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Sta se smatra zdravljem kostiju?

Termin zdravlje kostiju se obi¢no odnosi na gustinu kostiju. Smanjena gustina kostiju moze
uzrokovati slabije kosti i ve¢u sklonost ka prelomima. Zdravlje kostiju je bitno za sve ljude, a
narocito za starije osobe.

Zasto je zdravlje kostiju problem kod Rettovog sindroma?

Kod osoba sa Rettovim sindromom gustina i masa kostiju su manje nego kod osoba Zenskog pola
u ostaloj populaciji. Shodno tome kod osoba sa Rettovim sindromom broj fraktura je gotovo
Cetiri puta veci nego kod ostatka populacije. Do fraktura moze do¢i vrlo lako — upravo kao
posledica trivijalnih trauma ili padova, a najéesée se javljaju na dugim kostima ruku i nogu. Ceste
su i frakture ki¢me — obi¢no se dovode u vezu sa osteoporozom. Na Zalost, ovi prelomi se ne
mogu lako uoditi, te se deSava da zbog toga izostane odgovarajuca intervencija lekara. Kod
devojcica sa Rettovim sindromom moze do¢i do smanjenja gustine kostiju veé sa samo tri ili Cetiri
godine. Mnogi pojedinci sa Rettovim sindromom doZive odraslo doba tako da adekvatna briga o
zdravlju kostiju postaje imperativ za ceo Zivot.

Osobe sa Rettovim sindromom ¢esto imaju manju misi¢énu masu, i njihove kosti su isto tako
manje, Sto moZe uticati na gustinu kostiju, narocito kod onih osoba koje ne mogu hodati. Neki
antiepileptici se mogu dovesti u vezu sa smanjenjem gustine kostiju. I problemi sa ishranom i
rastom mogu dovesti do losijeg zdravlja kostiju. OdloZeni pubertet, kao éesta pojava kod
Rettovog sindroma, moze uticati na razvoj kostiju, upravo zato Sto estrogen igra vaznu ulogu u
formiranju kostiju tokom puberteta. Ovo je cesto dodatno odloZeno ako je devojcéica pothranjena
(isto tako éesta pojava kod Rettovog sindroma) ili kod pojedinaca sa tezom p.Arg168* MECP2
mutacijom.

Koliko su cesti problemi zdravlja kostiju kod Rettovog sindroma?

Prelomi predstavljaju veliki teret za osobe sa Rettovim sindromom, ali i za one koji o njima brinu.
Prelome je ponekad tesko prepoznati, jer neki pojedinci imaju snizen prag bola (redukovana
osetljivost na bol) i tesko objasnjavaju bilo kakvu nelagodnost. Problemi zdravlja kostiju nisu
jednaki kod svih pojedinaca sa Rettovim sindromom. Rizik za pelome je vec¢i kod osoba sa
p-Arg168* ili p.Arg270* mutacijom, zatim ako postoji epilepsija i ako se koriste odredeni
antiepileptici. Prelomii su usko povezani sa nivoom pokretljivosti pojedinca i moguénoscéu
nosenja sopstvene tezine — veca je verovatnoca da ¢e do¢i do preloma kod onih pojedinaca koji su
manje pokretljivi i ogranicenog kapaciteta nosenja tezine.

Kako porodica moze brinuti o tome kod kuce?

Clanovi porodice, ali i ostali negovatelji, trebalo bi da budu svesni ucestalosti fraktura kod osoba
sa Rettovim sindromom, kako bi, u skladu s tim problemom, obezbedili odgovarajuce pracenje
aktivnosti pojedinca i smanjili opasnost od eventualnih nezgoda i padova, ukljué¢ujuéi i dodatni
oprez kod koris¢enja opreme i prilikom premestanja. Porodice bi trebalo da vode ra¢una o
zdravlju kostiju svojih kéeri tako sto ¢e pojacati fizicke aktivnosti, kad god je to moguce, te putem
obezbedivanja dodatnog unosa kalcijuma i vitamina D.
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Za one pojedince koji zavise od invalidskih kolica neophodno je praktikovati stajanje uz
oslanjanje za vreme premestanja i stajanje uz pomoc¢ hodalice bar 30 minuta dnevno. Za one koji
mogu da hodaju, poZeljno je da, ukoliko je to moguce, negovatelji postave cilj povecavanja
udaljenosti i/ili duzine hodanja svakoga dana, sa namerom da se dostigne dnevno 2 sata hodanja.
Potpomognuto hodanje se preporuéuje pojedincima ¢ija je pokretljivost ogranicena. Kako bi se
dobro isplanirao raspored fizickih aktivnosti koje su, pre svega, bezbedne za pojedinca,

neophodno je da se prilikom izrade konkretnog plana angazuju svi negovatelji, ukljucujuéi i one u
skoli.

Da li postoje odgovarajuéi tretmani / moguénost kontolisanja?

Sa klini¢kim praéenjem zdravlja kostiju treba poceti rano i nastaviti kada je to neophodno, a
narocito za vreme puberteta. Neophodno je uzeti u obzir rutinske faktore rizika — moguénost
hodanja, prisutnost mutacija povezanih s ve¢om tezinom (narocito p.Arg168*, p.Arg255*,
p.Arg270* ili p.Thri58Met), propisane antikonvulzive i oralne i intramuskularne lekove koji
sadrzZe progesteron. Postojanje ranijih preloma povezano je s povecanim rizikom da kasnije
ponovno dode do preloma. Tamo gde se prepoznaju faktori rizika, potrebno je sprovesti osnovno
merenje gustine koStanih minerala, te u buduénosti, shodno situaciji, pratiti ovaj parametar.

Gustina kostanih minerala moZe se proceniti upotrebom DEXA skeniranja ili kvantitativnim
ultrazvukom. Klinicka procena rizika bi trebalo da obuhvati ITM, nivo pokretljivosti, izlozenost
suncu i unos suplemenata koji sadrze kalcijum i vitamina D.

Koje su moguénosti pocetnog lecenja?

Nefarmakoloska intervencija podrazumeva dva velika pristupa za poboljsanje zdravlja kostiju:
povecanu fizicku aktivnost, kako bi se ojacali miSiéi i povecala gustina kostiju, i unos kalcijuma i
vitamina D putem suplemenata. Buduc¢i da devojcice i pojedinci sa Rettovim sindromom mogu
imati razli¢ite motoricke sposobnosti, neophodno je posavetovati se sa fizioterapeutom, kako bi
se, u skladu sa potrebama pojedinca, napravio dobar plan fizickih aktivnosti. Ako je nivo
kalcijuma nizak, trebalo bi povecati unos hrane bogate kalcijumom ili unositi hranu koja je
obogacena ovim mineralom. Ako se pak nivo kalcijuma ne moZe poveéati samo ishranom, lekar
moze prepisati suplement kalcijuma, kako bi se dostigla preporucena dnevna doza. Redovne
kontrole krvi mogu se koristiti za procenu nivoa vitamina D i, ako se otkrije da je on nizi od
75nmol/L, Vas lekar ¢e preporuditi uobicajeni protokol u smislu bezbedne i adekvatne izlozenosti
suncu i unos odgovarajuceg suplementa. Dobro planiranje bi trebalo da ukljucuje realna
ocekivanja u vezi sa povecanjem aktivnosti noSenja tezine, unos kalcijuma i vitamina D, sve to uz
razmatranje potreba i sposobnosti pojedinca.

U slucajevima kada se javi kombinacija niske gustine kostiju i istorija ¢estih preloma, razmatra se
farmakoloska intervencija. Lecenje bisfosfonatima moze biti delotvorno, premda danas ne postoji
mnogo objavljene literature o njihovoj efikasnosti u leCenju osoba sa Rettovim sindromom.
Godinu dana nakon uvodjenja terapije bisfosfonatima neophodno je ponovno proceniti gustinu
kostiju, kako bi se ispratila efikasnost terapije i eventualno odlucilo o produzetku iste.

Koje kontrole su potrebne?

Na zdravlje kostiju mogu uticati razliciti lekovi. Porodice bi trebalo da budu svesne toga i da od
lekara koji lece njihovu kéer traze objasnjenje za sve nejasnoce u vezi sa nezeljenim dejstvima
bilo kog leka. Prilikom svakog odlaska lekaru moraju se nabrojati svi lekovi koji se ve¢ koriste.
Neki lekovi koji regulisu menstrualni ciklus poveéavaju opasnost od nastanka preloma. Neki
antiepileptici dokazano poveéavaju opasnost od nastanka preloma kod Rettovog sindroma, i to u
poredjenju sa slu¢ajevima kada se antikonvulzivi ne uzimaju ili sa upotrebom nekih drugih
propisanih antiepileptika. Ako se uzima bisfosfonatna terapija, preporucuje se redovno prac¢enje
(npr. nakon godinu dana uzimanja), upravo zbog nedostatka podataka o efikasnosti terapije kod
devojcica i Zena sa Rettovim sindromom.
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