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KASUTATUD LUHENDID
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MECP2
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RTT

Ingl k. 6 minute walking test, 6 minuti kdnnitest

Ingl k. Ankle Foot Orthoses, huippeliigese- ja jalaortoos

Downi stindroom

Ingl k. Gross Motor Function Measure, test jamemotoorika hindamiseks
Metiiil-CpG-d siduv valk 2

Lad k. Paralysis Cerebralis Infantilis, tserebraalparaliius

Ingl k. Pediatric Evaluation of Disability Inventory, test jaAmemotoorika

hindamiseks

Rett sindroom



SISSEJUHATUS

Rett slindroom (RTT) on haruldane périlik neuroloogiline arenguhdire, mis esineb ainult
titarlastel. Haiguse tapsed tekkepdhjused on tanase péevani teadmata. Tegemist on komplekse
haigusega, kuid peamiselt mgjutab see kesknarvististeemi. RTTile on iseloomulik, et esimestel
elukuudel arenevad lapsed tavaparaselt, kuid 6-18kuuselt hakkavad avalduma haiguse esimesed
ilmingud. Tavapéraselt arenenud laps hakkab kaotama motoorseid oskuseid, samuti

taandareneb kognitiivne véimekus ja tekivad haigusele iseloomulikud stereotilpiad.

Fusioteraapial on téhtis roll RTTiga laste elukvaliteedi parandamisel. Kuna enamus
diagnoositutest ei omanda erinevaid peen- ja jamemotoorseid oskusi ning iseseisvat liikumist,
siis on olulisel kohal sobilike fasiliteerimisvitete kasutamine, eesméargiga soodustada lapse
arengut voimalikult suurel madral. Olulisel kohal on ka ruhi korrigeerimine ning skeleti-
lihassusteemi komplikatsioonide véltimine, kuna RTTi (heks sagedaseks kaasuvaks
probleemiks on skolioosi tekkimine juba varajases lapseeas, esinedes enam kui pooltel

diagnoositutest.

RTT jaotatakse tutpiliseks ja atutpiliseks vormiks. Mdlema vormi siimptomaatika ja
sellest tulenev flsioterapeutiline kasitlus on erinev. Antud t66s uuritakse sagedamini esinevat
ehk thdpilist RTTi vormi. Sellest tulenevalt on kdesoleva bakalaureusetdd eesmargiks anda
teaduskirjanduslik tlevaade RTTi tlupilise vormi olemusest, peamistest sumptomitest, peen-
ja jamemotoorsetest héiretest ning flsioterapeutilistest k&sitlusmeetoditest.

T6o kirjutamise heks ajendiks oli autori isiklik kokkupuude tutarlapsega, kellel on
diagnoositud RTT, ning kelle puhul on ndha, et kahjuks on nii Gldine kui ka meditsiini
valdkonnas tootavate spetsialistide teadlikkus sellest haruldasest haigusest Eestis véhene.
Lisaks, kuna tegemist on vaga keeruka ja haruldase diagnoosiga, siis on eriti oluline, et
spetsialistide sekkumine oleks teaduspBhine ja vdimalikult efektiivne. Antud t66 vBiks huvi
pakkuda eelkdige laste ja neuroloogia valdkonnas tegelevatele fisioterapeutidele, kuid
kasulikku informatsiooni leiaksid ka tegevusterapeudid ja pered, kus on kasvamas RTTiga laps.

Mérksdnad: Rett stindroom, fusioteraapia, peenmotoorne areng, jdmemotoorne areng, skolioos

Keywords: Rett syndrome, physiotherapy, fine motor development, gross motor development,

scoliosis



KIRJANDUSE ULEVAADE

1. RETT SUNDROOM

Rett siindroom (RTT) on parilik neuroloogiline arenguhéire, mille esinemissagedus on
1:10 000 — 22 000 ning mis puudutab ainult titarlapsi (Dziwota et al., 2016). Rett sindroomi
Kirjeldas esimest korda 1966. aastal Austria laste neuroloog Andreas Rett (Rett, 1966, viidatud
Kyle et al., 2018 jargi). Dr. Rett kirjeldas naispatsiente, kellel esines varajane arenguline
mahajdadmus ning sellele lisaks kadusid ka juba eelnevalt omandatud sotsiaalsed, motoorsed ja
kognitiivsed oskused (Percy, 2016). Haiguse defineeris 1983. aastal Rootsi laste neuroloog
Bengt Hagberg ja nimetas selle ,,Rett siindroomiks* (Hagberg et al., 1983, viidatud Percy 2016
jargi). Aastal 1999 leiti, et stindroomi heks v@imalikuks pbhjustajaks on mutatsioon geenis
metull-CpG-d siduv valk 2 (MECP2) ning tegemist on X-liitelise dominantse mutatsiooniga
(Amiretal., 1999). Lisaks tutipilisele enk klassikalisele RTTi vormile on olemas atupiline ehk
varieeruv RTTi vorm. Atlupilise RTTi puhul esinevad paljud, kuid mitte kdik RTTile
iseloomulikud Kliinilised tunnused (Neul et al., 2010). Tudpilise ning atulpilise vormi

erinevused on tdpsemalt vélja toodud peatiikis 1.4. Diagnoosimine.

1.1. Etioloogia ja patogenees

RTTi thupilise vormi puhul seostatakse haiguse teket geeni MECP2 mutatsiooniga
92%-l juhtudest ning atiipilise vormi puhul 58%-1 juhtudest, seega ei pruugi kdigil geeni
MECP2 mutatsiooniga lastel RTTi avalduda ning néib, et antud mutatsioon ei ole ka ainukene
tekkefaktor (Percy et al., 2007). Lastel, kellel esineb RTT, kuid puudub mutatsioon geenis
MECP2, on haiguse avaldumise pdhjuseks tdendoliselt mutatsioon mdnes teises geenis (Percy,
2016). Siiani on tapselt teadmata, millised mutatsioonid geenis MECP2 p6hjustavad RTTi
avaldumist (Kyle et al., 2018). Geen MECP2 asub X-kromosoomis ning just seetfttu
haigestuvad ainult tutarlapsed. Poisslapsed, kes périvad defektse MECP2 geeni haigestuvad
ensefalopaatiasse, mille tagajérjel surevad juba emaiisas vdi vahetult pérast stindi (Weng et al.,
2011).

Organismis mdjutab valk MECP2 (Percy, 2016):

a) aju ainevahetust;
b) maksas triglutseriidide sisaldust;
c) kolesterooli, triglutseriidide ja lipiidide taset;



d) insuliini resistentsust;

e) rakutasandil mitokondrite struktuuri.

Kdige enam leidub MECP2 valku ajus, kopsudes ja pornas. Véhesemal madral maksas,

stidames, neerudes ja peensooles (Liyanage & Rastegar, 2014).

1.2. SUmptomid ja progresseerumine

RTT on multisiisteemne haigus, mis mdjutab peamiselt kesknarvisusteemi. On leitud,
et RTTiga lastel on vaiksem pea imbermddt, sest neuronite kehad on vaiksemad ja rakud on
tihendamalt koos (Kyle et al., 2018). Keskmiselt kaalub aastase lapse aju 900g (Duncan
Armstrong, 2005), kuid RTT laste aju on samaealistega vorreldes 60-80% vaiksem (Lotan &
Ben-Zeev, 2006). Samas ei vahene RTTiga laste olemasolev aju mass lapse kasvades ning

ajuatroofiat ei esine (Duncan Armstrong, 2005).

Lisaks aju kasvuhdiretele tekivad ka stereotiilipiad, epilepsiahood, perioodiline
hingamine, uneprobleemid, kasvu- ja toitumishaired ning seedetrakti probleemid (Percy, 2016).
Lisaks kaelistele stereotiitipsetele liigutustele on siindroomi stereotiilipiad veel kaela viimine
hlperekstensiooni, pea lateraalsuunaline liigutamine, huulte rullimine, silmade p&dritamine,

keha kiigutamised ning jalaga pdranda patsutamised (Temudo et al., 2008)

Iseloomulikeks simptomiteks on kBneoskuse ja motoorsete oskuste mittesaavutamine
ning kadumine (Kyle et al., 2018). Enamustel RTTiga lastel on silinnieelne ja stnnijargne
motoorne areng esimesed 5-6 elukuud isedrasusteta (Lotan & Ben-Zeev, 2006). Kolmandaks
elukuuks omandavad nad peahoiu keskliinil, kuuenda elukuu 18puks pddramise ja mdned
Opivad dra ka toe najal istumise (Einspieler et al., 2005). Puudulikuks jadvad oskused nagu
iseseisev istumine, roomamine, toe najal pusti tdusmine ja iseseisev kondimine (Neul et al.,
2014). Uuringutes on vélja toodud, et RTTi diagnoosiga lastel hilineb roomamisoskus
63,6%-1, istumisoskus 42%-1 ja neil, kes omandavad iseseisva kdnni, on taheldatud
kdnniataksia esinemist 83,3%-| juhtudest (Dziwota et al., 2016). Lisaks motoorsetele
mahajaamustele, esineb neil lastel ka lihastoonuse héireid. RTTi puhul on peamiseks
lihastoonuse héireks hlipotoonia, lapse kasvades vdib see muutuda hiipertoonuseks ja edasi voib
valja kujuneda esmalt alajdsemetest algav spastilisus, mis hiljem vdib véljenduda Ule kogu
keha. RTTiga diagnoositutest 30%-I jaab pusima hupotoonia, 40%-I esineb spastilisust ja 30%
areneb valja distoonia (Lotan & Hanks, 2006).



RTT on vastavalt progresseerumisele jaotatud nelja faasi (Hagberg, 2002):
Faas 1 — varajane arengu seiskumine — 6-18kuuselt;
Faas 2 — kiire tagasilangus — 1-4aastaselt;
Faas 3 — pseudo-statsionaarne periood — 4-7aastaselt;

Faas 4 — hiline motoorse vdimekuse halvenemine — 10-aastaselt (Hagberg, 2002).

1.2.1. Faas 1 - varajane arengu seiskumine

Esimene faas kestab mdnest nédalast kuni mdne kuuni (Kyle et al., 2018). Enamikel
lastel avaldub selles faasis hlipotoonia (Lotan, 2006). Samuti kaovad juba dpitud oskused, nagu
kate sihtmotoorika, haalitsemine ja suhtlemine. Liigutused on monotoonsed ja neil puudub
normipérane intensiivsus, kiirus ja litkumisulatus. Imikutele omased pdtkimisliigutused, mis
avalduvad tervetel lastel tavaliselt kolmandal elukuul ja taanduvad viiendaks elukuuks, Kkui
tekib tahteline liigutustegevus, on RTTiga imikutel puudulikud, kohmakad, aeglased véi liiga
akilised (Einspieler et al., 2016). Selles perioodis aeglustub lisaks ka pea Umbermdddu
kasvamine (Kyle et al., 2018).

1.2.2. Faas 2 — Kiire tagasilangus

Kiire oskuste tagasilanguse faas kestab tavaliselt nddalatest mdne kuuni (Lotan & Ben-
Zeev, 2006). Selles faasis kaob RTTiga lastel tahteline kéeline tegevus ja verbaalsed oskused.
Esile tulevad ka stereottpilised k&elised liigutused, nagu vaanamine, pigistamine ja
plaksutamine (Kyle et al., 2018). Sellele faasile on iseloomulikud agedad nutmise ja kiljatuste
episoodid, eelkdige 18-24 elukuul (Lotan & Ben-Zeev, 2006). Umbes 92%-l lastest on
kirjeldatud ka seedetrakti probleeme ning sellega seoses voivad lapsed tihti 60siti drgata ja olla
rahutud (Motil et al., 2012). Tekivad autistlikud isedrasused nagu paanikahood, hammaste
krigistamine, apnoe ja huperpnoe, treemorid, kdnniataksia ja apraksia (Lotan & Ben-Zeev,
2006) ning krambihood, mis vdivad esineda koos epilepsiaga (Dziwota et al., 2016).
Mikrotsefaalia ja selle mdju vGimeneb, lisaks tekib ebaregulaarne hingamine ja hingamise
seiskumised (Kyle et al., 2018). Laste suhtlemine muutub apaatseks, kuigi silmkontakt on
sdilinud. Lapsed kaotavad huvi inimeste ja objektide vastu. Uheks isedrasuseks on ka erinevate
objektide, néiteks ménguasjade, haaramise jarsk I6petamine poole tegevuse pealt ja tegevuse
seosetu asendamine juuste tdmbamise vdi sdrmedega vastu pead koputamisega (Smeets et al.,
2011).



1.2.3. Faas 3 — pseudo — statsionaarne periood

Kolmandat faasi on nimetatud ka regressiooni voi stagnatsiooni faasiks (Dziwota et al.,
2016; Kyle et al., 2018). IImneb tavaliselt eelkooliealistel lastel ja vdib kesta kuni taiskasvanu
eani. Kuna periood vdib kesta vordlemisi pikalt, siis on véimalik selles faasis erinevaid oskusi
uuesti dppida (Lotan & Ben-Zeev, 2006). Naiteks vdivad RTTiga lapsed omandada juurde
selliseid motoorseid oskusi nagu iseseisev kdnd, ning lapsed, kes omandasid kdnnioskuse enne
regressiooni perioodi, jatkavad selles faasis oma kdnnimustri tdiustamist (Smeets et al., 2011).
Lisaks vbivad RTTiga lapsed selles perioodis naidata kerget kognitiivse véimekuse paranemist,
kuid tahtelised (la-ja alajasemete liigutused jadavad endiselt puudulikuks (Kyle et al., 2018).
Regressioonist hoolimata on RTTiga lastel ka siin faasis hingamisprobleemid, héiritud

unereziim, drevus ja kéte apraksia voi diispraksia (Liyanage & Rastegar, 2014).

1.2.4. Faas 4 - hiline motoorse voimekuse halvenemine

Neljas faas algab umbes 10-aastaselt (Kyle et al., 2018) ja enamasti just selles faasis
kaotavad RTTiga lapsed kdnnioskuse ning jadvad liikumisel osaliselt voi tdielikult ratastoolist
sOltuvaks (Liyanage & Rastegar, 2014). Samas kdik RTTi diagnoosiga lapsed ei progresseeru
neljandasse faasi, vaid jdavad pulsima kolmandasse (Kyle et al., 2018). Lapse kasvades
vahenevad stereottipilised kéelised liigutused (Smeets et al., 2011). Tekkida v3ib dustoonia
ning deformatsioonid Ula-ja alajdsemetes (Lotan & Ben-Zeev, 2006), nagu labajala equino-
valgus vdi equino-varus asendid (Smeets et al., 2011). Selles faasis arenevad vélja ka
rihihdired, millest levinuimaks on skolioos ja mille teke on peamiselt seotud hupokineesia ja
ebatavaparase arenguga. On leitud, et 79%-1 alla 13-aastastel RTTiga lastel esineb
viljakujunenud skolioos ning selle esinemissagedus kasvab koos vanusega. Ule 16-aastastel
esineb skolioosi juba 85%-1 (Percy et al., 2010).

Selles faasis algab ka puberteediiga ja menstruatsioon, mis mdjutab antropomeetrilisi
naitajaid, luuliste struktuuride arengut ja pstihhosotsiaalseid aspekte. Umbes 25%-1 RTTiga
tdrukutest avaldub puberteet tavapérasest varasemalt ehk enne kaheksandat eluaastat, kuid
esimene menstruatsioon tavaparasest hiljem ehk umbes 13-aastaselt. Puberteediea varajast

algust on seostatud vaikese kehamassiindeksiga (Killian et al., 2014).



1.3. Diagnoosimine

RTTi diagnoosimiseks pandi 2010. aastal kirja spetsiaalsed kriteeriumid. RTTi tasuks

algselt kahtlustada, kui postnataalselt on tdheldatud pea kasvu aeglustumist. Diagnoosimisel on

lisaks abiks ka jargnevad kriteeriumid (Neul et al., 2010):

a)

b)

Peamised kriteeriumid:

eesmargiparase kéelise oskuse osaline voi taielik kadumine;

kdneoskuse osaline voi téielik kadumine;

kdrvalekalded konnioskuses: hairunud kond (duspraksia) voi oskuse puudumine;
stereotlupilised kaelised liigutused: va&dnamine/pigistamine, plaksutamine/koputamine,

hd6rumisliigutused ja kéte suu juurde viimine.
Toetavad kriteeriumid:

arkvelolekul hdirunud hingamine;
bruksism arkvelolekul;

Unereziimi hidirumine;

lihastoonuse haired;

perifeersed vasomotoorsed haired;
skolioos/kiifoos;

kasvu aeglustumine;

kilmad labakéed- ja jalad,;
spontaansed naeru/karjumise hood,;
valutundlikkuse véahenemine;

silmadega osutamine (ingl k. eye pointing).
Valistavad kriteeriumid:

peri- v@i postnataalne ajutrauma, neurometaboolne haigus vai tdsised infektsioonid, mis
pdhjustavad neuroloogilisi probleeme;

ebatavaline pstihhomotoorne areng esimesel kuuel elukuul.

Edasisel diagnoosimisel on abiks jargnevad kriteeriumid, mis aitavad eristada ka RTTi kahte

vormi:

a)
b)

Tudpilise ehk klassikalise RTTi vormi diagnoosimise kriteeriumid (Neul et al., 2010):

regressiooni periood, mille tulemusena seisund paraneb vdi stabiliseerub;

kdik peamised kriteerumid ja koik vélistavad kriteeriumid;



c) toetavad kriteeriumid ei ole ndutud, kuid esinevad tihti tutpilise RTTi korral.
Atlupilise ehk varieeruva RTTi vormi diagnoosimise kriteeriumid (Neul et al., 2010):

a) regressiooni periood, mille tulemusena seisund paraneb voi stabiliseerub;
b) vahemalt kaks neljast peamisest kriteeriumist;

c) viis toetavat kriteeriumi 11-st.

Tudpilist RTTi vormi esineb sagedamini kui atudpilist ning attiupilise vormi puhul jaab
normaalse arengu periood lihikeseks. Atidpilise vormi puhul mérgatakse arengulist
mahajdamust varasemalt kui tldpilise vormi korral, iseloomulikud on infantiilsed spasmid ja

kongenitaalne lihashupotoonia (Dziwota et al., 2016).

Nii tutpilise kui ka atutpilise vormi puhul on 95-99%-1 juhtudest RTTiga laste eluiga
vahemalt 10 aastat. Potentsiaalselt elatakse RTT diagnoosiga keskeani, titpilise vormi puhul
elavad véhemalt 50aastaseks 40% diagnoositutest ja atddpilise vormi puhul 80%
diagnoositutest (Kirby et al., 2010). Varasemalt oli keskmine RTTi diagnoosimise vanus 4
aastat, kuid praeguseks on see number vahenenud ja keskmine diagnoosimise vanus on tutpilise
RTTi vormi puhul 2,7 aastat ning atulpilise vormi puhul 3,7 aastat. Varasemat diagnoosimist
saab seostada teadlikkuse tdusuga ja kuuekuuste kuni kolmeaastaste laste pdhjalikuma
uurimisega spetsialistide poolt (Tarquinio et al., 2015). Sellest tulenevalt on k&esoleva t60
autori arvates téhtis ka Eestis tegeleda rohkem spetsialistidele suunatud teavitustooga, et

RTTiga lapsed saaksid vdimalikult varakult spetsiifilisemat ravi.

Vaadeldes edasi flisioterapeutilisi k&sitlusi RTTi puhul, tuleb kindlasti silmas pidada
eelnevalt Kirjeldatud simptomeid ja v@imalikke kaasuvaid komplikatsioone. Kaesoleva
bakalaureusetdd autori arvates tuleb teraapia planeerimisel jalgida, millises faasis RTTiga

patsient on ja lahtuvalt sellest seada ka teraapia eesmargid.
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2. FUSIOTERAPEUTILINE SEKKUMINE

Fusioteraapial on téhtis osa Rett siindroomiga laste elukvaliteedi parandamisel.
Peamised probleemid, millega tuleb tegeleda, on erinevad funktsionaalsed piirangud: madal
kardiovaskulaarne vastupidavus, hupotoonia, dustoonia, spastilisus, ataksia, apraksia,
duspraksia, siirdumismustrite haired, skolioos ja/vdi kufoos, hiipokineesia, kaelise funktsiooni
puudulikkus, (la- ja alajasemete deformatsioonid ja ruumiline desorientatsioon. Hipokineesia
tottu on RTTiga lastel sagedaseks nahtuseks ka tavapérasest madalam luutihedus ehk
osteopeenia, millest vdib vélja areneda osteoporoos (Liyanage & Rastegar, 2014; Lotan &
Hanks, 2006). Osteoporoosist tulenevalt on RTTiga lastel suurem téen&osus luumurdude
tekkeks (Lotan et al., 2013).

Fusioteraapia planeerimisel tuleb esmalt teostada alghindamine, et teada saada, milline
on RTTiga laste korgeim funktsionaalne oskus ja sellest lahtuvalt planeerida edasine teraapia.

2.1.Fusioterapeutiline hindamine

Sobiva sekkumismeetodi valimisel tuleb pdhjalikult teostada flsioterapeutiline
hindamine ja arvestada, et samas vanuses RTTiga lapsed vdivad olla motoorsetelt oskustelt
erinevad. Moned tidrukud ei omanda iseseisvat istumist vOi seismist, teisel juhul vdib laps
osata kondida, joosta vdi hupata (Lotan & Hanks, 2006). Downs et al. (2008) uurisid 99
RTTiga titarlapse (vanuses 1,5-27,9 eluaastat, keskmine vanus 14,1 eluaastat) motoorseid
oskuseid. Tulemuseks leiti, et 74% lastest suutsid iseseisvalt istuda, 30% ilma toeta seista
vahemalt 20 sekundit, 9-20% oskasid sooritada erinevaid siirdumisi ning peaaegu pooled (43%)
kondisid iseseisvalt, suutsid teha kulgsuunalisi samme ja poO6rata 180°. Kéesoleva
bakalaureusetod autor jareldab, et antud uuringu pdhjal on vdimalik Gelda, et olenevalt
stindroomi raskusastmest ja lapse varasemast arengust on RTTiga lapsed v6imelised sooritama
ka keerukamaid motoorseid tegevusi. Sellest lahtuvalt tuleks hindamismeetodite valikul kaasata

nii madalamaid kui ka kdrgemaid motoorseid oskuseid analliiisivaid teste.

Jamemotoorsete oskuste hindamiseks on vélja todtatud spetsiifiline Rett siindroomi
jamemotoorsete oskuste skaala. Sellel hinnatakse kokku 15 oskust, mis on jaotatud vastavalt
kolme kategooriasse. Esimene kategooria on ,,Istumine®, kus hinnatakse oskusi, nagu istumine
porandal, seljatoega ja seljatoeta toolil. Teine kategooria on ,,Seismine ja kdondimine, kus
hinnatakse theksat erinevat keharaskuse tlekandmist ndudvat oskust — siirdumine istuvast

asendist seisvasse; seismine (3, 10, 20 sekundit); kdndimine; kilgsammude tegemine;
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pooramine; kalde peal kdndimine ja takistusest tle astumine. Viimane ehk kolmas kategooria
on ,,Viljakutsed®, kuhu kuuluvad kolm keerukamat tegevust nagu siirdumine lamavast asendist
seisvasse, pustisest asendist porandalt eseme votmine ja jooksmine. Oskusi hinnatakse skaalal
0-3, vastavalt sellele, kui palju vajatakse Ulesande sooritamisel korvalist abi (O-téielik
kdrvalabi, 1-md6dukas kdrvalabi, 2-véhene kdrvalabi ja 3-kdrvalabi pole tarvis). Seega esimese
kategooria eest saab kokku 9 punkti, teise eest 27 punkti ja kolmanda eest samuti 9 punkti,
maksimaalne kogusumma skoor on 45 punkti. On aga leitud, et vanusega vaheneb RTTiga
indiviidi testi tulemus margatavalt, mida seostatakse neuroloogiliste kahjustustega nagu

braduikineesia ja progresseeruv skolioos (Downs et al., 2016).

Motoorset vdimekust on vBimalik hinnata ka erinevate kliiniliste testide abil. Gross
Motor Function Measure (GMFM) hindab jdmemotoorset vbimekust ja selle muutust.
Hinnatakse, mida ja kui palju laps teha suudab, mitte antud Ulesande soorituskvaliteeti.
Ulesande sooritamisele antakse hindeid 4 punkti skaalal (0-1-2-3), kus kdrgem skoor naitab
paremat funktsionaalset voimekust. GMFM koosneb 88 vdi 66-st erinevast jamemotoorsete

funktsioonide kriteeriumist, mis on jagatud viite gruppi (Ko, 2014):

a) lamamine ja po6ramine;
b) istumine;
c) roomamine ja pdlvitus;
d) seismine;

e) kondimine, jooksmine ja hiippamine.

Pediatric Evaluation of Disability Inventory (PEDI) test hindab aga erivajadustega laste
igapdevaste tegevuste nagu enesehooldustoimingute, liikumise ja sotsiaalse vdimekuse
sooritust ja kvaliteeti. PEDI sobib kasutamiseks alla 8-aastaste laste puhul, kuid sobib ka
vanematele lastele juhul, kui nende funktsionaalne v6imekus on vastavuses alla 8-aastase
omaga. Ldppskoor on vahemikus 0-100, kus kérgem skoor néitab sarnaselt GMFMile paremat

funktsionaalset vdimekust (Ko, 2014).

GMFMi ja PEDI kasutatakse eelkdige tserebraalparalttsi (PCI) ja Downi stiindroomi
(DS) diagnoosiga laste motoorse voimekuse hindamiseks, kuid nii PCI-I kui ka DSil on RTTiga
uhiseid Kliinilisi simptomeid. PCI puhul on nendeks nditeks spastilisus, lihasndrkus,
raskendatud iseseisev liikumine ning DS korral on (histeks simtomiteks hilipotoonia ja
kognitiivse vOimekuse mahajadmus (Dolva et al., 2004; van Vulpen et al., 2017; Belluscio et

al., 2019). Lahtuvalt sellest vbiks ké&esoleva bakalaureusetdd autori arvates GMFM ja PEDI
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sobida ka RTTiga laste jaAmemotoorsete oskuste hindamiseks, kuid kahjuks kirjandusest seda

hlipoteesi toetavat materjali ei leitud.

2.2. Fusioterapeudiline sekkumine Rett stindroomi faaside kaupa

Vastavalt haiguse faasidele on spetsiifiline flisioterapeutiline kasitlus iga faasi puhul
erinev. Esimeses faasis ei ole veel eriti ohumérke lapse arengulises mahajaamuses ja selle
seostamises RTTiga. Teises faasis, kui toimub kiire omandatud oskuste tagasilangus, tduseb ka
fusioteraapia roll. Selles faasis on sobivaks sekkumismeetodiks last rahustavad tehnikad,
milleks sobivad hasti terapeudi Kkindlustunnet andvad kéded, puudutused ja silmkontakti
hoidmine. Rahustamiseks sobib ka soojaravi kasutamine ning pehmete patjade ja tekkide

asetamine lapse imber (Lotan, 2006).

Kolmandas ehk stagnatsiooni faasis on peamiseks eesmargiks kaeliste funktsioonide
séilitamine. Stereotiilipsed kaelised liigutused koos apraksia ja ataksiaga takistavad kéte
funktsionaalset kasutamist. Erinevad Uhtlase valgusega visuaalsed stiimulid soodustavad kate
kasutamist erinevates tegevustes. Teiseks probleemiks selles faasis on puudulik siirdumiste
iseseisev teostamine. Roomamise, képutamise ja ka kdndimise soodustamiseks sobib pehme ja
paksu madratsi kasutamine teraapias, mis pakub piisavat valjakutset liikumise sooritamiseks,
kuid samas pakub kindlust, et kukkudes ennast ei vigastata. Kolmandaks valjakutseks on valtida
vOimalikke otropeedilisi probleeme (skolioos, kiifoos, jalgade ja kate deformatsioonid). Selleks
soodustada vdimalikult palju kdndimist ja kasutada passiivseid lllisamba mobilisatsioone.
Eelistatud on k6huli asend, kuna see pakub ekstensiooni lilisambale, puusaliigestele ja
Olaliigestele. Parandamaks kehatunnetust, sobivad hasti propriotseptiivsed harjutused nagu
naiteks madratsi peal péoramised (Lotan, 2006).

Neljandas faasis on peamiseks eesmérgiks hoida last nii lilkuvana kui véimalik. Lapse
kasvades tduseb ka lihastoonus ning vélja vdib arenenda spastilisus ja rigiidsus. Nende
probleemide véltimiseks vajab laps turvalist ja rahulikku keskkonda. Teraapias kasutada

aproksimatsioone, aeglasi, korduvaid ja ratmilisi liigutusi (Lotan, 2006).

Kuigi RTTil on mitu erinevat faasi, on siiski terapeutidele vélja toodud ka tldised
soovitused RTTiga lapsega tegelemiseks (Lotan, 2006):

a) terapeudil tuleb kohaneda lapse mitteverbaalse suhtluskeelega ehk hoida
silmsidet ja jalgida nd&o miimikat, samal ajal pidevalt radkides ja seletades

lapsele, mis temaga tehakse.
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b) umbes 73%-1 RTTiga indiviididest esineb epilepsia, seetdttu on soovitatav
valtida erinevate epilepsiat esile kutsuvate visuaalsete stiimulite nagu néiteks
vilkuvate tulukeste kasutamist teraapias.

c) tunnetusruumis on terapeudi rolliks luua personaalne keskkond, kus patsient
tunneks ennast mugavalt.

d) muusika kasutamine teraapias vOib soodustada oskuste omandamist ning

olenevalt indiviidist véhendada voi suurendada elevust.

Teraapia optimaalne kestus voiks olla 20-30 minutit, kuid seda aega tuleks kohandada
vastavalt indiviidile. Kasutades teraapias lisaks muusikat ning pakkudes lapsele turvalist ja
hoolivat keskkonda, on v@imalik ka pikemalt last motiveerituna hoida. RTTiga lapsed on
vBimelised dppima uusi oskusi, seega terapeudil tuleb valida ks kindel teraapia eesmark ja
sihikindlalt korrata vajalikke harjutust seni, kuni laps selle omandab. Teraapias tuleb meeles
pidada, et kuna reaktsiooniaeg on RTTi puhul pikenenud, siis tuleb anda patsiendile aega

soovitud ulesande sooritamiseks (Lotan, 2006).

Planeerides RTTiga lapse teraapiat, on téhtis tdhelepanu poorata ka keskkonnale, kus
teraapiat labi viiakse. Lotan (2006) uuris Snoezelen enk multisensoorse, teisiti ka tunnetusruumi
mdju RTTiga lastele. Tunnetusruum loob l68gastava keskkonna, samal ajal stimuleerides ja
parandades fulsilisi, sensoorseid ja funktsionaalseid oskusi. On leitud, et tunnetusruum aitab
tasakaalustada sudame l60gisagedust ehk hiperaktiivsete laste puhul seda véhendada ja
passiivsuse korral seda tdsta. Lisaks on tunnetusruum efektiivne véhendamaks apraksiat ning

parandamaks kdndi ja tasakaalu.

RTTiga lapsed vajavad suurel madral erinevaid abivahendeid ning sobiva leidmiseks
tuleb arvesse votta hindamisel saadud tulemusi. Seega tuleb abivahendite mé&éaramisel arvestada
lapse motoorse vBimekusega, keskkondlikke faktoritega, kaitumuslikke vajadustega,

igapéevase rutiiniga ja ka tuleviku véljavaadetega (Lotan, 2007).

2.3. Peenmotoorne areng ja flsioteraapia

Peenmotoorika ja k&elise tegevuse poolest on RTTile Gheks kdige iseloomulikumaks
tunnuseks stereotutipsed k&elised liigutused. Peamiselt on nendeks kéte vdanamine, pigistamine

ja plaksutamine, mis valjenduvad haiguse 2. faasis ehk vanuses 1-4aastat (Kyle et al., 2018).

Varasemalt omandatud motoorsetest oskustest kaotavad RTTiga lapsed suurema

tbendosusega esmalt just peenmotoorsed oskused, kuna need on keerukamad Kkui
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jamemotoorsed oskused ning nende omandamine votab seetbttu ka kauem aega. Enamus
RTTiga lastest (85-97%) omandavad peenmotoorsetest oskustest esemini kltnitamise, selle
haaramise ja hoidmise ning ka sdrmedega soOmise. Keerukamad oskused nagu esemega

manipuleerimine ja pintsetthaarde Gpivad ara 74-78% (Neul et al., 2014).

Bumin et al., (2003) uurisid juhtumianaltlsina hidroteraapia moju kéte kasutamisele
ja kaeliste oskuste omandamisele/sailumisele funktsionaalsetes tegevustes. Uuringus osales
haiguse 3. faasis olev 1l-aastane tudruk, kellel kodige sagedasemaks stereotiilipseteks
lilgutuseks oli k&te viimine suu juurde ja kate pigistamine. Kaelistest oskustest hinnati
haaramist, hoidmist, vaiksemate ja suuremate esemetega manipuleerimist, sdrmedega s6omist
japudelist v0i topsist joomist. Hudroteraapiana kasutati Halliwicki meetodit, mis pdhineb neljal
faasil: veega harjumine, rotatsioonide sooritamine, kontrollitud ja vabalt vees liikumine.
Teraapiat tehti 2 korda nadalas, kokku 8 né&dala jooksul. Tulemuseks saadi, et koheselt
hldroteraapia sessiooni jargselt kadusid kiill katte viimine suhu ja kéte pigistamine, kuid need
asendusid kate vaanamisega. Mérgatav oli ka tldine stereotuitipsete liigutuste vdhenemine
pikema perioodi jargselt. Stereotlilpiate vahenemist on seostatud hiidroteraapia I66gastava
efektiga, seega laps tunneb ennast vees ja teraapia jargselt rahulikumana. Lisaks paranesid
margatavalt ka soomise, esemete tdstmise ja hoidmise oskused. Kdesoleva bakalaureuset6o
autor seostaks peenmotoorsete oskuste paranemist hidroteraapia tulemusena ka vee
hidrostaatilise réhuga, mis tugevdab kehatiive lihaseid ja parandab seeldbi posturaalset

stabiilsust, soodustades sihtmotoorika sooritamist.

Mitmed uuringud on ndidanud, et RTTiga laste peenmotoorsete oskuste parandamiseks
on efektiivseks meetodiks lisaks hudroteraapiale ka muusika kaasamine teraapiasse (Chou et
al., 2019; Wigram & Lawrence, 2005; Yasuhara & Sugiyama, 2001) Hirano & Taniguchi
(2018b) uurisid, mis pakub RTTiga lastele kdige rohkem huvi. Leiti, et umbes pooltele (42%)
pakuvad huvi neid imbritsevad inimesed, kuid kdrgel kohal olid ka muusika (32%) ja erinevad
valgustatud ja liikuvad esemed (32%). Lubades lastel iseseisvalt erinevate muusikaliste
instrumentidega mangida, paranes ka nende eesmargiparane kéeline tegevus. Naiteks enne
teraapia algust suutis tiks uuringus osalenud laps trummipulka kaes hoida kaks sekundit ja teine
laps seitse sekundit, kuid parast 40-ndat teraapiat oli hoidmise aeg tdusnud esimesel juhul 12

sekundile ja teisel juhul 80 sekundile (Yasuhara & Sugiyama, 2001).

Wigram & Lawrence (2005) leidsid oma uuringus, et muusikateraapia vahendab kéte
stereotulipseid liigutusi. Poorates tahelepanu ka sellele, et samal ajal, kui laps muusika
instrumentidega mangib, saab fusioterapeut kontrollida funktsionaalset istumisasendit ning labi

selle ka ruhti parandada. Stereotlpsete kaeliste liigutuste vahenemist ja kaefunktsiooni
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paranemist on ndidanud ka hiljutine Chou et al. 2019. aastal teostatud uuring, kus sarnaselt
eespool kirjeldatud Yasuhara & Sugiyama 2001. aasta uuringuga leiti, et muusikateraapiaga
paraneb eseme hoidmise aeg (antud juhul 8,36 sekundilt 17,37 sekundile). Lisaks
peenmotoorsete oskuste paranemisele areneb ka laste vaimne pool (Yasuhara & Sugiyama,

2001) ja vaheneb lapsevanemate stressifaktor (Chou et al., 2019).

Sagedaseks (lajasemega seonduvaks probleemiks on lisaks veel liigeskontraktuurid,
mida Hirano & Taniguchi (2018a) andmetel esineb lausa 49%-1. Kontraktuuride
esinemissagedus on Olaliigeses 33%, kulnarliigeses 29%, randmeliigestes 15% ning ka
sOrmeliigestes 18%. On leitud seos liigeskontraktuuride esinemissageduse ning haiguse
raskusastme ning lapse vanuse vahel. Vanuses 0-9 eluaastat esinevad liigeskontraktuurid harva,
vanuse kasvades nende esinemissagedus suureneb ning peaaegu koigil téiskasvanutel on
kontraktuure Uhes vBi mitmes liigeses (Cass et al., 2003; Hirano & Taniguchi, 2018a)
Ulajasemete stereotiiiipsed liigutused voi muud kaelised liikumised vdivad samuti mdjutada
liigeskontraktuuride esinemissagedust ning liigeskontraktuure esineb rohkem nendes
piirkondades, kus esineb ka rohkem stereotlipseid liigutusi (RTTi puhul (lajasemete
distaalsetes osades). Proksimaalsemates liigestes seostatakse liigeskontraktuuride teket aga
suureamplituudiliste liigutuste véhesusega selles patsiendigrupis (Hirano & Taniguchi, 2018a).
Ké&esoleva t06 autor oletab, et stereotiilipsed liigutused voOivad &ra hoida suurtemate
kontraktuuride teket, kuid samas on stereotulpsed liigutused korduvad ja véikese
variatiivsusega ning ei paku kdikidele liigestele vajalikes suundades liikumist. Seega on oluline
fusioteraapias fasiliteerida tlajasemete funktsionaalset kasutamist ning piiratud liikuvusulatuse
korral kaasata teraapiasse venitusharjutusi liigesliikuvuse suurendamiseks (Hirano &
Taniguchi, 2018a). Kéesoleva bakalaureusetd0 autori arvates tuleks venitusharjutustega siiski
olla pigem ettevaatlik, kuna RTTiga lastel esineb sagedasti ka osteopeeniat v3i osteoporoosi,
millest tulenevalt on luumurrud kerged tekkima. Samuti on ohukohaks RTTi korral esinev
hiipotoonia, mis vdib pdhjustada liigeste ebastabiilsust.

Abivahenditest kasutatakse lajasemete puhul enim randme- ja kiunarliigese ortoose,
mille kasutamine aitab dra hoida vigastusi, mida laps saab iseendale pdhjustada. Ortoosid eli
lase lapsel ké&si ja s6rmi suhu viia ning neid hammustada, samuti hoitakse dra ndole tekitatavad
vigastused (Hirano & Taniguchi, 2018a). Lisaks peenmotoorsele mahajddmusele on RTTiga
lastel hilinenud vo&i puudulikud ka jamemotoorsed oskused, mistdttu tuleb flisioteraapiaga

soodustada ka nende arengut.
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2.4. Jamemotoorne areng ja fusioteraapia

Jamemotoorsetest oskustest hilineb RTTiga lastel roomamisoskus 63,6%-1 ja
istumisoskus 42%-l (Dziwota et al., 2016). Puudulikuks jadb ka siirdumiste iseseisev
sooritamine, seega tuleb teraapias fasiliteerida tegevusi nagu pdéramine seljalt kdhule ja tagasi,
liilkumine neljapunktitoetuses ja siirdumine istuvast asendist pulsti (Lotan & Hanks, 2006).
Downs et al., (2008) uurisid RTTiga tudrukute jamemotoorseid oskusid, nende hulgas ka
istumisfunktsiooni. Uuringu tulemuseks leiti, et 72% indiviididest suutsid iseseisvalt pdrandal
istuda ja 62% suutsid istuda seljatoega toolil. Samas leiti, et siirdumisel ollakse suurel méaral
korvalisest abist s6ltuvad. Vaatlusalustest 20% suutsid siirduda istuvast asendist seisma, 14%
said seistes kummardada ja pdrandat puudutada ning tulla tagasi lahteasendisse ning vaid 9%

tulid iseseisvalt lamavast asendist seisma.

Kdnnioskuse omandavad 50-80% RTTiga lastest (Lotan & Hanks, 2006), kellest
83,3%-I esineb konniataksia (Dziwota et al., 2016). Umbes 20% k&nni omandanud lastest
kaotab ajaga selle oskuse (Larsson et al., 2018). On leitud, et litkumisvdime sdilub kauem neil,
kes omandavad toeta seismise ja iseseisva kdnni esimese kahe eluaasta jooksul (Lotan & Hanks,
2006). Pidades silmas ka RTTiga laste suuremat riski osteopeeniale ja osteoporoosile, on
regulaarne vertikaalasendis seismine ja litkumine veelgi enam téhtsal kohal. Lisaks luutiheduse
suurendamisele, suurendab vertikaalasend alajasemete lihasjdudu ning parandab
kardiopulmonaarset funktsiooni. Konnitreeningul jilgida kindlasti ka pdhimotet ,,Aidata nii

vihe kui vdimalik ja nii palju kui vajalik® (Lotan & Hanks, 2006).

Peenmotoorika peatiikis mainitud hudroteraapia positiivne mdéju tuleb valja ka
jamemotoorse arengu soodustamisel. Samas juhtumianaltlsi uuringus, kus 11-aastane RTTiga
laps sai 8 nddalat hidroteraapiat, paranes ka tudruku kénnifunktsioon. Enne hudroteraapiat
esines konnil apraksia, kehatlive ataksia ja tasakaaluh&ired. Teraapiaga paranes tasakaal ning
margata oli revuse ja huperaktiivse ké&itumise vahenemist (Bumin et al., 2003). Ka siin tooks
kaesoleva bakalaureusetd6 autor valja kdnni paranemise voimalikeks pdhjusteks hudroteraapia
I60gastavat moju ja hldrostaatilise rdhu mdju skeleti-lihassiisteemile, mis aitab parandada
posturaalset stabiilsust. Neuroloogiliste diagnooside puhul on hiidroteraapia positiivset mdju
dunaamilise tasakaalu ja kdnnifunktsiooni parandamiseks kinnitanud ka teised uuringud.
Marinho-Buzelli et al., (2015) koostasid ststemaatilise kirjanduse Ulevaate hidroteraapia
mdojust neuroloogiliste haiguste korral. Vesikeskkonnas on vdimalik harjutustel keharaskuse
kandmist sooritada kontrollitult ja aeglasemalt ehk ajju joudvad signaalid kestavad pikemat
aega ja seeldbi paraneb ka kehatunnetus. Lisaks on kukkumisrisk vees vdiksem ja seetdttu

pakub hldroteraapia patsiendile turvalisemat keskkonda.
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RTTiga lapse kdnnimustrit iseloomustab puusaliigestes abduktsioon ja fleksioon,
polveliigestes ekstensioon ning huppeliigeste eversioon toepinna suurendamiseks. Sammud on
lihikesed, mondadel juhtudel eelistatakse varvastel kdndimist. Kéed jadvad flekseeritult
keskjoonele, llajasemetes puudub retsiprookne liikumine (Monteiro et al., 2014) (Joonis 1).
Joonisel 1A nahtaval RTTiga 9-aastasel tlidrukul on kirjeldatud distooniat plantaarfleksioonil

ja labajalgade asummeetriat (Larsson & Engerstrom, 2001).

Joonis 1. Rett siindroomiga 9-aastase tiidruku kehahoid kdnnil (A) ilma AFO ortoosideta ja (B)
AFO ortoosidega (Larsson & Witt Engerstrém, 2001)

Larsson et al., (2018) uurisid, millised on muutused autonoomses ndrvisusteemis ja
kdnnimustris tehes 6 minuti kdnnitesti (6 MWT) koénnirajal. Uuringus osales 12 RTTiga
naispatsienti vanusevahemikus 5-46 eluaastat (keskmine vanus 22 eluaastat), kes olid
omandanud iseseisva vOi minimaalset tuge vajava kdnnioskuse. Kontrollgrupis oli 14 naissoost
diagnoosita tervet vaatlusalust vanusevahemikus 5-43 eluaastat (keskmine vanus 24 eluaastat).
Tulemustest selgus, et RTTi grupi tulemused ei erinenud palju kontrollgrupi omadest, kus
vorreldi 6 MWTi kéigus saadud andmeid nagu sudamelddgi sagedust, vererdhku, hapniku ja
stisihappegaasi osarbhke. Erinevus tuli valja kdnnimustri vaatlemisel. Tavalisel p&randal
kondides oli RTTiga tlidrukute kdnniriitm rohkem héiritud, tehti sagedaseid pause ning vajati
rohkem tuge ja juhendamist. Kénnirajal oli kdnd sujuvam ja selles oldi iseseisvamad ehk ei
vajatud juhendamist ega korvalist tuge. Kéesoleva bakalaureuset6o0 autori arvates voib
kdnnirajal olla kdnd sujuvam, kuna keskendutakse uhele konkreetsele tegevusele ja ruumis
olevad korvalised elemendid ei sega harjutuse sooritamist. Samuti vGib pdhjuseks olla kindla
kdnnikiiruse maéaramine kdnnirajal, mis tekitab parema ritmitunde. Antud uuringutest lahtuvalt
on kaesoleva bakalaureuset6o autori arvates kdnnirada sobivaks vahendiks, mida saaks edukalt
rakendada RTTiga laste flsioteraapias, et fasiliteerida kdnnioskust ja sailitada v6i suurendada

kehalist aktiivsust.
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Kdnnimustri parandamisel ja iseseisva kdnni fasiliteerimisel on oluline valida ka
sobivad ortoosid (Larsson & Engerstrém, 2001). Oigete jalanbude ja/vdi ortoosidega saab
korrigeerida hairunud liigesteljelisust, vbimaldades aktiveerida tdhusamalt kdnnifunktsiooniks
vajaminevaid lihaseid ning seelébi parandada ka kdnnifunktsiooni (Borst et al., 2018). Rootsis
vaadeldi 2001. aastal juhtumianaliiiisina, kuidas mdojutavad hippeliigese- ja jalaortoosid
(ingl k. Ankle Foot Orthoses, AFO) RTTiga tldruku nii tldist iseseisvust kui ka iseseisvust
konnil. Joonisel 1B on ndha, et AFOde ja terapeudi abiga kdndimisel oli tidruk konni ajal
enesekindlam ja rahulikum, mis valjendus kate vaba liikumisega keha koérval ja tudruku huvi
kasvamisega samas ruumis toimuva vastu (Larsson & Engerstrém, 2001). AFOde positiivne
efekt seisneb jalale suurema stabiilsuse tagamisel, kuid ortooside soovitamisel peavad
fUsioterapeudid arvestama AFOde kasutamisel kaasneva piiratud liigesliikuvusega
hlppeliigestes (Borst et al., 2018).

Abivahenditest kasutatakse lisaks AFOle néiteks istumisfunktsiooni parandamiseks
nurgatooli, mis pakub lulisambale tugevat toetust nii, et selg oleks sirge ja toimuks
alaseljalihaste ja ka hamstringlihaste passiivne venitus. Lisaks pakub nurgatool ka suuremat
ulajasemete funktsionaalsust, kuna istudes on kéed vabad ja laps saab sooritada manuaalseid
tegevusi (Lotan, 2007).

Jamemotoorsete oskuste omandamisel ja sailitamisel on suur osakaal ka erinevatel
skeleti-lihasstisteemi héiretel. Nimelt on leitud, et kdnnioskust on keerulisem omandada
indiviididel, kellel on varajaselt progresseeruv skolioos, peroneaalne hupotroofia ja/voi
labajalgade deformatsioonid (Witt-Engerstrom & Hagberg, 1990, viidatud Borst et al.,
2018 jargi). Skolioosi fisioterapeutiline késitlus on vélja toodud jargnevas alapeatikis.
Lihenenud Achilleuse kodluse tdttu on véhenenud liikuvusulatus hippeliigese
dorsaalfleksioonil, mille tagajérjel tekib RTTiga lastel tihti labajala equino-valgus ja equino-
varus asend (Joonis 2A) (Smeets et al., 2011).

Joonis 2. Labajala deformatsioonid Rett sindroomiga lapsel (A) ja seismisel séére tagumiste

lihaste passiivne venitus (B) (Meir Lotan & Hanks, 2006)
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Kddluse lihenemine ja sellega kaasnev vaagna posterioorne kalle on samuti Uheks
pbhjuseks, miks RTTiga lastel on iseseisva kdnni omandamine raskendatud. Probleemi Gheks
lahenduseks oleks venitada séére tagumisi lihaseid. Selleks asetada seisulaual olles paka alla
kdrgendused nii, et labajalg oleks plantaarfleksionis ja toimuks lihaste passiivne venitus (Lotan
& Hanks 2006) (Joonis 2B).

2.5. Skolioos

Skolioos on RTTiga laste seas levinud kaasuv skeleti-lihassusteemi haire, esinedes
79%-| alla 13aastastel patsientidel. Samuti on leitud positiivne seos skolioosi ja kdnnioskuse
hilinemise, kadumise ning puudumise vahel (Percy et al., 2010). Skolioosi tekkemehhanismiks
on valja toodud asjaolu, et RTTiga lapse kasvades muutub lihastoonus hipotoonilisest
hlpertooniliseks, mis toob kaasa kehatiive asummeetrilise asendi ja lilisamba vajumise
lateraalsele (Joonis 3). Skolioosi korral vajavad operatiivset sekkumist 25% iseseisvalt
liikuvatest ja 61% mitteliikuvatest RTTiga indiviididest (Lotan & Hanks, 2006). Samuti on
jamemotoorsetest oskustest puudulik istumistasakaal Uheks skolioosi tekkimise faktoriks
(Downs et al., 2009).

Joonis 3. Rett siindroomiga patsient skolioosiga (Meir Lotan & Hanks, 2006)

RTTi puhul on prognoos skolioosi sivenemiseks suurem juhul, Kkui
(Lotan & Hanks, 2006):

a) skolioos esineb enne viiendat eluaastat;
b) lihastoonus on tugevalt hiipotooniling;
¢) puudub kénnioskus;
d) kdnnioskus omandati, kuid kaotati varakult.
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Skolioosi késitlemiseks on kirja pandud eraldi juhised RTTi korral. Lulisamba
hindamist tuleks teostada koheselt parast diagnoosi saamist ning hindamist korrata véhemalt
iga kuue kuu tagant. (Downs et al., 2009). Skolioosi progresseerumise pidurdamiseks,
lulisamba korrektse asendi hoidmiseks ja kehataju parandamiseks sobivad hésti
propriotseptiivsed harjutused ning liigutustega saadud impulsid lihastest ja kddlustest (Lotan &
Hanks, 2006). K&esoleva bakalaureuset66 autor pakub vélja, et RTTiga lastel skolioosi ravis
vOivad osutuda efektiivseteks ka asendravi ja terapeudiga koos sooritatavad harjutused,
arvestades RTTiga laste vahenenud kognitiivset vdimekust, mille téttu keerukamaid harjutusi

ei pruugi laps piisavalt mdista, mis omakorda vahendab harjutuste efektiivsust.
Lisaks tuleks hinnata ka lapse flusilist véimekust (Downs et al., 2009):

a) istumisel tasakaalu ja keharaskuse siirdamist;
b) kdnnimustrit ja kdnnikiirust;
c) konnidistantsi;

d) igal hindamisel tuleb last kaaluda ja md6ta tema pikkust (soovitatavalt lamades).
Skolioosiga patsiendi on teraapia eesméarkideks on eelkdige (Downs et al., 2009):

a) sdilitada, arendada ja soodustada kénnioskust ja suutlikkust nii palju kui véimalik;
b) aktiviseerida kehatlive sirutajalihaseid;
c) sdilitada lulisamba painduvust;

d) leida sobivad abivahendid, mis toetavad diget istumis- ja magamisasendit.
Skolioosi korral on flsioterapeutiline kasitlus jargmine (Downs et al., 2009):

a) sdilitada skeleti-lihasststeemi heaolu, jélgides summeetrilisi asendeid ja seeldbi
parandada lihastasakaalu;

b) voimalikult pikaajaliselt soodustada lapse iseseisvat liikumist. Eesmérgiks on
suurendada vahemaad, mida laps suudab kondides labida ja/v6i aega, mille jooksul
suudab laps iseseisvalt seista (vGimalusel vahemalt 2tundi péevas);

c) laste puhul, kes kdndida ei oska, tuleks kasutada seismislauda vahemalt 30 minutit
paevas;

d) séilitada liigesliikuvused,

e) stimmeetrilised istmetoed lapse mugavuse ja parema funktsioneerimise eesmargil.
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KOKKUVOTE

RTTi ndol on tegemist komplekse haigusega, mille sumptomaatika vdib olla indiviiditi
upriski erinev. Variatiivsus oleneb suuresti sellest, millisel arenguetapil haigus avaldus ning
mis vanuses lapsel RTT diagnoositi. Mida kauem areneb laps tavapéraselt ning mida rohkem
oskusi omandab laps enne diagnoosi vOi regressiooni perioodil, seda parem on prognoos.
Erinevus v@ib valjenduda lihastoonuses, peen- ja jamemotoorsetes oskustes ning kaasuvates
simptomites. Seega tuleb ka flsioteraapia planeerimisel laheneda igale patsiendile

individuaalselt, pidades silmas lapse maksimaalset motoorset voimekust.

Peenmotoorsetest oskustest ei omanda umbes kolmandik RTTiga lastest esemetega
manipuleerimist, mis raskendab erinevate igapéevaste tegevustega iseseisvalt hakkama saamist.
Uuringutest on leitud, et peenmotoorsete oskuste arendamiseks sobib RTTi puhul hasti

hldroteraapia ning erinevate muusikainstrumentide kaasamine teraapiasse.

Kdnnioskuse omandavad umbes 50-80% RTTiga lastest, kuid Glejadnud vdivad
igapdevategevustes jadda korvalisest abist s6ltuvaks. Kdnni fasiliteerimisel on abiks erinevate
ortooside kasutamine ning teraapias tuleks ldhtuda pdhimdttest ,,Aidata nii vihe kui voimalik
ja nii palju kui vajalik®. Lisaks ilmnes, et kdonnirada oleks sobivaks vahendiks kdnnimustri

korrigeerimisel, kuna sellel on kénd sujuvam ja ollakse iseseisvamad.

Jamemotoorsetest oskustest jadvad puudulikuks veel siirdumised ning istumistasakaalu
olemasolu, mis on ka uheks skolioosi tekke p@hjuseks. Skolioos on tihedalt seotud ka
kdnnioskuse omandamise vOi mitteomandamisega. Seega vOib jareldada, et lapse kehaliselt
aktiivsena hoidmine ja véimalikult palju vertikaalses asendis olemine aitab ennetada skolioosi
tekkimist.

Ké&esolev bakalaureusetdd taitis sissejuhatuses pustitatud eesmargi, t60s anti
teaduskirjanduslik tlevaade Rett sindroomi (RTT) olemusest ja kirjeldati peamiseid peen- ja
jamemotoorseid héireid ning nende fisioterapeutilist késitlust. Antud t66 kokkuvdttena vdib
Oelda, et RTT on haruldane haigus ja vajab rohkem uurimist, eriti flisioteraapia osas. Senised
uuringud ndidanud, et RTTiga lapse elukvaliteeti ja iseseisvust on vdimalik parandada erinevate
fusioterapeutiliste meetoditega, milleks on néiteks hiidroteraapia, kdnnilint, ortoosid ja muud
abivahendid ning ka muusika kasutamine teraapias. Teaduskirjanduses vajaks edasist uurimist
fUsioterapeutilise hindamise l&biviimine, seal hulgas soovitatavad stiindroomi-spetsiifilised ja
tdpilised arengutestid. Samuti tuleks rohkem uurida, kuidas saaks flisioteraapiaga arendada

erinevaid motoorseid oskusi.
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SUMMARY

Fine and gross motor development of children with Rett syndrome and

evidence-based developmental physiotherapy

Rett syndrome (RTT) is divided into two forms, typical and atypical. In this thesis the
typical form of RTT is researched, mainly because it is more frequent. Therefore the aim of this
bachelor thesis is to give evidence-based review on RTT, its general symptoms, main fine and
gross motor disorders and physical therapy interventions to support the development of fine

and gross motor skills.

RTT is rare genetic disorder that only affects females. The causes of this disease are still
quite unknown. RTT is multisystem disease, but primarily effects the central nervous system.
One of the main characteristic is that children with RTT usually develop normally during the
first 6-18 months of life. After that children start to lose their motor and cognitive ability.
According to the progression of this disease, RTT is divided into four main stages. Stage I is
stagnation (age 6-18 months), stage Il is rapid regression (age 1-4 years), stage Il is
pseudostationary (starting from age 4 years) and stage 1V is motor deterioration (starting from
age 10 years). The longevity for RTT is atleast 10 years (95-99%), but it is found that 40% with

typical form of RTT will survive until 50 years of age.

Different stereotypies, epilepsy, periodic breathing, problems with sleeping, growth and
nutrition are some symptoms affecting children with RTT. In addition to that children usually
have muscle tone malfunctions. Most individuals with RTT are hypotonic, which might change

into hypertonic and also spasticity starts to arise from lower extremities.

The quality of life in children with RTT can be improved with physical therapy. Since
most children with RTT lose different fine and gross motor abilities, it is important to find
suitable methods to promote childs development as much as possible. Typical problems are
functional limitations such as low cardiovascular capacity, hypotonia, dystonia, spasticity,
ataxia, apraxia, dyspraxia, loss of transitional movements, scoliosis, kyphosis, hypokinesia, loss

of hand function, deformities of upper and lower extremities.

Assistive technology should also be considered for children with RTT, since in most of
their daily activities they need support and help from their carekeepers. Different orthoses can
be well used to avoid hand and feet deformities. Ankle and foot orthoses are used to improve
walking function. Also hand and elbow spilts are useful for children to avoid skin injuries.
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Children with RTT are more likely to first lose their fine motor skills, like holding an
object or manipulating with it, rather that their gross motor skills, like turning, sitting and
walking. It is due to that fine motor skills are more complex and therefore acquiring these skills
usually take more time than acquiring gross motor skills. From an aspects of physical therapy
intervetions for children with RTT, fine motor skills can be improved with hydrotherapy and

including musical instruments to therapy.

Learning gross motor skills are usually delayed for children with RTT, but when
learned, it is found that 74% can sit and 50-80% are able to walk independently. Also
hydrotherapy and walking on treadmill is found to be efficient when improving walking
function. From assistive technology, corner chairs are used to help children to stay in sitting
position and improve their balance. The main physical therapy principle for children with RTT

is ,, To help as less as possible and as much as needed*.

In conclusion RTT is a complex disease and more research is needed, especially about
physical therapy intervention. Mainly because multiple researches have shown that physical
therapy is crucial for these children to improve their functional status and quality of life.
Different methods can be used such as hydrotherapy, treadmill, including music instruments

into therapy, also orthoses and other assistive technology.
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