Rett syndrom — Véagledning vid diagnostik och uppféljning januari 2009

Rett syndrom (RS) innebar ett flerfunktionshinder till foljd av avvikelser i hjarnans finaste
natverk, en ”’dendrito-synaptogen” sjukdom. Prevalensen &ar ca 1/10.000 foédda flickor, vilket
gor den till den néast storsta enskilda orsaken till svar utvecklingsstorning hos flickor.

Diagnosfas - Initiala atgarder

Klinisk diagnos stélls av barneurolog/barnhabiliteringslakare pa neuropediatrisk mottagning
utifran kriterier for klassisk RS och RS variant (Appendix 1a och 1b). Diagnosen bor alltid
beaktas vid etiologisk utredning av flickor med autism i kombination med andra
utvecklingsneurologiska symtom.

MECP 2 analys gors saval pa flickor som uppfyller kriterier for klassisk Rett syndrom som pa
flickor med Rett variant. Extra blodprov tas och sparas/fryses for ev. kommande analyser.
EEG: vaken - och somnregistrering.

Foraldradterbesok ges inom 1-2 veckor for fornyad information , ev. medverkan av
kurator/psykolog.
Remiss till lokalt habiliteringsteam/habiliteringscenter.

Information om RSIS (Rett syndromfdreningen i Sverige), www.rsis.nu,
och om annat informationsmaterial.
Information om Regionala verksamheter/Kunskapsteam.

Uppfoljning
Varje flicka med RS skall vara knuten till lokalt habiliteringsteam och foljas av neuropediater.

Under forskoletid lakarbesok var 6:¢ —12:¢ manad till neuropediater och under skoltiden
rekommenderas lakarbesok 1 gang/ar. Sedvanlig neuropediatrisk anamnes och status med
tyngdpunkt pa for RS specifika symtom (Appendix 2).

Habiliteringsteamet, inkluderande barnets neuropediater, konsulterar vid behov sérskilda
specialister och enheter for specialundersokningar.

Ortopedisk beddémning skall ske avseende fdrekomst av fotfelstallning, scolios och av
hoftstatus och ortoped tar stéllning till operationsindikation. Vid operationskravande scolios
tar ansvarig ortoped kontakt med ryggkirurg som ansvarar for att den preoperativa
narkosbeddmningen blir genomford.

Motorisk bedémning gors av sjukgymnast med lamplig metod. Kontinuerlig uppféljning av
sjukgymnast och arbetsterapeut sker via lokalt habiliteringsteam.

Lungfunktionen kan paverkas av den skolios som flertalet flickor med Rett syndrom
utvecklar. Andningsmonstret utmarks av perioder med hyperventilation och andningsuppehall.
Awikande andningsmonster, ssk : 1) svarigheter att skilja epileptiska manifestationer fran
autonoma dysfunktioner och 2) vid missténkta tillbud med plétsliga, episodvisa upptradande
andningsuppehall undersoks med andningsregistrering varvid syrséttning, koldioxid,
andningsmonster, ev. pulsfall och blodtrycksvariation kan métas.

Andningsfunktionen kan forsamras vid skoliosutveckling och av aspirationsbendgenhet.
Andningsstdd med PEP-mask, inhalationer med bronkvidgande lakemedel kan behovas.



Gastro-nutritionsbeddomning: dietistkontakt vid nutritionssvarigheter, stallningstagande till
naringstillskott. Stallningstagande till gastrostomi, kontakt med gastroenterolog.

Remiss till barnspecialisttandlékare for alla flickor med RS. Remiss bor skrivas i tidigt
skede efter diagnos. Tillsammans med malsman planeras darefter fortsatt omhandertagande
vad galler tandvard. All tandvard behdver kanske inte ske hos specialist-tandlakare men
mojlighet och kontakt skall finnas. Observera sarskilt om det foreligger problem med
tandgnissling, munhygien, gastro-oesophageal reflux.

Anestesi vid Rett syndrom

Skolios och thoraxdeformitet forekommer ofta. Patienter med Rett syndrom kan dven ha ett
abnormt respirationsmonster och bendgenhet for apné. Upprepade aspirationspneumonier kan
forekomma och medféra nedsatt lungfunktion. | narkosbedomningen bor déarfor varderas om
lungfunktionsutredning &r indicerad preoperativt och om okat Overvakningsbehov foreligger
postoperativt. Avvikande kénslighet for sedativa och muskelrelaxantia har rapporterats.

Kommunikationsutredning — innefattande —kognitiv-pedagogisk-kommunikativ beddémning-
samarbete med lokalt habiliteringsteam. Det innebar foérdelar att utreda flickor med Rett
syndrom i deras vanliga vardagsmiljo.

Andra symtom/funktioner som &r sarskilt viktiga att beakta

Nutrition, tarmfunktion och tillvaxt: Kortvuxenhet ar vanligt. Manga har en
svalgdysfunktion, ffa betraffande fast foda, dryck kan ga battre. Vid svéljningssvarigheter bor
bedémning ske av logoped och vid behov foniater. Forstoppning och/eller gastro-oesophageal
reflux forekommer hos flertalet.

Skrikattacker/smarttillstand ar vanligt och kan vara uttryck for smarta eller oro/angest. En
del flickor har pavisats ha gallblaseproblem. Fundera 6ver utlosande faktorer — hals, Gron,
gastrointestinalkanal, rygg, hofter eller orosmoment som oférutsedda forandringar. Cerebralt
genererade smart-/orostillstdnd kan dven forekomma. Overvag behandling med SSRI.
Sémnstdrning ar vanligt vid Rett syndrom. Flickorna bibehaller ett omoget somnmaonster
med Okad somntid relaterat till alder. Vid medicineringsbehov &r Melatonin-preparat ofta ett
forstahandsalternativ. Dos vanligen 2-10 mg till natten. Kombinera medicinering med
sedvanliga “somnrad”.

Epilepsi forekommer hos ca 80 %. Valproat och Lamotrigin ar forstahandsmedel vid
epilepsi. Som akut kramplésande medicin ges Stesolid eller Kloralhydrat.

BVC-kontroller
Flickor med RS bor vaccineras enligt det gangse vaccinationsprogrammet pa BVC.

Pedagogiska insatser planeras i samarbete med habiliteringsteam och specialpedagoger.

Vuxna med Rett syndrom har behov som till stor del Gverensstdammer med de yngre
flickornas behov — saval medicinskt som pedagogiskt.

I Ostersund finns Svenskt Rett Center, som tar emot personer med Rett syndrom i alla
aldrar for specialistbedémning.



Faktaruta 1. Kriterier

De Nodvandiga kriterierna omfattar for klassisk RS:

Uppenbarligen en normal pre — och perinatal period

En vasentligen normal psykomotorisk utveckling de forsta 6 manaderna, eller kan vara
forsenad fran fodelsen

Normalt huvudomfang vid fodelsen

Postnatalt avtagande huvudomfang, forsta 2-3 aren, hos majoriteten

Forlust av andamalsenlig finmotorik i handerna mellan 6-30 manaders alder
Handstereotypier, ofta ”handtvéttande” i typen

Social, kognitiv och kommunikativ tillbakagang, forlust av ord
Dyspraktiskt rorelsemonster

De Stodjande kriterierna for klassisk RS omfattar:

Episodvis hyperventilation, andningsuppehall, forcerad utandning, luftsvaljning
Tandgnissling- “tandknarr”

Stort somnmanster fran spadbarnstid

Avwvikande muskeltonus, med aren minskande muskelmassa och dystoni

Perifer cirkulationsstdrning

Skolios, kyfos — progress under barndom

Tillvdxthamning

Hypotrofiska, sma och kalla fétter, sma tunna hander

Exklusions Kkriterier

Organforstoring eller andra tecken pa inlagringssjukdom

Retinopati, opticusatrofi eller katarakt

Hallpunkter for peri- eller postnatalt betingad cerebral skada

Forekomst av identifierbar metabol eller annan progressiv neurologisk sjukdom
Forvarvad neurologisk skada efter svar infektion eller skalltrauma

For diagnosen Rett variant kravs minst 3 av:

Franvaro av eller nedsatt handfunktion

Nedsatt eller forlust av ord/fraser/joller

Handstereotypier

Avvikande kommunikation

Avtagande huvudomfang (2SD)

Typisk insjuknandeprofil med regression foljt av viss aterhamtning

Stodjande kriterier for Rett variant diagnosen ar minst 5 (6) av:
Hyperventilation eller andningsuppehall

Uppblast buk/luftsvaljning

Tandgnissling/”tandknarr”

Gangrubbning/ dyspraxi

Neurogen scolios eller hog kyfos

Avvikande neurologiska fynd i nedre extremiteter

Sma, bla kalla fotter/autonom dysfunktion

Somnstorning inkluderande nattliga skrikattacker/specifikt monster pa EEG
Plotsliga skratt/skrikattacker

Avvikande smartuppfattning/minskad smartkanslighet

Intensiv 6gonkommunikation/6gonpekning



Faktaruta 2. Kliniska stadier

Stagnation och regression (ca 6 —18 manaders alder — ca 4 ars alder)

| dessa faser uteblir nya utvecklingssteg, 6gonkontakten och férmagan till kommunikation
forsdmras. Intresset for lek avtar.

| detta stadium ses ocksa en minskad tillvéaxt av huvudomfanget. Meningsfulla handfunktioner
forloras och handstereotypier tillkommer.

En klinisk bild som vid autism framtrader. Andra symtom ar gangrubbning och
andningstorning. Epilepsi kan debutera i detta stadium, i genomsnitt vid 3 ars alder.
Stationar fas och senare motorisk forsamringsfas (forskole- och skolalder)

En utvecklingsstorning framtrader medan de autistiska symtomen avtar. Gangrubbning med
ataxi blir tydlig och epilepsi forekommer vanligen. Utveckling av spasticitet, skolios,
ledférandringar och sarskilda fotproblem. Den kénslomassiga kontakten forbattras. Epilepsin
avtar vanligtvis med aren, ar som regel ej sa aktiv efter ungdomsaren.



Appendix 1 a Kriterier for klassisk form av Rett syndrom

Datum...............undersokande I8Kare. .. .......coooe o
NAMN .. fodelsenummer............ccooeen..
langd........ SD.......... vikt.......... SD......... huvudomfang............ SD.........

enligt professor Bengt Hagbergs kriterielista

De Nédvéandiga kriterierna omfattar for klassisk RS:
Uppenbarligen en normal pre — och perinatal period

En vasentligen normal psykomotorisk utveckling de forsta 6 manaderna,
eller kan vara forsenad fran fodelsen

Normalt huvudomfang vid fodelsen

Postnatalt avtagande huvudomfang, forsta 2-3 aren, hos majoriteten
Forlust av andamalsenlig finmotorik i handerna mellan 6-30 manaders
alder

Handstereotypier, ofta ”handtvattande” i typen

Social, kognitiv och kommunikativ tillbakagang, forlust av ord
Dyspraktiskt rorelsemonster

De Stodjande kriterierna for klassisk RS omfattar:

Episodvis hyperventilation, andningsuppehall, forcerad utandning,
luftsvaljning

Tandgnissling- "tandknarr”

Stort somnmonster fran spadbarnstid

Avvikande muskeltonus, med aren minskande muskelmassa och dystoni
Perifer cirkulationsstorning

Skolios, kyfos — progress under barndom

Tillvaxthdmning

Hypotrofiska, sma och kalla fotter, sma tunna hander



Appendix 1 b Kriterier for variant form av Rett syndrom

Datum...............undersokande 1aKare. .. ......ooe e ot e e e e
NaAMN . e fodelsenummer..........cccoveen. .
langd........ SD.......... vikt.......... SD......... huvudomfang........

Inklusionskriterier:
1. Uppfyller atminstone 3 av 6 huvudkriterier
2. Uppfyller atminstone 5(6) av 11 stodjande kriterier

Huvudkriterier:

1. Franvaro av eller nedsatt handfunktion
2. Nedsatt eller forlust av ord/fraser/joller
3. Handstereotypier

4. Avvikande kommunikation

5. Avtagande huvudomfang (2SD)

6. Typisk insjuknandeprofil med regression foljt av viss aterhamtning

Stodjande kriterier:

. Hyperventilation eller andningsuppehall

. Uppblast buk/luftsvéljning

. Tandgnissling/”’tandknarr”

. Gangrubbning/ dyspraxi

. Neurogen scolios eller hdg kyfos

. Avvikande neurologiska fynd i nedre extremiteter
. Sma, bla kalla fotter/autonom dysfunktion
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. Plotsliga skratt/skrikattacker
10. Avvikande smartuppfattning/minskad smartkanslighet
11. Intensiv dgonkommunikation/dgonpekning

. Sémnstérning inkluderande nattliga skrikattacker/specifikt monster pa EEG
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