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Zespol Retta

Dziewczynki z zespolem Retta nazywane sa milczacymi aniolami: nie mowia, nie chodza,
wymachuja raczkami. Z wiekiem pojawiaja sie napady padaczkowe, cialko drzy jak
w chorobie Parkinsona. Niektorzy rodzice maja nadzieje zwiazana z amerykanskim lekiem,
ale specjalisci w Polsce ja studza.
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W Polsce do tej pory zdiagnozowanych zostato 500 dziewczynek. Szacuje sie, ze drugie tyle nie miato
szczescia - ich rodzice zyja bez Swiadomosci tej choroby mylonej nagminnie z autyzmem, bo
faktycznie zawiera cechy autyzmu. Nie wiadomo, czy jako objaw pierwotny czy jako wyraz frustracji
dziecka, nie mogacego komunikowacé sie ze Swiatem. Do niedawna te dziewczynki byly traktowane
jako catkowicie niepelnosprawne intelektualnie przez brak komunikacji z nimi. Ale okazalo sie, ze
maja jakie$s mozliwosci kontaktu np. za pomoca wzroku - ich spojrzenie dotyka umystu i serca
kazdego, kto patrzy im w oczy. Ma sie wrazenie jakby byly uwiezione.

- Komunikacja z dziewczynkami jest znacznie lepsza niz nam sie wydawato jeszcze kilka lat temu.
Zespot Retta to nie tylko brak rozwoju mowy i innych ruchéw stereotypowych. Przez nasze
Ogolnopolskie Stowarzyszenie Pomocy Osobom z Zespotem Retta przeszio 300 rodzin dzieci z tym
zespotem. Niestety, umieraja szybciej niz inni w ich wieku, wiec obecnie jest zrzeszonych okoto 180
rodzin. Prosze uwierzyé, ze rodzice dziewczynek robia dla nich naprawde bardzo wiele - zapewnia
prof. dr hab. Robert Smigiel, kierownik medyczny Centrum Diagnostyczno-Terapeutycznego Choréb
Rzadkich we Wroctawiu oraz kierownik Katedry i Kliniki Pediatrii, Endokrynologii, Diabetologii
i Chorob Metabolicznych UM we Wroctawiu.

Od wielu lat wspdtpracuje spotecznie ze stowarzyszeniami i fundacjami rodzicéw i opiekundéw dzieci
z niepelnosprawnoscia intelektualna, zaburzeniami rozwoju, chorobami genetycznymi
i metabolicznymi. Jako lekarz pediatra i genetyk kliniczny otrzymat Nagrode im. prof. Z. Religi
»~Wyjatkowy Lekarz” oraz wyrdznienie od Prezydenta Miasta Wroctawia ,Wroctaw bez barier”,
a takze byl nominowany do nagrody ,Anioty Medycyny”.

To dziecko jest leniuszkiem?

Rodzice dziewczynek - niemowlat z zespotem Retta nie maja tatwo. Bywaja traktowani jako
przewrazliwieni na punkcie swojego dziecka, jako szukajacy dziury w catym. Czesto to intuicja
podpowiada, ze cos jest nie tak z corka. Zwtlaszcza, gdy ma sie juz starsze dziecko i poréwnuje sie
rozwoj. Pewnej mamie caty czas wydawalo sie, ze nie ma kontaktu z coérka, ze dziecko jest jakby
spoza szyby - kontakt wzrokowy niby jest, a jakby go nie byto, dziecko nie chodzi, na swoje imie
reaguje albo i nie. Jest pogodne, spokojne, ale nie ma sie poczucia bycia z nim w kontakcie. Dziecko
wybudzato sie po 15 razy w ciagu nocy. Mama styszata rady: "Zmien miejsce snu". Wiedziata jednak,
ze w pokoju coreczki jest spokdj i ze to jakas "przeszkadzajka" w mézgu ja wybudza.

Dziewczynka - teraz dwuletnia - zaczeta siedzie¢ dopiero w wieku 16 miesiecy, do dzi$ nie chodzi.
Diagnoza pani neurolog sprzed kilku miesiecy, ze to z pewnoscia zaburzenie metaboliczne, okazata
sie chybiona, cho¢ EEG mézgu wtedy nic ztego nie pokazato. Ba, byto prawidtowe. Kolejni neurolodzy
uspokajali. Ale rodzina dziecka wykonata badanie genomu (WES) w Warszawskim Uniwersytecie
Medycznym. I to byt najlepszy pomyst.

- Gdyby nie to badanie, bylabym mama dzi$ dwuletniej dziewczynki, co do ktérej w dalszym ciagu nie
wiem, co jest. Na wynik czekaliSmy cztery dtugie miesiace. Ale juz wczesniej czutam, zZe to jest zespét
Retta, mimo zapewnien specjalisty, ze to niemozliwe, bo cérka nie ma wszystkich objawoéw. Ani przez
moment nie miatam podejrzen, ze badanie genomu zawiera btad, co sugerowano. Gdy
w pazdzierniku 2022 r. przyszla interpretacja wynikow, zdziwiona nie bytam. Za to zdziwieni byli
rehabilitanci cérki i specjalista. Objawy u poszczegdlnych dzieci z ta choroba réznia sie. Sa
nagminnie mylone z autyzmem albo z porazeniem mézgowym - mowi mama.

Mozg zamkniety w ciele - wiezieniu

Jak ta choroba szybko rozwija sie, niech postuzy fakt, ze dzi§ EEG mdzgu opisywanej dziewczynki juz
pokazuje zmiany, a w Swieta Wielkiej Nocy wywotaly one pierwszy atak padaczkowy.



- Musimy by¢ czujni, bo choroba caly czas postepuje. Po otrzymaniu diagnozy cztery dni
przeryczatlam na mysl o mézgu zamknietym w ciele, ktore jest wiezieniem. Jak w filmie ,Motyl
i skafander”. Postanowitam, ze bede komunikowac¢ sie ze swoim dzieckiem, naucze sie czytaé jego
reakcje - mowi mama.

Wiele dziewczynek z zespotem Retta uczeszcza na zajecia z komunikacji alternatywnej i Swietnie
sortuje wzrokiem symbole.

W wieku 4-5 lat pojawia sie u nich stereotypia raczek. Co to oznacza? Ze nie maja nad nimi wladzy:
klaszcza, wymachuja jak motyl przed buzia, nic nie sa w stanie wzia¢, nic nie sa w stanie zrobi¢
samodzielnie.

Co z edukacja?

Mamy starszych dziewczynek z ta choroba opowiadaja o kltopotach z edukacja. Bo dzieci z zespotem
Retta musza przeciez mie¢ dostosowane narzedzia do komunikacji alternatywnej, opartej na
symbolach pokazywanych wzrokiem. Dziewczynki odpowiednio stymulowane potrafia pokazac¢ caty
ciag myslowy. Trudno jednak, zeby siedzialty w tawce szkolnej z dzieckiem zdrowym.

Jak wyglada opieka nad dziewczynka dotknieta zespolem Retta? To ciezka haréwka - od poniedziatku
do piatku wozenie na rézne rehabilitacje, np. te koszmarnie bolesne metoda Vojta.

Matki mowia, ze to nie one sg wojowniczkami, lecz ich corki nad podziw dzielne. Majq zamkniete
ciatka, ale np. jeszcze zachowaly mozliwos¢ funkcjonowania - dotykaja przedmiotow. Maja wiec
mnostwo buczacych zabawek i wiele radosci, gdy one wydaja dzwieki.

Nadzieja?

12 marca tego roku w Stanach Zjednoczonych zostal dopuszczony lek, z ktéorym wielu rodzicow
dziewczynek z zespotem Retta wiaze nadzieje. Dawka roczna leku to koszt ok. miliona ztotych.
Z pewnoscia pojawia sie zbiorki na ten cel. Zreszta od pewnego czasu w terapii tego zespotu mocno
ruszyto do przodu, z laboratoriéw z réznych stron swiata plynie nadzieja.

Trzeba jednak pamietac, ze farmaceuci mawiaja: kazdy lek niesie nadzieje na pomoc choremu, ale
nie kazdemu organizmowi zmagajacemu sie z chorobg, taka pomoc jest dana. Teoretyczne wskazania
sg istotne, ale nie ma gwarancji sukcesu. Czasami lek pomaga, ale dziatania niepozadane lub
interakcje z innymi niezbednymi lekami go wykluczaja. Biologia to nie algebra i na tym polega jej
wspaniatos¢ i przeklenstwo réwnoczesnie.

Ogélnopolskie Stowarzyszenie Pomocy Osobom z Zespotem Retta umocowane w strukturach
miedzynarodowych od poczatku prowadzito obserwacje rozwoju leku. Ma do tego niezaprzeczalna
legitymacje - zorganizowato niejedna konferencje na temat tej choroby, sprowadzato najlepszych
w Swiecie specjalistow, terapeutow.

- Dzis wiemy, zZe jest to stary lek stosowany w endokrynologii. Ktos jednak wpadt na pomyst, ze IGF1,
czyli przekaznik dla hormonu wzrostu do komérek z mutacja w genie MECP2, poprawia jego
ekspresje. Dlatego zaczely sie badania. Niestety, w badaniach klinicznych ten lek nie wypadt
rewelacyjnie. Poprawia zaledwie o 10-15 procent motoryke mata. Entuzjazm zdecydowanie opadt.
Zastanawia jego cena w proporcji do niezbyt porazajacej skutecznosci. Skutki uboczne podawania
tego leku - wymioty, biegunka - sa uciazliwe i nie do zaakceptowania w zyciu codziennym. Trudno
odbiera¢ nadzieje rodzicom, ale to nie beda wyjazdy jak po terapie genowa przy SMA, gdzie lek
dostownie stawia dzieci na nogi - méwi prof. Robert Smigiel. Warto doda¢, ze byé moze w Polsce



bedzie mozliwa terapia genowa w ramach programéw terapeutycznych.

Mimo wszystko wielu rodzicéw dziewczynek chorujacych na zespodt Retta, bedzie chciato polecie¢ do
Stanow Zjednoczonych. Lek jest przeznaczony dla dwulatek, ktore nie maja jeszcze wszystkich
objawéw choroby. W przypadku tak malych dziewczynek wyniki badan sa nieco bardziej
optymistyczne. Czy jednak lek poprawi komunikacje, czy dziewczynki zaczna cokolwiek mowié? Nie
wiadomo.

Zespol Retta

Rzadkie, (1 na 10-20 000 urodzen), 4-fazowe, powazne zaburzenie neurorozwojowe, ktére dotyka
niemal wylacznie dziewczynek. Ma podtoze genetyczne wynikajace z mutacji (czyli uszkodzen) genu
MECP2. Gen ten jest polozony na chromosomie zefiskim X, dotychczas ustalono okoto 200 réznych
mutacji genu MECP2.

Cechy zespotu Retta:

- Autyzm: brak kontaktu, brak reakcji na imie albo staba reakcja

- Do 6. miesiaca zycia dziecko rozwija sie bez objawow, potem miedzy 6 a 18 miesigcem zycia
nastepuje regres, rozwdj jest powolny (w przypadku Lenki regresow byto kilka)

- Problemy z kontrola ciata, z siedzeniem, chodzeniem

- Padaczka

- Zaburzenie odzywiania

- Problemy ze snem

- W nocy hiperwentylacja

- Problemy z sercem

- Czeste refluksy i zaparcia

- Bruksizm, czyli dotkliwe zgrzytanie zebami az one Scieraja sie

- Opdzniony i niski wzrost

- Male i zimne stopy oraz dionie

- Kifoza/skolioza

- Osteoporoza.

Fazy zespolu Retta:

- Faza I (6-18 miesiecy) - dzieci sa oceniane jako tagodne, spokojne, mato ptaczliwe i przesypiajace
duza czes¢ dnia. Niektore sa nieco mniej mobilne, powtarzaja ruchy konczyn z duza czestotliwoscia,
stabo reaguja na okazje do podejmowania zabaw.

- Faza II (do 3-4 roku zycia) - tzw. faza gwattownego regresu, czesto po traumatycznych przezyciach,
jak np. $mier¢ kogos bliskiego czy traumy szpitalne. Moze trwac¢ zaréwno kilka tygodni jak i wiele
miesiecy.

- Faza III (okres przedszkolny i szkolny) - powrotne otwarcie sie na swiat, ustepuja cechy
autystyczne, pogltebiaja sie jednak problemy ruchowe, a nierzadko skolioza wymaga juz interwencji
chirurgicznej; deformacje stdp i zaburzenia oddychania. Okres ogdlnej stabilizacji stanu.

- Faza IV (od 10-15 roku zycia) - problemy z poruszaniem sie, a w zwiagzku z postepujaca skolioza
i dystonig, utrata zdolnos¢ chodzenia. Stereotypie rak oraz napady padaczkowe moga zmniejszy¢
sie, a nawet ustapi¢. Kontakty emocjonalne ulegaja najczesciej poprawie, rozwdj ptciowy przebiega
prawidtowo.

Zrédlo: pap.pl
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Olbrzymie ilosci danych o Wszechswiecie z
wod Morza Srodziemnego

KM3NeT to nie jeden detektor, lecz podmorskie miasto tysiecy czujnikow Swiatta.
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Nowe organizmy sa odkrywane szybciej niz
kiedykolwiek wczesniej

Biolodzy odkrywaja rocznie srednio 16 tys. gatunkow.

Skutki ekspozycji na mikroplastik przechodza
Z 0jca na syna

Informuja naukowcy w pismie ,Journal of the Endocrine Society”.
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Statyny pomagaja wszystkim cukrzykom

Informuje pismo ,Annals of Internal Medicine”.
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Zanieczyszczenie powietrza moze miec
zZzwiazek z wyzszym ryzykiem...

Wykazano w badaniu, ktére ukazato sie na tamach ,JAMA Network Open”.
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O szpiczaku w badaniach obrazowanych
czesto swiadcza ,dziury w...

Twierdzi prof. Iwona Hus.
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Uszkodzenia dachow pod nadmiernym
sniegiem
Decydujace znaczenie maja tu nie same zmiany stanu skupienia sniegu.
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Minimalne wynagrodzenie profesora

Trwaja prace nad nowelizacja rozporzadzenia.
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