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Sto se smatra gastrointestinalnim poremeéajima?

Tri najcesSca gastrointestinalna problema koji pogadaju djevojcice i Zene s Rettovim sindromom
su: konstipacija, bolest gastro — ezofagealnog refluksa (GORD/GERD ili refluks), nadimanje
abdomena i disfunkecija ili kamenje u Zuénoj kesi.

Do konstipacije dolazi kad je stolica suha, tvrda i tesko prolazi. Konstipacija moze uzrokovati
znacajnu nelagodu i bol. Refluks se pojavljuje kad se misi¢ na donjem kraju jednjaka pravilno ne
zatvara nakon $to hrana kroz njega prode u Zeludac. Posljedica je toga da se sadrzaj Zeluca moze
vratiti u jednjak, Sto moze biti bolno i, u ekstremnim sluc¢ajevima, ostetiti sluznicu jednjaka. U
jednjak se moze vratiti i kiselina kad se Zeludac pravilno ne prazni. Ovo je poznato kao odgodeno
praznjenje Zeluca. Nadimanje abdomena opisuje se kao oticanje abdomena, praceno osjecajem
stegnutosti, punoce, nelagode i boli.

Zasto se gastrointestinalni poremecaiji pojavljuju kod Rettovog sindroma?

Kako probavni sustav radi zajedno s drugim tjelesnim sustavima (zivéanim, cirkulatornim,
misi¢no — kostanim, diSnim i endokrinim sustavima), poremecaj bilo kojeg od ovih sustava moze
utjecati na pravilan rad probavnog sustava.

e Smanjena intestinalna pokretljivost, fizi¢cka neaktivnost i neke nuspojave razlic¢itih lijekova
mogu uzrokovati da pojedinci s Rettovim sindromom pate od konstipacije.

e Refluks ¢e se vjerojatno pojaviti kod pojedinaca s ograni¢enom mobilnoséu i/ili skoliozom.

e Pojava hiperventilacije, zadrzavanja daha i gutanja zraka moZe uzrokovati nadimanje
abdomena.

Bol, anksioznost i uzbudenje mogu pojacati ove probleme i poveéati nelagodu. Sve ovo moze
ugroziti zdravo uzivanje u hrani i ograniéiti unos hranjivih tvari, sto dovodi do loSeg rasta i
funkcioniranja tijela.

Koliko su cesti gastrointestinalni poremecaiji kod Rettovog sindroma?

Vecina pojedinaca s Rettovim sindromom osjeti jedan ili viSe gastrointestinalnih problema.
Konstipacija pogada oko 80% pojedinaca s Rettovim sindromom, priblizno 40% ima refluks, a oko
40% osjeti nadimanje abdomena.

Kako obitelji kod kuée mogu brinuti o tome?

Jednostavne promjene prehrane mogu biti dovoljne za uéinkovito smanjivanje pojave refluksa,
konstipacije i nadimanja abdomena.

Za smanjenje pojave refluksa: Promjena prehrane moze biti u¢inkovita, eliminiranje hrane koja
moze uzrokovati refluks (odnosno, citrusa, ¢okolade, pi¢a s kofeinom, gaziranih pic¢a). Obitelji
trebaju eliminirati sumnjive prehrambene proizvode, jedan po jedan i pratiti bilo kakav napredak.
Davanje manjih i ¢eS¢ih obroka moze povecati brzinu probave i sprijeciti povratak Zelu¢ane
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kiseline. Hrana zgusnuta pomoc¢u komercijalnih ili sredstava za zgusnjavanje na bazi hrane
(nakon savjetovanja s lijecnikom ili dijeteticarem) moze se pokazati ué¢inkovitom. Drzanje,
polozaj tjela tijekom jela je isto tako vazan. Ispravan poloZaj osigurava da probavni organi nisu
zgrceni, a gravitacija moZe pomoc¢i u pravilnom kretanju hrane, tekuéina i probavnih sokova.
Ako do hranjenja mora do¢i u leze¢em polozaju, obitelj treba podici uzglavlje kreveta. Na
kraju, okolina kod hranjenja treba kultivirati pozitivno iskustvo jela. Stres moze omesti
normalan proces probave, tako da pomo¢i moze stvaranje smirujuceg i ugodnog okolisa.

Za lijecenje konstipacije: Vlakna, tekucine, fizicka aktivnost i rutina su vazni za smanjenje
konstipacije. Preporucena dnevna razina vlakana u prehrani je ~14-25 g, ovisno o dobi. Hrana
bogata vlaknima (na primjer, cjelovite zitarice i kruh, povrée, mahunarke, voée i suseno voce)
ima prirodan laksativni uc¢inak i nju treba ukljuciti u prehranu. Odrzavanje odgovarajuce
hidracije je vrlo vazno. U slucajevima ceste hiperventilacije ili slinjenja ili kod uzimanja
laksativa, unos tekucine treba biti ve¢i kako bi se kompenzirao gubitak tekuéine. Konacno,
uvodenje rutine u toaletnim navikama namjesta tjelesni sat na eliminaciju otpada. Najbolje
vrijeme za obavljanje velike nuzde je unutar 30 minuta nakon zavrsetka obroka, kad je
kretanje fekalija povecano kao posljedica rastezanja misica Zeluca. Promjene zivotnog stila
kako bi se smanjila konstipacija mogu smanjiti i nadimanje abdomena.

Postoje li propisane moguénosti lijecenja/njegovanja?

Najmanje invazivna mogucnost se uvijek razmatra kao prvi nacin djelovanja.

Simptomi konstipacije uklju¢uju najmanje dva od sljede¢ih: napor tijekom najmanje 25%
defekacija, kvrgava ili tvrda stolica u najmanje 25% defekacija, osje¢aj nekompletnog
praznjenja kod najmanje 25% defekacija, osje¢aj anorektalne opstrukcije/blokade kod
najmanje 25% defekacija, pomaganje rukama kod najmanje 25% defekacija i/ili manje od 3
defekacije tjedno.

Postoje brojni simptomi koji mogu ukazivati na refluks. Oni mogu ukljucivati: gubitak teZine
unato¢ odrzavanju dobrog apetita (kad ga prate drugi simptomi), kiseo dah, podrigivanje,
redovito povracanje, odbijanje hrane ili ponovljeno zZvakanje uz neodlu¢no gutanje
(ruminacija), kasalj nakon hranjenja, loSe opce respiratorno zdravlje, problemi u ponasanju
tijekom ili neposredno nakon jela, erozija zuba. Dijagnoza ovisi o ukupnoj prezentaciji ovih
simptoma.

Simptomi nadimanja ukljué¢uju: abdominalnu bol povezanu sa Sirenjem u abdominalnom
podrucju. Fizicki pregled abdomena moze biti nuzan, uz pracenje disanja kako bi se odredilo
jesu li zadrzavanje dahaili gutanje zraka faktori koji doprinose pojavi nadimanja.

Lijecnik moze zatraziti dodatne preglede kako bi potvrdio dijagnozu refluksa, ukljucujuéi i
pracenje pH ili endoskopiju gornjeg dijela probavnog sustava. Kod konstipacije mogu biti
zatrazeni dodatno pracenje praznjenja crijeva i rendgen abdomena.

Koje su moguénosti klinickog lijecenja?

Neki se probavni problemi mogu jednostavno rijesiti promjenom prehrane, polozaja ili
okruzenja tijekom hranjenja (pogledajte obiteljsku njegu na pocetnoj stranici). Ako
jednostavne strategije ne djeluju, moze pomoci farmakoloski tretman. Nuzna je medicinska
procjena kako bi se odredilo jesu li lijekovi indicirani.

Kod konstipacije, preparati bogati vlaknima, kao $to su psyllium husks (ljuske indijskog
trputca) i Benefibre, sve dok je unos vode dostatan, poveéavaju koli¢inu stolice. Osmotski
laksativi, kao Sto su laktuloza, Dulcolax ili polietilenov glikol mogu se koristiti kako bi nastala
meksa stolica koju je lakse izbaciti. Lubrikantni laksativi su bazirani na ulju i oblazu stolicu
kako bi ona lakse prosla. Mogu pomod¢i i supozitoriji sa glicerolom. Za teZu konstipaciju moze
se koristiti klistir kako bi se u rektum i debelo crijevo ustrcala tekucina koja ¢e uzrokovati
snaznije miSi¢ne kontrakcije.
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Za refluks postoje dvije osnovne kategorije lijekova. Lijekovi u prvoj kategoriji smanjuju
koli¢inu kiseline koja nastaje u Zelucu. Oni ukljuéuju inhibitore protonske pumpe i H2 -
blokatore ili antagoniste H2- receptora. Lijekovi u drugoj kategoriji poveéavaju ucéestalost ili
ojacavaju kontrakciju misi¢a u probavnom sustavu. Ovi ukljucuju prokinetike, kao sto su
domperidon, male doze eritromicina i bethanechola.

Ako do nadimanja dolazi radi pretjeranog plina, lijekovi kao $to je simeticon (Espumisan, Sab
Simplex) mogu pomod¢i i smanjiti simptome smanjenjem povrsinske napetosti mjehura plina.
Ako anksioznost doprinosi pojavi nadimanja, mogu pomo¢i inhibitori ponovne pohrane
serotonina. Ipak, lijecenje lijekovima obi¢no ima ogranicenu djelotvornost za nadimanje kod
Rettovog sindroma.

Ponekad je indiciran operativni zahvat. Za lije¢enje refluksa, ué¢inkovita moze biti
fundoplikacija. Gornji dio Zeluca se omotava oko donjeg kraja jednjaka i sasiva za to mjesto,
Sto sprjecava povrat Zelucanog sadrzaja. Ako je konstipacija teska i praznjenje crijeva postane
onemoguceno, stolica se moze ukloniti pod opéom anestezijom. Na kraju, ako je nadimanje
vrlo tesko i uzrokuje puno neugode, gastrostoma moze osloboditi nakupljen zrak u Zelucu.

Koje su kontrole potrebne?

Lijecnik moze propisati najnizu dozu za kontroliranje simptoma i treba pratiti svaki uéinak.
Ako se nakon lijecenja simptomi nastave, ili ako su abdominalna bol i napetost teske, probavni
problem se ne moze pripisati RTT-u i moze ukazivati na druge komplikacije. Detaljan lijecnicki
pregled moze dijagnosticirati/iskljuciti druge moguénosti.
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Pogledajte i upute za gastrointestinalne probleme na
https://rett.telethonkids.org.au/resources/guidelines-and-reports/ .

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



https://rett.telethonkids.org.au/resources/guidelines-and-reports/

