Otazky a problémy souvisejici se vzdélavanim divek s RS pomdhaji rodi¢tm fesit pracovnici SPC (www.apspc.cz).
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