Синдром Ретта

Код МКБ-10 F84.2 

Общие сведения. Состояние, до нaстоящего времени обнaруживaемое только у девочек, при котором явно нормaльное рaннее рaзвитие осложняется чaстичной или полной утрaтой речи, локомоторных нaвыков и нaвыков пользовaния рукaми одновременно с зaмедлением ростa головы.

Классификация – нет

Показания для стационарного лечения 

· Уточнение диагноза

· Расстройства психотического уровня и\или с выраженными и десоциализирующими психопатологическими проявлениями. 

· Суицидальное поведение

· Расстройства непсихотического уровня, проявления которых не купируются в условиях регулярно получаемой амбулаторной помощи.

· Подбор психотропной терапии, который по различным причинам затруднен в амбулаторных условиях.

· Психические и поведенческие расстройства, попадающие под действие статьи 29 Закона РК «О психиатрической помощи…»

· Решение экспертных вопросов в рамках медико-социальной, судебно – психиатрической, военной экспертиз, экспертизы по линии общественно – консультативного экспертного совета, по смене пола 

a. Добровольная плановая госпитализация производится при наличии: 

· документов, удостоверяющих личность и 

· письменного информированного согласия пациента или его законного представителя (ст.28 Закона Республики Казахстан «О психиатрической помощи и гарантиях прав граждан при ее оказании») и
· учетных форм («т.н. «квот»), дающих право на бесплатное получение высокоспециализированной медицинской помощи в рамках гарантированного государством объема (согласно приказу Министра здравоохранения Республики Казахстан от 22 декабря 2003 года № 941 «Правила об оказании высокоспециализированной медицинской помощи»)

b.Добровольная неотложная госпитализация производится при наличии
· Направительных документов бригады «скорой психиатрической помощи»

· документов, удостоверяющих личность

· письменного информированного согласия пациента или его законного представителя (ст.28 Закона Республики Казахстан «О психиатрической помощи и гарантиях прав граждан при ее оказании»)

· учетных форм («т.н. «квот»), дающих право на бесплатное получение высокоспециализированной медицинской помощи в рамках гарантированного государством объема (согласно приказу Министра здравоохранения Республики Казахстан от 22 декабря 2003 года № 941 «Правила об оказании высокоспециализированной медицинской помощи») – оформляется не позже 48 часов с момента поступления пациента в стационар

с. Недобровольная госпитализация производится в случаях, предусмотренных статьей 29 Закона Республики Казахстан «О психиатрической помощи и гарантиях прав граждан при ее оказании».

d. Принудительная госпитализация, а также госпитализация, обусловленная необходимостью проведения судебно-психиатрической экспертизы (СПЭ), производится в порядке, предусмотренным законодательством Республики Казахстан.

Диагностические критерии

· Возраст начала между 7 и 24 месяцами

· Наличие в анамнезе периода нормального развития

· Прогрессирующая потеря намеренных движений рук и тонких манипулятивных навыков

· Потеря или отсутствие развития речи

· Стереотипные движения рук: заламывания, «мытье рук», смачивание слюной

· Частые эпизоды одышки (насильственные вздохи)

· Общий психический регресс

· Нередки эпилептические припадки

· После 6 лет- спастический паралич нижних конечностей с атрофией мышц

Жалобы родных на нарушение психического развития ребенка
Из анамнеза – наличие сведений о нарушениях психического развития с раннего детства. 
Физикальное обследование – стигмы дизэмбриогенеза, возможно выявление двигательных нарушений. 

Лабораторные исследования – результаты неспецифичны

Инструментальные исследования – на ЭЭГ – возможна эпилептическая активность
Консультации специалистов – При подозрении\достоверной информации о наличии у больного сопутствующих заболеваний с целью установления сопутствующего диагноза\ оценки степени компенсации, для решения вопроса о дополнительных видах лечения.

Дифференциальный диагноз – 

	Рубрика МКБ-10
	Клиника
	Особенности течения

	Синдро Ретта
	Стереотипии в поведении, нарушение коммуникативной функциию
	Прогредиентность, ухудшение  в неврологической сфере 

	Детский аутизм
	
	Отсутствие прогредиентности


Минимальный объем лабораторно-инструментальных исследований, необходимый для госпитализации в Учреждение ВСМП (за исключением случаев недобровольной госпитализации)
· Флюорография и
· Микрореакция (или результаты RW). 

Перечень обязательных диагностических обследований в стационаре:

В приемном отделении: анализ на дифтерию, дизентерию и дизгруппу.

Обязательные диагностические исследования должны быть проведены не позже 3 суток с момента госпитализации больного.

a. Исследование крови – Общий клинический анализ крови с определением следующих параметров: эритроциты, гемоглобин, лейкоциты (лейкоцитарная формула), лимфоциты, СОЭ, тромбоциты.

Биохимический анализ крови с определением (при наличии технических возможностей):

· Билирубина (общего, свободного и связанного)

· АЛТ, АСТ

· Глюкозы 

· Общего белка и белковых фракций

b. Исследование мочи и кала – общий анализ мочи, анализ кала на яйца глистов

c. ЭКГ

Примечание. Взятие на анализ биологических жидкостей (пп. a, b), а также ЭКГ (пункт с), должны быть проведены до начала приема больным назначенных психотропных препаратов (за исключением случаев, когда эти процедуры резко затруднены из-за психического состояния больного или при его поступлении в выходные и праздничные дни, о чем лечащим врачом делается соответствующая отметка в истории болезни). 
d. Иные обязательные обследования:

· ЭЭГ, ЭхоЭГ.

· Консультация терапевта (педиатра), невропатолога, гинеколога (если пациент женского пола).
· Для больных, впервые поступивших в стационар, консультация психолога (экспериментально-диагностическое обследование)

Примечание. Обязательная кратность повторения вышеперечисленных обследований (пункты a, b, c, d)– 1 раз в месяц (более частая кратность может быть обусловлена необходимостью контроля и оценки состояния больного на фоне приема тех или иных лекарственных средств). 

Дополнительные обследования - могут быть обусловлены только диагностическими показаниями (уточнение диагноза; проведение дифференциального диагноза; при определении причин ухудшения состояния больного и т.п.), о чем лечащим врачом делается соответствующая отметка в истории болезни (аргументация назначения), и могут быть назначены с учетом имеющихся в Организации ВМСП возможностей либо, если их проведение превышает гарантированный государством объем, в рамках оказания платных услуг (согласно приложению к постановлению Правительства РК от 6.01.2006 №14).

· Компьютерная томография головного мозга

· Магнитно-резонансная томография головного мозга (включая случаи с введением контраста)

· РЭГ

· Ультразвуковая доплерография сосудов мозга

· Нейроиммунологическое обследование

· Исследования крови на токсоплазмоз

· Вирусологическое (включая ПЦР) и гормональное обследование

· Исследование спинно-мозговой жидкости

Лечение: 

Общие принципы назначения фармакотерапии в рамках оказания высокоспециализированной психиатрической помощи

a. Бесплатное обеспечение пациентов, госпитализируемых в Организацию, лекарственными средствами производится на основе Формуляра лекарственных средств, утвержденном руководством Организации (далее Формуляр).

b. Назначение лекарственных средств производится с учетом:

· их фактического наличия в Организации (при их отсутствии делается соответствующая запись в истории болезни), и
· медицинских показаний, психического, соматического и неврологического состояния больного (включая индивидуальную переносимость), и
· разрешений на их применение в том или ином возрасте, и
· особенностей известной (и доказанной) клинической эффективности, фармакокинетики, фармакодинамики и взаимодействия лекарственных средств.

с.Назначение зарегистрированных в Республике Казахстан препаратов, не включенных в Формуляр, осуществляется только:

· в рамках оказания платных услуг (согласно приложению к постановлению Правительства РК от 6.01.2006 №14),  

· по медицинским показаниям (за исключением случаев официальных клинических испытаний лекарственных средств, проводимых согласно соответствующим нормативным актам, 

· с письменного согласия пациента или его законного представителя (за исключением случаев недобровольной госпитализации), 

· на основании обоснованного письменного решения Формулярной комиссии Организации, созванной по аргументированному запросу лечащего врача, который не входит в состав комиссии.

d. Использование суточных дозировок препаратов, превышающих рекомендуемые в руководстве, обязательно аргументируется в истории болезни и заверяется подписями лечащего врача и заведующего отделением.

e. Одновременное назначение 5 (пяти) и более лекарственных средств обязательно аргументируется в истории болезни и заверяется подписями лечащего врача и заведующего отделением.

f. Назначение лекарственных средств, не зарегистрированных в Республике Казахстан, запрещено..
Ожидаемые результаты лечения – 

1. Обратное развитие клинических проявлений, обусловивших госпитализацию, достижение медикаментозной ремиссии, стабилизация состояния пациента.

2. Подбор поддерживающей психофармакотерапии и\или выбор вида психотерапевтического сопровождения.

3. Готовность больного по своему состоянию к переходу на этап дневного стационара, либо амбулаторного наблюдения, либо к включению в систему социально-трудовой реабилитации. 

Общие особенности терапии

· Режим – постоянный надзор

· Диета –общий стол
· Психофармакотерапия только симптоматическая 

Противоэпилетическая терапия

вальпроевая кислота  (А) внутрь до 15мг\кг\сутки

ламотриджин  (А) (А) внутрь до 10мг\кг\сутки

карбамазепин  (А) внутрь до 1200мг\сутки- при первично-генерализованных припадках

топирамат  (А) внутрь до 2мг\кг\сутки

Психотерапия

Нейролептики (по показаниям) с корректорами

галоперидол  (А) внутрь до 40мкг\кг\сутки 

тиоридазин (В) внутрь до 75мг\сутки

клозапин  (А) внутрь до 50мг\сутки

левомепромазин   (В) до 3мг\кг\сутки (опыт применения ограничен)

хлорпромазин  до 75мг\сутки

хлорпротиксен  (В) внутрь до 75мг\сутки ( с 6 лет)

тригексифенидил внутрь до 4мг\сутки

Сосудистая и ноотропная терапия

винпоцетин  – внутрь до 15 мг\сутки, парентерально на физ.р-ре 10 мг/сут

пирацетам  – внутрь до 3600мг\сутки, парентерально до 3000мг\сутки (курсами не более 10 дней).

Психотерапия 

ЛФК, физиотерапия, рефлексотерапия, трудотерапия по показаниям

Профилактические мероприятия и дальнейшее ведение-наблюдение психиатра, прием поддерживающей терапии, семейная психотерапия, решение социальных вопросов

Разработчики

директор Республиканского научно-практического центра психиатрии, психотерапии и наркологии МЗ РК, доктор мед.наук, С.А.Алтынбеков; главный врач Республиканского научно-практического центра психиатрии, психотерапии и наркологии МЗ РК И.Г.Ленская; заведующий отделом клинической психиатрии Республиканского научно-практического центра психиатрии, психотерапии и наркологии МЗ РК, кандидат мед.наук, Г.А.Джолдыгулов.
Уровни доказательности 

(А) – доказательства эффективности основаны на законченных и хорошо спланированных рандомизированных контролируемых исследованиях (РКИ). Использован совершенный математический аппарат

(В) – доказательства получены на основании РКИ. Доказательства ограничены, так как в конечной части исследования было недостаточное количество больных

(С) – доказательства не основаны на РКИ. Источник доказательства нерандомизированные исследования

(Д) – рекомендации к применению были основаны на проведенной экспертами дискуссии, в результате которой был достигнут консенсус
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