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Zespot Retta to schorzenie neurorozwojowe 0 podtozu genetycznym,
diagnozowane przede wszystkim w dziecinstwie, ktére dotyka gtéwnie
dziewczynki, w bardzo rzadkich przypadkach chtopcow.

Zespot Retta jest najczesciej btednie diagnozowany jako autyzm,
porazenie mézgowe lub niespecyficzne opdznienie rozwoju.

Zespot Retta wynika z uszkodzenia funkcji genu MECP2 potozonego
na chromosomie zenskim X. Odkad w 1999 roku ustalono genetyczng
przyczyne zespotu Retta, odkryto i scharakteryzowano ponad 200
réznych mutacji genu MECP2.

Zespot Retta dotyka osoby wszystkich ras oraz grup etnicznych.
Wystepuje z czestotliwoscig 1 na kazde 10.000 zenskich urodzen.
Zespot Retta pojawia sie réwniez u mezczyzn, jednak czestotliwosc
jego wystepowania w tej grupie nie jest znana.

Zespot Retta nie jest chorobg degeneracyjna.

Zespot Retta powoduje problemy w dziataniu tych obszaréw mézgu,
ktére sg odpowiedzialne za funkcje poznawcze, sensoryke, motoryke
i funkcje autonomiczne. Odnosi sie to do umiejetnosci uczenia sie,
zdolnosci mowy, doznan zmystowych, nastroju, poruszania sie, oddy-
chania, pracy serca, a nawet zucia, potykania i trawienia.

Objawy zespotu Retta pojawiajg sie po wczesnym okresie pozornie
normalnego lub prawie normalnego rozwoju dziecka, zazwyczaj
miedzy 6. a 18. miesigcem zycia. W tym czasie rozpoczyna sie okres
regresu, kiedy to dziewczeta tracag umiejetnos¢ celowego uzywania
rgk, a w jego miejsce pojawiaja sie stereotypie (np. klaskanie, mycie,
wktadanie do buzi). Nastepuje zahamowanie rozwoju mowy az do
utraty umiejetnosci postugiwania sie jezykiem méwionym. Pogarszajg
sie kontakty spoteczne i wystepuje nadpobudliwos$é, irytacja, zacho-
wania autystyczne i zaburzona reakcja na bol. Widoczne stajg sie
zaburzenia chodu lub catkowita utrata umiejetnosci chodzenia, aprak-
sja i ataksja oraz spowolnienie normalnego tempa wzrostu gtowy.
Jednoczesnie moga wystapi¢ inne problemy, takie jak drgawki, zabu-
rzenia oddychania (hiperwentylacja, zatrzymywanie oddechu az do
stanu nieprzytomnosci), skolioza, a takze zaburzenia snu, zgrzytanie

zebami, uporczywe zaparcia, trudnosci w zuciu i potykaniu pokarmow.
Z uptywem czasu stan dziecka zaczyna sie stabilizowaé¢, obserwuje
sie czesciowy powr6t zdolnosci komunikacyjnych, polepszajg sie
kontakty spoteczne i emocjonalne oraz widoczna staje sie potrzeba
poznawania Swiata.

‘ Zespot Retta moze prezentowac szeroki zakres niepetnosprawnosci,

poczawszy od fagodnych do powaznych. Kierunek i ciezar zespotu
okreslony jest umiejscowieniem, typem i ciezarem mutacji, a takze
inaktywacjg chromosomu X. Dlatego tez dwie dziewczynki w tym
samym wieku, z tg samag mutacjg moga okazac sie catkiem rézne od
siebie.

‘ Zespot Retta stawia wiele wyzwan, jednak w otoczeniu mitosci, przy

zastosowaniu terapii i wsparcia, osoby dotkniete zespotem moga
czerpac korzysci z uczeszczania do przedszkoli i szkét oraz korzystac
ze spotecznej aktywnosci, az do wieku dojrzatego, a nawet dalej.
Osoby te doswiadczajg petnego zakresu emociji, potrafig pokazaé
swoje zaangazowanie biorgc udziat w spotecznych, edukacyjnych
i rekreacyjnych aktywnosciach, zarowno w domu jak i w lokalnej
spotecznosci.
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www.rettsyndrome.pl
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