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“Their eyes speak, I’m sure they 
understand everything, but they can’t 
do anything with this understanding. 
They are open to love, the mysteries 
are so great, with one of the mysteries 
being found in their eyes.”  

                                                                    
Andreas Rett 

 



Zgodovina 

 1966  Andreas Rett 

 1983 Hagberg in sodelavci 

 1988 klinični diagnostični kriteriji 

 1999 mutacija v genu za MeCP2 na 
kromosomu Xp28 

 2001 Kerr in Witt Engerstrom, 
modifikacija dg kriterijev 



Rettov sindrom (RS) 

 Prevalenca 1/10.000, deklice 

 Opis motnje: kompleksna nevrološka razvojna 
motnja genetskega izvora, kjer se klinična slika 
spreminja s starostjo, značilen je upad kognitivnih 
in gibalnih sposobnosti (do težke mentalne in 
motorične prizadetosti), stereotipni gibi rok, zastoj 
rasti glave, upad besedne in nebesedne 
komunikacije, pojav epilepsije, motnje dihanja... 

 Razvrščanje: klasična oblika in variante (atipična, 
forme fruste, kongenitalna, z zg pojavom krčev, z 
ohranjenim govorom, varianta pri dečkih) 

 

 

 



Diagnostična merila 
klasična oblika RS 

 Otrok je navidezno normalen ob rojstvu 
 Navdezno normalen zgodnji razvoj 
 Postnatalen zastoj rasti glave pri večini otrok 
 Izguba pridobljene spretnosti rok 
 Upad v socialnih interakcijah (interes, motorične 

sposobnosti, komunikacija in kognicija, vključno z 
izgubo do tedaj razvitega govora) in poslabšanje 
hoje (dispraksija ali odsotnost gibanja) 

 Razvoj stereotipnih gibov rok (zvijanje, stiskanje, 
gibi v usta...)  

 Motnja gibanja  



Diagnostična merila 
variante RS 
 GLAVNA MERILA: odsotnost ali upad spretnosti rok, izguba ali 

upad čebljanja, izguba ali upad komunikacije, zastoj rasti 
glave v 1. letu, stereotipije rok, značilen potek razvoja 
bolezni:zastoj v poprej normalnem razvoju, regresija v 
socialnih interesih in ročnih spretnostih, sledi stabilizacija in 
izboljšanje komunikacije, počasno slabšanje neuromotoricnih 
funkcij 

 DOPOLNILNA MERILA: motnje dihanja, bruksizem, 
skolioza/kifoza, požiranje zraka, nenormalno gibanje, 
intenziven očesni kontakt, neobčutljivost za bolečino, epizode 
nenadnega smeha/vriska, hladni modrikasti, mali stopali, 
motnje spanja,amiotrofične spremembe na sp okončinah 

 VKLJUČITVENA MERILA: prisotnost vsaj 3 od 6 glavnih meril, 
prisotnost vsaj 5 od 11 dopolnilnih meril 



Časovni potek RS 

 Navidezno normalen zgodnji razvoj 

 Zastoj razvoja 

 Jasen upad s slabšanjem socialnih 
kontaktov in spretnosti rok 

 Stabilizacija in izboljšanje komunikacije 
in očesnega stika, postopno slabšanje 
gibalnih sposobnosti 



Stadiji bolezni 
 

 I.stadij (preregresija) 6-18 mes, prisotni simptomi, 
ni pa še upada, lahko le nespecifičen razvojni 
zaostanek  
 

 II.stadij (regresija) 1- 4 let, očiten razvojni upad, 
nagla izguba pridobljenih gibalnih spretnosti, 
funkcije rok, regresija govora 
 

 III. (III. in IV.) stadij (postregresija) od 
predšolskega obdobja  v odraslost, simptomi 
postanejo stabilni, pojav epi in skolioze, 
psevdostacionaren stadij, nato postopno slabšanje 
grobe motorike do izgube hoje, zastoj rasti, 
kaheksija...   



Le navidezno normalen razvoj 
Razvojna motnja manifestna 
ob/kmalu po rojstvu 
Prisotnost subtilnih značilnosti v: 

 Fizičnem izgledu 

 Drži telesa 

 Gibanju 

 Interakcijah z okoljem 



Zgodnji znaki (že pred 6 
mes) 
 Asimetrično dolgotrajnejše odpiranje oči ob mežikanju 
 Togost v drži 
 Izplazevanje jezika in gibi žvečenja 
 Tremor 
 Nenaden nenormalen izraz obraza  
 Hitre spremembe obrazne ekspresije (jok-zamrznjen, 

odmaknjen izraz) 
 Neobičajni gibi prstov  
 Motnja mišičnega tonusa (zgodja hipotonija, kasneje rigidni 

hipertonus in distonija) 
 Stereotipije rok 
 Stereotipije gibov telesa 
 Bizaren smehljaj   



Spontano celostno 
gibanje  deklic z RS 

 Po analizi videoposnetkov v prvih 4 mes 
življenja so pri RS prisotni definitvno 
patološki SCG vzorci, posebno okoli 3 mes 
starosti (nenormalno drencanje/odsotnost 
drencanja) 

 SCG pri RS niso specifični, se pa razlikujejo 
od patoloških SCG otrok s perinatalno 
možgansko oškodovanostjo     



Položaj rok 

 Močan stisk 

 Zasukani roki 

 Neobičajni gibi rok 

 Stisnjeni v pesti 

 Nebičajna drža rok 

 Sklenjeni roki kot pri molitvi 

 Zelo dolgo skupaj držeči roki  

 Zamahovanje z rokama  



Interakcije z okolico 

 Miren, nezahteven, pasiven, neaktiven otrok 
 Pomanjkanje očesnega kontakta 
 Brezizraznost in slabo sledenje z očmi 
 Kratke epizode strmenja ob sicer živahnih odzivanjih 
 Pomanjkanje socialnega smehljaja 
 Kasnenje v razvoju ritma spanja in budnosti (predolgotrajno 

spanje podnevi) 
 Omejen interes in slaba osredotočenost na igrače in predmete  
 Simbolična igra se ne razvije 
 Neiniciativni v komunikaciji 
 Kasnenje v govornem razviju (ni čebljanja) 
 Ni govorice telesa (pomanjkanje pričakovanih motoričnih 

prilagoditev)  
 


