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Rettin oireyhtymd ( suomi)

Tietoa sairaudenkulusta, historiasta, diagnoosista seké sairauteen johtaneista tekijdistd.

Yhteenveto neuvonta- ja tukipalveluista sekd tuista.

MIKA ON RETTIN OIREYHTYMA?

Rettin oireyhtymd on geneettisen mutaation laukaisema kehityshdirié, joka aiheuttaa vaikeaa

- henkistd ja fyysistd vammaisuutta. Sairautta esiintyy Idhes yksinomaan tytéilld. Oireyhtymdé on
nimetty edesmenneen itévaltalaisen professorin Andreas Rettin mukaan, joka kuvasi oireiston
ensimmdistd kertaa vuonna 1966.

Kaikilla Rettin oireyhtymdd sairastavilla lapsilla ja aikuisilla esiintyy kdsien stereotyyppistd
liikehdintdd, kuten védntdmis-, pesemis- , kutomis-tyyppisiéd pakkoliikkeitd.

Rettin oireyhtymd ei ole havaittavissa vielé lapsen syntyessd, vaan oireet ilmenevdt vasta
mybhemmin. Lapsi vaikuttaa ajoittain poissaolevalta. Ensimmdiisid néikyvié oireita ovat hidastunut
pddn kasvu, opittujen taitojen menetys, vuorovaikutuskyvyn katoaminen sekd huomattavat hdiriot
kielenkehityksessd. Monet oireyhtymdid sairastavista lapsista eiviit opi lainkaan kévelemddn, tai
oppivat taidon vain rajatusti. Skolioosi, epilepsia ja hengityshdiriét ovat Rettin oireyhtymdn tyypillisié
liitdnndissairauksia.

MITEN RETTIN OIREYHTYMA ETENEE?

Rettin oireyhtymd etenee vaiheittain. Normaalinoloisen kehityksen jéilkeen lapsen kehitys pyséhtyy
ylldttéden. Lapsi unohtaa oppimansa taidot, eikd ole endié kiinnostunut ympdristéstddn.

6 — 18 kuukauden iéissé aluksi hitaasti etenevi kehitysviivdstymd pahenee ja johtaa kehityksen
tdydelliseen pysédhtymiseen. Lapsi hakee yhd véihenemdssd mddirin katsekontaktia, eikd kiinnostu
endd leluista. Motoristen taitojen, kuten istumisen, ryémimisen ja yl6spdin kohottautumisen
kehityksessd voi esiintyé viivéstyksid. Ndmd Rettin syndrooman ensimmdisessd vaiheessa ilmenevit
oireet kestdvdt muutamasta kuukaudesta yli vuoteen.

Toinen vaihe sijoittuu yleensd 1-4 ikdvuoden tienoille. Kehityksen yleinen taantuminen on téissd
vaiheessa ilmeistd: lapsi menettdd lyhyessé ajassa puhekykynsd ja jo opitut hienomotoriset taitonsa.
Pddn kasvu hidastuu. Lapsi on drtynyt, ja hdn itkee ja huutaa. Myés stereotyyppiset kdsiliikkeet
alkavat téssd vaiheessa. Joissain lapsissa ilmenee autistisia piirteitd, ja heiddn kommunikatiiviset
taidot heikkenevdt voimakkaasti.

Nopean taantumisvaiheen jélkeen yleensd 2-10 ikévuosien viilillid alkaa kolmas vaihe, joka kestdd
useamman vuoden. Ténd aikana oireiden kehitys tasaantuu. Lapsi oppii taas yksittdisié taitoja,
etenkin kommunikatiiviset taidot paranevat. Lapsen kiinnostus ympdristéénsd lisééintyy. Motoriset
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taidot ovat tdssd vaiheessa kuitenkin edelleen rajoittuneita. Moni lapsi saa myés epileptisid
kohtauksia.

Kymmenennestd ikdvuodesta ldhtien puhutaan myéhdisestd Rett-vaiheesta. Tdtd vaihetta korostavat
lisddntyvdt lilkuntakyvyn hdiriét sekd ortopediset ongelmat — erityisesti skolioosi (selkdrangan
kaareutuminen). Kognitiiviset, kommunikatiiviset ja kddentaidot eivit heikkene endd téssd vaiheessa.
Rettin oireyhtymdi ei vaikuta juurikaan elinajanodotteeseen.

RETTIN OIREYHTYMAN DIAGNOOSI

Rettin oireyhtymdn diagnoosia vaikeuttaa se, ettd kaikkien alla mainittujen yleisten oireiden
vaikeusaste ja eteneminen ovat hyvin yksiléllisié. Mddriteltyjen oireiden liséksi Idhes kaikilla Rett
potilailla on havaittu myds muita oireyhtymadlle tyypillisié poikkeavuuksia ja liitdnndisoireita.

KLIINISEN DIAGNOOSIN KRITEERIT

. Ensimmdisten 6 — 18 kuukauden kehitys etenee melko normaalisti
o vastasyntyneen pddnympdrysmitta on normaali
B o pddn kasvunopeus usein hidastuu 1-4 ikdvuoden vaihella
. ohimenevi kyvyttémyys sosiaalisten kontaktien luomiseen
o eriasteiset kielenkehityksen hdiriét seké kommunikointiongelmat, henkisen kehityksen
hidastumiset
. opittujen kddentaitojen katoaminen 1-4 ikdvuoden tienoilla
o kdden stereotypiat: pesemis-, kutomis-tyyppisié sekd rummuttavia tai nykivid pakkoliikkeitd
. kévelytaidon vaikeutuminen

YLEISIA LIITANNAISOIREITA

. sulkeutuneisuus

. haluttomuus kiinnostua ympdristostd sekd ympdrdivistd ihmisisté
J hampaiden narkusttelu (bruksismi)

o nauru- ja huutokohtaukset

. stereotypiat ja ndihin liittyvd apraksia

. eriasteiset epileptiset kohtaukset

. skolioosi
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e tasapaino- ja kehonhallinnan ongelmat (ataksia)
. ruoansulatusongelmat

. tihedn hengityksen ja syvihengityksen jaksot, hengitystauot, ilman nieleminen sekd
epdtasainen hengitys

. lisédntynyt syljen eritys
J nukkumisvaikeudet
. pienikasvuisuus, pienet jalat
_ . verenkiertohdiriét raajoissa, kylmdt, sinertdvidit jalat ja pohkeet
GENEETTINEN DIAGNOOSI

Rettin oireyhtymd on voitu osoittaa geenitestillé vuodesta 1999 alkaen. Testitulos on positiivinen
80— 85% klassisen Rettin oireyhtyman kriteerit tayttavista lapsipotilaista. Testin avulla voidaan
Rettin syndrooma l6ytdd myds tytoiltd ja erittdin harvoin pojilta, joilla oireet eiviit ole ollet yhtd
selkeitdi tai joiden sairauden eteneminen ei ole vastannut tdysin klassista tapausta.

MIKA AIHEUTTAA RETTIN OIREYHTYMAN?

Rettin oireyhtymdéin aiheuttaman geenin nimi on MECP2. Useimmilta Rett potilailta 16ytyy juuri tdstd
geenisté mutaatioita (muutoksia). MECP2-geeni ohjaa monia muita geenejd. On tdrkedd tietdid, ettd
Rettin oireyhtymdn diagnoosi perustuu ensisijaisesti kliinisiin kriteereihin. Lapsilla, joilla kriteerit
tdyttyvdt, voidaan osana jatkotutkimuksia tutkia geenitestilli MECP2-geenid. Jos mutaatio I6ytyy, on
diagnoosi tdysin varma. Potilas voi kuitenkin sairastaa Rettin oireyhtymdd, vaikka geenimutaatiota ei
I6ytyisikddn.

ONKO RETTIN OIREYHTYMA PARANNETTAVISSA?

Téhédn mennessd ei ole I6ydetty mitéién Rettin oireyhtymdié parantavaa lddkettéd. Monilla eri
tarapioilla kuten fysio-, musiikki-, ratsastus-, ergoterapialla sekd logopedialla voidaan Rett potilaiden
eldmisen laatua kuitenkin parantaa. Erityisesti kommunikaatiota edistévilld terapiamenetelmilld on
havaittu olevan suuri apu potilaiden sopeutumiseen.

Kaikki terapiamenetelmdt eivdt sovellu kaikille. Yksilélliset tarpeet tuleekin ottaa huomioon
terapiamenetelmidi valittaessa. Vddrd terapiamenetelmd rasittaa potilasta ja saattaa aiheuttaa
uupumusta.
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KASVAAKO SAIRASTUMISRISKI UUDESSA RASKAUDESSA?

Sairastumisriskin on todettu olevan tiimdnhetkisen tiedon mukaan reilusti alle 0,5%. Rett
potilaiden sisaruksille tehdyt geenikokeet osoittavat, ettd on kuitenkin olemassa hyvin pieni
mahdollisuus, ettd myds muilta sisaruksilta I6ytyy Rettin oireyhtymdid. Tarvittaessa voidaan
sairastumisriski poissulkea raskauden aikana tehtdvdilld tutkimuksella. Prenataalisen
geenitutkimuksen tarve voidaan mddrittéd henkilokohtaisessa geenineuvonnassa.

LISATIETOA JA OPASTUSTA

RETT.DE — VANHEIMPAINTUKIYHDISTYKSEN NETTISIVU

Nettisivumme www.rett.de tarjoaa ajankohtaista ja monipuolista tietoa. Sivuilla perehdytdén Rettin
oireyhtymdiéin johtaneisiin syihin, diagnoosiin sekd terapiamahdollisuuksiin. Edelleen se kertoo
yhdistyksen tapahtumista, esittelee uusia Rett potilaille ja heiddn omaisille tarkoitettuja oppaita sekd
tiedejulkaisuja sekd raportoi uusista Rettin oireyhtymdié koskevista tutkimuksista.

RETTIN OIREYHTYMAN KASIKIRJA

Kathy Hunter on koonnut kéisikirjaan tieteellisid Rettin oireyhtymdd kdsittelevid julkaisuja sekd
koskettavia kuvauksia Rett perheiden arjesta. 700 sivuiseen julkaisuun on kerdtty henkil6kohtaisia
kokemuksia sekd nimekkdiden asiantuntijoiden tutkimustuloksia. Teoksesta I6ytyy myés arvokkaita
neuvoja Rett potilaiden kaikkiin elimdntilanteisiin. Kirjaa on saatavilla kirjakaupoista sekd tilattavissa
vanheimpaintukiyhdistyksen kautta (info@rett.de).

RETTLAND JASENLEHTI

RettLand on Rett Deutschland e.V. -yhdistyksen jéisenlehti. Lehden joka numerosta IGytyy kirjoituksia
henkilékohtaisista kokemuksista, yleiskatsauksia uusiin lddketietellisiin, terapeuttisiin, oikeudellisiin
sekd sosiaalisiin kysymyksiin. Lehdestd I6ytyy tietoa myés tulevista tapahtumista seké yhdistyksen
toiminnasta.

LITY JASENEKSI

Toivotamme Rettin oireyhtymd -diagnoosin saaneiden lasten vanhemmat syddmellisesti mukaan
RETT DEUTSCHLAND E.V. -yhdistyksen vanheimpaintukijéisentoimintaamme. Jaamme yhdessd
surut ja hdddt, kuuntelemme ja autamme toisiamme kaikissa tilanteissa. Jdsenend saat kutsun
Idhiseutusi tai muiden alueiden tapaamisiin sekd yhteiseen vuositapamiseen. Jdsenet ovat
tervetulleita osallistumaan aktiivisesti jérvestdn toimintaan. Saksankielinen jéisenlehtemme RettLand
ilmestyy kahdesti vuodessa.
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Jdsenperheeksi pédisee maksamalla véhintéén 45 EUR vuosittaisen jisenmaksun. Yksinhuoltajille
vuosittainen jadsenmaksu on 30 EUR.

LITY TUKIJASENEKSI

Voit auttaa meitd auttamaan liittymdlld yhdistyksemme tukijéseneksi myés ilman Rett oireyhtymdsté
kdrsivdd perheenjdsentd. Tukijdsenend saat halutessasi kirjallisen kutsun Iéhiseutusi tapaamisiin sekd
yhteiseen vuositapamiseen. Tukijésenend voit tietenkin myds osallistua aktiivisesti yhdistyksemme
toimintaan.

Tukijdseneksi pdédsee maksamalla vuosittaisen tukijdsenyysmaksun 20 EUR.
12 EUR vuosittaisella lisdimaksulla saat itsellesi saksankielisen jisenlehtemme RettLand.

TUKEA LAHJOITUKSELLA

Yhdistyksen tdrkeimmdt tavoitteet ovat Rettin oireyhtymdn tunnetuksi tekeminen, tutkimusprojektien
tukeminen sekd Rett lapsien ja heiddn omaisten avustaminen.

Kehitdimme sddnnéllisesti tiedotuskampanjoita lastenlddkdreille ja jdrjestdmme useamman pdivdn
kestdvid terapeuteille tarkoitettettuja koulutustilaisuuksia. Tuemme Rett jésenperheitd laaja-
alaisesti, vastaamme mieltd askarruttaviin kysymyksiin, tiedotamme kuntoutus- ja
terapiamahdollisuuksista, ohjaamme palvelujen kéytéssé ja yhteydenpidossa viranomaisiin ja
vammaisjdrjestdihin sekd tarjoamme kéytdnndn apua arkeen.

Rett.de nettisivuilta l6ytyy tarkempaa tietoa, ilmoittautumiskaavake sekd tietoturvaseloste.

REKISTEROITYNEEN RETT DEUTSCHLAND E.V. -YHDISTYKSEN TAVOITTEET

Yhdistys sai alkunsa vuonna 1987 Géttingenissd, Saksassa. Prof. Dr. Folker perusti tuolloin Rett-
lasten omaisille tarkoitetun vertaistukiryhmdn, jonka tarkoituksena oli yhdistéé perheitd, joiden
lapsilla oli havaittu kyseinen oireyhtymd. Tilld hetkellé vanheimpaintukiyhdistykseen kuuluu yli 1.700
jésentd, joista on noin 700 Rett-lasta tai -aikuista. Vanhempaintukiyhdistys jakaa tietoa Rettin
oireyhtymdistd kdrsiville sekd kaikille asiasta kiinnostuneille ja edistéié vastavuoroista kokemusten
vaihtoa samankaltaisessa eldmdéntilanteessa oleville vanhemmille. Vertaistukitoiminnalla voidaan
ehkdistd Rettin diagnoosin jdlkeinen sosiaalinen eristdytymisen ja ihmissuhteista vetdytyminen.
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TOIMINTA JA AKTIVITEETIT

. Rettin oireyhtymdd koskeva neuvonta vanhemmiille, Icdkdreille, opettajille, terapeuteille sekd
kaikille, jotka ovat pdivittdin tekemisissd Rett oireyhtymdn kanssa.

. vertaistukitoiminta Rett-lasten perheille
o vuosikokous asiantuntijaesityksineen
o tiedotus- ja tutustumisviikonloput uusille Rett lasten perheille.
o Paikallisyhdistysten ja valtakunnalliset perheviikonloput ja perhetapaamiset.
- . jatkokoulutustapahtumat
o loma-ajan ohjelmatarjonta
o tyoryhmd »aikuiset Rett-potilaat«
. Rett lasten vanhempien osallistuminen alan kongresseihin, symbiooseihin seké messuille.
. Rettin oireyhtymdstd tiedottaminen
o Prof. Stuart Cobbin, Edinburgh, tutkimusprojektin tukeminen

Hallituksen yhteyshenkilot:
Vorstand @rett.de

Yhteyshenkilé6 vanhemmille:

info@rett.de
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Yhteyshenkil6 yhdistyksen taloutta koskevissa kysymyksissd:
Katja Mischarin,

Gaswerkstrafse 13, D-52525 Heinsberg

Puh +49 (0)2452 — 180 99 90,

Faksi +49 (0)2452 - 180 99 99,

k.mischarin@rett.de

Yhdistys on jakautunut paikallisryhmiin, miké helpottaa jisenten keskindisté yhteydenpitoa ja
mahdollistaa paremman neuvonta- ja tukipalvelun. Esimerkiksi paikalliset Vertaisperhetapaamiset ja
tiedotustilaisuudet tarjoavat palvelua ja apua perheiden Iéhelld. Ldhimmdn paikallisryhmén ja
yhteyshenkilon I6ydit seuraavasta osoitteesta https://www.rett.de/de/Anlaufstellen.

Léidéiketieteellinen neuvonantaja:

Prof. Dr. med. Bernd Wilken wilken@klinikum-kassel.de

Yhdistyksen suojelija: Leslie Malton Tukija: Erdal Keser

Rett yhdistyksen pankkiyhteystiedot:
IBAN DE56 5209 0000 0042 2178 08

BIC GENODES51 KS1

Pankkiyhteystiedot Rett tutkimukseen tarkoitetuille lahjoituksille:
IBAN DE34 5209 0000 0042 2178 16
BIC GENODES51 KS1

Vastaamme mielellamme kaikkiin toimintaamme koskeviin kysymyksiinne. Yritdmme parhaamme
mukaan léytdd tarvittaessa suomenkielisen yhteyshenkilon.
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