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Rett Sendromu Nedir?

Rett Sendromu ndrogelisimsel bir hastaliktir. Normal gelisim basamaklarini takiben erken
norolojik regresyon ile taninir. Rett Sendromu genetik bir hastalik olup siklikla ndbetlerin eslik
etmesiile bilissel, s6zel, ince ve kaba motor becerilerinde gerileme yasanan hastaliklardan
biridir. Ayrica iletisim kaybi ve otonomik disfonksiyon da gdorilir. Rett Sendromu yaklasik
olarak tim toplumlarda benzer siklikta gorilmekte olup yaklasik 10.000 ile 15.000 kizda 1'dir.
Rett Sendromu neredeyse sadece kizlarda goriilmektedir, bozukluk olan erkek fetlisler
nadiren dogar. Rett Sendromunun blyuk cogunlugunda metil-CpG-baglama proteini-2
(MCEP2) geni mutasyonu bulunur ve bu mutasyon hastanin davranislarini buytk dlctide
etkiler.

Rett Sendormuna sahip hastalar genellikle sorunsuz bir gebelik sonucunda zamaninda
dogar. Ik bulgulardan biri de bas cevresindeki persentilinde diismedir. Ancak bu bulgu her
hastada gorilmemesi nedeniyle daha sonra tani kriterlerinden cikarilmistir

Hastalar 12-18 aydan sonra konusma yetisi ve amacl el hareketlerini kaybeder.
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Rett Sendromu Evreleri

ilk Evre

Rett Sendromunda ilk evre 6-18 ay arasinda gorulur ve belirtileri arasinda bebekteki tuhaf
hareketler, bebedin cevreye karsi olan ilgisizligi gosterilebilir. Bu evrede postural gelisim
devam etmektedir ancak yavaslar ve normal bebeklere gtre geride kalir.

ikinei Evre

Ikinci evre lile 4 yas arasinda yasanir ve hastada gece aglamalari, kisilik bozukluklari,
cevreye karsi olan ilginin azalmasi gorulur. Ayni zamanda bu belirtilerin gorilmesinden
Once ani gelisen ates ve apati gibi meningoensefaliti andiran bazi bulgular da
gbzlemlenebilir. Bas ¢cevresi persentilinde duists gorulir
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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

Uciincii Evre

Uclincl evre duragan dsnemdir. Hasta bu donemde yirime vyetisi kazandiysa bunu
sUrdurebilir kazanmadiysa bile ylirimeyi 6grenebilir. Amach el hareketlerindeki kayip
belirginlesir ve solunum bozukluklari, dis gicirdatmak gibi uyku diizensizlikleri gece aglama ve
gulme nobetleri gorulebilir

Dordincia Evre

Dordinciu evre genellikle 10 yasindan sonra gorulur. Anlama yetisi iletisim ve el becerilerinde
bir azalma olmazken motor kapasitesi azalir. Enileri evrede dahi goz dikme gibi 6zellikler
korunur. Hasta tekerlekli sandalyeye badimli hale gelebilir.
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Belirti ve Semptomlar

Rett Sendromunun belirtileri arasinda genel anlamda sunlar
bulunabilir;

» Mental retardasyon (Zeka Geriligi)

e Koordinasyonsuz yiurime

e Konusmada bozukluk

e Epileptik nBbetler

o Iletisim kaybi

e Motor yetilerinde gerileme ¢

e Bilissel kayip
e Fiziksel deformiteler
e Skolyoz
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Teshis Yontemleri

Rett Sendromunun kesin tanisi ginimuizde X kromozomu Uzerinde bulunan MECP2
geninin kusurlu olarak gosterilmesiyle konulur. Genetik boyutunun yani sira MRG EEG gibi
gBrintileme sonuclari da hastaligin teshisinde yardimci olur.

Atipik Rett Sendromunun tanisi icin alti temek kriterden en az Uclnun on bir destekleyici
kriterden en az besinin olmasi gerekir. Bu alti temel kriter;

El beceri kaybi

Anormal hareketler

El stereotipisi

Iletisim becerilerinde kayip
Bas buylimesinde yavaslama
Konusma kaybi yer almaktadir.
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Teshis Yontemleri

On bir destekleyici kriter ise;

e Karinda siskinlik

e Havayutma

e Solunumda zorluk gekme

e Skolyoz veya kifoz

e Dis gicirdatma

e Hipotropik soguk ve soluk ayaklar
e Uyku dizensizlikleri

e Gece cighk nobetleri

e Durdurulamaz kahkaha ntbetleri
e Agriduyarhliinda azalma

e Yogun goz temasi bulunmaktadir.
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Tedaviler veya Idare Yontemleri

Rett Sendromunun tedavisi icin arastirmalar devam etmektedir ancak guntimuzde gecerliligi
olan bir gen tedavisi yoktur.
Hastalar icin yapilan tedavi su yontemleri icermektedir;
e Antipsikotikler
e SSRI'ler
o Beta Blokerleri
e Konusma terapisi
e Fizik tedavi
e Uyku yardimecilari \1\\
e Skolyoz ve uzun QT sendromu gozlenimi
e Beslenme tedavisi vs.
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Goriilme Sikhigi ve Dagilnm (Epidemiyoloji)

Rett Sendromu kadinlar ¢cok daha fazla etkilemektedir. Bu da Rett Sendromunu kadinlarda
ciddi bilissel yetmezligin en yaygin genetik nedenlerden biri haline getirir. 12 yasin altindaki
kizlarda prevelansin 1/9.000, genel populasyonda prevelansin yaklasik 1/30.000 oldugu
tahmin edilmektedir. Bu konu hakkinda yapilan bir arastirmada aralarinda Rett Sendromuna
sahip hastalarin da bulundugu 25.013 basvurunun %Z2,7'sinin Rett Sendromuna sahip
hastalarin olusturdugu gdzlemlenmistir. Bu hastalarin ¢ok buyik bir kismini da beklendigi
Uzere kiz hastalar olusturmaktadir,

Rett Sendromunun bir varyanti olan Atipik Rett Sendromunun da prevelansinin 1/45.000
oldugu tahmin edilmektedir. Hastaligin bu varyanti da genellikle kiz cocuklarini etkilemektedir. @
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Rett Sendromu ve Otizm

Rett Sendromu belirti ve semptomlar acisindan otizm gibi farkl hastaliklara benzedigi icin
teshisi sirasinda zorluklar yasanabilir. Halk arasinda da bu iki hastalik karistirilmaktadir. Rett
Sendromuna sahip hastalar kucukliklerinde otizmm semptomlari gosterebilir. Ancak Rett
Sendromunda gorilen kadinlarda bas blylimesinin yavaslamasi, el becerilerinin kaybi veya
solunum problemleri otizmde gorilen semptomlardan dedildir.

- Otizm hem erkek hem de Kiz cocuklarinda gérilebilir.

- Otizmii gocuklar géz temasindan kaginir,
- Otizmli kisilerde genellikle dizensiz bir ylrlyls vardir.

- Rett Sendromu neredeyse sadece kiz ¢ocuklarinda gdrilir.
- Rett Sendromlu Kizlar gdz hareketlerini nasil
kullanabileceklerini 8grenebilirler

- Rett sendromu olan kizlar yiriime yeteneklerini tamamen
kaybedebilir ve titreme veya kas sertligi gelistirebilir.
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Bize ulasin
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