Gastrointestalni poruchy

u Rettova syndromu
Podklady pro Iékare k vysetreni a lécbé

Rettdv syndrom je vzacné neurovyvojové postizeni, které se vyskytuje témér vyhradné u Zenského pohlavi. Prevalence
je priblizné 1:9000 v Zenské populaci. Rettlv syndrom je zplsoben mutaci genu MECP2 (gen pro methyl-CpG vazajici
bilkovinu 2), v disledku ¢ehoz je postizen centralni nervovy systém. Tato mutace postihuje mnoho télesnych systém:
e nervovy systém (naruseni poznavacich procest, problémy v komunikaci, epilepsie)
e dychaci systém (hyperventilace a zadrzovani dechu)
e muskuloskeletalni systém (zmény ve svalovém tonu, kontraktury, nizka denzita kosti a skoliéza)
e gastrointestinalni systém (gastroezofageadlni reflux, porucha gastrointestindlni motility, nadymani, zacpa,
poruchy oromotoriky)
Dopad mnohocetnych obtiZi u Rettova syndromu ma vliv nejen na zdravotni stav a celkovy Zivotni styl pacientek, ale i

jejich pecujicich rodin.

Tento prospekt je jednim ze série publikaci, které vydal Institut pro zdravi a vyzkum ditéte v Telethonu v Zdpadni
Austrdlii s cilem podpofit lepsi klinické zhodnoceni stavu a Iécbu nejbéZnéjsich zdravotnich obtiZi, které se poji s
Rettovym syndromem. Obsah prospektu je reakci na rodicovské podnéty, ze kterych vyplyvalo, Ze
gastrointestindlini obtiZe jejich dcer jsou dileZité.

V soucasné dobé jsou k dispozici dalsi publikace zamérené na klinické vysetieni a Iécbu:

e Skolidza u Rettova syndromu

e VWZiva a rist u Rettova syndromu

Kromé toho byla vypracovdna ucelenéjsi broZura o spravné vyZivé a zaZivdni u Rettova syndromu a je k dispozici
na: rett.childhealthresearch.org.au

Mnoho divek a Zen s Rettovym syndromem ma zkusenost s gastrointestinalnimi problémy, které maji vliv na pozitek z
jidla a/nebo omezuji ptijem stravy. Tato brozura poskytuje pfehled doporucenych postupt pfi klinickém vysetfovani a
|éCbé tFi nejCastéjsich gastrointestinalnich problém( spojenych s Rettovym syndromem.

e  Gastroezofagealni reflux
e Zacpa
e Nadymani

Gastroesofagealni REFLUX

Divky a Zeny s Rettovym syndromem jsou nachylnéjsi k refluxu, zejména pokud je postizena jejich hybnost. Reflux je
také Castéjsi u osob se skolidézou (vyskytuje se bézné u Rettova syndromu), nebo pokud osoba travi hodné ¢asu v poloze

na zadech.

Hodnoceni stavu:

Nasledujici pfiznaky mohou naznacit, Ze se jedna o reflux:
e regurgitace, kysely dech a fihani, zvraceni
e  zubni kazy
e nevysvétlitelny Ubytek na vaze



e anémie z nedostatku Zeleza
e odmitani potravy a/nebo prezvykovani
e opakované infekce dolnich cest dychacich
e problémy v chovani (nervozita, sebeposkozovani, kfik, neklid bez zjevného divodu)
Vysetreni:
Testovani refluxu se provadi pomoci nasledujicich metod:
e 24hodinova pHmetrie jicnu (nejlépe multikandlova intraluminalni impedance v kombinaci s testovanim pH).
e Horni gastrointestinalni endoskopie k posouzeni, zda pacientka nema refluxni ezofagitidu a/nebo gastritidu.
e Radionuklidova scintigrafie — k testovani aspirace béhem refluxu.

POZNAMKA....

Aplikace baryové kontrastni latky nemusi byt pfi vySetfovani refluxu pfinosna.

Lécba
Lécba ma byt zahajena aplikaci konzervativnich (rezimovych) postup( a teprve pfi nedspéchu ndasleduje farmakologicka
a chirurgicka intervence.
Metody krmeni, polohovdni a chovdni zahrnuji:

e podavani mensich porci, ¢astéji a/nebo zahusténa strava

e vytvoreni klidného prostiedi béhem jidla, poslech relaxaéni hudby

e odstranéni z jidelni¢ku potravin, které vyvolavaji reflux, a sledovani ptipadnych zmén

e podavani jidla ve vzpfimené poloze (véetné moznosti stat)

e trvale zvySena poloha hlavy v poloze vieze
Farmakologicka lécba refluxu
V pripadé, Ze je konzervativni pristup neucinny, mGze byt vyzkousena farmakologicka Iécba, ktera doplni pfedchazejici
metodu.
Inhibitory protonové pumpy (PPIs, napt. Lansoprazol, Omeprazol, Pantoprazol) — se doporucuji jako prvni volba.
Nejprve se doporucuje vyzkouset PPls 1x denné a pokud priznaky refluxu pretrvavaji, zvysit na 2x denné.
Poté, co se ukdze, Ze jsou PPIs klinicky u¢inné, mohou byt uZivany dlouhodobé. Nicméné muze dojit k prijmu, zacpé
nebo bolestem bficha. Pokud se tyto neZzadouci Ucinky objevi, je mozné bud' sniZit davku léCiva a/nebo vyzkouset jiny
typ léku.

Jiné farmakologické moZnosti zahrnuji:
e H2blokatory nebo antagonisté H2 receptoru — sniZuji sekreci Zaludecni kyseliny, ale jsou méné Géinné nez
PPIs
Prokinetika by méla byt uZivdna s velkou opatrnosti a u divek a Zen s Rettovym syndromem je neindikovat vibec,
protoze prodluzuji QT interval a u 20% divek a Zen s Rettovym syndromem bylo prodlouzeni QT intervalu popsano jako
soucast symptom( onemocnéni.
e Domperidome ma prokineticky Gcéinek zvySenim gastrointestinalni motility u dlouhotrvajiciho vyprazdriovani
Zaludku; muze zvysit toleranci k jidlu
e Erytromycin v sub-antimikrobidlnich davkach ma také prokinetické ucinky a mize zkratit vyprazdiovani
Zaludku.

Chirurgicka lécba refluxu

Chirurgicka fundoplikace je indikovana u téZkych pfipadl refluxu, kde PPI terapie nezabird. V nékterych zdravotnickych
zafizenich provadéji fundoplikaci souc¢asné s gastrostomii. Bylo prokazano, ze po provedeni Nissenovy fundoplikace se
u nékterych divek s Rettovym syndromem zvysila télesna hmotnost. Pokud nejsou kontraindikace, doporucuje se
provedeni Nissenovy fundoplikace laparoskopickou cestou, protoze k Upravé stravovani dochazi mnohem dfive a
vyrazné se zkrati i doba hospitalizace.



Efekt fundoplikace musi byt peclivé sledovan, protoZe pfiznaky se mohou opakovat. Po fundoplikaci mGzZe dojit u divek
a Zen s Rettovym syndromem k nadymani, fihani, dysfagii, a/nebo tzv. ,,dumping syndromu®,
POZNAMKA...

Neni Zadny dlvod k profylaktické chirurgické antirefluxni 1é¢bé!

ZACPA

Zacpa je u Rettova syndromu velmi obvykla. Divky a Zeny s Rettovym syndromem maji omezené komunikacéni
schopnosti a nejsou schopny vysvétlit své nepfijemné pocity spojené se zacpou.

Hodnoceni stavu:
Zeptejte se pecujici osoby na frekvenci a konzistenci stolice.
PFiznaky zacpy:
e grimasy nebo plac pfi vyprazdiovani
e snizend chut k jidlu
e  podrazdénost nebo zmény chovani
Testovani zdcpy
Doporucuje se klinické vysetieni bficha (aspekce, pohled, pohmat, poklep). V ramci rutinniho vysetteni zacpy neni
rentgenologické vysetreni bficha indikovano. Pfi béZném vysetieni a diagnostice neni potfeba délat rentgen.

Lécba
Nutricni strategie a doporuceni tykajici se chovani

K prevenci a l1écbé zacpy je uziteCné dodrZovat urcité navyky pfi krmeni, které jsou individudlni pro kazdého ¢lovéka.
Zvlastni dliraz je kladen na adekvatni pfijem tekutin, vidkniny a udrZzeni mobility a télesné aktivity.

Prijem tekutin
PFijem tekutin u divek a Zen s Rettovym syndromem je obecné stejny jako u bézné populace, ale zvysSuje se pfi
hyperventilacnich atakach a/nebo zvyseném slinéni. K Upravé stolice je dllezZité zajistit dostatecny prijem tekutin.

Prijem vidkniny
Doporucuje se zdrava strava a pfijem vlakniny z celozrnnych potravin, ovoce a zeleniny.
V pripadé potfeby Ize doplnit stravu napt. hruskovym dZzusem nebo rozpustnou vldkninou — napft. Benefibre.

Fyzicka aktivita
Snizend az nulova télesnd aktivita zvysSuje pravdépodobnost zacpy.
Nejlepsi zplsob, jak predejit zacpé, je zachovat télesnou aktivitu a mobilitu.

Ndvyky na toaletu

PFi vytvareni pravidelného navyku na toaletu je vhodné vyuZit tzv. gastrokolického reflexu. Pokud je to mozné, je
vhodné posadit pacienta na toaletu do 30 minut po jidle.

VlIdkninou Ize doplnit také enterdini vyzivu.

Farmakologicka lécba zdcpy
Pokud samotné zmény ve vyZivé a zmény navyk(i nepomdhaji, je na misté farmakologicka Ié¢ba.
NiZe uvedené moznosti jsou uvedeny v poradi dle preference. Pokud je konzervativni ptistup vyhodnocen jako
neefektivni, je nezbytné vyzkouset Ucinnéjsi terapii. Po zjisténi vhodné davky je nutné léky dlsledné uzivat.
e Psyllium (Metamucil, Konsyl) — nebo jiné ptipravky s vysokym obsahem vldkniny, jako je napt. Benefibre



mohou byt uZivany ke zvétseni objemu stolice (u pfipravk( s vysokym obsahem vlakniny je vSak nezbytné
zajistit dostatecny prijem tekutin).
e Oralni osmoticka projimadla - ke zmékéeni stolice: Lactulosa, Polyethylene glycol — (Movicol, Miralax), mléko z
magnézia
e Lubrikac¢ni projimadla — parafinovy olej a Parachoc — obali stolici, aby lépe ,,prosla“ tlustym stfevem. Mozné
nezadouci Ucinky: riziko aspirace a olej ve stolici.
o Cipky — Ize pouzit v piipadé, ze nejsou Gcinna dietni opatreni a oralni projimadla
e  Klystyr — pouze v pfipadé, ze vse predeslé nepomaha
POZNAMKA...
Pouziti mydlin a vody neni vhodné vzhledem k riziku vaznych komplikaci. V soucasnosti neexistuje Zzadny dikaz o
ucinnosti probiotik pfi 1écbé zacpy.

Chirurgicka lécba zdacpy
Pokud se rozviji ptiznaky obstrukce stfeva, které nelze zvlddnout béZznym osetfenim, je nékdy nezbytné manualni
vybaveni stolice, v ptipadé potfeby i v celkové anestézii.

NADYMANI

Divky a Zeny s Rettovym syndromem jsou nachylné k hyperventilaci, zadrzovani dechu a polykdni vzduchu, coz muize
pfispét k nadymani.

Uzkost, bolest a stres mohou zhorsit dychaci potize a nadymani.

Hodnoceni stavu
Na nadymani je tfeba myslet v pfipadé, Ze:

—  oSetfujici osoba hlasi nafouknuti bficha nebo bolest pacientky

— dochazi ke zménam obvodu pasu

—  po probuzeni je bficho méné nafouklé a ke zhorSeni dochdzi az béhem dne
Vysetreni
zahrnuje:

—  pozorovani zadrzovani dechu

— vySetfeni bficha a palpaci

— video—fluoroskopie pfi jidle ke sledovani polykani vzduchu
POZNAMKA...
Pokud nadymadni doprovazi tézka bolest, nafouklé bficho nebo jsou priznaky Soku, je nutné urgentni Iékarské vysetient,
aby se vyloucila vzacna komplikace Zaludecni perforace.

Lécba

Pokud ¢lovék trpi zadcpou, mUZe se zhorsit i nadymani.

K efektivnimu snizeni nadymdni mUze prispét ucinek Simethiconu, ktery snizuje povrchové napéti plynovych bublin.
Jestlize je nadymdni spojeno s Uzkosti, Ize uvaZzovat o inhibitorech zpétného vychytavani serotoninu. ProtoZe viak
existuje potencidlni riziko prodlouzeni QT intervalu, je nutné pred predepsanim Simethiconu vzit tento fakt v potaz.
V pripadé extrémné tézkého nadymani Ize uvaZzovat o gastrostomii, kterou Ize pouzit k uvolnéni nahromadéného
vzduchu.



VZNIK TECHTO PODKLADU

Doporuceni vznikla v souladu s postupy doporu¢enymi Narodni zdravotni a Iékafskou vyzkumnou radou Austrélie.
Predstavené postupy byly vytvoreny za pouziti:
e podrobného vyhledavani v literature k objasnéni relevantnich informaci
e  konzultaci s rodici a pecovateli o zkuSenostech se Spatnym rlstem jejich dcery, pfijmem kalorii a obtiZich pfi
krmeni.
e  pfipravy ndvrhu série doporuceni
e jmenovani mezindrodniho a multidisciplinarniho tymu lékatl expert(, ktefi postupné vytvorili navrhy a

doporuceni a podileli se na celkovém konceptu.



