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Vad menas med benhalsa?

Benhilsa avser vanligtvis bentithet. En 1ag bentdthet kan leda till svagare ben och en 6kad risk
for frakturer. Benhilsa ar viktigt for alla, framforallt hos dldre.

Varfor ar benhdlsa ett problem for personer med Rett syndrom?

Personer med Rett syndrom har lagre bentdthet och benmassa jaimfort med kvinnor i allménhet.
Det ar darfor nastan fyra ganger vanligare med benbrott dn bland resten av befolkningen.
Frakturer kan uppsté spontant pa grund av ett trivialt trauma eller fall. Det ar ofta de ldnga
benen i armar och ben som drabbas av frakturer. Frakturer i ryggkotorna ar ocksa vanligt
forekommande vid Rett syndrom, vilket forknippas med benskorhet. Tyvérr forblir de ofta
oupptickta och behandlas inte. Hos flickor med Rett syndrom kan bentdtheten vara lag redan vid
tre till fyra ars dlder. Ménga individer med Rett syndrom lever till vuxen alder, vilket innebar att
det ar viktigt att uppratthalla deras benhélsa pa basta majliga vis genom hela livet.

Personer med Rett syndrom har ofta mindre muskelmassa och tunnare ben, vilket kan paverka
bentathet, sarskilt hos de som inte kan gé. Vissa antiepileptiska ldkemedel kan vara kopplade till
minskad bentithet. Problem med niring och tillvaxt kan ocksa leda till forsimrad benhilsa. En
forsenad pubertet ar vanligt forekommande vid Rett syndrom, vilket kan péverka benens
utveckling da 6strogen spelar en viktig roll i benbildningen under puberteten. Puberteten blir
ofta ytterligare forsenad hos flickor med undervikt (ocksé vanligt vid Rett syndrom) och hos
personer med en allvarligare MECP2-mutation (p.Arg168*).

Hur vanligt ar det med forsamrad benhdlsa for personer med Rett syndrom?

Frakturer utgor en pataglig belastning for personer med Rett syndrom och deras nitverk.
Frakturerna kan vara svara att uppticka eftersom vissa individer har nedsatt sméartkanslighet och
kan ha svart att kommunicera obehag. Problemen med benhélsa ar inte desamma hos alla
individer med Rett syndrom. Det foreligger en hogre risk for frakturer hos de som har en
p.Arg168* eller p.Arg270*mutation, vid epilepsi och om vissa antiepileptiska mediciner anvands.
Det finns ett tydligt samband mellan frakturer och motorisk funktionsniva, samt forméaga att
belasta benen. Personer med nedsatt gangférmaga och begrinsad formaga att stodja pa benen
loper en storre risk att drabbas av frakturer.

Vad kan familjerna gora hemmavid?

Nirstédende och andra i natverket méste vara medvetna om att det ar vanligt med frakturer vid
Rett syndrom sa att de kan héalla adekvat uppsikt under aktiviteter for att minimera risken for
olyckor och fall, inklusive vid anviandning av hjalpmedel och under forflyttning. Som foralder gar
det att frimja dotterns benhélsa genom att 6ka mangden fysisk aktivitet s& mycket som mojligt
och genom att sikerstilla ett tillrackligt kalcium- och D-vitaminintag.

Personer som ar helt beroende av rullstol bor uppmuntras att std med hjalp av stod vid
forflyttning samt att anvanda stastod i minst 30 minuter per dag. Natverket till de som ar
gangare kan forsoka oka distansen och/eller tiden som personen gar varje dag, helst 2 timmar
om dagen om si dr mojligt. For personer med begriansad gangforméga rekommenderas gaende
med stod. For att utforma trygga program for fysisk aktivitet ar det viktigt att alla i natverket,
inklusive skolan, deltar i planeringsarbetet.
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Finns det etablerade alternativ foér behandling/atgarder?

Klinisk bedomning av benhélsa bor ske tidigt i livet och fortlopa efter behov, sarskilt under
puberteten. Vanliga riskfaktorer bor beaktas — nedsatt gangférméaga, forekomst av mutationer
som forknippas med storre svarighetsgrad (sarskilt p.Arg168*, p.Arg255%, p.Arg270* eller
p.Thri58Met), forskrivna antiepileptiska mediciner samt orala och intramuskulira
progesteronlikemedel. Tidigare forekomst av frakturer forknippas med en hogre risk for
ytterligare frakturer senare i livet. Nar riskfaktorer identifierats rekommenderas en
bentathetsmatning som utgéngspunkt for en senare uppfoljning om behov uppstér.

Bentdthet kan antingen bedomas genom en DEXA-scanning eller ett kvantitativt ultraljud. Den
kliniska bedomningen kan folja BMI, motorisk funktionsniva, exponering for solljus samt
mangden kalcium och D-vitamin som patienter far i sig genom sin kost.

Vilka alterndtiv finns for initial behandling?

Det finns tva huvudsakliga tillvigagangssatt for att forbattra benhilsa: okad fysisk aktivitet for
att starka muskler och 6ka bentathet samt tillskott av kalcium och D-vitamin. P4 grund av
varierande fysisk forméga hos personer med Rett syndrom rekommenderas remiss till
sjukgymnast. Darefter kan en anpassad plan for fysisk aktivitet utarbetas utifran individens
behov. Om kalciumintaget ar 1agt kan detta 6kas med hjalp av kalciumrik eller kalciumberikad
kost. Om det inte ar mojligt att oka kalciumintaget enbart genom dndrade kostvanor s kan en
ldkare skriva ut kalciumtillskott for att hjilpa patienten uppna den lokala rekommenderade
dosen. Regelbundna blodprover kan anviandas for att bedoma D-vitaminnivan, och om denna
skulle vara lagre an 75nmol/L kommer din ldkare att rekommendera siker och tillracklig
exponering for solljus samt kosttillskott, enligt gdllande lokala riktlinjer. Planerna bor inkludera
realistiska forvantningar pa aktiviteter for 6kad forméga att stodja pa benen, samt kalcium- och
D-vitaminintag med hinsyn till behov och forméga.

Farmakologiska atgarder beaktas vid en kombination av 14g bendensitet och en sjukdomshistoria
med tidigare fraktur. Medicinering med Bisfosfonater kan vara verksamt, aven om det i dagslaget
finns fa publikationer om det i relation till Rett syndrom. Bentithet bor foljas upp ett ar efter
insatt bisfosfonatbehandling for att kontrollera om lakemedlet har hjilpt och for att undersoka
huruvida fortsatt behandling ar lamplig.

Vilken uppfoljning ar nodvandig?

Andra lakemedel kan péverka benhéalsan. Foraldrar bor vara medvetna om detta for att kunna
fraga dotterns lakare vid eventuella oklarheter. Alla ordinerade liakemedel bor identifieras vid
varje kliniskt besok. Vissa lakemedel som reglerar menscykeln okar risken for frakturer. Det har
ocksa visat sig att vissa antiepileptiska lakemedel 6kar frakturrisken vid Rett syndrom jamfort
med risken som foreligger nir inga eller andra ordinerade antiepileptiska ladkemedel tas. Vid
behandling med bisfosfonater rekommenderas regelbunden uppfoljning (d.v.s. ett ar efter insatt
behandling) pa grund av att deras behandlingseffekt ar osiker vad giller flickor och kvinnor med
Rett syndrom.
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