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Kowmonyr TiMeA”

Egy Rett-szindromas eset bemutatasa

Reziimé A Rett-szindroma egy nagyon komplex Pe3rome Cunzpoma Perra wMae 6Gararo
tinetegylttesbdl dsszetevédo allapot. A diagnozis fel- CUMIITOMIB. [IAsI TOTO, 11106 IIOCTaBUTH HiarHO3,
allitasahoz szamtalan vizsgalatra van sziikség, mivel noTpi6Hi pi3Hi OGCTEXKEHHS, OCKIABKM Bpadi
az orvosok a tinetek sokasaga miatt nem mindig a HE 3aBXOI{ Ii03PIOI0Th, IO 1€ CHHAPOM
Rett-szindromara gyanakodnak. Ez a folyamat nagy Perra. Lle#t mnpoiec BuUMarae HaIpPyKeHHS
eréfeszitést, tirelmet kivan a sztiléktél és a gyermek- cHuA, TepmiHHsS ~ 0arTeKiB Ta mgurtuHU. [licas
tél egyarant. Viszont a pontos diagnézis megszuile- TOYHOTO [iarHO3y TIOYHHAETHCS AiKyBaHHS,
tését kovetéen elkezdddhet a terapia, amely segit a sgKa OOmoMOxKe ciM1 mepeGoOpoTH TPYIHOLII.
csaladnak a nehézségek lektizdésében. Kutatasom- IIpoBeneHHi 0GCTEeXKEHHS 1 AIKyBaHHS OIIHCAHO
ban ezekrdl a vizsgalatokrol és terapiakrol irok. Ha IPUKAAl KOHKPETHOTO BUIIAKY.

A Rett-szindréoma felismerése a tinetek 0sszetettsége miatt sok esetben még az or-
vosok szamara is nehézségeket okoz. Sok vizsgalaton kell atesnie a gyereknek, mig
végul diagnosztizalni tudjak a szindréomat. Esettanulmanyomban ezeket a vizsga-
latokat irtam le egy Rett-szindromas kislany példajan, nyomon kovetve fejlédését
és betegségét szliletésétdl négy és fél éves koraig. A sztlék és a kislany személyi
jogait tiszteletben tartva, a hely és név leirasa nélktl kertil bemutatasra az eset.

Remélhetéleg a cikk, ha csak kis mértékben is, de segitséget nyujt mas
érintetteknek minél hamarabb felismerni a Rett-szindréma ttineteit és elkezdeni
a megfeleld terapias kezeléseket. A lehetséges terapiakrol el6zé cikktinkben olvas-
hattak (Acta Beregsasiensis, 2008. 2. kotet).

Az eset kapcsan néhany konkrét gyakorlatot is bemutatok, amelyeknek el-
végzését gyogypedagogusok, orvosok, konduktorok ajanlottak a kislanynak.

Anamnézis

Az anya terhessége zavartalan volt. Egy héttel a szlilés hatarideje el6tt a
jelentkezé furcsa fajasok miatt bement a kérhazba, de az orvosok azt mondtak
neki, hogy nyugodjon meg, nincs semmi baj és hazaengedték.

Egy hétre ra, a kijel6lt napon megsziletett L. Aggodalmat csak egy dolog
keltett, hogy zavaros volt a magzatviz. Ezért az anya oxitocint kapott.

L. 54 centiméter, 3050 grammos volt, amikor vilagra jétt, és 9-10 apgar
értékkel (az Gjszulott szuiletés utani felmérésére szolgal, amit 0,5 és 10 perccel a
szlletés utan készitenek) rendelkezett. Harom nap elteltével hazamehettek.

A gyerek rendesen fejlédott. Az anya elmondasa szerint L. 7 hénapos volt,
amikor egyedul feliilt, 10 hénaposan fordult hasra, 13 hénapos volt, amikor {6l-
allt, 14 honaposan kezdett el jarni.

Egyévesen mar mondott szavakat (adjal, lampa), és volt egy mondata is:
esik az es6. Ezek a szavak és ez a mondat hangzottak el téle el6szor és egyben
utoljara, ugyanis a késébbiekben sem ezeket, sem pedig mas szavakat nem lehe-
tett téle hallani.

" ,Edes élet” Orvosi-szocialis Rehabilitaciés Kézpont, gyégypedagogus.
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A sztl6k szamara 1,5 éves koraban valt nyilvanvalova, hogy a kislannyal
valami baj van. A gyermek nem figyelt oda arra, amit mutatnak neki, nehéz volt
felkelteni figyelmét és hosszabb ideig lekotni jatékkal vagy barmi massal. Ha va-
lamilyen jaték a kezébe kertlt, azt régtdon a szajaba vette, majd révid idén beltil
eldobta. Nem beszélt, és a szilék ugy lattak, hogy a hozza intézett beszédbdl na-
gyon keveset ért meg (nem teljesitett egyszerti utasitast sem). Jobb oldalon, a
tarkéja egy részén rendszeresen tépkedte a hajat, illetve a hasat, hatat vakarta,
elsésorban akkor, ha faradt, almos volt. Nem tudott valasztani, nem volt kedvenc
itala vagy étele, mint a tobbi gyereknek. L. mindent megevett.

Vizsgalatok

Egy budapesti korhazban kulonbozé vizsgalatokat végeztek el rajta. El6-
szor EEG-re kuldték. (ElektroEncefaloGraf az agykéregben keletkezé paranyi
elektromos feszultségeket a fejbérre helyezett elektrodakkal elvezeti, felerdsiti,
és mozg6 papirra (ma mar inkabb szamitégép képernydjére) rajzolja. Az igy ka-
pott gorbék ("agyhullamok") alapjan vizsgalhaté az agy elektromos mukddése.
L. esetében kimutathatok voltak a ttiskék, de rohamok nem tarsultak hozza.
Ezt a jelenséget epileptiform jeleknek nevezik (utélag kidertult, hogy ez a Rett-
szindroma egyik tlinete).

MRI-re (Magneses Magrezonancia) is sor kerult, viszont ez a vizsgalat sem-
milyen rendellenességet nem mutatott ki. Ezutan kertlt sor a hallas-, fil-orr vizs-
galatra, mellkas rontgenre, vérvételre. A leletek negativak lettek.

Ezt kovetéen anyagcserezavarra kezdtek gyanakodni. Aminosav-vizsgalatot
végeztek, ami nem mutatott egyértelmi anyagcsere-betegségre utalo jeleket.

Ezutan egy korai fejleszté kézpontba iranyitottak az anyukat és a kislanyt.
Itt egy komplex vizsgalat soran az adaptiv-gondolkodéi, a nyelvi, valamint a szo-
cialis-érzelmi fejlédés tertiletén jelentds elmaradast tapasztaltak. Az elmaradas
meértékét L. kooperacios nehézségei miatt nem sikertilt pontosan meghatarozni.

A fejlédés elésegitése végett a kislany egyéni gyégypedagogiai fejlesztés-
terén latott elmaradas miatt, tervezett szenzomotoros tréningre hordtak szulei.
Ez sokat javitott allapotan. A tréningnek koszénhetden a kislany lépcsén is
megtanult jarni (amit elétte nem tett). A tréningen kivil még lovagld és tiszas-
terapian is részt vett.

Eloirt terapiak
L. fejlesztése konduktora altal meghatarozott gyakorlatok a TSMT (Tervezett

szenzomotoros tréning) keretében zajlottak, a kévetkezé beosztassal:

¢ 2 hétig heti 3x
* 4 hétig heti 5x
e 2 hétig heti 4x
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1. hintaztatas 2x
O

O o

2. emelgetés 10x

3. korbe forgas 10x jobbra, 10x balra Q\“

4. gbcogtetés ©
(labda segitségével)
-
5. hintaztatas elére-hatra 2x
b w—
O

6. hintaztatas oldalra 2x
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7. pléden forgatdas (becsavarni a
plédbe, a kezei kinytjtva legye- (0 d o7
nek, aztan hirtelen kipéndéri- Oy
teni a plédbdl. Ezt mind a két
iranyba elvégezzik.)

8. gordeszkan valé huzas-tolas, '
lendtiletesen 10x 4
= — L
o O
9. 16kni két ember kéz6tt 10x oda- e /X
vissza )
L—

10. ,tol-tol” segitséggel

11. elrugaszkodas szamolasra 10x
%\\Q‘

12. elére bukfenc, feltiltetve

L//Cl
“ o
S70

13. poérgetés 10 x jobbra, 10 x balra (/fj&
“

L.-nél még nagyon fontos volt a ,Rett-es mozgasok” fékezése és izmai nyujtasa.



Acta Beregsasiensis 2010/ 1 153

2. Az egyéni gyogypedagogiai foglalkozasokon a legnagyobb nehézséget
L. rendkivil konnyen terelédd, szért figyelme, valamint impulziv viselkedése
jelentette. Spontan helyzetben a targyak, jatékok felkeltették érdeklédését, de
nem tudta azokat funkciéjuknak megfeleléen hasznalni. A kezébe kertilé tar-
gyakat roviden megvizsgalta, megforgatta és szinte azonnal a szajaba vette,
majd kiejtette a kezébdl, vagy eldobta és tobbet nem foglalkozott veltik. Ide-
jének jelent6s részét jarkalassal toltétte mikoézben kezével, karjaval folyama-
tosan ismétlédé mozdulatokat végzett és csak igen révid idére volt bevonhaté
kozos tevékenységbe.

A foglalkozasokon arra torekedtek, hogy L. figyelmét, érdeklédését egy targy
vonzasaban megtartsak. Olyan feladathelyzetet teremtettek szamara, melybél nem
tudott kénnyen kilépni, és amelyben biztosan tudott teljesiteni. Kezét hatulrol ira-
nyitva egyszeru feladatok kivitelezését gyakoroltak, igy pl. nagyobb szaju edénybe
pakolas, nagy lyukt karika felftizése radra.

Beszédhasznalatara a halandzsa nyelv volt jellemz6, amelyben idénként ér-
telmes szavak jelentek meg. Jelzései nem mindig voltak egyértelmuiek, gyakran
eléfordult, hogy nem értették meg pontosan, mit szeretne, ilyenkor keservesen
sirt. Indokolatlannak tiné hangulatvaltozasok, érzelmi reakciok is megfigyelheték
voltak a kislanynal.

A leirt terapiaknak és gyogypedagogiai foglalkozasoknak koszonhetéen L. 2
éves volt, amikor megértette, milyen jatékot kérnek téle és azt odaadta. 3 évesen
tudta hajtani a jatékmotort.

Tovabbi vizsgalatok

Egy budapesti kérhaz ajanlasara Pécsett kerult kivizsgalasra a kislany.
Vérvizsgalatot végeztek, amely laktat és piruvat emelkedett értéket mutatott (ezt
a késébbi vizsgalatok is mutattak). DNS-vizsgalattal allapitottak meg, hogy a kis-
lany Rett-szindrémas.

Napkozi otthonban

A kislany harom és fél évesen kertilt napkozi otthonba, ahol egy évet toltott.
Nagyon rossz allapotba kertilt oda: sokat sikitott, kopkodott, pofozkodott. Semmi-
lyen feladathelyzetbe nem volt bevonhatd, ritkan vett fel szemkontaktust. Manipu-
lacioés szintje alacsony, szem-kéz koordinaci6ja kezdetleges szinten volt.

A sikitast kommunikacioés célra hasznalta, s ha sikitasara érintéssel vagy
barmilyen kozelitéssel valaszoltak, akkor azt megerdsitésnek vette.

Gyerekekkel nem jatszott, inkabb csak elvolt kozottiik, és szemlélte 6ket.
Fel-ala jarkalt, ugrandozott, nevetgélt kdzben.

A napkozi szakembere elmondéasa szerint, el6szor viselkedés terapiat alkal-
maztak nala. A fejlesztése érzékelésen, észlelésen, latason, hallason, tapintason
alapult. A Fréhlich-féle bazalis stimulacié elemét is belevitték a kislany fejleszté-
sébe. Ennek lényege a testi tudatossag fejlesztése kiilonbo6zé anyagokkal, targyak-
kal (pl. tiskés labda guritasa a kézen, tenyéren).
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A kognitiv fejlesztést teljesen az alapoktoél kezdték 5-10 perces foglalkoza-
sokkal, fokozatos idékitolassal, heti rendszerességgel. Ehhez nagy segitséget nyuj-
tanak a kommunikaciés kartyak. Ezeknek két fajtaja van:

* Napirendkartyak
¢ Kis kommunikaciés kartyak.

L.-nél mindkettét alkalmaztak, mivel nagyon fontos a Rett-szindrémasoknal
a vizualis megsegités és a napi rendszeresség.

A kis kommunikaciés kartyakra azok a dolgok, targyak képei kertiltek, me-
lyeket a gyermek szeretett. L. esetében ez példaul a tejszelet volt. E kartya segitsé-
gével kellett megtanulnia kérni azt. Ha ez a készség kialakult nala és rogzult, ak-
kor lehet erre épiteni és tovabbi kartyakkal dolgozni. Lehet, hogy egy ilyen készség
kialakitasa tobb évbe is beletelhet.

Integralt 6vodaban

Négy és fél éves koraban a napkoézi otthonbdl egy integralt 6vodaba kertlt,
ahova igen hamar beilleszkedett. Igaz, az elsé nap az alvasidét végigsikitotta, de
masnap mar csendben volt. S6t par alkalom elteltével azt is elérték, hogy elalud-
jon egy fél orara.

Kényszermozgasait nem tudta koordinalni, ezért tarsait akaratlanul is
gyakran megitétte. Egy idé utan a gyerekek megértették, hogy L. nem szandé-
kosan bantja dket, és annak ellenére, hogy nem olyan tigyes, mint 6k, nagyon
megszerették a kislanyt.

Egyik jellemzdje még L.-nek — ami mas gyerekre nem jellemz6 —, hogy nem
kertilte ki a dolgokat, atment rajtuk. Magasabb volt a fajdalomktliszébe, mint az
atlagos gyereknek, és nincs veszélyérzete sem. Nagyon erésen kell megiitnie ma-
gat ahhoz, hogy elkezdjen sirni. Az anyuka elmondasa szerint egyszer gy megsu-
totte a kezét, hogy szinte felhdlyagzott, de 6 erre sem reagalt.

A sikitozasrol leszokott, de ennél egy rosszabb tulajdonsag jelent meg nala:
a kopkodés. Ezentul ezzel hivta fel magara a figyelmet.

Sok mindent megértett, és ugy tint, hogy adekvatan végrehajtja. Kicsit se-
gitett az 6ltozkodésnél, emelte a kezét, labat. Ismerte az ,emeld fel a kezed”, ,add
a labad” kifejezéseket.

Ha ko6szoénni akart, akkor a hosszu ,ssssz” hangot hallatta. Ez jelentette
nala a ,sziat”. Elkezdett valogatni az ételek kozott.

A terapiak és az integralt fejlesztés pozitiv hatassal voltak L.-re. A kivilal-
lénak ezek a kis valtozasok jelentéktelennek tinnek, de L. és sziilei szamara nagy
jelent6séggel birtak.
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