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Husk nar du mgder

en person med Rett syndrom:

¢ Jeg forstar mere, end jeg kan give udtryk for
— sd tal med mig!

¢ Jeg skal have god tid til at svare
— sd veer tdlmodig!

¢ Jeg kommunikerer pd min egen mdade
— sd find ud af hvordan!

¢ Jeg har min egen mening
- sd Iyt til mig!

¢ Jeg ved, hvad jeg har lyst til

— sd spgrg mig!
e TFortael mig hvad der skal ske
\ — for jeg kan ikke lcese tanker!
'\\

7 m ¢ Jeg kan lide at blive underholdt
— sd overse mig ikke!

¢ Jeg har ikke noget sprog
— men har alligevel noget at sige!
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Forord

Denne bog er skrevet i et samarbejde
mellem foraldre til born/voksne med
Rett syndrom og fagpersoner, der har
erfaring med Rett syndrom herunder
specielt nuvarende og tidligere an-
satte pa Center for Rett Syndrom. Vi
har taget udgangspunkt i den tidli-
gere pjece og har genbrugt/revideret
dele af indholdet herfra samt tilfgjet
nye kapitler. Artiklerne i bogen er
skrevet af forskellige bidragsydere,
hvilket maske vil afspejle sig i sprog
og stil. Vi bruger generelt forkortel-
sen RTT for Rett syndrom, og vi har
skiftet mellem at bruge betegnelsen
"pigen/personen/barnet/den unge/
den voksne med RTT”. "Hun"” bruges,
nadr det har varet relevant, velviden-
de at der ogsa er drenge med RTT.
Nar man leeser denne bog, er det
vigtigt at huske, at bern og voksne
med RTT er lige sa forskellige som
alle andre mennesker. Selvom der
er en lang rakke falles karakteristi-
ka, vil der ofte vaere stor variation i

hvor svar grad, personerne med RTT
er ramt. Nogle er ramt i en mildere
grad, og andre har problemer, som
ikke er naevnt i denne bog.

Vi har sa vidt muligt forsggt at
goere indholdet i bogen langtidshold-

bart, men da den teknologiske/me-
dicinske/genetiske udvikling gar sa
steerkt, kan det ikke undgds, at visse
data hurtigt vil blive foraeldede. Bo-
gen er opdateret med den viden, vi
har i efterdret 2012.

Bogen henvender sig bredt til for-
@ldre, fagfolk og andre, som har in-
teresse i RTT. Der kan vere artikler i
bogen, som kan vare vanskelige at
tilegne sig pa grund af mange faglige
udtryk, men ordlisten bagest i bogen
kan forhabentlig veere en hjeelp. Vi
hdaber, at alle interesserede vil kunne
fé glaede af at laese den og finde rele-
vant og nyttig information. Yderlige-
re eller uddybende information kan
fas ved henvendelse til Center for Rett
Syndrom eller Landsforeningen Rett
Syndrom. Se under nyttige adresser.

Landsforeningen Rett Syndrom vil
hermed takke laerere og terapeuter
fra Kirkebaekskolen og Ladegdards-
skolen samt tidligere og nuvaeren-
de medarbejdere pa Center for Rett
Syndrom for deres store bidrag og
medvirken til, at bogen er blevet vir-
keliggjort og har fdet et meget hgoijt
fagligt niveau. Vi vil ogsa takke alle
foreeldre, som har bidraget med fotos
af deres bgrn.




Hvad er Rett syndrom?

Historie

RTT var en ganske ukendt sygdom, ogsa
blandt bernelager, indtil den svenske
berneneurolog professor Bengt Hag-
berg sammen med en portugisisk og
en fransk laege i starten af 1980’erne
opdagede, at de tilsammen havde 35
patienter, alle piger, med et ensartet
sygdomsbillede, som de mente ikke
havde veret beskrevet forud.

Inden dette blev offentliggjort, opda-
gede de, at den gstrigske berneneuro-
log Andreas Rett allerede i 1966 havde
skrevet om den samme sygdom i et tysk
tidsskrift. Da den internationale forsk-
ning fortrinsvis skrives pa engelsk, var
den tyske artikel forblevet ubemeerket.
11983 udkom de tre laegers artikel i et
leegevidenskabeligt tidsskrift. De kaldte
da sygdommen for Rett syndrom.

Efterfolgende er der rapporteret om
RTT fra hele verden. Den forste danske
pige med RTT blev diagnosticeret i 1986,
0g i ar 2000 blev hendes diagnose be-
kreeftet ved en genetisk undersggelse.

Neurologisk udviklingsdefekt

RTT er en medfedt neurologisk udvik-
lingsdefekt, der bl.a. medferer psykisk-
og fysisk udviklingshaemning. Den ses
kun sjeldent hos drenge, og i langt de
fleste tilfeelde kan en genetisk arsag
pavises. Men selv om RTT saledes er

en medfedt tilstand, har de fleste piger
med RTT en tidlig periode med tilsyne-
ladende normal udvikling.

Den klassiske form for RTT har et
karakteristisk forleb, specielt i de for-
ste ti ar af pigens liv. Efter en periode,
hvor pigerne tilsyneladende udvikler
sig normalt, stagnerer udviklingen og
folges kort tid efter af tab af bade psy-
kiske og motoriske faerdigheder, kon-
takten pavirkes. I arene herefter kan
tilstanden veere relativt stabil, men der
er stadig risiko for en gradvis forringel-
se af de fysiske feerdigheder, som det
er nedvendigt at vedligeholde, da de
ellers med stor sandsynlighed vil ga
tabt. Se ogsd afsnittet om de fire stadier.

Allerede i starten af 1990’erne fandt
man tegn pad, at udviklingen af hjer-
nens netvark hos piger med RTT er
defekt. Den negative pavirkning af
hjernen starter tilsyneladende i den
sene fostertilveerelse og/eller den tidlige
speedbarnsalder. Dette netvaerk dannes
normalt ved kontaktpunkter mellem
hjernenervecellernes talrige forgrenede
udlgbere. Det store antal lange forgre-
ninger muligger, at mange nerveceller
kan f& kontakt med hinanden direkte
eller indirekte. Kontaktpunkterne kal-
des synapser. Gennem disse formidles
signaler fra celle til celle via kemiske
substanser, signalstoffer, hvilket er en




nedvendig forudseetning for en opti-
mal kommunikation mellem de for-
skellige omrader i hjernen.

Ved RTT er der tilsyneladende feerre
og kortere forgreninger og dermed feer-
re synapser end normalt i naesten alle
omrader af hjernebarken. Dette betyder,
at styringen af de forskellige funktioner,
som hjernen kontrollerer, fungerer dar-
ligere ved RTT end normalt. Kun det
omrade af hjernebarken, hvor synet
dannes, synes at vare relativt bedre
udviklet end resten. De store strukturer
i hjernen er i gvrigt normalt opbygget,
om end hjernen kan vare mindre end
hos jevnaldrende. Noget senere har
man opdaget, at specielt hjernestam-
men, hvorfra stort set alle indre funk-
tioner styres, er meget umoden. Dette
medforer en ubalance i det autonome
nervesystem, hvilket betyder, at mange
af pigerne har afvigende vejrtreeknings-
rytmer, fordgjelsesgener og problemer
med agitation og skrigeture.

Nyere forskning viser endvidere, at
stattevaevet i hjernen formentlig ogsa
er pavirket ved RTT.

Hyppighed

I Danmark antages hyppigheden
at veere ca. 1 ud af 10.000 piger. Ser
man pa tiaret fra 1990 til 1999 blev
der i Danmark fedt 325.924 piger. 1
samme tidr blev fadt 36 piger, der har
faet diagnosen RTT. Dette giver 1 ud af
9.053 levendefedte piger. Af de 36 har
34 en mutation i MECP2 eller CDKLS5,
altsa en bekraeftet diagnose, hvilket
giver 1 ud af 9.586 piger. Dette stotter
den antagne hyppighed.

Antal personer diagnosticeret med
RTT svinger fra 0 til 7 pr. ar. Der er i dre-
ne 1970-2012 diagnosticeret 126 per-
soner (heraf har/havde 108 en MECP2
mutation) med RTT i Danmark.

Der er ved udgangen af 2012 kend-
skab til 104 levende personer med RTT
i Danmark.
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I slutningen af 2012 har i alt 125 piger
og kvinder samt 1 dreng faet diagnosen
RIT i Danmark. Blandt de 93 nulevende
patienter med MECP2 mutation er al-
dersfordelingen som vist pa figuren. Den
gennemsnitlige alder er 23,5 dr.

I drene 1996 til 2011 er blandt patien-
terne med MECP2-mutation registreret
15 dgdsfald i alderen 10 til 79 dar. Me-
dian og gennemsnitlig alder ved dgd var
henholdsvis 27,5 og 33,1 dr.

Stadieinddeling
Forlabet af RTT inddeles pr. tradition
i stadier.

Indtil sygdommen viser sig, har pi-
gernes udvikling veeret tilsyneladen-
de normal i et halvt til halvandet ar,
dvs. at en del kan have leert at gd, og
sproget kan vare udviklet til enkelte
ord. Pigerne beskrives ofte som meget
tilfredse, "nemme” og ikke sarligt nys-
gerrige bern. Maske har udviklingen
vaeret lidt forsinket.




Stadium 1:
For udviklingstilbagegang
Den normale udvikling stagnerer.
Dette starter seedvanligvis i 6-18-ma-
neders alderen, men i starten overses
symptomerne let. Pigen udvikler sig
langsommere end forventet, ger ikke
rigtigt fremskridt med at laere at ga
eller sidde uden statte, alt efter hvor
langt i sin udvikling hun er inden da.
Kun fa mestrer at kravle. Sprogudvik-
lingen er som oftest sen. Interessen for
omverdenen aftager, og eventuelt ses
umotiverede bevaegelser med hander-
ne, men dette er ikke altid pafaldende.
Dette stadium varer f& mdaneder.
Symptomerne er sjeeldent s karakteri-
stiske, at diagnosen kan stilles klinisk pa
dette tidspunkt, men hvis der er mistan-
ke om RTT, kan det undersgges genetisk.

Stadium 2:

Udviklingstilbagegang

Symptomerne bliver mere pafaldende.
Erhvervede faerdigheder forringes eller
gar tabt i 1-3-ars alderen. Kontakten
bliver darligere, og evt. reagerer pigen
ikke pa lyde, hvilket ofte mistolkes som
nedsat horelse. Jjenkontakten bliver
darligere hos de fleste, men sedvan-
ligvis undgdr pigen ikke kropskontakt.
Sproget pavirkes, sa leerte ord kan for-
svinde og pludrelydene blive mindre
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nuancerede. Formalstjenlig/viljestyret
brug af haenderne forsvinder helt el-
ler delvist og erstattes efterhdnden af
stereotype hdndbevaegelser, hvor som
eksempel handerne fores op til munden
og vaedes med spyt eller fores klappende
eller knugende sammen foran brystet.
Motorikken bliver mere usikker, og pi-
gen er nu tydeligt forsinket i hele sin
udvikling. Tilsyneladende umotiverede
skrigeture er hyppige i dette stadium.
Tilbagegangen kan ske over fa uger,
men hyppigst tager den mdneder.




Stadium 3:
Efter udviklingstilbagegang
Nar tilbagegangen opherer, er der mu-
lighed for fremgang pd nogle punkter.
Opmuntrende er det specielt, at kontak-
ten bedres betydeligt, og gjenkontakten
kan blive endog meget intens. Enkelte
leerer nu at ga, mens andre aldrig bliver
i stand til det. Gangen er oftest stiv og
bredsporet, balancen usikker. Heender-
ne bruges ikke relevant, men udferer
pafaldende stereotype hdndbevagelser i
det meste af den vagne tid. Talesproget
er oftest gdet tabt, men det er muligt
at arbejde med alternative kommu-
nikationsformer. Epilepsi ses hos godt
halvdelen og opstar hyppigst inden for
de forste 10 levedr. Mange savler pga.
ukoordineret mundmotorik, og hos en
del ses intens teenderskaeren. Hos mange
opstar specielle vejrtreekningsmenstre,
enten med hyperventilation, vejrhold
(apne=lang vejrtreekningspause) eller
med overfladisk vejrtreekning. Pigerne
kan, trods god appetit, have svaert ved
at holde vagten eller tage pa.
Knoglerne pavirkes ogsd med lang-
som knogleudvikling. Med stigende
alder kan ses tiltagende tonusforstyr-
relser (abnorme muskelspaendinger),
fejlstillinger i led og rygskeevhed.
Epilepsien er oftest mindre fremher-
skende med alderen.

Darlige perioder med nedsat aktivi-
tetsniveau ma ikke accepteres som en
varig tilbagegang men skal betragtes
som noget midlertidigt, der med mal-
rettet treening kan modarbejdes.

Stadie 4:

Tidligere var det almindeligt at beskri-
ve et 4. stadium, som indebar yderlige-
re tab af motoriske feerdigheder, men
det er under diskussion om det findes.
En evt. motorisk tilbagegang kan i ste-
det ses som en uheldig kombination af
inaktivitet og aldring, som skal sgges
modarbejdet med intensiveret treening.







Diagnose

For artusindskiftet kunne man tidligst
stille diagnosen RTT, ndr alle de karak-
teristiske tegn var udviklet omkring
2-3-ars alderen. Til diagnostisk brug
blev de forste kliniske kriterier fastlagt
ved et internationalt mede hos Andre-
as Rett i Wien i 1985.

I oktober 1999 opdagede man, at
forandringer i genet MECP2 kunne give
RTT. Siden er man blevet klar over, at
mutationer i dette gen er hovedarsagen
til RTT. Det har betydet, at det nu i
langt de fleste tilfeelde af RTT er muligt
at bekrzfte en klinisk mistanke ved
hjealp af en blodpreve.

Siden hen er de oprindelige kriterier
blevet revideret flere gange. Forst ved
et mgde i Baden Baden 2001 og senest
i 2010 af en international ekspertgrup-
pe. lingen af kriterierne indgar muta-
tion i MECP2.

Ud over den typiske form, kaldet
klassisk RTT, findes der ogsa atypiske
former, som kan starte tidligere eller
have et noget mildere forleb men et
tilsvarende udviklingsmenster.

Diagnostiske kriterier for RTT
2010:

Fagpersoner kan overveje diagnosen,
hvis der observeres nedsat hovedtil-
veekst efter fedslen (som dog ikke er
nedvendig for diagnosen).

Skal veere opfyldt for diagnosen klassisk
RIT:
1. En periode med tilbagegang fulgt
af bedring eller stabilisering.
2. Alle hovedkriterier og alle eksklu-
sionskriterier skal vaere opfyldt.
3. Stettekriterier er ikke pdkraevet,
men er ofte opfyldt i klassisk RTT.

Skal veere opfyldt for diagnosen atypisk
(variant) RTT:
1. En periode med tilbagegang fulgt
af bedring eller stabilisering.
2. Mindst 2 ud af de 4 hovedkriterier.
3. Mindst 5 ud af de 11 stottekrite-
rier.

Hovedkriterier:

1. Helteller delvist tab af erhvervede
formadlstjenlige hdndfeerdigheder.

2. Helteller delvist tab af erhvervet
talesprog.

3. Unormal gang: gangforstyrrelse
eller manglende gangevne.

4. Stereotype handbeveegelser i form
af hdndvriden/klemmen, klap-
pen, banken, hander i mund eller
vaskende/gnidende automatis-
mer.




Eksklusionskriterier:

1.

Hjerneskade som folge af traume
(omkring eller efter fadslen), neu-
rometabolisk sygdom eller svar
infektion, der medfgrer neurolo-
giske problemer.

Sveer unormal, psykomotorisk ud-
vikling i de forste 6 levemdneder.

Stottekriterier:

Mange af disse er ofte til stede, men
ingen af dem er nedvendige for diag-
nosen klassisk RTT.

1.

AN R
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10.
11.

Vejrtreekningsforstyrrelser i vgen
tilstand.

Teenderskeeren i vagen tilstand.
Forstyrret sevnmenster.
Abnorm muskeltonus.

Perifere vasomotoriske forstyrrel-
ser.

Skoliose/kyfose.
Veaekstheemning.

Sma og kolde heender og fodder.
Umotiverede latter-/skrigeture.
Nedsat smerterespons.
Intens gjenkommunikation.




Genetik

RTT skyldes oftest en nyopstaet mutati-
on i MECP2-genet, som ligger pa X-kro-
mosomet. Der er beskrevet over 200
forskellige mutationer i MECP2-genet,
men der er isar 8 mutationer, der gen-
findes hos ca. 70% af pigerne med RTT.

MECP2-genet har en styrende funk-
tion ved at regulere andre neurologi-
ske gener, sa de lukker ned for deres
aktivitet. Hvis MECP2-genet er defekt,
vil disse gener fortsaette med at vare
aktive. Derved opstar en forstyrrelse
af den precist regulerede aktivitets-
balance mellem disse gener, og det er
denne ubalance, der forarsager RTT.
Man ved endnu ikke hvor mange og
preecis hvilke gener, der er involveret
i denne aktivitetsbalance. Enkelte af
madlgenerne er blevet identificeret, men
disse geners indflydelse pa syndromet

er endnu uvis.

Baggrund

Mennesker har 46 kromosomer (23
par) i hver eneste celle, bortset fra
konscellerne (ag- og sadceller) hvor
der kun er 23 enkeltkromosomer. Ge-
nerne indgar i kromosomerne og har
den overordnede styring af kroppens
funktioner. En person har ca. 30.000
genpar i hver celle, sdledes at celler-
ne er genetisk identiske, mens det er
variationer fra person til person, der
er med til at give mennesker deres
personlige karakteristika. Den gene-
tiske forskel pa piger og drenge udge-
res af de sdkaldte kenskromosomer.
Pigerne har 2 X-kromosomer, mens
drengene har et X- og et Y-kromosom.
Da aktiviteten fra det dobbelte saet
gener pa de 2 X-kromosomer er ska-
delig, vil alle piger altid inaktivere
det ene X-kromosom i hver enkelt
celle. Denne proces kaldes X-kromo-
sominaktivering. Hvilket af cellens
2 X-kromosomer, der er henholdsvis
aktivt/inaktivt, er tilfeeldigt, men det
ligger fast allerede i fostertilstanden og
@endres ikke i lgbet af livet. Som regel
vil det ene X-kromosom veere aktivt i
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halvdelen af cellerne, det andet i den
anden halvdel. Hvis en pige har et
defekt gen péa det ene X-kromosom,
vil gendefekten statistisk set kun kom-
me til udtryk i halvdelen af cellerne.
Den anden halvdel af cellerne, der
har det normale X-kromosom aktivt,
vil fungere normalt. Hvis en dreng
har samme gendefekt pa sit X-kromo-
som, vil man forvente et langt sveerere
sygdomsforleb, da X-kromosomet er
aktivt i alle hans celler.

Sygdommens opstaen

I langt de fleste tilfeelde opstar mutati-
on i MECP2-genet spontant i en kens-
celle, der efter sammensmeltningen
af &g og sadcelle udvikles til et barn
med RTT. Foreeldrenes levevis har ingen
indflydelse pd, om mutationen opstar
eller ej, og ingen er mere udsatte end
andre. Dvs. at man som foraelder til et
barn med RTT ikke har kunnet forhin-
dre syndromet i at opsta.

RTT ses nasten udelukkende hos
piger. Dette skyldes, at MECP2-muta-
tionen hyppigst opstar pa et X-kromo-
som i en sadcelle. Det er altid man-

dens saedceller, der afger barnets keon.
Indeholder saeedcellen et X-kromosom,
bliver det en pige, indeholder den et
Y-kromosom, bliver det en dreng. Hvis
en dreng har RTT, kan man derfor ud-

lede, at MECP2-mutationen er opstaet
pa X-kromosomet, der stammer fra
moren, da drengen har fet et Y-kro-
mosom fra sin far. P& verdensplan er
der beskrevet mindre end 30 drenge
med en MECP2-mutation, der vil med-
fore RTT hos piger. De fleste af disse
drenge er sveert syge og kan have andre
symptomer end pigerne.

Har alle mutation?

Over 95% af de danske patienter med
klassisk RTT har en paviselig mutation
i MECP2-genet, mens det kun galder
for omkring 60% af patienterne med
atypisk RTT. Den genetiske arsag hos
de resterende patienter findes sand-
synligvis i andre gener, der indgar i et
samspil med MECP2-genet. Mutatio-
ner i CDKL5-genet, som ogsd ligger pa
X-kromosomet, er blevet beskrevet hos
en mindre patientgruppe med atypisk
RTT, som ofte har epilepsi i de forste
levemadaneder (Hanefeld-varianten).
Man har endnu ikke fundet en direkte
interaktion mellem MECP2-genet og
CDKL5-genet. Siden 2009 er der ogsa
beskrevet enkelte atypiske RTT patien-
ter med en mutation i et gen ved navn
FOXG1. RTT er stadig en diagnose, der
er baseret pa de diagnostiske kriterier,
0g uanset mutationsstatus er en klinisk
diagnose.
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Har typen af MECP2-mutationen
nogen betydning?

Der har ikke kunnet pavises en sikker
sammenheng mellem de forskellige
typer af MECP2-mutationer og spe-
cifikke kliniske traek hos patienterne.
Sveerhedsgraden af RTT er formentlig
0gsa afheengig af, hvor mange af cel-
lerne der har det defekte X-kromosom
aktivt.

Forhold omkring arvelighed

RTT er en genetisk sygdom, som i langt
de fleste tilfaelde skyldes en nyopstdet
mutation i MECP2-genet. Hvis en pige
med RTT selv fik bgrn, ville der vare
50% risiko for at videregive sygdom-
men. Men hvis et par har faet et barn
med RTT, er deres risiko for at f& endnu
et barn med RTT meget lille, under 1%.
Man tilbyder alligevel, at kvinden far
foretaget en moderkageprove i parrets
efterfolgende graviditeter, da der er en
meget lille risiko for, at en af foraeldre-
ne kan bare mutationen i de celler, der
bliver til henholdsvis seg- og seedceller.
For at kunne undersgge for en bestemt
MECP2-mutation ved en ny graviditet
er det ngdvendigt at kende mutatio-
nen hos barnet med RTT. Det vil ogsa
veere muligt at undersgge, om pigens
raske sgstre har mutationen, men det
anbefaler man ikke, da risikoen for at

genfinde mutationen er ganske ube-
tydelig, med mindre sgsteren ikke er
normalt udviklet. Raske brgdre er der
ingen grund til at undersgge. Foral-
dreparret kan af deres laege henvises
til genetisk rddgivning pa en af landets
kliniske genetiske afdelinger.

Forskning

Studier har vist, at hjernen kan veere
op til 30% mindre end det normale
hos personer med RTT, men der ses
ikke misdannelser eller andre synli-
ge afvigelser. Hjernens nerveceller,
neuronerne, er mindre end normalt
og har fa forgreninger. Dette betyder,
at antallet af synapser, de indbyrdes
kontaktpunkter mellem neuronerne,
er reduceret til mindre end det halve,
hvilket pavirker signalerne mellem
dem. Forskningen har ogsé vist, at
neuronernes uundvarlige stotteceller
(gliaceller herunder astrocytter) er mar-
kant pavirkede af et defekt MECP2-gen.

RTT-mus og genterapi
I 2001 blev den forste RTT-musemodel
konstrueret. Senere er der fremkom-

met flere forskellige typer, som nu er
kommercielt tilgeengelige. Det helt
unikke ved RTT-mus er, at forlgbet af
deres sygdom ligner det, man ser hos
pigerne med RTT. RTT-mus er derfor




optimale forsggsdyr til studier af de
folgeskader, et defekt MECP2-gen kan
give. Derfor var det ogsd undersggel-
ser pa RTT-mus, der gav den positive,
tankevakkende information i 2007, at
RTT ikke er en neurodegenerativ syg-
dom (nervesystemet nedbrydes ikke),
idet RTT-mus, som allerede havde ud-
viklet svaere RTT-lignende symptomer,
kunne genvinde vigtige funktioner,
sGsom motorik og social adfaerd, hvis
deres blokerede MECP2-gen genvandt
normal aktivitet. Det tyder pd, at et
defekt MECP2-gen ikke udgver en
massiv, uoprettelig skade pd hjernen
men snarere haemmer etablering og
modning af nervesystemet, og det
giver hab for, at bade yngre og el-
dre piger med RTT kan fa en positiv
effekt ved genterapibehandling, selv
om denne mulighed ligger langt ude
i fremtiden.

Fremtidige behandlingsmuligheder
Der er pa nuverende tidspunkt (2012)
kun f& medicinske behandlingsforsgg
i gang for personer med RTT. I en af
de databaser (http://clinicaltrials.gov),
hvor forseg med mennesker SKAL re-
gistreres, kan der aktuelt optalles fem
forskellige, hvoraf det samme medi-
kament indgdr i de tre. Der foreligger
endnu ikke resultater heraf.
Stamcellebehandling bruges i dag
til behandling af enkelte sygdomme.
Det kan ikke udelukkes, at en sadan
behandling engang kan blive mulig
ved RTT, men der er ikke pa nuvaerende
tidspunkt foretaget kontrollerede forsk-
ningsforseg med stamcellebehandling
til personer med RTT. I dag md en sa-
dan behandling derfor betegnes som
helt eksperimentel, og der er erfaring
for, at den kan vare potentielt farlig
for den, der behandles. Eventuel brug

af stamceller til RTT vil kreeve mange
ars forskning.




Bevageforstyrrelser

Personer med RTT har fra tidlig bar-
nealder og livet igennem en forstyrret
koordination af muskelbevaegelser. Det
viser sig ved forskellige bevaegeforstyr-
relser. Bevaegemenstret er endvidere
karakteriseret ved, at de har sveert ved
at starte bevaegelser (at initiere bevae-
gelser). Der ses 0gsa ofte en eendring af

musklernes spaending. I de forste levear
er der tendens til muskelslaphed og
lav muskelspeending (hypotoni), der
herefter oftest aflgses af tiltagende hgj
muskelspaending (hypertoni).

Hypotoni

Ved RTT ses hypotoni primaert og mest
udtalt hos babyer og smabgrn. Grund-
tilstanden ved hypotoni er for lav ak-
tivitet i muskelfibrene til at arbejde
mod tyngdekraften og opnd en god
balance (postural kontrol, der defineres
som evnen til at kontrollere kroppens
position i rummet).

Hypertoni

Det er forskelligt, hvorndr gget muskel-
spaending viser sig. Det ses som oftest
forst over fodled og i haenderne. Hyper-
toni kan veere dystoni og/eller spastici-
tet. Ved RTT manifesterer hypertoni sig
ofte i form af dystoni, der kan beskri-
ves som overflow af fyring til de ramte
muskler. Dette kan medfere, at modsat-
arbejdende muskelgrupper er aktive-
rede pa én gang, hvorved bevagelser
haemmes. Tidligere er hypertonien ved
RTT i hajere grad blevet kaldt spasticitet,
men klinisk kan det vaere sveert at finde
sikre specifikke tegn pd spasticitet hos
personer med RTT. Det er vigtig at vide,
om der er tale om dystoni eller spastici-
tet, inden der evt. startes en medicinsk
behandling for gget muskelspaending.

Ataksi
Ved RTT ses ofte ataksi, der er en for-
styrrelse af balancen mellem musk-
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ler, som ved en given bevagelse skal
treekke sig sammen, og muskler, som
ved samme bevagelse skal slappe af,
hvilket resulterer i forstyrret koordina-
tion af bevaegelser med karakteristiske
rykvise bevaegelser. De rykvise beveaegel-
ser opleves tydeligst ved kropskontakt,
eller hvis pigen f.eks. kan rakke ud
efter ting. Det er erfaringen, at trening
kan gere ataksi mindre heemmende,
men far den ikke til at forsvinde.

Apraksi

Personer med RTT har apraksi i mere
eller mindre udtalt grad. Det vil sige,
at de har en nedsat evne til at starte
eller gennemfgre en planlagt bevae-
gelse pa trods af naturlig muskelkraft.
Derfor er det somme tider nedvendigt
at hjelpe med igangsaetning og ud-
forelse af bevagelser. Hgj motivation
pavirker evnen til at udfere bevaegel-

ser i positiv retning, men det er ikke
altid nok til at overvinde apraksi. Til
tider opleves overraskende, spontane
reaktioner, f.eks. at gribe om en kop
eller at komme op pa alle fire. I disse
situationer lykkes det altsa at overvin-
de apraksien. Der er ikke tilbundsga-
ende forklaringer pa, hvordan det er
muligt, men det kan vere, at personen
i saerlige situationer springer den nor-
male motoriske planlagningsproces
over og derfor undgdr de vanskeli-
ge elementer i den neuromuskuleere
kontrol (samarbejdet mellem nerver
og muskler), som normalt fordrsager
apraksi.

Latens

Hos mange med RTT opleves lang la-
tenstid (reaktionstid) savel fysisk som
psykisk. Derfor er det vigtigt at give
dem god tid til at reagere, s evner og
potentialer ikke overses.

Det er ikke useedvanligt, at en be-
stemt handling (f.eks at vende sig)
kan tage minutter. Det kan heemme
indleeringen og vedligeholdelsen af en
funktion, hvis pigen ikke "far lov” til at
vise, at hun kan en given ting. Det bgr
teenkes ind i hdndteringen af personen
med RTT vel vidende, at det er en ba-
lancegang i en travl hverdag, hvornar
og hvor meget man skal hjalpe.




Grovmotorik

Det anbefales til hver en tid at trene
og vedligeholde alle funktioner. Gang-
treening skal padbegyndes, sa snart bar-
net tager nok stette pa benene til det.
Det er vigtigt, at personer med RTT
kommer op at st og ga s meget som
muligt hver dag. Personer, som kan
ga selvstaendigt, ber gere det, selv om
det gar langsomt og ser usikkert ud.
Stillingsskift er ofte vanskeligt ved
RTT og kreever megen gvelse, men er
af afgerende betydning for selvsten-
digheden. Alle funktioner skal bruges
regelmaessigt for at bibeholdes, det
veere sig at kravle, at rejse og seette
sig, at std pa knee, at rulle, at ligge pa
maven, at ga pa trapper eller noget
helt andet. Der ber generelt traenes i
naturlige beveegemonstre, sa beveaege-
repertoiret kontinuerligt vedligeholdes
og evt. udbygges. Regelmaessig brug af

alle funktioner ber vare en indbygget
del af dagligdagen.

Hjaelp skal ved behov gives i form
af guidning, savel fysisk som verbalt,
0gsa kaldet aktivt ledende bevegelser,
hvor personens egenaktivitet bliver sa
stor som mulig. Derved banes vej for
opnaelse af selvsteendige feerdigheder.
Det er vaesentligt at anerkende enhver
aktiv deltagelse, som kan vaere med til
at forebygge passivitet og fejlstillinger
samt at age selviglelse og kommuni-
kationsmuligheder, 0ogsa ndr den ak-
tive deltagelse kun geelder en del af
en bevagelse.

Personer med RIT har tendens til
at lade sig stotte mere fysisk, jo mere
stotte de maerker. Derfor anbefales det
at veere opmeerksom pa ikke at hjelpe
og stotte mere, end der rent faktisk er
behov for. Som for alle andre menne-
sker er stimulation og aktiv traening




vigtig for at undgé for tidlig aldring,
stivhed i kroppen og tab af faerdighe-
der. Den risiko for tilbagegang og tab

af feerdigheder, som er beskrevet i litte-
raturen om RTT, er for mange i hojere
grad miljebetinget som konsekvens af
manglende stimulation og treening
end af naturgiven sygdomsudvikling.
Risikoen for tilbagegang hos voksne
med RTT gges markant, hvis omsorgs-
personer bevidst eller ubevidst forven-
ter tilbagegang og tab af funktioner, da
de derfor vil have tendens til at teenke
i skdnemuligheder frem for aktiviteter
og traening.

Finmotorik

Funktionel brug af henderne er ofte
meget begraenset ved RTT. Handstereo-
typier, igangsatningsbesveer, latens-
tid i bevaegelserne, hypersensitivitet
(overfolsomhed for sanseindtryk) og

kontrakturer (indskreenket bevaegelig-
hed) kan veere forklaringer. Hvis hdnd-
stereotypierne er meget heemmende,
kan man under aktiviteter forsege at
bryde stereotypierne ved at holde pa
den arm, som bruges mindst aktivt.
Hvis personen med RTT ikke selv kan
gribe om en genstand, anbefales at
hjeelpe evt. med hénd pa hdand, sa per-
sonen guides til at erfare og eventuelt
udvikle sit hdndgreb. For personer, der
ikke selv kan bruge handerne, er det
afgerende for at udvikle bevidsthed
om heenderne, at de stimuleres af for-
skellige former, strukturer, beveegelser
og temperaturer.

Mundmotoriske afvigelser felger
hyppigt med RTT. Stereotype bevae-
gelser ses bade for mund og tunge. Hy-

persensitivitet er udbredt og kan give
problemer med spisning, tandberst-
ning osv. Tilveenning til og tilpasning
af madens konsistens kan nedsaette
generne.



Stereotypier

Stereotype bevagelser begynder som
regel sidelgbende med udviklingstil-
bagegangen i tidlig barnealder. Hvert
individ udvikler sine saregne stereotypi-
er, som forandrer sig mere eller mindre
med alderen. Den neurofysiologiske
baggrund for stereotypierne ved RTT
er uklar, men noget kan tyde pa, at de
skyldes a&ndringer i de neurale netveerk,
som ogsa er eendret ved andre muskel-
overaktivitetstilstande, f.eks. dystoni.

Savel hdnd- som mundstereotypi-
er bliver ofte forvarrede i situationer,
hvor personen med RTT oplever stress
eller er folelsesmaessigt pavirkede. Idet
hdandstereotypier og mundstereotypier
er ufrivillige bevagelser, kan begge
former for stereotypier vaere sympto-
mer i et storre symptombillede med
ufrivillige treekninger i ansigtet og re-
sten af kroppen eller forstyrret, abnorm
vejrtreekning.

Hdandstereotypier

Typisk fores haenderne klappende eller
knugende sammen foran brystet, fores
op til munden og veedes med spyt eller
nulrer hdr, grer og toj.

Hos nogle personer med RTT kan
héndstereotypierne brydes ved at in-
aktivere den ene hand, hvorved perso-
nen med RTT har lettere ved at deltage
aktivt i dagligdags geremadl.

I nogle situationer vil det vare en
fordel at benytte albuestraekkere ved
treening af vaegtbeering pd armene.
Albuestrakkere kan ogsa bruges i an-
dre situationer, f.eks. under spisning
eller leg, s haenderne holdes vek fra
munden. De ber dog ikke benyttes hele
dagen, da der muligvis er behov for at
have handerne samlet indimellem.

Mundstereotypier

Stereotype bevaegelser ses i laeber og/el-
ler tunge, der kan foretage rullende eller
slangende bevagelser. Teenderskaeren
og leg med spyt eller genstande sGsom
legetoj, smykker og tej kan indga.




Rygproblemer

Skoliose

Omkring 80% af pigerne med RTT ud-
vikler en vis grad af rygskaevhed, isaer
sideskaevhed, kaldet skoliose. Skoliosen
starter almindeligvis i barnealderen,
men bliver oftest forst et problem se-
nere. Langtfra alle far problemer med
skoliosen, men hos nogle forveerres
den trods en iheerdig forebyggelses- og
behandlingsindsats. Personer, der ikke
gdr, og unge i begyndende pubertet
er isaer udsat for at udvikle skoliose.
Denne kan fortsaette med at udvikle
sig, efter at personen er udvokset. Ogsa
hos personer med gangfunktion kan
ses udvikling af skoliose. Fra skoliose-
patienter med normalt talesprog ved
man, at selv om skoliose kan give funk-
tionelle problemer, behgver den ikke
at give anledning til smerter.

Skoliosen kan vere enten venstre-
konveks, hvor kroppen halder mod
hgjre, eller hgjrekonveks, hvor krop-
pen helder mod venstre. Det er vigtigt
at vedligeholde bevageligheden i ryg-
gen i alle dagens funktioner. I treening
kan de naturlige ligevaegtsreaktioner
udnyttes. Samtidig skal man veere me-
get opmaerksom pd siddestillingen, sa
skaev, fastlast stilling modvirkes. Som
hjeelper skal man sidde pa personens
lange side i spise- og andre aktivitets-
situationer. Herved vil personen skulle
arbejde modsat skoliosen, hvorved
den lange side forkortes, og den korte

forlaenges.

Der er ikke bevis for eller enighed
om, at korsetbehandling har forebyg-
gende effekt pa skolioseudviklingen
ved RTT, men et korset kan bruges til
at fremme aktivitet og deltagelse for
personer, der ikke kan sidde eller ak-
tivere ryg- og mavemuskulatur. Hvis
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korset tolereres, kan det ogsa bruges i
forseg pa at udsatte en ellers pdkraevet
operation hos bern, der endnu ikke er
tilstraekkeligt udvoksede. Potentielle
komplikationer som tryksdar, haem-
met respiration, ubehag, hudirritation
og forvaerret refluks ma tages med i
overvejelserne, ligesom risikoen for
nedsat styrke, bevagelighed og fysisk
aktivitet kan veere til stede.

I modsatning til de fleste andre
slags skolioser kan skoliosen ved RTT
forveerres, ogsa efter leengdevaeekst er
ophert ved puberteten. Den kan blive
sa alvorlig, at hjerte- og lungefunktion
eller mobilitet trues. I de tilfeelde vil
det veere nodvendigt at operere, men
skoliosen er da ofte s udtalt, at man
kun opndr en vis grad af korrektion.
Meget taler for, at det er bedre at ope-
rere, for skoliosen bliver sa alvorlig.
Erfaringen har vist, at bliver skoliosen
over 45°, fortsaetter den med at udvikle
sig, hvorfor det kan vaere hensigts-
maeessigt at operere pa dette tidspunkt.

Rentgenbilleder, der skal bruges til
at vurdere en skoliose, skal veere taget
pé en bestemt made (skolioseopta-
gelse). De skal saledes bestilles med
det formdl.

I forbindelse med en skolioseope-
ration er det vigtigt i samarbejde med
hospitalet at udarbejde mal og plan for
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operationen — bade selve indleeggelsen
og seerligt den efterfalgende genop-
treening. Det kan vere en god ide at
sperge om, hvor lang tid pigen skal




veere liggende, hvornar hun ma sidde,
hvordan hun ma forflyttes, hvorndr
hun ma std, hvordan hun far fysio-

terapi mm. Desuden er det vigtigt, at

madlet med operationen er tydeligt og
velbeskrevet f.eks. i hvilken grad, ryg-
gen kan rettes.

Et internationalt panel af eksperter
har udarbejdet retningslinjer for be-
handling af skoliose ved RTT (Guide-
lines for the clinical management of
skoliosis in Rett syndrome, se:

- http://www.aussierett.org.au/
media/53069/scoliosis_leaflet.pdf

- http://www.childrensorthopaedics.
com/documents/ScoliosisGuidelines.
pdf

Den danske oversattelse i separat

pjece "Skoliose i Rett Syndrom” kan

bestilles via Landsforeningen Rett Syn-

drom eller downloades fra foreningens

hjemmeside.

Kyfose (foroverbgjet rygskeaevhed)
Hos nogle personer med RTT ses
fremoverbgjning af rygsejlen, kaldet
kyfose. De, der udvikler kyfose, vil i
vagen tilstand som regel ikke laegge
hovedet ned pd underlaget i ryglig-
gende stilling. Det er godt at stimulere
til at slappe helt af i den rygliggende
stilling. Desuden ber maveliggende
stilling indtages flere gange dagligt,
hvor man f.eks. kan se fjernsyn eller
kigge i bager.

Man kan godt have en kombineret
skoliose og kyfose.




Fejlstillinger i led

Den reducerede evne til at bevage sig
varieret kan fere til manglende fysisk
aktivitet, der pa sigt kan give mange
piger med RTT problemer med fejlstil-
linger og korte sener, isar akilles- og
hasesener. Fejlstillinger kan give pro-
blemer med bade at sidde og g&, men
er ikke altid forbundet med oplevelse
af smerte. Foreliggende dokumentation
og erfaring om effekt af fysisk aktivi-
tet og af forebyggende hjelpemidler
indikerer, at aktiv brug af fedderne
forebygger udvikling af fodskaevhed
og fejlstillinger i hgjere grad end hjel-
pemidler. Erfaringer ved RTT er i trad
med, at forseg pa at forebygge med
kropsbdrne hjaelpemidler kan skade

mere, end de gavner. Forebyggende
hjeelpemidler anbefales derfor primaert
i de tilfaelde, hvor de ikke aktuelt vil
heemme funktioner.

Det kan blive nedvendigt at operere
og derved forleenge senerne. Disse ope-
rationer er teknisk mindre vanskelige
end en skolioseoperation. Dog kan der
0gsd ved disse operationer veere speciel-
le vejrtrekningsproblemer efter bedo-
velse og ved opvagning, som kraever
intensiv overvgning. (Se ogsa afsnittet
om vejrtrekning).

Det er altid vigtigt at udarbejde mal
for en operation, for eksempel at en
operation skal kunne nedsatte pigens
smerter eller vaere funktionsfremmende.




Knogleskarhed og knoglebrud

Knoglemasse

Flere studier har vist, at der hos per-
soner med RTT ogsa er pavirkning
af knoglerne. Knoglernes leengde og
masse vokser ikke som forventet for
alderen.

Tilsyneladende afviger knoglemas-
sen allerede efter de forste leveadr. I
slutningen af ungdomsarene, hvor
det meste af knoglemassen normalt
er dannet og mineraliseret (forkalket),
har de fleste personer med RTT ikke
opndet samme niveau af knoglemasse
(peak bone mass) som jeevnaldrende.
Samtidig er deres knogler oftest min-
dre og kortere end normalt.

Fra forsgg pa Rett-mus, hvor man
har kunnet undersgge knoglernes
indre arkitektur, kan det ses, at de
lange rerknogler i benene er mere
umodent opbygget, idet der er faerre
og tyndere indre knoglebjelker og en
tyndere ydre knogleskal. Veekstzonen
(der er afgerende for knoglernes nor-
male vaekst) i enden af musenes lange
rerknogler er ogsa anderledes opbyg-
get end hos raske mus.

Knoglebrud
Kombinationen af smd, korte, lette og

umodne knogler har stor betydning for
knoglestyrke ved RTT og formodes at
gge risikoen for at f& et knoglebrud.

Flere studier har vist, at der kan vare
aget forekomst af knoglebrud hos per-
soner med RTT.

Det vigtige er, at mekanismen bag et
knoglebrud ser ud til at vaere anderle-
des end hos raske. Personer med RTT er
i risiko for, at knoglebrud opstér spon-
tant eller ved minimal pavirkning, som
et fald i stdende eller gdende stilling,
der normalt ikke bevirker et knogle-
brud (lavenergibrud). Der kan ses brud
pa bdde arme og ben, men iseer brud
af larben er overrepraesenteret.

Personer med RTT, der far knogle-
brud, oplever det typisk forste gang for
15-ars alderen.

Hvad er risikofaktorerne for lav
knoglemasse og knoglebrud?

Det har ikke kunnet pavises, at ty-
pen af MECP2-mutation er relateret
til graden af lav knoglemasse eller
hyppighed af knoglebrud. Ligeledes
er der ikke pavist en sammenhang
med skaev X-kromosominaktivering
(se under genetik).

Ikke alle studier viser helt samme
resultater, men mobilitet, dvs. evnen
til at std og ga, formodes at have en
stor, positiv indflydelse pd opbyggelsen
af knoglemassen. Manglende gang-
funktion har vaeret associeret til aget
forekomst af knoglebrud.




Det er ikke entydigt vist, men det at
have faet en epilepsidiagnose og/eller
det at veere i behandling med antiepi-
leptisk medicin har veeret sat i sammen-
haeng med lavere knoglemasse og gget
forekomst af knoglebrud i udenlandske
studier.

Et enkelt udenlandsk studie har vist
lavere knoglemasse hos personer med
RTT med utilstreekkelige niveauer af
D-vitamin i blodet. D-vitaminstatus
er ogsa pavirket hos mange danske
piger og kvinder med RTT, men ikke
i en sddan grad, at vi kan pavise
en direkte sammenhang med deres
knoglemasse.

Kalk og D-vitamin

Ikke alle personer med RTT far deres
daglige kalkbehov daekket. Calcium
(kalk) er vigtig for at styrke knogle-
massen, og D-vitamin er vigtig for at
styrke knoglemassen, muskelstyrken
(isaer over hofterne og skulderbaeltet)
og immunforsvaret. Solen er den bed-
ste kilde til dannelse af D-vitamin i
huden. Meget tyder dog pad, at danske
piger og kvinder med RTT ikke kommer
nok ud i solen, for niveauet af D-vita-
min er bemarkelsesveerdigt lavt om
sommeren, modsat om vinteren, hvor
RTT-personer har samme niveau som
raske jeevnaldrende.
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Hvordan undersoger man knogle-
masse og knoglebrud ved RTT?
Med Dual X-Ray Absorptiometry
(DXA-scanning) kan man med me-
get svage reontgenstrdler undersgge
knoglemassen, dvs. graden af knog-
lemineralisering (forkalkning i gram)
og graden af knoglemineraldensitet
(9/cm?). Rygsgjle og hofter er de regi-
oner, man normalt undersgger, men
man kan ogsa scanne hele kroppen og
derved samtidig undersgge muskel- og
fedtfordeling i kroppen.

Der er mange faldgruber ved denne
undersggelse, iseer hos barn og hos sma
personer. Man kan komme til at under-
vurdere knoglerne hos personer med
RTT, alene fordi de ofte har smd, korte
knogler. Man bliver ngdt til i tolkningen
af DXA-resultaterne bl.a. at tage hajde
for deres mindre knoglesterrelse. Et vee-
sentligt problem er mangel pa passen-
de referencemateriale, der pd én gang
tager hajde for alder, knoglestorrelse,
knoglealder, hgjde, veegt, kropssammen-
satning, pubertet og etnicitet. Derfor
kan DXA-scanning ikke pa nuvarende
tidspunkt siges at vaere en rutineunder-
s@gelse for alle personer med RTT.

Vi anbefaler sdledes, at undersagel-
sen kun foretages hvis der er mistanke
om knogleskerhed f.eks. ved praesenta-
tion af et lavenergiknoglebrud.
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Knoglebrud kan pavises ved en helt
almindelig rentgenundersggelse af
knoglerne.

Kan man behandle lav knogle-
masse og knoglebrud ved RTT?

Det grundlaeggende problem er, at
man endnu ikke i detaljer kender ar-
sagen til den lave knoglemasse ved
RTT, og generelt er der meget begreenset
erfaring med behandling af lav knog-
lemasse hos bern fraset enkelte andre
sygdomsgrupper.

En generel anbefaling af behand-
ling til personer med RTT ber vare ba-
seret pa et kendskab til knogleomsaeet-
ningen (balancen mellem at opbygge
og nedbryde knoglerne) ved RTT. Dette
kendskab har man ikke endnu. Ved
hej knogleomsatning kan man veere
irisiko for netto at miste knoglemasse.
Ved lav knogleomsatning kan man
veere i risiko for netto ikke at opbygge
nok knoglemasse. Valg af medicinsk
behandling afthanger af, om knog-
leomsatningen er hgj eller lav. Ifel-
ge enkelte studier er der tegn pd, at
knogleomsatningen formodentlig er
lav hos bern og unge med RTT. Hos
voksne personer med RTT forventes
knogleomsatningen mere at folge bil-
ledet hos den almindelige befolkning
med et tab af knoglemasse med alde-
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ren og efter opher af menstruation.
Her ma eventuel behandling afvejes
i forhold til fordele og ulemper gene-
relt ved behandling mod osteoporose
(knogleskgrhed).

Pga. tendensen til sget forekomst
af lavenergiknoglebrud hos personer
med RTT ber man altid tage et rent-
genbillede ved mindste mistanke om
knoglebrud. Efter rette behandling
af et knoglebrud er mobilisering og
vaegtbaring i stdende/gdende stilling
s@ hurtigt som muligt vaesentligt for
at begraense tab af bdde knoglemasse
og muskelstyrke.

Immobilisering i liggende og sidden-
de stilling bevirker, at personer med
RTT taber knogle- og muskelmasse i
lgbet af kort tid (en uge til fa uger).

Forebyggende tiltag der generelt
styrker knoglemassen og mindsker
risikoen for knoglebrud:

¢ Vedligeholdelse og styrkelse af be-
vaegelighed, veegtbaring og stand-/
gangevne (hellere sidde/std/gd man-
ge gange om dagen i kortere tid end
sidde/std/ga en enkelt gang i leengere
tid).

e Sikring af tilstraekkelig erneering og
vaeskeindtag, sdledes at vaegt/hgjde
og body mass index (BMI) ligger in-
den for normalomréderne.




e Solens UVB-strdling er en effektiv
kilde til D-vitamin. Personer med
RTT ber derfor vaere ude i sollyset
som andre iht. Sundhedsstyrelsens
retningslinjer.

Sikring af tilstraekkelig tilfersel af cal-
cium og D-vitamin hele dret gennem
kosten (fisk, ked, g, maeelkeproduk-
ter) og/eller daglige kosttilskud for at
styrke knoglemassen, muskelmas-

Jeg forstar mere, end jeg
kan give udtryk for

— sa tal med mig!

Jeg skal have god tid til at svare
— sd veer tdlmodig!

sen og immunforsvaret. Kontrol af
D-vitaminstatus en gang om dret.
(Se i ovrigt Sundhedsstyrelsens ret-
ningslinjer).

Begrensning af risikoen for fald-
episoder gennem treening af mu-
skelstyrke, koordination, balance-
og afvargereaktioner og indretning
af et sikkert neermilje uden overbe-
skyttelse.



Autonom dysfunktion

Det autonome nervesystem er udenfor
viljens kontrol og regulerer bl.a. puls,
blodtryk, vejrtreekning, fordajelse og
blaerefunktion. Man mener, at den del
af nervesystemet fungerer enten umo-
dent eller pd nogle omrdder unormalt
eller uhensigtsmaessigt ved RTT.

Det autonome nervesystem har to
"systemer”: Det sympatiske nervesy-
stem, der er aktiverende og ger krop-
pen "vagen og kampklar” samt det pa-
rasympatiske nervesystem, der pa nogle
omrdader har en heemmende funktion
og forbereder kroppen pd hvile. En stor
del af det autonome nervesystem styres
fra nerveceller i hjernestammen. Der er
endvidere pavirkning af signaler fra en
del af storhjernen kaldet det limbiske
system, der bl.a. har betydning for vores
emotionelle funktioner. Hypothalamus,
som er en kirtel, der ligger midt i hjer-
nen, har ogsa regulerende funktion over
de autonome funktioner.

Personer med RTT har mange symp-
tomer, der tyder pd en ubalance i det
autonome nervesystem. Deres krop
og hjerne har saledes sveert ved at re-
gulere indkomne stimuli og at bringe
kroppen i balance. Symptombilledet
varierer meget fra person til person,
og den enkelte vil ikke have problemer
pa alle omrader, og symptomerne kan
udvikle sig over tid.

Der kan bl.a. ses symptomer som

- Agitation (opkerthed), uprovokerede
skrige- eller grineture.

- Vejrtreekningsproblemer (se senere).

- Langt QT-interval (se senere).

- Kolde haender og fedder pa grund af
uhensigtsmeessigt/darligt blodomleb.

- Symptomer fra mavetarmkanalen i
form af synkevanskeligheder, luftslu-
gen, forstoppelse (se senere).

- Symptomer fra urinvejene med urin-
inkontinens og blaretemningsbe-
sveer.

Langt QT-interval

Hjertets rytme er reguleret af det auto-
nome nervesystem. Da dette nervesy-
stem er "umodent” hos personer med
RTT, kan de udvikle hjerterytmefor-
styrrelser. Dette ses ved uregelmaes-
sigheder i hjertets elektriske impulser,
som kan afleses pa et elektrokardio-
gram (EKG).

QT-intervallet er en af de malbare
afstande pa et EKG. Symptomer pa
langt QT-interval kan veere tendens
til hurtig hjerterytme, besvimelse og
maske i yderste fald fordrsage pludselig
ded. Langt QT-interval kan behandles
med medicin.

Afstanden kan dog veere forlaenget
uden at give symptomer. Det er allige-
vel ngdvendigt at vide, da forskellige




typer medicin - ogsa i forbindelse med
operation — kan forveerre tilstanden
yderligere.

Der ber laves et EKG, nar diagnosen
RTT er stillet og herefter bar det genta-
ges ca. hvert 2. dr. Langt QTI-interval
kan nemlig udvikles over tid (interval-
let bliver leengere), sa et enkelt normalt
EKG udelukker ikke, at tilstanden kan
komme senere.

Vejrtreekningsforstyrrelse

Patienter med RTT har ofte en abnorm
respirationsrytme (vejrtreekningsmen-
ster). Det tilskrives en abnorm og umo-
den hjernestammefunktion.

Den abnorme vejrtreekning kan hos
nogle lede til anfaldsfeenomener, som
tolkes som epileptiske anfald (se afsnit
om epilepsi). Da mange med RTT har
et abnormt EEG (elektroencefalogra-
fi), ogsd uden at have epilepsi, vil den
unormale vejrtreekningsrytme sam-
men med et abnormt EEG kunne lede
til, at man fejlagtigt stiller diagnosen
epilepsi og giver medicin herfor.

Medicin mod epilepsi pavirker sig-
nalstoffer i hjernen og kan ad den vej
hindre epileptiske anfald. Nogle typer
epilepsimedicin kan ogsa virke enten
beroligende eller stemningstabilise-
rende, og flere slags epilepsimedicin
bruges i dag ogsa som behandling
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ved depression. Det kan sé i nogle
tilfaelde gore, at disse virkninger ved
epilepsimedicinen kan give nogen ef-
fekt pa sveere afvigelser i vejrtraeknin-
gen, iseer hvis dette hos den enkelte
fremprovokeres af angst og uro. Det
kan sé igen lede til, at man fejlagtigt
skonner, at epilepsimedicinen har en
vis effekt pd en epilepsi (som altsa
ikke er der).

Ved undersggelse og udredning for
vejrtreekningsforstyrrelse, anfaldsfaeno-
mener og epilepsi ved RTT anbefales,
at der endvidere tages EKG (hjertekar-
diogram) (obs for lang QT-interval,
der kan optraede ved RTT), at blodets
surhedsgrad mdles (kan sendres af lav
eller hgj CO?), at blodtryk males, og at
der om muligt males O2? og CO? under
EEG-optagelsen.

Desveerre foreligger der endnu ikke
dokumenteret effekt af medicinsk be-
handling for disse tilstande, udover
beskrivelser af enkeltpersoners behand-
ling (case report).

Vejrtraekningsmenstre ved RTT

P& baggrund af bl.a. forskning ved RTT
Centeret i Sverige, skelner man mel-
lem 3 typer af vejrtraekningsmenstre,
der hyppigt ses ved RTT. Den enkelte
person vil typisk have en af de naevn-
te typer vejrtreekning, men kan ogsa




have en blanding af typerne. Det er
individuelt, hvor udtalt det er, og det
kan variere hos den enkelte. Ikke alle
har abnorm vejrtraekning.

Forceful breathers (kraftig vejrtrcekning)
Der ses anfaldsvis eller naesten kon-
stant hyperventilation. Det leder til
konstant lav CO? (kultveilte) og hgj
02 (ilt) i kroppen (respiratorisk al-
kalose).Ved hyperventilationsanfald
kan CO? blive meget lav. Det kan
lede til besvimelse (synkope) evt. med
krampetraekning/ufrivillige beveaegel-
ser og med vejrtrekningspause, der
sa leder til faldende O2 og cyanose
(blafarvning). Vejrtreekningen genop-
tages igen, nar CO? stiger til et vist
niveau.

Disse anfald er ikke epileptiske,
og de kan som ovenfor naevnt ikke
behandles med epilepsimedicin. An-
dre typer medicin har vearet forsegt
og har hos nogle haft effekt.

Da der ikke foreligger egentlige
videnskabelige opggrelser over effekt
af medicin for vejrtreekningssympto-
merne, er der aktuelt ingen specifikke
anbefalinger for behandling.

I nogle tilfelde hjelper det at
gendnde i en pose og nogle kan have
gleede af medicin, der gger kroppens

indhold af CO2.
Q | | B ___

Feeble breathers (svag vejrtreekning)

Vejrtreekningen er overfladisk og der
er oftest let forhgjet CO2. Det kraever
opmerksomhed f.eks. ved bedovelse.

Apneustic breathers

(vejrtreekning med vejrhold)

Personen har hurtige eller forleengede
indandinger, holder sa vejret og har
evt. ufuldsteendig udanding. Der kan
vaere kronisk forhgjet CO2. Det kraever
opmerksomhed f.eks. ved bedovelse.

Valsalvamanevre

Mange med RTT, ofte de med "forceful
breathing”, har mange daglige val-
salvaepisoder, hvor de spontant laver
valsalva, dvs. har en forleenget indan-
ding med hold af vejret og derefter en
kraftig udanding. Det kan konstant
pavirke hjerterytme og blodtryk.




Epilepsi og RTT

Det kan somme tider vare sveert at
afklare, om en person med RIT har
epilepsi.

Anfald, der ikke er epileptiske, kan
tolkes som epileptiske, og omvendt
kan mindre epileptiske anfald over-
ses, eller man overvejer ikke, om det
kunne vaere epileptiske anfald. Endvi-
dere kan de, der har epilepsi have flere
slags anfald, evt. bade epileptiske og
ikke-epileptiske.

Derfor er en god anfaldsbeskrivelse
—gerne med videooptagelse af anfald-
ene - vigtig, sa relevant udredning og
hermed behandling kan ivaerksaettes.

Specielt ved RTT er voldsomme "an-
fald” med enten hyperventilation eller
"vejrhold” mange gange tolket som
epileptiske, da disse vejrtreekningsan-
fald (som ikke er epileptiske) ogsa kan
veere ledsaget af eller give indtryk af,
at personen er bevidsthedspavirket.

Epilepsi
Ved epilepsi er der gentagne ensar-
tede uprovokerede anfald med eller
uden bevidsthedspdavirkning og/eller
anfald ledsaget af bevaegelser som f
eks. smasken, savlen, rysten, stivhed
eller kramper.

Epileptiske anfald skyldes unormale
elektriske signaler fra celler i hjerne-
barken (hjernens overflade). De fleste
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epileptiske anfald (bade kramper og
fijernhedstilfaelde) er kortvarige pa of-
test 2-1%%2 minut, og de gdr oftest over
af sig selv. Meget langvarige anfald
betegnes som status epilepticus.

Hyppighed af epilepsi ved RTT

Der er mange personer med RTT, der
har epilepsi. I forskellige opgerelser
angives fra 50 til 90%. Det er sdledes
ikke alle med RTT, der har epilepsi, og
endvidere er der mange med RTT, der
kun har epilepsi i fa ar: Epilepsien star-
ter oftest i 3-4 ars alderen. Epilepsi kan
ses hos speede med RTT, og epilepsien
kan starte i voksenalderen, men det
er sjeeldent. Mange voksne, der havde
epilepsi som bern, har det ikke leenge-
re. Som sagt kan "anfald”, der ikke er
epileptiske (se afsnit: ikke epileptiske
anfald) let tolkes som epileptiske, og
det er maske grunden til, at der er sa
store forskelle i angivelse af hyppighed
i forskellige opgerelser.

Typer af epileptiske anfald
der ses ved RTT
Epileptiske anfald kan vaere
— Generaliserede anfald, hvor bevidsthe-
den er pavirket med eller uden kram-
petraekninger.

Krampeanfald indledes ofte med
en stivnen i kroppen, hvor vejrtraek-
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ningen ophgrer, og mange bliver bla
pa leeber og evt. pa huden. Stivheden
aflgses typisk af rytmiske, ofte synkro-
ne, treekninger i kroppen, hvorefter
vejrtrekningen kommer i gang igen,
ofte med dybe suk.

Tilfeelde med ukoordinerede flag-
rende bevagelser i armene er sjeeldent
epileptiske, men tolkes somme tider
som sddan.

Epileptiske absencetilfaelde er fjern-

hedsanfald, ofte med stirrende blik,
hvor personen ikke kan kontaktes og
ikke reagerer pa stimuli. Tilfeeldene
kan veere ledsaget af sma beveegelser
f.eks. i ansigt, gjne, haender.
— Fokale anfald, hvor der blot er enten
muskeltreekninger (bevagelser) eller
sansepdavirkning, men hvor personen
er vagen.

Fokale anfald, hvor der ogsa er
pavirkning af bevidstheden (kaldet
komplekse anfald) er den hyppigste
anfaldstype ved epilepsi ved RTT. Un-
dersggelser peger pd, at disse anfald
0gsd somme tider overses og tolkes
som ikke epileptiske.

Den enkelte kan have flere forskel-
lige typer anfald og sdledes bade ge-
neraliserede og fokale.

— Status epilepticus er en tilstand, hvor
et anfald varer over 30 minutter, eller

hvor anfald optraeder gentagne gange

inden for kort tid. Status epilepticus
kraever oftest indleeggelse for at bryde
anfaldet/anfaldene.

Hvordan stilles diagnosen epilepsi
ved RTT? Hvordan bruges EEG?
Nar man skal undersgge for epilepsi er
en preecis anfaldbeskrivelse meget vig-
tig, og her kan det vaere en hjelp at op-
tage en videofilm af et anfald, ogsd nar
man er i tvivl, om det er epilepsi eller ej.
Ved mistanke foretages ogsé EEG (elek-
troencefalografi), hvor hjernebarkens
cellers elektriske signaler registreres. Et
normalt EEG viser elektriske signaler
fra hjernen, som det ville forventes for
en given alder. Et abnormt EEG viser
forandringer, som afviger fra det nor-
male for en given alder. Ved epileptiske
anfald vil EEG-kurven andre sig under
et anfald. Sammen med EEG kan ta-
ges en video, s man kan se, om der
kommer @&ndringer i EEG’et samtidigt
med et anfald.

Jeg har min egen mening
- sa Iyt til mig!
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Ved RTT vil et EEG de forste levedr
oftest vaere normalt, men med arene
vil naesten alle med RTT (bdde med og
uden epilepsi) fa en sdkaldt abnorm
EEG-kurve. Det betyder, at EEG-kur-
ven adskiller sig fra det, man ser hos
en rask person uden RTT pd samme
alder.

For at stille diagnosen epilepsi
ved RTT, vil det ofte veere nedvendigt
at have set anfald under samtidig
EEG-optagelse. Ved ikke-epileptiske
anfald kan EEG vare abnormt, men
EEG andrer sig ikke under anfald, som
det ses ved epilepsi.

EEG kan sdledes vare beskrevet
som "abnormt” (og vil oftest vaere
det ved RTT), uden at personen har
epilepsi.

Er der let og sveer epilepsi?

Ved svaer epilepsi forstds ofte en epilep-
si, hvor det er vanskeligt at opné an-
faldsfrihed med medicinsk behandling.
For mange foreeldre er spergsmadlet om
svaer/let oftest relateret til, hvor vold-
somt anfaldet ser ud.

Ved RIT kan ses, at epilepsien er
svearest at behandle de forste ar, men
senere, ofte efter ti-ars alderen, bliver
det lettere, og mange voksne er an-
faldsfri og kan ophgre med medicinsk
behandling.

Medicinsk behandling

Valg af behandling afhenger af
anfaldstype og EEG-forandringer-
ne. Ikke alle bliver anfaldsfri under
medicinsk behandling, men man-
ge gor eller far feerre anfald. Det er
langt fra alle, der oplever bivirkning
af medicin. Mindre bivirkninger ac-
cepteres af de fleste, hvis alternativet
er mange belastende anfald. Under
medicinsk behandling vil man ofte
tage blodprever og male koncentra-
tionen af medicin i blodet. Ikke alle
mennesker omsatter medicinen lige
hurtigt, og man ma derfor ved hjalp
af blodprever lgbende vurdere, om
dosis skal aendres.

Er medicin uvirksomt, eller er der
med flere typer medicin uacceptable
bivirkninger, kan en ketogen dizetbe-
handling hjelpe nogle, evt. i kortere
tid. Denne dizet har et meget stort fedt-
indhold og meget lavt kulhydratind-
hold og dizeten skal felges ngje.

Bivirkninger af medicin?
Det er meget individuelt, om en person
far bivirkning af en given medicin og
ved hvilken dosis.

Somme tider kommer man i den si-

tuation, at et medikament er meget ef-
fektivt mod en epilepsi, men medicinen
mad opgives pd grund af bivirkninger.




I andre tilfaelde tales samme medika-
ment glimrende, men der opnds ingen
effekt mod anfald.

Hvor leenge skal man behandle?
Kontrol af behandling

Nar der ikke har veeret anfald i en laen-
gere periode (mindst 1-2 ar) kan man
overveje, om man gradvist kan trappe
medicinen ned eller evt. ophgre med
den. Mange voksne med RTT vil veere
"vokset” fra deres epilepsi, og kan ofte
ophere med medicinsk behandling.
Har medicinen veret givet i mange
ar, bar den aftrappes gradvist, det kan
vaere over ¥2-1 dr.

Personer med epilepsi gdr oftest til
leegekontrol hvert ¥ eller hele dr.

En anfaldskalender er en god méade
at dokumentere anfaldshyppighed pa
og se, om der er sammenfald med an-
dre ting. Det kan vaere stress, brud pa
rutiner, og f.eks. far nogle flere anfald
i forbindelse med menstruation.

Akut behandling af krampeanfald
Afhaengig af epilepsitypen vil man of-
test anbefale at give anfaldsbrydende
medicin ved anfald, der varer mere end
nogle f& minutter, ogsa for at hindre
at det udvikler sig til status epilepticus.
Hvordan, hvor meget og hvilken type
medicin, der skal gives som anfalds-

brydende er helt individuelt og skal
aftales med den lege, der behandler
barnets/den voksnes epilepsi.

Oversete epileptiske

anfald ved RTT

Undersggelser har vist, at epilepti-
ske anfald f.eks. med sma muskelryk
(myoklonier) og absencelignende an-
fald (kortvarig fjernhed) ikke altid mis-
taenkes som epileptiske af foreeldre eller
f.eks. paedagoger eller leerere, og derfor
overses. Sddanne anfald kan forstyrre
opmearksomhed og kontakt.

Beskyttelse ved anfald?

Har man epileptiske anfald med plud-
selige fald eller tab af muskelspanding,
kan det anbefales, at personen barer
hjelm. Gaende piger med hyppige epi-
leptiske anfald med risiko for fald kan
udstyres med hjelm med hagebeskytter
samt lille rygsaek med pude.

Ikke epileptiske anfald ved RTT
Flere forskellige anfaldslignende bevae-
gelser og symptomer ved RTT har veeret
og misteenkes fortsat ikke sjaeldent for
at veere epileptiske. Disse anfald for-
svinder ikke med epilepsimedicin og i
veerste tilfeelde opnds ikke andet end
medicinske bivirkninger, hvis der gives
store doser medicin.




Det kan veere:

— Vejrtreekningsforstyrrelse (unormal
vejrtreekning — se afsnittet om vejr-
trekningsmenstre).

— Stereotypier (gentagne formalslgse
beveegelser) ofte med henderne eller
flagren med armene.

— Vacant spells (pludselig opher med
en aktivitet, falden i staver).

— Luftslugen.

— Anfald med fokal dystoni (udpraeget
muskelspeending) i en del af kroppen.

— Grineanfald.

Neevnte anfald ses evt. i kombination.

Man kan have indtryk af pavirket be-

vidsthed.

EEG vil under disse anfald vaere upa-
virket, men stadig med forandringer
karakteristiske for RTT.

EEG med video under anfaldet kan
bruges til at afkraefte mistanken om
epileptiske anfald.

Betegnelsen absence bruges ofte om
en tilstand, hvor personen virker fjern.
Det er her vigtigt at vide, om det er
pa epileptisk basis eller blot "falden
i staver” evt. ifm. hadnd- og mundste-
reotypier.

Personer med epilepsi kan ogsa
have ikke-epileptiske anfald.

Konklusivt ma det siges, at epilep-
si er hyppig ved RTT. Epilepsien kan
vaere bade vanskelig at diagnosticere
og behandle, og samtidigt er der stor
risiko for, at andre symptomer ved RTT
mistolkes som epileptiske feenomener.
Risikoen herfor er serlig stor, hvis fag-
personerne, der undersgger for en evt.
epilepsi ikke er bekendt med typiske
treek ved RTT bdde ang. vejrtreekning,
beveegemenster og mulige EEG-foran-
dringer.

Jeg kommunikerer pd min egen mdade
- sd find ud af hvordan!
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Vakst

Vagt, hgjde og hovedomfang
Hovedparten af personer med RTT er
vaekstheemmede. Det ses i varierende
grad, og det gaelder bdde vagt, hajde
og hovedomfang.

Ved fedslen ligger parametrene
inden for normalomradet, men ved
sammenligning med bern uden RTT
ses de gennemsnitlige veerdier at ligge
lidt lavere allerede ved fadslen (opge-
relse fra den australske RTT database).

En dansk undersggelse (fra Gitte
Rendes pdh) viser, at forskellen i vaegt
og hgjde mellem danske piger med
RTT og piger uden RIT gges lidt med
alderen. De normalt brugte vaekstkur-
ver passer derfor ikke helt til personer
med RTT. Vaegt og hejde for de dan-
ske piger med RTT stemmer derimod
fint overens med amerikanske kurver
for piger med RTT udarbejdet af Alan
Percy fra University of Alabama, USA.

Personer med RTT har tendens til at
have et lavere BMI (body mass index
=vagt i kg/hgjde i meter?) end perso-
ner uden RTT. Da bern generelt har et
lavere BMI end voksne, skal vardierne
altid relateres til alderen pé kurver, der
er lavet til formalet.

En amerikansk undersggelse fra
2012 viser, at som gruppe har personer
med RTT en storre spredning af BMI,
saledes at der er en gget risiko for savel

undervagt som overvaegt set i forhold
til piger uden RTT. Risikoen @ges med
alderen. Den danske undersggelse viste
tilsvarende, at pigerne ikke havde va-
sentlig lavere BMI end piger uden RTT,
men derimod havde voksne med RTT
vaesentlig lavere BMI end de voksne
uden RTT.

Heaender og specielt fodder hos per-
soner med RTT er ofte mindre end for-
venteligt ud fra alderen og sidstneevnte
ogsa i forhold til hejden.

Hovedomfanget hos personer med
RTT kan vaere normalt, men hos man-
ge vokser hovedet ikke i takt med krop-
pen. Det skyldes, at hjernen ved RTT
ofte er mindre end normalt.

Pubertet

Personer med RTT kommer i puberte-
ten til normal tid, hvilket for pigernes
vedkommende oftest er mellem 10 og
13 ar. Hvis pigen gdr i pubertet, for hun
er otte @r eller efter 14-ars alderen, boar
det undersgges naermere. Der er dog
set en tendens til, at piger med RTT
kan fa tidligere brystudvikling, men
uden en tidligere indsettende men-
struationsalder.

Normalt indledes puberteten med
en vakstspurt, men amerikanske un-
dersagelser tyder pa, at det ikke er sa
udtalt ved RTT som hos piger uden




RTT. Puberteten opdages gerne ved,
at brysterne vokser, og det er normalt,
at det ene bryst vokser hurtigere end
det andet. De gvrige sekundaere kons-
karakteristika udvikles, og menstrua-
tionerne kommer typisk ca. 2 ar efter,
brystudviklingen er startet. Er pigen
meget tynd, kan det forsinke starten
pd menstruationerne. Blodningerne er
ofte uregelmaessige de forste ar.

Hvis pigen har smerter i forbindelse
med menstruationen, kan man give
smertestillende hdndkebsmedicin. Hvis
dette ikke er effektivt nok, ber leegen
radsperges for justering af dosis eller
anden medicin. En varmedunk pd ma-
ven kan ogsa lindre i nogle tilfaelde.
Hvis pigen er meget pavirket af men-

struationen, kan det anbefales at f& en
henvisning til en gynakolog og here,
hvilke andre muligheder der findes for
at afhjaelpe eventuelle gener i forbindel-
se med menstruationen. Her skal blot
navnes, at man kan overveje p-piller,
hormonspiral eller i helt sarlige tilfeelde
fiernelse af livmoderen (hysterektomi).

Menopause

(ophgr med menstruation)

Der foreligger sparsomme data om-
kring klimakteriet og menopausen hos
kvinder med RTT. Det er vores formod-
ning, at kvinderne ikke adskiller sig
vaesentligt fra andre kvinder i denne
sammenhaeng. Forhabentlig vil fremti-
dige livsforlgbstudier give os svar.




Fordgjelseskanalen og urinveje

Erneering, mad og vaegt
Mange med RTT vejer mindre end nor-
malt i forhold til deres hgjde. Om de
er egentligt undervagtige afthenger af
kropsbygning og muskelfylde (mus-
klernes storrelse). Den mest preecise
vurdering af veegt i forhold til hejde
kan fas ved en DXA kropsscanning,
hvor knogler, muskler og fedtlag ma-
les. Mange med RTT har en god appe-
tit, men om de far spist tilstreekkeligt
i forhold til kroppens behov kraever
mange gange en udregning og vurde-
ring af kosten ved en dieetist. Kaloriebe-
hovet hos den enkelte er dels athangig
af personens storrelse, men ogsa af
hvor meget personen bevager sig, og
om der er tale om gget spending af
musklerne (dystoni og spasticitet), idet
dette vil gge kaloriebehovet. Det er iseer
vore muskler, der bruger energi, nar
vi bevaeger os, men musklerne bruger
0gsa energi, nar de spandes, selv om
man sidder stille, eller blot sidder og
bevaeger arme eller hander. Udpraeget
hyperventilation medferer ogsa ofte et
storre energiforbrug.

Somme tider kan man blive overra-

sket over, hvor meget en person med
RTT egentlig ber spise og drikke for at
f& daekket sit neeringsbehov. Hos piger,
der savler meget, skal man vaere ekstra
opmarksom pa et gget vaskebehov.

Hvis der er reflux (se senere), eller
hvis der sluges meget luft, kan det re-
sultere i, at hun/han ikke har lyst til at
spise helt s meget, som der er behov
for, og blot en lidt mindre energiindta-
gelse end det egentlige behov vil grad-
vist resultere i et vaegttab eller en ikke
tilstreekkelig veegtogning. Det kan pd
sigt heemme vaekst bade i hagjden, men
0gsa af muskler og knogler. En normal
veekst er ogsa ngdvendig for at sikre den
fysiske pubertetsudvikling, som resulte-
rer i, at kroppen danner tilstreekkeligt
kenshormon, som igen er af betydning
for knogler og muskler.

For nogle kan det veere en lgsning
at f& en mavesonde (se senere), evt.
blot til at sikre at veeskebehovet bliver
deekket, idet et for lille vaeskeindtag
kan give bade traethed og forstoppelse.

For mange er det bedst at fa hyppige
mindre madltider, at have god tid til
disse, og at have en god siddestilling,
hvor kroppen ikke falder sammen. Bli-
ver personen med RTT urolig ved et
madltid og naegter at spise eller drikke,
behever det ikke at betyde, at hun er
meet. Det kan ogsa veere tegn pd et
opsted, som han/hun ferst skal have
lejlighed til at komme af med. Eller
kan skyldes at hun/han er forstoppet
og far ondt eller afferingstrang af at
fd mad "i maven”.




Det kan ofte vare nodvendigt evt. i
perioder at udfylde kost- og vaeskeske-
ma, sa alle ved, hvor meget, der er spist.
For nogle gives ekstra fedt i maden.
Stimulation af mundmotorik fer malti-
det som forberedelse til at spise hjeelper
nogle. Brug af stor engangssprejte un-
der madgivningen af blendet mad og
gelémad kan ogsd veere en mulighed.

Behandling af reflux og forstoppelse
er vigtigt, da begge dele mindsker ap-
petitten (se dette). Nogle tandleeger har
specialiseret sig indenfor stimulation
og traening af tyggefunktionen, sperg
tandleegen herom.

Teaender, tandlaege

og skeeren teender

Som udgangspunkt er teenderne nor-
male ved RTT. Tandfrembrud, tandskift
og behov for tandberstning og tandlee-
gekontrol er som hos alle andre. Alle
far tilbud om kommunal tandpleje i
barnealderen. Der kan somme tider
blive behov for behandling ved special-
tandplejen (bern og voksne), og man
henvises hertil ved egen tandlaege. Det
kan blive ngdvendigt at foretage tand-
behandling i fuld bedavelse (narkose),
hvis der skal foretages leengerevarende
behandling, som personen med RTT
har sveert ved at samarbejde og sidde
stille til.
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Nogle, iser bern, skeerer teender sa
voldsomt, at teenderne slides ned. Mael-
ketaenderne behover som regel ingen
behandling, mens de blivende teender
forebyggende kan pensles ("forsegles”)
regelmaessigt hos tandleegen. Mund-
massage, sut eller en bled klud at bide
i kan aflaste. Nogle kan have gavn af
en bideskinne.

Tandstillingen vurderes hos tandlee-
gen, i visse tilfaelde tilrddes behandling
af tandstillingen (tandretning).

Savlen

Mange med RTT savler. Ved dyb kon-
centration kan man opleve, at savlen
for en tid ophgrer. Stimulation af mund
og sveaelg kan veere en mulighed for at
forbedre mundmotorikken. Instruktion
kan gives af fysioterapeut, ergotera-
peut, talepaedagog eller somme tider
tandleege.




Seerligt ndr det er koldt, er det vigtigt
at veere opmeerksom pd, at savlet ikke
irriterer huden omkring munden. For
at beskytte tgjet mod at blive gennem-
bledt kan man give et torklede pa.
Der findes specialsyede torklaeder, som
bdade er peene og praktiske. Konstant
fugtig hud kan resultere i svamp i hu-
den. Dette kan behandles med speciel
creme eller salve.

I visse situationer, hvor man vil und-
gd savlen, kan man tale med sin laege
om at give atropin drdber pd tungen.
Det virker i nogle tilfeelde i en kort pe-
riode men maske lige den time, hvor
man nedigt vil savle f.eks. ved seerlige
festlige lejligheder. Drdberne virker ved
at nedsatte mangden af spyt.

Fejlsynkning

Ved fejlsynkning kommer maden ”i
den gale hals” dvs ikke lige ned i spi-
sergret men i luftreret. Det resulterer i
hoste og maske ogsa opkastning. Det
kan veere et problem under maltider-
ne. Hos nogle er det en fordel at holde
indtagelse af vaeske og mad adskilt.
Hos andre kan problemet afhjalpes
af hyppig vaskeindtagelse under spis-
ningen. Nogle kan have glede af, at
vaesken tilsaettes et fortykkelsesmiddel
eller at drikke af tudkop, et specialsu-
gergr med indbygget ventil eller en
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stor engangssprgjte. Problemer med
fejlsynkning under spisning af fast fade
kan afhjeelpes med blendet mad. For
nogle er en PEG-sonde en god lgsning.
En PEG-sonde (percutan endoskopisk
gastrostomi) er en mavesonde, der er
placeret gennem huden pd maven ind
i mavesaekken. Nogle har blot brug
for sonden til vaeske og evt. medicin.

Reflux

Reflux er den laegelige betegnelse for
tilbageleb af maveindhold til spiserg-
ret. Det er hyppigt ved RTT. Det skyldes
formentlig en utilstraekkelig lukning
eller speending i den muskel, der danner
overgang mellem spisergr og mavesak.
Da indholdet i mavesaekken er meget
surt (lav pH) taler man om tilbagelab
af mavesyre. Det kan virke staerkt irri-
terende pa slimhinden i spisergret, der
ikke som slimhinden i mavesaekken
er bygget til at modsta syre, og denne
irritation kan lede til sdrdannelse. Hvis
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pigen virker forpint, specielt i liggende
stilling eller pa faste tider efter maltider-
ne, kan det maske skyldes smerter fra
spisergret. Reflux af mavesyre skader
teenderne. Tandleaegen kan ofte se, om
der er denne syrepavirkning. Sperg!

Tilstanden kan behandles med sy-
renedsaettende medicin, der reducerer
surhedsgraden, men tilbagelgb vil sta-
dig veere til stede.

Luftslugen

Luftslugning er et velkendt problem
ved RTT. Det medferer ofte en udspilet
mave og kan give mavesmerter.

Personer med RTT kan have svaert
ved at skille sig af med luften ved at
bovse eller prutte. Der er desveerre ingen
god medicinsk lesning, men forskellige
typer handkebsmedicin kan mindske
ubehaget/smerterne hos nogle. En evt.
forstoppelse ber behandles, da den kan
forvarre tilstanden. Mdske kan der veere
effekt af mundstimulerende traening
for at mindske tendensen til at sluge
uforholdsmeessig meget luft.

Aktiv bevaegelse hjelper med at
bringe luften videre i systemet — jo
mere jo bedre. Personer, der ikke er
gdende bgr komme i oprejst stilling
flere gange dagligt og have mulighed
for at fd mange forskellige stillingsskift.
Det kan endvidere hjalpe nogle at lig-
ge pa maven med bagdelen hgijt (evt.
liggende pa en skrdkile).

Kontinens
Dette ord bruges for at beskrive, om
man kan holde pd urin og affering, i
modsat fald tales om inkontinens mht.
urin og affering.

Ved RTT bruger stort set alle ble pa
grund af manglende kontrol af vand-
ladning, men mange opnar kontinens




med affering. En dansk opgerelse (ikke
offentliggjort) viser, at dette er tilfaeldet
for ca. 1/3 af danske personer med RTT.
En nylig hollandsk undersggelse har
vist samme tendens, idet ca. 1/4 var
kontinente for affering om dagen.

Det er vigtigt at vaere opmarksom
pa at undga forstoppelse. Det kan
lade sig gere ved at indarbejde helt
faste toiletrutiner pa faste tidspunkter
i forhold til dagens ovrige faste ruti-
ner, at bruge god tid ved toiletbesag og
holde rutinerne meget ensartede bade
hjemme, i skole, i bosted, dagtilbud og
aflastningssted.

Selvom de fleste personer med RTT
ikke har kontrol over blaeren, kommer
der ofte vandladning ved toiletbesag.
Dette gger sandsynligheden for at tem-
me bleeren for urin flere gange i lebet af
dagen og hermed at nedseette risikoen
for bleerebeteendelser.

Forstoppelse (obstipation)

og afferingsmidler

Mange med RTT har tendens til for-
stoppelse. Man mener, det skyldes en
ubalance i det autonome nervesystem,
der kan bevirke at tarmperistaltikken
(tarmbevaegelser) ikke skubber afferin-
gen hurtigt nok gennem tarmsystemet.
Samtidigt kan alle blive forstoppede,
hvis man ikke drikker nok vaeske, hvis

man sidder meget stille, og hvis kosten
ikke indeholder sarlig mange fibre (som
giver afferingen fylde), som der f.eks. er i
grentsager, frugt, groft bred og rugbred.
Det er ikke altid man er klar over, man
er forstoppet, men det kan give alment
ubehag, oppustethed og mavesmerter.
Faktisk er forstoppelse den allerhyppig-
ste drsag til mavesmerter hos danske
born, der ikke har RTT: De der har RTT
kan sjeeldent forteelle, at de er forstoppe-
de, men forstoppelse kan veere drsag til
uro, grad, selvskadende adfaerd, darlig
sevn, gget muskelspanding, aggressivi-
tet og madlede. Forstoppelse kan give
kvalme og opkastning.

Der er derfor al mulig grund til at
sikre, at personer med RTT ikke er for-
stoppede. Dvs. sikre at den, der har
RTT, har affering dagligt eller mini-
mum hver 2. dag, og at man sikrer sig,
at afferingen ikke er hard. Mange har
brug for, ofte allerede fra smabarnsal-
deren at fa en form for afferingsmiddel.
Det kan veere laktulose eller movicol
(som mange finder er det bedste ved
RTT), men ogsa figensaft og sveskemos
hjeelper mange. Hvis forstoppelsen er
indtradt, kan det somme tider vaere
nedvendigt at bryde det ved at give et
afferingsmiddel direkte op i endetar-
men. Det er ikke ukendt at nogle med
RTIT kun har affering pa den made.
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Nogle synes, det er praktisk, for sé ved
man altid, hvornar personen far af-
fering, men det kan ikke anbefales at
regulere afferingen pa den made. Dels
kan det kun lade sig ggere, hvis per-
sonen har en vis grad af forstoppelse
(ellers ville afferingen komme af sig
selv), hvilket i sig selv giver ubehag,
og dels gdeleegger man med tiden tar-
mens naturlige refleksfunktion.

Bedre er det at opleere personen med
RTT, til at have affering pa toilettet,
dvs. selv kontrollere sin affering. Det
kan man kun, hvis man ikke er for-
stoppet, og det kan lade sig gere for de
fleste (se afsnit om kontinens).

Urinvejsinfektioner

Umiddelbart burde personer med RTT
ikke have flere urinvejsinfektioner, dvs.
bleerebeteendelser og/eller nyrebaek-
keninfektioner end andre. Der er ikke

kendskab til gget forekomst af misdan-
nelser af urinveje, noget der disponerer
til urinvejsinfektioner.

Forstyrrelse i det autonome nervesy-
stem kan dog teoretisk bidrage til, at
bleeren ikke altid temmes helt ved en
vandladning, hvilket kan disponere
til blaerebeteendelse.

Forstoppelse kan ogsd give bleerebe-
teendelse. Personer med RIT kan ikke
sd let forteelle om smerte eller ubehag,
og nogle har en hgj smertetarskel.
Har man indtryk af ildelugtende urin,
evt med feber, eller feber uden kendt
grund, er det en god idé at sgge lage
og f& undersggt for urinvejsbetaen-
delse. En urinpreve skal tages sterilt,
dvs. en midtstrdle urin efter afvask-
ning. Urin opsamlet pa en ikke korrekt
made kan give anledning til forkerte
svar og dermed forkert behandling.
Sperg laegen.

Jeg ved, hvad jeg har lyst til
— sa sporg mig!
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Sundhedstjekliste

Det anbefales, at alle med RTT kommer
til regelmaessig leegeundersggelse 1-2
gange darligt og efter behov i gvrigt.
Da tiden ved konsultationen kan
vaere knap, er det en fordel pa forhand
at lave sin egen dagsorden, sa de vae-
sentligste problematikker nds.

Ved laegebesag anbefales at

flg. undersgges

* Hojde og vaegt.

¢ Hovedomfang (bern)

¢ Blodtryk.

* Rygsgjle (scoliose?)

¢ Vejrtreekningsmenster.

e Motorik.

¢ Ledstatus inkl. fodder og fodtgj.

¢ Muskelspeending.

e Sar: pa haender ved handstereoty-
pier; ben, arme og fodder, hvis der
bruges skinner og serlige sko.

¢ OBS. Husk at tage alle skinner, sko
og evt. korset af ved laeegebesgget, s
huden kan ses!

e Blodpreve arligt for D-vitamin og
kalkstatus.

e EKG hvert 2. ar.
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Samtalen begr ogsd dreje sig om pro-

blematikker, der er relevante indenfor:

o Adfeerd.

¢ Kommunikation.

¢ Helbred.

¢ Kost (OBS indhold af kalorier,
D-vitamin og kalk) og veeskeind-
tag.

¢ Tandstatus.

¢ Spisning.

e Affgring og vandladning.

e Epileptiske og ikke-epileptiske an-
fald.

¢ Horelse og syn.

¢ Sgvn.

¢ Fysioterapi.

¢ Muligheder for motorisk aktivitet.

e Faldforebyggelse.

¢ Unge og voksne: Menstruation.

¢ Sociale forhold: daginstitution/sko-
le/beskaeftigelse, fritid, aflastning,
hjaelpemidler.
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Psykologi og kognition

Kognition

Ordet 'kognition’ vedrgrer funktioner
som erkendelse, opfattelse, teenkning
og anvendelse af viden, og indgdr der-
for i de fleste menneskelige processer.
Saledes kan et menneskes sociale, folel-
sesmaessige og intellektuelle udvikling
ikke forstas som selvsteendige omrader
men ma ses som sammenhangende.
Ser man pa kognition i forhold til ud-
vikling, skal fokus vere pa, hvordan
barnet opfatter og tilpasser sig i verden,
og hvordan det lagrer sine erfaringer
og udvikler kundskaber, samt hvordan
erkendelsen foregar i samspil med det
omgivende milje.

Nar man laver en kognitiv vurde-
ring, ses der bade pa alder og pa det
enkelte individ, sdledes er der nogle
alderstypiske faellestraek i den kogniti-
ve udvikling, men inden for disse fael-
lestreek er der ogsa store individuelle
forskelle.

RTT pavirker ogsa den kognitive ud-
vikling, og personer med RTT er derfor
psykisk udviklingsheemmede. Imidler-
tid er det dog vanskeligt at vurdere, i
hvilken grad de er haemmede, idet de
test, der bruges til at lave en kognitiv
profil af en person, er ved opgaver,
hvor der enten skal svares verbalt eller
ved at lave en opgave med haenderne.
Da personer med RTT ikke har noget
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verbalt sprog og samtidig har vanske-
ligt ved at bruge heenderne viljestyret,
kan de gaengse tests derfor ikke bruges,
og der er endnu ikke udviklet alterna-
tive tests.

Selvom personer med RTT er udvik-
lingsheemmede, og det ikke er muligt
atmale i hvilken grad, er det vaesentligt
at huske pd, at der altid er potentiale
for udvikling, og derfor er det vigtigt
0gsa at udfordre dem intellektuelt.

Det sociale

Undersggelser af de sociale praeferencer
hos personer med RTT peger p4, at de
foretraekker socialt orienterede stimuli,

og at de pa billeder foretrakker at kigge
pa mennesker frem for pa genstande.
Nar de kigger pa billeder af mennesker,
kigger de mest pd gjnene, ligesom an-
dre mennesker gar. Disse undersggelser
peger saledes pd, at personer med RTT
i haj grad er socialt orienterede.




Dette bekreeftes ogsa i praksis, hvor
de fleste personer med RTIT godt kan
lide at iagttage, vaere sammen med og
lave noget sammen med andre men-
nesker. Mange af dem opseger endda
selv kontakten med andre, f.eks. ved
(intens) gjenkontakt eller bergring.

Derfor er det vigtigt, at personerne
med RTT bliver inddraget i det sociale
liv, og der skabes og tilbydes et relevant
socialt miljg, de kan feerdes i, som f.eks.
et ungdomsmilje til teenagerne.

Ligeledes er det vigtigt, at man som
omsorgsperson er opmarksom pa at
inkludere og medinddrage personerne
med RTT, da de nemt kan "gemme sig”
i meengden, fordi de er stille og ikke
verbalt kan gere opmeerksom pa dem
selv og deres lyst til at deltage.

Humer og stemningsniveau
Hverdagen for personer med RTT pavir-
kes af deres skiftende humer og stem-

ningsniveau, som til tider kan s&endre
sig ufatteligt hurtigt. Det er ikke altid
til at forsta, hvorfor personen med RTT
det ene gjeblik kan veere rigtig glad, for
s pa et kort gjeblik at blive meget vred
eller ked af det. Det kan veere meget
vanskeligt at finde arsagen til disse
hurtige stemningsskift.

Netop fordi personer med RIT har
kommunikationsvanskeligheder, skal
"udbruddene” altid tages alvorligt — in-
gen udbrud uden grund. Udbruddene
er personens made at kommunikere,
at noget er galt og ma ikke tages som
udtryk for darlig opfersel. Det er vae-
sentligt at veere bevidst om, at det ogsa
er frustrerende for personen med RTT
at have det sddan, og det er omgivel-
sernes opgave at hjalpe personen og
forsege at lase problemet.

Der kan vaere mange arsager til de
pludselige humerskift. Det kan f.eks.
véaere bevidsthedsaendringer som folge
af vejrtreekningsforstyrrelser, smerter
og ubehayg, forkert siddestilling eller et
hjaelpemiddel, der ikke sidder korrekt.
Sult, treethed eller torst kan ogsa veere
en mulig drsag til at personen med
RTT er urolig.

En anden forklaring kan vaere for-
styrrelserne i det autonome nervesy-
stem, som bevirker, at personer med
RTT kan veere i en konstant stresstil-

A B



stand, som er vanskelig for dem at
bremse og komme ud af igen.

Samtidig kan de have vanskeligt
ved at selektere, regulere og bearbejde
sanseindtryk, sa alle lyde, lugte, berg-
ringer, bevagelser, synsindtryk etc. bli-
ver taget ind pa én gang. Det vil sige,
at de ikke fdr sorteret de ikke-relevante
sansestimuli fra, hvilket igen kan veere
med til at skabe en hgj stresstilstand.

Humerskiftet kan ogsa skyldes en
emotionel a&ndring i hjernen, som ud-
trykkes gennem frustration, tristhed,
decideret vrede, eller den anden vej
rundt, som glaede. Mdske ved personen
med RTT ikke helt selv, hvad denne
&ndring i sindstilstanden skyldes, og
kan derfor have sveert ved at udtrykke
det pa anden vis.

Det er vigtigt, at man i disse situ-
ationer verbalt tilkendegiver, at man
kan se, at personen har det skidt og at
man forsgger at hjaelpe.

Latterudbrud og skrigeture

Personer med RTT kan have leengere-
varende latterudbrud eller skrigeture,
som anses for at vare ufrivillige. Ud-
bruddene er forskellige fra det plud-
selige humerskifte — "kommunika-
tionsudbruddene”, som er beskrevet
ovenfor, da der tilsyneladende ikke
er kontakt til personen med RTT, og

da baggrunden for dem formentlig er
anderledes. Hvorfor disse latter- eller
skrigeture kommer, ved man pé nu-
veerende tidspunkt ikke.

De kan virke skreemmende for om-
givelserne, da personen tilsyneladende
ikke kan kontaktes, mens det star pa.
Man kan forsege at bryde udbruddet
ved at lave et skift i omgivelserne ved
hjeelp af berering, ved at teende for
musik, sette en dvd p4, flytte sig til et
andet sted eller lignende, og derved
rette fokus et andet sted hen.

Jeg kan lide at blive underholdt
— sd overse mig ikke!
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Kommunikation og RTT

Kommunikation er en livslang leerings-
proces. Det er gennem kommunikatio-
nen med vores omgivelser, vi udvikler
os som mennesker, der kan handle i
verden, pavirke vores omgivelser og
dele vores synspunkter og oplevelser
med andre. At have mulighed for at
kommunikere og blive hert er en men-
neskeret.

De fleste personer med RTT har ikke
noget talesprog, men der er ingen tvivl
om, at de forstar talesprog bedre, end
de kan give udtryk for. I hvilken grad
de forstar det, kan dog vaere vanskeligt
at vide og varierer fra person til person.

Nar personer med RTT ikke har no-
get talesprog og har vanskeligt ved at
bruge heenderne viljestyret, kan kom-
munikation vaere sveert tilgeengelig for
dem, hvorfor der er risiko for, at man
kommer til at tale henover hovedet pa
dem. Derfor er det vigtigt at huske at
medinddrage dem i en samtale, hvor
der er flere samtalepartnere. Ligesom
det er vigtigt at tale med dem pa et
niveau, som passer til dem og om ting,
som interesserer dem.

Nar man har RTT, ser kommunika-
tionen anderledes ud, og den kan have
vanskeligere ved at blive udviklet og
forstdet end hos andre. Derfor er det
nedvendigt at gere en sarlig indsats
for personer med RTT i forhold til at
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udvikle deres kommunikation og laere
at forstd den. I den forbindelse er det
vigtigt, at alle omkring personer med
RTT er opmaerksomme pd, at det er
deres ansvar at skabe de mest optimale
rammer for kommunikation i form af
struktur, hjaelpemidler og ikke mindst
tid. Bade i forhold til den mengde tid
der gives til, at personen med RTT kan
leere at bruge et kommunikationshjeel-
pemiddel og et kommunikationssy-
stem, men ogsd i forhold til den tid der
bruges pa den enkelte kommunikative
udveksling.

Grunden til, det er sd vigtigt at give
tid til hver enkelt kommunikative ud-
veksling, er, at personer med RTT ofte
har en meget lang latenstid, hvorfor
der kan ga lang tid fra der stilles et
spergsmadl, til der kommer et svar.
Ofte kan der ga sa lang tid, at den,
der sporger, foranlediges til at stille et
supplerende spergsmadl for at uddybe
det forste spergsmadl, eller selv tolker
et svar eller gar videre uden at have
modtaget et svar.

Atlatenstiden er sa lang, er saledes
ikke et tegn pd manglende lyst til at
svare, manglende samarbejdsvillighed
eller manglende viden og forstdelse.
Ting tager bare lang tid for en person
med RTT. Et svar kan sagtens vare hal-
ve til hele minutter undervejs, og det




skaber selvsagt frustrationer, hvis den,
der stiller spergsmalet, ikke afventer
et svar og hurtigt gar videre eller selv
bestemmer svaret.

Hvis man pa forhdnd ved, at man
ikke har tid til at afvente et svar, kan
det derfor anbefales at undlade at stille
et spergsmal og i stedet bruge konstate-
ringer i kommunikationen, som f.eks.:
"Du far rade bukser pa i dag” i stedet
for "Vil du have rede bukser pa i dag?”

Alternativ Supplerende
Kommunikation

Alternativ og supplerende kommuni-
kation — ogsa kaldet ASK — er en faelles-
betegnelse for de mange mdader, man
kan kommunikere pd, hvis talen ikke er
tilstraekkelig. Sdledes kan ASK ses som et
tvaerfagligt praksisfelt inden for special-
padagogikken, der hjelper mennesker
til at kommunikere og forstd hinanden,
ndr den ene part har en funktionsned-
seettelse og ikke kan tale. ASK skal altsa
veere med til at give personen med RTT
nogle kommunikationsredskaber og
kommunikationssystemer, der fremmer
sd stor en selvsteendighed og mulighed
for at give sin mening til kende som
muligt. Mdden, hvorpd dette kan ske,
er ved at gere brug af forskellige rele-
vante hjelpemidler og ved at motivere
personen med RTT til s aktiv og effektiv
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deltagelse i kommunikative interaktio-
ner som muligt.

For at kunne benytte ASK til per-
soner med RTT, kraever det en sarlig
viden om RTT, s man har et kendskab
til, hvordan funktionsnedsaettelserne
hos personer med RTT kan se ud, og
hvilke muligheder og begraensninger
det kan give i forhold til brugen af
forskellige kommunikationsmadader
og -midler. Men lige sa vigtigt er det
at have et indgdende kendskab til den
enkelte person med RTT, og hvordan
RTT specifikt udspiller sig hos denne,
og hvordan dennes personlighed spiller
ind pd RTT. Dvs. det er vigtigt at have
et mere konkret kendskab til hele per-
sonen med RTT.

Udtryksmader

De fleste personer med RIT har ikke
noget talesprog, og de som har, har
stadig sveert ved at udtrykke sig ved
talesproget alene. Derfor er det vigtigt
at have fokus pd andre udtryksmadader
og leere at forsta og tolke dem. Af andre
udtryksmader findes der de ” kropsba-
serede udtryksmader” og de "hjeelpe-
middelbaserede udtryksmader”.

De "kropsbaserede udtryksmader”
er mader, hvor personen med RTT ud-
trykker folelser, ensker eller holdninger
ved hjelp af kroppen. Det kan vare




gennem bevagelse med kroppen, f.eks.
leener nogle sig frem med kroppen, ndr
de mener "ja” eller vil give en positiv
respons, og tilbage, nar de mener "nej”
eller vil give en negativ respons. Nogle
af dem, der kan gd, gdr hen og stiller
sig foran den/det, de gerne vil henlede
deres opmaerksomhed pa.

Et andet og meget vigtigt eksempel
pa en kropsbaseret udtryksmade er
blik og sjenudpegning. Personer med
RTT kan bruge deres gjne viljestyret, og
rigtig mange af dem har et intenst og
vedholdende blik, som de bruger til at
fange opmarksomheden hos de perso-
ner, de gerne vil i kontakt med, ligesom
mange af dem ogsé bruger deres gjne
til at pege pa en gnsket genstand.

De "hjelpemiddelbaserede ud-
tryksmader” er, nar der bruges en
materiel genstand til at fremme kom-
munikationen. Det kan f.eks. veere
billeder, konkreter (reelle ting eller
objekter) eller computere.

Kommunikationshjeelpemidler

Kommunikationshjelpemidler er ma-
terielle genstande, som bliver brugt i
de hjelpemiddelbaserede udtryksma-
der. Der findes mange forskellige
kommunikationshjeelpemidler, og
ndr man skal valge et kommunika-
tionshjeelpemiddel, er det vigtigt at

overveje, hvordan dette hjelpemid-
del kan fremme kommunikationen,
og om det er et hjelpemiddel, som
kommunikerer én vej (som oftest fra
omsorgsperson til personen med RTT)
eller to veje. Lige sa vigtigt er det at
huske pd, at det ikke skal erstatte de
kropsbaserede udtryksmader men
supplere og fremme nye kommuni-
kationsmuligheder.




Kommunikationshjelpemidlerne
kan vare delt op i "lavteknologiske
kommunikationshjaelpemidler” eller
"hajteknologiske hjaelpemidler”.

"Lavteknologiske hjelpemidler”
kan f.eks. veere grafiske symboler og
konkreter, kommunikationstavler,
kommunikationsbeger med grafi-
ske symboler, fotos eller skrevne ord.
Det kan ogsa vere hjelpemidler til
at saette grafiske symboler pd, f.eks.
gjenudpegningsrammer, plader eller
veste med sort velcrovelour. Hvilket
lavteknologisk hjelpemiddel, man
skal valge, afhanger af den enkelte
person og dennes abstraktionsniveau.

Uanset hvilket lavteknologisk hjeel-
pemiddel, man valger at benytte sig
af, kan det vaere en god idé at lave et
kommunikationspas til hver enkelt
person med RTT.

Et kommunikationspas er et lille
hefte med vigtige oplysninger om
personens kommunikation, skrevet i
et let tilgeengeligt og uformelt sprog
som alle kan forstd. Passet laves i
samarbejde mellem dem, der kender
personen bedst og personen selv, nar
det er muligt. Det folger personen
rundt i hverdagen, s det altid er til-
gengeligt og synligt, f.eks. placeret
pa kerestolen.




Idéen bag kommunikationspasset
er, at personen med RTT hurtigt kan
preesentere sig selv over for nye men-
nesker og samtidig give information
om sine kommunikationsmader.

Disse oplysninger er iser vigtige
i forbindelse med en hverdag med
mange miljeskift (f.eks. hjem, skole,
fritidstilbud, aflastning), ved overgang
fra f.eks. bgrnehave til skole, eller hvis
man er i en sammenhaeng med stor
personaleudskiftning, f.eks. i et botil-
bud.

Et kommunikationspas kan f.eks. in-

deholde oplysninger som:

¢ Om mig.

e SAdan forteaeller jeg dig noget.

e Vigtigt at vide om mig, nar vi skal
tale sammen.

¢ Du kan hjeelpe mig ved at...

e Vigtige personer i mit liv.

¢ Jeg kan godt lide...

¢ Jeg kan ikke lide...

e Sadan fungerer min udpegningstav-
le/talemaskine.

e Vigtigt at vide (f.eks. i forbindelse
med medicinering, spisning e.a.).




"Hejteknologiske hjelpemidler” kan
veere en talebef, dvs. en slags kontakt/
maskine, hvor det er muligt at indtale
en eller flere beskeder, som kan afspil-
les ved at trykke pd talebgffen. Eller det
kan vere talemaskiner til indtaling
eller afspilning af varierende antal fel-
ter med ord eller setninger. Inden for
de sidste ar er gjenstyrede computere
for alvor kommet frem. Netop fordi
personer med RIT kan bruge deres
gjne viljestyret, er der flere og flere,
der far en computer med gjenstyring
til at kommunikere med. Computeren
bygges op med flere lag, hvorigennem
det bliver muligt for personen med RTT
at fortaelle, hvordan hun/han har det,
eller hvad hun/han har lyst til. En sa-
dan computer kan bygges op i forskel-
lige niveauer, sa det kan tilpasses den
enkeltes kognitive abstraktionsniveau.

P& Hjeelpemiddelbasen kan man fin-
de en oversigt over kommunikations-
hjaelpemidler. Se http://www.hmi-ba-
sen.dk/ under "kommunikation”. Og
pa http://www.vikom.dk/Falglig%20
viden/kommunikation-og-sprog kan
man leese mere om alternativ og sup-
plerende kommunikation.

I gang med kommunikationen

Det er aldrig for sent at starte med at
forsgge at lere en person med RTT

et brugbart kommunikationssystem
eller kommunikationshjelpemiddel.
Men det er anbefalelsesvaerdigt at star-
te med at arbejde med alternativ og
supplerende kommunikation sd tidligt
som muligt, for pd den made at veenne
personen med RIT til at se, leere og
arbejde med alternative kommuni-
kationsredskaber, hvorved hun lerer,
at der findes alternative kommuni-
kationsmuligheder til det talte sprog,
ligesom den alternative kommunika-
tion nemmere bliver en naturlig del
af hverdagslivet. Det er vigtigt, at de
valgte kommunikationshjeselpemidler
og kommunikationsredskaber bruges
alle de steder, hvor personen med RTT
faerdes i sin hverdag.

Netop fordi kommunikationen med
personer med RTT ser anderledes ud, og
netop fordi de kan have en meget lang
latenstid, er det i kommunikationen
med dem vigtigt at gore sig det klart:
— Hvad der skal formidles.

— Hvordan det skal formidles.

Og serligt i opstartsfasen af et kom-
munikationsforleb, er det vigtigt at
overveje og laere:

— Hvordan man kan sikre sig, at budska-
bet bliver opfattet korrekt.

— Hvordan man kan aflcese hos personen
med RTT, at budskabet er blevet opfattet
korrekt?
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Nar man skal i gang med at arbejde
med et kommunikationshjelpemid-
del, skal der veelges et ordforrdd, som
passer til personen med RTT. Ordforrad
til kommunikationshjaelpemidler kan
eksempelvis vare grafiske symboler
(f.eks. boardmaker, piktogrammer,
PCS, fotos m.fl.), der evt. er ledsaget
af skrevne ord, og i kombination med
talte ord/saetninger til f.eks. talemaski-
ner eller gjenstyrede computere.

Nar man skal velge det ordforrad,
som skal veere tilgeengeligt for perso-
nen med RTT, er der nogle ting, man
skal overveje, bl.a. hvilke ord eller
udsagn der skal valges, om der skal
bruges seetninger eller enkelte ord, el-
ler hvilke symboltyper det skal veere.
Ofte vil det veere n@dvendigt at prove
sig frem, men her er der nogle anvis-
ninger, som kan vere gode at felge
og inddrage i sine overvejelser og sin
planleegning:

e Inddrag altid personen selv, ndr det
er muligt, samt dem der kender per-
sonen bedst.

¢ Hvem skal ordforrddet primeert bru-
ges sammen med og i hvilke situatio-
ner (de naermeste, venner, bekendte,
professionelle)?

e Giv personen mulighed for at sige
noget, hun/han ikke allerede har
gode udtryksmuligheder for. Kan
personen f.eks. allerede fortaelle, at
hun/han er sulten ved at stille sig
foran kaleskabet, er det maske ikke
det, man skal prioritere at bruge
plads pé.

e Tank over personens alder, forudsaet-
ninger og interesser. Hvad taler andre
bern eller unge pd samme alder om?
Hvilke ting er personen optaget af?

e Teenk over at ordforradet ikke kun
handler om at udtrykke gnsker og
behov. Personen har ogsé brug for
at kunne kommentere, sporge, sige
noget sjovt, freekt, paent eller fortaelle
noget til andre.

¢ Ordforradet skal hellere vaere lidt for
stort end for lille.

Nar man skal i gang med at udvikle og
treene en kommunikationsform og im-
plementere et kommunikationshjael-
pemiddel i kommunikationen mellem
personen med RTT og de nare omgi-



velser, er det vigtigt, at det bliver gjort

s@ ensartet, som det kan lade sig gere.

Derfor er det vaesentligt at blive enige

om og fa koordineret, hvordan kom-

munikationen og kommunikations-
mulighederne for personen med RTT
skal vaere, sddan at kommunikationen
bliver nogenlunde ensartet bade ude
0og hjemme. Dvs. man i faellesskab skal
finde ud af, hvorvidt der skal arbejdes
med piktogrammer/boardmaker, fotos
eller konkreter, ligesom man skal bru-
ge det samme symbol for den samme
genstand eller aktivitet

Nar man gar i gang med at imple-
mentere kommunikationshjelpemid-
let, er der en raekke forhold, man ber
huske pa:

e Start ikke ud med at forlange at per-
sonen skal anvende hjaelpemidlet.
Brug i stedet selv kommunikations-
hjaelpemidlet og ver rollemodel for,
hvordan det kan bruges.

¢ Responder altid pa personens brug
af kommunikationshjelpemidlet.

e Det kan tage meget lang tid for
personen med RIT at lere det nye
kommunikationssystem. Derfor er
det vigtigt at veebne sig med talmo-
dighed, at give det tid og at blive ved
med at tro pd evnerne og potentialet
hos personen med RTT.

¢ De eksisterende udtryksmadder er sta-
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dig gyldige. Hvis personen f.eks. siger
"nej” ved at kigge ned, skal man ikke
pludselig forlange, at personen skal
sige "nej” med sit nye hjelpemiddel.
Serg for, at personen altid har ad-
gang til sine kommunikationshjeel-
pemidler eller har mulighed for at
bede om dem.

En talemaskine/computer med gjen-
styring er en udtryksmade, som skal
respekteres og besvares som andre
udtryk. Man slukker eller fjerner den
ikke bare, fordi man ikke har lyst til
at here pd den.

Hvis kommunikationshjelpemidlet
er begraenset til nogle fa ord eller
f& valgmuligheder, skal der - de
steder, hvor det er muligt — vaere en
‘anden’-valgmulighed. Dvs. der skal
veere et symbol eller felt, som perso-
nen med RTT kan velge, hvis hun
ikke ensker nogle af de fremlagte
valgmuligheder.

Serg for opdatering af ordforradet
s@ det altid er relevant.




Iraening

Ergoterapi

Den ergoterapeutiske behandling (tree-
ning) har fokus pa at vedligeholde og/
eller fremme funktionsniveauet hos
personen med RTT og gere hende sa
selvsteendig som muligt i de daglige
aktiviteter.

Sanseintegration og terapi

Det sensoriske nervesystem (den del
af nervesystemet, der er relateret til
sanserne) hos personer med RTT kan,
som folge af udviklingsforstyrrelsen,
veere umodent. Der findes syv sanse-
systemer; tre basale, kropsorientere-
de sansesystemer: "det taktile system”
(folesansen), "det vestibuleere system”
(balancesansen), "det proprioceptive
system” (muskel-ledsansen) og fire
stotte sansesystemer: "det visuelle
system” (synssansen), "det auditive
system” (heresansen), "det olfakto-
riske system” (lugtesansen) og "det
gustatoriske system” (smagssansen).
De tre kropsorienterede sansesystemer

har en grundlaeggende betydning for
den sensomotoriske, kognitive, folelses-
maesssige og sociale udvikling.
Personer med RTT kan have nedsat
kropsbevidsthed, sveart ved motorisk
planlegning (planlegning af bevae-
gelser), en skeev midtlinieorientering
og taktil skyhed (overfelsomhed for
bergring) specielt i ansigt, mund og pa
haender. De kan desuden have nedsat
smerteregistrering, pavirket arousal
(modtagelighed for sanseindtryk) og
@ndret ssvnmenster. Personens sanse-
bearbejdning, og dermed ogsd adfeerd,
kan veere karakteriseret ved over- eller
underreaktion pa sansepavirkning.
Overstimulation kan medfere ekstremt
ubehag hos personen med ufrivillige
reaktioner inkl. fx bleghed, opkast,
agitation og grad. En utilstreekkelig
sanseintegration kan fa betydning for
personens arousal (ophidset og urolig
adfeerd) i lebet af dagen og for perso-
nens sevn. Bruger personen lang tid pa
at finde ro og falde i sevn om aftenen,




eller falder hun i sevn i dagtimerne,
kan det skyldes en utilstraekkelig san-
sebearbejdning.

For at kompensere for en utilstraek-
kelig sansebearbejdning kan det vaere
relevant med vejledning af omgivel-
serne med henblik pa hvilke stimu-
li, der henholdsvis skal fjernes eller
tilbydes i lgbet af dagen og hvornér
pé dagen.

Folgende sanseintegrationsmetoder
og -hj&lpemidler kan anvendes i det
daglige til bedring af sansebearbejd-
ning: kugle- eller kaededyne, sensit-
stol (kuglestol), kuglevest, SPIO eller
DMO dragt, bersteterapi, dybe tryk,
vibrationsbolde/-puder, horeveern, ore-
propper, sang og musik, pelsegynger
eller maveliggende gynger. Flere af
hjeelpemidlerne kraever en instrukti-
on inden brug.

Mundmotorisk funktion
Personer med RIT har ofte en nedsat
evne til at styre musklerne ved mund
og svalg, og det kan hos nogle bl.a.
medfere synkeproblemer.

At synke er en yderst kompleks
motorisk og sensorisk funktion, der
kraever optimal funktion i og samar-
bejde mellem 28 muskler og 7 sékaldte
kranienerver. Synkeprocessen inddeles
i fire faser:

¢ Den preeorale fase (fer munden),
hvor mad og drikke feres til munden.

¢ Den orale fase (i munden), hvor mad
og drikke bearbejdes i munden.

¢ Den faryngeale fase (i svaelget), hvor
mad og drikke skal passere svalget
og dermed luftvejene.

¢ Den oesofagale fase (i spisergret),
hvor maden transporteres gennem
spisergret.

Funktionsnedsattelserne i ansigt,
mund og svealg kan vanskeliggere og
forleenge maltiderne. I nogle tilfeelde
forhindres det nodvendige nerings-
og vaeskeindtag i en sddan grad, at
personen kan vare i risiko for un-
dererngring og dehydrering. Det er
derfor vigtigt med en undersegelse og
behandling af de personer, der har
mundmotoriske vanskeligheder.
Mundmotorikken kan vare karak-
teriseret ved umodne tyggemeonstre.
Forstyrrelser af muskelspeendingerne,
en eventuel a&ndret tandstilling eller et
@ndret bid kan betyde manglende eller
nedsat leebelukke. Personen har sdledes
tendens til at have munden dben. En

uregelmaessig vejrtreekning, manglen-
de eftersynk eller fejlsynk kan medfere
risiko for, at mad og vaeske kommer i
luftrer/lunger i stedet for ned i spise-
roret. Det kan give lungebetaendelse.
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Under maltidet er det derfor vigtigt at
veere opmaeerksom pa host eller optakt
til host og ufrivillige reaktioner som fx
vand i gjnene.

Personens siddestilling under malti-
det kan vare af afgerende betydning
for evnen til at spise og drikke, hvorfor
personens udgangsstilling i forbindelse
med madltidet ber vurderes og tilpas-
ses personens behov. Madens og va-
skens konsistens ber ligeledes matche
de mundmotoriske feerdigheder. Idet
personens mundmotorik kan andre sig
med alderen, bgr den labende vurderes
for at sikre de mest optimale forudsaet-
ninger under maltidet. En PEG-sonde
(Perkutan Endoskopisk Gastrostomi
= mavesonde) kan veere en god ide,
hvis enten vejrtraekningssforstyrrelser-
ne eller de mundmotoriske funktions-
nedsattelser er s udtalte, at personen
enten er irisiko for at f mad og vaeske
i "den gale hals” eller ikke far naering
og vaeske nok.

Nogle personer med RTT kan have
behov for mundmotorisk trening.
Nogle ergoterapeuter og tandleeger har
specialiseret sig heri. Til den mundmo-
toriske treening geres der brug af for-
skellige udgangsstillinger, redskaber og
greb. Der kan fx vare fokus pd at treene
synkefunktion inden maltidet, men
0gsa generelt i forhold til synkning af

spyt og minimering af savltendens. Der
kan ogsé vare fokus pa udvikling eller
vedligeholdelse af tyggefunktion samt
brug og kontrol af tungen.

Spisning

Det er vigtigt, at personen sidder sa
symmetrisk og stabilt som muligt for
at fremme evnen til at spise og drikke
pa egen hand.

Det er dog meget forskelligt, hvor-
dan personer med RTT spiser. Nogle
spiser helt selvsteendigt bade med og
uden bestik, nar maden serveres foran
dem. Andre bliver madet eller far mad
gennem sonde. Midt mellem disse to
yderpunkter finder vi alle dem, der
spiser assisteret aktivt.

Assisteret aktiv spisning vil sige, at
personen med RTT inddrages aktivt i
spiseprocessen, selv om vedkommen-
de er afheengig af hjeelp til vellykket
spisning, f.eks. ved at holde med pa
bestik eller glas, som ikke kan betjenes
selvsteendigt.




Det anbefales at lade personen med
RTT veere mest muligt med i beveaegel-
serne under spisning, da sterst mulig
egenaktivitet i spisesituationen fore-
bygger problemer med fejlsynkning.
Dette geelder ogsa drikning.

Guidning er med til at skabe forud-
sigelighed og inddragelse og hermed
en gget medindflydelse og selvsten-
dighed.

Personens kommunikative kompe-
tencer herunder gjenudpegningen ber
bruges under maltidet med henblik pa
egne valg: "hvad vil jeg spise” og "hvor-
ndr er jeg parat til naeste bid”. Mdltidet
er ofte motiverende for personen med
RTT, hvorfor deti disse situationer giver
god mening at hjeelpe dem til at blive
sG aktivt deltagende som muligt bade
motorisk og kommunikativt.

Assisteret aktiv spisning bade med
og uden bestik anbefales. Hjalpemidler
kan overvejes for at age selvsteendighe-
den i spisning og drikning. Den slags
formadlsrettet aktivitet med heenderne
kan evt. ogsa veere med til at nedsaette
mangden og intensiteten af hdndste-
reotypier.

Armstraekkere kan evt. bruges un-
der spisningen pa den ikke-dominante
arm for at bryde hdndstereotypien og
fremme handfunktionen i den domi-
nante hand.
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Spisetraening tager tid. Rammerne
skal vaere forudsigelige, og der ma ikke
veere for meget personafheengig vari-
ation i den made, personen med RTT
hjaelpes pa, idet personen med RTT kan
have sveert ved at overfere erfaringer
fra én situation til en anden. Mange
daglige gentagelser kan med tiden bane
vej for mere selvsteendig funktion.

Handmotorisk funktion
Selvom hdndfunktionen ofte er be-
graenset, er det vigtig fortsat at ud-
fordre, vedligeholde og udvikle de
hdndmotoriske feerdigheder. Gennem
motiverende aktiviteter/lege er det vig-
tigt at have fokus pa at vedligeholde
og/eller udvikle handfunktionen f.eks.
gribe- og slippefunktion.

Hvis personen har svert ved at ud-
vikle kraft i grebet, kan en funktions-
skinne afpreves. Funktionsskinnen

/




holder hdndleddet i en optimal stilling
til udvikling af kraft i grebet. Nogle
personer far brudt handstereotypierne
ved brug af hvilehdndledsskinner, og
hos andre kan en hvileskinne vare
med til at beskytte leddene. Hos de
personer, hvor handen feres til mun-
den gentagne gange enten som en
del af en stereotypi eller i forbindelse
med agitation, kan en mindre skin-
ne i silikone rundt om handleddet og
tommelfingerens rodled bruges til be-
skyttelse af huden.

Til at bryde hdndstereotypier kan
der gores brug af armstrakkere eller
albueskinner. Armstraekkeren tillader
ingen bevagelse over albueleddet. Den
kan ofte give personen ro pd armene
og kan bruges under maltidet eller i

forbindelse med traening af veaegtbae-
ring pa armene. Hvis armstreekkeren
bruges mange timer dagligt, er det

vigtigt at veere opmaerksom pa evt.
odemdannelse i heenderne (haevede
haender). Hvis der observeres gdem,
kan albueskinnen afproves i stedet for.
Albueskinnen giver plads til bevaegelse
i albueleddet fra 0 til ca. 90 grader.

Fysioterapi
Personer med RTT har brug for fysio-
terapi hele livet.

Fysioterapeutens rolle i forhold til
en person med RTT er ikke blot at
behandle de nuvarende problemer.
Det er ogsd en vigtig fysioterapeutisk
opgave, i samarbejde med gvrige om-
sorgspersoner, at indarbejde og sikre
pigen mest mulig fysisk aktivitet og
deltagelse i dagligdagen. Fysiotera-
peuten ma ogsa veere opmarksom pa
de problemer, der kan opsta senere, og
s@ge at forebygge disse (jeevnfor beskri-
velsen af de tre stadier).




Fokus for malseetninger i den fysio-
terapeutiske behandling og treening
ber vere at:

¢ gge selvsteendigheden.

¢ udvikle eller vedligeholde gang-
funktion, standfunktion og sidden-
de balance.

¢ udvikle eller vedligeholde aktive
forflytninger ved stillingsskift (f.eks.
fra ryg- til maveliggende, fra lig-
gende til siddende, fra siddende til
staende).

¢ lzere foraldre og personale at bru-
ge aktive forflytninger, hvor per-
sonen med RTT deltager sa aktivt
som muligt.

¢ forebygge og mindske udvikling af
fejlstillinger, herunder skoliose.

e forebygge og lindre ubehag og
smerter.

¢ stimulere sanserne varieret.
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Der ber generelt treenes i naturlige
bevegemenstre, s man hele tiden
vedligeholder og evt. udbygger be-
vaegerepertoiret. Det er vigtigt, at per-
soner med RTT kommer op at st og
ga flere gange dagligt. Regelmaessig
brug af alle funktioner bgr vere en
indbygget del af dagligdagen. Aktive
forflytninger, er ud over at ga fra sted
til sted, ogsd at komme op og ned fra
stol, toilet, seng etc. Efter perioden med
udviklingsmaessig stagnation og tilba-
gegang er der mulighed for indleering
af feerdigheder igen. For at treningen

skal give mening for personen med
RTT, er det vigtigt at tro pa potentialet
og forvente aktiv medvirken.




Hijeelp skal ved behov gives i form
af guidning, ogsa kaldet aktivt ledede
bevagelser, da der derved banes vej
for, at pigen kan opnd selvsteendige
faerdigheder. Som felge af forstyrret mu-
skelaktiveringsmekanisme, typisk for
RTT, ses en tendens til at lade sig stotte
mere fysisk, jo mere stotte personen
maerker. Derfor anbefales det at vaere
opmerksom pd ikke at hjeelpe og stette
mere, end der rent faktisk er behov for.

Der er stor risiko for udvikling af
fejlstillinger i ryggen og af leddene i
arme og ben. Det er derfor af yder-
ste vigtighed, at der altid er fysiote-
rapeutisk bistand, som sikrer, at alle
omsorgspersoner til enhver tid er vel-
instruerede i optimal stimulation af
motoriske feerdigheder og forebyggelse
af tilbagegang. Det er veaesentligt at an-
erkende enhver aktiv deltagelse, som
kan veere med til at forebygge passivi-
tet og fejlstillinger samt @ge selvfolelse
og kommunikationsmuligheder.

Fysisk aktivitet er seerligt vigtig for
personer med RTT, fordi det har en
positiv effekt pa flere af de typiske
RTT-problemstillinger vedregrende:
kredslgb, tarmfunktion, sevn, varme-
regulering, veaekst, knogleudvikling,
muskelstyrke, vejrtreekning og generel
trivsel. Muskelspaendinger og bevaege-
indskreenkninger modarbejdes.
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Zndring af funktionsniveau

Der er livet igennem risiko for, at der
kan ske en hurtig forandring i funkti-
onsniveauet. Det kan ske under hos-
pitalsophold og andre sygdomsforlgb
eller ved forandringer i dagligdagen,
f.eks. institutionsskift, flytning eller in-
troduktion af nye omsorgspersoner.
Ved sGdanne andringer er personer
med RTT i risiko for at tabe feerdighe-
der, hvis der ikke sker grundig overle-
vering med information om kompeten-
cer, motivationsfaktorer, rutiner, vaner
og praeferencer. Ud over at personer
med RTT har sveerere ved at klare store
skift og omstille sig til nye forhold, gar
der ofte lang tid, for personalet kender
pigen og hendes behov for hjelp til
fysisk aktivitet og udvikling.

Uanset grunden til en pludselig for-
andring i funktionsniveau har fysio-
terapeuten en sarlig opgave i forhold
til at sikre genoptreening til tidligere
funktionsniveau og aktiv brug af funk-
tionerne i hverdagen.

Konkrete forslag til fysioterapeutisk
behandling:

¢ Gangtraening.

e Trappetraening.

¢ Siddetraening.

¢ Kravletraening.

¢ Maveliggende traening.




e Aktive forflytninger.

¢ Dans.

¢ Guidning ved spisning, leg og andre
aktiviteter.

¢ Mundstimulation.

¢ Sansestimulation.

e Arouseldempning ved agitation.

Lobebdnd

Personer med RTT har flere steder i ver-
den oplevet succes med gangtraening
pa lebebdnd, bdde i forhold til gang-
kvalitet, gangdistance og udholden-
hed. Sammenlignet med almindelig
gangtraening kompenserer lobebandet
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for igangseetningsbesvaer og giver stor
forudsigelighed.

Varmtvandsbassin

Treening i varmtvandsbassin anbefales
ved RTT, da det varme vand nedsatter
muskelspaendingen og giver gget kon-
trol af bevagelserne.




Ridefysioterapi

Ridning stimulerer balanceevnen,

styrker ryggen og kompenserer, helt
serligt ved RTT, for udtalt igangsaet-
ningsbesveer.

Musikterapi

Personer med RTT kan have glaede af
musikterapi, som er “en videnskabeligt
funderet behandlingsform, som tager
udgangspunkt i musikkens evne til at
skabe kontakt og kommunikation”
(www.musikterapi.org, hvor der ogsa
findes en liste over terapeuter). For
yderligere information se endvidere
evt. www.rettcenter.se.



Hjeaelpemidler

De fleste med RTT far pa et tidspunkt
behov for et eller flere hjelpemidler.
Der er mange forskellige hjelpemidler,
der kan vere relevante for personer
med RTT, afhaengigt af situation og
behov.

Eksempler pa ofte anvendte hjalpe-

midler:

¢ Kommunikationshjelpemidler (se
afsnit om kommunikation).

¢ Spiseredskaber.

¢ Speciallegetg;j.

¢ Specialseng.

¢ Specialbarnevogn/specialklapvogn,
evt. tvillingemodel, hvis der er min-
dre sgskende.

e Kgrestol.

e Arbejdsstol.

¢ Gangstativ.

¢ Specialcykel.

e Stastativ.

¢ Hjelm og rygsaek med puder.

¢ Skoindlaeg/fodkapsel/benskinne/
héndskinne/albuestraekker.

¢ Korset.

¢ Specialpuslebord/toiletstol/bade-
briks.

o Lift.

Det er i mange tilfaelde foreeldre og per-
sonens narmeste, der kan se, at der er
behov for et hjaelpemiddel i forskellige

situationer. Sperg evt. en fysio- eller er-
goterapeut til rads om, hvad der findes
pa markedet, som vil kunne afhjeelpe
de svere situationer.

Ved valg af hjelpemidler anbefales
det at tage udgangspunkt i, hvor aktiv
personen med RTT selv kan veere, nar
hjeelpemidlet bruges. Det er vigtigt,
at et hjelpemiddel ikke giver for me-
get stotte, da det kan gore det unedigt
sveert at aktivere musklerne, og dermed
kommer hjalpemidlet til at passivisere.




Man ma vare opmarksom pa, hvor
evt. stotte gives mest hensigtsmaessigt,
og sikre at personen ikke leener sig eller
presser mod statten. Badde parerende og
professionelle har bemaerket, at stotte,
som gives i et forsgg pd at rette kroppen
op, i stedet for at statte ofte forarsager
aktivt modtryk og i praksis forvaerrer
kropsholdningen.

Hjaelpemidler, der bruges med hen-
blik pa forebyggelse, ma ikke heemme
personen i eksisterende funktioner. En
evt. forebyggende hensigt skal altid
holdes op imod indvirkninger pa eksi-
sterende funktioner. Personer med RTT
har gode treningsmuligheder, sa det
ber derfor prioriteres hgjt, at de har
det bedst mulige udgangspunkt for
fysiske aktiviteter. Dette geelder ogsa
for overvejelser om specialfodtaj og
ortoser (skinner, kapsler og korsetter).
Foreliggende dokumentation og erfa-
ringer om effekt af fysisk aktivitet og af
forebyggende ortoser indikerer, at aktiv
brug af fedderne forebygger udvikling
af fodskaevhed og fejlstillinger i hojere
grad end ortoser. Erfaring ved RTT er
i trdd med, at forsgg pa at forebygge
med korrigerende hjeelpemidler kan
skade mere, end de gavner. Korrige-
rende hjelpemidler anbefales derfor
kun i de tilfeelde, hvor hjaelpemidler
aktuelt vil fremme funktioner.
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Man har ret til at fa bevilget hjeel-
pemidler, som kan kompensere for
varige folger af fysiske funktionsned-
sattelser. Det er altid personen selv
eller personens varge, der ansgger
kommunen om et hjelpemiddel. En
fysio- eller ergoterapeut kan evt. skrive
en anbefaling af hjelpemidlet. Det er
en sagsbehandlende terapeut i kom-
munen, der tager stilling til, om det
ansggte kan bevilges.
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Hjaelpemidler kan have forskellige
formal. Formalet kan veere at kompen-
sere, treene, forebygge, behandle og/
eller korrigere. Selv om et hjeelpemiddel
ikke altid udelukkende har enten det
ene eller det andet formdl, sa er der
en bevillingsmeaessig skelnen mellem
hjeelpemidler, der har til formdl at:

¢ kompensere for den varigt nedsatte
funktionsevne - ansegges som hjael-
pemiddel via serviceloven.

¢ forebygge, behandle og/eller treene
- ansgges som behandlingsredskab
via sundhedsloven.

e kropsbarne hjaelpemidler — ansgges
som hjeelpemiddel via serviceloven.

Formstebte hjalpemidler er, som ordet
indikerer, hjelpemidler, der er stebt
efter personens form. Det vil sige, at
selv om man har udviklet en skaev ryg,
kan man fa en stol/stastativ/toiletstol,
der passer én, frem for at man skal
stottes med puder eller andet.

Korset kan enten have til formdl at
stotte, hvis personen ikke kan holde
kroppen oprejst, eller bruges ved udtalt
skaevhed for puberteten i forseg pa at
udskyde en rygoperation, til skelettet
er udvokset.

Personer med nedsat eller mang-
lende gangfunktion har behov for
en korestol, som ofte kaldes en trans-
portstol. Transportstole kan fas som
standard med specialtilpasninger el-
ler som formstgbte stole. Til siddende
aktiviteter, f.eks. spisning, er det mere
hensigtsmaessigt at sidde i en arbejds-
stol, der er tilpasset individuelt og giver
de bedst mulige betingelser for at sidde
med aktiv brug af ryg og arme.




Til spisesituationer findes specielt til-

passet bestik, kopper, tallerkener m.m.,
eksempelvis ergonomisk bestik, der
kan vere ekstra let eller ekstra tungt,
specialsyede elastikker, der holder be-
stikket fast pa handen, kopper med
ergonomiske hanke i begge sider og
tallerkner med kant, s maden ikke
sa let skubbes af.

Kugledyne kan i nogle tilfeelde hjeel-

pe, hvis det er svert at finde ro eller
falde i sgvn.

Personer, der ikke vender sig selv i
sengen, kan benytte en speciel madras
med luft, som fordeler trykket jaevnt, sa
man undgdr trykmaerker. Madrassen
er tilsluttet en motor, der serger for,
at trykket er jeevnt fordelt hele tiden.

Til at std og ga findes mange for-
skellige hjeelpemidler, som alle kan
noget forskelligt. Det er vigtigt, at man
finder et, der passer godt til den enkelte
bruger.

Hvis personer med RTT bliver sa
gangbesverede, at det ikke er muligt
at medvirke aktivt i forflytninger, méa
der benyttes lift og sejl af hensyn til
sikkerhed og kontinuitet for personen
med RTT men ogsa af hensyn til sikker-
hed for hjeelperne. Der findes mange
forskellige sejl til forskellige situationer.
Som hjeelper kan det veare en fordel
selv at prove, hvordan det fgles at bli-
ve liftet.

Der findes forskellige treeningsred-
skaber, som kan vare gode for personer
med RTT. Traeningsredskaber bevilges
som udgangspunkt ikke som hjeelpe-
midler (se den sociale lovgivning).




Toilettraening

Det anbefales at tilbyde personer med
RTT regelmeessige toiletbesgg pa faste
tidspunkter, da de derved far en god
mulighed for at opnd hel eller delvis
renlighed. Det er dog stadig kun fa
personer med RTT, der klarer sig helt
uden ble. Med regelmaeessig, malrettet
toilettreening kan de ofte helt eller del-
vist opnd renlighed med affering, men
vil alligevel skulle bruge ble til urin og
uheld, hvor den faste rytme er brudt,
og deres signaler for toilettrang overses.

Det anbefales at give mulighed for
at sidde pa toilettet i 10 minutter pé fa-
ste tidspunkter. Det vil veere lettere for
personen med Rett at forstd rammer-
ne for toilettraening, hvis denne sker
dagligt i strukturerede og forudsigelige
rammer. Det er vigtigt, at der anvendes
den samme tilgang i alle regi, idet per-
sonen med RTT kan have svart ved at
overfore erfaringer fra én situation til
en anden, hvis toiletsituationen og den
praktiske tilgang er forskellig fra sted
til sted. Et madl kan veere, at personen
hyppigere har affering pd toiletstol/
toilet; det kan tage mdneder, for der
ses resultat af toilettreningen.

Det er vigtigt for at kunne toilet-
treene, at personen med RTT kommer
pa toilettet under optimale forhold,
og at muligheder for toilettreening i
de givne rammer lgbende analyseres

med henblik pa optimering med hen-
syn til hjeelpemidler. Mange kan ngjes
med forskellige stotteordninger til et
almindeligt toilet sésom toiletbreet med
vinger, fodskammel, sidestgtter osv.
Andre bruger toiletstole, der ofte fas
som standardmodeller men kan form-
stebes i tilfaelde af store fejlstillinger.
Forudsatningen for at kunne toilet-
treene er, at man samtidig aktivt be-
handler en evt. forstoppelse. Se afsnit-
tet om forstoppelse og afferingsmidler.




Sanser

Hos personer med RTT kan det veere
svaert umiddelbart at vurdere sanseap-
paratet, men der er ikke pa baggrund
af denne diagnose serlig grund til at
forvente nedsat funktion af sanserne.

Syn og hearelse anses for at veere
styrkesider hos mange med RTT.

Det anbefales, at personen med RTT
med jevne mellemrum bliver henvist
til gjenleege for undersggelse af synsev-
nen, f.eks. hvert 2.- 5. ar alt efter alde-
ren. Det er ikke kendt, at personer med
RTT er i risiko for gjensygdom som led i
syndromet, men det er vigtigt at bevare
et optimalt syn, herunder at korrigere
for eventuel neersynethed eller langsy-
nethed, idet personer med RTT oftest er
afheengige af at kunne kommunikere
gennem gjenudpegning.

Iseer til bern anbefales varieret san-
sestimulering, f.eks. at gynge, rulle,
hoppe, synge, bergre osv., da barnet
med RTT sandsynligvis ikke selv op-
soger disse ting i samme grad som
andre bern.

I nogle tilfeelde ses ulyst ved bergo-
ring/taktil skyhed i hander og/eller
fodder. I forhold til at forebygge eller
behandle taktil skyhed begr der vaere
fokus pa langsomt at vaenne perso-
nen til forskellige stimuli pa heender
og fedder. En fysio- eller ergoterapeut
kan veere behjeelpelig hermed.
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Personer med RTT kan have svaert
ved at forarbejde og regulere indtryk
fra sanserne.

Se i gvrigt afsnittet om autonom
dysfunktion samt ergoterapi.




Smerter

Mange personer med RTT vurderes at
have en meget hgj smerteteerskel, eller
deres omsorgspersoner har svart ved
at aflese og tolke eventuelle udtryk for
fysisk ubehag eller smerte. £Andringer
i adfeerd med anspaendthed, motorisk
uro, tiltagende handstereotypier, lyde
og abnorm vejrtreekning kan veere tegn
pa fysisk ubehag og smerter, men de
samme faenomener kan ogsa have
baggrund i felelsesmaessigt ubehag,
utryghed eller andre stressende fakto-
rer. Under alle omsteendigheder er det
vigtigt at sige til personen med RTT,
at man ser, at hun virker utilpas eller
maske har ondt, og at man vil forsege
at hjeelpe.

Ved mistanke om smerte md man
konkret veere opmeaerksom pa tarm-
funktion, hjelpemidlers indretning

Jeg har ikke noget sprog
— men har alligevel noget at sige!

og anvendelse, ubehag ved tgj, sko
og kropsbarne hjelpemidler, hudfor-
andringer, fejlstillinger, knoglebrud
mv. Der kan veere mange samvirkende
darsager, og der kan desvaerre ikke altid
anvises konkrete lgsningsforslag. Et
stillingsskift kan i nogle tilfaelde af-
hjeaelpe eller lindre det fysiske ubehag
eller smerteoplevelsen.

For naermere at afdekke smerte-
billedet kan man bruge forskellige
redskaber. Et simpelt hjemmelavet
registreringsskema kan maske over
tid give et indtryk, men der findes ogsa
forskellige uddybede, standardiserede
skemaer til formdlet - sparg leegen.

Til vurdering af smertegraden kan
bruges en VAS-skala (visuel analog
skala). Den ses ofte som en lineal med
tal eller evt. med smiley’er pa.




Sovn

Sevnproblemer er almindelige ved RTT
og opleves saledes af over 80% af per-
soner med RTT i lgbet af livet. Det er
hyppigst i barndommen. Der kan vare
problemer med at falde i sgvn samt
med hyppige opvagninger i labet af
natten. Medicinske problemstillinger,
som f.eks. epilepsi og reflux, kan ege
sgvnproblemerne.

Ved opvagningerne om natten kan
personen have skrige- eller grineture,
som man ikke umiddelbart kan finde
en drsag til.

Sevnproblemerne kan pavirke triv-
selen i hverdagen, saledes at hun/han
er mere traet og uoplagt, eridarligt hu-
mer, spiser darligere mv. Der er endvi-
dere risiko for, at hun/han falderi sevn
om dagen, tager flere lure og derved far
endnu svaerere ved at sove om natten.
Ofte pavirker den forstyrrede sgvn ogsa
foreeldrene og evt. sgskende, da man
kan blive forstyrret i sin egen sgvn.

Der er flere ting, man kan gere for
at sgge at give personerne med RTT en
bedre sgvn. For det forste er det vigtigt,
at degnrytmen sgges opretholdt bl.a.
ved, at personen ikke far mulighed
for at sove i lgbet af dagen udover en
evt. middagslur. Lad personen vare
sa fysisk aktiv som muligt i dagtiden.

Der ber endvidere veere en sakaldt

god sevnhygiejne.

¢ Faste og strukturerede rutiner om-
kring sengetid.

e Passende temperatur i veerelset.

¢ Nedsat belysning i verelset.

e Fast sengetid.

¢ Giv evt. et varmt bad 45-60 min.
for sengetid.

e Lzes evt. hoijt eller spil musik, der
virker afslappende.

Ved opvagningerne bgr man veere sa
stille som muligt, tale personen til ro
og ikke teende for meget lys. Hvis hun/
han ligger stille, s lad hende/ham
veere i fred.

Hvis personen er lang tid om at fal-
de i sgvn (over 1 time), kan det vare
en god ide at give indsovningsmidlet
Melatonin (fas ogsd som depotpraepa-
rat). Det har mange glade af. Det er
ikke en egentlig sovepille, men det er
et stof, som alle mennesker danner i
hjernen, og som har regulerende effekt
pa degnrytmen. Preeparatet giver ikke
afhaengighed. Det kan tages hver aften
¥2-1 time for sengetid eller efter behov.
Dosis er mellem 3 og 9 mg (depotprae-
parat 2 mg).

Hvis sgvnen fortsat er et stort pro-
blem pa trods af, at ovenstdende for-
anstaltninger er pa plads, kan det veere
en god ide at undersgge sevnmenstret.
[ forste omgang kan man lave en "dag-




bog”, hvor man anferer, hvorledes sgv-
nen er om natten, evt. sovn om dagen,
treethed, anfald og andre relevante for-
hold. P& baggrund af optegnelserne
kan der maske ses et mgnster, som kan
give ide til, hvorledes der kan seettes
ind. En anden mulighed er at foretage
en sevnundersggelse (polysomnografi),

hvor man far et billede af sgvnen ved
bl.a. at se pa hjernens elektriske aktivi-
tet og hermed de forskellige savnfaser.
Undersggelsen kan vise, om personen
har en egentlig sevnforstyrrelse, der
maske skal behandles pd anden vis.
Man kan henvises af sin laege til en
specialafdeling til denne undersggelse.




Fritidsaktiviteter

Personer med RTT nyder at deltage menter, veere med til sanglege eller
i aktiviteter (leg, stimuli, samspil og deltage i musikterapi.
oplevelser), men de kan have sveert e Computer/tablets: veere pa nettet/
ved selv at opsege dem. Derfor har de facebook, spille spil, se billeder, laese
brug for hjeelp og statte til dette. beager med hgjtleesning osv. (Obs: Der
Det kan vare en god ide at teenke findes mange teknologiske hjeelpe-
fysisk aktivitet, sansestimulation og midler samt spil til handicappede).
generel udvikling ind i aktiviteterne. e Laese bager (evt. med en bladvender)
eller lytte til lydbager.
Nedenstdende er eksempler pd legog e Se film/fjernsyn.
beskaeftigelse: ¢ Lege pa legeplads med vipper, gyn-
¢ Svemning (evt. i varmvandsbassin). ger eller rutsjebaner.

¢ Ridning (evt. rideterapi, og evt. med
statteperson pd hesten).

¢ Gature i naturen eller lokalsamfun-
det.

¢ Dans og kerestolsdans.

¢ Cykling pa tandemcykel eller 'side
by side’-cykel.

e Sejle i kano eller bad.

e Hoppe i trampolin.

¢ Byture med shopping og cafébesgg.

¢ Biograf- og teaterture, ture til cirkus,
forlystelsesparker og zoo.

e Lytte til musik, selv spille instru-




Sanselege, hvor sanserne (fele, sma-
ge, se, hore, lugte) stimuleres. Borste-
lege, presse appelsiner, fole pa ting
med forskellig konsistens, gemme
ting i benner, vere i sanserum (evt.
snoozlehuse), lege med vifter med
blade faner.

Lege med vand.

Vare med til at lave mad.

Lege med legetgj/spil, saerligt legetoj
med lys og lyde plejer at vaere interes-
sante. (Obs: Der findes meget legetoj
og spil specielt til handicappede, tjek
nettet og sperg evt. pa biblioteket/
legeteket).

Sy, male eller lave andre kreative
ting.

Pynte sig, fG spa-behandlinger,
fodbad og massage af krop, fedder,
heender, ansigt, hovedbund osv.
Lege med kaledyr.

Vare med i haven, plante planter,
dufte til blomster, fole pa planter,
treeer og buske, haste frugt og gront-
sager.

Deltage i daglige og huslige akti-
viteter.

Tage pa ferier — bade sommerferie
med sol, varme og badning samt
skiferie med snescootere, hundeslae-
de, keelketure, seerligt indrettede ski
og kanekorsel.

Deltage i koncerter, festival og som-
merlejre.

Se billeder sammen, se i gamle fo-
toalbum og lave digitale billedram-
mer, lave livshistorier.

Samveer og samspil med hygge, 'dril-
lerier’, sjov og spas.

Ga i fritidsklub, gé til gymnastik
eller spejder (tilbud specielt til han-
dicappede).
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Stotte til familien

Fra de forste symptomer viser sig (ndr
barnet er fra seks til atten mdaneder),
til den endelige diagnose stilles (som
oftest tidligst ved toarsalderen), har
familien gennemlevet en periode
med stor usikkerhed og frustration.
Det opleves ofte som et stort chok, ndr
diagnosen bliver stillet, og mange feler
sig magteslgse og forvirrede. Der vil
veere et stort behov for information
om, hvad sygdommen indebeerer, og
hvilke muligheder for stotte, rad og
vejledning der findes. Det kan vaere
en stor hjelp at fa kontakt til andre
foreeldre i samme situation.

Landsforeningen Rett Syndrom vil
kunne tilbyde information og vej-
ledning samt stette fra ligestillede.
Mange foraeldre har stort udbytte af
at mgde andre foraeldre, som de kan
udveksle erfaringer og danne netvaerk
med.

Selv om det kan vaere svert at er-
kende, vil de fleste forzeldre ofte have
brug for aflastning bade i og uden for
hjemmet. Endvidere vil det ofte vere
nedvendigt, at den ene af foraeldrene
ma ga ned i arbejdstid eller helt stoppe
med at arbejde i kortere eller laengere
perioder.




Formdlet med sociallovens bestemmel-

seid4l er:

e at barnet sa vidt muligt kan blive
boende i hjemmet.

e atfamilien kan leve sd normalt som
muligt pa trods af og med barnets
handicap.

e at hindre, at barnets handicap for-
vaerres eller fGr mere alvorlige folger.

Det kan alligevel, pa et hvilket som
helst tidspunkt i forlgbet, veere nedven-
digt for foraeldrene at finde et egnet bo-
sted til barnet. Dette er oftest en meget
vanskelig og tung beslutning at treeffe,
hvorfor det kan vare en hjalp at tale
med andre foraldre i samme situation.

Hele familien bliver pavirket, ndr et
barn i familien har RTT. Det er derfor

vigtigt at veere opmaerksom pd, at even-
tuelle sgskende ogsa far tilgodeset deres
behov. Det kan veere en god idé at tilbyde
dem samvar med andre bern i lignen-
de situation. Det er vigtigt, at saskende
far svar pa de spergsmal, som de har
om deres handicappede s@ster. Forklar
sa enkelt som muligt, med ord, de kan
forsta, hvad RTT er, sa de kan svare, nar
kammerater stiller spergsmal.
Bedsteforzeldre til et handicappet
barnebarn kan opleve, at det kan veere
svart at finde ligestillede at tale med
og dele deres bekymringer med. Des-
uden bliver bedsteforaeldrene ramt af
en dobbelt sorg, da bade deres datter/
sgn og barnebarn er beregrt. Ogsa her
kan Landsforeningen RIT formidle
kontakter til andre bedsteforaldre.




Sidst, men ikke mindst, er det vigtigt
at huske at pleje parforholdet. Man
skal vaere opmaerksom pad, at maend og
kvinder ofte reagerer meget forskelligt,
og at deres made at bearbejde sorgen
pa kan veere vidt forskellig. Veaer op-
meerksom pd, at der ogsd skal vaere tid
til hinanden og giv hinanden frirum
i en ofte presset hverdag. Det kan for
nogle — alene eller parvis — vere en
god idé at snakke om folelserne med et
menneske, som ikke er folelsesmaessigt
engageret — f.eks. en psykolog.




Paedagogiske og sociale forhold

Det lille barn

Diagnosen RTT bliver oftest forst stillet,
ndr barnet er omkring to dar. Pa dette
tidspunkt vil barnet oftest veere i sta-
dium 2, hvor den generelle udvikling
stagnerer, og feerdigheder tabes.

Hos nogle gar tilbagegangen staerkt,
mens det hos andre sker over en laen-
gere periode. Det er selvfglgelig dybt
frustrerende som foraldre at se sit barn
miste sine feerdigheder, og kontakten
til barnet kan blive darligere i denne
periode.

De uforklarlige skrigeture og sgvn-
problemer er med til at forsteerke den
belastende situation. Samtidig skal
familien veenne sig til tanken om, at
deres liv er blevet forandret for altid.
Der vil veere utallige ting, man skal
forholde sig til, satte sig ind i og be-
slutte sig for.

Ofte vil man komme i kontakt med
en bred vifte af fagfolk sGsom lager,
sagsbehandlere, paeedagoger, terapeu-
ter osv. Det kan veare nedvendigt al-
lerede nu at overveje, om den bolig,
man har, er hensigtsmaessigt indrettet,
da en evt. ombygning ofte vil vaere en
langvarig proces. Det kan endvidere
vaere nodvendigt at saette sig ind i den
aktuelle lovgivning inden for handi-
capomradet.

Det er vigtigt, at barnet med RTT
far den optimale paedagogiske samt
fysio- og ergoterapeutiske stimulering
fra starten for at sikre den bedst mu-
lige udvikling. Det vil oftest vaere i et
sarligt dagtilbud eller en specialvug-
gestue/-begrnehave. Valg af pasnings-
tilbud sker i samrad med Padagogisk
Psykologisk Radgivning (PPR) i kom-
munen. Bade i pasningstilbuddet og
i forbindelse med fritidsaktiviteterne
vil barnet med RTT profitere meget af
at veere fysisk aktivt (se afsnittet om
fritidsaktiviteter).

Da barnet med RTT ofte ikke har
noget talesprog men gerne vil kommu-
nikere, skal man tidligt veere opmaerk-
som pa at tilbyde barnet forskellige for-
mer for kommunikationshjeelpemidler
(se afsnittet om kommunikation).

Det kan anbefales at sgge vejled-
ning hos en talepaedagog — evt. fra et




af de regionale eller lokale kommu-
nikationscentre, hvor de har erfaring
med bern med kommunikationsvan-
skeligheder.

Skolealderen
Barnet vil nu veere i stadium 3. Kon-
takten til barnet er ofte god, og der vil
kunne opleves perioder med fremgang
pa det motoriske omrade. De fleste for-
eeldre vil opleve, at deres barn forstar
langt mere, end det kan give udtryk
for. Barnet vil ogsa udvikle sig pa det
sociale omréde og ofte veere meget in-
teresseret i sine omgivelser. En del af
bernene kan pa dette tidspunkt have
udviklet epilepsi og skoliose, som kan
give store gener for dem (lees mere
om dette i afsnittene om epilepsi og
skoliose).

Born med RTT er omfattet af folke-
skoleloven og er i lighed med andre

bern undervisningspligtige. Det er vig-

tigt i god tid at fa afdekket de mulig-
heder, der findes inden for specialsko-
letilbud og fritidshjem/SFO. Det vil ofte
vere i samarbejde med kommunens
Peedagogiske Psykologiske Radgivning
(PPR), at barnet indstilles til det bedst
egnede tilbud. Man skal veere opmaerk-
som pd, om skolen kan tilbyde savel
de rette fysiske rammer som relevante
paedagogiske tilbud med fokus pa at
udvikle bdde kommunikation, motorik
og sociale kompetencer. Ogsa SFO/fri-
tidshjem skal kunne tilbyde den rette
stimulering af barnet.

Efterhdnden som barnet bliver stor-
re, vil de fysiske udfordringer ogsa bli-
ve starre. Det er derfor vigtigt at ser-
ge for, at boligen og hjelpemidlerne
hele tiden bliver tilpasset behovene, s
barnet og familien far den rigtige og
ngdvendige stotte.

Den unge
Unge med RTT kommer ogsa i puber-
teten, og i lighed med andre unge er
der stor forskel pd, hvor meget denne
overgang fra barn til voksen pavirker
den unge.

Da den unge med RTT har vanske-
ligt ved at udtrykke sine folelser, kan
der opleves perioder, hvor det kan veere
vanskeligt at tolke drsagen til, at hun
er ked af det eller utilfreds. Skyldes det




smerter, frustrationer, eller er den unge
bare 'under ombygning’ som andre
unge?

Seksualitet

Dette er et gmtdleligt og tabubelagt
emne, som det kan veere meget van-
skeligt og greenseoverskridende at tale
om. Det kan derfor anbefales at sege
information hos en seksualvejleder,
som har erfaring med, hvordan man
kan hjalpe personer med nedsat fysisk
og psykisk funktionsevne til at prakti-
sere deres seksualitet pd en hensigts-
meessig mdade. En enkel made at hjeelpe
den unge pa kan veere at give hende
lidt alenetid uden tgj og ble p4, f.eks.
efter badet, sG den unge ugenert far
mulighed for at bergre sig selv. Serg
for, at rummet er tilpas varmt.

Man skal veere opmarksom pd, at
det kan veaere meget vanskeligt at tolke
de signaler, som en person med RTT
sender, da signalerne kan mistolkes
eller overfortolkes. Hvis personen ek-
sempelvis er over- eller understimule-
ret, foler sig frustreret eller lukker af
for omverdenen, kan man se sympto-
mer, som mere er selvstimulation end
egentlig seksuelle symptomer, og man
skal passe pd med at tolke det som et
udaekket seksuelt behov. Da det kan
vaere vanskeligt at afleese personen

med RTT, er det ofte sveert at skelne,
om der er tale om et udaekket seksuelt
behov eller over-/understimulation.

Efter folkeskolen

Efter 10. klasse har den unge ret til en
tredrig ungdomsuddannelse - STU, som
er et tilbud til unge under 25 ar med
sarlige behov.

Inden den unge fylder 18 dr, skal det
afklares, hvilke konsekvenser — sociale
som gkonomiske — det har for den unge
og familien. Der skal ogsa nu tages stil-
ling til veergemal (se afsnit om vaerge-
madl). Det er vigtigt, at der bliver lavet
en handleplan i god tid inden det 18.
dr, sa fertidspension, deekning af mer-
udgifter, aflastning osv. er pa plads,
nar hun fylder 18. Hvis den unge stadig
bor hjemme, skal det afklares hvilken
stotte, der er nedvendig i hjemmet for
at dekke de specielle hensyn, som hun
er afhaengig af. Det kan ogsa nu vere
pa tide at overveje, hvorndr hun skal
flytte hjemmefra, og undersgge, hvilke
tilbud om bosteder der findes.

Voksenlivet

Det er af sterste betydning for livskva-
liteten, at den voksne med RTT fortsat
bliver fysisk aktiveret. Hvis hun bliver
tilstraekkelig stimuleret fysisk som psy-
kisk, er der god mulighed for at beva-




re mange af de feerdigheder, hun har
leert tidligere i livet. Imidlertid viser
erfaringen, at hvis den voksne ikke
bliver stimuleret tilstraekkeligt, er der
stor risiko for hurtigt at miste de tilleerte
faerdigheder. Dette kan medfere en ne-
gativ spiral, idet nedsat mobilitet kan
veere arsag til forveerring af problemer
i forbindelse med ernering, fordgjelse,
reflux, vejrtreekning, epilepsi m.m. Det
er vigtigt, at bostedet/institutionen,
hvor den voksne med RTT bor, er op-
meerksom pd dette. Ligeledes er det
vigtigt at f& den rette kost, og man skal
vaere opmaerksom pd vaeskebalancen.

)
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Den vanskeligste opgave for foreel-
dre er nok at overgive ansvaret for de-
res barn til andre. En af forberedelserne
til dette kan veere at serge for, at hun
far sin livshistorie med. Ofte er perso-
nen detaljeret beskrevet vedrerende
sygdomsforlgbet og de medicinske fak-
ta, mens selve historien om personens
liv mangler. Det er kun os foraeldre
og paregrende, som kan fortelle om
dette. Derfor kan det veere en god idé
at lave en bog med fotografier, som
beskriver, hvor personen er vokset op,
har gdet i barnehave og skole, hvilke
traditioner familien har i forbindelse
med fedselsdage, jul og andre hgijti-
der, hvor de har holdt sommerferier,
hvilke familierelationer personen har,
hvad der ger personen glad eller ked
af det, yndlingsmad, yndlingsmusik,
yndlingspersoner osv., osv. P4 den
made kan personen dele sin historie
med andre - 0ogsd ndr vi en dag ikke
er der til at forteelle den.

Da realiteterne jo ofte vil veere, at
personalet pa bostederne ikke har tid
til at leese en tyk mappe igennem, kan
det anbefales at lave et koncentrat af
livshistorien pad en til to A4-sider, som
giver et overskueligt og hurtigt overblik
over de vigtigste oplysninger om perso-
nen. P& Servicestyrelsens hjemmeside
kan man finde en skabelon til arbejdet
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med livshistorien (se ogsa afsnittet om
kommunikationspas).

Stort set alle voksne med RTT far
tildelt fertidspension. Efter afslutning
af den tredrige ungdomsuddannelse
vil det typiske dagtilbud for en person
med RTT veere et aktivitets- og sam-
veerstilbud. Ved folkepensionsalderen
vil sagen i kommunen overga fra ét
regelsaet til et andet, og folkepensions-
ydelsen er vaesentlig lavere end for-
tidspensionen.

Dagntilbud til bern og unge

Nar et barn under 18 ar flytter hjem-

mefra, er det vigtigt at veere opmaerk-

som pa folgende:

¢ Foraldrene har stadig foreeldremyn-
digheden over barnet.

e Kommunen har pligt til at lave en
handleplan.

e Evt. gkonomiske ydelser bortfalder,
dog kan der seges om stotte til fortsat
kontakt til barnet.

Botilbud til bern og voksne

Personer med RTT har behov for et bo-
tilbud med padagogisk degndakning.
Det vil kreeve en forholdsmaessig haj og
faglig kompetent personalenormering
at kunne tilbyde den rette fysiske og
padagogiske stimulering til beboeren
med RTT. Bern og voksne med RTT vil
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ilangt de fleste tilfaelde vaere plejekraee-
vende dggnet rundt, derfor vil det oftest
veere nedvendigt med vagen nattevagt.
Botilbuddet skal vaere normeret til at
kunne klare opgaven, sa personen med
RTT far den rette stimulering og pleje.
Det er ligeledes vaesentligt, at de fysiske
rammer for boligen er i orden, saledes
at sterrelse og udformning tilgodeser
den enkeltes behov. Visitation til bolig
foregdr via kommunen, og det er den
enkelte kommune, som er ansvarlig
for at sgrge for at anvise et relevant
botilbud. Da der ofte kan vare lang
ventetid pa en egnet bolig, anbefales
det at ansgge i god tid. P4 www.tilbuds-
portalen.dk kan man se de kommu-
nale, regionale og private tilbud, der
findes i Danmark.

Indretning af boligen

Da en del af pigerne ofte har brug for
hjaelp samt har behov for hjelpemid-
ler, kan det veere ngdvendigt at over-
veje visse eendringer i boligen. Det er af
stor betydning, at boligen er indrettet
hensigtsmaessigt. Det er vigtigt at tage
hgjde for gode arbejdsstillinger samt
arbejdsforhold. Da boligen kan veere
en "arbejdsplads” for ansatte hjeelpe-
re, skal lovgivningen om arbejdsmil-
jo overholdes — 0gsa selvom det er et
privat hjem.




Det er derfor vigtigt at gennemtaen-
ke eventuelle boligeendringer ned til
mindste detalje. Husk at tenke lang-
sigtede lgsninger ind - da det er bedre
at fa det gjort ordentligt fra start end
at lave dyrere og mere besveerlige lap-
pelesninger bagefter.

Boligeendringer kan forekomme i
hele huset. Eksempelvis kan naevnes:
e /ZEndring af adgangsforhold til bo-

ligen — anlaeggelse af rampe eller

justering af heeldninger.

¢ Fjerne dertrin — gore derdbninger
bredere.

¢ Ekstra kvadratmeter i indgangsparti

- plads til af- og pdklaedning. Op-

bevaring af udenderskerestol eller

andre hjalpemidler.
¢ Depot til opbevaring af hjelpemidler

(opladning af elektriske hjeelpemid-

ler) samt bleer, spisestykker, under-

lag med mere.

¢ Ekstra kvadratmeter i sove- og op-
holdsveerelse pga. krav til vendera-
dius samt ekstra plads til "hospitals-
seng” og hjaelpemidler.

e Ekstra kvadratmeter pa badevaerelse
samt seerlig indretning sdsom haeve/
senke vask, have/saenke bruseleje
eller badekar, bade/toiletstol, opbe-
varing af bleer, klude med mere.

e Ekstra kvadratmeter i kokken og stue.

e Hjeelpervaerelse.

¢ Ekstra plads i skur/garage/carport til
handicapbil, cykel med mere.

e Gennemgdende loftslift til relevante
rum.

e Lydisolering af vaerelse. Lydlofter i
husets opholdsrum.

Det er som regel kommunens ergo-
terapeut, der er behjelpelig med at
gennemga hvilke sendringer, der er
relevante at f& gennemfort. Ergotera-
peuterne kan hente hjealp til de ofte
store ombygninger hos andre instanser
sdsom VISO, DUKH, hjelpemiddel-
centralerne, netveerksgrupper, Falck
Hjeelpemidler og lignende.

Der findes masser af materiale, som
omhandler dette omrade. En oversku-
elig oversigt er lavet af Ribe Amt. Da
mange familier i foreningen har gen-
nemgdet ombygning af boligen, kan
du altid hente hjeelp i foreningen.
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Merudgifter

Der kan veere stor forskel pd, hvad den
enkelte person med RTT har behov for,
ligesom der kan veere stor forskel p4,
hvordan den enkelte families situation
er. Falles er, at udgifter kun kan daek-
kes, hvis de efter en konkret vurdering
ma anses for velbegrundede, sandsyn-
liggjorte merudgifter.

For mange familier vil det ofte vaere
relevant at sege kommunen om daek-
ning af udgifter til f.eks. medicin, bleer
og ekstra vask, kurser, korsel, udgifter
til stor bil samt til saerlig indretning
af bilen. Hvis det pd grund af barnets
handicap bliver nedvendigt at ombyg-
ge eller udvide boligen, kan kommu-
nen ansgges om hjalp hertil. Ud over
de naevnte eksempler vil andre typer
udgifter sagtens kunne forekomme.
Det vigtigste at have for gje er, at der
er tale om nedvendige merudgifter
grundet handicappet.

Rigtig mange foraldre til bgrn
med RTT far ogsa erstatning for tabt

arbejdsfortjeneste. Det er meget forskel-
ligt fra familie til familie, hvor mange
timer om ugen forealdrene bliver kom-
penseret for. Det kan dreje sig om alt
fra fa timer om ugen til fuld tid. De
enkelte familier vil typisk ogsé have
forskellige behov for erstatning for tabt
arbejdsfortjeneste pa forskellige tids-
punkter i livet alt ath@engig af barnets
alder, operationer, gvrige seskende,
netveerk m.m.

Der er ogsG mange foreeldre, der far
aflastning bevilget pa den ene eller den
anden mdde. Det kan vare i hjemmet
eller pa en aflastningsinstitution. For
bern kan aflastning i en aflastnings-
familie veere en mulighed. Ogsd om-
fanget af aflastningen varierer meget.

Nar personer med RTT flytter hjem-
mefra, er det som regel til en degn-
institution. Det er meget forskelligt,
hvor gamle pigerne med RTT er, nar
de flytter hjemmefra.

Der er stor forskel pd muligheder-
ne for hjalp efter sociallovgivningen
aftheengigt af, om personen med RTT
er over eller under 18 ar, sa det er en
rigtig god ide at kontakte kommunen,
for ens barn fylder 18 dr, og forhere sig
om, hvilke bevillinger og tilbud der
ophgrer, og hvad der eventuelt treeder i
stedet (se ogsa afsnittet om den sociale
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lovgivning).



Social profil — hvad er det?

Den sociale profil for RTT er et nyttigt
verktgj, som kan bruges af savel for-
&ldre som sagsbehandlere. Den sociale
profil bestdr af to dele:

1) De medicinske fakta.

En kort beskrivelse af de medicinske
karakteristika ved RTT, herunder symp-
tomer, behandling og variationer.

2) Tjeklisten.

En afkrydsningsliste, som sagsbehand-
ler og foreeldre kan benytte som huskeli-
ste, s man inden madet kan forberede
sig pd, hvilke punkter man gnsker taget
op pad madet. Tjeklisten beskriver end-
videre kort sociale- og andre problemer,
der kan opsta pa grund af RTT.

Erfaringen viser, at det desveerre ofte
sker, at man ma skifte sagsbehandlere
flere gange igennem pigens opvakst.
Det kan opleves som temmelig bela-
stende gang pd gang at skulle seette
en ny sagsbehandler ind i, hvad det
indebarer at have et barn med et sa
komplekst syndrom som RTT. Det kan
derfor anbefales at henvise sagsbe-
handlerne til www.sjaeldenborger.dk
eller www.rett.dk, hvorfra den sociale
profil for RTT kan downloades. Sags-
behandleren har derved mulighed for
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hurtigt og nemt at fa et indblik i, hvad
RTT er, og hvilke problemstillinger der
kan opstd i de forskellige livsfaser. Som
foreeldre kan det ogsd anbefales, at
vaere godt forberedt inden medet, s
man er sikker pa at f& gennemgdet
de problemer, som fylder i hverdagen.

Eksempler pa generelle emner der kan

veere relevante at gennemgad ved mo-

det med sagsbehandleren:

¢ Dakning af merudgifter.

¢ Tabt arbejdsfortjeneste.

¢ Aflastningstilbud.

¢ Boligendringer.

e Handicaprettede kurser for hele fa-
milien.

e Udarbejdelse/opfelgning af hand-
leplan.

¢ Hjeelpemidler.

¢ Orlovsmuligheder.
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Den sociale lovgivning

I den sociale lovgivning er udgangs-
punktet "hjeelp til selvhjeelp”, dvs. et
tilbud om den mindst indgribende for-
madlstjenlige hjeelp, sdledes at familien
er selvforsergende, eller der kan ske
udmadling af kompenserende ydelser.
For bern og unge med RTT, galder det
samme, dog med enkelte serbestem-
melser eller seerlovgivning.

Kommunen er forpligtet til at tilbyde
stotte, nar barnet/den unge har seerlige
behov. Det generelle og overordnede
ansvar vil dog fortsat vere forseldrenes
for bern og unge under 18 ar (foreel-
dreansvarsloven).

-

Handicappolitiske grundprincipper
De handicappolitiske principper dan-
ner grundlag for tildelingen og udma-
lingen af hjeelp, hvor ydelsen ofte er
uafheengig af indtaegter og formue.

Solidaritetsprincippet — statteforanstalt-
ninger og handicapkompenserende
ydelser finansieres solidarisk via skat-
tesystemet — et udtryk for at alle har
et ansvar.

Sektoransvarlighedsprincippet — skal
sikre at enhver akter er forpligtet til
at serge for at de ydelser og tilbud, de
stiller til rddighed for befolkningen
som helhed, ogsd er til raddighed for
mennesker med en funktionsnedsaet-
telse — identiske ydelser fra samme
sted som alle andre.

Kompensationsprincippet — indebaerer at
samfundet tilbyder mennesker med en
funktionsnedsaettelse en rakke ydel-
ser og hjelpeforanstaltninger med
det formal at afgrense og afhjaelpe
konsekvenserne af den nedsatte funk-
tionsevne mest muligt — en vej til lige
muligheder.

Ligebehandlingsprincippet — udgangs-
punkt i FN’s standardregler om lige
muligheder for handicappede — opstar
ndr man kombinerer sektoransvarlig-
hedsprincippet med kompensations-
princippet og solidaritetsprincippet.
(Det Centrale Handicaprad, Dansk
Handicappolitiske Grundprincipper,
september 2005).




Henvendelse til kommunen

Forste henvendelse til kommunen kan
ske pa flere forskellige mdader. Nog-
le gange vil familien allerede have
en kontakt til kommunen, inden det
diagnostiske billede er klart, idet bar-
net har udvist sarlige behov, som er
blevet observeret af foraeldrene, egen
leege, sundhedsplejerske, peedagoger
o0.a.

Nar barnet er diagnosticeret vil
kommunen blive informeret herom af
andre myndigheder, sygehusvaesenet,
egen lege osv. Andre gange kan det
veere familien selv, der tager kontakt
til kommunen - og hvor skal man sa
rette henvendelse?

For familier med et barn med RTT
vil kommunen ofte blive orienteret
fra det sygehus, der har diagnosticeret
barnet/den unge.

Ved egen henvendelse kan man
rette henvendelse til kommunens bor-
gerservice, der vil guide én videre.
Ofte vil kommunerne vare organi-
seret i en familieafdeling eller berne-
og familieafdeling med tilherende
teams for bern og unge med serlige
behov. Et andet eksempel kunne vare
en handicapafdeling med tilhgren-
de teams for bern og/eller voksne
med saerlige behov. Mulighederne
er mange.

Nar en kommune far kendskab
til et barn/ung under 18 ar med be-
tydelig og varigt nedsat fysisk eller
psykisk funktionsevne, skal kommu-
nen tilbyde vejledning. Vejledningen
skal indeholde en introducerende og
helhedsorienteret information og vej-
ledning om familiens rettigheder og
hjeelpemuligheder pa tveers af sek-
torerne. Vejledningen skal tilbydes
inden for 3 maneder efter at kommu-
nen har fdet kendskab til barnet/den
unge (servicelovens §11).

Handicapkompenserende

ydelser til bern og unge

Serviceloven indeholder forskellige mu-

ligheder for stotte for personer med RTT.

 §11 - radgivning, undersegelse og
behandling

¢ §41 - ngdvendige merudgifter

e §42 - tabt arbejdsfortjeneste

e §43 - supplerende ydelse (seerlig
supplerende ydelse ved tilfeelde af
ledighed)

e §44 — henvisende bestemmelse til
§883 hjemmehjeelp, 84 stk. 1 aflast-
ning og 86 stk. 2 genoptrening

e §45 —ledsagelse for de 12-18 drige

e §52 - foranstaltninger

* §8112/113 - hjaelpemidler /forbrugs-
goder

¢ §114 - tilskud til handicapbil




¢ §116 - boligaendring

¢ §§32 og 36 - sarlige dag- og klubtil-
bud (gkonomisk tilskud af behand-
lingsmaessige drsager)

Ansggning og bevilling af handicap-
kompenserende ydelser, foregdr i dia-
log med kommunen. En tommelfinger-
regel er, at familien ikke igangsaetter
eller indkgber det ngdvendige, forend
det er aftalt med kommunen.

Udover de ovennavnte paragraffer
indeholder serviceloven andre mulighe-
der for stotte; konsulentbistand over en
leengere periode til lasning af konkrete,
afgrensede problemstillinger og rad-
givning, undersggelse og behandling
til kortere forlgb, sddan at eksisterende
problemer kan afhjaelpes og eventuelt
forebygge mere indgribende lgsninger.

Udover de handicapkompenserende
ydelser kan kommunen iveerkseette for-
anstaltninger. En foranstaltning kan
eksempelvis veere familiebehandling
(samtaleforleb), aflastning uden for
hjemmet hos aflastningsfamilie/pa
en institution eller anbringelse uden
for hjemmet.

Behovet for en foranstaltning bliver
vurderet pa baggrund af en begrnefag-
lig undersggelse. (§50 i serviceloven)

En bernefaglig undersggelse, skal
belyse familiens samlede situati-

on. Den skal afdaekke ressourcer og
problemer hos barnet, familien og
netverket. Der skal inddrages rele-
vante fagpersoner, som allerede har
viden om barnets/den unges og fa-
miliens forhold og skal resultere i en
begrundet stillingtagen til, om der er
baggrund for ivaerkseettelse af en for-
anstaltning.

Handicapkompenserende

ydelser til voksne

Nar den unge bliver 18 ar, vil lovgiv-
ningen endre sig, s den unge voks-
ne med RTT nu lovgivningsmaessigt
skal sage efter voksenbestemmelserne.
Tidligere bevillinger bortfalder, og der
foretages nye vurderinger for at fast-
seette stgttebehovet. Kommunen skal
arrangere et made sddan, at der sikres
en overlevering fra barneomradet til
ny sagsbehandler pa voksenomrdadet.
Nogle bevillinger kan eventuelt fort-
sattes, selvom den unge er blevet 18
dr, dog afheenger det af, at bevillings-
paragraffen ogsé kan deekke efter det
fyldte 18. ar.

Forsergelsesgrundlaget for den unge
over 18 ar med RTT, vil vere fortids-
pension. Fertidspensionen igangsattes
i samarbejde med bernesagsbehandle-
ren for det fyldte 18. ar, sadan at forser-
gelsen er pd plads ved det fyldte 18. ar.




Der vil til brug for sagsbehandlingen

forega en udveksling af oplysninger

mellem socialomradet og beskeeftigel-

sesomrddet. Selve ansggningen om

fortidspension behandles i beskaefti-

gelsesomradet. Bevillingen af fertids-

pension behandles i pensionsnaevnet

i den unges bopaelskommune.
Serviceloven indeholder forskellige

muligheder for stotte ved nedsat fysisk

eller psykisk funktionsevne til voksne

med RTT.

¢ §§83 hjemmehjealp, 84 stk. 1 aflast-
ning og 86 stk. 2 genoptraening

¢ §§95 og 96 — Borgerstyret personlig
assistance, BPA

* §97 - ledsagelse

¢ §100 — merudgifter

e §102 - tilbud af behandlingsmaessig
karakter

e §8112/113 - hjalpemidler /forbrugs-
goder

* §114 - tilskud til handicapbil

¢ §116 - boligeendring

Den voksne med RTT vil ikke kunne
opna eller fastholde beskaeftigelse pa
normale vilkdr pa arbejdsmarkedet.
Men for at den unge/voksne kan op-
retholde eller forbedre personlige feer-
digheder og livsvilkar, skal kommunen
iveerksaette andre tiltag, der kan traede
i stedet.
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¢ §103 — beskyttet beskeeftigelse
e §104 - aktivitets- og samvaerstilbud

Boligforholdene for den voksne med
RTT vil veere i botilbud til personer,
som pd grund af betydelig og varigt
nedsat funktionsevne, har behov
for omfattende hjelp til alminde-
lige, daglige funktioner eller pleje,
omsorg eller behandling. Visitatio-
nen hertil foregar i samarbejde med
kommunen.

* §§107/108 — midlertidigt botilbud/

leengerevarende botilbud

Metoder/redskaber
Det vil altid bero pd en konkret og indi-
viduel vurdering om personen med RTT,
kan modtage stotte efter lovgivningen.
Til belysning af ressourcer hos per-
sonen med RTT, benyttes redskaber
som ressourceprofil (til voksne), vok-
senudredningsmetode og bernefaglig
undersggelse. Ved nogle af foranstalt-
ningerne er der lovkrav om anvendelse
af ét bestemt redskab/metode, men
ellers har kommunerne metodefrihed,
s lenge de interne regler holdes inden
for lovens rammer.

Kommune eller region?
Nar en familie behgver stotte i hjem-
met eller i fritiden, foretages der en




konkret og individuel vurdering pa
baggrund af en ansegning. I nogle
tilfeelde kan der veere tvivl om hvilken
instans (kommune eller region), der
skal modtage og behandle ansggnin-
gen, eksempelvis hvis ansggningen
omhandler hjelpemidler og/eller be-
handlingsredskaber. Ansggninger om
hjalpemidler behandles i kommunen,
og ansggninger om behandlingsred-
skaber skal behandles i regionen.

Behandlingsredskaber kan eksem-
pelvis veere hjalpemidler og apparatur,
som indopereres som led i behandling.
F.eks lungebehandlingsudstyr, orthoser
eller redskaber som patienten forsynes
med som led i en behandling, og som
skal fortsaette den iveerksatte behand-
ling for at forbedre eller forhindre en
forringelse af resultatet. For et barn/
ung eller voksen med RTT kan det ek-
sempelvis omhandle en PEG-sonde.

Et hjelpemiddel skal kompensere
for funktionsnedsaeettelsen og gore det
muligt at deltage i samfundslivet og
udfere hverdagsaktiviteter som alle
andre. Skelnet mellem, om det ansggte
kan betegnes som et hjelpemiddel eller
et behandlingsredskab, afhaenger ofte
af produktets anvendelse og personen,
der anvender det.

Endvidere kan der opstd situationer,
hvor regionen patager sig én del af ud-

betalingen og kommunen den reste-
rende del. Det kan eksempelvis veere
galdende ved kerselsgodtgerelse i for-
bindelse med kontrolbesgg pa sygehus.

Spergsmalet om hvilken instans,
der skal behandle ansggningen, kan
afklares i dialog med kommunen, som
vil veere behjeelpelige med det videre
forlgb.

Internt i kommunen
— hjalpemiddel eller merudgift?
P& samme vis som ovenfor kan der op-
std tvivl, om hvilken paragraf der skal
bevilge et givent hjelpemiddel. Typisk
vil det veere §112/113 (hjaelpemiddel/
forbrugsgode), men der kan forekom-
me tvivlstilfaelde, eksempelvis ved
ansggning om bleer og tidligere ogsa
kugledyne. Det ligger helt klart nu, at
kugledyne bevilges som et hjelpemid-
del iht. §112 i serviceloven, hvorimod
bleer bliver bevilget bdde som §41,
merudgift og som §112, hjelpemiddel.
Kommunen vil forsgge at afklare
det neermere ved forst at vurdere §112,
hjelpemiddel. Kan det ansegte ikke
bevilges herefter, vil §41, merudgift,
komme i betragtning.

Handleplaner
Inden der iveerksettes en foranstalt-
ning til bern og unge, skal der udar-




bejdes en handleplan. Handleplanen
skal angive formalet med indsatsen,
hvilken indsats der er nedvendig for at
opnad formalet og skal tage udgangs-
punkt i resultaterne af den bernefag-
lige undersggelse. Kommunen er ikke
forpligtet til at udarbejde en handle-
plan pa baggrund af den gvrige stotte
(handicapkompenserende ydelser) som
etableres til familierne, kun ved iveerk-
settelse af en foranstaltning.

Nar det omhandler den voksne med
RTT, skal kommunen ogsa tilbyde at
udarbejde en handleplan. Handlepla-
nen skal angive formalet med indsat-
sen, hvilken indsats der er ngdvendig
for at opnd formadlet, den forventede
varighed af indsatsen og andre saerlige
forhold vedrgrende boform, beskaef-
tigelse, personlig hjelp, behandling,
hjeelpemidler m.v.

Handleplanen ber udarbejdes ud fra
borgerens forudseetninger og sa vidt
muligt i samarbejde.



Vargemal

Vaergemadl er et tilbud om hjelp til
personer med manglende eller ned-
sat handleevne, jf. Vaergemalslo-
ven. Ved handleevne forstds evnen
til at varetage sine anliggender pa
en fornuftig made og til at have den
nedvendige demmekraft i en given
situation. Det vil sige, at man kan
overskue situationen og kan vurdere
eventuelle valgmuligheder og deres
konsekvenser.

En ner pdrerende kan ikke med
juridisk gyldighed varetage den pa-
galdendes interesser blot pa grundlag
af slegtsforholdet.

Der findes

fire forskellige veergemal:

§5 Okonomisk veergemadl. Ved et gkono-
misk vaergemdl vil personen med RTT
fortsat veere myndig. Det vil sige, at
veergemalet har til formdl at varetage
de gkonomiske anliggender. Det gko-
nomiske veergemal vil veere knyttet til
bestemte aktiviteter eller anliggender,
f.eks. betaling af ophold osv.

$5 Personligt veergemdl. Ved et personligt
veergemdl vil personen fortsat veere
myndig. Det vil sige, at veergemdlet
har til formal at varetage de personlige
anliggender. Det vil vaere knyttet til
bestemte aktiviteter eller anliggender,

f.eks. beslutninger om botilbud eller
fritidsinteresser.

§6 Fratagelse af retlig handleevne pa det
gkonomiske omrade. Ved et veergemdl
efter §6 vil personen veere umyndiggjort,
idet den retlige handleevne er frata-
get. Veergemalet er ikke begreenset til
bestemte aktiviteter eller anliggender.
Vaergemadlet har til formdl at hindre, at
personen udsatter sin formue, indkomst
eller andre gkonomiske interesser for
fare for at forringes veesentligt, eller for
at hindre gkonomisk udnyttelse.

§7 Samveergemal. Et samvargemal
iveerkseettes for den, som har behov
for hjeelp til at administrere sin formue
eller varetage andre gkonomiske anlig-
gender, og som selv anmoder herom.
Personen vil vaere myndig.

Nar den personen med RTT stadig er
myndig, betyder det, at hun vil have
stemmeret, ndar hun er fyldt 18 ar, samt
at veergemalet er begreenset i forhold
til bestemte aktiviteter og anliggender.
Det vil sige, at veergemadlet f.eks. om-
handler gkonomien eller personlige
forhold (botilbud, fritidsinteresser osv.).

Statsforvaltningen

Veergemadl, ligegyldig hvilket, skal an-
sgges via Statsforvaltningen.dk. An-

v - Ir—
\JL4 .
-

L; & 3

i



modningen om vaergemadl indsendes
til statsforvaltningen med begrundelse
og forslag til vaergemalets karakter og
omfang. Det kan ske elektronisk eller
som almindelig blanket.
Anmodningen om vargemdal, a&n-
dring og ophevelse kan rejses af fol-
gende: personen selv, pagaeldendes
familie, eventuelle agtefaelle eller
samlever, eventuel varge, den stedli-
ge politimyndighed (politidirektgren),

Forteel mig hvad der skal ske
— for jeg kan ikke lcese tanker!

statsforvaltningen, regionsrddet eller
kommunalbestyrelsen (kommunen).
Det vil ofte vaere et familiemedlem,
der beskikkes som veerge, men hvis det
ikke er muligt, bliver det en af stats-
forvaltningens faste veerger. Man skal
vaere opmaerksom pa, at der kan vare
interessekonflikter, hvis et familiemed-
lem beskikkes som varge. Der er sarli-
ge regler for veerger, som der er tilsyn
med, sa reglerne bliver overholdt.




Landsforeningen Rett Syndrom

Landsforeningen Rett Syndrom blev
stiftet i januar 1988 af en lille gruppe
foreeldre med det primeere formal at
udbrede kendskabet til RTT samt give
mulighed for at udveksle erfaringer
og oplevelser familierne imellem. De
forste danske piger blev diagnosticeret
11986 af overleaege Jytte Bieber Nielsen,
som 0gsa sad i Landsforeningens be-
styrelse i naesten 20 ar.

I dag er Landsforeningen en velfun-
gerende forening med ca. 200 medlem-
skaber, hvoraf 90 er familiemedlem-
skaber. Igennem alle drene har fokus
veeret pa det overordnede formal: at
skabe bedre livskvalitet for personer
med RTT og deres familier. Dette gores
bl.a. ved at videreformidle den nyeste
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viden inden for savel medicinske/be-

handlingsmaessige, terapeutiske, pae-

dagogiske som sociale omrader.
Endvidere afholdes hvert ar kurser

og temadage for foreldre, pargren-

de, laerere, peedagoger, terapeuter og
fagpersoner inden for social- og sund-
hedssektoren. Derudover afholdes der
arligt et weekendkursus, hvor famili-
erne har mulighed for at medes og




udveksle erfaringer og fa information
om den nyeste viden om RTT. Forenin-
gen arrangerer ogsa kurser for foreldre
og familie (bedsteforzeldre/sgskende),
hvor der ud over det faglige indhold
0gsd er mulighed for socialt samvaer
med andre i samme situation.

Fire gange arligt udsendes et med-
lemsblad - "Rett Nyt” — hvor fagfolk,
foraeldre og andre med tilknytning
til RTT kan komme med indleeg og
artikler. Der udsendes jeevnligt ny-
hedsbreve pa ”"Rett Mail Nyt”, som
alle interesserede kan tilmelde sig via
hjemmesiden. P4 hjemmesiden www.
rett.dk kan man bl.a. finde informa-
tion om RTT, opdaterede kontaktlister

pa bestyrelsen og ressourcepersoner
samt oplysning om kommende ar-
rangementer. Foreningen udarbejder
i samarbejde med fagfolk relevant
informationsmateriale, f.eks. foldere/
pjecer samt oversaettelser/tekstning
af udenlandsk materiale.




Facebook

P& Facebook er oprettet en gruppe, som
hedder "Rett Syndrom Danmark”, hvor
foreeldre, pdrerende og fagfolk kan
udveksle erfaringer og komme med
spergsmadl, tips og ideer.

Endvidere har flere af de unge med RTT
en profil pa Facebook, hvor familie og
venner kan felge med i den unges liv
og sende hilsner. Det kan veere sveert for
en ung med RTT at bevare kontakten
til tidligere klassekammerater, hjalpe-
re, peedagoger osv. Her kan Facebook
vare en god mulighed for at falge med
i hinandens liv.

Siden Center for Rett Syndrom blev en
realitet i 2007, har foreningen haft et
taet samarbejde med ledelse og ansatte
pa centret.

Foreningen har et tet samarbejde
med foraeldreforeningerne i de avrige
nordiske lande. Medlemmer af besty-
relsen deltager endvidere i m@der med
RTT Europe (RSE) og i svel nationale
som internationale, relevante konfe-
rencer.

Foreningen er medlem af paraplyor-
ganisationerne LEV og Sjeeldne Diagno-
ser og har repraesentanter fra forenin-
gen siddende i begge organisationer.

RETT FONDEN blev stiftet i 2011
med det primeere formdl at yde stotte

til etablering af feriebolig til familier
med et barn med RTT. Ferieboligen
skal veere tilpasset, s den opfylder
de specielle behov, som personer med
RTT har, sa de og deres familier kan fa
mulighed for en afslappet og veerdig
ferie. Lees mere pd www.rettfonden.dk

Center for Rett Syndrom




Center for Rett Syndrom

Center for Rett Syndrom ligger i Glo-
strup pa Kennedy Centret, der er en
klinik under Juliane Marie Centret
péa Rigshospitalet.

Centrets funktioner

Center for Rett Syndrom blev oprettet
pa grundlag af en satspuljebevilling
tildelt for drene 2007 til 2010. I fi-
nanslovsaftalen for 2011 har Kenne-
dy Centret fdet tildelt en permanent
bevilling ”til at opretholde Center
for Rett Syndroms aktiviteter, sdle-
des at centret vil kunne fortsatte sine
aktiviteter inden for blandt andet
radgivning og indsamling af popu-
lationsbaseret viden om livslange
symptomer med henblik pa rettidig
forebyggelse og behandling”.

Centret har sdledes primeert en
radgivende funktion samt udferer
klinisk og molekyleergenetisk forsk-
ning. Den egentlige behandling af
personer med RTT foregdr sdaledes
ikke pé centret.

Radgivningen er dels individuel til
personer med RTT, deres familier og
tilknyttede fagpersoner, dels af mere
generel karakter ved formidling pa
undervisningsdage/temadage samt

ved udgdende besgg. Alle institutio-
ner, der har personer med RTT er vel-
komne til at kontakte os for et besgg.

Centrets bemanding

Centret er ultimo 2012 bemandet
med en overlege, en klinisk fysiote-
rapeut og en paeedagogisk psykologisk
radgiver. Herudover er tilknyttet en
socialformidler, en sygeplejerske og
en sekreteer, som alle ogsd har andre
funktioner pa Kennedy Centret. Det er
onsket pa lengere sigt at udvide med
flere samarbejdspartnere og forskere
for at styrke den tveerfaglige indsats
og forskning.

Besog pa centret

Personer med RTT kan besgge centret
med henblik pa undersagelse hos lege,
fysioterapeut og paed. psyk. radgiver
samt efterfelgende rddgivning. Her-
udover vil man lgbende blive tilbudt
deltagelse i forskningsprojekter.

For forste besag skal der foreligge en
henvisning fra den behandlende laege/
hospital. Herefter aftales besag efter be-
hov. Vi fokuserer specielt pa tidspunk-
ter i livet med de storste omvaltninger
som ved diagnose, skolestart, overgang
til voksenalder og flytning hjemmefra,
men besggene kan fortsatte livslangt.

Ved besggene vil vi bl.a. fokusere pa
de mange motoriske problemer, der er
en folge af syndromet. Patienternes
behov for behandling og stetteforan-
staltninger vurderes, og der radgives
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om dette til bade familien og de lokale
behandlere.

Ud over ved besggene er der mu-
lighed for rddgivning telefonisk eller
via mail.

Der er mulighed for overnatning pa
Kennedy Centrets patienthotel i for-
bindelse med besggene. Der er han-
dicapfaciliteter og kekken, men der
er ikke mulighed for at kebe mad. Der
er mulighed for handicapparkering.

Tveerfaglighed og helhedssyn

Der er mulighed for at soge rddgivning
i savel store som sma spergsmdl rela-
teret til RTT, herunder ogsa spgrgsmal
med socialretligt eller forvaltningsret-
ligt indhold til centrets socialformidler.
Det vil sige spergsmadl om forsergelse,
handicapkompenserende ydelser til
bern og voksne samt spergsmal om-
kring rettigheder. Det vil ogsa vaere
muligt at rette henvendelse omkring
problemstillinger, som kraever en an-
den opmerksomhed, eksempelvis i
forhold til handicappolitiske problem-
stillinger, der skal viderebringes pa et
hojere niveau.

Der er endvidere mulighed for at
se@ge rddgivning vedr. kognitive, ad-
faerdsmeessige og kommunikative pro-
blemstillinger hos centrets paed. psyk.
radgiver.
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Som med andre sjeldne sygdomme
er der ofte kun et begreenset kendskab
til syndromet i lokalomraderne, hvilket
medfoerer, at der kan vare store forskel-
le i vurderingen af handicappets sver-
hedsgrad og behov for statte. Centrets
tveerfaglige team samler erfaringer og
vil gerne skabe basis for en mere ensar-
tet og bedre koordineret lokal indsats
for patienterne.

En vasentlig del af arbejdet er
indsamling af erfaringer fra danske
personer med RTT, klinisk og genetisk
forskning samt formidling af denne
viden pd nationalt og internationalt
niveau med henblik pa at optimere
radgivningen.

Hovedformalet for centret er med
andre ord at optimere livskvaliteten
for personer med RTT og deres familier.




Nyttige adresser

www.rett.dk — Her findes Landsforeningen Rett Syndrom.

www.kennedy.dk — Her findes Center for Rett Syndrom.
www.sjaeldenborger.dk — Her findes bl.a. tjekliste og medicinske fakta for RTT.
www.socialstyrelsen.dk/handicap/sjaeldnehandicap

— Team Sjaeldne handicap.

Specialradgivning for alle, der har brug for viden om sjaldne handicap.

www.sjaeldnediagnoser.dk - Sjeldne Diagnoser.
Paraplyorganisation for mere end 40 sjeeldne handicap og sygdomme.

www.lev.dk — Landsforeningen LEV.

www.rettfonden.dk - Rett Fonden.

www.servicestyrelsen.dk

www.hmi.dk - Hjeelpemiddelinstituttet.

www.dukh.dk - Den Uvildige Konsulentordning pd Handicapomradet.

DUKH radgiver om handicapkompenserende ydelser i sager mellem en borger
og typisk en kommune.

www.statsforvaltningen.dk




Ordliste

Absence
Kortvarigt tilfaelde med fjernhed/tab
af bevidsthed.

Agitation
Ophidset og urolig adfeerd.

Apno
Pause i vejrtreekningen udover det
normale.

Apraksi
Manglende evne til at udfere malret-
tede handlinger.

Arouseldeempning
Senkning af hjernens vadgenhedsni-
veau.

Ataksi

Manglende evne til at koordinere be-
vaegelser, hvilket viser sig som rykvise
bevagelser.

Autonome nervesystem

Det ubevidste nervesystem, der regule-
rer de basale kropsfunktioner; bestar af
det sympatiske og det parasympatiske
nervesystem.

Cyanose

Blafarvning af hud som udtryk for, at
blodet indeholder for lidt ilt.
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Dyspraksi
Forstyrrelse i evnen til at udfere mal-
rettede handlinger.

Dystoni

Tilstand med abnorm muskelspan-
ding, hvor modsatrettede muskelgrup-
per arbejder samtidig. Det medfgerer
abnorm holdning/stilling af led med
haemmet bevaegelighed evt. med vri-
dende bevegelser.

EEG
Optagelse af hjernens elektriske ak-
tivitet.

EKG
Optagelse af hjertets elektriske akti-
vitet.

Fokal dystoni
Kun en kropsdel er involveret i den ab-
norme muskelspanding f.eks. halsen.

Hypertoni
Tilstand med @get spaending i musk-

lerne.

Hypersensitivitet
Overfolsomhed.

Hyperventilation
Hurtig og dyb vejrtraekning.
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Hypothalamus

En overordnet kirtel, der ligger midt i
hjernen og bl.a. har regulerende funk-
tion over de autonome funktioner.

Hypotoni
Tilstand med nedsat speending i musk-
lerne.

Hgajre konveks

Buet mod hgjre (bruges om scoliose,
hvor den konvekse side er den lange
side.

Ketogen dizet
Streng diaet med meget hgijt fedtind-
hold og lavt kulhydratindhold.

Kliniske/diagnostiske kriterier
Samling af symptomer, der skal veare
til stede for at stille en specifik diagnose
f.eks. RTT.

Kognitiv, kognition
Erkendelse, teenkning, anvendelse af
viden.

Kommunikationspas

Etlille haefte med oplysninger om bar-
nets mdade at kommunikere pa, der
kan lette kommunikationen mellem
barnet og nye mennesker.

Kontrakturer

Indskreenkning af et leds bevaegelighed
pga. forandringer i leddet, skrumpning
af ledkapslen eller forkortning af om-
givende sener og muskler.

Kyfose
Foroverbgjet rygskeevhed.

Langt QT-interval
Interval, der kan males pa et hjerte-
kardiogram.

Latenstid
Reaktionstid.

Limbiske system
Har bl.a. betydning for indlaering, hu-
kommelse og folelser.

Myoklonier
Pludselige ryk/spjaet i musklerne. Det
kan bl.a. ses ved visse typer af epilepsi.

Neuron
Nervecelle.

Neurodegenerativ sygdom

Sygdom med gradvis nedbrydning af
hjernen og dens funktioner.
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Ortoser

Hjeelpemidler anbragt pa kroppen til at
stotte, stabilisere og oprette fejlstilling
f.eks. skinner, kapsler, korset.

Osteoporose
Knogleskerhed.

Parasympatiske nervesystem
"Afslapningsdelen” af det ufrivillige
nervesystem.

PEG-sonde

"Percutan endoskopisk gastrostomi” er
en mavesonde, der er placeret gennem
huden pd maven ind i mavesakken.

Postural kontrol
Evnen til at kontrollere kroppens po-
sition i rummet.

PPR
Padagogisk psykologisk radgivning.

Psykomotorisk udvikling
Udvikling af mentale og bevagelses-
maessige funktioner.

Refluks
Tilbageleb af det sure maveindhold
til spiseroret.

Respirationsrytme
Vejrtreekningsmenster.

Respiratorisk alkose
@get surhedsgrad i blodet pga. lav CO2.

RTT
Rett syndrom.

Sensorisk nervesystem
Den del af nervesystemet, der er rela-
teret til sanserne.

Skoliose
Rygskaevhed til siden.

Stereotypier
Gentagne ufrivillige bevaegelser uden
egentligt formal.

Sympatiske nervesystem

Det aktiverende nervesystem, der "ger
os klar til kamp”; er en del af det ufri-
villige nervesystem.

Synapse
Kontakt mellem to nerver. Det er en
spalte, hvor signalstoffer udveksles.

Synkope
Besvimelse.




Tonus
Muskelspaending.

Vacant spells
Pludselig opher med en aktivitet,
falden i staver.

Valsalvamanegvre

Uddnding mod modstand (ved stem-
melaeberne eller mund og naese), som
ndr man udligner trykket i gret.

Vasomotorisk forstyrrelse
Forstyrrelse i reguleringen af blodkars
udvidelse og sammentraekning.
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Landsforeningen Rett Syndroms
logo er et billede pa to meget ka-
rakteristiske traek ved piger, som
udvikler sygdommen. Nemlig de
udtryksfulde gjne, som pigerne
typisk besidder. Og de sterotype
handbevagelser, som opstar, nar

hdandfunktionen gar tabt.
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Nar billederne er indrammede i
firkanter, sa illustrerer det et af pi-
gernes kommunikationsveerktojer:
Pictogrammer. Og den gengivne
hdndbevagelse i pictogrammet er
tegn-til-tale tegnet for pigens vigtig-

ste stotte i forlobet: Familien.






