RETTUV SYNDROM

Vzacné onemocnéni, na které je treba myslet!







Rettliv syndrom

Rettliv syndrom je po Downové syndromu
druhou nejcastéjsi pricinou mentalni retardace u Zen.

Rettiv syndrom je neurovyvojové genetické onemocnéni projevujici
se témér vyhradné u pacientek Zenského pohlavi, protoze chlapci s touto
chorobou maji jiz béhem téhotenstvi tak zavazné priznaky, Ze bud’ dojde k
potratu, nebo preziji jen nékolik dnl ¢i mésicu.

Onemocnéni bylo prokdzdno v nejrliznéjsich rasovych a etnickych

Y

skupinach po celém svété s udavanou prevalenci 1/10-22 tis. Zijicich Zen.

Dle téchto udajt by v Ceské republice mélo it
nékolik set pacientek s Rettovym syndromem,
avsak na urovni DNA analyzy jsou potvrzeny pouze desitky.

Vzhledem k tomuto relativné nizkému poctu se snazime upozornit
na variabilitu priznak( a zddraznit potfebu zvazit diagnézu Rettova
syndromu i u starSich pacientek, které mohou byt mylné vedeny
napfiklad pod diagnézou détské mozkové obrny ¢i psychomotorické
retardace/regresu nejasné etiologie.

Klinicky obraz onemocnéni

Rettv syndrom patii mezi ,vzacnd“ (orphan) onemocnéni, jejichz
pocet je v soucasnosti odhadovan na cca osm tisic jednotek. Je jasné, ze
Zadny lékat nemUzZe znat priznaky vsech téchto chorob. Obecnym prvnim
pfiznakem, ktery by mél upozornit na skutecnost, Ze se u ditéte mize jednat
o neurodegenerativni / neurometabolické / neurogenetické onemocnéni, je:

ZASTAVA VYVOJE, NEBO REGRES JIZ NABYTYCH SCHOPNOSTI.

Je vsak treba peclivé zvazovat, co takovy stav vyvolalo. Pokud dité
prodéla tézky zapal plic, zanét mozku nebo jind zdvaind onemocnéni,
pak Ize ocekavat, Ze se na néjakou dobu muZe jeho vyvoj zpomalit, nebo
opozdit. Pravé proto by mélo byt peclivé sledovano lékati a psychology.
Pokud regres trva, nebo se prohlubuje, je nutné zahdjit specidlni cilena
vysetteni. DllleZité je pozorné naslouchat rodi¢lim a nebagatelizovat jejich
stesky ohledné zmén chovani jejich ditéte.



Regres vyvoje je jednoznacnou indikaci k odeslani na neurologické
vysSetfeni a posléze ke komplexnimu vySetfeni, véetné neurozobrazovacich,
ektrofyziologickych, neurometabolickych a genetickych metod.

U Rettova syndromu je v typickych pripadech pocatec¢nim ptriznakem
regres vyvoje v obdobi zhruba mezi 6. aZ 12. mésicem véku,
nékdy vsak i pozdéji.

VSechny ostatni pfiznaky jsou v prvnich fazich diferencialni diagnostiky
fakultativni, bez ohledu na publikovana diagnostickd kritéria (viz tabulka).
Zavadéjicim kritériem muze byt zejména ,normdlni priibéh pre-, peri- a
postnatdlniho obdobi”, protoze i tyto pacientky spadaji minimalné do
ramce populacniho rizika incidence détské mozkové obrny (= ziskaného
onemocnéni), tedy hodnot 2-2,5/1000 Zivé narozenych déti.

Pribéh onemocnéni je schematicky ¢lenén na Ctyfi stadia, kterd se
vsak svou délkou i manifestaci pfiznakli mohou u pacientek s Rettovym
syndromem znacné lisit:

e Mezi 6. az 18. mésicem dochdzi k zastavé psychomotorického
vyvoje, zhorsuje se kontakt s okolim, zmensuje se zdjem o hru a zacina
retardace rlstu obvodu hlavy.

e Zhruba mezi 1. az 4. rokem dochazi k rychlejSimu prohlubovani
psychomotorické deteriorace, objevuji se ataky mnuti rukou a/nebo
hyperventilace, demence s autistickymi rysy, podrazdénost, ale i
ataky smichu (diferencialné diagnosticky Angelmandv syndrom!),
(auto)agresivita. Nékdy dochazi uz v této dobé k rozvoji zachvatového
onemocnéni.

* V obdobi predskolniho a ¢asné sSkolniho véku dominuje atakticka
chlize, autistické rysy spise ustupuji, mentalni retardace mize mit
razny stupen. Vétsinou se v této dobé objevuji epileptické zachvaty -
nejriznéjsiho druhu a rGzné reagujici na terapii.

* Obdobi po 5. az 7. roce je obdobim snizovani celkové mobility, i kdyz
emocionalni kontakt se spiSe zlepsuje. Znamky spasticity, skolidza,
deformity nohou, vahové neprospivani az kachexie, jsou typickym
obrazem pozdniho stadia. Naproti tomu zdchvatové onemocnéni v
tomto obdobi uz nebyva nejvyraznéjsim problémem.



Je v8ak nutné zdUlraznit, Ze tento typicky priibéh nemusi byt u vSech
' pacientek s Rettovym syndromem patrny a divka nemusi splfiovat
vSechna diagnosticka kritéria (viz tabulka). U nékterych zacind
onemocnéni pozdéji, nékteré jsou schopné porozumét vyzvdm a odpovédét
i slovy, jiné nemluvi vliibec. U ¢asti z nich se nerozvinou epileptické zachvaty
ani skoliéza, atd. Caste¢né se jisté jedna o diisledek rozdilného typu mutace
v MeCP2 genu, ale celkovy stav pacientky je ovlivnén i dalSimi faktory — at
jsou to onemocnéni ziskana (jako u ostatnich déti), i vliv nékterych dalSich
predpokladanych genetickych faktord.

vevys

NejndpadnéjSimi klinickymi pfiznaky, které se u holcicek
s Rettovym syndromem objevuji, jsou:

NUTKAVE MNUTI RUKOU,
nékdy stfidané VKLADANIM RUKOU DO UST
a/nebo ATAKY HYPERVENTILACE.

Diagnostiku Rettova syndromu muze vyrazné ztiZit atypicky pribéh
' onemocnéni. Jednim z problémi je napfiklad patologicky pribéh
téhotenstvi ¢i porodu (ze zcela jiné priciny, napriklad pri virovém
onemocnéni matky), kdy je opozdéni psychomotorického vyvoje patrné jiz od
pocatku a divka je vedena pod diagndzou détské mozkové obrny. Nasledny
regres vyvoje nemusi byt pfilis ndpadny a na dvoji patologii se nepomysli.



Jinou ,zradou” jsou atypické formy Rettova syndromu at
' jiz v duasledku vétsiho ¢i mensiho mnozstvi inaktivovanych
,hemocnych” X chromosom, typu mutace v MECP2 genu nebo v
disledku mutace jiného genu. Tyto formy zahrnuiji:

e Tézsi prbéh onemocnéni, kde je opoZdéni patrné jiZ od pocdtku, divky
byvaji vyrazné hypotonické a byly u nich pozorovany epileptické zachvaty
typu infantilnich spasmd.

e Stfedni variantu, kdy neni u divek pozorovdn tak dramaticky regres ve
vyvoji a je pouze stfedné tézka mentdlni retardace.

* Nejlehéi formu, kdy k pozvolnému regresu miiZe dojit az po tietim roku
Zivota, zhorsuje se cilena koordinace konéetin, ale ¢asto chybi typicky
stereotyp mnuti rukou, objevuji se epileptické zdchvaty, ale ziistavd
schopnost chiize a ¢asto i jednoduché reci.

Vzhledem k témto skutecnostem je pfi diferencidlné diagnostické rozvaze
nutné se nasledujicimi kritérii fidit se znacnou obezfetnosti a zvaZenim
dalSich moznych komorbidit, které mohou klinicky obraz modifikovat.

Klasicky Rettliv syndrom: Revidovana diagnosticka kritéria
(podle http://www.ncbi.nlm.nih.gov/bookshelf/br.fcgi?book=gene&part=rett)

Kritéria Ptiznaky
Normalni pre a perinatalni prabéh
Zakladni Normalni psychomotoricky vyvoj prvnich 6 mésicli véku

Normalni obvod hlavy pfi narozeni

Postnatatni decelerace ristu obvodu hlavy u vétsiny
pacientek

ZhorSovani manualni zruénosti a dovednosti mezi 6. mésicem
az 2,5 roky

Stereotypie ,,mnuti rukou”

ZhorSovani sociadlniho kontaktu, komunikacni dysfunkce,
regres vyvoje reci, kognitivni deteriorace, zhorseni lokomoce




Kritéria Ptiznaky

Nepravidelny rytmus dychani (hyperventilace, zadrzovani
Podporujici dechu apod.), které mizi ve spanku

diagndzu Bruxismus

Poruchy spanku pozorované od ¢asného détstvi
Abnormalni svalovy tonus, ochabovani svalstva, dystonie
Poruchy periferni vazomotoriky

Progresivni kyféza a skolidza

RuUstova retardace

Hypotrofické, malé a studené ruce a/nebo nohy

Organomegalie a dalsi priznaky stfadavého onemocnéni
Vylucujici Katarakta, retinopatie ¢i atrofie optického nervu

diagnodzu Anamnéza peri- ¢i postnatalniho postiZzeni centralniho
nervového systému

Potvrzena metabolicka porucha ¢i jiné progresivni
neurodegenerativni onemocnéni

Neurologické priznaky rezultujici z Grazu ¢i zanétu centralniho
nervového systému

Poznamky k patofyziologii onemocnéni

Moderni neurozobrazovaci metody ve spojeni s neuropsychologickym
a klinickym neurologickym vysetfovanim nemocnych umoznuji postupné
odkryvat zapojeni mozecku do neuronalnich okruht a odvozovat jeho funkce.
V soucasné dobé se predpoklada, Ze cerebrocerebelarni systém se sklada
ze samostatné organizovanych paralelnich anatomickych subsystém{, které
slouzi jako podklad pro rozdilné organizované funkcni systémy. Poskozeni
urcitych oblasti mozecku muze zpUsobit zhorSeni i v nemotorickych
procesech, zvlasté v rychlosti a pfenosu vnimani senzorickych informaci.
Mozecek hraje kromé ovliviiovani motoriky i dileZitou roli v zrakové
prostorovych funkcich a paméti, pozornosti, kontrole impulzd, emotivité a
exekutivnich funkcich.

Morfologické abnormity mozecku byly zjistény i u pacientd se schizofrenii,
poruchami nalady, autismem, demenci, ADHD a dalSich. Presny klinicky
vyznam a vztah k onemocnéni vsak dosud plné objasnén neni. Pfedpoklada
se, ze se jednd zejména o manifestaci poskozeni thalamo-striato-cerebralnich
okruht, které mozecek moduluje.



Posledni genetické vyzkumy ukazuji, Ze ke spravnému rdstu a zrani
mozecku je potfeba spravna funkce stovek gend, jejichz pocet neni zatim
zdaleka konecny. Klinickym pfikladem je napfiklad pravé Rett(v syndrom,
u kterého byla mimo jiné prokazana ve vyvoji nedostatecnd arborizace
Purkyniovych bunék.

Obdobny klinicky pribéh jako Rettliv syndrom, tedy s
regresem vyvoje nejcastéji ve druhé poloviné prvniho roku
Zivota, ma mimo jiné i syndrom Angelmantv —i kdyzZ se jedna o
mutace v riznych genech a na jinych chromosomech, obé tato
onemocnéni poji cerebelarni symptomatika, autistické rysy
chovani v kombinaci s tézkou vyslednou psychomotorickou
retardaci a velmi ¢asto zachvatovym onemocnénim.

Poznamky k dédicnosti Rettova syndromu

Onemocnéni bylo pojmenovano podle
MeCPZ BEN  mm—p

MUDr. Andrease Retta, rakouského A }
lokalizace Mg 2E 1 Y
lékare, ktery poprvé popsal priznaky : -
onemocnéni v roce 1966. Od té doby se '
podstatné rozsifily znalosti o této chorobé #
a v roce 1999 byly odhaleny prvni mutace e il
v genu nazvaném MECP2 uloZzeném na X ‘i
chromosomu. Kazdy gen je zodpovédny za o
vznik svého produktu — v tomto pfipadé
proteinu s podobnym nazvem jako gen - S
MeCP2 — Methyl Cytosine binding Protein = “EKLS BEN sy o ="
2 (bilkovina, kterd ovliviiuje aktivitu Lakalizace Xpill iR
¢i inaktivitu dalSich gent). MECP2 je
nezbytnda pro maturaci, vyzravani neurond,
jeji deficience zplisobuje redukci mnozstvi neurotrofnich faktord, receptord,
strukturalnich gen(, synapsi, dendritického vétveni a vede k dezorganizaci

kolumnalniho usporadani kortexu.

CHROMOS0K X

Pokud MECP2 gen v dusledku mutace nefunguje spravné, pak bilkovina
MeCP2 neplni svou funkci viibec, nebo jen z ¢asti — to zaleZi na typu a rozsahu
mutace. Proto jsou i klinické pfiznaky Rettova syndromu natolik rozdilné.



V soucasné dobé je znamo, Ze porucha MECP2 genu
muZe vyvolavat (zatim) ¢tyfi typy onemocnéni:

« Klasicky Retttiv syndrom.

o Atypicky Retttiv syndrom,
neboli v anglictiné ,variant Rett syndrome*.

o Stredné tézkou neprogresivni mentalni retardaci u divek,
poruchy uceni.

« Tézké postiZeni centralniho nervového systému u chlapct,
projevuijici se jiz v novorozeneckém obdobi
a vedouci béhem prvnich mésici az let k umrti pacienta.

U zhruba 70 az 80% divek s Rettovym syndromem je mozné diagndzu
potvrdit na zakladé vySetfeni DNA. V Ceské republice zajistuje vySetieni
Laboratof pro vyzkum mitochondrialnich poruch, Praha 2, Ke Karlovu 2.

Predpoklada se, Ze u zbylych 20 aZ 30% pripad(l se jedna o jiné, dosud
nepoznané mutace, bud v jiné ¢asti genu, nebo v nékterém jiném genu,
ktery nebyl zatim nalezen. V soucasnosti se po dohodé s laboratofi vySetfuje
jesté CDKL5 gen, jehoz mutace zpUsobuje atypicky Rettv syndrom.

Rettlv syndrom je u cca 99% pacientd zplUsoben sporadickou mutaci - to
znamena, ze se vyskytuji v rodinach ojedinéle a pravdépodobnost, Ze se v
rodiné narodi druhé dité s Rettovym syndromem, je miziva - cca 1%. Presto
se v rodinach pacientek prenatdlni diagnostika u dalSich déti déld — pro
jistotu pravé tohoto 1%.

Dosud bylo v MECP2 genu nalezeno vice nez 200 mutaci, vétSinou se
jednd o mutace paterndlniho plivodu vznikajici béhem spermatogeneze.
Postizeny chromosom X dostdvaji od otce pouze dcery.

Podrobnéjsi informace viz ¢lanek Zahorakové a Martaska na:
http://www.academia.edu/964235/Rettuv_syndrom



Vybrané mutace (alelické varianty)
a jejich fenotypovy obraz dle dosavadnich publikovanych zkuSenosti:

e mutace spojené s nejmirnéjsimi formami klasického Rettova syndromu - casté
autistické projevy

R133C 471C-T zdména....... ARG133CYS  bodova substituce

R294X 880C-T zdaména....... ARG294TER  nonsense mutace

* mutace spojené s nejtézsimi formami klasického Rettova syndromu - pravidlem jsou
stereotypie rukou

R270X 808C-T zaména....... ARG270TER  stop codone

R255X 837C-T zaména....... ARG255TER  nonsense mutace

* mutace zpusobujici u divek fenotyp klasického Rettova syndromu, u chlapcti tézkou
encefalopatii a umrti v kojeneckém véku

F155S 538T-C zamén......... PHE155SER  bodova substituce

T158M 547C-T zaména........ THR158MET  bodova substituce

¢ napadné odlisna mutace: lepsi celkové fenotypové skore, pozdé;jsi nastup regrese

ve vyvoji, lepsi fe€ a komunikace, mensi motorické postiZeni, lepsi prognéza
R306C 916C-T zdména........ ARG306CYS

DNA diagnostiku MECP2 genu je vhodné indikovat u pacientek s
typickym, event. atypickym obrazem Rettova syndromu (viz kritéria),
u chlapct s téZzkou neonatalni encefalopatii nejasné etiologie, Ci s
velmi téZzkou hypotonii, anebo v rodinach, u nichZ rodinnd anamnéza
ukazuje na X-vazany prenos mentalni retardace.

Zpocatku se striktné tvrdilo, Ze Rettlv syndrom postihuje pouze divky,
chlapcistouto genetickou mutaci nejsou schopniZivota (chlapec ma karyotyp
XY a pokud je v MECP2 genu na X chromosomu mutace, neni Sance, Ze by
tuto funkci druhy X chromosom kompenzoval - priilbéh onemocnéni je tedy
mnohem zavainéjsi, nejcastéji neslucitelny se Zivotem). V literature vsak
byli popsani i chlapci s obdobnymi pfiznaky jako maji holcicky s Rettovym
syndromem — dle dosavadnich vyzkumu se jedna o dlsledek postiZzeni jinych
genl, nebo miZe jit o vzacnou genetickou vadu, pfi které nema chlapec
vzorec XY, ale XXY, tedy Klinefelterlv syndrom.



Biochemické nalezy
u pacientek s Rettovym syndromem

Radateorii predpokladd poruchy neurotransmiter(, napt. ve smyslusnizeni
norepinephrinu a dopaminovych metabolit nebo kyseliny homovanilové
a dalSich. U Rettova syndromu byl podrobné zkouman mitochondrialni
metabolismus, sledovany hladiny VLCFA, vySetiovan cyklus urey, dokonce byl
popsan jeden pacient s biotinovou dependenci. Nalezy jsou nhehomogenni
a ani za vice nei ctyricet let od popsani syndromu (Rett, 1966) se nenasel
jediny spolehlivy, v rutinni praxi pouzitelny biochemicky marker.

Nalezy elektroencefalografické
a nalezy zobrazovacich metod
u pacientek s Rettovym syndromem

U pacientek s Rettovym syndromem byva doporucovano video EEG
monitorovani, protoZe projevy epileptickych zachvatl se mohou skryvat
pod zménénym chovanim retardovaného ditéte se stereotypiemi a
naopak specifické epileptické zmény na EEG mohou byt bez klinického
korelatu nadhodnoceny. Na EEG mohou byt zachyceny i apnoické pauzy a
tim odliseny napt. od epileptickych zachvatl — absenci. Rozborem EEG u
pacientek s Rettovym syndromem se zabyva fada praci, plvodni tvrzeni,
Ze v diferencialni diagnostice mezi Rettovym a Angelmanovym syndromem
mUze napomoci EEG, nebylo dal$imi pracemi potvrzeno.

Na CT a MRI byva nachdzena kortikalni frontdlni atrofie progredujici po
druhém roce véku, u nékterych nemocnych bylo popsdno hypoplastické
corpus callosum, pouze zfidka atrofie v zadni jamé lebni. Nalezy post
mortem vykazuji fadu nespecifickych zmén - zejména atrofické zmény
v oblasti mozecku s ubytkem Purkynovych bunék a astrocytickou gliézou.
Hemisféry mozku jsou nékdy se zcela normalnim nalezem, jindy byla
prokdzdna difuzni atrofie. V substantia nigra byva popisovan uUbytek
pigmentu. Stejné tak byvaji nespecificky abnormalni ndlezy v bioptickych
vzorcich periferniho nervu pacient(, ale ani zde nelze na zakladé zjisténé
patologie chorobu bliZe zaradit.



Terapie Rettova syndromu

Zatim je skutecné dostupna pouze tzv. symptomaticka terapie, tedy
|é¢ba pfiznakd onemocnéni — at jsou to epileptické zachvaty, skolidza, vznik
kontraktur apod. Onemocnéni nemusivyrazné zkracovat délku Zivota a tak se
diagnostika i péce o tyto pacienty presouva i do problematiky dospélych.

Vzhledem k variabilité pfiznakd a jejich rGizné tizi je nutné
aplikovat symptomatickou lécbu individualné,
neexistuje Zadny specificky postup
pfimo pro Rettliv syndrom.

Celkovému vyvoji a zlepSovdni stavu napomaha samoziejmé
komplexni rehabilitace — fyzicka i psychicka. S postupem doby a
sledovanim stdle vétSiho mnoistvi pacientek se ukazuje, Ze kromé
jiz dlouho znamych ptiznakl jako je rozvoj skoliézy, vahové neprospivani,
epizodické rytmické zrychlené dychdni ¢i naopak krdtkd zdstava dechu,
autistické projevy apod. je u divek s Rettovym syndromem ve srovnani s
ostatni populaci také castéjsi:

e Problém s vyprazdinovdnim, ktery mzZe vést az k neprichodnosti
stfev s nutnosti operace.

o Castéjsi vyskyt Zluéovych kamend, tedy i luénikovych akutnich
zachvatd.

e Problémy se srdecnim rytmem (prodlouZeny QT interval), které
mohou vést az k syndromu ndhlého amrti.

Tyto prFiznaky nejsou samoziejmé u kazdé pacientky
vyjadreny, ale je dobré o jejich zvySené pravdépodobnosti
védét a napriklad preventivné vysetrovat EKG.

Pokrokem v terapii by mohla byt nové objevena genetickd moznost ovlivnéni priznak(
zejména autismu u holcicek s Rettovym syndromem, ktera je vSak zatim testovana pouze
na mysim modelu. The Rett Syndrome Research Foundation (RSRF) ohlasila v roce 2007
vysledky studie na mysSim modelu RS, ktera umoznila zvratit ¢ast typickych symtomu. Obnova
pIné funkéniho MECP2 genu zplsobila po 4 tydnech zastaveni tfesu, normalizovala dychani
a hybnost u mysi, které predtim vykazovaly plné znamky Rettova syndromu a byly jiz v
pokrocilém stadiu onemocnéni. Do té doby se neocekavalo, Ze by bylo mozné genetickou
|écbou obnovit jiz poskozené funkce nervového systému.



Rett - Community
...kdo jsme a co nabizime...

Rett - Community vzniklo v roce 2004 na
zadkladé dobrovolné iniciativy rodic¢t divek s
Rettovym syndromem (dale jen RS) a jejich
pratel, tedy jako svépomocnd skupina.
Davodem zaloZeni byl predevsim nedostatek
informaci o RS a zdroven i absence potrfebné
podpory rodindm pecujicim o nemocné divky. Rodiny byly v dobé zalozeni
odkazany na zcela individualni zpUsob feseni vzniklych problémd, nemély
moznost je vzajemné sdilet a nemohly sitedy udélat ani orientacni predstavu
o tom, jak bude vypadat budouci vyvoj jejich dcery.

Protovzniklo Rett - Community, které svym statutem zajistuje potfebnou
pravni subjektivitu, umozZiujici svym ¢lenim zlepsit pozici zejména:

e Pri ziskavani dotaci a sponzorskych darl za ucelem zlepseni Zivotnich
podminek divek s RS a jejich rodin (na rehabilitacni pobyty, kompenzacni
pomlcky, apod.).

e Pri spoluprdci s dalSimi organizacemi, pfi jednani s Urady apod.

Zakladnim cilem Rett - Community je podpora rodin pecujicich o divky
s Rettovym syndromem. Nase hlavni aktivity jsou nasledujici:

e Nabizime prvotni telefonickou pomoc rodinam, jejichz dcefi
diagnostikovali RS.

e Nabizime moznost zprostredkovat takovéto ,nové rodiné” telefonické
¢i osobni setkani s rodinou pecujici o divku s RS v okoli jejiho bydlisté.

e Nabizime souhrn praktickych informaci, které rodinam pomohou zvladnout
kazdodenni Zivot s divkou s RS, usnadni orientaci v systému socialnich
sluzeb (davek, vyhod, prispévkl, pomicek apod.), v metodice vzdélavani
a zplsobu traveni volného casu divek s RS, v oblasti konkrétnich specifik
péce o divku s RS - a to vSe i formou individualniho poradenstvi ,na miru®



e Dle potfeby nabizime superkonzilidrni ambulantni kontakt na
specialisty z 2. LF UK a FN Motol v Praze, event. po konzultaci je mozna
i planovana hospitalizace s komplexnim vySetfenim ditéte.

e Nasi vyznamnou aktivitou je poradani nékolikadenniho
prazdninového setkani rodin pecujicich o divku s RS (respitni
psychorehabilitacni pobyt), kde maji rodi¢e divek s RS moZnost
vzajemné se poznat, predatsiinformace avymeénitsi zkusenosti. Zaroven
se mohou zucastnit rdznych (kazdorocné dle potreb obmérovanych)
aktivit z pfipraveného programu, odpocinout si a nabrat sily diky
zajisténé celodenni osobni asistenci divek s RS.

Snazime se také ziskavat a nasledné zverejiovat dostupné informace
o Rettové syndromu:

e Ziskané informace o RS, odkazy na odborné databaze, odkazy na
odborné clanky, zkusenosti lékarl, pedagogli, pecovatelll, terapeutd,
rodicli a dalSich, zvefejiujeme na nasSich webovych strankach v
jednotlivych sekcich (planujeme jejich upravu).

e Podilime se na vydavani informacnich materidld o RS (letaky,
publikace, DVD).

e Porddame odborné semindfe za uUcelem zvySeni povédomi o
problematice RS.

Pokud chcete nase aktivity podpofit, mizZete tak ucinit nasledujicim zptisobem:

o Zprostiedkovat uzitecné kontakty, pfijit s iniciativnim fesenim aktudlnich
problém, dobrymi napady atd.

e Nabidnout vécny dar - pomucku, zboZi, material, sluzby, dle Vaseho uvazeni.

e Prispét financné, nds transparentni ucet u Raiffeisen Bank, a.s. ma
¢islo 6015602001/5500.

e Uvitdme samoziejmé i dalsi formy podpory (napr. dobrovolnictvi,
osobni asistenci na respitnich pobytech, zkusenosti napr. s
foundraisingem, preklady odbornych textd, tvorbu webovych
stranek, kancelarské potreby, tvorbu drobnych vyrobkl apod.).

e Kontakty a dalsi informace naleznete na www.rett-cz.com.



Uzitecné internetové odkazy

www.ninds.nih.gov/disorders/rett/detail_rett.htm
www.rettsyndrome.org

www.nichd.nih.gov
www.rarediseases.info.nih.gov

www.rsrt.org

www.dropbox.com/s/2r9q3akémevp0lw/Rett%20Syndrome%2
OHandbook%20-%202nd%20Edition.pdf

www.thebluebirdcircle.com/clinics/rett-center/
www.rett-cz.com

www.rett.cz

WWW.Nrzp.cz

www.helpnet.cz

www.prvnikrok.cz

www.pecujdoma.cz

www.socialninovinky.cz

Autorky textu:
MUDr. Alena Zumrova, Ph.D.
Mgr. Lenka Kohoutkova

Graficka uUprava:
Ing. Zuzana Dobiasova



Tento projekt vznikl z iniciativy Rett-Community za financni podpory:

& v y 4 )4 V 4 [
Uradu vlady Ceské republiky
v ramci dotacniho programu
Podpora verejné ucelnych aktivit obcanskych sdruzeni
zdravotné postizenych ¢. 13965/1/13-VVZ

Urad vlady Ceské republiky

Nadace Sanafriends foundation

Rett-Community

v ramci projektu ZvySeni informovanosti o Rettové syndromu
a ob¢anském sdruZeni Rett-Community

MZ CR - RVO, FN v Motole 00064203

Rett-Community
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