
İDİL REHBERLİK VE

ARAŞTIRMA MERKEZİ

YENİ MAH. 131 SK. NO 1 İDİL /
ŞIRNAK 04865513323 Rett Sendromu

İDİL REHBERLİK VE ARAŞTIRMA MERKEZİ



Rett Sendromu Nedir?

    Rett Sendromu nörogel�ş�msel b�r hastalıktır. Normal gel�ş�m basamaklarını tak�ben erken
nöroloj�k regresyon �le tanınır. Rett Sendromu genet�k b�r hastalık olup sıklıkla nöbetler�n eşl�k
etmes� �le b�l�şsel, sözel, �nce ve kaba motor becer�ler�nde ger�leme yaşanan hastalıklardan
b�r�d�r. Ayrıca �let�ş�m kaybı ve otonom�k d�sfonks�yon  da görülür. Rett Sendromu yaklaşık
olarak tüm toplumlarda benzer sıklıkta görülmekte olup yaklaşık 10.000 �le 15.000 kızda 1'd�r.
Rett Sendromu neredeyse sadece kızlarda görülmekted�r, bozukluk olan erkek fetüsler
nad�ren doğar. Rett Sendromunun büyük çoğunluğunda met�l-CpG-bağlama prote�n�-2
(MCEP2) gen� mutasyonu bulunur ve bu mutasyon hastanın davranışlarını büyük ölçüde
etk�ler.
    Rett Sendormuna sah�p hastalar genell�kle sorunsuz b�r gebel�k sonucunda zamanında
doğar. İlk bulgulardan b�r� de baş çevres�ndek� persent�l�nde düşmed�r. Ancak bu bulgu her
hastada görülmemes� neden�yle daha sonra tanı kr�terler�nden çıkarılmıştır
    Hastalar 12-18 aydan sonra konuşma yet�s� ve amaçlı el hareketler�n� kaybeder.
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Rett Sendromu Evreleri

İlk Evre
    Rett Sendromunda �lk evre 6-18 ay arasında görülür ve bel�rt�ler� arasında bebektek� tuhaf
hareketler, bebeğ�n çevreye karşı olan �lg�s�zl�ğ� göster�leb�l�r. Bu evrede postural gel�ş�m
devam etmekted�r ancak yavaşlar ve normal bebeklere göre ger�de kalır.

İk�nc� Evre
      İk�nc� evre 1 �le 4 yaş arasında yaşanır ve hastada gece ağlamaları, k�ş�l�k bozuklukları,
çevreye karşı olan �lg�n�n azalması görülür. Aynı zamanda bu bel�rt�ler�n görülmes�nden
önce an� gel�şen ateş ve apat� g�b� men�ngoensefal�t� andıran bazı bulgular da
gözlemleneb�l�r. Baş çevres� persent�l�nde düşüş görülür
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https://tr.wikipedia.org/wiki/Meningoensefalit
https://www.mustela.com.tr/mustela-mag/persentil-nedir-persentil-tablosu-persentil-hesaplama


Rett Sendromu Evreleri

Üçüncü Evre

     Üçüncü evre durağan dönemd�r. Hasta bu dönemde yürüme yet�s� kazandıysa bunu
sürdüreb�l�r kazanmadıysa b�le yürümey� öğreneb�l�r. Amaçlı el hareketler�ndek� kayıp
bel�rg�nleş�r ve solunum bozuklukları, d�ş gıcırdatmak g�b� uyku düzens�zl�kler� gece ağlama ve
gülme nöbetler� görüleb�l�r

Dördüncü Evre

    Dördüncü evre genell�kle 10 yaşından sonra görülür. Anlama yet�s� �let�ş�m ve el becer�ler�nde
b�r azalma olmazken motor kapas�tes� azalır. En �ler� evrede dah� göz d�kme g�b� özell�kler
korunur. Hasta tekerlekl� sandalyeye bağımlı hale geleb�l�r.
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Belirti ve Semptomlar

Mental retardasyon (Zeka Ger�l�ğ�)
Koord�nasyonsuz yürüme
Konuşmada bozukluk
Ep�lept�k nöbetler
İlet�ş�m kaybı
Motor yet�ler�nde ger�leme
B�l�şsel kayıp
F�z�ksel deform�teler
Skolyoz

Rett Sendromunun bel�rt�ler� arasında genel anlamda şunlar
bulunab�l�r;
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Teşhis Yöntemleri

     Rett Sendromunun kes�n tanısı günümüzde X kromozomu üzer�nde bulunan MECP2
gen�n�n kusurlu olarak göster�lmes�yle konulur. Genet�k boyutunun yanı sıra MRG EEG g�b�
görüntüleme sonuçları da hastalığın teşh�s�nde yardımcı olur.
     At�p�k Rett Sendromunun tanısı �ç�n altı temek kr�terden en az üçünün on b�r destekley�c�
kr�terden en az beş�n�n olması gerek�r. Bu altı temel kr�ter;

El becer� kaybı
Anormal hareketler
El stereot�p�s�
İlet�ş�m becer�ler�nde kayıp
Baş büyümes�nde yavaşlama
Konuşma kaybı yer almaktadır.
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Teşhis Yöntemleri

Karında ş�şk�nl�k
Hava yutma
Solunumda zorluk çekme
Skolyoz veya k�foz
D�ş gıcırdatma
H�potrop�k soğuk ve soluk ayaklar
Uyku düzens�zl�kler�
Gece çığlık nöbetler�
Durdurulamaz kahkaha nöbetler�
Ağrı duyarlılığında azalma
Yoğun göz teması bulunmaktadır.

On b�r destekley�c� kr�ter �se;
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Tedaviler veya İdare Yöntemleri

Ant�ps�kot�kler
SSRI'ler
Beta Blokerler�
Konuşma terap�s�
F�z�k tedav�
Uyku yardımcıları
Skolyoz ve uzun QT sendromu gözlen�m�
Beslenme tedav�s� vs.

     Rett Sendromunun tedav�s� �ç�n araştırmalar devam etmekted�r ancak günümüzde geçerl�l�ğ�
olan b�r gen tedav�s� yoktur.
     Hastalar �ç�n yapılan tedav� şu yöntemler� �çermekted�r;
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Görülme Sıklığı ve Dağılımı (Ep�dem�yoloj�)

    Rett Sendromu kadınları çok daha fazla etk�lemekted�r. Bu da Rett Sendromunu kadınlarda
c�dd� b�l�şsel yetmezl�ğ�n en yaygın genet�k nedenlerden b�r� hal�ne get�r�r. 12 yaşın altındak�
kızlarda prevelansın 1/9.000, genel popülasyonda prevelansın yaklaşık 1/30.000 olduğu
tahm�n ed�lmekted�r. Bu konu hakkında yapılan b�r araştırmada aralarında Rett Sendromuna
sah�p hastaların da bulunduğu 25.013 başvurunun %2,7's�n�n Rett Sendromuna sah�p
hastaların oluşturduğu gözlemlenm�şt�r. Bu hastaların çok büyük b�r kısmını da beklend�ğ�
üzere kız hastalar oluşturmaktadır.
  
    Rett Sendromunun b�r varyantı olan At�p�k Rett Sendromunun da prevelansının 1/45.000
olduğu tahm�n ed�lmekted�r. Hastalığın bu varyantı da genell�kle kız çocuklarını etk�lemekted�r.
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Rett Sendromu ve Ot�zm

    Rett Sendromu bel�rt� ve semptomlar açısından ot�zm g�b� farklı hastalıklara benzed�ğ� �ç�n
teşh�s� sırasında zorluklar yaşanab�l�r. Halk arasında da bu �k� hastalık karıştırılmaktadır. Rett
Sendromuna sah�p hastalar küçüklükler�nde ot�zm semptomları göstereb�l�r. Ancak Rett
Sendromunda görülen kadınlarda baş büyümes�n�n yavaşlaması, el becer�ler�n�n kaybı veya
solunum problemler� ot�zmde görülen semptomlardan değ�ld�r.
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Bize ulaşın
www.idilram.meb.k12.tr
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Farklılıklarımız
zeng�nl�ğ�m�zd�r. 
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