





RETT ON SATUNNAINEN
GEENIMUTAATIO

“Oireyhtymdn mddritteli ensimmdisen kerran itdvaltalainen ldékdri
Andreas Rett 1960- luvulla ja sitd alettiin kansainvdlisesti tutkia

enemmdn 1980-luvulla.”

Rettin oireyhtyman aiheuttaa yleensa satun-
nainen geenivirhe X-kromosomin MeCP2-gee-
nissd, joka loydettiin vuonna 1999. Koska gee-
nivirhe sijaitsee X-kromosomissa, niin
oireyhtyma esiintyy padasiassa vain tytailla.
Geenildydos on johtanut laajoihin kansainvali-
siin geneettisiin ja neurologisiin tutkimuksiin.

On mahdollista, ettd tutkimusten myotd onnis-
tutaan ajan mittaan kehitttdmaan oireita hel-
pottavia hoitoja. Suomessa ei talla hetkella
juurikaan tehda oireyhtymaan liittyvaa tutki-
mustyotd, minka vuoksi Rett-asiantuntemus
on meilld melkokapea-alaista.

INFO

Kasien hienomotoriikka
heikentyy ja lapsella alkaa ilmeta
kdsimaneereita kuten taputtelua
ja kdsien voimakasta toisiinsa

hieromista.

Kansainvélisessa Rett-tutkimuksessa on saa-
vutettu viime vuosikymmenen aikana uusia
tuloksia, jotka ovat osaltaan kumonneet tai
tarkentaneet aiempaa tutkimustietoa. Taman
vuoksi suuri osa esimerkiksi kirjastoista [0yty-
vasta Rettin syndroomaa tieteellisesta aineis-
tosta on ainakin osittain vanhentunutta. Uu-
simpia kansainvalisia tutkimuksia myods
kaannetdan suomeksi valitettavan vahan. Vii-
meisinta tutkimustietoa on parhaiten satavilla
internetistd padasiassa englanninkielisena.

Diagnoosi

Rett-lapset kehittyvat vauvaidssa lahes nor-
maalisti, mutta vahitellen kehitys alkaa hidas-
tua ja taantua noin 6-36 kuukauden iasta
alkaen. Nopea taantuminen johtaa yleensa
joidenkin opittujen taitojen osittaiseen katoa-
miseen, esimerkiksi sanojen tai puhekyvyn
havidmiseen vahitellen. Kasien kdyttaminen
vaikeutuu ja jotkut lapsista eivat ehka ehdi
oppia kdvelemaan. Nopeaa taantumista seuraa
hitaamman kehityksen vaihe, jolloin jo saavu-
tetut motoriset taidot pysyvat jokseenkin en-
nallaan tai heikkenevat hieman.

Osa Rett-tytdistd saattaa menettaa kavelytai-
tonsa myohemmassa vaiheessa. Jatkuvalla
kuntoutuksella on merkittava vaikutus niin
taitojen kehittymisessa kuin niiden katoamisen
ehkaisyssakin.

Taantuma pysahtyy asteittain noin neljan
vuoden idssa ja sen jalkeen ilmenee jonkinas-
teista edistymistd ja uusien asioiden oppimis-
ta. Rett-henkildn oppiminen vaihtelee aina
kunkin olotilanjavireystason mukaan. Varhais-
lapsuuden jalkeenkadn kehittyminen ei ole
suoraviivaista. Taantuma- ja edistysvaiheita
esiintyy sykleittain, mutta ne eivat ole niin voi-
makkaita kuin varhaislapsuudessa.

Oireyhtymaan liittyy usein myos hengityksen
pidattamistd, puuskuttamista ja muita hengi-
tykseen vaikuttavia hairidita. Osalla lapsista
esiintyy myos oheissairauksia. Monillailmenee
jossain vaiheessa epilepsiaa, joka yleensa on
hoidettavissa hyvin ladkkeilla. Joillekin tulee
Rettin oireyhtymalle ominaisia ei-epileptisia
kohtauksia.

Selkdan saattaa muodostua lihasjannityksista
aiheutuvaa vinoutumaa eli skolioosia. Muina
lisdoireina voi ilmeta jasenten kankeutta, um-
metusta ja muita ruoansulatusongelmia. Oireet
vaihtelevat yksilollisesti ja niita ei esiinny kai-
killa. Rettin oireyhtymalla ei tiettavasti ole
vaikutusta elinikdan.



Tarkea vuorovaikutus

Rett-lapsi kaipaa tiivistd vuorovaikutusta per-
heenjdsenten kanssa. Vaikka lapsi saattaa
vaikuttaa ajoittain poissaolevalta, han usein
tarkkailee aktiivisesti ymparistodan ja tekee
havaintoja.

Rett-lapset ovat sosiaalisia, ja kanssakdyminen
vanhempien, sisarusten ja muiden ldheisten
kanssa on heille hyvin merkityksellista. On
tarkeds, ettd lapselle jutellaan, hanta katsotaan
ja kosketetaan, pidetdan sylissa ja leikitetéddn
jaettd hdnen kanssaan tehdaén samoja asioita
kuin muidenkin perheenjdsenten kanssa.
Rett-lapset ovat kiinnostuneita ikdisilleen suun-
natusta musiikista, kirjoista, elokuvista, vaat-
teista ja vapaa-ajan tekemisesta. Koska Retton
[ahinna tyttdjen sairaus, kauneudenhoito on
monelle Rett-nuorelle tarkeaa.

INFO

Rett-lapset ymmartavat normaa-
lia puhetta, ja heille tulee puhua
ikdtasoaan vastaavalla tavalla.

Rett-lapset ymmartavat normaalia puhetta, ja
heille tulee puhua ikdtasoaan vastaavalla
tavalla. He eivat yleensé itse pysty tuottamaan
muutamaa sanaa tai ddnnahdysta enempaa.
Rett-tytdt haluavat ilmaista omaa tahtoaan
asioiden tekemisessa. Kommunikoinnin tukena
voidaan kayttda monia eri apuvalineita, esi-
merkiksi kuvakortteja, kommunikointikansiota
ja erilaisia tietokonesovelluksia. Uusia apuva-
lineita kehitellaan jatkuvasti lisaa.

Rett-lasten kanssa voidaan harrastaa uimista,
ratsastamista, pyordilya ja jopa laskettelu on
mahdollista erilaisia apuvalineitad kayttaen.
Liikkumiseen saa apuvalineitd esimerkiksi
MALIKE:sta.

Kuntoutus

Rett-henkildiden toimintakykya yllapidetaan
monenlaisilla kuntoutusmenetelmillad jokaisen
tarpeiden mukaisesti. Monipuolinen kuntoutus
on aloitettava mahdollisimman varhaisessa
vaiheessa.

Kuntoutussuunnitelman valmistelusta vastaa
sairaalan tai kunnan kuntoutustyéryhma ja
terapeutit ja se laaditaan aina yhdessad perheen
kanssa. Kuntoutuksena kaytetdan fysioterapi-
aa sekd ratsastus- ja kommunikaatioterapiaa.
Fysio- ja ratsastusterapialla yllapidetaan ja
kehitetaan liikkuntakykya.

Kommunikaatioterapian keskeinen tavoite on
soveltaa puhetta korvaavia kommunikaatio-
muotoja niin, ettd puhevammainen pystyisi
ilmaisemaan tarpeitaan ja toiveitaan mahdol-
lisimman hyvin. Musiikki- ja toimintaterapiasta
on myos hyvia kokemuksia.

Kotikuntoutusmenetelmilld on valtavan suuri
merkitys Rett-lasten hyvinvoinnille. Kotikun-
toutus tukee lapsen ja koko perheen vuorovai-
kutusta. Valineina voi kdyttaa jumppapalloa,
kommunikaatiokortteja ja peleja. Kotikuntoutus
on antoisaa koko perheelle ja sisarukset tai
kaverit ovat taitavia keksimaan yhteista
toimintaa.

Opetus

Kotona aloitettua kuntoutusta on hyva jatkaa
varhaiskasvatuksessa. Pdivakodeissa on inte-
groituja ryhmida, joissa vammaiset lapset ovat
osa normaalia pdivakotiryhmaa seké erityis-
ryhmia vammaisille lapsille. Ryhmén tilat on
suunniteltu apuvalineiden kayttd huomioiden
valjiksi. On suositeltavaa, ettd Rett-lapsella on
jo paivakodissa oma henkildkohtainen
avustaja.

Oppiminen on yksilollista, siksi paras koulurat-
kaisukin on arvioitava yksilollisesti lapsen eri-
tyistarpeet huomioiden ja lapsen omia toiveita
kunnioittaen. Suurin osa Rett-lapsista opiskelee
erityisluokilla. On my6s kokemuksia osallistu-

misesta yleisopetukseen henkil6kohtaisen
avustajan kanssa.

Peruskoulun jalkeen on mahdollista suorittaa
tyohon ja itsendiseen eldmaan valmentava
koulutus. Elinikdistd oppimista on tuettava
myds kouluvuosien jalkeen.

Hyva kohtaaminen

Hyva kohtaaminen auttaa monenlaisissa arjen
tilanteissa. Se helpottaa myos tulevia
kontakteja.

Vinkkeja sujuvaan vuorovaikutukseen:

Selvitd, miten Rett-henkil6 parhaiten kommu-
nikoi. Kysy neuvoa omaiselta, avustajalta tai
muulta l&heiselta.

Ota katsekontakti. Voit laskea katesi hdnen
kasilleen, jotta kdsimaneeri ei hairitse huomion
suuntaamista.

Puhu selvésti. Kohdista kysymyksesi ja sanasi
hanelle, vaikka et saisikaan sanallista vastaus-
ta tai vaikka joku muu vastaisi hanen puoles-
taan. Voit kdyttda apuna tuttuja kommunikoin-
tikuvia ja kylla/ei-korttia.

Tarkkaile katsetta. Osoittaako Rett-henkild
katseellaan esimerkiksi haluamaansa asiaa tai
esinetta?

Helpota kdsien toimintaa. Jos han kayttaa
kattdan osoittamisessa, varmista ettd kasi on
vapaa. Jos kdsimaneeri héiritsee kaden kayt-
tamistd, auta pitdmalla toisesta kadesta kiinni.
Ota selvaa, onko henkilo oikea- vai
vasenkatinen.

Annavastaamiseen aikaa. Valtd meluaja kovia
aania. Rauhallinen tunnelma helpottaa
kanssakaymista.






