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VZACNA ONEMOCNENI( DETI

Zivot se vzacnym onemocnénim — Rettiliv syndrom
Chorobu, jiz v Cesku trpi na 70 divek,
lze diagnostikovat jen analyzou DNA

ettliv syndrom je neurovy-

vojové onemocnéni zptiso-

bené nejcastéji genetic-

kou mutaci v MECP2 genu
na chromozomu X. Postihuje v na-
prosté prevaze divky a jedno nemoc-
né dité pripada na 10-15 tisic zdra-
vé narozenych.

Onemocnéni bylo popsano ra-
kouskym lékarem Andreasem
Rettem v roce 1966, jeho pri¢ina
(tedy genova mutace) az v roce 1999
ve Velké Britanii.

Jak se projevuje?
Typické je, ze poc¢atecni vyvoj ditéte
s Rettovym syndromem je obvykle
do 6.-18. mésice véku normalni. Na-
sleduje obdobi stagnace aZ regresu
vyvoje, ale priznaky jsou zpoc¢atku
nespecifické. Zhorsuje se koordina-
ce a provadéni nauc¢enych pohybt
(dyspraxie, apraxie), napt. schop-
nost ditéte samo se najist. Rozvijeji
se autistické projevy — ztrata zajmu
o komunikaci, hru, stereotypni pohy-
by (nejtypic¢téjsi jsou ,,myci“ pohyby
rukou). Jiz nabyté re¢ové schopnos-
ti se mohou postupné zcela vytratit.
Kromé toho se vétSinou ¢asem
jako priznak této choroby mani-
festuji epileptické zachvaty — ne-
jedna se vSak o dalsi pridruzenou
nemoc. Postupné se dale zhorsuje
drzZeni téla, koordinace chiize (tzv.
mozeckovy neboli cerebelarni syn-
drom). Priznaky mohou byt rtizné
tize a projevit se v rizném casovém
obdobi - proto je diagnostika slozita.
V CR je zatim s touto nemoci dia-
gnostikovano kolem 70 divek, i kdyz
dle ¢etnosti vyskytu onemocnéni v ji-
nych zemich 1ze predpokladat zhru-
ba 300 pacientek. Cast je patrné ve-
dena pod diagnoézou détskd mozkova
obrna, mentalni retardace ¢i neu-
rodegenerativni onemocnéni nejas-
né priciny.

Diagnéza

Obvykle neurolog vyslovi podezte-
ni na Rettiv syndrom na zakladé
vy$e popsanych priznakt, klinické-
ho neurologického vySetteni a dal-
Sich pomocnych vySetreni, jez vSak
»pouze“ vylouéi jinou pric¢inu, jako
je zanét, naddor a podobné. Stano-
veni diagnézy neni mozné jinou
cestou nez analyzou DNA (pro pa-

cientku to znamenda odbér jedné
zkumavky krve).

,»Pro véasnou diagnostiku Rettova
syndromu musi 1ékari v prvni radé
vérit rodi¢lim, kteri poukazuji na
zmeény chovani ¢i hybnosti u svého
ditéte. Béhem orienta¢niho ambu-
lantniho vySetieni se sice dité mtize
jevit jesté jako normalni, ale upozor-
néni na regres jeho schopnosti rodi-
¢i je zasadni pro dalsi sirokou dife-
rencialni diagnostiku, do niZ Retttv
syndrom spada,” rika MUDr. Alena
Zumrovéa, Ph.D., z Kliniky détské neu-
rologie 2. 1ékarské fakulty Univerzity
Karlovy a Fakultni nemocnice Motol.
V Cesku provadi diagnostiku Labo-
rator pro studium mitochondrial-
nich poruch, Ke Karlovu 2, Praha 2.

Pohled rodici

Velkym problémem pro rodice i oko-
1i ditéte je jeho omezend schopnost
komunikace, protoze divky vétsinou
nemluvi, ¢asto nemohou dat dosta-
teé¢né najevo emoce, pritom vSak
potrebuji néjak projevit své poci-
ty a nazory.

»2Postupem doby jsme se nauci-
li rozeznat, co kterym zvukem nase
Evinka chce vyjadrit, kdy se ji néco
libi a naopak. Hodné také vyétu z je-
jich o¢i. A tieba pro vybér oblibené
pohadky pouzivdme obrazky umis-
téné na lednici,” rika Vlasta Eider-
nova, kterd vychovava dceru s Retto-
vym syndromem.

V komunikaci poméhayji i tablety.
Rodice si mohou stdhnout special-
ni aplikace podporujici komunika-
ci, uceni, ale i hru handicapovanych

Déti s Rettovym
syndromem

na odleh¢o-
vacim pobytu

v rekreaénim
zatizeni Vly-
hlidka Blansko

v Ceskovicich

v Cervenci 2016.
Rodi¢lim s péci
o déti béhem
pobytu pomahaiji
asistentky; na
snimku pfi &teni
a prohlizeni
knizek s holci¢-
kami s Rettovym
syndromem.

déti. ,,Pomohou déti zabavit, upou-
taji jejich pozornost, ale souc¢asné
déti prostrednictvim obrazkid mo-
hou uréit, na co maji chut a co chté-
ji délat,” vysvétluje Zdenka Miillero-
va ze spole¢nosti sanaplasma, ktera
je zrizovatelem nadace sanafriends,
jez poméahda détem s Rettovym syn-
dromem. V roce 2016 nadace (kromé
jiné formy podpory) vénovala pét iPa-
di spolku Rett Community sdruzuji-
cimu rodiny takto postiZzenych déti.

»Prostrednictvim iPadu mohou
rodice vytvaret i zazitkova alba s ob-
razky ¢innosti, které s divkami ab-
solvovali — napriklad rtizné vylety ¢i
oslavy —, poté si je spoleéné prohlize-
ji a ,povidaji si‘. Existuji také vzdé-
lavaci, relaxaéni a stimula¢ni pro-
gramy, které déti i prres problémy
s jemnou motorikou zvladnou ovla-
dat, pripadné jim v tom rodiée po-
mohou,” dopliiuje Zdenka Miillerova.

Rodiny iPad pouzivaji jak pro za-
bavu, tak k ergoterapii. ,,Mame sta-
zenou aplikaci, ktera nasi Evinku
nuti klikat na obrazky zviratek, ¢cimz
procvi¢uje prstiky na rukou,” vysvét-
luje Vlasta Eidernova, jez v prosin-
ci prevzala jeden z iPadii od nadace
sanafriends.

Edukace odborné veiejnosti
Nadace sanafriends se spolkem
Rett Community a Vladnim vybo-
rem pro zdravotné postizené ob-
¢any vydaly materidly seznamujici
1ékare a odbornou verejnost s Retto-
vym syndromem a usnadnujici jeho
diagnostiku.

,LVydanim publikace s dokumen-
tem na DVD a jeji naslednou celore-
publikovou distribuci se podstatné
zlepsila informovanost o Rettové syn-
dromu mezi pediatry, coz m4 a urcité
bude mit vlivi na véasnou diagnos-
tiku Rettova syndromu,” ik Lenka
Kohoutkova z Rett Community. &
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Kde hledat pomoc a informace

MUDr. Alena Zumrova, Ph.D.,

Klinika détské neurologie 2. Iékarské fakulty
Univerzity Karlovy a FN Motol,

Centrum hereditdrnich ataxii
www.rett-cz.com nebo www.sandfriends.cz



