Kauly sveikatos bukles prieziura
Reit’o sindromo atveju
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Kqg reiskia kauly sveikatos bikle?

Kauly sveikumas paprastai siejamas su kauly tankiu. Mazesnis kauly tankis gali tapti kauly
silpnumo ir didesnio polinkio j lizius priezastimi. Gera kauly sveikatos buklé svarbi visiems, ypac
vyresnio amziaus asmenims.

Kodél Rett’o sindromo atveju kauly sveikatos buklé tampa problematiska?

Lyginant su sveikomis moterimis, asmeny, turin¢iy Rett’o sindroma, kauly tankis ir masé yra
mazesni. Dél to kauly luziy atvejy pasitaiko beveik keturis kartus daugiau negu bendrojoje
populiacijoje. Luziai jvyksta spontaniskai, dél buitiniy traumy ar parkritus. Dazniausiai luzta
ilgieji ranky ir kojy kaulai. Asmenims turintiems Rett’o sindroma daznai pasitaiko ir stuburo
kauly luziai. Jie paprastai siejami su osteoporoze. Deja pastarieji daznai lieka nepastebéti ir
nesulaukia mediky démesio. Mergaités su Rett’o sindromu kauly tankio problemas gali patirti
net nuo trejy - ketveriy mety amziaus. Daugelis Rett’o sindromg turinciy asmeny sulaukia
pilnametystés ar net brandaus amziaus, todél svarbu jy kauly sveikata rupintis visg gyvenima.

Asmeny su Rett’o sindromu raumeny masé paprastai yra mazesné, o jy kaulai yra smulkesni. Tai
gali tureéti jtakos kauly tankiui, ypac tais atvejais, kai asmenys negali vaikscioti. Su kauly tankio
mazeéjimu taip pat galima sieti kai kuriy vaisty nuo epilepsijos vartojimg. Kauly sveikatos buklés
problemas gali jtakoti prasta mityba ir augimas. Asmeny, turin¢iy Rett’o sindroma, lytinis
brendimas neretai prasideda véliau. Tai taip pat turi jtakos kauly vystymuisi, nes estrogenas
vaidina svarby vaidmenj kauly formavimuisi lytinio brendimo metu. Tai daznas atvejis tarp
nepakankamo svorio mergaiciy (kuris taip pat buidingas Rett’o sindromui), arba tarp asmeny,
kuriems pasireiské sunkesné p.Arg168* MECP2 mutacija.

Kaip daznai pasitaiko kauly sveikatos buklés sutrikimy Rett’o sindromo atveju?

Kauly luziai kelia daug rupeséiy turintiems Rett’o sindroma ir jy globéjams. Kadangi kai kurie
asmenys su Rett’o sindromu pasizymi maZesniu jautrumu skausmui, jiems sunku pasakyti apie
patiriama diskomforta, todél pastebéti luzius gali buiti sudétinga. Ne visi asmenys su Rett’'o
sindromu patiria vienodas kauly sveikatos buklés problemas. Asmenims su p.Arg168* arba
p.Arg270* mutacijomis, esant epilepsijai ir vartojant tam tikrus vaistus nuo epilepsijos, tikimybe
patirti luzj yra didesné. LuZiai yra glaudziai susije su galimybe judéti ir nesti savo svorj — asmenys
su mazesniu mobilumu ir pasiZzymintys mazesne galimybe nesti savo svorj, turi didesne tikimybe
patirti luzius.

Kaip seimos gali tuo pasiropinti bbdamos namuose?

Seimos nariai ir globéjai turi Zinoti apie asmeny, turiné¢iy Rett’o sindroma, polinkj j kauly liizius,
kad galéty skirti tinkama démes;j jy fizinei veiklai ir taip sumazinti traumy ir kritimo pavojy, ypac
naudojantis pagalbinémis mobilumo priemonémis ar perkélimy metu. Seimos gali pasirtipinti
duktery kauly biikle didindamos jy fizinj aktyvuma ir uztikrindamos tinkama kalcio ir vitamino
D vartojima.

Asmenims nuolat naudojantiems nejgaliojo vezimelj, rekomenduojama su pagalba pastovéti tarp
perkélimy ir stengtis bent 30 minuéiy per dieng naudoti vertikalizatoriy. Galinéiyjy vaikscioti
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globéjai galéty siekti padidinti kasdien nueinamg atstuma / pasivaiksciojimo trukme, jei
imanoma, iki 2 valandy per diena. Asmenims su ribota galimybe judéti rekomenduojamos
pagalbinés vaiksé¢iojimo priemonés. Siekiant nustatyti saugios fizinés veiklos tvarkarastj, labai
svarbu, kad planavimo procese dalyvauty visi globéjai, jskaitant mokykly personalg.

Ar egzistuoja patvirtintos gydymo / valdymo galimybeés?

Klinikinis kauly sveikatos buklés vertinimas turi buti pradétas anksti ir esant reikalui tesiamas,
ypac brendimo laikotarpiu. Butina atsizvelgti j kasdieninés rutinos keliamus rizikos faktorius —
galimybe vaikscioti, su sunkesnémis pasekmémis susijusias mutacijas (ypac p.Arg168*,
p.Arg255*, p.Arg270* arba p.Thr158Met), vartojamus vaistus nuo traukuliy, geriamus ir
injekcinius progesterono preparatus. Praeityje pasitaike luziai rodo didesne rizika patirti luzius
ateityje. Tais atvejais, kai nustatomi rizikos faktoriai, butina atlikti bazinj kauly mineraly tankio
matavima ir jei reikia, stebéti ji ateityje.

Kauly mineraly tankj galima jvertinti naudojant DEXA skenavimga arba kiekybinj ultragarso
tyrima. Klinikinis vertinimas gali apimti ir kino masés indeksa, mobilumo lygi, buvimo sauléje
laika bei kasdieninio kalcio ar vitamino D vartojimo lygj.

Kokios yra pradinio gydymo galimybeés?

Nemedikamentinj gydima sudaro du kauly sveikatos biiklés gerinimo biuidai: fizinio aktyvumo
didinimas, siekiant sustiprinti raumenis ir padidinti kauly tanki, ir kalcio bei vitamino D
vartojimas. Kadangi Rett’o sindroma turin¢iy mergaiciy ir asmeny fizinés galimybés stipriai
varijuoja, rekomenduojama kineziterapeuto konsultacija siekiant sudaryti fizinés veiklos plana,
pritaikyta pagal asmeninius poreikius. Jei kalcio jsisavinimas yra nepakankamas, jo kiekj galima
padidinti vartojant kalciu praturtintus ar kalcio daug turinc¢ius maisto produktus. Jei kalcio
suvartojimo negalima padidinti vien koreguojant mitybga, kad pasiekty rekomenduojama
kasdieninj suvartojimo lygj, gydytojas gali skirti kalcio papildus. Siekiant jvertinti vitamino D lygj
galima reguliariai atlikti kraujo tyrimus, o aptikus, kad jo lygis mazesnis negu 75nmol/L, jisy
gydytojas rekomenduos saugy ir tinkama buvima sauléje bei papildus. Plane, atsizvelgiant j
poreikius ir galimybes, turi buiti numatyta realius lukeséius atitinkanti mobilumo skatinimo ir
svorio islaikymo veikla, kalcio ir vitamino D vartojimas.

Medikamentinés priemonés svarstomos tais atvejais, kai esant mazam kauly tankiui praeityje yra
buve luziy. Tokiu atveju galéty padéti bisfosfonatai, nors $§iuo metu publikuojama dar labai mazai
literaturos apie jy poveikj asmenims su Rett’o sindromu. Praéjus vieneriems metams po gydymo
bisfosfonatais, reikéty i§ naujo jvertinti kauly tanki, kad buty galima jsitikinti ar vaistai padeda ir
nuspresti ar tolimesnis jy naudojimas yra butinas.

Kokia stebésena reikalinga?

Kauly sveikatos biiklei jtakos gali turéti ir kiti vaistai. Seimos turéty apie tai Zinoti ir kilus bet
kokiems neaiskumams tikslintis su duktery gydytojais. Kiekvieno vizito klinikoje metu butina
informuoti apie visus paskirtus vaistus. Luziy tikimybe didina kai kurie menstruacijy cikla
reguliuojantys vaistai. Vartojant kai kuriuos vaistus nuo epilepsijos pastebéta didesné Rett’o
sindroma turinéiy asmeny kauly luziy tikimybé, lyginant su vartojanciais kitus vaistus nuo
epilepsijos arba jy visiSkai nevartojanciais. Taikant bisfosfonaty terapija, rekomenduojamas
reguliarus stebéjimas ir kontrolé (t.y. vieng karta metuose), kadangi jos poveikis gydant
mergaites ir moteris, su Rett’o sindromu, néra aiskus.

Nuorodos

Jefferson A, Leonard H, Siafarikas A, Woodhead H, Fyfe S, Ward L, Munns C, Motil K, Tarquinio D, Shapiro JR,
Brismar T, Ben-Zeev B, Bisgaard A-M, Coppola G, Ellaway C, Freilinger M, Geerts S, Humphreys P, Jones M,
Lane J, Larsson G, Lotan M, Percy A, Pineda M, Skinner S, Syhler B, Thompson S, Weiss B, Witt Engerstrom I,
Downs J. Clinical guidelines for management of bone health in Rett syndrome based on expert consensus and
available evidence, PLOS ONE 2016 Feb 5;11(2):€0146824.

www.rettsyndrome.eu \
contact@rettsyndrome.eu
rett syndrome europe




