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Utmaningen

Rett syndrom (RTT) orsakar neurologiska och utvecklingsmassiga storningar som tar sig uttryck i
olika typer av svarigheter sdsom forlust av handfunktion, forlust av forvarvat talsprak, apraxi,
ataxi, autonom dysfunktion, epilepsi, andningsstorningar, utvecklingsrelaterade avvikelser och
avvikande muskeltonus [1-3]. For att barn och vuxna med RTT och deras familjer ska kunna leva
ett sa gott liv som mojligt kravs att adekvata atgirder satts in.

Detta kapitel tar upp nagra fysiska svarigheter som ar vanligt forekommande hos individer med
RTT. Vidare foreslas mojliga behandlingstekniker utifrdn den begransade litteratur som finns pa
omradet men framforallt utifrdn egna erfarenheter, vilka stracker sig 25 ar tillbaka i tiden. I
rollen som medlem i utredningsteamet for Rett syndrom i Israel har 6ver 500 individer med RTT
undersokts over hela varlden och som terapeut behandlas ungefar 13 personer med RTT varje
vecka.

Utifran livslingden hos personer med Rett syndrom (RTT [4] och funktionsnedsittningarnas
komplexitet ar fysioterapi ett viktigt inslag i behandlingen av syndromet. Individer med RTT
uppvisar en stor funktionsvariation. En del yngre personer uppnaér inte sjalvstandigt sittande
eller stdende medan andra kan erhalla hogre funktionella férmégor sdsom att springa, dka skidor
och hoppa studsmatta [5]. Eftersom variationsgraden ar sa stor bor varje barn som ska inga i ett
behandlingsprogram genomga en noggrann bedémning. Bedomningen ska helst genomforas av
ett tvarprofessionellt team [6, 7] och ett individuellt anpassat dtgardsprogram bor utformas for
varje patient.

I ménga fall behandlas barnet med RTT av ett team bestdende av olika professioner.
Specialisterna som deltar i behandlingen anviander en kombination av olika tekniker i syfte att
uppratthalla och maximera funktioner hos individen med RTT. Dessa terapiformer botar inte
men de kan gora det lattare for personer med RTT att hantera utmaningar som de stéter pé i sin
vardag, vilket hjialper bade dem och deras familjer att leva med de funktionsnedsittningar som ar
typiska for RTT [8].

Teamarbete

For att behandlingsatgiarderna ska lyckas ar det mycket viktigt att de olika teammedlemmarna
koordinerar sina insatser till en gemensam inriktning, i samtycke med samtliga teammedlemmar
(inklusive foraldrarna och barnet med RTT).

Ett vilplanerat atgardsprogram ar mycket viktigt for personer med RTT [9, 10]. Ett sddant
program kan uppritthélla eller forbattra funktioner, forhindra felstallningar och underlétta
positionering och rorlighet [10] och pa sa vis bidra till patientens delaktighet i sociala
sammanhang.

Malsdttning

Huvudmalsittningen for den fysioterapeutiska behandlingen ar att forbattra livskvalité och
funktionella férmagor hos patienten med RTT. Dessa syften skulle kunna uppnas om
behandlingen inriktas pa att:

e Péverka muskeltonus och att forhindra/minska atypiska rorelsemonster
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Uppritthélla ledernas rorelseomfang och forhindra kontrakturer i tidig alder
Minska dyspraxi genom repetitiva funktionella 6vningar

Oka och forbittra kardio-vaskulir funktion

Stimulera att hinderna engageras och nyttjas

Uppna dynamisk postural kontroll

Stimulera forbattrad koordination och balans

Motverka tidig skoliosutveckling

Vikten av tidig behandling

Tidigt insatt behandling vid RTT ar avsedd att underlatta forvarvandet av utvecklingsrelaterade
formégor, forhindra eller minimera langsiktiga foljder av specifika riskfaktorer i
utvecklingsskedet [11] samt att minska risken for att patologiska rorelsemonster “far faste” och
blir svara eller omojliga att forandra.

Stodjande insatser

Begreppet “stodjande insatser” betyder att individen far omsorg dygnet runt med ett omfattande
och anpassat omhéndertagande, kontinuerlig positioneringshjalp och tillgang till l1ampliga
hjalpmedel. Stodjande insatser ar bade ett tillagg till och ett stod for patientens behandling. Varje
aktivitet i vardagen kan anvéandas till att starka utvecklingen av forviarvade fardigheter i ett
meningsfullt ssmmanhang [12].

Skolios

Det vanligaste ortopediska problemet vid RTT &r kopplat till ryggraden. Symptomet forekommer
hos 80-85 % av alla vuxna med RTT [1,13]. Med tanke pa hur vanligt symtomet ar bor alla yngre
personer med RTT genomgé en ryggundersokning for att bedoma ryggradens stillning,
asymmetri och kurvatur, i samband med deras arliga likarundersékning.

Ett annat skoliosrelaterat problem vid RTT &r den snabba progressen, i medeltal 14 grader per ar
[1, 13]. P4 grund av att skolios ar vanligt forekommande s rekommenderas att alla barn med
RTT ingér i ett atgardsprogram avsett att forebygga skolios.

Prognosen for utveckling av skolios hos personer med RTT ar nagot battre om skoliosen
upptrader i senare alder, och om formagan att ga och att g i trappa kan bibehallas av barnet [1].
Komplexiteten i att aktivt och dynamiskt kontrollera kroppsrorelser forutsatter att hjarnan far
adekvata sensoriska signaler och tolkar informationen pa ratt satt samt mangden
muskuloskeletala delar som synkroniseras i varje rorelse [14].

Skolios och kyfos uppstar nar denna koordination saknas, vilket medfor att barnet med RTT
kompenserar med handstereotypier och 6kad stelhet i kroppen, vilket kan leda till att
felstéllningar i ryggraden utvecklas.

Detta kan motverkas av aktiva 6vningar och passiva uttag av ledrorlighet. Att bibehalla
symmetrin i ryggraden ar viktigt och kan underlattas av aktiviteter som ar utformade for att ge
proprioceptiv (kroppsdelarnas position) och kinestetisk (signaler frian leder och muskler)
information for att 6ka individens medvetenhet om kroppen [15].

Darfor rekommenderas starkt att dynamiska tekniker for balkontroll introduceras i tidig alder.
Den vanligaste metoden for att behandla skolios ar oftast en kombination av f6ljande tekniker:

Intensiv fysioterapi och hydroterapeutiska behandlingar ger basta resultat [13, 16].
Intensiva och forebyggande atgiarder innan den forsta asymmetrin i ryggraden uppvisas.
Intensiv behandling sa snart den forsta asymmetrin i ryggraden uppticks [16].
Regelbundna promenader (eller stdende om individen inte ar géngare) [16].
”Overkorrigeringsbehandling”, en metod foreslagen av Hanks [13, 18] som syftar till att
aterstilla den forandrade uppfattningen om kroppens mittlinje i de fall skoliosen i
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huvudsak uppkommit till foljd av avvikelser i det proprioceptiva systemet. Det finns 4-5
fall rapporterade dar skoliosens framfart bromsades med denna metod [19].

e Aktiv anti skolios regim — denna behandling har lyckats vinda skoliosutvecklingen fran
30 till 20 grader hos ett barn med RTT. [18].

e Dynamiska aktiviteter for balen (core traning), anpassade efter varje barns forméaga.

e Uppfoljningsbesok hos ortoped (minst tva ganger om aret, oftare om barnet visar tidiga
tecken pa skolios och ar yngre an fem ar) [2, 20]

Gaende

Forflyttning eller gaende, ar en formaga som kraver avancerad koordination. 50 %-85 % av alla
barn med RTT lar sig att ga [1]; vissa tappar sedan denna formaga senare i livet. Att kunna ga ar
extremt viktigt for personer med RTT eftersom det forebygger benskorhet, stirker muskulaturen
i nedre extremiteterna och aktiverar andnings- och karlsystemen.

Det ar bra att uppmuntra de som kan ga att gora det [16] men ibland ar det omdjligt att lara ett
barn att gi om erforderlig koordinationsformaga saknas [21]. A andra sidan finns det personer
med RTT som lart sig gé vid 6, 16 och till och 21 &rs dlder. Det finns ocksé rapporter om individer
med RTT som forlorat gangformagan men aterfatt den efter att ha suttit i rullstol i 5 [22], 12 [10]
och till och med 20 ar, [23]. Véra erfarenheter antyder att 80 % av alla personer med RTT som
kan gé sjalvstandigt kan forlora och aterfa denna formaéga i snitt tva ganger.

Med tanke péa hur viktigt gdngen ar for halsa och livskvalité anses det att gdendet bor efterstravas
hos personer med RTT. Det giller dven personer med RTT som kunnat g men sedan forlorat
denna formaga [2].

Generellt ar det en god idé att infora promenader i den dagliga rutinen som en forebyggande
atgard mot inaktivitet och en stillasittande livsstil. En korrelation mellan forméagan att ga (i
synnerhet i trappa) och mildare grad av skolios har noterats [24]. Gangforméaga korrelerade aven
med forbattrad fysisk status vid RTT [17].

Sammanfattning

Rett syndrom ar en utvecklingsrelaterad funktionsnedsattning med en komplicerad klinisk bild.
Den stora variationen hos de som diagnostiseras med RTT kraver intensiv, individanpassad och
kunskapsbaserad vard fran smabarnséren, inklusive forvirvande av postural kontroll,

forebyggande av felstillning i ryggraden samt uppritthallande av funktionellt och fysiskt status.
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