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Her er feriehusene,
hvor man foler sig
velkommen med kgrestol

Pragtfulde luksus Birkse bjalkchuse hvor der er kalet for
detaljerne, for at give optimale forhold for handicappede.
Oplylder alle ulgengelighedskrav for bevaegelseshandicappede.

Samse, Falster
og Sjellands Odde

2 huse pi Samso - Selvig og Nordby

7 huse i Marielyst pa Falster.

3 huse i Vig ved Sjellands Odde.
Her er tale om rigtig nybyggerstil,
indrettet med tidens krav ul luksus,
og det meget rustikke materiale

skaber en helt speciel atmosfere
bide ude og inde.

» Feriechusene er 108-124 m2 +
6-20 m2 overdekkel terrasse
= Plads til 6 (8) - 10 {12) personer,
heraf 2-6 korestolsbrugere.
= Husene i Vig ¢r 170 m2 med 10 (12)
sovepladser

»Vi har besogt stedet og kan steerkt anbefale dette, som md betragtes
som el ferieparadis for korestolsbrugere.«

John og Bjarne, Handi-Travel-Info

* Priser fra kr. 4.100/uge Laes mere og se flere fotos pa
www.cimbria-ferie.dk

Hxvis du vil bygge dit eget handica pegnede huos kontakt: Eller rekvirer brochure pﬁ

Rirksm Huse Aps TIL 86 84 58 18 Tif. 2673 6922

Cimbria Ferie - Linavej 59 - Lina - B600 Silkeborg * TIf. 86 84 58 18 - Mobil 26 73 69 22
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ANNONCESALG
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Agerbakken 21, 8362 Harning

TIf. 87 93 37 86
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RSE konference i Berlin pa Hotel Andels by Vienna
29. drgang

ISSN 1901 - 1717

Sa tager vi hul pa 30. argang af Rett Nyt og indleder
dermed ogsa aret til Rett foreningens 30-ars jubi-
lzeum.

Arets forste udgivelse har tema om forskningens
verden. Ovl. Anne-Marie Bisgaard fra Center for Rett
syndrom har skrevet en status pa forskningen inden
for Rett syndrom, og Iben og Louise har skrevet be-
retninger fra den seneste europaeiske Rett syndrom
kongres der blev afholdt i Berlin for godt fire mane-
der siden.

Forrest i bladet finder du invitationer til rehab-messe
i Bella center Kebenhavn samt temadag hos Pressa-
litcare og Guldmann med fremvisninger, og selvfal-
gelig vores helt szrlige jubileumskonference med
Rett centeret, Jenny Downs og Troels Kjaer som vi
glaeder os uendeligt meget til. Invitation til efter-
arets kursus weekend som i ar vil danne rammen
om fejringen af foreningens 30-ars jubilaeum, finder
du ogsa i bladet her.

I Rett Nyt nr. 2 skriver vi om “Rett familien” og har
du en god ide til en historie ma du endelig sende
den til os. Vi vil rigtig gerne hare om hvordan man
holder familien i fokus, maske en skgn aflastnings
familie, et helt fantastisk bosted der er med til at
skabe rammerne om Rett personens familieliv, eller
en hjeelper der bare er super til at vaere der for Rett
personen. Vi vil ogsa gerne modtage historier om
gode ferie oplevelser eller tips og ideer til ferier og
rejser.

I Rett Nyt nr. 3 glaeder vi os til at kunne bringe nog-
le skanne billeder og fortzellinger fra familiekur-
susweekenden med fejring af Rett foreningens 30-
ars jubilaeum.

| Rett Nyt nr. 4 bringer vi fokus pa hjemmetraening
og fritidsaktiviteter for Rett pigerne/drengene og vil
0gsa her meget gerne hare jeres historier, sa skriv
endelig eller tag kontakt til redaktaren pa en af kur-
susweekenderne, hvis du har en ide til en historie.

Rigtig god Ieselyst

Redaktionen




AF CARSTEN LARSEN

Nu er vi jo kommet ind i 2018 og det er 30 ar siden foreningen er blevet stiftet. Vi vil
i bestyrelsen meget gerne hgre fra medlemmer som har veeret med fra starten eller
deromkring? - Vi kan kontaktes pa email: Rett@Rett.dk - generelt vil vi gerne hgre lidt
anekdoter fra de tidlige ar, sa kom med dem!!

Arets arrangementer er ved at veere pa plads og vil alle baere lidt praeg af vores 30 ars
jubilzeum. Vi haber selvfalgelig at se de fleste af jer en eller flere gange i lgbet af aret.

Specielt ser vi frem til vores jubileeumskonference i juni, hvor vi er sa heldige at fa besgg af den australske fysioterapeut,
forsker m.m. Susan Norwell. Susan har rigtig meget praktisk erfaring fra arbejde med Rett personer. Udover Susan kom-
mer der ogsa indlaeg af den danske hjerneforsker Troels W. Kjzer, hvis foredrag altid preesenteres med en god del humor.

Vi haber selvfalgelig at se rigtig mange af vores medlemmer denne dag, men haber ogsa at I vil hjaelpe til med at fa solgt
konferensen til alle de fagpersoner der er omkring vores Rett piger/drenge, sa vi kan fa sa meget viden som muligt ud til
de personer som har med vores Rett personer at gare i det daglige.

Som vi tidligere har naevnt er vi ved at skifte over til et eksternt medlemsadministrations system. Dette er primaert pa grund
af at persondataloven er blevet strammet. Vores kasserer Marlene har lagt et rigtig stort arbejde i dette og farste del af
dette er ved at veere pa plads.

Vi har haft Louise Lund og Iben Hjarsg til RSE - Rett Syndrome Europe - konference i Berlin, men hgr meget mere om dette
pa foreldreweekenden.

Vi fik meget positiv feedback pa at vi sidste ar udvidede foreeldreweekenden til 2 overnatninger, sa det har vi valgt ogsa at
gore i ar. Vi skal igen i ar prave et sted vi ikke har veeret fgr, nemlig Bautahgj i Nordsjeelland.

Medlemsinformation

Med afseet i EU's nye Persondataforordning www.eupersondataforordning.dk, geeldende for alle frivillige for-
eninger, og for at forenkle foreningens administrationsarbejde og handtering af medlemsoplysninger, er Lands-
foreningen Rett Syndrom overgaet til nyt medlemssystem, foreningsadministrator.dk, som gradvist bliver im-
plementeret i 2018.

Medlemmer af foreningen vil derfor opleve &ndret procedure ved kontingentopkraevninger og medlemmer,
hvis medlemsoplysninger ikke er opdaterede, vil blive bedt om at gare dette.

Foreningsadministrator.dk bliver en forenkling af bestyrelsens administrative arbejde og vi haber overgangen
vil opleves som enkel og lige til for foreningens medlemmer.

Med venlig hilsen

Louise Svarthol Lund
Formand for Landsforeningen Rett Syndrom
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Traenger dine gamle
Mmgbler til et nyt look?

Klik ind pa concetto.dk
og find de mabelstoffer du gnsker
til dine mabler

Rubjergvej 74 « 8260 Viby J « TIf. 21 25 90 19

;::—#

s CONCE'ITO

— boligstof og ompolstring




INVITATION TIL

JUBILAUMSKONFERENCE

Mandag den 11. juni 2018 k. 09.30-16.30 - Odin Havnepark - Lumbyvej 17 - 5000 Odense C

Det bliver en temadag fyldt med spandende foredrag og interessante oplaeg. Dagen henvender sig bade til
pargrende, fysioterapeuter, leerere, paedagoger og andre fagpersoner omkring udviklingsheemmede.

Formiddagens program er relevant for alle. Efter frokost bliver vi delt op i to workshopgrupper; en med
“fysioterapi og forskning” som emne og en gruppe med "kommunikation” som emne. Efter kaffepausen
slutter vi dagen af med et inspirerende foredrag for os alle sammen om "den normale og den syge hjerne”

PROGRAM

KL. 09.30-10.00 Ankomst, kaffe og morgenbrgd

KL. 10.00-10.05 Velkommen

KLl. 10.10-10.45 Foredrag v/overlage og leder af Center for Rett Syndrom,
Anne-Marie Bisgaard, "Rett Syndrom i gar, i dag, i morgen”

KL. 10.50-12.00 Foredrag v/Lektor Jenny Downs, Telethon Kids Institute, Perth,
Australien: "Udvikling og vedligeholdelse af motoriske faerdig-
heder, funktionelle faerdigheder hos personer med Rett Syn-
drom og CDKL5, samt livskvalitet hos personer med mutiple
funktionsnedszaettelser” (Obs: Foredraget foregar pa engelsk)

KL. 12.00-13.00 Frokost

KL. 13.00-14.00 Parallelle workshops:
Workshop 1 - Fysioterapi v/Lektor Jenny Downs, Telethon Kids
Institute, Perth, Australien og Ph.D.- studerende Michelle
Stahlhut, Center for Rett syndrom: "Fysioterapeutiske inter-
ventioner med praksiseksempler” (Obs: Workshoppen foregar
pa engelsk]
Workshop 2 - Kommunikation v/paedagogisk psykologisk
rédgiver Jane Lunding Larsen, Center for Rett syndrom:
“Internationale guidelines for kommunikation hos personer
med Rett Syndrom, samt opretholdelsen af kommunikative
feerdigheder ved overgange”

KL. 14.00-14.30 Kaffe, kage og frugt

Kl. 14.30-16.00  Foredrag v/ Troels W. Kjeer

Kl. 16.00-16.15 Afrunding pé dagen

rettnyt nr. 12018 7




Familie weekend
pa Odder Park Hotel
31.8 - 2.9 2018

Landsforeningen inviterer traditionen tro til familie weekend kursus hvor der i ar 0gsa
vil veere gallamiddag lgrdag aften i anledning af foreningens 30 4rs jubileeum, s3 find
festtgjet frem og kom og veer med.

Montra Odder Parkhotel
Torvald Kghlsvej 25
8300 Odder

www.ophotel.dk




Tilmelding pa www.rett.safeticket.dk

senest den 16.

juli 2018 K116.00

Program

Med forbehold for justeringer

Fredag Fra kl. 16.00 Tjek-In
17.30-18.00 Mgd nogle bestyrelsesmedlemmer (seerligt for nye medlemmer)
18.00-20.00 Middagsbuffet (ingen fast madetid)
19.45-20.00 Velkomst v/bestyrelsen
20.00-21.00 Foredrag af specialpadagogisk konsulent Malene Gerd om sgskendepargrende
21.00-? Erfaringsudveksling

Lerdag 07.30-10.00 Morgenbuffet
10.00.12.00 Sgskendeaktivitet
09.00-12.00 Program af Center for Rett Syndrom
12.00-13.00 Frokostbuffet
13.15.14.30 Rett lab
14.30-16.30 Feelles aktiviteter
17.00-18.00 Fotografering af alle familier pa den rade lgber
18.00-20.00 Gallamiddag
19.30-21.30 Musik og underholdning
21.30-? Erfaringsudveksling

Sendag 07.30-10.00 Morgenbuffet
09.00-12.00 Mini rehabmesse
11.00-13.00 Udlevering af sandwich til hjemturen
12.00-15.00 Vandhalla er dbent for besggende, gratis adgang for foreningens medlemmer.




Invitation til temadag hos
0g deltagelse pa Reha

Pressalit Care og Guldmann praesenterer et forslag til at arrangere et mad
til virksomhederne Pressalit Car

Mightingale
Awards

PRESSALIT -

(CcalRE -erfleksible lasninger til badeveerelser og kakkener til personer med nedsat
funktionsevne samt pusleborde og bruselejer




Pressalitcare og
b messen i Bella Center

eforum, hvor medlemmer af landsforeningen Rett syndrom kan fa kendskab
e 0g Guldmann og deres lgsninger.

Guldmann-

I uge 24 /2018 afholdes Health and Rehab messen i Bella
Centret i Kebenhavn, hvor Guldmann kan besgges pa stand
nr. (2-033 og Pressalit pa stand nr. C2-042. Her kan deltager-
ne kan fa indtryk af hvad vores virksomheder star for, og se
nogle af produkterne - primaert nyhederne.

Der er gratis entre og der dbnes for forhandsregistrering pa
hjemmesiden www.health-rehab.dk ultimo februar.

Efterfolgende vil vi gerne tilbyde et dbent hus arrangement i
vores showroom lokaler pa Oldenburg Alle 1, 2630 Taastrup,

hvor deltagerne kan fa et bedre kendskab til Pressalit Care
og Guldmanns lgsninger og hvis deltagerne har konkrete pro-
blemstillinger som kunne vedrgre Pressalit Care eller Guld-
mann produkter, vil der vaere mulighed for at drafte dem med
representanter fra begge virksomheder pa dagen.

Abent hus arrangementet finder sted fredag den 25. maj kl.
13-17

Tilmelding kan ske til RETT foreningen pa mail Rett@rett.dk
Obs. Begraenset antal pladser

rettnyt nr. 12018 1




Sponsoreret

VOGNMAND

VERNER SCHMIDT

Oster Lagurmve] 45 . 6230 Radekra

TIf. 74 69 87 28

E-mail: vernerschmidt@mail.dk

CKA Service

Facility Management

Rengering, Oliering og Gulvslibning

Hvidovrevej 15 + 2610 Redovre
TIf. 44-654418 Mobil. 40-450125

E Sydvestjysk Klovpleje

The strong connection

v/ Jgrn Stein
Stilbjergvej 43 X
6800 Varde
TIf. 61541104
www.vbg.dk

PRISGARANTI!

AUTOPUNKT.DK

Traet af at tabe mange penge pa din bil? @nsker du prisgaranti pa dit nzeste bilkgb? Sa kig ind til Autopunkt.dk A/S

Tjelevej 24

7400 Herning
TIf.3216 97 47
sales@autopunkt.dk

Abningstider

Mandag til Fredag: 9.00 til 17.30
Lordag: Lukket

Sendag: 11.00 til 16.00

Kirkegardsvej 5B « 6200 Aabenraa
TIf.746874 74

= Lowpikieen 10,000, incl. provegebyt

wwwaarsbo.dk

A
------

Ternesavej 30, Tersley - 4690 Hasley

TIf. 40 26 78 64

erlandjohansend@live.dk = wwwhaslevtomrer.dk

¢ Dansk Hindvark

Det er godt at « Teorlundarvisrieg |y lokaler
* Loy e GvenvsRarsesomarning
AARS e
» Ubegranset hemenestudie
®r88k0|e = Kpregmés i hell nye 0f nemme biler
40842195 « 2ETE1S07 |« keekon, derkan tages pd 5 uger

-c “Tomrermester

A - .
—) cns L_l'". istensen

ali sneadike

200 Gradsied = wwe

TIf. 20

r- fomrar- & glasarbejde

Wchomrarrras e dk

114 84




STORILLLY KKE'MED DAGEN ..\

JUNI
1. Anne Svit 37 ar
1. Mille Liltorp 6 ar
3. Ann Sushilla Krogsgaard Larsen 36 ar

14. Lina Toft 47 ar

17. Naja Louise Sierks Larsen 10 ar

26. Camilla Olesen 20 ar

30. Maja Resander

Cecilie
APRIL

22. Mathilde Holm 19 ar
27. Katja Clausen 21ar

MAJ
10. Helle Schou 46 ar
17. Natasha Winther 15 ar
25. Astrid Svarthol Lund 11 ar
28. Cecilie Maria Engel Obel 20 ar
28. Ida Sofie Brems-Larsen 9ar H I P H U R RA

Husk at sende billeder (og ved nye familier information om jeres barns fadselsdato).

Fadselsdagene bringes sdledes Blad 1: april, maj, juni
Blad 2: juli, august, september
Blad 3: oktober, november, december
Blad 4: januar, februar, marts

Se deadline for indsendelse af billede og informationer forrest i bladet.

PRISER FOR MEDLEMSKAB

ENKELTMEDLEMSKAB 185 KR./AR For enkeltpersoner med interesse for Rett syndrom
FAMILIEMEDLEMSKAB 275 KR./AR For familier med interesse for Rett syndrom
STOTTEKONTINGENT 275 KR./AR For selskaber, firmaer, institutioner og andre, der sympatiserer

med foreningen, og som gnsker at stgtte formal til gavn for
piger med Rett syndrom.

BLADMEDLEMSKAB KONTINGENTFRIT  For institutioner/bosteder med interesse for Rett syndrom.
Dette medlemskab giver ikke stemmeret ved generalforsamlingen.
Bladmedlemskab er kontingentfrit.

S G ! G4 ind pa
-~ ' www.rett.dk

hvis du/I @nsker at blive medlem

LANDSFORENINGEN RETT SYNDROM
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Henrik Olsen Transport

Ryesgade 15 < 9000 Aalborg
TIf.20 94 68 02

N

Herning Lave Aporek

Leolis parlkering bog apotebel

Bredgade 45 « 7400 Herning  TIf. 97 12 00 22

Skovgaard VVS A/S

Vandtarnsve] 67 - 2860 Seborg
TIf. 39 67 69 96
lars@skovgaardvvs.dk

www.skovgaardvvs.dk

o Safling,

FizEaria - Risteranhe

Greested Hovedgade 7 « 3230 Graested
TIf. 48 39 44 34

Glumsg Slagtehus ApS
TIf. 5764 6003

Sovej5.4171 Glumse

Violinbygger

Medl. af mesterlauget

Reparation * Nybygning « Keb * Salg
www.violin.dk

violin@mail.dk

Erik Hoffmann

TIf.38 71 83 96

Hyltebjerg Allé « 2720 Vanlgse

TRANSMARINE

tankers aps

Havnegade 39 - 1058 Kgbenhavn K
TIf. 33 93 25 25 « www.transmarine.dk

Lyngapen 31, Klegod, 6350 Ringkobing
Toledon 30 76 15 14 = Mobi 40 20 32 00
E-mril Svindhion @ bgoncies, dk

www.agencies.dk

' -l Hovedgaden 26

E-hu -.,raﬂﬂﬂl"ﬂ Hﬂtﬂl Skovsgaard
. L& Q460 Browst

TIf. 98 23 04 00

skovsgaardhotel @mail dk
www.skovsgaardhotel.dk

Skovsgaard Hotel

Autohandel.

Holstebrove] 1, BBOO Viborg
TIif. 87 25 00 30

www. viborg-autohandel.dk

vii"n"s' KONGSBAK W

Specialklinik for landproteser

2

Nygardsvej 2 - 6700 Esbjerg - TIf. 75 13 50 13 » www.larskongsbak.dk

"‘ FORMEGON

Grafisk design og produktion
www.formegon.dk

Mraettens Hus - Brendby Stadion 20 - 2605 Brandby




AKTIVITETSKALENDER

APRIL

19.-20. Nordisk Rett Konference i Stockholm
Hvilken forskning handler om Rett syndrom i Norden? Hvad er de nordiske oplevelser, der kan have betydning i relation til
Rett syndrom? Rett konferencen i nordisk lys omhandler emner som: - vejrtraekning
- fysioterapi
- sgvn
- indlzering

Konferencen henvender sig iseer til foreeldre og parerende, og alle med interesse i Rett syndrom opfordres til at del-
tage. Der er fortsat mulighed for tilmeldelse pa: http://www.nationelltcenter.se/events/nordisk-konferens/

20.-21. Bestyrelsens visionmode

MA]J

15.-17.  Health and Rehab Messe | Bella Center Kgbenhavn

Health and Rehab Scandinavia inviterer alle inden for social-, sundheds- og hjeelpemiddelomradet til at deltage i Skandina-
viens starste fagmesse for hjaelpemidler, serviceydelser samt pleje- og hospitalsudstyr. Der vil der veere fokus pa videns-
deling, innovation og produktnyheder inden for sundhedsvaesenet, ligesom der vil vaere et stort udstillingsmiljg.

Pa konferencen kares 0gsa Arets Hjeelpemiddel.

Landsforeningen Rett Syndrom vil vaere repraesenteret pa Sjeeldne Diagnosers messestand pa rehab messen.

25. Temadag hos Pressalitcare og Guldmann
i deres showroom i Taastrup. Invitationen findes pa side 10-11.

JUNI
11.  Jubilzeumskonference
Temadag med foredrag af Jenny Downs, velrenommeret fysioterapeut fra Australien med speciale i Rett Syndrom.
Herefter workshops og dagen afsluttes med foredrag af hjerneforsker Troels W. Kjeer. Invitationen til jubileeumskon-
ferencen kan laeses pa side 7.
??. BESTYRELSESM@DE
AUGUST/SEPTEMBER

31/8-1/9 Familie-weekendkursus

Landsforeningens Rett Syndroms 30 ars jubileeumsarrangement for alle Rett familier afholdes pa Odder Parkhotel som
vi kender sa godt. Invitationen til arrangementet findes pa side 8-9.

OKTOBER

25.-27. RETT SYNDROME EUROPE
RSE afholder generalforsamling i Danmark

??. BESTYRELSESM@DE

NOVEMBER

??. BESTYRELSESM@DE

rettnyt nr. 12018 15




DYRELAGEN
I TRIGE

DYREKLINIK
for familie-dyr

i
-
:..?.l_-?' Lo

e

B ay |

Kirugisk & medicinsk behandling
Dyrlege Hanne Hallson
Konsultation efter aftale
Smedebroen 9 « 8380 Trige

TIf. 27 20 58 21

E-mail: hannehallsson@mail.dk
www.dyrlaegenitrige.dk

Danmarks
starste udvalg
af daglig“qr*er* il

discount

REMA 1000

Meget mere discount!

Hawnewve] 128 « 8500 Grenaa

arkitekter og ingenigrer
i et samlet team

Polyfa Consultants A/S

Radgivningsfirma for den europaeiske
forsvarsindustri. Formidler salg af materiel til
politiet og det danske forsvar.

TIf. 87 25 88 51 www.polyfa.com

Frederiksborg Apotek
Slotsgade 26, 3400 Hillensd
48 26 56 00

Abningstid
alle choge § Arer
Kl 8-21

FREDERIKSBORG

Handicapyenlige adsangsiorhold a p e
warwlieiler] ksheoi g agotekoalk

Salg — service og reparation af varmepumper
[in lokate servicepartner = adr du vaelger haj faglighed, kvaliter op ekspertise

V./ Themas Hick Mortensen

K@rsmindevej 24, Marstrup

£100 Haderslev

Telefon: 7196 9669

E-mail: thomas& climatek-partner.dk 1"?.:::;:':'::“
wanw climatek-partner.dk o Partmar

bl
mlﬁu wWs

AUT. VVS INSTALLATOR

Christion Breinholt = Gl. Guldogervej 384« 4710 Eshjerg ¥
wowew breinhalbees dk

TI.. 7511 74 72

IB ANDERSEN

VVS - KOL - VENTILATION

www.ia-vvs.dk
702017 33

B S CANTCIDN

Huginsvej 8 - 3400 Hillerad
TIf. 48 17 27 02
www.scancon.dk
_,;p{,.'-—
w"




1) 16)

Astrid Isabella Svarthol Lund Jeg har mange yndlings film, men de sidste jeg har set
var Monster i Paris og Nanny McFee som jeg har set
2) mange gange, og ellers kan jeg godt lide at se sma film
25. maj 2007 og musikvideoer pa YouTube
3) 17)
Hos min far og mor Ja, vi har bade hund, kat og kaniner hjemme hos os
4) 18)
Louise og Jesper Jeg kan lide al slags mad, men synes maske at pizza
er rigtig laekkert
5)
Ja, flere. Storebror Jonas, Lillebror Zacharias og lillesgster  19)
Sigrid som jeg bor sammen med. I sommers var jeq i Italien med min familie, der var skant
0g sa har jeg to halvstoresgstre som hedder Emilie at veere
0g Mathilde
20)
6) Ja, her er et jeg selv har taget og sa et min mor har taget

Ja, morfar, mormor, farfar og farmor og to ekstra bedster

7)
Ja, hver maned er jeg en weekend pa @glebaekgard i
Frederikssund, der er dejligt og de har bade hgans, grise,
heste og et &sel

8)
Ja

9)
Nej, men jeg vagner mange om natten med meget
“uro” i kroppen som jeg engang fik medicin for

10)
Jeg gar i 4. kl pa Lillevang skole

1)
Ja, jeg gar til ridning og svemning, og ofte er jeg
med mine sgskende til spejder

12)
Slappe af og se film eller ga tur med hunden

13)
Jeg elsker familiebesag, fadselsdage og fester med musik
og dans

14)
At fa vand i gjnene nar jeg far vasket har

15)
Hjemme hos os harer vi al slags musik fra rock, pop, til
klassisk. Nogle af mine favoritnumre er med Beyonce
0g sa kan jeg godt lide at lytte til svanesgen
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Forskning i Rett syndrom
- status i starten af 2018

EN OVERSIGT VED ANNE-MARIE BISGAARD, OVERLAGE VED CENTER FOR RETT SYNDROM (CRS)

Forskning i Rett syndrom (RTT) er et stort emne, der kan skrives tykke bager om. Jeg har ladet mig inspirere til denne artikel
af den viden, jeqg har faet i de 6% ar, jeg nu har veeret pa Center for Rett syndrom, af deltagelse i konferencer og af at lzese
videnskabelige artikler og ikke mindst af de forskningsprojekter, vi er/har vaeret involverede i. Artiklen er skrevet for at give
et overblik over de forskellige omrader af RTT forskningen, kompleksiteten i det samt vores muligheder for at bidrage fra
dansk side. Jeg undskylder for det vigtige, der ikke blev plads til i artiklen, og jeg undskylder overfor musene, at de ikke er
naevnt i den grad de fortjener. De har nemlig bidraget vaesentligt til den viden, vi har faet. En stor tak til alle personer med
RTT og deres familier - uden jeres deltagelse var vi ikke kommet sa langt.

Der bliver forsket meget i RTT over det meste af verdenen, og vi kan ogsa vaere med i Danmark. Forskningen har mange for-
skellige fokusomrader dels i laboratorierne og dels i “RTT virkeligheden”. De to forskningsverdener supplerer hinanden ved
at udveksle observationer og resultater, sa forskningen kan ga op i en hgjere enhed og blive til gavn for personerne med
RTT og deres familier. Det er skitseret i figur 1. Det er dog vigtigt at have for gje, at lovende laboratorieforskning ikke altid
er succesfuld i virkelighedens verden.

De overordnede formal med RTT forskning er

- at finde eller udvikle behandling, herunder lzegemidler, der kan lindre symptomer og give en bedre livskvalitet
at udvikle eller optimere hjalpemidler, der gar hverdagen nemmere f.eks. i forhold til kommunikation, fysisk aktivitet
og mulighed for deltagelse i hverdagslivet
at sammenligne gen-forandringer (genotype) med symptomerne (faenotype) for at kunne give en bedre radgivning om.
kring prognose og behandling
at finde andre gener eller genetiske mekanismer, der kan forklare symptomer

Typer af forskning i Rett syndrom

Hvordan er virkeligheden?

Grund/basal/ Klinisk
laboratorie - forskning - Livskvalitet
forskning symptomer

Hvordan oversaetter vi fund fra Udvikling og

laboratoriet til hverdagen? validering af

Translationel D male-
tab
forskning atabaser redskaber/

undersggelses
metoder qan kan

ikre data

Hvordan bedrer vi symptomer og livskvalitet?
Medicinske Kliniske inter-

afprgvninger ventioner
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FUNDET AF MECP2 SOM RTT GEN

RTT forskningen tiltog, da syndromet blev internationalt kendt i starten af 80-erne. Da RTT overvejende ses hos piger, blev
man hurtigt klar over, at syndromet er genetisk, og man begyndte “at fiske” efter genet. Der gik faktisk 16 ar, far man fandt,
at genfejl (jeg bruger senere ogsa ord som fejl, forandring eller variant) i MECP2 er hovedansvarlig for syndromet. Gen-forsk-
ningen var anderledes den gang (selvom det ikke er sa leenge siden) bl.a., fordi man pa det tidspunkt ikke havde klarlagt
menneskets arvemasse, og man ikke “bare” kunne scanne alle gener, som vi kan i dag (som sa giver nogle andre udfor-
dringer). Flere hypoteser matte forkastes undervejs. Bl.a. havde man gje pa et “fragilt” (sarbart) omrade pa X-kromosomet,
men det viste sig, at det ogsa findes hos mennesker uden RTT. Man testede forskellige andre hypoteser ud fra familier, hvor
mere end en person havde RTT. Der var dog ogsa faldgruber her. Bl.a. var der en familie, hvor to kusiner havde RTT, men det
viste sig efterfalgende, at de helt tilfeeldigt havde hver sin mutation (statistisk meget usandsynligt). Ved at sammenligne X-
kromosomer fra andre besleegtede med RTT, kunne man indsnaevre omradet pa X-kromosomet, hvor genet matte vaere. Man
sa herefter systematisk pa kandidatgenerne i det indsnaevrede omrdde, indtil man i 1999 ndede til MECP2.

ANDRE GENER END MECP2, DER KAN FORARSAGE RTT ELLER LIGNENDE SYNDROMER

Der er efterfalgende fundet flere gener, der kan forarsage atypiske former for RTT. CDKL5, hvor varianter ofte medfarer en
tidlig og sveer behandlelig epilepsi og FOXG1, hvor personer med en variant ofte er pavirkede fra spadbarnsalderen og har
et lille hovedomfang. Der bliver fortsat ledt efter andre gener, der kan give RTT eller syndromer, der minder herom. Listen
over gener, hvori forandringer er fundet hos personer med et RTT-lignende syndrom, vokser nzesten fra uge til uge, men
ingen af generne er et nyt RTT gen.

HVILKE FUNKTIONER HAR RTT-GENERNE, 0G HVAD MEDF@GRER MUTATIONER | DEM?

-KAN DEN VIDEN F@RE TIL EN KUR MOD RTT?

Der forskes meget i RTT-genernes funktioner, og hvad der @ndres, nar der er en fejl i dem. Efter fundet af MECP2 som et
RTT-gen i 1999 begyndte man at lede efter kuren mod RTT. Det viste sig dog desvaerre hurtigt, at det ikke er lige til. Det er
den generelle opfattelse i forskningsverdenen nu, at der stadig er et godt stykke vej til, at vi kan tilbyde en kur med helbre-
dende effekt. I stedet tror man pa medicinsk behandling, der kan bedre symptomer som f.eks. vejrtraekningsforstyrrelsen
eller den kropslige uro. Det kan evt. veare flere leegemidler i kombinationer, der er skraeddersyet den enkelte ud fra hendes/
hans symptomer.

Der vil komme nye spergsmal, nar/hvis der findes en kur. Det er f.eks. omkring hvordan, hvornar og til hvem behandlingen
skal tilbydes. Den skal formentlig gives sa tidligt som muligt i personens liv - helst far der er mistanke om, at noget er galt.
Det vil ogsa blive diskuteret, om behandlingen kan gives til personer, der har haft symptomer pa RTT i mange ar. Maske skal
behandlingen ogsa gives flere gange - da vi har brug for genernes normale funktion hele livet. Vi skal ogsa veere forberedte
pa, at der kommer spargsmal omkring gkonomien.

Det er tidskraevende og dyrt at udvikle en god medicinsk behandling mod RTT, da MECP2 og de andre RTT- gener har centrale
roller i hjernens funktioner og arbejder i netvaerk. Det betyder, at de ikke kun har én funktion, men pavirker mange andre
gener og hermed deres funktioner. Kort beskrevet ved vi nu, at forandringer i MECP2
- giver personerne mindre nerveceller med farre forgreninger, sa cellerne har svarere ved at overfgre informationer til
hinanden
pavirker signalstofferne, der bruges, nar nervecellerne sender informationer til hinanden (i synapserne)
medfarer forskellig ubalance i synapserne i forskellige hjerneomrader, sa der f.eks. er underaktivitet i hjernebarken, der
bl.a. styrer intellekt og adfeerd, men overaktivitet i hjernestammen, der bl.a. styrer det ufrivillige nervesy-
stem og hermed har indflydelse pa vejrtraekningen
pavirker funktionen af hjernens statteceller (rengeringsholdet)
pavirker hjernen hele livet

En anden vaesentlig viden er, at forskning med RTT-mus har vist, at neurologiske symptomer hos mus med “sovende” MECP2

mindskes vasentligt, nar man “vaekker genet”. Denne viden/metode kan af mange arsager desvarre ikke overfares direkte
til mennesker.
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Som det er skitseret i figur 2, er der mange forskellige veje at g3, nar man vil udvikle en behandling - med forskellige udfor-
dringer. Nar fokusomradet er pa gen-eller protein niveau skal man tage hensyn til, at maengden af gen/protein er af betydning.
Der findes saledes et MECP2 duplikationssyndrom - overvejende hos drenge -, hvor der er symptomer pga. for meget MECP2.

Forskningsstrategier pa gen og
celle niveau i sggen efter en
behandling

for MECP2
|
I I I

Vaekstfak- Stofskifte lonkanaler
torer (metabolisk)

Aktivere det
“sovende”
MECP2

Signalstof
(neurotrans
mitter)

-glutamat
-GABA

-monoaminer

“lees
Gen terapi Erstatte e —
proteinet
mutationen

Ilpnder
-BDNF/TrkB -glyco-

corticoider
-IGF-1

-Trofinetid

-oxidativt
stress/

-acetylcholine

mitokondrier

Inspireret af Figure | i artiklen: Rett Syndrome: Crossing the Threshold to Clinical Translation. Katz DM
etal. 2016

VEJEN ER LANG FRA LABORATORIEFORS@G TIL EN GODKENDT MEDICINSK BEHANDLING

Man kan udvikle ny medicin til en given tilstand som f.eks. RTT pa forskellige mader. Man kan have en hypotese om effekt
af et leegemiddel, der er godkendt til andre sygdomme, man kan videreudvikle pa et kendt lsegemiddel eller, man kan ud-
vikle l2gemidlet fra bunden. Det er ikke usadvanligt, at der gar 10-15 ar fra en ide opstar til, at der foreligger et nyt god-
kendt lzzgemiddel. Tabel 1 viser de forskellige faser i en lzegemiddelafprgvning. Det er langt fra alle midler, der kommer
hele vejen igennem.

Det er komplekst at designe leegemiddelafpravninger. Det er bl.a. meget vigtigt at have defineret precist, hvilke sympto-
mer, man undersgger effekt pa. Man har sdledes nogle primaere og sekundzere effektmal, og undersaggelsesmetoderne/
maleredskaberne skal ogsa vere veldefinerede og gerne validerede (sa vi er sikre pa at male det, vi @nsker at vide noget
om). Styrken ved studierne gges, hvis de er randomiserede, dobbeltblindede og placebokontrollerede dvs., at der traekkes
lod om, hvem der far laegemidlet og hvem, der far et inaktivt stof, og hverken patient/familie eller forskerne ved, hvem der
far hvad. Designet kan udvides med overkrydsning, s man i en periode far det aktive stof og i en anden periode det inak-
tive eller omvendt.

Der er gennem arene gennemfgrt en del lzzgemiddelafpravninger i RTT, men kun fa af midlerne har vist sig sa effektive, at
de bruges i behandlingen; dette er f.eks. geeldende for Lamotrigin, der ofte bruges til epilepsi.
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Tabel 1.

Medicin/laegemiddel afprgvning (kan tage op til 10-15 ar)

Praekliniske forsgg -undersgge sikkerhed og effektivitet af medicinen pa
dyr

Fase 1 -undersgge sikkerhed af medicinen pa et mindre

antal mennesker (raske eller patienter)

Fase 2 -undersgge effekt og dosis af medicinen pa et stgrre
antal patienter

Fase 3 -undersgge effekt, sikkerhed/bivirkninger pa et
endnu stgrre antal patienter og evt. sammenligne
med nuvaerende behandling

Fase 4 - efter leegemidlet er godkendt, falges effekt og
sikkerhed for at optimere brugen og registrere evt.
sjeeldne bivirkninger

Kilde: www.medicin.dk

AKTUELLE MEDICINSKE AFPRGVNINGER

Nogle af de mest lovende midler er vaeksthormonet IGF1 eller midlet Trofinetid, der er et nyt syntetisk molekyle, der ligner
den ene ende af IGF1. Trofinetid har mere end én virkningsmekanisme og har bl.a. indflydelse pa requlering af stottecellerne,
synapserne og pa det oxidative stress i cellerne.

Et amerikansk IGF1 fase 2 forsgg inkluderede 12 piger i alderen 3-10 ar og viste, at midlet er sikkert at bruge, hvilket bekraef-
tede fase 1forsgget. Fase 2 studiet kunne dog ikke vise positiv effekt pa angst og pa vejrhold, som fase 1 studiet havde gjort.
| stedet viste det en tendens til, at den sociale kommunikation blev bedre. Da symptomerne som angst og vejrhold var ef-
fektmal, blev studiet vurderet som havende et negativt resultat. Dette er et eksempel pa, hvor kompliceret det er at designe
et forseg. Et italiensk/irsk projekt viste en generel bedring af symptomer hos 10 piger behandlet set i forhold til 10 piger,
der var ubehandlede. Det er dog problematisk, at studiet hverken var randomiseret (de var ikke tilfaeldigt udvalgt) eller blin-
det. Det valgte design kan vaere et udtryk for, at gruppen af (deltagende) patienter er lille, da RTT jo er en sjeelden tilstand.

Der er i 2017 publiceret et Trofinetid (NNZ-2566) fase 2 studie, der inkluderede 56 unge og voksne med RTT. Studiet var et
samarbejde mellem flere grupper af amerikanske forskere og et australsk medicinalfirma. Det var et multicenter, dobbelt-
blindet og placebo kontrolleret studie, hvor forskellige doser af leegemidlet blev vurderet og fundet sikkert i brug. Effekten
var positiv pa en del RTT symptomer i en grad, der gav klinisk mening for savel omsorgspersonerne som forskerne. Der var
saledes bedring pa symptomer vedr. kommunikation, adfzerd, vejrtraekning, ufrivillige handbevaegelser og handfunktion,
muskelfunktion samt kramper. Resultaterne farte til godkendelse og gennemfarsel af et tilsvarende studie pa barn med RTT i
alderen 5-15 ar. Der deltog 82 barn. Resultaterne var ogsa her positive, og det naeste bliver et fase 3 studie, der

skal lgbe over ¥: ar. Det bliver spaendende at se resultaterne, nar lzgemidlet gives over en langere periode.
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KLINISK FORSKNING

Den kliniske forskning er lige sa vigtig, som den der udfares i laboratoriet. Den kliniske forskning kan afdaekke, hvordan det
er at leve med RTT og bidrage til at afhjalpe vanskeligheder i hverdagen. Endvidere giver den mulighed for at koble de ge-
netiske fund sammen med symptomerne/klinikken - sakaldte genotype-faenotype korrelationer.

KLINISKE DATABASER

Kliniske databaser er vigtige i den sammenhaeng. Der findes flere internationale, og herudover mange lokale i de forskellige
lande. Sdledes har vi i Danmark vores egen, hvor vi registrerer symptomerne og undersggelsesresultaterne ifm. besggene
pa CRS. Vi er endvidere med i et europaeisk samarbejde med 19 andre lande omkring databasen “Rett networked database”,
hvor der er registreret over 2000 personer med RTT. Andre store databaser er “The United States RTT Natural History Study”,
der har eksisteret siden 2003 og “The Australian Rett Syndrome Database” (ARSD) siden 1993. Data danner grobund for man-
ge forskningsprojekter omkring symptomer og sammenhange pa kryds og tvaers, som kun er muligt pga. det stagrre antal
af patienter.

RTT FORSKNING | DANMARK
Der er gode muligheder for at udfere RTT forskning i Danmark pa internationalt niveau. Det er vores styrker, at
- vi har et godt overblik over, hvem der har RTT - bade bgrn og voksne

alle personer med RTT er undersggt genetisk

personer med RTT har mulighed for livslang opfalgning pa CRS

der er et godt samarbejde og “kort vej}” mellem klinikere og laboratorier

der er mulighed for praksisneer forskning

der har veeret interesse for og forskning i syndromet siden midten af 80’erne

Hvis man laver en sggning i PubMed (en database med forskningsartikler) med sageordene “Rett syndrome AND Denmark”
kommer der 28 artikler frem fra 1988 til 2017; heraf er halvdelen med forfattere fra CRS siden 2011. Nogle er egentlige dan-
ske publikationer og andre er fremkommet i internationalt samarbejde. Herudover er danske forskningsresultater formidlet
ved postere og foredrag ved mange internationale konferencer. Det er en god made at formidle pd, da det kan @ge vores
internationale samarbejde.

Overlaege, Dr. med. Jytte Bieber Nielsen startede sin og hermed den danske RTT forskning i 1986, da John F. Kennedy Institut-
tet - nu Kennedy Centret - modtog et spargeskema fra Sverige omkring data pa RTT i Danmark. Jyttes forskning mundede ud
i en doktorafhandling i 1999 med titlen “Rett syndrom. Progredierende neurodegeneration eller neuronal udviklingsdefekt?
Praevalens, klinik og patogenese”. Jytte diagnosticerede piger og kvinder med RTT, og hun undersggte bl.a. hjernens funktion
ved at foretage scanninger og endvidere behandlingsforseg ud fra teorien om, at RTT skyldtes en neurotransmitterdefekt.
Jytte forsvarede sin disputats i september 1999, og i oktober kom nyheden om, at MECP2 var fundet som ansvarlig for RTT.
Hermed var der lagt op til et nyt projekt med formalet at klarleegge mutationsforholdene i de danske patienter. Msc, PhD
Kirstine Ravn forsvarede sin PhD afhandling i 2005 med titlen “Molecular Genetic Investigations of Rett Syndrome”. Kirstine
og Jytte har efterfalgende ogsa set pa forskellige sammenhange mellem genforandringer og symptomer. Den naeste danske
afhandling var lzege, PhD Gitte Ronde, der undersagte knoglemasse, knoglemetabolisme og frakturforekomst og forsvarede
sin PhD “Bone mass and fracture occurence in Danish patients with Rett syndrome” i 2011.

Vi har aktuelt to PhD projekter ved CRS. Fysioterapeut Michelle Stahlhut med projektet “Health-enhancing participation in girls
and women with Rett syndrome - a balancing act”, og laege, genetiker Bitten Schonewolf-Greulich med projektet “Rett-like
childhood syndromes - identification of disease causing genes and mechanisms, a clinical and molecular study”.

Udover PhD-projekterne har vi haft og har forskellige forsknings-og udviklingsprojekter omkring tidlig diagnostik, funktions-
niveau hos zldre med RTT, skoliose, méleredskaber, forseldrebekymringer, at flytte hjemmefra og meget mere. Denne form
for forskning er meget praksisneer, da den er forankret i vores hverdag pa centret og hos familierne, og har til sigte at bedre
livskvaliteten for piger og kvinder med RTT og deres familier.




FORSKNING

UDFORDRINGER VED FORSKNING I SJALDNE SYGDOMME

RTT forskningen er udfordret ved, at der er tale om en sjalden tilstand. Det betyder bl.a., at der ikke er mulighed for at lave
store projekter med behandlingsforsag eller traeningsinterventioner, som det f.eks. er tilfeeldet ved hjerte-karsygdomme.
Det mindre antal personer er ogsa en udfordring i den praksisnare forskning.

Endvidere er der faerre validerede (standardiserede til det pagaldende formal) maleredskaber, hvormed man kan male for-
skelle efter en given behandling. Der er ved RTT ogsad en del etiske overvejelser, idet personer med RTT ikke selv kan tage
stilling til evt. deltagelse i et projekt.

Erfaringsmaessigt er det sveert at fa fondsbevillinger til forskning i sjeeldne sygdomme. Det er derfor en fordel, hvis forsknin-
gen ogsa kan veere til gavn for andre tilstande. Man kan forestille sig, at RTT er en rollemodel for andre svare handikaps.

Internationale samarbejde er vigtigt af mange arsager. Det ger bl.a. gruppen af personer med RTT starre, det gger sandsyn-
ligheden for at modtage fondsmidler, det giver mulighed for at foretage undersggelser, man ikke selv har mulighed for at
udfgre og ikke mindst, sa er det inspirerende og @ger kvaliteten af de enkelte projekter. Som eksempler pa internationalt
samarbejde kan jeg naevne databaserne og udarbejdelse af kliniske guidelines for behandling. Det vil ogsa veere oplagt at
samarbejde omkring udvikling af RTT-specifikke maleredskaber som spargeskemaer og scoringssystemer for svaerhedsgrad
af symptomer.

FREMTID

Jeg haber, ovenstaende har givet et indblik i, hvor RTT forskningen er i dag. Jeg haber ogsa, den har givet indtryk af, at der
er “gang i den” rundt omkring i verden og i Danmark. Vi har lzert meget, men der er fortsat en del, der er uafklaret - seerligt
omkring mulighederne for optimering af behandlingen - savel medicinsk som fysisk, mentalt, kommunikativt og socialt.
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Beretning
fra den 5. Européiske kongres i Berlin

Mottoet for den 5. Europaiske Rett konference i Berlin, november 2017 var:
“samle folk - gennem viden og erfaring”

AF IBEN HJARSO

Der var i alt ca. 450 personer samlet til konferencen i Berlin,
hvilket ma siges at veere en kaempe succes. Ca. 60 interna-
tionale lzeger og forskere, fra i alt 13 lande, heri blandt vores
eget Rett center, holdt oplaeg for at skildre Rett syndrom, i
alle dets facetter.

Der blev afholdt en “World Café” hvor 150 deltagere kommu-
nikerede omkring emnerne: OVERGANG, EPILEPSI, PROBLEMER
MED S@VN 0G VEJRTRAKNING samt KOMMUNIKATIONSMULIG-
HEDER. Man blev delt ind i 5 tilfeeldige grupper, der sa yderli-
gere, blev deltind i 5 tilfeldige hold, bestaende af bade pro-
fessionelle og forzeldre. Hvert bord havde en tovholder, hvor
man gennemgik deltagernes erfaringer og viden omkring de
naevnte emner. Bade Louise og jeg selv, samt Rett centret del-
tog i denne World Café der gav, god anledning, til yderligere
kendskab, til mulige emner af oplaegsholdere.

Overordnet bruger de professionelle meget energi p3, at un-
dersgge de grundlaeggende drsager til, den spontane gene-
tiske defekt Rett syndrom er. Igennem darene, kan vi se, de
stadig kommer dybere og leengere ned i sygdommen men
vi foraeldre sidder stadig tilbage og haber pa de kommer op
meget noget brugbart.

2017: How to Avoid False Hopes?
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Der hvor jeg ser den storste udvikling, er omkring kommu-
nikation. For i tiden var der et eller to oplaeg omkring dette
emne. | Berlin var der hele 9 oplaeg og samtidig med at vi-
den omkring dette emne, heldigvis stadig bliver starre, er
man samtidig enige om metoderne til at kommunikere med
pigerne pa. Der bliver heldigvis ikke stillet spargsmalstegn til
om pigerne kan kommunikere. Det ved alle, de kan.
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Why you? Why net me? | can do that. ...
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Der er stadig store udfordringer i forbindelse med trae-
ning og behandling af pigerne, Isar de aldre. Stort
set alle lande, keemper en hard kamp, for at pigerne
kan fa hjeelp og treening, nar de farst er voksne (fra
de er 18 ar og op) Piger der er opdaget i en sen alder,
har yderligere udfordringer i den sammenhang. Der
er stort behov for kvalificeret uddannelse til de perso-
ner, der skal hjaelpe de kvinder, der bliver aldre med
Rett syndrom.

Fra RSE’s side, har der, siden vi var i Rom i 2015, vae-
ret stor fokus pa at fa alle @st landene med, hvilket er
lykkedes rigtig flot. Alle lande skriger pa internationalt
samarbejde og foraeldre higer efter, deres lager kan fa
viden og uddannelse omkring Rett syndrom. Selvom
det gar langsomt, skrider det sikkert frem. Det er helt
sikkert os, med etablerede foraeldre foreninger, der
har til opgave at oplyse, omkring materiale og viden
sa “nye” lande, kan fa sa meget viden og hjaelp som
muligt, omkring Rett Syndrom.

i 5;7ter fra de forskellige medlems/andeﬁ RSE.
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Det er efterhdanden blevet tradition at alle foraeldre-
foreningerne fra de deltagende lande praesenterer sig
med en poster.
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Generalforsamling i RSE blev afholdt den 4. november 2017

Til stede var:

@strig - Stella og Gerhard Peckary - Tjekkiet - lvana og Philipp Hanns - Danmark - Iben Hjarsg - Finland - Elle Helander -
Frankrig - Thomas Bertand og Caroline Lietaer - Ungarn - Danijela Szili - Norge - Hilde Friis, Sten Larsen - Portugal - Sandra
Madeira og Anna Dias - Rusland - Olga Timutsa - UK - Yvonne Milne og Becky Jenner - Sverige - Anna Davidsson Kernevi -
Tyskland Wilfried Asthalter - samt USA Paige Nues - Frankrig - Gerard Nguyen samt - Chris Milne og Riccarda Peckary

- Yvonne er blevet valgt af EURODIS til European Reference
Network Initiative. Rett syndrom er bare en af mange syg-
domme der er repraesenteret.

Nogle fremragende zldre patientpleje retningslinjer pro-
duceret i Frankrig, har nu faet tilladelse til at blive oversat
til engelsk.

- Wilfried Asthalter - kasserer, blev godkendt som revisor
og regnskabet blev godkendt. RSE’s eneste regelmaessige
indtaegtskilde er medlemskontingenter. | takt med de nye
lande tiltreder, stiger indtaegterne, hvilket man selvfalge-
lig er glade for i RSE.

Som formand, hilste Thomas Bertand velkommen og takkede A.O.B
de repraesentative lande fqr gennemgang af deres nuvaeren- PR Ot T e FSE S latistics
de aktiviteter. Der blev mindet om at kun lande, der havde *  Two major changes:
betalt fuldt kontingent, kunne stemme og man kun har en | Asticls 1. Esscrthe Board
1. The Exocutivee Board (Bosd ol sfsinivtraton) i elecbod from the Meimsern of the
stemme pr. Iand. Gemoral Assombly srd eosninls of o Preadnnt, Secretary, Tregugere and ban nrdingey
Bmrevhis. A1 beast Foar Members {yo fpo Merden) ol the Esstatne Board muk be
Tamily or carees ol 3 porson wist Beit synednoese A senimsrs of (e ST mo he
. . . Iy (] g the baerd
Refgrat fra generalff)rsamllngen i Wien blev gennemgaet. Der N b kil i il Vs Dot B s
var ingen spargsmal og det blev godkendt. They Mt e sjected for a further twa terms,
= Minor changes:
= Marme e addnesses of Sosrd membot
Thomas Bertand gennemgik RSE’s aktivitetsrapport som 0gsa = Addres: of reghcered officn
S P p ) * Artiels numbors
var offentliggjort pa hjemmesiden. Falgende blev fremhaevet: s e of seedment b

En Guide baseret pa pleje, skrevet af fagfolk for foraeldre
og plejere fra UK oversaettes til 11 sprog. Det prioriteres at
gere guiden elektronisk tilgaengelig.

Vedtaegtsaendringer:

. Thomas Bertand anbefalede @ndringer af vedtaegterne,

S5, Trpmasn som er underlagt Luxembourg love.Det foreslas at @ndre
T M artikel 10: perioden for bestyrelsens medlemmer andres

fra 2 til 3 ar. Antallet af bestyrelsesmedlemmer vil forblive

pad 5. | fremtiden skal mindst 4 af Bestyrelsesmedlem-

IR0 (20842000} ERNS - Euiropean Refonaci Nutwor merne have tilknytning til Rett familier.
el 20710 Yvormwr Bl wan whocted g DTLARCINTIS menibery 30 54 Bn
et ot e o ey e et Thomas Bertand takkede af
s som formand og Caroline Lie-
ITHACA taer blev valgt som ny for-
istiaahunl sinabiity, Tobeltaaith Ami Cumgesital Anomatios mand. Stella fra @strig blev
Wy valgt som nyt bestyrelses

medlem.




Efter mange sammenkomster/middage i forbindelse med Rett
konferenser, er det helt sikkert tyskerne, der tager prisen for
den bedste underholdning/fest. Der blev afholdt “Gallamid-
dag” i en ny renoveret biograf "Kosmos”, i det gamle @st-
tyskland, og tyskerne havde med mange forskellige kendis-
ser, lagt op til at gare alt, for at saette fokus pa Rett Syndrom.
Blandt andet var, Leslie Malton som er skuespiller, kongres-
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sens ambassadgr, samt sgster til en Rett pige. Selvom maden
ikke var noget at skrive hjem om, var dansegulvet hurtigt
fyldt med forskere, professorer, laeger, Rett piger og foraeldre i
en skan svingom pa kryds og tveers. En yderst morsom aften.

Tak til Tyskerne for en flot konference - men det bliver ikke
udsigten jeg vil savne!
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Beretnin
fra “5. European Rett Syndrom Congress”
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5. European Rett Syndrome Congress

02. - 04. November 2017 | Berlin
TO CONNECT PEOPLE - TO SHARE KNOWLEDGE

AF LOUISE SVARTHOL LUND

"Connecting people - sharing knowledge and experience!"
var mottoet for den femte europaeiske rett-syndrom kongres,
som fandt sted i november 2017 i Berlin, hvor foraeldre, lzeger,
terapeuter og omsorgspersoner madtes.

Konferencen var arrangeret sammen med den tyske forael-
dreorganisation “Elternhilfe fiir kinder mit Rett-Syndrom” som
i anledning af deres 30-ars jubilaeum ogsa inviterede til gal-
lamiddag med musik, dans og underholdning, en festlig af-
ten som sjaeldent er set lige i forbindelse med internationale
konferencer.

Et af konferencens hgjdepunkter var for mig mgdet med de
mange andre foraeldreforeninger i Rett Syndrome Europe der
ved en “Country Update” blev praesenteret pa en poster-walk,
hvor alle havde mulighed for, at fortzelle om deres seneste
aktiviteter, om hvilke tilbud deres sundhedsvaesen havde til
diagnosticering og behandling af Rett syndrom samt hvilke
gnsker og mal foreningerne havde for fremtiden. Mange for-

eninger keemper fortsat for udbredelsen af kendskabet til Rett
syndrom og flere steder blev der talt om skyggetal for antallet
af personer Rett syndrom med formodning om et antal uop-
dagede tilfelde og mulige fejldiagnosticeringer.

Som fortsaettelse til Ibens beretning fra konferencen kommer
her et sammendrag af nogle af de emner og oplaeg der blev
praesenteret pa konferencen med inspiration fra RSE.

RISE OG NATURAL HISTORY RETT SYNDROME

Den forste preesentation var fra Dr Alan Percy (USA), der har
mange ars erfaring som professor i paediatri, neurologi og ge-
netik. Dr. Percy har vaeret meget involveret siden de tidligste
ar med Dr. Andres Rett og arbejdet teet sammen med Inter-
national Rett Syndrome Foundation (nu rettsyndrome.org),
der blev dannet i 1985 og de tidlige projekter, der startede i
Amerika i 1986.

Natural History Study (NHS) blev pabegyndt i 2003 af rett-
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syndrome.org for at indsamle data i en leengere periode om
Rett syndrom og beslzegtede lidelser. Den har omkring 1400
registreringer af personer med klassisk Rett samt 200 med
en diagnose af atypisk Rett syndrom.

Af dem med Classic Rett syndrom har 96% en MECP2-mu-
tation, hvoraf 60% af disse er en af de 8-punktsmutationer,
som vi er bekendt med. Disse er hovedsagelig de novo (nye
mutationer i familien) af faderlig oprindelse, og forekomsten
af et andet barn i familien med Rett syndrom er meget la-
vere end 1%.

Nogle af de vigtige fund fra Natural History Study er:
Epilepsi

Forekomsten af epilepsi er meget forskellig i den kendte lit-
teratur med 20-80%. | NHS-studiet er forekomsten dog 90%
i 20-ars alderen. Man ved, at selv om der med mange for-
skellige arsager til anfald, som episoder i Rett adfeerd, kan en
korrekt diagnose normalt kun foretages, nar den er bekraeftet
af et video EEG, der ogsa medvirker til at skelne mellem for-
skellige anfaldstyper. Omkring 35-44% af personer med Rett
syndrom er pa medicinsk behandling til enhver tid og 6% har
en vagus nerve stimulator eller er pa en ketogen dizt.

Vejrtraekning

Hyperventilation / vejrhold ses hos naesten 100% af studiets
Rett personer i Igbet af levetiden. Det er dog lavere i de mil-
dere atypiske tilfzelde af Rett syndrom med omkring 60-70%,
og udbredelsen er ogsa lavere hos dem med et hgjere BMI
og mere normal hovedomkreds.

Scoliose

Ses hos 8% af farskolebgrnene med Rett-syndrom, 53% i
alderen 8 og 84% i alderen 16 ar. Alvorligheden stiger med
alderen, isaer under puberteten, nar vaekstspurt forekommer,
men falder derefter igen. Risikofaktorer for svaerhedsgrad og
tidlig indtraeden forbindes med manglende evne til at sidde,
ga eller have nogen malrettet handanvendelse. Korset bar
overvejes nar kurven overstiger 25 grader, men der er meget
fa beviser for effektiviteten i Rett syndrom. Kirurgi anbefales,
nar kurven overstiger 40 grader (dog er det i nogle lande farst
omkring 50 - 60 grader). Omkring 18% af dem i undersggel-
sen havde fdet foretaget kirurgisk korrektion for skoliose, og
alle sagde, at det havde forbedret livskvaliteten for personen
med Rett syndrom.
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Fenotype og Genotype Korrelation

Nogle generaliseringer kunne foretages, men X-kromosom
inaktivering og skaevhed tegner sig for markante forskelle
i sveerhedsgrad i samme genotype (mutationstype). Muta-
tioner R133C, R294x, R306C var imidlertid forholdsvis mindre
alvorlige end R106W, R168X, R255X og R270X. Gangfunktion,
handbrug og alder ved sygdomsbegyndelsen var alle forbun-
det med svaerhedsgrad. Miljgpavirkninger kan dog ogsa ses
i den langsigtede prognose med hensyn til svaerhedsgrad.

Seksuel modning
For tidlig pubertet, for 8 ar, blev set hos 25% af Rett perso-
nerne i studiet.

Overlevelse

Den gennemsnitlige alder for overlevelse er over 50 ar, og
hjerte/lunge problemer er drsag til de starste vanskelighe-
der. Gangfunktion, god vaegt og effektiv anfalds kontrol blev
set hos dem, der overlevede lengst. Den ekstreme fysiske
svaghed hos Rett personer, der blev rapporteret i begyndel-
sen af 1990'erne ses nu sjeldent, men behovet for god kost
og effektive terapier understreges.

Livskvalitet (QOL)
Hos Rett personer sas tiltagende adfeerdsproblemer hos dem
med et hgjere funktionsniveau.

Diagnosticering

Den gennemsnitlige alder for diagnose er 2,7 ar med regres-
sion der forekommer i de farste 12-30 maneder hos 90% af
studiets deltagere. De seerlige opmaerksomhedspunkter, der
kan medfare en tidlig diagnose, er fortsat faldende hovedom-
kreds i barndommen, unormal udvikling forud for regression,
uopmarksomhed eller manglende respons til foraeldre og for
passiv eller for god som en baby!

EPILEPSI

Professor Dr. Thomas Bast (Tyskland) startede den interes-
sante session om epilepsi. | 60-80% af Rett-piger med klas-
sisk Rett-syndrom kan epilepsi forventes. Det er dog ikke en
del af de diagnostiske kriterier for Rett syndrom, fordi det
neesten aldrig starter far to ar, og den hgjeste anfalds aktivi-
tet forekommer typisk mellem en alder af syv og tolv. Bade
fokale og generaliserede anfald forekommer,

men de typiske absencer og kloniske anfald

ses sjeeldent hos Rett-piger. For de piger, der
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har epilepsi, er anfaldene ofte mindre alvorlige (eller endda
vaek), nar puberteten er overstaet, og de kan blive anfaldsfri
selv efter at have stoppet deres anti-epileptiske leegemiddel.

Selv med nuvarende EEG-teknologi kan det stadig vaere
svaert at sige, om et anfald er epileptisk eller ej. Mange piger
har forstyrrelser pa deres EEG, men det betyder ikke ngdven-
digvis, at anfaldene er af epileptisk karakter. Mange anfald
blev af foraeldre og fagpersoner i undersggelsen fejldiagno-
sticeret som epileptisk, hvor man i stedet opdagede at det
var forbundet til den typiske Rett-adfaerd som andedraet- el-
ler sovnabnormiteter og nedsatte motoriske funktionsniveau.
Omvendt var der ogsa tilfelde hvor reelle epileptiske anfald
blev opfattet som typisk Rett adfeerd og dermed overset.

Professor Dr. Aglaiea Vignoli (Italien) fortsatte sessionen for
at tale om de forskellige anti-epileptiske laegemidler. De hyp-
pigst ordinerede laegemidler er carbamazepin, valproinsyre
og lamotrigin, og undersggelser viser, at valproic var mere
effektivt hos yngre piger, mens carbamazepin og lamotrigin
var det hos @ldre piger. Frekvensen af bivirkninger af lzege-
midler hos Rett-piger var sammenlignelige med det, der ses
hos andre patienter med epilepsi. Bivirkninger kan vaere ir-
ritabilitet, sedation eller vaegttab.

Desveerre reagerer 30% af Rett-pigerne ikke pa anti-epilepti-
ske leegemidler, og ikke-medicinske behandlinger ma i stedet
praves, som ketogen dizet (et hgjt fedtfattigt lavt kulhydrat,
tilstraekkelig protein kost), men forstoppelse er en velkendt
bivirkning af denne behandling. Vagus nerve stimulator (VNS)
er ogsa en mulighed, og her ses smerte og hoste som de
mest almindelige bivirkninger. Eksperimenter med cannabi-
noider laves ogsd, men upraecis dosering og mulige bivirk-
ninger udger en risiko for denne form for behandling, og der
mangler generelt standardisering og regulering pa omradet.

Breathing is an important timing mechanism

Inspiration

From Bakamp, Bartos & Saue
Seipnific Repaorts 207, T 45508

SOVNFORSTYRRELSER

Oplaeg af Prof. Dr. Jeremy Turk

Rett syndrom er forbundet med en raekke sgvnproblemer som
nedsat sevn effektivitet og kvalitet, indsovnings besvaer og
kort og fragmenteret sgvnvarighed.

Indledende behandlinger skal altid vaere psykologiske og so-
ciale. Enkle foranstaltninger som f.eks. At sikre et markere
rum, minimere stgj, etablere en forudsigelig og konsistent
sengetidspraksis, og at forebygge sgvn om dagen kan vaere
effektiv. Andre adfaerdsmaessige tilgange er baseret pa be-
lenninger for ensket sgvnadfeerd, ignorering af natteroderi,
fjernelse af opmaerksomheds forstyrrende elementer og en
god temperatur i rummet.

Dog er sadanne foranstaltninger ofte ikke tilstraekkelige hos
personer med Rett syndrom og behandling med Melantonin
anvendes ofte. Melantonin bruges ved sengetid som indsov-
nings medicin og beroligende midler som clonidin og guan-
facin ses ogsa anvendt.

Traditionelle beroligende midler som barbiturater og benzo-
diazepiner anbefales ikke pa grund af stigende intolerance
og dermed nedsat effekt, risiko for afhaengighed og respira-
torisk pavirkning.

KOMMUNIKATION

Dr Gillian S Townend, fra Rett Expertise Center i Holland,
praesenterede et overblik over forskning og praksis i relation
til kommunikation og Rett syndrom, szerligt med fokus pa de
sidste 20 ar. Dette er ogsa en del af et projekt som finansieres
af Rettsyndrome.org sammen med en gennemgang af litte-
ratur der omfatter kliniske praksis dokumenter. Forskningslit-
teraturen er lille, men vokser stgt og vidner i stigende grad
om indflydelsen af sameksisterende funktioner som apraxi pa
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den kommunikative adfaerd hos personer med Rett-syndrom.
Eye-gaze er anerkendt for at have den mest palidelige tilgang
til vurdering af kognitive feerdigheder, sprogfeerdigheder og
til udvikling af funktionel og mere kompleks kommunikation.

| februar 2016 begyndte et internationalt konsortium under
ledelse af Rett Expertise Maastricht (med dr. Gillian Tow-
nend, dr. Theresa Bartolotta, USA, Helena Wandin, svenske
Rett Center, Anna Urbanowicz, Australien, Leopold MG Curfs)
et toarigt projekt til at udvikle kliniske retningslinjer for vur-
dering, intervention og langsigtet styring af kommunikation
hos personer med Rett syndrom.

Retningslinjerne skal vaere fleksible og lydhgare over for va-
riationer mellem landene i kultur og sprog samt gkonomiske
og politiske situationer, der pavirker og formidler samfunds-
maessige holdninger til personer med sjeldne sygdomme,
og som bestemmer forskellige nationale sundheds- og ud-
dannelsespolitikker.

Prof. Dr. Boenisch, Univerty of Cologne praesenterede en me-
get interessant undersggelse af kerneordforrdd. Undersggel-
ser viste, at kun 200 kerneord daekker 80% af vores daglige
tale - uafhaengigt af det kognitive udviklingsniveau. 100 ker-
neforbundne ord daekker 70% af det vi siger. Disse resultater
kan bruges til at genoverveje opsatningen pa vores kommu-
nikationsenheder, hvor der er behov for hurtig adgang til de
top 100 ord, for at kunne planlaegge og skabe et konsekvent
sprogsystem. Mine Core and Score-kommunikationssystemer
er baseret pa dette princip.

Dr Theresa E. Bartolotta, USA forklarer om vigtigheden af
miljoet og engagementet fra kommunikationspartneren. |
AAC (Argumentative and Alternative Communication) er kom-
munikationspartnernes rolle afgarende for en vellykket inter-
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aktion. Partneren kan patage sig en raekke roller i de kom-
munikative interaktioner, herunder at understgtte enhedens
funktion og tilvejebringe lette signaler, der understatter AAG
brugeren.

Rosa Angela Fabio, Universitetet i Messina, Italien, talte om
sine videnskabelige undersggelser af den kognitive evne og
evne til genkendelse og billeddannelse af ord ved at bruge en
Eye Gaze Technology. Hun fokuserede pa succesen med tidli-
gere undersggelser med TOBII, som har vist en positiv effekt
pa kognitiv styrkelse af adfaerdsmaessige og cerebrale para-
metre hos unge piger. | den nuvaerende undersggelse blev
29 Rett piger uddannet og testet pa en Eye Tracking Device.
En anden undersggelse om Eye Gaze, der blev brugt af Rett
piger, blev lavet af Lotta Lintula, Tampere Hospital, Finland. |
dette studie deltog tre teen-age Rett piger i en tredrig proces
for at leere at bruge Eye Gaze-teknologien som en kommu-
nikationsenhed. Afhangigt af dyspraksi, opmaerksomhed og
motivation, vil brugen af Eye-gaze teknologi blive mere og
mere vigtig for kommunikationen med Rett patienter. Helena
Wandin, RettCenter, Sverige og Gerna Scholte, Rett Expertise
Center, Holland, viste i deres foredrag videoklip af Rett pi-
ger, mens de arbejdede sammen med dem pa en Eye Gaze
computer. Wandins undersggelse handlede om evaluering
og udvikling af visuel opmaerksomhed i en undersggelse af
ni Rett Syndrom patienter. | det serlige tilfelde, da enhe-
den ikke fungerede korrekt, viste det sig, at pigerne viste
deres personlige initiativ for at lade lzereren vide, at noget
var forkert. Scholtes konklusion om hendes undersggelse af
real-time video registrering om brug af Eye Gaze enhed til
kommunikation var, at der er behov for mere forskning, og
foraeldre / plejere bgr veere mere inspirerede og undervist i
denne teknologi.
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Prof. Dr. Jeffrey Lorenz Neul (USA). Titlen pa hans session
var Karakterisering af autonom dysfunktion i Rett syndrom.
De autonome og fysiologiske abnormiteter hos Rett-indivi-
der pavirker mange organsystemer og er tydeligt til stede
ved andedreetsforstyrrelser (hyperventilation og apnger /
andedraet), hjerterytmeaendringer (QTc forleengelse og ned-
sat ‘beat til beat variabilitet’), gastrointestinal dysfunktion
(reflux, mavetemning og forstoppelse), vasomotoriske for-
styrrelser (hudfarveandring og unormal svedtendens) og
urinretention.

Der er udviklet en reekke musemodeller der viser mange af de
problematikker, der ses hos mennesker med Rett-syndrom,
og der er karakteriseret en reekke autonome og fysiologiske
abnormiteter i musemodeller med Rett syndrom. Disse op-
lysninger kan vaere nyttige for forstaelsen af patologien af
disse problemer hos Rett individer og angiver en tilgang til
terapi i Rett syndrom.

Konklusioner fra NHS er, at mere end 8 ud af 37 dadsfald
(21%) var pludselige og uventede. Der er tre mulige arsager:
andedreetsforstyrrelser, anfald og hjerteabnormaliteter, hvor
den sidste er den mest sandsynlige. Det er derfor meget vig-
tigt at forsta patologien for hjerte dysfunktion i Rett syndrom.

QTc forleengelse kan medfare dadelige arytmier.

I Mecp2 Null / Y-musene er QRS forlaengelse blevet bekraef-
tet, hvilket gjorde dem modtagelige for arytmier. Pludselige
udbrud af meget lav aktivitet med pauser blev ogsa fundet.
Ventrikulaer takykardi kunne blokeres af atropin (Ach-antago-
nist), hvilket antydeder, at anticholinergiske lzegemidler kan
veere nyttige til behandling af disse hjertemaessige abnormi-
teter hos Rett syndrom individer.
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Tidligere i undersggelsen fra 2011 blev det konkluderet, at
blokering af Na + -kanaler ved anvendelse af phenytoin (an-
tiepileptisk og antiarytmisk lzegemiddel) i stedet for betab-
lokkere kunne forhindre dgdelig hjertearytmi, men en af kon-
klusionerne fra denne undersggelse viser, at leegemidler, der
gger K + -aktiviteten, ber prgves i stedet.

I den kliniske praksis anvendes betablokkere som propranolol
stadig til behandling af langvarig QTc.

Fjernelse af Mecp2 fra hjertet forarsagede dog ikke QTc for-
lengelse, men det gjorde derimod fjernelse af Mecp2 fra
nervesystemet. Genetisk deletion af MeCP2-funktionen i kun
nervesystemet var dermed tilstraekkelig til at forarsage lang-
varig QTc- og ventrikulaer takykardi hos mus, hvilket implicerer
neuronmedierede andringer i hjertets elektriske ledning som
en potentiel arsag til ventrikulzer takykardi ved Rett-syndrom.

BEHANDLINGSMULIGHEDER | RETT SYNDROM:

MULIGHEDER OG FALSKE FORHABNINGER

Dr. Walter E. Kaufmann (USA)

I lighed med andre neurodevelopmentale sygdomme er Rett-
syndromet (RTT) begyndt en ny @ra af behandlingsforsk-
ning baseret hovedsagelig pa malretning af neurobiologiske
mekanismer, der ligger til grund for Mecp2-mangel. En stor
arbejdsgruppe forsgger at identificere nye terapeutiske mal
pa niveauet af genet (fx silent MeCP2-aktivering, genterapi);
Imidlertid fokuserer det meste af forskningen pa abnormite-
ter i relation til MeCP2, og de omfatter modulatorer af den
synaptiske funktion, medicinske affektive metaboliske veje
samt laegemidler der pavirker specifikke neurotransmitter-
systemer (hvoraf de fleste er unormale i RTT). Flere af disse
stoffer er flyttet fra den praekliniske (pa dyremodellen) til
kliniske forsag som for eksempel trofinetid, en modificeret




form for IGF-1's aktive peptid. Trofinetid har vist effektivitet i
to fase 2 randomiserede kliniske forsgg, og i 2018 starter den
forste nogensinde fase 3 forsgg i RTT-feltet.

Et genterapi forsag med et ikke-replikerende adeno-associe-
ret virus (AAV9) capsid system skal ogsa til at begynde i 2018.
Virksomheden AveXis skal faerdiggere praekliniske (dvs. ikke-
menneskelige) undersagelser forst, og de vil danne grundla-
get for det videnskabelige grundlag for at fremme behand-
lingen hos patienterne. Disse undersggelser kan tage 12-24
maneder at fuldfgre. Virksomheden skal derefter indsende
disse data til FDA og anmode om en undersggelse af New
Drug Application (IND). Nar FDA accepterer IND, kan virksom-
heden pabegynde kliniske undersggelser.

De afsluttede forsag (IGF-1, trofinetid, glatirameracetat (Co-
paxone), dextromethorphan) med flere fase 2 kliniske forsag,
der tester en raekke laegemidler, vil vise resultater i de kom-
mende maneder, og de bringer hab og muligheder for be-
rerte piger og kvinder. Yderligere to kliniske forsgg blev ogsa
annonceret, som skulle starte inden for det naeste ars tid.

Disse forseg er opmun-
trende, men ikke over-
vaeldende. Nogle af de
udfordringer, der tidli-
gere har vist sig i forsgg
pa andre neurologisk-
udviklingsmaessige li-
delser som Fragilt X-syn-
drom, viser sig nu 0gsa
i RTT-studier. Serligt de
begrensede antal mal-
rettede udfaldsmal og
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biomarkarer, der er kritiske foranstaltninger til passende ud-
valgelse af studie grupper, og vigtige for at opdage positive
resultater pa behandling i de tidligste stadier af legemidde-
ludviklingen (praeklinisk fase, dyremodeller).

MECP2-UDTRYK OG RTT-LIGNENDE FANOTYPER

Dr. Paul Ross, Glasgow (ENG.)

For at bestemme, om aspekter af RTT-faenotypen, der stam-
mer fra ikke-neuronale vaev, maske er blevet overset, ge-
nererede de mus, hvor MeCP2 forbliver pa nasten normale
niveauer i nervesystemet, men er fjernet i resten kroppen.
Sammenligning af disse mus mellem vilde mus og globalt
Me(CP2-manglende mus viste, at starstedelen af RTT-associe-
rede adfeerdsmaessige, sensorimotoriske, gang- og autonome
(respiratoriske og kardiale) faenotyper er fravaerende. Speci-
fikke perifere faenotyper blev observeret, iseer hypoaktivitet,
treethed og knoglerabnormiteter. Resultaterne bekraefter, at
hjernen skal vaere det primaere mal for potentielle RTT-tera-
pier, men det antyder ogsd, at nogle mindre ekstreme men
klinisk betydningsfulde aspekter af Rett syndrom lidelsen
opstar uanset MeCP2 mangel i nervesystemet.
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SPAR BADE TID OG PENGE PA DIT FORENINGSBLAD

Mangler du et foreningsblad, eller har du allerede ansvaret
for et, kan vi tilbyde at lefte opgaven med produktionen. Et
foreningsblad er ofte det vigtigste bindeled mellem forening
og medlemmer.

Vi har mange éars erfaring i produktion af foreningsblade, og
kan veere behjeelpelige med layout, tryk, distribution og event-
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Vi kan ogsa altid give et godt tilbud pa dine evrige trykop-
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Kontakt os for en uforpligtende snak, vi deler gerne ud af
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ANNE-MARIE BISGAARD

Overlzege, ph.d.

Telefon 43 26 01 66
anne-marie.bisgaard.pedersen@regionh.dk
Leegelige spergsmal angdende Rett Syndrom.

JANE LUNDING LARSEN

Cand.paed. i paedagogisk psykologi

Telefon 43 26 01 06
jane.lunding.larsen@regionh.dk

Radgivning til familierne samt spargsmal vedr.
kognition og kommunikation ved Rett Syndrom.

KARINA KRAGERUP

Socialformidler

(felles med Center for PKU og Center for Fragilt X)

Telefon 43 26 01 60
karina.bibi.kretzschmar.kragerup@regionh.dk
Spargsmal ang. socialfaglige problemstillinger.

CHRISTINE MELSTED JORGENSEN

Klinisk digetist
Telefon 43 26 01 02
christine.melsted.joergensen@regionh.dk

Radgivning ved ernaeringsmaessige problemstillinger.

-

MAIBRITT HELBAK KJAR

Sekretaer (feelles med Center for PKU)
Telefon 43 26 0146
maibritt.helbaek.kjaer@regionh.dk

Andring af booking, praktiske spargsmal om
centret, overnatning m.v.

MICHELLE STAHLHUT

-

Specialist i paediatrisk fysioterapi, M.Sc.
Telefon 43 26 01 49
michelle.stahlhut@regionh.dk

Spergsmal angdende fysioterapi og forskning.

LOUISE MOSEBO

Sygeplejerske (primaer funktion i Center for PKU)
Telefon 43 26 0111

louise.mosebo@regionh.dk

Sygeplejemaessige spargsmal.

|

BITTEN SCHOENEWOLF-GREULICH

Speciallaege i klinisk genetik
Telefon 43 26 0150
bitten.schoenewolf-greulich.01@regionh.dk

POSTADRESSE
Center for Rett syndrom Kennedy Centret
Gl. Landevej.7

2600 Glostrup
Telefon 43 26 01 00




- Februar 2018

AF ANNE-MARIE BISGAARD

Vi havde en god og udbytterig tur til den europzeiske konference
i Berlin i november 2018.

Vi havde tre postere med, som | kunne se i det sidste Rett Nyt.
Endvidere havde vi to foredrag. Michelle fortalte om sine to fgr-
ste studier: “Physical activity patterns across ambulation levels in
girls and women with Rett syndrome” og “Enablers and barriers
to ‘uptime’ activities in girls and women with Rett syndrome -
Perspectives from parents and professionals”. Det gik rigtig godt,
og der blev taget godt imod hendes budskaber. Det bliver me-
get tydeligt ved konferencer, at denne type RTT forskning ikke
er sa udbredt andre steder; sa vi har mange projekter at tage fat
i. Jeg talte om "Aging in Rett syndrome: risk of decline in gross
motor skills”. Vi har set pa data fra 24 kvinders besgg pa centret
med 6 til 8 ars mellemrum. Kvinderne var mellem 30 og 60 ar.
Data viste desvaerre, at der generelt er et fald i deres fysiske
formaen. Vi vil derfor fortsat anbefale, at kvinderne motiveres i
hverdagen til at gare, hvad de kan selv, at man bliver ved med
at aktivere dem, og at de modtager fysioterapi, 0gsa nar de er
blevet voksne.

Feerdigheder skal holdes vedlige hele livet.

Vores naeste konference er den nordiske Rett konference til april
i Stockholm. Det er en konference for fagfolk, men i hgj grad
ogsa for familierne. Vi har fire foredrag/workshops med til kon-
ferencen, som vi er i gang med at planlaegge. Vi haber, at mange
danskere tager turen med til Stockholm.

Vi ser 0gsa frem til Jubileeumskonferencen til juni. Der er kom-
met et spendende og afvekslende program, som er relevant
for savel familier som fagfolk. Sa spred endelig budskabet i je-
res netvaerk!

Vores Ph.d.ere lgber derudad. Michelle er ved at faerdiggare sin
afhandling, som hun forsvarer til juni.- se annoncering i dette
blad. Bitten er ogsa pd et meget spandende sted i sit projekt,
idet der er kommet data fra mange af de genetiske undersagel-
ser. Data skal farst tolkes, hvilket kan veere en tidskraevende
proces, Inden hun kan give et svar til jer, der har deltaget.

Personalemaessigt har fysioterapeut Christina Kronborg desvaerre
valgt at stoppe. - se hendes farvel i dette blad. Vi skal anszette
en ny, men har formentlig ingen i fordret. Det betyder, at vi ma
planlegge anderledes, og nogle besag vil blive udskudt. Vi ha-
ber pa jeres forstaelse herfor, og sa er | selvfglgelig stadig altid
velkomne til at kontakte Karina, Jane og mig.

Pa vegne af alle i Center for Rett syndrom

Anne-Marie Bisgaard

Vigtige datoer
og links

©0000000000000000000000000000000000000000000000000 o

19.-20. APRIL 2018
Stockholm

Nordisk Rett Syndrom konference -
www.nationelltcenter.se/events/
nordisk-konferens/

©0000000000000000000000000000000000000000000000000 o

7. JUNI 2018
Lund
PhD forsvar, Michelle Stahlhut

©0000000000000000000000000000000000000000000000000 o

8. JUNI 2018
Kennedy Centret, Glostrup
Reception for Michelle Stahlhut

©0000000000000000000000000000000000000000000000000 o

11. JUNI 2018
Odense

Jubilzeumskonference
- Landsforeningen Rett syndrom
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Keere alle Jer

Jeg har valgt at sege nyt job og er pr. 31.12.17 fratradt min stilling som fy-
sioterapeut pa Center for Rett Syndrom. Jeg har veaeret glad for at mgde hver
0g én af jer, og Rett Syndrom vil for altid have en speciel plads i mit hjerte.

Jeg skifter job, da jeg savner at veaere i "behandlerrollen”, og har faet job i
en bgrneterapi, hvor jeg ser frem til at kunne have et tettere forlgb med
barn og deres familier.

Jeg @nsker Jer alt det bedste, og haber at vi mgdes “derude” igen...

Venlige hilsner
Christina

Annoncering

4 )

Fysioterapeut Michelle Stahlhut forsvarer sin Ph.d.-afhandling om deltagelse i fysiske
aktiviteter og stillesiddende tid hos piger og kvinder med Rett syndrom

Ph.d.-forsvaret finder sted
Torsdag d.7.juni 2018 kl.10:00 pa Lunds Universitet
Health Science Center, SSSH-salen
Baravagen 3
22100 Lund

Der holdes desuden reception
Fredag d.8.juni 2018 kl.14:30 pa Kennedy Centret
Gamle Landevej 7
2600 Glostrup

Alle er velkomne!
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Louise Svarthol Lund
Stationsvej 9

3330 Gerlgse

E-mail: louise@rett.dk
TIf.: 2147 2683

(mor til Astrid)

NASTFORMAND

Carsten Larsen
Munkedalen 38
4100 Ringsted
carsten@rett.dk
TIf. 2064 0955
(far til 1da Sofie)

KASSERER

Marlene Borregaard
Kornveenget 121
3600 Frederikssund
marlene@rett.dk
TIf. 2890 0766

(mor til Sofie)

BESTYRELSESMEDLEMMER

Kirsten Kaasen
Grundkaer 48

2650 Hvidovre

E-mail: Kirsten@rett.dk
TIf.: 51221070

(mor til Iben)

Rebecca Skott
Gl. Landevej 42
9440 Birkelse
rebecca@rett.dk
TIf. 6019 8240
(mor til Gry)

Tage Bay
Skovvej 9
4720 Preesto
tage@rett.dk
TIf. 3149 3416
(far til Camilla)

SUPPLEANTER

Peter Dorow Hansen
Ivar Bentsens Vej 18
4300 Holbak
peter@rett.dk

TIf. 5045 5405

(far til Karoline)

Lasse Winther Thomsen
Gl. Landevej 42

9440 Birkelse
lasse@rett.dk

(far til Gry)

FORENINGEN GENERELT
Louise Svarthol Lund
tlf. 21 47 26 83
louise@rett.dk

FORENINGENS BLAD
rettnyt@rett.dk

FORENINGENS HJEMMESIDE
Carsten Larsen
Carsten@rett.dk

FORENINGENS FACEBOOK-SIDE
Lasse Winther Thomsen
Lasse@rett.dk

KOMMUNIKATION
Socialpaedagog Liff Liesel Hansen
tlf. 43 64 78 17

liff@liesel.dk

SMA PIGER/NATTESKRIGERI
Dea Laustsen

tlf. 48 28 43 23
vejgaard.cattle@gmail.com

DRENGE MED RETT SYNDROM
Ole Hansen
tlf. 36 16 19 35

OPLYSNING
tilalle ANNONCArer

Vi vil gerne benytte lejligheden til at
takke alle annoncgrer i Rett-bladet. Vi er
meget taknemmelige for, at | vil stotte
vores blad og vil med dette lille notat
fortzelle lidt om, hvad vi som forening
far ud af bladet, og hvad pengene gar
til udover bladet i sig selv.

Rent informativt er bladet i sig selv
meget populeert lesestof, og det gi-
ver os som familier mulighed for at ud-
veksle erfaringer omkring rejser, hjeel-
pemidler, medicinering, forskning og
andre relevante informationer. Det er
desuden en god mulighed for os for at
fa spredt kendskabet til Rett syndrom,
som jo er en sjelden sygdom, til mange
interessenter sasom laeger, sygeplejer-
sker, paedagoger, sagsbehandlere etc.

BEDSTEFORALDRE

TIL BARNEBARN MED RETT SYNDROM
Hanne og Peter Nielsen
Frederikssund

mobil 28 94 12 46

EPILEPSI

Liff Liesel Hansen
tlf. 43 6478 17
liff@liesel.dk

KETOGEN DIAT
Jan Nielsen
tlf. 46 4126 41
jan@rett.dk

TANDER

Tandlaege Hanne Ladekarl

tlf. 5132 94 80
hanne.ladekarl@gilleleje-tand.dk

OMBYGNING AF HUS
Klaus Nielsen

tlf. 65 97 64 97
klausnNielsen@gmail.com

Winnie Pedersen
tlf. 44 92 98 18
winnie@rett.dk

i Rett Nyt

Rent gkonomisk giver bladet, pa grund
af jeres stotte, overskud til Foreningen
for Rett Syndrom. Overskuddet gar ube-
skaret til at afholde weekendkurser for
familier og Rett-patienter, temadage og
statte til bl.a. faglige konferencer inden
for fx legevidenskaben samt fysiote-
rapien. Derudover bliver der sparet op
til et ferieboligprojekt, hvor der bliver
kabt/bygget en feriebolig med specielle
hensyn til handicappede.

Med venlig hilsen

Bestyrelsen
FHIE
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LANDSFORENINGEN RETT SYNDROM

HVAD ER RETT SYNDROM

Rett syndrom (RTT) er en medfedt neurologisk
udviklingsforstyrrelse, der kun sjeeldent ses hos
drenge.

Oprindelig blev sygdomsforlgbet inddelt i fire
stadier. Siden har det vist sig mere hensigtsmaes-
sigt at inddele forlgbet i 3 stadier. I det farste /2
til 17/2 ar er udviklingen tilsyneladende normal.

Stadium 1: For udviklingstilbagegang (6-18 mdr.)
Den normale udvikling stagnerer. Interessen for
omverdenen aftager, og eventuelt ses umotive-
rede bevaegelser med handerne. Dette stadium
varer fa maneder.

Stadium 2: Udviklingstilbagegang (1-3 ar)

Erhvervede feerdigheder forringes eller gar tabt.
Kontakten bliver darligere. Tilsyneladende umoti-
verede hyppige skrigeture. Formalstjenlig brug af
haenderne forsvinder helt eller delvist og erstat-
tes af stereotype handbevaegelser. Motorikken
bliver mere usikker, og barnet er nu tydeligt for-
sinket i hele sin udvikling. Tilbagegangen kan ske
over fa uger, men hyppigst tager den maneder.

Stadium 3: Efter udviklingstilbagegang

Nar tilbagegangen ophgrer, er der mulighed for
fremgang pa nogle punkter. Enkelte laerer forst
nu at g3, andre bliver aldrig i stand til det. Hen-
derne bruges ikke relevant men udfarer pafal-
dende stereotype handbevagelser i det meste
af den vagne tid. Talesproget er oftest gaet tabt.
Der kan tilkomme bl.a. epilepsi og rygskaevhed.
Mundmotorikken er ofte ukontrolleret og ofte ses
intens tenderskaeren. Hos mange opstar spe-
cielle vejrtrekningsmenstre, fx hyperventilation
og vejrhold. Ofte bedres kontakten betydeligt,
og gjenkontakten kan blive endog meget intens.

DIAGNOSE

Siden man i 1999 opdagede, at forandringer i
genet MECP2 kunne give RTT, har det betydet, at
man nu i langt de fleste, men ikke alle, tilfzelde af
RTT kan bekraefte en klinisk mistanke ved hjzelp
af en blodprove.

RTT DIAGNOSTISKE KRITERIER 2010
Overvej diagnosen, hvis der observeres nedsat
hovedtilvaekst efter fadslen.

SKAL VARE OPFYLDT FOR AT FA DIAGNOSEN
KLASSISK RTT
1. En periode med tilbagegang fulgt af bedring
eller stabilisering.
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2. Alle hovedkriterier og alle eksklusionskrite-
rier skal veere opfyldt.

3. Stattekriterier er ikke pakraevet, men er ofte
opfyldt i klassisk RTT.

HOVEDKRITERIER

1. Helt eller delvist tab af erhvervede formals-
tjenlige handfeerdigheder.

2. Helt eller delvist tab af erhvervet talesprog.

3. Unormal gang: Gangforstyrrelse eller mang-
lende gangevne.

4. Stereotype handbevagelser i form af hand-
vriden/klemmen, klappen, banken, hander
i munden eller vaskende/gnidende automa-
tismer.

EKSKLUSIONSKRITERIER

1. Hjerneskade som fglge af traume (omkring
eller efter fadslen), neurometabolisk syg-
dom eller sveer infektion der medfarer neu-
rologiske problemer.

2. Sveer unormal psykomotorisk udvikling i de
forste 6 levemaneder.

STOTTEKRITERIER
Mange af disse er ofte til stede, men ingen af
dem er ngdvendige for diagnosen.

1. Vejrtreekningsforstyrrelser i vagen tilstand

2. Tenderskaeren i vagen tilstand

3. Forstyrret sevnme@nster

4. Abnorm muskeltonus

5. Perifere vasomotoriske forstyrrelser
6. Skoliose/kyfose

7. Vaksthamning

8. Sma og kolde heender og fgdder

9. Umotiveret latter/skigetur
10. Nedsat smerterespons

11. Intens gjenkommunikation

Udover den typiske form, kaldet klassiske RTT,
findes der ogsa atypiske former, som kan starte
tidligere eller have et noget mildere eller svae-
rere forlab men et tilsvarende udviklingsmanster.
Hos over 90 % af patienterne med den typiske
form kan pavises en mutation i MECP2-genet. En-
kelte patienter med atypisk RTT har faet pavist
mutation i andre gener, hyppigst i CDKL5.

HYPPIGHED

Hyppigheden er ens i hele verden og antages at
veere 1 ud af ca. 9000 piger. | slutningen af 2017
har vi i Danmark, af nulevende personer, kend-
skab til 116 piger og 2 drenge med Rett syndrom.
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Al henvendelse til: Betina Winther - Granhgjvej 7 - 9690 Fjerritslev
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