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Definicja choroby

Zespot Retta (RTT) to ciezkie zaburzenie neurorozwojowe dotyczace centralnego uktadu nerwowego.

Epidemiologia

Zespot Retta dotyka przed wszystkim kobiety i jest najczestsza genetyczng przyczyng ciezkiej
niepetnosprawnosci intelektualnej u oséb pici zenskiej. Czestos¢ wystepowania u dziewczynek ponizej 12
roku zycia szacowana jest na 1/9000, natomiast czesto$¢ wystepowania w populacji ogélnej szacowana
jest na 1/30 000.

Obraz kliniczny

Klasyczny RTT charakteryzuje sie pozornie prawidlowym rozwojem w trakcie pierwszych 6-18 miesiecy
zycia, po ktérych nastepuje utrata nabytych zdolnosci motoryki matej i duzej oraz zdolnoéci do
zaangazowania w kontakty miedzyludzkie oraz dochodzi do rozwoju stereotypowych ruchéw rak. U
wiekszosci pacjentek w wieku 25 wystepuje skolioza. Postep choroby i stopierh zaawansowania objawow
jest zmienny, rozpoznawano ciezkie, nietypowe warianty choroby. Dodatkowo, opisano przypadki oséb
ptci meskiej z fenotypem podobnym do fenotypu wystepujacego u kobiet z klasycznym lub atypowym

RTT, a takze rzadkie przypadki ciezkiej encefalopatii niemowlecej z wyraznymi zaburzeniami oddychania.

Etiologia

Poza identyfikacjg mutacji w sprzezonym z chromosomem X genie biatka 2 wigzgcego metylowane CpG
(MECP2) u wiekszosci pacjentow z RTT, etiologia nadal pozostaje niejasna. Niedawno u pacjentéw z
klinicznym fenotypem, ktéry w duzej mierze pokrywa sie z RTT, zidentyfikowano mutacje dwéch genéw ,

cyklinozaleznej kinazy 5 (CDKL5) i Netryny G1.

Metody diagnostyczne
Rozpoznanie ma charakter kliniczny i stawiane jest na podstawie kryteriow diagnostycznych Trevathana,

ostatnio poprawionych przez grupe ekspertéw Europejskiego Towarzystwa Neurologéw Dzieciecych.

Rozpoznanie réznicowe
W rozpoznaniu réznicowym nalezy uwzgledni¢ autyzm i zespét Angelmana; zaéme, retinopatie lub zanik
nerwu wzrokowego; prenatalne lub postnatalne uszkodzenie moézgu; potwierdzong wrodzong wade

metaboliczng lub zaburzenie neurodegeneracyjne; nabytg wade neurologiczng spowodowang ciezkim
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urazem gtowy lub infekcjg. Choroby spichrzeniowe sg najczesciej wykluczane na podstawie powiekszenia

narzadow.

Diagnostyka prenatalna
Nalezy rozwazy¢ przeprowadzenie badan prenatalnych w rodzinach, w ktérych u probanda wystepuje

mutacja patogenna.

Poradnictwo genetyczne
Mutacje MECP2 u pacjentéw z RTT powstajg gtdwnie de novo, ryzyko urodzenia chorego dziecka w

kolejnej cigzy jest niskie, jednakze odnotowano mozaikowato$¢ gonadalna.

Postepowanie i leczenie

Postepowanie jest gtdbwnie objawowe i ma na celu poprawe umiejetnosci kazdego pacjenta. Najlepsze
efekty przynosi podejscie wielodyscyplinarne (obejmujace dietetyka, fizjoterapeutow, terapie zajeciowa,
terapie mowy i muzykoterapie). Szczegdlng uwage nalezy zwréci¢ na skolioze oraz rozwoj spastycznosci,
a takze wdrozenie efektywnej strategii porozumiewania sie. Dla rodzin niezbedne jest wsparcie
psychospoteczne. Celem leczenia farmakologicznego jest ztagodzenie zaburzen snu, zaburzen

oddychania, napadéw padaczkowych, ruchoéw stereotypowych oraz poprawa ogélnego samopoczucia.

Rokowanie
U pacjentdow z RTT ze wzgledu na podwyzszone ryzyko zagrazajacych zyciu arytmii zwigzanych z
wydtuzonym odcinkiem QT, zaleca sie unikanie niektérych lekéw. Na przestrzeni lat zmienia sie obraz

kliniczny i rokowanie jest zte.
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Ten dokument jest prezentowany wytgcznie w celach informacyjnych. Zawarte w nim informacje w
zadnym przypadku nie mogg zastapi¢ fachowej opieki medycznej wykwalifikowanych specjalistow

i nie powinny by¢ wykorzystywane jako podstawa do diagnozowania lub leczenia.
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