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Pacientai, kuriems Rett’o sindromas vystosi i$ hiperkinetinés j hipokinetine bukle, gali kentéti
nuo daugybés nenormaliy judesiy, tokiy kaip stereotipija, drebulys, choréja, mioklonija, ataksija,
distonija ir sustingimas.

Stereotipijos buvo apibréziamos kaip nevalingi, koordinuoti, tam tikro modelio, pasikartojantys,
daznai ritmingi ir netikslingi judesiai. Stereotipijos, yra diagnostinis Rett‘o sindromo poZymis,
aptinkamas visuose ligos etapuose. Pripazjstama, kad ranky stereotipija sutampa su ar netgi
prasideda anksciau, negu prarandami tikslingi ranky judesiai labai ankstyvoje RS turinéiy
mergaiciy raidos stadijoje (Einspieler et al. 2005, Temudo et al. 2007).

Ankstyvuoju gyvenimo laikotarpiu, dar pries prasidedant regresijai, Rett’o sindroma turintiems
pacientams budinga nenormali padétis, tonas ir judesiai. Pasitelkus detalius jrasus, kuriuose
ypatingas démesys skiriamas veido, ranky ir kiino judesiams, keletas autoriy nustaté, kad
pacientams yra budingi nejprasti bendrieji judesiai (100%), lieZuvio iSstimimas (62%),
sustingusi poza (58%), asimetriskas akiy atmerkimas ir uzmerkimas (56%), nenormalis pirsty
judesiai (52%) ranky stereotipija (42%), nejprasty veido israisky protrikiai (42%), keista Sypsena
(32%), tremoras (28%) ir stereotipiniai kiino judesiai (15%). (Nomura and Segawa 1990, Nomura
and Segawa 1992, Einspieler et al. 2005, Nomura 2005)

Ranky stereotipija

Ranky stereotipija gali vykti vidurio linijoje, kai simetriskai atliekami abiejy ranky judesiai
(plovimas, plojimas, tapsnojimas, grazymas, ranky kiSimas j burna) arba rankomis judant
nesimetriskai, dazniausiai kiekviena ranka atlieka skirtingg judesj (viena ranka pesa plaukus, kita
tap$noja liemenj; viena ranka pesa plaukus, kita ranka kisa j burng; viena ranka trina pirstus
vieng j kitg; triik¢ioja du pirstai; imituojami judesiai kastanjete ir t.t.). Sie beveik nuolatiniai,
pasikartojantys ir kompulsiniai automatiniai judesiai iSnyksta miego metu ir gali sustipreéti esant
nerimui.

Be ranky stereotipijy, Rett’o sindroma turintiems pacientams stereotipijos pasireiskia ir kitose
kuno dalyse: sprando retropulsija (sprando lenkimas atgal), galvos sukimas, lupy iSputimas, akiy
vartymas, liemens lingavimas, pasikartojantis kojy kélimas ir trepséjimas j grindis, vaiksciojimas
pirsty galais ir sitbuojantys viso kuino judesiai perkeliant svorj nuo vienos kojos ant kitos.
Stereotipijos gali buti labai sudétingos jau pacioje ligos pradzioje, kai kurios mergaités lyg atlieka
taip vadinama ,stereotipijy Sokj“ (Temudo et al. 2007, Temudo et al. 2008).

Taciau, atsizvelgiant j jy nevienoduma, t.y. skirtinga vieta, daznuma ir sunkuma, sisteminis
ranky stereotipijy, pasireiskianciy esant Rett‘o sindromui, vertinimas yra sudétingas. (Dy et al.
2017). Labai retai kai kurios ranky stereotipijos primena choreoatetoidinius judesius (FitzGerald
et al. 1990)
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Distonija

Tai taip pat daznai pasitaikantis judéjimo sutrikimas Rett’o sindromo atveju (60% pacienty).
Dazniausiai pasitaiko blauzdos (apima koja ar §launj) arba generalizuota ir Zidininé, apimanti
virSutines arba apatines galiines, distonija. Paprastai distonija yra asimetriska, labiau iSreiksta
desinéje puséje. Skolioze, bendras Rett’o sindromo poZymis, daugiausia pasireiskia vélesniuose
ligos etapuose ir yra laikoma Sios pozos asimetrijos pasekme. (FitzGerald et al. 1990, Hagberg
and Romell 2002) (Temudo et al. 2008).

Sustingimo - akinetinis sindromas

Neisraiskingas, j ,kauke panasus” veidas gali buti ankstyvasis Rett’o sutrikimo klinikinis
pozymis, lydimas neproporcingo gebéjimo bendrauti zvilgsniu ir normalaus mirkséjimo.
Vyresnéms merginoms dazniau pasitaiko ir pasunkéja hipomimija (veido israiskingumo
sumazéjimas), bradikinezija ir sustingimas. Svarbu pastebéti, kad pacientams, kuriems
pasireiskia sudétingesni motoriniai sutrikimai, kurie niekada negal€jo eiti savarankiskai,
sustingimas pasireiskia labai ankstyvoje ligos vystymosi stadijoje (jaunesniems negu 5 mety
asmenims) (FitzGerald et al. 1990, Temudo et al. 2008).

Ataksiné sustingusi eisena: Rett’o sindromui budinga eisena

Dauguma pacienty jgyja galimybe judéti savarankiskai. Ligai progresuojant, eisena tampa vis
labiau sustingusi, rankos nebepadeda islaikyti pusiausvyros, o kai kurie pacientai issiskiria ypac
sustingusia eisena, sutraukus pilvo raumenis ir kojy hiperekstenzija. Jiems tai pat gali pasireiksti
sustingimas pradedant judéti. (FitzGerald et al. 1990, Temudo et al. 2008, Humphreys and
Barrowman 2016)

Stereotipijos vystymasis Rett’o sindromq turintiems paaugliams ir moterims (Vignoli et
al. 2009)

Ranky stereotipijos islieka visg gyvenima, net ir tada, kai suauge pacientai patiria sunkumus
judéti, juy judesiai darosi vis létesni, trikdomi drebulio. Kai kuriems pacientams stereotipija su
amziumi tampa Svelnesné ir paprastesné dél paciento sustingimo (Temudo et al. 2008). Tik maza
dalis suaugusiy motery iSsaugo ranky fizines galimybes (t. y. laikyti daikta, savarankiskai gerti ir

valgyti).

Kalbant apie paplitimg, stereotipijos dazniausiai apima rankas ir burna (FitzGerald et al. 1990,
Vignoli et al. 2009). Stereotipija iSlieka dienos metu, taciau iSnyksta miego metu. Visi pacientai
kencia nuo motorikos stereotipijy, kuriose dalyvauja atskiros ar sujungtos rankos: dazniausiai
pasitaikantys judesiai yra ranky kiSimas j burna (50%), pirsty trynimas vieng j kita, dviejy ar trijy
pirsty sukimas (50%), griezimas dantimis (50%), burnos, veido ir liezuvio judesiai (40 %). Reciau
apima kojas ir liemens siubavimg. Daugelis suaugusiy pacienty kencia nuo tremoro, kuris
atsiranda vélesnéje ligos vystymosi stadijoje. Vidutinis tremoro daznis yra apie 5 Hz, taigi
sutampa su Parkinsono ligos atveju atsiradusio tremoro dazniu ir yra Zenkliai mazesnis lyginant
su kitais tremoro tipais, t.y. esencialiniu tremoru. (FitzGerald et al. 1990, Vignoli et al. 2009)

Ranky jtvary jtaka Rett’o sindromq turinciy mergaiciy ranky stereotipijai:

Tik trys tyrimai atskleidzia ranky jtvary poveikj ranky stereotipijai Rett’o sindromo atveju. Juos
sudaro delng juosiancios juostos, uzdengiancios nykscius. Pritaikius ranky jtvarus, kai kuriy
pacienty ranky stereotipijos trukmé sutrumpéja. Nors Rett’o sindromo atveju jtvarai turejo
teigiama poveikj stereotipiniams ranky judesiams, taciau jie galéjo sukelti kitus nepageidaujamus
judesius. Taigi, ar jtvarai tikrai turi teigiama poveikj ranky funkcionalumui, galima atsakyti tik po
iSsamesniy studijy. (Naganuma and Billingsley 1988, Tuten and Miedaner 1989, Bumin et al.
2002)
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