Rust a vyzZiva pacientek
s Rettovym syndromem

Podklady pro Iékare k vysetreni a |Iécbé

Rettliv syndrom je vzacné neurovyvojové postizeni, které se vyskytuje témér vyhradné u Zenského pohlavi. Vyskyt je
pfiblizné 1:9000 v Zenské populaci.

Rettlv syndrom je zpUsoben mutaci genu pro metyl-CpG-vazajici protein 2 (MECP2), ktery centralni nervovy systém.
To ma dlsledek pro fadu télesnych systéma:

e nervovy systém (naruseni pozndvacich proces(, problémy v komunikaci, epilepsie)
e dychaci systém (hyperventilace a zadrZovani dechu)
o muskuloskeletdIni systém (zménény svalovy tonus, svalové kontraktury, snizena kostni denzita a skoliéza)
e gastrointestalni systém (gastroezofagedini reflux, porucha gastrointestalni motility, nadymani, zacpa,
oromotorické dysfunkce)
Tento letdk je jednim ze série publikaci, které vydal Institut pro zdravi a vyzkum ditéte v Telethonu, Zdpadni Austrdlie a
jeho cilem je podporit lepsi klinické hodnoceni a tim zlepsit zdravotni stav divek a Zen s Rettovym syndromem.

Obsah vznikl na zdkladé vypovédi pecujicich rodin a jejich problému z oblasti riistu a vyZivy jejich dcer.
V soucasné dobé jsou k dispozici dalsi publikace zamérené na klinické vysetieni a Iécbu:
e Skolidza u Rettova syndromu

e WiZiva a rist u Rettova syndromu

Ucelenéjsi broZura o sprdvné vyZivé a zaZivani u Rettova syndromu pro rodice a pecovatele je k dispozici na:
rett.childhealthresearch.org.au

K zajisténi optimalniho fungovani organismu u divek a Zen s Rettovym syndromem je nezbytné zajistit spravny nutricni
prijem.
Pro hodnoceni a zvladani rdstu a vyZivy u Rettova syndromu je tfeba vzit v potaz:

—  pravdépodobnost vyskytu obtizi pfi krmeni (problémy se Zvykanim, polykanim a riziko aspirace)

— pravdépodobnost vyskytu gastrointestalnich problému (reflux, nadymani, zacpa)

— pripadné zvyseni energetickych pozadavk(, které vyplyvaji z mozné hyperventilace a zadrzovani dechu
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Vysetreni
Doporucuje se, aby byl sledovan rlst a vyziva:
e  pfiblizné kazdych Sest mésicl od raného véku az do 12 let

e jednou za rok béhem adolescence a v dospélosti



Antropometrické méreni
e pravidelné sledovani vysky, vahy a BMI
e antropometrické méreni Ize zanést do standardniho rlstového grafu
e kdispozici jsou nyni i rstové grafy pro Rettlv syndrom (Tarquino et al, 2012)

ek posouzeni vyzZivy lze pouZit obvod horni paZe nebo tloustku koZni Fasy tricepsu

Doporuceni pro méreni vysky:

e pouZiti stadiometru (béZnd vyskovd mira, pozn. prekladatele), jestlize je divka nebo Zena s Rettovym
syndromem schopna stat rovné

e méreni délky vleZe Ize pouZzit u mladsich déti (do dvou let)

e pokud je pfitomna muskuloskeletalni abnormita, Ize mérit délku dolnich koncetin a pfepoditat ji na celkovou
vysku (Stevenson 1995).

Vysetrovani

Biochemické testy, které se provadi v ramci nutri¢niho vysetteni, by mély zahrnovat:
e krevni obraz, feritin a vitamin B12
e ureu, kreatinin, elektrolyty, albumin/bilkovina

e vitamin D, kalcium, fosfaty a alkalickou fosfatazu

Hodnoceni vyzivy
Hodnoceni vyZivy mlZe zahrnovat:

e dotaz na pecujicicho, jaky je pfijem stravy, na typy a rlznorodost jidla, jakou sndsi a preferuje konzistenci, na
veskeré doplrnky stravy

e dotaz na stravu za 24hodin

Schopnost prijmu stravy
K posuzeni schopnosti samostatného pfijmu stravy, Zvykani a polykdni je dlleZité:
e  detailni pozorovani od pecovatell
e  piimé pozorovani
e videozdznam krmeni
e video fluoroskopie

Ohhledné odborného posouzeni krmeni, Zvykacich a polykacich schopnosti mize byt konzultovan logoped nebo jiny
odborny zdravotni pracovnik. K posouzeni krmeni u divek a Zen s Rettovym syndromem lze pouzit Program pro oralni
posouzeni motoriky (SOMA). (Reilly et al 1995)

Obtize pri krmeni

Problémy se zuby a Usty mohou zp(sobit potiZe s oralnim pfijmem stravy, proto je nezbytné jejich stav peclivé
kontrolovat a v pfipadé potfeby fesit se stomatologem.

PFiznaky obtiZi pfi krmeni se mohou jevit jako kaslani, duseni, fihani nebo plac. Velmi dulezita je také doba potfebna
ke krmenf; dlouhé krmeni m(Ze byt pro pecovatele stresujici.

Pro vysetreni je také dilezité zjistit jakou ma divka chut k jidlu, jaka je obvykla délka krmeni, zda je pfitomno zvysené
slinéni, rozlévani jidla a piti, regurgitace, nadymani a/nebo zacpa.



Vysetieni by mélo vyhodnotit moznosti, jakym zplsobem redukovat obtize spojené s krmenim a to prostiednictvim:

— polohovéni a podpory drZeni téla

specialniho vybaveni (nacini) a nadobi

snahy o socializaci a pobizeni k jidlu

zmény konzistence stravy

Videofluoroskopie je pfinosnd k diagnostice aspirace a posouzeni potieby zménit konzistenci stravy.

Jestlize pacient trpi podvahou nebo nadvahou, mél by byt jeho nutri¢ni pfijem ptizplsoben individudlnim
poZadavkim.

U divek a Zen s Rettovym syndromem, které maji podvahu, se za pfiméreny cil BMI povazuje 25 percentil. Pfi
stanovovani cill je tfeba brat v ivahu nejen vahu, ale i celkové dobry psychicky i fyzicky stav tak, aby nebyly
prekroceno normalni hranice.

Zvyseni kalorického pfijmu
Nejlepsim indikdtorem kalorického pfijmu je porovnani kalorického pfijmu s rdstovym grafem.
Jestlize md pacient podvahu, mél by se do dosaZeni uspokojivé hmotnosti zvysit energeticky prijem.
Pro zvyseni kalorii ve straveé:

e doplnit stravu energeticky vydatnymi potravinami (pfijem bilkovin byvd obvykle dostacuijici)

e  (Casto nabizet vysoce vysoce energetické doplriky stravy

POZNAMKA:

U Rettova syndromu nebyla nalezena souvislost s lepSim rdstem pfi aplikaci bezlepkové a bezlaktézové diety.

Opatreni ke snizeni potizi pri krmeni
zahrnuji:
e  (Casté nabizeni malych porci jidla béhem dne
e umoznéni vybéru jidla
e zména struktury a konzistence stravy
e polohovani téla a posturalni podpora, véetné podpéry Celisti, je nutné se vyhnout hyperextensi
e  pouZivani specialniho nacini a nddobi — nutno zkouset r{izné druhy nadobi, talitd, hrnkd a kojeneckych [ahvi

e alespon jednou denné béhem krmeni fyzicky a verbalné pobizet k jidlu a snaZit se zvysit aktivni Ucast pfi
krmeni

e monitorace dychdni (krmit pouze v pfipadé, Ze je stabilni rytmus dychani)

e zkouset intenzivni terapii k optimalizaci stravovacich dovednosti (vyzkum ukazuje, Ze néktefi lidé se
zavaznymi problémy béhem krmeni zvladaji celkem dobfe nové dovednosti)



POZNAMKA:

Po akutni nemoci nebo operaci se mlzZe schopnost ptijimat stravu u divek a Zen s Rettovym syndromem zhorsit. Je
treba zahajit podplrnou Ié¢bu do doby, kdy se vse vrati k normalu.

JestliZe Zije divka v péci mimo domov, méla by oSetfujicimu personalu poskytnout navod a ukazat rGizné techniky
krmeni zkuSena sestra, dietni setra nebo logoped.

Enteralni vyziva
Enterdlni vyZiva a jeji moZnosti mohou zlepsit pfijem potravy u divek a Zen s Rettovym syndromem, stejné jako zlepsit
kvalitu Zivota pecujicich.
O pfimém dodavani zakladnich Zivin do Zaludku, dvanactniku a la¢niku lze uvaZzovat v ptipadé:
e neschopnosti pfibrat na vaze i pfes zvyseni kalorického prijmu
e Ze jsou pfitomny oromotorické dysfunkce a hrozi aspirace

e zdlouhavého krmeni

Nazogastrickd sonda

Poznamka: Zahdjeni vyZivy nasogastrickou sondou je obvykle kratkodobym fesenim, ale mlzZe pomoci:
e urcit potencial pro zvyseni télesné hmostnosti a zlepseni rdstu
e  upravit stavajici podvyZivu (pokud se pecovatelé obavaji operace nebo pouzivani sondy a nechtéji byt zkusit
dlouhodobé reseni)

Zavedeni nazogastrické sondy muze také pomoci s pfekonanim kratkodobych potizi, jestlize:
e potize s krmenim jsou zfejmé docasné
e 0soba je akutné nemocna

Gastrostomie

VyZiva gastrostomickou sondou m(ize kromé zajisténi adekvatniho nutri¢niho pfijmu zkratit dobu krmeni. Divky a Zeny
si mohou naddle vychutndvat obéd, svacinu i piti (pokud tedy neni riziko aspirace) a mnoZstvi stravy, podané
gastrostomickou sondou, se bude ménit v zavislosti na peroralnim ptijmu. Gastrostomii lze také vyuZit pro
odvzdusnéni nafouklého bficha a dale mize pomoci zvysit toleranci k nékterym potravinam, podavani 1ékd a pfijmu
tekutin.

Zakrok se provadi endoskopickou cestou a nazyvd se PEG (Percutaneous Endoscopic Gastrostomy). Nékdy je nezbytné
chirurgické zavedeni sondy.

V pripadech zavazného gastroezofagealniho refluxu (GERD), kdy nepomahd bézna Iékarska péce, je tfeba zvazit
operacni feseni refluxu — fundoplikaci.

PFi rozhodovani, zda provést ¢i neprovést gastrostomii, by méli byt pecovatelé informovani o vyhodach, alei o
potencidlnim riziku, které zakrok obnasi. Pfed i po operaci je nezbytné zajistit praktickou i emociondlni podporu.

Gastro — jejunostomie (PEG-J sonda)

Zavedeni sondy pfimo do jejuna (la¢niku) se doporucuje v pfipadé nekontrolovaného gastroezofagealniho refluxu,
nebo v pfipadé netolerance vyzivy gastrostomickou sondou. Gastro-jejunostomie muize snizit nebezpeci v pripadé
rizika aspirace. Sonda muZe byt zavedena v misté pfedchozi PEG (pfip. PEG-J) nebo umisténa chirurgicky.

Komplikace mohou byt stejné jako u gastrostomie. VyZiva gastro — jejundlni sondou muze byt komplikovana pomalym
prachodem tekutiny sondou, coZ mulze vést ke Spatnému vstfebavani nékterych Zivin. Srava musi byt proto dodavana
kontinualné infazi.



Je nezbytné neustale kontrolovat viechny ¢asti sondy, protoze je pravdépodobné, Ze strava m(ize ze sondy unikat,
muze dojit k uvolnéni sondy nebo premisténi. Dalsi komplikaci m(zZe byt stfevni perforace, krvaceni nebo zvysené
riziko refluxu.

Klinické sledovadni procesu enterdlini vyZivy

Po zavedeni gastrostomie nebo gastro—jejunostomie je nutné pravidelné sledovani.
Celkovy stav

- posuzovani vzhledu a energetické hladiny

Biochemicky rozbor krve

U kazdé divky nebo Zeny, ktera trpéla podvyZivou a nebo dostavala alesport 50% denniho pfijmu potravy sondou, by
mél byt zpocatku proveden biochemicky rozbor krve ke stanoveni zékladniho planu hladiny, s nasledujicimi kontrolami
po 6 mésicich a poté se kazdych 12 mésicU:

o celkovy krevni obraz, feritin, funkce jater
e albumin/bilkovina, urea, elektrolyty a kreatinin
e  Kalcium/fosfat/alkalicka fosfataza a magnesium
e zinek a D vitaminy, B12/folat
Hodnoceni vyZivy
e Sledovani kalorického pfijmu a energie
Stav tekutin
e Sledovani viech zdrojl pfijmu tekutin v€etné enteralni vyZivy, ordini stravy, tekutin poddvanych sondou nebo
jakykoliv jiny pfijem 1éka.
Gastrointestdlni funkce
e Sledovani zvraceni, refluxu, nadymani, bolesti a vysetfeni funkce stfev
VyZivovd sonda a okoli stomie
e Konrola pozice a funkce sondy a stavu bfisni strany
Praktickd i emociondlni podpora
e Posouzeni zafizeni a vybaveni domu a praktickd i emociondini podpora jsou nezbytné.

Vznik téchto podkladu:

Doporuceni vznikla v souladu s postupy doporu¢enymi Narodni zdravotni a Iékarskou vyzkumnou radou Australie.
Pfedstavené postupy byly vytvoreny za pouZiti:

e podrobného vyhledavani v literature k objasnéni relevantnich informaci

e  konzultaci s rodi¢i a pecovateli o zkuSenostech se Spatnym rlstem jejich dcery, pfijmem kalorii a obtizich pfi
krmeni.

e  pfipravy navrhu série doporuceni

e jmenovani mezindrodniho a multidisciplinarniho tymu [ékarG expert(, ktefi postupné vytvofili navrhy a
doporuceni a podileli se na celkovém konceptu.
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