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Landsforeningen Rett Syndrom

ANNONCESALG

FL Reklame

Agerbakken 21, 8362 Harning

TIf. 87 93 37 86

E-mail: info@handicapinfo.dk

hvortil alle spargsmal vedr. annoncer bedes rettet.

Lees lidt om, hvad din statte gar til, pa side 42 i bladet.

REDAKTION
E-mail: rettnyt@rett.dk

TEKST TIL BLADET
Hvis du gnsker noget bragt i rett nyt, skal du sende det
til redaktionen.

ANSVARSFRASKRIVELSE

Laeserbreve og udklip fra andre publikationer bragt i rett
nyt er ikke ngdvendigvis udtryk for Rett Foreningens
holdning og politik. Redaktionen forbeholder sig ret til
at beskaere, redigere eller udelade tilsendte leserbreve
eller udklip.

DEADLINES 2021
Blad 2 7. maj 2021
Blad 3 18. oktober 2021

FORSIDEFOTO
Mille og hjemmepasser Freja i spa

32. argang

ISSN 1901 - 1717

UINEN

| dette blad vil I kunne lzese
personlige historier, om en-
delig at kunne komme ud
i naturen i egen vogn, om
at fa foreeret en helt saerlig
ven, om en operation og en
ekstra julegave.

| skal ogsa made Tilda fra
Sverige - hun har svaret pa
20 spargsmal. Der er 0gsa nyt fra Center for Rett.

Som altid skal | endelig huske at tage kontakt til mig, hvis |
har en god ide til bladet eller en personlig forteelling, som |
gerne vil dele. Jeg er gerne behjzelpelig med at skrive den.
Ring pa 22531329 eller skriv en mail til susanne@rett.dk

God lzeselyst.
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Vi gar mod lysere tider, selvom det maske synes, at ga lidt langsomt. Jeq tror vi alle gleeder os til, at vi forhabentlig kan
komme tilbage til lidt mere almindelige forhold i labet af 2021.

Covid-19 saetter 0gsa begraensninger i bestyrelsen. Vi kan ikke mgdes som vi plejer og det har betydning - selvom vi praver
at gare det bedste vi kan over mail og telefon.

Som | 0gsa vil kunne lzese om her i bladet, sa praver vi at forberede os pa, at forseldreweekenden og familiekursusweekenden
maske heller ikke bliver som de plejer i ar, men da intet er sikkert, skal der selvfalgelig gares tanker om, hvad der sa er muligt.

En generalforsamling skal vi have afholdt og i ar, er det med 2 i bestyrelsen pa valg.

Karen treeder ud af bestyrelsen og det samme ggr Louise, som sidder som formand.

Det betyder at bestyrelsen sager 2 nye medlemmer, hvor det ene medlem, ville skulle varetage formandsposten i bestyrelsen.
Vi har valgt at skrive det her, i habet om, at I derhjemme vil kunne maerke efter, om det kunne vaere noget for Jer. Pa denne
made, gives der tid til eftertanke og eventuel draftelse med partner om det vil kunne passe ind, i Jeres familie.

Det er altid muligt at tage kontakt til Louise, for at hgre lidt om hvad arbejdet som formand bestar af og fa afklaret eventu-
elle spargsmal. Ellers kommer her en lille beskrivelse:

BESTYRELSENS ARBEJDE

Bestyrelsen m@des 3-4 gange arligt, og arbejder labende med planlaegning af kursusweekender for Rett familierne
og medlemsbladet Rett nyt. Hvert - hvert andet ar planlaegges ligeledes en kursusdag, hvor faglige medarbejdere
inviteres til at deltage.

3-4 gange arligt seges desuden puljer og fonde til foreningens aktiviteter.

I samarbejdet med Center for Rett Syndrom planlaegges og evalueres det faglige indhold for bl.a. kursusdage og
weekender.

Den danske Rett Forening, er derudover gerne deltagende pa de internationale kongresser, enten via bestyrelsen
eller blandt foreningens forzeldremedlemmer.

Vi haber at vi snart kan ses igen til erfaringsudveksling og gode stunder.

P3 vegne af bestyrelsen
Susanne

SE UDGIVELSEN
ONLINE
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Liste over materiale

som landsforeningen har til udlan

RETT SYNDROM (LANDSFORENINGEN RETT SYNDROM, 2000)
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Musorik, Musik/Motorik The Musement Sa himmelsk anderledes
Svensk 2008, Sverige Engelsk 2008, Sverige 2008, Danmark
Teksthaefte medfalger Teksthaefte medfalger

SILENT
ANGELS
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ag talar
med ogonen

RETT SYNDROM

Indfering i Rett Syndrom Jag talar med 6gonen Silent Angels
2006, England 2000, Sverige The Rett Syndrom story
Dansk tale 2000, USA — Danske undertekster

Materialet kan lanes hos Betina Winther E-mail: bufas@mail.tele.dk




AKTIVITETSKALENDER

APRIL

10. Generalforsamling

SEPTEMBER

3.-5. Familiekursusweekend i Odder

SEPTEMBER / OKTOBER

29/9. - 2/10. Verdens Kongres i Australien

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

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

hvis du/I @nsker at blive medlem

LANDSFORENINGEN RETT SYNDROM
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Sjov - Motiverende - Effektiv

Kognitiv og motorisk treening for alle med
FitLight Trainer™

Book en demonstration pa www.arcubal.dk
eller telefon 3160 9969

FitLight Trainer™ forhandles af
Arcubal, Klosterport 4F4, 8000 Aarhus C. TIf 3160 9969.

Priser fra kr. 16.800,- + moms.

Sammen skaber vi en tryggere hverdag!

@sterled 28 TT Hjemmeservice

4300 Holbzek Omsorg med omhu ‘*

www.tt-hjemmeservice.dk
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1. Siri Dons 4
~ 3. Susanne Enggard 29
- 6. Louise Lund-Jensen 33 MARTS
8. Alma Vasegard 18 2. Celine Pyskow 30
= & Stise Eam Usesy 18 Eﬁ ‘. :‘ 6. Fiona-Sofie Petersen 14

-
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APRIL
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MAJ

2. Anizette Andersen 50 25. Astrid Lund 14
10. Helle Hansen 49 28. Celilie Obel 23
13. Rose Andersen 8 28. Ida Larsen 12
14. Mette Foss 29 29. Czecilie Eriksen 29

17. Natasha Winther 18

Anizette Rose Natasha i Caecilie

Stgt vores annoncaretr...
..de statter os
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mge og soﬁe marle

SKECURING

Vagt & Alarmpatrulje.

* /i tilbyder alarm og videoovervagning

« \fi har 22 ars erfaring
* Vores personzle er veluddannede og godkendte

¢ Se flere -1fc||'ma:-|cm“r og referencer fra andre
virksomheder pa www.securing.dk

Kontakt os og fa en snak om jeres sikkerhed

TIf. 27 52 01 71 eller pa info@securing.dk Botmilesskaberne Inge g Sofie Marte | Sarsen 3 4100 Rgsted
Telerton SP6T 0750 | wi-LofeSmars-phm o | marishjem Al/engsobis

Birdhouse

AIt under et tag hos Blrdhouse

Kurser  Ergoterapi * Supervision ¢ Hjzlpemidler

Vi vejleder, uddanner og leverer sma og store hjzlpemidler til barn,
unge og voksne med szrlige behov.

Vi er eksperter i siddestillinger & spisning samt supervision
af fagprofessionelle og familier.

Birdhouse hjzlper bgrn, unge og voksne til at fa stgrre livskvalitet
i hverdagen. ' 'f

Birdhouse
Peder Skrams Vej 1+ 5220 Odense S@ ¢ TIf. 6013 9399
support@birdhouse.dk « www.birdhouse.dk Birdhouse

22
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1)
2)

3)

4)

5)

6)

7)

8)

9)

Dit navn?
Malene Sewohl

Hvornar blev du fadt?
13. Januar 1979

Hvor bor du?
Jeg bor pa bostedet, Egebo i Dianalund i min egen
2 veerelses lejlighed med fin terrasse

Hvad hedder din mor og far?
Bente & Bent Sewohl

Har du sgskende? - Hvis ja hvem?
Jeg har 2 halvsgskende: Bolette og Christian

Har du bedsteforaldre?
Nej, de er her desvaerre ikke mere

Bor du nogen gange et andet sted?
Ja, hos min mor og far

Kan du ga selv?
Nej

Har du epilepsi?
Ja, desveerre

10) Din beskaftigelse?

11)

Jeg gar pa Udviklingsveerkstedet 3 x ugentlig

Gar du til noget i fritiden?
Nar der ikke er Corona gar jeq til: sang og musik,
massage, fysioterapi, ergoterapi og gature med Lone

12) Hvad kan du lide at lave derhjemme?

Hare musik, fa lzest historie, hygge, spille Yatzy og se
pa min stjernehimmel

Malene

13) Hvad kan gere dig glad?
Lige i gjeblikket er der ikke sa meget, der kan ggre mig
glad

14) Hvad kan gere dig vred?
Jeg bliver irriteret, nar man ikke forstar mig

15) Hvad er din yndlings musik?
Kim Larsen, Danse med drenge, Sweethearts og Rasmus
Seebach

16) Hvilken film/fjernsynsprogram kan du bedst lide at se?
Tegnefilm, bl.a. Cirkeline

17) Har du et kaeledyr?
Jeg har en tyngdehund, der hedder Bimse

18) Hvad er din livret?
Jeg har desveerre sonde i tyndtarmen, men inden da var
det crossaint

19) Din bedste ferie - hvor var det henne?
Den gik til Italien. Vi karte derned og boede i et hus, det
|3 direkte pa stranden

20) Har du et godt billede af dig selv, som vi ma se?
Masser, men her er et af dem

Feriecenter

Slettestrand
@ IS
* 90

| Slettestrand kan du holde din ferie i smukke

naturrige rammer lige ved Vesterhavet!

Handicapvenlige ferieboliger | Restaurant med hjemmelavet mad
Varmtvandsbassinet og traeningsrum med fuld tilgaengelighed
Handicapvenlig sti i Svinklgv plantage
Tilgeengelig strandsti helt ned til Vesterhavet

Feriecenter Slettestrand A/S | slettestrand.dk | mail@slettestrand.dk | +45 98217044
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Polyfa Consultants A/S

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

TIf.4035 33 44
www.polyfa.com

CO Foreningens formal er
at vartage interesser

for stomi- og reservoir-

oprerede personer, samt personer med
sygdomme der kan fore til anlaeggelse af
stomi/resorvoir. Laes mere pa www.copa.dk

\Smm Stomiguiden er for dig,

der er ung - og som
s@ger information omkring livet med stomi.
Der er pa stomiguiden et stort fokus pa de
mere dagligdags aspekter i det at have
stomi.

Laes mere pa
www.stomiguiden.dk

STOMIFORENINGEN COPA TLF. 5767 3525

RANDERS
REALSKOLE

Fra 0.-10. klasse, SFO med for-
skoleundervisning samt en raekke
sports- og fritidstilbud

"OPHOLD

med 5-retters menu og vine

LORDAG
TIL SONDAG

ODDER PARKHOTEL

% % % %k
BESTIL NU » PA 8654 4744 | LAS MERE PA OPHOTEL.DK




DIG OG DIN FAMILIE
Hvad er dit navn?
Petrine

Hvor gammel er du?
15 ar

Hvad er dine fritidsinteresser?
Dans og gymnastik

Hvem har RETT?
Det har min lillebror

Har du andre sgskende?
En storebror

Bor | alle sammen?
Ja vi bor alle sammen

SKOLEN/VENNERNE
Ved din klasse/venner noget om Rett Syndrom?
Nej ikke rigtigt

Kunne du tenke dig, at fortelle mere om det?
Nej

Baunshgjvej 6 + 6893 Hemmet
helle651@gmail.com

www.hsrengoring.dk
TIf. 23 24 48 85

HS Rengoring &) K

v/ Helle Sgrensen

MIG"OG MIN BROR

Er der andre i din klasse/af dine venner,
der har en sgskende, som er handicappet?
Ja en veninde har en bror med CP

RETT-WEEKENDEN
! Har du veeret med?
y Ja, to gange

Hvad syntes du var godt?
j At der var andre personer med Rett, sa man
kunne sammenligne lidt

Skal der vaere noget der er anderledes?
Nej, det fungerer meget fint

NAR FOLK SP@RGER

Hvis nogen sparger dig: “"Hvad er der egentlig galt med din
soster/bror?” - Hvad svarer du sa?

Han er bare handicappet og skal have hjzelpe til lidt forskelligt

Er det treels, nar folk sparger?
Nej, jeg er ved at vaere vant til det

FORDELE OG ULEMPER, VED AT HAVE EN RETT S@STER/
BROR?

Fordele?

Jeg taenker ikke sa meget over fordele og ulemper. Tobias er
som han er og jeg er meget glad for ham. Det er selvfglge-
lig fedt, at man kan komme foran i keen ved rutchebanen i
Djurs sommerland :)

Ulemper?

Det er super zergerligt at vi oplever flere og flere steder hvor
det er besveerligt at have Tobias med. Det er rigtig treels, for
han er naesten altid med, nar vi tager afsted pa tur

HVIS DU KUNNE GIVE DIN S@STER EN GAVE - HVAD SOM
HELST - HVAD SKULLE DET SA VARE
Jeg ville give Tobias en opvarmet pool og at han kunne tale

Herfolge
Kleinsmedie-www.hekl.dk

-en verden isra'f...*
Solvangsvej 11 - 4681 Herfalge « TIf: 56 27 41 30 « E-mail: info@hekl.dk
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Mille har Port-A-Cath

| efteraret 2020 var Mille igen indlagt akut pa
bagrneafdelingen og pa intensiv i knap 14 dage.
Her fik hun lagt en venflon i handen, da hun
blev indlagt, til at kunne give iv medicin.

Den blev skiftet et par gange i lgbet af den far-
ste uge. Det er ikke let at ligge venflon pa Mille
- ofte kraever det mange forsgg - bade i haender,
fodder og arme. Den sidste hun fik lagt, blev
lagt med ultralydsscanning, sa de hele tiden
kunne se hvor hendes meget sma og fine blod-
arer ligger. Den blev lagt i hendes arm og det
fungerede godt, da hun sa ikke generede den
med hendes faste handsteretopier.

Mille fik ogsa taget mange blodprever under
den indleggelse og har faet taget mange i lg-
bet af de sidste 8 ar. Hun skal holdes - helst af
3 personer - og hun bliver brglstaerk. Hun far
meget let store bld maerker og det er bare en
treels oplevelse, at skal lave magtanvendelse pa
hende hele tiden.

Under den lange indleggelse gik der stafely-
kokker i blodet, da venflonen i hendes hand,
havde siddet for leenge den ene gang. Det sker
vist ikke sa tit, men det var ikke lige det hun
havde brug for oveni en lang og lidt voldsom
indleggelse. P3a et tidspunkt bliver jeg spurgt
om, det kunne vaere muligt at give Mille en Port
A Cath. Det blev nzevnt at en mor, der selv har
et sygt barn, som en mulighed for at give Mil-
le mere ro under indlaeggelser og ogsa kunne
komme lidt roligere ind til en akut indlaeggelse, hvor der el-
lers skal laves indgang med det samme.

PORT A CATH

Jeg google port a cath og troede egentlig den oftest blev
brugt til cancerpatienter. Jeg draftede det med Milles faste
lzege pa Neuro Paedroatrisk Team og hun sagde god for det
med det samme. Sa fa uger efter, blev Mille indkaldt til ope-
ration.

Det gode ved porten er, at den bruges til at give vaesker, blod,
ernaring og medicin - men derudover kan der 0gsa tages alle
blodprgver deri. Sa med et stik, er der adgang til alt det der er
behov for ved en ind-
leggelse. Ikke mere
magtandvendelse!

Pt o [Pt
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Port-a-cath er en lille
" kapsel med et hulrum
opbygget af plast, me-
. 1 tal eller en kombina-
tion heraf med en si-

likonemembran pa toppen, som man kan stikke igennem.
Kapslen er forbundet med en slange, som ligger placeret in-
travengst med spidsen endende centralt i vena cava superior,
hvorved det bliver et centralt kateter. Port-a-cath er implan-
teret under huden, hvorfor man skal gennemstikke huden
for at fa adgang til portkammeret. En port-a-cath kan ligge
pa ubegreenset tid, safremt der ikke tilstoder komplikationer.

OPERATIONEN

Mille blev indlagt aftenen far, da hun var den farste pa opera-
tionsstuen om morgenen. Sa vi var tidligt oppe og jeg var der
indtil de fik Mille lagt til at sove pa operationsbordet inden jeg
gik fra hende. Det tog lidt tid, da de netop ikke kunne ligge
den venflon, der skulle bedgve hende under operationen og
de havde desvzerre ikke taenkt p3, at give hende maske til at
sove pa inden de begyndte at stikke. Men Mille var super sej
og efter 3 forsag fik de den pa plads. Ca 2 timer efter blev jeg
kaldt pa opvagningen og Mille havde klaret det rigtigt godt.
2 timer pd opvagningen - med laekkert jordbaeris til at vagne
lidt pd - og sa tilbage pa barneafdelingen. Efter der er ind-
opereret en port a cath, skal den skylles igennem i 24 timer,
sa vi kom hjem dagen efter.

rettnyt nr. 12021 15
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Nar man har en port a cath, skal man vaere opmaerksom pa3,
om huden er fin, for der kan ga infektion i den - dette sker
dog sjeeldent, efter hvad jeg er blevet gjort opmaerksom pa.
Hver 4 uge skal Mille ind pa sygehuset og have porte skyllet
igennem, for at sikre at den hele tiden er dben. Det er ikke
alle sygeplejersker der kan dbne og skylle en port a cath, s3
i Aalborg foregar det pa den afdelingen for barn med cancer.
Her mgder Mille ind med bedgvelsescreme pd huden. Der
bliver stukket igennem, taget blodprgver hvis der skal det,
herefter skylles den igennem og % time senere sidder vi i
bilen og er pa vej hjem igen. Let og smertefrit!

GuldBageren

"Varmt broed fra stenovnen -
hverdag tit klokken-15°

TIf. 75 32 21 44

www.guldbageren.dk

>

Nu har Mille haft porten i nogle maneder og den fungerer sa
godt. Det giver mig sa meget ro at vide, at vi nu ved Milles
akutte indlzeggelser, ikke skal ga i panik over ikke at kunne
fa en god iv indgang, den sidder der allerede. Det er skant
at blodpraver nu ikke er sa voldsomme mere og at de bliver
fastlagt 1 gang om maneden. Mille er pa ingen mader generet
af den og den sidder fint inden under huden. Milles sidder i
hgjre side, da hun i venstre side har indopereret hendes Vagus
Nerve Stimulator. Mille har i gennemsnit 1 akut indlaeggelse
om maneden, sa det er noget der har fyldt rigtigt meget for
os og for de lzeger der modtager Mille. Den ro som porten
har givet er ubeskrivelig.

Krogagervej 3
7200 Grindsted
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SIDSTE AR, HAVDE JEG SOM OPTAKT TIL VERDENSKONFERENCEN | AUSTALIEN, VALGT AT HAVE
20 SPORGSMAL” MED PERSONER MED RETT SYNDROM FRA HELE VERDEN, MED | RETT NYT.

DET SYNTES JEG FUNGEREDE RIGTIGT FINT OG HAR VALGT AT FORTSATTE | AR.
I DETTE BLAD SKAL | M@DE




1.

2.

3.

4.

5.

6.

DIT NAVN
Jag heter Tilda Alm.

HVOR GAMMEL ER DU?
Jag ar 10 ar.

HVOR BOR DU?
Jag bor i Angelholm som ligger i Skane i s6dra Sverige.

HVAD HEDDER DIN MOR OG FAR?
Min mamma heter Ann-Sophie och min pappa heter
Maths.

HAR DU S@SKENDE? - HVIS JA HVEM?
Jag har en storebror som heter Theo och ar 14 ar.

HAR DU BEDSTEFORALDRE?
Min farmor och farfar heter Gun-Britt och Ake och
min morfar heter Kurt.

7. BOR DU NOGLE GANGE ET ANDET STED?

8.

Jag bor alltid hemma.

KAN DU GA SELV?

Jag kan inte ga eller sta sjalv men jag kan ga och sta om
jag har min gastol eller om nagon haller i mig. Men jag
kan sitta sjalv.

9. HAR DU EPILEPSI?
Jag har epilepsi men jag far mycket sallan anfall.

|

10.

11.

12.

13.

Jag far mestadels frysningar.

DIN BESKAFTIGELSE?
Jag gar i skolan. Jag gar i fjarde
klass i sarskola.

GAR DU TIL NOGET I FRITIDEN?
Jag gor massor pa fritiden for jag
tycker om att réra pa mig och nar
det hander saker. Mina fritidsak-
tiviteter ar bad, dans, gymnastik
och voltige. Och sa tycker jag om
att tréffa kompisar och vara i stal-
let med min assistent.

HVAD KAN DU LIDE AT LAVE
DERHJEMME?

Nar jag ar hemma tycker jag om
att titta pa film och Youtube. Och
lyssna pa musik och ldasa bock-
er. Jag tycker jattemycket om att
leka med dockor.

HVAD KAN G@RE DIG GLAD?

Jag blir glad av musik och nar jag
far bada. Och nar ndgon berattar
for mig att jag ar duktig.

14.

15.

16.

17.

18.

19.

20.

HVAD KAN G@RE DIG VRED?
Jag blir arg nar ingen forstar vad jag menar. Och jag tycker
inte om att vara hungrig.

HVAD ER DIN YNGLINGSMUSIK?

Min favoritartist ar Sean Banan. Men jag har manga andra
favoritlatar ocksa. Jag har blandad musiksmak. Jag tycker
om pop, latin men dven barnvisor och hardrock.

HVILKEN FILM/FJERNSYNSPROGRAM KAN DY BEDST
LIDE AT SE?
Min favoritfilm ar Frost.

HAR DU ET KALEDYR?

Jag har en hund, en papillon som heter Millie och tva kat-
ter som heter Isa och Zoe. Och min assistent har en dal-
matiner som heter Ice och han ar en av mina basta van-
ner.

HVAD ER DIN LIVRET?
Min favoritmat ar potatismos och korv. Och sa élskar jag
ostbagar och chokladbollar.

DIN BEDSTE FERIE - HVOR VAR DET HENNE?
Min bdsta semester var nar vi var pa Disneyland i Paris
och jag fick traffa Snovit och Askungen.

HAR DU ET GODT BILLEDE AF DIG SELV, SOM VI MA SE?
Javisst
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RETT SYNDROM - KLINISKE

Mitt navn er Mari Wold Henriksen. Jeg jobber som lege i Nor-
ge. I mange ar har jeg jobbet ved nevrologisk avdeling og del-
vis pa habiliteringsavdeling i Drammen. For gyeblikket jobber
jeg ved avdeling for medisinsk genetikk ved Rikshospitalet i
Oslo. 12020 disputerte jeg for graden PhD med et forsknings-
prosjekt om Rett syndrom, og det er dette prosjektet jeg vil
presentere for dere her. | forskningsgruppen rundt prosjektet
var Ola Skjeldal (hovedveileder, professor i barnenevrologi),
Stephen von Tetzchner (biveileder, professor i utviklingspsy-
kologi) og Hilde Breck (stipendiat, master i psykologi). Til
sammen har vi lang klinisk erfaring med Rett syndrom og
gnsket derfor & se neermere pa syndromet.

Siden Rett syndrom ble beskrevet for farste gang i 1966 har
det naturlig nok skjedd flere store endringer. At det er mu-
tasjoner i MECP2-genet som forarsaker en stor andel av tilfel-
lene var en slik. Teknologisk utvikling innen genetisk utred-
ning er en annen. Det at vi nd i stor grad har gatt fra d teste
ett og ett gen til 3 teste store genpaneler har gjort at man
har funnet mutasjoner i helt andre gener enn det man forven-
tet hos personer med klinisk Rett syndrom. I tillegg har man
funnet mutasjoner i MECP2 hos personer som ikke har tegn
til Rett syndrom i det hele tatt. Dette har ikke bare skjedd
med Rett syndrom, det gjelder mange av de «gamle» syn-
dromdiagnosene. Dette gir oss mye ny kunnskap, men 0gsa
diskusjoner om hvordan genfunnene skal innlemmes i diag-
nosekriteriene. En annen, svart positiv, utvikling som har
skjedd de siste arene er at den forventede levealderen ved
Rett syndrom har gkt betydelig. De siste overlevelsesdataene
som er publisert viser at over 70% lever til de er over 50 ar.
Hvilket 0ogsa betyr at en stor andel av alle personer med Rett
syndrom i dag er voksne. Mens mye av kunnskapen var er
basert pa studier gjort pa barn. Her er det et kunnskapshull
vi gnsket 4 bidra til a fylle.

hos personer med en Rett syndrom-diagnose og mutasjoner i
andre gener enn MECP2. Livstidsperspektivet dekket vi ved 3
se nermere pa epilepsi hos vare deltagere. Vi sammenlignet
hvordan epilepsien artet seg i ulike aldersgrupper og vi un-
dersgkte hvordan epilepsien hadde endret seg gjennom livet
hos de som nd var voksne. | tillegg sa vi neermere den gene-
relle helsen hos personer med Rett syndrom som er over 36
ar og sammenlignet funnene med de yngre aldersgruppene.

HVA GJORDE VI?

Vi gnsket & innlemme sa mange som mulig med diagnosen
Rett syndrom i var studie. Derfor inviterte vi, via Norsk for-
ening for Rett syndrom, Frambu kompetansesenter for sjeldne
sykdommer og enkelte habiliteringssentre, alle registrerte
med diagnosen til & delta. 92 familier ble inkludert. Disse
familiene intervjuet vi, jentene/kvinnene ble undersgkt, det
ble gjort genetisk utredning og vi sé gjennom sykehusjournal.
Diagnosen ble gjennomgatt etter 2010-kriteriene.

HVA FANT VI?

Hos de 92 jentene og kvinnene med Rett syndrom som vi
inkluderte i vart prosjekt hadde 73 stykker klassisk Rett syn-
drom, 12 hadde atypisk Rett syndrom og de syv siste opp-
fylte ikke gjeldende kriterier for Rett syndrom, vi kalte denne
gruppen RTT-like (Neul et al., 2010). Deltagerne hadde en
aldersspredning fra 1 til 66 ar og kom fra ulike steder over
hele Norge.

Genetikk
| den farste delen av prosjektet ville vi se nermere pa sam-
menhengen mellom genfunn og klinikk.

MALET MED PROSJEKTET Klassisk

Hovedmalet med studien
var var a beskrive variasjo-
nen i den norske popu-
lasjonen av jenter og kvin-
ner med Rett syndrom og
a beskrive utviklingen av
ulike kliniske symptomer
gjennom livet.

Atypisk

RTT-like

MECP2

® Annet gen

H Ingen
funnet

Malet var altsa todelt; en del hvor vi sa naermere pa symp-
tomer og genetiske funn og en del hvor livstidsperspektivet
var viktig. I den farste delen kartla vi kliniske symptomer hos
deltagerne vare og holdt de opp mot deres genetiske funn. Vi
sammenlignet kliniske symptomer hos de av vare deltakere
med mutasjon i MECP2 med kliniske symptomer hos de uten
MECP2-mutasjon, og beskrev 0gsa sykehistorie og symptomer

Oversikt over andel mutasjon i MECP2 hos vare deltagere i de
tre ulike diagnostiske gruppene

Som dere ser i figur 1 er det, ikke overraskende, stor forskjell
pa genfunnene i de tre diagnosegruppene. Nesten alle med
klassisk Rett syndrom hadde mutasjon i MECP2-genet, mens
denne andelen var mye lavere i de to andre gruppene.




OG GENETISKE ASPEKTER

Diagnosegruppe Gen Antall
Klassisk MECP2 69
Rett syndrom SCN1A 2
Atypisk MECP2 5
Rett syndrom CDKL5 1
FOXG1 1
SMCI1A 1
SYNGAP1 1

Genfunn

Et av sparsmalene vi stilte oss var; er det klare forskjeller mel-
lom de som har mutasjon i MECP2 og de som ikke har det? For
3 fa svar sammenlignet vi forekomsten av ulike symptomer
hos de med og de uten mutasjon i de to diagnosegruppene
klassisk RTT og atypisk RTT. 0g som figur 2 viser sa var det
klare forskjeller. Spesielt utmerket forekomst av tidlig debu-
terende epilepsi (for ett ars alder), betydelig forsinket psy-
komotorisk utvikling de farste seks manedene etter fadsel
og debut av epilepsi far regresjon seg. Dette forekom nesten
ikke hos de som hadde mutasjon i MECP2.

% B MECP2 [ Non-MECP2

80
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20

0

Loss of hand  Loss of language  Grossly abn.
skills early
development

Early onset of
epilepsy

Onset of epi.
before
regression

Forekomst av ulike symptomer og funn hos deltagere med
klassisk eller atypisk Rett syndrom med og uten mutasjon i
MECP2

Videre sammenlignet vi symptomene til de av vare deltagere
med mutasjon i andre gener enn MECP2 med andre personer
beskrevet i litteraturen med mutasjoner i samme gener. 0g
vi fant at i tillegg til 3 ha mange symptomer vi kjenner fra
Rett syndrom hadde disse deltagerne ogsa andre symptomer
som var beskrevet hos andre med mutasjon i samme gen.
Liknende funn er beskrevet far, gensvaret har betydning for
klinikken. Og det store spgrsmalet er jo om det er mest hen-
siktsmessig a ha diagnostiske kriterier som er basert pa kli-
nikk og symptomer eller om diagnoser bar settes pa grunnlag
av gensvarene. Begge deler har fordeler og ulemper.

Helse ved Rett syndrom - i et livslapsperspektiv

Som nevnt innledningsvis har levealderen gkt betydelig ved
Rett syndrom, som ved mange andre tilstander, men kunns-
kapen var om hvordan helsen er ved gkende alder er fremde-
les begrenset. Vi gnsket derfor a kartlegge dette i var popu-
lasjon. Vare deltagere var fra 1til 66 ar gamle. Vi delte de inn
i tre grupper: ungdom/voksne (1-20 ar), unge voksne (21-35
ar) og eldre voksne (>35 ar). Sa undersgkte vi hvor mange i
hver gruppe som hadde ulike helseutfordringer, som skolio-
se, respirasjonsvansker, gangvansker, undervekt, fordgyel-
sesplager og epilepsi. Resultatene viste at disse plagene var
omtrent like hyppige i barne- og ungdomsalder som i voksen
alder. Men i motsetning til hva man kanskje kunne tro var de
stabile gjennom voksenlivet, det var ikke mer helseproble-
mer blant de eldste. Dette stemmer ganske godt med det lille
som er rapportert om helse hos voksne med Rett syndrom fra
tidligere. Den er generelt stabil i voksen alder. I tillegg s3 vi
at tap av gangfunksjon i hovedsak skjedde i ungdomstiden,
mens de som beholdt gangfunksjonen til de fylte 20 ar som
regel beholdt den ogsa videre inn i voksenlivet.

Active epilepsy

100 %

80 %

[J Never seizures

60 %
[ Seizure free last five years
40 %

[ Active epilepsy
20%

0%
11-20y 21-30y >30y
n=18 n=16 n=21

Forekomst av aktiv epilepsi (anfall siste fem ar) hos deltagere
med klassisk Rett syndrom i ulike aldersgrupper

Det som ikke stemte like godt med tidligere forskning var
vare funn om epilepsi hos voksne. Tidligere har oppfatnin-
gen veert at epilepsi hos personer med Rett syndrom blir som
regel mye bedre, og noen ganger helt borte, i voksen alder.
Var kliniske erfaring stemte ikke overens med dette. Vi on-
sket derfor & se ekstra ngye pa epilepsi hos voksne og skrev
en egen artikkel om det. | denne artikkelen sammenliknet
vi epilepsi hos ungdom (11-20 ar), unge voksne (21-30 ar) og
eldre voksne (>30 ar).

Som figur 3 viser er forekomsten av aktiv epilepsi (anfall i
Igpet av de siste fem drene) omtrent lik i de tre aldersgrup-
pene. S3 det er like mye epilepsi, 0gsa blant de voksne. Men
da kan man jo tenke seqg at epilepsien har blitt mindre ag-
gressiv? Dette undersgkte vi ogsa for, uten a finne tegn til
det (fiqur 4).
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Specialskolen Bramsnaesvig er en innovativ, helhedsorienteret privat specialskole samt degn- og
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Vi tilbyder weekend- og hverdagsaflastning til born og unge i samme malgruppe, i alderen 4-23
ar. Derudover har vi et opholdssted med 8 degnpladser.

Vi tager udgangspunkt i neurologien, med viden om hjernens funktion og dysfunktion,
understottet af nyere teorier og forskning inden for neuropaedagogik og neuropsykologi.

Vi leegger vaegt pa en anerkendende og vejledende tilgang til eleverne og arbejder med en
individuel udviklingsplan for alle.

Sammen skaber vi laering, udvikling, trivsel og livskvalitet.
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4070 Kirke Hyllinge
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Telefon 46 43 86 76
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Seizure types

ansvar for epilepsien, magelegen
for magen, infeksjonsmedisine-
ren for lungebetennelsen osv. osv.

Frequency
100% ——1 71— 1 100 %
75 % 75 %
50% < weekly 50%
| > weekly
25% 25%

0% 0%
11-20y 21-30y >30y

n=12 n=10 n=14 n=12

Hyppighet av anfall og forekomst av GTK-anfall hos deltagere
med klassisk Rett syndrom i de ulike aldersgruppene

Figuren over viser nettopp frekvens og anfallstype hos de
av deltagerne som hadde aktiv epilepsi. 0Og som dere ser,
de voksne hadde hverken faerre anfall eller mindre alvorlige
anfall enn ungdommen.

Resultatene i var undersgkelse viste altsa at helsen hos barn,
unge og voksne med Rett syndrom er ganske lik. Hvilket
skulle bety at voksne har like stort behov for helsehjelp som
barn og ungdom. Vi er vant til 3 betrakte barn som en sarbar
gruppe, og med god grunn, siden de ikke kan ta vare pa seq
selv og er helt avhengige av andre. | de fleste land har man
derfor strategier for a forsikre seg om at alle barn blir godt
ivaretatt. Min personlige mening er imidlertid at hos men-
nesker som er sa avhengige av hjelp som ved Rett syndrom
er voksne nesten mer sarbare enn barna. Barn med alvorlige
tilstander har ofte dedikerte foreldre som star pa for dem og
som kjemper for deres rett. Nar man blir voksen vil foreldrene
pa et eller annet tidspunkt i livet bli borte, eller de har ikke
lenger kapasitet til 3 sta pa slik de gjorde far. Og parallelt
med dette flyttes ogsa ansvaret i helsevesenet. Som barn er
hovedansvaret hos barnelegen, som voksen vil nevrologen ta

LESE MER?
Avhandlingen finnes digitalt pa:
https://www.duo.uio.no/handle/10852/78131

Det kan vaere vanskeligere a holde
oversikt. Jeg mener vare funn tilsi-

er at vi trenger like gode strategier
for & ta vare pa de voksne som pa
barna. Og det har vi dessverre ikke
alltid i dag. Overgangen fra barn
til voksen oppleves ofte proble-

[JOther
EGTC

11-20y 21-30y >30y

matisk. Heldigvis har det blitt satt
fokus pa denne problemstillingen
i mange land na, sa vi haper pa

n=10 bedring.

n=14

KONKLUSJON

For 8 oppsummere helt til slutt; Rett syndrom er hovedsakelig
forarsaket av mutasjoner i MECP2-genet, men det er 0gsa et
betydelig antall som fyller kliniske diagnosekriterier for Rett
syndrom som har mutasjoner i andre gener eller hvor man
ikke har klart & finne en genetisk arsak i det hele tatt. | var
studie var det signifikante forskjeller mellom personer med
Rett syndrom og MECP2-mutasjon og personer med Rett syn-
drom uten MECP2-mutasjon. Spesielt gjaldt dette tidlig utvik-
ling og debutalder for epilepsi.

I var gruppe av deltagere var epilepsi en like stor utfordring
i voksen alder som i barnealder med hgy forekomst av ak-
tiv epilepsi, hyppige anfall og mye GTK-anfall. Andre kliniske
symptomer vhadde stabil forekomst uavhengig av alder.

Til slutt vil jeg takke for at jeg fikk lov til 4 fortelle om vart
prosjekt for dere i den danske foreningen for Rett syndrom,
det setter jeg stor pris pa!

Ta gjerne kontakt dersom det er noe dere lurer pa om var
studie (mari-w-h@hotmail.com)

Artikler:

Henriksen MW, Breck H, Sejersted Y, Diseth T, von Tetzchner S, Paus B, Skjeldal OH. “Genetic and clinical varia-
tions in a Norwegian sample diagnosed with Rett syndrome”. Brain and Development, 42(7), 484-495, 2020.

Henriksen MW, Breck H, Paus B, von Tetzchner S, Skjeldal OH, Brodtkorb E. “Epilepsy in classic Rett syndrome:
course and characteristics in adult age”. Epilepsy research 145 (2018) 134-139.

Henriksen MW, Breck H, von Tetzchner S, Paus B, Skjeldal OH. “Medical issues in adults with Rett syndrome
- a national survey”. Developmental Neurorehabilitation 23:2, 106-112, 2020

Henriksen MW, Ravn K, Paus B, von Tetzchner S, Skjeldal OH. “De novo mutations in SCN1A are associated with
classic Rett syndrome: a case report”. BMC Medical Genetics (2018) 19:184
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oreeldreweekend 2021

Coronaen har desvaerre stadig et godt tag i os og derfor vil foreeldreweekenden med den dertilhgrende
generalforsamling heller ikke blive som det plejer.

Vi har booket os ind pa Hotel Svendborg, hvor vi 0gsa var sidste ar.
Her vil generalforsamlingen blive afholdt d. 10 april 2021.

Hvordan de naermere omstaendigheder omkring denne weekend bliver,
kan vi pa nuvaerende tidspunkt desvaerre ikke melde ud.

=
T e
—

Alle medlemmer af Landsforeningen Rett Syndrom er meget velkomne.

Hotel Svendborg
Best Western
Centrumpladsen 1
5700 Svendborg

Lordag d. 10.04.2021 kl. 16.00 -18.00
Dagsorden ifglge vedtaegterne

Den fulde dagsorden kan findes pa www.Rett.dk fra d. 31/3

Indkomne forslag til dagsorden sendes til Rett foreningens formand senest d. 20/3 til Louise@rett.dk
Forslag til vedtaegtsaendringer skal dog vaere formanden i ha&nde senest d. 27/2
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Familie /
Kursusweekend 2021

i

L.I

Odder Parkhotel
3. - 5. september 2021

Grundet corona kan vi pa nuveerende tidspunkt ikke sige meget om denne weekend,
men vi haber selvfalgelig pa at kunne afholde den.

ODDER PARKHOTEL ER BOOKET | WEEKENDEN D. 3 - 5. SEPTEMBER 2021.

Programmet er ikke fastsat pa nuvaerende tidspunkt, men vil indeholde
meget af det som vi normalt har pa.

Eksterne foredragsholdere, s@skendekursus, Center For Rett Syndrom, Rett Lab, Valhalla og messe.
Et eventuelt program vil blive offentliggjort senere.

Vi haber I er mange familier - nye som gamle, der vil deltage i en skan weekend.
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* MARIES JOGGER

Men efter lang tids sagen pa nettet kunne jeg ikke finde en
dansk forhandler, s3 matte finde mit bedste tysk frem og
skrev til producenten i Tyskland, de henviste til Anatomic SITT
som forhandler i Danmark.

AF HEIDI SEJR

Endelig kom Maries jogger hjem. 0g vejen dertil har vaeret
lang...

Vi har i flere ar veeret i dialog med kommunen om en mere
mobil/terrengdende kgrestol til Marie, sa vi kan komme ud
i den skanne natur her i Danmarks outdoor hovedstad. | og
omkring Silkeborg er de mest skagnne ruter og Marie elsker
at komme i skoven og far en masse indtryk fra fugleflgjt og
treeerne omkring hende.

Men kommunen har hver gang sagt at hendes behov var
daxkket af den nuvaerende karestol, selv om den er komplet
ubrugelig pa en skovsti.

Men behovet blev endnu starre under lock-down i foraret
2020, som vi alle husker, vi var hjemme i isolation i 8 uger,
og kunne ikke rigtigt komme ud.

Sa provede at sgge en jogger som en merudgift, men efter
afslag og en tur omkring ankestyrelsen, sa besluttede jeg mig
for at sage markedet selv og sgge nogle fonde.

Sd jeg sogte 4 fonde - fik afslag fra 2 af dem. Men Jascha fon-
den gav 10.000,- og Helene og Viggo Bruuns fond gav 5.000,
- sa nu var det at finde den jogger det skulle vaere.

Havde tidligere set pa freedom jogger fra Anatomic SITT, men
faldt tilfzeldigt over en video pa facebook med en josi-stroller,
den kan sattes efter en cykel og den kan fa svingbart for-
hjul. 0g sa syntes jeg bare at den sa solid ud og beskytter
brugeren i designet.

Sa nu endelig her hvor vi igen er sendt hjem i isolation, er
den kommet, de 2 fonde deekkede langt fra udgiften, men
opsparingen er tgmt, men det hele vard.

Marie elsker hendes jogger oqg ville ikke ud af den da den kom
ind i stuen for at prgve den. Vi har kun haft den hjemme 5
dage, men sa snart jeq siger vi skal ud at ga en tur i joggeren
gar hun selv hen til den og stiller sig klar.

Den er 0gsa testet pa lgbeturen og Marie smiler hele vejen,
det er hardt for mor, men det gar nok, den er nem at kare
med og det fungerer bare sa godt for alle.

Vi har ikke faet den efter cyklen endnu, men det skal vi snart
prove sammen med Maries sgskende.

Den kan samtidig foldes meget sammen, sa den kan sta bag
ved Maries kgrestol i bilen, nar vi skal pa tur.

Den kommer som vi har faet den, med en stopper til foden
og sele, men man kan kgbe saede og ekstra statter til krop-
pen. Vi har kebt regnslag, cykelbeslag og svingbart forhjul
som ekstra. Maries er en str. L, men hun er 0gsa hgj og bru-
ger str. L i bukser.

Vi glaeder os til sommer, sa vi ikke behgver at skulle pakkes
helt sa meget ind.




https://jaschafonden.dk/
https://heleneogviggobruunsfond.dk/ansoegning/
https://www.johngmbh.com/Upload/File/pdf/en/Brosch%(C3%BCre_Wismi_ENG.pdf
https://anatomicsitt.com/da/

rettnytnr. 12021




Almas store
onske

AF PIA VESTERGARD JACOBSEN

Efter at have laest her i bladet om flere bgrn, der havde faet
besgg af Make-a-Wish (tidligere @nskefonden), taenkte jeg, at
jeg ville prgve at sage om, at Alma kunne fa opfyldt et gnske.
Jeg udfyldte en formular pa nettet i sommeren 2019. En ma-
neds tid efter fik vi mail om, at de glaedede sig til at mgde
Alma, og at vi skulle downloade en app, der skulle hjzelpe
dem med at leere Alma bedre at kende. | app'en skulle vi
legge fotos ind af nogle af de ting, Alma interesserer sig for
og skrive noget om det.

Vi snakkede en del med Alma om, hvad hun gnsker sig. Vi fik
lavet en @nske-side pa hendes Tobii (med god hjeelp fra Al-
mas skole-padagog Bente), hvor hun kunne sige, hvad hun
gnskede sig og hvad hun @nskede sig MEST. Vi valgte tre ting

Y

g7 :

ud, hun kunne velge imellem: en hund, en tur til Disneyland
og en kgrestolsgynge. Ting vi vidste, at hun kan lide/anske-
de sig pa baggrund af vores observationer og snakke med
hende. Sa der var noget forarbejde, for at Alma selv kunne
veere med i processen.

I efterdret 2019 fik Alma besgag af to sgde frivillige fra Make-
3-Wish. De skulle snakke med Alma om hvilke ansker, hun
havde - og afgare om hun kunne f3 et af sine gnsker opfyldt.
De spurgte Alma, hvad hun gnskede sig mest. Alma svarede:
"en hund - en tur til Disneyland". De sagde, at det ogsa var
nogle rigtig gode gnsker, men hvilket hun @nskede sig aller-
mest? Alma sagde "en hund - en tur til Disneyland". Sadan
fortsatte det et stykke tid, indtil jeg sagde, at vi ville spare op




og give Alma det ene gnske. S3a sagde hun, at hun gnskede
sig en hund allermest. Sa hun var veeldig smart - sadan far
man opfyldt hele to gnsker!

I slutningen af besgget fik Alma en gnskemgnt. Den var et
bevis p3, at hun matte fa sit gnske opfyldt. Den I& under Al-
mas hovedpude de naeste mange maneder!

Derefter jeg brugte en masse tid pa at undersgge alt mht. at
rejse til Disneyland. Jeg havde jo lovet, at det gnske ville vi
opfylde! Jeg fik bestilt, og s& kom corona og adelagde Almas
dremmerejse. @v!

Efterar- og vinteraftenerne brugte jeg ogsa pa at undersgge
hunderacer, opdraettere osv. Resultatet af min research blev,
at vi blev skrevet pa venteliste til en Léwchen. Vores valg faldt
pa en opdreetter, der med stor succes tidligere havde avlet
en hvalp til en handicappet pige. | november blev vi skrevet
pa venteliste til en hvalp hos dem. I juni blev Melvin sa fadt.
Vi havde fortalt opdratteren, at det var vigtigt for os med
en hund med det rette sind til vores familie dvs. den skulle
kunne klare hgje, pludselige lyde etc. Det ville ikke veere op-
timalt med en hund, der var meget nervest anlagt. Og efter
et stykke tid mente opdrzetteren, at Melvin ville vaere et godt
match til os - han var fuld af ga-pa-mod.
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Fursund Feergeri Tune Kobmandsgard

Stengre 3 Tuno Hovedgade 33

y — * Alle dagligvarer
) Frisk frugt og grent - fersk ked
Frisk brod fra eget bageri. Husk at bestille brod.

S PONS ORERET 1 Q - .‘, Handkebsudsalg fra Odder Apotek
SAREL s Olie - gas - benzin - Tips og lotto
Postekspedition er abent tirsdag og torsdag 8.30 -11.30.
9 9 1 5 6 4 6 7 I skolernes sommerferie dbent alle dage
7.30 - 19.00 Fredag til 20.00.
Mobil 22 23 16 25
. TIf. 86 55 30 05
ammo@skivekommune.dk
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Stevnsvej 87 « Stroby Egede - vi skaber sikker adgang i hejden

4600 Koge
TIf. 24 24 27 06

Tif. 63 10 52 70
www.persolit.dk

Skal tingene vere i orden sa ring til Morten

REMA 1000 | Sirikkepinden wenssise

Abningstider 7-21 alle ugens dage Kig forbi og se alt det lazkre garn fra Geilsk,
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Vi leser store savel som sma opgaver
Fredag kl. 10.00 -18.00
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TIf. 20 28 63 20
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Make-a-Wish er ikke vant til, at man selv har kontakt med
opdraetteren og besgger hvalpen lgbende, men det var sa
vigtigt for os at vaere sikker pa at f3 “den rigtige hund” til
Alma, at vi ikke helt gjorde som man plejede.

| august 2020 skulle Alma igennem sin store rygoperation
(som gik fint), sa derfor matte vi vente med at fa Melvin til
starten af september, hvor han var 11 uger. Det var sveert at
vente, men en fordel ved det var, at han allerede havde lzert
at sove igennem om natten, da vi fik ham.

Normalt er det Make-a-Wish, der henter hunden og overraek-
ker den til barnet. Men Carsten og jeq karte selv til Nordborg
og hentede Melvin. Jeg mente, at det ville vaere mest trygt for
ham at kare med os hjem. Vi havde jo allerede besagt ham et
par gange - og der var heller ingen tvivl om, at han var glad
for at se 0s. 0g sa koordinerede vi det med Make-a-Wish - s3
vi mgdtes i vores carport, inden de gik ind for at overraske
Alma. | carporten stod desuden en journalist og fotograf fra
Horsens Folkeblad, som gerne ville lave en artikel om Almas
store gnske.

Det var maske en lidt voldsom start pa Melvins nye liv, men
han tog det med ophgjet ro og virkede glad og tilfreds. Alma
syntes vist til gengeeld, at det hele var lidt overvaeldende.
Men da Melvin kom op og ligge i sengen med Alma naeste
morgen, kom det store smil frem. Hun sagde senere pa dagen
pa sin Tobii, at hun synes, at Melvin er sjov og smuk.

Det er fantastisk, at der er frivillige, der
bruger deres fritid pa at hjelpe bgrn
med alvorlige sygdomme/handicap
med at f3 et gnske opfyldt. Det tager
jeg hatten af for og er taknemlig for, at
de valgte at opfylde Almas @nske. Ud-
over Melvin fik vi ogsa en goodie-bag
med forskellige ting fra Maxi-Zoo og et
ars forsikring fra Agria.

Det har veeret skgnt for Alma og hen-
des sgster Asta at f3 deres store gnske
opfyldt (Asta har breendende gnsket sig
en hund i flere ar). Carsten og jeg havde

Make A-Wish

DANMARK

gruet for, hvordan vi skulle 3 tid til en hund. Vi havde rigeligt
at fa tiden til at ga med i forvejen. Men vi havde en tro p3, at
en hund vil betyde rigtig meget for begge barn, og hvad ger
vi ikke for at fa nogle glade og tilfredse bern :-)

Jeg ma sige, at det faktisk har vaeret hardt med en hunde-
hvalp. Vi har haft hund far, sa vi vidste jo nogenlunde, hvad
vi gik ind til. Men ingen hunde er ens. 0g det er sikkert 0gsad
nemmere at opdrage en hund, nar man kun er to voksne,
hvilket var tilfeeldet med vores farste hund. Han kunne jo fa
fuldt fokus, fordi der ingen bgrn var pa det tidspunkt. Mel-
vin bed rigtig meget det farste lange stykke tid, og er lidt af
en balle, der hele tiden skal prave graenser og se hvad han
kan slippe afsted med. Men det bliver lidt bedre dag for dag.

Mit rad til kommende hundeejere: prav at fa det til at passe
med et tidspunkt, hvor der er lidt mere overskud i jeres liv
end sadvanligt - eller i hvert fald ikke en periode, hvor man
er max presset. Jeg kan pa baggrund af vores erfaringer ikke
ligefrem anbefale at fa en hundehvalp imellem to store ope-
rationer, og hvis man i forvejen har en masse forskellige ud-
fordringer, der draener én og er tidskraevende. Men det er ikke
altid nemt at planlaegge sig ud af alt. Vi vidste f.eks. ikke da
vi besluttede os for at fa en hund, at Alma skulle opereres to
gange i lgbet af 4 maneder. Vi har dog ikke fortrudt, at vi har
faet Melvin, for selvom det er et stort arbejde at have hund,
sa er det ogsa bare skont - ikke mindst for barnene. 0g han
er meget bgrnevenlig og en rigtig kaelepot. Han er altid for-
sigtig, nar han ligger oppe ved Alma - det er sa skant at se.

Make-A-Wish Danmark opfylder gnsker for barn mellem 3-18 ar i Danmark med livstruende sygdomme med henblik pa at

skabe hab, styrke og glaede.

Foreningen blev stiftet i 1999 af Erik Buus under navnet @nskefonden og har siden 2001 opfyldt gnsker for barn og unge mel-
lem 3 og 18 ar med bopael i Danmark, som lider af en livstruende sygdom.

| Danmark har Make-A-Wish Danmark ca. 450 medlemmer - private, virksomheder eller foreninger. Der er til dato opfyldt

over 2.000 gnsker i Danmark.
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AF SUSANNE BYRIALSEN

Kids Aid lavede i november 2020 en virtuel gnskesky til de-
res sponsorer, da de ikke kunne holde deres almindelige
indsamlingsevents grundet covid-19. Sammen med deres
sponsorer ville de prgve, at opfylde nogle barns sarlige
julegnsker. Pa deres facebookside kunne man derfor skri-
ve sit gnske og sa ville man blive kontaktet, hvis Kids Aid
havde udvalgt gnsket, til mulig opfyldelse.

Jeg @nskede for Mille og gnsket var et spabad, der kan bru-
ges hele aret. Et gnske som jeg vidste, at Milles bradre ogsa
ville nyde. En aktivitet vi kunne lave sammen - det er ofte
det, jeg syntes kan veere sveert, at nyde en aktivitet her-
hjemme sammen. Mille elsker vand - isaer varmt vand - det
ger vi alle sammen. Her i coronatiden gar Mille heller ikke
til svemning, som hun plejer, sa det ville vaere helt perfekt!

Der gik lidt tid og en dag blev jeg kontaktet af Kids Aid - de
havde valgt Milles gnske ud, sammen med 10 andre bgrns
gnsker. Jeg skulle sende billeder ind af Mille og beskrive
hendes handicap, samt hvorfor gnsket netop var et spabad.
Dette blev lagt ud pa deres virtuelle gnskesky, hvor spon-
sorerne kunne klikke pa netop det @nske, de ville opfylde.

Fa dage efter fik jeg besked om, at en sponsor havde valgt
Milles gnske!

Efter at have talt med ..... fik jeg forklaret hvilket spabad
der ville vaere helt perfekt. Det kunne ikke na at komme
frem til juleaften - men Kids Aid sendte et fint kort med
billede af spabadet, hvor de forklarede at de havde faet
et seerligt gnske opfyldt og at gaven ville komme i starten
af det nye ar.

| denne uge

blev det leve-

ret og sat op - i

skrivende stund
er det 37 grader
varmt og i efter-
middag nar Mil-
les brede kom-
mer hjem, skal vi
ud i boblerne. Mille
kommer hjem pa
mandag - sa skal
hun deri, sammen
med hendes hjem-
mepasser Freja.

sarte a
i s et af et
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Vi er sa taknemlige for denne srlige gave og haber pa
mange skgnne timer deri - sammen!







Traenger dine gamle
Mmgobler til et nyt look™?

Klik ind pa concetto.dk
og find de mgbelstoffer du gnsker
til dine mgbler

Rubjergvej 74 « 8260 Viby J * TIf. 2125 90 19
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"KidsAids Unikke Oplevelser far syge barn og unge til at glemme deres sygdom for en stund.
Hvert ar afholdes mange Unikke Oplevelser i hele Danmark.

Oplevelser som: musik og trylleri pa hospitalernes barne- og ungeafdelinger hver eneste uge, koncerter med Lady Gaga, Ju-
stin Bieber, Gulddreng og One Direction samt sportsbegivenheder med eksempelvis Serena Williams.

KidsAids Unikke Oplevelser er for alle syge bern og unge i Danmark. Hvorvidt du har en kronisk sygdom, kreeft eller en helt
tredje sygdom, er du inviteret med.

KidsAid inviterer derudover hele familien med forzeldre og sgskende med til arrangementet, da vi ved, at det rammer hele fa-
milien, nar man har et sygt barn. KidsAid vil derfor gerne gare det muligt for hele familien at fa et pusterum fra sygdommen.”

Vi slar labende vores Unikke Oplevelser op pa vores Facebook-gruppe:
KidsAids Unikke Oplevelser
Gruppen er kun for syge eller udsatte barn og deres familier.
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ANNE-MARIE BISGAARD

Overlzege, ph.d.

Telefon 29 20 48 66
anne-marie.bisgaard.pedersen@regionh.dk
Leegelige spergsmal angdende Rett Syndrom.

JANE LUNDING LARSEN

Cand.pad. i paedagogisk psykologi
Telefon 29 20 48 06
jane.lunding.larsen@regionh.dk
Radgivning til familierne samt spargsmal vedr.
kognition og kommunikation ved Rett Syndrom.

CHRISTINE MELSTED JORGENSEN

Klinisk dicetist

Telefon 29 20 48 02
christine.melsted.joergensen@regionh.dk
Radgivning ved ernzeringsmaessige problemstillinger.

MAIBRITT HELBAK KJAR Bl

Sekreteer (feelles med Center for PKU)
Telefon 29 20 48 46

Telefontid: mandag - onsdag og fredag kl. 9.30-12.30,
Samt torsdag kl. 12.00-15.00

maibritt.helbaek.kjaer@regionh.dk
/Andring af booking, praktiske spgrgsmal om
centret, overnatning m.v.

MICHELLE STAHLHUT

Specialist i paediatrisk fysioterapi, M.Sc.
Telefon 29 20 48 49
michelle.stahlhut@regionh.dk

Spargsmal angdende fysioterapi og forskning.

ANNE-KATRINE H@)FELDT

Fysioterapeut, Cand. Scient. San. Publ.

TIf. 29 20 48 29
anne-katrine.hoejfeldt@regionh.dk
Spargsmal ang. fysioterapi ved Rett syndrom.

BITTEN SCHOENEWOLF-GREULICH

Speciallaege i klinisk genetik
Telefon 29 20 48 50
bitten.schoenewolf-greulich.01@regionh.dk

POSTADRESSE
Center for Rett syndrom
BarneUngeklinikken
Afsnit 4094

Opgang 4, Kelderen
Juliane Maries Vej 8
2100 Kgbenhavn @

Anisimow
Transport

Andrupwej 13
Andrup

9690 Fjerritslev o

22130606

www.anisimow.dk

Sammen er -
vi staerke! In.
EEER

KTerhvervsbyg

www. kterhvervsbyg.dk . Telefon 7573 3366
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Vores hverdag i centret er forsat praeget af corona situationen,
som Jeres formentlig ogsa er. Vi har dbent for besgg, men vi
er, som vi 0gsa skrev sidste gang, bagud ift. at indkalde Jer
som aftalt. | er meget velkomne til at kontakte os, hvis | gerne
vil booke et besag her i foraret eller til efteraret.

LUNDBECKFONDENS HJERNEPRIS 0G KONFERENCE

Som vi har skrevet flere gange, blev 2020 hjerneprisen fra
Lundbeckfonden givet til forskere i Rett syndrom - prof. Huda
Zoghbi og prof. Adrian Bird. Konferencen, der normalt holdes
i den forbindelse, er nu endelig en realitet. Den foregar 1.-
4. marts 2021 om eftermiddagen og bliver virtuel. Titlen er
Neurodevelopmental Disorders. Mechanisms and pathways to
treatment. Flere af verdenens fgrende hjerneforskere holder
foredrag, og herudover er der oplaeg fra andre forskere fra
ind-og udland, som har sendt abstracts ind.

Se evt. hjemmesiden
www.lundbeckfonden.com/brain-prize-meeting-2021/

FORSKNING

Jane Lunding Larsen er godt i gang med at planlaegge vores
naeste ph.d projekt, og det er ved at komme pa plads, hvem
der skal vaere vejledere udover Michelle Stahlhut og under-
tegnede.

Vores to kandidatstuderende (som er barnefysioterapeuter)
Camilla Kastrupsen og Nete Wellendorf er ogsa godt i gang.
De havde begge et indlaeq i sidste Rett Nyt, hvor de beskrev
deres projekter.

FREMTIDIGE UDGAENDE AKTIVITET 0G KONFERENCER
Verdenskonferencen “9th World Rett Syndrome Congress” i
Australien er som forventeligt blevet flyttet til 2021. Vi har
dog ikke hert nyt vedr., om den er udskudt igen, eller om
den bliver virtuel.

Pa vegne af alle i Center for Rett syndrom
0g med blikket mod et dejligt forar
Anne-Marie Bisgaard/februar 2021
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Vildbjerg Apotek
Sendergade 7 - 7480 Vildbjerg - 97 13 10 36
vildbjerg@apotek.dk - www.vildbjerg.a-apoteket.dk

NIBACH STAL

Allinggardsvej 89 - 8600 Silkeborg
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Munk’s eftf.
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Husk Munks eftf. skifter slange for 100,
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SKORSTENSFEJER
Martin Blicher
Lystgardsparken 16

8300 Odder

TIf. 8654 6668
Mobil: 2811 4775

www.skfm.dk

KAJ BECH

9610 4400
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5874 Hesselager
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Gammel Sellingvej 1
8370 Hadsten

Hos Lunds Planteskole har vi over 20 ars erfaring
i at lave danske bunddaekkeplanter

Lunds Planteskole
Serkelvej 124, Sminge « 8600, Silkeborg
info@lunds-planteskole.dk » www.lundsplanteskole.dk
TIf.86 853279

Flotte bunddaekkeplanter i potter produceret i Danmark med stor miljshensyn, handsorteret og hurtig levering
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Aktiviteter i en Coronatid - igen

| forbindelse med at verden begyndte at lukke ned pga. Corona-pandemien, blev en gruppe af internationale fagpersoner
spurgt af organisationen rettsyndrome.org, om de havde mulighed for at finde pa og beskrive aktiviteter, som familierne
kunne bruge som inspiration og lave derhjemme. Her, naesten et ar senere, er der igen mange, som enten er hjemme
hele tiden, eller mere hjemme end de plejer, og derfor er aktiviteterne fortsat relevante. Derfor har vi valgt at saette linket
ind her, sa I kan ga ind os se, om der er nogle af aktiviteterne, der er brugbare for jer. Aktiviteterne indeholder forskellige
lege, fysiske og afslappende aktiviteter og gvelser, som kan laves hjemme, men flere af dem kan ogsa sagtens bruges i
barnehaver, skoler og dagtilbud etc.

Man kan finde aktiviteterne her: www.rettsyndrome.org/home-participation-resource-for-rett-syndrome/

Vi vil 0gsa gerne sl3 et slag for de danske hospitalsklovne. De har bade en Facebook-side og en Youtube-kanal, hvor man
kan se sma opslag og videoer med dem. Maske det er noget, jeres barn kan fa glaede af. Facebook-siden finder | her:
Danske Hospitalsklovne | Facebook

Youtube-kanalen finder | her: www.youtube.com/channel/UCEI-rYhlU06e6wjq)0GKKWQ/videos?disable_polymer=1

Nyt fra Nationellt Center i Sverige

Vores kollegaer i Sverige ser personer med 8 forskellige Pa deres hjemmeside http://www.nationelltcenter.se/ kan
sjeldne diagnoser, herunder isaer personer med Rett syn- I se disse videoer enten med svenske eller engelske under-
drom. | lgbet af efteraret 2020 har de lanceret korte videoer tekster. Mad blandt andet Cecilia pa 5 ar med Rett syndrom.
om at leve med en sjelden diagnose.
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FORMAND

Louise Svarthol Lund
Stationsvej 9

3330 Gerlgse

E-mail: louise@rett.dk
TIf.: 2147 26 83

(mor til Astrid)

NASTFORMAND

Winnie Nordberg
E-mail: winnie@rett.dk
TIf.: 31389818

(mor til Anika)

KASSERER

Heidi Sejr

Funder Mgllevej 17
8600 Silkeborg
E-mail: heidi@rett.dk
TIf.: 60 60 9111

(mor til Marie)

BESTYRELSESMEDLEMMER

Susanne Byrialsen
Vaarstvej 312

9260 Gistrup

E-mail: susanne@rett.dk
TIf.:22 5313 29

(mor til Mille)

Karen Batkjaer
Hybenvanget 27
2740 Skovlunde
E-mail: karen@rett.dk
TIf.: 3257 99 98

(mor til Erika)

Pia Vestergard Jacobsen
Tusindfryd 22

8700 Horsens

E-mail: pia@rett.dk

TIf.: 22481978

(mor til Alma)

SUPPLEANTER

CON

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

FORENINGENS BLAD
rettnyt@rett.dk

FORENINGENS HJEMMESIDE
Louise Svarthol Lund

tlf. 21 47 26 83
louise@rett.dk

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

KOMMUNIKATION
Socialpaedagog Liff Liesel Hansen
tlf. 43 64 78 17

liff@liesel.dk

SOCIALRADGIVER
Yasmin Sarah Ahmed
Yasmin@rett.dk

SMA PIGER/NATTESKRIGERI
Dea Laustsen

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

OPLYSNING

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

BEDSTEFORALDRE

TIL BARNEBARN MED RETT SYNDROM
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Jorgen Askholm
Birkeengen 29 A

4040 Jyllinge

E-mail: jorgen@rett.dk
TIf.:29 11151

Lasse Winther Thomsen
Gl. Landevej 42

9440 Birkelse

E-mail: l[asse@rett.dk
TIf.: 60 88 24 27

(far til Gry)

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.

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
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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. | 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 gd, andre bliver aldrig i stand til det. Hen-
derne bruges ikke relevant men udfgrer 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
farste 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 sevnmeanster

4. Abnorm muskeltonus

5. Perifere vasomotoriske forstyrrelser
6. Skoliose/kyfose

7. Vaksthamning

8. Sma og kolde haender 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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