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STRESZCZENIE

Wstep. Zespot Retta jest rzadkim zaburzeniem rozwojowym o podlozu genetycznym, w ktorym jednym z wielu powiklan
jest skolioza. Celem pracy byta ocena uksztattowania tutowia w plaszczyznie czotlowej w RTT. Zalozono, ze asymetria uksztat-
towania tutlowia w plaszczyznie czotowej jest mniejsza u dziewczat, ktore sg w stanie utrzymaé pionowa postawe ciala.

Material i metody. Badaniami objeto 14 dziewczat ze zdiagnozowanym RTT, w wieku od 3 do 15 roku zycia. Zebra-
ny materiat podzielono na dwie grupy. Grupe 1 stanowito 5 dziewczat, ktore nie potrafity przyja¢ pozycji pionowej. Gru-
pe 2, 9 dziewczat, ktore potrafity przyjaé pozycj¢ pionowa. Mas¢ i wysokos$¢ ciata zmierzono waga elektroniczng oraz
wzrostomierzem. Obliczono wskaznik BMI (Body Mass Index). Oceny uksztattowania tutowia w plaszczyznie czotowe;j
dokonano metoda fotogrametrii. Uzyskane wyniki badan przeanalizowano statystycznie obliczajac $rednia arytmetyczng
(x), odchylenie standardowe (sd), wspdtczynnik zmiennosci (v%) oraz istotno$¢ réznic (p).

Wyniki. W obu badanych grupach najczesciej wystgpowaty asymetrie lewostronne. Wszystkie wartosci katowe oraz
liniowe byly wyzsze w 1 grupie badanych. U 80% badanych z grupy 1 wykazano znaczng asymetri¢ kata nachylenia mied-
nicy (KNM). Brak istotnych statystycznie réznic we wszystkich badanych parametrach grupy 11 2.

Whioski. 1. Przeprowadzone badania wykazaty czeste wystepowanie asymetrii w obrgbie tutowia w ptaszczyznie czo-
lowej w RTT. 2. Asymetria tutowia jest wyrazniej zaznaczona u dziewczat w gorszym stanie funkcjonalnym. 3. Anali-
za BMI wskazata, ze badane dziewczgta charakteryzowaty si¢ nieprawidlowym stanem odzywienia.

Stowa kluczowe: zespot Retta, plaszczyzna czotowa, fotogrametria

SUMMARY

Background. Rett syndrome is a rare developmental disorder with a genetic background, and scoliosis is one of its
many complications. The aim of the present study was to assess the structure of the torso in the frontal plane in RTT. It was
assumed that asymmetry of the structure of the torso in the frontal plane would be smaller in girls who are able to maintain
a vertical body position.

Material and methods. The study included 14 girls previously diagnosed with RTT aged between 3 and 15 years, who
were divided into 2 groups. Group 1 comprised 5 girls who were not able to maintain a vertical position. Group 2 comprised
9 girls who were able to maintain a vertical position. Body mass and weight were measured with an electronic scales and
a height measuring device. The Body Mass Index was calculated. Photogrammetry was used to assess the structure of the
torso in the frontal plane. The study results were subjected to a statistical analysis involving the calculation of the arithmetic
mean (x), standard deviation (sd), coefficient of variation (v%5) and significance of differences (p).

Results. Left-sided asymmetries were most common in both groups. All angles and linear values were higher in Group
1. 80% of the subjects in Group 1 demonstrated significant asymmetry of the pelvic tilt angle (PTA). There were no
statistically significant differences between Group 1 and 2 regarding all study indices.

Conclusions. 1. The study demonstrated that asymmetry of the torso in the frontal plane was common in the girls with
RTT. 2. Torso asymmetry was more pronounced in girls with a poorer functional status. 3. Analysis of BMI values
demonstrated a poor nutritional status of the girls.

Key words: Rett syndrome, frontal plane, photogrammetry
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WSTEP

Wiedza na temat zespotu Retta (RTT) jest wcigz
niewystarczajaca. Obraz kliniczny zespotu zostat
po raz pierwszy opisany przez austriackiego pediatre
Andreas Rett w 1965 roku [1]. Jedng z wielu teorii
dotyczacych pochodzenia RTT jest mutacja genu ko-
dujacego biatko MECP2 potozonego w zenskim chro-
mosomie X w regionie Xq28 [2]. RTT pojawia si¢ raz
na dziesi¢¢ tysiecy urodzonych dzieci [3]. Wigkszo$¢
pacjentek z klasyczng forma zespolu ma zréwnowazo-
ng formg¢ braku aktywno$ci w tkance méozgowej [4].

RTT jest postepujacym 4-fazowym zaburzeniem
neurorozwojowym. Fazg 1 stanowi okres mi¢dzy 6-
18 miesigcem zycia od momentu urodzenia. Dziecko
traci stopniowo kontakt wzrokowy oraz przestaje si¢
interesowa¢ zabawkami. Faza 2 to okres mig¢dzy 1,5-
4 rokiem zycia. Poczatkowo zauwazany jest problem
z ruchem konczyn gérnych i mowa. U czgséci dziew-
czat wystepuja zaburzenia rownowagi oraz problem
z podjeciem jakiegokolwiek ruchu. Faza 3 okreslana
,»pozorng stagnacja”’, moze trwac bardzo dlugo. Obe;j-
muje dziewczeta od 2-10 roku zycia. Wystepujg na-
dal zaburzenia poruszania si¢. Faza 4 rozpoczyna si¢
po 10 roku zycia. Cz¢$¢ dziewczat przestaje chodzic,
ale umiejetnosci zdobyte w trzecim etapie nie ulega-
ja zmianie. Typowymi dla etapu czwartego sg sztyw-
no$¢ migsni oraz dystonia [5].

Rozwoj psychomotoryczny jest prawidlowy w cig-
gu pierwszych 6-18 miesigcy zycia. Po tym nastepuje
zatrzymanie rozwoju lub jego pogorszenie. Dzieci
przestaja raczkowac, chodzi¢. Wystepuja klopoty z od-
dychaniem, hiperwentylacja lub bezdechy. Zaburzo-
ne zostajg ruchy konczyn gérnych. Dochodzi do utra-
ty zdolno$ci wykonywania wcze$niej wyuczonych,
precyzyjnych, zamierzonych ruchow. Wystepuje utra-
ta mowy oraz trudnosci z kontaktem wzrokowym.
Znaczna czg$¢ chorych dziewczat wykazuje duza
che¢ komunikowania si¢ poprzez mowg ciala, spoj-
rzenia, gesty lecz reakcje te sa spowolnione. Dziew-
czeta z RTT czesto nazywane sg ,,Milczacymi Anio-
fami” [6,7]. Przebieg zespotu jest ro6znie nasilony
u poszczego6lnych pacjentek. Typowym i czesto wy-
stepujacym problemem zdrowotnym u dziewczat
z RTT sg skoliozy [8-12]. Ich powstanie i rozw6j mo-
ze by¢ przyczyna dodatkowych zaburzen pogarszaja-
cych ogolny stan dziewczat. Wczesne wychwycenie
nieprawidtowosci uksztattowania tulowia w plasz-
czyznie czotowej oraz wczesnie rozpoczeta terapia
moze op6zni¢ rozwoj niepelnosprawnosci fizycznej
wynikajacy z choroby [13-15].

Celem pracy byta ocena uksztaltowania tulowia
w plaszczyznie czotowej dziewczat z RTT w zalez-
nos$ci od sprawnosci funkcjonalne;.
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BACKGROUND

Rett syndrome (RTT) has not yet been studied
extensively. The clinical presentation of the disorder
was first described by Andreas Rett, an Austrian pae-
diatrician, in 1965 [1]. One of many theories on the
development of RTT suggests that the syndrome re-
sults from a mutation of the gene encoding the pro-
tein MECP2, found on the X chromosome (Xq28)
[2]. RTT occurs in one out of ten thousand children
[3]. The majority of the girls with the classic form of
RTT are characterised by balanced inactivation in the
brain [4].

RTT is a progressive 4-stage neurodevelopmental
disorder. Stage 1 encompasses the period between
the 6" and 18" month of life. Affected children gra-
dually lose eye contact and show less interest in toys.
Stage 2 occurs at 1.5-4 years old. At first, the child
has problems with upper limb movement and speech.
Some girls suffer from impaired body balance and
have trouble initiating any movements. Stage 3 is
described as the “pseudo-stationary period” and may
last a very long time. It is found in girls aged 2-10
years. Gait disturbances are still present. Stage 4 starts
after the age of 10. Some girls stop walking, but the
skills acquired in Stage 3 remain unchanged. Stage 4
is characterised by muscle stiffness and dystonia [5].

The child’s psychomotor development is normal
during the first 6-18 months of life, but later it stops
or there is a regression. The children no longer crawl
and walk; they have breathing problems such as hy-
perventilation or apnoea. Upper limb movements are
disturbed. The children lose the ability to perform
previously learnt precise purposeful movements, stop
speaking and have trouble maintaining eye contact.
A large percentage of the patients are very willing to
communicate using body language, eyes and ges-
tures, but their reactions are slowed down. Girls with
RTT are often called “silent angels” [6,7]. The course
of Rett syndrome varies in severity between affected
individuals. Girls with RTT usually suffer from sco-
lioses [8-12]. Their development and progression may
result in additional health problems that contribute to
further deterioration of their overall health. Identify-
ing torso structure abnormalities in the frontal plane
at an early stage and introducing early treatment may
delay the development of physical disability asso-
ciated with the disorder [13-15].

The aim of the study was to assess the structure of
the torso in the frontal plane in RTT taking into ac-
count the girls’ functional status.

It was assumed that asymmetry of the structure of
the torso in the frontal plane would be smaller in girls
who are able to maintain a vertical body position.
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Hipotetycznie zatozono, ze asymetria uksztatto-
wania tulowia w plaszczyznie czotowej jest mniejsza
u dziewczat, ktore sa w stanie utrzymac pionowa po-
stawe ciala.

MATERIAL I METODY

Badaniu poddano 14 dziewczat z RTT wieku od 3
do 15 roku zycia. Ze wzgledu na r6zny poziom roz-
woju funkcjonalnego wyodrebniono dwie grupy ba-
danych. Grupe 1 stanowito 5 dziewczat, ktdre nie po-
trafity przyjac pozycji pionowej, $rednia wieku 7 lat.
Grupe 2 stanowito 9 dziewczat, ktore potrafity przy-
jac¢ pozycje pionowa, srednia wieku 7,6 lat.

U wszystkich badanych dokonano oceny uksztat-
towania tutowia w ptaszczyznie czolowej za pomoca
metody fotogrametrii komputerowej z wykorzysta-
niem zjawiska mory projekcyjnej. Badanie postawy
ciata odbylo si¢ w specjalnie przygotowanym za-
ciemnionym pomieszczeniu. Przed przystapieniem
do badania za pomocg wagi elektronicznej zmierzo-
no mas¢ ciala. Wzrostomierzem dokonano pomiaru
wysokos$¢ ciata, w grupie 1, w pozycji lezacej. Czar-
nym markerem oznaczano na ciele badanej nastgpu-
jace punkty kostne: wyrostki kolczyste kregow od C,
do Si, katy dolne topatek, wyrostki barkowe, kolce
biodrowe tylne gorne. Odleglo$¢é miedzy aparatura
a badanym wynosita 1,6 m. [16,17]. W zalezno$ci od
stanu funkcjonalnego, uksztattowanie tutowia w plasz-
czyznie czolowej rejestrowane byto w roznych pozy-
cjach. Dziewczeta z grupy 1 przyjmowaly pozycje
siedzgca, tytem do urzadzenia projekcyjno-badaw-
czego, na specjalnie przygotowanym siedzisku. Wy-
sokos¢ siedziska byta dostosowywana do kazdego
dziecka tak, aby konczyny dolne byly zgiecte w sta-
wach biodrowych, kolanowych i1 skokowych do ka-
ta 90 stopni. Stopy rozstawione na szeroko$¢ bioder
catkowicie przylegaty do podtoza. Dziewczgta z gru-
py 2 przyjmowaly pozycj¢ stojacg tylem do urzadze-
nia projekcyjno-badawczego, swobodna, glowa usta-
wiona w pozycji frankfurckiej. Do analizy wybiera-
no zdjecie najbardziej poprawne jako$ciowo [19,20].

Analizie poddano parametry liniowe i katowe.
W ocenie wskaznikow asymetrii liniowych uwzgled-
niono: maksymalne odchylenie linii wyrostkow kol-
czystych od linii C5-S: (UK), réznice wysokosci po-
lozenia dolnych katow topatek (UL), roznice wyso-
kos$ci ustawienia trojkatow talii (TT), réznicg odda-
lenia katow dolnych lopatek od kregostupa (OL).
Przyj¢to umownie, ze: réznica >0<5 mm $wiadczy
o braku asymetrii, réznica >5<10 mm o asymetrii
umiarkowanej, r6znica >10 mm o asymetrii znaczne;j.
W ocenie wskaznikow asymetrii katowych uwzgled-
niono: nachylenie linii barkéw w plaszczyznie czoto-

MATERIAL AND METHODS

The study included 14 girls with RTT aged be-
tween 3 and 15 years. Due to the differences in their
functional development, the girls were divided into 2
groups. Group 1 comprised 5 girls who were not able
to maintain a vertical position (mean age was 7 years).
Group 2 comprised 9 girls who were able to maintain
a vertical position (mean age was 7.6 years).

The torso structure was assessed in the frontal
plane in all patients using computed photogrammetry
with projection moire. The examination took place in
a specially prepared dark room. Before the examina-
tion, body weight was measured on an electronic
scales. A height measuring device was used to mea-
sure the patients’ height (in Group 1 this was done in
a recumbent position). The following bony landmarks
were marked on the patients’ body with a black mar-
ker: C’-S' spinous processes, lower angles of the sca-
pulae, acromions and posterior superior iliac spines.
The distance between the device and the patient was
1.6 m. [16,17]. The structure of the torso in the fron-
tal plane was recorded in various positions depend-
ing on the patient’s functional status. Girls from
Group 1 sat down on a special seat with their backs
to the projection-examination device. The height of
the seat was adjusted for each child in order to
achieve 90 degrees of flexion in the lower limbs at
the hip, knee and ankle joints. The feet were hip-
width apart and placed firmly on the floor. Girls from
Group 2 stood in an unconstrained position with their
backs to the device and their heads in the Frankfurt
plane. Best-quality images were analysed [19,20].

Linear and angular parameters were investigated.
The indices of linear asymmetry comprised maxi-
mum deviation of the line of the spinous processes
from the C7-S1 line (UK), difference in the height of
location of the lower angles of the scapulae (UL),
difference in the height of the waist triangles (TT)
and difference in the distance between the lower
angles of the scapulae and the spine (OL). It was
assumed that a difference of >0<5 mm means no
asymmetry, a difference of >5<10 mm represents
moderate asymmetry and a difference of >10 mm,
significant asymmetry. The indices of angular asym-
metry comprised shoulder line tilt angle in the frontal
plane (STA), pelvic tilt angle in the frontal plane (PTA)
and torso tilt angle in the frontal plane (TTA). The
degree of asymmetry was determined assuming that an
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wej (KLB), nachylenie miednicy w pltaszczyznie czo-
fowej (KNM), nachylenie tulowia w plaszczyznie
czotowej (KNT). Stopien asymetrii okre§lono przyj-
mujac, ze: kat >0°<1,5° §wiadczy o braku asymetrii,
kat >1,5° <3° 0 asymetrii umiarkowanej, kat >3° o asy-
metrii znacznej [21].

Wszystkie uzyskane wyniki badan przedstawiono
W postaci warto$ci absolutnych.

Wyniki badan zostaty przetransportowane do ar-
kusza kalkulacyjnego Microsoft Excel 2010. Na pod-
stawie pomiaréw wysokos$ci i masy ciata obliczono
wskaznik BMI (Body Mass Index). Dokonano oceny
normalnos$ci rozktadu za pomocg testu Shapiro-Wil-
ka. Ze wzgledu na brak podstaw do odrzucenia hipo-
tezy o rozktadzie normalnym obliczono $rednig aryt-
metyczng (x), odchylenie standardowe (sd) oraz wspot-
czynnik zmienno$ci (v%). Stopien asymetrii przed-
stawiono w postaci czestosci ich wystepowania. Istot-
no$¢ roznic oznaczono: * dla p<0,05; ** dla p<0,01;
**%* dla p<0,001.

WYNIKI
Ocena wielko$ci asymetrii potozenia wybranych
punktéw kostnych wykazata, ze dziewczeta o gorszym
stanie funkcjonalnym majg wigksze zmiany. Wska-
Zuja na to zar6wno parametry katowe (Tab. 2), jak
i liniowe (Tab. 3), ktérymi opisano uksztattowanie

angle of >0°<1.5° corresponds to no asymmetry, an
angle of >1.5° <3° represents moderate asymmetry and
an angle of >3°, significant asymmetry [21].

All results are given as absolute values.

The results were exported to a Microsoft Excel 2010
spreadsheet. The BMI (Body Mass Index) was calcu-
lated on the basis of the height and body weight me-
asurements. The normality of distribution was as-
sessed by the Shapiro-Wilk test. Due to the fact that
there was no reason to reject the normal distribution
hypothesis, the arithmetic mean (x), standard devia-
tion (sd) and coefficient of variation (v%) were cal-
culated. The degree of asymmetry was expressed as
the frequency of such abnormalities. The significance
of the differences was marked as * for p<0.05; ** for
p<0.01; and *** for p<0.001.

RESULTS
TAn assessment of the degree of asymmetry of
the position of selected bony landmarks showed that
girls with a worse functional status had more
pronounced abnormalities. This is shown by both the
angular (Tab. 2) and linear indices (Tab. 3) descri-

Tab. 1. Charakterystyka budowy somatycznej badanych dziewczat z RTT /X — $rednia arytmetyczna; SD — odchylenie standardowe;

V% — wspotczynnik zmiennosci; p — istotno$¢ réznic/BMI

Tab. 1. Characteristics of somatic structure of girls with RTT /X — arithmetic mean; SD — standard deviation; V% — coefficient of

variation; p — significance of differences/BMI — Body Mass Index

istotnos$¢ roznic

Cecha g:gga } %l;iia ; significance of

Parameter P P differences
X SD V% X SD V% p

Masa 22.60 18.80 83.17 22.11 13.17 59.55 0.9551
Body mass
Wysokosé 110.60 29.05 26.26 112.78 17.27 15.31 0.8614

Height

BMI 16.16 334 20.65 16.16 442 2737 1.0000

Tab. 2. Charakterystyka parametréw katowych uksztaltowania tutowia dziewczat z RTT /X — $rednia arytmetyczna; SD — odchy-
lenie standardowe; V% — wspotczynnik zmiennosci; p — istotno$é roznic/. Wskazniki asymetrii katowych: KNT — kat nachylenia

tutowia, KLB — kat linii barkow, KNM — kat nachylenia miednicy

Tab. 2. Characteristics of angular indices of the structure of the torso in girls with RTT /X — arithmetic mean; SD — standard de-
viation; V% — coefficient of variation; p — significance of differences/. Indices of angular asymmetry: TTA — torso tilt angle in the
frontal plane, STA — shoulder line tilt angle in the frontal plane, PTA — pelvic tilt angle in the frontal plane

istotnos¢ roznic

Cecha g;’gga } grrléza 22 significance of
Parameter P P differences
X SD V% X SD V% P

KNT 2.28 1.40 61.59 1.67 1.22 73.42 0.4106
TTA . . . . . . .

KLB

STA 3.74 3.07 82.21 3.19 2.94 92.09 0.7468
KNM

PTA 6.80 4.78 70.27 5.40 7.81 144.61 0.7242
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tutowia w plaszczyznie czotowej. Ta obserwacja po-
twierdzona zostata analizg stopnia asymetrii poszcze-
gblnych punktow tutowia. Charakterystyka czestosci
wystepowania asymetrii znacznej parametréw kato-

bing the structure of the torso in the frontal plane.
This observation was confirmed in an analysis of the
degree of asymmetry of individual torso landmarks.
The characteristics of the frequency of significant asy-

Tab. 3. Charakterystyka parametrow liniowych uksztaltowania tutowia dziewczat z RTT /X — §rednia arytmetyczna; SD — odchy-
lenie standardowe; V% — wspolczynnik zmiennosci; p — istotno$¢ roznic/. Wskazniki asymetrii liniowych: UL — réznica wysokosci
potozenia dolnych katow topatek, OL — r6znica oddalenia katow dolnych topatek od krggostupa, UK — maksymalne odchylenie
linii wyrostkéw kolczystych od linii C7-S1, TT — réznica wysokosci ustawienia trojkatow talii

Tab. 3. Characteristics of linear indices of the structure of the torso in girls with RTT /X — arithmetic mean; SD — standard devia-
tion; V% — coefficient of variation; p — significance of differences/Indices of linear asymmetry: UL — difference in the height of
location of lower angles of scapulae, OL — difference in the distance between lower angles of scapulae and spine, UK — maximum
deviation of the line of spinous processes from the C7-S1 line, TT — difference in the height of waist triangles

istotno$¢ roznic

Cecha g?;ﬁ 3 i (C}}I:(l)l; i’) ; significance of
Parameter differences
X SD V% X SD V% p
UL 13.08 12.71 97.21 9.08 10.01 110.30 0.5261
OL 11.70 11.16 95.42 6.07 4.13 68.02 0.1904
UK 14.90 10.37 69.59 13.96 9.06 64.93 0.8624
TT 16.12 9.57 59.37 16.07 13.56 84.43 0.9943

Wskaz niki asymetrii katowej w grupie 1
Indices of angular asymmetry in Group1

1 KNT [s1] TTA [dg]
2 KLB [si] STA [dg]
3 KNM [st] PTA [dg]

O asymetria znaczna
significant asymmetry
B asymetria umiarkowana
moderate asymmetry
@ brak asymetrii

no asymmetry

Ryc. 1. Procentowy rozktad stopnia asymetrii katowych w grupie 1. Wskazniki asymetrii katowych: KNT — kat nachylenia

tutowia, KLB - kat linii barkow, KNM — kat nachylenia miednicy

Fig. 1. Percentage distribution of degrees of angular asymmetry in Group 1. Indices of angular asymmetry: TTA — torso tilt angle
in frontal plane, STA — shoulder line tilt angle in frontal plane, PTA — pelvic tilt angle in frontal plane

Wskaz niki asymetrii katowej w grupie 2
Indices of angular asymmernrty in Group 2

1 KNT [si] TTA [dg]
2 KLB [st] STA [dg]
3 KNM [st] PTA [dg]

O asymetria znaczna
significant asymmetry
| asymetria umiarkowana
moderate asymmetry
@ brak asymetrii

no asymmetry

Ryc. 2. Procentowy rozktad stopnia asymetrii katowych w grupie 2. Wskazniki asymetrii katowych: KNT — kat nachylenia

tutowia, KLB — kat linii barkow, KNM — kat nachylenia miednicy

Fig. 2. Percentage distribution of degrees of angular asymmetry in Group 2. Indices of angular asymmetry: TTA — torso tilt angle
in frontal plane, STA — shoulder line tilt angle in frontal plane, PTA — pelvic tilt angle in frontal plane
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Wskaz niki asymetrii liniowej w grupie 1
Indices of linear asymmetry in Group 1

O asymetria znaczna
significant asymmetry

B asymetria umiarkowana
moderate asymmetry

@ brak asymetrii
no asymmetry

Ryec. 3. Procentowy rozktad stopnia asymetrii liniowych w grupie 1. Wskazniki asymetrii liniowych: UL — réznica wysokoS$ci
potozenia dolnych katow topatek, OL — roznica oddalenia katéw dolnych topatek od krggostupa, UK — maksymalne odchylenie
linii wyrostkow kolczystych od linii C7-S1, TT - réznica wysokosci ustawienia trojkatow talii

Fig. 3. Percentage distribution of degrees of linear asymmetry in Group 1. Indices of linear asymmetry: UL — difference in the
height of location of lower angles of scapulae, OL — difference in the distance between lower angles of scapulae and spine, UK — ma-
ximum deviation of the line of spinous processes from the C7-S1 line, TT — difference in the height of waist triangles

Wskazniki asymetrii liniowej w grupie 2
Indices of linear asymmetry in Group 2

0 asymetria znaczna
significant asymmetry

@ asymetria umiarkowana
moderate asymmetry

@ brak asymetrii
no asymmetry

Ryc. 4. Procentowy rozktad stopnia asymetrii liniowych w grupie 2. Wskazniki asymetrii liniowych: UL — r6znica wysokoS$ci
potozenia dolnych katow topatek, OL — roznica oddalenia katéw dolnych topatek od krggostupa, UK — maksymalne odchylenie
linii wyrostkow kolczystych od linii C7-S1, TT — réznica wysokosci ustawienia trojkatow talii

Fig. 4. Percentage distribution of degrees of linear asymmetry in Group 2. Indices of linear asymmetry: UL — difference in the
height of location of lower angles of scapulae, OL — difference in the distance between lower angles of scapulae and spine, UK —
maximum deviation of the line of spinous processes from the C7-S1 line, TT — difference in the height of waist triangles

wych (Ryc. 1,2) oraz liniowych (Ryc. 3,4) wykazala,
ze dotyczy to szczegolnie potozenia barkow, miedni-
cy oraz ustawienia linii wyrostkow kolczystych i ka-
tow talii. W grupie 1 u wszystkich badanych odnoto-
wano asymetri¢ w ustawieniu miednicy i linii wy-
rostkéw kolczystych, ktora u wigkszosci okazata si¢
znaczna. U ponad potowy asymetria znaczna charak-
teryzowalo si¢ potozenie barkéw i uksztattowanie
trojkatow talii (Ryc. 1,3). W grupie 2 wszystkie ba-
dane parametry wykazywaly wickszg ilo$¢ braku
asymetrii niz w grupie 1, z czego kat nachylenia tu-
lowia oraz oddalenie katéw dolnych topatek od kre-
gostupa okazaty si¢ parametrami najmniej obcigzo-
nymi asymetrig (Ryc. 2,4). Brak jednak istotnych sta-
tystycznie r6znic we wszystkich badanych parame-
trach grupy 11 2 (Tab. 1,2,3).
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mmetry in the angular (Fig. 1,2) and linear indices
(Fig. 3,4) showed that asymmetry is noted, above all,
in the position of the shoulders, pelvis and the line of
the spinous processes and waist triangles. The posi-
tion of the pelvis and the line of the spinous process-
es were asymmetric in all girls from Group 1, with
most girls showing significant asymmetry. More than
a half of the girls had significant asymmetry of the
shoulders and waist triangles (Fig.1,3). All indices in
Group 2 showed less asymmetry than in Group 1; the
torso tilt angle in the frontal plane and the distance
between the lower angles of the scapula and the spine
turned out to be the least asymmetric (Fig. 2,4).
However, there were no statistically significant diffe-
rences in all the study indices between Group 1 and
2 (Tab. 1,2,3).
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DYSKUSJA

Rzadko$¢ wystgpowania RTT (1/10000) skutkuje
matg liczbg obiektywnych badan oraz matym doswiad-
czeniem odno$nie leczenia i rehabilitacji chorych [3,
22]. Pézne rozpoznanie choroby wynikajace z fazowe-
go przebiegu zespotu usypia czujnos¢ rodziny i przy-
czynia si¢ do duzych trudnosci w akceptacji choroby
w niespodziewanym momencie jej zdiagnozowania
[23]. Biorac pod uwagg powyzsze fakty obserwujemy
potrzebe tworzenia nowych badan z udziatem chorych
z RTT przyblizajacych specyfike zespotu.

Jednym z kryteriow pomocniczych w diagnosty-
ce RTT jest wystepowanie skoliozy, a wigc asymetrii
w uksztattowaniu tutowia [24]. Stad tez nasze zain-
teresowanie uksztalttowaniem tulowia u chorych
dziewczat analizowane w ptaszczyznie czolowe;.

Poradnik oficjalnie zatwierdzony przez Migdzy-
narodowa Fundacj¢ Zespotu Retta (IRSF), Rett Se-
arch, Stowarzyszenie Zespolu Retta w Wielkiej Bry-
tanii i Stowarzyszenie Zespotu Retta w Australii in-
formuje, ze skoliozy sa najcz¢stszym powiklaniem
zespotu. Maja zwigzek z nieprawidlowym napigciem
migéniowym, ograniczona ruchomoscia i nazwane sa
skoliozami ,,nerwowo-mie$niowymi” [25]. Stuszno$é
przeprowadzonych badan wtasnych potwierdza oma-
wiana w literaturze bardzo szybka i duza (16,1°/rok)
progresja bocznych skrzywien kregostupa [12].
W Poradniku, rodzicom dzieci z RTT zaleca si¢ regu-
larng kontrol¢ postawy ciata i zachowywanie prawi-
dtowych pozycji w czasie czynnos$ci dnia codzienne-
go. Zwiazane jest to z profilaktyka przed rozpozna-
niem skoliozy i kontrolg po jej zdiagnozowaniu [25].
Réwniez ze wzrostem czgstosci wystepowania sko-
lioz wraz z wiekiem dziewczat [13]. Boczne skrzywie-
nie kregostupa wptywa na mozliwosci rownowazne,
pogarsza jako$¢ zycia 1 obniza sprawnos$¢ ruchowa.
Ma takze wpltyw na funkcjonowanie narzadow we-
wnetrznych ze wzgledu na asymetri¢ w obrebie tuto-
wia [10,15]. Wicksze skrzywienie boczne wystepuje
u chorych, ktére nie potrafig uzyskaé pozycji piono-
wej [14]. Badania wilasne potwierdzaja wystepowa-
nie asymetrii w plaszczyznie czotowej u przebada-
nych dziewczat, ktdra uzalezniona jest od sprawnos$ci
funkcjonalnej chorych. Pokazuja, ze wicksza asyme-
tria wystepuje u badanych, ktére nie potrafia samo-
dzielnie utrzymywac pozycji pionowe;j.

Progresja kifozy piersiowej i skoliozy sa zblizo-
ne, a skos$ne ustawienie miednicy u dziewczat z RTT
zachodzi wolniej [12]. Asymetria ustawienia miednicy
jest zjawiskiem powszechnie wystepujacym w grupie
dziewczat ze skoliozg — miednica skrgcona, skosna
oraz posta¢ mieszana [26]. Badania wlasne potwier-
dzaja nieprawidlowos$ci potozenia miednicy u bada-

DISCUSSION

With the low incidence of RTT (1/10,000), there
are few objective studies and little experience con-
cerning the treatment and rehabilitation of RTT
patients [3,22]. A late diagnosis, delayed by the phas-
ed course of the disorder, causes the children’s fami-
lies to relax their vigilance and contributes to con-
siderable difficulties with accepting the disease when
it is suddenly diagnosed [23]. Consequently, there is
a need to conduct new studies of RTT patients which
would give better insight into this disorder.

The presence of scoliosis, that is asymmetry in
the torso structure, is an auxiliary diagnostic criterion
in RTT [24]. This is the reason we are interested in
the structure of the torso in the frontal plane in girls
with RTT.

An official guide approved by the International
Rett Syndrome Foundation (IRSF), Rett Search, Rett
Syndrome Association UK and Rett Syndrome
Association of Australia states that scolioses are the
most common complication in RTT patients. They
are associated with abnormal muscle tone and limit-
ed mobility and are referred to as neuromuscular sco-
lioses [25]. Our study results are confirmed by lite-
rature descriptions of very fast and pronounced
(16.1°/year) progression of lateral spine deformity
[12]. The guide recommends that the parents of chil-
dren with RTT regularly monitor their children’s
body posture and make sure that the children main-
tain normal positions during everyday activities. This
is associated with prevention before scoliosis is diag-
nosed and monitoring after the diagnosis is est-
ablished [25] as well as with the growing incidence
of scoliosis as RTT girls grow older [13]. Lateral
deformity of the spine influences body balance and
decreases the quality of life and motor performance.
It also affects internal organ function due to the torso
asymmetry [10,15]. More pronounced lateral defor-
mities are found in patients who are not able to main-
tain a vertical position [14]. Our study confirmed the
presence of asymmetry in the frontal plane in the
girls who were enrolled; the asymmetry is related to
the patients’ functional status. Our results show that
greater asymmetry is observed in patients who are
not able to maintain a vertical position unassisted.

The progression of thoracic kyphosis and scolio-
sis is similar and the diagonal position of the pelvis
in girls with RTT develops more slowly [12]. An
asymmetric position of the pelvis (rotated, diagonal
and mixed) is common among girls with scoliosis
[26]. Our study confirmed abnormal pelvis position-
ing in the frontal plane (diagonal tilt). Scoliosis is
associated with deformity in three planes [27]. Tak-

161



Matachowska-Sobieska M. i wsp. Analiza uksztattowania tutowia dziewczqt z zespotem Retta

nych w plaszczyznie czolowej, a wiec jej skosne usta-
wienie. Skolioza niesie ze sobg trojptaszczyznowe
znieksztatcenia [27]. Biorgc to pod uwage, badania
nalezatoby poszerzy¢ uwzgledniajac pozostate ptasz-
czyzny, strzatlkowa i poprzeczng, a diagnoze przed
procesem rehabilitacji traktowac globalnie i wielo-
ptaszczyznowo. Zgiecie boczne kregostupa zwigza-
ne z obnizeniem jednego talerza biodrowego wystg-
puje ze zmiang ustawienia kregdw w plaszczyznie
poprzecznej i strzatkowej [28]. Oceniajgc pacjenta ze
skoliozg nalezy dotrze¢ do wszystkich struktur, ktore
mogg mie¢ wplyw na progresj¢ skrzywienia [29].

Asymetri¢ w potozeniu topatek w plaszczyznie
czolowej u dziewczat nieprzyjmujacych samodzielnie
pozycji pionowej potwierdza rowniez literatura. Poto-
zenie topatek koreluje z kierunkiem skrzywienia bocz-
nego kregostupa [30]. Jednak ten sam parametr w gru-
pie dziewczat z RTT przyjmujacych samodzielnie po-
zycje pionowg przedstawia si¢ odwrotnie, co moze
wskazywac¢ na nasilenie stabilizacji konczyn gérnych
W pozycji stojacej. Staby mechanizm antygrawitacyj-
ny koreluje z fiksacjami konczyn gornych i bezdecha-
mi, ktore dajg mozliwo$¢ stabilizacji osiowej [31].
Z ruchami konczyn gérmych zwigzane jest pogltebianie
zaburzen statyki kregostupa w pozycji stojacej [32].

Stereotypowe ruchy dloni towarzyszace chorym
z RTT powodujg utrate funkcji rgk. Wplywajg one na
inne funkcje motoryczne zaburzajac je. Uwazamy, ze
nalezy kontynuowac¢ badania chorych z RTT uwzgled-
niajac stereotypowe ruchy konczyn goérmych, ktore
mogg mie¢ wptyw na ustawienie tutowia i miednicy
chorych. Utrzymywane w zgi¢ciu i przywiedzeniu kon-
czyny gorne mogg wpltywaé na przesunigcie $rodka
cigzkosci ciata i zmienia¢ polozenie tutowia w ptasz-
czyznie strzatkowej [33].

Zastosowana w pracy fotogrametria komputero-
wa, przeznaczona do badan postawy ciata, pozwala
W sposoOb nieinwazyjny, obiektywny i powtarzalny
kontrolowa¢ wystepujace w RTT asymetrie w obrebie
tulowia. Badanie pozwala na rozpoznanie asymetrii,
ktora jest jednym z pierwszych objawow skoliozy oraz
na wprowadzenie postepowania korekcyjnego zapo-
biegajacego progresji asymetrii, co daje szanse na wal-
ke ze skolioza i jej niekorzystnymi skutkami [17,19].

WNIOSKI

1. Przeprowadzone badania wykazaty czeste wyste-
powanie asymetrii w obrebie tutowia w plaszczyz-
nie czotlowej w RTT.

2. Asymetria tulowia jest wyrazniej zaznaczona
u dziewczat w gorszym stanie funkcjonalnym.

3. Analiza BMI wskazata, ze badane dziewczgta
charakteryzowaty si¢ nieprawidlowym stanem
odzywienia.
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ing this into account, future studies should also in-
clude the other planes (sagittal and transverse) and
diagnostic work-up preceding rehabilitation should
be global and multiplane. Lateral deformity of the
spine associated with lowering of one iliac ala is
accompanied by altered transverse and sagittal posi-
tioning of the vertebrae [28]. An assessment of a pa-
tient with scoliosis should encompass all structures
which may influence the progression of the defor-
mity [29].

An asymmetrical position of the scapulae in the
frontal plane in girls who are not able to maintain a
vertical position unassisted is also confirmed in the
literature. The position of the scapulae correlates
with the direction of the scoliosis arch [30].
However, this index is reversed in girls with RTT
who are able to maintain a vertical position unaided,
which may suggest stronger upper limb stabilisation
in the standing position. Weak antigravity mecha-
nisms correlate with upper limb fixation and dyspno-
ea allowing for axial stabilisation [31]. Upper limb
movements are associated with an increasing im-
pairment of the statics of the spine in the standing
position [32].

Stereotypic hand movements found in RTT pa-
tients lead to the loss of hand function. They influ-
ence other motor functions and disturb them. We be-
lieve that further studies of RTT should take into
account stereotypic movements of the upper limbs,
which may affect the position of the torso and pelvis.
When the upper limbs are flexed and adducted, they
may cause displacement of the body’s centre of gra-
vity and change the position of the torso in the sa-
gittal plane [33].

The computed photogrammetry approach used in
the study, dedicated to body posture examination,
allows for non-invasive, objective and repeatable
monitoring of torso asymmetry in RTT. The exami-
nation reveals asymmetry, which is one of the first
symptoms of scoliosis, and allows for introducing
corrective management to prevent progression of the
asymmetry, helping combat scoliosis and its negative
consequences [17,19].

CONCLUSIONS

1. The study demonstrated that asymmetry of the
torso in the frontal plane was common in RTT.

2. Torso asymmetry was more pronounced in gitls
with a poorer functional status.

3. Analysis of BMI values demonstrated a poor nu-
tritional status of the girls.
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