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Rett syndrom (RS) ar ett lange okant, genetiskt betingat, ytterst komplext utveck-
lingshandikapp, som drabbar smaéflickor i 1-2 ars alder. Flertalet lever upp i hog alder med
speciell, ofta missférstddd, symptombild. RS finns éver hela varlden. Prevalens i Sverige ar
1:10.000 flickor. | Véast-Sverige har RS féljts sedan bdrjan av 1970-talet (BH). — En faltstudie
av 23 flickor (20 ar och yngre) samt 22 kvinnor (21 &r och aldre) redovisas. En huvuduppgift
var att kartldgga den sociala anpassningen till vuxenlivet — Véasentligt budskap for att inte
misslyckas i kontakter och handlaggning ar: Lyssna pa anhérigas och personliga assisten-
ters detaljerade kunnande! Drag in tillganglig information fran kunskapskéllor som Sma-
gruppsCentrum, Nyhetsbrev fran Agrenska o. a.
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BAKGRUND
Rett syndrom (RS) dr en komplex genetisk
form av grav utvecklingsstérning som drab-

sade ramar (2). Merparten av RS-kvinnorna
lever langt upp i vuxen &lder med svéra

bar ursprungligen till synes friska och normal-
utvecklade flickor i 1-2 arsaldern (1,2). Cen-
tralt i den kliniska bilden &r forlust av moto-
risk “bruksanvisning”, speciellt oférmaga att
anvdnda hdnderna, s. k. apraxi. En utveck-
lingsavvikelse pa traningsskoleniva med
ojamn profil, kommunikationsstorning och
forlust av inldrda ord foreligger ocksa.. Epi-
lepsi dr vanligt och upptrider oftast fran 4-
ars alder (3). Den bakomliggande hjdrnsjuk-
domen r inte degenerativt fortskridande utan
en unik anldggningsstorning i hjdrnans finaste
“datandtverk” med mojligheter till viss an-
passning med aren, dock inom mycket begréan-
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funktionsavvikelser. Ett exempel dr en nu 78-
arig kvinna rapporterad fran Danmark (4).
Syndromet — ej erkdnt i den medicinska virl-
den forrdn i mitten av 1980-talet (5) — har idag
stor klinisk, genetisk och socialmedicinsk
aktualitet. Fyndet 1999 av mutationer i
MECP2-genen ldngst ner pa X-kromosomens
langa arm (6) har ront stor uppmirksamhet
over vérlden. Sadana mutationer kan idag
pavisas hos 1/2-3/4 av kliniska serier. I
Sverige utgér RS, nidst Downs syndrom, den
storsta enskilda biologiska orsaken till grav
utvecklingsstorning hos kvinnor. Prevalensen
ar 1:10.000 flickor (7).
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MATERIAL

I Vist-Sverige har flickor och kvinnor med
RS diagnostiserats och foljts upp sedan 1970-
talets borjan och presenterats i en populations-
baserad studie (2). Totala antalet med RS-di-
agnos 1971-98 var 54, varav 9 avlidit (medel-
aldern 24 ar), ett flertal i ovdntad d6d under
somn nattetid. Vart team kartlade 1998-99 den
medicinska och sociala situationen for 45 RS-
flickor/kvinnor (8). Vi har valt att dela upp
denna kliniska serie efter alder vid efter-
undersokningen och behandlar éldrarna 4-20
ar respektive 21-60 ar i var sitt avsnitt.

GRUPPEN 4-20 AR

Diagnosen baseras vanligen pa klinisk miss-
tanke fran barnhabiliteringsldkare och har i
samtliga fall faststillts av den seniore barn-
neurologen i teamet (BH). Fran fordldrasidan
har poédngterats vardet av sé tidig diagnos som
mdojligt, ocksa att fordldrarna aktivt far med-
verka i detaljbeskrivning och kartldggning av
den komplexa symptombilden. RS ér fortfa-
rande en klinisk diagnos, dir de nya genetiska
upptickterna okat mojligheterna till ett tidigt
faststillande av diagnosen i en initialt ofta
ospecifik och forbryllande symptombild. Nar
det giller habiliteringen &r sjukgymnasterna
pa barn- och ungdomshabiliteringarna cen-
trala personer. De har idag betydande och
okande kunskap om och erfarenheter av RS
med dess ganska svaroverskadliga habilite-
ringsproblematik. Tidig kontakt med for-

Fran fordldrasidan podngteras viirdet av
sa tidig diagnos som mdjligt, och att for-
dldrarna aktivt far medverka i detaljbe-
skrivning och kartldggning av den kom-
plexa symptombilden
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RS-flickorna dir synnerligen rutinberoende!

dldraféreningen Rett Syndrom i Sverige
(RSIS) ar viktig.

Boende

Av de 23 flickorna i denna aldersgrupp bodde
22 fortfarande hemma hos sina foréldrar, en
(13 ar) numera pa elevhem. De flesta famil-
jerna bodde i egen villa, dar de fatt hjalp med
bostadsanpassning, t ex takliftar, utomhus-
ramper eller ombyggda badrum. Ett par fa-
miljer med svart rorelsehindrade flickor hade
fatt hiss inmonterad.

Skolgang

Tva flickor var fortfarande i forskolealdern.
En var individintegrerad i vanlig forskole-
grupp med hjélp av assistenter. Den andra
fungerade vil i specialgrupp tillsammans med
3 andra funktionshindrade barn. Ovriga RS-
flickor hade bérjat sirskola vid 7 ars alder, i
traningsklass med 2-6 elever och hog perso-
naltithet. Flickorna fick taxitransport till och
fran skolan. Viktig forutsittning f6r optimal
skolgéng befanns bl. a. vara mycket fasta ru-
tiner. Det skall sdlunda helst vara samma
chauffor for skoltransport varje dag och om
mojligt dven identiska fardrutiner. RS-flick-
orna dr synnerligen rutinberoende! Avvikel-
ser fran fardvagen, dven mindre sadana, no-
teras salunda med stor precision och atfol-
jande oro.

Eftermiddagshem befanns for majoriteten
av flickorna vara ett viktigt stod, ocksa hir
med inbyggda fasta rutiner. Vistelsen var i
snitt 2 timmar per dag. Efter 12 ars alder ut-
gér denna insats enligt Lagen om Stéd och
Service till vissa funktionshindrade (LSS).
Sjélva skoltiden varierade, oftast 8.00-16.00,
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ibland med en skolvecka pa 4 dagar. En spe-
cialklass enbart for flickor med RS inréttad i
Molndals kommun (8) var av sérskilt intresse.
Hér gar idag 4 elever fodda 1990-92. Klas-
sen startade som en forsoksverksamhet och
har slagit mycket vil ut. Den torde 4n s lange
vara unik i Sverige.

Fritid

Regelbundna externa aktiviteter befanns vara
av stort virde. De vanligaste fritidsaktivitete-
rna utgjordes av ridning och simning. For fler-
talet av flickorna tilldt den motoriska funk-
tionsnedséttningen detta. For manga var dock
skola och eftermiddagstillsyn vad de maxi-
malt klarade av i sina krav pa fasta dagsrutiner.
Sex av flickorna under 20 ér red och 4 sim-
made.

Samhiillets stod

Forsékringskassan handhar ekonomisk ersétt-
ning till familjer med RS-flickor, liksom an-
dra gravt rorelsehindrade personer. Samtliga
familjer med RS-flickor under 16 ar hade s.
k. statligt vardbidrag, 16/20 helt vardbidrag.
De 6vriga familjerna hade i stillet valt att soka
assistansersittning. D& var fordldrarna an-
stillda som personliga assistenter till sina
dottrar. Nagra av familjerna hade ocksa handi-
kappersittning, for att ticka upp del av de
speciella merkostnaderna som uppstar vid
grava funktionshinder.

P g a rorelsehindrets art forelag speciella
problem for RS-flickorna att firdas i vanlig
bil. Forédldrarna kan fa ekonomiskt stod till
ny bil och specialanpassning av bilen kan
goras. Mirkligt nog var det i studien enbart
forédldrar till flickor under 16 ar som hade
ans6kt om sadant bilstod. Rorelseférmagan
hos ungdomar med RS blir inte mindre med
aren utan tvartom.
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RS, stdller stora krav pa bade fordldrar och
syskon. Avlastning dr ddérfor nédvindig

Familjerna hade pa olika sétt kommit i kon-
takt med det sdrskilda expertstod som ingdr i
LSS. Férutom de viktiga insatserna som sjuk-
gymnaster utgdr, blir har generellt dven kura-
tor, psykolog, forskolekonsulent, arbetstera-
peut och logoped periodvis inkopplade. En-
dast en av flickorna i serien hade fatt kontakt
med dietist. Detta dr forvanande, d& mag-
tarmproblem (neurobetingade) &r vanliga just
i smabarnsaldern vid RS.

Att ha ett barn med sa gravt funktionshin-
der som det RS innebdr, stiller stora krav pa
bade fordldrar och syskon. Avlastning ar dér-
for nédvéndig. I var studie hade 15 av flick-
orna nagon form av regelbunden avlastande
korttidsvistelse utanfér hemmet, for det mesta
en till tvd helger i manaden och darutéver yt-
terligare nagon vecka pa sommaren. Korttids-
hem var vanligen ldmpligast, men stodfamilj
forekom ocksa. Avlgsarservice i hemmet an-
litades av 8 familjer; 11 av flickorna hade
personliga assistenter, som da minskade be-
hovet av annan avlastning.

Foraldrarnas egna kommentarer

Forédldrarna som intervjuats var genomgéaende
vilinformerade sévél betrdffande sjukdomens
komplexa natur som sina réttigheter till stod-
kontakter. Uppenbarligen har de sjdlva haft
stort inflytande 6ver hur de givna insatserna
utformats. Dock har man i manga samman-
hang gang pa gang fatt kimpa sig till det man
rittmatigt utan byrakratiskt krangel borde fatt
tillgang till. Detta géllde speciellt foraldrar till
néagot éldre skolflickor, medan foréldrar till
yngre flickor kunnat hélla sig bittre framme.
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Délig kinnedom om RS och vad det innebar
var betydande fore 1990-talet, men kunska-
perna i regionen visade sig successivt ha dkat.
Har har information fran férildragruppen
RSIS betytt mycket.

Foréldrarna understrok vikten av att kunna
agera mot bakgrund av en diagnos faststilld
sa tidigt som mgjligt och ddrmed kunna ge
omgivningen adekvat information. Ovisshe-
ten om flickans diagnos, sa ofta ofrankomlig
fore 3-4 ars alder, hade upplevts som en svar
belastning. Nir man vél fatt klarhet tycker
manga att anpassningen sedan gatt bra i bade
forskola och skola. Pa onskelistan idag star
dock flera skolklasser direkt profilerade pa
RS, liknande den forsdksklass som om-
ndamnts.

Forildrarna upplever att barnsjukvarden i
Vist-Sverige idag tar vil hand om flickor med
RS, och att man skaffat sig viktiga kunska-
per. Speciellt de familjer som tidigt fatt
komma till habiliteringslidkare och barnneuro-
loger — vilket giller de flesta — var ngjda. Aven
i ovrigt upplevde fordldrarna att kunskapen
om RS pé barnldkarsidan numera ar ganska
god. Dédremot var man ofta missndjd med bl.
a. forsékringskassan, dar man mott bade okun-
skap, oforstaelse och langa handlaggnings-
tider. Besked om vardbidrag uppgavs ej sél-
lan ta upp emot ett ar. Det framhélls som vik-
tigt, att det bemotande man far som forélder
till ett barn med funktionshinder &r korrekt.
Maénga har ként sig ifragasatta. Att bli lyssnad
till och tagna pa allvar anges som ett rattmatigt
krav. Man framhaller med ritta att férdldrarna
trots allt torde vara de frimsta experterna pa

Att bli lyssnad till och tagna pa allvar anges
som ett rdttmdtigt krav
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just sina barn. Detta dr ocksa betonat i den
statliga s. k. Bemétandeutredningen (SOU
99:21).

Diskussion

Rett syndrom &r ett unikt komplex av svar-
forstadda funktionsavvikelser. Trots den laga
men ojamna begdvningsprofilen verkar dnda
manga RS-flickor veta vad de skulle vilja ge-
nomfora av enkla aktiviteter, men de vet inte
hur det skall goras. Deras dominerande han-
dikapp &r deras hjdrnors oférmaga att ge prak-
tisk bruksanvisning. Aven om alla RS-flickor
ar synnerligen komplicerat utvecklingsstorda,
ar det angeldget att framst forsoka ta reda pa
och ta vara pa vad de @nda kan och forstar,
vad de har potentiella mojligheter att ta till
sig — inte fokusera pé vad de inte kan. Viktigt
att betona dr att flickorna ofta tar in “’signa-
ler” fran omgivningen, men har betydligt sva-
rare att sjdlva aktivt meddela sig, kommuni-
cera — ofta med en avsevird fordrojning av
svaret. Har har fordldrarna en insikt och kun-
skap som ibland dr svar for dem att verbali-
sera. Anda har den ckade kunskap om RS,
som mejslats fram i Sverige pa barn- och
ungdomssidan den senaste 10-arsperioden
uppenbarligen betytt mycket. Betydelsefullt
har varit Socialstyrelsens satsning for ’sma
och mindre kénda handikappgrupper”, ocksa
de sedan 1988 aterkommande Rett-veckorna
pa Agrenska — ett familjecenter pa Lilla
Amund-6n séder om Goteborg. Rett Center i
Ostersund har kunnat ge enskilda skriddar-
sydda habiliteringsprogram och ocksa bidra-
git med olika specialkurser. Den forsta lag-
stadieklassen i MoIndal med enbart RS-flickor
har givit viktiga pedagogiska erfarenheter och
ar mycket uppskattad av fordldrarna (8). Allt
detta tillsammans ger dagens familjer med RS-
flickor i ldgre tonaren och yngre en helt an-
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nan plattform &n vad som &nnu kunnat erbju-
das dldre aldersgrupper och framfor allt vad
som fanns tillgdngligt fore slutet av 1980-ta-
let.

ALDERSGRUPPEN 21-60 AR

Diagnosen for denna nu vuxna grupp baserar
sig pA manga ars insamlade observationer och
bedomningar (BH), samt tillgingliga data fran
omsorgsvard, pediatrik, neurologi och habi-
litering. Detta har kompletterats med aktuell
systematisk socialmedicinsk och klinisk upp-
foljning. 1 denna del av studien géllde tva
huvudfragestéllningar.

1. Hur ser RS-kvinnornas anpassning till
vuxenlivet ut? Hur méter samhéllet deras spe-
ciella behov av kompetent stddpersonal mm.?
2. Hur klarar dessa personer anpassning till
boende i bostidder med sdrskild service?

Daglig sysselséttning

Samtliga 22 vuxna RS-kvinnor hade nagon
form av daglig verksamhet. Innehallet varie-
rade, men vanliga aktiviteter var firg och
form, musik, fysisk traning och bakning. Verk-
samheten pagick vanligen 5 dagar i veckan. I
nagon kommun hade antalet minskats ner till
2 1/2 dagar i veckan beroende pa personal-
brist. Detta ar naturligtvis allvarligt — den dag-
liga verksamheten &r en lagstadgad réttighet
for personer med sa svara funktionshinder
som kvinnor med RS har.

Boende
Efter avslutad skolgang hade de flesta RS-
kvinnorna flyttat fran féraldrahemmet till na-

Den dagliga verksamheten dr en lagstad-
gad rdttighet for personer med sa svara
funktionshinder som kvinnor med RS har
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gon form av eget boende. Den stora majorite-
ten hade flyttat in i en gruppbostad, ett bo-
ende tillsammans med 3-4 andra gravt
funktionshindrade personer. Ett par av kvin-
norna bodde i egna lagenheter med hjélp av
personliga assistenter och nagon bodde i ett
brukarkollektiv, dir var och en av de boende
hade sina egna personliga assistenter. I samt-
liga fall var fordldrarna n6jda med bostidderna
och tyckte att kvinnorna anpassat sig vil ef-
ter en forsta inkorningsperiod. Speciellt an-
horiga till de kvinnor, som i manga ar tidi-
gare bott pa vardhem och forst pa senare ar
fatt ett eget boende, upplevde denna omstéll-
ning som mycket positiv. Kontakten mellan
fordldrarna och RS-dottern hade i flera fall
forbattrats.

Personalen pa gruppbostdderna har ansvar
for den vuxna RS-kvinnans fritid. Detta kan
variera mycket frdn gruppbostad till grupp-
bostad. En del personalgrupper var oerhort
kreativa ndr det gillde att hitta passande akti-
viteter for RS-kvinnan med sina speciella sva-
righeter. Nagra grupper dkte t ex. pa semester
till hyrd stuga pa somrarna. Pa andra grupp-
bostdder var personalen mera passiv. Natur-
ligtvis var detta beroende av hur mycket per-
sonal som faktiskt fanns pa boendet och ocksa
om RS-kvinnan orkade med nagra aktiviteter
utdver den dagliga verksamheten. Detta gillde
1 var studie speciellt de dldre kvinnorna och
understryker deras tidiga biologiska aldrande.

Utifran fordldrarnas synpunkter och var
egen erfarenhet kan vi ge féljande rekommen-
dationer ndr det géller RS-kvinnors flyttning
fran fordldrahemmet. Det dr av stor vikt att
planera flyttningen noggrant och ge denna
process mycket god tid. Information och ut-
bildning maste ges till all berérd personal.
Man bor understryka att sa fa personer som
mojligt finns kring RS-kvinnan. Det giller att
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Det dr av stor vikt att planera flyttningen
noggrant och ge denna process mycket god
tid

skapa ritualer som gor tillvaron trygg och be-
griplig med bestdmda platser och ritualer for
att genomfora olika aktiviteter som att dta el-
ler byta blojor. Om f6randring maste ske dr
det viktigt att formedla detta ordentligt till RS-
kvinnan pa ett sitt som hon forstar och att
lamna 6ver ordentligt vid varje personalbyte.
Visentligt dr att personalen ldr sig den en-
skilda personens ofta mérkliga sitt att kom-
municera. Ge mycket feedback. Det har visat
sig att RS-kvinnorna ger flera signaler att tolka
i en miljo dér de kan vinta sig att bli forstadda
(9). Ett bra samarbete mellan fordldrar och
personal &r en av de viktigaste forutsittning-
arna for att ett boende skall bli bra. [ var un-
dersokning har vi sett exempel pa fantastiskt
fina teamarbeten dér bade fordldrar och per-
sonal 1 samverkan spelar viktiga roller.

Sammanfattningsvis kan man konstatera, att
foréldrar till de vuxna RS-kvinnorna i stort
sett dr nojda med det stéd och de insatser de
idag far fran samhéllets sida. Mindre tillfreds-
stillande 4r att det fortfarande inom sjukvar-
den pa vuxensidan finns alltfor liten kunskap
om RS. Foréldrarna papekar ocksa att sam-
ordningen och informationen fran kommunen
inte alltid 4r den bista. Aven om forildrarna
sd sméaningom far de insatser de begir, har de
alltfor ofta fatt kimpa hart for att fa forstaelse
och fa igenom varje ny begéran.

Kontakten med andra fordldrar till dottrar
med RS upplevdes som mycket positiv. Un-
der intervjuerna framkom manga tips till an-
dra RS-foréldrar och dessa finns ocksa redo-
visade i var rapport (8). Medlemskap i
intresseforeningen RSIS (Rett Syndrom i
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Sverige) befanns minska med stigande alder
pa RS-kvinnorna. I gruppen med déttrar un-
der 20 ar var samtliga familjer medlemmar i
RSIS, medan det i gruppen med déttrar Gver
20 ar bara var hilften. Da far man beténka att
RSIS ér en ung sammanslutning, forst grun-
dad pa 1990-talet. Manga familjer i den &ldre
gruppen var medlemmar i FUB (Foreningen
for utvecklingsstérda barn, ungdomar och
vuxna).

Diskussion
Det star klart att fordldrar till yngre respek-
tive dldre RS-flickor har olika upplevelser av
hur de blir bemétta av sjukvérd och social-
tjanst. Kunskapen om RS har okat hela tiden
och idag dr barnldkare och habiliteringsteam
vil medvetna om detta handikapp — for 20 ar
sedan hade det inte ens ett namn. Forhopp-
ningsvis foljer nu dven sjukvardens vuxensida
efter och tar till sig de ron forskning och erfa-
renhet gjort nér det géller RS de senaste aren.
Som en rod trad genom fordldrarnas berét-
telser gar hur visentligt sjdlva bemétandet ar
av dem som foréldrar. Det giller inte bara
vilka insatser som ges, utan ocksa tjinstemén-
nens attityder och deras formaga att lyssna.
Det ar viktigt att betona att det inte bara &r att
fa en insats beviljad som betyder nagot, utan
ocksa hur innehéllet i denna insats ser ut. Har
16nar det sig att fordldrarna dr delaktiga i hela
processen, t ex. nir en RS-kvinna skall flytta
hemifran. I denna kamp for att skapa en si
god livssituation som majligt for sina ganska
speciella dottrar, har ménga foréldrar ként sig
ensamma. Manga efterlyser nagon, som de

Det dr inte bara att fa en insats beviljad
som betyder nagot, utan ocksa hur inne-
hallet i denna insats ser ut
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kunnat vénda sig till, som haft ett samord-
nande ansvar och som inte minst varit insatt i
basfakta om RS och kunnat vardproble-
matiken.

Samtidigt som vi i vart forskningsprojekt i
Vist-Sverige fatt svar pa de fragestillningar
vi hade, sa vicker en kartliggning av denna
typ ocksa nya fragor. Intressant vore att &nnu
mer systematiskt kunna ga in pa olikheter i
upplevelser hos fordldrar till yngre respektive
aldre RS-dottrar och dven att se pa syskonens
situation. RS-kvinnor péaverkas naturligtvis
ocksa av fordndringar i samhillet runt om-
kring. I fler och fler kommuner gérs nu Gver-
gripande politiska planer pa fordndringar
inom handikappvarden. Kommer dessa att
paverka RS-kvinnornas vardag? LSS-lagen ér
ater foremal for omfattande diskussion och
fran handikapporganisationerna befarar man
urholkning av denna rittighetslag. Den har
genom majligheten att fa personlig assistans
inneburit ett nytt liv for manga funktions-
hindrade. Det ar viktigt att fortsatt f6lja ut-
vecklingen i samhillet runt de RS-kvinnor
man nu i Vist-Sverige har en samlad kunskap
om, i vissa fall sedan 30 éar tillbaka.

Studien har méjliggjorts genom anslag till B Hagberg
frén Medicinska fakulteten i Goteborg (BAS-LUA for
emeriti) samt Fo-anslag frdn Frimurare Barnhus-Di-
rektionen, Goteborg.

142

REFERENSER

1. Hagberg B: Rett syndrome:clinical pecularities and
biological mysteries. Acta Pediatr 84, 971-976,
1995.

2. Hagberg B, Berg M, Steffenburg U: Retts syndrom
— ett egenartat handikapp som drabbar flickor. Ak-
tuell vistsvensk uppfoljning genom 25 ar. Lékar-
tidningen 96: 5488-5499, 1999.

3. Steffenburg U, Hagberg G, Hagberg B: Epilepsy in
a representative series of Rett syndrome. Acta
Pediatr, in print 2001.

4. Bieber Nielsen J: Rett syndrom. Progredierende
neurodegeneration eller neuronal udviklingsdefekt?
Prevalens. klinik og patogenese. Avhandling, K-
penhamns Universitet. Forlaget LEV, Kopenhamn,
1999.

5. Hagberg B, Aicardi J, Dias K, Ramos O: A
progressive syndrome of autism, dementia, ataxia,
and loss of purposeful hand use in girls: Rett’s
syndrome: report of 35 cases. Ann Neurol 14: 471-
479, 1983.

6. Amir RE, Van Den Veyver IB, Wan M, Tran CQ,
Francke U, Zoghbi HY: Rett syndrome is caused
by mutations in X-linked MECP2, encoding
methyl-CpG-binding protein 2. Nat Genet 23: 185-
188, 1999.

7.Hagberg B, Hagberg G: Rett syndrome: epide-
miology and geographical variability. European
Child & Adolescent Psychiatry 6, Suppl. 1: 5-7,
1997.

8. Berg M: Uppfoljning av flickor med Rett syndrom
i Vistsverige — socialmedicinsk kartliggning. Sahl-
grenska Universitetssjukhuset, 1999. Stencil.

9. Lindberg B: Understanding Rett syndrome. A
practical guide for parents, teachers and therapists.
Stockholm Institute of Education, 1991.

Socialmedicinsk tidskrift nr 2/2001




Socialmedicinsk tidskrift nr 2/2001 143






