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Sto se smatra zdravljem kostiju?

Zdravlje kostiju se obi¢no odnosi na gustocu kostiju. Manja gustoca kostiju moze dovesti do
slabijih kostiju i vece sklonosti lomovima. Zdravlje kostiju je bitno za sve, osobito za starije osobe.

Zasto je zdravlje kostiju problem kod Rettovog sindroma?

Kod osoba s Rettovim sindromom gustoca kostiju i njihova masa manje su u poredenju sa
osobama zenskog roda u populaciji. Posljedi¢no tome, broj je fraktura gotovo Cetiri puta veci nego
kod ostatka populacije. Do fraktura moze do¢i spontano radi trivijalnih trauma ili pada i cesto se
mogu pojaviti na dugim kostima ruku i nogu. Kod osoba s Rettovim sindromom ceste su i frakture
kraljeznice i one su obi¢no povezane s osteoporozom. Na Zalost, ovi lomovi éesto se ne prepoznaju
i moguce je da se za njih ne primijeni odgovarajuce lijecenje. Kod djevojcica s Rettovim
sindromom moze do¢i do smanjenja gustoce kostiju kad su stare samo tri do Cetiri godine. Mnogi
pojedinci s Rettovim sindromom dozive odraslu dob tako da je briga o zdravlju kostiju imperativ
tijekom cijelog njihovog Zivota.

Osobe s Rettovim sindromom ¢esto imaju manju miSiénu masu, a njihove su kosti manje, Sto
moze utjecati na gustocéu kostiju, osobito kod onih koje ne mogu hodati. Neki antiepileptici mogu
se povezati sa smanjenjem gustoce kostiju. Problemi s prehranom i rastom isto tako mogu dovesti
do problema u zdravlju kostiju. Odgodeni pubertet je ¢est kod Rettovog sindroma i moZze utjecati
na razvoj kostiju, jer estrogen igra vaznu ulogu u formiranju kostiju tijekom puberteta. Ovo je
¢esto dodatno odgodeno ako je djevojcica pothranjena (isto tako, cesta pojava kod Rettovog
sindroma) ili kod pojedinaca s tezom p.Arg168* MECP2 mutacijom.

Koliko su cesti problemi kostanog zdravlja kod Rettovog sindroma?

Lomovi predstavljaju znatan teret za osobe s Rettovim sindromom i one koji za njih brinu.
Lomove moze biti tesko prepoznati, jer neki pojedinci imaju smanjen osjet boli i tesko
objasnjavaju bilo kakvu nelagodu. Problemi kostanog zdravlja nisu jednaki kod svih pojedinaca s
Rettovim sindromom. Rizik za lomove kostiju je veé¢i kod osoba s p.Arg168* ili p.Arg270*
mutacijom, ako postoji epilepsija i ako se koriste odredeni antiepileptici. Lomovi su blisko
povezani s razinom pokretljivosti i moguénoscu nosenja tezine — kod onih koji su manje
pokretljivi i ogranic¢enog kapaciteta nosenja tezine vjerojatnije ¢e do¢i do lomova.

Kako obitelji mogu o tome brinuti kod kué¢e?

Clanovi obitelji i drugi njegovatelji moraju biti svjesni ucestalosti fraktura kod Rettovog sindroma,
tako da mogu pruzati odgovarajuci nadzor aktivnosti i smanjiti opasnost nezgoda ili padova,
ukljucujuéi i uporabu opreme i tijekom premjestanja. Obitelji mogu odrzavati zdravlje kostiju
svojih kéeri putem pojacane fizicke aktivnosti, kad je to moguce te putem osiguravanja unosa
odgovarajucih kolic¢ina kalcija i vitamina D.

Za one koji su ovisni o invalidskim kolicima, potrebno je pokusati potpomognuto stajanje tijekom
premjestanja i stajanje tijekom najmanje 30 minuta dnevno. Za one koji mogu hodati, njegovatelji
mogu postaviti cilj poveéanja udaljenosti i/ili duljine hodanja svakoga dana, s ciljem od 2 sata
dnevno, ako je moguce. Potpomognuto hodanje se preporuca za one ¢ija je mobilnost
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ogranicena. Vazno je zajednicko planiranje svih njegovatelja, ukljucujuéi i skolske, kako bi se
odredio raspored fizi¢kih aktivnosti koje su sigurne.

Postoje li propisane mogucénosti lijecenja/vodenja brige?

Klinicka prosudba zdravlja kostiju treba poceti rano tijekom Zivota i nastaviti se, ako je to
potrebno, osobito tijekom puberteta. U obzir je potrebno uzeti rutinske faktore rizika —
mogucnost hodanja, prisutnost mutacija povezanih s vetom tezinom (osobito p.Arg168*,
p.Arg255%, p.Arg270* ili p.Thr158Met), propisani antikonvulzivi i propisani oralni i
intramuskularni lijekovi koji sadrZe progesteron. Ranije postojanje prijeloma povezano je s
povecanim rizikom da kasnije ponovno dode do prijeloma. Gdje se prepoznaju faktori rizika,
potrebno je provesti osnovno mjerenje gustoce kostanih minerala te ga je u buduénosti
potrebno pratiti, sukladno situaciji.

Gustoéa kostanih minerala moze se procijeniti uporabom DEXA skeniranja ili kvantitativnim
ultrazvukom. Klini¢ka procjena moze provjeriti ITM, razinu pokretljivosti, izloZenost suncu i
unos kalcija i vitamina D putem prehrane.

Koje su moguénosti pocetnog lijecenja?

Ne — farmakoloska intervencija ukljucuje dva velika pristupa poboljSanju zdravlja kostiju:
putem povecane fizicke aktivnosti kako bi se pojacali miSici i povecéala gustoca kostiju te putem
dodatka kalcija i vitamina D. Ako u obzir uzmemo fizi¢ku razli¢itost u fizickim moguénostima
djevojcica i pojedinaca s Rettovim sindromom, preporucuje se razgovor s fizioterapeutom kako
bi se razvio plan fizickih aktivnosti uskladen s potrebama pojedinca. Ako je unos kalcija nizak,
on se moze povecati hranom bogatom kalcijem ili hranom oboga¢enom kalcijem. Ako se unos
kalcija ne moZze povecati samo putem prehrane, lije¢nik moZze prepisati dodatke kalcija kako bi
se postigla preporucena dnevna razina unosa. Redovne kontrole krvi mogu se koristiti za
procjenu razine vitamina D i, ako se otkrije da je ona niza od 75nmol/L, Vas ¢e lije¢nik
preporucditi da slijedite lokalni protokol u smislu sigurne i odgovarajuée izlozenosti suncu i
dodataka ishrani. Planovi trebaju ukljucivati realna ocekivanja za povecanje aktivnosti nosenja
teZine, unos kalcija i vitamina D, uz razmatranje potreba i sposobnosti.

Kad postoji kombinacija niske gustoce kostiju i povijest prijasnjih lomova, razmatra se
farmakoloska intervencija. Lijeéenje bisfosfonatima moze biti korisno iako danas ne postoji
puno objavljene literature o njihovoj efikasnosti kod osoba sa Rettovim sindromom. Potrebno
je ponovno procijeniti gusto¢u kostiju godinu dana nakon terapije bisfosfonatima kako bi se
provjerilo je li lijeenje bilo uspjesno i da li ga je potrebno nastaviti.

Koje su kontrole potrebne?

Na zdravlje kostiju mogu utjecati drugi lijekovi. Obitelji trebaju biti svjesne toga i traziti
pojasnjenje za sve nejasnoce od lijecnika koji lije¢i njihovu kéer. Svi propisani lijekovi trebaju
se navesti tijekom svakog odlaska u bolnicu. Neki lijekovi koji reguliraju menstrualni ciklus
povecavaju opasnost od nastanka lomova. Neki antiepileptici dokazano poveéavaju opasnost
od nastanka loma kod Rettovog sindroma, ako ga usporedimo s opasnos¢u kod neuzimanja ili
uzimanja drugih propisanih antiepileptika. Ako se uzima bisfosfonatna terapija, preporucuje
se redovito prac¢enje (npr. nakon godinu dana uzimanja) radi nepostojanja podataka o njenom
uc¢inku kod djevojcica i Zena s Rettovim sindromom.
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