Rett-szindroma kezeleési és apolasi gyakorlata
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Az eredeti iranyelv cime ,RettUK: Rett syndrome National Best Practice Management & Care
Guidelines”. Az iranyelv kivonatat Szili Danijela, Dr. Zsiros Noémi és Dr. Varga Orsolya forditotta és
adaptalta. A ,National Best Practice Guidelines 2013" kivonatanak forditasa a TAMOP-4.2.4.A/2-11/1-
2012-0001 azonositd szamu Nemzeti Kivalosag Program — Hazai hallgatoi, illetve kutatoi személyi
tamogatast biztositd rendszer kidolgozasa és mikodtetése konvergencia program cim( kiemelt projekt
keretében zajlott. A projekt az Eurdpai Unié tdmogatasaval, az Eurdpai Szocialis Alap
tarsfinanszirozasaval valdsul meg.
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... a Rett-szindromardl

A Rett-szindroma (RTT) egy Gsszetett idegrendszeri betegség, mely altalaban a korai gyermekkorban
keril felismerésre, és tulnyomorészt nékben fordul eld. A betegséget genetikai mutaciod okozza, melyet a
spermium vagy a petesejt hordoz, igy mar a fogantataskor is jelen van. A megvaltozott (mutacion
atesett) gén neve a MECP2 (metilCpG koto fehérje 2), mely az X kromoészdma hosszu karjan helyezkedik
el. A gén azonositasara a MECP2-t, a gén altal termelt fehérje azonositasara a MeCP2 roviditést
hasznaljak.

... aziranyelvrdl

Mi az iranyelvek célja?

Az irdnyelvek el6segitik a Rett-szindromaban szenvedd betegek ellatast, illetve 6sszekoté kapocsként
szolgalnak a betegek és csaladjuk, illetve a kozosségi szolgaltatasok, a korhazalapu szolgaltatasok, a
szocialis ellatas, az oktatas és az onkéntes szervezetek kozott.

A diagndzis nélkil a csaladok képtelenek a megfelel$ egészséqigyi szolgaltatasok kivalasztasara. A Rett-
szindroma korlefolyasanak megeértése hianyaban pedig a betegek egyébként elkerilhetd tinetektdl
szenvedhetnek. Iranyjelzés és informacio nélkil a betegek esetleg nem részesiinek az 6ket megilleté
jogokban, illetve nem kapjak meg a nekik megfelel6 tdamogatast. Ez a naprakész, leginkabb megfelel6
beavatkozasokrodl szol6 tajékoztatas igyekszik megoldani ezeket a problémakat. Az Iranyelv nyelvezete
kozértheto, illetve konnyen hozzaférhetd azok szamara, akik egy Rett-szindromaban szenvedd beteg
gondozasaban vesznek részt.

Hogyan épiil fel?
Az iranyelv felosztasa

e diagnosztikus kritériumok

e alapvizsgalatok

e Rett-szindroma gondozasara vonatkozd javaslatok, melyek a kilonb6z6 tinetek és az érintett
szervek alapjan csoportokba rendezve vannak felsorolva

e genetikai ajanlas Rett-szindromas csaladok szamara

e terapias lehetdségek



Tipikus vagy
klasszikus RTT

Atipikus vagy varians
RTT

(2010, J. L. Neul és mtsai)

Fo6 kritériumok

1. Tanult akaratlagos
kézmozgas részleges
vagy teljes elvesztése.
2. Tanult beszélt nyelv
részleges vagy teljes
elvesztése.

3. Jaraszavar; a még
meg nem tanult
mozgasok
kivitelezésére vald
képtelenség vagy a
jarasképesség hianya.
4. Sztereotip
kézmozdulatok, mint
kéztordelés/préselés,
taps/érintés, ragasi és
mosasi/dorzsolési
automatizmusok.

Tipikus RTT-t kizaro
kritériumok

1. Agysérilés,
masodlagos trauma
(szUletéskori vagy
sziletés koruli)
neurometabolikus
betegség vagy sulyos
fert6zést okozo

neuroldgiai problémak.

2. Durvan rendellenes
pszichomotoros
fejl6dés az elsé 6
honapban.

A regressziot javulas vagy stabilizacio koveti
A 6 kritériumok megléte és kizaro kritérium kizarasa
Tamogato kritériumok megléte nem szikséges, de gyakran el6fordulnak

tipikus RTT-ben

A regressziot javulas vagy stabilizacio koveti
4 6 kritériumbol legalabb 2 jelen van
11 kiegészito kritériumbdl legalabb 5 jelen van

Atipikus RTT —
Kiegészit6 kritériumok

1. Légzési zavarok
ébrenlét soran.

2. Fogcsikorgatas
ébrenlét soran.

3. Sérilt alvasmintazat.
4. Abnormalis
izomtonus.

5. Periférian
vasomotoros zavarok.
6.Gerincferdilés/
kyphosis.

7. Novekedés
elmaradasa.

8. Kicsi, hideg kezek és
labak.

9. Nem adekvat
nevetd/sikoltozo
hangok.

10. Fajdalom esetén
csokkent reakcio.

11. Intenziv
szemkommunikacio.




Klinikai tunetek
Abnormalis fejlédés és egyeb klinikai jelek

Molekularis vizsgalat

Alapvizsgalatok

A Rett-szindroma megjelenésének id6pontja és a
tUnetek sulyossaga valtozo. A gyermek altaldban
egészségesen sziletik, és a korai idészakban
normalis vagy kézel normalis fejlédését mutat,
majd 6-18 hdonapos életkorban lassul vagy
stagnal a készségek fejlédése. A regresszio
id6szaka az, amikor a kommunikacios készség és
az akaratlagos kézmozgdsok elvesznek.
Sztereotip kézmozdulatok, jarasi zavarok, illetve
a fejméret abnormalis névekedése nyilvanvalova
valik. Egyéb problémak megjelenhetnek, mint
gorcsok, szabalytalan légzési mintazat,
vigasztalhatatlan siras, sikoltozas és az altalanos
ingerlékenység. Attdl fiiggéen, hogy milyen
koran és milyen tinetek jelennek meg, a Rett-
szindroma diagndzisa sok vizsgalatot igényel;
elkilonitendé egyéb korképektdl, amelyek
szintén fejl6désbeli elmaradast okoznak. A Rett-
szindroma diagndzisa klinikai diagnozis, ami
klinikai és viselkedéses jelek vizsgalatan alapul,
de legtobb esetben ezt genetikai vizsgalat erdsiti
meg.

A molekularis genetikai vizsgalat célja, hogy
megerGsitse a diagnozist —ez a MECP2 génen
torténé mutacio keresés. Ha mutaciot nem is
sikeriil azonositani a MECP2 génen, ahogyan az a
klasszikus RTT-tUnetekkel rendelkezé lanyok 5-
10%-3anal torténik, ez a tény a klinikai diagnozist
nem valtozatja meg. Fontos, hogy a klinikai
diagnazist nem céfolja meg a negativ
laboratoriumi vizsgalat. Azonban hasznos lehet
egy masik tapasztalt orvost bevonni, hogy a
klinikai tUnetek vagy egyéb leletek tovabbi
vizsgalata réven alternativ diagnozist, mint
példaul a CDKL5 vagy FOXG1 mutacio, allitsanak
fel.




Ajanlasok a Rett-szindroma tuneteinek kezelesere

Apraxia

Az apraxia az agyféltekék, kilonosen a fali
lebenyek diszfunkcidjanak kdvetkezménye, és
gyakran jelen van a Rett-szindromaval élé
embereknél. Az apraxianak szamos megjelenése
van, példaul végtagok kinetikus apraxiaja (az
érintett egyén nem tud finom kéz- és
labmozgasokat kivitelezni), ideomotorikus
apraxia (gesztusok és az arckifejezések nem
felelnek meg a beteg szandékainak/verbalis
utasitasnak), ideatorikus apraxia (bonyolultabb,
tobb lépcsos aktivitasok, példaul 6ltozés, eves,
furdeés koordinacidjanak képtelensége), beszéd
apraxia (szaj és beszéd mozgasa
koordinacidjanak zavara), konstruktiv apraxia
(beteg nem képes egyszerl abrakat lemasolni,
rajzolni, késziteni), és az oculomotoros apraxia
(szemmozgasok verbalis felszolitasra torténd
irdnyitasanak zavara).

Az apraxiat gyakran kiséri beszéd rendellenesség,
az afazia. Az apraxias egyének ajanlott terapiai
elsésorban a mozgas- és beszédterapiak, illetve
az ergoterapia.

Fogcsikorgatas (Bruxism)

Fogcsikorgatas jelentos mértékd is lehet, de alvas
kdzben nem szokott el6fordulni. Fogorvossal kell
konzultalni, a fogszuvasodas megeldzése és a
fogzomanc védelme érdekében.

Nyalfolyas (Drooling)

A tUlzott nyaltermelés és nyalfolyas nagyon
gyakori, killondsen azoknal, akik nem tudjak
rendesen becsukni a szajukat. Gyogyszerekkel
lehet segiteni (példaul scopolamin bértapasz,
Transderm scop), és néhany esetben mitét is
szoba johet. Ennek soran a nyalmirigy kivezeto
csovének szlGkitése vagy athelyezése,
paraszimpatikus idegi métét, illetve nyalmirigy
eltavolitas torténhet.

Izomtdnus rendellenesség (Dystonia)

Disztonias gorcsok nagyon gyakoriak. Gyengéd
masszazs sokszor hatékonyabb, mint a
gyogyszerezés.

Epilepszias rohamok (Epileptic Seizures)

A legtobb Rett-szindromas lanynak vannak
gorcsei a betegsége soran. Szoktak EEG-t
késziteni a regresszios fazisban, ekkor az EEG
gyakran abnormalis, akar vannak ténylegesen
rohamok, akar nem. A rohamok kilonb6z6
tipusuak lehetnek: egyszer( és komplex parcialis
rohamok, vagy generalizalt absence,
mioklénusos, tonusos-klonusos rohamok.




Antiepilepszias gydgyszerek szedésével egyes
esetekben kdnnyen, maskor viszont alig
kontrollalhatok a rohamok. A serdilékor
valtozasokat okozhat a rohamok tipusaban és
intenzitasaban. A legnagyobb veszély azonban a
tuldiagnosztizalasban all. Annak ellenére, hogy az
epilepszias rohamok gyakoriak a Rett-szindromas
betegekben, a betegek legalabb 65%-a érintett,
szamos egyéb epilepsziads roham ,megjelenési”
epizod van, mint példaul a leveg6-visszatartas,
absent epizddok, kényszertartas és fajdalmas
gyomor-nyeléesé reflux. Kilondsen akkor nehéz
a helyzetet kezelni, ha az érintettnek a
bizonyitott epilepszids rohamai mellett vannak
kilonbo6zd, epilepszias rohamra hasonlito
rohamok is. Vided-EEG vizsgalat, illetve
neurologus szakvélemény szikséges a magas
dozisu komplex gyogyszeres kezelés elkezdése
elétt.

Kéz sztereotipiak (Hand Stereotypies)

Sztereotip kézmozgasok kontrollon kivil allnak,
és figyelem hatasara fokozddnak. Nem szikséges
addig foglalkozni vele, amig a kezek nem
serllnek. Ha igen, a tovabbi sérilések elkerilése
érdekében kevéssé korlatozé eszkozt, példaul
konnyl konyoksint érdemes hasznalni. Feladat
végrehajtas soran a kéz funkciojat lehet segiteni,
ha a masik kezet gyengéden fogjuk (csak addig,
amig a feladat tart).

Alvasi nehézségek (Impaired Sleep)

Ide tartoznak a rémalmok, nevetési rohamok,
rangatdzas. Egy éjszakai felébredés utan sokaig
tarthat a visszaalvas az irreqularis légzés,
rohamok és altalanos nyugtalansag miatt.

Akaratlan viselkedés (Involuntary Behaviours)

Id6szakonként ismétl6do, vildgos ok nelkili
nyugtalansag, nevetés vagy siras jellemzden
el6fordul, amit az autondm idegrendszer
paraszimpatikus részének nem megfelelé
kontrollja magyarazhat. A nyugtalansag
kifejezhet barmiféle fajdalmat, izgalmat, haragot,
kellemetlenséget, rossz kozérzetet, frusztraciot
vagy unalmat; ezért ezeket mind ki kell zarni. A
nyugtatokat és antipszichotikumokat kerilni
kell. Sulyos esetekben rovid ideig esetleg
hasznalhatok szelektiv serotonin visszavétel
gatlok (SSRI-k: fluoxetine, paroxetin,
sertralin).

Eszméletvesztéssel jaré nem epilepszias
rosszullét, hyperventillacios rosszullét (Non-
Epileptic Vacant Spells)

RTT-ben ez a tinet még gyakoribb lehet, mint az
epilepszias roham, az agytorzs kardiovaszkularis
kontrolljanak serilése miatt. Ezek a rohamok
eszméletvesztéshez vezethetnek, éppen ezért
nehéz megkilonboztetni a tényleges epilepszias
rohamoktal. llyen esetekben a kézponti autondm
idegrendszer és EEG parhuzamos vizsgalata
szikséges. A vagus tonus és a baroreflex
érzékenysége jellemz6en csokkent.




Alvaszavarok (Sleep Disorders)

Az alvaszavarnak kilonb6zé megnyilvanulasai
lehetnek: nehéz elalvas, éjszakai maszkalas,
napkozbeni alvas. Melatonin segithet az alvasi
rutin alakitasaban.

Vazomotoros zavarok (Vasomotor
Disturbances)

A végtagok hidegsége gyakori probléma. A
szimpatikus idegrendszer fokozott ténusa az
autonom idegrendszer egyensulytalansagara
vezethet6 vissza. A bor gyengéd masszirozasa,
illetve minél tobb olyan fizikai aktivitas
ajanlott, amely az egész testet mozgatja.
Nagyon fontos a kezeket és a labakat mindig
melegen tartani, nyaron is.

Gyomor-bélrendszeri problémak
(Gastrointestinal)

Székrekedés, hasmenés, gazos belek és reflux a
RTT-ben gyakran fellép6 problémak.
Intermittaloan sulyos székrekedés és
kovetkezmeényes periodikus hasmenés jelenhet
meg. llyenkor a széklet pang a végbélben,
azonban a vastagbél felsé szakaszaiban lévé
faecalis anyag egy része atszivaroghat az
akadalyon, tulfolydsos hasmenést okozva.

Hasi felfuvodas (Abdominal Distension)

LevegGnyelés miatt alakul ki, és gyakran
abnormalis légzéssel jar egyitt. A legsulyosabb
esetekben gyomorszonda (PEG- percutaneous
gastrostomy) lehet sziikséges. Bizonyos
esetekben gyogyszerek segithetnek
csokkenteni a panaszokat (dimeticon-
espumisan).

Leveg6nyelés (Aerophagia)

LevegGnyelés nagymertéky is lehet, ami neheziti
az evést és az erdltetett légzést.

Székrekedés (Constipation)

Szisztematikusan és aktivan fel kell ellene lépni,
kilonosen koncentralni kell a prevencidjara. Az
emésztés idénként valtozik, ha székrekedés
kialakul, akkor fajdalmat és rossz kozérzetet
okoz. Mégha a bevitt taplalék rosttartalma
megfeleld is, a vizfogyasztasra is figyelni kell,
mivel az elégtelen lehet.

Taplalasi gondok (Feeding Difficulties)

A taplalas nehézsége gyakori RTT-ben és
fokozodott izomtonus esetén még nehezebb.
Alultaplaltsag és aspiracios periddusok
fluoroszkaopias és pH vizsgalatokat tehetnek
szUkségessé. Sulyos esetekben percutan
endoszkopos gastrostoma (PEG) bevezetését
meg kell fontolni. Tartésan fennallé reflux
esetében mitéti megoldas valhat szikségessé.

Oralis motoros funkcié (Oral Motor Function)

A nyelési nehézség gyakori probléma RTT-ben.
Az érintett lanyoknal probléma van a ragassal,




nyelvmozgassal és a nyeléssel. Mindez
alultaplaltsaghoz és légzési problémak
kialakulasahoz vezethet (aspiracio, kohogés,
félrenyelés evés kozben).

Testtomeg (Weight)

RTT-ben nehéz testtomeg-ndvekedést elérni, és
ez a probléma barmilyen életkorban fennallhat.
Mivel a taplaltsagot konnyU vizsgalni, a
testtomeget rendszeresen kell mérni, illetve
regisztralni.

” o

Csontsiriség (Bone Density)

A csontritkulas jellemz6 a Rett-szindromaban és
rendszeres endokrinoldgus altal vezetett
monitorozast igényel a gyerek ndvekedése soran.
Ezt a problémat kilonésen azoknal a betegeknél
kell komolyan venni, akik soha nem voltak
jaroképesek, vagy akiknél tobbszor el6fordult a
csonttorés. A csontsuriiséget befolyasoljak az
epilepszia elleni gyogyszerek is (példaul a
phenytoin, phenobarbital, carbamazepine,
primidone vagy benzodiazepine).

A csontsiriséget csonttores esetén mérni kell,
illetve minden esetben érdemes az alapstatus
megallapitasa. A csontritkulas kalcium és D-
vitamin bevitelének novelését, illetve egyéb
specifikus gyogyszeres terapiakat tehet
sziukségessé.

Mozgasképesség (Mobility)

A mozgasképesség spektruma nagyon széles: az
érintettek egy része soha nem tanul meg jarni,
mig masok évtizedeken &t jaroképesek. Vannak,
akik egyaltalan nem tudjak hasznalni a keziket,
mig masok képesek valamilyen mértékben
akaratlagos kézhasznalatra. Egyéb problémak:
egyensulyzavarok, tajékozddasi zavar, ataxia,
remegések, csokkent izomtonus, fokozott
izomtonus, merevség, disztonia és nehézségek az
atvezetd mozgasoknal.

Csontritkulas (Osteoporosis)

A jo mozgasu érintetteknél is meglévo tinet.
Egyensulyt kell teremteni az aktiv mozgas, ami
fontos eleme az egészséges életmaddnak, és a
csonttorések, illetve sérilések veszélye kozott.

Mozgasbeszikiilés (Range of Motion)

RTT-ben idével kontrakturak alakulnak ki.
Rendszeresen ellendrizni kell az iziletek teljes
passziv mozgastartomanyat. A gyégytorna és
hidroterapia rendszeres elhanyagolasa e
komplikacié megjelenéséhez vezethet.

Gerinctartasi rendellenességek:
gerincferdilés/kifézis/lordo6zis (The Spine:
Scoliosis/Kyphosis/Lordosis)

A gerincferdilés kialakulasanak esélye az érintett
személy koraval n6. A hatodik életévre a betegek
negyedénél, mig 13 éves korra mar harmaduknal




kialakul gerincferdiilés. Azoknal, akik soha nem
voltak jaroképesek, dupla esélyik van a sulyos
gerincferdilés megjelenésére. A gerinc
allapotanak szoros kévetése szikséges, mar
kora gyermekkorban indokolt gerinc
rontgenfelvétel készitése. Nagyon fontos az
ortopéd orvos aktiv szerepe és a korai
intervencio.

Aspiracids tudégyulladas (Aspiration Az aspiracios tidégyulladas oka az, hogy az étel a

Pneumonia) tUidébe jut. Ez azoknak az izmoknak a nem
megfelel6 koordinacidja miatt kovetkezik be,
amelyek az ételt tovabbitjak garat és a nyel6cs6
felé. A gégefed6 nem takarja megfeleléen a
légcsovet, igy az nem akadalyozza meg az étel és
ital belégzését. A nyelés gondos vizsgalatara
van sziikség, amit a szakemberek, példaul fil-
orr-gégeész szakorvosok szoktak végezni. A
jobb Uléspozicionalas, az ételek texturajanak
és a folyadékok sirGségének kontrollja
el6segiti az adekvat nyelést.

Légzési rendellenesség (Breathing A légzési ritmus nem stabil, altalaban normalis

Irregularities) alvas idején és irregularis éber allapotban.
Fiataloknal apnoés légzés gyakran el6fordul.
Sekély légzés, lélegzet-visszatartas és a centralis
apnoe sulyos oxigénhianyos allapothoz vezethet.
Ezek teljes mértékben az érintett személyek
kontrolljan kivil alinak.

Hossz0 QT-szindréma (Long QT Syndrome) RTT-ben QT szakasz megnyulas fordulhat el6,
ami életveszélyes is lehet. Diagnozis felallitasa
utan EKG vizsgalatot kell végezni, és azt
idok6zonként ismételni. Nincs pontos ajanlas
az ismétlés gyakorisagara, de haromévente
javasolt a feliilvizsgalat. A szivritmuszavar
esetleges pacemaker kezelését alaposan meg kell
fontolni. A belltetési eljaras és az esetleges
kardioverziok 6Gnmagukban nagy stresszt
okoznak azoknak, akik nem értik, mi torténik
velk.
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Prenatalis diagnosztika

Az esetek tulnyomo tobbségében a Rett-szindromat egy a spermiumban vagy a petesejtben kialakulo Uj,
sporadikus mutacio okozza (a spermiumban létrejové mutacio a gyakoribb); az ismétl6dés kockazata igy
nagyon alacsony. Azonban az RTT-es gyermek szUlei szamara az Ujabb gyermek vallalasa fontos kérdés,
igy szUkségik van az 6sszes rendelkezésre allé informaciora és tdmogatasra.

Amennyiben az érintett gyermek mutacidja ismert, lehetségessé valik a késébbi terhességek vizsgalata.
A szUl6k altal igényelt prenatalis diagnosztika chorion boholy biopszia vagy amniocentézis révén valosul
meg. Viszont mindkét technikai eljaras soran a vetélés minimalis esélye is fennall. A prenatalis
diagnosztikat azzal a céllal végzik, hogy a terhességet meg tudjak szakitani, ha a magzat MECP2-
mutacio hordozasa beigazolodik. Egyértelmien személyes kérdés a prenatalis diagnosztikardl valo
dontés, illetve hogy mi a teendd, ha a kdvetkezd gyermek is érintett, igy ezekben a kérdésekben
valamennyi csalad dontését tdmogatni kell. Javasolt a terhesség korai fazisaban genetikai tanacsadasra
utalni a szUl6ket, ha a csaladban kérdések merilnek fel, vagy a vizsgalaton gondolkodnak.

Ha a mutacio ismert, az ismétl6dés kockazatanak pontositasa céljabdl mar a terhesség elétt lehetséges
a szil6k vizsgalata. Ritkan az anya hordozza az egyik X kromoészdmajan azt az MECP2-mutaciot, amit
korabban a lanygyermekben azonositottak. llyenkor nagyjabdl 5o % a kockazata annak, hogy a masik
gyermek is érintett legyen (50 %-os eséllyel szenved a fiugyermek sulyos encephalopathiaban
csecsemOkorban, és kozel 5o %-os eséllyel alakul ki RTT a lanygyermekben). Az anya ilyenkor azért nem
mutat tUneteket, mert egy szerencsés véletlen folytan a mutacidt hordozd X kromoszomaja inaktivalodik
a legtobb vagy esetleg az Gsszes testi sejtjében.

Nagyon ritkan akar az anya, akar az apa hordozhatja az MECP2-mutaciot néhany, de nem az 6sszes
sejtjében. Az egyént akkor tartjak a mutaciora mozaiknak — szomatikus mozaicizmus — ha kétféle sejtje
van: az egyik az X kromoszdoman hordozza a mutacidt (ha férfi), illetve a két X kromoszéma egyikén (ha
n6), mig a masik fajta sejt nem rendelkezik a mutacioval (azaz normalis). A gyermek érintettségének
kockazata akar 50% is lehet, de gyakran valamivel kevesebb, ha egyaltalan a mutacié megtalalhato
valamelyik szGl6ben.

Ha egyik szil6 vérmintajaban sem mutathato ki a mutacid, a kovetkezd gyermek érintettségének
kockazata 1 % korili, vagy még annal is kisebb. Az ismétl&dés lehet&sége csak akkor all fenn, ha az egyik
szUl6 mutdcidja mozaikos, és ez csak a csiravonalra korlatozadik, ezaltal a spermiumok nagy szamban
hordozhatjak a mutacidt, de a testi sejtek nem. Hasonld el6fordulhat az anya petesejtjeivel is, de ez talan
még ritkabb.

Habar a Rett-szindroma ismétl6désének kockazata alacsony, a prenatalis diagnosztika elvégzésével
kapcsolatos dontéskor figyelembe kell venni annak a kockazatat és a csaladra kifejtett hatasat, hogy a
kovetkez6 gyermek egy masik genetikai betegségben (pl. Down-szindromaban) is szenvedhet. Ha a
szUl6k aggodnak, hogy a kdvetkez6 gyermek szenved-e Rett-szindromaban vagy valamely mas
betegségben, meg kell adni a genetikai konzultacio lehet6ségét. Minden segitséget és szilkséges
tamogatast meg kell adni nekik ahhoz, hogy képesek legyenek donteni a terhesség vallalasarol vagy
annak folytatasarol.
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Terapias modszerek

Hidroterapia

A hidroterapia az egyik legfontosabb fizikai gyogymad a sulyosan fogyatékkal él6k szamara.
Jelentéségének szamos oka a betegség természetével kapcsolatos: az RTT mozgaszavart okoz, mely
megfosztja a beteget az akaratlagos mozgasok megtervezésétdl és kivitelezésétol. Ez azt jelenti, hogy a
sétalas soha nem biztonsagos és néha lehetetlen. A mozgast korlatozo nehézségek kozé tartozik a
félelem, melyet Ugy tinik, érzékelési zavarok okoznak.

Habar az RTT nem egy progressziv betegség, a korlefolyas soran az izmok hajlamosak elveszteni a
tomeguket, erejuket és rugalmassagukat, mivel az agy képtelen a meglévé idegpélyakat a ,,megszokott”
modon hasznalni, ami a szovetek csokkent belsé ellatasahoz vezet.

Zeneterapia

A zeneterapidnak felbecsilhetetlen értéke van a kommunikacios képesség tamogatasaban, tovabba a
durva és finom motoros mozgaskészség fejlesztésében, egyben hozzajarul az altaldnos motivacio és
jokedv megteremtéséhez is. Mindezeken tul csokkenti az el&itéleteket, és javitja a kézigyességet. A
zene tovabbi elénye, hogy nyugtato, relaxalo hatasu is.

Foglalkozas-terapia

Kifejezetten ajanlott a 24 dras testtartas-kezelés gondos alkalmazasa és rendszeresen felGlvizsgalata.
Minden beteget el kell Iatni mindazon eszkdzokkel, amelyek fejlesztik a kézigyességiket és
érzékelésiket annak érdekében, hogy életmindségik javuljon.

Fizikoterapia

Fontos, hogy gondoskodjunk a helyes testtartas kialakitasardl, annak érdekében, hogy javitsuk a
gerincferdilést és az izileti deformitasokat, fejlesszik és fenntartsuk az atmeneti készségeket, javitsuk a
motorikus képességeket és a kéziigyességet, illetve fejlesszik a testképet, csokkentsik az
izomfajdalmat, és erGsitsik a védekezési reakciokat.

Beszéd- és nyelvterapia

Az RTT-ben szenved6 emberek kommunikacids készségének tdmogatasa nélkilozhetetlen a
koncentracio és a hatékony kapcsolattartas fejlesztése érdekében. A nyelv- és beszédterapeutak
felelésséggel tartoznak az étkezési nehézségek felismeréséért, tovabba javaslatot tesznek az ételek és
italok allagara, a hasznalando evéeszkdzdk mivoltara, valamint az étkezés sebességére vonatkozodan,
mivel gyakori problémat jelent a félrenyelés és az aspiracios (félrenyelésen alapuld) tidégyulladas. A
kommunikacio konnyitésére alkalmazott, tekinteten alapuld interaktiv modszer bizonytalan, azonban
tobb beteg esetén is igéretes eredménnyel kecsegtet. Az emlitett modszerrel kapcsolatos tovabbi
pozitivum, hogy hasznosnak tinik a kognitiv funkciok vizsgalata terén is.
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