Retts syndrom

Retts syndrom innebar svara motoriska och
intellektuella funktionsnedsattningar. Nastan alla
med Retts syndrom ar flickor och kvinnor. Till
en borjan har flickor med syndromet inga
symtom. Efter en tid far de svart att koordinera
sina rorelser. De slutar att anvanda sina hander
och att leka och tala. Manga far epilepsi. De flesta
har en svar intellektuell funktionsnedsittning
och en del har autism.

Retts syndrom uppkommer oftast som en nymutation. I
Sverige fods 1 genomsnitt 5-6 flickor per ar med syndromet
och omkring 300 flickor och kvinnor har diagnosen. Nagra
f& pojkar och mén har Retts syndrom. De har oftast mycket
svara symtom och dor tidigt.

SYMTOM

De forsta symtomen hos flickor brukar mérkas mellan

6 och 18 ménaders alder. Utvecklingen blir d& 1&ngsamma-
re och flickorna far nedsatt muskelspanning. Mellan ett och
fyra ars alder blir symtomen svéarare. Flickor med syndromet
slutar att anvédnda sina hander, leka, jollra och tala och det
blir svarare att fa kontakt med dem. En del har autism.
Manga har typiska symtom som vridande handrdrelser och
upprepade tungrorelser. Vid 3 ars alder har ménga epilepsi.

I nésta fas brukar flickor med Retts syndrom fi tillbaka
formagor som att styra sina handrdrelser och séga enstaka
ord. Férmégan att ta kontakt och kommunicera kan ocksé
forbdttras. Manga kan sta och ga, d&ven om balansen brukar
vara paverkad. For en del stabiliseras tillstdndet, men nagra
far med tiden stora svarigheter med balans och koordination
och 6kade felstéllningar i lederna, fotterna och ryggen.

Andningsmonstret paverkas ofta bade under vakenhet
och under sémn. For en del &r det svart att samordna
andning och sviljning och det kan leda till dtsvarigheter.
Energibehovet kan samtidigt vara stort pa grund av dkat
andningsarbete och ofrivilliga rorelser.

De epileptiska anfall som de flesta med syndromet har
brukar bli farre i vuxen alder.

ORSAK

Retts syndrom orsakas av en mutation pa X-kromosomen.
Forandringen péverkar nervcellernas utveckling i hjarnan
och hjarnstammen.

BEHANDLING

Behandlingen inriktas p4 att lindra symtomen och kompensera
for funktionsnedséttningar som syndromet leder till. Det ar
viktigt att utredning, behandling och habilitering samordnas.

Atsvérigheter utreds av ett nutritionsteam som ger rad
och stdd. En del med syndromet behdver néringstillskott
och nagra matas genom en sond eller en sé kallad knapp.
Det &r viktigt att kosten innehéller tillrackligt med energi.

Epilepsi behandlas med ldkemedel. Den kan vara
svarbehandlad.

RESURSER PA RIKS- OCH REGIONNIVA

Neurologiska enheter pa universitetssjukhusen utreder och
staller diagnosen Retts syndrom.

Vid universitetssjukhusen finns &ven Centrum for
sdllsynta diagnoser (CSD) som kan ge végledning och
information om ovanliga sjukdomar och syndrom.

SAMHALLETS STODINSATSER

Barn, ungdomar och vuxna med funktionsnedséttningar
kan f2 olika typer av stdd och insatser. Mer information om
sambhdllets stdd finns att 14sa i Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om sillsynta hilsotillstaind under
”Sambiillets stodinsatser”.

INTRESSEORGANISATIONER

Foreningen Rett Syndrom i Sverige (RSIS)
Riksforbundet Séllsynta diagnoser

LAS MER

Det hér 4r en kort sammanfattning av texten om
Retts syndrom som finns i1 Socialstyrelsens
kunskapsdatabas om sillsynta hilsotillstand.

Informationscentrum for sillsynta hilsotillstand
Informationscentrum for sillsynta hélsotillstand vid
Agrenska har i uppdrag av Socialstyrelsen att producera
texterna som publiceras i kunskapsdatabasen for sillsynta
halsotillstand.

E-post: sallsyntahalsotillstand@agrenska.se

Texten om det séllsynta hélsotillstdndet &r reviderad
september 2019.
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