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Kunskapsteamet for

Retts syndrom

Inom Habilitering & Halsa finns kunskapsteam
for fem sallsynta diagnoser samt ryggmargs-
brack. Teamen tar fram informationsmaterial
och fungerar som konsulter inom habiliteringen.
Teamen anordnar aven traffar for personer
med diagnos och medverkar i utbildningar.
Denna 4-sidiga folder presenterar kunskaps-
teamet for Retts syndrom.

Habilitering & Halsa ar en del av Stockholms
lans landsting.

J L Habilitering & Halsa
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Kunskapsteamet for Retts syndrom

Kunskapsteamets medlemmar ska halla sig informerade om ut-
vecklingen inom forskning och vad som sker vid olika kun-
skapscentrum i Sverige och utomlands. Teamet ska vara konsulter
till kollegor inom olika verksamheter, sprida sin kunskap pa olika
satt och framstélla visst informationsmaterial, men har som regel
inte majlighet att ge individuella stodinsatser. En viktig uppgift ar
att ordna traffar for anhoriga och att medverka i utbildning for
olika kategorier av personal.

Kort om Retts syndrom
For mer utforlig information hanvisas till socialstyrelsens databas:
WWW.S0S.S€e

Sjukdom/skada/diagnos

Retts syndrom innebar storningar av hjarnans utveckling, vilket
leder till svara funktionsstorningar. Syndromet finns huvud-
sakligen hos flickor och kvinnor. Retts syndrom forekommer over
hela varlden. I Sverige fods i genomsnitt 6 flickor per ar som efter
hand utvecklar syndromet. Totalt har narmare 300 flickor och
kvinnor diagnostiserats i landet. Syndromet forekommer aven hos
enstaka pojkar och man med svar utvecklingsstorning. Hos dem
kommer symtomen oftast tidigare dn hos flickorna och ar betydligt
mer svartolkade. Med fa undantag orsakas Retts syndrom av en
nymutation (en forandring av arvsanlagen upptrader for forsta
gangen hos personen sjilv och dr inte nedarvd fran nagon av for-
dldrarna). Diagnosen definieras utifran de typiska symtomen och
sjukdomsférloppet. Hos 6ver 85 procent av flickorna och
kvinnorna med typiskt Retts syndrom kan en mutation i
MECP2-genen pavisas. Barn med Retts syndrom utvecklas ofta till
synes normalt fram till ungefar 6-18 ménaders alder.

Karaktaristiskt ar att sjukdomsutvecklingen foljer ett visst tidsfor-
lopp da olika symtom ar mer eller mindre framtradande. Det fullt
utvecklade syndromet innebar oftast svara funktionsstorningar,
med motoriska svarigheter, kommunikationsstérningar, epilepsi
och ickeepileptiska anfall, oforméga till viljemassigt motoriskt
agerande (dyspraxi) samt brist pa kontroll av och samverkan mel-
lan andning, blodtryck och puls. Graden av funktionsstorningar
varierar kraftigt mellan olika personer med Retts syndrom.



