


zębami, uporczywe zaparcia, trudności w żuciu i połykaniu pokarmów. 
Z upływem czasu stan dziecka zaczyna się stabilizować, obserwuje 
się częściowy powrót zdolności komunikacyjnych, polepszają się 
kontakty społeczne i emocjonalne oraz widoczna staje się potrzeba 
poznawania świata.

Zespół Retta może prezentować szeroki zakres niepełnosprawności, 
począwszy od łagodnych do poważnych. Kierunek i ciężar zespołu 
określony jest umiejscowieniem, typem i ciężarem mutacji, a także 
inaktywacją chromosomu X. Dlatego też dwie dziewczynki w tym 
samym wieku, z tą samą mutacją mogą okazać się całkiem różne od 
siebie.

Zespół Retta stawia wiele wyzwań, jednak w otoczeniu miłości, przy 
zastosowaniu terapii i  wsparcia, osoby dotknięte zespołem mogą 
czerpać korzyści z uczęszczania do przedszkoli i szkół oraz korzystać 
ze społecznej aktywności, aż do wieku dojrzałego, a nawet dalej. 
Osoby te doświadczają pełnego zakresu emocji, potrafią pokazać 
swoje zaangażowanie biorąc udział w społecznych, edukacyjnych
i rekreacyjnych aktywnościach, zarówno w domu jak i w lokalnej 
społeczności.
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Zespół Retta to schorzenie neurorozwojowe o podłożu genetycznym, 
diagnozowane przede wszystkim w dzieciństwie, które dotyka głównie 
dziewczynki, w bardzo rzadkich przypadkach chłopców.

Zespół Retta jest najczęściej błędnie diagnozowany jako autyzm, 
porażenie mózgowe lub niespecyficzne opóźnienie rozwoju.

Zespół Retta wynika z uszkodzenia funkcji genu MECP2 położonego 
na chromosomie żeńskim X. Odkąd w 1999 roku ustalono genetyczną 
przyczynę zespołu Retta, odkryto i scharakteryzowano ponad 200 
różnych mutacji genu MECP2.

Zespół Retta dotyka osoby wszystkich ras oraz grup etnicznych. 
Występuje z częstotliwością 1 na każde 10.000 żeńskich urodzeń. 
Zespół Retta pojawia się również u mężczyzn, jednak częstotliwość 
jego występowania w tej grupie nie jest znana.

Zespół Retta nie jest chorobą degeneracyjną.

Zespół Retta powoduje problemy w działaniu tych obszarów mózgu, 
które są odpowiedzialne za funkcje poznawcze, sensorykę, motorykę 
i funkcje autonomiczne. Odnosi się to do umiejętności uczenia się, 
zdolności mowy, doznań zmysłowych, nastroju, poruszania się, oddy-
chania, pracy serca, a nawet żucia, połykania i trawienia.

Objawy zespołu Retta pojawiają się po wczesnym okresie pozornie 
normalnego lub prawie normalnego rozwoju dziecka, zazwyczaj 
między 6. a 18. miesiącem życia. W tym czasie rozpoczyna się okres 
regresu, kiedy to dziewczęta tracą umiejętność celowego używania 
rąk, a w jego miejsce pojawiają się stereotypie (np. klaskanie, mycie, 
wkładanie do buzi). Następuje zahamowanie rozwoju mowy aż do 
utraty umiejętności posługiwania się językiem mówionym. Pogarszają 
się kontakty społeczne i występuje nadpobudliwość, irytacja, zacho-
wania autystyczne i zaburzona reakcja na ból. Widoczne stają się 
zaburzenia chodu lub całkowita utrata umiejętności chodzenia, aprak-
sja i ataksja oraz spowolnienie normalnego tempa wzrostu głowy. 
Jednocześnie mogą wystąpić inne problemy, takie jak drgawki, zabu-
rzenia oddychania (hiperwentylacja, zatrzymywanie oddechu aż do 
stanu nieprzytomności), skolioza, a także zaburzenia snu, zgrzytanie 


