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Graag wil ik jullie vertel-
len wat wij de laatste tijd
hebben meegemaakt.

inds vorig jaar november

vonden we Katinka niet

zoals ze moest zijn. Ze
zat vol en was steeds hoesterig.
De huisdokter en de kinderarts
ontdekten niets. We maakten
ons dus maar niet zoveel zor-
gen. Maar ze bleef hoestzn.
Toen het zo erg werd dat ze
RI0ESt OVErgeven en soms
koorts had, trokken we weer
aan de bel.

LONGONTSTEKING

Op 7 februari wordt Katinka
ter observatie opgenomen en
men constateert een longontste-
king. Bovendien vertoont ze
uitdrogingsverschijnselen. Aan-
gezien de verpleging niet
gewend is aan de verzorging
van een meervoudig gehandi-
capt kind, zijn mijn man of ik
al die tijd aanwezig. Na tien
dagen wordt ze omtslagen. Ik
heb hier gemengde gevoelens
bij, want ik vind haar nog niet
goed. Ze hoest nog steeds slijm
op en verslikken blijft een pro-
bleem.

Begin maart begint ze weer
koortsig te worden en te bra-
ken. We zien het nog even aan,
omdat ze af en toe heel goed
lijkt. Toch volgt er eind maart
Weer een opname met dezelfde
diagnose.

PEG-sONDE

Ondertussen lopen we al een
tijdje met de gedachte om een
PEG-sonde aan te laten bren-
gen. Het eten geven is zo’n
probleem dat logeren al haast
niet meer kan en op het dag-
centrum redden ze het soms
ook niet meer. De voornaamste
reden om het niet te doen, is
dat we bang zijn dat ze dan
minder aandacht krijgt. Na
gesprekken en goede afspraken
met de leiding van de groep en
de artsen ter plekke besluiten
we toch tot een PEG, zeker nu

" Katinka toch al in het zieken-

huis is. Afgesproken is dat men
tot de ingreep overgaat als
Katinka in een goede conditie
is. Ze lijkt vrij goed te reage-
ren op de antibiotica en op 10
april krijgt ze onder narcose de
PEG-sonde. Ik mag alleen tij-
dens de ingreep zelf niet in de
operatiekamer zijn, maar zowel
voor als na de operatie mag ik
bij haar blijven.

*Het ziet er eigenlijk hele-
maal niet zo eng uit als ik
dacht en al snel kom ik er ach-
ter dat we dit vijf jaar eerder
hadden moeten doen. De stress
van het eten geven is weg, ter-
wijl ze zelf aangeeft als ze wat
in haar mond wil. Ze verslikt
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zich nu ook niet meer. ‘s Mor-
gens krijgt ze lekker een bordje
pap, ‘s avonds warm eten, tus-
sendoor warme appelmoes en
de rest wordt aangevuld met
sondevoeding.

Met goede moed nemen we
haar ‘genezen verklaard® weer
mee naar huis.

ERNSTIG

Op 27 april spuugt ze een keer
en de volgende dag heeft ze
41,4 koorts. Ze heeft rare plek-
ken op haar voeten, een soort
blaren. Met spoed moet ze naar
het ziekenhuis. Voor de derde
keer wordt een longontsteking
geconstateerd. Nu moet ze aan
een apparaat voor zuurstoftoe-
diening, een infuus, hartappa-
raat, antibiotica en sondevoe-
ding. Ze reageert nergens meer
op, geeft ook geen pijn aan en
reactie op prikkels blijft uit.
Op 30 april, als de meeste
mensen met andere dingen
bezig zijn, komt de kinderarts
bij ons. Ze is heel bezorgd
over Katinka en vertelt ons wat
ze denkt. We moeten er ernstig
rekening mee houden dat
Katinka het deze keer niet redt.
Als haar longetjes blijven vol-
lopen, is er kans dat de long-
blaasjes niet meer goed zijn en
dat de infectiehaard niet weg
zal gaan.

De dag erna ziet iedereen dat
het niet goed gaat met ons
grietje. Alle familie en vrien-
den komen langs om afscheid
te nemen. Ik hoef niet zoveel
uit te leggen, want iedereen
ziet dat er een engeltje in dat
bedje ligt. Gesprekken met een
pastoraal medewerker doen ons
heel goed en hoewel ons geloof
ver te zoeken is, lijkt Katinka
er wel wat mee te doen.

OMMEKEER

Wat er gebeurd is, weten we
nog steeds niet, maar de vol-
gende dag doet ze haar ogen
open en binnen een week is ze
beter dan ooit. Toch blijft er
het vermoeden dat dit alleen
een opleving is. We besluiten
haar thuis te verzorgen met
hulp van de thuiszorg voor
gehandicapten, vrienden en
familie. We durven er bijna

niet over te spreken, maar wij
vinden dat het goed gaat.

Op 20 juni is de verlossende
uitspraak. Dan wordrt de scan
gemaakt die antwoord moet
geven op alle vragen. De kin-
derarts gaat mee om meteen de
uitslag te kunnen geven. En
wat wij niet durfden dromen,
de longen zijn helemaal gene-
zen; er is niets op te zien!

OP EEN RIJTJE

Diezelfde dag stoppen we met
de antibiotica en proberen we
alles op een rijtje te zeuen. Het
valt namelijk niet mee als je
eerst afscheid hebt genomen
van je meisje en later weer blij
moet zijn dat ze er nog is.

We zijn er wel achter dat die
PEG een enorme ontlasting
betekent. Ze verslikt zich niet
meer, omdat ze rechtop eten
krijgt en als ze niet meer wil,
dan stop ik. Ik kan nu rustig
eens een dagje weg. Mijn man
probeert haar dan eerst wat
eten te geven en lukt het niet,
dan geeft hij het via de PEG.
Binnen twee maanden is Katin-
ka vijf kilo gegroeid en echt

niet omdat ze teveel krijgt.
Nee, ze krijgt nu eindelijk wat
een meisje van haar kaliber
nodig heeft.

Ondertussen is haar slaap-
waakritme weer normaal.
Alleen als ze veel epileptische
activiteiten heeft, is haar ritme
verstoord. Maar of het door de
voeding komt of niet, de aan-
vallen zijn een stuk minder
geworden en ze zijn minder
heftig.

MIJN ERVARING

Mensen, je doet je kind echt
niets te kort met een PEG
sonde. Je krijgt juist veel meer
tijd om andere, leuke dingen
met je kind te doen. Geloof
me, je wilt niet weten hoe hoog
de drempel voor ons was om
dit te laten doen. Eet je kind
goed op een bepaald moment,
dan gebruik je de PEG toch
niet. Heel simpel en zelfs oma
kan nu eten geven.

Jullie mogen mij altijd bellen
voor meer informatie en ook
Zomaar.

Karin en Ron Burger

Redactioneel

Dankzij een flinke gift van de
‘Ladies Circle’ uit Roermond,
hebben we op onze familiedag
van 24 juni, naast een informa-
tief programma voor de

ouders, een fantastisch pro-
gramma kunnen maken voor
alle Rert meisjes en hun broer-
tjes en zusjes. Petje af voor
Leonieke Wiertz die de hele
organisatie heeft verzorgd! De
inleiding van Raoul Hennekam
was heel informatief, de lunch
goed verzorgd en gezellig voor
iedereen en ook het weer viel
mee. We zullen er volgend jaar
een hele roer aan hebben om
het weer zo goed te doen.

*De eerste resultaten van
de ‘actie Breedveld’ worden
merkbaar. In een aantal kran-
ten hebben mooie artikelen en
foro’s gestaan over meisjes mer
het Rert syndroom (Jennifer,

Menina, Fenna en Marlies).
We hopen natuurlijk dar deze
aandachr bijdraagt aan de her-
kenning.

In de volgende nieuwsbrief zul-
len we verslag doen over her
Internationale Rerr Congres
van afgelopen zomer in Japan.
Lies Reitsema is daar geweest.

We willen de komende tijd in
de nieuwsbrief graag aandacht
besteden aan diverse mogelijk-
heden die ouders (of anderen)
hebben uitgedacht voor hun
Rett meisjes om zichzelf op een
prettige manier bezig te hou-
den. Hans en Anja Biemans
bijten het spits af met een stuk-
Je over Annika en haar compu-
ter. Er zijn vast meer ouders
die dingen hebben bedachr.
Laar het ons weten!

aty



Annika en haar computer

Een computer kan een welkome aanvulling zijn om de

mogelijkheden tot communicatie, ontwikkeling en ont-

spanning uit te breiden.

elf kwamen we op het

idee onze dochter eens

achter de computer te
zetten toen ze erg nadrukkelijk
naar de computer ging kijken
wanneer onze andere kinderen
computerspelletjes aan het spe-
len waren. Ze had wel door dat
er door op de toetsen te ram-
men het een en ander gebeur-
de.

AANGEPAST EXEMPLAAR
Via onze ziektekostenverzeke-
raar hebben we een aangepaste
compuier aangevraagd (met als
doel: verbeteren van de com-
municatie) en gekregen. Ze
heeft nu een computer met aan-
raakscherm en aangepaste soft-
ware. Ze gebruikt de computer
om keuzes aan te geven, picto-
grammen te leren en ook puur
VOOT ontspanning.

*Het gebruik van het aan-
raakscherm heeft een duidelijk
voordeel. Er is onmiddellijk
acue/reactie, wat haar stimu-
leert om door te blijven gaan.
De apraxie belemmert haar nog
wel eens en we zijn nog steeds
bezig om uit te zoeken of het
nu beter gaat met of zonder
armspalkjes.

KEUZES MAKEN

Via de computer wordt ze
getraind om bewuste keuzes te
maken. Welk spelletje wil je
doen? Welk verhaaltje wil je
horen? Wijs dit of dat aan
€nzovoorts.

Ook kan er gewerkt worden
aan lichaamsbesef. Waar is de
neus, buik, hoofd? Dit kan
later misschien weer gebruikt
worden om bijvoorbeeld pijn
aan te geven. Momenteel zijn
we bezig om pictogrammen
aan te leren. Nu nog van heel
concrete zaken, maar in de toe-

komst willen we graag ook
gaan werken met ‘emo-pic-
to’s’. Dat zijn pictogrammen
die een gevoel aangeven. We
hopen dat ze op die manier ook
leert om haar emoties en
gevoelens aan derden duidelijk
tg maken.

ONTSPANNING

En net als bij elk kind kan de
computer ook gebruikt worden
voor ontspanning. In ons geval
gaat het dan om het inscannen
van favoriete boekjes met bij-
behorend verhaal. Die kan
Annika vervolgens vrij zelf-
standig ‘lezen’. Ze raakt het
scherm aan en er komt een
nieuwe pagina. Normale een-
voudige kindersoftware kan
heel aansprekend zijn, vooral
als er een muziekje bij zit. Ook
bepaalde oefeningen als memo-
ry en het aangeven van tegen-
stellingen lukken al heel aar-
dig.

Hans en Anja Biemans

Ondersteunen

d

Gebruik van de computer
kan ondersteunend zijn bij
ontwikkeling, communica-

tie en ontspanning.

Onrwikkeling
Ontwikkelingsgerichte

oefeningen zoals memory,

tegenstellingen, vormen,
kleuren, lichaamsbesef.

Her voordeel van een com-

puter is dat hij eindeloos
kan blijven herhalen zon

der zijn geduld (en enthou-

siasme) te verliezen.

Communicatie
Het aanleren en oefenen

van keuzes maken, aange-
ven van keuzes, ter voor-
bereiding van andere com-

municatieapparatuur die

gemakkelijker kan worden

meegenomen.

Ontspanning
Boekjes inscannen en

voorlezer, muziekspelle-

tjes, combineren van

afbeeldingen met de juiste

geluiden enz..
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Verslag van de inleiding
van dr. R.C.M. Henne-
kam, kinderarts en kli-
nisch geneticus, AMC
Amsterdam, op de fami-
liedag van het Netwerk
Rett syndroom op zater-
dag 24 juni 2000.

Op deze bladzijden vindt
u ook foto’s van de fami-
liedag.
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L Dr. R.C.M. Hennekam

De genetica van
het Rett syndroom

Het verhaal over de genetica van het Rett syndroom

begint bij de chromosomen. Daarna wordt verteld wat

er bekend is van de genetica van het Rett syndroom en

wat de gevolgen van recente ontdekkingen kunnen

zijn.

hromosomen zijn de

dragers van de erfelijke

eigenschappen die
bepalen of we lang worden of
kort, wat de kleur van ons haar
is en heel veel meer. Alle chro-
mosomen zijn aanwezig in elke
kern van elke cel in ons
lichaam: huidcellen, bloedcel-
len, spiercellen. In een cel van
onze pink zit net zo goed de
informatie over onze haarkleur
als in onze haarcellen. Ook een
verandering in een erfelijke
eigenschap in een chromosoom
is in elke cel aanwezig.

*Kijken we als leken door
een microscoop naar de chro-
mosomen, dan lijkt een kluwen
wollen draadjes. Kijk je nauw-
keuriger dan zie je verschil in
lengte en verschil in de ‘streep-
Jjescode’. Het langste chromo-
soom heeft men het nummer 1
gegeven en zo door tot num-
mer 22 voor het kortste. Van
elk nummer zijn er twee, plus
twee geslachtschromosomen: X
voor het vrouwelijke en Y voor
het mannelijke geslachtschro-
mosoom. Een meisje heeft 22
paren gewone chromosomen en
twee X chromosomen. Een
jongen heeft behalve 22 paren
gewone chromosomen een X
en een Y chromosoom.

Bij de vorming van zaadcellen
en eicellen verdelen de chro-
mosomen zich. Bij de bevruch-
ting ontstaat een bevruchte
eicel (zygoot) met opnieuw 46
paren; van elk paar is een helft

van de vader en de andere helft
van de moeder afkomstig. In
schema’s over erfelijkheid
wordt vaak alleen de X en de
Y aangegeven. Daarnaast moet
je dus eigenlijk nog de cijfers

1 t/m 22 denken.

man  vrouw
XY XX

mogelijke combinatie kind

XX XX XY Xy

Meisjes hebben dus een X van
hun vader en een X van hun
moeder. Jongens krijgen hun X
chromosoom altijd van de moe-

der en het Y chromosoom van
hun vader.

*Een bevruchte eicel deelt
zich in twee cellen. Ieder van
die twee cellen deelt zich weer
in twee, de vier zo ontstane
cellen delen zich tot acht en zo
verder. Uit dit kleine klompje
cellen groeit en ontwikkelt zich
een kind.

Een eeneiige tweeling ontstaat
wanneer een bevruchte eicel
zich deelt en vervolgens uit
elkaar gaat. Daarna gaan de
delingen gewoon door en
groeien er twee kinderen met
precies dezelfde erfelijke
eigenschappen. Dat maakt
tweelingen zo belangrijk voor
onze kennis over erfelijkheid.
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GENETICA VAN RETT SYN-

DROOM TOT 1999

* Het Rett syndroom komt
voor bij een op elke 15.000
meisjes. In de literatur is
heel zelden sprake van een
jongen met vergelijkbare
kenmerken.

* Het is vrijwel altijd spora-

disch. Dat wil zeggen dat in

het gezin en in de ruimere
familie niet meer kinderen
met Rett syndroom voorko-
men. Er zijn wereldwijd
slechts enkele ‘familiaire’
patienten bekend. Het gaat
daarbij om enkele zusjes

(geen tweeling), een tante en

nichtje, of nichijes.

Eeneiige wweelingen zijn

bijna altijd ‘concordant’: bei-

den hebben het Rett syn-
droom.

De miskraam-frequentie in

de gezinnen met een dochter

met Rett syndroom is niet
verhoogd. De ‘afwezigheid’
van jongens met Rett kan niet
verklaard worden door een
hogere kwetsbaarheid van
ongeboren jongens, waardoor
het vroeg in de zwangerschap
al mis gaat.

* Het percentage ouders dat
familie van elkaar is (consan-
guiniteit), is niet verhoogd.
Alleen in een Zweeds onder-
zoek werd dit wel gevonden,
maar dat zegt niet zoveel
want eigenlijk zijn alle Zwe-
den in de verte familie van
elkaar.

*

X

RETT SYNDROOM NU

Een hele reeks verklaringen is
bedacht om de bekende feiten
met elkaar in verband te bren-
gen. Men meende wel dat het
iets te maken moest hebben
met het X chromosoom. In
oktober 1999 verscheen in het
tijdschrift ‘Nawre Genetics’
(zie nieuwsbrief nummer 15)
een artikel van de groep van
dr. Zoghby over de Rett muta-
tie MECP-2. Zij zijn ruim tien
jaar bezig geweest met hun
zoektocht. Systematisch zijn ze
alle genen op het X-chromo-
soom gaan ‘nalopen’ op moge-
lijke veranderingen. Totdat ein-
delijk bij het MECP-2 gen
(helemaal onderin op het

X chromosoom) de verande-
ring gevonden werd.

MECP-2

Voluit staat MECP?2 voor:
methyl-CpG-binding protein
type 2. Dit is een stukje eiwit
met twee delen: een methyl-
CpG-bindend deel en een trans-
criptie-bindend deel. Samen
beperkt dit het aflezen van
DNA van de chromosomen.

Al onze genetische informatie
is in elke lichaamscel aanwe-
zig. Er is een verfijnd regelme-
chanisme nodig om te zorgen
dat in iedere cel alleen die
informatie gebruikt wordt die
nodig is voor het functioneren
van die cel op die plek in ons
lichaam. Voor de pink is het
niet belangrijk of we rood of
bruin haar hebben. Die infor-
matie moet dus ‘slapend’
gehouden worden. Daarin heeft
MECP2 een belangrijke func-
tie.

Kijk je naar de chromosomen
via een electronenmicroscoop,
dan kun je zien dat de (meters-
lange) strengen DNA, waaruit
de chromosomen bestaan, heel
erg opgerold en gevouwen zijn
om toch in de cel te passen.
Het voordeel is dat alle infor-
matie overal aanwezig is, maar
in elkaar gedraaid is de infor-
matie niet bruikbaar. Wil infor-
matie ‘afgelezen’ kunnen wor-
den, dan moet het op die plaats
een beetje worden uitgerold. In
rust wordt het weer in elkaar

gebonden. Bij dat mechanisme
is MECP2 betrokken.

Stel je een helemaal in elkaar
gedraaid elastiekje voor. Je
kunt hierin een klein stukje
rechitrekken en het terug laten
veren. Het kleine rechtgetrok-
ken stukje is afleesbaar DNA;
dit geeft de instructie voor de
aanmaak van een eiwit. Opge-
rold en ineengedraaid is het
niet afleesbaar; er wordt geen
eiwit gevormd.

TE VEEL NORMAAL EIWIT
De verandering in MECP2
Zorgt voor een stoornis in het
opgerold en gevouwen houden
van het DNA, en daarmee dus
vOOor een stoornis in het afle-
zen. Door de verandering in
MECP2 wordt de DNA-streng
niet op tijd weer in elkaar
gebonden, daardoor wordt
teveel DNA afgelezen en wordt
teveel (normaal) eiwit aange-
maakt. Een teveel aan normale
eiwitten is de oorzaak van het
Rett syndroom. MECP2 is een
‘regel-gen’ op het X chromo-
soom; het regelt het aflezen
van de code van stukjes van
andere chromosomen en de
aanmaak van eiwitten via ande-
re chromosomen. Welke weten
we nog niet.

*Bij meisjes met Rett syn-
droom is er een verandering op
het X chromosoom (een muta-
tie in MECP2), maar we weten
niet welke processen hierdoor
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in de war raken. Er zijn 22
andere paren chromosomen die
in principe normaal zijn en de
goede code bevatten voor de
aanmaak van allerlei eiwinen.
Alleen is het aflezen van deze
code verstoord. Daarom wordt
MECP?2 een transcriptie
(=aflees) regulatie-eiwit
genoemd. De grote uitdaging
wordt het uitpuzzelen van
welke stoffen teveel worden
afgelezen.

*Het zou kunnen dat
MECP2 onder andere invloed
heeft op eiwitten die hun code
hebben op chromosoom 15. Er
is overeenkomst tussen ken-
merken van meisjes met Rett
syndroom en kenmerken van
kinderen met Angelman syn-
droom, dat veroorzaakt wordt
door een verandering in genen
op chromosoom 15. Wellicht
dat van een (of meer) van de
genen die veramwoordelijk zijn
voor Angelman syndroom, ook
teveel worden afgelezen bij
meisjes met Rett syndroom.
Voorlopig is dit alleen een sug-
gestie.

GEVOLGEN VAN DE
ONTDEKKING

Sinds de publicatie van dr.
Zoghby doen de genetische
centra onderzoek bij hen
bekende Rett meisjes en hun
ouders. Van het zoeken naar

een speld in een hooiberg is het
zoeken naar een bepaalde speld
op een speldenkussen gewor-
den. Toch nog lastig.

In verschillende publicaties van
onderzoeksgroepen uit Duits-
land, Frankrijk, de VS en
Engeland zijn al resultaten
beschreven. Bij ongeveer 70
tot 80 procent van de meisjes
met de klassieke kenmerken
van het Rett syndroom is een
mutatie in het MECP2 gen aan-
toonbaar. Het onderzoek is las-
tig doordat nog niet het hele
gen in kaart is gebracht. Soms
is nog geen mutatie te vinden.
Wordt een mutatie gevonden,
dan is de diagnose Rett syn-
droom met zekerheid te stellen.
In principe wordt ook het bloed
van beide ouders onderzocht
om te zien of een van hen
dezelfde mutatie (slapend)
heeft. Bij de meerderheid van
de ouders is dit niet het geval.
Het gaat dan dus om een spon-
tane mutatie.

Een volgende stap is zoeken
naar een verband tussen de
plaats van de muatie en de
ernst van de klachten. Vanuit
de eerste onderzoeken (met
name het onderzoek uit Car-
diff) lijkt dat mogelijk.

ANTWOORDEN OP OUDE
VRAGEN?

Een van de raadsels rond het
Rett syndroom is het ‘ontbre-

ken van jongens’. In de litera-
tuur zijn er slechts enkele
publicaties over jongens met
kenmerken van het Rett syn-
droom. Bij één jongen uit een
gezin met een meisje met Ret
syndroom is (achteraf) de
mutatie vastgesteld. Dit jonge-
tje had direct bij de geboorte
een sterk verhoogde spierspan-
ning en zeer ernstige epilepsie.
Hij is op eenjarige leeftijd
overleden. Rett syndroom kan
dus bij jongens voorkomen.
Heel lang is gedacht dat Rett
syndroom, zou het bij jongens
voorkomen, zulke ernstige
gevolgen zou hebben voor de
groei en ontwikkeling dat zij
ruim voor de geboorte overlij-
den. Maar dit zou betekenen
dat in gezinnen met een doch-
ter met Rett syndroom meer
miskramen voorkomen. Dit is
nooit aangetoond.

Een mogelijke verklaring voor
het verschil zou kunnen zijn
dat de verandering in MECP2
‘spontaan’ gemakkelijker
optreedt in zaadcellen dan in
eicellen. Dus dat het X-chro-
mosoom in de zaadcel iets
gemakkelijker kan veranderen
dan het X-chromosoom in de
eicel. Meisjes krijgen één X-
chromosoom van hun vader, en
kunnen dus de verandering van
hun vader krijgen. Omdat jon-
gens het X-chromosoom altijd
van hun moeder (dus via de
eicel) krijgen, zou dit kunnen
verklaren dat er relatief erg
weinig jongens met Rett-syn-
droom zijn.

UITZONDERING

Hoe is dit te combineren met
het verhaal tijdens de familie-
dag van de Belgische zuster-
vereniging over overerving in
de vrouwelijke lijn?

Dat verhaal klopt wel. Alleen
gaat het dan om de uitzonderin-
gen waarbij het Rett syndroom
familiair voorkomt.
Mannen/jongens hebben één X-
chromosoom. Om goed te kun-
nen groeien en ontwikkelen
wordt dit altijd afgelezen.
Vrouwen/meisjes hebben twee
X chromosomen. Daarom is er
een proces (lyonisatie) dat
zorgt dat bij meisjes-embryo’s



na een aantal weken in elke cel
de keuze wordt gemaakt welk
X chromosoom wordt ‘afgele-
zen’ en welk X chromosoom
inactief blijft. Deze keuze gaat
willekeurig. Daardoor kan het
gebeuren dat een vrouw/meisje
wel in alle lichaamscellen de
afwijking op MECP2 heeft op
een van de twee X chromoso-
men, maar dat toevallig steeds
het andere, niet afwijkende X-
chromosoom wordt ‘aange-
schakeld’. Deze vrouw is zelf
daardoor gezond. Geeft deze
vrouw het X chromosoom met
het veranderde MECP2 door

aan haar kind, en wordt dit bij
het kind niet op dezelfde
manier slapend gehouden, dan
heeft dit kind wel de sympto-
men van het Rett syndroom.
Dit is de verklaring voor de
zeer zeldzame gevallen van het
familiair voorkomen van Rett-
syndroom. Tegelijk is dit
mogelijk een (deel van de) ver-
klaring voor de verschillen in
ernst van het Rett syndroom.

ToT sLor

Het Rett syndroom is zeker een
genetische aandoening. De vol-
gende stap is dan om te zoeken

naar manieren om het te voor-
komen of de gevolgen ervan te
beperken. Daarvoor is nog een
lange weg te gaan. Tegelijk wil
‘genetisch bepaald’ niet zeggen
dat we intussen niets kunnen
doen.

Veel ouders vinden met hun
dochter in de opvoeding toch
een soort balans. Voorlopig
zullen onze inspanningen voor-
al daarop gericht moeten blij-
ven. Want we zijn nu nog heel
ver af van het opheffen van de
beperkingen die het gevolg zijn
van Rett syndroom.

Theatervoorstelling

Terwijl onze pappa’s en mam-
ma’s naar de lezing van profes-
sor Hennekam luisterden, gin-
gen wij naar een theatervoor-
stelling.

*De deur ging open en een
voor een werden we binnenge-
leid door twee mooi aangekle-
de mensen. Ze praatten niet,
maar ze kwamen voor ons
staan, zochten onze ogen,
nodigden ons uit met hun
armen en wezen ons een plekje
in de ruimte. Zo kwamen we
met z'n allen in een grote kring
te zitten. Op de achtergrond
klonk mooie, rustige muziek.
Terwijl wij daar zaten, kwa-
men ze steeds naar een van ons
toe. Ze gingen dan voor ons
staan en zochten voorzichtig
contact. Als wij bewogen, dan
deden zij ons na. Als wij
geluid maken, dan maakten zij
hetzelfde geluid. Zo werden we
voorzichtig uitgelokt om con-
tact te maken en om onze
geluiden te herhalen. Daarna
kwamen ze met muziekinstru-
menten bij ons langs. Er hing
een fijne sfeer en we genoten
allemaal.

Aan het eind werden we om de
beurt gegroet met een diepe
buiging en een liedje met onze
naam erin.

Na het leuke theater konden we
nog gaan zwemmen, wandelen
of op een paardrijden. Zo
vloog de ochtend voorbij.

Nicole Houdijk
namens de Reit meisjes
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Oproep

Wie heeft ervaring met
de prikpil bij meisjes met
Rett syndroom?

Floortje is zestien jaar en
menstrueert al vanaf haar
elfde. In het begin had ze er
weinig last van. Ze kreeg bij
pijn en uit voorzorg een
paracetamol en na twee dagen
was het leed geleden.

Na verloop van tijd namen de
kiachten toe: ze was uren ach-
tereen heel gespannen, had last
van klamme handjes en voet-
Jes, langdurig adem inhouden,
niet kunnen slapen (ook al was
ze erg moe), constant blijven
klappen. Ze dronk niet en at
slecht. Dit duurde dan een paar
dagen en nachten.

*Om haar cyclus goed op
gang te brengen en de klachten

weg te nemen, bezochten we
twee jaar lang een (erkende)
homeopaat. Haar cyclus ver-
loopt nu goed en haar menstru-
atie duurt ongeveer vijf dagen.
Helaas kreeg ze daarbij weer
epileptische aanvallen (deze
waren al jaren met succes
onderdrukt), vooral tijdens de
ovulatie en net voor het begin
van de menstruatie.
Momenteel zijn de klachten
verergerd. Het duurt vaak drie
hele nachten en dagen. Daarna
heeft Floortje een week nodig
om wat bij te komen en dit dus
twee keer per maand! In april
zijn we gestopt met de homeo-
pathie, omdat het middel nu
erger werd dan de kwaal.

Mogelijk zijn de klachten erger
geworden door deze aanpak?
We weten het niet.

*Een alternatief is nu de
prikpil, wel tegenstrijdig
natuurlijk om alles chemisch
stil te leggen. Deze stap zullen
we zeker niet snel nemen.
Daarom willen we graag con-
tact met ouders die ervaring
hebben met het gebruik van de
prikpil. Wie neemt contact met
ons op?

Alvast bedankt,
Floortje en Josepha Verbaten

Telefoon (0165) 31 58 86
(na 21.00 uur)

International Rett
Syndrome Assocation (ISRA)

De Amerikaanse Rett vereni-
ging heeft een uitgebreide
internetsite met wel 500 pagi-
na’s informatie over het Rett
syndroom en de IRSA. Met de
zoekmachine is gericht infor-
matie te vinden, maar even
bladeren is ook aardig.

Op de startpagina staat op dit
momerit een foto van Abigail
Brodsky en de Engelse tekst
“We’re glad you found us...
Welcome to our Rett family
home. Touched by Silent
Angel?” en een lied van de
CD ‘Silent Angels’.

Video’s van de IRSA zijn
rechtstreeks via de internetsite
te bestellen: ook de nieuwe
video ‘Silent angels’ waarin

Julia Roberts Abigail Brodsky
en haar familie voorstelt.

Het internetadres is:
www.rettsyndrome.org



Annika

Hallo luitjes,

Volgens pappa en mamma
moet ik eigenlijk in deze
nieuwsbrief geen stukje schrij-
ven, want er staat al veel over
mij in. Maar ik kan het niet
laten, ik vind het veel te leuk.

Ik ben voor het eerst in mijn
leven in het buitenland op
vakantie geweest. Nee, niet zo
even vlak over de grens in
Duitsland of Belgié. Nee, echt
in het buitenland: Zuid-Frank-
rijk. Machtig!

Tot nu toe gingen we meestal
naar de Waddeneilanden, bij
voorkeur Vlieland, maar dit
jaar viel dat in het water. Dus
via internet op zoek naar een
aangepast vakantiehuisje, want
dat heb ik wel nodig. Toen
belde er een heel aardige
meneer van een vereniging die
in La Romieu in Zuid-
Frankrijk, op een gewone cam-
ping twee aangepaste huisjes
had. Via hem hebben we voor
twee weken een huisje geboekt.

De reis op zichzelf was al een
avontuur. Met de nieuwe grote
bus, waar nu ook een airco in
zit, zijn we eerst naar opa in
Brabant gereden. Daar zijn we
blijven slapen. De volgens dag
zijn we langs Parijs naar Orle-
ans gereden. Daar sliepen we
in een hotelletje. Leuk joh, met
mamma op één kamer. Ik heb
de halve nacht liggen ginnegap-
pen.

Daags daarna zijn we doorge-
reden naar La Romieu. Die ene
file waar we in terecht kwamen
(750 meter in 45 minuten) was
minder leuk, maar we hadden
de airco, en er waren vriende-
lijke mensen langs de weg die
ons zomaar flessen met water
en spelletjes gaven.

Het huisje op de camping had
twee hoog-laag bedden (een
om in te slapen en een als aan-
kleedtafel), een grote douche
en verder genoeg ruimte om
met zeven mensen binnen te
kunnen slapen. Maar Jorn en
Elisanne sliepen in een tentje,
dus was er een kamertje over
als opslagruimte. Want we
hadden toch veel spullen mee,
ongelofelijk...

*Bij de camping was een
zwembad. De eerste week
vond ik het water wat koud.
Maar toen het de tweede week
40° en meer werd vond zelfs
ik het water lekker. Ik ben
zelfs een beetje bruin gewor-
den, ook al hebben pappa en
mamma goed opgelet dat ik
niet zou verbranden.

We zijn vaak in de buurt naar
allerlei leuke dingen gaan kij-
ken: een wijncorporatie, een
kasteel, een klooster met een
kerk, opgravingen van een
Romeinse villa en mooie oude
dorpen in de omgeving.

We kregen elke dag verse
croissantjes als ontbijt, want
die werden op de camping ver-
kocht. En patat, en pizza’s, en
zelfs een keer lekker uit eten
omdat Elisanne jarig was.

Op de terugweg hebben we
ook weer in Orleans overnacht.
De volgende dag even naar het
centrum van de stad gereden
om daar wat rond te kijken.
Later zijn we doorgereden naar
Opa en daar zijn we nog een
paar dagen gebleven. Want we
moesten toch ook naar de Efte-
ling, net als elk jaar. Leuk,
alleen jammer dat ik niet meer
in ‘Droomvlucht’ kan. Maar ik
heb wel genoten. Ook van
Sven en Merel, mijn kleine

neefje en nichtje. Die kunnen
de boel leuk op stelten zetten,
joh.

Nu ben ik al weer een paar
weken terug in Leeuwarden en
is het normale leventje weer
aan de gang. Even heb ik
pappa en mamma laten schrik-
ken, want ik kreeg een paar
van die aanvallen waar ik wel
eens wat over verteld heb.
Gelukkig lijkt het nu aardig te
gaan. Misschien blijven ze nu
wel weg.

Met mijn rug gaat het minder.
Vlak voor onze vakantie kreeg
ik een zitorthese. Dat is een
stuk beter dan mijn oude stoel.
Maar een operatie om mijn rug
wat rechter te maken moet toch
wel. Daar wachten we nu op.
Ik zal de komende tijd vaker
naar de dokter in Groningen
moeten.

*Nou luitjes, ik hoop dat
jullie vakantie ook lekker was.
Het allerbeste allemaal, doe de
groetjes aan jullie pappa’s en
mamma’s. Tot de volgende
keer.

Annika
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De nieuwsbrief Rett verschijnt
enkele malen per jaar onder
verantwoordelijkheid van het
Rett Syndroom Nerwerk Neder-
land.

Het netwerk wordt ondersteund
door de samenwerkende ouder-
verenigingen:

- Philadelphia, protestanis-
christelijke vereniging voor
mensen met een verstandelij-
ke handicap, hun ouders,
familie en vrienden
Maliebaan 71!

Postbus 85278
3508 AG Utrecht
Telefoon (030} 236 37 38

- VOGG, Algemene vereniging
van Ouders en verwanten van
mensen mel een versiandelij-
ke handicap
Maliebaan 71h
Postbus 85274
3508 AG Utrecht
Telefoon (030) 236 37 44

- Dit Koningskind, Vereniging
van gereformeerde mensen
met een handicap, hun
ouders en vrienden
Maliebaan 71m
Postbus 85275
3508 AG Utrecht
Telefoon (030) 236 37 88

- WOI, Werkverband van
Ouder- en familieverenigin-
gen in Instellingen voor men-
sen met een verstandelijke
handicap
Maliebaan 71k
Postbus 85272
3508 AG Utrecht
Telefoon (030) 236 37 22

- Helpende Handen,
Vereniging Gehandicapten-
zorg van de Gereformeerde
Gemeenten
Houttuinlaan 7
Postbus 404
3440 AK Woerden
Telefoon (0348) 48 99 70

Redactie-adres:
Federatie van
Ouderverenigingen

r.a.v. Migke van Leeuwen
Postbus 85276

3508 AG Utrecht
Telefoon (030) 236 37 67
Telefax (030} 231 30 54
E-mail adres:
utrechi@fvo.nl
Internetadres: wwiw. fvo.nl

Internetadres netwerk:
wwaw. rellsyndrome. org.nl
E-mail:
rsnn@rellsyndrome.org

ISSN-nummer: 1387-3881

Kerngroep
netwerk

Petra en Ed Arnst
Salvialaan 33

2343 XA Oegstgeest
Telefoon (071) 517 22 61
E-mail: e.amst@zonnet.nl

Migiel van Lier en

Marjon van Vlijmen
Populierendreef 900

2272 HS Voorburg
Telefoon/fax (070) 386 06 76
E-mail: lier05@zonnet.nl

Huib Sneep en Kirstain
Houweling

Tuinlaan 58

3111 AW Schiedam
Telefoon (010) 426 31 77
Fax (010) 426 60 21

Anja en Bas Versteeg-Peters
Walk 6

6093 GT Heythuysen
Telefoon (0475) 49 56 43
E-mail: bversteeg@wish.net

Axel en Leonieke Wiertz
Hemelsblauw 2

2718 JX Zoetermeer

Tel. (079) 362 88 90
E-mail: wierz@post.com

Overige adressen:

Belgische Rett Syndroom
vereniging VZW

Lil 26, 2450 Meerhout, Belgié
Telefoon 0032 50 550268
E-mail: brsv@rettsyndrome.be

Stichting
Netwerlk
Rett
Syndroom

Wilt u het werk van het
Netwerk Rett Syndroom
steunen? Dat kan.

Giften kunt u storten op
gironummer 8116352 van
de Stichting Nerwerk
Rett Syndroom.

Walk 6.

6093 GT Heythuysen.
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Kalenderactie

75 scholen hebben meegedaan
aan de tekenactie. Zij hebben
o.a. een video gekregen over
het Rett syndroom als voorbe-
reidend (les)materiaal. Uit de
ruim 400 tekeningen zijn er
door de jury 12 uitgekozen.
De tekeningen worden nu digi-
taal verwerkt en de familie
Breedveld is momenteel druk
doende met de sponsoring van
de kalenders.

De media hebben veel aandacht
besteed aan de actie.
Uitgebreide artikelen hebben
gestaan in het Reformatorisch
Dagblad, Provinciale Zeeuwse
Courant, Dagblad De Limbur-
ger en het Nieuwsblad van het
Noorden.

Kirstain Houweling



