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Rettov sindrom (RTT) je rijetki genetski poremedaj kojl uglavnom pogada djevoj&ice | karakteriziran jo
tedkoéama u razvoju, neurologkim simptomima i ortopedskim komplikacijama. Etiologija RS-a
poveznnaje mutacijama na MECP2 genu na X kromosomu i &esto nastalima spontano, iako se u
nekim sluEajevima moze naslijediti od majke; Epidemlolo§ki podaci ukazuju na incidenciju RS-a od
otprilike 1:10 000 do 1;15 000 djevojéica, &inedi ga rijetkim, ali znaZajnim medicinskim izazovom.
Kiinitka slika RTT-a karakterizira progresivni gubitak ste¢enih viestina, poremecaje pokreta, autizam,
epileptitke napade, te$kote u komunikaciji | disfunkcije mi§iéa, Dijagnoza RS-a postavija se na
temelju klini&kih kriterija, ukfjuéujuéi normalan razvoj u prvoj godini Zivota, postupan gubitak stedenih
vjestina, stereotipnih pokreta ruku, razvojne stagnacije i prisutnost mutacije na MECP2 genu.Lijedenje
RTT-a usmjereno je na simplomatsku terapljui podriku, bududi da nema specifinoga lijeka koji bi
izlijetio ovaj sindrom. Terapija lijekovima mozZe tl\l za kontrolu simploma poput epilepti¢kih
napada, poremedaja spavanja i anksiozno: edutim; mulidisciplinami pristup kijugan je u
upravijanju RTT-om, ukljuujuéi fizikalnu u, dsku terapiju, teraplju senzome inlegracije i
radnu terapiju.Fizioterapija ima vainu odg@l\lu funkcionalnosti i paboljdanju kvalitete Zivola
djece s RS-om.
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Sazetak

Rettov sindrom (RTT/RS) je rijetki genetski poremecaj koji uglavnom pogada
djevojcice 1 karakteriziran je teSko¢ama u razvoju, neuroloskim simptomima i ortopedskim
komplikacijama. Etiologija RS-a povezana je mutacijama na MECP2 genu na X kromosomu,
Cesto nastalima spontano, iako se u nekim sluajevima moze naslijediti od majke.
Epidemioloski podaci ukazuju na incidenciju RS-a od otprilike 1:10 000 do 1:15 000
djevojcica, €ine¢i ga rijetkim, ali znacajnim medicinskim izazovom. Klini¢ka slika RTT-a
karakterizira progresivni gubitak steCenih vjeStina, poremecaje pokreta, autizam, epilepticke
napade, teSko¢e u komunikaciji i disfunkcije misica. Dijagnoza RS-a postavlja se na temelju
klinickih kriterija, ukljucujuéi normalan razvoj u prvoj godini Zivota, postupan gubitak
steCenih vjeStina, stereotipnih pokreta ruku, razvojne stagnacije i prisutnost mutacije na
MECP2 genu. Lijecenje RTT-a usmjereno je na simptomatsku terapiju i podrsku, buduci da
nema specifi¢noga lijeka koji bi izlijec¢io ovaj sindrom. Terapija lijekovima moze se koristiti
za kontrolu simptoma poput epileptickih napada, poremecaja spavanja i1 anksioznosti.
Medutim, multidisciplinarni pristup kljuc¢an je u upravljanju RTT-om, ukljucujuéi fizikalnu
terapiju, logopedsku terapiju, terapiju senzorne integracije i radnu terapiju. Fizioterapija ima
vaznu ulogu u odrzavanju funkcionalnosti i poboljsanju kvalitete zivota djece s RS-om.
Ciljevi fizioterapije ukljucuju odrzavanje ili poboljsanje pokretljivosti, jaCanje miSica,
prevenciju kontrakcija i deformiteta, kao i poboljSanje ravnoteze i koordinacije. Terapijske
vjezbe prilagodene individualnim potrebama djeteta mogu pomoéi u odrzavanju
funkcionalnosti i smanjenju rizika od ortopedskih komplikacija poput skolioze, coxa vara i

kontrakcija misica.

Klju¢ne rijeci: Rettov sindrom, ciljevi fizioterapije, fizioterapijska intervencija



Abstract

Rett syndrome (RTT/RS) is a rare genetic disorder that mainly affects girls and is
characterized by developmental difficulties, neurological symptoms, and orthopedic
complications. The etiology of RTT is associated with mutations in the MECP2 gene on the X
chromosome, often occurring spontaneously, although it can be inherited from the mother in
some cases. Epidemiological data indicate an incidence of RTT of approximately 1 in 10,000
to 1 in 15,000 girls, making it a rare but significant medical challenge. The clinical picture of
RTT is characterized by progressive loss of acquired skills, movement disorders, autism,
epileptic seizures, communication difficulties, and muscle dysfunction. The diagnosis of RTT
is based on clinical criteria, including normal development in the first year of life, gradual loss
of acquired skills, stereotypical hand movements, developmental stagnation, and the presence
of a mutation in the MECP2 gene. Treatment of RTT focuses on symptomatic therapy and
support, as there is no specific cure for this syndrome. Drug therapy can be used to control
symptoms such as epileptic seizures, sleep disorders, and anxiety. However, a
multidisciplinary approach is crucial in managing RTT, including physical therapy, speech
therapy, sensory integration therapy, and occupational therapy. Physical therapy plays an
important role in maintaining functionality and improving the quality of life for children with
RTT. The goals of physical therapy include maintaining or improving mobility, strengthening
muscles, preventing contractions and deformities, as well as improving balance and
coordination. Therapeutic exercises tailored to the individual needs of the child can help
maintain functionality and reduce the risk of orthopedic complications such as scoliosis, coxa

vara, and muscle contractions.

Keywords: Rett syndrome, goals of physical therapy, physical therapy intervention



Popis koriStenih kratica

RTT/RS —
MECP2 —
CSF —
FOXGI1 —
CDKLS —
1Q -

SZS —
ASD —
RARS —
RSGMS —
ReFuS —
FMS-RS —
2MWT —
RSHFS —
SAM —
M-BAR -
RSBQ -
RSFMS —
HKT-

Rettov sindrom

Methyl CpG binding protein 2
Cerebrospinal fluid

Forkhead box protein G1
Cyclin-dependent kinase-like 5
Intelligence quotient

srediSnji zZiv€ani sustav
Autism Spectrum Disorders

Rett Assessment Rating Scale

Rett Syndrome Gross Motor Scale

Rett Syndrome Functional Scale
Functional Mobility Scale—Rett Syndrome
Two Minute Walking Test

Rett Syndrome Hand Function Scale
Stepwatch Activity Monitor

Modified Bouchard Activity Record

Rett Syndrome Behavioral Questionnaire
Rett Syndrome Fear of Movement Scale

Hidrokineziterapija



Sadrzaj

Predgovor
N/ 1
Popis KoriStenih Kratica......ccovviiiiieiiiiiiiiiiieiiiieiiieioiicisetosarcssstsssscssssssssssnscnnes

1.  Error! Bookmark not defined.

2. 11
2.1 Error! Bookmark not defined.
2.2 13

3. 14
3.1 Error! Bookmark not defined.
3.2 17

4. 19

5. Error! Bookmark not defined.
5.1 21
52 22
5.3 25
53.1 27
532 28
533 29
5.3.4  Error! Bookmark not defined.
6. 31
7.  Error! Bookmark not defined.

Popis slika i tablica.....cccvviuiiiiiiiiniiiiiiiiiiiiiiiiiiiiiiiieiiintiietiestcsnssssssossssssssonnsons


h
h
h
h
h
h
h
h
h
h
h
h
h
h
h
h
h
h
h
h
h
h
h
h
h
h
h
h
h
h
h
h
h
h
h
h

1. Uvod

Rettov sindrom, rijedak genetski neuroloski poremecaj koji prvenstveno pogada Zene,
manifestira se spektrom simptoma ukljucujuéi razvojnu regresiju, gubitak steCenih vjestina,
ponavljaju¢e pokrete rukama, napadaje, usporen rast i probleme s koordinacijom. Ovo se
stanje obi¢no javlja izmedu 6 mjeseci 1 2 godine starosti, nakon razdoblja naizgled
normalnoga razvoja. Kako poremecaj napreduje, pojedinci mogu dozivjeti pogorSanje
simptoma, iako se oni mogu stabilizirati u odrasloj dobi. Znacajka Rettovoga sindroma je
regresija u vjeStinama, Sto Cesto ukljucuje gubitak govora i motorickih sposobnosti.
Ponavljaju¢i pokreti rukama, poput stiskanja ili pljeskanja, popraceni su abnormalnostima
disanja, gastrointestinalnim problemima, skoliozom, poremecajima spavanja, kognitivnim
oSte¢enjima i izazovima u ponaSanju. Dok su kod nekih pojedinaca prisutne i sréane
abnormalnosti, iako se rjede uocavaju [1]. Dijagnoza Rettovoga sindroma ukljucuje klinicku
procjenu simptoma i genetsko testiranje kako bi se identificirale mutacije u genu MECP2, koji
se nalazi na X kromosomu. Medutim, nemaju sve osobe s Rettovim sindromom
prepoznatljive mutacije u ovome genu, Sto ukazuje na potencijalnu uklju¢enost drugih
genetskih ¢imbenika. LijeCenje Rettovoga sindroma zahtijeva sveobuhvatan pristup koji
ukljucuje medicinske intervencije za rjeSavanje simptoma, potporne terapije i strategije za
poboljSanje kvalitete zivota. To ukljucuje fizikalnu terapiju, radnu terapiju, govornu terapiju i
medikamentoznu terapiju zbog ucestalih epileptickih napada i problemima u ponaSanju.
Redovito pracenje od strane zdravstvenih radnika klju¢no je za prilagodbu intervencija prema
potrebi 1 pruzanje stalne podrS$ke pogodenim pojedincima i njihovim obiteljima. Unatoc
izazovima koje predstavlja Rettov sindrom, tekuca istrazivanja daju nadu za bolje
razumijevanje 1 mogucnosti lijeCenja. Napredak u genetskim terapijama, ciljanim
farmakoloskim intervencijama i potpornim terapijama obecava poboljSanje ishoda i kvalitete
Zivota za osobe s Rettovim sindromom. Stovise, poveéana svijest i napori podrzavanja
doprinose poboljSanome prepoznavanju, dijagnozi i podrSci pogodenim pojedincima i

njihovim obiteljima [1].
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2. Rettov sindrom

Austrijski pedijatrijski neurolog Andreas Rett prvo je identificirao Rettov sindrom (RTT,
OMIM #312750) nakon $to je primijetio dvije pacijentice u ¢ekaonici svoje klinike koje su
pokazivale potpuno iste stereotipne pokrete i spasticitet ruku. Pregledavajuci obje pacijentice,
otkrio je da su njihove povijesti bile identi¢ne: normalan rani rast bio je praten fazom
regresije tijekom koje su izgubili sposobnost namjernoga pomicanja ruku. Uskoro je dr. Rett
primijetio da i druge pacijentice imaju slicne probleme. U njemackoj knjizi iz 1966.
dijagnosticirao je simptome kao "cerebroatroficnu hiperamonijemiju", misle¢i da su
indikativni za metabolicku bolest . Tek kada je bolest opisana u engleskim novinama 17
godina kasnije, medicinska ju je struka pocela opcéenito prepoznavati. RTT je danas dobro
poznati kao progresivni neuroloski poremecaj koji prvenstveno pogada djevojcice, javlja se u

1:10 000—15 000 zivorodenih zena [5].

Na temelju skupa dobro definiranih ukljucivih i iskljucivih kriterija koji koegzistiraju,
postavlja se klinicka dijagnoza RTT. RTT karakteriziraju napadaji, ponavljajuci pokreti
rukama, neravnomjerno disanje 1 gubitak naucenih verbalnih 1 motorickih vjestina.
Hipoplazija, rani pocetak osteoporoze, bruksizam (nekontrolirano stiskanje 1 Skripanje
zubima) , napadaji vriStanja i povremene epizode gastrointestinalnih problema su medu
stanjima koja pacijenti s RTT-om mogu dozivjeti. Pacijenti s RTT-om rado komuniciraju s
drugima i dobro su integrirani u svoje obitelji unato¢ tim ogranienjima Sto ih uz genetski
uzrok bolesti iskljuCuje iz spektra autizma. Pacijenti s RTT-om koji ina¢e ne bi mogli
verbalno komunicirati, sada mogu komunicirati s ljudima i izrazavati se zahvaljujuéi napretku
nove tehnologije prosirenja komunikacije. Smanjeni obujam glave povezan je sa smanjenim
volumenom mozga kod mnoge djece s dijagnozom RTT u usporedbi sa zdravim osobama.
Smanjena arborizacija dendrita u bolesnika jo§ je jedan znak odgodenoga razvoja neurona.
Stovise, hipopigmentacija substantia nigra ukazuje na otkazivanje dopaminergi¢koga neurona.
Disregulirani neurotransmiteri, neuromodulatori i transporteri prisutni su u bolesnika s RTT-
om, §to ukazuje na znac¢ajnu ukljuenost ovih molekula u sinapticku funkciju. Kod RTT-a
Cesti su 1 metabolicki problemi. Tijek, dob pojave i ozbiljnosti simptoma Rettovoga sindroma
varira od djeteta do djeteta. Rettov sindrom karakterizira normalni rani rast i razvoj nakon
Cega slijedi usporavanje razvojnih miljokaza, a zatim regresija vjeStina s gubitkom

svrhovitoga koriStenja ruku s kompulzivnim pokretima nalik na pranje ruku, usporeni rast
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glave 1 mozga, napadaji, teSko¢e hodanja 1 intelektualne teSkoce [5]. Postoje 4 faze koje se

koriste za opisivanje simptoma Rett sindrom:

2.1

Faza 1 (rani pocetak) obi¢no pocinje kada je dijete staro izmedu 6 i 18 mjeseci sa
suptilnim usporavanjem razvoja. Simptomi mogu ukljucivati smanjeni kontakt o¢ima,
smanjeni interes za igracke, kasnjenje u sjedenju ili puzanju, smanjeni rast glave, i
pokrete "pranja ruku".

Faza 2 (razvojna regresija ili brza destruktivna faza) obi¢no pocinje u dobi izmedu 1 i
4 godine. Nastup moze biti brz ili postupan s gubitkom svrhovitih vjestina ruku i
govornoga jezika. Tijekom ove faze pocinju karakteristicni pokreti ruku kao "pranje
ruku", pljeskanje, pranje, dodirivanje i opetovano prinoSenje ruku na usta. Pokreti
nestaju tijekom spavanja. Mogu se pojaviti nepravilnosti disanja kao §to su epizode
apneje u snu i hiperventilacija. Hodanje moze biti nestabilno, a zapoc¢injanje motornih
pokreta moze biti tesko. Neke djevojéice mogu takoder imati simptome sli¢ne onima u
poremecajima autisti¢noga spektra kao $to je oStecena socijalna interakcija i oslabljena
komunikacija.

Faza 3 (pseudostacionarna faza) obi¢no pocinje u dobi izmedu 2 i 10 god i moze trajati
godinama. Napadaji, motoricki deficiti 1 apraksija su uobicajeni u ovoj fazi. Ponekad
simptomi kao §to su plakanje, razdrazljivost i simptomi nalik na autizam slabe tijekom
ove faze, ali zato se budnost, komunikacijske vjestine, raspon paznje, i zainteresiranost
za okolinu mogu poboljsati.

Faza 4 (kasna faza motorickoga pogorsanja) moze trajati godinama ili desetlje¢ima.
Zajednicka obiljezja su skolioza, smanjena pokretljivost, slabost miSica, spasti¢nost ili
rigidnost. Hodanje ponekad mozZe nestati. Pogled oc€iju postaje prominentan za
komunikacijske svrhe jer je govorni jezik odsutan, ponavljajuéi pokreti ruku mogu se

smanjiti [5].

Etiologija

Rettov sindrom neurorazvojno je stanje koje prvenstveno pogada zene (1:10 000

zivorodenih Zena) i1 pogorSava se s godinama . DjevojCice s tipicnom klini¢kom slikom Rett

sindroma obi¢no su rodene u terminu iz normalne trudnoce i poroda. Djecaci su rijetko

pogodeni. Atipi¢ni RTT karakterizira kasnjenje u razvoju i rani pocetak napadaja, dok je

klasicni RTT uzrokovan mutacijama MECP2 s relativno dobro definiranim znacajkama.
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Bolesnici s nasljednim mutacijama u drugim genima, kao S$to su FOXGI1 1 ciklin-ovisna
kinaza-slicna 5 (CDKLS5), mogu pokazivati atipicni RTT [2]. Za smanjeni volumen
mozga prvenstveno su odgovorna manja neuronska tijela i deblje stani¢no pakiranje posebno
u slojevima III i V cerebralnoga korteksa, talamusu, substantianigri, bazalnim ganglijima,
amigdali, malome mozgu i hipokampusu, Smanjena arborizacija dendrita u bolesnika jos je
jedan znak odgodenoga razvoja neurona. Stovise, hipo pigmentacija substantianigre ukazuje

na otkazivanje dopaminergickog neurona [2].

Disregulirani neurotransmiteri, neuromodulatori i transporteri prisutni su u bolesnika s
RTT-om, §to ukazuje na znacajnu ukljuc¢enost ovih molekula u sinapticku funkciju. Kod RTT-
a Cesti su 1 metabolicki problemi. Mnogi pacijenti imaju povisene razine amonijaka, povisene
vrijednosti leptina i adiponektina u plazmi, dislipidemiju i upalu Zu€noga mjehura. Takoder,
postoje izvjestaji o modifikacijama metabolizma ugljikohidrata i neurometabolita u mozgu u
vezi s promjenom membrane i cjelovitoSéu stanica. Nadalje, bolesne stanice imaju
nenormalnu strukturu mitohondrija koje proizvode energiju. Takoder, pacijenti s RTT-om
imaju izmijenjenu funkciju kompleksa transportnoga lanca elektrona, povecani oksidativni
stres 1 poviSene razine laktata i piruvata u tekucini i krvi CSF-a [2]. Dobro odrzavana
nepravilnost govora, rani napadi i kongenitalna varijacija tri su primarna atipi¢na oblika RTT-

a [3].

2.2 Epidemiologija

Vecina epidemioloskih studija o mentalnoj retardaciji koncentrirana je na to koliko je
ona Cesta. Budu¢i da se etioloski uzroci te dijagnosticke i obrazovne institucije globalno
razlikuju u svojoj evoluciji, pronadeni podaci obuhvacaju Sirok raspon. lako postotak ljudi
kojima je zapravo postavljena dijagnoza varira izmedu 1 1 1,5% ukupne populacije, procjena
za mentalno nedovoljno razvijenu populaciju cesto je 2,5-3% populacije. Nejasnoce su
uglavnom uzrokovane izazovnim dijagnozama, blazom mentalnom retardacijom (IQ > 50)
koja pogada oko 90% oboljele populacije. Vjerojatnost da ¢e mentalno nerazvijeni roditel]
roditi mentalno nerazvijeno dijete jest 20% ukoliko oba 1ili jedan roditelj imaju ima 40%

mentalno retardacije[3].

Kod muskaraca je mentalno ostecenje cesce. Omjer je veci kod grani¢ne 1 blaze mentalne
nerazvijenosti i varira od 1,2 do 1,4:1 . Morbiditet dostize vrhunac u dobi od 10 do 20 godina,
nakon Cega postupno opada. Kada je rije¢ o djevojcicama, kod njih se ¢eS¢e razvija Rettov
sindrom, iako je ovaj poremecaj rijedak, pojavljujuci se u priblizno 1 na 23.000 slucajeva [3].
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U istrazivanju provedenom 2015. godine od strane autorskog tima (Sarajlija, Kovacevi¢,
Nikoli¢, Petrovi¢, Obradovi¢, Duri¢, i Jovanovi¢) pod nazivom ,.Epidemiologija Rettovog
sindroma u Srbiji: prevalencija, incidencija i prezivljavanje®, utvrdeno je da su u Srbiji 102
zene imale dijagnosticiran Rettov sindrom izmedu 1981. i 2012. godine. Prema ovom
istrazivanju, procjenjuje se da Rettov sindrom pogada 0,586 na svakih 10.000 Zivorodenih
djevojcica u Srbiji, s prevalencijom od 1:8439 medu djevojkama mladim od 19 godina.
Devetnaest pacijentica (18,63%) je preminulo, pri ¢emu je najces¢i uzrok smrti bila upala
pluéa. Za 11% pacijentica smrtni ishod mogao se predvidjeti do navrSenih 12 godina. Autori
su takoder potvrdili znacajnu tendenciju prema ranijim dijagnozama tijekom razdoblja

istrazivanja, s prosjecnom dijagnosti¢kom dobi od 3,5 godine [4].

3. Klini¢ka slika

Klinicke karakteristike bolesnika s RTT-om jako variraju. Rettov sindrom karakterizira
normalan rast u prvih nekoliko mjeseci djetinjstva, nakon cega slijede nepravilni obrasci
disanja, abnormalni obrasci hodanja, kognitivno oSteéenje, regresija motoriCkih i
komunikacijskih vjestina i stereotipni pokreti ruku. Rettov sindrom opcenito utjeCe na
srediSnji ziv€ani sustav, iako se Cesto predstavlja kao multisistemsko stanje koje utjece na
razvoj djeteta, pubertetsko odrastanje 1 opce zdravlje [9]. Rettov sindrom ¢esto ima popratne
bolesti, kao Sto su gastrointestinalni problemi, skolioza, napadaji, nepravilno disanje,
poremecaji spavanja i niska gustoca kostiju, §to povecava rizik od prijeloma. Najceséi
ortopedski komorbiditet je skolioza koja pogada oko 75% osoba s Rettovim sindromom do
njihove 15. godine. Jo$ jedan simptom s kojim se mogu susresti osobe s Rettovim sindromom
je izmijenjena osjetljivost na bol. Znakovi i pokazatelji Rettovoga sindroma ukljucuju: jezi¢ne
i razvojne sposobnosti koje su izrazito ugrozene, pri ¢emu se rane razvojne vjestine obi¢no
uce mnogo kasnije nego Sto je uobicajeno. Djeca Cesto prestaju govoriti izmedu 12. 1 18.
mjeseca zivota. Receptivno ucenje jezika i gruba motorika obi¢no su napredniji od fine
motorike 1 ekspresivnih jezi¢nih vjeStina. Takoder, Citanje i matematicke vjeStine mogu
izostati ili se kasnije razviti. Aparaksija koja predstavlja nesposobnost ili smanjenu
sposobnost obavljanja radnji ili kretanja, moze ukljucivati nedostatke u govoru i pokretima
gledanja. Postoji kaSnjenje ili odsustvo slozenih motorickih sposobnosti poput voznje bicikla
ili kretanja po stepenicama. Pokreti rukama su automatizmi poput pljeskanja, lupkanja i
kréenja ili stiskanja Saka, takoder, Cesto primi¢u ruke ustima. Abnormalnosti u disanju koje

ukljucuju apneju, tocnije kratkotrajni prestanak disanja, pretjerano disanje te gutanje zraka.
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Drugi neuroloski simptomi koji ukazuju na Rettov sindrom jesu poremecaji spavanja,

podrhtavanje miSic¢a (tremor), pretjerano lucenje sline, kognitivna oStecenja te epilepsija [9].

Kod Rettovog sindroma mogu se javiti epilepticki napadi bez prisutnosti uobicajenih
znakova ili simptoma koji obi¢no prethode napadajima. Rani febrilni napadaji mogu biti ces¢i
(12% naspram 2-5% ukupno) u usporedbi s opéom populacijom. Najées¢i tipovi napada
ukljucuju parcijalne, tonicko-klonicke konvulzije, mioklonicke i kompleksne napadaje.
"Neepilepticke" pojave ukljucuju epizode motoricke aktivnosti kao Sto su trzanje, tikovi,
naginjanje glave, padanje prema naprijed i drhtanje, kao i abnormalne pokrete o¢iju kao §to su
epizode treptanja i okulomotorni pokreti, oralna diskinezija (smetnje pokretanja) lica,
nepozvani naleti smijeha ili vriStanja i motorne anomalije (kao §to su smijeh, epizode zurbe,
zadrzavanje daha, Sirenje zjenica, spasticitet, distonija, tikovi i epizodna atonija (gubitak

napetosti)) uz hiperventilaciju [11].

3.1 Skolioza

Skolioza je rije¢ koja potjece od grcke rijeci ,,skolios”, Sto znaci iskrivljen. U
medicinskoj terminologiji, skolioza u najSiremu smislu je svaki postrani¢ni zavoj kraljeznice
u frontalnoj ravnini (1). Osnovni nacin definiranja nagiba je mjerenje kuta po Cobbu, koji bi
za definiciju skolioze prema Scoliosis Research Society trebao biti veéi od 10°. Mjerenje se
izvodi na nacin da se odredi gornji kraljezak s najvecim nagibom, na ¢iju se gornju plohu
povuce tangenta 1 onda na tu tangentu okomica. Zatim se odredi donji kraljezak s najveéim
nagibom, na ¢iju se donju plohu povuce tangenta i na nju okomica. SjeciSte tih dviju okomica
¢ini Cobbov kut [12]. Skolioza je kompleksna bolest koja uzrokuje postrani¢no iskrivljenje
kraljeznice i moze biti posljedica razlicitih faktora poput genetike, neuromuskularnih bolesti
ili prirodenih anomalija. Simptomi skolioze su sli¢ni drugim stanjima kraljeznice, ukljucujuci
kroni¢ne bolove i neuroloSke probleme. Postoje razlicite vrste skolioze kao §to su idiopatska
(najcesc¢a), degenerativna, neuromuskularna i kongenitalna. Faktori rizika ukljuc¢uju dob, spol
1 obiteljsku povijest. Komplikacije mogu ukljucivati probleme s disanjem, kroni¢ne bolove i
promjene u izgledu tijela. LijeCenje moze obuhvatiti noSenje ortoze, fizikalnu terapiju ili
kirurSke zahvate, ovisno o tezini 1 individualnim potrebama pacijenta. Kirursko lijecenje moze
biti potrebno za pacijente s teSkim simptomima ili disbalansom kraljeznice koji utjece na
kvalitetu zivota [6]. Kako djeca pogodena Rettovim sindromom rastu 1 razvijaju se,
ortopedski simptomi postaju vidljiviji, ¢esto ukljucujuéi kontrakture u donjim ekstremitetima,

coxa vara 1 skoliozu, §to pogada do 83% pacijenata. Jednostrana skolioza u obliku slova C
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tipicna je za mnoge neuromuskularne uzroke deformacije kraljeznice pa tako i u slucaju
Rettovoga sindroma gdje Cesto postoji brza progresija skolioze tijekom drugoga desetljeca
zivota. Smanjena pokretljivost, losa ravnoteza pri sjedenju i u ekstremnim sluéajevima,
smanjena pluéna funkcija neki su od ucinaka skolioze. Istrazivanja pokazuju da, kako bi se
umanjili ti ucinci, terapija mora zapoCeti ¢im koronarna deformacija prijede 40°. U
slucajevima skolioze povezane Rettovim sindromom, savjetuje se fuzija na zdjelicu kako bi se
ispravio nagib zdjelice i sprijecila buduca progresija deformacije. Budu¢i da fuzija zdjelice
nosi veci kirurski rizik, najbolje je izbjegavati korisStenje ove metode kad god je to moguce jer

moze omoguciti o€uvanje pokretljivosti u nekim okolnostima [7].

Cilj jednoga istrazivanja pod nazivom ,,Correcting Scoliosis in Rett Syndrome* pod
autorstvom Bretta Rocoscorrespondinga i Reinharda Zellera bio je opisati ozbiljnost
deformacije kraljeznice uocene kod Rettovog sindroma, klinicke i radioloSke ishode kirurSkog
zahvata i usporediti ishode izmedu pacijenata koji su bili spojeni sa zdjelicom ili L5. Rezultati
su pokazali da je najcesca ortopedska manifestacija Rettovoga sindroma upravo skolioza koju
treba Sto prije kirurski lijeciti. Prema njihovim podacima, ozbiljna zakrivljenost moze se
sigurno lijeciti trenutnom tehnologijom; fuzija sa zdjelicom nije uvijek potrebna; i u mnogim
okolnostima, spajanje s L5 je dovoljno i ¢ak moze biti klju¢no za odrzavanje pokretljivosti
pacijenta nakon operacije [7]. U velikoj kohortnoj studiji Alberto Romao i suradnici
analizirali su rendgenske snimke 128 djevojaka i Zena s RTT-om pracene dvije godine (tri
rendgenske snimke za svaku osobu), utvrdeno je da magnituda skolioze opcenito raste s
godinama s godisnjim povecanjem kvadratnog korijena od 0,438 jedinica. osnovnoga
Cobbovoga kuta (95% interval pouzdanosti 0,374-0,503). Skolioza u RTT-u neurogena je
podrijetla i moZe rezultirati boli, gubitkom ravnoteze pri sjedenju, pogorSanjem motorickih
sposobnosti 1 progresivnim restriktivnim razvojem bolesti plua. Smanjeni rani razvoj,
nemogucnost sjedenja i hodanja bez potpore, pocetak puberteta i doostupne konzervativne
intervencije za skoliozu ukljucuju promatranje i praéenje, stezanje, ortotiku i fizikalnu terapiju.
Buduéi da su objavljene specificne smjernice za lijeCenje skolioze za osobe s RTT-om,
dostupni tretmani za skoliozu ovdje su opisani u svjetlu takvih smjernica. Pra¢enje skolioze
kod ovih pacijenata treba zapoceti prije dijagnoze skolioze. Strategije pracenja prije dijagnoze
za osobe s RTT-om ukljucuju genetsko testiranje, poducavanje roditelja o karakteristicnim
aspektima skolioze i fizi€ku procjenu nakon dijagnoze RTT-a i najmanje svakih Sest mjeseci
nakon toga. Nakon dijagnosticiranja skolioze predlaze se godiSnji rendgenski snimak

kraljeznice kako bi se pratila progresija krivulje. Preporuca se prikupljanje rendgenskih
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snimaka svakih Sest mjeseci ukoliko Cobbov kut napreduje preko 25° prije sazrijevanja
kostura [8]. U literaturi je zabiljeZena samo jedna intervencija fizikalne terapije protiv
skolioze koja je eksplicitno usmjerena na pacijente s RTT-om. Ovo je specifi¢an rezim
fizikalne terapije koji se sastoji od intenzivnoga programa posturalnoga pozicioniranja i
poboljSane razine aktivnosti koji se provodi u zajednickoj suradnji s clanovima obitelji
sudionika 1 njegovateljima (unutar edukacijske ustanove). Intervencija je provedena na 5-
godis$njoj djevojéici s RTT-om ¢iji se Cobbov kut smanjio s 30 na 20° tijekom 18 mjeseci
lijeCenja, koriStenjem opreme za pozicioniranje, posturalnih strategija (aktiviranje reakcija
automatske ravnoteze koje se suprotstavljaju prirodnima skoliotickima krivuljama) te program
motori¢ke aktivnosti (hodanje ili stajanje) tijekom budnoga vremena. Utvrdeno je da su sli¢ni
programi bili korisni za povecanje motoricke funkcije pet djevoj¢ica s RTT-om u Irskoj i 17
djevojcica i zena s RTT-om u Italiji , pruzajuéi dokaze o izvedivosti i prihvatljivosti ovog
tretmana u Sirem dobnom i funkcionalnom rasponu sudionika. Ipak, do danas nije procijenjen
nikakav antiskolioti¢ni, konvencionalni, fizicki rezim za skupinu sudionika s Rettovim

sindromom |[8§].

3.2 Problemi disanja

Preko 80% pacijenata s Rettovim sindromom ¢e u nekom trenutku svoga zivota razviti
poteskoce disanja. Respiratorne disfunkcije su, medutim, cikli¢ne. Veéina respiratornih
problema pocinje u dobi izmedu 6 i 11 godina i Cesto nestaje izmedu 11 1 13 prije nego Sto se
vrate u bilo kojoj dobi. Jo§ uvijek nije jasno zasto su poteskoce 1 nestale. Rana istraZivanja
otkrila su kako su respiratorne disfunkcije najuocljivije tijekom dana, a dokumentirani je
Siroki raspon abnormalnosti kao $to su hiperventilacija, zadrzavanje daha, apneja 1 brzo plitko
disanje. Nepravilnosti disajnoga volumena i frekvencije disanja pokazuje analiza udah-udah.
Udisaji mogu biti snazni, ali mogu biti 1 plitki [10]. U usporedbi sa zdravom kontrolnom
djecom, prosjecna ucestalost disanja, medijan protoka zraka i broj otkucaja srca su visi.
Visoka individualna varijabilnost i ¢injenica je da neka djeca diSu normalno i samo ponekad
pokazuju respiratorne disfunkcij. Zivotinjski model za Rettov sindrom takoder pokazuje veéu
varijabilnost u abnormalnostima disanja. Nepravilnosti disanja 1 kardiorespiratornoga sustava
mogu se povezati s ponavljanim ljuljanjem, vikom, uznemirenos¢u, tjeskobom, loSim
raspolozenjem, temperaturnim anomalijama i gastrointestinalnim problemima . Zapravo,
najbolje je karakterizirati disautonomiju u Rettovom sindromu kod kuce koriStenjem

neinvazivnih tehnologija ambulantnog pracenja, Sto smanjuje tjeskobu i stres povezane
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boravkom u bolnici. Zadrzani dah je cesto vidljiva respiratorna abnormalnost povezana
Rettovim sindromom [10]. Razlika izmedu normalnoga disanja i zadrzavanja daha, to¢nije

disanja, kod osoba s Rettovim sindromom prikazuje Slika 3.2.1

Inicijalni inspiracijski napor normalnoga trajanja prethodi zastojima daha, nakon kojih
slijedi kratka postinspiratorna faza u kojoj broj otkucaja srca opada. Pocetak faze zadrzavanja
daha brzo zavrSava postinspiraciju, a istovremeno dolazi do nagloga porasta otkucaja srca.
Kod Rettovog sindroma, zastoj daha karakterizira tahikardija, dok u zdravih ljudi zastoj daha
karakterizira bradikardija 1 "odgovor na ronjenje" budu¢i da zadrzavanje daha tijekom
ronjenja pod vodom potic¢e ovu fizioloSku reakciju. Kao rezultat toga, zastoji daha koje koriste
pacijenti s Rett sindromom nalikuju snaznim izdisajima, poznatima kao Valsalvini manevri,
koji se izvode uz zatvoreni glotis. U svojim prvim opisima zastoja daha, Andreas Rett koristio
je njemacku rijec¢ "Pressatmung”, $to znaci "pritisnuti" zrak prema glotisu. Broj otkucaja srca
raste tijekom zadrzavanja daha Rettovim sindromom i traje joS dva do tri udisaja nakon §to se
ponovno uspostavi normalno disanje. Brojni mehanizmi, ukljucuju¢i poviseni tlak u prsima
koji pokrece lanac dogadaja, ukljucujuci promjene u pluénoj cirkulaciji i minutnom volumenu
srca kao 1 kompenzatornu tahikardiju, vjerojatno su odgovorni za postojanost tahikardije. lako
su zadrzavanja daha vjerojatno rezultat ove refleksne komponente, epizodni karakter
zadrzavanja daha ukazuje poremeéaje u SZS. Ti zastoji daha, koji su odvojeni razdobljima
izmedu zastoja daha promjenjive duljine, rezultiraju povremenim desaturacijama kisika, $to
moze imati Stetne ucinke slicne onima povremene hipoksije izazvane opstruktivnom apnejom
za vrijeme spavanja [10]. Cini se da trajanje prethodnoga zadrzavanja daha utjede i na duljinu
intervala izmedu zadrzavanja daha i na poveéanje broja otkucaja srca zabiljezeno tijekom
izdisaja. Ideja da varijacije otkucaja srca nisu uzrokovane izravnim povecanjem otkucaja srca
poput Valsalvinog, koje je izazvano pritiskom u prsima, dodatno je podrZzana zapazanjem da
se sli¢ne epizodne tahikardije takoder javljaju tijekom spavanja u odsutnosti zadrzavanja daha.
Nadalje, za razliku od budnoga stanja, tahikardija se javlja prije paradoksalnih udisaja i ne
prati zadrZavanja daha tijekom no¢i. Ova opazanja upucuju na to da je disautonomija koja
potjece iz srediSnjeg Ziv€anog sustava uzrok epizodne tahikardije, a tahikardija se dogada

prilikom zadrzavanja daha u fazi budenja i spontano tijekom spavanja [10].
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Slika 3.1 Prikaz zadrzavanja daha kod Rettovoga sindroma u usporedbi s normalnim
disanjem Izvor: Breathing Disturbances in Rett Syndrome J.-M. Ramirez i sur.

4. Dijagnoza

Rettov sindrom se dijagnosticira pomnim pracenjem djetetovoga rasta i razvoja uz

trazenje specifi¢nih osnovnih simptoma. Nedavno je objavljeni revidirani skup dijagnostickih

standarda za Rettov sindrom. Na temelju simptoma i tezine, Rettov sindrom se cesto

kategorizira kao tipi¢an (klasi¢an) ili atipian (varijantan). U Tablici 4.1 prikazani su

dijagnosticki

kriteriji za Rettov sindrom. Usporenje postnatalnog rasta glave obi¢no je

karakteristika koja prvo upozorava medicinsko osoblje na Rettov sindrom kao mogucu

dijagnozu, iako to nije obavezna dijagnosticka znacajka u revidiranim kriterijima [10].

Tablica 4.1 Revidirani dijagnosticki kriteriji za Rettov sindrom [10]

* djelomican ili
potpun gubitak
stecenih svrhovitih
vjestina ruku

* djelomican ili
potpun gubitak
stecenog govornog
jezika
* abnormalnosti hoda

* stereotipni pokreti
ruku

» razdoblje regresije
nakon kojega slijedi
oporavak ili
stabilizacija

* svi glavni kriteriji i
svi kriteriji
iskljucenja

Cesto prisutni
potporni kriteriji

* ozljeda mozga kao
posljedica traume

* izrazito abnormalan
psihomotorni razvoj
u prvih 6 mjeseci
Zivota

» razdoblje regresije
nakon kojega slijedi
oporavak ili
stabilizacija

* 2/4 glavnih kriterija

¢ 5/11 dodatnih
kriterija

* poremecaji disanja
tijekom budnog
stanja
* poremeceni
obrazac spavanja
* smanjena reakcija
na bol
* abnormalni tonus
miSica
* intenzivna
komunikacija o¢ima
* periferni
vazomotorni
poremecaji
* neprimjereno
smijanje
* Skripanje zubima ili
stiskanje ¢eljusti

* skolioza
* usporen rast
» male, hladne ruke i
stopala
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Za trazenje mutacija u genu MECP2 na kromosomu Xq28 moZe se provesti genetsko
testiranje. Otprilike 95-97% ljudi s klasi¢nim Rettovim sindromom pokazuje ovu mutaciju.
Rettov sindrom se ne moze iskljuciti ¢ak ni u odsutnosti mutacije na genu MECP2, stoga se
dijagnoza mora postaviti od slucaja do slucaja na temelju specificnih dijagnostickih kriterija.
Prije nego $to se moze postaviti konacna dijagnoza Rettovoga sindroma, moraju se iskljuciti
drugi neurorazvojni poremecaji kao $to su autizam 1 nespecificne intelektualne teskoce jer su
povezani s mutacijama MECP2. Kod djece s Rettovim sindromom najces¢a pogresna
dijagnoza je infantilni autizam. Rettov sindrom i1 poremecaji iz spektra autizma (ASD) dijele
simptome kao S$to su abnormalno ponaSanje ili pokreti i potesko¢e u druStvenoj interakciji 1
komunikaciji. Bostonska dje¢ja bolnica poti¢e klinicare da Rettov sindrom smatraju
jedinstvenim stanjem s osobinama sli¢nima autizmu. Za postavljanje dijagnoze moraju se
iskljuciti druga stanja koja slice simptomima Rettovoga sindroma. Medu tim uvjetima je
nekoliko stanja u koja spadaju cerebralna paraliza i autizam, dodatna nasljedna stanja,
problemi s vidom ili sluhom, degenerativne bolesti koje rezultiraju dezintegracijom tijela ili

mozga, bolesti mozga uzrokovane ozljedom ili infekcijom te fetalna ozljeda mozga [10].

5. Prognoza

Osobe s Rettovim sindromom predstavljaju Siroki spektar ortopedskih i neuroloskih
poteskoca. Tipic¢ni problemi na koje bi trebalo obratiti pozornost pri lijeCenju ove populacije
su funkcionalna ograni¢enja, nizak kardiovaskularni kapacitet, hipotonija, ataksija, apraksija,
gubitak prijelaznih pokreta, spasticitet, skolioza i/ili kifoza, gubitak pokretljivosti, gubitak
funkcije ruke, deformacije stopala i1 dezorijentacija u prostoru. Suocavanje s takvim
poteskocama i prevladavanje povezanih ogranicenja predstavlja naporan zadatak za osobu s
Rett sindromom kao i za njezinu obitelj. Dobro educirani intenzivni rezim fizikalne terapije
moze pomo¢i djetetu i obitelji da se nose s gore navedenim ograni¢enjima [13]. Sto ranija
intervencija ima znacajnu ulogu kojoj je cilj olaksSati stjecanje razvojnih vjestina, inhibiranje
ili smanjenje dugoro¢nih ucinaka specificnih ¢imbenika rizika u razvoju i smanjenje niza
patoloskih pokreta koji postaju teski ili nemoguéi za promijeniti ukoliko se radi o kasnoj
intervenciji. Naj¢e$¢i problem koji nalazimo kod RTT-a uklju¢uje promjene u kraljeZnici.
Tocnije, skoliozu koja se moZe se naci u 80%-85% oboljelih. Zbog ucestalosti skolioze kod
RTT-a potrebno je obaviti pregled poloZaja kraljeznice, asimetrije 1 zakrivljenosti kraljeznice
tijekom lije¢ni¢koga pregleda. Brzo napredovanje skolioze u RTT-u - prosjecno 14 stupnjeva

godis$nje - jo$ je jedan problem s ovim stanjem. Nadalje, savjetuje se da se svako dijete s
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RTT-om uklju¢i u program prevencije skolioze u mladoj dobi zbog visoke prevalencije
skolioze. Kada se skolioza u RTT-u rano identificira i1 dijete moZe odrZati hodanje i penjanje
stepenicama, prognoza je bolja. Posljedica pravilnoga senzomotorickoga prijenosa jest
kompleksni aktivni i dinamicki rad te kontrola ljudskoga pokreta koja izostaje kod RTT-a,
stoga dolazi do kompenziranja ruku prilikom izvodenja stereotipnih pokreta i fiksacijom tijela
Sto naposlijetku dovodi do razvoja skolioze. Hodanje 1 drugi pokreti ukljucuju visok stupanj
koordinacije. Ukljuc¢ujuéi svu djecu s RTT-om, izmedu 50% i1 85% njih nauci hodati, dok neki
nikad ne razviju sposobnost za pokretanje. Kod RTT-a hodanje je klju¢no jer poboljsava
muskulaturu donjih ekstremiteta i sprjecava osteoporozu. Hodanje treba poticati kod onih koji
to mogu izvrSiti, ali ako dijete nema potrebnu koordinaciju, u¢enje hodanja mozda nece biti
mogucée. Medutim, neki uspiju prohodati u dobi od 6, 16 ili ¢ak 21 godine. Osim toga,
postoje izvjestaji o osobama s RTT-om koji su izgubili sposobnost hodanja, ali su je zatim
stekli nakon §to su proveli 5, 12 ili ¢ak 20 godina u invalidskim kolicima, a istraZivanja
pokazuju da je osamdeset posto ljudi s RTT-om sposobno samostalno hodati te obi¢no gube i
vrac¢aju ovu sposobnost dva puta tijekom zivota. RTT pacijenti obi¢no prezive do zrelosti
(70% do 45 godina), pa ¢ak i do 70 godina, unato¢ loSemu fizickomu stanju. Primarni uzrok

smrti pacijenata s RTT-om je kardiorespiratorno oste¢enje [14]
5.1 Lijecenje i rehabilitacija

LijeCenje Rettovoga sindroma ukljucuje multidisciplinarnu timsku podrsku koja
obuhvaca neuroloske terapeute, logopede, fizioterapeute i druge stru¢njake kako bi se
upravljalo simptomima i poboljSala funkcionalnost djeteta. Upravljanje simptomima
Rettovoga sindroma, Cesto zahtijeva individualizirani pristup koji kombinira farmakoloske
terapije s rehabilitacijskim programima i podr§kom obitelji. Lijecenje djevojCica s Rettovim
sindromom zahtijeva sustavnu procjenu simptoma i kontinuiranu koordinaciju izmedu
razli¢itth zdravstvenih profesionalaca radi osiguranja optimalnog tretmana [5].
Multidisciplinarna timska podrska igra klju¢nu ulogu u lijeCenju Rettovoga sindroma,
pruzaju¢i integrirani pristup koji adresira neuroloske, komunikacijske, motoricke i druge
aspekte bolesti. Upravljanje simptomima Rettovoga sindroma moze ukljucivati razliCite
terapijske modalitete poput fizikalne terapije za odrzavanje pokretljivosti 1 logopedske
terapije za poticanje komunikacije, uz kontinuirano pracenje 1 prilagodbu terapijskoga plana
prema individualnim potrebama pacijenta. lako ne postoji specifican lijek za Rett sindrom,

mogu se propisati lijekovi za kontrolu napadaja, disfunkcije disanja ili motori¢ke poteskoce
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kako bi se olakSali simptomi i poboljSala kvaliteta Zivota. Radna terapija, fizikalna terapija 1
komunikacijska terapija kljucni su za razvoj vjeStina samopomoc¢i i poboljSanje kvalitete
zivota, fokusiraju¢i se na podru¢ja poput hranjenja, oblacenja, povecanja pokretljivosti te
poboljsanja komunikacije. Redovito prac¢enje je nuzno za procjenu napredovanja skolioze i
pracenje sr¢anih abnormalnosti kako bi se pravovremeno interveniralo i smanjile potencijalne
komplikacije. Moguce je da ¢e djeca s Rett sindromom trebati podrSku u prehrani kako bi
odrzavala tjelesnu masu i osigurala adekvatnu nutritivnu podrsku. Potrebni su specijalizirani
programi obrazovanja i socijalne podrske kako bi se osigurala adekvatna podrSka i
prilagodeni pristupi koji odgovaraju individualnim potrebama djeteta s Rett sindromom,

pruzajuc¢i im najbolje moguce Sanse za razvoj i integraciju u zajednicu [5].

5.2 Fizioterapijska procjena

Fizioterapijska procjena se temelji na SOAP modelu koji omogucuje uspjesnu
komunikaciju izmedu fizioterapeuta i ostalih ¢lanova tima. Znafenje akronima SOAP
predstavlja sve elemente koji moraju biti ukljuceni u fizioterapijsku procjenu. “S” oznacava
subjektivni pregled, “O” je objektivni pregled, “A” je analiza terapije i “P” je plan terapije.
Kako bi bila uspjeSna i1 svrsishodna, procjena mora biti problemski orijentirana. Cilj
fizioterapijske procjene je uocCavanje patologije 1 pronalazak wuzroka disfunkcije,
dokumentacija svih dobivenih podataka te postavljanje ciljeva i plana rehabilitacije te na
kraju evaluacija rezultata. Nakon subjektivne i1 objektivne procjene analiziraju se rezultati te
se postavljaju ciljevi i ocekivanja s bolesnikom te pruzanje emocionalne podrSke, uz

sastavljanje programa vjezbi prema pacijentovim moguénostima [15].

Prije provodenja procjene osobe s Rettovim sindromom (RTT), potrebno je uzeti u
obzir nekoliko klju¢nih stvari: identifikacija ciljeva evaluacije: neophodno je da fizioterapeut
jasno definira svrhu evaluacije. To ukljucuje utvrdivanje ima li cilj evaluacije pracenje
trenutnih vjestina pojedinca, pracenje poboljsanja ili pogorSanja tijekom vremena,
prepoznavanje novih vjestina ili procjenu ucinkovitosti programa intervencije. Ovisno o cilju
ocjenjivanja, ocjenjiva¢ moze odabrati najprikladniji alat za ocjenjivanje koji je u skladu s
ciljevima. Odabir relevantnoga alata za evaluaciju: nakon §to se odredi cilj evaluacije,
fizioterapeut treba odabrati odgovaraju¢i alat za evaluaciju koji je usko povezan s
identificiranim ciljevima. Primjerice, ukoliko je cilj pratiti napredak pojedinca tijekom
vremena, alat koji pruza snimku njegovih trenutnih vjesStina moZe biti prikladan. S druge

strane, ukoliko je cilj procijeniti u¢inak intervencijskog programa, fizioterapeut bi trebao
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odabrati alat koji moze u€inkovito mjeriti promjene u vjestinama ili ponasanju koje proizlaze
iz intervencije. Razmatranje programa intervencije i ciljeva: u slucajevima kada evaluacija
ima za cilj procijeniti uc¢inkovitost intervencije, klju¢no je da fizioterapeut prvo identificira
specifi¢ni program intervencije koji se provodi i njegove povezane ciljeve. Ove informacije ¢e
voditi odabir najprikladnijega alata za evaluaciju koji moZe tocno izmjeriti ishode ciljane
intervencijom [16]. U procjeni pojedinaca s Rettovim sindromom (RTT) klju¢no je uzeti u
obzir vrijeme procjene, organizaciju procjene i razlicite Cimbenike utjecaja. Nekoliko klju¢nih
tocaka koje treba imati na umu: vrijeme procjene: pojedinci s RTT-om mogu imati odredena
doba dana kada bolje funkcioniraju. Vazno je planirati evaluaciju u trenutku kada je osoba u
svom optimalnomu stanju. To moze ukljucivati koordinaciju s njegovateljima kako bi se
odredilo najbolje vrijeme i dan za procjenu. Cak i ako zakazivanje na apsolutno najbolji dan
ili vrijeme nije moguce, potrebno je uloziti napore da se izbjegne zakazivanje u "najgorim"
vremenima za pojedinca, primjerice kada je naviknut na spavanje ili nakon napornih
aktivnosti. Osim toga, uzimaju se u obzir i1 vanjski ¢imbenici kao §to su promjene u
lijekovima, obrazovne postavke ili obiteljska dinamika jer oni takoder mogu utjecati na stanje
pojedinca tijekom evaluacije [16]. Organizacija evaluacije: zapoCinje se zadacima koji su
laksi za pojedinca i prelazi se na zahtjevnije zadatke. PoCevsi sa zadacima koje moze lako
izvrsiti, pojedinac ¢e dozivjeti uspjeh 1 biti spremniji za rjeSavanje slozenijih zadataka kasnije
u ocjenjivanju. Ovaj pristup moze pomoc¢i u odrzavanju motivacije i angazmana tijekom
procesa evaluacije. UCinkovita komunikacija i stvaranje ugodnoga ambijenta kljucni su u
daljnjem ishodu procjene. Komunikacija: neophodno je da fizioterapeuti odrzavaju
komunikaciju s pojedincem tijekom evaluacije. To ukljucuje razgovor s pojedincem na
poticajan i privlacan nacin, prilagodavanje tona glasa kako bi se potaknuo pozitivan odnos.
Pazljivo promatranje pojedinca i davanje jasnih uputa i povratnih informacija takoder su vazni
aspekti komunikacije tijekom procjene. Osim toga, koriStenje neverbalnih elemenata kao Sto
su pokazivanje i izrazi lica mogu poboljSati komunikaciju, zajedno s argumentativnima
komunikacijskim alatima s kojima je pojedinac upoznat. Skrbnici bi takoder trebali biti
ukljuceni u podrzavanje komunikacije, pruzajué¢i pomo¢ prema potrebi. Ambijent: stvaranje
opustene atmosfere prije i tijekom procjene kljucno je za osiguravanje osjec¢aja ugode i
opustenosti pojedinca. Fizioterapeuti to mogu posti¢i postavljanjem mirnoga i ugodnoga
okruzenja, bez smetnji. To moZze ukljucivati kontroliranje ¢imbenika kao S$to su razine
buke 1 osiguravanje udobnoga fizickoga prostora, ujedno pogodnoga za procjenu.
Poduzimanje koraka za minimiziranje stresora i elemenata koji izazivaju anksioznost moze

pomoc¢i pojedincu da se osjec¢a opustenije 1 otvorenije za ukljucivanje u proces evaluacije.
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Odvijanje evaluacije za pojedince s Rettovim sindromom preporucuje se u prisutnosti onoga
tko zna pojedinca jer mogu pruziti uvid u tipiénu funkcionalnu razinu pojedinca [16]. Ukoliko
fizioterapeut otkrije da je pojedinac sposoban izvrSiti zadatak, ali to nije vidljivo tijekom
evaluacije, treba primijeniti strategije za olakSavanje izvrSenja zadatka. Te strategije mogu
ukljucivati: pruzanje motivacijskih ¢imbenika prilagodenih preferencijama pojedinca,
osiguravanje paznje i dostupnosti pojedinca, davanje jasnih i1 saZetih uputa, omogucavanje
potrebnoga vremena za organizaciju i izvrSenje zadatka, s obzirom na to da osobe s RTT-om
mogu imati duze vrijeme reakcije, pruzanje minimalne potrebne pomoci za dovrSenje zadatka
1 postupno smanjivanje pomo¢i ako je moguce. Ukoliko, unato¢ ovim naporima, pojedinac 1
dalje ne moze izvrSiti zadatak tijekom evaluacije, fizioterapeut bi trebao raspitati njegovatelja
o dostupnosti nedavnih videozapisa koji pokazuju sposobnost pojedinca da izvrsi zadatak. U
nedostatku videozapisa, ali uz potvrdu njegovatelja da osoba obi¢no moze izvrsiti zadatak,
fizioterapeut bi trebao dokumentirati sposobnost kao "nije moguée/primije¢eno" u izvjeséu o
procjeni, popraceno biljeSkom koja ukazuje na doprinos njegovatelja. Osim toga, vazno je
procijeniti stanje miSi¢no-koStanoga sustava pojedinaca s RTT-om, buduéi da problemi kao
Sto su skracenje miSi¢a, kontrakture zglobova i abnormalnosti misi¢noga tonusa mogu
negativno utjecati na funkcionalne sposobnosti. Pazljivim razmatranjem ovih tocaka prije
provodenja evaluacije fizioterapeuti mogu osigurati proces evaluacije koji je prilagoden
potrebama i ciljevima pojedinca, §to u konac¢nici dovodi do to¢nijih i znacajnijih rezultata [16].

Ljestvice osoba s RTT-om koje se primjenjuju u procjeni prikazane su u Tablici 5.2.1 :

Tablica 5.2.1 Ljestvice fizioterapijske procjene osoba s RTT-om [14]

e Klinicka procjena ozbiljnosti: Rett Assessment Rating Scale (RARS)

e Procjena grubih motorickih sposobnosti: skala grube motorike Rettovoga sindroma

(RSGMS)

e Funkcionalna skala Rettovoga sindroma (refus)

e Skala funkcionalne pokretljivosti - Rettov sindrom (FMS-RS)

e Skala funkcionalne pokretljivosti - Rettov sindrom (FMS-RS)

e Test dvominutnog hodanja (2MWT) modificiran za RTT

e Rucna procjena funkcije: Skala funkcije ruke Rettovoga sindroma (RSHFS)

e Procjena razine tjelesne aktivnosti: Stepwatch Activity Monitor (SAM)

e Activpal monitor i Modified Bouchard Activity Record (M-BAR)

e Bihevioralna procjena: Rettov sindrom bihevioralni upitnik (RSBQ)
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e Procjena straha od kretanja: Skala straha od kretanja Rettovoga sindroma (RSFMS)

U nastavku je opisana jedna od skala, a to je RSBQ. Kod osoba s Rettovim
sindromom postoji smanjena sposobnost kretanja. Za procjenu i pracenje napredovanja
simptoma i poboljSanja u svakodnevnim grubim motorickim vjeStinama razvijena je skala
grube motorike Rettovoga sindroma. Ova ljestvica ukljucuje standardizirane upute i jasne
definicije za svaki zadatak, pokrivaju¢i aktivnosti kao Sto su sjedenje, stajanje, hodanje i
trcanje. Svaki se zadatak boduje od 0 do 4, pri ¢emu 0 oznacava najviSu razinu potrebne
pomoci, a 4 oznacava da pomo¢ nije potrebna. Ukupni rezultat krece se od 0 do 45, sto
predstavlja najvisu do najnizu razinu funkcioniranja. Osim toga, postoje tri podljestvice koje
se fokusiraju na sjedenje, stajanje 1 hodanje te izazovne zadatke koji pomazu identificirati
odredena podrucja u kojima pojedinac moZe imati poteskoca [10]. RSBQ je ljestvica koju
ispunjavaju njegovatelji, osmisljena za procjenu Sirokoga spektra neuroloskih simptoma i
simptoma ponasanja kod Rettovoga sindroma (RTT), koja se koristi u razli¢itim dobnim
skupinama u rasponu od 2 do 47 godina u klinickim istraZzivanjima. Sastoji se od 45 Cestica,
38 Cestica organiziranih u 8 domena ili podskala koje obuhvacaju temeljne znacajke RTT-a:
opce raspolozenje; problemi s disanjem; ponasanje ruku; ponavljajuci pokreti lica; tijelo koje
se ljulja 1 bezizrazajno lice; noéna ponasanja; strah/tjeskoba; i hodanje/stajanje. Tijekom
svojega inicijalnoga razvoja svaka stavka je dodijeljena odgovarajucoj subskali kroz faktorsku
analizu. Dodatno, 7 stavki koje se ne poklapaju ni s jednom subskalom kategorizirane su kao
"nekategorizirane", ali jo§ uvijek doprinose ukupnomu rezultatu. Ocjene za svaku stavku daju
se na Likertovoj ljestvici, opcijama od 0 (ponasanje "nije to¢no"), 1 (ponasanje "donekle ili
ponekad tocno") ili 2 (ponasanje "Cesto tocno"). Ukupni rezultat moZe biti u rasponu od 0 do

90, gdje visi rezultati oznacavaju vecu tezinu simptoma. [17]

5.3 Fizioterapijski procesi

Sveobuhvatni ciljevi fizioterapije obuhvacaju poboljSanje ili odrZavanje pokretljivosti i
ravnoteze, sprjecavanje ili ublazavanje koStanih deformiteta i kona¢no povecanje neovisnosti
[10]. Uzimajuci u obzir znacajnu varijabilnost medu pojedincima s Rettovim sindromom,
ciljevi fizioterapije trebaju biti prilagodeni specificnim potrebama pojedinca, no opceniti

ciljevi prikazani su u Tablici 5.3.1.
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Tablica 5.3.1 Ciljevi fizioterapije kod RTT sindroma [14]

e poboljsanje pokretljivosti i drzanja prilikom smanjenja tonusa kako bi se poboljsale

sposobnosti hranjenja

e ublazavanje apraksije kroz ponavljaju¢e funkcionalne pokrete ili aktivnosti

e povecanje kardiovaskularne sposobnosti

e olakSavanje koriStenja ruku pomocu tehnika kao Sto su udlage za ruke i bavljenje

finom motorikom

e poboljSanje koordinacije i1 ravnoteze vjezbanjem u razliitim situacijama i

okruzenjima

e poboljSanje svijesti o tijelu putem proprioceptivnoga treninga

U prikazu slucaja Yasuhara et al. (2001.) aktivna glazbena terapija pokazala je
obecavajuce rezultate za djecu s RTT-om, $to dovodi do mentalnoga i fizickoga razvoja,
poboljSanoga svrhovitoga koriStenja ruku i poboljSanoga razumijevanja jezika. Prilikom
izrade planova intervencije, terapeuti moraju uzeti u obzir dnevne promjene u raspolozenju i
funkcijama koje dozivljavaju osobe s Rettovim sindromom. Fleksibilnost u prilagodbi
intervencija prema stanju pacijenta je klju¢na. Ciljevi terapije trebaju biti prilagodljivi na
temelju pacijentovoga odgovora, s ciljem poticanja elemenata neovisnosti i davanja pacijentu
kontrole 1 izbora aktivnosti. Preporucljivo je zapoceti s fizioterapijom §to je ranije moguce,
iako ne postoji definitivan optimalni vremenski okvir. Sustavni pregled sugerira da bi trebalo
propisati multimodelni, individualizirani program fizikalne terapije kako bi se ocuvala
autonomija i poboljsala kvaliteta zivota osoba s Rettovim sindromom. Medutim, potrebne su
daljnje visokokvalitetne studije kako bi se potvrdili ovi nalazi. Sve u svemu, usvajanje
preventivnih pristupa i podvrgavanje funkcionalnoj terapiji unutar multidisciplinarnoga
timskoga okruzenja kljuéne su strategije za odrzavanje 1 maksimiziranje sposobnosti

pojedinaca s Rettovim sindromom [10].

Intervencijski program fizikalne terapije za Rett sindrom usmjeren je na poboljsanje kvalitete
zivota 1 funkcionalnih moguénosti klijenta. Ciljevi se mogu postici kroz sljedeée intervencije

prikazane u Tablici 5.3.2.
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Tablica 5.3.2 Fizioterapijske intervencije primijenjene kod RTT-a [14]

e odrzavanje tonusa miSi¢a 1 prevencija/smanjenje abnormalnih pokreta: fokusiranje
na tehnike koje odrzavaju tonus misi¢a moze pomoci u smanjenju nekontroliranih

pokreta i poboljSanju motoricke funkcije

e odrzavanje artikuliranog raspona pokreta i prevencija kontraktura od rane dobi:
redovito vjezbanje i mobilizacija zglobova mogu sprijeciti ogranicenja pokreta i

kontrakture miSi¢a

e smanjenje dispraksije pomocu repetitivnih funkcionalnih radnji: koriStenje
repetitivnih funkcionalnih aktivnosti moZze poboljsati koordinaciju pokreta i smanjiti

dispraksiju

e povecanje 1 poboljSanje kardiovaskularnih sposobnosti: programi vjezbanja koji
ukljucuju aerobne aktivnosti mogu poboljsati kardiovaskularnu kondiciju i opéu

izdrzljivost

e stimuliranje upotrebe ruku: terapijske vjezbe koje poticu upotrebu ruku mogu

poboljsati funkcionalnost i samostalnost u svakodnevnim aktivnostima

e postizanje dinamic¢ne kontrole drzanja: vjezbe koje jacaju miSi¢e trupa i poti¢u

stabilnost kraljeznice mogu pomoc¢i u postizanju bolje kontrole drzanja

e promocija bolje koordinacije i ravnoteze: razliCite aktivnosti koje poticu

koordinaciju pokreta i ravnotezu mogu poboljSati motoricke sposobnosti

e prevencija progresije skolioze od mlade dobi: koriStenje terapijskih tehnika i

posturalnih vjezbi moze pomo¢i u prevenciji progresije skolioze i odrzavanju

optimalnog polozaja kraljeznice

5.3.1 Vjezbe jatanja

U vjezbe jacanja spadaju aktivne dinamicke 1 aktivne stati¢ke vjeZbe te vjeZbe jacanja

s otporom.

Aktivne dinamicke vjezbe temelje se na izotoniCkim kontrakcijama, Sto znaci da
dolazi do povecanja popre¢nog presjeka misSi¢a i promjene udaljenosti izmedu polazista i
hvatiSta miSi¢a, uz zadrzavanje miSi¢noga tonusa. Ove vjezbe ukljucuju koncentricni i
ekscentricni miSi¢ni rad. Koncentri¢ni misi¢ni rad dogada se kada dolazi do priblizavanja
polazista 1 hvatiSta miSi¢a, dok je ekscentricni miSi¢ni rad prisutan kada se polaziSte miSica
udaljava od hvatista tijekom pokreta. Aktivne dinamicke vjezbe izvode se u kinetickomu
lancu koji se proteze od srediSnjega ziv€anoga sustava do periferije misi¢a, omogucujuci
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izvodenje motorickih funkcija. Glavna svrha ovih vjezbi je poboljSanje snage, izdrZljivosti,
koordinacije, opsega pokreta i brzine izvodenja pokreta. Vazno je da budu pravilno indicirane

i planirane s odredenom svrhom kako bi se postigao zeljeni terapijski ucinak [18].

Staticke kontrakcije su klju¢ne za uspostavu 1 odrZavanje refleksnoga mehanizma
pokreta te za ocCuvanje miSi¢nog tonusa, sprjeCavanje miSi¢ne hipotrofije i olakSavanje
naknadnoga aktivnoga gibanja zglobova ekstremiteta. Teorijska prednost aktivne staticke
kontrakcije lezi u ekonomicnosti 1 efikasnosti koriStenja energije miSi¢ne kontrakcije.
Medutim, nedostatak je Sto takva kontrakcija ne rezultira pokretom te moZe izazvati veliki

misi¢ni zamor, posebno kod dugotrajnih ili ucestalih kontrakcija [18].

Kod Rettovoga sindroma, vjezbe jaCanja fokusiraju se na miSi¢e ekstenzore trupa.
VjeZbe za jacanje miSi¢a ekstenzora trupa sastoje se od nekoliko pokreta koji se izvode leZe¢i
na trbuhu ili na boku, kao i u Cetveronoznomu ili kleCe¢emu polozaju. Svaka vjezba se
ponavlja deset puta. Primjer nekoliko vjezbi: podizanje glave i gornjega dijela trupa lezeéi na
trbuhu s rukama uz tijelo 1 spojenim nogama, Sto prikazuje Slika 5.3.1.1. Sli¢na vjezba, ali
rukama spojenima iza leda. Podizanje glave 1 gornjega dijela trupa s rukama spojenima iza
vrata. Podizanje glave i gornjega dijela trupa s dlanovima oslonjenima na strunjacu ispod
ramena. Podizanje naizmjeni¢no ispruzene ruke i noge leze¢i na trbuhu. Podizanje
istovremeno ispruzenih ruku i nogu leze¢i na trbuhu. Podizanje naizmjeni¢no ispruzene noge
leZe¢i na trbuhu. Podizanje glave i gornjega dijela trupa s dlanovima oslonjenima na strunjacu,
zatim sjedenje na pete i povratak u potrbusni polozaj. Ispravljanje jedne, pa druge ispruzene
noge u cetveronoznomu polozaju. Ispravljanje jedne ispruzene ruke prema naprijed i jedne

ispruzene noge prema natrag, naizmjeni¢no u ¢etveronoznomu polozaju [18].

Slika 5.3.1.1 Primjer vjezbe za jaCanje ekstenzora trupa

Izvor: Lara Petak, model E.T., 7.12.2018.

5.3.2 Posturalne vjezbe

Posturalne vjezbe su specificni pokreti 1 polozaji dizajnirani za obnavljanje

funkcionalnosti miSica i dovodenje osnovnih nosivih zglobova u neutralan anatomski polozaj.
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Ovim se postupkom postize obnova miSi¢ne funkcije, povezivanje kinetickih lanaca, olakSava
opterecenje tijela te smanjuje bol. Individualno se odreduju posturalne vjezbe za svaku osobu,
uzimajuc¢i u obzir njihove simptome, disfunkcije, dostupno vrijeme za vjezbanje i druge
faktore. Svaka vjezba se povezuje s prethodnom, pripremajuéi tijelo za sljedeéi korak, a
vjezbe se prilagodavaju prema napretku i promjenama stanja. Na taj nacin, osoba se educira

kako bolje razumjeti svoje tijelo 1 koristiti vjezbe kao alat za poboljSanje svoje kondicije [19].

5.3.2.1 Vjezbe ravnoteZe i koordinacije

Balans ili ravnoteza je kompleksna motori¢ka sposobnost koja omogucuje odrzavanje
tijela 1 segmenata u ravnoteZi. Vjezbe za balans trebaju biti raznovrsne i obuhvacati sve
polozaje tijela, od lezanja na boku i trbuhu do cetveronoznoga, kleceCega, sjedeega i
stojeCega polozaja. Nakon §to se postigne normalizacija balansa u odredenome polozaju,
prelazi se na izvodenje selektivnih pokreta u tom polozaju. Najbolje aktiviranje posturalnih
miSi¢a 1 ravnoteze postize se u tzv. ¢etveronoznomu polozaju. Vjezbe se pocinju izvoditi
zadrzavanjem cetveronoznoga polozaja, a zatim se postepeno ukljucuju selektivni pokreti
ruku i nogu. Takoder, efikasnost vjezbi balansa u ¢etveronoznomu polozaju moze se povecati

koriStenjem nestabilne podloge, §to dodatno izaziva aktivaciju misi¢nih skupina [18].

5.3.3 Vjezbe istezanja

VjeZbe istezanja obuhvacaju sve pokrete kojima se miSi¢i proteZzu preko njihove
uobicajene duljine u mirovanju. Postoje dva osnovna tipa vjezbi istezanja: balisticke i staticke.
Balisticke vjezbe istezanja povezane su dinamickim pokretima poput skokova, odskoka i
ritmiCkih pokreta. Ove vjeZzbe ukljucuju brze kontrakcije miSi¢a agonista uz istezanje misica
antagonista. Staticke vjeZbe istezanja provode se zadrZavanjem odredenoga polozaja tijela
tijekom odredenoga vremena. U kineziterapiji se daje prednost statickim vjezbama jer
zahtijevaju manje napora, manje su bolne te pruzaju ucinkovito opustanje misi¢a. Mogu se
izvoditi pasivno, u parovima, aktivno, pomoc¢u pomagala, na spravama ili samo s vlastitom
tezZinom u povoljnome poloZaju. Vjezbe istezanja imaju mnoge Kkoristi, ukljucujuci
poboljsanje fizickih sposobnosti, poticanje cirkulacije, smanjenje osjecaja napetosti i pruzanje
osjeCaja opustenosti, smanjenje misicne boli nakon napora, povecanje opsega pokreta,
poboljSanje koordinacije pokreta, prevenciju uganuca zgloba i istegnué¢a misica te smanjenje

rizika od bolova u ledima [18].
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5.3.4 Hidroterapija (Halliwick koncept)

Hidroterapija (HKT) (gr¢. hydro - voda, kinesis - kretanje, therapeia - lijeCenje) ili
vjezbanje u vodi koristi se za lijeCenje razlicitih bolesti i stanja, ali i za poboljSanje fizioloSkih
performansi misi¢no-kostanoga sustava. Voda se kao medij koristi za Siroki spektar aktivnosti
karakteristi¢nih za izvodenje na suhom (npr. hodanje, tr¢anje, skakanje, specificne vjezbe i
pokreti) kao 1 za plivanje. Fizikalna svojstva vode (gustoca, hidrostatski tlak, sila uzgona,
temperatura vode, otpor trenja vode, otpor kretanja kroz vodu) omogucéuju njezino koristenje
u razli¢itim fazama bolesti aktivacijom misi¢no-kostanoga i metabolickoga sustava pri ¢emu
dolazi do karakteristicnih trenutnih i odgodenih adaptacija i fizioloskih odgovora organizma

[20].

Halliwickov koncept je metoda usmjerena na poducavanje pojedinaca, posebno onih s
fizickim poteskocama ili poteSkocama u u€enju da se ukljuce u vodene aktivnosti, samostalno
se krecu u vodi i nauce plivati. NaglaSava prednosti vodenih aktivnosti i ocrtava temeljna
nacela bitna za ucinkovito uCenje u vodi. Ove dobrobiti obuhvaéaju fizicku, osobnu,
rekreacijsku, drustvenu i terapijsku dimenziju. Halliwickov koncept imao je znacajan utjecaj
na praksu hidroterapije i razvio se u specijalizirane terapijske vjezbe osmisljene za rjeSavanje

specifi¢nih potreba [21].

G. Bumin i sur. proveli su istrazivanje u Turskoj pod nazivom ,Hydrotherapy for
rettsyndrome te ispitali utjecaj hidroterapije na 11-godiSnju djevojéicu u III. stadiju
Rettovoga sindroma. Halliwickova metoda provodila se dva puta tjedno tijekom 8 tjedana.
Fizicke sposobnosti djevojice procijenjene su tri puta: prije i neposredno nakon jedne
hidroterapije te nakon zavrSetka 8 tjedana hidroterapije. Procjene su ukljucivale analizu
stereotipnih pokreta, funkcionalne upotrebe ruku, vjestina ruku, hoda i ravnoteze,
hiperaktivnoga ponaSanja, komunikacije 1 druStvene interakcije. Rezultati su ukazali na
smanjenje stereotipnih pokreta odmah nakon hidroterapije, s tim smanjenjem koje je trajalo
sljedec¢ih 8 tjedana. Doslo je do znacajnoga poboljSanja u aktivnostima hranjenja i vjestinama
ruku. Nadalje, nakon 8 tjedana hidroterapije primijecena su poboljSanja u ravnotezi hodanja,
povecana interakcija s okolinom i smanjeno hiperaktivno ponaSanje i1 anksioznost. Ukratko,
hidroterapija je u ovom sluc¢aju smanjila stereotipne pokrete ruku i poboljSala svrhovite
funkcije ruku i vjestine hranjenja. Medutim, opravdana su daljnja istrazivanja s vefom
velicinom uzorka kako bi se bolje razumjeli potencijalni pozitivni ucinci hidroterapije na

funkciju ruku kod osoba s Rettovim sindromom [22].
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6. Zakljucak

Rettov sindrom je kompleksan neuroloski poremecaj koji zahtijeva multidisciplinarni
pristup u dijagnostici i lijeCenju. lako trenutacno nema specificnoga lijeka za RS, rana
dijagnoza, simptomatska terapija i podrSka obitelji 1 stru¢njaka mogu znacajno poboljsati
kvalitetu zivota djece koja Zive s ovim sindromom. Fizioterapija igra klju¢nu ulogu u
odrzavanju funkcionalnosti i prevenciji ortopedskih komplikacija, ¢ime doprinosi boljem
ishodu za pacijente s Rettovim sindromom. Uz fizioterapiju, logopedska terapija igra vaznu
ulogu u potpori komunikacijskim vjeStinama djece s Rettovim sindromom (RTT). Ova
terapija moze pomoc¢i u razvijanju alternativnih nacina komunikacije poput gestikulacije,
koriStenja simbola ili komunikacijskih pomagala. Terapija senzorne integracije takoder moze
biti korisna jer pomaze u obradi i integraciji senzornih informacija, §to moze poboljsati
sposobnost djeteta da se nosi s okolinom. Radna terapija takoder moze biti kljucna za
poticanje neovisnosti i svakodnevnih vjestina kao $to su oblacenje, hranjenje 1 higijena. Osim
toga, obitelji djece s RTT-om cesto trebaju emocionalnu podrsku i obrazovanje kako bi se
nosili s izazovima koje donosi ovaj sindrom. Vazno je naglasiti ulogu ranoga otkrivanja i
intervencije u upravljanju RTT-om kako bi se poboljsala kvaliteta Zivota djeteta i olakSao
teret obiteljima. Stoga, kontinuirana podrska multidisciplinarnoga tima zdravstvenih
stru¢njaka klju¢na je za pruzanje najbolje moguce skrbi za djevojcice koje zive s ovim

slozenim stanjem.
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