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Rettin oireyhtyma on lahes yksinomaan naisilla esiintyva syvaa kehitysvammaisuutta aiheut-
tava oireyhtyma, jonka taustalla useimmissa tapauksissa on x-kromosomisen MECP2-geenin
mutaatio. Rettin oireyhtymalle ominaisen MECP2-geenin mutaation takia hermosolujen synap-
sien sailymiselle tarkean MECP2-proteiinin taso on Rettin oireyhtymaa omaavilla henkiloilla
alhainen. Kehitysvammaisuuden lisaksi Rettin oireyhtymaan kuuluu monia erilaisia liitannais-
sairauksia. Fysioterapian avulla voidaan Rettin oireyhtymasta seuraavaa monitahoista oireen-
kuvaa helpottaa fyysisen toimintakyvyn tulokulmasta lahestymalla. Fyysisen toimintakyvyn
ominaisuuksien kuten kavelykyvyn parantuessa myos Rettin oireyhtyman omaavien henkiloi-

den sosiaaliset mahdollisuudet paranevat ja siten koko elamanlaatu.

Opinnaytetyon tarkoituksena oli lisata tietoa Rettin oireyhtyman fysioterapian ymmartamisen
kannalta oleellisista ilmidista. Tavoitteena oli edistaa Rettin oireyhtyman omaavien henkiloi-
den fyysista toimintakykya seka elamanlaatua parantavan fysioterapian osaamista Suomessa.
Opinnaytetyon tehtavana oli tuottaa ensisijaisesti fysioterapeuteille suunnattu Rettin oireyh-
tyman fysioterapiaa kasitteleva opetusvideo Kehitysvammaliiton Verneri-palveluun. Taman

opinnaytetyon teoreettinen viitekehys muodostuu Rettin oireyhtyman ydinilmidista ja -kasit-

teista seka Rettin oireyhtyman fysioterapian kannalta oleellisesta tieteesta.

Taman opinnaytetyo on tutkimuksellinen kehittamistyo, jossa kohteena olevaan ilmioon pe-
rehdytaan sita kasittelevan aiheellisimman tieteellisen tiedon avulla ja, jonka pohjalta luo-
daan tiettya kehittamistarvetta palveleva tuotos. Kaikkien kehittamistyon projektiin osallistu-
vien kesken sovitaan yhteiset saannot ja yksilolliset roolit, joiden avulla kehittamistyo voi-
daan saada paatokseen halutulla tavalla seka aikataululla. Koko prosessi raportoidaan kirjalli-
sesti seka tyossa hyodynnetyt lahteet mainitaan ja merkitaan kirjalliseen raporttiin. Taman
prosessin tuloksena tuotettiin hyvan Rettin oireyhtyman fysioterapian periaatteita kattavasti
kuvaava videoesitys. Videoesityksen suurin hyoty on tieto, jonka avulla fysioterapian menetel-

mia voidaan soveltaa Rettin oireyhtyman edellyttamalla tavalla.

Asiasanat: Rettin oireyhtyma, fysioterapia, fyysinen toimintakyky, elamanlaatu
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Rett syndrome is a disorder that causes profound intellectual disability and is present almost
exclusively in women. Rett syndrome in most cases is caused by a mutation in an x-linked
MECP2-gene. MECP2-gene mutation characteristic for Rett syndrome leads to low levels of
MECP2-protein which plays a role in maintaining neuronal synapses. In addition to intellectual
disability Rett syndrome causes numerous comorbidities. Physiotherapy can help in alleviating
the multifaceted symptomology of Rett syndrome by addressing the physical functioning of
those with Rett syndrome. Once different aspects of physical functioning such as the ability
to walk improve, social opportunities also become more accessible to those with Rett syn-

drome, which in turn leads to a better quality of life in general.

The purpose of this thesis was to increase knowledge of different topics essential for under-
standing physiotherapy for clients with Rett syndrome. The object was to ultimately advance
the general level of physiotherapy practice aimed at improving physical functioning and qual-
ity of life in clients with Rett syndrome. This would be accomplished by producing a video
presentation for Kehitysvammaliitto and their special service, Verneri. The theoretical frame-
work for this thesis consists of the core themes and concepts of Rett syndrome, and the scien-

tific knowledge most relevant to the physiotherapy of Rett syndrome.

This thesis is a functional thesis which involves development of practical procedures. The ob-
ject for development is carefully studied by reading up on the most relevant scientific litera-
ture, and by the help of which an appropriate product will be developed. A mutual agreement
between all those involved will be established on the rules and the roles of each participant.
This will help to complete the project as planned and on schedule. The whole process will be
reported in writing and all the references used will be cited and listed. As an outcome of this
process a video presentation with a thorough description of the underlying principles of effec-
tive physiotherapy for Rett syndrome was produced. The information in the video will be most

valuable for the application of physiotherapy methods in a Rett syndrome specific way.
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1 Johdanto

Rettin oireyhtyma tai Rett-syndrooma on syvaa kehitysvammaisuutta seka fyysista vammai-
suutta aiheuttava oireyhtyma, johon tavallisimmin liittyy X-kromosomisen methyl CpG-binding
proteiini 2 (MECP2) -geenin virhe. Kyse on paasaantoisesti tytoilla esiintyvasta oireyhtymasta,
jossa kehitys alkaa normaalisti, mutta jossa 6-18 kuukauden iassa normaali kehitys alkaa hi-
dastumaan ja lopulta taantumaan. Taantumisvaiheeseen kuuluu sosiaalinen vetaytyminen ja
silloin myos monet opitut taidot, kuten puhetaito, alkaa haviamaan seka myos kyky kayttaa
kasia tarkoituksenmukaisesti heikentyy. Rettin oireyhtyman myohemmissa vaiheissa saattaa
alkaa ilmaantumaan myos progressiivisesti pahenevia fyysisia ongelmia kuten skolioosia seka
kayttaytymiseen liittyvia ongelmia. Rettin oireyhtymalle tunnusomainen piirre on toistuvat
kasien mankelointia ja pesua muistuttavat liikkeet. (Featherstone & Atkinson 2012, 11.) Ret-
tin oireyhtymaa esiintyy noin yhdella 9000-10000:sta elavana syntyvasta lapsesta (Romero-Ga-

listeo ym. 2021).

Rettin oireyhtyma diagnosoidaan puhtaasti kliinisin keinoin (Romero-Galisteo ym. 2022). Diag-
nosoinnin keskiossa ovat seuraavat nelja tunnusmerkkia: kielellisen ilmaisukyvyn haviaminen,
hienomotoristen taitojen haviaminen, kavelykyvyn hairiot seka sairaudelle ominaisten kasien
lilkkkeiden esiintyminen (Banerjee, Miller, Li, Sur, & Kaufmann 2019, 240). Rettin oireyhtyma
diagnosoidaan kliinisin keinoin siksi, etta oireyhtymaan liittyvia geneettisia muutoksia ei aina
voida tunnistaa niilla, joilla Rettin oireyhtyman tyypilliset kliiniset tunnusmerkit kuitenkin
loytyvat. Vastaavasti Rettin oireyhtymalle ominaisia geneettisia mutaatioita loydetaan joskus
myos sellaisilta henkiloilta, joilla ei puolestaan sairauden kliinisia tunnusmerkkeja ole. (Feat-
herstone & Atkinson 2012, 11.)

Rettin oireyhtymaan liittyy usein liuta erilaisia liitannaisongelmia ja liitannaissairauksia, ku-
ten ataksiaa, hengityksen saatelyhairioita, epilepsiaa (noin puolella), pienikokoisuutta, syo-
misvaikeuksia, poikkeavaa lihasjanteytta, skolioosia, nivelten virheasentoja seka autistisia
piirteita. Parannuskeinoa Rettin oireyhtymaan ei ole ja hoito onkin tavallisesti oireen mu-
kaista tai yksittaisille liitannaissairauksille tyypillista. (Duodecim 2022.) Yksittaisen Rettin oi-
reyhtyman omaavan henkilon hoito onkin moniammatillista ja siihen saattaa osallistua mm.
neurologeja, psykiatreja, geneetikkoja, psykologeja, puheterapeutteja, fysioterapeutteja,
toimintaterapeutteja, keuhkospesialisteja, kardiologeja, lastenlaakareita, ravitsemustera-

peutteja, ortopedeja seka gastroenterologeja (Romero-Galisteo ym. 2022).

Useiden Rettin oireyhtyman oireiden ja muiden ilmioiden taustalla vaikuttaa kuitenkin oleelli-
sesti autonomisen hermoston saatelyn hairiot, joita ei nykytieteen ymmarryksen mukaisella

tavalla aina huomioida Rettin oireyhtyman hoidossa. Tallainen osaltaan sydamen



sykevalivaihtelun mittaamisella todennettava tila voi ilmentya levottomuutena, jatkuvana kir-
kumisena, ummetuksena, refluksina, ilmanielemisena, hyperventilointina seka hengityksenpi-
datysjaksoina. Monia naista ilmioista erehdytaan luulemaan epilepsialaakkeilla hoidettaviksi
kohtauksiksi ja siten painottamaan sen mukaista hoitoa yksipuolisesti. (Kumar ym. 2017.) Li-
saksi autonomisen hermoston saatelyn hairiot vaikuttavat Rettin oireyhtyman omaavien henki-
l6iden liikkumiskykyyn ja ilmio voi johtaa myos oireyhtymassa esiintyviin akillisiin kuolemiin

(Larsson, Julu, Engerstrom, Sandlund & Lindstrom 2018; Singh, Lanzarini & Santosh 2020).

Fysioterapian tulisi olla saannollinen osa Rettin oireyhtyman hoitoa liikunta-ja toimintakyvyn
seka oman elamanhallinnan sailyttamiseksi. Fysioterapian tulee olla yksilollisesti suunnitel-
tua, eika mikaan yksittainen fysioterapian muoto ole yleisesti suositeltavampaa kuin toinen.
Tieteesta loytyy nayttoa hyvinkin erilaisten fysioterapeuttisten menetelmien kliinisesta hyo-
dysta Rettin oireyhtyman hoidossa, vaikka naiden yksittaisten menetelmien naytto yleisesti
saattaakin olla puutteellista. Fysioterapiaan tassa yhteydessa lukeutuvat niin tavanomaisem-
mat fysioterapiassa kaytetyt keinot, kuten mm. terapeuttinen harjoittelu seka nivelmobili-

sointimenetelmat kuin myos vaihtoehtoisemmat menetelmat. (Fonzo, Sirico & Corrado 2020.)

2  Opinnaytetyon tarkoitus, tavoite ja tehtava

Taman opinnaytetyon tarkoituksena on koota uusinta ja fysioterapeutin tyon kannalta aiheel-
lisinta tieteellista tietoa Rettin oireyhtymasta. Tavoitteena on edistaa Rettin oireyhtymaan
liittyvaa fysioterapeuttista osaamista fysioterapeuttien keskuudessa. Tehtavana on tuottaa

fysioterapeuteille tarkoitettua oppimateriaalia yhteistyossa Kehitysvammaliiton kanssa.

3 Teoreettinen viitekehys

Opinnaytetyon teoreettinen viitekehys muodostuu Rettin oireyhtyman ydinilmigista ja -kasit-
teista seka Rettin oireyhtyman fysioterapian kannalta oleellisesta tieteesta. Rettin oireyhty-
man fysioterapian kannalta oleellinen tiede kasittaa niin fysioterapialle spesifisen tieteellisen
tiedon kuin myos kaiken muun sellaisen tieteellisen tiedon, jonka ymmartamisesta on hyotya
sairauden monitahoisen luonteen kasittelemisessa. Rettin oireyhtyman kaikessa hoidossa mo-
niammatillisuus on hyvin keskeista ja tama seikka osaltaan ohjaa opinnaytetyon osioiden sisal-

toja seka niiden jarjestysta.

My0s Rettin oireyhtyman monet liitannaissairaudet vaikuttavat Rettin oireyhtyman hoitoon ja
sen takia niiden merkityksen valottaminen Rettin oireyhtyman fysioterapiankin kontekstissa
on tarkeaa. Rettin oireyhtymalla on myos tiettyja paallekkaisyyksia autismin kirjon hairididen

kanssa, jonka vuoksi Rettin oireyhtyman ja autismin yhteyttakin sivutaan tassa



opinnaytetyossa. Keskeisia opinnaytetyota ohjaavia teemoja ovat: Rettin oireryhtyman ja sen
oireiden fysiologinen- ja neurofysiologinen perusta, vuorovaikutuksen ja kohtaamisen laatu

hoidossa seka Rettin oireyhtyman fysioterapialle keskeiset periaatteet.

Rettin oireyhtyman fysiologista seka neurofysiologista perustaa kasitteleva tieto auttaa ym-
martamaan oireyhtyman monitahoista luonnetta ja sen hallinnan moniammatillisia edellytyk-
sia. Tallaisen tiedon omaksumalla fysioterapeutinkin on helpompi soveltaa osaamistaan tar-
koituksenmukaisella tavalla. Rettin oireyhtyman neurofysiologinen teoriapohja kasittaa osal-
taan myos oireyhtyman neuropsykiatrisen ulottuvuuden, jonka hallinnassa tarvittavat vuoro-
vaikutus- ja kohtaamistaidot seka valmiudet ovat relevantteja myos muiden erityisryhmien

kanssa tyoskennellessa.

Rettin oireyhtyman fysioterapian spesifiset tavoitteet voivat liittya esimerkiksi itsenaisen siir-
tymiskyvyn tai kavelykyvyn palauttamiseen, skolioottisuuden vahentamiseen seka niveljayk-
kyydesta ja spastisuudesta johtuvien oireiden helpottamiseen. Skolioottisuus on Rettin oireyh-
tymassa yleinen ilmio, joka johtaa usein myos keuhkojen kasaan painumiseen ja siten osal-
taan hengitysvaikeuksiin. Tama opinnaytetyon tarkoituksena on edella mainittuja teemoja

seuraamalla luoda Rettin oireyhtyman hyvaa fysioterapiaa kuvaava kokonaisuus.

4  Rettin oireyhtyma

Rettin oireyhtyma on syvaa kehitysvammaisuutta ja liilkuntavammaisuutta aiheuttava paa-
saantoisesti tytoilla esiintyva oireyhtyma, jota esiintyy keskimaarin yhdella 9000-10000:sta
elavana syntyneesta lapsesta (Featherstone & Atkinson 2012, 11; Romero-Galisteo ym. 2022).
Kyse on oireyhtymasta, joka on saanut nimensa itavaltalaisen pediatrineurologi Andreas
Rett:n mukaan, joka sattumalta havaitsi klinikkansa odotusaulassa kahdella toisilleen tunte-
mattomalla vaikeasti kehitysvammaisella tytolla taysin samanlaiset kasien maneerit. Taman
sattuma laajeni systemaattisemmaksi tutkimukseksi, jonka tuloksia han esitteli vuotta myo-
hemmin vuonna 1966 loydettyaan jo 22 samat tunnusmerkit omaavaa potilasta. (Chahrour &
Zoghbi 2007.)

Rettin oireyhtyma on syntyman jalkeinen eteneva hermoston kehityksen hairio, jossa kehitys
vaikuttaa normaalilta 6-18 kuukauden ikaan saakka. Sen jalkeen mahdollisesti ian mukaisesti
normaalisti kehittyneet ominaisuudet kuten kavelykyky ja puhekyky alkavat kuitenkin havita.
Tallaisen taantumisvaiheen jalkeen havinneet taidot kuitenkin osittain palautuvat. Eras var-

hainen merkki poikkeavasta hermoston kehityksesta on paan kasvun hidastuminen. Normaalin
kehityksen pysahdyttya alkaa fyysinen kasvu yleisestikin jaamaan jalkeen normaalista. Silloin
mm. paino putoaa ja ryhti huonontuu lihasten alijanteyden takia. Myos kasien tarkoituksen-

mukainen toiminta haviaa ja korvautuu Rettin oireyhtymalle stereotyyppisella kasien yhteen



”"mankeloinnilla” seka kasien pesua muistuttavilla liikkeilla muiden muassa. (Chahrour &
Zoghbi 2007.)

Rettin oireyhtymaan liittyy useimmiten x-kromosomisen methyl CpG-binding proteiini 2
(MECP2) geenin mutaatio (Banerjee ym. 2019, 240). Taman geenin Rettin oireyhtymalle omi-
naiset mutaatiot muuttavat sen ohjeilla valmistetun MECP2 -proteiinin rakennetta tai vahen-
tavat sen tuotannon maaraa. MECP2 -proteiinin on paatelty osallistuvan hermosolujen valisen
kommunikaation yllapitamiseen. Se saatelee useita eri geeneja, joiden keskeinen tehtava on
synapsien eli hermosolujen valisten yhteyksien yllapitaminen. MECP2 -proteiini saattaa osallis-
tua myos monen eri proteiinin geneettisen valmistuskaavan omaavan mRNA -molekyylin pro-
sessointiin, jonka valityksella se ohjaisi tiettyjen proteiinien eri versioiden tuotantoa. (Nati-
onal Library of Medicine 2017.)

MECP2 -proteiinin tasapainoinen saately on normaalin keskushermoston toiminnan kannalta
valttamatonta (Na & Monteggia 2010). MECP2 -geenin mutaatioista voi syntya valtava maara
eri Rettin oireyhtyman fenotyyppeja, minka takia oireyhtyma on joidenkin kohdalla todella
vaikea, mutta toisten kohdalla puolestaan hadin tuskin edes tunnistettavissa (Sandweiss,
Brandt & Zoghbi 2020). Kaikilla Rettin oireyhtyman omaavilla henkiloilla MECP2 -geenin mu-
taatiota ei kuitenkaan ole ja joidenkin kohdalla oireyhtyman taustalla ei olla tunnistettu ge-
neettista tekijaa ollenkaan (Percy ym. 2018, 51). Toisaalta myos muiden geenien ja Rettin oi-
reyhtyman valisia yhteyksia on loydetty. Naista huomattavimpia ovat CDKL5- seka FOXG1 -
geenit, joita on yhdistetty ensisijaisesti Rettin oireyhtyman epatyypillisiin muotoihin, mutta

vain harvoin sen klassiseen muotoon. (Banerjee ym. 2019, 240.)
4.1 Diagnosointi ja variantit

Rettin oireyhtyma diagnosoidaan kliinisesti, mutta diagnoosin vahvistuksena kaytetaan geeni-
testausta. Geenitestauksella on lahinna kuitenkin vain kliinista diagnoosia tukeva rooli, silla
Rettin oireyhtyman kliininen merkisto voi tayttya myos ilman Rettin oireyhtyman fenotyypin
geneettista loydosta. MECP2 -geenin mutaatiot voivat aiheuttaa muitakin fenotyyppeja kuin
vain Rettin oireyhtyman fenotyypin ja toisaalta Rettin oireyhtyman kliinisen tunnusmerkiston
omaavilla henkilgilla voi olla myos muiden geenien mutaatioita. (Xiol, Heredia, Pascual-
Alonso, Oyarzabal, & Armstrong 2021; Artuso ym. 2009; Croci ym. 2020.) Klassinen eli tyypilli-
simman Rettin oireyhtyman muodon diagnosoimiseksi tulee seuraavien tunnusmerkkien loy-
kavely seka oireyhtymalle stereotyyppiset kasien liikkeet. Niissa tapauksissa, joissa vain kaksi
edella mainituista merkeista tayttyy ja lisaksi viisi 11:sta ns. tukikriteerista, on kyse ns. epa-

tyypillisesta Rettin oireyhtymasta. (Xiol ym. 2021.)

Kliinisten tunnusmerkkien ilmaantuessa vasta vahitellen tehdaan Rettin oireyhtyman diagnoo-

sikin tavallisesti vasta joitain vuosia syntyman jalkeen. Klassinen Rettin oireyhtyma
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diagnosoidaan keskimaarin 2.7 vuoden iassa ja oireyhtyman epatyypillinen muoto keskimaarin
3.8 vuoden iassa. Diagnostiikkaa kehitetaan jatkuvasti oireyhtyman tunnistamiseksi mahdolli-
simman aikaisin. Mahdollisimman varhainen diagnoosi on tarkeaa, jotta tarvittava terapia
seka muut toimenpiteet voidaan aloittaa ajoissa ja siten saada mahdollisimman hyva hoito-

vaste. (Tarquinio ym. 2015.)

Epatyypillisella Rettin oireyhtymalla on useita eri muotoja. Zappella on verrattain lieva
muoto, jossa puhekyky ei katoa kokonaan. Perinteisesti on paatelty, etta kyse olisi puhekyvyn
taantumisen jalkeisesta osittaisesta palautumisesta. Kyse saattaa olla kuitenkin myos puheky-
vyn kehityksen epatavallisista piirteista. (Xiol ym. 2021; Marschik ym. 2012, 454-455.) Ha-
nefeld -muodolle puolestaan on ominaista epilepsian varhainen ja akillinen puhkeaminen. Ha-
nefeld -variantin taustalla on mita ilmeisimmin CDKL5 -geenin mutaatio. (Artuso ym. 2009.)
Perittyyn Rolando -varianttiin ei taas liity selkeaa taantumista, vaan oireet ovat havaittavissa
jo vastasyntyneilla (Xiol ym. 2021). Perinnollisen Rolando -variantin aiheuttajaksi on voitu

tunnistaa paateaivojen kehitykselle tarkean FOXG1 -geenin muutokset (Croci ym. 2020).
4.2 Qireet ja etiologia

Rettin oireyhtyman ensimmaisena ilmaantuva tyypillinen oire on tavallisesti lihasten hypoto-
nisuus tai alijanteys. Sittemmin kyky tarkoituksellisesti tarttua esineisiin tai koskettaa niita
alkaa haviamaan. Vastaavasti myos opittu puhekyky alkaa haviamaan. Rettin oireyhtymaan
liittyy myos tasapainon seka koordinaatiokyvyn heikentymisesta johtuvaa kavelykyvyn heiken-
tymista tai haviamista, mutta se on kuitenkin hyvin yksilollista ja toisilta kavelykyky ei koko-
naan haviakaan. Toistuvat kasien mankelointia tai pesua muistuttavat liikkeet, hyperventilaa-
tio, hengityksen pidatys hereilla ollessa, ahdistuneisuus, sosiaalisen kayttaytymisen ongelmat
seka kehitysvammaisuus ovat myos tyypillisia Rettin oireyhtyman oireita. Epatyypillisia oireita
puolestaan ovat: skolioosi, kohtaukset, ummetus, refluksi, vatsa- ja sappirakon ongelmat, sy-
danongelmat, syomis- seka ruuan puremis- ja nielemisongelmat, alhainen kehonpaino, hairiin-
tynyt unirytmi, liiallinen syljen eritys ja kuolaaminen, kasien ja jalkojen verenkierron hairiot,
varpailla tai kantapailla kavely, kavely levealla tukipinnalla seka hampaiden narskuttelu. (Na-
tional Institute of Child Health and Human Development 2022.)

Rettin oireyhtyman omaavilla henkiloilla on havaittu suhteellisen korkea maara epakypsia- tai
rakenteeltaan epanormaaleja hermosoluja, joiden dendriitit eli tuojahaarakkeet ovat vetay-
tyneita ja aksonit eli viejahaarakkeet hajaantuneita. Sen uskotaan johtuvan MECP2 -proteiinin
kadosta. MECP2 -proteiinin kato ei vaikuta keskushermoston kehityksen varhaisiin vaiheisiin,
mutta hermosolujen kypsymiseen seka kypsan tilan sailymiseen kyllakin. (Zigmond, Rowland &
Coyle 2014, 107-108.) Rettin oireyhtyman omaavien henkiloiden hermosolut ovat muodoltaan
ja rakenteeltaan poikkeavia, mutta MECP2 -proteiinin puute ei aiheuta hermosoluille kuiten-

kaan solukuolemaa tai peruuttamatonta vahinkoa. Taman takia on olemassa toivoa sellaisista
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keinoista, joiden avulla sairauden oireista voitaisiin paasta eroon. (Kyle, Vashi & Justice
2018.)

Rettin oireyhtyman omaavilla henkiloilla on todettu aivojen koon pienentymista, jolla on yh-
teys hermosolujen pakkautumiseen, dendriittien haarautumisen vahentymiseen ja virheisiin
niiden muodon seka tiheyden kehityksessa. Dendriittien haarautuminen on tarkea prosessi
hermoverkkojen muodostumisessa, jolla luodaan edellytyksia hermosolujen valiselle kommu-
nikaatiolle. Tama koskee ainakin niita tapauksia, joissa Rettin oireyhtyman omaavilla henki-
loilla on MECP2 -geenin mutaatio. (Zigmond ym. 2014, 108.) Viela ei tarkkaan tiedeta, minka-
laisista geenimutaatioista Rettin oireyhtyman fenotyyppi syntyy niissa tapauksissa, joissa
MECP2 -geenin mutaatiota ei ole, vaikka myos muiden yksittaisten geenien mutaatioita oi-
reyhtyman taustalla sinansa onkin tunnistettu (Temudo ym. 2010; Artuso ym. 2009; Croci ym.
2020).

Nykytietamys on antanut viitteita, joiden mukaan Rettin oireyhtymaan liittyva hypotonia eli
lihasten alijanteys ei olisi kuitenkaan puhtaasti hermosolujen poikkeavuudesta johtuvaa.
MECP2 -proteiinin vajaavaisuus saattaa vaikuttaa alijanteyteen myos hormonaalisten kanavien
kautta. (Conti ym. 2015.) Yleisestikaan Rettin oireyhtyma ei vaikuta vain hermosoluihin, vaan
nykyaan tiedetaan, etta MECP2 -proteiinia on myos gliasoluissa ja, etta Rettin oireyhtyman
omaavilla henkiloilla gliasoluissa sita on puutteellisesti. Gliasolut eivat siten voi toteuttaa
mm. synapsien muodostuksen saatelyyn ja hermosolujen muovautuvuuteen liittyvia tehtavi-
aan kunnolla. MECP2 -proteiinista vajavaisten hermosolujen arvellaan panevan alulle useim-
mat Rettin oireyhtyman ilmiot, mutta gliasolujen puolestaan uskotaan hallitsevan sairauden
kehitysta. MECP2 -proteiinin vajaavaisuus gliasoluissa nayttaisi olevan myos Rettin oireyhty-
man omaavien henkiloiden epasaannollisen hengityksen seka pienien motoristen hairioiden
taustalla. Erityisesti mikrogliasoluilla arvellaan olevan merkittava rooli Rettin oireyhtyman
patofysiologiassa, silla MECP2 -proteiinista vajavaiset mikrogliasolut eivat pysty puhdistamaan
normaalin hermosolujen kuoleman jaanteita ja kalvojen vuotaminen heikentaa jo valmiiksi
viallisesti toimivien MECP2 -proteiinista vajavaisten hermosolujen toimintaa. (Zigmond ym.
2014, 109-110.)

MECP2 -proteiini saatelee myos rasva-aineenvaihduntaa. MECP2 -geenin mutaation takia Ret-
tin oireyhtyman omaavilla henkiloilla esiintyykin rasva-aineenvaihdunnan hairioita, vaikka nii-
den ilmeneminen on kuitenkin yksilollista. Erityisesti aivojen kyvylla tuottaa ja saadella kole-
sterolia saattaa olla merkittava yhteys mm. Rettin oireyhtymassa esiintyvaan puhekyvyn ha-

viamiseen seka liikekoordinaation puutteeseen. (Kyle ym. 2018.)
4.3  QOireyhtyman kehitysvaiheet ja hoito

Rettin oireyhtyma etenee paasaantoisesti neljan kehitysvaiheen lapi, joista ensimmainen ns.

varhainen puhkeamis- ja seisahdusvaihe alkaa 6-18 kuukauden iassa sita edeltaneen usein
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normaalilta vaikuttaneen kehitysvaiheen jalkeen (Smeets, Pelc & Dan 2012, 115; Liyanage &
Rastegar 2014). Tassa kehitysvaiheessa lapsen vuorovaikutuskayttaytymisessa tapahtuu akilli-
nen muutos, joka joissain tapauksissa ilmenee vahentyneena huomion tarpeena, mutta toi-
sissa tapauksissa puolestaan levottomana kaytoksena. 1. kehitysvaiheen kehitys vaikuttaa kar-
keasti katsottuna ikaan nahden normaalilta, mutta se on kuitenkin normaalia hitaampaa.
(Smeets ym. 2012, 115.) Useimmat Rettin oireyhtyman omaavat henkilot oppivat puhumaan ja
kavelemaan 1. kehitysvaiheen aikana (Munde, Vlaskamp & ter Haar 2016, 43-44). Oireyhtyman
toisessa ns. akillisessa kehityksen taantumisen vaiheessa aikaisemmin opitut taidot tai kehit-
tyneet ominaisuudet kuten puhekyky, motoriset taidot seka liikekontrolli alkavat taantumaan,
jonka jalkeen alkaa ilmaantumaan neurologisia oireita kuten ahdistuneisuutta, hengitysongel-

mia seka epileptisia kohtauksia (Panayotis, Ehinger, Felix & Roux 2023, 1).

Stereotyyppisten kasimaneereiden ilmaantuminen ja sosiaalinen vetaytyminen ovat myos ta-
han kehitysvaiheeseen kuuluvia ilmioita (Munde ym. 2016, 44). Toisen kehitysvaiheen alkamis-
ika on joidenkin lahteiden mukaan 1-4 vuotta, mutta toisten mukaan 6-18 kuukautta (Smeets
ym. 2012, 115; Panayotis ym. 2023, 1; Munde ym. 2016, 43). Toisaalta Rettin oireyhtyman
omaavien henkiloiden yksilollinen kehitys ei aina ole yhdenmukaista kehitysvaiheiden yleisen
kuvauksen kanssa muutenkaan. 2. kehitysvaiheen paatyttya alkaa oireyhtyman kolmas kehi-
tysvaihe, ns. pysahtymisvaihe, jolle luonteenomaista on normaalin kehityksen pysahtyminen,
korostuminen. Tassa kehitysvaiheessa Rettin oireyhtyman omaava henkilo alkaa taas uudes-
taan kayttamaan katsekontaktia 1. kehitysvaiheessa oppimallaan tavalla ja vuorovaikutuksel-

lisuus seka persoonallisuus jokseenkin palaavat. (Smeets ym. 2012, 116.)

Oireyhtyman neljatta kehitysvaihetta kutsutaan myohaiseksi motorisen rappeutumisen vai-
heeksi, joka alkaa henkilon lakatessa kavelemasta, keskimaaraisen ian ollessa kuitenkin noin
15 vuotta (Smeets ym. 2012, 116; Monteiro ym. 2014). Tassa kehitysvaiheessa henkilo tulee
usein pyoratuolista riippuvaiseksi, mutta toisaalta esimerkiksi epileptiset kohtaukset kuitenkin
harventuvat seka helpottuvat ja emotionaaliset kyvyt parantuvat (Monteiro ym. 2014). Jotkut
Rettin oireyhtyman omaavat henkilot eivat opi koskaan kavelemaan ja siirtyvat 2. kehitysvai-
heesta suoraan 4. kehitysvaiheeseen (Smeets ym. 2012, 116). Rettin oireyhtyman omaavat
henkilot viettavat suurimman osan elamastaan oireyhtyman kolmannessa ja neljannessa kehi-
tysvaiheessa. Rettin oireyhtyman kehitysvaiheiden kuvauksesta heijastuu myos oireyhtyman

lahtokohtaisesti ajan mittaan paheneva luonne. (Monteiro ym. 2014.)

Rettin oireyhtymalle ei ole mitaan taysin ainutlaatuista hoitoa, vaan hoito on oireenmukaista
seka oireyhtyman monisysteemiselle luonteelle sovellettua. Hoitoihin kuuluu laakehoitoa, eri-
laisia ennaltaehkaisevia toimia kuten ravitsemuksen hallintaa seka ruuansulatuskanavan- ja

ortopedisten komplikaatioiden ennaltaehkaisya seka personoituja kuntoutusterapioita. Tyypil-

lisesti kaytettyja laakkeita ovat antiepileptiset laakkeet, joilla hoidetaan kohtauksia ja SSRI-
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masennuslaakkeet, joilla hoidetaan ahdistuneisuutta. (Banerjee ym. 2019, 243.) Epilepsiaa
esiintyy n. 48 %:lla Rettin oireyhtyman omaavista henkiloista, mutta eri laaketieteen erikois-
alojen asiantuntijoiden keskuudessa ei ole kuitenkaan yksimielisyytta epilepsian maaritelman

tayttavasta kriteeristosta (Tarquinio ym. 2017).

Eri antiepileptisia laakkeita kaytetaan lahtotilanteen kuten ian ja kohtauksien esiintyvyyden
seka muun tarpeen edellyttamalla tavalla. Natriumvalporaattia kaytetaan usein epileptisten
kohtauksien puhjetessa. Lamotrigiini puolestaan on yleisesti erittain tehokkaaksi osoitettu
laake Rettin oireyhtyman epileptisten kohtauksien hallintaan, mutta sen kayton painotus on
usein niilla, joilla epilepsia alkaa vasta 4-5 vuoden iassa. Myos ketogeenisella ruokavaliolla
seka vagushermostimulaatiolla saattaa olla suotuisia vaikutuksia Rettin oireyhtyman omaavien
henkiloiden epilepsiakohtauksien hallinnassa. (Pintaudi ym. 2015.) Kohtauksien puhkeamista
vasta viiden ikavuoden jalkeen pidetaan hyvana prognostisena tekijana (Operto, Mazza, Pas-
torino, Verrotti & Coppola 2019).

Ahdistuneisuuden yleisyytta Rettin oireyhtyman omaavilla henkiloilla ei tarkasti tunneta,
mutta ahdistuneisuuteen liittyvan kayttaytymisen kuten yksinaisyyden tunteen, itkuisuuden,
tuohtuneisuuden seka hermostuneisuuden esiintyminen oireyhtyman yhteydessa on kuitenkin
yleista. Sen takia Rettin oireyhtyman yhteydessa voidaankin usein puhua ahdistuneisuuden
kaltaisesta kayttaytymisesta varsinaisen ahdistuneisuuden sijaan. Ahdistuneisuuden seka poik-
keavan mielialan hoitoon suosotellaan SSRI-laakkeita eli selektiivisia serotoniinin takaisinoton
estajia ja epasaannolliseen hengitykseen puolestaan bentsodiatsepiini on osoittautunut poten-

tiaaliseksi hoidoksi. (Buchanan ym. 2022.)

SSRI-laakkeiden kayttoa on kuitenkin myos kyseenalaistettu uuden tiedon valossa. Vallalla
olevan laakityksen kayttoa on perusteltu Rettin potilailla havaituilla puutteellisilla seroto-
niini-, noradrenaliini- seka dopamiinitasoilla. NASSA-laakkeisiin (noradrenergic and specific
serotonergic antidepressants) lukeutuvan mirtatsapiinin on kuitenkin todettu omaavan ahdis-
tuneisuuden oireiden hallinnan lisaksi lupaavia vaikutuksia liutaan erilaisia Rettin oireyhtyman
oireita vahemmilla haittavaikutuksilla. Sen on todettu vaikuttavan hidastavasti tai jopa paran-
tavasti mm. Rettin oireyhtymalle tyypillisiin kasien liikkeisiin, syomisvaikeuksiin, hyperreflek-
siaan, puhekielellisiin ongelmiin, skolioosiin seka erilaisiin autonomisen hermoston toiminta-
hairioista johtuviin ongelmiin. Mirtatsapiinin tehokkuutta osaltaan perustellaan uudenlaisella
nakemyksella, jonka mukaan somatosensoriset hairiot olisivat useiden Rettin oireyhtyman ah-

distuneisuuden kaltaisten- seka muidenkin oireiden taustalla. (Gutiérrez ym. 2020.)

Rettin oireyhtymassa esiintyvilla ruuansulatuskanavan ongelmilla saattaa olla merkittavampi
elamanlaatua heikentava vaikutus kuin oireyhtyman neurologisilla piirteilla (Thapa ym. 2021).
Yleisimmat ruoansulatuskanavan ongelmat Rettin oireyhtyman omaavilla henkiloilla ovat ref-

luksi, ummetus seka vatsan turvotus. Refluksia hoidetaan mm. ruokavalion koostumuksen- ja
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annoskoon hallinnalla, muokkaamalla ruokailuymparistoa rauhalliseksi seka kannustamalla
syomaan pystyasennossa. Tarvittaessa turvaudutaan myos protonipumpun estajalaakitykseen
ja mikali siita ei saada toivottavaa vastetta, niin palleatyraleikkaukselle voi olla indikaatio.
Ummetusta hoidetaan paasaantoisesti huolehtimalla nesteen ja kuidun saannista seka fyysisen
aktiivisuuden ja saannollisten vessassakayntirutiineiden toteutumisesta. Myos erilaisiin laak-
keisiin saatetaan tilanteen ja tarpeen edellyttamalla tavalla turvautua. Vatsan turvotus puo-
lestaan on usein muiden ongelmien kuten ahdistuneisuuden seurausta ja hoidossakin tavalli-

sesti keskitytaan enemman naiden taustalla olevien ongelmien hallintaan. (Rett UK 2022.)

Skolioosi on yleinen ilmio Rettin oireyhtyman yhteydessa ja 13 vuoden ikaan mennessa noin 80
%:lla oireyhtyman omaavista henkiloista on mittaamalla todennettava skolioosi. Kirjallisuu-
dessa Rettin oireyhtyman omaavien henkiloiden skolioosin hoitokeinoksi suositellaan korsettia
rangan kaarien saavuttaessa 25° suuruuden. Kaarien suuruuden ollessa 40° tai enemman suo-
sitellaan rangan vakautta lisaavaa leikkaustoimenpidetta. Vakavammalle Rettin oireyhtyman
kliiniselle oireistolle altistavan mutaation omaavilla potilailla on suurempi todennakoisyys
paatya skolioosileikkaukseen. (Killian ym. 2017.) My0s spesifisesti Rettin oireyhtymaan liitty-
van skolioosin kuntouttamiseen suunniteltu fysioterapia on osoittautunut tehokkaaksi skolioo-

sin hoidossa (Fonzo ym. 2020).

Fysioterapialla on yleisestikin tarkea rooli Rettin oireyhtyman omaavien henkiloiden liikunta-
ja toimintakyvyn sailyttamisessa tai palauttamisessa seka yleisen elamanlaadun parantami-
sessa (Fonzo ym. 2020). Rettin oireyhtyman toimintaterapiassa puolestaan keskitytaan ensisi-
jaisesti kasien kayttokyvyn yllapitamiseen tai parantamiseen seka mm. vahentamaan oireyh-
tymalle stereotyyppisia kasien liikkeita. Rettin oireyhtyman omaavien henkildiden hoitoon
osallistuu myos puheterapeutteja, joiden tehtavana on sanattoman kommunikaation opetta-
minen seka sosiaalisen kanssakaymisen edistaminen. (National Institute of Child Health and
Human Development 2022.) Saannollisella kuntoutuksella, jossa on mukana usein mm. fysiote-
rapeutteja, toimintaterapeutteja seka puheterapeutteja voidaan Rettin oireyhtyman omaavia
henkiloita auttaa parantamaan karkeamotorisia- ja hienomotorisia taitojaan seka kommuni-
kointikykyjaan. Kuntoutuksen vaikutus on selkeinta kommunikointikykyjen kohdalla. On huo-
mionarvoista, kuinka esimerkiksi leikin yhteydessa tapahtuvan sosiaalisen kanssakaymisen on

todettu parantavan hienomotorisia taitoja. (Lim, Greenspoon, Hunt & McAdam 2020.)

5 Kohtaamisen ja hoidon neurobiologinen perusta Rettin oireyhtymassa

Tunteiden-, kayttaytymisen- seka autonomisen hermoston saatelyhairiot ovat Rettin oireyhty-
man omaavien henkiloiden hoitoa ja elamanlaatua hairitseva ilmio. Kyse on mm. heilumisena,
huutona, levottomuutena, ahdistuneisuutena, huonotuulisuutena, hengityshairioina, sydanon-

gelmina, kehon lampotilan poikkeavuuksina seka ruoansulatuskanavan hairioina ilmentyvista
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ongelmista. Uusin tieteellinen naytto viittaa autonomisen hermoston toimintahairion keskei-
seen rooliin naiden oireiden taustalla. (Singh ym. 2020.) Autonominen eli tahdosta riippuma-
ton hermosto on sileita lihaksia, sydanlihasta seka rauhasia ohjaava hermoston osa. Se koos-
tuu sydamen syketta kiihdyttavasta sympaattisesta hermostosta seka sita rauhoittavasta pa-
rasympaattisesta hermostosta. Sympaattinen hermosto aktivoituu valmistaakseen elimistoa
ymparistossa oleviin uhkaaviin- tai muuten fyysisesti haastaviin tilanteisiin. Parasympaattisen
hermoston toiminta puolestaan on hallitsevaa levossa, jolloin se edistaa mm. ruoansulatusta.
(Bjalie, Haug, Sand, Sjaastad & Toverud 2009, 84-85, 88, 91.)

Autonomisen hermoston eri toiminnoilla on elainlajien polveutumishistoriaan perustuva hie-
rarkia, joka vaikuttaa sosiaaliseen kayttaytymiseemme tilanteen mukaisesti sita joko mahdol-
listavalla tai rajoittavalla tavalla (Porges & Furman 2011, 3). Parasympaattisvaltainen sosiaa-
lisen kanssakaymisen strategia on nisakkaille ominainen tapa toimia, johon ensisijaisesti tur-
vaudutaan sen ollessa mahdollista. Mikali autonominen hermosto aistii ympariston uhkaavana
aktivoituvat evoluutiossa vanhemmat sympaattisen hermoston hallitsemat taistele-/pakene
vasteet ihmisen tai muun kyseessa olevan nisakkaan suojelemiseksi. Taman strategian petta-
essa turvaudutaan vanhimpaan ns. liikkumattomuuden strategiaan, johon voi liittya mm. kuol-
leeksi tekeytymista. Muun muassa sydamen sykkeeseen madaltavasti toiminnallaan vaikuttava
vagushermo jarrun lailla estaa syketta kohottavien sympaattisen hermoston stressivasteiden
tarpeetonta aktivoitumista, mahdollistaen ihmiselle ominaisen tavan olla kanssakaymisissa
ymparistonsa seka muiden kanssa. (Porges & Furman 2011, 3-4; Cattaneo, Franquillo,
Grecucci, Beccia & Caretti ym. 2021.) Vagushermolla on kaksi erillista haaraa. Sosiaalisen
kanssakaymisen strategiasta vastaa ensisijaisesti evoluutiossa uudempi myelinisoitunut haara.
”Liikkumattomuuden strategiasta” vastaa vanhempi myelinisoimaton haara, jonka hallitessa

happisaturaatio laskee ja, josta voi seurata mm. apneaa. (Cattaneo ym. 2021.)

Vagushermoon liittyvan jarjestelman ansiosta esimerkiksi aidin turvallisilla kasvoilla on vau-
van fysiologiaa saateleva vaikutus. Tallainen “kanssasaately” on kuitenkin lapi elaman mu-
kana kulkeva toiminto, jota kaytetaan muissakin turvallisissa kontakteissa kuin vain aidin ja
lapsen valisessa vuorovaikutuksessa. Myos “kanssasaatelijan” eli toisen henkilon autonomisen
hermoston saatelyssa avustavan henkilon oma tila heijastuu toisessa, niin hyvassa kuin pa-
hassa. (Porges 2015.) Vauvan fysiologinen saately on rintaruokinnan avulla stimuloitavista pri-
mitiivisista mekanismeista riippuvaisempaa ensimmaisen elinvuoden aikana, mutta kun
isoaivokuoren kyky saadella aivorungon toimintaa kehittyy, tulee sosiaalisesta kanssakaymi-
sesta ensisijainen fysiologisen saatelyn keino. Pelkka elintarkeista fyysisista tarpeista kuten
ruuasta ja lammosta huolehtiminen ei riita lapsen optimaaliselle fyysiselle kehitykselle, vaan
tarvitaan myos tilaisuuksia sosiaaliselle kanssakaymiselle, jotta sosiaalista kanssakaymista
seka fysiologista saatelya linkittava vagus-jarjestelma voi kehittya kunnolla. Lapsuudessa ko-

ettu sosiaalinen tai emotionaalinen koyhyys saattaa johtaa myos aivojen ei-toivottuihin
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rakenteellisiin ja toiminnallisiin muutoksiin, joista puolestaan seuraa kognitiivisia ja neuro-

psykiatrisia ongelmia. (Porges & Furman 2011, 1-3.)

Autonomisen hermoston tilaa voidaan arvioida mittaamalla sykevalivaihtelua eli yksittaisten
sydamen sykaysten valissa kuluneen ajan vaihtelua. Parasympaattisen vagus-hermon toimin-
nalla on sykevalivaihtelua potentiaalisesti kasvattava vaikutus ja sympaattisten hermojen toi-
minnalla puolestaan sita potentiaalisesti madaltava vaikutus. Korkealla sykevalivaihtelulla on
yhteys tehokkaaseen tunnesaatelyyn seka stressinhallintakykyyn. Matalalla sykevalivaihtelulla
on puolestaan yhteys tunnesaatelyn hairioihin seka siita johtuviin patopsykologisiin ongelmiin,
kuten ahdistuneisuuteen, paniikkioireisiin, epilepsiaan, skitsofreniaan, persoonallisuushairioi-
hin seka ADHD:hen. (Cattaneo ym. 2021.) Autonomisen hermoston seka tunne-elamaa ja muis-
tia saatelevan limbisen jarjestelman poikkeavalla kehityksella uskotaan olevan yhteys liutaan
erilaisia lapsuudessa ilmenevia neuropsykiatrisia sairauksia kuten masennus, ahdistuneisuus,
kayttaytymishairiot, ADHD sek& autismin kirjon hairiot (Mulkey & du Plessis 2019; Bjalie ym.
2009, 82). Kohdun sisaiset olosuhteet raskauden aikana voivat vaikuttaa limbisen jarjestelman
seki sen yhteyksien rakenteelliseen kehitykseen. Aidin stressihormoonitasot raskauden aikana
seka terveydentila ennen hedelmoittymista voivat osaltaan vaikuttaa naihin olosuhteisiin.
(Mulkey & du Plessis 2019.)

Mantelitumake on tarkea limbisen jarjestelman osa, joka tallentaa muistoon liittyvan tunteen
ja sen avulla mahdollistaa tehokkaamman reagoinnin samanlaisten tilanteiden toistuessa vas-
taisuudessa. Stressitekija tai kielteiseen tapahtumaan liittyva muisto aktivoi mantelitumak-
keen ja aivorungon sympaattisen hermoston osien valisen yhteyden, jonka seurauksena syke
ja verenpaine nousee seka lihasten reagoivuus lisaantyy. Vagus-hermon jarruttava ominaisuus
kuitenkin hillitsee naita vasteita. Aivojen kehityksen varhaisissa vaiheissa limbisen jarjestel-
man rakenteet muodostavat yhteyksia autonomisen hermoston rakenteisiin aivorungossa, joi-
den avulla verenkierto- ja hengityselimiston seka ruoansulatusjarjestelman toimintoja voi-
daan mukauttaa. Aivojen muovautuvuuden ansiosta nama yhteydet voivat vahvistua tai hei-
kentya lapi elaman riippuen ymparisto-, stressi- seka muista altistavista tekijoista. (Mulkey &
du Plessis 2019.)

Rettin oireyhtyman omaavilla henkiloilla esiintyvan autonomisen hermoston toimintahairion
arvellaan johtuvan poikkeavasta 5-HT serotoniiniverkkojen kehityksesta ennen syntymaa. Nii-
den kehitys on tarkeaa erityisesti hengityksen saatelylle. (Singh ym. 2020; Abdala, Bisson-
nette & Newman-Tancredi 2014.) Normaalissa kehityksessa naiden verkkojen maara pienenee
lapsuuden ja murrosian aikana, mutta Rettin oireyhtyman omaavilla henkilgilla niiden maara
sailyy muuttumattomana, jonka seurauksena sydamen toimintaa seka hengitysta saatelevien
hermoverkkojen aktivoiminen ja inhiboituminen eivat saavuta keskinaista tasapainoa (Singh
ym. 2020). Tasta voi seurata mm. hengityksen pysahtymisjaksoja, hyperventilointia seka epa-

saannollista hengittamista. Serotoniinia tarvitaan myos sympaattisten hermojen ja vagus-
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hermon tasapainoiseen sydamen hermotukseen. Rettin oireyhtyman omaavilla henkiloilla sy-
kevalivaihtelu onkin osoittautunut matalaksi, mika on seurausta vagus-hermon puutteellisesta
hermotuksesta. Talla on korrelaatio myos oireyhtyman yhteydessa esiintyvien matalien veren
serotoniinitasojen kanssa. Vaguksen hermotuksen heikentyminen on oireyhtyman kehityksen
myota etenevaa ja se saattaa selittaa Rettin oireyhtymaan liittyvan yhtakkisen kuoleman kor-
keaa riskia. (Abdala ym. 2014.)

5.1  Tunnesaately ja kayttaytyminen

Autonominen hermosto on tunteiden ja kayttaytymisen hallinnan tukipilari, mutta Rettin oi-
reyhtyman oireiden heterogeenisen luonteen takia oireyhtymaan liittyvat tunteiden ja kayt-
taytymisen saatelyn hairiot voivat osaltaan johtua myos eraanlaisesta ”"noidankehasta”, jossa
Rettin oireyhtyman omaavat henkilot kaikkineen vaivoineen elavat. Esimerkiksi epileptiset
kohtaukset voivat muokata yleista emotionaalista tilaa johtaen ahdistuneisuuteen, kirkumi-
seen, epavakaaseen mielialaan seka hallitsemattomaan itkemiseen. Oireyhtyman luonteen
vuoksi yksilollisia tunteiden ja kayttaytymisen saatelyhairioita on ollut vaikea tutkia. Suurin
osa Rettin oireyhtyman omaavien henkiloiden tunne- ja kayttaytymistilaa koskevasta infor-
maatiosta on saatu epasuorilla mittareilla kuten MBA (motor-behavioural assessment) ja RSBQ
(Rett Syndrome Behavioral Questionnaire) muiden muassa. Myos suoraa havainnointia on jos-

kus kaytetty, mutta sita pidetaan kuitenkin epatarkkana keinona. (Singh & Santosh 2018.)

Erilaiset sosioemotionaaliseen epavakauteen ja kayttaytymiseen liittyvat ilmiot ovat jossain
maarin sidoksissa Rettin oireyhtyman eri kehitysvaiheisiin. Oireyhtyman alkuvaiheessa esiintyy
univaikeuksia seka kirkumista, jotka toisaalta saattavat johtua myos syvasta kehitysvammai-
suudesta itsessaan. Toiseen kehitysvaiheeseen liittyy sosiaalista vetaytymista, jota on usein
kuvattu autismin kaltaiseksi kayttaytymiseksi. (Munde ym. 2016, 44.) Tassa kehitysvaiheessa
huomattavalla osalla Rettin oireyhtyman omaavista henkiloista tayttyykin autismin diagnosti-
set kriteerit ja tassa kehitysvaiheessa esiintyva kayttaytyminen on vaikuttanut Rettin oireyh-
tyman ja autismin keskindiseen assosioimiseen myos yleisella tasolla (Banerjee ym. 2019;
Munde ym. 2016, 44). Joissain tapauksissa autistiset piirteet eivat kuitenkaan havia myohem-
missakaan kehitysvaiheissa (Autism Empowerment 2022). Toisaalta autistisille henkiloille omi-
naista on vajanainen suhde henkildihin ja esineisiin seka puolustautuva reagointi heita lahes-
tyttaessa. Rettin oireyhtyman omaavat henkilot ovat sen sijaan selvasti sosiaalisesti suuntau-
tuneita ja intensiivinen katsekontakti seka hymyily ovatkin oireyhtymalle tunnusomaisia piir-
teita. Sen vuoksi Rettin oireyhtymaan liittyvaa kuvausta autismin kaltaisena sairautena on ky-

seenlaistettu viime vuosina. (Munde ym. 2016, 44.)

Diagnostic and Statistical Manual of Mental Disorders -kasikirjan (DSM) vuonna 1994 julkais-
tussa neljannessa versiossa Rettin oireyhtyma luokiteltiin yhdeksi autismin kirjon hairioksi.

Samaisen kasikirjan vuonna 2013 julkaistussa viidennessa versiossa Rettin oireyhtymaa ei ollut
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kuitenkaan enaa sisallytetty autismin kirjon hairioihin, vaan sille oli annettu oma diagnostinen
koodi useimpien geneettisten oireyhtymien tapaan. Autistisia piirteita joka tapauksessa esiin-
tyy Rettin oireyhtyman yhteydessa, minka takia useat lapset diagnosoidaan autistisiksi ennen
MECP2 -geenin mutaation loytymista. Diagnoosi kuitenkin paivitetaan geenimutaation loydyt-
tya. DSM-kasikirjan viidennen version kayton myota myos Rettin oireyhtyman ja autismin kak-

soisdiagnooseja on odotettavissa useiden lasten kohdalla. (Autism Empowerment 2022.)

Eras Rettin oireyhtymassa esiintyva tunteiden ja kayttaytymisen keskinaisen suhteen tulkintaa
hairitseva ilmio on aivorungon epanormaali spontaani aktivoituminen. Tassakin on kyse useim-
miten oireyhtyman toisessa kehitysvaiheessa esiintyvasta ilmiosta, joka saattaa ilmentya ti-
lanteeseen nahden epasopivana kayttaytymisena. Esimerkkina voi olla tilanne, jossa Rettin
oireyhtyman omaava henkilo saattaa nauraa, kun jotain surullista tapahtuu. Tutkittaessa aivo-
rungon aktivaatiota tallaisen kayttaytymisen yhteydessa on aivorungon ”syttymishairioiden”
paatelty voivan johtaa tallaiseen kayttaytymiseen, vaikka kyse ei olisi kuitenkaan todellisten
tunteiden ilmaisemisesta. Myos yleisten ilmaisun selkeyteen liittyvien haasteiden takia Rettin
oireyhtyman omaavien henkildiden todellisia intentioita on joskus tulkittu vaarin. Esimerkiksi
oireyhtyman toiseen kehitysvaiheeseen tyypillisesti liittyva huomion vetaytyminen pois ympa-
ristosta ei johdu valttamatta kiinnostuksen puutteesta, vaan kyse saattaa olla puutteellisesta
ilmaisusta. (Munde ym. 2016, 49.)

Tunnesaatelyn hairiot

eahdistuneisuus

e fobiat

¢ paniikkikohtaukset
emielialan epavakaus

e alakuloisuus

e kiinnostuksen havidminen

e pahentuva yliherkkyys
aistiarsykkeille

Kuvio 1. Tunteiden, kayttaytymisen seka autonomisen hermoston saatelyn hairiot (mukaillen
Singh & Santosh 2018)
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5.2 Kohtaaminen ja hoito

Kehitysvammaisten parissa tyoskentelevien henkiloiden on hyva ymmartaa kehitysvammaisuu-
teen liittyvia terveyteen ja elamanlaatuun vaikuttavia paallekkaisyyksia. Kehitysvammaisilla
on 2.5 kertaa suurempi riski terveysongelmiin niihin verrattuna, joilla ei kehitysvammaa ei
ole. (Icht, Wiznitser Ressis-tal & Lotan 2021.) Syvasti kehitysvammaisilla henkilgilla, joihin
Rettin oireyhtymankin omaavat henkilot lukeutuvat on usein tuntoaistihairioita seka fyysisen
terveyden ongelmia kuten refluksia, nielemisvaikeuksia, spastisuutta seka epilepsiaa, jotka
vaikuttavat kielteisesti kaikkiin elamanlaadun aspekteihin (Icht ym. 2021; Featherstone & At-
kinson 2012, 1-2). Tahan ryhmaan kuuluvilla henkiloilla esiintyy todennakoisemmin myos inva-
lidisoivia vaivoja tai lukuisia kompleksisia terveysongelmia yhdistettyna kommunikointivai-
keuksiin. Tallaiset ongelmat usein puolestaan edellyttavat kivuliaita laaketieteellisia toimen-
piteita. (Icht ym. 2021.)

Rettin oireyhtyman omaavien henkiloiden hoidon tulee olla keskitettya ja yksilollistettya seka
henkilon kaikki vammat huomioivaa. Oireyhtyman moniammatillinen hoito tulee olla hyvin
koordinoitua ja myos henkilon vanhemmat tulee sisallyttaa siihen. Myos koulutuksellisten,
ammatillisten seka asumiseen liittyvien toimenpiteiden tulisi olla osa tata kokonaisuutta. Pit-
kajanteisen hoidon ja kuntoutuksen kokonaisuuden avulla tulisi Rettin oireyhtyman omaaville
henkiloille luoda oppimistilaisuuksia, joissa hyodynnetaan myos oireyhtyman puhkeamisen jal-
keen jatkuvaa aivojen kehitysta. Rettin oireyhtyman omaavien henkiloiden kognitiiviset kyvyt
seka kommunikointikyvyt kun eivat sinansa rapistu vuosien saatossa, jonka vuoksi kuntoutuk-
sen tavoitteet tulisi asettaa tehokkaasti myos tama tosiseikka huomioiden. (Lotan 2006, 1504-
1505.)

On paatelty, etta varhaislapsuudessa koettu liiallinen stressi lisaa ahdistuneisuus- ja masentu-
neisuuskayttaytymista seka siita vastaavien aivoalueiden hermosolujen aktivaatiota Rettin oi-
reyhtyman omaavilla henkiloilla. Tallaisella stressilla voi olla pitkakestoisia vaikutuksia ja
Rettin oireyhtymaan liittyvalla MECP2 -proteiinin puutteella on niita korostava vaikutus. Eri-
tyisesti lapsen erolla aidistaan on arveltu olevan hermosolujen kypsymista vahentava vaikutus
Rettin oireyhtyman omaavilla henkiloilla. Varhaislapsuudessa koettu liiallinen stressi saattaa
lisata myos Rettin oireyhtyman omaavien henkiléiden motoristen kykyjen vajaavaisuutta. Oi-
reyhtyman kokonaisvaltainen hoito olisikin tarkeaa aloittaa jo varhaisessa vaiheessa. (Torres-
Pérez ym. 2022.)

Rettin oireyhtyman omaavan henkilon terapian tai kuntouttavan toiminnan tulee kasittaa niin
terapiatiloissa toteutettavia toimenpiteita kuin myos potilaan arkiseen ja luonnolliseen ympa-
ristoon integroitua toimintaa. Ensitapaaminen terapeutin ja potilaan valilla tulisi kuitenkin

toteuttaa potilaalle tutussa ja rauhallisessa paikassa luotettavan omaisen lasna ollessa, jotta

toimintakyvyn kehitykselle valttamaton miljoo voi syntya. Myos terapeutin omat tunnetilat
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saattavat vaikuttaa hanen ja potilaan valiseen yhteyteen seka sita kautta hoidon lopputulok-
seen, minka vuoksi niihin tulisi kiinnittaa aktiivisesti huomiota. (Lotan 2006, 1509.) Ihmisaivot
havainnoivat seka prosessoivat toisen henkilon kehon eleiden valittamaa emotionaalista infor-
maatiota hyvin automaattisilla ja alitajuisilla tavoilla (Stange Bernhardt, Nissen-Lie & Rabu
2021, 691). Kahden ihmisen valista vuorovaikutusta ohjaa "empatiajarjestelma”, jossa yh-
dessa henkilossa havaittava tunnetila aktivoi vastaavanlaisen kokemuksen aikaansaavia her-
moverkkoja myos tata havainnoivassa henkilossa. On arveltu, etta tallaisen niin sanottujen
peilihermosolujen saateleman jarjestelman avulla me pystymme ymmartamaan toisten ihmis-

ten toimintaan johtaneita intentioita ja tunteita. (Lamm & Majdandzic 2015.)

Mindfulness- vaikutteisen harjoittelun avulla terapeutti voi oppia virittaytymaan omaan it-
seensa ja kehoonsa tavalla, joka mahdollistaa virittaytymisen myos toisen ihmisen tunteille.
Nain terapeutin seka asiakkaan valinen suhde voi syventya ja asiakas voidaan kokea henki-
lona, ”jonka kanssa ollaan” sen sijaan, etta tama olisi pelkka terapeutin toiminnan kohde.
(Baker 2016, 6, 8.) Kehossaan lasna oleva seka hyvat tunnesaatelystrategiat omaava tera-
peutti pystyy sanattomasti viestimaan turvallisuudesta, jonka voidaan perustella vahentavan
asiakkaan defensiivisyytta (Stange Bernhardt ym. 2021, 690-691). Tutustumalla perusteelli-
sesti Rettin oireyhtyman omaavan henkilon paivaohjelmaan seka fyysiseen ja sosiaaliseen ym-
paristoon voidaan keskinaista kommunikointia seka oikeanlaista kiintymista edistaa. Nain te-
rapeutti voi oppia ymmartamaan asiakkaan eleita ja he voivat myos oppia ”lukemaan tois-
tensa signaaleja” paremmin. Rettin oireyhtyman omaavan henkilon viestinnallisen kyvykkyy-
den parantuessa hanella on mahdollisuus selviytya paremmin myos koulutukseen ja henkilo-
kohtaisiin suhteisiin liittyvista haasteista. (Lotan 2006, 1509.)

5.3  Kommunikoinnin kehittaminen

Useimmilla Rettin oireyhtyman omaavilla henkilgilla ei ole mitaan tunnistettavaa muodollista
kommunikointitapaa. Ei ole selvaa, miten hyvin luotettavasti tulkittavaan sanattomaan vies-
tintaan vaadittava liikkeenhallinta sailyy oireyhtymaan kuuluvan kommunikointikyvyn ja liik-
keenhallinnan yleisen taantumisen jalkeen. Rettin oireyhtyman omaavan henkilon mahdollis-
ten viestinnallisten eleiden kuten katseen ja kasvojen ilmeiden tarkoituksellisuutta voi olla
vaikea arvioida, silla oireyhtymaan liittyvan autonomisen hermoston epavakauden takia kyse
voi olla myos fysiologisesta reagoinnista ymparistossa tapahtuviin muutoksiin. (Byiers, Dimian
& Symons 2014.) Rettin oireyhtyman omaavien henkildiden kommunikoinnin haasteisiin liittyy
osaltaan se, etta heilla ns. valikoiva tarkkaavaisuus ei toimi normaalisti, jonka takia heidan
huomionsa kiinnittyy herkasti epaolennaisiin asioihin ymparistossa. He kuitenkin suosivat sosi-
aalisuuteen liittyva arsykkeita, minka takia katsekontaktia hyodyntamalla ja toisaalta vahen-
tamalla hairiotekijoita toimintaymparistossa voidaan kommunikoinnin kehittymista fasilitoida.
(Fabio, Antonietti, Castelli & Marchetti 2009.)
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Rettin oireyhtyman omaavien henkiloiden kanssa kommunikoidessa seka heidan kommunikoin-
tivalmiuksiaan harjoitettaessa tulisi yksilolliset tarpeet ja voimavarat huomioida. Kommuni-
koinnin tukena voidaan kayttaa apuvalineita kuten graafisia symboleita. Motorisesti ja siten
keholliselta ilmaisultaan rajoittuneiden yksiloiden kohdalla apuvalineiden kayton tarkeys on
suurempi. Kommunikointi-interventiot ovat tavallisesti rajoittuneet tahdon ja tarpeiden ilmai-
semiseen. Rettin oireyhtyman omaavien henkiloiden kommunikatiivisten seka kielellisten val-
miuksien arvellaan tana paivan kuitenkin olevan aikaisemmin luultua paremmat, jonka vuoksi
myos informaation jakamisen- ja sosiaalisen kanssakaymisen kyvyn kehittamiseen tulisi panos-
taa. (Wandin, Lindberg & Sonnander 2015, 1324-1325.) Kommunikoinnin harjoittaminen tulisi
aloittaa varhaisessa vaiheessa erityisesti sen takia, etta Rettin oireyhtyman omaavan henkilon
kyky ilmaista ajatuksiaan itsenaisesti seka oma-aloitteinen kommunikointi kehittyisi. Rettin
oireyhtyman omaavan henkilon yritykset kommunikoida tulisi tunnistaa ja niihin tulisi rea-
goida ajoissa, ettei kommunikointiin liittyvaa avuttomuutta paase syntymaan. Kommunikoin-
tia tulisi harjoittaa henkilon luonnollisessa ymparistossa. (Towend, Bartolotta, Urbanowicz,
Wandin & Curfs 2020, 51-52.)

Rettin oireyhtyman omaavien henkiloiden kommunikointikyvyissa on yksilollisia eroja. Esimer-
kiksi jotkut saattavat pystya puhumaan yksittaisia sanoja useiden ollessa kuitenkin taysin pu-
hekyvyttomia. Autettaessa Rettin oireyhtyman omaavaa henkiloa kehittamaan kommunikointi-
valmiuksiaan tulisi kaikkien strategioiden kayttoon olla mahdollisuus, vaikka yksilollisten tar-
peiden mukaisesti voidaan esimerkiksi taysin puhekyvyttomien kohdalla painottaa puheaanta
tuottavien laitteiden hyodyntamista. Aiheellinen alkuvaiheen tavoite voi olla auttaa henkiloa
ilmaisemaan tahtoansa sanojen "kylla” tai "ei” merkityksissa (Towend ym. 2020, 54.) Niin sa-
notun ALM (Aided Language Modelling) -menetelman avulla on saatu alustavasti lupaavia tu-
loksia Rettin oireyhtyman omaavien henkilgilla ilmeikkaan viestinnan edistamisessa. Kyse on
menetelmasta, jossa terapeutti tai muu avustaja puhuessaan osoittaa kuvassa olevaa symbolia
tarkoituksena auttaa Rettin oireyhtyman omaavaa henkiloa yhdistamaan symboli sen merki-
tykseen. (Wandin, Lindberg & Sonnander 2021, 1-2.)

Oikeiden "kylla” ja ”ei” ilmausten vakiinnuttua voidaan Rettin oireyhtyman omaavan henkilon
kommunikoinnin kehitysta seka omaehtoista elamaan vaikuttamista tukea ns. ”avustetun se-
lailun” avulla. Kyse on kommunikointitavasta, jossa henkilolle luetellaan useita eri vastaus-
vaihtoehtoja. Kyse voi olla esimerkiksi taman paalle puettavien vaatteiden valinnasta, jolloin
suurempi vastausvaihtoehtojen maara antaa henkilolle mahdollisuuden tehda valintoja itse-
naisemmin. Tata interventiota voidaan laajentaa pyytamalla Rettin oireyhtyman omaavalta
henkilolta tarkennusta tiettyihin "kylla” tai ”ei” vastauksiin vaatteiden valintaa koskien, jal-
leen saman periaatteen mukaisesti luettelemalla useita eri vastausvaihtoehtoja kuten ”onko
sinulla liian kylma?”, johon henkilo voi vastata myontyvalla tai kieltaytyvalla ilmauksella. (To-
wend ym. 2020, 58.) Katseen kaytto on Rettin oireyhtyman omaavien henkiloiden yleisin kom-

munikointivaline ja sita voidaan hyodyntaa parhaiten myos erilaisissa apuvalineissa.
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Esimerkkina tallaisesta on silmien liikkeiden tunnistusteknologiaa hyodyntavat laitteet, joiden
avulla henkilo voi katseellaan lukita naytolla olevia valitsemiaan asioita. Myos tallaisten lait-
teiden avulla on saatu hyvia tuloksia Rettin oireyhtyman omaavien henkiloiden ja heidan vuo-

rovaikutuskumppaniensa valisen kommunikoinnin edistamisessa. (Wandin ym. 2021, 2.)

henkiloiden kommunikointikyvyn edistamisessa. Musiikkiterapian on arveltu mm. muuttavan
Rettin oireyhtyman omaavilla henkiloilla luonnostaan vahaisen aivoperaisen neurotrofisen te-
kijan (BDNF) ekspressiota, jolloin oireyhtyman oireet yleisestikin lieventyvat. Tallaisen usei-
siin Rettin oireyhtyman oireisiin yhteisesti vaikuttavan mekanismin kautta musiikkiterapialla
voidaan edistaa mm. sanatonta- seka sanallista viestintakykya, sosiaalista kanssakaymista,
hengitysta, kasilla tarttumiskykya seka vahentaa kohtauksia. Musiikkiterapialla on siten myos
kauaskantoisempia vaikutuksia mm. omaisten jaksamiseen silloin, kun Rettin oireyhtyman

omaavien henkiloiden oireet lieventyvat. (Chou ym. 2019.)

6  Fysioterapia toimintakyvyn tukena

Fysioterapian avulla pyritaan vahentamaan tai ennaltaehkaisemaan Rettin oireyhtyman omaa-
vien henkiloiden rajoitteita seka parantamaan heidan elamanlaatuaan. Nama ovat karkeita
tavoitteita, jotka jakautuvat fysioterapialle ominaisen nakokulman mukaisesti viela yksityis-
kohtaisemmin liikkumiskyvyn palauttamiseen seka fyysiseen toimintakykyyn liittyviin tavoit-

teisiin. (Fonzo ym. 2020.) Yleisia tavoitteita ovat:

e motoristen taitojen yllapitaminen tai kehittaminen
e siirtymistaitojen yllapitaminen tai kehittaminen

e epamuodostumien ennaltaehkaisy tai vahentaminen
e epamukavuuden tai artyisyyden helpottaminen

e itsenaisyyden parantaminen

(Lotan & Hanks 2006, 1315.) Fysioterapeutilla on mahdollisuus vaikuttaa mm. seuraaviin Ret-

tin oireyhtyman omaavilla henkiloilla esiintyviin ongelmiin:

e Poikkeavaan seka muuttuvaan lihasjanteyteen
e ataksiaan

e apraksiaan

e asennonmuutosliikkeiden haviamiseen

e skolioottisuuteen

e kyfoottisuuteen

e kavelykyvyn haviamiseen
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e kasien toiminnan heikentymiseen
e jalkateran epamuodostumiin

e asennonhahmotuksen ongelmiin

Lotan & Hanks 2006, 1322.) Oireyhtyman heterogeenisen luonteen vuoksi Rettin oireyhtyman
fysioterapian tulee olla yksilollistettya seka siina tulee tarpeen mukaan hyodyntaa useita eri-
laisia terapiamenetelmia. Fysioterapiaa tulisi antaa riittavan varhaisessa vaiheessa Rettin oi-
reyhtyman omaavien henkiloiden tayden kehityspotentiaalin hyodyntamisen takaamiseksi.
Myos henkilon vanhempien tai omaishoitajien tulisi sopivalla tavalla osallistua fysioterapia-
suunnitelmaan. (Fonzo ym. 2020.) Fysioterapeutin tulisi ymmartaa kullekin Rettin oireyhty-
man neljalle eri kehitysvaiheelle ominaisia ongelmia ja suunnitella terapiaa niiden pohjalta.
Terapian suunnittelussa on tarkeaa myos huomioida yksittaisten Rettin oireyhtymalle tyypillis-
ten liitannaisongelmien vaikutus toisiinsa. Esimerkiksi Rettin oireyhtyman omaavien henkil6i-
den kavelykyvyn haviamisen taustalla saattaa olla skolioosin eteneminen, jalkaterien epamuo-
dostumat, lihasjanteyden muutokset, lihasten lyhentyminen, kehon keskilinjaorientaation ha-

viaminen seka yleinen terveyden heikentyminen. (Lotan & Hanks 2006, 1316, 1318.)

Selkarangan skolioosi on Rettin oireyhtyman yleisin ortopedinen liitannaisongelma ja tyypilli-
simmat oireyhtymaan liittyvat epamuodostumat koskevatkin jollain tavalla selkarankaa. Oi-
reyhtymaan kuuluu skolioosin nopea paheneminen, jota hoidetaan seka kirurgisilla toimenpi-
teilla, etta konservatiivisin keinoin kuten fysioterapialla. (Romano ym. 2022; Lotan & Hanks
2006, 1324.) Kavelykyvyn yllapitaminen ja kehittaminen on tarkea tavoite Rettin oireyhtyman
hallinnalle, niin fyysisen- kunnon ja toimintakyvyn kuin myos sosiaalisten mahdollisuuksien na-
kokulmasta (Lotan 2012). Rettin oireyhtyman kohdalla tehokkaaksi osoittautunut fysioterapia

kasittaa mm. seuraavia menetelmia tai keinoja:

e terapeuttinen harjoittelu
e asentoterapia

e allasterapia

e kavelymatolla harjoittelu
e musiikkiterapia

e aistihuoneen kaytto

e tietotekniset sovellukset
e tekoalyn kaytto

e elainavusteinen terapia

e manuaalinen terapia

e vaihtoehtoiset menetelmat

(Fonzo ym. 2020.) Seuraavissa osioissa tullaan kasittelemaan Rettin oireyhtyman fysiotera-

pialle keskeisten liitannaissairauksien hallintaa, keskeisia tavoitteita, fysioterapian
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suunnittelun kannalta tarkeita periaatteita seka yksittaisten menetelmien soveltamista Rettin

oireyhtyman kontekstissa.
6.1 Fysioterapeuttiset tavoitteet ja keinot

Rettin oireyhtyman omaavan henkilon fysioterapian tavoitteet tulisi suunnitella hanen yksilol-
liset toimintakykyansa haittaavat rajoitteet huomioiden. Fysioterapian kokonaisuus tulisi suu-
relta osin integroida henkilon arkeen ja kaikille hoitoon osallistuville tulisi osoittaa selkeat
omat tehtavat. (Lotan & Hanks 2006, 1320.) On huomionarvoista, kuinka ensisijaisesti yhden
ominaisuuden muutokseen tahtaavilla toimenpiteilla voi olla myonteisia vaikutuksia myos mui-
hin ominaisuuksiin. Esimerkiksi kavelykyvyn edistaminen parantaa Rettin oireyhtyman omaa-
villa henkiloilla tyypillisesti kehittyvan skolioosin ennustetta. (Lotan 2012.) Fysioterapiaa tu-
lisi antaa Rettin oireyhtyman omaavalle henkilolle taman koko elaman ajan. Sairaudelle so-
veltuva fysioterapia voi kasittaa monenlaisia keinoja, mukaan lukien vaihtoehtoisia menetel-

mia. (Fonzo ym. 2020.)
6.1.1 Karkeamotoristen taitojen kehittaminen

Rettin oireyhtyman omaavilla henkiloilla esiintyy ian myota lisaantyvia karkeamotoristen toi-
mintojen hairidita kuten vaikeuksia istua tai kavella ilman ulkoista apua. Ne ovat seurausta
oireyhtymaan liittyvista neurologisista- ja ortopedisista hairioista seka hermosoluissa tapahtu-
vista muutoksista (Borst, Weeda, Downs, Curfs & de Bie 2022, 133.). Lihasten alijanteys seka
heikkous vaikuttavat Rettin oireyhtyman omaavien henkildiden liikkumiskykyyn heidan varhai-
sina elinvuosinaan, mutta myohempina elinvuosina puolestaan dystonialla seka bradykinesialla
eli liikkeiden hitaudella on hallitseva rooli. Rettin oireyhtyman omaavat henkilot oppivat ta-
vallisesti istumaan ja noin puolet heista oppii myos kavelemaan. Toisilla bradykinesia seka li-
saantyva lihasjanteys johtavat alati paheneviin pystyasennon haasteisiin ja lopulta myos kave-

lykyvyn haviamiseen. (Downs ym. 2016.)

Kahden ensimmaisen elinvuoden aikana itsenaisesti seisomaan ja kavelemaan oppivilla Rettin
oireyhtyman omaavilla henkiloilla kavelykyky suurella todennakoisyydella sailyy pitkaan. Ret-
tin oireyhtyman omaavien henkiloiden kavelykykyyn vaikuttaa poikkeava lihasjanteys, ataksia,
apraksia seka tasapainon hairiot. Karkeamotoristen taitojen kehitykseen vaikuttaa myos Ret-
tin oireyhtyman omaavilla henkildilla usein esiintyvat muskuloskeletaaliset hairiot kuten skoli-
oosi. Tarkkaan ei tiedeta, onko karkeamotoristen taitojen heikentymisen taustalla enemman
neurologiset ongelmat vai oikeanlaisen kuntoutuksen puute. Kuntoutuksen potentiaalisesta
hyodysta kuitenkin kertoo se, etta intensiivisen fysioterapian avulla kavelykyky on joissain ta-
pauksissa saatu palautumaan sen oltua havinneena jopa useiden vuosien ajan. (Borst, To-

wend, Mirjam, Smeets & van den Berg 2018.)
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Rettin oireyhtyman eri kehitysvaiheiden vaikutus kavelykyvyn seka karkeamotoristen taitojen
kehittymiselle yleisesti tulisi huomioida fysioterapian suunnittelussa ja toteutuksessa. Erityi-
sesti oireyhtyman ensimmaisessa kehitysvaiheessa opittu kavelykyky sailyy monilla Rettin oi-
reyhtyman omaavilla henkiloilla pitkaan, jonka vuoksi kykya seista seka kavella itsenaisesti
tulisi harjoittaa jo tassa kehitysvaiheessa, jos vain mahdollista. Ongelmana saattaa olla kui-
tenkin se, etta Rettin oireyhtyman ensimmaisessa vaiheessa oireyhtyma jaa usein tunnista-
matta ja diagnosoimatta. Myos kavelykyvyttomien Rettin oireyhtyman omaavien henkiloiden
seisomiskykya tulisi harjoittaa lonkkanivelten oikeanlaisen kypsymisen tukemiseksi, jolloin nii-
den sijoiltaanmenoa, osteoporoosia seka muitakin ongelmia voidaan valttaa. Kaytannossa tal-
laisessa harjoittelussa kaytetaan apuna jonkinlaista seiomatelinetta. Harjoittelun tulisi haas-
taa pystyasennon hallintakykya. (Lotan & Hanks 2006, 1318, 1320.)

Karkeamotoristen toimintojen edistamisella on todettu olevan myonteisia vaikutuksia myos
hienomotoristen taitojen kehitykselle seka Rettin oireyhtymalle stereotyyppisten liikkeiden
vahentymiselle muiden muassa. Rettin oireyhtyman omaavien henkiloiden karkeamotoristen
taitojen tehokas kehittaminen edellyttaa useiden menetelmien yhdistelmaa, joita voidaan
kutsua kollektiivisesti neurologiseksi fysioterapiaksi. Se voi kasittaa mm. kavelyn harjoitta-
mista, kestavyysharjoittelua, koordinaatioharjoittelua, allasterapiaa seka ratsastusterapiaa,
joista yhtena esimerkkina on NDT (Neurodevelopmental therapy) -menetelma (Kapel, Kovacic,
Kos & Velnar 2022, 2,3) Myos ymparistolla on suuri vaikutus Rettin oireyhtyman omaavien
henkiloiden karkeamotoristen taitojen kehittymiselle. Motoristen taitojen kehittamiseen tah-
taavaa harjoittelua tulisi tehostaa sosiaalisesti rikkaalla seka aisteja stimuloivalla ymparis-

tolla. (Downs ym. 2018.)

Aistirikkaassa ymparistossa toteutetun valinnanmahdollisuuksia seka vaihtelua sisaltavan teh-
tavakeskeisen harjoittelun on osoitettu kehittavan Rettin oireyhtyman omaavien henkiloiden
karkeamotorisia taitoja paremmin kuin ymparistossa, jossa tallaisia seikkoja ei olla huomi-
oitu. Tallaisen vaikutuksen uskotaan johtuvan aistirikkaan ympariston BDNF-proteiinia lisaa-
vasta vaikutuksesta. BDNF (brain derived neurotrophic factor) -proteiini edistaa hermosolujen
kasvua ja eloonjaamista, synaptista tehokkuutta seka neuroplastisuutta eli aivojen muovautu-
vuutta. Rettin oireyhtyman omaavilla henkiloilla BDNF-proteiinin tasot ovat normaalia alhai-
semmat. Harjoitteluun tulisi yhdistaa visuaalisesti, auditiivisesti, vestibulaarisesti, taktiilisesti
(erilaiset pinnat, joilla seista ja kavella) seka makuaistia stimuloivia elementteja. (Downs ym.
2018.)



Kuvio 2. Aistirikkaan karkeamotorisia taitoja edistavan ympariston osatekijoita (mukaillen
Down ym. 2018)

6.1.2 Kavelykyvyn harjoittaminen

Kavelykyvyn yllapitamisella tai edistamisella on keskeisia fyysiseen kuntoon, toimintakykyyn
seka sosiaalisuuteen liittyvia ulottuvuuksia. Kavely vahentaa oireyhtyman omaavilla osteopo-
roosin riskia, yllapitaa alaraajojen ja selan liikkuvuutta, parantaa alaraajojen lihasvoimaa
seka edistaa hengitys- ja verenkiertoelimiston toimintaa. Erityisesti kyvylla kavella portaita
ylos ja alas on myos skolioosin ennustetta parantava vaikutus. (Lotan & Gootman 2012.) Kave-
lykykya edistavia tavoitteita ja interventioita tulisi valita seka painottaa yksilollisten kavely-
kykya rajoittajien tekijoiden mukaan. Sellaisia voivat olla esimerkiksi lihasjanteyden poik-
keavuudet, skolioosi, voiman tai liikkuvuuden vahentyminen seka hengitys- ja verenkiertoeli-
miston kunnon heikentyminen. (Lotan & Hanks 2006, 1318.) Lihasjanteyden poikkeavuudet
ovat yleinen Rettin oireyhtyman omaavien henkiloiden kavelykykyyn vaikuttava tekija. Nuo-

muuttua spastisuudeksi tai lihasjaykkyydeksi (Lotan & Gootman 2012.)

Kavelykykya voidaan harjoittaa mm. varsinaista kavelya kasittavilla modaliteeteilla kuten ka-
velymattoharjoittelulla, rollaattorilla kavelylla, itsenaisella kavelylla seka porraskavelylla. Li-
saksi voidaan hoitaa tyypillisia kavelykykya rajoittavia liitannaisongelmia, kuten vartalon seka

raajojen fleksorilihasten korkeaa janteytta ja jaykkyytta niihin keskittyvilla interventioilla.
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Sopiva interventio tallaiseen tarkoitukseen voi olla esimerkiksi vatsamakuulla makaaminen
tarkoituksena venyttaa lyhentyneita vartalon etupuolen lihaksia. Kavelykyvyn edistymista voi-
daan tukea myos mm. erilaisilla nivelten liikelaajuuksien lisaamiseen tahtaavilla menetelmilla
seka tasapainoharjoittelulla. Fysioterapeutti voi oman valvontansa alaisuudessa ohjeistaa
myos muita hoitoon osallistuvia toteuttamaan tiettyja fysioterapian osia, kuten mm. asento-
hoitoa (Lotan & Gootman 2012.)

Rettin oireyhtyman omaavien henkiloiden kavely on oireyhtymaan liittyvalle ataksialle tun-
nusomaista ja jaykkaa, jossa tukipinta on levea ja askellus epavakaata. Kavely on poikkeavaa
lonkan ja lantion frontaalitasossa tapahtuvien liikkeiden seka lantion horisontaalitasossa ta-
pahtuvien liikkeiden osalta. Myos askelpituus on lyhyempi ja kavely hitaampaa kuin normaa-
leilla verrokeilla. Kavelyssa poikkeaviin frontaalitasossa tapahtuviin liikkeisiin saattaa liittya
lonkkien normaalia suurempi abduktio, jonka avulla askelta vakauttava levea tukipinta saavu-
tetaan. Joissain tapauksissa myos sairaudessa usein esiintyva skolioosi voi olla niiden taus-
talla. Kavelyssa lantion poikkeavat horisontaalitasossa tapahtuvat liikkeet puolestaan saatta-
vat johtua dystoniasta (Suzuki ym. 2023.) Rettin oireyhtyman omaavat henkilot saattavat ka-
vella myos varpaillaan tai jalat jaykkina seka mankeloida kasiaan kavellessaan. Kavelylle on
tyypillista myos eparytmisyys seka sivu- etta taka-askeleet (Young, Suter, Levine, Glaze &
Layne 2020, 1.)

Eras tarkea tunnuspiirre Rettin oireyhtyman omaavien henkiloiden kavelyssa on askelluksen
”jaatyminen” paikoilleen. Kyse on vaihtelevista, mutta keskimaarin noin 6 sekunnin pituisista
pysahdyksista kavelyssa. Askelluksen jaatymisen uskotaan johtuvan oireyhtymaan liittyvista
huomion keskittamisen vaikeuksista kavellessa, jotka puolestaan hairitsevat lonkan ojennuk-
sen ja koukistuksen vuorottelusta vastaavien neurofysiologisten mekanismien toimintaa. Toi-
prosessoida samanaikaisesti monipuolista sensomotorista, kognitiivista seka emotionaalista in-
formaatiota. Basaaliganglioiden tehtaviin kuuluu mm. integroida limbisen jarjestelman toi-
mintoja aivojen motorisiin toimintoihin. Samojen mekanismien valityksella emotionaalinen
palaute, kuten ahdistus saattaa hairita motorista aktiivisuutta ja siten vaikuttaa myos askel-
luksen jaatymiseen. (Young ym. 2020, 4, 5.) Lisaksi oireyhtymaan liittyvalla aivorungon kypsy-
mattomyydella seka siita mahdollisesti johtuvalla parasympaattisen hermoston vajaatoimin-
nalla voi olla yhteys liikekoordinaation heikkouteen seka stressiin, josta seuraa akkinaisia py-

sahdyksia kavelyssa (Larsson ym. 2018).

Rettin oireyhtyman omaavilla henkiloilla esiintyy ongelmia myos kavelyyn lahdossa (Young
ym. 2020, 4.) Lahdettaessa kavelyyn kehossa tapahtuu ennakoivaa pystyasennon mukautusta,
jossa kehon painopiste seka jalkaterien painekeskukset muuttuvat mahdollistaen yhden jalan
heilahduksen eteenpain toisen jalan tukiessa samanaikaisesti maata vasten. Rettin oireyhty-

man omaavien lasten liikekayttaytymisen tutkimus on osoittanut, etta heilla painopiste seka
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jalkaterien painekeskukset eivat vastaavassa tilanteessa kuitenkaan muutu normaalilla ta-
valla, eivatka pystyasentoa saatelevat saaren vastavaikuttajalihakset myoskaan toimi saman-
laisella synergistisella tavalla kuin normaaleilla verrokeilla. Erityisesti tibialis anterior -lihas,
jonka jannittyminen kavelyyn valmistauduttaessa siirtaa jalkateran painekeskusta tarkoituk-
senmukaisella tavalla taaksepain mahdollistaen normaalille kavelyyn lahdolle ominaisen

eteenpain kallistumisen ei heilla aktivoidu kunnolla. (Isaias ym. 2014.)

Tutkijat ovat nykyaan kallistumassa nakemykselle, jonka mukaan pikkuaivot vastaavat enna-
koivasta liikkeenhallinnasta. Pikkuaivot saavat liikeaivokuorelta liikekaskyjen “kopioita”, joi-
den pohjalta ne pyrkivat ennakoimaan tallaisesta kaskysta seuraavia tuntemuksia. Liikkeen
aikana naita ennakoituja tuntemuksia sitten verrataan oikeasti syntyviin tuntemuksiin ja nii-
den tasmatessa lilkemalli sailytetaan. Siina tapauksessa, jos ne eivat kuitenkaan tasmaa lah-
tee subkortikaaliselle ja liikeaivokuoren alueelle ”varoitussignaali, jonka pohjalta liiketta kor-
jataan ja sen taustalla olevaa jarjestelmaa ”kalibroidaan”. (Pisotta & Molinari 2014.) Epail-
laan, etta Rettin oireyhtyman omaavilla henkiloilla tallaisen mekanismin hienosaately ei valt-
tamatta kuitenkaan toimi kunnolla, mika saattaa hairita myos kavelyyn valmistavaa pysty-
asennon ennakoivaa mukauttamista (Isaias ym. 2014). Sen uskotaan aiheuttavan kavelyssa
esiintyvaa sivulle ja taakse astumista tehden kavelyyn eparytmista yhdessa apraksian, atak-
sian, lihasjaykkyyden, dystonian seka spastisuuden kanssa (Larsson ym. 2018). Ennakoivia ka-
velyyn valmistavia toimintoja tulisi Rettin oireyhtyman omaavilla henkiloilla kehittaa aktiivi-
sesti mm. tibialis anterior -lihaksen tarkoituksenmukaista aktiivisuutta parantavien interventi-

oiden avulla (Isaias ym. 2014).

Rettin oireyhtyman omaavien henkiloiden askelluksen eri muuttujissa on suurta ajallista vaih-
telua, mika viestii eri jarjestelmien heikosta yhteistoiminnasta ja epavakaudesta. Vaki-
onopeudella liikkuvalla kavelymatolla kavellessa tama vaihtelu kuitenkin vahenee, jonka us-
kotaan johtuvan Rettin oireyhtyman omaavien henkiloiden kyvysta hyodyntaa kavelymatolta
saatavaa tasaisen jatkuvaa proprioseptista palautetta tehokkaammin kuin vakaalla pinnalla
kavellessa. Askelluksen vakinaistuminen viittaa myos siihen, etta kavelymatolla kavellessa
vestibulaarinen- ja visuaalinen palaute jasentyy paremmin kuin tavallisesti Rettin oireyhty-
man omaavilla henkilgoilla. Kavelymattoharjoittelulla saavutetut hyodyt saattavat parantaa
kavelykykya myos vakaalla maalla. Vakioituneen askelluksen ansioista kavelymattoharjoittelu
on kavelykykyisille Rettin oireyhtyman omaaville henkildille muutenkin tehokas tapa kehittaa

tarvittavaa liikkuvuutta seka yleista fyysista kuntoa. (Layne ym. 2018.)

Rettin oireyhtymalle tyypilliset autonomisen hermoston toiminnan hairiot seka hengityksen
eparytmisyys saattavat haitata sairaudesta karsivien kavelykykya. Kavelymatolla kavellessa
useat naihin ilmioihin liittyvat muuttujat kuitenkin normalisoituvat. (Larsson ym. 2018.) Esi-
merkiksi Rettin oireyhtyman omaavilla henkilgilla usein esiintyva valsava-hengitys, jossa ulos

hengitetaan suljettua aanirakoa vasten, haviaa tehokkaasti kavelymatolla kavellessa (Larsson
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ym. 2018; lkeda ym. 2009). Kavelymattoharjoittelun avulla Rettin oireyhtyman omaavien hen-
kiloiden hengitysrytmin saannollisyytta voidaan mahdollisesti edistaa. Kavelymatolla kavel-
lessa Rettin oireyhtyman omaavilla henkiloilla myos sydamen barorefleksiherkkyys seka vagaa-
linen tonus normalisoituvat jossain maarin osoittaen, etta heidan elimistonsa pystyy mukautu-
maan tehtavaan tarkoituksenmukaisella tavalla. Oireyhtyman omaavilla henkilgilla energian-
tuottokyky fyysisen aktiivisuuden aikana on kuitenkin heikompi kuin terveilla henkilgilla,
minka takia he saattavat vasya nopeammin. Sen takia kavelymattoharjoittelukin tulee aloit-
taa vahittain seka yksilollisesti mukautetulla tavalla. (Larsson ym. 2018.) Apraksian eli moni-
osaisten liiketehtavien suorittamisen vaikeuden takia Rettin oireyhtyman omaava henkilo
saattaa tarvita erityisapua kavelymattoharjoittelun aloittamisessa (Larsson ym. 2018; Park
2017).

6.1.3 Skolioosin hoito

Skolioosia eli selkarangan vinoutumista esiintyy noin 94 prosentilla Rettin oireyhtyman omaa-
vista henkiloista ja skolioosiin liittyva rangan kaarien suuruus kasvaa keskimaarin 14-21 as-
tetta vuodessa niin sanotulla Cobbin kulmalla mitattuna (Romano 2022; Duodecim 2020). Pu-
berteetti-iassa skolioosin voimistuminen kiihtyy entisestaan (Romano ym. 2022). Rettin oi-
reyhtymassa skolioottisuus on luonteeltaan neuromuskulaarista. Skolioosin kehitys saa alkunsa
varhaisessa iassa ja se etenee nopeasti, eika sen kehitys valttamatta lopu yleisen kasvun paa-
tyttya (Rodocanachi Roidi ym. 2022, 2987.) Skolioottisuus seka oireyhtymaan liittyva kyfootti-
suus eli rangan ylaosan korostunut pyoreys saa alkunsa usein lihasjanteyden ongelmista (Lotan
& Hanks 2006, 1324; National Health Service 2022). Rettin oireyhtyman omaavan lapsen asen-
nonhahmottamiseen liittyvat ongelmat voimistavat entisestaan niiden kehittymista (Lotan &
Hanks 2006, 1324). Skolioosin puhkeamisika oireyhtyman omaavilla on keskimaarin noin 10
vuotta. 16 ikavuoteen mennessa noin 85 prosentille Rettin oireyhtyman omaavista henkiloista

on kehittynyt skolioosi. (Romano ym. 2022.)

Skolioosin ennustetta pahentaa sen puhkeaminen ennen 5. ikavuotta, lihasten merkittava ali-
taan normaali lihasjanteys, normaalit jannerefleksit seka kyfoottisuus. (Lotan, Merrick & Car-
meli 2005, 265.) Selkarangan kirurgista luudutusleikkausta pidetaan yleisesti parhaana ratkai-
suna neuromuskulaarisen skolioosin hallitsemiseksi vaikeimmissa tapauksissa. Sellaisille kave-
lykyvyttomille Rettin oireyhtyman omaaville sairastaville lapsille, joiden lantio on sivulle kal-
listunut ja, jotka ovat muuttuneet veltoiksi neurologisten toimintojen heikennyttya akillisesti
seka, joilla on hallitsemattomia ja hoidoille resistentteja kohtauksia suositellaan selkarangan
fiksoimista lantioon. Leikkauksiin paadyttaessa ne tulisi tehda ennen luuston kehityksen paat-
tymista. Valtaosalle Rettin oireyhtyman omaavista henkiloista, joilla on skolioosi ei leikkausta
kuitenkaan tehda, vaan sita hoidetaan konservatiivisilla keinoilla kuten fysioterapialla. (Ro-

mano ym. 2022.)
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Perinteisesti Rettin oireyhtyman omaavien henkiloiden skolioosin konservatiivisen hoidon ta-
voitteena on ollut hidastaa skolioosin pahentumista (Romano ym. 2022). Siihen on sovellettu
mm. vesiallasterapiaa, yksilollisesti muotoiltujen istuimien, ortoosien seka korsettien kayt-
toa, intensiivista kavely- ja seisomisharjoittelua seka asennon ”ylikorjaushoitoa” (Lotan ym.
2005, 265). On kuitenkin osoitettu, etta olemassa olevaa skolioosia on mahdollista myos va-
hentaa spesifisen fysioterapiamenettelyn avulla. Uusimman tieteellisen nayton valossa Rettin
oireyhtyman omaavien henkildiden skolioosin vahentamiseksi tahtaavassa fysioterapiassa tulisi

noudattaa seuraavia periaatteita:

¢ Hoidon aloittaminen mahdollisimman pian selkarangan epasymmetrisyyden loydyttya

e Hoidon integroiminen kaikkeen seka valveillaoloaikana etta nukkuessa tapahtuvaan
toimintaan

e Tasapainoreaktioiden harjoittaminen

e Kavelyn tai seisomisen intensiivinen harjoittaminen paivittain

e Selkarangan liikkuvuuden yllapito

e Vanhempien seka hoitohenkilokunnan ohjaus

(Romano ym. 2022; Lotan ym. 2005, 266.) Erityisesti arjessa tarvittavia fyysisia toimintoja ke-
hittavalla harjoittelulla on skolioosia vahentava seka ennaltaehkaiseva vaikutus. Tallainen
harjoittelu haastaa kehonhallintaa tavalla, joka edellyttaa aisti-informaation tehokkaampaa
hyodyntamista seka keskivartalon lihasvoiman lisaamista parantaen selan lihasten tasapainoa.
Harjoittelu koostuu paaasiallisesti erilaisista kavelyn ja seisomisen variaatioista kuten kavely-
matolla kavelysta, porraskavelysta, epatasaisessa maastossa kavelysta seka eri tavoilla tue-
tusta seisomisesta. Harjoittelun haastetta voidaan kasvattaa nousujohteisesti lahtotilanteen
edellyttamalla tavalla esimerkiksi lisaamalla yksittaisten kavelyrupeamien kertoja, ajallista
kestoa tai liikuttua matkaa. Kavelyn ja seisomisen itsenaisyyden astetta voidaan myos lisata

mukauttamalla ulkoisesti annettua apua. (Romano ym. 2022.)

Kehon luonnollisia asentoa korjaavia tasapainoreaktioita voidaan edistaa istumiseen, seisomi-
seen seka kavelyyn integroitavilla ryhdin korjausstrategioilla. Paaperiaate on skolioosiin veta-
van puolen voimien vastustaminen aktivoimalla vastapuolen ekstensori- ja fleksorilihaksia.
Esimerkiksi rangan ollessa oikealle konveksisena eli kaartuneena voidaan henkilon seisoessa
taman vasen kasi kiinnittaa korkealla olevaan esineeseen vartalon vasemman puolen venytta-
miseksi, hanen samanaikaisesti tukiessa oikealla kadellaan alempana olevaa esinetta kuten
tuolin selkanojaa vasten, joka auttaa oikean puolen lihaksia vastustamaan skolioosia. Vastaa-
vasti henkiloa voidaan tukea oikeasta kadesta taman kavellessa kuitenkaan antamatta hanen
nojata kateen, jolloin han myos joutuu aktivoimaan oikean puolen lihaksia. Nojatuolilla istu-
essa oikealle kaartuneen skolioosin omaavan henkilon oikean pakaran ja alaraajan alle voi-
daan tata puolta kohottamaan asettaa esimerkiksi pyyhe ja ohjata henkiloa nojaamaan va-

semmalla kyynarvarrellaan kasinojaan. (Romano ym. 2022.)
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Oikealle kaartuneen skolioosin omaava henkilo tulisi ohjata nukkumaan oikealla kyljellaan yk-
silollisesti sopiva paasaantoisesti u-kirjaimen muotoinen tyyny vartalon alle lantion ja rintake-
han valiselle alueelle asetettuna, jonka avulla saavutetaan skolioosia korjaava asento. Rettin
oireyhtymassa sopivan skolioosia kuntouttavan terapian keskiossa on oikeanlainen viikko-oh-
jelma, joka koostuu eri terapian muotoihin tai aktiviteetteihin keskittyvista tuokioista ja,
jonka toteuttamiseen tulee osallistua fysioterapeutin lisaksi myos vanhempien seka muun hoi-
tohenkilokunnan. Kyseessa voi olla esimerkiksi seisomatelineharjoitteluun keskittyvasta tuoki-
osta, mutta toisaalta myos muuhun arkiseen toimintaan kuten television katseluun integroita-
vasta asentohoidosta. Edellisen esimerkin mukaiset osiot voidaan ohjata muiden hoitoon osal-
listuvien toteutettaviksi, mutta jotkut erityisosaamista edellyttavat toimenpiteet kuten ma-
nuaalinen kasittely tulee fysioterapeutin itse toteuttaa. (Lotan ym. 2005, 266-267, 269; Ro-
mano ym. 2022.)

Proprioseptisella jarjestelmalla uskotaan nykyaan olevan merkittava rooli Rettin oireyhtyman
omaavien henkiloiden skolioosin taustalla. Proprioseptisen- eli asentoa ja liikkeenhallintaa
saatelevan palautteen vaaristymisen arvellaan vaikuttavan Rettin oireryhtyman omaavien
henkiloiden tasapainoreaktioihin tavalla, joka aikaansaa seka yllapitaa skolioottista ryhtia.
Rettin oireyhtymaa sairastavien proprioseptista jarjestelmaa seka siihen liittyvaa liikepelkoa

kasitellaan lisaa myohemmassa osiossa. (Lotan 2016.)
6.1.4 Kaden toimintojen edistaminen

Kaden toimintojen heikkous seka stereotyyppiset kasiliikkeet ovat Rettin oireyhtymalle tyypil-
lisia ilmioita, joiden esiintyminen alkaa 6-18 kuukauden iassa oireyhtymaan kuuluvan psyko-
motorisen taantumisvaiheen aikana. Kaden toimintojen heikkouden kohdalla kyse on siis paa-
saantoisesti aiemmin opittujen taitojen haviamisesta. (Lim ym. 2020, 908.) Stereotyyppisia
kasiliikkeita ovat mm. kasien mankelointia tai pesua muistuttavia liikkeet, kasien yhteen ta-
puttaminen, kasien suuhun laittaminen joko molemmat kadet yhteen kietoutuneina tai yksi
kasi kerrallaan seka hiusten kiskominen. Stereotyyppiset kasiliikkeet jatkuvasti toistuessaan
aiheuttavat nivelten kontraktuureja seka ihon vaurioitumista. (Hirano & Taniguchi 2018, 54-
55, 57.) Stereotyyppisia kasiliikkeita seka niista johtuvia nivelkontraktuureja voidaan vahen-
taa kayttamalla ranteen ja/tai kyynarnivelen yli menevia lastoja. Taman lisaksi mm. interak-
tiivisten leikkien, tarkoituksenmukaisen ehdollistamisen seka stereotyyppisten kasiliikkeiden
hellan keskeyttamisen avulla voidaan niiden vahentymista edistaa. (Lim ym. 2020, 910; Hirano
& Taniguchi 2018, 58.)

Keskeyttamista tulee kuitenkin kayttaa harkiten, silla esimerkiksi fysioterapeutin ohjaamaa
lilkketehtavaa suoritettaessa stereotyyppiset kasiliikkeet saattavat olla Rettin oireyhtyman
omaavalle henkilolle osa tehtavaan orientoitumista. (Lotan 2016). Musiikkiterapiasta on saatu

merkittavaa hyotya kaden tahdonalaisen kayttokyvyn edistamisessa. Toisaalta laheisen
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ihmisen mukanaolo muissakin aktiviteeteissa kuten esimerkiksi leluilla leikkimisessa voi mo-
ninkertaistaa vaikutuksen, joka niista on mahdollista saada kaden tarkoituksenmukaisen kayt-
tokyvyn edistamiseksi. Toisin sanoen oikeanlaisen sosiaalisen elementin yhdistaminen hie-
nomotoriikkaa edellyttavaan toimintaan on kannattavaa. Erilaisten tarkoituksenmukaista eh-
dollistamista hyodyntavien interventioiden avulla voidaan mm. edistaa itsenaista kasilla syo-
mista seka vahentaa itseaan vahingoittavaa kayttaytymista. On kuitenkin huomionarvoista,
etta karkeamotoristen motoristen toimintojen kehitys usein panee alulle hienomotoristen tai-
tojen oppimisen. Esimerkiksi kasilla tartutaan usein huonekaluihin opeteltaessa nousemaan

istumasta seisomaan. (Lim ym. 2020, 910, 913.)
6.1.5 Jalkateran ja alaraajan hoito

Kavely edellyttaa riittavan suurta jalkateran liikkuvuutta, stabiliteettia seka liikekontrollia.
Rettin oireyhtymaa sairastavilla tavallisesti soleus- ja gastrocnemius -lihasten seka akillesjan-
teen lyhyyden takia nilkan passiivisen dorsifleksion liikelaajuus on tavallista pienempi, jolla
on vaikutus myos jalkateran asentoon ja siten mahdollisesti kavelykykyyn. ”Joustava lattajal-
kaisuus” on Rettin oireyhtymassa oireyhtymassa tyypillista varhaisella ialla, joka voi vanhe-
tessa kuitenkin muuttua ”jaykaksi lattajalkaisuudeksi”. Tyypillisia interventioita kavelykykyyn
vaikuttavan tilan korjaamiseksi ovat erilaisten kengan pohjallisten seka ortoosien kaytto. Tie-
teellisen nayton mukaan poikkeavalla jalkateraan kohdistuvalla painekuormalla nayttaisi kui-
tenkin olevan suurempi vaikutus niin kavely- kuin seisomiskyvynkin kannalta kuin jalkateran
muodolla. Toisaalta oikeanlaisten jalkineiden seka/tai ortoosien kayton avulla saatetaan ka-
velya voida parantaa lihasjanteyden seka jalkateran asennon muutosten kautta. (Borst ym.
2018, 283, 289, 292.)

Ortoosien seka erityisten jalkineiden valinnan kuten kaikkien jalkateraan kohdistuvien inter-
ventioiden tulisi perustua yksilolliseen lihasjanteyden, lihaspituuden seka jalkateran asennon
seuraamiseen. Yksilollisyys on tarkeaa, silla esimerkiksi nilkkanivelta fiksoiva ortoosi rajoittaa
nilkan liifkkuvuutta ja saattaa siten vaikuttaa kielteisesti kavelykykyyn. Equinuksella eli nilkan
dorsifleksion rajoittuneisuudella seka jaykalla lattajalkaisuudella on suurempi kavely- ja sei-
somiskykya haittaava vaikutus kuin joustavalla lattajalkaisuudella ja etenkin jaykan lattajal-
kaisuuden syntymista tulisi pyrkia ehkaisemaan. Jalkateran jaykistyttya mahdollisuudet vai-
kuttaa konservatiivisilla keinoilla vahenevat. (Borst ym. 2018, 292; Kindred ym. 2022.) Siina
vaiheessa, kun nilkkaa ymparoivien lihasten lyhentymista tai nilkkanivelen rakenteen muutok-
sia on havaittavissa, tulee aloittaa aktiivinen paivittainen ennaltaehkaiseva kuntoutus. Tallai-
seen kuntoutukseen tulisi sisaltya vaaranlaisia asentoja estavien lastojen kayttoa seka seiso-
matelineharjoittelua tavalla, jossa varpaat on kohotettu kantapaita korkeammalle kiilan
avulla plantaariflerksorilihasten venyttamiseksi. Mikali nailla keinoilla ei saada toivottua vas-

tetta voidaan turvautua myos kipsaukseen. (Lotan & Hanks 2006, 1322-1323.)
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6.1.6 Vesiallasterapian hyodyntaminen

Vesi on ymparisto, jossa Rettin oireyhtyman omaava henkilo voi turvallisesti harjoittaa monia
kuivalla maalla suoritettavia toimintoja seka kehittaa melkein kaikkia fyysisen kunnon ominai-
suuksia ilman liiallista nivelten kuormitusta. Samalla veden hydrostaattinen paine kuitenkin
tekee hengittamisesta haastavampaa, minka takia harjoittelu altaassa vahvistaa myos hengi-
tyslihaksia. (Escobar Torres, Sanders, Belenguer Benitez & Melendez Ortega 2019.) Lisaksi ve-
den hydrostaattisella paineella on aivojen ja lihaksien verenkiertoa lisaavia, hapenkuljetusta
parantavia seka sydamen minuuttitilavuutta kasvattavia vaikutuksia, joiden avulla Rettin oi-
reyhtymaan liittyvaa sympaattisen hermoston yliaktiivisuutta voidaan hillita ja sen kautta
edistaa kognitiota, kommunikointikykyja seka liikkuvuutta (Escobar Torres ym. 2019; Singh
ym. 2020). Vesiallasterapia voidaan toteuttaa joko fysioterapeutin itse soveltamalla tavalla

tai kayttaa olemassa olevia konsepteja kuten Hallwick -menetelmaa (Fonzo ym. 2020).

Hallwick -menetelma on kehitysvammaisten tarpeille suunniteltu vesiterapian muoto, jossa
seurataan 10-vaiheista ohjelmaa (Rohn, Pavlik & Rosenbaum 2021, 734). Ensimmaisessa kah-
dessa vaiheessa osallistujaa totutetaan vedessa oloon henkisesti ja fyysisesti hieman yleisem-
malla tasolla. Nelja seuraavaa vaihetta kasittavat anatomisissa liikesuunnissa tapahtuvien liik-
keiden hallinnan harjoittamista. Nelja viimeista vaihetta johdattavat osallistujaa mm. kellu-
misen opettelun kautta lopulta uimisen opetteluun. (Physiopedia 2023.) Hallwick -menetel-
maa hyodyntamalla on onnistuttu mm. saamaan joitain oireyhtymaan liittyvia kasimaneereita
ja muita stereotyyppisia liikkeita haviamaan kokonaan seka parantamaan kaden toimintaa.
Menetelman avulla on pystytty edistamaan myos kavelykykya, tasapainoa ja vuorovaikutusky-

kya seka helpottamaan ahdistuneisuutta ja yliaktiivista kayttaytymista. (Fonzo ym. 2020.)

Lihaskunnon seka sydan- ja verenkiertoelimiston kunnon kehittamiseksi sopivia vedessa tehta-
vaksi harjoituksia voivat olla esimerkiksi kavely, juoksu, keinuminen, potkiminen seka pyorai-
lyliike vesijuoksuvyon tai muun kellukkeen avulla. Samojakin liikkeita hyodyntavan harjoituk-
sen vaikutusta eri fyysisen suorituskyvyn ominaisuuksiin voi muuttaa esimerkiksi manipuloi-
malla tyon ja lepotaukojen pituuksia tai suhteita seka syvyytta, jolla vedessa seistaan. Mata-
lassa vedessa voidaan kavella ja juosta tai potkia erilaisella ja moniulotteisemmalla vastuk-
sella kuin kuivalla maalla. Veden ollessa niin syvaa, etteivat jalat ylety pohjaan joudutaan
puolestaan aktivoimaan keskivartalon lihaksia pystyasennon sailyttamiseksi. Tallaisen pysty-
asennossa vedessa tehtavan harjoittelun on osoitettu edistavan Rettin oireyhtyman omaavilla
henkiloilla mm. itsenaista istumiskykya, kavelykykya, siirtymiskykya, seisomiskykya, kasilla
tarttumiskykya, leposyketta, peraaukon hallintaa seka sosiaalisia kykyja. (Escobar Torres ym.
2019.)
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6.1.7 Toimintakyvyn mittareiden kaytto

Standardoidut testit eivat sovellu kaikkien Rettin oireyhtyman ominaisuuksien tutkimiseen tai
arviointiin. Esimerkiksi kaden toimintoja tai aisti-informaation prosessointia tutkittaessa Ret-
tin oireyhtyman omaavan henkilon puutteellinen kyky suorittaa hanelle ennestaan tuntemat-
tomia tehtavia estaa testeihin kuuluvien toimintojen suorittamista. Toisaalta oireyhtymaan
liittyvat kielellisen prosessoinnin vaikeudet hankaloittavat osaltaan myos sanallisten ohjeiden
noudattamista. (Drobnyk, Rocco & Davidson 2019.) Downs ym. (2010) ovat kuitenkin Hand
Apraxia Scale -mittaria mukaillen laatineet Rettin oireyhtymalle soveltuvan 8-pisteen mittarin
kaden toimintojen arvioimista varten. Tama mittari antaa arvokasta informaatiota liittyen ka-
den tarkoituksenmukaiseen kayttoon, mutta se ei kuitenkaan sovellu hoitojen vaikutusten ar-

vioinnin kannalta tarkeiden pienten muutosten mittaamiseen. (Drobnyk ym. 2019).

Helposti toteutettavalla RSGMS (Rett Syndrome Gross Motor Scale) mittarilla voidaan karkea-
motoristen toimintojen tilaa seka sen edistamiseen tahtaavan fysioterapian onnistumista arvi-
oida luotettavasti. Kyse on menettelysta, jossa henkiloa kannustetaan luonnollisella tavalla
suorittamaan karkeamotorisia taitoja vaativia tehtavia tai liikkeita ja, joita fysioterapeutti
videoidun materiaalin perusteella arvioi. (Borst ym. 2022, 134.) RSGMS jakautuu kahteen ala-
luokkaan, joista toisessa arvioidaan yleisia motorisia taitoja ja toisessa komplekseja karkea-
motorisia taitoja. RSGMS soveltuu Rettin oireyhtyman omaavien henkiloiden arkielamassa tar-

keiden taitojen arviointiin. (Downs ym. 2016.)

RESMES (Rett Syndrome Motor Evaluation Scale) puolestaan on hieman yksityiskohtaisemmin
Rettin oireyhtyman omaavien henkiloiden motorisia toimintoja arvioiva 25-osainen mittari. Se
kattaa mm. ryhdin muutoksiin seka portaissa liikkumiseen liittyvia liikkeita ja toimintoja. Se
on myos kansainvalisen ICD (International Classification of Functioning, Disability and Health)
-luokituksen kanssa yhteensopiva mittari. 30-osaisella RFES (Rett Functional Evaluation Scale)
mittarilla puolestaan mitataan kykya kavella polvillaan seka seisoa polvillaan, kykya kavella
eri nopeuksilla seka kykya kulkea ylos ja alas portaita seka liuskoja pitkin. RESMES seka RFES
soveltuvat paremmin tyypilliseen kuntoutusymparistoon ymparistoon kuin laajalti kaytetty
RSGMS, silla ne keskittyvat motoristen toimintojen tutkimiseen hienojakoisemmalla as-
teikolla. Edella kuvattujen kolmen mittarin soveltuvuutta seka luotettavuutta. (Romano ym.
2020, 8, 12.)

My0s useille eri kuntoutujaryhmille suunniteltuja toimintakyvyn mittareita voidaan soveltaa
myos Rettin oireyhtyman kohdalla joko semmoisenaan tai mukautettuna heidan tarpeillensa.
AS (Asworth scale) - seka MAS (Modified Asworth Scale) - mittareilla voidaan arvioida lihasten
spastisuutta ja ylijanteytta. Naissa kummassakin (keskenaan lahes identtisessa) testissa raa-
jaa liikutetaan passiivisesti nivelen koko liikeradan matkalta. Pisteytys tapahtuu asteikolla 0-6

perustuen litkeradan eri vaiheissa mahdollisesti ilmeneviin lihasjanteyden muutoksiin.
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Esimerkiksi 0 edustaa tilannetta, jossa janteys ei lisaanny ollenkaan ja 4 tilannetta, jossa vie-
dessa raajaa joko ekstensioon tai fleksioon esiintyy nivelessa jaykkyytta. Myos laajalti kaytet-
tya 6-minuutin kavelytestia sovelletaan joskus Rettin oireyhtyman omaavilla henkiloilla 2-mi-
nuutin kavelytestiksi mukautettuna. Myos teknologisilla sovelluksilla kuten eri asennoissa vie-
tettya aikaa seka kavelyaktiivisuutta mittaavalla ActivePAL -laitteella on arvoa Rettin oireyh-

tyman omaavien henkiloiden fyysisen aktiivisuuden arvioinnissa. (Romano ym. 2020, 9-11.)

6.2 Proprioseptiikka, liikepelko ja apraksia

Liikepelko on keskeinen Rettin oireyhtyman omaavien henkiloiden toimintakykya uhkaava il-
mio. Aikaisemmin vestibulaarisen jarjestelman on uskottu olevan liikepelon taustalla, mutta
nykyaan sen kuitenkin ymmarretaan liittyvan paaasiallisesti proprioseptiseen jarjestelmaan.
Tama rakenteellisesti selkaytimen, aivorungon, aivokuoren seka basaaliganglioiden ja pikku-
aivojen alueille sijoittuva jarjestelma kayttaa mm. lihasten seka nivelten reseptoreista saata-
vaa palautetta asennon ja liikkeen hallintaan. Rettin oireyhtyman omaavilla henkiloilla tallai-
nen proprioseptinen palaute kuitenkin vaaristyy estaen normaalin kehokaavan kehittymisen,
mista seuraa puolestaan apraksian seka liikepelon syntyminen. Rettin oireyhtyman omaavalle
henkilolle ominaisessa tilassa aisti-informaatiota ei pystyta prosessoimaan normaalisti, jolloin
ei pystyta tuottamaan myoskaan oikeanlaisia reaktioita, mikali ymparistossa on vahainenkin
totutusta poikkeava muutos. Hermojarjestelman kyvyttomyys tulkita aisti-informaatiota oi-
kein johtaa kehossa jatkuvaan ”halytystilaan”, jossa normaali lilkkuminen ei ole mahdollista.
(Elefant & Lotan 2011.)

Normaali lilkkkuminen edellyttaa lantion ja torson hyvin hallittua yhteistoimintaa, mika ilmen-
tyy myos normaalissa kavelyssa sen luonnollisuutena ja sujuvuutena. Kavelyn heilahdusvai-
heessa torso nojautuu taakse lantion tyontyessa eteen heilahtavan alaraajan puolelta. Liikku-
mista ja sen tehokkuutta saadellaan pidattamalla ja vapauttamalla liiketta valikoidusti kehon
eri segmenteissa. (Barton, Hawken, Foster, Holmes & Butler 2013.) Rettin oireyhtyman omaa-
villa henkiloilla tallainen valikoiva liikekontrolli ei kuitenkaan toimi normaalisti, minka vuoksi
he sulavan liikkeenhallinnan sijasta fiksoivat useita kehon segmentteja kerrallaan (Lotan
2019). Tallaiseen liikkumisen kompelyyteen vaikuttaa liikepelon taustalla olevan propriosepti-
sen jarjestelman lisaksi mm. ahdistuneisuus, sympaattisen hermoston yliaktiivisuus seka poik-
keava lihasjanteys (Lotan 2019; Singh ym. 2020; Lotan & Hanks 2006, 1322; Elefant & Lotan
2011).

Spesifisiin keinoihin, joiden avulla fysioterapeutti voi auttaa Rettin oireyhtyman omaavaa
henkiloa saamaan helpotusta liikepelkoon seka parantamaan proprioseptiikkaa kuuluu mm.
epavakaalla alustalla harjoittelu. Fysioterapeutti itse voi ohjata esimerkiksi tasapainolaudalla
tai tasapainotyynylla tehtavia harjoitteita, mutta lisaksi apuna voidaan kayttaa mm. ratsas-

tusterapiaa. (Lotan 2019.) Proprioseptisen informaation prosessointia ja sen kautta
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asennonhallintaa, tasapainoa seka liikkuvuutta voidaan parantaa myos ns. Ayres Sensory In-
tegration -menetelman periaatteiden avulla. Menetelmaan kuuluu proprioseptinen stimulointi
mm. keinuissa ja muissa liikkuvissa tai roikkuvissa esineissa tapahtuvan leikin avulla seka eri
tavoin ja erilaisilla esineilla koskettamalla. (Drobnyk ym. 2019; Lane 2019.) Fysioterapeutin
on hyva huomioida, etta Rettin oireyhtyman omaavan henkilon liikepelkoon liittyy myos vas-

tustus, joka syntyy toisen henkilon pyrkiessa liikuttamaan hanta (Elefant & Lotan 2011).

Erityisesti musiikin hyodyntamisella niin fysioterapiassa kuin myos erillisen musiikkiterapian
kontekstissa on merkittavia Rettin oireyhtyman omaavien henkiloiden pelkoa helpottavia vai-
kutuksia. Musiikin avulla voidaan vahentaa ympariston seka tilanteiden yllatyksellisyyteen liit-
tyvaa pelkoa, jolloin mm. Rettin oireyhtyman omaavan henkilon kasittely seka liikkumisen ul-
koinen fasilitointi helpottuu. Musiikin uskotaan synkronisoituvan kehon fysiologisten toiminto-
jen kanssa tavalla, jolla pelko- ja stressivasteiden syttymisherkkyys ikaan kuin uudelleenoh-
jelmoituu. Musiikin oikeanlainen kaytto auttaa Rettin oireyhtyman omaavan henkilon hermo-
jarjestelmaa arvioimaan muutoin ”halyttavana” tulkittua aisti-informaatiota rauhallisemmin.
Rettin oireyhtyman omaavat henkilot rakastavat musiikkia ja sen avulla fysioterapian toimen-
piteita kohtaan tyypillisesti kohdistuvaa vastustusta voidaan vahentaa. (Elefant & Lotan
2011.)

Rettin oireyhtyman omaavan henkilon motivointi terapiaan on tarkeaa toivottavien tulosten
saamiseksi, mutta voidakseen motivoida henkiloa tulee fysioterapeutin oppia ymmartamaan
taman sisaista maailmaa seka luoda tahan luottamuksellinen suhde. Talla tavalla henkilo voi
avautua fysioterapeutille ja myos fysioterapeutti voi oppia tunnistamaan henkilon viesteja pa-
remmin. Voidakseen motivoida Rettin oireyhtyman omaavaa henkiloa fysioterapiaan mahdolli-
simman tehokkaasti on tarkeaa hyodyntaa kaikkia voimavaroja, mukaan lukien henkilolle la-
heisia ihmisia seka lempiasioita kuten lempimusiikkia tai esineita. Esimerkiksi yleisesti heikon
kadella tarttumiskyvyn omaava henkilo saattaa pystya pitamaan ruokaa tai ruokailuvalineita
kasissaan ongelmitta, jos ruoka tai juoma ovat mieleisia. (Lotan 2006, 1510, 1511; Lotan
2016.) Rettin oireyhtyman omaavat henkilot toimivat emotionaalisen tilansa pohjalta, eivatka
he valttamatta pida fysioterapiasta. Ja mikali terapiatilanteesta puuttuu oikea motivaa-
tiotekija saattavat he reagoida esimerkiksi nukahtamalla tai jopa saamalla kohtauksen, jolloin
fysioterapialle asetettuihin tavoitteisiin paaseminen voi vaikeutua ja toimintakykykin lopulta
heikentya. (Elefant & Lotan 2011.)

Fysioterapeutin tulisi Rettin oireyhtyman omaavia henkiloita ohjatessaan huomioida apraksi-
aan liittyva pitka reaktioaika. Liiketehtavan suoritukseen valmistautuessaan henkilo saattaa
vaikuttaa hermostuneelta ja alkaa esimerkiksi hengittamaan tiheammin, keinumaan seka te-
kemaan stereotyyppisia kasiliikkeita, mutta tama on usein tarkoituksenmukaista, eika sita
tule lahtokohtaisesti keskeyttaa. Tallaisen ”liiallisen” valmistelun tarpeen vahentamiseksi

seka reaktioajan lyhentamiseksi tulisi lilkketehtavia harjoitella toistuvasti. On kuitenkin
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tarkeaa valttaa teettamasta toistoja liikaa, silla Rettin oireyhtyman omaava henkilo saattaa
silloin lakata tekemasta yhteistyota. Fysioterapeutin olisikin tarkeaa virittaytya henkilon tar-
peille ja oppia reagoimaan ennen kaikkea kasvojen ilmeista valittyviin tunnetiloihin, jotta in-
terventioita voidaan mukauttaa tilanteen edellyttamalla tavalla parhaan mahdollisen vasteen
saamiseksi. (Lotan 2006, 1510-1513.) Rettin oireyhtyman omaavat henkilot pelkaavat ymparis-
toon seka tilanteisiin liittyvaa yllatyksellisyytta, minka vuoksi fysioterapiankin tulee olla hel-
posti ennakoitavaa (Elefant & Lotan 2011; Lotan 2006, 1511-1512).

6.3 Vaihtoehtoisten menetelmien hyodyntaminen

Rettin oireyhtyman omaavaa henkiloa ymparoi tavallisesti moniammatillinen verkosto, jossa
fysioterapeutti on paitsi omia spesifisia taitojansa kayttava ammattilainen, niin ennen kaikkea
”fysioterapeuttisen viikko-ohjelman koordinaattori”, joka huolehtii muun hoitohenkiloston
seka vanhempien opastamisesta tarkoituksena integroida fysioterapeuttisia tavoitteita tuke-
vat toimet henkilon ymparivuorokautiseen elamaan. Tahan pyrittaessa fysioterapeutti voi spe-
sifisiakin taitoja edellyttavissa tilanteissa kayttaa itse omaamiaan taitoja tai hyodyntaa ul-
koista apua tarvittaessa. (Lotan & Hanks 2006, 1315, 1320.) Ulkoinen apu voisi tulla kyseeseen
sellaisissa tilanteissa, joissa on indikaatio myos omina modaliteetteinaan vakiintuneiden me-
netelmien kaytolle kuten esimerkiksi ratsastusterapialle seka musiikkiterapialle tai vaihtoeh-
toisemmille manuaalisen terapian menetelmille kuten erilaisille myofaskiaalisille terapiaoille
ja akupunktiolle (Lotan & Hanks 2006, 1315; Lotan 2007, 705, 707). Fysioterapeutti voi siis

omata tallaisia taitoja tai niihin liittyvia patevyyksia itsekin.

Musiikin ja musiikkiterapian hyodyista Rettin oireyhtyman hoidossa on tiedetty jo melkein
yhta pitkaan kuin itse oireyhtyman olemassaolosta (Elefant & Lotan 2011). Musiikkiterapian
avulla on mahdollista parantaa Rettin oireyhtyman omaavilla henkiloilla useita ominaisuuksia
kuten sosiaalisia kykyja, tunneilmaisua, kognitiota, kommunikointikykya, liikkumista, kaden
toimintaa, hengitysmekaniikkaa, katsekontaktia seka oppimiskykya (Elefant & Lotan 2011;
Chou ym. 2019). Myos epileptiset kohtaukset voivat vahentya musiikkiterapian avulla (Chou
ym. 2019). Musiikkiterapiaa voidaan kayttaa omissa tuokioissaan sellaisenaan tai musiikkitera-
peutin ja muun ammattilaisen kuten fysioterapeutin yhteistuokioina. Fysioterapeutti voi kui-
tenkin kayttaa musiikkia myos ilman varsinaisia musiikkiterapiainterventioita Rettin oireyhty-
man omaavien henkiloiden kanssa tyoskennellessaan (Elefant & Lotan 2011.) Silloin fysiotera-
peutti saattaa kayttaa tallenteilta toistettua- tai elavaa musiikkia tarkoituksena motivoida
seka rentouttaa henkiloa paapainon ollessa kuitenkin fysioterapeuttisilla toimenpiteilla (Ele-
fant & Lotan 2011; Lotan & Hanks 2006, 1317).

Fysioterapeutin ja musiikkiterapeutin pitamassa yhteistuokiossa voidaan Rettin oireyhtyman
omaavan henkilon liikepelkoa seka vieraisiin tilanteisiin liittyvaa pelkoa helpottaa esimerkiksi

seuraavalla tavalla: fysioterapeutti antaa henkilon vartalolle proprioseptista stimulaatiota
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manuaalisesti samalla, kun musiikkiterapeutti kommunikoi henkilolle laulamalla. Tallaisen yh-
teisterapian avulla voidaan joskus saada jopa valittomasti pelkoa helpottava ja samalla mm.
asennonhallintaa parantava vaikutus. Musiikkiterapiassa kaytetaan paljon ns. interaktiivista
improvisaatiota, jossa terapeutti ensin opiskelee Rettin oireyhtyman omaavan henkilon aante-
lya, ilmeita seka eleita ja sitten kommunikoi henkilolle takaisin taman omalla "kielella”, jos-
kin musiikin muodossa. Talla tavalla terapeutin ja henkilon valille voi syntya aidin seka vau-
van valista kommunikointia muistuttava yhteys, jolla on Rettin oireyhtyman omaavalle henki-
lolle voimaannuttava vaikutus. Kokemus tilanteen hallinnasta vahentaa yllatyksellisyyden pel-
koa ja voi siten mahdollistaa kyvyn toimia myos totutusta poikkeavissa ymparistoissa ja tilan-
teissa. (Elefant & Lotan 2011.)

Autonomisen hermoston epavakaa toiminta pitaa Rettin oireyhtyman omaavia henkiloita jat-
kuvassa kiihdytystilassa, minka takia useiden vaihtoehtoisten terapioiden tuottamasta ren-
touttavasta vaikutuksesta voi olla heille hyotya (Lotan 2007, 699). Oireyhtyman dysautonomi-
sen luonteen takia sympaattinen hermosto on heilla yliaktiivinen, ja he siten voivat hyotya
parasaympaattisen hermoston aktiivisuutta lisaavista terapioista (Singh & Santosh 2018; Lotan
2007, 699). Manuaalisten terapioiden osalta erityisesti myofaskiaalisilla eli lihasten sidekudos-
rakenteisiin keskittyvilla menetelmilla on parasympaattisen hermoston aktiivisuutta lisaava
vaikutus (Roura, Alavarez, Sola & Cerritelli 2021; van der Wal 2015). Parsasympaattinen vai-
kutus voi syntya lahtokohtaisesti minka tahansa kehonosan sidekudosrakenteiden kasittelysta,
vaikkei se olisikaan hoidon ensisijainen tavoite. Toisaalta myos mm. osteopaattien, kiroprakti-
koiden seka joidenkin fysioterapeuttienkin kayttamalla rangan manipulaatiolla voidaan lisata
parasympaattista aktiivisuutta, mutta tallainen vaikutus rajoittuu lahinna kaularangan ylem-
man osan ja lannerangan seka ristiluun alueille tehtavaan kasittelyyn. (Roura ym. 2021; Bor-
ges, Bortolazzo & Neto 2018.)

Myofaskiaalisen terapiatuokion aikana syntyvan parasympaattista aktiivisuutta lisaavan vaiku-
tuksen uskotaan liittyvan osaltaan ns. ruffini -paatteiden stimuloimiseen. Kyse on hitaalla ja
syvalla kosketuksella aktivoituvista mekanorespetoreista, jotka aktivoituessaan inhiboivat
sympaattisen hermoston aktiivisuutta. (Schleip ym. 2003.) Toisaalta sidekudosrakenteiden ka-
sittelyn avulla proprioseptista palautetta on mahdollista muokata tavalla, jolla tarpeettomat
puolustautumisstressivasteet vahentyvat ja, jonka seurauksena henkilon tilasta tulee myos py-
syvasti rennompi ja rauhallisempi. (Borges ym. 2018; Payne & Crane-Godreau 2015). Vaihto-
ehtoisten manuaalisten- seka muiden terapioiden potentiaaliset hyodyt Rettin oireyhtyman
kohdalla eivat rajoitu pelkastaan niiden rentouttaviin tai rauhoittaviin vaikutuksiin, silla esi-
merkiksi myofaskiaalisen hoidon avulla on onnistuttu korjaamaan myos oireyhtymaan liittyvaa
skolioosia (Lotan 2007, 707).

My0s erilaisten vaihtoehtoisten liiketerapiamenetelmien kuten joogan kaytto voi olla perus-

teltua Rettin oireyhtyman fysioterapian osana (Lotan 2007, 711). Joogalla on lukuisia hyotyja
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kehitysvammaisille kuten reaktioajan lyhentyminen, kasi-silmakoordinaation ja staattisen ta-
sapainon parantuminen seka ahdistuksen vahentyminen (Pise, Pradhan & Gharote 2018; Alli-
son, Van Puymbroeck, Crowe, Schmid & Townsend 2021). Jooga saattaa lisaksi vaikuttaa mm.
autonomiseen hermostoon ja stressitasoihin tavalla, jonka on spekuloitu vahentavan epilepti-
sia kohtauksia (Panebianco, Sridharan & Ramaratnam 2017). Lotanin (2019) mukaan ymmarta-
malla Rettin oireyhtyman omaavan henkilon yksilollisia tarpeita on helpompi nahda hyvinkin
erilaisten menetelmien paikka fysioterapian kokonaisuudessa. Joitain muita Rettin oireyhty-
man fysioterapiassa potentiaalisesti kaytettavia vaihtoehtoisia tai taydentavia menetelmia
ovat mm. Feldenkrais -menetelma, osteopatia, kiropraktiikka, ratsastusterapia, reiki, krani-
osakraaliterapia, erilaiset elainavusteiset terapiat, akupunktio seka Trager -menetelma (Lo-
tan 2019; Lotan 2007, 699-700).

7  Opinnaytetyon menetelmat ja vaiheet

Tama on toiminnallinen opinnaytetyo, jonka tarkoituksena on tuottaa tieteelliseen nayttoon
pohjaava Rettin oireyhtyman fysioterapiaa kasitteleva videoesitys Kehitysvammaliitolle. Ky-
seessa on ensisijaisesti fysioterapeuttien kayttoon tarkoitettu tuotos, josta voi kuitenkin olla
hyotya myos muille Rettin oireyhtyman parissa tyoskenteleville. Toiminnallinen opinnaytetyo
on kaytannossa toimeksiantajana toimivan tahon tarpeille toteutettu ammatillinen tuotos ja
koko prosessi kuvataan myos kirjallisen raportin muodossa. Kyse on tutkimuksellisesta kehitta-
mistyosta, jonka laatua ohjaavat kriteerit ovat samankaltaisia kuin tieteellisella tutkimuk-
sella, mutta johon ei kuulu kuitenkaan varsinaisen tutkimuksen tekeminen. (Kostamo, Airaksi-
nen & Vilkka 2022, 8-9.) Tutkimuksellisessa kehittamistyossa hyodynnetaan sen sijaan jo ole-
massa olevaa teoreettista tietopohjaa seka kaytannosta saatua tietoa (Ojasalo, Moilanen &
Ritalahti 2015, 18, 21).

Toiminnallisessa opinnaytetyossa asiantuntijuutta osoitetaan ammatillisen kaytannon seka sii-
hen liittyvan tuotoksen prosessia ja perusteita kuvaavan raportin avulla (Vilkka 2021, 20; Kos-
tamo ym. 2022, 8). Toiminnallinen opinnaytetyo on tutkimusperustaista kehittamistyota, jota
yhdistaa muiden opinnaytetyotyyppien kanssa tietyt yhteiset lahtokohdat kuten konteksti,
kriittinen asenne, ymmartaminen seka kumppanuus ja empatia. Toisaalta tutkimusteorian
rooli ei toiminnallisen opinnaytetyon kohdalla ole yhta oleellinen kuin varsinaisen tutkimuksen
tekemiseen perustuvilla opinnaytetyotyypeilla. Tutkimusteorioilla tarkoitetaan kohteena ole-
van ongelman tarkasteluun sopivia teorioita eli ne liittyvat jo lahtokohtaisestikin tutkimuksen
tekemiseen. (Vilkka 2021, 20, 27-36.) Toiminnallisen opinnaytetyon keskiossa on kaytannossa
kuitenkin toimeksiantajatahon toiminnan edistaminen, johon olemassa olevan tieteellisen
teoriapohjan hyodyntaminen soveltuu hyvin (Ojasalo ym. 2015, 19). Toiminnallisessa opinnay-
tetyossa kaytettavaa tiedon hyodyntamisen tapaa voidaan kutsua myos aineistolahtoiseksi toi-
mintatavaksi (Vilkka 2021, 28).
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Tutkimuksellinen kehittamistyo on selkeista vaiheista koostuva prosessi, jota ohjaa suunni-
telma. Suunnitelma puolestaan perustuu tavoitteille. Prosessin vaiheita toteutetaan niihin so-
veltuvien menetelmien avulla. Ensimmainen vaihe on ns. suunnitteluvaihe, jonka aikana selvi-
tetaan kehittamisen haasteita, asetetaan tavoitteita seka selvitetaan, mita tavoitteisiin paa-
seminen edellyttaa. Suunnitteluvaihetta seuraa toteutusvaihe ja lopuksi arviointivaihe. Kehit-
tamisprosessi ei valttamatta kuitenkaan etene selkeasti naiden vaiheiden mukaisesti ja yksit-
tainen osallistuja kuten opinnaytetyon tekija saattaa toteuttaa vain yhden osan kehittamis-
tyon kokonaisuudesta. (Ojasalo ym. 2015, 22-23.) Koko prosessi tulee raportoida kehittamis-
tyon luonne ja toteutustapa huomioiden. Raportissa tulee kuvata kehittamistyon kulkua tas-
mallisesti ja johdonmukaisesti etenevalla tavalla. Raportin rakennetta voidaan jossain maarin
hahmottaa ns. IM(A)RD (introduction, method, analysis, results ja discussion) -rakenteen mu-
kaisesti, mutta raportoinnin toteutukseen tulee sisallyttaa kehittamistyon erityispiirteisiin
keskittyvia osioita. (Kostamo ym. 2022, 79-81.)

7.1 Suunnitteluvaihe

Tutkimuksellisen kehittamistyon alulle paneva voima on kehittamiskohteen tunnistaminen jol-
lain tietylla toiminnan alueella (Ojasalo ym. 2015, 23). Taman opinnaytetyon aihe syntyi sel-
laisten havaintojen pohjalta, joiden perusteella Suomessa Rettin oireyhtyman omaaville hen-
kiloille annettu fysioterapia ei usein ollut aiheesta olemassa olevan parhaan tieteellisen ym-
marryksen mukaista. Nain ollen kehittamiskohteeksi tunnistettiin Rettin oireyhtyman omaa-
ville henkiloille annetun fysioterapiaosaamisen edistaminen. Tama pani alulle suunnitteluvai-
heen, jossa yhdessa opinnaytetyota ohjaavien opettajien kanssa alettiin miettimaan parasta
mahdollista yhteistyokumppania, jonka avulla kohteena oleva kehittamistyo voitaisiin toteut-
taa. Yhteiset keskustelut johtivat yhteydenottoon Kehitysvammaliitoon. Siella aihe koettiin
tarkeana ja he suostuivat yhteistyohon. Alkusyksylla 2022 toteutui ensimmainen videopuhelu-
tapaaminen, johon osallistui kaikkien osapuolien edustajia. Tassa tapaamisessa paatettiin,
etta kehittamistyo toteutettaisiin opetustarkoitukseen tehdyn tuotoksen muodossa ja jaettai-
siin Kehitysvammaliiton Verneri- palvelussa. Tuotoksen tarkasta formaatista ei tassa vaiheessa

viela paatetty.

Vuoden 2022 syyslukukauden alun alustavista tapaamisista kaynnistyi prosessi, jonka aikana
tutustuttiin suureen maaraan sellaista tieteellista tietoa, joka oli Rettin oireyhtyman fysiote-
rapian ymmartamisen kannalta oleellista. Tietoa etsittiin ensisijaisesti vertaisarvioiduista tie-
teellisista tutkimusartikkeleista, joita olivat julkaisseet lukuisat eri tieteelliset julkaisut kuten
esimerkiksi PLOS ONE seka Elsevier -kustantamon eri laaketieteen erityisaihealueisiin keskit-
tyvat julkaisut. Parhaiksi tiedonkeruuseen soveltuviksi palveluiksi osoittautuivat ScienceDi-
rect, Google Scholar seka Laurea Finna. Teoreettisen tietopohjan luomisessa hyodynnettiin
myos Ebook Central- ja Ellibs- palveluissa olevia sahkadisia kirjoja, fyysisia kirjoja seka luento-

jen materiaalia. Tietoa lahdettiin alussa etsimaan hakutermilla Rett syndrome ja Rett
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syndrome and physiotherapy. Loytyneeseen kirjallisuuteen tutustuminen johti tiedonhaun tar-
kentamiseen mm. hakutermeilla Rett syndrome and autonomic dysregulation, Rett syndrome
and autism spectrum disorders seka Rett syndrome without MECP2 mutation. Tietoa etsittiin
paasaantoisesti vuosilta 2010-2022, mutta tiedon perusteltu aiheellisuus oli kuitenkin ratkai-

seva tekija sen kayttamiselle.

Tutkimuksellisen kehittamistyon yhtena lahtokohtana on kehittamiskohteeseen liittyvien teki-
joiden ymmartaminen, jonka vuoksi aiheeseen liittyvaan tietoon tutustuminen on tarkeaa ke-
hittamistyossa (Ojasalo ym. 2015, 23). Kaikki kehittamistyon tueksi kaytetty tieto omaksuttiin
riittavalla tasolla, jotta sita voitiin kuvata tasmallisesti seka kehittamistyon kannalta oleelli-
sella tavalla opinnaytetyon kirjallisessa raportissa. Opinnaytetyon teoreettisen viitekehyksen
rakenne muodostui Rettin oireyhtyman ja sen fysioterapian ymmartamisen kannalta oleellisen
tiedon omaksumisen pohjalta. Mitkaan yksittaiset tutkimukset eivat niinkaan ohjanneet tyon
etenemista kuin lukuisista tutkimuksista avautuneet keskeiset teemat. Tallaisia teemoja oli-
vat erityisesti Rettin oireyhtymaan liittyva autonomisen hermoston toimintahairio, vuorovai-
kutus ja kohtaaminen, proprioseptinen jarjestelma seka naiden teemojen merkitys fysiotera-
piassa. Kirjallisuudessa ei noussut esille kasiteltavan aiheen kannalta erityisen merkittavia
tutkimuskentalla vaikuttavia henkiloita lukuun ottamatta Lotania, jonka tyo on yksittaisista
henkiloista merkittavinta Rettin oireyhtyman fysioterapian kokonaisuuden ymmartamisen kan-

nalta.

Alkuvuodesta 2023 oli teoreettisen viitekehyksen muodostama osuus opinnaytetyosta edennyt
sellaiseen vaiheeseen, etta tuotoksen yksityiskohtien suunnittelua voitaisiin jatkaa yhdessa
yhteistyokumppanin kanssa. Kuukausien saatossa karttunut syvempi ymmarrys kohteena ole-
vasta aiheesta oli selkiyttanyt myos kasitysta sopivasta tuotoksesta. Maaliskuussa 2023 toteu-
tui opinnaytetyon tekijan, sita ohjaavien opettajien seka yhteistyokumppanin valinen tapaa-
minen. Kaydyn keskustelun tuloksena sovittiin opetustarkoitukseen tehtavan luentomuotoisen
n. 30 minuuttia kestavan videon tuottamisesta, joka jaettaisiin Kehitysvammaliiton Verneri-
palvelussa. Videoesityksen sisallon osalta Rettin oireyhtymaan liittyvan neurofysiologian ku-
vaus koettiin hyodylliseksi, joten sita paatettiin jossain maarin painottaa. Konkreettisin kay-
tossa oleva resurssi tuotoksen toteutuksen osalta olisi Kehitysvammaliitolta l6ytyva video-
suunnittelun osaaminen. Pian saatiinkin ohjeita, joiden mukaisesti alettiin videon toteutusta
suunnitella. Nama tassa vaiheessa annetut ohjeet kasittivat lahinna suosituksia kuvauksessa

kaytettavan kuvan tarkkuuden, aanen taltioinnin, kuvauskulman seka valon osalta.

Ajallisten resurssien takia paatettiin varsinainen videokuvaaminen jattaa kuitenkin opinnayte-
tyon tekijan vastuulle. Videon kuvaus toteutettaisiin tarkoitukseen sopivassa huoneessa alypu-
helimen kameran seka ulkoisen mikrofonin avulla. Yhteistyokumppani toteuttaisi puolestaan

videon editoinnin.
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Videon tuottamisen ensimmaista vaihetta voidaan kutsua ennakkosuunnitteluksi, jonka aikana
tuotetaan valmis kasikirjoitus ja tuotantosuunnitelma. Tata seuraa varsinaisen kuvaamisen ja
aanittamisen seka mahdollisten tehosteiden ja grafiikan valmistuksen kasittava tuotanto-

vaihe. Sen jalkeen seuraa jalkikasittelyvaihe, joka on toisaalta ikaan kuin tuotantovaiheen vii-
meinen osa. (Keranen, Lamberg & Penttinen 2003.) Opetustarkoitukseen suunnatun videon si-

saltoa suunnitellessa on hyva miettia mm. seuraavia seikkoja:

e mita videolla halutaan nayttaa

e miten tuoda esitykseen lisaarvoa

e kasikirjoittaako vuorosanat vai sopisiko vapaamuotoisempi puhe (mita pidempi video
sen vapaamuotoisempi puhe)

e omia vahvuuksia

Taman jalkeen tehdaan videon sisallon rungon muodostava kasikirjoitus, joka voidaan koostaa
yksinkertaisesti ranskalaisilla viivoilla tai kuvakasikirjoituksen muodossa. (Hameen ammatti-
korkeakoulu 2023.) Kyseessa olevan videon pituudeksi oli suunniteltu n. 30 minuuttia, jolloin
vapaamuotoisempi puhe sopisi tarkoitukseen hyvin. Koettiin, etta kasiteltava aihe voisi avau-
tua katsojalle paremmin, jos Rettin oireyhtymalle ominaisia asentoja seka liikkumista havain-
nollistettaisiin kehoa kayttaen visuaalisesti puhumisen lomassa. Taman lisaksi keskeisia kohtia
puheessa korostettaisiin editoimalla niita ruudulle myos kirjallisessa muodossa. Osapuolten
valilla kaydyssa keskustelussa ehdotettiin myos PowerPoint-diojen lisaamista esityksessa valit-
tuihin kohtiin.

Se, etta tieteellinen naytto tukee kasitysta Rettin oireyhtymasta oireyhtymana, jonka fysiote-
rapian keskiossa eivat ole yksittaiset tietylle oireyhtymalle spesifiset menetelmat, vaan oi-
reyhtyman monitahoisuus, sen omaavien henkiloiden yksilollisyys seka oireyhtyman neurofy-
siologinen luonne ohjasi videoesityksen rakenteen ja sisallon suunnittelua oleellisesti. Sen ta-
kia paatettiin, etta videolla keskityttaisiin Rettin oireyhtyman neurofysiologiaan seka sen suh-

teeseen fysioterapian toteutuksen kanssa.

Fonzon ym. (2020) mukaan Rettin oireyhtyman fysioterapian tulee olla yksilollistettya ja siina
tulee hyodyntaa monenlaisia eri terapiamenetelmia, eika sen keskiossa siten ole mikaan yksit-
tainen terapiamenetelma. Fysioterapeutin keskeinen tehtava on opastaa kaikkia Rettin oi-
reyhtyman omaavan henkilon hoitoon osallistuvia toteuttamaan fysioterapeuttisia tavoitteita
tukevia toimenpiteita (Fonzo ym. 2020). Lotan (2006, 1509) puolestaan korostaa myos tera-
peuttisen luottamussuhteen luomisen seka terapeutin omien tunnesaatelykykyjen tarkeytta
Rettin oireyhtyman omaavan henkilon fysioterapian onnistumiseksi. Fysioterapeutin tulee var-
sinaisia interventioita toteuttaessaan huomioida erityisesti Rettin oireyhtymaan liittyva sym-
paattisen hermoston yliaktiivisuus, liikepelko ja apraksia seka proprioseptisen jarjestelman

merkitys liikepelon ja apraksian taustalla (Lotan 2019). Useiden Rettin oireyhtymassa
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esiintyvien oireiden taustalla on autonomisen hermoston toimintahairio (Singh ym. 2020). Ret-
tin oireyhtyman omaavilla henkiloilla esiintyvat lilkkkumiskyvyn hairiot johtuvat myos osaltaan
autonomisen hermoston toimintahairiosta, minka takia fysioterapeutin tulee huomioida auto-

nomisen hermoston merkitys fysioterapian toteutuksessa (Larsson ym. 2018).

Tallaisten seikkojen pohjalta alettiin koostamaan videoesityksen kasikirjoitusta. Videoesityk-
sen kasikirjoitus koostui seuraavasti jakamalla esitys jarjestyksessa eteneviin aihekokonai-

suuksiin:

1. Yleista Rettin oireyhtymasta ja sen hoidosta

2. MECP2-geenimutaatiosta

3. Rettin oireyhtyman taustalla olevasta autonomisen hermoston toimintahairiosta seka
sen vaikutuksista

4. Terapeutin omien tunnesaatelytaitojen merkityksesta Rettin oireyhtymaa sairastavien
kanssa tyoskennellessa
Rettin oireyhtyman vaikutuksesta tuki- ja liikuntaelimistolle seka liikkumiskyvylle

6. Fysioterapian vaikutusmahdollisuuksista, keinoista seka niiden soveltamisen periaat-
teista

7. Proprioseptisen jarjestelman merkityksesta liikepelkoon ja aparaksiaan
7.2  Toteutusvaihe

Kehittamistyon prosessin eri vaiheilla voi kaytannossa olla paallekkaisyyksia, mika ilmenee
myos taman opinnaytetyon kohteena olevassa kehittamistyossa (Ojasalo ym. 2015, 23). Koh-
teena olevan videoesityksen valmistelua kaikkineen suunnittelukeskusteluineen, kasikirjoituk-
sineen seka jossain maarin jopa videoesityksen tietopohjan muodostavaa tiedonhankintaa ja
raportointia voidaan pitaa myos toteutuksen esivaiheena. Varsinainen videoesityksen kuvaa-
minen kestaa vain hetken, mutta silla esitetty sisalto taytyy olla suunniteltu etukateen. Hyvan
kehittamistoiminnan perustana on ymmarrys, sitoumukset seka toimintaa ohjaavat saannot.
Silloin kaikilla kehittamistyohon osallistuvilla on yhtenevainen kasitys kehittamistoiminnan
kohteesta ja siihen vaikuttamisesta. (Salonen ym. 2017, 29.) Tuotoksen suunnittelua ja toteu-
tusta kasittelevissa tapaamisissa seka muunkin yhteydenpidon aikana muodostui yhteisymmar-
rys suunnitteilla olevasta videoesityksesta ja kaikkien suunnitteluun seka toteutukseen osallis-

tuvien roolit selkiytyivat.

Paaasiassa ajallisten resurssien takia myos suurin osa videon editoinnista paadyttiin lopulta
luovuttamaan opinnaytetyon tekijan vastuulle. Kehitysvammaliiton taholta videoon lahinna
luotaisiin Kehitysvammaliiton standardien mukaiset elementit kuten alkuotsikko, lopputeksti
seka suomenkielinen tekstitys ja alustavasti myos ruudulle ilmestyvat avainsanat. Videoesityk-
sen suunnitelma niin kasikirjoituksen kuin tekniseen toteutukseen liittyvien seikkojen osalta

muokkautui videon valiversioiden lopputuloksen arvioinnin seka kunkin hetkisten ajallisten
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resurssien pohjalta. Teknisen toteutuksen osalta videossa paadyttiin jossain vaiheessa kaytta-
maan ulkoisia kuvausvaloja, koska luonnonvaloa hyodynnettaessa valoisuusolosuhteiden vaki-
oiminen osoittautui haasteelliseksi. Myos esityksen sisallon rakenne muuttui valiversioiden ar-
vioinnin pohjalta. Muutokset koskivat lahinna esiteltyjen teemojen jarjestysta seka jossain
maarin myos oleellista sisaltoa. Lisaksi aikaisemmassa versiossa olleet ruudulle ilmestyneet

avainsanat jatettiin lopullisesta versiosta pois.

Lopullisen videoesityksen kasikirjoitus muokkautui seuraavanlaiseksi erillisista teemoista koos-
tuvaksi kokonaisuudeksi. Myos varsinainen video on jaettu osiin seka nimetty alla olevien tee-

mojen mukaisesti:

Rettin oireyhtyman oireet, hoito seka MECP2-geenin mutaation vaikutus
Fysioterapia yleisesti

Neurofysiologinen ymmarrys fysioterapian soveltamisessa

Skolioosi ja kavelykyvyn ongelmat seka liikkumiskyvyn edistaminen

Kohtaaminen ja vuorovaikutus - fysioterapeutti kanssasaatelijana

o U AN W N =

Proprioseptinen jarjestelma liikepelon ja apraksian taustalla

Kehittamistyossa tulosten jakaminen on tarkeaa prosessin edistamiseksi. Poiketen tutkimus-

tyolle ominaisesta tavasta jakaa tuloksia vasta tutkimustyon paatyttya tulisi niita kehittamis-
tyossa jakaa jo prosessin aikana. Tama tapahtuu usein kirjoittamisen muodossa. (Ojasalo ym.
2015, 46.) Myos kyseessa olevassa kehittamistyon projektissa tuloksia jaettiin osapuolten va-

lilla jo kehittamistyon prosessin aikana.

7.3  Esimerkki videotuotoksesta

Opinnaytetyon tehtava oli tuottaa ensisijaisesti fysioterapeuteille suunnattu videoesitys,
jonka tarkoituksena oli lisata tietoisuutta ja ymmarrysta Rettin oireyhtyman hyvan fysiotera-
pian kannalta oleellisista periaatteista. Kehittamistarve nahtiin niin kyseessa olevan harvinai-
sen oireyhtyman seka sen fysioterapian kannalta tarkeiden periaatteiden tuntemuksen ja ym-
martamisen, kuin myos yhteisesti muitakin asiakasryhmia koskevien kohtaamis- ja vuorovaiku-
tusvalmiuksien osalta. Taman pohjalta muodostui nakokulma, joka heijastuu videoesityksen
sisallossa. Painotus videoesityksen sisallossa onkin niin Rettin oireyhtyman fysioterapian inter-
ventioiden toteuttamisen kuin Rettin oireyhtyman omaavien henkildiden kohtaamisen kan-
nalta oleellisessa neurofysiologiassa. Videoesityksessa on kuusi erillisiin teemoihin keskittyvaa
osiota. Nailla osioilla on kuitenkin teemojen osalta keskinaisia paallekkaisyyksia, mika on ollut

toteutuksessa esityksen sisallon ymmartamisen kannalta valttamatonta.

Ensimmaisessa osiossa kuvataan Rettin oireyhtymaa seka sen hoitoa yleisesti ja selvitetaan
sairaudelle keskeisen MECP2-geenin mutaation vaikutusmekanismeja. Naitakin aiheita pyri-

taan kuvaamaan fysioterapeutin tyon kannalta oleellisella tavalla, mika heijastuu sisallon
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painotuksessa. Toisessa osiossa kuvataan Rettin oireyhtyman fysioterapiaa yleisella tasolla
tarkoituksena luoda edellytykset myohemmissa osioissa kuvattujen teemojen ymmartamiselle.
Tassa osiossa kuvataan mm. sita, minkalaisia konkreettisia keinoja ja menetelmia voidaan
Rettin oireyhtyman fysioterapiassa kayttaa seka niiden tehokkaan soveltamisen ja valinnan
taustalla vaikuttavia periaatteita. Tassa osiossa selvitetaan myos Rettin oireyhtyman

fysioterapian toteuttamisen organisointiin liittyvia seikkoja.

FYSIOTERAPIA
YLEISESTI

|

Kuvio 3. Esimerkki videosta

Esityksen kolmannessa osiossa kuvataan varsinaisesti kahta Rettin oireyhtymaa sairastavien
fysioterapian seka kohtaamisen kannalta tarkeaa neurofysiologista ilmiota, jotka ovat liike-
pelko, apraksia. Tallaisiin ilmiodihin kuuluu myos Rettin oireyhtymassa oleellisesti vaikuttava
autonomisen hermoston toimintahairio, josta tassa osiossa mainitaan lyhyesti. Eri osioissa esi-
teltyihin teemoihin liittyvien paallekkaisyyksien seka aiheen ymmartamista helpottavan joh-
donmukaisuuden mahdollistamiseksi on autonomisen hermoston toimintahairion varsinainen
kuvaus jatetty esityksen 4. ja 5. osioihin. Videoesityksen neljannessa osiossa kuvataan Rettin
oireyhtyman fysioterapian kannalta oleellisia ilmioita, skolioosia ja kavelykyvyn ongelmia seka
niiden tehokkaan tyostamisen periaatteita. Tassa osiossa selvitetaan myos Rettin oireyhty-
maan kuuluvien neurofysiologisten ilmididen roolia tahan sairauteen liittyvien liikkumisen on-

gelmien monitahoisen luonteen taustalla.

Videoesityksen viidennessa osiossa keskitytaan niin Rettin oireyhtyman kuin muidenkin erityis-
ryhmien kohtaamisen ja vuorovaikutuksen kannalta tarkeisiin periaatteisiin. Tassa osiossa
myos selvitetaan kohtaamisen ja vuorovaikutuksen kannalta oleellisen autonomisen hermos-

ton toimintaa yleisesti seka Rettin oireyhtymassa esiintyvaa autonomisen hermoston
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toimintahairiota. Videoesityksen viimeisessa kuudennessa osiossa kasitellaan proprioseptisen
jarjestelman merkitysta Rettin oireyhtyman liikepelon ja apraksian taustalla. Tassa osiossa
esitetyn tiedon on tarkoitus auttaa ymmartamaan, miten videolla aikaisemmin esitettyja fy-
sioterapian keinoja seka periaatteita voidaan soveltaa kokonaisvaltaisella tavalla parhaan

mahdollisen tuloksen saamiseksi.
7.4  Arviointivaihe

Kehittamistyon arviointi perustuu ennalta maaritetyille kriteereille, joihin lopputuloksen on-
nistumista verrataan. Arvioinnissa voidaan tarkastella kehittamistyon vaikutuksia seka kehit-
tamisen etenemista. (Ojasalo ym. 2015, 47.) Kyseessa olevassa kehittamistyossa ei kehitta-
mistyon vaikutuksia tai kehittamisen etenemista paasta opinnaytetyon prosessin aikana viela
tarkastelemaan, jolloin arviointi perustuu lahinna siihen, miten videotuotoksen lopputulos
vastaa yhteistyoorganisaation visiota ja kasitysta kyseessa olevaan kehittamiskohteeseen liit-
tyvan tarpeen tayttamisesta. Tyypillisia arvioinnin kohteita ovat kehittamistyon panokset,
muutosprosessi seka lopputuotokset ja niiden valiset suhteet. Naita voidaan arvioida niin yksi-

l6n, ryhman kuin organisaation tasoalla. (Ojasalo ym. 2015, 47.)

Arviointia sisaltyy kehittamistyon kaikkiin vaiheisiin, vaikka se onkin tavallisesti maaritelty

myos omaksi erilliseksi vaiheekseen. Arviointia voidaan toteuttaa itsearvioinnin, ulkoisen arvi-
oinnin seka vertaisarvioinnin muodossa. Varsinaisessa arviointivaiheessa laaditaan selostus ke-
hittamistoiminnasta suhteessa kehittamissuunnitelmaan sisaltaen kaikki vaiheet aina kehitta-
mistoiminnan tuloksiin saakka. (Salonen ym. 2017, 64-65.) Arvioinnin apuna kyseessa olevassa

kehittamistyoprojektissa on kaytetty neljaa seuraavaa kysymysta:

1. Miten arvioisit tuotoksen vastaavan kehittamistarpeeseen?
Miten tekninen toteutus (mukaan lukien esiintyminen) on onnistunut?

Miten yhteistyo on onnistunut?

A w N

Miten kuvaisit kehittamistyon etenemista (lahinna aika ennen tuotoksen valmistumista

tai julkaisemista)?

Kyseessa olevan kehittamistyon suunnitteluvaihe sujui koko projektia tehokkaasti palvelevalla
tavalla sen takia, etta kaikkien osallisten valinen vuoropuhelu toimi hyvin. Projektin syksylle
2022 sijoittuneessa alkuvaiheessa kyse oli kaytannossa opinnaytetyon tekijan seka opettajien
valisista keskusteluista, joissa saadun arvokkaan palautteen ansiosta opinnaytetyon teoreetti-
nen viitekehys ja tulevan tuotoksen nakokulma muokkautuivat kehittamistarvetta hyvin palve-
levalla tavalla. Rettin oireyhtymaa kasittelevaan tieteelliseen kirjallisuuteen perehtyminen
syvensi koko ajan ymmarrysta aiheesta, joka puolestaan vaikutti tuotoksen sisallon suunnitte-
luun. Joidenkin aluksi tarkeina pidettyjen teemojen kuten Rettin oireyhtymaan assosioidun
autistisuuden rooli osana seka teoreettista viitekehysta etta tulevaa tuotosta muuttui merkit-

tavasti tutustuttaessa paremmin uusimpaan aihetta kasittelevaan tietouteen.
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Kevaalle 2023 sijoittuneen toteutusvaiheen ja suunnitteluvaiheen raja kyseessa olevan kehit-
tamistyon kohdalla on ollut jokseenkin hailyva. Esimerkiksi suunnitelmaa videoesityksen sisal-
lon osalta aika ajoin muokattiin videon erillisten otoksien lopputuloksen arvioinnin pohjalta.
Videoesityksen toteutukseen liittyvat muutokset tehtiin enimmakseen itsearvioinnin pohjalta,
silla siina ulkoisen arvioinnin kaytto olisi ollut haastavaa ajallisten resurssien takia. Ulkoista
arviointia hyodynnettiin kyllakin projektin loppu puolella, kun videolla esitettyja ilmaisuja ha-
luttiin yhdenmukaistaa Kehitysvammaliiton kasityksen mukaisiksi. Toisaalta kehittamistyohon
osallistuneiden valilla toteutuneiden tapaamisten ja yhteydenpidon avulla syntyi lopputulok-
seen vaikuttaneita ideoita. Sisaltoon liittyvien muutosten lisaksi toteutusvaiheessa parannel-
tiin myos teknologisen toteutuksen edellytyksia kuvausvalojen seka editointitekniikkaan

osalta.

Lopputuloksena oleva video palvelee kehittamisen tarvetta hyvin, koska esitykseen on onnis-
tuttu sisallyttamaan tarkeiden teemojen kuvaus johdonmukaisella tavalla ja esiintyminen on
selkeaa. Myos videon eri osiot on visuaalisesti jaoteltu ja otsikoitu tavalla, joka helpottaa esi-
tyksen seuraamista ja aiheen ymmartamista. Myos auditiivisesti video on hyvanlaatuinen ja
melko hairioton. Puheessa tosin esiintyy valilla kielellisesti hieman epasujuvia kohtia. Toi-
saalta pidemmille esityksille soveltuvalla vapaamuotoisella puhumistyylilla saattaa talla ta-
valla herkemmin kayda. On myos joitain aiheeseen liittyvia teemoja kuten aistirikkaiden ym-

paristojen kaytto, joita olisi saattanut olla hyva sisallyttaa esitykseen.

Yhteistyokumppanin mukaan video tulisi lisaamaan laadukasta tietoa ja ymmarrysta Rettin oi-
reyhtyman fysioterapiasta. Yhteistyokumppanin mielesta videolle oli keratty suuri maara tie-
toa ja se oli jasennelty taitavasti aineistoksi videolla. Koettiin, etta videolla keratty tieto
muuttuu tulkituksi ja ymmarretyksi kokonaisuudeksi. Tuotos yhteistyokumppanin mukaan ker-
too sen tekijan alan asiantuntijuudesta. Yhteistyokumppani korostaa, kuinka videolla ei pel-
kastaan lisata tietoa fysioterapiasta vaan myos siihen liittyvasta kohtaamisen merkityksesta.
Sita pidettiin videon parhaana puolena. My0s videolla esitettya kuvausta peilisolujen merki-
tyksesta ja niiden merkityksesta kohtaamisessa myos fysioterapian kontekstissa pidettiin ar-
vokkaana uudenlaista perspektiivia tuovana yksityiskohtana. Yhteistyokumppani toivoo, etta
video loytaisi mahdollisimman monen fysioterapeutin ja myos lahityontekijan, jotka toimivat

Rettin oireyhtyman omaavien henkiloiden kanssa arjessa.

Tekniselta laadultaan ja visuaalisuudeltaan videon jalki koettiin erinomaisena. Videon tekni-
sessa toteutuksessa oli otettu hyvin huomioon taman tyylisen videon tarkeimmat osa-alueet:
kuvarajaus, aanenlaatu, valaisu seka sopiva ymparisto tai tausta. Koettiin, etta video oli ja-

ettu aihesisalloiltaan toimiviin ja selkeisiin osiin ja, etta aihealueiden valiset lyhyet valiotsi-
kot vahvistivat videon selkeytta ja helpottivat seurattavuutta. Myos esiintymista pidettiin to-
della hyvana ja asian ilmaisua selkeana seka sopivan rytmisena. Videota koettiin miellytta-

vana katsella ja kuunnella, niin visuaalisuuden kuin esiintymisen kannalta. Videon suhteellisen
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pitkasta kestosta huolimatta koettiin, etta puhujan esimerkkien ja eleitten avulla saatiin ko-
konaisuus pidettya kiinnostavana seurata koko videon ajan. Videon kokonaisuutenaan teh-
dessa vaikutuksen asiaan perehtymattomiinkin uskottiin sen vetoavan kohderyhmiinsa viela

paremmin.

Yhteisty0 koettiin todella sujuvana ja mutkattomana. Yhteydenpito koettiin ajantasaisena ja
viestinta selkeana. Videon toteutuksen osalta kehittamistyo vietiin ennalta suunniteltujen vai-
heiden ja aikataulujen mukaisesti sujuvasti loppuun aina suunnittelusta valmiiseen videoon

asti.

8 Pohdinta

Taman opinnaytetyon tarkoituksena oli koota uusinta ja aiheellisinta tietoa Rettin oireyhty-
man fysioterapiasta. Tavoitteena oli edistaa Rettin oireyhtyman fysioterapian osaamista. Sii-
hen pyrittiin lisaamalla ymmarrysta Rettin oireyhtyman hyvan fysioterapian tarkeista periaat-
teista. Tehtavana oli tuottaa ensisijaisesti fysioterapeuttien kayttoon tarkoitettu luentomuo-
toinen opetusvideo yhteistyokumppanina toimineen Kehitysvammaliiton kanssa. Videon val-
mistumiseen johtanut prosessi alkoi opinnaytetyon teoreettisen viitekehyksen muodostanee-
seen tieteelliseen tietoon perehtymalla seka sita kirjallisesti raportoimalla. Koko opinnayte-
tyon seka siihen liittyvan videon tuottamisen prosessia ohjasi tutkimuksellinen tyoote, jonka
perusta on tieteellisissa artikkeleissa ja kirjallisuudessa. Valtaosan tasta muodostivat ver-
taisarvioidut tieteellisten julkaisujen julkaisemat tutkimusartikkelit. Nama artikkelit ja muu
materiaali kasittelevat seka Rettin oireyhtyman fysioterapiaa, etta muita sen ymmartamisen
kannalta oleellisia teemoja. Naihin teemoihin kuuluvat mm. oireyhtyman geneettisen taustan
ilmiot, oireet, hoito, neurofysiologia, neuropsykiatria, fyysisen toimintakyvyn ongelmat seka

eri kuntoutus- ja terapiamenetelmat.

Uusin ja paras tieteellinen ymmarrys Rettin oireyhtyman hyvasta fysioterapiasta korostaa neu-
rofysiologisen ymmarryksen tarkeytta fysioterapiamenetelmien soveltamisen tukena, joka
puolestaan edellyttaa Rettin oireyhtyman neurofysiologisen taustan ymmartamista yleisesti.
Rettin oireyhtyman kohdalla ei fysioterapian osalta ole mitaan selkeasti toistaan parempia
menetelmia, vaan yksilollisen ja paljon vaihtelevan lahtotilanteen mukaan voidaan hyvinkin
erilaisia menetelmia soveltaa. (Lotan 2019.) Sen lisaksi, etta fysioterapian soveltamiseen liit-
tyvia ilmioita ymmarretaan Rettin oireyhtyman ja Rettin oireyhtyman fysioterapian konteks-
tissa tulee niita ymmartaa myos yleisemmalla tasolla. Sen takia raportissa on kasitelty myos
esimerkiksi autonomisen hermoston seka limbisen jarjestelman poikkeavaa kehitysta yleisesti.
Tallaiset seikat ovat vaikuttaneet koko kirjallisen tyon sisallon seka siina kaytettyjen lahtei-

den painotukseen.
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Rettin oireyhtyman kohdalla fysioterapeuttiset tavoitteet on hyva keskittaa karkeamotoristen
taitojen kehittamiselle ja yllapitamiselle seka aktivisuuden tukemiselle (Kapel ym. 2022, 2;
Lotan & Hanks 2006, 1330). Siina onnistuttaessa voidaan vahentaa monia Rettin oireyhtyman
liitannaisoireita seka yleisesti passiivisuudesta aiheutuvia ongelmia, mutta myos lisata Rettin
oireyhtyman omaavien henkiloiden sosiaalisia mahdollisuuksia (Kapel ym. 2022, 2; Lotan
2006, 1506; Lotan 2012). Konkreettisen fysioterapian osalta opinnaytetyossa kasitellaan mm.
Rettin oireyhtyman fysioterapeuttisia tavoitteita, yleisimpia keinoja, seka yleisimpia ja mer-
kittavimpia vaivoja kuten skolioosia ja kavelykyvyn ongelmia. Fysioterapian interventioille
olennaisimpina sairauden neurofysiologisiaan liittyvina ilmioina kasitellaan apraksiaa, liikepel-
koa seka niiden taustalla vaikuttavaa proprioseptista jarjestelmaa (Elefant & Lotan 2011). Li-
saksi opinnaytetyossa kasitellaan Rettin oireyhtyman omaavien henkiloiden kohtaamista ja
vuorovaikutusta niin fysioterapian kontekstissa kuin yleisemmallakin tasolla. Merkittavin sen
yhteydessa valotettu fysiologinen ilmio on autonomisen hermoston toimintahairio (Singh ym.
2020; Cattaneo ym. 2021; Mulkey & du Plessis 2019).

Opinnaytetyon kirjallisessa raportissa kuvatun teoreettisen viitekehyksen pohjalta on suunni-
teltu myos videoesityksen kasikirjoitus. Sen mukaisesti videoesitys etenee Rettin oireyhtyman
seka sen hoidon yleisesta kuvauksesta kohti fysioterapian menetelmien soveltamista. Rettin
oireyhtymaan liittyvien ja sen fysioterapialle olennaisten neurofysiologisten ilmioiden selvit-
taminen on jossain maarin valttamatonta myos konkreettisten fysioterapian menetelmien so-
veltamisen ymmartamiseksi, jonka vuoksi kaikkia erillisia teemoja ei olla esitelty pelkastaan
niille keskitetyissa osioissaan, vaan niita sivutaan myos muiden teemojen osioissa. Lopputu-
loksena on kuitenkin johdonmukaisesti eteneva kokonaisuus, joka auttaa ymmartamaan Rettin

oireyhtyman fysioterapian kannalta tarkeita periaatteita.
8.1  Prosessin pohdinta

Taman opinnaytetyon tehtavana on ollut tuottaa Rettin oireyhtyman hyvan fysioterapian ym-
martamista edistava luentomuotoinen videoesitys. Ja sen avulla edistaa Rettin oireyhtyman
fysioterapeuttista osaamista. Videon toteutumiseen johtaneen prosessin aikana niin kirjallisen
opinnaytetyon rakenne ja sisalto kuin videoesityksen suunnitelmakin ovat muokkautuneet,
kun uutta aiheeseen liittyvaa tieteellista tietoa on koottu ja omaksuttu. Prosessin aikana
opinnaytetyon tekija on oppinut paljon Rettin oireyhtymasta seka sen fysioterapian toteutta-
misen periaatteista ja hanen kasityksensa joistain aiheeseen liittyvista yksityiskohdista tai
teemoista on myos muuttunut. Tasta oleellisimpana esimerkkina on kasitys Rettin oireyhty-
masta osana autismin kirjoa, joka vastoin yleista kasitysta ei parhaimman nyky-ymmarryksen

mukaan kuitenkaan ole oikea.

Prosessille ominaista on ollut se, kuinka yhteen osa-alueeseen perehtyminen on johtanut uu-

sien lahteiden pariin, jolloin seka kasitys kohteena olevasta ilmiosta, etta opinnaytetyon
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kirjallisen raportin ja videotuotoksen painotus ovat muuttuneet. Myos videon tekniseen toteu-
tukseen liittyvissa taidoissa tapahtui kehitysta. Siina tapahtunut kehitys perustuu lahinna vi-
deon eri otosten arvioinnin avulla syntyneisiin oivalluksiin. Ammattikorkeakoulun opinnayte-
tyon tekemisen tarkoitus ja merkitys myos itsessaan selkiytyi opinnaytetyon tekijalle parem-
min prosessin aikana, joka puolestaan ohjasi opinnaytetyon seka tuotoksen suunnitelmaa ja
toteutusta tarkoituksenmukaiseen suuntaan. Myos opinnaytetyon tekijan kyky etsia tieteelli-

sista artikkeleista kohteena olevan tehtavan kannalta olennaisinta tietoa parantui ja tehostui.

Lisaksi opinnaytetyon tekija oppi kehittamistyosta seka siina vaadittavasta yhteistyosta taman
prosessin aikana enemman kuin missaan aikaisemmassa yhteydessa. Kehitysta tapahtui kehit-
tamistyon seka projektien hallinnan eri osa-alueilla. Tahan lukeutuu kyky huomioida kaikkien

osallistuvien henkiloiden seka tahojen nakokulmia ja tarpeita.

8.2 Eettisyys ja luotettavuus

Kehittamistyon lahtokohtana on inhimillisyys, jonka toteutumista varmistetaan tyon huolelli-
suuden, rehellisyyden seka yleisen yhteiskunnassa ja ihmisten valisessa vuorovaikutuksessa
hyvaksytyn etiikan mukaisesti toimimisen avulla (Ojasalo ym. 2015, 48). Tasta huolehdittiin
osaltaan kaymalla keskustelua tavoista, joilla kehittamistyon kohteena oleva video palvelisi
kohdeyleisoaan parhaiten. Kehittamistyon tarkoituksen ja tavoitteiden tulee olla myos riitta-
van lapinakyvia, josta on huolehdittu raportoimalla koko opinnaytetyon ja kehittamistyon pro-
sessi ja sen lahtokohdat kirjallisesti (Ojasalo ym. 2015, 48). Myos tyossa kaytetyt lahteet on
merkitty, jonka avulla opinnaytetyon ja kehittamistyon projektin tieteellisyys voidaan osoit-
taa. Opinnaytetyossa kaytetyt lahteet itsessaan ovat peraisin sellaisista tieteelisista julkai-
suista, joilla on luotettavuudesta kertovat kriteerit. Suurin osa kaytetyista lahteista on ver-
taisarvioituja tutkimuksia, joilla on tieteellisen yhteison kriteereilla katsottuna korkein asema

luotettavuuden suhteen.

Referointi on kaytannossa lahteiden kayttoa ja niiden kirjallista raportointia tekstissa, joka
oikein toteutuessaan tarkoittaa sita, etta kirjoittaja ymmartaa luetun tiedon ja pystyy ilmai-
semaan sen kirjallisesti omin sanoin. Plagiointi puolestaan on sita, ettei lahdetta merkita ja
mainita tai kirjoitettu tieto irrotetaan lahteen tekijan tarkoittamasta asiayhteydesta. (Kos-
tamo ym. 2022, 72, 76.) Tassa opinnaytetyossa oikeanlaisesta raportoinnista on huolehdittu
ensinnakin sen avulla, etta lahteen tieto seka sen tekijan tarkoitus on ymmarretty hyvin. Sen
pohjalta tieto on raportoitu omin sanoin niin, etta tieto ja sen tekijan tarkoitus eivat ole

muuttuneet.

8.3 Jatkotutkimusehdotukset

Rettin oireyhtyman tutkimusta yleisesti on verrattain paljon, josta suuresta osasta on hyotya

myos Rettin oireyhtymalle keskittyneen fysioterapian ymmartamisessa. Painotus
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tutkimuksessa on kuitenkin vahvasti uusien laakeinterventioiden kehittamisessa. Fysiotera-
piaspesifista tai muutoin fysioterapian soveltamisen ymmartamista parantavaa tutkimusta kai-
vattaisiin lisaa. Myos Rettin oireyhtyman fysioterapian erityisalueisiin kuten alan johtavan asi-
antuntijan Meir Lotanin usein peraankuuluttamiin kohtaamis- ja vuorovaikutusvalmiuksiin kes-
kittyvaa tutkimusta tarvittaisiin.
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