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Inden vi starter…





K
linisk 

undersøgelse



Vision

•A
t diagnostisk udredning, opfølgning, rådgivning, 

vidensdeling og forskning kan m
edvirke til:

•
B

edre og rettidig behandling 
af følger ved R

TT
•

B
edre livskvalitet for 

personer m
ed R

TT m
ed 

fokus på flere fysiske og 
kom

m
unikative 

deltagelsesm
uligheder i 

hverdagen 
•

E
n bedre sam

m
enhæ

ng 
m

ellem
 hverdag og 

behandling for den enkelte 
person m

ed R
TT og fam

ilien



Personer m
ed R

ettsyndrom
 i D

anm
ark

•126 diagnosticeretm
ed R

TT, alder 2-67 år

•~ 90 årlige
besøg

på
centret

•107 har en
M

E
C

P
2

m
utation, ♀

= 103, ♂
= 4



Personer m
ed R

ettsyndrom
 i D

anm
ark
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Spørgsm
ål til fysioterapeuten

•Find telefonen frem
•

G
å til w

w
w

.m
enti.com

•
B

rug koden: 8282 4642

•M
otorik

•Fysisk aktivitet
•D

eltagelse







R
igshospitalet

C
enter for R

ett syndrom

H
vad ved vi om

 grovm
otorisk funktion?



G
rovm

otorisk
funktion hos personer m

ed 
R

ettsyndrom
 (D

ow
ns et al., 2008)

•~70%
 sidder

•~50%
 går10 skridt

•~20%
 rejse

og
sæ

tte
sig 



R
ettsyndrom

e
gross

m
otor scale

(D
ow

ns et al., 2016)



R
ettsyndrom

e
gross

m
otor scale

(D
ow

ns et al., 2016)

•R
SG

M
S: M

ax 45 point
•

M
inim

al detectable
difference: 4 point

•
S

idde subskala: M
ax 9 point

-
M

inim
al detectable

difference: 2 point

•
S

tå/gå subskala: M
ax 27 point

-
M

inim
al detectable

difference: 4 point

•
‘C

hallenge’ subskala: M
ax 9 point

-
M

inim
al detectable

difference: 1 point



H
offer A

m
bulation

Scale
(n=95, 2015)

•G
år om

kring indendørs og udendørs m
ed/uden 

støtte
•

45 ud af 95 (47,4%
)



H
offer A

m
bulation

Scale
(n=95, 2015)

•G
år om

kring indendørs m
ed/uden støtte

•
10 ud af 95 (10,5%

)



H
offer A

m
bulation

Scale
(n=95, 2015)

•G
år korte distancer m

ed støtte
•

13 ud af 95 (13,7%
)



H
offer A

m
bulation

Scale
(n=95, 2015)

•G
år ikke m

en kan stå m
ed/uden støtte

•
15 ud af 95 (15,8%

)



H
offer A

m
bulation

Scale
(n=95, 2015)

•G
år og står ikke
•

12 ud af 95 (12,6%
)



H
vad kan påvirke de m

otoriske funktioner?
•N

eurologiske funktionsnedsæ
ttelser

•
Æ

ndret m
uskeltonus

•
N

edsat balance
•

D
yspraksi

•
M

anglende aktivering af trunkusm
uskler

•K
om

orbiditeter
•

E
pilepsi

•
S

coliose
•

S
øvnforstyrrelser

•
Vejrtræ

kningsforstyrrelser

(H
agberg

2002)



U
dviklingsprofil hos personer m

ed R
ettsyndrom

Fæ
rdigheder

A
lder

6 m
dr.

10-24 m
dr.

2-10 år
Voksen

”N
orm

al” periode
Stadie 1 

-S
tagnering

-Forsinket   
ngrovm

otorik

Stadie 2
-R

egression
-Tab af fæ

rdigheder
-H

åndstereotypier

Stadie 3
-P

lateau/stationæ
r periode

-M
oderate forbedringer

-K
om

orbiditeter

Stadie 4
-S

en m
otorisk 

nforvæ
rring



U
dviklingsprofil hos personer m

ed R
ettsyndrom

Fæ
rdigheder

A
lder

6 m
dr.

10-24 m
dr.

2-10 år
Voksen

”N
orm

al” periode
Stadie 1 

-S
tagnering

-Forsinket   
ngrovm

otorik

Stadie 2
-R

egression
-Tab af fæ

rdigheder
-H

åndstereotypier

Stadie 3
-P

lateau/stationæ
r periode

-M
oderate forbedringer

-K
om

orbiditeter

Stadie 4
-S

en m
otorisk 

nforvæ
rring





K
an piger (gen)læ

re grovm
otoriske

fæ
rdigheder under og efter regression? 



K
an piger (gen)læ

re grovm
otoriske

fæ
rdigheder under og efter regression? 



Æ
ndringer i grovm

otorisk
funktion under og efter 
regression

•S
tor individuel variation
•

U
nder regression:
-

5 m
istede fæ

rdigheder
-

4 læ
rte fæ

rdigheder

•
E

fter regression:
-

4 genlæ
rte fæ

rdigheder
-

5 læ
rte nye fæ

rdigheder



Æ
ndringer i grovm

otorisk
funktion under og efter 
regression

•K
onklusion:
•

P
iger m

ed R
TT kan udvikle 

grovm
otoriske

fæ
rdigheder 

under og efter regression

•
B

ehov for kontinuerlig og 
m

ålrettet fysioterapi for at 
vedligeholde og frem

m
e 

grovm
otorisk

udvikling



U
dviklingsprofil hos personer m

ed R
ettsyndrom

Fæ
rdigheder

A
lder

6 m
dr.

10-24 m
dr.

2-10 år
Voksen

”N
orm

al” periode
Stadie 1 

-S
tagnering

-Forsinket   
ngrovm

otorik

Stadie 2
-R

egression
-Tab af fæ

rdigheder
-H

åndstereotypier

Stadie 3
-P

lateau/stationæ
r periode

-M
oderate forbedringer

-K
om

orbiditeter

Stadie 4
-S

en m
otorisk 

nforvæ
rring





Sker der æ
ndringer i grovm

otorikken i 
skolealderen?
•R

ettsyndrom
e

G
ross M

otor S
cale

•
Fald i grovm

otorisk
funktion: n=24 (73%

) →
 n=14 ≥ 4 point (42%

)

n=12 (36%
)

↓
n=10 

≥ 2 point 
(30%

)  

n=15 (45%
)

↓n=8 
≥ 4 point 

(24%
) 

n=16 (48%
) 

↓
n=16 

≥ 1 point 
(48%

) 



Æ
ndringer i grovm

otorisk
funktion i 

skolealderen

•2 ud af 5 oplever et betydeligt fald i grovm
otoriske

fæ
rdigheder
•

H
ver 3. oplever et fald i evnen til at sidde

•
H

ver 4. oplever et fald i evnen til at gå/stå

•H
vad kan forklare disse æ

ndringer?

•E
r stadie 3 en stationæ

r periode?



U
dviklingsprofil hos personer m

ed R
ettsyndrom

Fæ
rdigheder

A
lder

6 m
dr.

10-24 m
dr.

2-10 år
Voksen

”N
orm

al” periode
Stadie 1 

-S
tagnering

-Forsinket   
ngrovm

otorik

Stadie 2
-R

egression
-Tab af fæ

rdigheder
-H

åndstereotypier

Stadie 3
-P

lateau/stationæ
r periode

-M
oderate forbedringer

-K
om

orbiditeter

Stadie 4
-S

en m
otorisk 

nforvæ
rring





G
rovm

otorisk
funktion hos voksne 

(S
chönew

olf-G
reulich et al, 2017)

K
onklusion:

•
S

tørstedelen kan sidde selvstæ
ndigt

•
2/3 kan gå korte afstande selvstæ

ndigt eller m
ed let støtte

•
2/3 har problem

er m
ed at skifte stilling (rejse sig fra stol)

•
K

vinder m
ed R

TT er m
eget afhæ

ngige af om
sorgspersoner for at 

vedligeholde grovm
otorisk

funktion



Æ
ndringer i grovm

otorisk
funktion hos voksne (B

isgaard et 
al., 2021)

•n = 24, 30-66 år ved sidste 
besøg

•O
pfølgningstid 6-12 år

•104 kliniske undersøgelser

•2-9 undersøgelser (gns
4.5)



Æ
ndringer i grovm

otorisk
funktion hos voksne



Æ
ndringer i grovm

otorisk
funktion hos voksne (B

isgaard et 
al., 2021)

•S
idde:

↓n=4
•R

ejse sig:
↓n=11

•S
tå 20 sek:

↓n=7 (5 m
istet)

•G
å 10 skridt:↓n=7 (2 m

istet)

•S
tørst fald i grovm

otorisk
funktion hang sam

m
en m

ed:
•

E
pilepsi-diagnose

•
S

væ
r scoliose



Æ
ndringer i grovm

otorisk
funktion hos voksne (B

isgaard et 
al., 2021)

K
onklusion:

•V
oksne kvinder m

ed R
TT er i 

risiko for at opleve et fald i 
grovm

otorisk
funktion

•
M

ere afhæ
ngige af støtte til at 

deltage i stå/gå aktiviteter →
 

livskvalitet

•B
ehov for livslang 

vedligeholdelse af funktion og 
hjæ

lp til aktivt liv

•S
tadie 4 kan ikke udelukkes, 

m
en fald i grovm

otorisk
funktion 

varierer



O
psum

m
ering –

G
rovm

otorisk
funktion

•G
rovm

otoriske
fæ

rdigheder kan udvikles under og 
efter regression

•D
er er risiko for fald i grovm

otoriske
fæ

rdigheder 
allerede i skolealderen

•D
er er risiko for fald i grovm

otoriske
fæ

rdigheder i 
voksenlivet

•B
ehov for kontinuerlig og livslang fokus på at 

frem
m

e og vedligeholde fæ
rdigheder →

 m
ulighed 

for at deltage i m
eningsfulde daglige aktiviteter



R
igshospitalet

C
enter for R

ett syndrom

H
vad ved vi om

 fysisk aktivitet?



D
efinition af fysisk aktivitet

•Fysisk aktivitet er enhver bevæ
gelse af kroppen, 

som
 resulterer i en øget energiom

sæ
tning (C

aspersen et 
al., 1985)

Søvn     Stillesiddende adfæ
rd       Let intensitet           M

oderat intensitet     Høj intensitet       

‘U
ptim

e’



H
vorfor er fysisk 

aktivitet vigtigt?

•
B

evarelse af 
knogletæ

thed
•

Ø
get m

uskelstyrke
•

Forbedret balance
•

Forbedret 
m

ave/tarm
funktion

•
Ø

get funktionel 
kapacitet

•
Forbedret livskvalitet

(P
ate et al., 1995; D

urstine
et al., 2000)



Fysisk aktivitet = 
en m

enneskerettighed!

W
H

O
, 2003: 

”Personer m
ed funktionsnedsæ

ttelse bør 
tilbydes nok m

uligheder og støtte til at udføre 
sport og fysiske aktiviteter tilpasset til deres 
fysiske form

åen. M
ålet er at hjæ

lpe personer 
m

ed funktionsnedsæ
ttelse til at forbedre deres 

m
uskelstyrke, velbefindende og livskvalitet 

ved at øge deres evne til at udføre daglige 
aktiviteter”



H
vilke anbefalinger findes 

for fysisk aktivitet?

•
Børn ≥ 11.500 skridt/dag (A

dam
s et 

al., 2013)

•
Voksne ≥ 10.000 skridt/dag (Tudor-
Locke et al., 2011)

•
P

ersoner m
ed funktionsned-

sæ
ttelse

6.500-8.500 skridt/dag 
(Tudor-Locke et al., 2011)

•
Begræ

nset skæ
rm

tid ≤ 2 
tim

er/dag (O
w

en et al., 2010)

•
2-5 m

inutters afbrydelser i den 
stillesiddende tid hver halve eller 
hele tim

e (Trem
blay

et al., 2011; 
V

erschuren
et al., 2016) 



Fysisk aktivitet og stille-
siddende

tid hos personer 
m

ed R
ettsyndrom

•Inklusion
•

P
iger og kvinder m

ed R
TT og 

M
E

C
P

2
m

utation
•

≥ 5 years
•

n = 88 m
ulige deltagere

•M
etode
•

M
ålinger i m

inim
um

 4 dage
•

A
ctivP

AL
•

S
tepw

atch

(S
tahlhut et al., 2017)



Fysisk aktivitet og 
stillesiddende tid hos 
personer m

ed R
ettsyndrom

•n = 55, 5-60 år 

•Stillesiddende tid (n = 48): 
83 %

 af vågne tim
er

•Fysisk aktivitet (n = 28): 
5,128 skridt/dag 

•G
angfunktion (m

ed støtte/ingen) og 
alder (>30 år) var forbundet m

ed øget 
stillesiddende tid

(S
tahlhut et al., 2017)



Patterns of sedentary tim
e



Patterns of steps



Faktorer som
 hindrer deltagelse i ‘uptim

e’ 
aktiviteter (S

tahlhut et al, 2019)

P
ersonen

•
B

egræ
nsede fysiske 

og m
entale 

ressourcer
•

M
anglende 

interesse/m
otivation

Fysiske og strukturelle 
om

givelser

•
B

evilling af 
hjæ

lpem
idler

•
Tid

•
N

orm
ering

S
ociale om

givelser

•
B

egræ
nset adgang 

til fysioterapeut
•

Forskellige 
prioriteringer

•
M

anglende viden/ 
usikkerhed

•
Fokusgruppe interview

s m
ed 9 foræ

ldre, 4 pæ
dagoger fra 

bosteder, 7 fagpersoner fra skoler og 5 fagpersoner fra dagscentre



Faktorer som
 frem

m
er deltagelse i ‘uptim

e’ 
aktiviteter (S

tahlhut et al, 2019)

P
ersonen

•
S

elvstæ
ndig gang

•
S

ocialt 
engagem

ent
•

P
ositive 

reaktioner

Fysiske og 
strukturelle 
om

givelser
•

H
jæ

lpem
idler der 

frem
m

er stand og 
gangfunktion

•
S

kabe daglig 
rutine

S
ociale om

givelser

•
S

am
arbejde

•
Foræ

ldres/ 
fagpersoners 
m

otivation

•
Fokusgruppe interview

s m
ed 9 foræ

ldre, 4 pæ
dagoger fra 

bosteder, 7 fagpersoner fra skoler og 5 fagpersoner fra dagscentre



O
psum

m
ering –

Fysisk aktivitet

•Fysisk aktivitet er vigtig ift. den fysiske 
sundhedstilstand og livskvalitet

•H
os personer m

ed R
ettsyndrom

 ses
•

H
øjt niveau af stillesiddende tid

•
Lavt niveau af fysisk aktivitet

•H
av fokus på de faktorer, som

 kan påvirke 
deltagelse i fysiske aktiviteter i en positiv retning
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H
vad betyder deltagelse for dig?

•Find telefonen frem
•

G
å til w

w
w

.m
enti.com

•
Brug koden: 8282 4642





H
vorfor er deltagelse 

vigtig?

•D
efinition: D

eltagelse er en 
persons involvering i dagliglivet 
og derm

ed personens aktiviteter 
i en social kontekst

(W
H

O
, IC

F 
classification, 2001)

•D
eltagelse i daglige aktiviteter 

såsom
 

•
Fysiske aktiviteter 

•
Fritidsaktiviteter

•
S

koleaktiviteter
•

A
ktiviteter i hjem

m
et

=> P
ositiv indflydelse på livskvalitet

(D
ahan-O

lielet al, 2012; B
artlo

et al, 2011)



R
igshospitalet

C
enter for R

ett syndrom

H
vad ved vi om

 deltagelse?



D
eltagelse hos personer m

ed 
R

ett syndrom

•
D

eltagelse i aktiviteter udenfor hjem
m

et er 
begræ

nset
•

G
angfunktion, kom

m
unikationsevne, støtte 

fra om
givelserne, tid (A

ndrew
s et al, 2013; W

alker 
et al, 2014)

•
S

ociale aktiviteter m
ed fam

ilien og indendørs 
aktiviteter er hyppige og viser høj deltagelse 
og engagem

ent (G
yldhof et al, 2021)

•
U

dendørs aktiviteter forekom
m

er nu og da 
trods højt engagem

ent (G
yldhof et al, 2021)

•
A

ktiviteter forbundet m
ed glæ

de og 
tilfredshed:

•
S

vøm
m

e, væ
re udenfor/gå, bevæ

ge 
kroppen, høre m

usik, se TV
, væ

re sam
m

en 
m

ed fam
ilie og venner (S

ernheim
et al, 2016; 

E
pstein

et al, 2015)



O
ptim

al deltagelse (K
ang

et al., 2014)

/Person
/Professionals



Pilotprojekt –
U

ptim
e

Participation (U
-PA

R
T) 

(S
tahlhut et al., 2020)

•E
r det m

uligt at frem
m

e deltagelse 
i lette fysiske aktiviteter?

•n = 14 

•5-48 år

•G
angfunktion, n=9

•S
tandfunktion, n=5



Pilotprojekt –
U

ptim
e

Participation (U
-PA

R
T)  

(S
tahlhut et al., 2020)



Pilotprojekt –
U

ptim
e

Participation (U
-PA

R
T) 

(S
tahlhut et al., 2020)

•M
ål for deltagere uden/begræ

nset gangfunktion (n=5)

D
eltage i køkkenaktiviteter

D
eltage i spil/krea



Pilotprojekt –
U

ptim
e

Participation (U
-PA

R
T) 

(S
tahlhut et al., 2020)

•M
ål for deltagere uden/begræ

nset gangfunktion (n=5)

D
eltage i undervisning stående

D
eltage i frikvarter stående/gående

D
eltage i dukseopgaver/gørem

ål



Pilotprojekt –
U

ptim
e

Participation (U
-PA

R
T) 

(S
tahlhut et al., 2020)

•M
ål for deltagere m

ed gangfunktion (n=9)
D

eltage i huslige pligter/gørem
ål



Pilotprojekt –
U

ptim
e

Participation (U
-PA

R
T) 

(S
tahlhut et al., 2020)

•M
ål for deltagere m

ed gangfunktion (n=9)
D

eltage i gåtur m
ed gå-m

akker
D

eltage i huslige pligter/gørem
ål



Pilotprojekt –
U

ptim
e

Participation (U
-PA

R
T) 

(S
tahlhut et al., 2020)

•M
ål for deltagere m

ed gangfunktion (n=9)
D

eltage i form
iddagsaktiviteter i 

gåsele/gangvogn
G

å hjem
 fra dagscenter



Pilotprojekt –
U

ptim
e

Participation (U
-PA

R
T) 

(S
tahlhut et al., 2020)

•M
ål for deltagere m

ed gangfunktion (n=9)

D
eltage i fritidsaktivitet



Pilotprojekt –
U

ptim
e

Participation (U
-PA

R
T) 

(S
tahlhut et al., 2020)

•R
esultater

B
aseline

Efter intervention
Efter opfølgning

Stillesiddende tid
U

æ
ndret

-4.09%
-3.36%

 
Skridt/dag

U
æ

ndret
708 steps/d

Ikke bibeholdt
G

angkapacitet (m
)

U
æ

ndret
18.94m

12.40m
Livskvalitet (/100)

U
æ

ndret
2.81

Ikke bibeholdt



H
vad har vi gjort for at optim

ere deltagelse?
•D

eltagelsesbaseret intervention
(P

alisano
et al., 2012)

•
M

eningsfulde m
ål

•
S

elvbestem
m

else og beslutningstagning
•

S
am

arbejde og partnerskab
•

S
tyrker og ressourcer

•
H

verdagsom
givelser

•H
vordan frem

m
es det fysiske og personlige engagem

ent?
•

Fysisk aktiv deltagelse –
hjæ

lpem
idler

•
P

ersonlig deltagelse –
valgm

uligheder, m
otivation 

•H
vilke faktorer kan tilpasses?
•

O
m

givelserne!
-

Fysiske ram
m

er, indretning, hjæ
lpem

idler
-

S
trukturelle ram

m
er, organisering, nye rutiner

-
S

ociale ram
m

er, sam
arbejde, vidensdeling





R
ekruttering

Interventionsgruppe
Venteliste-gruppe

1.m
åling

R
andom

isering

12 ugers intervention
O

nline m
øder hver 14.dag

Ingen intervention

2.m
åling

2.m
åling

Ingen intervention
12 ugers intervention

O
nline m

øder hver 14.dag

3.m
åling

3.m
åling



R
ekruttering

Interventionsgruppe
Venteliste-gruppe

1.m
åling

R
andom

isering

12 ugers intervention
O

nline m
øder hver 14.dag

Ingen intervention

2.m
åling

2.m
åling

Ingen intervention
12 ugers intervention

O
nline m

øder hver 14.dag

3.m
åling

3.m
åling

A
fsluttes i m

arts 2022



Foræ
ldre og fagpersoners perspektiver på 

deltagelse i fysiske aktiviteter (B
uckley

et al., 2021)

•O
nline survey

•Foræ
ldre (n=115)

•Fagpersoner (n=49)

•E
uropa, A

ustralien, U
SA

•‘U
ptim

e’ 
•

H
jem

m
e

•
S

kole
•

Lokalom
rådet

•S
trategier



Strategier som
 støtter ‘uptim

e’ og deltagelse

Støtte til personen

FITN
ESS O

G
 FU

N
K

TIO
N

*A
nvend hjæ

lpem
idler til 

støtte af led
*G

iv tid til at aktivitet kan 
initieres og gennem

føres
*Inkorporer pauser
*Tilpas aktivitet til den 
enkeltes form

åen
og 

interesser

‘FU
N

’
*G

iv valgm
uligheder

*S
æ

t m
eningsfulde og 

m
otiverende m

ål
*G

iv ros og belønninger 
(snack, m

usik)
*O

vervej deltagelse i 
aktiviteter hvor personen har 
et ansvar (huslige gørem

ål, 
handle)                                                                  



Strategier som
 støtter ‘uptim

e’ og deltagelse

Støtte i om
givelserne

FAM
ILIE O

G
 ‘FR

IEN
D

S’
*Kom

biner ‘uptim
e’ m

ed 
social aktivitet
*Inkluder aktiviteter på tvæ

rs 
af hjem

, skole og 
lokalom

råde
*Tro på potentialet hos 
personen
*P

lanlæ
g i sam

arbejde m
ed 

fam
ilie og fagpersoner

FYSISK
E O

M
G

IVELSER
*Find om

givelser der er 
m

otiverende
*A

nvend hjæ
lpem

idler ved 
behov (stå/gå)
*O

vervej indretning i 
hjem

m
et og skolen

*O
vervej om

 de fysiske 
ram

m
er kan gøres m

ere 
tilgæ

ngelige indendørs og 
udendørs                                                                  





Eksem
pel på deltagelse



Eksem
pel på deltagelse



Eksem
pel på deltagelse



Eksem
pel på deltagelse



A
ndre idéer til deltagelse?



O
psum

m
ering –

D
eltagelse

•D
eltagelse i daglige aktiviteter er m

ed til at give 
livskvalitet

•I et pilotprojekt så vi positive effekter på 
stillesiddende tid, daglige skridt, gangkapacitet og 
livskvalitet

•Find strategier som
 kan støtte den enkelte

•A
ctivR

etttrial
•

O
nline ressource m

ed tips og idéer til deltagelse i fysisk 
aktivitet (m

edio 2022)



Tak for jeres deltagelse!



Supporting children w
ith R

ett Syndrom
e 

and their fam
ilies w

hen confined to hom
e

•https://w
w

w
.rettsyndrom

e.org/hom
e-participation-

resource-for-rett-syndrom
e/
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