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RETT SENDROMU NEDIR?

Rett sendromu, ciddi zihinsel ve fiziksel sakatliga yol agan genetik mutasyonun neden oldugu bir
gelisimsel bozukluktur. Hastalik neredeyse sadece kizlarda gorilir. ilk olarak 1966'da Viyana ¢ocuk
doktoru Profesér Andreas Rett (1) tarafindan tanimlanmistir.

Etkilenen tim c¢ocuklar ve yetiskinler ayni klinik semptomlari gosterir, en karakteristik 6zelligi sikma,
yikama ve yogurma gibi istemsiz el hareketleridir. Normal bir hamilelikten sonra ilk basta belirgin bir
anormallik yoktur. Ancak daha sonra inzivaya ¢ekilme, edinilen becerilerin kaybi ve sosyal etkilesim,
konusma kaybi veya yavas kafa blyimesi fark edilir.

Bircok cocuk yiirimeyi ya da sadece beceriksizce ylrlimeyi 6grenmez. Tipik eslik eden &zellikler
arasinda skolyoz, epilepsi ve solunum sorunlari bulunur.

RETT SENDROMUNUN EVRELERI NELERDIR?

Rett sendromu asamalar halinde gelisir. Agirlikli olarak normal erken blyime ve gelisme durgunluk

tarafindan takip edilir. Edinilen beceriler kaybolur ve gevreye olan ilgi kaybolur. Evre |, 6 ila 18 ay

arasinda baslar ve ilk basta ince olabilen gelisimin yavaslamasi ile karakterizedir. Bebek daha az g6z

temasi gosterebilir ve oyuncaklara olan ilgiyi azaltabilir.

Oturma ve tarama gibi kaba motor becerilerinde gecikmeler olabilir. Bu asama birkac ay sirebilir veya

bir yildan fazla sirebilir.

Evre Il genellikle 1 ila 4 yaslari arasinda baslar. Genel gelisimde bir disls belirginlesir. Kizlar hizla

konusulan dili kaybederler ve maksath el hareketleri kazanirlar. Kafa blylimesinde yavaslama var.

Kizlar sinirlenir, aglarlar ve basmakalip el hareketlerine baslarlar. Bazi kizlar, sosyal etkilesim ve

iletisimin azalmasi gibi otizm belirtileri gosterir.

— Evre Ill genellikle 2 ila 10 yaslari arasinda baslar. Yillarca siirer ve bir miktar istikrar gosterir. Cocuklar
belirli becerileri yeniden kazanabilir, iletisimlerini gelistirebilir ve cevrelerine olan ilgiyi artirabilir.
Bununla birlikte, bu asamada apraksi, motor problemler ve nébetler de belirgindir.
Evre IV (ge¢ evre) 10 yasinda baslar. Belirgin 6zellikler arasinda hareketliligin azalmasi, omurganin
egriligi (skolyoz) ve kas gligsuizlGgl bulunur. Bilissel, iletisimsel ve manuel beceriler korunur ve azalmaz.
Rett kiz ve kadinlarin yasam beklentisi genellikle azalmaz, ancak mortalitede biraz artis oldugu
gorilmektedir.

RETT SENDROMU NASIL TESHIS EDILIR?

Rett sendromunun teshisi son derece zordur, ¢linki cesitli semptomlar bireysel vakada oldukca farkh
formlarda birlesir. Acikga tanimlanmis ana tani kriterlerine ek olarak, Rett sendromunun tipik Kosullari
ve destekleyici kriterleri de hemen hemen tliim ¢ocuklari etkiler.

KLINiK TANI KRITERLERI

* Yasamin ilk 6 ila 18 ayinda nispeten normal gelisim

* Dogumda Normal bas cevresi

* genellikle 1 ila 4 yas arasindaki bas ¢evresi bliyimesi azalir ¢

* Sosyal becerilerin gegici kaybi

* Konusulan dil ve iletisimsel becerilerin bozulmasi, degisen derecelerde zihinsel
gerilik

* 1ila 4 yas arasindaki edinilmis maksatli el hareketlerinin kaybi

* Tekrarlayan el hareketleri (el sikma, sikkma, yogurma, alkislar)

* YUrtiime anormallikleri
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ORTAK ESLIK EDEN SEMPTOMLAR

¢ inziva

* Cevreye ve diger insanlara ilgi eksikligi

* Dis taslama

* Uygunsuz gllme veya ¢iglik atma biydleri
* klise hareketleri ve ilgili apraksi

* farkh epilepsi turleri

* Skolyoz

* Ataksi

* Sindirim bozukluklari

* Solunum bozukluklari (hiperventilasyon, apne (nefes tutma) ve hava yutma gibi)
* Salivasyon

* Uyku bozukluklar

* Kisa boy, kiclik ayaklar

* Ekstremitelerin, soguk ve mavi ayaklarin ve alt bacaklarin zayif kan dolagimi

GENETIK TANI

Rett sendromunun klinik tanisi 1999'dan beri genetik bir test ile dogrulanabilir. Bu, Rett sendromunun
'klasik' seyri olan ¢ocuklarda ylizde 80-85 pozitiftir. Bu nedenle, tiim tipik semptomlari géstermeyen
kizlarda (ve ¢ok az erkek) atipik kurslar ve asemptomatik tasiyicilar tespit edilebilir.

RETT SENDROMUNA NE SEBEP OLUR?

Rett sendromu, MECP2 genindeki mutasyonlardan kaynaklanir ('meck-pea-two'olarak telaffuz edilir).
Cogu durumda mutasyonlar bu gende bulunur. MECP2 geni diger bir¢cok genin islevlerini kontrol eder.
Rett sendromunun tanisinin baslangicta klinik kriterlere dayandigini bilmek 6nemlidir.

Taniyi1 yapan ¢ocuklarda MECP2 geni lizerinde genetik bir test yapilabilir. Bir mutasyon tespit edilirse,
tani dogrulanir. Mutasyon bulunmazsa, Rett sendromu hala verilebilir.

RETT SENDROMU TEDAVI EDILEBILIR Mi?

Simdiye kadar, Rett sendromunu tedavi edebilecek hicbir tedavi veya ila¢ yoktur. Etkilenen kiz ve
kadinlarin yasam kalitesini artirmak icin fizyoterapi, muzik terapisi, hipoterapi, ergoterapi ve konusma
terapisi gibi cesitli terapotik dnlemler uygulanabilir. Ozellikle, "artirici ve alternatif iletisim" (AAC)
yontemi, Rett sendromlu insanlarla degisimi kolaylastirabilir. Her terapi herkes icin uygun degildir. Asiri
yliklenmeyi 6nlemek igin, bireysel vakanin gerekliliklerine gore 6zel bir terapdtik 6nlem segimi
yapiimalidir.

RETT SENDROMLU BASKA BiR COCUGA SAHiP OLMA SANSI NEDIR?

Rett sendromlu birden fazla ¢ocuga sahip olma sansi ¢ok kicliktir, yizde 0.5'den ¢ok daha azdir.
Kardeslerde Rett sendromunu dogrulayan birka¢ genetik test, acik¢a tanimlanmayan minimum bir
olasilik oldugunu gostermektedir. Boyle bir durumda, prenatal tani bir secenek olabilir. Ancak bu,
yetenekli bir genetik danismanla ayri ayri tartisilmalidir.

DAHA FAZLA BiLGi VE REHBERLIK
RETT.DE -RETT DEUTSCHLAND e.V web sitesi. -
Rett ebeveyn destek grubu.
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Web sitemiz www.rett.de Rett sendromunun nedenleri, tani ve tedavi 6nlemleri hakkinda giincel
bilgiler; Rett ebeveyn destek grubundan haberler; bireysel vakalarin yani sira yeni bilimsel arastirma
ve bulgular hakkinda raporlar.

RETT SENDROMU EL KiTABI
Kathy Hunter'in Rett sendromu El Kitabi, profesyonel Rett sendromu uzmanlarindan klinik tabloya
700'den fazla bilimsel katkiyr bir araya getiriyor, ayni zamanda Rett ¢ocugu olan ailelerden giinliik

yasamin duygusal kisisel raporlarini da bir araya getiriyor. Alman versiyonu Das RettSyndrom
Handbuch Rett Deutschland E. v. araciligiyla kullanilabilir (info@rett.de).

RETTLAND UYELERI DERGISi

Dergi Rett Deutschland e.V tarafindan yayinlanmaktadir. Her sayi bireysel vaka raporlarini icerir; yeni
tibbi ve terapotik gelismelere, mevcut yasal ve sosyal konulara genel bir bakis; ve yaklasan etkinlikler,
haberler ve rett Deutschland e.V faaliyetleri hakkinda bilgiler.

UYE OLMAK

Rett sendromlu bir ¢cocugun ebeveynleri, rett Sendromlu ¢ocuklar icin rett Almanya e. V ebeveyn

Yardimi'na Uye olmaya davet edilir. Endiselerini ve ihtiyaglarini paylasiyoruz, dinle ve tim konularda

tavsiye vermek. Uye olarak, bélgenizdeki (veya 6tesindeki) tiim toplantilara ve yillik genel kurul

toplantisina davetlisiniz. Aktif katihminiz da ¢ok ac¢igiz. Yilda iki kez liye Dergisi RettLand alacaksiniz.
— Yillik Gyelik Gcreti aileler icin 45 Avro (veya daha fazla) ve bekar ebeveynler icin 30 Avro (veya daha

fazla) tutarindadir.

SPONSOR UYE OLMAK

Rett sendromlu bir gocuk sahibi olmadan bize destek olmak istiyorsaniz, sponsorluk Gyesi olabilirsiniz.
Sponsor bir Uye olarak,, talep lizerine bolgenizdeki tim toplantilara ve yillik genel kurul toplantisina
davetlisiniz. Aktif katiiminiz dada ¢ok agigiz. Sponsor Uyelik kisi ve yil basina 20 Euro (veya daha fazla)
tutarindadir. Yilda 12 Euro'luk ek bir Gcret karsiliginda tyelerimizin Dergisi Rettland'i alacaksiniz.

BAGISLAR VE TANITIM

Rett sendromunu daha yaygin hale getirmek, bilimsel arastirmalari desteklemek ve etkilenen gocuklara
ve ebeveynlerine mimkiin olan en kisa slirede yardimci olmak icin en 6nemli gérevimiz olarak
gorlyoruz. Bunu basarmak icin, cocuk doktorlari ve ileri egitim kurslari icin diizenli bilgi kampanyalari
diizenliyoruz. Aile lyelerinin ailelerine katiliyoruz ve temas sorulari, terapétik secenekler ve glinliik
yasamda pratik yardimlarla kapsamli tavsiyelerde bulunuyoruz. Daha ayrintili bilgi, uygulama formlari
ve gizlilik bildirimimiz web sitemizde bulunabilir www.rett.de.

RETT DEUTSCHLAND E. V. Misyonu

Profesor Folker Hanefeld'in inisiyatifiyle, ebeveyn destek grubu 1987 yilinda Gottingen'de kuruldu.
Amaci, cocuklari ayni sakatliga sahip olan ebeveynleri bir araya getirmekti. Bugiin, Rett Deutschland e.
V., yaklasik 700'G Rett Sendromlu ¢ocuklar ve yetiskinler olan 1.700'den fazla lyeye sahiptir. Rett
Deutschland e. V., etkilenen veya ilgilenen kisiler icin Rett sendromu hakkinda bilgi saglar ve
ebeveynler arasinda deneyim alisverisini tesvik eder — Rett sendromunun teshisinden sonra siklikla
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AKTIVITE

* Ebeveynlere, doktorlara, 6gretmenlere, terapistlere ve glinliik yasamlarinda, Rett sendromu ile
ilgilenen herkese rehberlik

* Ebeveynler arasinda iletisim kurmak

* Uzman dersler ile yillik genel kurul

* Yeni tani ile aileler icin bilgi hafta sonlari

* Aile hafta sonlari ve bolgesel gruplar ve il dernekleri toplantilari
* Egitim programlari

* Tatil kamplari

* Calisma Grubu »Rett sendromlusendromlu yetiskinler«

* Kongrelerde, sempozyumlarda ve 6zel fuarlardafuarlarda katilim
* Rett sendromu ile ilgili bilgilerin yayilmasi

* Profesor Stuart Cobb, Edinburgh arastirma projesine sponsorluk

Federal yonetim kurulundaki baglantiniz
Vorstand@Rett.de

Ebeveynler icin iletisim
info@rett.de

Ticari konularla ilgili iletisim

Katja Mischarin Gaswerkstrafle 13 52525 Heinsberg

T02452—-18099 90 - F 02452 - 180 99 99 k.mischarin@rett.de

Rett Deutschland E.V'nin bélgesel gruplari var.. Uyelere daha yakin bir sekilde, diizenli bilgi ve aile
toplantilari gibi yerinde daha yogun destek saglarlar.

Cevrenizdeki gruplar ve kisilerkisiler altinda bulunabilir https://www.rett.de/de/Anlaufstellen

Tibbi danisman
Prof. Dr. med. Bernd Wilken wilken@klinikum-kassel.de

Biyiikelgi: Leslie Malton
Patron: Erdal Keser

Dernek hesabi

IBAN DE56 5209 0000 0042 2178 08
BIC GENODES51 KS1

Arastirma hesabi

IBAN DE34 5209 0000 0042 2178 16
BIC GENODE51 KS1

Bagka sorulariniz varsa, bizimle iletisime gegcmekten gekinmeyin. Mimkdin olan en kisa surede yerel
bir iletisim bulmaya ¢alisacagiz.
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