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ABSTRACT 

 

Rett syndrome is a neurodevelopmental di-
sorder caused by mutation in the gene MECP2 
on the X chromosome. The main clinical cha-
racteristics are breathing disorders, epileptic 
seizures, scoliosis, walking disability and consti-
pation with frequent growth failure and malnu-
trition. Our transversal study included 29 female 
patients with Rett syndrome treated in the Insti-
tute for Mother and Child Health Care ''Dr Vu-
kan Čupić'' in Belgrade. The patients were 
anthropometrically measured by their height and 
weight and caluculating body mass index. The 
degree of scolisios, the frequency of epileptic 
seizures, walking ability and grade of respiratory 
dysfunction were assessed based on the clinical 
scales for disease severity estimation. The stati-
stical data analysis was done in the software pac-
kage PASW Statistics 18. The average age of the 
patients was 145.5±90.1 months. The average 
height was 125.2±22.1cm, the average weight 
27.6±12.3kg, and the average body mass index 
was 16.6±3.5kg/m2. The average z scores for 
height, weight and BMI-for-age were statistically 
significantly lower in comparison to general po-
pulation, which is given with negative z scores. 
There was the statistically significant negative 

coorelation between the age of patients and the 
average z scores for height-for-age (r=-0.464 
p=0.011), weight-for-age (r=-0.433 p=0.019) and 
BMI-for-age (r=-0.433 p=0.019). The statistically 
significant negative coorelation was found 
between the degree of scoliosis and the average z 
scores for height and weight-for-age, but not 
with the average z score for BMI-for-age. 

The growth failure and malnutrition repre-
sent significant problems which are found in Rett 
syndrome. The detection of factors affecting the 
growth and nutrition in patients with Rett 
syndrome could greatly contribute to the impro-
vement of the quality of life in the patients with 
Rett syndrome and perhaps lead to the correction 
of the approach of symptomatic and supportive 
therapy. 

 

Key words: Rett syndrome, growth, scolio-
sis, epileptic seizures.  

 

САЖЕТАК 

 

Ретов синдром представља неуроразвојни 
поремећај узрокован мутацијом MECP2 гена 
на X хромозому. Основни елементи клиничке 
слике су: поремећаји дисања, епилептички на-
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пади, сколиоза, поремећаји хода и констипа-
ција, уз честу појаву застоја у расту и неухра-
њености. 

Наша трансверзална студија обухватила је 
29 пацијенткиња са Ретовим синдромом 
лечених у Институту за мајку и дете „Др Ву-
кан Чупић“ у Београду. Извршена је антро-
пометријска обрада на основу мерења телесне 
висине, телесне тежине и израчунавања 
индекса телесне масе пацијенткиња. Степен 
сколиозе, учесталост епилептичких напада, 
покретљивост и тежина респираторне 
дисфункције процењивани су на основу 
клиничких скала за одређивање тежине 
обољења. Статистичка обрада података 
обављена је у софтверском пакету PASW 
Statistics 18.  

Просечан узраст пацијенткиња био је 
145,5±90,1 месеци. Просечна висина била је 
125,2±22,1cm, просечна телесна маса 
27,6±12,3kg, а просечни инедекс телесне масе 
16,6±3,5kg/m2. Просечни z скорови за телесну 
висину, масу и BMI за узраст били су стати-
стички значајно нижи у односу на општу по-
пулацију, што је изражено негативним z ско-
ровима. Нађена је статистички значајна нега-
тивна повезаност између старости пацијен-
ткиња и просечних z скорова за телесну 
висину за узраст (r=-0,464 p=0,011), масу за 
узраст (r=-0,433 p=0,019) и BMI за узраст (r=-
0,433 p=0,019). Степен сколиозе је био 
статистички значајно негативно повезан са 
просечним z скоровима за телесну висину и 
масу за узраст, али не и са просечним z ско-
ром за BMI за узраст.  

Застој у расту и неухрањеност представ-
љају значајне проблеме који се јављају у 
оквиру Ретовoг синдрома. Откривање фак-
тора од којих зависе раст и ухрањеност 
значајно би допринело унапређењу квалитета 
живота болесница са Ретовим синдромом и 
омогућило евентуалну корекцију приступа 
симптоматској и другој супортивној терапији.  

 

Кључне речи: Ретов синдром, раст, ско-
лиоза, епилептички напади. 

 

УВОД 
  

Ретов синдром представља неуроразвојни 
поремећај, предоминантно деце женског пола, 
узрокован мутацијом MECP2 гена на X хро-
мозому1-4. Главне клиничке манифестације 
Ретовог синдрома су: прогресивна психомо-
торна детериорација после почетног нормал-

ног развоја, понашање слично аутистичном, 
стереотипни покрети руку, поремећај хода, 
епилептички напади и стечена микроцефалија1. 

Посматрањем 50 случајева Ретовог син-
дрома у Шведској током низа година, ради 
лакшег праћења болесница конструисан је си-
стем клиничких стадијума болести, који пока-
зује карактеристичан редослед јављања симп-
тома и знакова у класичном Ретовом синдро-
му5,6. Први, стадијум стагнације, у узрасту од 
6. до 18. месеца живота, карактерише 
неспецифични застој у развоју психомотор-
них функција. Следи други, брзи деструктив-
ни стадијум, у узрасту до четврте године 
живота, у којем болеснице губе однос са 
околином, уз развој деменције и губитак 
стечених способности употребе руку и 
говора. Следећи стадијум је псеудостацио-
нарни; настаје у предшколском и раном 
школском узрасту, са трајањем од неколико 
година. На крају, болеснице улазе у стадијум 
касне моторне детериорације, који траје 
деценијама, са доминантном мишићном сла-
бошћу, мршављењем, спастицитетом и знацима 
лезије доњег моторног неурона са последичном 
непокретношћу.  

Основни елементи клиничке слике су: по-
ремећаји дисања3, епилептички напади7, ско-
лиоза8-10, поремећаји хода и констипација3, уз 
честу појаву застоја у расту и неухрањено-
сти11-17. Разлози због којих се јављају застој у 
расту и неухрањеност нису у потпуности ра-
светљени, али се сматра да је развој ових по-
ремећаја мултифакторијалне природе.  

Циљ овог рада била је процена стања 
ухрањености и соматског раста  пацијентки-
ња са Ретовим синдромом, као и испитивање 
утицаја учесталости епилептичких напада, 
степена сколиозе, тежине респираторне ди-
сфункције, покретљивости и констипације на 
ухрањеност и раст, као фактора са потенци-
јалним посредним утицајем.  

 

МАТЕРИЈАЛ И МЕТОДЕ 
 

Наша трансверзална студија обухватила је 
29 пацијенткиња са Ретовим синдромом ле-
чених у Институту за мајку и дете „Др Вукан 
Чупић“ у Београду, у периоду од октобра 
2008. до јануара 2010. године. Клиничка дија-
гноза је постављена на основу модификова-
них критеријума Харберга и сарадника3. 

Извршена је антропометријска обрада на 
основу мерења телесне висине (TV), телесне 
масе (TM) и израчунавања индекса телесне 
масе (BMI) пацијенткиња. Висина пацијенткиња 
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мерена је стандардним и лежећим стадиомет-
ром, а маса пацијенткиња медицинском де-
цималном вагом. За антропометријску проце-
ну пацијенткиња одређивани су z скорови за 
TV, ТМ и BMI, стандардизовани за узраст 
према стандардима Центра за контролу боле-
сти и превенцију18. 

Степен сколиозе, учесталост епилеп-
тичких напада, покретљивост и тежина ре-
спираторне дисфункције процењивани су на 
основу клиничких скала за одређивање тежи-
не обољења, препоручених од стране Истра-
живачког центра за ретке болести при UAB-
CIRC19. Процену учесталости епилептичких 
напада (нема, једном месечно, једном ме-
сечно до недељно, једном недељно, више 
пута недељно), покретљивости ( не стоји, 
стоји уз помоћ, самостално стоји, хода уз по-
моћ, самостално хода), тежине респираторне 
дисфункције (без респираторне дисфункције, 
минимална хипервентилација и/или апнеа 
(<10% времена), интермитентна хипервенти-
лација и/или апнеа (<50% времена), кон-
стантна хипервентилација и/или апнеа без 
цијанозе, константна хипервентилација и/или 
апнеа са цијанозом) и присуства констипације 
(има, нема), давали су родитељи пацијентки-
ња, док је степен сколиозе одређиван на осно-
ву клиничког прегледа, PA и латералне ра-
диографије кичменог стуба. Анализом радио-
графских снимака одређиван је степен 
кривине по Cobbu, ротација пршљенских тела 
и коштана зрелост пацијенткиња (напредовање 
осификације епифизе карличне кости или 
осификација прстенастих апофиза тела пршљена).  

Подаци су представљени методама де-
скриптивне статистике (аритметичка средина 
± стандардна девијација, стандардизоване z-
вредности, релативне фреквенције). За поре-
ђења су коришћени Студент-ов т-тест и Pear-
son-ова линеарна корелација за параметарска 
обележја, као и Спеарман-ова корелација 
ранга за непараметарска обележја. Праг ста-
тистичке значајности постављен је на 0,05. 
Статистичка обрада података обављена је у 
софтверском пакету PASW Statistics 18 (SPSS 
Inc, Chicago, IL). Стандардизоване z-вредно-
сти антропометријских параметара израчуна-
те су ламбда-ми-сигма методом (16), помоћу 
софтвера Еpi Info v 3.5.1 (CDC, Atlanta, GA). 

 

РЕЗУЛТАТИ 
 

Просечан узраст пацијенткиња (N=29) био 
је 145,5±90,1 месеци. Просечна висина била је 

125,2±22,1cm, просечна телесна маса 
27,6±12,3kg, а просечни BMI 16,6±3,5kg/m2. 

Клиничке карактеристике пацијенткиња 
представљене су у Табели 1. 

 

Табела 1. Клиничке карактеристике па-
цијенткиња са Ретовим синдромом 

 

 n % 

дисање 

без респираторне 
дисфункције 2 7,1 

минимална 
хипервентилација и/или 
апнеа (<10% времена) 

10 35,7 

интермитентна 
хипервентилација и/или 
апнеа (50% времена) 

13 46,4 

константна 
хипервентилација и/или 
апнеа без цијанозе 

2 7,1 

константна 
хипервентилација и/или 
апнеа са цијанозом 

1 3,6 

констипација 
не 14 48,3 
да 15 51,7 

сколиоза 

не 12 41,4 
<20 4 13,8 
20-40 4 13,8 
40-60 6 20,7 
>60 3 10,3 

епилептички 
напади 

не 18 62,1 
месечно 7 24,1 
месечно до недељно 0 0,0 
недељно 3 10,3 
више пута недељно 1 3,4 

покретљивост 

не стоји 9 31,0 
стоји уз помоћ 3 10,3 
самостално стоји 0 0,0 
хода уз помоћ 6 20,7 
самостално хода 11 37,9 

 

Просечни z скорови за телесну висину, 
масу и BMI за узраст пацијенткиња са Рето-
вим синдромом били су статистички значајно 
нижи у односу на општу популацију, што је 
изражено негативним z скоровима (Табела 2). 

 

Табела 2. Просечни z скорови за телесну 
висину за узраст, телесну масу за узраст и 
BMI за  узраст 

 

  

Test Value = 0 

t df p M 

CI95% 
Lower Upper 

BMI за 
узраст 

-3,20 28 0,003 -1,31 -2,15 -0,47 
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Телесна 
висина 
за узраст 

-5,35 28 0,000 -1,74 -2,41 -1,08 

Телесна 
маса за 
узраст 

-3,73 28 0,001 -2,64 -4,09 -1,19 

 

Нађена је статистички значајна негативна 
повезаност између старости пацијенткиња и 
просечних z скорова за телесну висину за уз-
раст (r=-0,464 p=0,011) (График 1), масу за 
узраст (r=-0,433 p=0,019) (График 2) и BMI за 
узраст (r=-0,433 p=0,019) (График 3).

 

График 1. Корелација између година пацијенткиња и просечног z скора за телесну висину 
за узраст 

 

 

 

График 2. Корелација између година пацијенткиња и просечног z скора за телесну масу за 
узраст 
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График 3. Корелација између година пацијенткиња и просечног z скора за BMI за узраст 

 

 

 

Није нађена статистички значајна повеза-
ност између просечних z скорова за телесну 
висину, масу и BMI за узраст и учесталости 
епилептичких напада, покретљивости, тежине 
респираторне дисфункције и присуства кон-
стипације. Степен сколиозе је био стати-
стички значајно негативно повезан са про-
сечним z скоровима за телесну висину и масу 
за узраст, али не и са просечним z скором за 
BMI за узраст (Табеле 3 и 4). 
 

Табела 3. Корелације између просечних z 
скорова за телесну висину, масу и BMI за 
узраст и тежине респираторне дисфункције, 
степена сколиозе, учесталости епилептичких 
напада и покретљивости  

 

 дисање сколиоза 
епиле-
птички 
напади 

покрет-
љивост 

BMI 
за 

узраст 

r 0,088 -0,297 0,000 0,117 

p 0,656 0,117 1,000 0,544 

N 28 29 29 29 

ТВ за 
узраст 

r 0,142 -0,425 -0,125 0,221 

p 0,472 0,022 0,518 0,249 

N 28 29 29 29 

ТМ за 
узраст 

r 0,140 -0,405 -0,010 0,132 

p 0,477 0,029 0,958 0,496 

N 28 29 29 29 

r - Спирманов коефцијент корелације;  

N - број испитаника 

Табела 4. Разлика између просечних z 
скорова антропометријских параметара па-
цијенткиња са и  без констипације 
 

 
t-test 

t df p 
BMI за узраст    

TV за узраст 1,485 27 0,149 

ТТ за узраст 2,093 16,619 0,052 

 

ДИСКУСИЈА 
 

Наша студија је показала да су просечни z 
скорови за телесну висину, масу и BMI за 
узраст пацијенткиња са Ретовим синдромом 
били статистички значајно нижи у односу на 
општу популацију, што је у сагласности са 
подацима из доступне литературе12,20-22. 

 Нађена је статистистички значајна пове-
заност између узраста и просечног z скора за 
телесну висину, масу и BMI за узраст. При-
мећено је да су пацијенткиње у односу на 
општу популацију временом постепено 
заостајале у расту и развоју. Статистички 
значајна негативна корелација између узраста 
и масе нађена је и у истраживању и сар.12,23. 

Епилептички напади, поремећаји дисања, 
сколиоза, смањена покретљивост и констипа-
ција често су део клиничке слике Ретовог 
синдрома24. У нашој студији 37,9 % пацијент-
киња је имало епилепсију, 92,9 % поремећаје 
дисања, 58,6 % сколиозу, 62,1 % смањену по-
кретљивост, а 51,7 % констипацију. Слични 
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резултати су нађени и у студијама страних 
аутора25, 26. 

У нашој студији, учесталост епилепти-
чких напада, степен покретљивости, тежина 
респираторних поремећаја и присуство кон-
стипације нису били статистички значајно 
повезани са просечним вредностима z скоро-
ва антропометријских параметара. Међутим, 
једна аустралијска студија рађена на узорку 
од 201 пацијенткиње са Ретовим синдромом, 
показала је да су већи степен респираторне 
дисфункције и мања покретљивост у корела-
цији са нижим z скоровима за телесну висину, 
масу и BMI за узраст20. Сматра се да би поре-
мећаји дисања могли да утичу на отежан унос 
хране и повећан утрошак енергије и после-
дично негативно доприносили расту и ухра-
њености. Мада би се код пацијенткиња са 
мањом покретљивошћу очекивао мањи утро-
шак енергије и позитивно деловање на раст и 
ухрањеност, добијени резултати у овој сту-
дији сугеришу повезаност са другим факто-
рима који у садејству утичу на развој неухра-
њености и застој у расту12. 

Наше истраживање показало је стати-
стички значајну негативну повезаност степе-
на сколиозе и z скорова за телесну висину и 
масу за узраст, односно - пацијенткиње са ве-
ћим степеном сколиозе су биле неухрањеније 
и ниже у односу на очекиване вредности за 
тај узраст. Ова негативна повезаност није 
постојала између степена сколиозе и z скора 
за BMI за узраст. У студији шведских аутора8, 
испитивањем корелације степена сколиозе и 
узраста, односно степена сколиозе и година 
старости, показано је да развој сколиозе више 
зависи од стадијума болести него од узраста. 
Развој неурогене сколиозе указује на прогре-
сију болести, тако да се на основу наших ре-
зултата може закључити да су пацијенткиње 
са тежом клиничком сликом и већим степе-
ном сколиозе биле ниже и неухрањеније у 
односу на узраст. Наш налаз није у сагласно-
сти са резултатима студије Oddy и сар., који 
нису нашли статистички значајну повезаност 
степена сколиозе и z скорова испитиваних 
антропометријских показатеља10. 
 

ЗАКЉУЧАК 
 

Застој у расту и неухрањеност представ-
љају значајне проблеме који се јављају у ок-
виру Ретовог синдрома. Неке будуће студије 
које би се бавиле откривањем фактора од ко-
јих зависе раст и ухрањеност пацијената са 
Ретовим синдромом, значајно би допринеле 

унапређењу квалитета живота болесница и 
омогућиле евентуалну корекцију приступа 
симптоматској и другој супортивној терапији. 
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