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Patienter med Rett syndrom gar fran ett hyperkinetiskt stadium till ett hypokinetiskt stadium och
en lang rad avvikande rorelser sasom stereotypa beteenden, tremor, korea, myoklonus, ataxi,
dystoni och stelhet forekommer genom livet. Stereotypa beteenden har beskrivits som ofrivilliga,
koordinerade, repetitiva, ofta rytmiska och rorelsemonster som saknar mal och syfte.
Stereotypier ar ett diagnostiskt kdnnetecken vid Rett syndrom som forekommer i syndromets alla
stadier. Det d4r numera vedertaget att stereotypa rorelser med handerna foregar eller
sammanfaller med att flickor med Rett syndrom tappar formagan att genomfora avsiktliga
handrorelser tidigt i sin utveckling (Einspieler et al. 2005, Temudo et al. 2007).

Patienter med Rett syndrom visar tidigt i livet, redan innan regressionsstadiet intrader,
tendenser till avvikande kroppshallning, tonus och rorelser. Ett antal forskare har genomfort
noggranna studier dar man tittat extra noga pa ansiktsrorelser, rorelserna i hinderna och
kroppen som helhet. I flera av dessa observerades avvikande egenskaper i de generella rorelserna
(100 %), utstickande tunga (62 %), stel hallning (58 %), asymmetriskt oppnande och stangande
av ogonlocken (56 %), avvikande fingerrorelser (52 %), stereotypa handrorelser (42%), korta
perioder med onormala ansiktsuttryck (42 %), konstiga leenden (32 %), tremor (28%) och
stereotypa kroppsrorelser (15 %). (Nomura & Segawa 1990, Nomura & Segawa 1992, Einspieler et
al. 2005, Nomura 2005).

Stereotypa handrorelser

Stereotypa handrorelser kan forekomma i kroppens mittlinje med symmetriska rorelser med
bagge handerna (tvattande, klappande, knackande, vridande, hand-i-mun) eller med handerna
isar dar varje hand ofta gor olika saker (dra i haret med ena handen samtidigt som en andra
knackar pa kroppen; dra i hiaret med ena handen samtidigt som den andra fingrar p4 munnen;
pillrande med en hand; rycker eller drar med tvé fingrar; kastanjettliknande fingerspel m.m.)
Dessa i princip standigt padgaende, repetitiva och automatiserade rorelserna forsvinner nar
personen sover och de kan forvarras vid oro och angest.

Utover stereotypa handrorelser uppvisar ibland patienter med Rett syndrom andra stereotypa
beteenden, till exempel: b6ja nacken bakéat, huvudrullning, puta med lapparna, rulla med
ogonen, vagga med bélen, periodisk aterkommande benlyft och knackande mot golvet, tigang
och svajande kroppsrorelser med tyngdoverforing fran det ena benet till det andra. Stereotypa
beteenden kan vara vildigt komplexa i ett inledande skede, dar en del flickor uppvisar en sa
kallad "stereotyp dans” (Temudo et al. 2007, Temudo et al. 2008).

P& grund av den stora variationen i lokalisation, frekvens och svarighetsgrad av stereotypa
handrorelser ar det en stor utmaning att systematiskt méata och analysera handstereotypier i
samband med Rett syndrom. (Dy et al. 2017). I undantagsfall kan vissa stereotypa handrérelser
paminna om koreoatetos (ofrivilliga muskelsammandragningar) (FitzGerald et al. 1990).
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Dystoni

Dystoni ar ocksa en vanligt forekommande motorisk avvikelse vid Rett syndrom (60%) som
oftast ar krural (involverar underben eller lar) eller generell. Den kan dven vara fokal och
involvera antingen ovre eller nedre extremiteter. Dystoni ar vanligtvis asymmetrisk och
forekommer framst i hoger kroppshalva. Skolios ar ett vanligt symptom vid Rett syndrom,
framfor allt i senare stadier och anses vara en f6ljd av asymmetrisk kroppshallning. (FitzGerald
et al. 1990, Hagberg & Romell 2002, Temudo et al. 2008).

Akinesi - Stelhet i ansiktsmuskulaturen

Ett uttryckslost "maskliknande” ansiktsuttryck kan vara ett tidigt kliniskt tecken pa Rett
syndrom, i synnerhet om det 4tf6ljs av oproportionerlig forekomst av 6gonkommunikation och
blinkningar. Hypomimi (nedsatt uttrycksforméga i ansiktet), hypokinesi (rorelsehdmning) samt
stelhet forvarras med tiden och beskrivs mer vanligt forekommande bland de dldre kvinnorna.
Vart att notera ar att patienter med omfattande motoriska symptom, som inte utvecklat forméaga
att ga, uppvisar tecken pa stelhet redan i ett tidigt skede (under 5 ar). (FitzGerald et al. 1990,
Temudo et al. 2008).

Ataktisk-stel gang: Sa kallat Retts-liknande gdngmaonster

Merparten av alla personer med Rett syndrom utvecklar gangformaga. Allteftersom sjukdomen
fortskrider blir gdngen allt stelare, med minskande tendenser att balansera sig med armrorelser.
En del overgar till en bredbent, stel ging med spanda magmuskler och overstrackning av benen.
En del individer kan ocksa "frysa fast” nir de ska paborja en rorelse. (FitzGerald et al. 1990,
Temudo et al. 2008, Humphreys & Barrowman 2016).

Utveckling av stereotypa beteenden hos tondringar och kvinnor med Rett syndrom
(Vignoli et al. 2009).

Monstret med stereotypa beteenden striacker sig 6ver hela livet, &ven om rorelsestorningen ter sig
ldngsammare och stors av tremor nar patienten blir vuxen. Hos vissa patienter blir stereotypier
mindre komplexa och mindre allvarliga allt eftersom patienten blir dldre och stelare i
kroppen (Temudo et al. 2008). En liten andel kvinnor behéller sin manuella formaga (forméga
att halla ett foremal, dricka och ita sjalva) in i vuxen alder.

Sett till forekomst, paverkar stereotypa beteenden oftast handerna och munnen (FitzGerald et al.
1990, Vignoli et al. 2009). Gillande frekvensen av stereotypa beteenden sa forekommer de
konstant dagtid men forsvinner nir personen sover. Hos alla patienter med stereotypa motoriska
beteenden med bigge eller atskilda hander ar det vanligaste rorelserna: hand-munrérelser (50
%), fingerpillande rorelser samt att vrida/gnida tva eller tre fingrar (50 %), tandgnisslande (50
%), mun-, tunga- och ansiktsmuskulatur (40 %), och i undantagsfall benrorelser eller
bélvaggande. Hos ménga vuxna patienter ses tremorstérningar (skakningar, darrningar), som
uppkommer i sjukdomens senare skeden. Tremorfrekvensens medelvirde ligger runt 5 Hz, vilket
delvis overensstaimmer med medelfrekvensen for tremor hos personer med Parkinsons sjukdom
och ar avsevirt lagre jamfort med frekvenserna for andra sorters tremor, d.v.s. essentiella tremor
(FitzGerald et al. 1990, Vignoli et al. 2009).

Hur handskenor paverkar stereotypa beteenden hos flickor med Rett syndrom:

Endast tre studier har gjorts gillande hur handskenor péverkar stereotypa beteenden hos
patienter med Rett syndrom. Handskenorna bestér av handledsband runt handled och handflata
och placerar tummarna i abduktionslage. Hos en del av patienterna beskrivs att det efter
anvindning av handskena for en tid minskade de stereotypa handrérelserna. Aven om skenorna
tycks ha en positiv inverkan pa personer med Rett syndroms handroérelser kan de dock leda till
andra, oonskade rorelser uppstar. Darfor bor mer forskning goras géallande handskenors positiva
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inverkan pa funktionell handférmaga. (Naganuma and Billingsley 1988, Tuten and Miedaner
1989, Bumin et al. 2002)
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