Rettlv syndrom

Rettliv syndrom je geneticky podminéné neurovyvojové onemocnéni,
které je zplsobené mutaci genu MECP2 na chromozomu X. Vyskytuje se
témér vyhradné u divek; vyskyt u chlapct je velmi vzacny. Predpokladalo
se, ze chlapci s mutaci v tomto genu umiraji jeSté pred narozenim. Nové
studie ukazuji, Ze tito chlapci mohou prezivat a pak se u nich vyskytuji
zavaznéjsi pfiznaky, dfive nez u divek. 1!

Fenotyp této klasické formy Rettova syndromu se ¢astecné prekryva s
dalsimi diagnézami (obecné oznaceni "Rett-like phenotype"). Ty byly v
minulosti popisovany primo jako varianty Rettova syndromu, dnes jsou
ale jiz oznacované jako samostatné diagndzy. Jsou to napriklad
neurovyvojova onemocnéni zplsobenad mutacemi v genech CDKL5 ¢i
FOXG1 (CDKL5 deficit ¢i FOXG1 syndrom)[213],

Syndrom byl poprvé popsan v roce 1966 rakouskym pediatrem Andreasem Rettem.

Priznaky Rettova syndromu

= regres psychomotorického vyvoje - mezi 6. az 18. mésicem
véku,

= dyspraxie (neschopnost Ucelného pouzivani rukou), stereotypni

pohyby rukou - myti, tleskani, Zzdimani, vkladani do Ust, manipulace

S prsty,

apraxie,

nejista chlze - neobratnd, loutkovitd; ztrata dovednosti chize,

poruchy inteligence,

komunikacéni dysfunkce, regres vyvoje reci, az Uplna ztrata reci,

dechové dysfunkce - v disledku nedostate¢ného vyvoje

dechového centra,

hypotonie,

= gastrointestindlni potize - problémy se zvykdnim, polykdnim,

reflux, zécpa,

bruxismus (skfipani zubt), strabismus,

celkova ristova retardace,

epileptické zachvaty,

emocni symptomy - neklid, nespokojenost, ¢asté vykyvy nalad,

nahly plac,

= poruchy spanku.

Stadia Rettova syndromu

Onemocnéni je u kazdé z divek velmi individudIni. Syndrom se vyskytuje
v rlznych stupnich zdvaznosti, které jsou dany podle typu mutace,
fenotypu a dalSich faktor(.

Stadium Priznaky

1. stadium:
mezi 6. az
18. mésicem

Zpomaluje se psychomotoricky vyvoj, snizuje se zrakovy kontakt, bez
zdjmu o hracky, celkové zhorseny kontakt s okolim.

Rychlejsi a vyraznéjsi prohlubovéani poruch psychomotorického vyvoje. V

meszia](.‘“;?4 kratké dobé ztraci reCové schopnosti a funkéni pouzivani rukou, také se
rokem. " |zpomaluje rlist hlavy. Objevuji se pfiznaky demence s autistickymi rysy.
Ztraci se zadjem o socidlni kontakt, jsou podrazdéni a nespokojeni.
2;;3:,'"'“: Dominuje ataktickad chlize, nemusi ani zacit chodit. Zhor$eni motoriky,
fedékolniho velmi ¢asté epileptické zachvaty. Autistické rysy vétsinou ustupuji a mize
\':éku byt opétovny zdjem o komunikaci, snaha o o¢ni kontakt.
4. stadium: Tézké pohybové a ortopedické potize, (skolidza, kyféza). Vétsina divek je v

tomto obdobi uz pripoutédna na invalidni vozik. Dochazi ke zlepseni

po 10. roce | o cionalniho kontaktu.

5. stadium:
dospivani a
dospélost

Psychicky dozravaji, zlepsi se jejich socidlni citéni. Pouzivani o¢niho
kontaktu je jejich silnou strankou. Dozivaji se obvykle kolem 40 az 50 let.

15ti letd divka s Rettovym

syndromem
Klinicky regres
obraz psychomotorického
vyvoje (mezi 6. az
18. mésicem

véku), dyspraxie,
apraxie, poruchy
chlize, poruchy
inteligence,
komunikacni
dysfunkce, poruchy
socialni interakce,
GIT potize,
epilepsie

Pric¢ina mutace genu
MECP2 na
chromozomu X

Diagnostika klinickd diagnéza,
genetické
vysetreni

Klasifikace a odkazy

MKN-10 F84.2 (https://mkn
10.uzis.cz/prohlizec
/F84.2)

MeSH ID D015518 (https://w
ww.medvik.cz/bmc
/link.do?id=D0155
18)

OMIM 312750 (https://om
im.org/entry/31275
0)

orphanet  ORPHA778 (http://
www.orpha.net/con
sor/cgi-bin/Disease
_Search.php?Ing=E
N&data_id=91)
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Diagnostika Rettova syndromu

Nejprve se stanovi klinicka diagnéza, nasledné se provede genetické vysSetreni. Geneticky se klinicka diagnéza
potvrdi u necelych 80 % divek s klinicky stanovenym syndromem.

Kritéria MKN-10 pro Rettliv syndrom

A. Prenatdlni a perinatdlni vyvoj je zdanlivé normaini, zdanlivé normalni psychomotoricky vyvoj prvnich pét mésicd, normalni obvod hlavy
pri narozeni.

B. Zpomaleni rlstu hlavy mezi péti mésici a ¢tyfmi lety, ztrata funkénich manudlnich dovednosti mezi péti a tficeti mésici a zaroven
komunika¢ni dysfunkce, zhorseni socialni interakce, nestabilni chlize a pohyby trupu.

C. Tézké postizeni reci, tézka psychomotoricka retardace.
D. Stereotypni pohyby rukou kolem stfedni osy v dobé, kdy se objevi ztrata funkénich manudlnich dovednosti.

Lécba Rettova syndromu

V soucasné dobé neexistuje 1é¢ba, kterd by tento syndrom uméla zastavit nebo vylécit. Vyuziva se podplrné
terapie pro zmirnéni priznakl syndromu. DUlezity je multidisciplinarni pristup.

Symptomaticka terapie zahrnuje:

= feSeni gastrointestindlnich obtizi - reflux, zacpa, nutri¢ni podpora,
= |éCba skolidzy,

= zlepSovani komunikacnich dovednosti,

= |éCba poruch spanku,

= SSRI,

= antipsychotika,

= a dalsi.

Odkazy
Souvisejici clanky

= Transkrip¢ni faktory
= Pervazivni vyvojové poruchy
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