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T6th Krisztina
Folyé-dal

Mikor még felhdként aludtam

En mir elére mindent tudtam

Nem voltam ember sejtelem se
Epp csak késziiltem életemre

Nem is [éteztem Ggy aludtdl
Almod legmélyén mégis tudtal

A foly6ban az eget ldtod
Tudtad, én leszek majd a ldnyod

Gondolj a partra, hogy csoddltad
Azt a kiilonos kérgli dgat

Arra a sétdra a viznél,
Mikor egy kovet hazavittél

Nézted az draddst az erd6t

Ahogy a nagy fék torzse megddlt

Korbefordultam, vdr-e engem
Valaki még a foldre szebben

Legyek-e erdd, folyam én is
Indultam megsziiletni mégis

Soka4 tart, mig a lélek dtér
Szemembe koltozott az drtér

Nagy csondek gorgettek vildgra
Hoztam beléliik idedtra

Es ldtod itt fekszem karodban
Hogy is lehetett volna jobban

Hogy is lehetett volna szebben
Mint hogy te tiikr6zz vissza engem

16th Krisztina ezt a verset 2013-ban az alapitvdny felkérésére,

a ,Kizelebb...” kampdny egyik fotdjihoz irta.
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ELOSZO

Ez a konyv egyardnt fordul az érintett sziil8k, szakem-
berek és mindazok felé, akiket érdekel a ritka beteg-
ségek kozé tartozé Rett-szindroma. Az e szindrémdval
él6 gyermekek és felndttek fizikai és mentdlis dllapotdt
is meghatdrozza ez a szdmos stlyos tiinettel jaré beteg-
ség, ezért a legtobben koziilik halmozottan sériileek.
A kényvben bemutatott tiinetek sok mds betegségben,
dllapotban is megjelennek, igy a kiadvdnyt nemcsak
a Rett-szindrémdban érintetteknek ajdnljuk, hanem
mindenkinek, aki hasonlé fizikai, mentdlis és kommunikaciés nehézségekkel kiizdé gyer-
mekkel vagy felndttel all kapcsolatban.

A Rett-szindrémdrdl 2005 6ta nem jelent meg 6sszefoglalds magyarul. 2015-ben késziilt
el a Rett Syndrome National Best Practice Management & Care Guidelines, 2013 (Rett-szind-
réma kezelési és dpoldsi gyakorlatdt osszefoglalé irdnyelvek) forditdsa, mely els6sorban a di-
agnosztikai kritériumokat, az alapvizsgilatokat és a tiinetek gondozdsdra vonatkozé javas-
latokat veszi szdmba.

Jelen kiadvdnyunk a betegségrél szerzett eddigi ismereteket, a tiineteket és a lehetséges
terdpidkat tekinti 4t. Elsorban egy konnyen érthetd, ugyanakkor a legfrissebb kutatdsokra
tdmaszkodé konyv elkészitése volt a célunk, mely azok szdmadra is hasznos, akik még nem
taldlkoztak ezzel a betegséggel, és azoknak, is, akik akdr sziiléként, csalddragként, akdr
orvosként, pedagbgusként, terapeutaként olvasnak bele. A konyv irdsakor a ddn Rett-szind-
réma alapitvany (Landsforeninger Rett Syndrom) hasonlé céllal késziilt kiadvdnyabdl (Rezz
syndrom, 2013) indultunk ki, és ezt dolgoztuk 4t sajit anyagaink alapjdn.

A 2005 6ta eltelt tizenegy év sok 1j tudomdnyos felfedezést hozott a Rett-szindréma ku-
tatdsdban, rengeteg cikk, tanulmdny jelent meg orvosi lapokban, weboldalakon, melyek a
betegség egyes tiineteivel foglalkoznak. A nemzetkdzi eredmények igen biztatdak, a cél egy
olyan komplex terdpia alkalmazdsa, mely visszaforditja a kéros folyamatokat a betegekben.
Addig azonban a legfontosabb feladatunknak a minél korabbi diagnézis feldllitdsdt, a korai
fejlesztés megkezdését, majd a személyre, csalddra szabott terdpids lehetdségek tdmogatdsit,
a megfeleld oktatds és elldtds biztositdsdt tekintjitk, ami jelentds mértékben javithatja a
Rett-szindrémds ldnyok és csalddjaik életmindségét.

Rett-szindrébma © 5
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l. MI A RETT-SZINDROMA?

A kérdésre gyakran kapjuk ezt az igen érzékletes valaszt:
képzeld el az autizmus spektrumzavart, a cerebralis pa-
rézist, a Parkinson-kért és az epilepszidt... és mind a né-
gyet egyetlen kisldnyndl!

A Rett-szindréma egy osszetett kozponti idegrend-
szeri fejlédési (neurodevelopmentilis) rendellenesség.
(Kordbban tévesen a neurodegenerativ betegségekhez
soroltdk, de ezekkel ellentétben a Rett-szindréma esetén
az idegsejtek nem pusztulnak.) A koézponti idegrendszer
miikodési zavara kovetkeztében a gyermekek halmozottan sériiltek, dllandé feliigyeletet, fi-
gyelmet és segitséget igényelnek. Az Ggynevezett ritka betegségek kozé tartozik, eléforduldsi
ardnya az élve sziiletett lednygyermekek esetén 1/10 000-1/15 000. (Ez Magyarorszdgon
évente kett6—négy lednycsecsemét jelent.) Eléforduldsa az esetek tobbségében sporadikus,
csupdn néhdny esetrdl tudunk, ahol ugyanannak a sziiléparnak ismét Rett-szindrémds gyer-
meke sziiletett.

A fejlédési zavar hitterében egy hibds genetikai informdcié 4ll; 1999 6ta tudjuk, hogy az
X-kromoszémdn elhelyezkedd methyl-CpG-kotd fehérje 2 gén (MECP2) mutécidi okozzdk.
A MECP2 gén az X-kromoszéma hosszt karjdn, az Xq28 régiéban helyezkedik el, és egy leg-
tobb sejtben eléfordulé fehérjér (methyl-CpG-kotd fehérje 2, MeCP2) kédol. A Rett-szind-
rémdval diagnosztizalt személyeknek koriilbeliil 6tven-hetven szdzalékdban kimutattdk a
MECP2 gén mutdcidjit, a klasszikus Rett-szindrémds betegeknél pedig 95-97 szdzalék ko-
riil mozog ez a szdm. Mivel a génmutdcié az X-kromoszémdhoz kététt, a tiinetegyiittes kevés
kivételtdl eltekintve ldnyokat érint.

A MeCP2 fehérje az emberi test minden sejtjében megtaldlhatd, de leginkdbb az agyban.
Ezért a Rett-szindréma az agy mikddésében okoz problémdt, amely a kognitiv, szenzoros,
emociondlis, motoros és autondm funkcidkért felelds. Ezeknek a funkciéknak a mikodése
befolydsolja a tanuldst, a beszédet, a kedélydllapotot, az érzékelést, a mozgdst, a légzést, a
nyelést, a rigdst és az emésztést.

A kutatdsok sordn arra a kovetkeztetésre jutottak, hogy a linyok agyi hélézatdnak fejls-
dése nem megfeleld. Az agyat érintd negativ hatds valészintileg a magzati és/vagy a korai
csecsemdkorban kezdddik. Alapesetben ezt a hdlézatot az agyi idegsejtek szdmtalan eldga-
z6dé nyulvdnya kozotti kapesoléddsi helyek alkotjdk. A hosszt nydlvanyok nagy szdma
teszi lehetdvé azt, hogy sok idegsejt kdzvetlen vagy kdzvetett médon kapesolatban dlljon
egymdssal. Ezeket a kapcsoléddsi helyeket szinapszisoknak nevezziik. Ezeken kozvetitéd-
nek a jelek sejtrél sejtre kémiai, ingeriiletdtvivé anyagok segitségével, ami a kiilonb6z6 agyi
teriiletek kozti optimélis kommunikdcidhoz sziikséges.

A vizsgilatok szerint a Rett-szindréma esetében a mutdns gént hordozé idegsejtek ke-
vesebb szinapszist hoznak létre, a dendrittiiskék szdma kevesebb, és jellegzetes elektrofizi-
olégiai rendellenességeket mutatnak. Feltételezhetd, hogy az e sejtek alkotta hdlézat nem
képes kielégitéen informdacié fogaddsdra és tovdbbitdsdra. Ez azt jelenti, hogy az agy dltal
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ellenérzote funkeidk vezérlése rosszabbul miikodik. Az agykéregnek csak azon része, ahol
a ldtds képzddik, tlinik valamelyest fejlettebbnek, mint a tdbbi. Az agy nagy struktdrai
egyébként normalfelépitéstiek, habdr eléfordulhat, hogy az agy mérete az életkorhoz ké-
pest kisebb. Késdbb felfedezték azt is, hogy kiilondsen az agytorzs, amely gyakorlatilag az
osszes belsé funkcidt irdnyitja, nagyon fejletlen. A legtjabb kutatdsok azt is kimurattdk,
hogy az agyi tdmasztdszovet (glia) nagy valdszintséggel szintén érintett a Rett-szindréma
esetében.

A klasszikus Rett-szindroma kritériumait el8szor 1984-1985-ben nemzetkozi megegyezés
alapjan fogalmaztdk meg, majd a tovabbi kutatdsok alapjdn tovdbb drnyaltdk a kritériumrend-
szert (ldsd mdsodik féjezet).

Stadiumfelosztas

A Rett-szindréma klinikai lefolydsdt stddiumokra
osztjuk. Elészor Bengt Hagberg és Ingegerd Witt
Engerstrom irta le 1986-ban a klasszikus Rett-szind-
réma négy stadiumadt, ezek napjainkig irinymutat6-
ak. Witt Engerstrom 1990-ben tovdbb finomitotta
a szempontrendszert. Felsoroldsunkban mindkét
publikdcié adatait felhaszndltuk, csillaggal jelolve az
1990-es kiegészitéseket. A szoveges részben tovabbi
kiegészitéseket tettiink.

1. stddium: korai stagnalds
* Kezdete: koriilbeliil 6todik*-hatodik hénap-
0l mésfél éves korig.
* A fejlédés folyamata lelassul.
* A fejlédés még nem mutat jelentds eltérést.
* Korai dllapotkésés.*
* Eltérd fejlddés.
* Fenéken cstiszkdlds (,,buttom shuffers”).*
* Idétartam: hetek, hénapok.

Az Gjszilottek dltaldban normadl lefolydsu terhesség utdn, egészségesen, megfelelé Apgar-ér-
tékekkel sziiletnek, és a korai idészakban normdlis vagy kozel normilis fejlédést mutatnak.
A kisldnyok egy része megtanul ilni, feldllni, jirni, az életkornak megfelel a kézfunkcid,
a verbdlis és dltaldban a kognitiv képességek. Nem ritka, hogy rovid mondatokat is képe-
sek alkotni. Koriilbeliil 6t-tizennyolc hénapos életkorban lelassul vagy stagndl a készségek
fejlédése. A Rett-szindréma megjelenésének idépontja és a tiinetek stlyossdga igen eltérd
lehet. Kezdetben nem konnyt a tiineteket felismerni. A kisldnyok a vartndl lassabban fej-
16dnek példdul a nagymozgisokban. Erdeklédésiik kérnyezetiik irdnt lassan cskken, nem
kivincsiak a jatékokra, nem motiviltak 4j dolgok megtanuldsdra. Figyelmiik nagyon révid
ideig tarthaté fenn. Gyakran vannak alvdszavaraik. Egyes gyermekek tulsdgosan nyugod-
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tak, mdsok épp ellenkezéleg: ingerlékenyek, litszélag ok nélkiil nyugtalanok. Megjelennek
indokolatlan kézmozdulatok, de ez sem mindig szembet(ing, mert még sokan haszndljik
a keziiket fogdsra, lapozgatdsra, evésre. A nagymozgdsokban valé lemaradds miatt egyes
gyermekek mdr ekkor mozgasfejlesztésben részesiilnek. A tiinetek ilyenkor még csak ritkdn
olyan jellegzetesek, hogy a klinikai diagnézis felllithaté lenne. A sziil8k ebben a stddium-
ban mdr gyakran észlelik, hogy valami nincs rendben a gyermekkel, de szignifikdns eltérés
még nem észlelhetd.

2. staddium: gyors regresszié (visszafejlédés)

* Kezdete: egy-négy éves korban;

* A megszerzett képességek és a kommunikdcié/be-
széd elvesztése, Gigy mint: finommotorika (kézuj-
jak),* gagyogds,* aktiv jarék.*

* Szellemi deficit (fogyatékossdg) megjelenése.

¢ Alkalmanként ,mdsik vildgban” valé lét*

* Megtartott szemkontaktus.*

* Légzésproblémdk még mérsékeltek.*

* Gorcsrohamok csak 15 szdzalékban jelennek meg,.

e Idétartam: hetek, hénapok, egy év.

*

A tiinetek egyre szembet(indbbek lesznek. A tanult képességek romlanak, vagy teljesen leépiil-
nek leginkdbb egy-két éves korban. A kontaktus rosszabb lesz, gyakori, hogy a kislny egyl-
taldn nem reagdl a hangokra, amit gyakran (hibdsan) rossz halldssal magyardznak. A szem-
kontaktus legtdbb esetben rosszabb lesz, de a testi érintkezést nem kertilik a ldnyok. A nyelvi
fejlédés is érintetté vélik: a tanult szavak az esetek tobbségében eltlinnek, a beszédet struktu-
rdlatlan hangok viltjik fel. A gyermek frusztrdlt és tandcstalan, nem tud kommunikélni kér-
nyezetével, mikdzben a beszédértés valdszintileg nem érintett, tehdt tovdbbra is mindent meg-
ért. A ldtszélag motivilatlan kiabélds, sikoltozds gyakori
ebben a stddiumban. A kezek célirdnyos haszndlata
teljesen vagy részben elttinik, és megjelennek a célta-
lan, sztereotip kézmozdulatok, példdul a kéz tordelése,
csavargatdsa, szdjhoz emelése, nyéllal megnedvesitése,
mellkas el6tt szorongatdsa, tapsolva egymashoz itoge-
tése. A motoros képességek bizonytalanabba vélnak, a
testtartds instabil. Alvdszavarok, illetve remegéses pe-
riédusok jelentkezhetnek, kiilonosen izgalmi allapot-
ban. A fejkorfogat novekedése elmarad a normalistél.
A kislany ekkorra mar lithatéan lemarad a kortdrsaitdl.
A visszaesés néhdny hét alatt is megtorténhet, de dltald-
ban néhdny hénap alatt zajlik le. A beszédfejlédés meg-
alldsa, a kommunikdicié és a szemkontaktus romldsa, a
sztereotip kézmozgds miatt sok esetben ekkor az autiz-
mus spektrumzavar gyandja is felmeriil.

Rett-szindréma © 9
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3. stddium: ldtszélagos stagnalds

* Kezdete: a 2. stddium utdn.

* Kommunikdcié kismértékid helyre-
4lldsa.

* Fennmaradt jaroképesség.

* Lassti neuromotoros regresszié lehe-
tdsége.

* Folyamatos kézapraxia/diszpraxia.*

* Nem jaréképes személyek.*

* Id8tartam: évek, évtizedek.

A regresszi6 utdn eléfordulhat fejlédés egyes teriileteken. Kiilonosen biztatd, hogy a kontak-
tus jelentdsen javul, a szemkontaktus akdr még intenzivebbé is valhat. Néhdnyan ekkor meg-
tanulnak jirni, mdsok erre sosem lesznek képesek. A jirds dltaldban merev és széles nyomtava,
az egyensuly bizonytalan. A kezeket nem relevinsan haszndljik, szembet(inéek a sztereotip
kézmozdulatok az ébrenléti id§ alatt szinte végig. A beszéd szinte teljesen elvész, de alternativ
kommunikdciés eszkdz6k alkalmazhatdk. Az epilepszia az eseteknek tobb mint a felénél els-
fordul, és leggyakrabban az els tiz életévben jelentkezik. A koordindlatlan szdjmotorika mi-
att gyakori a nyédlcsorgatds, és sokakndl jelentkezik intenziv fogesikorgatds. Gyakori a sajitos
légzési mintdzat, mint példdul hiperventilldcid, légzéskiesés (apnoe) vagy feliiletes légzés. A j6
étvégy ellenére a ldnyok 4ltaldban nehezen hiznak. A csontokra kihat a lasst csontfejlédés.
Az életkor el8rehaladtdval er8sodd ténuszavar jelentkezik (kéros izomfeszesség), és jellemzd
az iziiletek rossz tartdsa és a gerincferdiilés.

Javulds észlelhetd azonban a magatartdsban, enyhiil az ingerlékenység, kevesebb sirdssal és
kevesebb autisztikus vondssal taldlkozunk. A kisliny t6bb érdeklédést mutat kdrnyezete irdnt,
ébersége, figyelme és kommunikdcids készségei javulnak. Sok Rett-szindrémds lény életének
nagy részében ebben a stddiumban marad. A csokkent aktivitdsi szint(, rossz idészakokat
nem szabad tartés visszaesésnek elfogadni. Atmeneti dllapotnak kell tekinteni, ami ellen cél-
tudatos fejlesztéssel kiizdeni lehet.

4. staddium: kés6i mozgdsromlds
* Kezdete: a 3. stddium utdn, a jérds megsziinésekor.
* Kerekes szék dlland6 hasznélata.
* Sulyos fogyatékossdg: abnormadlis izomténus, torzuldsok.
* A tipus: kordbban jar6képes, most mar nem.*
* B tipus: soha nem volt jiréképes.*
* Id8tartam: évtizedek.

Ennek az életszakasznak ma mdr vitatott a létjogosultsiga. Kordbban ezt a stddiumot mint
a tovdbbi motoros képességek elvesztésének idészakdt irtdk le (példdul Hagberg is). Ezzel
szemben inkdbb az az 4lldspont keriilt el6térbe, hogy a mozgdsban bedllt dllapotromldst ne
tekintsiik torvényszertien bekovetkezd helyzetnek, hanem az inaktivitds és az id8sodés vele-
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jaréjdnak, ami ellen a motoros képességek megtartdsa és fejlesztése érdekében tréningekkel,
tornakkal kiizdhetiink. Ezt azonban sok esetben nehéz kivitelezni.

Ez a stddium a felndttkort foglalja magdban, amikor a Rett-szindrémdval él6 személyek
egy része csalddban él, esetleg napkozben szocidlis intézményben (napkéziben) tartézko-
dik, mésik résziik pedig bentlakdsos dpolé-gondozé otthonban él. Mindkét esetben nehéz
megoldani az dllandé mozgatdst, de az életmindség fenntartdsa érdekében mindenképpen
torekedni kell rd.

Ritka esetekben a Rett-szindréma klinikai megjelenése eltérhet a klasszikus tiinetegyiit-
testdl, varidnsai a mdr korai csecsemdkorban kezdédd, korai epilepszidval jiré stlyos for-
ma (Early Seizure Variant vagy Hanefeld
Variant) és a mdr korai csecsemékorban
kezd6d4 (Congenital Variant vagy Ro-
lando Variant). Az Early Seizure Variant
a CDKL5 gén, a Congenital Variant pe-
dig a FOXGI mutdcidjinak kovetkezmé-
nye. Mindketté — hasonléan a klasszikus
Rett-szindrémdhoz — halmozottan sériile
dllapotot eredményezd, Osszetett tiinet-
egylittesek. A stlyos, atipusos valtozatok
mellett egy enyhébb tiinetegyiittest is
leirtak a kutatdk, ez a Preserved Speech
Variant (vagy Zapella Variant), ez esetben
a beszéd egyszeri szavak és kifejezések formdjaban megmarad, enyhébb a kézsztereotipia,
ritkdbban jelennek meg epilepszids rohamok.

Rett-szindréma © 11
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Il. DIAGNOZIS

A Rett-szindroma diagnosztizdlhazé a klinikai kérkép
alapjdn, illetve genetikai vizsgélattal. Az utébbira 4lta-
ldban akkor keriil sor, ha a klinikai kérkép valészindsiti
a Rett-szindréma vagy mds, szintén genetikai eredet(i és
hasonl6 tiinetegytittes (példdul Angelman-szindréma)
jelenlétét. Mint ldtni fogjuk, a betegség diagnézisihoz
szitkséges  kritériumok meghatdrozdsa folyamatosan
médosult az Gjabb kutatdsi eredmények alapjin. Igen
lényeges, hogy a Rett-szindréma kutatdséban a kutaték
szoros, nemzetkozi egylittmiikddése valdsult meg a kezdetektd] napjainkig, igy a diagndzis
Ujabb és Ujabb viltozatainak meghatdrozdsdban is folyamatos konszenzusra torekedtek.

A diagnosztikus kritériumok meghatdrozdsa Andreas Rett kezdeményezésére mdr 1984-
ben elkezdédott Bécsben a 2. nemzetkozi Rett-szindréma konferencidn, ennek anyaga 1985-
ben jelent meg (Hagberg et al., 1985). Par évvel késébb kiilon munkacsoport alakult a krité-
riumok pontositdsira, melynek 6sszegzése 1988-ban jelent meg, és a kordbbihoz képest egy
fontos kritériumot toréltek: nem csak lanyoknal fordulhat el6 a szindréma (Diagnostic criteria
for Rett syndrome. The Rett Syndrome Diagnostic Criteria Work Group.) A feltétleniil sziikséges
kritériumok: normilis sziiletés el6tti és koriili periédus, normdlis pszichomotoros fejlédés
az élet elsé 6t-hat hénapjdban, normdlméret(i fejkdrfogat sziiletéskor, majd a fejnovekedés
lassuldsa, a tudatos kézhasznélat és a beszéd képességének elvesztése, kommunikdciézavarok,

mentilis retarddcid, kézsztereotipidk megjelenése, ataxids jdrds, apraxia. A diagnézist tdmo-
gaté kritériumok kozt szerepelt a légzési zavarok, abnormdlis EEG, gércsrohamok, keringési
zavarok, spaszticitds, szkolidzis, kicsi és hideg ldbfej, valamint a novekedés elmaraddsa.

A klinikai diagnézis feldllitdsdnak kritériumait Bengt Hagberg és munkatdrsai 2002-ben
tovébbfejlesztették. Nyolc sziikséges, nyolc tdimogatd és ot kizdré kritériumot dllapitottak
meg.

A sziikséges kritériumok:

1. A sziiletés elétti (prenatal) és a sziiletés koriili (perinatal) id8szak fejlédése megkozelitd-

leg vagy teljesen normalis.

2. A pszichomotoros fejlédés az elsé hat hénapban megkézelitSleg normadlis (ez tarthat akdr

a 18. hénapig is), vagy sziiletéstdl kezdve mutathat elmaradist.

3. Sziiletéskor normalméret(i fejkorfogat.

4. Legtobb esetben a fej nvekedése lelassul.

5. A tudatos kézfunkcié képességének elvesztése a hatodik hénap és két és fél éves kor

kozott.

6. Sztereotip kézmozgdsok megjelenése: kéz csavardsa, osszelitdgetése, szdjba vétele, csapko-

dds, dorzsolés, tapsolds, moséautomatizmusok.

7. Szocidlis visszalépés, kommunikdciés diszfunkcidk, a beszéd képességének elvesztése,

kognitiv képességek hanyatldsa.

8. Diszpraxia, gyengiild mozgdsfunkciok.
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A diagnézist timogatd kritériumok:

1. Légzési zavarok ébrenlét sordn (hiperventilldcio, leveg8visszatartds, levegd vagy nyal erd-
teljes kitoldsa, levegdnyelés).

2. Fogcsikorgatds (bruxizmus).

3. Abnormalis alvdsmintdzat kora csecsemdkortdl.

4. Abnormdlis izomténus (folyamatos izom-
gyengiiléssel és -vesztéssel), diszténia.

5. Periféridn vazomotoros zavarok.

6. Szkolidzis/kifézis kialakuldsa gyermek-
korban.

7. Novekedés elmaraddsa.

8. Kicsi és hideg ldb- és kézfej.

A diagnézist kizaré kritériumok:

Lili, Zéra, Emma és Csenge §

1. Kéros szervnagyobbodds vagy mds tdrola-
si betegség jelei.

2. Retinopatia, ldtéideg-sorvadds vagy sziirkehdlyog.

3. Nyilvdnvalé agysériilés a sziiletéskor vagy sziiletés utdn.

4. Azonositott metabolikus betegség vagy mds progressziv neurolégiai zavar megléte.

5. Fert8zésbdl vagy fejsériilésbdl (trauma) szdrmazé neurolégiai mikodészavar.

A fenti rendszer azonban a késébbekben a publikilt esettanulmdnyok és az egyre nagyobb szi-
mu diagndzis alapjan pontatlannak bizonyult, ezért a kutaték tovabb drnyaltdk a kritériumokat.
2010-ben jelent meg az a tanulmdny, amely a 2006-t6] mksdd The International Consortium
of Rett Syndrome Clinical Researchers (RettSearch Consortium) tagjainak (J. L. Neul et al.)
megegyezésén alapult, és a diagnosztikai kritériumok mddositdsat és egyszer(isitését tdizte ki
célul. Az esetszdmok novekedésével Gjabb kérdések meriiltek fel, f6ként az atipusos Rett-szind-
romds esetekkel kapesolatban, igy az 4j adatok ismeretében sziikségszert volt a diagnosztikus
kritériumrendszer médositdsa. Ennek alapjédn az aldbbi, ma is érvényes rendszer sziiletett.

Kotelez8en szitkséges kritériumok a tipikus/klasszikus Rett-szindréma esetén:

1. A regresszidt javulds vagy stabilizdcié koveti.

2. Minden {6 kritériumnak és minden kizdré krité-
riumnak a megléte.

3. A tdmogaté kritériumok megléte nem sziikséges,
de gyakran megjelennek a tipikus Rett-szindré-
méban.

Kotelez8en sziikséges kritériumok az atipikus/vari-
dns Rett-szindréma esetén:

1. A regresszi6t javulds vagy stabilizdcié koveti.

2. A négy £6 kritériumbdl legaldbb ketté megléte.

3. A tizenegy kiegészitd kritériumbél 6t megléte.

Rett-szindréma © 13




A klasszikus/tipikus Rett-szindréma f6 kritériumai:

1. tanult akaratlagos kézmozgis részleges vagy teljes elvesztése,

2. tanult beszélt nyelv részleges vagy teljes elvesziése,

3. jardszavarok: diszpraxia (célirdnyos mozgdsok kivitelezésének zavara) vagy jardsképessség
hidnya,

4. sztereotip kézmozdulatok: kéztordelés/-préselés, taps/érintés, ragdsi, mosdsi/dorzsolési au-
tomatizmusok.

A klasszikus Rett-szindrémadr kizdré kritériumok:

1. Agysériilés, mdsodlagos trauma (sziiletés koriili vagy utdni), neurometabolikus betegség
vagy sulyos fert6zést okozé neuroldgiai problémadk,

2. durvdn rendellenes pszichomotoros fejlédés az elsd hat hénapban.

Tamogat6 kritériumok az atipikus/varidns Rett-szindréma esetén:
1. 1égzési zavarok ébrenlét sordn,
2. fogesikorgatds ébrenlét sordn,

. sériilt alvasmintdzat,

. abnormadlis izomténus,

. periférids keringési zavarok,

. szkoliozis/kifézis,

. novekedés elmaraddsa,

. kicsi hideg kéz- és lébfej,

. nem adekvdt nevetd/sikoltozé hangok,

10. csokkent reakeié a fdjdalomra,

11. intenziv szemkommunikdcid, ,eye pointing”.

O 00 N O\ VN W

Lencsi

Fontos annak hangsilyozdsa, hogy egy-egy, imént felsorolt tiinet megjelenése a csecsemd- vagy
kisgyermekkorban nem jelenti stlyos tiinetegyiittes esetleges meglétét. Ha ezek koziil bar-
melyik megjelenik, minden esetben jelezni kell a szakembereknek, akik elvégzik a megfeleld
vizsgélatokat, felveszik az anamnézist, és feldllitjdk a diagnozist.

A molekuldris genetikai vizsgdlat célja,
hogy megerdsitse a diagnézist — ez a MECP2
génen toreénd mutdcié keresése. A klasszikus
Rett-szindréma tiineteivel rendelkezd linyok
95-97 szdzalékdban azonositjak a MECP2 gén
mutdciéjt. Napjainkra korilbelil 250-féle
mutdciét taldltak a MECP2 génen. Ameny-
nyiben a mutdciét nem sikeriil azonositani,
tehdt negativ a laboratériumi vizsgilat, ez a
tény a klinikai diagnézist nem cdfolja meg.
Ez esetben tovdbbi vizsgilatok utdn alterna-
tiv diagnézis (példdul a CDKL5 vagy FOXGI
mutécid) allithaté fel.
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lIl. GENETIKAI HATTER

A Rett-szindréma genetikai hdtterének kutatdsa az
1980-as évektdl zajlé diagnosztikai kritériumok kidolgo-
zdsdval, az esetleirdsok Osszegyljtésével és értékelésével
parhuzamosan igen hamar megkezdddott. Az orvostu-
domadny, a molekuldris biolégia és a genetika ugrdsszer(i
fejlédésével lehetdvé valt a betegségek konkrét genetikai
mutdciéinak megéllapitdsa, ily médon a klinikai feno-
tipushoz (fizikai megjelenés, egyedi jelleg) hozzd lehet
rendelni a genotipust.

A Rett-szindrémdval diagnosztizalt esetek dontd tobbsége a ldnyok korébdl kertilt ki, igy elég
hamar egyértelmivé vilt, hogy a betegségnek genetikai vonatkozdsai vannak. Mdra a kutaték
jelentSs eredményeket értek el, hiszen 1999-ben mar megtaléltdk a mutdciét okozé gént, 2001-
ben a megfelel$ dllatmodellt azonositottdk, majd 2007-ben mdr Rett-szindrémds fenotipusd
egerekkel tudtdk modellezni a szindrémat, és az dllatkisérletek azt is igazoltdk, hogy a betegség
folyamata megfordithaté a mér idés egyedekben is. A Rett-kutatdsokon beliil a genetikai kuta-
tésok szakirodalma is hatalmas, a vildg t6bb laboratériumdban dolgoznak kiilonb6z6 részprob-
lémdk megolddsin a tudésok. Kiadvdnyunkban csupdn arra vdllalkozunk, hogy a Rett-szind-
réma genetikai hdtterének alapvetd fogalmait és 6sszefliggéseit dsszegezziik.

A DNS az emberi faj esetén 24-féle kromoszémdba rendez8dik, ebbdl 22 nem nemi kro-
moszoma (Ggynevezett autoszéma), kettd pedig nemi kromoszéma (Ggynevezett gonoszéma),
ez az X és az Y. A testi sejtek minden autoszémdbdl tartalmaznak egy példdnyt mindkét szii-

16t6l, illetve egy X-kromoszémit az any4tdl, és vagy egy X-et, vagy egy Y-t az apatl. Igy adé-
dik 6ssze az emberi 46-0s kromoszémaszdm. A kromoszémdkban taldlhaték a gének, melyek
a fehérjék elddllitdsaére felelnek. A ldnyoknak két X-kromoszémdja, a fidknak egy X- és egy
Y-kromoszémdja van. A linyokndl a két X-kromoszémdn 1év8 gének dupldzdddsa kdros len-
ne, ezért minden ldny inaktivdlja minden egyes sejtjének egyik (vagy az anyai, vagy az apai)
X-kromoszémdjit. Ezt a folyamatot az X-kromoszéma inaktivdciéjanak nevezziik. Az, hogy az
adott sejt két kromoszémdja koziil melyik aktiv, és melyik nem, teljesen véletlenszer(i, de mdr
az embriondlis élet kezdetén eldél, és onnantdl kezdve nem vilrozik. Altaliban a sejtek egyik
felében az egyik, a mésik felében a masik aktiv, ekkor beszélhetiink random X-inaktivéciérol.
Non random (eltolédott) X-inaktivécié esetén ugyanazon sziil6t8l szdirmazé X inaktivélédik a
sejtek tobb mint 80 szdzalékdban. Az eddigi vizsgdlatok alapjdn ugy tlinik, hogy a Rett-szind-
rémadval él6knél, csakiigy, mint mds X-hez kapcsol6dé betegségekben, gyakrabban fordul eld
eltolédott X-inaktivdci6, mint a normalpopuldciéban. A Rett-szindrémds gyermek fenotipusa-
nak meghatdrozdsiban, a jelenlegi elképzelések alapjdn, a génmuticié tipusdn és helyén kiviil
fontos szerepet jatszik az X-inaktivdcié is.

Az aktiv X-kromoszémdn bekovetkezd kdrosodds, mutdcié vezethet leginkabb a sejt abnor-
mélis mikodéséhez. Mivel a Rett-szindréma az X-kromoszémdhoz kotédik, a linymagzat hor-
dozza az egyik X-kromoszémdjin a hibds gént, a mdsik, egészséges X-kromoszémdja jél tudja
kompenzdlni az egyes hibdkat. Habdr ennek miikodése nem lesz tokéletes, a gyermek életképes
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marad. A Rett-szindrémds linyoknak tehdt minden sejtje tartalmazza az egészséges mdsolatot
is, csak az a sejreknek koriilbeliil a felében csendes (silent), nem miikodik. Ennek az egészséges
mésolatnak az aktivaldsa a szindréma gy6gyitisdban kiemelt szerepet jétszhat.

Ha egy fitnak van hibds gén az X-kromoszémdjan, akkor
sokkal stlyosabb betegségre szdmithatunk, mivel az X-kromo-
szémdja minden egyes sejtjében aktiv. A mutdci6 létrejotte fidk-
ndl legtobbszor mar méhen beliili elhaldssal, esetleg a sziiletést
kovetd egy-két éven beliili haldllal jér. Ezért nagyon alacsony
a Rett-szindréma diagnézisdval él6 fitk szdma (koriilbeliil har-
minc esetet jegyeztek fel eddig az egész vildgon). Rett-szindréma
hdrom esetben alakulhat ki fitmagzatban: 1. A fiinak Ggyne-
vezett Klinefelter-szindrémdja is van, ami egy extra X-kromo-
széma jelenlétét mutatja, egyiken a MECP2 gén muticidjival,
a miésik viszont egészséges, igy tud megsziiletni a magzat. Ez
esetben tehdt egy kromoszéma-rendellenesség és egy ritka be-
tegség egyiittes eléforduldsdrdl van szé. A fiik a linyokéval azo-
nos tiineteket mutatnak. 2. A mutdcié nem a himivarsejtbdl és
nem a petesejtbdl ered, hanem egy késébbi sejtosztéddsi fazis-
ban (blastula) jon 1étre. A sejtosztédds sordn az egyik sejtben
megjelenik a mutdcid, majd az sszes tobbi ezekbdl kialaku-
I6ban is. A fennmaradd sejtekben és az 9sszes ebbdl szdrma-
26 sejtben nem jelenik meg a mutdcié. 3. A fit egy X- és egy
Y-kromoszémaval rendelkezik, és minden X-kromoszéman
megtaldlhaté a MECP2 mutdcid, tehdt silyos tiinetekkel
kellene szimolni. Eddig még ismeretlen okokbél, mégis egy
»enyhébb” tipus jelenik meg, tehdt a fiimagzat megsziile-
tik, és életben marad.

1999 6ta tudjuk, hogy a Rett-szindrémdt az X-kromoszé6-
ma hosszt karjdn taldlhaté gén, a MECP2 gén Xq28 régi6-
jdban lévé mutdciok okozzik. Az MECP2 gén egy ubikviter
(azaz minden sejtben meglévd) fehérjét (methyl-CpG-kotd
fehérje 2) kodol. A MeCP2 fehérje szimos mds fehérje tird-
saban kozrem(ikodik, amelyek fontosak a normalis idegsej-
tek kozotti kommunikdcidban. Tehdt nem egyszertien arrdl
van szd, hogy hidnyzik vagy hibds egy fehérje, hanem szdmos, az idegsejtek kommunikéciéjéhoz
sziikséges fehérje nem vagy nem megfeleléen irédik at.

A Rett-szindrémds személyben az X-kromoszéma morfolégiailag (alaktanilag) ép, de bizonyos,
eddig nem ismert ok(ok) miatt egy tigynevezett pontmuticio keletkezik. A pontmuticié6 egy olyan
kis léptéki valtozds, mely néhdny nukleotidot (akdr egyet) érint. A pontmutdcié a DNS szerkeze-
tét nem véltoztatja meg, ugyanakkor jelentSs hatdsa van a fehérjék dtirdsdra. A DNS-molekuldt
nukleotidok épitik fel, a négyféle nukleotid egymdssal komplementer bazisparokat (adenin—timin
és guanin—citozin) alkot hidrogénhidak segitségével, melyek kettds spirdl (helix) alakzatba ren-
dezddnek. A spirdlon hosszanti irdnyban végigfuté nukleotidsorban egymds mellett 1év6 nuk-
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leotidok pedig hdrmasdval alkotnak tgynevezett tripleteket, melyek az aminosavakat épitik fel.
A DNS-molekula genetikai informécidja transzkripcié (dtirds) ttjdn az RNS-molekuldba irédik,
majd az RNS-molekuldk transzldci6 (dtforditds) Gtjdn hozzdk létre a fehérjéket.

A DNS-molekuldn 1év8 pontmutdcié lehet egyrészt missence (‘megvaltozott értelm(t’), azaz a
mutdcié kovetkeztében egy aminosavat jelentd triplet Ggy véltozik meg, hogy az eredeti ami-
nosav helyett Gj aminosav beépiilését eredményezi. (Ez le-
het neutrélis, ritkdn elényos, esetiinkben kdros.) A mutdns
MeCP2 fehérje szekvencidjdban bekovetkezd véltozds funk-
ciévesztéssel vagy -mddosuldssal jir. A pontmutdcié mdsik
formdja a nonsense (‘értelmetlen’), amikor aminosavat nem
jelentd triplet keletkezik. Ez minden esetben kdros, tehdt a
mutdcié kovetkeztében ledll a fehérje 4tirdsa, a keletkezett
fehérje csonka, ezért 4ltaldban sériilt (megvaltozott) funkci-
6ju, vagy teljesen funkcioképtelen lesz.

Eléfordulhat, hogy a DNS-lincon egy vagy t6bb nuk-
leotidbézis kiesik, ezt delécionak (jelolése: del) nevezziik.
Ennek ellentéte is létrejohet, azaz beékel8dik egy bézis, ezt
inzercionak (jelolése: in) hivjuk. A delécié vagy inzercié
(inldel) hatdsira a nukleotidok leolvasisi kerete eltolédik,
ez az Ugynevezett ,,frameshift” (‘kereteltol6dds’) mutdcio,
mely szintén nagymértékben kdros hatdsd, mivel teljesen mds aminosavak keletkeznek. (Ha
az in/del mutdcié hdrom [vagy tobbszordse] nukleotidot érint, akkor nem tolédik el a leolva-
sasi keret.) A frameshift mutdcié harmadik fajtdja, amikor az MECP2 gén duplikdlédik. Ekkor
a MECP2 gént tartalmazé Xq28 régié megkettdz8dik (MECP2 Duplication Syndrome). Ezt
a jelenséget f8ként fitkndl irtdk le. Tobbségiik az anydtdl orokli a betegséget, aki hordozé.
Igen ritkdn jelenik meg, az X-kromoszémdhoz k6t8d8, stlyos szellemi fogyatékossdgot okozé
zavarok egy szdzaléka kothetd a betegséghez.

A Rett-szindrémdt igazolé molekuldris genetikai vizsgdlat eredményét tartalmazé diagné-
zis minden esetben tartalmazza, hogy a mutdci6 missense,
nonsense vagy frameshift tipusu, illetve hogy a gén mely
exonjdban, mely poziciéjaban pontosan melyik nukleotid
mutdciéja mutathatd ki, valamint a mutdcié pontos fajtd-
jat. Azt is tartalmazza, hogy a mutdcié heterozigéta, azaz
van egy normdl és egy mutins MECP2 gént tartalmazé
X-kromoszéma.

Kordbbi tanulmdnyok azt vetették fel, hogy a nonsense
mutdcidk stlyosabb klinikai képet okoznak, mint a mis-
sense mutdciok, de pontos dsszefliiggést még nem tértak fel.
Szintén tovabbi kutatdsokat igényel, hogy a klinikai kér-
kép és a mutdcié fajtdja kozott milyen osszefiiggések lehet-
nek, valamint hogy miként alakitja mindezt a kordbban
leirt X-inaktivéci6. Tovdbb drnyalja a képet az a tény, hogy
minden Rett-szindromds ldnynak van egy sajdt, csak rd jel-
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lemz8 géndllomdnya, melyben léteznek olyan gének, melyek pozitiv, javitd hatdssal lehetnek
a Rett-szindréma tiineteire. Az utébbi a Rett-szindréma kutatdsinak egyik fontos teriilete.
Osszességében tehdt magibél a mutdcié fajtajabél nem érdemes kovetkeztetni eldre a késébbi
tiinetekre, mivel szdmtalan mds tényezd kozrejitszik abban, hogy egy-egy linyndl végiil mely
tiinetek vdlnak hangsilyosabbd, melyek lesznek enyhébbek, vagy meg sem jelennek.

A Rett-szindréma genetikai hdtterének megéreéséhez feleétleniil meg kell emliteniink a ge-
netika egyik legdinamikusabban fejl6dd dgét, az epigenetikdt. Az epigenetika a DNS nukleo-
tidsorrendjét (szekvencidjat) nem befolydsold, de a génexpresszidt befolydsold tényez8k dsszes-
ségével foglalkozik. A folyamatokban részt vevd, ismertté vélt enzimek és szabdlyozé fehérjék
kore egyre béviil. Az epigenetikai folyamatok megismerésével parhuzamosan sok, kordbban
megmagyardzhatatlan megfigyelés, jelenség valik értelmezhetévé: mi dénti el, hogy mi irédik
4t a genetikai lehetdségek tdrdbol, vagy hogyan viltozhat a fenotipus a mogottes genetikai
dllomdny valtozdsa nélkiil.

Bér az epigenetikai folyamatok miikodése még nem minden részletében ismert, az biztosan
elmondhaté, hogy fontos szerepet jétszanak a génmikodés szabélyozdsiban, a normilis és
kéros fejlddési folyamatokban. A Rett-szindroma az epigenetikai megbetegedés taldn legis-
mertebb példdja: szimos fehérje dtiréddsdt szabdlyoz6 rendszer séril.

A Rett-szindréma kialakuldsdnak genetikai okait a ku-
tatdsoknak koszonhetéen ma mar sokkal jobban ismerjiik,
mint kordbban. A Rett-szindrémat az esetek 99,5 szdzalé-
kaban egyetlen himivarsejt szérvdnyos mutdciéja eredmé-
nyezi. Az apa tobbi sejtjében nincs jelen a mutdcid, tehdt
ilyenkor a tiinetmentes, egészséges sziilk MECP2-tesztje
majdnem minden esetben negativ. Azokban a nagyon rit-
ka esetekben, ahol a csalddban egynél tobbszor fordul eld
a Rett-szindréma, kétféle magyardzat lehetséges. 1. Csak
a petesejtek rendelkeznek a mutdciéval, vagyis a MECP2
gén normdlis és mutdns valtozata is megtaldlhaté a szer-
vezetében. Az utéd 50 szdzalék eséllyel 6rokli a mutdcioe
az anydtdl (feltételezve, hogy egy allél, azaz a kromoszéma
egy adott pontjdn elhelyezkedd gén varidcidja érintett).
2. Az anya minden sejtje rendelkezik a mutdciéval, de a
kedvezd X-inaktiviciénak koszonhetSen az anydnak nin-
csenek Rett-szindrémadra jellemzd tiinetei. Ez esetben is 50 szdzalék eséllyel 6rokli az utéd a
mutdciét az anydt6l. Az elsd esetben az érintettség a petesejt tesztjével, a mdsodik esetben vér-
vétellel mutathatd ki. A Rett-szindromds fiitk minden esetben az anydtdl 6roklik a mutdcioe.
Ha egy Rett-szindrémdval é16 nének gyermeke sziiletne, 50 szdzalék esélye lenne annak, hogy
a gyermek is 6rokli a betegséget.

Ha egy egészséges parnak Rett-szindrémds gyermeke sziiletett, annak az esélye, hogy a ko-
vetkezd gyermekiik is az lesz, a sziil6k genetikai stdtusdtdl fiigg. Amennyiben egyik sziilében
sem mutathat6 ki a mutdcid, Gjabb Rett-szindrémds gyermek sziiletésének minimalis a koc-
kézata. Ha az érintett gyermek anyjdrdl kideriil, hogy szintén érintett, akkor a testvér 50 szé-
zalék eséllyel 6rokli a betegséget. Az anya, akinek Rett-szindrémadval diagnosztizélt gyermeke
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van, a kovetkezd terhesség alatt kérheti a magzatvizvizsgélatot (amniocentézis, AC), illetve a
méhlepény vizsgilatdt (chorionboholy-biopszia, CVS), mivel — mint litctuk — minimilis esélye
fenndllhat annak, hogy a sziilék egyike hordozza a mutdciét azokon a sejteken, amelyekbdl a
pete-, illetve a himivarsejtek lesznek.

A Kklasszikus Rett-szindrémds betegek kortilbeliil 95-97 szd-
zalékdndl kimutathaté a MECP2 gén mutici6ja, mig az ati-
pusos betegeknél ez az ardny csak Otven-hetven szdzalékos.
A fennmaradé esetekben a betegség oka minden bizonnyal mds
olyan génekben kereshetd, amelyek a MECP2 génnel kapcso-
latban dllnak. A szintén az X-kromoszémén 1évé CDKL5 gén
mutdciéjat példdul feljegyezték egy olyan atipusos Rett-csoport
esetében, melynek tagjai gyakran szenvednek epilepszids roha-
moktdl életiik elsé néhdny hénapjaban. Eddig azonban nem ta-
laltak kozvetlen kapcsolatot az MECP2 és a CDKLS5 gén kozott.
2009 6ta leirtak tobb mint kétszdz atipusos Rett-szindréméval
él8 beteget, ahol a mutdcié az FOXGI génben jelent meg.

A Rett-szindréma genetikai hdtterének pontos leirdsa nap-
jaink egyik legfontosabb kutatdsi teriilete. Ugyanakkor a
Rett-szindréma tovdbbra is olyan diagnézis, mely a kordbban
leirt diagnosztikai kritériumokra tdmaszkodik, és a genetikai
mutdciétdl fuggetleniil klinikai diagnézisnak szdmit.

A Rett-szindrémdrdl eddig leirt tényeket jol kiegésziti egy Rett-szindromds kislinyt neveld
édesanya feljegyzése, melyben igen érzékletesen leirja, hogy mindezt miként élte 4t egy csaldd,
hogy a sziildk t6bbsége min megy keresztiil a gyermek megsziiletése és a diagnézis, majd az
azt kovetd id8szak sordn.

Emma torténete

Emma 2010. december 7-én sziiletett, problémamentes terhesség utdn. Az elsé iddszak nagyon firasztd
volt, kordbban sokar vigydztam gyerekekre kisgyermekneveld képesitéssel, de nem értettem, hol a hiba.
A kinyvekben a babdk esznek, alszanak, és telik a nap. Emma viszont keveser aludt napkizben, alig
hiisz-harminc percet. Anyatejes baba volt, igy természetesen mindenki, én is, azt gondoltam, olyat
esgem, amit a sgervezete nem tolerdl, ezért nyugtalan. Sokszor ringattam, nyugtattam, de semmi hatd-
sa nem volt. Sokszor csuklotr. A doktorndnk szerint ez is természetes, és igen, a kisbabdk sokat sirnak,
csuklanak. Nehéz iddszak volt, de én az elején megbeszéltem magammal, hogy nem leszek tiirelmetlen,
hiszen mindennek eljon az ideje.

A csalddi életiink ebben az iddszakban sajnos nem volt felhétlen, mert édesapam haldlos beteg lett,
és az sem volt biztos, hogy megéri Emma sziiletését. De megérte, igy még inkdbb tigy éreztem, semmi
gond, hogy kicsit nehezebb Emmdval: itt van, gyinyorii és egészséges, digyes baba. Kétnaposan fel tudta
emelni a fejét. Még egy honapos sem volt, és elégedetten mosolygott minden szoptatds utdn, de az elsé
igazi nevetéskor sem volt még két honapos. Két honaposan mdr giigyigott, isszefiiggden, igazi beleéléssel.
Viddmabbak lettek a napok, de tovdbbra sem aludtunk til sokat.
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Ot hénaposan mar forgott egyik oldaldril a mdsikra. Eppen hogy féléves volt, amikor egyediil feliilt,
és megiilt minden tdmaszrék nélkiil. Hét hénaposan szép szabdlyosan mdszott.

Szdval minden pont 1igy alakult, ahogy a nagykinyvben meg van irva. Nem marads ki semmi:
kiiszott, mdszott, feliils, feldlls, felcsipkedte a kis szoszoket. Az egyik tandcsaddson a dokrornd megdi-
eséree, milyen jé a kéziigyessége, nem sok kisbabdnak van ilyen jé finommororikus képessége.

Egyévesen mdr jdrt, tizenhdrom honaposan furott. Ahogy telt az idd, egyre szebben evetr egyediil is.

Igyekeztem szigorii napirendet rartani t0bb-kevesebb sikerrel, délelértonként kilenc honapos kordtdl
baba-mama foglalkozdsra is jdrtunk, itt mdr a monddkdk
hangsiilydr is didolra.

Ugyesen jitszott, imddta ki-be pakolni a jatékokat, é
nyole hénapos kordban mdr ijsagot lapozott, ez volt az
elsé dolog, amiért aggddtam. Egyévesen mdr leginkdbb
csak lapozni szeretett, és néhdny zenélds jiték érdekelte:
amelyiket szerette, azt képes volt fél drdn keresztiil is fog-
ni, nyomkodni.

Jottek az elsé szavak: Pe-Pe (van egy Peti nevii ku-
tydnk), minden kutya Pe-pe volt, anya-nyanya, ba-ba,
gye-gye-gye...iijra boldogsdg, itt mdr tiirelmetleniil vir-
tam a t6bbit.

Mikor tizenhdrom hénapos lett, egyre inkdbb azt gon-
doltam, hogy itt valami nincs rendben: elsé kirben meg-
kérdeztem a védinir és a gyermekorvost, akik megnyug-
tattak: nézzem meg, egy honapja késziilt az egyéves stdtus,
minden jé volt, elsé gyerek, anyuka till aggddd. Ezek utin
kinéztem egy csoportos torndt, gydgypedagdgus vezetésével.
Emma sokszor itt sem azt csindlta, amit kellert, nem mdszotr dt az alagiiton, és sokszor mintha fogalma
sem lett volna arrél, hogy mi torténik ott. Egyvalami nagyon izgatta, ha egy iijsdgot ottfelejtettek, leiil
a sarokba, rdvetette magat, és lapozta. De szivesen jarkdlr hdtrakulcsolt kézzel. Mikor mdr meg voltam
réla gybzddve, hogy valami nincs rendben, olyat tett, amitél minden kétségem elszdlls: drmdszott az
alagiiron, lehajolt a labddhoz, a gydgypedagdgus dromedncot jdrt, én meg arra gondoltam: de miért
nem guggol le a gyerek?

Taldn ez az egyik legnehezebb iddszak, amikor egész nap egyediil van otthon az anyuka a gyerekkel,
és tudja, hogy mennyit foglalkozik vele, de érzi, hogy valami nem olyan, mint kellene, és vagy megkap-
Jja, hogy nem foglalkozik vele eleget, vagy csak lusta gyerek, és majd csindlja.

Jott a nydr, sok séta, kinti program. A lapozgatisok abbamaradtak. Emmdt nem igazdn érdekelte a
Jdtsztér, de imddott sétdlni, nagyon sokat ment. Mindenki izgatottan vdrta, hogy lassan nem kell mdr

a babakocsi, de én azért mindig vittem a biztonsdg kedvéért.

Nem nagyon beszéltem a félelmeimrél, mikor sokat lapozgatott, akkor felmeriilt bennem, hogy au-
tista. De mds tiinet nem volt, azt is elhagyta.

Msfél évesen vigy ébredt mindennap, hogy feldllt a kisdgyban, és azt kiabdlta: , Anya, gye-gye!”.

Az egyik séta alkalmdval koriilbeliil tizennyolc honaposan Emma nem tudott fellépni a jardaszegély-
re. Ekkor borultam ki a férjemnek, litod, biztos valami gond van, ezt is simdn meg tudta csindlni, és
mdr nem sikeriil. Hisz hdnaposan nem tudott felmdszni a hdzban a szintkiilonbségeken. Ekkor tijra
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elmentiink a gyerekorvoshoz, és mivel jobbat & sem tudott tandcsolni, megvdrtuk a szeptembert, és
elmentiink a korai féjlesztébe. Ekkor Emma huszonegy honapos volt.

Tobb szava nem lert, elkezdetr széles alapon, bizonytalanul jdrni, vjra lapozgarott, zenélni még
mindig szeretett, sokszor a szdjdban volt a keze. Igy bekeriiltink a korai fejleszté rendszerbe, ahol
kapott csoportos torndt és egy olyan szakembert, aki autistagyaniis gyerekekkel foglalkozotr. Az ottani
neuroldgus mdr 16bb Rett-szindromds ldnnyal is raldlkozott, igy 6 mdr az elsé taldlkozds utdn szinte
bizros volt benne, hogy Emma is Rett-szindrdmds. Veliink akkor még nem kizolték ezt a gyanit, csak
novemberben, amikor elkiildtek benniinker genetikai vizsgdlatra, és az ottani genetikustol tudtuk meg,
hogy azt vizgsgdljak, hogy Emma Rett-szindrdmds-e. Vettek tdle vért, és volr egy teszt, amellyel sziirik a
ldnyokat. Emma a legalsé hatdrt sem érte el. Ami jellegzetes vonds volt, az a kisebb fejkirfogat, a visz-
szaesések, de akkorra a sztereotip mozgdsokar elhagyta. A dokrornd reflexkalapdcsdr fogra, és hiizogatta
radidtoron. Széval iigymond még jdtszott is.

Huszonkét honapos volt, amikor elkezdtiik a TSMT-torndt és a HRG-gydgyiiszdst is, ezek hatdsdra
Emmdnak egyre jobb lett a mozgdsa, iijra és tijra bizakodtunk: nem lesz it semmi gond!

A kétéves sziilinapjdra sok labdit kapott, imddott labddzni, sokat kacagott, mdsfél évesen bedllt az
alvdsa is. A kezei viszont iigyetlenebbek lettek, volt, hogy valamit megfogott, és egyszeriien kiesett a
kezébdl. A kétéves sziilinapja utdn egy héttel, amikor etettem, probdlta a kanalat a szdjdba tenni, de
nem sikeriilt neki, ebben a pillanatban csak reménykedtem, hogy nincs igazam, de mégis biztos voltam
abban, hogy Emma Rett-szindrdmds. Hiszen mds magyardzat nincsen!

Ez a gyanii beigazolédort, és 2013. februdr 13-dn kozolték veliink, hogy Emma Rett-szindrdmds.
Sajnos még egy csomd szornytiséget mondtak, és lényegében semmi pozitivat nem hallottunk. Akkor csak
egyvalamit tudtunk csindlni: zokogtunk egy boldog gyermek feje folitr. A diagndzis utin az elsé kér hér
rémdlom volt, ennek ellenére — amirdl utélag is azr gondolom, hogy jol rettiink — nem zdrkdzrunk be.
Elénken emlékszem, mdsnap mentem vele a csoportos HRG-re, senkivel nem beszélgettem, csak csindl-
tam Emmadval a feladatot, de tudtam, ezt érte teszem, mert neki nem az a lényeg, hogy én most pocsékul
vagyok, hanem az, hogy mozgdsra van sziiksége.

A diagnézis utdn a férjem elsé mondata, amikor hazaérkeztiink az orvostdl, az volt, hogy nekiink
kell még egy gyerek, mert ha mind igaz, amit mondtak nekiink a kovetkezd évekrdl, akkor nem fogunk
villalni késsbb. En ekkor ebben még kételkedtem, hogy nekiink kéne még egy gyerek, akkor, hogyan
Jogok segiteni Emmdnak, hogy vinném még 16bb fejlesziésre. Ahogy telt az idé, nem tiint olyan leherer-
lennek, hogy legyen egy kistesd is.

Emma hdrom és fé] éves volt, amikor megsziiletert Maxim egy kicsit sem tokéletes terhességbil. Meny-
nyire tartottam attdl, hogyan tudok Emmdnak mindent bizrositani, ha lesz még egy gyerek! Azutdn
rdjottem, hogy igy tudok a legtobber adni neki. Miért is kapott Emma azdltal t6bbet, hogy kistestvére
sziiletett? Ujra rendszeres vendégek lettiink a jatszdtereken, még tibb gyerekprogramon vettiink részt,
amelyeker Emma is szeret, de persze nem mindig. ..

Sziildként el kell jutni oddig, hogy a kérdé és fbleg a szdnakozd tekintetekrdl az ember ne vegyen
tudomdst, az érdekléddket pedig segitse informdcidkkal. Sokdig nem ldtszik semmi kiilonds a lanyokon,
s néha eldfordult, hogy Emmdn és rajtam példdul szamon kérte egy buszmegdlléban virakozd, hagy
Emma miért sikit, miért nem koszin, ha mdr odafutott, vagy miért nem megy a sajdt labdn, ha éppen
a kocsijaban iilt. Az ilyen helyzetek gyakran eléfordulnak veliink, sziildkkel. A sorstdrsaknak a legtibbet
tigy tudok segiteni, hogy mindezek ellenére arra buzditom bket, hogy ne zdrkdzzunk be.

Rett-szindréma © 21



®
IV. KUTATAS

Kiadvdnyunknak — részben terjedelme, részben funkci-
6ja miatt — nem feladata a mdra rendkiviil szertedgazé
Rett-kutatdsok 4tfogd bemutatdsa. A Rett-szindréma
elsé publikdldsa éta eltelt id6ben tobb ezer tanulmdny
jelent meg, melyben a kutatdk a szindréma genetikai
hdtterével, egyes tiineteivel, terdpids lehetdségeivel fog-
lalkoztak. Ezek koziil a legfontosabb kutatdsi eredmé-
nyeket, publikdcidkat emlitjiik meg. Fontos kiemel-
niink, hogy — visszatekintve az elmult 6tven évre — a
Rett-szindréma kutatdsa igazi sikertorténetnek szdmit, annak ellenére, hogy a gyégyméd
még nincs a keziinkben. Kiemelkedd tudésoknak, elhivatott érintett sziil6knek és szimos
timogaténak koszénhet6en minden reménytink megvan arra, hogy a Rett-szindréma tiine-
teit nagymértékben javitani lehet, akdr tiineti kezeléssel, akdr génterdpidval, akdr egyéb el-
jardsokkal. Mint ldtni fogjuk, a szakemberek 1983-tdl napjainkig szoros egyiittmiikodésben
dolgoztak a betegség fogalmanak, diagnézisinak megalkotdsdn, hdtterének, miikodésének
és terdpidjdnak kutatdsdn.

Elséként Andreas Rett (1924-1997) bécsi gyermekneurolégus figyelt fel rendeléjében két
kisldnyra, akik ugyanazt a repetitiv kézmosé mozdulatot végezték. Osszehasonlitva anam-
nézisiiket, kideriilt, hogy azok nagyon hasonléak. Rett-szindrémdrdl sz6l6 elsé publikdcidja
(Uber ein eigenartiges hirnatrophisches Syndrom bei Hyperammonimie im Kindesalter) éppen
otven éve, 1966-ban jelent meg a bécsi Wiener Medizinische Wochenschrifiben, illetve 6ndl-
16 kétetben (Uber ein zerebral-atrophisches Syndrom bei Hyperammonimie cimmel). A cikk
és a konyv azonban visszhang nélkiil maradt a tudomdnyos életben, elsdsorban azért, mert
németiil jelent meg, igy elkeriilte a legtobb kutaté figyelmét. Rett ezért készitett egy filmet
a ldnyokrol, és egy rovid konyvet is mellékelt hozzd angolul, melyet szétkiildétt Eurépdban
hasonlé tiinetekkel €16 gyermekek utdn kutatva. Ekkor mdr biztos volt benne, hogy a tiinete-
gylittes egy kiilondllé entitds. Bir a nemzetkozi visszhang elmaradt, Andreas Rett hazdjdban
szdmos elismerést kapott, részben a kés6bb réla elnevezett szindréma, részben egyéb tudoma-
nyos és orvosi tevékenysége kapesan.

A szindréma leirdsa végiil 1977-ben angolul is megjelent (Celebral Atrophy Associated with
Hyperammonaemia cimmel a Handbook of Clinical Neurology 6sszefoglalé kotetben), a szakma
azonban tovdbbra sem mutatott nagy érdeklédést irdnta. Rett tanulmdnyaitdl figgetleniil
1978-ban japan kutatok (Ishikawa és munkatdrsai) publikdltak egy hdrom esetet leiré révid
feljegyzést, melyben mdr felvetették egy esetleges Gj szindréma lehetdségét.

Rett munkdssigival pirhuzamosan Svédorszagban Bengt Hagberg (1923-2015) 1960-ban
figyelt fel ugyanezekre a tiinetekre, de akkor egy idére félretette feljegyzéseit. Két évtizeddel
késébb, nem ismerve sem Rett munkdit, sem a japdn adatokat, 1980-ban Hagberg bemu-
tatta tizenhat esetet feldolgozé megfigyeléseit egy manchesteri tudomdnyos orvostaldlkozén.
Ezutdn jelentkezett ndla egy francia és egy portugdl szakember, akik szintén megfigyelték a
jellegzetes tiineteket. Végiil munkatdrsaival (Jean Aicardi, Karin Dias, Ovidio Ramos) 1983-
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ban publikélta az elsé olyan tanulmdnyt, mely dttorést jelentett a szindréma széles kor(i meg-
ismertetésében (A progressive syndrome of autism, dementia, ataxia, and loss of purposeful hand
use in girls: Rett’s syndrome: report of harmincot cases cimmel). A szerzék hdrom orszdgbél valé
harmincét eset vizsgdlata utdn osszegezték addigi ismereteiket. A szindréma elnevezése itt
kapcsolddott eldszor Rett nevéhez. Ennek el6zménye, hogy a tanulmdny megjelenése elétt,
1981-ben Torontéban egy konferencidn taldlkozott Rett és Hagberg, ahol a svéd tudés el6add-
sa alatt deriilt ki szimukra, hogy ugyanazt a tiinetegytittest kutattdk. Hagberg és szerzdtdr-
sai — tiszteletiik jeléiil — ezért nevezték el Andreas Rettrdl az Gj betegséget. Miutdn az irds az
Annals of Neurologyban, az Amerikai Neurol6giai Térsasdg folydiratiban jelent meg, felfigyelt
rd a tudomdnyos élet. Ettdl fogva a Rett-szindréma a vildg tdbb pontjdn is kiemelt témdja lett
a kutatdsoknak, t6bb kutatdcsoport is elkezdett dolgozni a betegség kiilonboz8 aspektusaival.
Részben a szinte azonnal megszervezddd, erds sziildi kor, az 1984-ben alapitott International
Rett Syndrome Association (IRSA) és a hozzdjuk kothetd adomdnygyijiés tette lehetSvé
a kutatdsok finanszirozdsdt. Itt feltétlentil ki kell emelniink Kathy Hunter nevét, aki érin-
tett sziiléként vett részt az IRSA alapitdsiban, amely szervezet késébb mds sziilészervezetek
alakuldsdra is nagy hatdssal volt. A szervezet
nagy hangsulyt fektetett a tudomdnyos ered-
mények folyamatos figyelemmel kisérésére,
a kutatécsoportokkal valé kapcsolattartdsra,
az adomdnygyjtésre, valamint a sziilék in-
formdacidkkal valé elldtdsdra. 1999-ben jelent
meg el8szor a The Rett Syndrome Handbook,
mely az elsd dsszefoglaldsa volt a betegség tii-
neteinek, és mivel elsésorban a sziiléknek és a
segitéknek késziilt, sok fejezet sz6l a minden-
napos dpolds kérdéseirdl, illetve a lehetséges
fejlesztésekrol.

1982-ben, a torontdi taldlkozds utdn egy
évvel Andreas Rett kezdeményezésére Bécsben tartottak eldszér nemzetkozi taldlkozde
a Rett-szindréma kutatdi. A késébb sorozattd vdlé rendezvényen Rett arra dsztonozte ezt
a kutatéi csoportot, hogy minél hamarabb rendszerezzék a diagnosztikai kritériumokat, és
egylitt kezdjék el kutatni a szindrémadr kivélté okokat. Ez meg is valdsult, 1984-ben Bécsben
megalkottdk a diagnézishoz sziikséges kritériumokat, melynek leirdsa 1985-ban jelent meg.
Ideutaztak az amerikai kutaték: Vanja Holm (John Hopkins School of Medicine), Hugo
Moser (Kennedy—Krieger Institute) és Alan Percy (Baylor College of Medicine), akik azéta
is kiemelkedd alakjai a Rett-kutatdsoknak. 1985 novemberében Baltimore-ban szervezték
meg az elsé nemzetkdzi workshopot, ahol Hagberg svéd kollégdjdval, Ingegerd Witt Enger-
strommel bemutatta a Rett-szindréma négy stddiumdnak meghatdrozdsic (lisd elsé feje-
zet) huszonkilenc klasszikus Rett-szindromadval é16 gyermek és felndtt vizsgélata alapjin. Az

Lencsi

eléadds anyaga 1986-ban jelent meg (Rezt syndrome: a suggested staging system for describing
impairment profile with increasing age towards adolescence cimmel).

Bengt Hagbergnek, a svéd gyermekneurolégia kiemelkedd alakjinak és fiaradhatatlan
munkdjinak kdszonhet8en a Rett-szindréma témdja sok kutatét mozgdsitott kozvetlen kor-
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nyezetében, Svédorszdgban is. Munkatdrsa, az 1995-ben indulé National Swedish Rett Cen-
ter alapitdja, Ingegerd Witt Engerstrém 1990-ben publikalta disszertdciojat (Rett syndrome in
Sweden. Neurodevelopment — Diasability — Pathophysiology). Az elsé, sziil6knek, tandroknak,
terapeutdknak sz6l6, elsésorban praktikus tandcsokat nyujté konyv 1991-ben jelent meg (Un-
derstanding Rett Syndrome: a Practical Guide for Parents, Theachers, and Therapists). Szerz6je a
svéd Barbro Lindberg, aki sériilc gyermekeket tanitva figyelt fel a tiinetegytittesre, majd svéd
adatok alapjdn 6sszegezte tapasztalatait. Az elsd 6ndllé tanulmdnykotet 1993-ban jelent meg
Hagberg f8szerkesztésében (Rett Syndrome — Clinical & Biological Aspects), melyben svéd kuta-
t0k szdzharminc, hdrom és 6tven év kozotti Rett-szindrémaval diagnosztizéle személy adatait
elemezték kiilonb6z8 szempontok szerint.

Hagberg amerikai kollégdja és bardtja, Alan Percy gyermekneurolégus, akinek a kezdetek-
t6] mdig a Rett-szindréma a 6 kutatdsi teriilete, s az 8 kozremiikodésével kezdddtek el a kuta-
tdsok a Baylor College of Medicine (Houston) kdzpontban, illetve 1985-t61 a Blue Bird Circle
Rett Centerben Daniel Glaze vezetésével. Megalapitotta a Rett Syndrome Clinicet a Uni-
versity of Alabama at Birmingham keretei koz6tt, melyet a mai napig vezet. Az utébbiban 6
az els6 szdmu kutatdja az Angelman, Rett, and Prader-Willi
Syndrome Rare Disease Clinical Research Consortiumnak.
Az & hivésdra lett Huda Y. Zoghbi a genetikai mutdcié kuta-
tasdért felel6s kutatdcsoport vezetdje Houstonban.

A Rett-szindréma kutatdsdnak elsé huszonhdrom évében
hdrom tanulmdny jelent meg, 1984 és 1991 kozott kozel hé-
romszdz. Az 1980-as évek mdsodik felétdl tehdt ugrdsszerd-
en megemelkedett a Rett-szindrémdrdl sz6lé tanulmanyok
szdma, a vildg kiilonb6z8 pontjain elkezdték dsszegydjteni
az elsé eseteket. Az 1980-1990-es években szdmos esetta-
nulmdny jelent meg, illetve a Rett-szindrémadval kapcsolatos
legfontosabb eredmények is ekkor littak napvildgot: a stddi-
umfelosztds, a diagnosztikus kritériumok, illetve az eléfor-
dulds ardnya (1:10000-15000), mely az egész viligon ugyan-
azt az értéket mutatta, fliggetleniil a foldrajzi adottsdgokedl,
rasszoktdl, a sziil6k tdrsadalmi helyzetétdl vagy a terhesség
lefolyasatél. Igy a Rett-szindréma is bekeriilt a kbzel hétezer
betegséget magiban foglal ritka betegségek kategéridjaba.

Az elsé Rett-szindrémds linyokat 1984-t8] diagnosztizdl-
tak az Egyesiilt Allamokban és Svédorszdgban a diagnosztikai kritériumok alapjan, melyet
2000-ben genetikai vizsgdlatokkal is megerdsitettek, amit két kiemelkedd tudomdnyos felfe-
dezés tett lehetévé: 1992-ben Adrian Bird felfedezte a MeCP2 fehérjét, mikozben a metildle
DNS-hez kot6d6 fehérjéket vizsgdlta, 1999-ben pedig tizenhat év kutatémunka utdn, a Huda
Y. Zoghbi dltal vezetett kutatécsoportban Ruthie Amir és munkatdrsai felfedezték a MECP2
gént, mely a Rett-szindréma kialakuldsdére felels. A gént az X-kromoszéma Xq28 régioja-
ban lokalizaltak, ez magyardzza azt, hogy a miikédészavart szinte kizdrélag csak linyokon
figyelték meg. Ugyanebben az évben Monica Coenraads érintett sziil6 megalapitotta a Rett
Syndrome Research Foundationt (RSRF), hogy a kutatdsokat tervszertien tudjdk irdnyitani,
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és ezekhez megfeleld financidlis hdtteret biztositsanak. Részben ennek készonhetd, hogy a
2000-es évektdl egyre nagyobb hangsulyt kaptak a laboratériumi kutatdsok, féként az Egye-
siilt Allamokban és az Egyesiilt Kirdlysigban.

2001-ben tortént a Rett-kutatdsban a kévetkezd nagy eredmény: Adrian Bird vezetésével
az edinborough-i egyetem munkatdrsai (J. Guy, B. Hendrich, M. Holmes és J. E. Martin)
sikeresen produkaltak a késébbi kisérletekhez nélkiilézhetetlen Mecp2-null mutédciéval ren-
delkezd egereket. A mesterségesen elédllitott amorf mu-
tdci6 sordn a gén dltal kddole fehérje miikodése teljesen
megsziinik, a kisérleti 4llatokon Rett-szindrémdt utdnzé
tiinetek jelentek meg.

2002-ben az osszegytlt Gj informécidk alapjén kuta-
tok egy nagy csoportja ismét kozos megegyezéssel Ujra
megfogalmazta a Rett-szindréma diagnézisinak kritéri-
umait (ldsd mdsodik fejezet). 2006-2007-ben egy Gjabb,
klinikai kutatdsokkal foglalkozé tarsulds jott létre: a The
International Consortium of Rett Syndrome Clinical
Researchers (RettSearch Consortium), melynek célja a
klinikai kutatdsok 6sszefogdsa, az informdcidk gytjtése
és a klinikai kisérletek tdmogatdsa. Ennek elézménye a
svédorszdgi Rett Centerben 2003-ban tartott nemzet-
kozi workshop, ahol a résztvevék arra torekedtek, hogy
elsésorban olyan szakmai férumot teremtsenek, ahol
folyamatosan megosztjék a kutaték az eredményeiket, ,
és koordindljik a kutatdsokat. A konzorciumban tizen- . -
hdrom orszdg szakemberei mikodnek egyiitt Walter
Kauffmann vezetésével. Hirom nagy adatbdzis miko-
dését tdmogatja a szervezet: a RettBASE, a Rett Database Network és az InterRett a vildg
minden részébdl folyamatosan gyjti az adatokat. Az elbbi kett§ a genotipus és a génmuta-
ci6 osszefiiggésében, az utdbbi a klinikai jegyek és a fenotipus témdjaban gy(ijti az adatokat.
A Rett Database Network adatbdzisdba a Pécsi Tudomdnyegyetem eddig 82 magyarorszdgi
esetet regisztrlt. 2010-ben a RettSearch Consortiumban egyiittmkodé kutatdk egy dtfogd
tanulmdnyban foglaltdk 6ssze ismét a mdig érvényes szempontokat a klinikai diagnézis fel-
dllitdsdhoz (ldsd mdsodik fejezet).

Ezzel koriilbeliil egy id6ben, 2007-ben alakult meg az International Rett Syndrome Founda-
tion (Rettsyndrome.org) a kordbbi Rett Syndrome Research Foundation (RSRF) és az egykori
International Rett Syndrome Association (IRSA) egyesiilésével. A Rettsyndrome.org részben
az érintett sziilék tdimogatdsdval foglalkozik, részben gydgyszerkisérleteket végzd projektekben
vesz részt (Rett Syndrome Study).

Ugyanebben az évben Adrian Bird és munkatdrsai a Science magazinban publikaltik a
Rett-kutatds Gjabb sikerét: egereken végzett kisérletek azt igazoltdk, hogy a Rett-szindréma
visszafordithat6 folyamat a MeCP2 fehérjeszint visszadllitdsdval. Ez G lendiiletet adott a tovdb-
bi fejlesztéseknek, igy jott létre 2008-ban a Rett Syndrome Research Trust (RSRT, melynek
honlapja a www.reverserett.org). A RSRT legfébb célkittizése, hogy a Rett-szindréma és egyéb
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MECP2-rendellenességek gyogyitdsdt célzé projekteket tdimogasson, ehhez tdmogatékat taldl-
jon, valamint szakmai hdtterével 6sszehangolja ezeket a kutatdsokat. A RSRT kezdeményezésé-
re a kordbban elkiiloniilten dolgozé hdrom nagy laboratérium (Adrian Bird Edinborough-ban,
Michael Greenberg Bostonban és Gail Mandel Oregonban) egytittmiikddve dolgozott/dol-
gozik tovdbb, igy jott léere a MECP2 Consortium 2011-ben. A génterdpia teriiletén 2013
mdrciusdban toreént dcedrés: a Gail Mandel dlal vezetett laborban végeztek sikeres génterdpidc
Rett-szindrémds egereken, melynek sordn ezittal is bebizonyosodott, hogy a lejdtsz6dé folya-
mat megfordithatd. Az eredmény hatdsdra 2014 augusztusdtdl mar négy génkutat6 labor mi-
kodik egyiitt Gene Therapy Consortium néven a sikeres génterdpia fejlesztésén. Kézben Huda
Y. Zoghbi az MECP2 Duplication Syndrome kutatdsdban ért el Gjabb eredményt: egérkisér-
letekkel kimutatta, hogy ebben az esetben is visszafordithat6 a folyamat. Napjainkban mind
a génterdpia, mind a MeCP2 fehérjével végzett kisérletek célja az, hogy az dllatkisérletekben
mér eredményesnek taldlt eljdrdsok a Rett-szindrémadval €18 lanyok gydgyitdsdban is sikeresek
legyenek. A harmadik nagy irdny a Rett-szindréma kutatdsiban az egyes tiinetek enyhitésére/
megsziintetésére irdnyuld torekvéseké. A kiilonb6z6 stddiumokban 1évé klinikai kisérletek/
kutatdsok részletes bemutatdsa a RSRT (http://reverserett.org/research), a National Institutes
of Health (www.clinicaltrials.gov) és a Rettsyndrome.org (www.rettsyndrome.org/research/clini-
cal-trials) honlapjin tekinthetd 4t.

2016-ban késziilt egy révid magyar dctekintés az 1991-t8l napjainkig tartd, Rett-szindré-
méval foglalkozé kutatdsi trendekrdl (ldsd itt: heep:/fwww.rettszindroma. hulalapitvany/tanul-
manyok/rettszindroma-kutatas-trendjei).

A Rett-szindrémdrol megjelent publikdciok tobbségének rovid kivonata olvashaté a U. S.
National Library of Medicine (Medline) oldaldn (heeps:/fwww.ncbi.nlm.nih.govipubmed)), ezek
kisebb része teljes terjedelemben, t8bbségiik pedig
rovid kivonatban hozziférhetd, regisztrdcié utjdn,
fizetés ellenében letolthetd. Rettszindrémdrdl szol6
konyvek példdul a hrzps:/fbooks.google.hu oldalon ér-
hetdk el, egyes fejezetek ingyen olvashatdk, a teljes
konyvek megrendelhetdk, illetve sok eBook formi-
tumban is elérhetd.

Osszegezve az eddig lefrtakat, elmondhaté, hogy
az elmilt 6tven évben a Rett-szindréma egy rend-
kiviil aktivan kutatott teriiletté valt. Készonhetd ez
részben a kutaték nemzetkozi egytittmiikodésének,
részben az érintett sziil6k aktivitdsdnak, ezzel Osz-
szefiiggésben a kutatdsok sikeres finanszirozdsinak,
ebbdl adéddan az eredményes tudomdnyos projek-
teknek, klinikai kisérleteknek. Az utébbiak eredmé-
nyeképpen ,sok Gj molekula jelenik meg, és szimos
mdr més teriilleten hasznilt gydgyszer adaptdldsa
torténik. Még ha nincs is tesztelés alatt olyan Gj molekula, amelytdl a betegség gydgyitdsit
lehetne vérni, 4gy tinik, a tiinetek enyhitését célzé készitmények beldthaté id6n beliil elér-

heték lehetnek” (Puskds et al.).
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V. MOZGASZAVAROK
ES ORTOPEDIAI PROBLEMAK

Rett-szindréma esetén jellemz§ az eltéré mozgdstejlédés,
az izomt6nus- és izommiikddés szabdlyozdsi zavara. Mdr
az életiik korai szakaszdban jelentkezhetnek mozgésszer-
vi zavarok, gyenge koordinici6, amelyek egész életiikben
végigkisérik a ldnyokat. Mozgdsaikra jellemzd, hogy a
mozdulatok inditdsa nehezitett szimukra.

Az elsé életévben gyakran megfigyelhetd néluk a hypo-
tonia vagyis az izmok csokkent ténusa. Mivel a csdkkent
tonusu izom eléfeszitettsége kisebb, a gravitdciéval szemben nehezebben hozhaték miikodésbe,
igy a poszturdlis kontrollnak, vagyis a test helyzete térbeli megtartdsinak, kontrolldldsdnak,
kialakuldsa nehezitett. Eltér6 idépontokban jelentkezhet ndluk spaszticitds, vagyis az izmok fo-
kozott izomtdénusa is. Ez leggyakrabban a végtagok izmain jelentkezik, a boka és kéz iziileteinek
mozgdsait besziikitve.

Rett-szindréma esetén gyakran jelentkezik valtakozé izomténus diszténia formdjiban, ami
bizonyos izmok akaratlan, erételjes ismétl6dé vagy hosszantarté 8sszehtzoddsa. Ezt sokszor
bizonyos testhelyzetek, érzelmi reakcidk vélthatjdk ki. A diszténia kapcsdn id8vel felléphet az
izmok tartds feszessége is, amit konny(i a spasztikus izmokkal dsszetéveszteni. Kordbban a
Rett-szindromdra jellemzd izomfeszességet elszeretettel nevezték spaszticitdsnak, de klinikai
értelemben nehéz a Rett-szindréméval é18 személyekrekre jellemzd specifikus spasztikus je-
gyeket kimutatni. Miel8tt az izomfeszességet gydgyszeresen kezelnénk, fontos megallapitani,
hogy spaszticitdsrdl vagy diszténia esetén kialakulé feszes izmokrél van szé.

Rett-szindréma esetén gyakran eléfordul ataxia, amikor az egyensily és a koordindcié
idegrendszeri alapon érintett, igy a mozgds kicsit remegds, bizonytalan lesz. Emellett sokszor
jellemz8 réjuk az apraxia, ami a motoros tervezés rendellenessége, vagyis megvan a motivacio,
és fizikailag is képes lenne a mozdulat kivitelezésére, mégsem tudja ezt megtenni. Az apraxia
miatt el6fordul, hogy csak egy adott, megszokott kornyezetben képes a személy egy bizonyos
mozdulatot végrehajtani. Jellemz8, hogy kordn elveszthetik helyzetvdltoztaté képességiiket
az ataxia, apraxia és az érzékelés zavarai miatct. Ezek a képességek sokszor megtarthatok, fej-
leszthetdk, de az ataxia, illetve apraxia nem sziintetheté meg teljesen. Idénként talilkozunk
meglepd, spontdn reakciokkal, példdul egy pohdr elkapdsa vagy négykézldbra éllds. Nincs
pontos magyardzata annak, hogy ezeknek a mozdulatoknak ilyenkor miért nem akadilyozott
a mozgdsinditdsa.

Sok Rett-szindrémadval él§ személynél taldlkozunk hosszt reakcididdvel fizikai és pszichés
értelemben is. Fontos id6t adni nekik a reagédldsra, annak érdekében, hogy feltérképezhessiik
pontosan a képességeiket és lehetdségeiket. Nem elképzelhetetlen, hogy egy egyszertibb moz-
dulat, mint példdul az oldalra fordulds kivitelezése szimukra akdr perceket is igénybe vehet.
Ha nem vérjuk ki, hogy megmutassa, mire képes, azzal a funkcié elsajdtitdsinak és fenntar-
tésdnak képességét jelentdsen ronthatjuk. A siri mindennapok egyensilydnak fenntartdsa
sordn figyelembe kell venniink, hogy mikor és mennyit segitiink.
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A funkcionilis képességek megtartdsa, maximalizdldsa, a mozgdsfejlédés megsegitése érde-
kében ajdnlott a motoros képességek dllandé fejlesztése, szinten tartdsa. Mivel a Rett-szind-
réméval €6 személyek mozgdséllapota valtozatos képet mutat, a terdpidnak minden esetben
egyénre szabottnak kell lennie, az adott személy igényeihez igazodva.

Sok szempontbdl az egyik legjobb médszer a jiratds. A jérdstréninget el kell kezdeni, amint
a gyermek ehhez mér elegendden tud tdmaszkod-
ni a ldbain. Nagyon fontos, hogy mindennap a
képességeinek megfeleléen a lehetd legtobbet
élljon és jarjon. Akik maguktdl is tudnak jérni,
jarjanak egyediil akkor is, ha ez sokkal hosszadal-
masabb és bizonytalanabb. A nem jiréképes 13-
nyokndl fontos az llitds és a jardsfejlesztés, akdr
segédeszkozzel is.

A helyzetvaltds gyakran nehézkes, és sok gya-
korldst igényel, de az 6néllésdg szempontjibdl
elengedhetetlen fontossdgii. Minden mozdulat-
sort rendszeresen kell gyakoroltatni ahhoz, hogy
megmaradjon. Ilyenek példdul a mdszds, feldllds,
leiilés, térdelés, dcfordulds, hasra fordulds, lépcsé-
zés stb. Altaldnossdgban érdemes mindegyiket
gyakorolni, hogy a mozgdsrepertodrt folyamato-
san szinten tudjuk tartani. Erre az egyik legjobb
modszer, ha a mozgdsok rendszeres hasznélatit be
tudjuk épiteni a mindennapi életbe.

Ha a Rett-szindrémédval él§ személynek sziiksége van segitségre, azt lehetSleg tandcs, irdny-
mutatds formdjdban adjunk, akdr fizikai értelemben, akdr széban. Ezt vezetett aktiv mozgd-
soknak nevezziik, azaz a személy sajir részvétele a leheté legnagyobb. Igy teremtiink utar az
ondll6 képességek eléréséhez.

Fontos mindennemi olyan aktiv részvételt megerdsiteni, amely hozzdjérul a passzivitds és a
hib4s tartdsok megel6zéséhez, illetve noveli az 6nallésig érzetét és a kommunikicids lehetdsé-
geket még akkor is, ha az aktiv részvétel csak a mozgds egy részére vonatkozik.

A Rett-szindréméval él8 személyek hajlamosak a fizikai segitségre hagyatkozni, ezért csak
annyi segitséget nyujtsunk, amennyire feltétleniil szitkség van. Ugyantgy, mint barmely mds
embereknek, a stimuldci6 és az aktiv gyakorlds fontos ahhoz, hogy elkeriiljiik a korai 6rege-
dést, a test elmerevedését és a képességek elvesztését.

A visszaesés és a képességvesztés kockdzata nagyobb mértékben fiigg a kornyezettdl, vagyis
a stimuldcid és a gyakorlds hidnyatdl, mint a betegség alakuldsdnak természetétdl. A visszaesés
kockdzata felndttek esetében jelentdsen megnd, amennyiben a gondviseld személy tudatosan
vagy tudat alatt a visszaesésre szdmit, igy hajlamos inkdbb 6vé6 intézkedésekre berendezkedni,
nem pedig az aktivitds timogatdsdra és a tréningre.

A kezek funkciondlis haszndlata, a finommotorika a Rett-szindrémdval él8 személyek
esetében gyakran behatdrolt. Erre magyardzatul szolgdlhatnak a kéz sztereotip mozgésai, a
mozdulatinditdsi problémdk, a lassti reakcitidd és a hiperszenzitivitds, vagyis az érzékszervek
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tulérzékenysége és esetleg a felsd végtagon jelentkezd kontraktirdk, azaz besziikiile iziileti
mozgdsok is. Ha a kézsztereotipidk nagyon erdsek, megprébalhatjuk aktivitds alatt megtdrni
a sztereotipidkat azzal, hogy megtartjuk azt a kart, amely kevésbé aktiv. Ha nem tud megfog-
ni egy tdrgyat, megprébdlhatunk segiteni, kéz a kézben, egyiitt vezetjiik le a mozgdst, igy a
személy megtapasztalhatja a fogdst, amely elésegitheti a mozdulat tanuldsit. Azoknak, akik
nem tudjdk egyediil haszndlni a keziiket, létfontossigi, hogy tudatossdg alakuljon ki ezzel
kapcsolatban. A kezeket stimuldljuk kiilonféle ingerekkel, mozdulatokkal, akdr kiilonbozd
hémérsékletekkel.

Az ordlis motoros funkcidk, vagyis a szdj mozgdsos funkcidinak eltérései is gyakoriak
Rett-szindréma esetén. Sztereotip mozdulatok megfigyelhetdek a szdjndl és a nyelvnél is. Gya-
kori a hiperszenzitivitds, fokozott érzékenység, ami nehézséget okozhat evéskor, fogmosdskor.
Az ételek megfeleld dllagdnak megtaldldsa és a fejlesztés hatdsdra az ingerekhez valé hozzdszo-
kds sokat segithet ezen.

A mozgdsszervi elvéltozdsok koziil az iziileti mozgdsbesziikiilések, a kontraktiirdk nehezit-
hetik a ldinyok mozgasit. Ilyen példdul a boka-, illetve a csipdiziilet koriili izmok kontraktdrdja,
ami sulyos esetben miitéti beavatkozdst igényelhet, amelynek sordn a szalagokat meghosszab-
bitjdk. A matét sokszor megel6zheté vagy kitolha-
t6 gybgytorndval, kiilonbozd segédeszkozok (sinek,
gy6gycipdk) haszndlatdval, botoxkezeléssel.

A boka koriili izmok feszessége miatt gyakori az
equinus tartds, vagyis a ldbfej spicctartdsban van,
ami ldbujjhegyen jdrdst okozhat. Ez szdmos tovib-
bi problémdhoz vezethet, példdul jirds kozben a

gordités elvesztése. A tartdsi rendellenesség miatt
a térd- és csipéiziilet, illetve az alsévégtagi izomzat
tulterhelédhet. Fokozédhat az egyenstly zavara, és
tovabbi ldbdeformitdsok alakulhatnak ki. Az 4llds
és cipQviselés is nehezitetté vdlhat. Kialakulhat re-
lativ végtaghosszkiilonbség, a medence ferde hely-
zete, ami noveli a gerincferdiilés kialakuldsdnak esé-
lyét. Tovébba az instabilitds kompenzdldsira jards
kozben elére dontott, gornyedt tartds alakulhat ki,
amely a hdti kifézis (fokozott hdti gorbiilet) kialaku-
ldsdra hajlamosité tényezd. A fentiek kovetkeztében
a jarasképesség csokkenhet.

A mozgis képességének véltozatos formakban
jelentkezd csokkenése kevesebb mozgdshoz vezethet, ami késébb a ldnyok legtobbjénél hi-
bds tartdst, iziileti deformitdsok kialakuldsdt, az inak megrovidiilését okozza, kiilondsen az
Achilles- és a térdhajlati inakndl. A deformitdsok kialakuldsa problémat okozhat a jardsban és
akdr az tilésben is, de nem feltétlentil jir fdjdalommal.

A szakirodalom és a tapasztalat alapjdn a ldbfej deformitdsa kialakuldsinak megel6zésében
a ldbak aktiv haszndlata, mozgatdsa, a jards hatékonyabbnak bizonyul, mint csupdn a segéd-
eszkdzok viselése. A legjobb a két médszer megfeleld kombindcidja.
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A Rett-szindréméval kapcsolatos tapasztalatok egybehangzéan azt mutatjik, hogy az olyan
testtartd segédeszkdzok haszndlatdval, amelyek a funkciondlis mozgdsokat korldtozzdk, in-
kabb drtunk, mint haszndlunk. A megel8z8 segédeszkozok haszndlatdt ezért elsdsorban akkor
ajanljuk, ha azzal aktudlisan nem akaddlyozunk semmilyen funkciét.

A mozgisszervi elvéltozdsok mdsik nagy csoportja a kiilonb6z6 gerincdeformitdsoké.
Ilyen a szkolidzis, a gerinc oldaliriny elferdiilése, vagyis a gerincferdiilés, és a kifézis, amely
a hdti szakasz fokozott domborula-
tat jelenti. A Rett-szindrémdban
a gerincdeformitdsok 4ltaldban a
megviltozott neurolégiai mikodés
miatt alakulnak ki, ezért neuro-
muszkuldris  gerincdeformitdsnak
nevezzitk Sket. Kialakuldsuk pon-
tos oka a Rett-szindrémdban még
nem teljesen vildgos. Valészind,
hogy a megviltozott izomténussal,
az izomgyengeséggel, illetve izom-
feszességgel és a korldtozott moz-
gasképességgel dll Gsszefiiggésben.
A gerinc deformitdsa merevvé tehe-
ti a gerincet, amikor stlyosabbd vilik, és megnehezitheti a Rett-szindrémds lény vagy né
egyensilydnak megtartdsdc tilés, 4llds vagy jirds kozben. Ez csokkent miikodéshez, és az
életmindség romldsdhoz vezethet. Emellett a nagy gorbiiletek megviéltoztathatjék az életfon-
tossdgu szervek poziciéjit a mellkasban és a hasban.

A Rett-szindrémadval €18 linyok kériilbeliil nyolcvan szdzalékdnak van kisebb-nagyobb
mértékben gerincdeformitdsa, kiilondsen az oldalirdnyt elferdiilés, a szkolidzis jellemzd.
Esetiikben a gerincferdiilés kialakuldsdnak esélye a korral egyiitt nd. Kériilbeliil a linyok ne-
gyedénél hat éves korukra, hiromnegyediiknél tizenhdrom éves korukra fejlédik ki. Azokn4l
a ldnyoknal, akik soha nem tanulnak meg jdrni, kétszer nagyobb a gerincferdiilés kialaku-
ldsénak esélye. Beszélni tudé ldnyokedl tudjuk, hogy — habdr a szkoliézis funkciézavarokat
okozhat — nem feltétleniil jér fdjdalommal.

A szkolidzis lehet balra vagy jobbra konvex attdl fiiggden, hogy a gerinc merre gorbiil.
Fontos a hdt mobilitdsénak, mozgathatdsdgdnak fenntartdsa a mindennapokban. A felada-
tok sordn a természetes egyensulyi reakcik kihaszndlhaték. Fontos ezenkiviil a helyes il6-
pozicié megvélasztdsa, hogy a ferde, kéros pézt ellenstilyozzuk. Ha a gerincferdiilés egy na-
gyobb gorbiiletbdl 4ll, evés vagy egyéb tevékenységek sordn a segitd iiljon a személy hossza
oldaldnil, hogy a kisldny a szkoli6zis ellen dolgozzon ugy, hogy a hosszu oldal révidil, a

r6vid pedig nyuljon.

Sem bizonyiték, sem egyetértés nincs akoriil, hogy a f(iz6 viselése megelézné a szkolidzis
kialakuldsdt Rett-szindrémadval él6 személyeknél. A fliz6 haszndlhaté egy-egy tevékenység
el8segitéséhez azon személyeknél, akik nem tudnak iilni, vagy nem tudjék aktivan haszndlni
a hdt- és a hasizmaikat. Ha jél viselik a fiz8t, haszndlatdval megprobélhatjuk az egyébként
sziitkséges operdcié idejét kitolni azokndl a gyermekeknél, akik még névekedni fognak. A vi-
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selés meghatdrozdsa sordn a f6bb mellékhatdsokat, mint kisebesedés, korldtozott 1égzés, rossz
kozérzet, bérirritdci6 és romlé reflux, figyelembe kell venni, az erd, a mozgékonysdg és fizikai
aktivitds csokkenésének kockdzatdval egyiitt.

Az 3ltaldnos gyakorlattal ellentétben a Rett-szindréméval €16 személyeknél jelentkezd szko-
liézis romolhat a pubertds kor utdn bekovetkezd hosszirdnyt névekedés megdlldsa utdn is.
Olyan komoly is lehet, hogy a sziv és tiidé funkciéi és a mobilitds is veszélybe keriilhetnek.
Ebben az esetben sziikségessé vélik az operdcid, de gyakran a szkolidzis olyan jelentds, hogy
csak részleges korrekcidra van lehetdség. Sok érv szol amellett, hogy érdemes az operdciét
azel6tt elvégezni, hogy ez a stlyos 4llapot kialakulna. Tapasztalatok azt mutatjék, hogy ha
a szkoliézis a 45 Cobb-fokot is meghaladja, az eltérés dltaldban tovabb né, ezért érdemes a
beavatkozist ekkor elvégezni.

A szkoli6zis operaci6jakor a kérhdzzal valé konzultdcié sordn fontos a cél és az iitem-
terv kdzos meghatdrozdsa, mind a miitét, mind a felépiilés idejére. Erdemes megkérdezni,
mennyi ideig kell a kislinynak fekiidnie, mikor tilhet mdr, hogyan szabad mozgatni, mikor
dllhat fel, hogy vehet részt fizioterdpidban stb. Fontos egyeztetni, hogy az opericié célja
érthetd legyen mindenki szdmdra, példdul milyen mértékben lehet, érdemes korrigdlni a
gerinc gorbiileteit.

A lényoknal olykor megfigyelhetd a gerinc hdti szakaszdnak fokozott el8rehajldsa, a kifézis
is. Akiknél kifézis figyelhetd meg, rendszerint nem teszik le a fejiiket hdton fekvd helyzetben.
Erdemes gyakorolni, hogy fekvé helyzetben telje-
sen el tudjanak lazulni. Ezenkiviil a napi szinten
torténd hason fektetés j6 hatdssal lehet a gorbiilet-
re. A kifézis és a szkolidzis egyiitt is jelentkezhet.

A mozgisszervrendszert érint§ eltérések har-
madik nagy csoportjit a csontritkulds és csont-
torések jelentik.

Tobb tanulmdny is osszefuggést taldlt a
Rett-szindréma és a csonttomeg csdkkenése ko-
zott. A csontok hossza és tdmege nem né az élet-
kornak megfelel mértékben. A csontok tomege
mdr az élet korai szakaszdban eltérést mutathat.
A fatalkor végén, amikor a csonttomegnek mar
ki kellet volna alakulnia, és megfeleléen mine-
ralizalédnia, a linyok tdbbsége még nem rendel-
kezik az életkordnak megfeleld csontstirliséggel.
A csontjaik dltaldban rovidebbek és kisebbek is a
normdlméretnél. Rett-szindrémads egerekkel foly-
tatott kisérletek sordn vizsgdltik a csontok belsé felépitését, és lithat6, hogy a labakban 1évé
hosszu, csoves csontok fejletlenebb felépitéstiek, a csontgerenddk vékonyabbak, és kevesebb is
van beléliik, a tomor, fali csontdllomdny pedig vékonyabb. A névekedési zéna (ami a csontok
normdlis novekedése szempontjabdl meghatdrozo) az egerek hosszt csoves csontjdnak végé-
ben mdsfajta felépitésii, mint az egészséges egereknél.

A kicsi, révid, kénnyt és fejletlen csontok kombindcidjdnak a Rett-szindréma esetében a
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csonttorés szempontjabol nagy jelentdsége van, és annak kockdzatdt noveli. Tobb tanulmdny
is bizonyitotta, hogy a Rett-szindrémdval él§ személyek esetében gyakoribb a csonttorés.
A legfontosabb, hogy a csonttorés me-
chanizmusa esetiitkben az egészséges
csoporthoz képest eltérének bizonyul.
Fenndll a spontdn vagy minimadlis
terhelésre (mint példdul elesés 4116
helyzetbdl, jards kozben) torténd to-
rés, ami normélis esetben nem jirna
csonttoréssel (alacsony energidji to-
rés). Eléfordulhat to6rés a karban és a
ldbban is, de a leggyakoribb a comb
csontjdnak torése.

Eddig nem bizonyitott, hogy a
MECP2 mutdci6 tipusa Osszefliggne az alacsony csonttémeggel vagy a csonttorés gyakori-
sdgdval, és az eltéré X-kromoszéma aktivitdsdval valé Osszefiiggés sem kimutathaté. Nem
mindegyik tanulmdny mutat egyforma eredményt, de a mobilitdsnak, az dllds és a jards ké-
pességének nagy és pozitiv hatdsa van a csonttdomeg felépitésére. A jards képességének hidnydt
osszekapcesoltdk a csonttorés megnovekedett gyakorisagval.

Nem mutattdk ki egyértelmien, de kiilfoldi tanulmdnyok osszeftiggésbe hoztédk az epilep-
szidt és/vagy az antiepileptikumokkal t6rténd kezelést az alacsony csonttomeggel és a csont-
torés gyakorisigival. Egyetlenegy dltalunk ismert tanulmdny mutatta ki eddig az alacsony
csonttomeg és a vér alacsony D-vitamin szintjének dsszefiiggését.

Nem minden érintett személy tudja megfeleléen fedezni a napi kalciumbevitelét. Alacsony
csontslir(iség esetén a kalciumot pétolni kell. A kalcium fontos a csonttomeg felépitése szem-
pontjdbdl, a D-vitamin pedig elésegiti a csontképzést, a csontsejteket stimuldlja, és szerepet
jatszik a szervezet immunfolyamataiban is. A nap a legjobb D-vitaminforrds, emellett azon-
ban legtobbszér naponta ajénlott a D-vitamin
pétldsa valamilyen készitmény formdjéban.

Csontstirlség-vizsgilattal (DEXA-vizsgilar)
alacsony dézist rontgensugarakkal vizsgdlhat6
a csonttdmeg, azaz a csont dsvanyianyag-tartal-
mdnak mértéke (kalciumtartalom grammban)
és a csont dsvdnyianyag-stirlségének mértéke
(g/cm?) is. Altaldban a hdt és a csip teriiletén
zajlik a mérés, de az egész test vizsgalhato, ilyen-
kor pérhuzamosan vizsgiljak a test izom- és
zsirszoveteloszldsat is.

Az alacsony energidju csonttorések fokozott
kockdzata miatt mindig készittessiink rontgen-
felvételt, ha a csonttorés legkisebb gyandja is
felmeriil. A csonttorés megfelel$ kezelése utdn,
mihamarabb sziikséges az adott testrész mobi-
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lizaldsa és terhelése azért, hogy a passzivitds miatt fellépd csonttdmeg- és izomerdvesztést a

lehetd legjobban megelézziik. Fekvd és il helyzetben torténd immobilizécié rovid idé alate

(csupan néhdny hét alatt) a csont- és
az izomtdmeg leépiiléséhez vezethet
Rett-szindrémdval él§  személyek
esetében. Ezért fontos csonttorés
esetén, hogy, ha lehet, csak az adott
testrészt tehermentesitsiik, és meg-
felels koriiltekintéssel biztositsuk a
linyok minél nagyobb mérték(i mo-
biliz4ldsAt.

Megel6z8 intézkedések, amelyek
dltaliban erdsitik a csonttdmeget és
csokkentik a csonttorés kockdzatdt:

* mozgds, terhelés, az all6-/jaré-

képesség fejlesztése, fenntartdsa
és erbsitése (a tobbszori, de ke-

Orsi és Viki

vesebb hatdsosabb, mint az egyszeri hosszabb terhelés);
* megfelel6 mennyiségl tdpanyag és folyadék biztositdsa gy, hogy a magassig/suly és a
testtomegindex (BMI) a normélértéken beliil maradjon;
*a nap UVB-sugdrzdsa nagyon hatékony D-vitamin

forrds, ezért az egészségiigyi ajdnldsok szerint a ldnyok
ugyanannyit tartézkodjanak napon, mint mdsok;

* biztositsuk a megfelel6 mennyiségti kalcium és D-vita-

min bejutdsdt egész évben a megfelels, kiegyensilyo-
zott étrenddel (halak, hisok, tojds, tejtermékek), és/
vagy tapldlékkiegészitk segitségével, igy biztositva a
csont- és izomtomeg, valamint az immunrendszer erd-
sitését. Evente ellendriztessiik a D-vitamin szintet.

A ldnyok orvosi elldtdsdban az egyik legfontosabb te-

rillet az ortopédiai gondozds, amely dltaldban féléves/
éves kontrollvizsgélatokat jelent. Altaliban az ortopéd
orvos, rehabilitdcids szakorvos, neurolégus irhatja fel a
megfeleld segédeszkozoket (gyodgycipdk, ortézisek, mo-
dulok, babakocsik és kerekes székek). Ok ligdk el a 1a-
nyok mozgdsszervrendszeri elvdltozdsainak orvosi nyo-
mon kovetését.
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VI. SZTEREOTIPIAK

A sztereotip mozgdsok kialakuldsa rendszerint a fejlédés
visszaesésével egy id6ben kezd8dik a korai gyerekkor-
ban. A Rett-szindrémara jellemz sztereotipidk neurofi-
ziolégiai hdttere nem tisztizott, de sok jel utal arra,
hogy az oka a neurdlis hélézat azon elviltozdsa, mely az
izom mds tulaktivizéle dllapotdban (példdul diszténia)
is elvdltozdst mutat. Mind a kéz-, mind a szdjsztereoti-
pidk romlanak olyan helyzetekben, ahol a ldnyok stressz
vagy mds érzelmek hatdsa ald keriilnek. Mivel mind a
kéz-, mind a szdjsztereotipidk akaratlan mozdulatok, mindkét sztereotip forma lehet egy
nagyobb tiinetegyiittes megjelenése is, Ugymint az arcizmok vagy mds testrészek rdngatdzdsa
vagy zavart, eltérd légzés.

A kézsztereotipidk a Rett-szindréma legjellegzetesebb tiinetei, a 2. stddiumban jelennek
meg. Gyakori a kezek mellkas elétt torténd tordelése, 6sszetitogetése, szdjba vétele, szopogati-
sa, a haj, a fiil, a ruhdzat tekergetése, tapsolds. Bizonyos esetekben megtorhetdk a sztereotipidk,
ha az egyik kezet inaktivaljuk. Mds helyzetek-
ben el6nyos lehet konyokmerevit hasznélata,
amikor a karok terhelését gyakoroljuk. A ko-
nyokmerevitét mds helyzetben, példdul evés
vagy jaték kozben is haszndlhatjuk, hogy a kezet

tévol tartsuk a szdjtél. Az egész napos alkalma-
zésa nem ajdnlott, mivel valdszintileg alkalman-
ként sziikség van a kezek dsszeflizésére.

Széjsztereotipidk megfigyelhetdk az ajkakon
és/vagy a nyelven, ezek rendszerint tekergd,
kigy6z6 mozdulatok. A fogesikorgatds (bru-
R . | 4 || xizmus) vagy a nydllal valé jdtszadozds, illetve
Kamilla e w bizonyos tdrgyak (jacékok, ékszerek, textilidk)
szdjba vétele is jellemzd.
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VIl. AUTONOM DISZFUNKCIOK

Az autoném idegrendszer kiviil esik az akaratlagos ird-
nyitdson és tobbek kozott a pulzust, a vérnyomdst, a lég-
zést, az emésztést és a kivédlasztdst szabdlyozza. Feltehetd,
hogy az idegrendszer ezen része Rett-szindréma esetében
éretleniil, némely teriileteken abnormilisan vagy nem
megfelelden viselkedik.

Az autoném idegrendszernek két tipusa van: a szim-
patikus idegrendszer, amely aktival, és a testet , felébresz-
ti és harckésziiltségbe helyezi”, illetve a paraszimpatikus
idegrendszer, amely bizonyos teriileteken gitlé funkciéval bir, és a nyugalomra késziti eld
a testet. Az autoném idegrendszer nagy részét az agytorzs idegsejtjei irdnyitjak. Ezenkiviil a
nagyagy egy részébdl, az igynevezett limbikus rendszerbél érkezd jelek is hatdssal vannak rd,
ami tobbek kozott az emociondlis funkcidinkért felel. A Rett-szindréma sok tiinete utal az
autoném idegrendszer egyenstlydnak zavardra. A testiik és az agyuk nehezen szabélyozza a
beérkezd ingereket és nehezen hozza egyensilyba a testet. A kérkép személyenként nagyban
eltérhet.

Tobbek kozott az aldbbi tiinetek jelentkezhetnek: agitdcié (fokozott izgatottsdg), indoko-
latlan sikit6- és nevet8rohamok, légzési nehézségek, hosszi QT-intervallum, hideg kezek és
ldbak a nem megfelel8/rossz vérkeringés miatt, nyelési nehézségek, levegdnyelés, székreke-

dés (ldsd késdbb), hugyuti panaszok (inkontinencia és

hélyagiiritési nehézség).

Hosszu QT-intervallum

A szivritmust az autoném idegrendszer szabédlyozza. Mi-
vel ez az idegrendszer ,éretlen” a Rett-szindrémds embe-
reknél, szivritmuszavar alakulhat ki. Ez a sziv elektromos
impulzusainak szabdlytalansigdban jelentkezik, amit
EKG-vizsgilatbdl olvashatunk le. A QT-intervallum az
EKG egyik mérhetd tdvolsiga. A hossztt QT-intervallum
tiinete lehet a gyors szivritmusra valé hajlam, az 4julds,
és szélséséges esetben sajnos hirtelen haldle is okozhat.
A hossztt QT-intervallum gydgyszeresen kezelhetd. Ez a
tdvolsdg bizony tiinet nélkiil is meghosszabbodhat. Ezt
mindenképpen tudnunk kell, mivel kiilonb6z6 gy6gy-
szerek — miitét esetén is — ronthatnak ezen az dllapoton.
Amennyiben beigazolédik a szivritmuszavar, minden al-

Moncsi

kalommal tdjékoztassuk errdl a kezeldorvosokat, mert szimos gyégyszer stlyosbithatja ezt a
tiinetet. (A gydgyszerek hatdanyag szerinti listdjdnak linkje a konyv végén 1évé irodalomjegy-
zékben taldlhatd.)
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Amikor a Rett-szindréma diagnézisit megallapitjak, végeztessitnk EKG-vizsgdlatot, amit
aztdn kétévente ismételjiink meg. A hosszti QT-intervallum ugyanis idével kialakulhat (az
intervallumok  meghosszabbodnak),
tehdt egyszeri normdl EKG-eredmény
nem zdrja ki az dllapot késébbi kiala-
kuldsdnak lehet8ségét.

Légzési zavarok

A Rett-szindrémaval éléknek gyak-
ran abnormdlis a respirdcids ritmusuk
(Iégzési mintdzatuk). Ez az abnormdlis
és fejletlen agytorzsi funkciénak tud-
hat6 be. Az abnormilis légzés sokak-
ndl vezethet rohamszer jelenetekhez,
melyet gyakran epilepszidnak gondo-
lunk (ldsd az epilepszidrdl sz6l6 fejeze-
tet). Mivel sokuknak eltéré az EEG-je anélkiil, hogy epilepszidsok lennének, egy eltérd lég-
zésritmus az abnormdlis EEG-vel egyiitt fellépve konnyen ahhoz vezethet, hogy azt hibdsan
epilepszidnak diagnosztizaljék és eszerint gydgyszerezik.

Az epilepszia-gydgyszer hat az agy ingeriiletdtvivd anyagaira, igy akaddlyozza meg az epi-
lepszids rohamokat. Néhdny fajtdjuk vagy nyugtaté vagy hangulatstabilizdlé hatdssal is bir, és
manapsdg tobb epilepszia-gydgyszert haszndlnak a depresszié kezelésére is. Ezért némely eset-
ben eléfordul, hogy az epilepszia-gydgyszer ezen miikodése hatdssal lehet a komolyabb lég-
zésbeli eltérésre, kiilondsen azokndl, akiknél az eltérés szorongdst vagy nyugtalansdgot okoz.
Ez megint csak ahhoz vezethet, hogy tévesen gy itéljitk meg, hogy az epilepszia-gydgyszer
hatdsos az epilepszidra (ami ugye nem is az).

A légzési zavarok, a rohamszer(i események és az epilepszia vizsgdlatakor és diagnosztizi-
ldsa sordn ajanlott tovibbi EKG-vizsgdlat elvégzése
(tekintettel a hosszti QT-intervallum eléforduldsé-
nak esélyére), a vér savassdgdnak mérése (ami valtoz-
hat magas vagy alacsony CO,-tél), vérnyomds elle-
nérzése és lehetdleg az EEG sordn az O, és a CO,
mérése is. Sajnos ezen dllapot gyodgyszeres kezelé-
sének hatékonysdga egyelre nem dokumentalhato,
csupdn egyes konkrét betegek kezelésének leirdsa
(case report) 4ll rendelkezésiinkre.

Légzési mintazat a Rett-szindromaban

Tobbek kozott a svéd Rett Center kutatdsai alap-
jin hdromtipust légzésmintdzatrdl beszélhetiink,
melyek a ldnyokndl a leggyakrabban eléfordulnak.
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Egyes személyek fleg a tipusok egyikét produkaljdk, de eléfordulhat a tipusok keveredése is.
Nem mindenki kiizd 1égzési zavarokkal.

Forceful breathers (erSteljes 1égzés)
Rohamszer(i vagy szinte dllandé hiperventilldci6 jellemzi. Ez ahhoz vezet, hogy a testben
dllandéan alacsony a CO,- (széndioxid-) szint, az O, (oxigén) szintje pedig magas (respircids
alkalézis). Hiperventilldciés rohamokkor a CO, szintje nagyon alacsony lehet. Ez légzéski-
maraddsos djuldshoz vezethet (szinképa), esetleg gorcsos dsszehtizéddsok, akaratlan mozdu-
latok kiséretében, ami pedig az O,-szint eséséhez és cianézishoz (elkékiilés) vezet. A 1égzés
Gjraindul, amikor a CO, megfelel§ szintre emel-
kedik. Ezek a rohamok nem epileptikusak, és
ezért, mint fent mar emlitettiik, nem kezelhetSk
epilepszia-gyodgyszerrel. Mdsfajta gydgyszerekkel
folynak mar prébélkozdsok, és van olyan, akinél
hatdsosnak bizonyultak. Mivel a légzési tiinetek
gybgyszeres kezelésérdl egyel6re nem 4ll rendel-
kezésre tudomdnyos leirds, ezért jelenleg a keze-
1ésrél specifikus ajanlds nincs. Bizonyos esetben
segithet a zsikba lélegzés, mdsok el8szeretettel
haszndlnak olyan gyégyszereket, melyek emelik
a test CO, szintjét.

Feeble breathers (gyenge 1égzés)
A légzés feliiletes, és gyakran magas a CO, szint.
Figyelembe kell venni példdul altatds esetén.

Apneustic breathers (gorcsos belégzés)
Gyors vagy elhtizott belégzések jellemzik, benntartja a levegét, eléfordulhat, hogy a kilégzés
nem teljes. A CO, szint krénikusan magas lehet. Figyelembe kell venni példdul altatds esetén.

Valsalva-mandver

Sokuknak — kiilonosen, akiknek erételjes a légzésiik (forceful breathing) — naponta sok Val-
salva-jelenetiik van. Ilyenkor spontdn végzik el a Valsalva-mandvert, azaz elnyujtott belégzés
utdn benntartjak a levegdt, majd erdteljesen kifudjjak. Ez dllandéan befolydsolja a szivritmust
és a vérnyomast.
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VIII. EPILEPSZIAS ES NEM EPILEPSZIAS
ROHAMJELENSEGEK

A Rett-szindrémds ldnyok tobbsége élete valamely szaka-
szdban epilepszids rohamokkal is kiizd. Kiilonb6z8 tanul-
midnyok szerint ardnyuk 50 és 90 szdzalék kozott lehet. Az
epilepszia dltaldban hdrom-négy éves korban jelentkezik,
de csecsemdkorban is taldlkozhatunk mar vele, illetve fel-
néttkorban is kialakulhat, ez utébbi azonban elég ritka.

Néha nehéz megitélni, hogy a Rett-szindrémaval él6-
nek epilepszidja van-e, vagy sem. Nem epilepszids ro-
hamokat gyakran néznek epilepszidsnak és forditva. Eléfordul, hogy enyhébb epilepszids
rohamokat nem vesziink észre, vagy nem vessziik fontoléra az epilepszids roham lehetdsé-
gét. Az epilepszids linyoknak is lehetnek nem epilepszids rohamjelenségeik. (Emiatt is lehet
olyan nagy a kiilonbség a gyakorisdgi adatok kozott.)

A Rett-szindrémdban a komoly, lélegzetkimaraddsos, hiperventilliciés rohamokat gyakran
epilepszidnak értelmezik, mivel ezek a légzésrohamok is gyakran jirnak eszméletvesztéssel.
A kezelés szempontjabdl elengedhetetleniil fontos a megfelel$ vizsgdlatok elvégzése (EEG,
lehetSleg rohamregisztréldssal).

Epilepszia esetén ismétl6dd, egymdshoz hasonlé rohamok jelentkeznek, melyek sordn van, hogy
eszméletvesziés kdvetkezik be, és kiilonbozé mozgdsjelenségek is kisérhetik: csimesogds, nyélfo-
lyds, remegés, lemerevedés vagy gorcs. Az epilepszids rohamokat az agykéreg sejtjeinek abnormalis
elektromos aktivitdsa okozza. A legtobb epilepszids roham rovid, 4ltaldban fél-mdsfél percig tart,
és dltaldban magdtdl elmulik. A hosszan tarté rohamokat swzus epilepticusnak nevezziik.

Az epilepszids rohamok fajtdi Rett-szindréma esetén:
— Generalizdlt roham, ahol az eszmélet érintett, az egész test gorcsds rangdsdval jarhat. A ro-
hamot gyakran kimerevedés el6zi meg, amikor a 1égzés ledll, sokaknak elkékiil az ajkuk vagy
a bériitk. A merevséget dltaldban felvéltja a test ritmikus, gyakran szinkrén rdngatézdsa, majd
ezutdn megindul a 1égzés, jellemzden mély s6hajrasokkal.

— Fokdlis roham sordn vagy csak izom-6sszehtizéddsok
(mozgdsok) vannak, vagy csak érzékzavar lép fel, de a beteg esz-
méleténél van. Az olyan fokdlis roham, ahol a tudat is érintett
(Ggynevezett komplex roham) a leggyakoribb a Rett-szindr-
mira jellemzd epilepszidndl. A vizsgilatok azt mutatjdk, hogy
az ilyen tipust rohamokat gyakran nem veszik észre, vagy nem
epilepszids rohamként értelmezik. Néhdnyan tobbféle tipusa
rohamot is produkalhatnak, tehdt generalizdltat és fokdlisat is.

— Status epilepticus az az éllapot, amikor a roham harminc
percnél tovabb tart, vagy tobb roham koveti egymdst rovid
idén belil. A szatus epilepticus korhdzi kezelést igényel, hogy a
rohamokat megtorhessiik.
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A koordindlatlan, repkedé karmozgdsokkal jiré rohamok nem epilepszdsak, de eléfordul,
hogy annak értelmezik. Az epileptikus absence (kikapcsolds) olyan dllapot, amelynél a beteg tu-
data kikapcsol, tekintete a tdvolba mered, nem lehet kapesolatba [épni vele, és nem reagil az in-
gerekre. Ezt az dllapotot kisérhetik aprébb rangdsok, példdul az arcon, szemen vagy a kezeken.

Az epilepszia kivizsgdldsakor nagyon fontos a roham pontos leirdsa. Ebben segithet, ha a ro-
hamot videéra vessziik olyankor is, ha nem vagyunk biztosak abban, hogy epilepszids roham-
16l van-e sz6. Gyant esetén EEG-vizsgdlatot (elektroenkefalogrdfia) végeznek, hogy az agyké-
reg elektromos aktivitdsde regisztrdljdk. Epilepszids roham sordn az EEG-gorbe megvéltozik.
Ha az EEG-vizsgélat alatt vided is késziil, lithato, hogy térténik-e véltozds a gorbében a roham
alatt. Az EEG az els§ életévekben dltaldban normdlis értéket mutat, de a kor elérehaladts-
val szinte minden Rett-szindrémadval é18 (azok is, akik
nem epilepszidsok), eltéré6 EEG-gorbét produkélnak,
azaz olyat, ami eltér egészséges kortdrsaikétol. Ahhoz,
hogy a Rett-szindrémds ldnyok esetében feldllithassuk
az epilepszia diagndzisit, szitkséges a roham megtekin-
tése EEG-vizsgélat kozben. Az EEG tehdt lehet abnor-
milis (és a Rett-szindrémdsok esetében legtobbszor az
is) ugy, hogy az illeté nem epilepszids.

Gydgyszeres kezelés

Rett-szindréma esetén, Ggy tilinik, az epilepszia kezelése
a legelsé évben a legnehezebb, de késdbb, leginkdbb a
tizedik életév utdn kdénnyebb lesz, a legtobb felndtt pe-

dig rohammentessé valik, és a gydgyszert is elhagyhatja.

A kezelés kivalasztdsa fiigg a roham fajtdjdtdl és az
EEG elvéltozdsdtél. Nem mindenki vdlik tiinetmentessé a gydgyszeres kezeléstdl, de sokan
kevesebb rohamot élnek dt. Nem mindenki tapasztalja a gydgyszerek mellékhatdsait sem.
Nagyon egyéni, hogy ki érzi az adott gydgyszer mellékhatdsait, és mekkora adagtdl. Eléfor-
dulhat, hogy habdr a gydgyszer nagyon hatdsos az epilepszia ellen, mégis le kell mondanunk
réla a mellékhatdsok miact. Mdskor pedig gond nélkiil tolerdlja a beteg a gydgyszert, viszont
semmi hatdsa nincs.

A gybgyszeres kezelés alatt egyes gydgyszerek vérvételt igényelnek a gydgyszerszint ellen-
Orzésére.

Stlyos epilepszidn azt az dllapotot értjiik, amelynél nehéz rohammentességet elérni gy6gy-
szeres kezeléssel. Ha nem haszndl a gydgyszer, vagy a mellékhatdsok nem viselhetdk el, a
rovid ideig alkalmazott ketogén diétds kezelés segithet. Ez egy nagyon magas zsirtartalma
és nagyon alacsony szénhidrdttartalmd étrend, amelyet csak feliigyelet mellett szabad alkal-
mazni.

Ha egy bizonyos ideig (legaldbb egy-két év) nem jelentkeznek a rohamok, megfontolhaté a
gyogyszer fokozatos leépitése vagy esetleg teljes elhagydsa. A legtobb felnétt ,kinovi” az epi-
lepszidt, és elhagyhatja a gyégyszert. Amennyiben a gydgyszert sokdig alkalmaztdk, a leépitése
is fokozatos legyen, ami akdr fél-egy évig is eltarthat. Az epilepszids beteg rendszerint féléven-
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te-évente jar orvosi kontrollra. Rohamnaptirral jél dokumentdlhaté a rohamok gyakorisdga,
és megfigyelhetd, hogy a rohamok egybeesnek-e valami mdssal (példdul stressz, a napi rutin
felboruldsa, menstrudcid).

Az epilepszia fajtdjdtol fliggden roham esetén legtobbszor a rohamot megszakité gydgyszer
alkalmazdsat javasoljak, amennyiben az néhdny percnél tovdbb tart, azért is, hogy megelézziik
a status epilepticus kialakuldsat. Ha elvigéddssal jaré roham a jellemzd, akkor javasolt, hogy az
illetd viseljen véd@sisakot. Jaroképes linyoknak, akik gyakori, eleséssel jérd epilepszids roha-
mokkal kiizdenek, érdemes dllvéddvel elldtott sisakot viselni, és legyen ndluk egy kis hétizsdk
parnéval.

Vizsgalatok kimutattdk, hogy a kis izomrdngdssal jar6 epilepszids rohamok (mioklénusos
rohamok) vagy absence esetén a sziil6k vagy példdul az 6véndk és a tandrok nem mindig
gyanakodnak epilepszidra, igy dtsiklanak felettiik. Az ilyen rohamok zavart okoznak a figye-
lemben és a kontaktusban. Amennyiben ilyen jelenségeket tapasztalunk, forduljunk neurols-
gus szakemberhez kivizsgdldsra.

Nem epileptikus rohamok a Rett-szindromaban

Epilepszids és nem epilepszids személyeknek is lehet nem epilepszids rohamuk. Tobb, roham-
szerli mozgdst vagy tiinetet szoktak elég gyakran epilepszids rohamnak tartani, de valéjaban
nem azok.

Ezek a tiinetek lehetnek:

e légzési problémdk (abnormalis 1égzés),

* sztereotipidk (ismétl6dd, céltalan mozdulatok) féleg a kezekkel vagy karcsapkodis,

* vacant spells (hirtelen abbamarad az aktivitds, dsszezuhands),

* leveg6nyelés,

* fokilis disztonids roham (kéros izommerevség) a test egy bizonyos részén,

* nevetéroham.

Az emlitett rohamok kombindcidja is felléphet. A tudat is médosulhat ebben az dllapotban.

Az absence kifejezést arra az dllapotra haszndljuk, amikor az illet tévolinak t(inik. Itt fontos
tudnunk, hogy epilepszidrél van-e sz6, vagy ,,csupan” dsszezuhandsrol, kéz-, szdjszeereotipidkrol.

Osszegzésképpen  elmondhatjuk,
hogy az epilepszia és a nem epileptikus
jelenségek igen gyakoriak a Rett-szind-
rémds betegeknél. Az epilepszia nehe-
zen diagnosztizdlhaté és kezelhetd, ré-
addsul nagy a kockdzata annak, hogy
egyrészt egyéb panaszokat hibdsan
epilepszidnak gondolunk, mdsrészt
bizonyos epilepszids rohamokat nem
ismertink fel. A diagndzis és kezelés so-
ran az EEG mellett a Rett-szindrémdra
jellemz8 egyéb tiinetek figyelembevé-
tele is elengedhetetlen.
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IX. ALVAS

Az alvdszavar nagyon gyakori probléma, a Rett-szindré-
mdval él6 emberek 80 szdzaléka taldlkozik vele az élete
sordn, leggyakrabban gyermekkorban. Lehet probléma
az elalvdssal vagy az dralvéssal is, ami gyakori ¢jszakai
ébredéseket jelent. Egyéb egészségiigyi problémdk, mint
példdul az epilepszia vagy a reflux, ronthatank az alvés-
zavaron. Az éjszakai felébredések sordn eléfordulhat si-
koltozdssal jaré vagy nevet6roham, aminek az okdt nem
igazdn tudjuk.

Az alvészavar kihat a mindennapi kozérzetre, a gyerek sokkal firadtabb, dekoncentréltabb
lesz, rosszkedv(i, és rosszul eszik. Rdaddsul el6fordulhat, hogy napkozben tbbszor elszundit,
igy még rosszabbul fog aludni éjjel. Az alvdsprobléma a sziilékre és a testvérekre is kihathat,
mert ilyenkor az § alvdsukat is megzavarjdk.

Tobb lehetdség van az alvdszavarok enyhitésére. El8szor is a legfontosabb, hogy a napirendet
prébaljuk szigortan fenntartani gy, hogy napkézben legfeljebb egy délutdni alvdsra legyen
lehetéség. Prébdljuk a gyermeket a lehetd legaktivabban
tartani. Fontos a megfeleld, tgynevezett alvdshigiénia:

e 3llandé és strukturilt szokdsok az alvasidé koriil,

* megfelel§ szobahdmérséklet,

* a szoba csokkentett vildgitdsa,

¢ 4llandé alvésidd,

* esetleg egy meleg fiird§ lefekvés el6tt 45-60 perccel,
* esti mese, nyugtatd zene,

* WC-hasznalat lefekvés elétt.

Az ¢jszakai ébredésekkor viselkedjiink nagyon nyugod-
tan, prébaljuk megnyugtatni a gyermeket, és lehetéleg ne
csindljunk nagy fényt. Ha a gyerek nyugodtan fekszik,
akkor ne zavarjuk meg. Ha nechezen alszik vissza (t6bb
mint egy 6ra), adhatunk elalvdst segit6, melatonin hat4-
anyagu (recept nélkiil kaphatd) szert, mely nem altatd,
hanem a tobozmirigy 4ltal termelt hormon, amit minden
ember agya elé4llit, és a napszakokhoz alkalmazkodé természetes alvisi ciklus fenntartdsdére
felelds. A készitmény nem okoz fliggdséget. Minden este szedhetd, lefekvés elétt fél—egy ord-
val, vagy sziikség szerint. Az adagoldsa 4ltaldban 3 és 9 mg kozott van.

Ha a fenti intézkedések ellenére az alvdszavar tovébbra is fenndll, készitsiink alvdsnaplét,
ahol megadjuk, milyen az alvds éjjel vagy esetleg nappal, mi a helyzet a firadtsiggal, roha-
mokkal és egyéb relevins dolgokkal. Egy mdsik lehet8ség az alvasvizsgélaton vald részvétel
(polysomnogrifia), ahol képet kaphatunk az alvdsrél gy, hogy megnézik az agy elektromos
aktivitdsdt és ezdltal a kiilonbozd alvési fézisokat. A vizsgdlat kimutatja, hogy az illetdnek
valéban alvdszavara van-e, amelyet esetleg méshogy kell kezelni.
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X. ERZEKSZERVEK

A Rettszindrémadval él6 emberek szdmdra nehéz az ér-
zékszerveik kozvetlen kiértékelése, de emiatt nem kell
feltétleniil az érzékszervek csokkent funkci6jdbdl kiin-
dulnunk. A halldst és a ldtdst az ersségiiknek tekintjiik.

Eletkortdl fiiggéen javasolt a szemész felkeresése -
tasvizsgdlat céljabol kée-6t évente. Nem ismert, hogy a
Rett-szindrémébél kovetkezik-e valamilyen szembeteg-
ség, de a j6 ldtds fenntartdsa fontos, a révid- és tdvolld-

Kutyds terdpia
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tést korrigdlni kell.
A szem a kommunikdcidban is fontos szerepet tolt be.

Kiilonosen a gyerekeknek fontos a viltozatos érzék-
szervi stimuldcié, példdul hintdzds, hengergdzés, ug-
ralds, éneklés, tapintds stb, mivel ezeket a helyzeteket
magétdl nagy valésziniség szerint nem keresné annyira,
mint a tobbi gyerek.

Esetenként tapasztalhatjuk, hogy keriilik az érintést a
kezeken és a ldbakon. Ahhoz, hogy ezt elkeriiljiik, sziik-
séges a kezeket és a ldbakat fokozatosan hozzdszoktatni
kiilonb6z6 érintésekhez.




XI. FAJDALOM

Sok Rett-szindrémdval élével kapcsolatban az a ta-
pasztalat, hogy magas a fdjdalomkiiszébe. A kommu-
nikdcié nehézkessége miatt sok esetben nehéz a fizi-
kai kellemetlenség és fijdalom dltal kivaltott reakcidk
értékelése. Viselkedésbeli, megfesziiléssel jérd valto-
zds, motorikus nyugtalansdg, fdjdalmas sirds, er8s6dé
kézsztereotipidk, hangok és abnormdlis légzés mind
fizikai kellemetlenségre, fdjdalomra utal6 jelek lehet-
nek, de ugyanezek utalhatnak érzelmi diszkomfortra,

Lencsi

bizonytalansigra vagy egyéb
stresszfaktorra. Minden esetben
fontos tudatni a Rett-szindréma-
val él§ személlyel, hogy ldtjuk,
hogy nem érzi j6l magit, hogy
lehet, hogy fdjdalmai vannak, és

megprébdlunk segiteni.

Fdjdalom gyanuja esetén vizs-
gdljuk meg a bélfunkcidkat, a se-
gédeszkozok bedllitdsde és hasz-
nalatdr, a ruhdk, cipbk, testen
hordott eszkozok okozta kelle-
metlen érzést, a bér elviltozasit,
hib4s tartdst és a csonttorés lehe-
tdségét is.
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XII. NOVEKEDES, SERDULES, FELNOTTKOR

A Rett-szindréméval €16 emberek legnagyobb része no-
vésben akadélyozott, ami kiilonboz8 méreékben érinti
a sulyt, a magassdgot és a fejkorfogatot is. Sziiletéskor a
paraméterek a normdléreéken beliil helyezkednek el, de
a kor elérehaladtdval a saly- és magassdgbeli kiilonbség
a Rett-szindrémds és a nem Rett-szindrémds ldnyok ko-
zott egy kicsit nd. Az 4ltaldnos gyakorlatban egyébként
hasznélt novekedési gorbe nem megfeleld tehdt teljesen
a Rett-szindrémdval él6 gyerekeknél. Jellemzden alacso-
nyabb a testtomegindexiik (BMI, Body Mass Index).

Egy 2012-es amerikai vizsgdlat kimutatta, hogy a BMI-értékek jobban eltérhetnek agy,
hogy a tdlsulynak is és az alultdpldltsignak is nagyobb a kockdzata, mint a nem érintett 14-

nyokndl. Ez a kockdzat a korral novekszik.
Egy ddn vizsgdlat is hasonléképp kimutat-
ta, hogy a Rett-szindrémds ldnyok BMI-je
nem jelentésen alacsonyabb, mint a nem
Rett-szindromdsoké, mig a felndttek BMI-
je sokkal alacsonyabb, mint a nem érintett
felndtreké.

A Rett-szindréméval él6 emberek keze
és kiilonosen a ldba gyakran a korukhoz és
a magassigukhoz képest kisebb. Fejkorfo-
gatuk dtlagosnak bizonyul, de van, hogy a
novekedése nem koveti megfelel8en a testét.
Ez amiatt van, hogy a Rett-szindrémdsoké
esetén az agy gyakran kisebb az dtlagosndl.

A Rettszindrémds emberek normélids-
ben kezdik a pubertds korukat, ami a linyok
esetében dltaldban tiz és tizenhdrom év kozé
esik. Ha a kisldny nyolc éves kora elétt kezdi
meg a pubertds kort, vagy esetleg tizennégy
éves kora utdn, ki kell vizsgalni. A kisldnyok esetében gyakori a mellek korai kifejlédése kordn
kezd8dé menstrudcié nélkiil.

Altaldban a pubertdskor a novekedés megugrdsdval kezdddik, de amerikai vizsgdlatok utal-
nak arra, hogy ez a Rett-szindréma esetében nem jelentés. A pubertdskor kezdete 4ltaliban a

mellek novekedésérdl vehetd észre, és az normalis, hogy az egyik mell gyorsabban né a ma-
sikndl. Az egyéb mdsodlagos nemi jellegek és a menstrudcié jellemzéen a mellfejlédés kezdete
utdn két évvel jelentkeznek. Ha a kisldny nagyon sovdny, késlekedhet az elsé menstrudcié.
A vérzés gyakran rendszertelen az elsé évben.

Ha a menstrudcié fdjdalommal jdr, adhat6 recept nélkiil kaphaté fijdalomcsillapité. Ha ez
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nem hatdsos, kérjiink orvosi tandcsot a meg-
felel§ gyodgyszer kivalasztdsiban és az adagolds
bedllitdsaban. Az alhasra helyezett meleg vizes
palacknak is j6 hasznalatdt vehetjitk. Ha a ldny
nagyon szenved a menstrudciés panaszoktdl,
keressiink fel egy négy6gydszt, hogy megtuda-
koljuk, milyen egyéb lehet8ségek vannak ezek
enyhitésére.

Nagyon kevés adat 4ll rendelkezésiinkre a
ndk klimax és menopauza iddszakérél. Ugy
véljiik, hogy a Rett-szindrémds nék reakcidja
nem tér el lényegesen kortdrsaikétdl. Remélhe-
t6leg a tovabbi életfolyamatot vizsgild kutatd-
sok majd vilasszal szolgdlnak erre.
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XIIl. TAPLALKOZAS, EMESZTES,
KIVALASZTAS

Taplalkozas, ételek és testsuly

Sok Rett-szindréméval él6 a magassigihoz képest az dtlag-
ndl alacsonyabb salyt. Az, hogy valéban alultdpléltak-e,
a testfelépitésiiktd] és az izmok méretétdl fugg. A suly és
a magassdg viszonydt legpontosabban DEXA-vizsgilattal
dllapithatjuk meg, amelyek sordn megmérjiik a csontokat,
az izmokat és a zsirréteget. A legtobb ldny j6 étvagyd, de
hogy eleget esznek-e a testfelépitésitkhoz képest, azt sok-
szor csak dietetikus tudja megéllapitani az étrend megvizsgdldsival. Egy személy kalériasziik-
séglete fiigg egyrészt a teste méretétdl, de attdl is, hogy az illetd mennyit mozog, vagy attdl,
hogy fenndll-e a disztonia és a spaszticitds (koros izomfeszesség), mivel mindezek megnévelik a
kalériasziikségletet. Kiilonosen az izmaink haszndlnak sok energidt mozgds kdzben, de az izmok
akkor is energidt égetnek, amikor megfesziilnek, holott mi csak iiliink, vagy csak a keziinket és
a ldbunkat mozgatjuk. Az erds hiperventilldci6 is megnovekedett energiahasznélattal jar.

Gyakran meglepddiink, milyen sokat kellene egy Rett-szindrémaval élének ennie és innia,
hogy a tdpléléksziikségletét fedezze. Azokndl a ldnyokndl, akiknek sokat folyik a nydla, figyel-
ni kell a fokozott folyadékbevitelre is.

Refluxndl (ldsd kés6bb), vagy ha tdbb levegdt nyelnek, eléfordulhat, hogy kisebb az étvigy

a szitkségesnél, és mdr akdr egészen kicsivel kevesebb energiabevitel is stlycsokkenést vagy

nem megfeleld sulynovekedést idézhet el8. Ez hosszi tévon gdtolja a testmagassdg, de az izom-
zat és a csontok novekedését is. A megfelel§ novés szitkséges a pubertdskori testi fejlédéshez
is, aminek eredményeképpen a test elegendé nemi hormont termel, ami ugyancsak a csontok
és az izomzat szempontjdbol fontos. Van, akinek megolddst jelent a gyomorszonda (ldsd ké-
s6bb), vagy csupdn annyi, hogy a megfeleld folyadékbevitel biztositva van, ugyanis tdl kevés
folyadékbevitel faradtsdghoz és székrekedéshez is vezethet.

Sokaknak a legjobbak a gyakori, kisebb, rdérés étkezések kényelmes iil8 helyzetben, ahol
a testtartds nem esik dssze. Az, hogy egy Rett-szindrémadval él6 az étkezés alatt nyugtalannd
vélik, és nem akar tovdbb enni-inni, nem feltétleniil jelenti azt, hogy jollakott. Ez lehet példa-
ul azért, mert levegd van a gyomrdban, aminek el8szor ki kell jonnie, vagy mert székrekedése
van, és ez fdj, vagy fdjdalmas székelési ingerrel jdr az étel gyomorba keriilése.

Idénként sziikséges lehet tdplalkozdsi és ndvekedési naplé készitése, hogy tudjuk, mennyit
evett a gyerekiink. Van, akinek hozzdadott zsiradék kell az ételhez. Sokaknak segit az étke-
zések eltti szdjmotorikai stimuldcid. A reflux és a székrekedés kezelése nagyon fontos, mivel
mindkettd csokkentheti az étvdgyat.

Fogak és fogcsikorgatas

Alaphelyzetben a Rett-szindrémds linyok fogai normilis felépitéstick. A fogak dttorése, a
fogvaltds, a fogdpolds és a fogdszati ellendrzés az egészséges emberekével megegyezik. Sok
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esetben nehézséget okoz az alapos fogmosds, gyakran réharapnak a fogkefére, elfordulnak,
tiltakoznak. Ennek ellenére igyekezziink naponta kétszer-hdromszor alaposan megmosni a
fogakat, hiszen a fogak romldsa és az egészséges szdjhigiéné esetiikben is nagyon fontos. Féleg,
hogy a még nehézkesebb orvosi beavatkozdsokat megeldzziik. Probdlkozhatunk elektromos
fogkefe hasznalatdval, ezzel rovidebb id§ alatt alaposabb tisztitdst érhetiink el, és talin job-
ban elfogadjdk ezt az ingert. Sziikségessé vdlhat azonban specidlis fogorvosi kezelés is, ilyen-
kor gyakori, hogy — amennyiben a beavatkozds hosszadalmasabb, mint amit nyugalomban,
egytittmiikodve eltlirnének — a kezelést altatdsban kell elvégezni. Jelenleg tobb olyan komplex
elldtdst nyuje6 fogdszati szakrendelés van az orszdgban, ahol a halmozottan sériilt gyermekek
és felndttek elldtdsa megoldott.

Néhdnyan, kiilonosen a gyerekek, olyan erésen csikorgatjik a fogukat, hogy a fogak lekop-
nak. A tejfogak rendszerint nem igényelnek kezelést, de a maradandé fogakat érdemes fog-
orvossal rendszeresen ecseteltetni (,lezdrni”) megelézés-
képpen. A szdjmasszdzs, cumi, vagy egy puha rdgérongy
vagy specidlis rdgoka (chewy tube) enyhitheti a tiinetet.
Van, aki fogsint alkalmaz. A fogszabélyozds sziikséges-
ségét a fogorvos {téli meg, bizonyos esetekben ez sziiksé-
gessé vélhat.

Nyalfolyas

Sok Rett-szindrémadval é16 nyalzik. Erés koncentréciénél
megfigyelhetd, hogy a nydlfolyds egy idSre aldbbhagy.
A szdj és a garat stimuldldsa segithet a szdjmotorika javitd-
saban. A gyakorlatok elsajdtitdsiban segithet a gyégytor-
ndsz, ergoterapeuta, logopédus, néha a fogorvos is.

Kiilénésen hideg idében fontos, hogy a nyal ne csip-
je ki a bért a szdj koriil. Haszndlhatunk kétényt, hogy a
ruhdt megvédjiik az dtdzdstdl. Léteznek kiilon erre a célra varrt kotények, amelyek szépek és
praktikusak is. Az dllandéan nedves bér konnyen begombdsodik. Ezt specidlis krémmel vagy
kendccsel kezelhetjiik.

Bizonyos alkalmakkor, amikor el akarjuk keriilni a nyalfolydst, az orvossal egyeztetve kér-
hetiink atropin hatdéanyagt cseppeket a nyelvre. Van, hogy csak egy rovid ideig hat, de lehet,
hogy pont abban az egy érdban, amikor a nydladzdst szeretnénk elkertilni, példdul kiilonleges,
tinnepi alkalmakkor.

Félrenyelés

Ha rosszul nyeliink, ,félremegy” az étel, tehdt nem a nyeldcsbe, hanem a légcsébe. Ez ko-
hogést vagy akdr hdnydst is okozhat, és ez evés kozben nagy probléma. Stlyosabb esetben a
tiidékbe kertil a folyadék vagy a tdplalék, és ott gyulladdst vagy fertzést okozhat. Ha nem
sikertil megtisztitani a légutakat az ilyen részecskéktdl, aspirdciés tiidégyulladds (aspirdciés
pneumonia) alakulhat ki. Van, akinél mitikédik, hogy az evést és az ivdst kiillonvalasztjdk, és
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van, akinél az evés kdzbeni gyakori ivds segit. Segithet, ha a folyadékhoz stiritéanyag keriil,
vagy specidlis pohdrbdl (példdul flexi cup), specidlis, szelepes szivészéllal isznak, Szildrd ételek

félrenyelése ellen segit, ha az ételeket pépesitjiik vagy sii-
ritjiik. Van, akinek j6 megoldds a PEG-szonda.

Reflux

A reflux az a folyamat, amikor a gyomortartalom vissza-
jut a nyel6csébe. A Rett-szindrémaban nagyon gyakori a
reflux. Ennek valdszintleg az az oka, hogy a nyel8csé és
a gyomorszdj kozotti izom gyenge vagy tul feszes. Mivel
a gyomor tartalma nagyon savas (alacsony pH), a gyo-
morsav visszacsorog, ez irritdlja a nyelécsé nyédlkahartyd-
jat, mivel az a gyomor nydlkahdrtydjéval ellentétben nem
birja a savas kémhatdst, igy az irritdciébdl sebesedés ala-
kulhat ki. Ha a kisldnynak ldthatéan fdjdalmai vannak,
kiilondsen fekvs helyzetben vagy étkezés utin mindig
azonos idépontban, akkor ennek lehet nyelécséfdjdalom

az oka. A reflux roncsolja a fogakat, amit a fogorvos észrevehet a fogakon. Az dllapot savlekotd

gyogyszerekkel kezelhetd, ez csokkenti a savassdgot, 4m a visszacsorgds tovabbra is fenndll.
Ujabb tapasztalatok szerint reflux esetén a savszekrécié-gdtlok hatdsosabbak a savlekotd sze-
reknél, koziiliik elsésorban a protonpumpagitlé (PPI-) szerek ajinlottak.

Levegbnyelés

A levegényelés ismert probléma a Rett-szindréma-
val él8knél, gyakran jir kidomborodé hassal, és
gyomorfdjdalmat is okoz, nehezen tudnak megsza-
badulni a gyomorban és a belekben felgyiilemlett
leveg6tdl, nehezen boffentenek és szellentenek. Erre
sajnos nincs megfelel$ gyégyszeres megoldds, de kii-
16nboz8 fajta, recept nélkiil kaphaté készitmények
csokkenthetik a kellemetlen érzést, a fijdalmat.
Gydgyszertdrban kaphat6 szélcs§ haszndlatdval is
enyhithetjitk a panaszokat. Egy esetleges székre-
kedést kezelni kell, mivel az csak ront a helyzeten.
Széjstimuldlé gyakorlatok segithetnek a levegdnye-
lési tendencia csokkentésében.

Az aktiv testmozgds segit a felgyiilemlett levegdt
tovabbjuttatni a rendszerben — minél t6bb, anndl
jobb. A nem jiré személyeket is hozzuk 4llé hely-

zetbe naponta tobbszér, és biztositsunk lehetdséget helyzetvéltoztatdsra. A hason fekvés is

segithet Gigy, hogy a fenék magasabban legyen (esetleg egy éken hasalva).
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Kontinencia

A kontinencia a széklet- és vizelettartdsi képességet jelenti, ennek hidnya az inkontinencia.
Szinte kivétel nélkiil minden Rett-szindréméval él§ pelenkdt hord, mert a vizeletiiritést nem
tudjék kontrolldlni, de sokakndl kialakul a széklettartds képessége. Nagyon fontos, hogy el-
keriiljitk a székrekedést. Ezt tehetjitk példdul ugy, hogy egészen rutinszerti WC-re jdrdst ve-
zetiink be konkrét idépontokban az egyéb napi
rutinnal dsszehangolva, erre id6t szdnva, és meg-
prébélva ezeket az idépontokat az otthonunkon
kiviil (iskoldban, fejleszt8ben) is betartani.

Habdr a legtobb Rett-szindromadval él6 nem
tudja kontrolldlni a hdélyagjit, WC-re iiléskor
mégis megindul a vizeletiirités, igy elésegithet-
jik a napi tobbszori pisilést, és csokkenthetjiik a
hélyaggyulladds kockdzatit.

Székrekedés és hashajté szerek

Sok Rett-szindrémdval €16 hajlamos a székreke-
désre. Ennek okdt az autoném idegrendszer za-
vardnak tudjik be, amit8l a bélmozgdsok nem
toljak elég gyorsan a székletet a bélrendszeren
keresztiil. Emellett akkor is lehet székrekedése
bdrkinek, ha nem fogyaszt elég folyadékot, ha
sokat iil, vagy ha az étrendjében nincs megfele-
16 mennyiségi rost (példdul zoldség, gyiimélcs,
teljes kiérlésti gabondbdl késziilt kenyerek). Nem
mindig vesszitk észre a székrekedést, ilyenkor
gyakori a rossz kozérzet, felpuffadds és gyomorfdjds. A linyok ritkdn tudjik elmondani, hogy
székrekedésiik van, pedig az oka lehet nyugtalansdgnak, sirdsnak, 6nmaggban kért okozé vi-
selkedésnek, rossz alvdsnak, fokozott izomfeszességnek, agresszivitdsnak, étvdgytalansignak,
hdnyingernek vagy hdnydsnak is.

Ezért nagyon fontos, hogy ne legyen szoruldsuk, vagyis legyen székletiik naponta vagy
kétnaponta, és hogy a széklet ne legyen kemény. Sokaknak sziiksége van mdr kora gyerek-
kortdl valamilyen hashajtd szerre, de a fiigelé és az aszalt szilva is sokaknak segit, melybe len-
magdrleményt keveriink. Ha a székrekedés mdr kialakult, sziikségessé vdlhat a hashajtészer
végbélbe juttatdsa. Van, aki csak ilyen médon tud székletet tiriteni. Van, aki szerint ez prak-
tikus megoldds, mert igy legaldbb mindig lehet tudni, mikor van a székletiirités, de a székelés
szabdlyozdsdnak ezen formdja nem ajanlott. Egyrészt ez a mddszer csak akkor mikodik, ha
a székrekedés mdr valamennyire fenndll (kiilonben a széklet magdtdl eltdvozna), ami mdr
onmagdban is kellemetlen kdzérzetet okoz, masrészt idével tonkretessziik igy a bél természe-
tes reflexfunkcidit. A legjobb, ha megtanitjuk a Rett-szindrémdval él6t a székletét a WC-be
tirfteni, azaz a m(ikddését magdnak szabdlyozni.

Rett-szindréma © 49



®

Szobatisztasag

Javasoljuk, hogy a Rett-szindrémadval él§ személy szdmadra biztositsunk lehetdséget rendszeres
WC-haszndlatra dllandé idépontokban, mivel igy elég nagy esély van a teljes vagy részleges
szobatisztasdg elérésére. Kevesen vannak azok, akiknek egydltaldn nincs sziikségiik pelenkd-
ra. Rendszeres, célirdnyos szoktatdssal elérhetd a teljes vagy részleges szobatisztasdg székletiiri-
téskor, de a vizelethez vagy a balesetekhez, amikor a megszokott ritmus felborul, sziikség van
a pelenkdra. A toalett-tréninget érdemes kisgyermekkorban elkezdeni

Javasolt, hogy alkalmanként legaldbb tiz percet adjunk a vécézésre dllandé idépontokban.
A ldnyok szdmdra konnyebb megérteni a szobatisztasdgra szoktatds kereteit, ha ez kiszdmitha-
t6 napi rendszerben torténik. Fontos, hogy a koriilottiik él8k koziil mindenki ezt a rendszert
kovesse, mivel a kisldny nem tudja dtvinni a tapasztalatait egyik helyzetrdl a mésikra, ha a
vécézés koziili gyakorlat véltozik. A cél az, hogy a személy gyakrabban iiritsen székletet a vé-
cébe, de ez tobb hénapos gyakorldst vesz igénybe.

Fontos, hogy a Rett-szindrémdval él§ személy opti-
milis koriilmények kozott végezhesse el a dolgit. So-
kaknak elegendd valamilyen tdmaszték, ami a meglévd
WC-re szerelhetd, példdul specidlis karfds WC-deszka,
labtarté samli, oldaltdmasz stb. Mdsok WC-keretet
haszndlnak, amelybdl létezik standard modell, de mé-
retre is gydrthat6 hibds tartds esetén.

Hugyuti fertézések

Alapvetden nem sziikségszerd, hogy a Rett-szindrém4-
val el8knek mdsokndl gyakrabban legyen hugyuti fertd-
zésiik, azaz hélyaghurutjuk és/vagy vesemedence-gyul-
laddsuk. Nincs tudomdsunk a hagyutak gyakoribb
eltérésérdl, ami indokolnd a hugyuti fert6zéseket.

Az autoném idegrendszer zavara viszont elméletben
hozzdjérulhat ahhoz, hogy vizeléskor a hdlyag nem
mindig trtl ki teljesen, ami hélyaghuruthoz vezet-
het. Sulyos esetben vizeletelakadds vagy vizeletrekedés
(urinary retention) is kialakulhat, amikor nincs spontdn vizeletiirités. Ez lehet csupdn dtme-
neti probléma, illetve folyamatosan fennallé tiinet is. Mindkét esetben a katéter haszndlata
segithet.

A székrekedés is okozhat hélyaghurutot. A Rett-szindrémds emberek nem tudjik kénnyen
elmondani, ha fij valamijiikk, vagy nem jé a kozérzetiik, sokuknak rdaddsul magas a féjda-
lomkiiszobiik is. Ha kellemetlen szagu vizeletet észleliink ldzzal, vagy ldzas dllapotot minden
magyardzat nélkiil, forduljunk orvoshoz, és végeztessiink vizeletvizsgalatot is hagyuti fertd-
zések kizdrdsdhoz.
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XIV. EGESZSEGUGYI TENNIVALOK

A Rett-szindrémadval jiré tiinetek Osszefoglaldsa és a
hozzdjuk kapcsolédd vizsgdlatok, ajénlott kezelési és
terdpids lehetdségek Osszegzése 2014-t8l magyar for-
ditdsban is olvashaté az alapitvdny honlapjin a heep://
www.rettszindroma.hu/alapitvany/kezelesi-iranyelv
meniipontban.

Mint ldthaté, a Rett-szindréma nagyon sok sulyos
vagy kevésbé stlyos tiinetet okoz, szinte az egész test-

re kiterjedden. Ezért a sziil6knek
folyamatosan tobb orvossal, or-
vosi centrummal, kérhdzzal kell
tartani a kapcsolatot. Erintett
sziiléként igyekezziink olyan or-
vosokat taldlni, akikkel hossza
tivon egyiitt tudunk mikodni.
Aldnyok elldtdsdhoz  sziikség
lehet a neurolégussal, rehabili-
tdcids, ortopéd-, illetve szemor-
vossal, belgyodgydsszal, gasztro-
enteroldgussal,  kardiolégussal
valé konzultdcidra.
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XV. SEGEDESZKOZOK

A legtobb Rett-szindrémdval €18 személynek el6bb vagy
utdbb szitksége lesz valamilyen segédeszkozre. Sokféle
segédeszkoz létezik, s a ldnyok sziikségletei, igényei ha-
tirozzék meg, hogy kinek mire van szitksége. A segéd-
eszkdzoket mindig személyre szabottan kell kivalasztani.

Példdk az alkalmazott segédeszkozokre:

* kommunikdciét segitd eszkdzok (ldsd a kommuni-
kaci6rdl sz6l6 fejezetet);

* étkezéshez hasznalt eszkozok: specidlis pohdr, kandl;

* specidlis jatékszerek;

* specidlis butorok: dgy, szék;

* specidlis babakocsik;

e kerekes székek;

¢ fliz6k, korzettek;

* jardst, alldst segitd eszkozok: jardkeret, 4llitdk;

* specidlis kerékpdrok;

e fejvéddk és hdtizsdk kispdrndval;

* talpbetétek, gydgycipdk, boka- és labsinek, kéz- és
konyoksinek;

* specidlis pelenkdzok, WC-modulok, fiirdetdszékek;

* emel6k.

Kérjiink tandcsot ortopéd szakorvostél, gyégytorndsztdl
vagy mozgdsterapeutdtdl is, hogy milyen eszkozok létez-
nek, amelyek segitségiinkre lehetnek.

A segédeszkozok kivdlasztdsdndl fontos szempont,
hogy mennyire maradhat aktiv a személy a haszndlata
sordn. Amikor csak lehet, az eszkoz ne
biztositson tdl nagy tdmaszt, mert ezzel
sziitkségteleniil akaddlyoznd az izmok ak-
tivaldsdt, ezdltal a segédeszkoz passzivva
teszi a hasznal6jét. Azt is érdemes figye-
lembe venni, hogy az eszkdz hasznidlata
sordn az illet§ ne tdmaszkodjon az esz-
kozre, és nyomja magdt neki tilzott mér-
tékben. Igyekezziink az eszkdz megfeleld
hasznélatdt megtanitani!

Hozzétartozok és  szakemberek is ész-

revették, hogy a testhelyzet javitdsdra
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szdnt segédeszkdzok nem megfeleld kivélasztdsa esetén ezek sokszor aktiv ellendlldst véltanak
ki, igy gyakorlatilag az ellenkezd hatdst érik el a helyes testhelyzet kialakitdsiban.

Azok a segédeszkdzok, amelyeket megelézésre hasznélunk, a nap sordn ne akaddlyozzdk a
személyt a meglévd funkcidk kivitelezésében, mindig vegyiik figyelembe az e funkcidkra ki-
fejtett hatdst is. Ezeket inkdbb az egyébként is passziv id8szakokban haszndljuk. A Rett-szind-
réma kezelésében kivalé fejlesztdgyakorlatok vannak, igy azokat helyezziik inkdbb el8térbe,
hiszen azok biztositjék a legnagyobb lehetdséget az aktiv testmozgdshoz. Ez érvényesiiljon a
specidlis gyogycipSk és ortézisek megvélasztdsakor (sinek, fliz8k stb.) is. Amint mdr kordbban
is emlitettiik, a ldbak aktiv haszndlata, mozgatdsa, a jérds hatékonyabbnak bizonyul, mint
csupdn a segédeszkozok viselése a ldbdeformitdsok megel6zése sordn.

Tapasztalatok szerint Rett-szindréma esetén a nem megfeleléen kivalasztott és dtgondolt
megel8z6 és korrekcids segédeszkozok sokszor tobbet drthatnak, mint haszndlnak. A korrek-
cids segédeszkozok akkor bizonyulnak a leghatdsosabb-
nak, ha aktudlisan el8segitik a funkciét.

A segédeszkozok kiilonbozd céle szolgdlhatnak, lehet
kompenziciés, fejlesztd, megel6z8, kezelé vagy korrigi-
16 funkciéjuk. Habdr egy segédeszkoz nem mindig csak
egy bizonyos célt szolgil, engedélyeztetés szempontjibdl
megkiilonboztetjiik az aldbbiakat:

* ellensulyoz bizonyos tartésan csokkent funkcidké-

pességeket;

* megel6z6, kezel és/vagy fejlesztd célt szolgdl;

* testen hordott segédeszkdzok.

Az egyedi méretvétel alapjén készitett segédeszkozok,
mint ahogy a neviik is mutatja, olyan eszk6zok, amelye-
ket méretre készitenek. Ez azt jelenti, hogy ha az illetének
gerincferdiilése van, létezik szdmdra olyan tltetd, f(izé,
amelyet az 6 igényei alapjén készitenek el.

A fz8t haszndlhatjuk timasztdsra, ha a személy nem tudja magit kiegyenesiteni, vagy erds
ferdeség esetén a pubertdskor el8tt azért, hogy az esetleges hdtoperdcié idejét kitoljuk, mig a
csontnovekedés befejezddik.

Azoknak, akik nem vagy nehezen jirnak, sziikségiik lehet kerekes székre. Léteznek stan-
dard véltozatban specidlis kiegészitGkkel, ezeket a kiegészitSkkel lehet a ldnyokra adaptdlni.
Ul tevékenységekhez (példdul evés) érdemesebb speciilis székeket hasznilni, amelyeket a
kiegészitSkkel személyre lehet adaptdlni, és igy a lehetd legjobb feltételeket biztositjik ahhoz,
hogy iilés kozben a hétat és a karokat a lehetd legaktivabban hasznéljak. Erre a célra lehetnek
még jok az iiltetémodulok vagy korzettek.

Evéshez léteznek specidlis evéeszkozok, példdul bogre, tdnyér, kandl, olyan ergonomikus
evbeszkdz, amely nagyon koénny(, vagy pont nagyon nehéz, specidlis gumiszalag, amely rog-
ziti az evéeszkozt a kézhez, bogre mindkét oldalon ergonomikus fiillel, peremes tanyér, hogy
az ételt ne lehessen konnyen lelokni réla. Ezeket megint csak a linyok igényeinek megfelel6en
kell kivélasztani.
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Azok, akik nem forognak alvds kozben, jé haszndt
vehetik az olyan specidlis, leveg6vel toltott matracnak,
amely egyenletesen oszlatja el a nyomdst, hogy a fel-
fekvés kialakuldsdc elkeriiljiik. A matrachoz tartozik
egy motor, amely gondoskodik arrél, hogy a nyomds
folyamatosan édllandé maradjon. Azoknak, akik sokat
fekszenek, vagy il helyzetben t6ltenek hosszabb idét,
specidlis légkamrds 18- és fejparndk is vdsdrolhatok.

Az allas és a jérds segitéséhez sokféle segédeszkoz 1éte-
zik, s mind mdsra alkalmas. Fontos hogy megtaldljuk
azt, ami személyre szabottan a ldnyok igényeinek meg-
feleld. Ha a Rett-szindrémdval €16 személy mozgdsa-
iban annyira akadilyozott, hogy nem képes onilléan
a helyzetvéltoztatdsra, sziikség lehet egy ponyvis eme-
18szerkezetre.

A gydgydszati segédeszkozok kivalasztdsdra szdn-
junk elegendd id6t, konzultdljunk szakemberekkel és
mds sziil6kkel, nézziik meg a mintaboltokban, ha erre
van méd. Az elérhetd eszkozok egyik csoportja a tdrsadalombiztositds 4ltal tdmogatott, és a
megfeleld szakorvos dltal kidllitott recept alapjén vélthatd ki, mds részitk onkoleséggel vdsa-
rolhaté meg. A tdmogatds vonatkozhat a javitdsra és kolcsdnzésre is. A tdmogatott eszkozok
listdja folyamatosan frissiil, ezért a feliratds elétt gy6z8djiink meg arrél, hogy a kivélasztott
eszkoz szerepel-e rajta.

54 e Rett-szindroma



XVI. KOGNIT{V KEPESSEGEK

Kognicié

A kognicié sz6 olyan funkcidkat takar, mint az észlelés,
az érzékelés, a felismerés, a megértés, az érvelés, az infor-
mdciok megszerzésének és feldolgozdsinak folyamata,
tdgabb értelemben a gondolkodds egésze. Ha a kognici6t
a gyermek fejlédése szempontjdbdl vizsgdljuk, a kovet-
kez8kre kell fektetniink a hangstlyt: hogyan helyezi el
magit a gyermek a vildgban, és miképpen alkalmazko-
dik hozzd, hogyan raktdrozza el a tapasztalatait, és fejleszt ki magaban képességeket, valamint
arra, hogy a felismerés folyamata miként fiigg és fonddik 6ssze a kozvetlen kérnyezettel.
Amikor kognitiv értékelést készitiink, tekintetbe kell venniink az életkort és az egyéni sa-
jatossagokat is. Igy a kognitiv fejlédésnek vannak ugyan életkorbél kévetkezé kézés vondsai,

de ezeken a koz6s vondsokon beliil nagy egyéni eltéréseket ldthatunk.

A Rett-szindréma a kognitiv fejlédést is jelentés mértékben hdtraltatja, ezért a Rett-szind-
roméval élék egyben értelmi fogyatékosok is. Ugyanakkor nehéz megitélni, milyen fokd az
érintettségiik, mert a kognitiv profil elkészitésénél alkalmazott tesztek olyan feladatokbdl 4ll-
nak, amelyeket vagy verbélisan kell megoldani, vagy a kéz segitségével. Mivel a Rett-szindré-
méval él8 személyek nem beszélnek, és a kézmozgdsukat sem tudjik tudatosan irdnyitani, az
dltaldban haszndlatos intelli-
genciaképességeket feltérképe-
z8 nem verbdlis tesztek ndluk
nem alkalmazhaték, alternativ
teszteket pedig még nem fej-
lesztettek ki.

A Rett-szindroméval él6k —
mint minden értelmi sériile
ember — kognitiv képességei-
nek fejlesztése nagyon fontos,
mert a fejlédés lehetdsége szd-
mukra is adott. Kisgyermek-
kortél kezdve fontos az inger-
gazdag, elfogadé és tdmogatd
kornyezet, illetve az Sket gon-
dozé oktatdsi és szocidlis intéz-
ményekben (bélcséde, 6voda,
iskola, napkézi, dpoléotthon) zajlé szakszer(, lehetdség szerint egyéni fejlesztési terv, rehabili-

tici6s program alapjin miik6dé nevelés, oktatds, elldtds.
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Szocialis készségek

A Rett-szindrémdval él8k szocidlis preferencidinak vizsgalatai arra mutatnak, hogy elényben
részesitik a szocidlis jellegti ingereket, és hogy egy képen inkdbb az embereket nézik, mintsem a
targyakat. Amikor emberek fényképét nézik, ugyantgy elsésorban a szemiikre koncentrdlnak,

mint mindenki mds. Ezek a vizsgdlatok
azt tdmasztjik ald, hogy a Rett-szind-
rémdval élé személyek szocidlis érdek-
16dése igen élénk. Ezt a gyakorlatban is
lathatjuk, hiszen a legtébb Rett-szind-
rémdval él6 személy szereti megfigyel-
ni a tobbi embert, szeretik az emberek
tarsasigdt és a velitk vald idétoleést.
Sokuk kapcsolatot is prébdl teremteni
mdsokkal, példdul intenziv szemkon-
taktus vagy érintés segitségével. Annak
ellenére, hogy a beszéd akadalyozott, a
legtobben hangokkal, gesztusokkal is
igyekeznek kommunikdlni. A legtob-
ben szivesen és adekvdtan reagdlnak a
kornyezetiikben 1évékre: hangokkal,
hangsorokkal vélaszolnak, nevetnek,
sirnak, prébaljdk megérteni az adott
szitudciét. Nagyon fontos, hogy a
Rett-szindrémdval élék részt vehesse-
nek a tdrsasgi életben, kialakuljon k-
riiloetiik egy megfelel$ kornyezet, ahol

biztonsdgban érzik magukat, ahol folyamatos az interakcid, ahol foglalkoznak veliik, beszélnek
hozzéjuk, és reagilnak rdjuk. Az is fontos, hogy a Rett-szindréméval él§ személyeket csaldd-

tagjuk, segitdjitk a lehetd legtobb
kozos tevékenységbe probdlja meg
bevonni, még akkor is, ha abban
segitségre szorul.

Hangulat és kedélyallapot

A Rett-szindrémadval €16 szemé-
lyek mindennapjait nagyban be-
folydsolja véltakozé hangulatuk és
kedélyéllapotuk, ami idénként hi-
hetetleniil gyorsan véltozik. Nem
mindig tudni, hogy mitél joked-
viiek az egyik percben, és mitél
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lesznek egy pillanat leforgdsa alatt nagyon dithdsek vagy szomortiak. Néha nehéz az ilyen
hirtelen hangulatvéltozds okdt kideriteni.

Az ilyen ,kitoréseket” komolyan kell venni, ezeknek mindig alapos oka van. A kitérés egy
jelzés arrél, hogy valami nincs rendben, ezért nem szabad ,rossz” viselkedésnek mindsiteni.
Fontos, hogy tudatdban legyiink: a Rett-szindrémadval é16t magdt is frusztrilja ez, és a kornye-
zetében éldk feladata, hogy segitsenek a probléma megolddséban.

A hirtelen hangulatvaltozdsnak sok oka lehet, példdul lélegzetvételi zavarok okozta tu-
datmédosulds, fdjdalom vagy
kellemetlen érzés, helytelen iild
helyzet vagy egy nem megfele-
18en illeszkedd segédeszkoz, de
¢hség, faradtsdg vagy szomjd-
sdg is okozhat nyugtalansdgot.
A lehetséges okok kozott lehet-
nek a vegetativ idegrendszerben
keletkezett zavarok is, emiatt a
Rett-szindréméval ¢él8k dllandé
stresszhelyzetben lehetnek, amit
nagyon nehéz enyhiteni.

Emellett gyakran nehéz szd-
mukra az érzékszervi ingerek
szlirése, szabdlyozdsa és feldol-
gozdsa is, igy minden hangot,
szagot, érintést, mozdulatot,
vizudlis ingert egy az egyben
befogadnak. Nem rtudjak ki-
szlirni a szimukra nem relevdns
ingereket, és ez ismét csak ma-
gas stressz-szint kialakuldsdhoz
vezethet.

A hangulatvéltozdst egy az
agyban végbement folyamat is
eléidézheti, amit a Rett-szindré-
méval él6 személy vagy frusztrd-
ciéval, szomorusdggal, esetleg egyenesen haraggal fejezhet ki, vagy pedig ellenkezéleg, 6rom-
mel. Taldn nincs is igazdn tisztdban vele, miért vdltozott meg a kedélydllapota, ezért nem is
tud mdsképp reagilni. Fontos, hogy az ilyen helyzetekben széban jelezziik felé: ldtjuk, hogy
nincs jol, és megprébalunk segiteni rajta.

Nevet&gorcs és sikitozas

A Rett-szindrémdval él6knél eléfordulhatnak hosszan tartd, akaratlannak t(ind nevetdgor-
csok és sikitdsok. Ezek eltérnek azoktdl a hirtelen hangulatvéltdsnal jelentkezd , kommunika-

Rett-szindrébma © 57



:b

\YZ
cids” kitorésekedl, amelyekrél a fentiekben irtunk, mivel ezek alatt nem lehet velitk kontaktust
teremteni, és valészintleg mds a hétteriik is. Jelenleg nem tudjuk, mi okozza ezeket az indo-
kolatlan nevetd- vagy sikitdssal jaré rohamokat.

Az egyén kornyezete szdmdra ezek ijesztd helyzetek lehetnek, mert a kitorés alatt lithatdlag
képtelenség vele kapcsolatba 1épni. Ugy lehet megkisérelni a kitorés leallitdsat, hogy valami
véltozdst idéziink eld, megprobéljuk kibillenteni ebbdl az dllapotbdl, példdul megéringjiik 8¢,
lejdtszunk valami zenét vagy filmet, helyet vagy tevékenységet valtunk, és ezzel mésra tereljitk
a figyelmét.
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XVIl. KOMMUNIKACIO

A kommunikdcié egy életen 4t tarté tanuldsi folyamat.
A kornyezetiinkkel folytatott kommunikdcié altal fej-
18diink cselekv8képes emberekké, akik hatdst tudnak
gyakorolni a kornyezetiikre, és meg tudjik osztani
nézeteiket és élményeiket masokkal. Emberi jogunk,
hogy kommunikalhassunk.

A legtobb Rett-szindréméval él§ személy nem ren-
delkezik beszédkészséggel, de kétségteleniil tobbet ér-
tenek a beszédbdl, mint amennyit kifejezésre tudnak

juttatni. Hogy pontosan mennyit, azt nehéz megitélni, egyénenként vdltozé lehet. Mivel
a Rett-szindrémaval él6k nem képesek a beszédre, és a kézmozgdsukat sem tudjik tudato-
san irdnyitani, nehezen kommunikdlnak. Emiatt kénnyen eléfordul, hogy ,elbeszéliink” a
fejitk folott. Ezért fontos, hogy ne felejtsiik el bevonni 8ket, amikor tdbben beszélgetiink
egyszerre, mint ahogy az is, hogy a nekik megfeleld szinten folyjon a beszélgetés, és olyan
témdkrol, amelyek Sket is érdekelhetik.

A Rett-szindrémdval él6 linyok kom-
munikdcidja mds, mint a mindennapokban
megszokott emberi kommunikdcié, amely
f8ként a beszédre épiil, ezért kiilonos odafi-
gyelésre, iddre és tiirelemre van sziikség ah-
hoz, hogy a veliik valé kommunikdici6 ered-
ményes legyen. Ennek meg kell teremtentink
a kereteit, meg kell taldlnunk a Rett szind-
rémdval €18 személy szdmdra a legmegfele-
16bb kommunikdicids eszkozt és mddszert,
hogy megtanitsuk nekik ezek haszndlatit, és
alkalmazzuk a mindennapokban. Minden
egyes kommunikdciés helyzetre elegendd
id6t kell szdnnunk, mert a reakciéid sok-
szor igen hosszd, ezért sokdig tarthat, mire
a feltett kérdésre vdlaszt kapunk. Sokszor
olyan hosszt idé telik el, hogy a kérdezd
végiil Gjabb kérdést tesz fol, amivel ponto-
sitja az elsét, esetleg sajat maga kovetkezteti
ki a vélaszt, vagy lemond arrél, hogy vélaszt
kapjon. A hosszti reakciéidé ugyanakkor
nem feltétleniil azt jelenti, hogy a Rett-szindrémdval él§ személynek nincs kedve vélaszol-
ni, egytittmtikddni, vagy nincs meg benne a megfeleld tudds és megértés a vilaszaddshoz,
hanem hogy szdmadra egyszerlien hosszabb ideig tart, amig vdlaszt tud adni. Kénnyen el8-
fordulhat, hogy a vélaszaddssal fél vagy akdr egy percig is késziilddik, és természetesen
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frusztricidhoz vezethet, ha azt a kérdezd nem vérja meg, hanem gyorsan tovébblép, vagy
maga donti el, mi lesz a vélasz.

Ha elére tudjuk, hogy nem lesz idénk megvdrni a vélaszt, akkor jobb, ha fel se tessziik a
kérdést, hanem inkdbb éllitdsokban fogalmazunk, példdul igy: ,Ma piros nadrdgot veszel”,
ahelyett, hogy: ,Ma piros nadrdgot akarsz venni?”.

Augmentativ és alternativ kommunikacié

Az augmentativ és alternativ kommunikdciét — réviditve AAK — tekinthetjitk a kommu-
nikdciétudomdny és a gydgypedagdgia egyik leggyorsabban fejlédé teriiletének (részletesen
ldsd Erdélyi A. 2008). Kiindulépontja az a tény, hogy a nem vagy alig beszéld, értelmileg,
ldtdsban, hallisban, mozgdsban akadélyozott, autisztikus tiineteket mutaté és halmozottan
sériilt emberek is képesek, igényiik és joguk van a kommunikiciéra. Az augmentativ (tdmo-
gatott) és alternativ kommunikdcié 6sszefoglalé megnevezése annak a sokféle méodszernek,
tobb szakteriiletet feldleld gyakorlati alkalmazdsi teriiletnek, amely segiti az egymdssal folyta-
tott kommunikdciét és egymds megértését abban az esetben, ha az egyik fél kommunikdiciés
funkciézavarban szenved, és képtelen a beszédre. Az AAK szerepe tehdt az, hogy olyan kom-
munikdcids eszkdzoket és médszereket adjon nem beszél8k kezébe, amelyek minél nagyobb
onallésagot biztositanak szdmukra, és lehetdséget adnak véleményiik minél teljesebb kifejezé-
sére. Gyakorlati alkalmazdsa abban 4ll, hogy kiilonb6z6, relevdns segédeszkozoket bocsatunk
a sériilt személy rendelkezésére, és motivaljuk 8t a kommunikdcids informdcidcserében vald
minél aktivabb és hatékonyabb részvételre.

Az AAK fejlédése az Egyesiilt Allamokban indult az 1950-es években (Augmentative and
Alternative Communication, AAC), majd az 1970-es évektdl fokozatosan elterjedt Eurépaban
is. Magyarorszdgon 1983-ban kezd§-
dott az AAK bevezetése, f6ként Kal-
médn Zséfia tevékenységének koszon-
hetden. Az 1987-ben alapitott Bliss
Alapitvény éltal adaptdle Bliss-nyelv
volt az els6, melyet beszédiikben aka-
dalyozott embereknél alkalmaztak.

Az AAK-tsokan sokféleképpen de-
finidledk, a definicidk kozote vannak
szlikebb és tdgabb értelemben hasz-
nalatosak, és a kiilonboz6 megjelené-
si formdit is sokféleképpen csoporto-
sitottdk.

A célesoportok szempontjdbdl leg-
aldbb hdrom kategéria kiilénithetd el:

¢ akik jol megértik a beszédet, de nem tudjdk kifejezni magukat, szdmukra az AAK ki-

fejezési eszkozt jelent; a nyelvi fejlesztés célja elsésorban egy segédeszkéz haszndlatdnak

megtanuldsa;
* akiknek a beszéd kialakuldséhoz, illetve meginditdsihoz jelent segitséget az AAK;
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¢ akik a hangzo beszédet sem értelmezni, sem alkalmazni nem tudjék, szdimukra az AAK

pétnyelvként funkciondl.

A Rett-szindrémadval él8k esetében arrdl van sz4, hogy fejlddésiik sordn a tiinetmentes
szakaszban kortdrsaikhoz hasonléan elkezdik elsajdtitani az anyanyelvet. Mindegyikiiknél
kialakul a beszédértés képessége, sokukndl pedig a beszéd elsajétitdsa akdr masfél-két éves
kort gyermekek szintjére is eljuthat. Kialakulhat egy hisz-harminc szavas szokincs, sét egy-
két szavas mondatok, széfordulatok hasznilatdval is taldlkozhatunk. A mdsodik szakaszban
a beszédfejlédés megtorpan, majd igen hamar (akdr hetek, hénapok alatt) a beszéd képessége
teljesen elttinik. (Nagyon ritka, hogy egy Rett-szindrémadval él8 beszélni tudjon, az mér gya-
koribb, hogy hirom-6t sz6 megmarad a székincsbél.) Fontos megemliteni, hogy ugyanakkor
a beszéd vigya nem tiinik el, sok kisliny tovdbbra is megprébdl verbélisan (is) kommuni-
kalni, bizonyos hangsorokat haszndl, gégicsél, ezzel egyértelmitien kozolni szeretne valamit.
A beszéd megértésének képessége sem tlinik el, bdr az megfigyelhetd, hogy a figyelmitk
dltalaban romlik (ez mds teriileteken, példdul jatéktevékenységben is meghigyelhetd). Nem
vagy nagyon lassan reagdlnak a beszéldre, de ez nem azt jelenti, hogy nem halljék, nem értik,
nem érdekli 8ket, hogy mirél beszélnek a kornyezetiikben. A beszédkészség elvesztése rend-
kiviil frusztrdleed teszi a linyokat, hiszen egydltaldin nem tudjdk kifejezni magukat, rdaddsul
ugyenebben a fizisban jelentkeznek tovébbi kellemetlen tiinetek, melyek a viselkedésiikre
is hatdssal vannak. Nagyon fontos, hogy ebben a korai idszakban elkezdédjon valamilyen
alternativ kommunikdciés tréning, mellyel lehetéséget biztositunk szdémukra végyaik, gon-
dolataik kifejezésére. A kommunikécié fogyatékossdga egyszerre gétolja a kognitiv képessé-
gek fejlédését, és a szocidlis kapesolatok besziikiilését vonja maga utdn. A kommunikdcié
megteremtésének elmulasztdsa az egyént egy passziv, kiszolgdltatott helyzetbe hozza, ami
nemcsak mentdlis, hanem fizikai dllapotdn is tovdbb ront.

A Rett-szindrémds ldnyokat — mivel intelligencidjuk nehezen mérhetd a hagyomdnyos
modszerekkel — leggyakrabban a mentélisan stlyosan retarddle (visszamaradt) kategori-
dba soroljdk. Az AAK-eszkdzok segitségével azonban sokan olyan eredményeket érnek
el, hogy komolyan 4t kell értékelni a Rett-szindrémdsok mentdlis képességeirdl eddig
megfogalmazott dllitdsokat.

Aki az AAK-médszereket Rett-szindromaval él6 személyeknél kivénja alkalmazni, annak
alapos ismeretekkel kell rendelkeznie a Rett-szindrémadrdl és arrdl, hogy a funkciondlis ké-
pességek csokkenése esetiikben mivel jdr, illetve hogy ez milyen lehetdségeket és korldtokat
jelent a kiilonb6zé kommunikdciés médszerek és eszkozok hasznélata szempontjdbdl. De
ugyanilyen fontos az is, hogy behatéan ismerje azt a személyt, akivel foglalkozik, valamint
azt, hogy a Rett-szindréma az 6 esetében milyen specifikus formdban jelentkezik, és a szemé-
lyisége hogyan befolydsolja a betegségét, illetve forditva is igaz. Tehdt fontos a Rett-szindré-
mdval él6 személy minél teljesebb, alaposabb megismerése. Mindezek alapjin vélaszthatjuk
ki a konkrét személy szimdra leginkdbb megfeleld médszert és segédeszkozt. A kommu-
nikdcidfejlesztés a linyok esetében hosszu, sok tiirelmet igényld, dm sikerekkel kecsegtetd
folyamat. A fejlesztés hatékonysdgdt nagyban noveli, ha a csalddtagok és a nappali elldtdst
nyujté intézmény egytittmiikodik.

A tovdbbiakban dttekintjiitk a Rett-szindrémdsoknal is alkalmazhaté kommunikiciét segi-
t6 médszereket.
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Kifejezési modok

Az AAK tdgabb értelmezése szerint az alternativ kifejezési médok kozé tartozhatnak azok a ki-
fejezési médok, amikor a Rett-szindroméval €l személy a sajét teste segitségével kommunikal,
fejezi ki érzelmeit, igényeit vagy véleményét. Ez lehet egy mozdulat, példdul van, aki eléreddl,
amikor igent mond, vagy pozitiv visszajelzést akar adni, és hdtraddl, amikor nemet mond, vagy
negativan reagdl. Aki jar6képes, odadll az elé a dolog vagy személy elé, amire/akire fol akarja
hivni a figyelmet. A test(rész) haszndlatdnak mdsik nagyon fontos példdja a tekintet és a tekin-
tettel kdzvetitett informdcié. A Rett-szindrémadval él6k képesek a szemiiket tudatosan mozgat-
ni, sokuknak kimondottan intenziv és kitartd a nézése — igy ragadjdk meg annak a személynek
a figyelmét, akivel kontaktust kivdnnak teremteni. Sokan a tekintetitkkel ,mutatnak rd” a
kivant tdrgyakra. Sok esetben el6fordul, hogy a tekintettel valé vélasztdst, ,mutatdst” egy adott
hangjelenség is kiséri (sikoly, kacagds, elnyujtott magdnhangzék kiilonb6z6 intenzitdst hasz-
nalata vagy két-hdrom szétagos gagyogds). Nagyon fontos, hogy ezekre a megnyilatkozdsokra
is folyamatosan reagdljunk, jelezziik, hogy megértettiik, mit szeretne az adott szitudcidban.

A misik nagy csoport, a segédeszkozok dltal timogatott kifejezési médok esetében egy
fizikai tdrgy segiti el6 a kommunikdciét. Sokféle
kommunikéciés segédeszkoz létezik, és amikor a
Rett szindrémds gyermekkel és a vele foglalkozé
szakemberrel vdlasztunk koziiliik, nagyon fontos
dtgondolni, hogyan tdimogatjidk a kommuniks-
ci6t, és hogy egy- vagy kétirdnyd kommunikd-
ciét tdimogatnak-e, mennyire okoz fizikai meg-
erbltetést a gyermeknek a haszndlata, mennyire
gyorsitja vagy lassitja a kommunikdcids folyama-
tot. Azt se felejtsiik el, hogy ezekkel nem sza-
bad kivaltani a mdr meglévd, a Rett-szindrémds
személy sajét testét haszndld kifejezési modjait;
csupdn arra val6k, hogy kiegészitsék azokat, és 4j
kommunikdciés lehetdségeket teremtsenek.

A kommunikdciés segédeszkozoket dltaldban
grafikus és elektronikus segédeszkozok kategd-
ridjdra lehet felosztani. (Harmadikként megem-
lithet6k az tgynevezett manudlis rendszerek,
példdul a gesztusnyelv, de ezek a Rett-szindré-
ma esetén nem relevdnsak.). Mis felosztdsban:
low tech eszkozok, melyek képkommunikdci-
6s rendszerek, mappdk, egy- vagy kétiizenetes
kommunikdatorok, kapcsolds jatékok, illetve a high tech eszkdzok, melyek az Gsszetettebb
kommunikdatorok, érintéképernyds gépek, egérkivaltdk, specidlis billentytizetek, szoftve-
rek, applikdciok, fej- és szemegér. A Rett-szindromdval élék esetében mindkét csoportbél
vélaszthatunk AAK-eszkozoket.

Grafikus segédeszkdzok: idetartoznak a tdrgyak, fotdk, képek, rajzok, piktogramok,
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ideogrammak (fogalmat jelold irdsjelek), bettitabldk, illetve az ezeket tartalmazé, hordozé
kommunikdciés fiizet, tébla, tépbzdras mappa. A grafikus kommunikdcids segédeszkozoket a
konkrét személyhez igazitva, az § célkitlizéseinek figyelembevételével kell kivalasztanunk és
elkészitentink. Haszndlhatunk kizdrélag sajat készitést fotdkat, rajzokat vagy kész rendsze-
reket, de ezek vegyitése is lehetséges. Példdul a csalddtagok fotéi mellett kivdghatjuk szines
magazinokbdl a kedvenc ételek/jdrékok képét, illetve elvont fogalmakat jel6lé piktogramokat
is letolthetlink vagy rajzolhatunk. A lényeg, hogy a haszndl6ja szdmadra érthetd legyen, mit
dbrdzol, és mire haszndlhatja egy-egy helyzetben.

Tobbféle képkommunikdcids rendszer létezik, a kdrtydk egy része ingyen letSlthetd az inter-
netrdl, mds részitk megvasdrolhat6. A legismertebb, a PECS (Picture Exchanging Communi-
cation System, képcserés kommunikdcids rendszer), illetve a Bliss-jelképek és egyéb AAK-grafi-
kik. A grafikus segédeszkozok otthon
is kénnyen és olcson elddllithatdk, és
ha a Rett-szindrémads ldny képes a ke-
zével a fogdsra, és a mutatdsra, akkor
érdemes ezeket haszndlni, igy a kéz-
funkciét is erésitjiik.

Elektronikus segédeszkdzok: eb-
be a csoportba tartoznak a kapcsolék
(switch), beszédgenerdld késziilékek,
szdmitégépes szoftverek és kommu-
nikdtorok. A legegyszertibbek kozé
tartozik példdul az egy gombos tal-
ker, amellyel egy vagy tobb tizenet is
felvehetd és gombnyomadssal lejdtsz-
hat6. De vannak mds hangrogzité
eszkdzok is, amelyek segitségével fel
lehet venni és le lehet jétszani bizo-
nyos szimu sz6t vagy mondatot.
Bonyolultabb kommunikdaciéra is alkalmasak a boardmakerek, melyekre szdimtalan grafikus
tartalom tolthetd fel, tgy is, hogy az eszkdz ki is ejti a szavakat. Az utdbbi években egyre nép-
szerlibbek a tekintettel irdnyitott szdmitdgépek is, mivel a Rett-szindrémdval él6 személyek
képesek a tekintetiiket tudatosan irdnyitani. A programot a haszndlé kognitiv absztrakcids
szintjének megfeleléen kiilonbozd szintekre lehet bedllitani.

Az elektronikus segédeszkozok beszerzése Magyarorszdgon is konnyen megoldhaté, viszont
elég drégik. Erdemes a csalidban mér meglévs eszkozokre keresni megfeleld szoftvereket és
alkalmazdsokat, ezek lehetnek asztali szimitdgépek, tabletek, telefonok. Az utébbiak eldnye,
hogy konnyen hordozhatdk, igy bdrhol eld lehet venni ket. Néhdny intézmény, szervezet a
specidlis AAK-eszkozokre kolesonzési lehetdséget biztosit (példdul a Bliss Alapitvany).

Attdl fuggetleniil, hogy milyen kommunikiciés segédeszkozt kivinunk alkalmazni, min-
denképp hasznos lehet minden Rett-szindréméval él8 személy szdmdra egy kommunikdacids
fiizetet késziteni. Ez Magyarorszdgon még nem igazdn bevett szokds, 4m nagyon hasznos lehet,
ha a személy életében gyakori a kdrnyezetviltds (példdul otthon, iskola, napkézi, tehermente-
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sité intézmény vagy személyek kozott), valamint in-
tézményvaltdsndl, illetve a segitd személyek jelentds
méreékii cserélédése esetén (példdul korhdz, lakbote-
hon). A fiizetet — ha lehetséges, a Rett-szindrémdval
él6 személlyel egyiittmiikddésben — azok készitik el,
akik legjobban ismerik 6t. Mindig vele van, akdrho-
vé megy, és mindig konnyen el8vehetd. Célja, hogy
segitségével a Rett-szindromdval él§ személy gyorsan
be tudjon mutatkozni Gjonnan megismert emberek-
nek, és informdlni tudja 8ket kommunikdacids szo-
kasairdl, és barki dltal konnyen érthetden, egyszerd,
hétkdznapi nyelven megirt, fontos informdacidkat
tartalmazzon az illetd kommunikiciés szokdsairdl.
A kommunikiciés ttlevél a kovetkezd informdcié-
kat tartalmazhatja: ,rélam”, ,igy mondok el neked
valamit”, ,fontos tudnod, amikor beszélgetni akarsz
velem”, ,azzal tudsz nekem segiteni, hogy...”, ,a hoz-
zdm legkozelebb 4ll6 személyek”, ,szeretek/szeretem

a...”, ,nem szeretek/nem szeretem a...”, ,igy miikodik a kommunikéciés tdbldm/tabletem”,
illetve egyéb fontos tudnivaldk (pl. a gyégyszerekrél, az evésrél). A fiizet mellett értelemszertien
vele van a kommunikdcids segédeszkoz is, példdul egy olyan mappa, amelybe a kommunikdci-
6s kdrtydkat helyezziik el, vagy egy tablet.

A kommunikacio elinditasa

Soha nem késé megprébdlni egy Rett-szindrémadval él6 személyt megtanitani egy kommuni-
kicidés médszer vagy segédeszkoz haszndlatdra, de az AAK-t ajinlatos minél elébb elkezdeni,

igy kordn megtanulja, hogy léteznek
a hangzé beszéden kiviil mds kom-
munikdcids alternativik is, és azo-
kat konnyebben be tudja épiteni a
mindennapi életbe.

Az elsé lépéseknél nagyon fon-
tos a kovetkezdk tisztdzdsa: mit és
hogyan kell kommunikdlni? Ezen-
kiviil kilondsen a tanuldsi folya-
mat elején még a kovetkezdket is 4t
kell gondolnunk és meg kell tanul-
nunk: mit tehetiink azért, hogy az
lizenetet pontosan megértse, illetve
hogyan litjuk a Rett-szindrémaval
él6 személyen, hogy megértette az
lizenetet?
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A kommunikdcids segédeszkdz haszndlatdnak elkezdésekor elészor is 6ssze kell dllitanunk a
Rett-szindrémdval él8 személy ismereteinek megfeleld szokincset a kivdlasztott grafikus vagy
elektronikus eszkdzre. Amikor 6sszedllitjuk a Rett-szindromédval €16 személy 4ltal haszndlandé
szokészletet, tobb dolgot meg kell fontolnunk: mely szavakat vagy kifejezéseket vegyiik be, mon-
datokat vagy szavakat haszndljunk, milyen tipusi szimbdélumokat alkalmazzunk? A fejlesztés
elején érdemes a haszndlé kedvenc ételeit, tevékenységeit dbrdzol6 kartyakkal kezdeni, mely
motivélé szdmdra, igy hamar megtanulja, hogy képes vélasztani, és a dontése kovetkeztében
megkapja a kivélasztott dolgot. Az utdbbi nagyon fontos, mindig olyan kdrtydt haszndljunk az
adott szitudcidban, amit valéban teljesiteni tudunk. Gyakran csak kisérletezés atjdn juthatunk
el a megolddshoz, de a kivélasztdshoz és a tervezéshez adunk néhdny jé tandcsot:

* Lehetéség szerint igyekezziink bevonni magdt a felhaszndlét, illetve az 6t legjobban is-

merd személyeket!

* Elsdsorban kivel és milyen helyzetekben fogja a személy haszndlni a szavakat (hozzétarto-
26k, bardtok, ismerdsok, professziondlis segiték)?

* Olyan tizenetek dtaddsdra teremtsiink lehetdséget, amelyeket a Rett-szindroméval él6 sze-
mély mds médon nem tud kielégitden kifejezni (ha példdul az illet eleve oda tud 4llni
a htitészekrény elé, hogy jelezze, amikor éhes, akkor hasznosabb, ha mds tizeneteknek
tartjuk fenn a rendelkezésre a1l helyet)!

* Vegyiik figyelembe a személy életkordt, lehetdségeit és érdekl8dési korét!

* Ne felejtsiik el, hogy a szokészlet nem csak kivansdgok és sziikségletek kifejezésére szolgil,
a haszndlé szeretne megjegyzéseket tenni, kérdezni, viccel6dni vagy kedveskedni valaki-
nek, esetleg el akar mesélni valamit!

* A sz6készlet legyen inkdbb nagyobb, mint kisebb!

Egy 4j kommunikdcidés méddszer kifejlesztése és begyakorldsa, valamint a kommunikdciés
segédeszkoz hasznédlatbavétele a Rett-szindrémadval €18 személy és a kornyezete kozotti kom-
munikdciéban mindig a lehetd legegységesebb médon kell, hogy torténjen. Egyeztessiik és
koordindljuk a kommunikdciét és a kommunikdciés médszereket az otthon és a kiilsé hely-
szinek kozott. Kozosen kell elddnteni, hogy piktogramokat, boardmakert, fényképeket vagy
konkrét térgyakat hasznilunk, és ugyanahhoz a tdrgyhoz vagy tevékenységhez mindenhol
ugyanazt a szimbdlumot kell rendelni.

A kommunikdcids segédeszkdz bevezetésénél figyelembe kell venni j6 néhdny tényezdt:

* Ne vérjuk el a Rett-szindrémdval él§ személytdl, hogy azonnal képes legyen a segéd-
eszkozzel kommunikdlni, mutassuk meg neki, hogyan miikédik, legyiink tiirelmesek,
adjunk neki elég id6t, és higgyiink a tehetségében és a képességeiben!

* Mindig reagiljunk, amikor a személy haszndlja az eszkdzt!

* A mir megtanult kifejezési médok tovabbra is érvényesek maradnak (a a személy tgy jelzi
a ,nem” vilaszt, hogy lefelé néz, ne varjuk el téle, hogy ezutdn a segédeszkozt kezdje el
haszndlni ugyanerre)!

* Mindig legyen a személy keze tigyében a segédeszkoz, illetve legyen lehetésége barmikor
elkérni!

* Ha az eszkdz csak néhdny szét vagy vélasztdsi lehetéséget kindl, ha lehet, mindig tegytink
kozéjiik egy ,mdsikat szeretnék” jelentéstit is, tehdt egy olyan szimbélumot vagy mezét,
amelyet akkor vdlaszthat, amikor a rendelkezésre 4116 lehetdségek egyike sem felel meg!
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* Mindig frissitsiik a szokincset, hogy az megfeleljen
az akeudlis dllapotnak!
Az AAK révén a legegyszertibb dontések megho-
zataldban val6 aktiv részvétel nagy orommel tolti el
a ldnyokat. Megtapasztaljék, hogy figyeliink rajuk,
dontéseiknek kovetkezménye van, a fejlesztések révén
egyre tobb és drnyaltabb gondolatot és érzést képesek
megosztani a kiilviliggal. Mindez mentdlis és fizikai
dllapotuk fenntartdsdban és javitdsiban egyardnt fon-
tos szerepet tolt be.
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XVIII. FEJLESZTESI LEHETOSEGEK,
TERAPIAK

Az aldbbi fejezetben nem az orvosi értelemben vett
gyogyité eljdrdsokrdl, terdpidkrdl lesz sz6, hanem a
vizsgdlatokat és/vagy kezeléseket, diagnézist kovetd fej-
lesztéseket vesszitk szdmba. Bizonyos esetekben azon-
ban megtartottuk a tdgabb értelemben hasznélatos , te-
rapia” elnevezést is, ahol ez a hétkdznapi kifejezésben
dllandésult, illetve a médszer kidolgozéi, haszndléi

maguk is igy nevezik.

Fejlesztési lehetdségeken elsésorban a gydgypedagdgiai oktatds-nevelést értjiik, tehdt a
kiilonbo6z6 fogyatékossigok okozta hidnyok, elmaraddsok, funkciézavarok megsziintetése,
enyhitése a cél. A Rett-szindréma azok kozé az osszetett funkcidzavart okozé dllapotok kozé
tartozik, melyeket nem diagnosztizdlnak a sziiletéskor, és az esetek tobbségében egészséges
és tiinetmentes az Gjsziilott. Ebbél kovetkezik, hogy az elsd tiinetek, lemaraddsok megjele-
néséig a csecsemdk ugyanigy fejlédnek, kiilon fejlesztésekben rendszerint nem részesiilnek.
A leépuilés fazisdig sokféle képességre tesznek szert, sok dolgot megtanulnak, majd ezek
tobbsége egyszertien eltiinik, leépiil. Ebbdl a szempontbdl egy nagyon specidlis kérképrél
van sz6. A leépiilési szakasz utdn a képességek egy része részlegesen vagy teljesen elvész
(példdul beszéd, kézfunkcid), mds teriileteken szinten tarthaté, fejleszthetd az adott dllapot
(példdul mozgds), bizonyos teriileteken pedig 6j dolgok tanithaték meg (péld4ul alternativ
kommunikdcids eszkdzok haszndlata). A legtobb esetben vissza kell nydlni a legalapvetdbb
ingerekhez, mozgdsokhoz, és ezekre épitve lehet a minden esetben egyénre szabott gyégy-
pedagdgiai fejlesztési tervet elkésziteni. A napjainkban ismert és a gyakorlatban haszndlt
pedagdgiai médszerek alkalmazdsa nélkiilozhetetlen a Rett-szindrémds linyok és csalddjaik
életmindségének javitdsihoz, fenntartdsahoz.

A magyarorszigi Rett-szindrémds linyokkal szerzett
tapasztalatok alapjén elmondhatd, hogy az ebben a feje-
zetben szerepld fejlesztések, terdpidk barmelyike hasznos
lehet, de nem feltétleniil eredményes mindegyik egy-egy
gyermeknél. Fontos kihangsilyozni tovédbbd, hogy akir
a korai fejlesztés idészakdban, akir késébb a sziil6knek
ezekbdl a lehetdségekbdl legtobbszor valasztaniuk kell a
sajat terhelhetdségiik, anyagi helyzetiik, idejiik és ener-
gidjuk fiiggvényében. Minden esetben szakemberekkel
konzultdlva érdemes azokra a problémdkra koncentralni,
amelyek az adott iddszakban a legstlyosabbak. A sériilt
gyermekek és fiatalok terhelhetésége elég kicsi, nem zsd-
folhatSk tele a napjaik irdnyitott foglalkozdsokkal, pihe-
nésre, sétdra, szabad jdtékra is idét kell hagyni. Minden-
képpen érdemes a nappali elldté intézménnyel kozdsen
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kialakitani a gyermek heti rendjét. A felsorolt fejlesztések tobbségét a konkrét teriileten jértas
szakember kézremikodésével valdsitsuk meg! Minden esetben tisztdzzuk, hogy melyek és
mennyi ideig tartd tevékenységek azok, amelyeket otthon a sziil§ is gyakorolhat a gyermekkel.

Az egy-6t év kozotti korai fejlesztés szempontjabdl nagyon fontos a minél korébbi diag-
nézis felallitdsa. Ez azonban legtobbszor nem lehetséges mésfél-két éves kor elétt. Bér ekkor
még nincs diagndzis, az elég gyakori, hogy az elsg tiinetek (példdul nagymozgdsokban valé
lemaradds) megjelenésekor a legtobb gyermek részesiil valamilyen korai fejlesztésben. Még
jobb a helyzet, ha olyan intézménybe (példdul korai fejlesztd kdzpont) jutnak el a sziil8k, ahol
megvaldsul a korai intervencid, azaz a gyermek fejlesztésén til megoldott a csaldd, a sziikebb
és a tdgabb kornyezet timogatdsa is: olyan komplex tandcsadds, amelyben t6bb szakember
(gyermekorvos, gyégypedagdgus, mozgdsterapeuta, konduktor, pszicholégus, integricids
szakember) vesz részt. Amennyiben lehetséges, ezt a gyakorlatot érdemes a késébbiekben is
szem el6tt tartani, tehdt egyszerre tobb szakembert bevonni a fejlesztésbe.

Ismét Emma torténetét idézziik a diagnézis utdni bélesddés évekbdl:

»A februdri diagndzis utin alig telt el egy
kis idd, és jorr a nydr. Ekkor mdr felvertiik
az alapitvinnyal a kapcsolatot. Még nem telt
el kér honap, és annyit tudtam a fejlesztések-
r6l, a Rett-szindromdrdl, hogy az alapitviny
elnoke igy gondolta, jo lenne, ha felvenném
mds csalddokkal is kapcsolatot, amelyek éppen
szintén segitséget keresnek. Elérkezett a nydr,
és elmentiink az elsé sziildtaldlkozdra. Itt
megismerkedtiink t6bb sziildvel és a megyénk-
ben él6 sorstdrsakkal is. Egyre t6bb csalddnak
segitettem informdcidkkal.

Szeptemberben  éreztem eldszor Emmdn
azt, hogy nem boldog, nem elég neki az, hogy én viszem erre-arra, attél pedig teljesen kiakadt,
amikor csak itthon voltunk. Kerestem a megolddst, és tudtam, hogy neki olyan helyre van
sziiksége, ahol gyerekek kiozott lebet, és kizben megkapja a megfeleld fejlesztést. Szerencsére
hamar megtaldltam ezt a helyet, igy Emma 2013 oktdberében, két és fél évesen bilesédés lett.
1Itt heti kétszer egyéni HRG-foglalkozdst kapott és heti kétszer egyéni értelmi fejlesztést, tovdbb
Sfolytattuk a TSM1-torndt. Ami mindennél tobbet ért, hogy a gyerekek kizott lehetett, és egyiitt
[futott kozittiik.

A bilcsédébe keriiléskor dszintén elmondtam, mire lehet szdmitani Emmdndl, hogy vald-
szintileg nem fog leiilni, és egyiitt jatszani a tobbiekkel, nem fogja megmondani, ha enni-inni
kér, de biztosan jelzi. Ebben az intézményben hdrom tanéver toltotr el, egyetlen személy volt,
aki dllando volt az életében, aki a HRG-t csindlta vele, akinek nagyon sokat kiszonbetiink.
Mivel nem taldlkozott még Rett-szindromds kisldnnyal, tartott kicsit ettdl a helyzettdl, de ha-
mar kideriilt, hogy figyel Emma jelzéseire, a képességeire, és hatékony munkidr tudtak folytatni.
Msfél évig foglalkozott vele egy gydgypedagigus, aki szintén megldtta, hogy Emma mire képes,
aki elérte, hogy Emmdnak legyen sikerélménye. Annak megfeleléen dllitotta issze az drdt, hogy
ismerte Emma igényeit, de rugalmasan kezelte az 1ij helyzeteket. Egy Rett-szindromds kisldny
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is tud keményen dolgozni, hosszasan figyelni, ha megtaldljuk a hozzd illé szakembert, aki kells
tiirelemmel és tisztelertel tud banni a gyerekkel.

Mikor friss a diagndzis, sokan kérdezik, hogy melyik a legjobb, leghatékonyabb terdpia,
[fejlesztési lehetdség, mire vigyék a gyereket. Erre a legnehezebb vilaszolni, hiszen ezt mindig ki
kell tapasztalni, és nem biztos, hogy ami ndlunk bevdlt, mdsndl is sikeres lesz. Példdul Emma
a kezdetektdl szereti a vizet, és a legtobber egy-eqy HRG-foglalkozds hozott ki beléle, de egy
olyan gyerek szdmdra, aki utdlja a vizet, nem ez lesz a megfeleld terdpia, sét tobber drtharunk
vele, mint haszndlunk.

Emma jelenleg ot és fél éves, és ndla a fejlesztések kioziil a f6 hangsiily most a mozgdsdn van.
Amikor fejlesztésekrdl beszélek csalddokkal, itt az arany kozéputat hangsillyozom. A mai vildg-
ban mdr csak a pénztdrcink szab hatdrt, milyen és mennyi fejlesztést kapjon a gyerek, de nem
szabad, hogy csak errél széljon a csalid és a gyerck élete.”

A Magyarorszégon is elérhetd fejlesztések, terdpidk definidldsa, csoportositdsa sokféle szem-
pont szerint lehetséges, és sok esetben nehéz meghuizni az egyes terdpidk hatdrait. A legtobb
fejlesztés tobb funkcidt érint egyszerre, hatnak az idegrendszerre, a mozgdsra, a kognitiv ké-
pességekre. Jelen kiadvanyunkban nem vallalkoztunk ezek rendszerezésére, egy dltalunk va-
lasztott logikai sorrend mentén mutatjuk be a legismertebb és leginkdbb elérheté médszereket.

A Rett-szindrémdval él6knél a szenzoros idegrendszer (az idegrendszer érzékeléssel foglal-
koz6 része) fejlédési zavarok miatt éretlen lehet, ezért van sziikség szenzomotoros és szenzo-
ros fejlesztésekre. Az emberi érzékelés alrendszerei: a szoma-
toszenzoros — taktilis (tapintds), a vesztibuldris (egyensuly),
és a proprioceptiv (helyzetérzékelés, izmok és iziiletek) —,
valamint a vizudlis (latds), az auditiv (hall4s), az olfaktdrikus
(szaglds) és a gusztatdrikus (izérzékelés). Az elsé hdrom ér-
zékrendszernek alapvetd jelentSsége van a szenzomotoros, a
kognitiv, az érzelmi és a szocidlis fejlédésben.

A Rett-szindrémdval él§ linyok testtudata gyakran kor-
latozott. Nehéz szdmukra a motoros tervezés (a mozdulatok
megtervezése), eltolédott a testkozépvonaluk, és taktilisan
tulérzékenyek lehetnek (keriilik az érintést) kiilondsen az arc,
a szdj és a kéz tdjékdn. A fdjdalomérzékelésiik is korldtozott
lehet, az éberségi szintjiik eltérhet a normilistdl (ttlérzéke-
nyek lehetnek a szenzoros ingerekre), és az alvdsritmusuk is
megviéltozhat. A Rett-szindrémadval él6k az ingerek feldolgo-
zdsa sordn és érzékelés kozben sokszor tal- vagy alulreagdlnak egy szenzoros ingert. Az érzé-
kek talterhelése rendkiviil kellemetlen 4llapotba hozhatja azokat, akik akaratlanul reagdlnak
rd: eléfordulhat sipadtsdg, hdnyds, izgatottsdg és sirds is. Ha a Rett-szindrémdval él§ személy
nehezen nyugszik meg és alszik el esténként, vagy ha idénként nappal is elalszik, az sokszor
az ingerek nem megfelel§ feldolgozdsanak tudhaté be. Erdemes figyelmet forditani arra, hogy
a nap melyik szakaszdban milyen ingerek kikiisz6bélése vagy éppen poétldsa lenne ajanlatos.

Az egyik leggyakrabban alkalmazott szenzoros médszer a Frohlich-féle bazalis stimuld-
cié, melynek célja az észlelés-érzékelés aktivizdldsa, a szenzomotoros funkcidk fejlesztése ugy,
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hogy az a gyermek sajdt vildgdbol és meglévd képességeibdl indul ki. Az anyaméhben szerzett
tapasztalatokra épit. A bazélis stimuldcié az aldbbi ingereket haszndlja: szomatikus (kozvet-
len testi ingerek), vesztibuldris (egyensulyi), vibratorikus (rezgés), akusztikus (hangok, zajok),
taktilis-haptikus (tapintds, illetve tdrgyak kézzel valé felfedezése), vizudlis (1dtds), iz- és illa-
tingerek. A fenti teriiletek nehezen vélaszthat6k szét, szorosan dtszovik egymdst. Megfeleld
irdnymutatds mellett nagyon jol beépithet6k a mindennapi tevékenységekbe. Mivel a médszer
alapja a sériilt személy és a segité gyengéd, biztonsigérzetet adé testi kapcsolata, a sziilék is
konnyen részt tudnak venni benne.

Szintén az ingerekre épitd mdsik elterjedt mddszer a szenzoros integricids terdpia vagy
Ayres-terdpia. Az elnevezés Anna Jean Ayres nevébdl szarmazik, aki az 1970-es évekedl fej-
lesztette ki, majd publikdlta a médszert. A dinamikus szenzoros integricids terdpia a benne
részt vevd gyermekeknek elsésorban izgalmas jatéklehetdségeket nyujt, olyanokat, amelyek
segitségével éretlen vagy egyes teriileteken nem kell6en differencidlt miikddést idegrendsze-
ritket sajdt aktiv részvételitkkel, 6nszdntukbdl, egyéni utakon jirva fejleszthetik. Eszkozei:
6ridslabddk, gurulé hengerek, kotélléerak, fiiggdhdlok, forgd és egyensilyozé tanyérok, desz-
kak, hintdk, valamint rongyok, papirdobozok, kefék és szivacsok, olyan jdtékszerek, amelyek
az egyenslyi és a tapintdsos érzékelés szimdra nydjtanak ingereket.

Szintén elsésorban a mozgds révén fejti ki ha-
tdsit a Delacato-terdpia, melynek kidolgozdja
Carl Henry Delacato amerikai neurolégus volt.
Elméleti alapja ennek is az a tény, hogy a moz-
gdsfejlédés szoros kapcsolatban 4ll az idegrend-
szer érésével, a gyermek mozgdsdnak és észlelésé-
nek fejlédése egy-egy életszakaszban a kdzponti
idegrendszer egy-egy meghatdrozott teriiletének
irdnyitdsa alatt 4ll. Ha a mozgdsfejlédés valame-
lyik szakasza kimarad (gurulds, kiszds, mdszds),
vagy nem gyakorlédik be eléggé, a kapcsoléds
érzékel§ és irdnyité kozpontok nem fejlédnek,
differencidlédnak megfelel6en. Az agyi teriiletek
elégtelen, vagy nem jé miikodése tanuldsi nehéz-

séghez, viselkedési problémahoz, magatartdszavarhoz vezethet, mert a mozgds segitségével
jarédnak be az idegpdlydk, fejlddnek az agyi rendszerek. A médszert magyar gydgypedagé-
gusok fejlesztették tovabb.

A korai életszakaszban eredményes lehet a HRG-mdédszer (Hidroterdpids Rehabilitdciés
Gimnasztika), mely Lakatos Katalin 4ltal kidolgozott, 1994 éta levédett magyar rehabilitd-
cids eljdrds. A langyos vizben alkalmazhatd, 370 mozgdsfeladatbél 4llé rendszer rendszeres
és kelléen intenziv alkalmazdsa az idegrendszer kéreg alatti szabdlyozdsénak normalizdlé-
ddsdra van pozitiv hatdssal. A HRG tovibbfejlesztett véltozata a TSMT (Tervezett Szenzo-
motoros Tréning), mely otthoni és tornatermi kériillmények kozote végezhetd, igy elérhetd
azoknak a gyermekeknek is, akik nem végezhetik vizben a foglalkozdsokat. Mindkét méd-
szer regresszids szemléleti, neuro- és szenzomotoros vizsgdlatokat figyelembe vevé, igen sok
fejlesztbfeladattal rendelkezd, eszkozigényes mozgdsfejlesztési lehetdség. Elméleti alapjuk
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azonos a szenzoros integrdcids (SI-) terdpidkéval (példdul az Ayres-terdpia), de hatdsmecha-

nizmusuk alaposabban kidolgozott, mivel az edzéselmélet alapszabélyainak alkalmazdsa

épiilt be mindkét magyar médszerbe.

Szintén magyar szakember, Dévény Anna gyégy-
torndsz nevéhez fizédik a DSGM, a mozgdsrehabi-
litdcié eddigieked] eltérd, gyokeresen Gj megkozeli-
tése. A Dévény Specidlis manuilis technika-Gim-
nasztika Mddszer két 8 teriiletet olel fel: specidlis
manudlis technika (SMT) és a specidlis testképzd
gimnasztika (STG). A sériilt gyermekek kezelése az
SMT-vel torténik. Az egyéni kezelés sordn mechani-
kai (kontrakttra oldds és izomhelyzet normalizdlds)
és az idegrendszert kozvetleniil ingerlé hatdsok ér-
vényesiilnek. A gy6gyitdeljirds sordn a 6 célkittizés
elészor a péciens valamilyen mozgdsra valé képessé
tétele, a miikdés beinditdsa, majd annak fejlesztése,
tovabbi finomitdsa.

Nem a mozgdson keresztiil, de szintén az ingerek
érzékelésére épit az ugynevezett Snoezelen-terdpia
(Multi-Sensory Environment, multiszenzoros kor-
nyezet), melyet el8szor az 1970-es években, Hol-
landidban alkalmaztak. Az eljdrds elsédleges célja a

pszichés alapfunkcidk (figyelem, érzékelés, észlelés) fejlesztése, aktivizdldsa. Relaxdcids hatdsdt
is az érzékeken keresztiil éri el. Az elsotétitett terdpids helyiségben kapnak helyet a vizudlis
érzékelést serkentd fényingerek (Iimpdk, fényvisszaverdk, vildgitéeszkozok), kiilonbsz8 mo-
bilok tsz6 vagy lebegd formdban, nagy méretben kivetitett képek. A halldst kellemes zene, a
tapintdst a legkiilonfélébb anyagokbdl 6sszedllitott berendezés vagy tapintéfal ingerli, a limbi-
kus rendszer vizdggyal, a szaglds kiilonb6z8 aromaterdpids eszkdzokkel stimuldlhaté.

Eszkozigénye miatt otthoni kérnyezetben nehezen valdsithaté meg.

Az ingereken és mozgdson keresztiil az idegrendszert stimuldlé komplex fejlesztések mellett
a Rett-szindrémadval él6knek az egyes tiinetek okozta zavarok, nehézségek, eltérések fejlesztése
is fontos cél. Ezek koziil kiemelkednek a tdpldlkozdssal kapcsolatos problémékra adott megol-

Snoezelen-terdpia

ddsok, melyeket evésterdpia megne-
vezés alatt tirgyalunk.

A Rett-szindréméval él6k gyakran
nem tudjak megfeleléen irdnyitani
szdj- és garatizmaikat, és ez egyesek-
nél tobbek kozott nyelési zavarokhoz
vezethet. Az arc-, szdj- és garatfunk-
cidk elégtelensége megneheziti és
iddigényesebbé teszi az evést. Ez bi-
zonyos esetekben olyan mértékben
akadélyozza a sziikséges tdplalék- és
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folyadékbevitelt, hogy fenndll az alultdplaltsdg és a kiszdradds kockdzata. A szdji motoros
funkciét fejletlen rdgdsi minta is jellemezheti. Az izomtdnus zavarai, az esetleg szabélytalan
fogdllds vagy a rendellenes harapds hidnyos vagy nem kielégitd ajakzdrdst jelenthet. Ezért a
Rett-szindréméval él§ személyeknél sokszor tapasztalhaté nyitott szdjallds. Ha szabdlytalan
a lélegzés, nem miikodik az utényelés, vagy félrenyel az egyén, fenndll a veszélye, hogy az étel/
ital a nyel8csd helyett a légesdbe/tiiddbe kertiil, és ott tiiddgyulladdst okozhat. Ezért étkezés
kozben fontos odafigyelni a kohogésre vagy a kohogés kezdeti jeleire, illetve olyan akaratlan
reakcidkra, mit példdul a konnyezés. Tehdt az elsd és legfontosabb feladat annak megalla-
pitdsa, hogy a személy biztonsdgosan etethetd-e, illetve képes-e biztonsdgosan enni. Ennek
megitélése a szakorvosok (gasztroenterolégus, pulmonoldgus) kompetencidja. A vizsgalatok
kideritik az okokat, és megfeleld kezelést (példdul szenzoros terdpia, mozgdsfejlesztés), alter-
nativ tdpléldst (példdul PEG-szonda) javasolnak.

Amennyiben képes biztonsdgosan enni, és etethetd a Rett-szindrémds személy, de kiilon-
bo6z8 evési nehézségekkel, étkezési zavarokkal kiizd, tovdbbi terdpids lehetdségeket érdemes
szdimba venni a szakemberekkel. Barmilyen probléma, elakadds 1ép fel a tdpldlds sordn, min-
denképpen keressiink fel erre szakosodott szakembereket: evésterdpidban jirtas gyégypedagé-
gust, gasztroenteroldgust. Az evés gyakorldsa idébe telik, legytink tiirelmesek!

Amire mindenképpen figyelniink kell az etetés sordn:

* A ldnyok 16 helyzete az étkezés alatt donté fontossdgt a biztonsdgos evés-ivashoz nél-
kiilozhetetlen mozdulatok kivitelezése miatt, ezért étkezés elétt ellendrizni és a személy
sziitkségleteinek megfeleléen korrigdlni kell az iil6 helyzetet.

* Az étel és a folyadék dllaga feleljen meg a Rett-szindrémédval €16 személy szdjtéren beliili
és kiviili motoros képességeinek.

* Az étkezés ritmusa, az étel/ital kindldsdnak sebessége alkalmazkodjon az egyénhez, sem-
miképpen ne siettessiik az étkezést, mert az rdgdsi, nyelési és pszichés zavarokat okozhat.

* Az étkezés legyen kellemes élmény, teremtsiink nyugodt kornyezetet, hogy az evéshez
pozitiv élmények tdrsuljanak.

Mivel a szdjmotorika valtozhat az életkorral, rendszeresen djra kell értékelni, hogy evéskor
meglegyenek a legoptimélisabb feltételek. A Rett-szindrémdval éléknek sziikségiik lehet a
szdj kornyéki izmok torndztatdsdra is. A szdjrorndndl kiilonbozé megkozelitések, eszkozok
és fogdsok alkalmazhaték. Koncentrdlhatunk példdul a nyelés étkezés eldtti begyakorldsdra,
vagy 4ltaldban a nydl lenyelésére, ami a nydladzdst is csokkenti. Fejleszthetjiik vagy szinten
tarthatjuk a rdgdst, illetve a nyelv hasznélatdt és tudatos irdnyitdsdt is.

A Rett-szindréméval €16 linyok sokféleképpen tudnak enni. Van, aki teljesen 6ndlléan eszik
evleszkozzel vagy anélkiil, ha az ételt felszolgdljak neki. Mdsokat etetni kell, vagy szonddn ke-
resztiil tdpldlni. E két véglet kozott taldlhatdk azok, akik aktivan esznek asszisztdltan. Az asz-
szisztdlt aktiv evés azt jelenti, hogy a személy az étkezés folyamatdban aktivan részt vesz, habdr
a sikeres evéshez/ivashoz segitségre van szitksége. Hagyjuk 6t a lehetd legaktivabban részt venni
a mozdulatokban, mivel minél nagyobb a sajdt részvétel, annal kisebb a félrenyelés esélye.

Az evésterdpidt osszekothetjitk az AAK-ban megszerzett képességekkel. Sok Rett-szindré-
mds ldny kifejezetten szeret enni, motivdlt az ételek kivélasztisiban, az evés 6rommel, meg-
nyugvdssal tolti el. Az étkezések alatt biztositsuk neki a vélasztds/dontés lehetdségét a kordb-
ban elsajdtitott kommunikdciés modszerek segitségével: kdrtydval, boardmakerrel, tdrgyakkal
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vagy akdr szemmel vélaszthasson az ételek (ha nem is a f8ételek, de a desszert, uzsonna, gyii-
molesok, rdgesdlnivaldk) koziil, jelezze, mikor jojjon a kévetkezd falat, mikor szeretne inni
étkezés kozben, mikor nem kér tobb écelt.

Javasolt az asszisztdlt aktiv evés
evBeszkozzel vagy anélkil. A kezek
célirdnyos haszndlata el8segitheti a
sztereotip kézmozgdsok csokkenését.
A segitséggel vagy o6ndlléan végzett
evés fejlesztése egy Ujabb terdpids te-
rilletet  érint, az Ugynevezett ergote-
rapia teriiletét. Bdr a Rett-szindrémai-
val élék onelldtdsi képességei tiineteik
miatt igen korldtozottak, a tanulds
lehetdségét ezen a teriileten is biztosi-
tanunk kell szimukra. Az ergoterdpia

Asszisztdlt aktty evés

(az angolszdsz szakirodalomban occu-
pational therapy, azaz 'foglalkoztatd terdpia’) célja, hogy a specifikusan kivalasztott tevékeny-
ségeken keresztiil segitsen a funkciézavarokkal, kdrosoddsokkal él§ személyeknek elérni a
legnagyobb foku onillésdgot és fliggetlenséget a hétkdznapi életben.

Az 6nelldtds fejlesztése sordn korrigdld-, fejlesztd-, kompenzéléfoglalkozdsok keretében a
sériilt funkcidk javitdsa, a fejletlen vagy gyenge képességek fejlesztése, a kiesett funkcidk he-
lyettesitésének tanitdsa torténik mozdulatok betanitdsdval, gyakoroltatdsdval, automatizélds-
val vagy segédeszkozok haszndlatdval. A szakember lehet kiilon ezzel a teriilettel foglalkoz
ergoterapeuta, a leggyakrabban azonban a gydgypedagdgus épiti be ezeket a tevékenységeket,
gyakorlatokat a mindennapokba, idedlis esetben a sziil6kkel egyeztetve, kooperdlva.

A Rett-szindrémdval élé személy esetén érdemes eldszor felmérni, hogy mely tevékenységek
azok, ahol erds a motivacié (példdul evés), mik a mér
meglévd képességek, melyeket érdemes tovabb gyako-
rolni, milyen 4j mozgdsformakat érdemes kiprébdlni.
A Rett-szindrémds ldnyok esetén az 6nelldtds teriiletén
csak kis elrelépésekben, sikerekben lehet gondolkoz-
ni. Mégis érdemes a mozgds, a jaték, az étkezés funk-
ciondlis szingjeit fejleszteni, mert egyrészt mdr egy-két
mozdulatsor, 6ndlléan elvégzett tevékenység is meg-
konnyiti a sziildk és az dpoldk dolgdt, mdsrészt 6rom-
mel tolti el az érintett személyt. Sokkal kénnyebb lehet
bizonyos dpolisi feladatok — példdul dltoztetés, moz-
gatds, flirdetés — elvégzése, ha aktivan részt vesznek
benne a linyok.

Az ergoterdpia fékuszdlhat a kéziigyességet igényld
mindennapi tevékenységekre. A Rett-szindréma esetén
a kézfunkcié akadélyozottsiga miatt a kézmotorikai
funkcié fejlesztése nagyon fontos. Motivalé helyzete-
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ken/jatékokon keresztiil folyamatosan tartsuk szem elétt a kiilonb6z8 kézfunkcidk karbantartd-
sat. A fejlesztésben célszer(i el8szor a legegyszer(ibb, tapintdson alapuld (bazdlis) ingereket hasz-
nélni, majd fokozatosan kiilonb6z8 térgyakkal, eszkdzokkel prébalkozni. Nagyon egyéni, hogy
melyik liny mely tdrgycsoportot részesiti elényben. Ezek leggyakrabban ételek, jétékok, konyvek,
textilidk. Olyan anyagokat érdemes vélasztani, amelyek konnyen érzékelhetdk, kellemes tapinta-
stak, kdnnyen formdzhatok.

Ha a személy nehezen tud a fogdsba erdt vinni, kiprébdlhatjuk a funkciés sint. A funkeciés
sin egy olyan kotés, ami a kézfejet olyan optimélis pézban tartja, hogy az erdt tudjon kifejte-
ni. Van, akinél sikeriilt megtdrni a kézsztereotipidkat csukldpihentetd sin hasznilatdval, mig
mésokndl a pihentetdsinekkel az iziileteket védik. Azokndl, akik a keziiket a szdjukhoz emelik
ismételgetve, mint egy kézsztereotipia, sokat segithet egy kisebb szilikonsin a csukl és a kéz-
fej koriil az ujjak tovéig, hogy a bért megvédjiik. A kézsztereotipidk megtoréséhez sziikség van
karmerevitére vagy konyokpdlydra. A karmerevité nem engedi a konyokiziiletet mozogni, ez
nyugalommal t6lti el a kart.

A mozgison alapuld, hidnyzé vagy eltlint funkcidkat tanits, fejlesztéterdpidk mellett a
Rett-szindrémds emberek elldtdsinak fontos teriilete a fizioterdpia, amelynek céljai a meg-
elézés, a funkciondlis képességek szinten tartdsa és a rehabilitdcié. A fizioterdpia egy tdg fo-
galomkor, amely a természetes energidkra épiilé kezeléseket foglalja magdban. Ide sorolunk
minden olyan médszert, amely a nap, a viz, a levegd, a klima erejét és a mozgds hatdsmecha-
nizmusdt haszndlja fel: gyégytorna, gyégymasszdzs, hidroterdpia, balneoterdpia. (A fizikote-
ripia mesterségesen elédllitott energide haszndl fel, példdul ultrahangot, elektromos dramot.)
A Rett-szindrémadval él§ személyeknek egész életiik sordn sziikségiik van fizioterdpidra.

A szakember (gydgytorndsz vagy mozgdsterapeuta)
egyik legfontosabb feladata, hogy javaslatot tegyen arra,
hogy miként biztosithaté a lehetd legnagyobb fizikai ak-
tivitds a mindennapokban, illetve specidlis kezelésekre
hivja fel a sziilék figyelmét. A Rett-szindrémds ldnyok-
ndl a fizioterdpids célok az aldbbiak lehetnek:

* az 6néllésdg novelése;

® a jaré-, 4llé- és az tildképesség, valamint az egyenstly
fejlesztése, megtartdsa;

* aktiv, 6ndll helyzetvéltoztatdsok (példdul hdtrdl hasra
fordulds, fekvésbdl feliilés, fekvésbél feldllds) fejleszeé-
se, megtartdsa;

* a ldnyok testképének, testtudatdnak fejlesztése;

* a segitségnyijtds médjanak megtanitdsa a sziil6knek és
a segitéknek a helyzet- és helyviltoztatdsok sordn oly
médon, hogy a ldny minél aktivabban részt tudjon
venni azokban;

* tartdshibdk megel6zése, javitdsa, ezen beliil is kiemelt figyelem forditdsa a szkoli6zis meg-
elézésére vagy a mdr kialakult szkoli6zis romldsinak megfékezésére;

* fijdalom és rossz kozérzet csdkkentése, erre megfeleld lehet a gydgymasszdzs;
¢ az érzékszervek valtozatos stimuldldsa.
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Fontos, hogy a Rett-szindrémdval él6 személy naponta tobbszor feldlljon és mozogjon. Ha
erre 6ndlléan nem képes, dllitva, mozgatva legyen. Minden funkcié rendszeres hasznilata
lehetdleg legyen a napi rutin része. Aktiv helyzetvéltoztatds a jardson kiviil lehet példdul a
székrdl, WC-rdl, dgyrdl valé feldllds, leiilés, fekvésbdl feliilés.

Segitséget lehetSleg csak irdnyitds formdjéban adjunk. Az izomaktivélds-mechanizmus za-
vara miatt jellemz8 a Rett-szindrémdban, hogy minél t6bb tdmogatdst érez a személy, annil
inkdbb hajlamos azt kihaszndlni, ritimaszkodni a segitdjére. Ezért ajdnlott arra figyelni, hogy
csak annyi segitséget nydjtsunk, amennyire feltétleniil szitkség van.

A rendszeres testmozgds azért is fontos a Rett-szindromdval él§ ember szdmdra, mert az
mds problémdra is hatdssal van, igy a keringésre, a bélfunkcidkra, az alvdsra, a hdszabélyo-
zdsra, a novekedésre, a csontfejlédésre, az izomerdre, a légzésre és az dltaldnos kozérzetre,
valamint befolydsolhatja az izomténust. Ebben kiemelten fontos a jiréképes linyoknadl a sok
jdrds, nem jaroképes linyokndl pedig az dllitprogram, mivel a fenti problémdk mindegyikére
j6 hatdssal vannak.

Rett-szindréméval él6 személyek jardsfejlesztése sordn nagy sikereket érhetiink el a futépad
rendszeres haszndlatdval, ami a jdrds mindségének javitdsiban, a megtett tdvolsdg emelésében
és a kitartds fejlesztésében is segit. A meleg vizes
medencében végzett gyakorlatokkal csokkenteni
lehet az izomfeszességet.

A rendszeresen végzett terdpidk, fejlesztések
ellenére egész életen 4t kockdzatot jelent, hogy
a funkcidk szintjében hirtelen véltozds 4ll be.
Ez megtorténhet kérhdzi tartézkodds alatt, be-
tegségek utdn vagy egy mindennapokat érintd
véltozds, példdul intézményviltds, koltozés vagy
Uj gondvisel§ esetén. Ilyen élethelyzetben nagy
a kockdzata a szerzett képességek elvesztésének,
amennyiben a Rett-szindrémds személy meglé-
v6 kompetencidival, szokdsaival, preferencidival
kapcsolatos informdcidk dtaddsa nem vagy hidnyosan toreénik meg. Fliggetleniil attdl, hogy
mi okozza a funkciévaltozdst, a szakemberek feladata annak elésegitése, hogy a kordbbi funk-
ci6kat Gjra képes legyen haszndlni.

Az eddig emlitett szenzoros és mozgdsterdpidk mellett a Rett-szindrémds ldnyok szdmdra is
elérhetdk és fontosak az élmény- és miivészetterdpidk, melyek az eddig leirt terdpidk haté-
konysdgit fokozzdk. Ezek koziil most azokat emlitjitk meg, amelyeket a leggyakrabban al-
kalmaznak. A halmozottan sériilt gyermekek t6bbségénél, igy a Rett-szindrémds linyoknal is
kiemelt szerepet kapnak az 4llatasszisztdlt terdpidk. Az dllatok kozelsége, tapintdsa, mozgdsa,
kommunikdci6ja nagy érdekl8déssel és 6rommel tolti el a linyokat. Magyarorszdgon elssor-
ban a l6val és kutydval végzett terdpidk terjedtek el.

Az 4tfogé lovas terdpia elnevezés négy {6 teriiletet foglal magdban: a hippoterdpidt (lovas
gyogytorna), a gydgypedagdgiai lovagldst és a léasszisztélt pszichoterdpidt (lovas pszichoterd-
pia), valamint a parasportot.
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A Rett-szindrémds linyok fejlesztése ese-
tén a hippoterdpia jon széba, mely egy orvosi
indikdcié alapjdn t6rténd, neurofizioldgiai
alapokon nyugvé gydgydszati eljards, gyogy-
tornakezelés, amely a 16 és az ember hason-
16 mozgdsképletét haszndlja ki. A 16 hdtdn
passzivan és/vagy aktivan il§ ember testére
kozvetleniil devite, hdromdimenzids mozgds-
impulzusok dltal kivéltott aktiv mozgdsvi-
laszokkal, tartdsi és egyensuly-reakcidokkal a
jardsnak megfeleld torzstréninget végezhe-
tiink. A lovaglds stimuldlja az egyensulyérzéket, erdsiti a hdtat, és kompenzdl, kiilonosen az

erdteljes mozdulatmegkezdési zavarban.

A lovas terdpidhoz hasonldan a kutyds terdpia kifejezés
is tobbféle tevékenységet jelolhet: az dllatasszisztdlt aktivi-
tast (nincs fejlesztés, a kutya jelenléte a fontos), az dllatasz-
szisztdlt terdpidt és az dllatasszisztdlt pedagdgidt (a kutya
elsésorban motivicids tdrs).

A halmozottan sériilt személyekkel végzett, kutydval
asszisztdlt terdpidk alkalmdval a kutydkkal valé taldlkozds
onmagdban tobbféle ingert jelent: latds, hallds, szaglds, ta-
pintds, testbeszéd. A kutydval vald jaték olyan feladatok el-
végzésére is Osztonzi a sériilt személyeket, amelyeket egyéb-
ként nem csindlnak meg. A terdpidban részt vevék ugy
dolgoznak, hogy nem érzik feladathelyzetben magukat,
wbb a sikerélményiik, nem szorongnak. A terdpia folya-
mdn sokkal magasabb a motivécids szintjiik a kutya jelenlé-
tében, igy kedvvel, rommel vesznek részt a foglalkozdsokon, szivesebben végeznek feladatokat.

A Rett-szindrémdval él6 emberek t6bbsége rajong a zenéért. Erdeklédésiik felkeltése, fi-
gyelmiik fenntartdsa sok esetben a zenével érhetd csak el. Nagyon motivalé hatdst lehet a
pedagdgiai munkdban, ezért a zeneterdpia és a manapsdg egyre népszer(ibbé és ismertebbé
vélt hangtélterdpia fejlesztésiik fontos része. A gydgypedagdgiai zeneterdpia célja igen sokrétdi,
a legfontosabb, hogy sajit testitkkel megbardt-
kozzanak, a testre haté ingereket feldolgozzik,
igy testtudatuk fejlédjon. Tovébbi célok: az ér-
zelmi fesziiltségek szabdlyozdsa, az agressziv és
autoagressziv hajlamok csokkentése, a relaxd-
ciéra valé képesség, a szocidlis, kommunika-
cids képességek, a kifejezés, onkifejezés, a vizu-
alis és akusztikus koncentricié, a inommotori-
ka fejlesztése, az elszigetel6dés csokkentése és a
rugalmasabb problémamegoldds elésegitése.

Aktiv zeneterdpia kozben leggyakrabban sa-

Fanni
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jat testhanggal, Orfl-hangszerekkel (dobok, tamtamok,
kongdk, fadobok, csorgékarika, csengds pdlca, recés fa,
kasztanyetta, résdobok, xilofonok, metallofonok, trian-
gulumok, kiilonb6z8 hangt cintdnyérok, gongok), mély
rezgésti dobokkal, rezgdlappal dolgozik a zeneterapeu-
ta. Mély rezgésti hangszerekkel, rezgblappal hatni lehet
a vegetativ mikodésre, a légzésre, a sziv- és vérnyomds
szabdlyozdsira, és el8idézhetiink egy dltaldnos relaxdle
dllapotot. Az Orfl-hangszercsaldd darabjai alkalmasak
arra, hogy a ldnyok segitséggel meg tudjik dket szélal-
tatni, ami fejleszti a kézfunkei6t, nem mellékesen pedig
nagy 6romot jelent szimukra. A legegyszer(ibb hang-
szerek mellett az alternativ kommunikdcids eszkézokhoz hasonléan, a zeneterdpidban is
megjelentek a high tech eszkozok, melyek szamitégéppel sszekotve miikddnek, példdul a
Skoog vagy a Beamz, amelyeket sériiltek is kdnnyen meg tudnak szélaltatni.

A tudatosan felépitett zeneterdpids foglalkozdsok mellett a nem strukturdlt forméban eléa-
dott hang, zene, dal, mondéka kiemelt szerepet tolt be a linyok életében, ilyenkor elsésorban

a zene élményszertisége keriil elétérbe. Min-
denféle szitudcidban kedvelik az éneklést és
a zenehallgatdst, egyszerre oromteli és meg-
nyugtaté hatdssal van rdjuk. A dalok beépit-
het6k mds fejlesztésekbe is, példdul az AAK-
ban kérhet6vé, vilaszthatéva tesziink dalokat,
cédéket, vagy bizonyos mozgdssorokhoz, tevé-
kenységekhez rendelhetiink egy-egy dalt, ami
motivélja 8ket azok elvégzésére.

Vanda és Adri
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XIX. SZABADIDO

A Rettszindrémdval él6k nagyon szeretnek szabadidds
tevékenységekben részt venni, de nehezen férnek hozzd
a lehetdségekhez. Ebben segitségre és tdmogatdsra van
sziikségiik. Frdemes ingergazdag, fejlesztd fizikai tevé-
kenységekben gondolkodni. A kiilonb6z8 szabadidés te-
vékenységek irdnti érdekl8dés igen eltérd lehet a linyok
kozott, hiszen mindegyikiik 6ndllé személyiség a maga
kedvenc idétoltésével, jatékaival. Az aldbbi lista dtleteket

tartalmaz, hogy milyen tevékenységekkel prébélkozzunk,
hogy lekdssiik a figyelmiiket, és élményekhez, 6romhoz juttassuk Sket. Az egyes tevékenységek

idétartama is nagyon valtozd, vannak linyok, akik hosszan
tarhatok egy-egy szitudciéban, vannak, akik gyorsan megun-
jak. Ezt, valamint az egyéni terhelhetdséget is vegyiik figye-
lembe, amikor kézos programot szerveziink. Ha van olyan
szabadidds program, amelyben a csaldd szeretne részt venni,
de a kisldnynak inkdbb firasztd, neki prébaljunk mds progra-
mot szervezni, ne legyen dlland6 kényszer, hogy minden alka-
lommal eréltessiik a részvételét. Igy a csalddragok is ki tudnak
kapcsolédni.

Néhdny példa a jétékos és/vagy terdpids tevékenységekre:
* Uszds, hidroterdpia (lehetSleg meleg vizes medencében);
* lovaglds (esetleg lovas terdpia, akdr a terapeutdval egyiitt
iilve a 16h4ton);
* séta, levegzés a természetben vagy a kornyéken;

* mozgds: tdnc, biciklizés tandemen vagy specidlis biciklin, ugrélds trambulinon;
* csonakdzds, cirkusz, viddmpark, dllatkert, bdbszinhdz;

* zenehallgatds, zenélés hangszerekkel, éneklds jatékok, zeneterdpia;

* szdmitogép/tablet: szdmitdgépes jatékok,

képnézegetés, jarék szemvezérelt eszkozzel;
e filmnézés, tévézés, hangoskonyv hallga-

tdsa;

* jtszotéren libikdkdzds, hintdzds, csisz-

dazis;

* érzékszerveket fejlesztd jatékok (tapintds,
izlelés, hallds, ldtds, szaglds), kiilonbozd
dllagti dolgok tapintgatdsa, multiszenzo-
ros szobdban tartézkodds (esetleg Snoeze-
len-terdpia), jaték puha tdrgyakkal, vizzel,
homokkal, liszttel, tésztdval stb.;

78 © Rett-szindroma




* jatékszerekkel valé jatszds, specidlis vildgité, hangot adé
jatékok;

e festés, gyurmdzds, jaték papirral vagy mds kreativ tevé-
kenység;

* bedltozés (farsang);

* lébfiird$, masszirozds (egész test, 1ab, kéz, arc, fej);

o jaték kisallatokkal;

”

* kertben tiltetés, sziiretelés, egytict {8zés;

* utazds: nydron napozds, fiirdézés, télen szdnkozds;

 koncertre, fesztivalra, taborba menni;

* fényképnézegetés egyiitt, élettoreénet dsszedllitdsa;

* egylittlét, egyiitt jdtszds, viccelddés, bolondozds, ven-
dégség, zsur.
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XX. TAMOGATAS A CSALADNAK

Az elsé panaszok megmutatkozdsdtdl (a gyermek Se-ti-
zennyolc hénapos kora koriil) egészen a végsd diagné-
zis feldllitdsdig (dltaldban két-hdrom éves kora kériil) a
csaldd egy erds fruszerdciéval teli, bizonytalan idészakon
megy keresztiil, hiszen egészséges gyermekiik sziiletett,
és nem értik, az id6 haladtdval miért lassul, majd 4ll le
a baba fejlédése. A ritka betegségek esetén kiilon problé-
ma, hogy az alacsony esetszdm miatt a diagndzis feldlli-
tdsa lasst folyamat. Mint ldctuk, a Rett-szindrémdnal a
tiinetek alapjdn mdsfél-két év alatt 41l Sssze a kép, de kordbban, tiz-hisz évvel ezelStt ennél is
hosszabb id6 volt.

A csalddtagok legtobbszor sokként élik meg a diagndzist, sokan tehetetlennek érzik ma-
gukat, és 6ssze vannak zavarodva. A sziil6knek ilyenkor nagy sziikségiik van minél t6bb in-
formdciéra: milyen tovébbi tiinetekkel jir a betegség, milyen tovabbi vizsgdlatokat célszerti
elvégeztetni, melyek azok a terdpidk, amelyeket minél hamarabb érdemes elkezdeni, milyen
timogatdsi, tandcsaddsi és tdjékoztatdsi lehetdségek vannak. Sokat segithet a hasonlé helyzet-
ben 1év6 csalddokkal valé kapesolatfelvétel.

Ha a csaldd egyik tagja Rett-szindromadval €, az a csaldd minden tagjdra kihat. Természe-
tesen a leginkdbb érintettek a sziilék, akiknek egyszerre kell elfogadni diagnézist, kozben el-

ldtni a gyermeket, testvéreket, és végezni a munkdjukat egy olyan szitudciéban, amelyre nem
késziiltek, és amely — bdrmennyire is rugalmasak — alapjaiban véltoztatja meg az életiiket. Egy
halmozottan sériilt gyermek nevelése sokkal tobb alkalmazkoddst kivin meg a csaldd minden
tagjatél. Bar minden sziil6pdr torténete és helyzete mds, figyelembe kell venni, hogy a férfiak
és a ndk dltaldban mésképp reagdlnak, és a problémafeldolgozds ndluk kiilonféleképpen zajlik.
Nagyon fontos, hogy a sziiléknek minden iddszakban legyen egymadsra idejiik, dpoljak a par-
kapcsolatot a nagyon terhelt mindennapokban is. Sokat segithet, ha — parban vagy egyénileg
— pszicholégushoz vagy mds segit6hoz, esetleg valamilyen tdmogaté csoporthoz fordulnak.
Sajnos ez a gyakorlat Magyarorszdgon még nem terjedt el széles korben. A statisztikdk szerint
a halmozottan sériilt gyermeket neveld parok hdzassiga nagy szdmban vildssal végzddik.

A csaldd széthulldsinak hétterében szdmos ok szerepelhet: a fizikai és lelki talterheltség,
a pihenés, rekredci6 hidnya, a szorongds a jovét illetden, az anyagi nehézségek. Valdszintleg
szitkség lesz arra, hogy az egyik sziilé (dltaldban az anya) csokkentett munkaidben dolgoz-
zon, vagy akdr teljesen abbahagyja a munkdt hosszabb-rovidebb id6re. A legtobb csalddtagnak
szitksége van a tehermentesitésre az otthondban és az otthondn kivill is, ezek megszervezése
azonban sokszor nagyon nehéz. Mindazondltal barmikor el6fordulhat, hogy a sziil6k rikény-
szeriilnek, hogy mds lakéhelyet keressenek gyermekiik szdmdra. Ez legtobbszor egy nagyon
komoly és nehéz dontés, nagy segitséget jelenthet mds, hasonlé helyzetben 1év6 sziil6kkel valé
beszélgetés.

A j6l miikodd csaldd érdekében fontos a testvérek szitkségleteinek figyelembevétele és ki-
elégitése is. Fontos, hogy a testvérek vélaszt kapjanak a kérdéseikre a fogyatékkal él6 test-
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vériikrdl, megismerjenek mds, hasonlé helyzetben él§ gyerekeket. Prébdljunk meg a lehetd
legegyszertibben fogalmazni, tgy beszéljiink a Rett-szindrémdrél, hogy 6k is megértsék, és
vélaszolni tudjanak, ha térsaik a fogyatékkal él6 testvériikrdl kérdezik 8ket. A szlikebb csald-
don kiviil a nagysziil6k is nehezen élik meg ezt a helyzetet, hiszen nekik a sajit linyuk/fiuk
és az unokdjuk is érintett.

A lelki/pszichés tdimogatdson tdl nagy sziikség van a csalddok anyagi timogatdsdra is, hi-
szen a legtobb, halmozottan sériilt gyermeket neveld csalidban egy keresé van. Emellett szd-
mos olyan kiadds jelentkezik, amelyek a tiinetek enyhitése céljdbdl vagy a fejlesztések stb.
miatt meriilnek fel. A csalddnak a sériilt vagy tartdsan beteg gyermek utdn jaré juttatdsokrol
(példdul emelt csalddi potlék, dpoldsi dij, parkoldsi engedély, kozgydgyelldtds) tdjékozédha-
tunk lakéhelytink hivatalaiban, a kiilonb6zé dllami vagy civil szervezetek honlapjain vagy
mds érintett sziil6ktol.

A Magyar Rett Szindréma Alapitviny 1995 6ta segiti az érintett csalddokat ezekben a kér-
désekben. Tobb mint hisz éve szervez sziilétaldlkozdkat, nydri tdborokat. Az elmult években
a kiilonboz4 online feliileteken (e-mail, Facebook) a sziilék kozvetlen, akdr napi kapesolatot is
kénnyen fenn tudnak tartani egymdssal. 2014-t6] képzett mentorsziilék is segitik a hozzdjuk
fordul6 sziilket. A legtobb csaldd sokat kdszonhet a tobbi csaldddal valé taldlkozdsnak, akik-
kel tapasztalatot cserélhetnek, kozosséget alkothatnak.

Az alapitvany mikodését és szakmai programjainak megvaldsitdsic pdlydzatok, adomd-
nyok és egyéb felajdnldsok (szja 1 szdzalék, tdrgyi adomdnyok, dnkéntes munka) teszik lehe-
t6vé. Az alapitvdny honlapjén (www.rettszindroma.hu) tovébbi informdcidk, valamint foté-
dokumentdci6 és kisfilmek dllnak az érdekl6d6k rendelkezésre. Itt olvashatnak az alapitvany
aktudlis kampdnyairdl, valamint a timogatdsi lehetdségekrdl.

Terdpids tdbor, 2015
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Absence: rovid, tévoli tudatdllapot, eszméletvesziés.

Agiticié: izgatott, nyugtalan viselkedés.

Apnoe: hosszi légzési sziinet.

Apraxia: céltudatos cselekvések elvégzésének hidnya.

Aspiriciés pneumdnia: belégzéssel (aspirdcié atjén) a
tiidébe keriile folyadék vagy szildrd anyag dltal oko-
zott tiidégyulladds.

Ataxia: mozgiskoordindcié hidnya, ami darabos moz-
dulatokban mutatkozik meg,.

Autoném idegrendszer: a vegetativ idegrendszer, ami az alapvetd testi funkcidkat szabalyoz-
za; a szimpatikus és a paraszimpatikus idegrendszerbdl 4ll.

Bruxizmus: fogcsikorgatds.

Ciandzis: a bér elkékiilése oxigénhidnyos dllapot miatt.

Diszpraxia: célirdnyos mozdulatok elvégzésének zavara.

Diszténia: kéros izommerevség dllapota, amikor ellentétes irdnyd izomcsoportok egyszerre
dolgoznak. Ez az dllapot az iziiletek abnormadlis tartdséhoz/poziciéjdhoz vezet, és a moz-
dulat gérolt.

EEG (elektroenkefalogrifia): az agy elektromos aktivitdsdnak vizsgélatdra szolgdl6 diagnosz-
tikai eljdrds.

EKG (elektrokardiografia): a sziv elektromos aktivitdsdnak vizsgalatdra szolgdlé diagnosztikai
eljarés.

Terdpids tibor, 2015
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Fokalis diszténia: csak egy testrészt érint a kéros izomfeszesség, példdul a nyakat.

Hiperszenzitivitds: talérzékenység.

Hipotalamusz: az agy kozepén fekvd mirigy, amely tobbek kozott az autoném idegrendszert
is szabdlyozza.

Hypotonia: az izmok tilzott lazasdga.

Hypoxia: oxigénhidnyos dllapot, a szervezet kéros dllapota, amikor a test (4ltaldnos hypoxia)
vagy annak egy része (szoveti hypoxia) meg van fosztva a megfeleld oxigénelldtdstol.

Hosszt QT-intervallum: a QT szakasz a szivkamrak kiiiriilésének és Gjratoleddésének id8in-
tervallumdt mutatja, ezutdn kezdédhet az Gjabb 6sszehtizédési ciklus. A megnyult QT-in-
tervallum esetén megnovekszik a szabdlytalan szivritmus és néhdny esetben a hirtelen sziv-
haldl kialakuldsinak valdsziniisége.

Jobbra konvex: jobbra hajlé (a szkoli6zisndl haszndljuk, ahol a hajlott oldal a hosszu oldal).

Ketogén diéta: szigord, magas zsir- és alacsony szénhidrattartalmi diéta.

Kifézis: el6rehajlé hitferdeség.

Klinikai/diagnosztikai kritériumok: tiinetek dsszessége, amelyeknek meg kell lenniiik ah-
hoz, hogy egy bizonyos diagnézis, példdul a Rett-szindréma, feldllithaté legyen.

Kognitiv, kognicié: észlelés, gondolkodds, tudds alkalmazdsa.

Kontraktarédk: az iziilet mozgdsinak beszikiilése, az iziileti tok zsugoroddsa vagy a kdrnyezd
inak és izmok rovidiilése.

Terdpids tibor, 2016
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Limbikus rendszer: jelentSséggel bir példdul a tanulds, az emlékezés és az érzelmek képes-
ségénél.

Miokolénidk: az izmok hirtelen ringdsa, bizonyos tipust epilepszidndl fellépd jelenség.

Neurodegenerativ betegség: az agynak és funkciéinak fokozatos leépiilésével jiré betegség.

Neuron: idegsejt

Ortézisek: testre helyezett segédeszkozok, tdmasztd, stabilizdlé, igazité célzattal, példdul si-
nek, csizmak, fzdk.

Oszteopordzis: csontritkulds, a csont mennyiségének, mindségének és miikodésének romlésa,
illetve csokkenése, mely sorozatos csonttoréssel jar.

Paraszimpatikus idegrendszer: a vegetativ idegrendszer ,pihenésért felelds” része.

PEG-szonda (percutaneous endoskopic gasztronomy): endoszkdp segitségével a hasfalon 4t a
gyomorba beiiltethetd szonda. Az otthoni szondatdpldlds biztonsdgos eszkoze.

Poszturilis kontroll: a test térben val6 poziciondldsdnak képessége.

Pszichomotoros fejlddés: mentdlis és mozgdsi funkcidk fejlédése.

Reflux: a gyomor savas tartalmdnak visszacsorgdsa a nyelécsébe.

Respirdciés alkalézis: a vér megnovekedett savassdga alacsony CO, tartalom miatt.

Respirdciés ritmus: légzésritmus.

Spaszticitds: az izmok tdlzott feszessége.

Szenzoros idegrendszer: az idegrendszer azon része, amely az érzékszervekhez kapcsolédik.

Szimpatikus idegrendszer: az aktivizdlé idegrendszer, ami harckésziiltségbe helyez minket, a
vegetativ idegrendszer része.

Szinapszis: két idegsejt kozti kapesolat.

Szinkdpa: djulds.

Szkolidzis: oldalirdnyt gerincferdiilés.

Sztereotipidk: ismétl6dd, nem akaratlagos, cél nélkiili cselekedetek.

Ténus: izomfeszesség.

Vacant spells: hirtelen abbamarad az aktivitds, 6sszezuhands.

Valsalva-mandver: erételjes kilégzés, mintha a fillduguldst akarndnk megsziintetni.

Vazomotoros zavar: az erek kitdgitisinak és 6sszehtzdsdnak zavara.

Lencsi és Bori
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Magyarorszdgi honlapok

Bliss Alapitvdny Segitd Kommunikdcié Mddszertani Kozpont: www.blissalapitvany.hu.
Budapesti Hidroterpids Rehabilitédciés Gimnaszeikai Alapitvdny: www.bhrg.hu.

Budapesti Korai Fejleszté Kézpont: www.koraifejleszto.hu.

Dévény Anna Alapitviny: www.deveny.hu.

Ertelmi Fogyatékossiggal ElSk és Segftbik Orszagos Erdekvédelmi Szovetsége: www.efoesz.hu.
Ertelmi Sériilteket Szolgdlé Tarsadalmi Szervezetek és Alapitvanyok Orszagos Szovetsége: www.eta-szov.hu.
Fogyatékos Személyek Esélyegyenldségéért Kozhaszni Nonprofit Kft.: www.fszk.hu.

Févirosi Pedagégiai Szakszolgdlat tagintézményei: heep:/fpsz.hu/tagintezmenyek/.

Gézengliz Alapitvany a Sziiletési Kdrosultakért: www.gezenguz.hu.

Hippoterdpia Gy6gylovaglds és Lovastorna Alapitvany: http://www.hippoterapia.hu.
Informdciés Pontok Hél6zata (Kézenfogva Alapitvany): hetp://info.kezenfogva.hu.

Kézenfogva Alapitviny: www.kezenfogva.hu.

Magyar Lovasterdpia Szovetség Alapitvany: http://www.lovasterapia.hu.

Magyar Rett Szindréma Alapitviny: www.rettszindroma.hu.

Magyar Zeneterapids Egyesiilet: https://magyarzeneterapia.wordpress.com.

Mentéév (RIROSZ): heep://mentoov.rirosz.hu.

Pécsi Tudoményegyetem Orvosi Genetikai Intézet: http:/faok.pte.hu/hu/egyseg/index/200.
Ritka és Velesziiletett Rendellenességgel él6k Orszdgos Szovetsége: www.rirosz.hu.

Szegedi Korai Fejlesztést és Integrécidt Timogatd Alapitvany: www.odukozpont.hu.

Kiilfoldi honlapok

Asociacion Espafiola del Sindrome de Rett: www.rett.es.

Association Francaise du Syndrome de Rett: www.afsr.fr.

Associazione Italiana Rett: www.airett.it.

AussieRett. The Australian Rett syndrome study: www.aussierett.org.au.

Blue Bird Circle Rett Center: www.bcm.edu/departments/pediatrics/sections-divisions-centers/rett-center/ és
www.thebluebirdcircle.com/clinics/rett-center/.

Elternhilfe fir Kinder mit Rett-Syndrom in Deutschland eV.: www.rett.de.

Eurordis. Rare Diseases Europe: www.curordis.org.

Girl Power 2 Cure, Inc: www.gitlpower2cure.org,

InterRett: hetp://mecp2.chw.edu.au.

Israel Rett Syndrome Foundation: www.rett.org.il.

Landsforeningen Rett Syndrome: www.rett.dk.

Occupational Therapy (OT) & Rett Syndrome: www.rettsyndromeot.weebly.com.

Ontario Rett Syndrome Association: www.rett.ca.

Osterreichische Rett-Syndrome Gesellschaft: www.rett-syndrom.at.

Rare Connect: www.rareconnect.org.

Rare Diseases Clinical Research Network (RDCRN): hteps://www.rarediseasesnetwork.org.

RettBASE: RettSyndrome.org. Variation Database (MECP2, CDKL5, FOXGI): http:/mecp2.chw.edu.au.
Rett Center, Sweden: www.rettcenter.se/en/.
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Rett Database Network: www.rettdatabasenetwork.org,

Rett Girl!: www.retegirl.org,

RettSearch: www.rettsearch.org.

Rettsyndrome.org/International Rett Syndrome Foundation: www.rettsyndrome.org,
Rett Syndrome Association of Australia: www.rettaustralia.com.

Rett Syndrome Europe: www.rettsyndrome.eu.

Rett Syndrome Research Trust: www.reverserett.org,

Rett UK: www.rettuk.org.

Rocky Mountain Rett Association (RMRA), Colorado: www.rmrett.org.

Russian Rett Syndrome Asssociation: www.rettsyndrome.ru.

Blogok

htp:/fwww.graceforrett.com.
http:/fjessicasjourneywithrettsyndome.blogspot.hu.
heep://ivingwithretesyndrome.blogspot.hu.
htp://mysilentangelsfight.blogspot.hu.
hetp://retegirl blogspot.hu.
hetps://rettsyndrome.wordpress.com.
hetp:/fspecialmommyx2.com.

heep://thisrettlife.blogspot.hu.

Lencsi
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