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Forord

Den danske Landsforeningen for Rett Syndrom ga i 2003 ut et hefte om Rett syndrom.
| 2005 fikk Frambu lov til & oversette teksten fra dette heftet til norsk i samarbeid med
Norsk forening for Rett syndrom. Den oversatte teksten er skrevet om og bearbeidet til
norske forhold av fagpersoner pa Frambu i samarbeid med dr Ola Skjeldal og fysio-
terapeut Kari Kjgrholt, som begge er med i Rettforeningens fagrad. Bildene i heftet er
skaffet til veie i samarbeid med Norsk forening for Rett syndrom.

Med dette heftet ansker vi 8 formidle kunnskap og erfaringer om Retts syndrom
videre til bdde pararende, fagpersoner og andres interesserte.

Heftet er kvalitetssikret og forsiktig revidert av fagpersoner pa Frambu hgsten 2010.
| tillegg har vi byttet ut mange av de gamle bildene med nye.

Mer informasjon om den norske foreningen for Retts syndrom finnes pa
www.rettsyndrom.no. Informasjon om Frambu finnes pa www.frambu.no.

Takk til alle som velvillig har deltatt i arbeidet med tekst og illustrasjoner.
Vi haper heftet vil vaere til nytte og tar gjerne imot kommentarer og innspill.

Frambu,
oktober 2010
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Retts syndrom er
oppkalt etter den
osterrikske legen
Andreas Rett, som
beskrev tilstanden

I 1966. Tilstanden
var imidlertid ogsa
kient far Retts
beskrivelse. For
eksempel ble det
allerede i begyn-
nelsen av 50-arene
skrevet en bok av
en mor med en
funksjonshemmet
datter som i etter-
tid viste seg a ha
Retts syndrom.
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Historikk

Den gsterrikske barnelegen Andreas
Rett (1924-97) hadde sett en pa-
fallende likhet mellom symptomer
blant flere av sine pasienter. | 1966
beskrev han tilstanden som senere
fikk navnet "Retts syndrom”.

| Sverige hadde barnenevrologen
Bengt Hagberg i sekstidrene ogsa
blitt oppmerksom pa sykdommen,
men fgrst da han sammen med
kollegaer fra Frankrike og Portugal i
1983 offentliggjorde en artikkel i et
engelskspraklig tidsskrift om nevro-
logi, begynte man & diagnostisere
og forske pa Retts syndrom i alle
verdensdeler. De fagrste diagnose-
kriteriene ble fastlagt i et mate hos
Andreas Rett i Wien. Disse ble lagt
frem i 1984 og senere revidert i
1988. | Norge ble de forste norske
Rett-pasientene beskrevet i en
artikkel av barnenevrologene Ruth
Bostad og Ragnhild Kiil i 1987.

Den farste foreldreforeningen for
Retts syndrom (International Rett
syndrome Association — IRSA) ble
stiftet i USA i 1984. Norsk forening
for Rett syndrom ble dannet p3
Frambu hgsten 1987. | 1994 dannet
flere europeiske foreninger sammen-
slutningen European Association for
Rett syndrome (EARS), som senere
endret navn til Rett syndrome
Europe (RSE).

Forekomst

Det har veert gjort mange under-
sekelser for & finne ut av forekomsten
av Retts syndrom. De aller fleste av
disse antyder at hyppigheten av
tilstanden er ca 1 jente/kvinne per

10 000. Basert pa et arlig fedselstall
pa ca 60 000, betyr det at det hvert
ar fades 2-3 jentebarn i Norge som
far Retts syndrom. Men selv om

Retts syndrom tallmessig er en
sjelden tilstand, er den likevel den
nest hyppigste kjente genetiske arsak
til utviklingshemning hos jenter og
kvinner. De fgrste norske jentene
med Retts syndrom ble diagnostisert
i 1987. Pr 2010 kjenner vi til rundt
130 tilfeller av Retts syndrom i Norge.

Arsak

De siste ars forskning har brakt mye
ny kunnskap om hva som er den
biologiske bakgrunnen for Retts
syndrom. Vi vet derfor i dag mye om
hvilke forstyrrelser som foreligger i
genene eller arveanleggene hos
personer med Retts syndrom og om
hvilke forstyrrelser og strukturfor-
andringer som finnes i hjernen.

Det gjenstar imidlertid fortsatt mye
forskning far vi kan si at vi kjenner
tilstanden til bunns, og fer vi kan
hape pa a fa fornuftige behandlings-
muligheter.



DEL 1: Hva er Retts syndrom?

Hva er Retts Syndrom?

Retts syndrom er en Den klassiske formen for Retts
. syndrom har et karakteristisk forlgp,
medfadt nevrologlsk syk— spesielt i de ferste ti &r av jentenes liv.
Etter en periode med tilsynelatende
dom som nesten uteluk- normal utvikling, stagnerer denne

og etterfelges siden av tap av psyko-

kende sees hos jenter.
motoriske ferdigheter og kontakt.



Heretter er tilstanden relativt stabil en
del ar, men litt etter litt skjer likevel en
reduksjon av spesielt de motoriske
ferdighetene. Sykdommens forlgp er
delt inn i fire stadier av de svenske
legene Hagberg og Engstrom.

Bakgrunn for
sykdomsutviklingen

| starten mente man at Retts syndrom
var en fremadskridende (progredie-
rende) sykdom, mens den na anses
for a veere forarsaket av en utviklings-
forstyrrelse i hjernen. Det skjer en
klinisk reduksjon gjennom arene,

men dette skyldes senvirkninger av
den tidlige hjerneskaden og ikke en
fortsatt destruktiv prosess.
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De aller fleste jenter med Retts
syndrom har sma hoder (mikrocefali).
Dette betyr at hjernen hos jentene
ikke vokser like raskt som hos
jevnaldrende. Hjernen som sadan ser
normal ut. Undersgker man hjernen
med for eksempel CT eller MR finnes
det med andre ord helt normale
forhold.

De enkelte hjernecellene har mange
utlepere (dendritter og aksoner).

Ved hjelp av disse danner hjernen et
nettverk hvor de enkelte hjernecellene
knytter kontakt med hverandre.
Allerede i begynnelsen av 1990-arene
fant forskerne ut at det hos personer
med Retts syndrom foreld en feil i
dette nettverket. Antall utlgpere fra
hjernecellene var faerre, og dermed




ble antall kontaktpunkter mellom
hjernecellene redusert. Disse kontakt-
punktene kalles synapser og er helt
avgjerende for at hjernen kan fungere
tilfredsstillende. Gjennom synapsene
ledes signaler fra hjernecelle til
hjernecelle. Ved Retts syndrom er
det altsa faerre synapser enn normalt
i bestemte omrader av hjernen. Dette
betyr at styringen av de forskjellige
funksjonene som hjernen kontrollerer,
fungerer darligere hos jenter med
Retts syndrom.

Utviklingen av dette nettverket mellom
nervecellene skjer i de siste ukene av
svangerskapet og i det farste levearet.
Derfor anser man i dag Retts syndrom
for & vaere en utviklingsforstyrrelse
som rammer hjernens utvikling helt

i begynnelsen av barnets liv. Man vet
at det er genetiske faktorer som regu-
lerer denne utviklingen, men den
neyaktige mekanismen kjenner man
fortsatt ikke til.

Symptomer

Ca 70 % av jentene med Retts synd-
rom har et typisk eller klassisk bilde.
En jente med den klassiske formen
for Retts syndrom er sa karakteristisk
at det er lett gjenkjennelig bade for
foreldre og fagpersoner. Hun er som
regel helt fin og frisk ved fadsel.
Bade vekt, lengde og hodeomkrets
er normal og awviker ikke fra det som
sees hos andre barn. Den psyko-
motoriske utviklingen er tilsynelatende

normal i de ferste 6 til 18 levemane-
dene av jentas liv. Dette betyr at noen
av jentene laerer & ga for symptomene
melder seg. Noen har ogsa leert a si
noen ord.

Selv om stadieinndelingen under er
teoretisk, er den et godt hjelpemiddel
ved klinisk forskning ved Retts synd-
rom. Inndelingen kan ogsa gi en god
oversikt over hvordan symptomutvik-
lingen arter seq.

Syndromets
fire stadier

Siden 1980 arene har det veert vanlig
a inndele utviklingen av Retts synd-
rom i fire stadier. Selv om det er store
variasjoner fra jente til jente, kan det
for oversiktens skyld vaere praktisk &
ha en slik inndeling.

Stadium 1:

debut 6-18 mnd

| denne fasen stagnerer jentas utvik-
ling. Hos enkelte begynner stagna-
sjonen ganske vagt og snikende,

og den er derfor mange ganger ikke
lett & oppdage. Jenta gjor ikke de
fremskrittene som forventes verken
nar det gjelder & leere seqg a ga eller
a sitte uten stette. Flesteparten av
jentene med Retts syndrom lzerer
aldri & krabbe. Sprakutviklingen
stagnerer. Hun utvikler ikke nye ord,
og ordene hun allerede har lzert seg
forsvinner igjen.
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Dette forste stadiet varer som regel
bare noen f& maneder, kanskje enda
kortere tid. Symptomene er sa
ukarakteristiske at diagnosen hos
de aller fleste ikke stilles pa dette
tidspunktet.

Stadium 2:

debut andre levear

| denne fasen blir symptomene og
funnene mer karakteristiske. Kontak-
ten med barnet blir darligere, og i
mange tilfeller opplever foreldrene
darligere blikkkontakt. Sammen med
tap av spraklige ferdigheter farer
dette til enkelte jenter far diagnosen
autisme. Noen av dem har ogsa
umotiverte skrik eller latterutbrudd.
De fleste slutter ogsa & bruke
hendene pa en formalstjenlig mate
og slutter a gripe etter leker og
gjenstander. Dette kalles dyspraksi
eller apraksi. Det utvikles stereotype
(ensartede) handbevegelser som i
de typiske tilfellene arter seg ved at
barnet knuger hendene mot hver-
andre. | noen tilfeller fgres hendene
opp til munnen. Handstereotypiene
kan ogsa arte seg ved at hun gnir
handen mot hodet.

Noen jenter utvikler allerede i denne
fasen en rekke andre kliniske kjenne-
tegn, som tanngnisning og respira-
sjonsuregelmessigheter. De fleste har
episoder med sakalt hyperventilasjon,
det vil si at hun puster fort og tungt.
Dette opptrer ofte sammen med
perioder hvor jenta helt slutter 4
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puste, sakalt apné. Apné-periodene
kan hos noen vare opptil ett minutt
eller lenger, og ikke sjelden blir det
hele sdpass uttalt at jenta far blalige
lepper og negler som tegn pa for lite
surstoff i blodet. Disse episodene
etterfalges nesten alltid av perioder
med rask og dyp pust. For mange
foreldre kan disse episodene vaere
skremmende, men heldigvis er de
nesten aldri farlige.

| hele denne utviklingsfasen opptrer
det en ytterligere stagnasjon i den
psykomotoriske utviklingen, og det
er na ingen tvil om at hun er klart
forsinket bade kognitivt (leerings-
messig) og motorisk.

Stadium 3:

debut tredje eller fijerde levear
| denne fasen foregar det ingen
sikker tilbakegang. Pa noen omrader
oppleves det tvert imot en fremgang.
Foreldrene far bedre kontakt med
jenta, og det som far ble opplevd som
autistiske trekk forsvinner.
Qyekontakten kommer tilbake, og hos
mange oppleves det som om gyekon-
takten blir mer intens. Enkelte lzerer i
denne fasen ogsa a ga uten stotte,
men gangen er bredsporet og usta.
Hos de aller fleste fortsetter handste-
reotypiene, og hos noen vedvarer
respirasjonsuregelmessighetene og
tanngnisningen. Rundt 80 % utvikler
epilepsi, som i de fleste tilfellene star-
ter i stadium 3. Hos noen kan epilepsi
vaere alvorlig og vanskelig & behandle.



Enkelte jenter kan, pa tross av god
appetitt, ga ned i vekt. Arsaken til
dette kan blant annet vaere motoriske
vansker i tygge- og svelgemuskula-
turen. Sakalt gastro-gsofageal refluks
kan veere en annen arsak. Dette inne-
baerer at det sure maveinnholdet laper
tilbake fra magesekken til spiseraret
og skyldes darlig lukning av overgang-
en mellom mage og spiserar.
Sannsynligvis har de fleste jenter med
Retts syndrom mer eller mindre
refluksplager.

Stadium 4:
debut i sen barnealder

eller ungdomsalder

Denne fasen er preget av motorisk
tilbakegang. Det er stor variasjon i
nar denne fasen starter. Oftest skjer
det pa det tidspunkt hvor jenta
slutter & ga.

@kende spastisitet og unormal
muskelspenning medfarer feil i fot-
stillingen. Bade hender og fetter viser
darlig vekstpotensial, og ofte opptrer
det sakalte vegetative eller autonome
forstyrrelser som blant annet medfarer
at bena blir sma, kalde og misfargede.
Ryggskjevhet (skoliose) opptrer i
denne fasen, selv om dette ogsa kan
sees pa tidligere alderstrinn. En del
av jentene utvikler ogsa tidlig debu-
terende benskjarhet.

Hos de fleste vil epilepsien bli mindre
uttalt i stadium 4. Det er imidlertid
noen som fortsatt har store epilepsi-
problemer, ogsa i voksen alder.
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Variasjoner |
det kliniske bildet

De siste ti drene har erfaring vist at
det finnes tilstander som mer eller
mindre likner pa den klassiske formen
for Retts syndrom, men hvor symp-
tombildet ikke er komplett. Disse
tilstandene er kjent som Retts
syndrom-varianter.

Den vanligste av variantene kalles
"Forme Fruste”. Jenter som har denne
formen, har et mildere forlgp enn ved
klassisk form for Retts syndrom. Hos
noen av disse begynner ikke utvikling-
sawiket far de er noe eldre.

En annen type er "preserved speech”
variant. Disse jentene bevarer, som
navnet sier, noen av de spraklige
ferdighetene og har ofte et mildere
forlgp. Den "kongenitale” formen
betegner den varianten som har

symptomer allerede fra fedselen av.
Oftest har disse jentene et mer alvorlig
forlep enn den klassiske formen.

Det samme gjelder "early seizure
onset”-formen, hvor epilepsi utgjer
et tidlig og meget alvorlig problem.

Tiden far vise om det er hensiktsmes-
sig & beskrive disse variantene pa
denne maten. Det viktigste er at de
fleste kommer inn under begrepet
klassisk Retts syndrom (ca 70-75 %),
mens de resterende fordeler seg pa
henholdsvis mildere og alvorlig Retts
syndrom.

UNDER:

Skjematisk fremstilling av
variasjonen i det kliniske
bildet av Retts syndrom

Fetts syndrom - klinisk spekirum

= K gsal Bann
O L AT L TEEL |

= Foe: Pk
= Foosrvod iy

14



Diagnostiske
kriterier

Alle de falgende kriteriene ma veere
oppfylt for at en jente kan fa
diagnosen klassisk Retts syndrom:

1. Tilsynelatende normal periode far
og omkring fadsel.

2. Tilsynelatende normal psyko-
motorisk utvikling de farste seks
levemanedene.

3. Hodeomkrets normal ved fadsel,
men tilveksten er langsommere
enn normalt fra omkring et halvt
ars alder.

4. Kommunikasjonsforstyrrelser, som
i starten kan forveksles med
autisme.

5. Etter hvert tydelig forstyrret
psykomotorisk utvikling.

6. Tap av hensiktsmessig bruk av
hendene fra 1-4 ars alder.

7. Etter hvert som handfunksjonen
blir darligere, oppstar stereotype
handbevegelser.

8. Darlig koordinasjon av bevegelser
med besveerlig, bredsporet gange.

9. Diagnosen kan ikke stilles med
sikkerhet far i 2-5 ars alder.

Stottekriterier

Mange av disse kriteriene er ofte
til stede, men ingen av dem er ned-
vendige for diagnosen.

1. Ulike avvikende pustemeanstre:
apné(pustepause) hyperventilasjon
(rask pust i ro) fiernhet med apné,
kraftig, ekspirasjon (utpust) av luft
eller spytt.

2. Oppblasthet/utpreget luftslukning

3. Abnorm EEG (registrering av
hjernens elektriske svingninger).

4. Epilepsi hos opp til 80 %.
Forskjellige anfallsformer.

5. Spastiske tegn, svake muskler og
leddfeilstillinger.

6. Sma, kalde hender og iszer fatter.
7. Skoliose (skjev rygg)

8. Generell veksthemning.

Utover den klassiske formen for

Retts syndrom finnes det ogsa
variantformer, hvorav de fleste har et
noe mildere forlap, men et tilsvarende
utviklingsmenster.

Det ble i 1994 laget spesielle kriterier

for variantformene. Disse kommer vi
ikke naermere inn pa her.
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Genetikk

Retts syndrom er en
genetisk tilstand, det vil
si at det foreligger en
sannsynlig defekt | ett
eller flere gener eller
arveanlegg.

Selv om vi kjenner genfeilen, er det
sjelden at andre i slekten har symp-
tomer eller tegn som kan settes i
sammenheng med feil i Rett-genet.
Dette forekommer bare i mindre enn
én prosent av tilfellene. Defekten i
genet eller genene arves derfor ikke
videre fra slektsledd til slektsledd, og
det er som regel bare én jente i en
saskenflokk som far Retts syndrom.
(Det finnes enkelte tilfeller der det er
flere enn én med Retts syndrom i
samme familie, men dette er ytterst
sjeldent.)

| september 1999 fant man genet
som, nar det ikke fungerer ordentlig,
resulterer i Retts syndrom. Genet
kalles MECP2 og er lokalisert pa
X-kromosomet. Genet ligger helt p3
enden av kromosomet i det omradet
som kalles Xq28. Dette omradet
inneholder flere hundre gener, og
det var nayaktige undersgkelser som
ledet til oppdagelsen av MECP2.
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Forskningen indikerer na at MECP2
har en overordnet funksjon som
regulator av andre gener. MECP2 kan
skru av eller regulere ned aktiviteten
av andre gener, sakalte malgener.



Fremdeles kjenner man ikke noe til
hvor disse malgenene befinner seg,
men sannsynligvis er det slik at der-
som MECP2 ikke fungerer pa grunn
av en feil (mutasjon), vil malgenene

veere aktive nar de egentlig skulle
vaere avskrudd. Dermed forstyrres
balansen det vanligvis er mellom
MECP2 og malgenene. Teorien na er
at MECP2 har noe med reguleringen
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av hjernecellenes nettverk a gjare,
enten direkte eller via malgenene.
Dersom det oppstar en forstyrret
balanse mellom MECP2 og mal-
genene, vil det ogsa opptre en for-
styrrelse i utviklingen av hjernens
nettverk. Her gjenstar det imidlertid
mye forskning fer man kan avgjere
detaljert hva som foregar.

Det er beskrevet en rekke genfeil
(mutasjoner) ved Retts syndrom.
Grovt sett har alle hver sin mutasjon.
De fleste er oppstatt hos fedrene,
altsa i forstadier til saedcellene. Ved
nayaktig, kostbar og tidkrevende
undersgkelse av Rett-genet finner man
na mutasjoner hos de aller fleste, men
enna ikke hos alle jenter med klassisk
Retts syndrom. Det er ogsa liknende
positive funn hos jentene med variant-
formene av Retts syndrom. Funnene
hos de med Rett-varianter skiller seg
ikke nevneverdig ut fra det vi finner
ved klassiske Rett-former.

Med andre ord: Det er mulig &
bekrefte diagnosen Retts syndrom
ved & gjare en DNA-undersakelse
(blodprave), men et negativt funn
pa denne utelukker ikke diagnosen
Retts syndrom. Det gjer imidlertid at
diagnosen er mindre sannsynlig og
bar fare til at man ser seg om etter
annen mulig diagnose. Det er heller
ikke mulig & si noe om forlgpet av
tilstanden ut fra mutasjonen. Det er
altsa ingen eller liten sammenheng
mellom typen genfeil (genotype)
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og slik denne genfeilen viser seg i
kroppen (fenotype). Det betyr som
forklart foran at en rekke andre gener
demper den primaere virkningen av
mutasjonen eller genforandringen.

Inaktivering
av X-kromosomet

X-kromosominaktivering har vaert ngye
studert i denne sammenheng uten at
det forklarer variasjonen i sykdoms-
bildet ved Retts syndrom. Siden gutter
bare har ett X-kromosom, mens jenter
har to, rammer genfeilen ved Retts
syndrom gutter sa alvorlig at de trolig
der tidlig i fosterlivet, mens jenter
reddes av det andre X-kromosomet
slik at de overlever. Dette er et gene-
relt fenomen og gjelder ikke bare
Retts syndrom, men mange sykdom-
mer som nedarves X-bundet.

Pa et tidlig stadium i fosterlivet vil pa
vilkarlig vis enten det ene eller det
andre X-kromosomet inaktiveres. Alle
avkom av slike celler beholder inakti-
veringsmensteret. Nar vi undersgker
dette i blodet, finner vi som regel
variasjon mellom 20 og 80 %.
Imidlertid skjer det av og til en skjev
inaktivering av X-kromosomet. Slik
X-inaktivering er pavist hos musefostre
som er genmanipulert slik at de far
Retts syndrom. Dette sees imidlertid
bare i hjernen og ikke i blodet, og hos
mennesket antar man at variasjon i



sykdomsbildet med samme mutasjon

i hjernen kan forklare variasjonen i
klinisk tilstand. Slik skjev X-kromosom-
inaktivering er imidlertid ikke regelen i
blodlegemer, og forekommer bare
unntaksvis der dette er undersakt.
Dette kan heller ikke forklare varia-
sjonen mellom de milde og alvorlige
formene etter det vi nd vet. Fenomenet
er likevel av interesse fordi man i
enkelte av tilfellene med flere med
Retts syndrom i samme familie finner
nettopp slik X-inaktivering.

Det er som regel ikke grunn til 3
undersgke X-inaktivering, ettersom
skjevaktiveringen finnes i hjernen og
ikke i blodet. Genetisk undersagkelse
av foreldrene er som regel heller ikke
nadvendig. Regelen er at vi der finner
normale forhold.

Ytterligere kompliserende er at
MECP2-mutasjoner er pavist hos
personer med andre former for nevro-
logisk sykdom/utviklingshemning enn
Retts syndrom. Slike mutasjoner er
blant annet pavist hos gutter med
forskjellige grader av sykdom fra
medfedte, dadelige tilstander til sakalt
lett uspesifikk mental retardasjon. Hos
enkelte jenter med mutasjonen kan
man finne sykdomsbilder som minner
om Angelmans syndrom, men ogsa
lett grad av utviklingshemning.

Arvelighet

Retts syndrom er meget sjelden
arvelig. | over 99 % av tilfellene
skyldes Retts syndrom en sakalt
spontanmutasjon i MECP2 og er
dermed uavhengig av foreldrenes
kjennsceller. | noen fa tilfeller kan
imidlertid det muterte genet overfares
fra en av foreldrene til barnet (<1 %).

Diagnostisering

Jenter som har fatt den kliniske
diagnosen Retts syndrom eller frem-
viser mistanke om Retts syndrom,
kan bli undersgkt gjennom en DNA-
undersakelse (blodprave) for om de
har mutasjonen. | Norge foregar
denne undersgkelsen pa avdeling

for medisinsk genetikk ved Oslo
universitetssykehus Ulleval, eventuelt
etter videreformidling av prever fra
andre avdelinger for medisinsk gen-
etikk. Med metodene man benytter i
dag, pavises det mutasjon i over 90 %
av tilfellene med klassisk Retts synd-
rom.

Det er viktig & huske at Retts syndrom
er en klinisk diagnose, det vil si at den
kan stilles pa bakgrunn av symptomer
og funn. Ved klassiske symptomer (i
folge de diagnostiske kriteriene), kan
det med andre ord foreligge Retts
syndrom til tross for eventuelt mang-
lende mutasjonsfunn.
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Spesielle utfordringer
ved Retts syndrom

Epilepsi

En stor del av jentene med Retts
syndrom utvikler epilepsi. Epilepsien
debuterer oftest i stadium 2 eller 3,
men kan hos enkelte vaere det forste
tegnet pa tilstanden. Hyppigst dreier
det seg om generaliserte anfall, hvor
bevisstheten og hele kroppen er
involvert. Ofte ser man flere typer
anfall hos en og samme jente. Noen
har en meget alvorlig epilepsi, men
hos de fleste avtar intensiteten i
lgpet av andre tiar.

Behandling mot epilepsi avhenger av
anfallstype, men ikke alle jenter blir
anfallsfrie selv om de medisineres.
Dessuten er det en del anfallslignende
fenomener ved Retts syndrom som
ikke er epilepsi (se under avsnittet
uregelmessig respirasjon). Forsgk
med 3 fjerne disse med epilepsi-
medisin farer lett til overbehandling,
som igjen kan gi mange bivirkninger.
EEG-undersgkelse (undersakelse av
hjernens elektriske svingninger) ved
anfall kan medvirke til & avslgre om
det foreligger reell epilepsi eller ikke.

Skoliose

Over 90 % av jentene med Retts
syndrom utvikler en viss grad av
ryggskjevhet, i szer sideskjevhet.

Hos enkelte ses fremoverbayning av
ryggseylen i stedet (kyfose). Skoliosen
starter vanligvis i stadium 3, men blir
som oftest farst et problem senere.
Langt fra alle jentene utvikler skoliose
mer enn noen graders vinkel, men
noen fremviser et fremadskridende
forlgp.

Erfaring viser at fysioterapi og korrekt
anvendelse av korsett i begrenset grad
pavirker utviklingen av skjev rygg i det
fremadskridende stadiet. Jenter som
ikke gar, er mer utsatt for skoliose-
utvikling.

| motsetning til annen type skoliose,
kan skoliosen ved Retts syndrom for-
verres 0gsa etter at jentenes lengde-
vekst har stanset. Skolioseoperasjon
bar vurderes der en ser en rask
forverring, ettersom alvorlig skoliose
kan true hjerte- og lungefunksjon

og mobilitet. (Se eget kapittel om
fysioterapi.)
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Feilstillinger 1 ledd

Som folge av spastisitet med muskel-
spenninger og darlig regulert blod-
tilfersel til fottene, far mange jenter
med Retts syndrom problemer med
feilstillinger og korte sener, szerlig
hzel- og knehasesener. Dette kan gi
problemer bade ved sitting og gange,
dersom gangfunksjonen er bevart.
Problemene kan et stykke pa vei
holdes i sjakk med daglige tayninger
av muskler og ledd. Det kan bli ned-
vendig a operere og derved forlenge
senene.

Kalde hender
og fetter

Kalde hender og fatter skyldes at
blodtilferselen til hender og fotter er
darlig regulert. Fotbad og massasje
kan avhjelpe dette. Varme sokker og
fottay er en ngdvendighet.
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Ataksi

De fleste jenter og kvinner med Retts
syndrom har ataksi, som er en mang-
lende evne til & koordinere bevegelser.
Det er en forstyrrelse i balansen mel-
lom de muskelene som ved en gitt
bevegelse skal trekke seg sammen
0og de musklene som ved samme
bevegelse skal slappe av. Disse
rykkvise bevegelsene av jentas kropp
kan oppleves ndr man har henne p3
fanget. Kroppsbalansen kan trenes
ved ridning.

Apraksi

Jenter og kvinner med Retts syndrom
har apraksi, som er en manglende
evne til a starte eller gjennomfere en
planlagt bevegelse pa tross av bevart
muskelkraft. Jo mer hun anstrenger
seqg for & utfere bevegelsen, desto
vanskeligere kan det veaere. Her kan
hun hjelpes inn i bevegelsen, for
eksempel ved & fare handen hennes til
en kopp eller et leketay.

Sgvnproblemer

Mange med Retts syndrom har
sgvnforstyrrelser. Dette forkommer
som oftest i perioder hvor de inni-
mellom vakner om natten. Mange
opplever episoder med nattegrat.
De minste jentene har ofte skrike-
tokter om natten og kan virke



utrgstelige. Dette avtar imidlertid

med alderen.

De nattlige skriketoktene kan man
forsgke & stoppe ved bergring,
musikk, sang, videofilm eller en kjare-
tur. Melatonin er et naturlig forekom-
mende hormon i kroppen som har vist
seg a ha en tilfredsstillende effekt hos
rundt halvparten med Retts syndrom,
barn som voksne. Melatonin kan fas
pa registreringsfritak og kan gis i
doser pa opp til 9 mg. Medikamentet
finnes ogsa i flytende form. Et annet
preparat, Circadin, kan skrives ut pa
vanlig resept.

Uregelmessig
respirasjon

En del jenter og kvinner med Retts
syndrom lider av uregelmessig respi-
rasjon i vaken tilstand. Dette kommer
ofte til uttrykk i perioder med skiftevis
hyperventilasjon og apné. Ved hyper-
ventilasjon trekkes pusten sa hurtig at
magen fylles med Iuft og blir oppspilt.
Ved apné stoppes respirasjonen og
pusten holdes sa lenge at jenta kan bl
bla pa leppene. Hun kan fa ufrivillige
bevegelser, som kanskje er en konse-
kvens av manglende oksygentilfarsel
til hjernen. Denne uregelmessige
respirasjonen skyldes sykdommen
Retts syndrom og ma ikke forveksles
med epileptiske anfall som en del
jenter og kvinner ogsa lider av.

Feilsvelging

Feilsvelging kan vaere et problem,
spesielt under maltidene. Hos noen
er det en fordel & holde mat og drikke
atskilt. Hos andre kan problemet
avhjelpes med hyppig drikke under
maltidet. Blir jenta urolig under et
maltid og nekter & spise eller drikke,
trenger det ikke & bety at hun er mett.
Det kan ogsa veere tegn pa sure opp-
stat eller luftplager, som hun farst skal
ha mulighet til & bli kvitt.

Noen kan ha glede av at vaeske til-
settes et fortykningsmiddel for &
endre konsistensen eller av & drikke
av enten tutekopp, spesialsugerar
med innebygget ventil eller en stor
engangssprayte.

Problemer med feilsvelging under
spising av fast fade kan avhjelpes
med most mat og eventuelt spising
med stor engangssprayte.
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Gastrossofageal
refluks

Gastrogsofageal refluks innebaerer
tilbakestremning av surt mageinnhold
til spisergret. Det skyldes mangelfull
funksjon i lukkemuskelen i overgang-
en mellom mage og spiserar. Siden
spisergrets slimhinne ikke er laget til &
motsta syre, kan det oppsta irritasjon
0g sar.

Hvis jenta virker smertepavirket,
spesielt i liggende stilling eller pa
faste tider etter méltidene, kan det
skyldes smerter fra spisergret. Som
oftest kan tilstanden behandles med
syrengytraliserende medisiner.

| enkelte mer alvorlige tilfeller kan en
operasjon, hvor man gjgr overgangen
mellom spisergret og magesekken
mindre, bli aktuell.

Manglende vekt-
okning eller vekttap

En del jenter og kvinner med Retts
syndrom veier for lite i forhold til
heyden. Undersgkelser har ikke pa-
vist starre energiforbruk enn hos
jevnaldrende jenter. Et flertall utvikler
tygge- og svelgeproblemer, men
beholder gjerne en god appetitt.
Tygge- og svelgeproblemer antas a
veere hovedarsaken bak redusert vekt.
| mange tilfeller kan problemene
avhjelpes med hyppige maltider,
endret konsistens pa mat og drikke,
naeringstett eller eventuelt nzerings-
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beriket mat, god tid ved maltidene
0g god sittestilling sa kroppen ikke
faller sammen. Det kan veere lurt &
registrere mengden mat og veeske
jenta far i seg for & fa oversikt over
inntaket av vaeske, energi og naerings-
stoffer. Noen kan ha glede av stimu-
lering av munnmotorikk. Det er ogsa
av stor betydning for inntaket at
jentene far egnet behandling av
eventuell refluks og forstoppelse

(se egne avsnitt om dette).

Kompetansesenter for oral helse ved
sjeldne, medisinske tilstander (TAKO)
har spisskompetanse innen munn-
motorisk stimulering. TAKO tar imot
direkte henvendelser. NAV dekker
reiseutgifter i forbindelse med kon-
sultasjon.

Tanngnisning

Noen jenter skjaerer tenner sa
voldsomt at tennene slites langt ned.
Med melketenner behgves det som
regel ingen behandling, men blivende
tenner kan forsegles regelmessig som
forebygging. Ofte vil problemet avta
nar jenta har mistet melketennene og
tannstillingen har forandret seg.
Munnmotorisk stimulering, smokk
eller en myk klut & bite i kan redusere
tanngnisningen. Noen kan ogsa ha
nytte av rn biteskinne. Kontakt gjerne
TAKO-senteret for mer informasjon
om dette (www.tako.no).



Gastrostomi

Nar tilpassing av mat og drikke blir
sveert omfattende og krevende eller
ikke lenger farer til opprettholdelse av
en god ernaerings- og vaeskestatus,
ber jenta vurderes med tanke pa a
tilfare deler av eller hele naerings-
behovet gjennom en sonde direkte

til magesekken (gastrostomi). Dette
gjares ved et kirurgisk inngrep som
kalles "perkutan endoskopisk gastro-
stomi” (PEG). En sonde fares gjennom
bukveggen og ligger der noen uker
for den skiftes ut med en mindre
plastsonde, ofte omtalt som "knapp”
eller Mic-Key.

Det er flere gode grunner til & vurdere
gastrostomi hos jenter med Retts
syndrom:

1. Etablere en tilfarselskanal for de
nadvendige naeringsstoffene som
man ikke klarer a ta inn via munnen.
Jenta kan samtidig fa det hun liker og
mestrer a spise/drikke pa vanlig mate
i maltider med resten av familien.

Nzeringsinntaket kan eventuelt sikres
ved 3 tilfore ekstra i etterkant av det
ordinaere maltidet.

2. Fokus kan rettes mot sosiale
verdier, hygge og trivsel. Jenta kan
spise i ro og fred etter ferdighet og
preferanser.

3. Man kan unngé at maltidene over
tid utvikler seg til et problemfelt med
stress og belastninger for bade jenta
selv og familien/omsorgspersonene

4. Nok vaeske er en forutsetning for at
tarmen skal fungere optimalt. Problem
med tilstrekklig vaeskeinntak kan i seg
selv vaere indikasjon for & sette inn en
gastrostomi.
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Forstoppelse

Jenter og kvinner med Retts syndrom
har stor tendens til forstoppelse.
Dette skyldes ikke bare manglende
motorisk aktivitet, men antakelig ogsa
en forstyrrelse i det autonome nerve-
systemet. Det anbefales fiberrik kost
og rikelig med vaeske. Noen har van-
sker med & drikke. Disse bar tilbys
drikke ofte. Daglig fysisk aktivitet til-
passet jentas muligheter er viktig.
Regelmessig toalettbesgk og colon-
massasje kan hjelpe til & stimulere
jentas avferingstrang. Avferingen kan
holdes blgt ved hjelp av fiberrik mat,
gjerne i kombinasjon med laktulose
og riktelig vaeske.

Det finnes en del matvarer som er
kjent for & kunne stimulere tarm-
muskulaturen. Eksempler pa slike
matvarer er terkede frukter (svisker,
aprikoser, rosiner, fiken), avokado, kiwi
og produkter med hgyt innhold av kli
og linfra.

Noen jenter far en fast dose av et
mildt avferingsmiddel. Spesielt ved
reiser eller innleggelser kan for-
stoppelse bli et problem. Dette

kan behandles med klystér eller
avfaringsmidler.

Sikling

De fleste med Retts syndrom kan
sikle mye i perioder. Ved dyp konsen-
trasjon kan man oppleve at hun holder
opp med & sikle. Stimulasjon av munn
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og svelg kan veaere en mulighet for 4
forbedre munnmotorikken. Instruksjon
kan gis av fysioterapeut. Saerlig nar
det er kaldt er det viktig a veere opp-
merksom pa at hun ikke blir rad og
gm omkring munnen. For & beskytte
tayet mot & bli veldig vatt, kan man
kle pa et halstarkle.

Narkose

Som vi har sett, innebeerer tilstanden
forstyrrelser i det sdkalte vegetative
eller autonome nervesystem (som
styrer kroppsfunksjoner som ikke
kontrolleres av vilje eller bevissthet).
Eksempler pad omrader der dette pa-
virker jenter med syndromet er awvik
i styring av pusten og i reguleringen
av forholdet mellom svelgfunksjon
og pustefunksjon. | tillegg kommer
en feilstyring av mage-/tarmsyste-
mets motorikk.



| forbindelse med narkoser settes

det autonome nervesystemet under
starre belastning enn vanlig. Det er
derfor viktig at jenter med Retts
syndrom som er operert falges naye
under oppvakningen og de forste
dagene etter operasjonen. Blant
annet foreligger det gkt fare for
oppkast etter narkosen og dermed en
risiko fo & fa dette ned i luftveiene.

Det anbefales at jentene opereres
pa en avdeling med erfaring med
narkose for denne diagnosegruppen.

Benskjarhet

Bentettheten er nedsatt hos jenter
med Retts syndrom sammenlignet
med jevnaldrende jenter med tilsva-
rende mobilitet. Dette til tross for et
kosthold med tilstrekkelig innhold av
kalorier, kalsium og D-vitamin.

Pa det navaerende tidspunkt er det
ingen kjent forklaring pa dette forhol-
det, og sédledes synes kalkstoffskiftet
a veere normalt. Risikoen for ben-
brudd er akt.

Ettersom immobilitet fremmer ben-
skjarhet, er daglig fysisk aktivitet
med belastning av skjelettet viktig.
Rullestolbrukere bgr ha mulighet til
a sta i stastativ flere ganger daglig.
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Kommunikasjon

ualseyiunwwioy & 7130

28



Kommunikasjon er middelet til kontakt og dermed
helt fundamental. God kommunikasjon gir jentene
mulighet for @ meddele seg om sin tilstand og
sine behov, gnsker og falelser, samt ikke minst a
ha innflytelse pa egne valg.

N
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Alle kommuniserer, uansett grad av
handikap, og kommunikasjonen skjer
ut fra de ressurser som er til stede
hos den enkelte. Utgangspunktet
ber derfor alltid vaere at all kommu-
nikasjon er god nok.

Jenter med Retts syndrom har sjel-
den talesprék, men kommunikasjon
er ogsa mimikk, kroppssprak, blikk
og lyd.

De fleste med Retts syndrom har
dessuten en meget klar og ngyaktig
ayenkontakt og er i stand til & bruke
den malrettet i kommunikasjon med
andre. De kan for eksempel stirre
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vedvarende pa et gnsket objekt, for
eksempel mat pa et bord, eller de kan
ga mot en person, lene seg inn mot
henne/ham og se intenst pa vedkom-
mende for & fa kontakt. For a forsta
jentas tegn best mulig, ber man alltid
sgrge for & gi full oppmerksomhet.

Pa grunn av den manglende evnen til
a starte eller gjennomfare bevegelser,
er det dessuten viktig & gi jenta god
tid. Fredelige og overskuelige rammer
er gode vilkar for kommunikasjonen.
Foreldre og fagpersoner kan bidra ved
a forsake a skape et rolig miljg, serge
for god tid, en viss struktur, samt &
forberede jenta pa hva som skal skje.



Det er viktig & sette ord pa alt hva
man gjer sammen med jenta. For
eksempel "Na hjelper jeg deg opp av
stolen fordi du skal pa toalettet”. "N3
gir jeg deg pillen din og sa far du saft
til”. Ved a sette ord pa alle handlinger,
blir det faerre overraskelser for jenta.
Slik skapes et godt fundament for
kommunikasjonen.

Det er ogsa vesentlig a vise jenta
respekt og @ unnga a snakke om jenta
i tredjeperson mens hun er til stede.
Involvér henne sa langt som mulig i
samtalen, slik at hun feler seg som en
del av den.

Snakk alltid til henne pa et alders- og
funksjonstilpasset niva. P& denne
maten far jenta en verdig mulighet til
a forstad hva som skjer rundt henne.

Med tiden blir man bedre til a tolke
signaler som ses og oppleves, og jo
bedre man blir pa dette, jo mer vil
hun oppleve a bli i matekommet pa
sine egne premisser. Hun vil fale at
det nytter & gjore en innsats for a bl
forstatt, og det vil skape mer lyst og
motivasjon for & utvikle kommunika-
sjonen. Dette gjelder bade for jenta
og foreldrene hennes.
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Noen ganger kan det kanskje vaere
vanskelig a se og tolke signaler fra
jenta, og ofte ma man forsgke & tolke
ut fra intuisjon. Hvis det ikke ses noe
kommunikativt signal eller svares pa
et sparsmal, ma man forsgke a tolke
etter beste evne. Det er ikke alltid
sikkert at det tolkes riktig, men tolkes
et signal pa samme mate hver gang,
kan dette fa en bestemt betydning
for jenta.

Det finnes dessuten mange hjelpe-
midler til & understatte kommunika-
sjon. De fleste jenter med Retts
syndrom er imidlertid ute av stand
til & bruke hendene sine malrettet.
De har vanskeligheter med 3 peke
eller bruke tegn aktivt.

Musikk, gjerne i form av sang og
rytme, gir jentene glede og kan vaere
en inngangsport for 8 vekke deres
interesse. Erfaring har vist at musikk-
terapi har god virkning pa jenter med
Retts syndrom og eker deres mulighet
til kommunikasjon. Bruk av musikk
kan bidra til & skape fine samspill-
situasjoner hvor jenta skiftevis lytter
og svarer. Aktiv deltagelse kan ofte

bli provosert frem ved at en handling
ikke blir fullfart, for eksempel ved ikke
a spille siste tonen av en melodi.

Fordi jentene har en stor styrke i bruk
av gyekontakt, kan det vaere en fordel
& understgtte kommunikasjonen visu-
elt. Dette kan man gjare ved & bruke
konkreter, bilder eller fotografier av



ting, aktiviteter og dagligdagse gjare-
mal. Her kan man ogsa benytte for-
skjellige typer symboler, for eksempel
PCS-symboler (tegning med ordbilde),
piktogrammer (sort/hvite tegninger)
eller foto. Boardmaker er et datapro-
gram med fargetegninger (PCS) av
mat, kleer, folelser, gjgremal og mye
annet. Programvaren er velegnet til 3
lage kommunikasjonstavler med sym-
boler og tekst.

Til & formidle opplevelser mellom

hjem og barnehage, skole eller dag-
tilbud kan man bruke digitalkamera og
enkle talemaskiner (for eksempel
Bigmack, Step-by-step eller Vocaflex).

Ta kontakt med hjelpemiddelsentralen
for hjelp og veiledning i forbindelse
med forskjellige kommunikasjonsfor-
mer og kommunikasjonshjelpemidler.

Det er ogsa samlet mye informasjon
om alternativ og supplerende kommu-
nikasjon (ASK) pa nettstedet
www.ask-loftet.no.
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Fysioterapi

Behovet for fysiotera-
peutisk oppfalging og
behandling ma vurderes
I hvert enkelt tilfelle,
uansett hvilken variant
av Retts syndrom det
er snakk om.
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Alle med klassisk Retts syndrom
trenger imidlertid fysikalsk behandling
hele livet. Fordi syndromet har et
fremadskridende klinisk forlap, er det
viktig at barn og voksne falges naert
opp av fysioterapeut i alle stadiene av
syndromet. Selv i de ferste stadiene,
der en ogsa vil oppleve utvikling og
innlaering av nye ferdigheter, ma en
passe pa a forsgke & beholde alle
allerede innlzerte funksjoner sa lenge



som mulig. Dette krever en noye
kartlegging/funksjonsundersgkelse
minst en gang i aret.

| det farste stadiet av sykdommen
utvikler disse barna seg senere enn
andre. | dette stadiet vil behandler
antakelig ikke vite at barnet har Retts
syndrom, ettersom diagnosen som
regel ikke er stilt enna. Barnet vil
likevel ha forsinket utvikling, darlig
balanse og nedsatt muskelspenning.
| tillegg har mange nedsatt kontakt-/
kommunikasjonsfunksjon. Mange av
barna har store problemer med &
finne den balanserte opprette posisjon

(postural posisjon) De kan ogsa ha
problemer med & utforske omgivel-
sene og utfare enkle, malrettede
handlingsmenstre.

Pa dette stadiet skal barn med Retts
syndrom ha samme form for fysikalsk
behandling som andre barn med for-
sinket utvikling. Spesielt bar en legge
vekt pa mulighetene til a fa stimulert
egeninitierte bevegelser, stimulering
av postural posisjonering, balanse

og aktiviteter med fokus pa kontakt
og kommunikasjon. Det er ogsa
viktig at en legger opp til aktiviteter
med samhandling og som stimulerer
nysgjerrigheten.
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| andre til fierde stadium ber fysikalsk
behandling besta av balansetrening,
trening av fin- og grovmotorikk, koor-
dinasjonstrening og generell motorisk
stimulering til egenaktivitet. Man bar
0gsa trene generell kondisjon og styr-
ke, ettersom barn med Retts syndrom
vanligvis viser stor glede ved fysisk
utfoldelse. Dette kan for eksempel
vaere bassengtrening, riding, gatrening
eller andre typer treningsprogram.
Mange liker ogsa aktiviteter som
medfarer litt herjing innenfor trygge
rammer, da dette gir dem nye og
gode opplevelser.
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Formes frustes er en gruppe lettere
varianter av Retts syndrom hvor funk-
sjonsnivaet er bedre enn hos dem
med den klassiske varianten, men
likevel sveert varierende. Ogsa her ma
behovet for oppfelging og behandling
ma vurderes i hvert enkelt tilfelle.

Skoliose

Fysioterapeuten ma veere spesielt
oppmerksom pa utvikling av skoliose,
som opptrer hos nesten alle med
Retts syndrom. Mange far ogsa
problemer med fremoverbayd rygg
(kyfose). Med begge disse ryggskjev-



hetene far barnet ogsa et tydelig
problem med nakken og & holde
hodet i opprett posisjon.
Fysioterapeuten ma legge opp @velser
og aktiviteter som har som mal a
motvirke disse skjevhetene. | tillegg
ma arbeidsstillingene og hvilestilling-
ene til barnet tilrettelegges slik at
ryggproblemene ivaretas pa best
mulig mate samtidig som barnet far
utnyttet sine ressurser og ikke far for
mye stotte. Dette ber gjeres i samar-
beid med ergoterapeut.

Alle barn med Retts syndrom bgr
ogsa falges opp av ortoped straks det
oppstar et problem i rygg og/eller

andre ledd. Mange barn far korsett-
eller skinnebehandling. Noen trenger i
tillegg operasjon.

Feilstillinger i ledd

Feilstillinger i ledd er et problem hos
mange og det oppstar ofte feilstillinger
i enkelte ledd i de senere stadiene.
Muskelspenningen er da ofte hayere
enn i forste stadium, spesielt i enkelte
muskelgrupper.

Utvikling av spissfot, som skyldes at

hael- og ankelsenene blir for korte,
ma felges opp med evelser der det er
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mulig, teyninger og nattskinner eller
spesialsko. Dette gjeres i samarbeid
med ortoped og ortopediingenigr.
Eventuelle feilstillinger i andre ledd
ma kartlegges og falges opp.

Hjelpemidler

Fysioterapeut eller ergoterapeut

ma falge opp behovet for tekniske
hjelpemidler og falge opp bruken

av disse. Det er ogsa viktig at disse
faggruppene er med i samarbeidet
om kommunikasjonshjelpemidler
eller fritidsaktiviteter, slik at personen
med Retts syndrom far utnyttet sine
ressurser pa beste mate.
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Oppleering
0g samarbeid

Samarbeid pa tvers av profesjonene
er viktig, ogsa nar personen med
Retts syndrom er blitt voksen.

Oppleering av personalet rundt
personen med Retts syndrom pa
alle arenaer er viktig slik at avelser
og trening/aktivisering kan skje
hyppig ved siden av fysioterapeu-
tens oppfalging.




DEL 6: Hjelpemidler

Hjelpemidler

Det finnes en rekke Hjelpemiddelsentralen
hjelpemidler som ofte vet hva som finnes og
anvendes til personer bistar ved utpraving

med Retts syndrom. og anskaffelse.
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Ofte leter vi etter meningsfylte akti-
viteter til stimulering og aktivisering
for jenter med Retts syndrom. Det er
viktig for trivsel og utvikling & finne
aktiviteter ut ifra interesser som kan
motivere og skape glede, opplevelse
og utfoldelse i det daglige. Menings-
fylt samhandling med andre er et
viktig bidrag til bedre livskvalitet.

Eksempler pa hjelpemidler som

kan veaere aktuelle er:

- stimuleringshjelpemidler

- spesialbarnevogn

- gastativ

- rullestol

- toalettstol

- badeseng

- heis

- seng med hydraulik

- spesialsportsvogn (spesial-
tvillingsportsvogn for sgsken)

- tandemsykkel

- kommunikasjonshelpemidler

- fritidshjelpemidler

Bil og hus kan spesialinnrettes.
Eksempler pd ombygging av hus
er etablering av ramper i eller uten-
for huset, innretning av baderom
og etablering av trappeheis.

Henvendelser i forhold til hjelpe-
midler og spesialinnredninger gjares
til ergoterapeut i egen kommune.
Denne kan eventuelt ogsa opprette
kontakt med hjelpemiddelsentralen.



Datamaskin som
hjelpemiddel

Det har vist seg at datamaskin kan
veere til glede og nytte for mange
med Retts syndrom, bade i kommu-
nikasjonssammenheng og som en
opplevelse i seg selv. Det finnes enkle
programmer til stimulering og aktivi-
sering som kan styres helt eller delvis
med bryter eller bergringsskjerm.

Det finnes et bra utvalg av brytere
som kan gi funksjonelle lgsninger.

Bruk av foto eller andre illustrasjoner
med tilhgrende tale eller musikk har
vist seg a gi stor glede i samspill og
kommunikasjon med andre.

Diagnosen viser store likheter, men
ogsa store individuelle forskjeller som
innvirker pa tilpasninger og valg av
styringsmuligheter. Pa grunn av
apraksi og dyspraksi er det viktig & gi
jentene god tid til & oppfatte og gi
respons pa det som skjer. Valg av
utstyr ma vurderes individuelt og helst
i samarbeid med ergoterapeut.

For mer informasjon om dette temaet,
se skrivene "Datamaskin som hjelpe-
middel for jenter med Retts syndrom”
0g "Retts syndrom — Datamaskin som
dagkasse og aktivitet”. Begge skrivene
kan leses og skrives ut fra Frambus
nettsider www.frambu.no eller bestilles
pa telefon 64 85 60 00.
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DEL 7: Fritidsaktiviteter
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Fritidsaktiviteter

Mange jenter og kvinner stand til selv & oppsoke
med Retts syndrom er opplevelser. Det kan
pa grunn av sin funk- fagpersoner og foreldre

sjonshemning ikke | hjelpe dem med.
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Fysisk trening er viktig for vedlike-
hold av funksjoner. Her kan jenter og
kvinner med Retts syndrom ha stor
glede av for eksempel turgaing, riding
(eventuelt med statteperson pa hes-
ten), svemming i oppvarmet basseng,

dans/rullestoldans, sykling pa tandem-

sykkel eller sofasykkel hvor man sitter
ved siden av hverandre osv.

Ut over dette kan

mange ha glede av:

« A veere med i daglige gjeremal
som matlaging, for eksempel ved
a se p3, lukte og smake underveis
i tilberedningen.

» Leketay/spill. Mange kommuner
har lekotek hvor de Ianer ut leketay
og spill som gir mulighet til & prave
ut hva den enkelte er interessert i.

+ Sanseleker for hender og fatter,
hvor jenta kan kjenne pa ting
med forskjellig konsistens, for
eksempel vann, sand, mel, perler,
har, bomull o.l.

>A borste jentenes kropp med en
barste med en viss stivhetsgrad.
Fysioterapeuten kan gi flere
henvisninger til sansestimulering.

* Rollespill med handdukker.

+ Sangleker, sang, musikk og rytme
gir jentene glede og kan veaere en
inngangsport for & vekke deres
interesse og skape kontakt og
kommunikasjon.

« Adeltai musikkterapi, hvor formalet

er a skape kontakt og kommuni-
kasjon og positiv forventning hos
jenta.
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A lytte til harespill eller haytlesning
med egnet litteratur for alderen.
Fargeglade beker kan fange opp-
merksomheten.

A se pa bilder av familien og det
som skjer her og na.

A vaere med pé & lage billedbgker
av utklipp fra ukeblad, kataloger og
lignende. Disse baker kan endres
underveis ettersom jenta blir eldre
og andre ting er mer spennende og
relevant.

A vaere med & sy. Hun kan veere
med a velge stoff/mgnster, og sitte
ved symaskinen med fart hand, eller
sitte ved siden av og se sytoyet
utvikler seg.

Spille dataspill.

A se TV eller video som er relevant
for alderen og hvor eventuell tekst
leses hayt.

YA leke ute, for eksempel huske,

dumpe og rutsje.

A vaere med ut pa tur, sommer
som vinter. En ergoterapeut kan
i samarbeid med hjelpemiddel-
sentralen bistd med & skaffe
eventuelle hjelpemidler.

A ga pa kino, sirkus, dyrehave
og liknende
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Nettsteder

* Frambu senter for sjeldne funksjonshemninger: www.frambu.no

* Norsk forening for Retts syndrom: www.rettsyndrom.no

* Retts syndrom i Sverige: www.rsis.nu

* Landsforeningen Retts syndrome: www.rett.dk

* TAKO (Kompetansesenter for oral helse ved sjeldne tilstander): www.tako.no
* Helsedirektoratet: www.hdir.no

* Rarelink - portal for skaninavisk diagnoseinformasjon: www.rarelink.no
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Frambu

senter for sjeldne funksjonshemninger

Frambu er et landsdekkende kompetanse-
senter for personer med sjeldne og lite
kjente funksjonshemninger og deres pare-
rende og tjenesteytere.

Kompetansesenterets visjon er Sterk pa
sjelden kunnskap. Brukererfaring og bred
tverrfaglig kunnskap om a leve med en
sjelden diagnose i et livsleps-perspektiv
star sentralt i var kompetanse.

Senterets hovedoppgave er a utvikle og spre
kunnskap om rundt 100 sjeldne diagnoser
via kursvirksomhet og veiledningstjenester
lokalt og regionalt og pr telefon, e-post og
andre kanaler.

Frambu driver ogsa forsknings- og doku-
mentasjonsarbeid knyttet til diagnosene vi
har ansvar for.

Personer med diagnoser, pargrende og fag-
personer er hjertelig velkomne til & kontakte
Frambu. Man trenger ingen henvisning, og
senterets tjenester er gratis.

Frambu

Sandbakkveien 18, 1404 Siggerud
Telefon 64 85 60 00

E-post: info@frambu.no

www.frambu.no

Norsk forening for Rett syndrom

Norsk Forening for Rett Syndrom ble dannet
pa Frambu hesten 1987. Den arrangerer
seminarer for foreldre og fagpersoner, like-
mannsmeter og helgetreff for personer med
diagnosen og deres familier.

Foreningen felger ngye med i forskningsar-
beidet som foregar i Norge og i utlandet og
samarbeider med tilsvarende foreninger
internasjonalt. Foreningen har et tverrfaglig
fagrad og gir ut tidsskrift fire ganger arlig.

Hvert ar arrangerer foreningen fagseminar
for foreldre, parerende og fagpersoner.
Her far deltakerne kunnskap om nyere
forskning og ulike behandlingsmetoder og
mulighet til & dele erfaringer og diskutere
problemstillinger knyttet til Rett syndrom
med likesinnede fra hele landet.

www.rettsyndrom.no



Retts syndrom er en medfaedt, nevrologisk sykdom som

nesten utelukkende rammer jenter. Pr 2010 kjenner vi til

ca 130 tilfeller av Retts syndrom i Norge.

Med dette heftet ansker vi & formidle kunnskap og erfaringer

om jenter og kvinner med Retts syndrom til pargrende,
FRAM BU fagpersoner og andre interesserte. Heftet er produsert i

Senter for sjeldne samarbeid med Norsk Forening for Rett Syndrom.
funksjornshemninger
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