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Zakladni informace L 4

neurovyvojové geneticke onemocnéni vazané na X chromosom, ktere se
projevuje témer vyhradné u divek, vyskytuje se s udavanou prevalenci 1:10 000

Zakladni formy jsou typicky RTT a atypicky RTT

elmi individualni)

rvni pfiznaky, zpomaleni nebo uplna zastava
horSeni kontaktu s okolim

dtadium (1-4. rok): psy
ruklou autistické rysy

motoricka deteriorace, poruchy reci a pouzivani

tadium (predskolni a casny skolni vék): atakticka chuze, zhorSeni
goriky, epileptické zachvaty, opétovany zajem o komunikaci

tadium (po 10. roce): pohybové a ortopedické obtiZe (skolidza, kyféza) -
invalidni vozik, zlepSeni engbcionalniho kontaktu

5. stadium (dospivani a
pouzivani o¢niho kont

€lost): psychické dozravani a zklidnéni,



Priznaky

Regres psychomotorického vyvoje

Dyspraxie (neschopnost ucelového pouzivani rukou) a stereotypni
pohyby rukou

Apraxie (neschopnost ovladat své télo)

chlize az ztra sti chlize

ni dysfunkce, doCasna porucha socialnich
oCni symptomy, zajem o intenzivni oCni
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Klinicka diagno6za Ize geneticky potvrdit pouze u 80% divek s RTT, u zbyvajicich se jedna o stale
é

Diagnostika

Klinicka diagnostika, nasledne genetickeé vysetfeni (DNA diagnostika)

Ini geny jsou: etyl-CpG-vazebni protein 2), CDKLS, FOXG1, NTNG1

Pred 10 lety se podarilo
kumu



