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ZET
Rett Sendromu X’e ba Ut baskin gecis g steren n rogelisimsel bir bozulluktur. Bu yazida Rett Sendromu
tarust konuldu undan beri pediatrik n roloji ve pediatri uzmanlar tarafindan izlenen ve ¢ocuk ve ergen
ruh sa It 1 ve hastaliklart poliklini ine ancak ergenlik d neminde basvuran bir olgunun tedavi ve izlem
s recinin sunulmast, olgu zelliklerinin ulusal yazinda simdiye kadar bildirilen olgularla karsilastiridma-
st ve ¢ok boyutlu yaklagimin neminin vurgulanmast amaglannmustir.
Anahtar S zc kler: Rett sendromu, yaygin gelisimsel bozukluk, taru ¢ tleri
SUMMARY: IMPORTANCE OF MULTI-DISCIPLINARY APPROACH IN THE DIAGNOSIS AND FOLLOW-
UP OF RETT SYNDROME: A CASE REPORT
Rett syndrome is a neurodevelopmental disorder that is transmitted in an X-dominant fashion. In this
article, it was aimed to present the treatment and follow-up process of a case being followed up by pedi-
atric neurologists and pediatricians since she had met the diagnosis of Rett Syndrome who had applied
to the child and adolescent psychiatry department only during adolescence, to compare the features of
the patient with those hitherto reported in national literature and to underline the importance of multi-

disciplinary follow-up.
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OZET

Rett Sendromu (RS) X’e bagl baskin gecis gos-
teren, dogum sonrasi beyin gelisimini etkileyen,
MECP2 gen islevinin bozulmasi ile ortaya ¢ikan,
dil ve motor alanlarda edinsel iglevlerin kaybi,
otistik bulgular ve orta hatta stereotipik el ha-
reketleri ile karakterize, agir bir néro gelisimsel
hastaliktir (Bahtla ve ark. 2010, Haliloglu ve Top-
cu 2008). Sendrom ilk olarak 1966 yilinda Avus-
turyali Dr. Andreas Rett tarafindan orta hatta,
burma seklinde stereotipik el hareketleri olan iki
kiz hastada tanimlanmig ancak Ingilizce yazinda
ilgi cekmesi 1983 yilin1 bulmustur. 1984 yilinda
Viyana’da Rett Sendromu {izerine odaklanan
ilk uluslar arasi toplant1 gerceklestirilmis, 1985
yilinda ise Uluslar arasi Rett Sendromu Dernegi
kurulmustur (Hunter 2007).
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RS’de dogum sonras ilk 6 ay psikomotor geli-
sim normal olarak seyrederken, erken bebeklik
donemi sonrasinda kazanilmis motor becerile-
rin kaybi, bas ¢evresi biiytime hizinda ve sosyal
iletisimde azalma, agir psikomotor retardasyon,
alia ve ifade edici dil alaninda belirgin bozul-
ma, amagch el hareketlerinin kayb1 ve stereotipik
el hareketleri goriilmektedir. Toplum genelinde
kiz ¢ocuklar1 arasindaki yaygmlik 1/10000 ile
1/22000 olarak bildirilmektedir (Bahtla ve ark.
2010, Haliloglu ve Topg¢u 2008, Hunter 2007).
DSM-III-R ve ICD-9 gibi tam sistemleri igerisin-
de yer verilmeyen RS ilk olarak DSM-IV ve ICD-
10 igerisinde yer almistir (Hergiiner ve Ozbaran
2010).

Tanida ayrica uluslar arast RS ¢alisma grubu tara-
findan gelistirilmis olgiitler de kullanilabilmek-
tedir (Hagberg ve Skjeldal 1994, Hagberg ve ark.
2002, Hergiiner ve Ozbaran 2010). RS atipik go-
riintimleri arasinda gerilemenin ¢ocukluk done-
minin geg evrelerine kadar gecikebildigi “Atipik
RS” (ya da “Formé Fruste”), baglangicta normal
gelisim evresinin goriilmedigi “Konjenital RS”,
“Ailesel RS”, “Konusmanin Korundugu RS” ve

Cocuk ve Gencglilk Ruh Sa Ut 1 Dergisi: 19 (2) 2012



TOPAL VE ARK.

fazladan X kromozomu tasiyan erkeklerde gorii-
len formlar sayilabilir (Hagberg ve Skjeldal 1994,
Hunter 2007). Uluslararas: RS Calisma grubu RS
varyantlari i¢in de kullanilabilecek tan1 dlgtitleri
onermistir (Hagberg ve Skjeldal 1994).

RS olgularmin ¢ogunun erigkinlige kadar sag
kaldiklar1 bilinmekte olup, hastaligin ilerleyisini
onleyen veya bulgulari geri dondiirebilen 6zgiin
bir tedavi hentiz bulunmamaktadir. Tedavinin
bireysel olarak, yakinmalar temelinde diizenlen-
mesi ve izlemin pediatrik néroloji uzmany, fizyo-
terapist, ortopedist, cocuk ve ergen ruh saghig
uzmani gibi tiyelerden olusan bir tedavi ekibi ile
ve ¢ok boyutlu bir yaklasim igerisinde stirdiirtil-
mesi Onerilmektedir (Haliloglu ve Topgu 2008,
Cakaloz ve Aras 2005). Ancak, tan1 sistemlerin-
deki degisimler ¢ok boyutlu yaklasim etkileye-
bilir. Nitekim 2013 yili igerisinde yayinlanmasi
beklenen DSM-5 igerisinde RS yer almamaktadir
(American Psychiatric Association 2012, Anonim
2012). Bu degisiklik otistik belirtilerin kisa bir za-
man aralif1 icerisinde goriilmesi, yagsamin ilerle-
yen donemlerinde toplumsal etkilesime ilginin
geri donebilmesi, MECP2 genindeki islev bo-
zukluguna yapilan vurgunun DSM tani sistem-
leri igerisindeki etiyolojiden bagimsiz davranis-
sal tanimlamalara uymamasi, Yaygin Gelisimsel
Bozukluklar arasinda gruplanmanun fizik tedavi
gibi tedavi yontemlerine erisimi engelleyebilme-
si gibi nedenlerle agiklanmaktadir. DSM-5 igeri-
sinde tanimlandig1 sekliyle RS olgular1 Otistik
Spektrum Bozuklugu (OSB) tan1 dlgtitlerini kar-
silayip karsilamadiklarina gore degerlendirile-
cek, bu olgiitleri kargilayan bireyler icin ise “RS
ile iligkili” veya “MECP2 Mutasyonu ile iligkili”
gibi belirtecler kullanilacaktir. Diger yandan 6ne-
rilen degisiklikler RS tanisi almayan ancak OSB
igerisinde yer alan diger bireyler i¢in de zamanla
genetik etiyolojilerin belirlenebilecegi ve RS ta-
nis1 alan bireylerin degisen oOlgiitler nedeniyle
konusma terapisi/ toplumsal etkilesim destegi
gibi desteklere ulasimlarinin zorlasabilecegi ge-
rekgesiyle elestirilmektedir (Anonim 2012).

Tan1 sistemlerindeki degisim de g6z oniine alin-
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diginda, bu ¢alismada, Rett Sendromu tanisi ko-
nuldugundan beri pediatrik néroloji ve pediatri
uzmanlar tarafindan izlenen ve ¢ocuk ve ergen
ruh saglig1 ve hastaliklari poliklinigine ancak er-
genlik déneminde bagvuran bir olgunun tedavi
ve izlem stirecinin sunulmasi, ulusal yazinda
simdiye kadar bildirilen olgularla karsilagtiril-
mas1 ve ¢ok boyutlu izlemin éneminin vurgu-
lanmasi amaglanmisgtir.

OLGU

15 yas 6 aylik kiz ergen, epileptik nébetleri nede-
niyle yatirilarak takip edilmekte oldugu Cocuk
Sagligi ve Hastaliklar1 AD’den “uykusuzluk ve
hir¢ginlik” nedeni ile istenen konstiltasyon igin,
yataginda degerlendirildi. Oykiiden hastanin
yakinmalarinin 2 yas 6ncesi el becerilerinde ge-
rileme, iletisim kurmakta zorlanma, kafa gevre-
sinin gelismemesi ile bagladigi, hasta 2 yasinda
iken Rett Sendromu tanisinin konuldugu, o za-
mandan beri nébetleri ve davranis sorunlari igin
degisken siire ve dozlarda karbamazepin, pre-
gabalin, pirimidon, ketiapin, risperidon, lamot-
rijin, haloperidol, dizaepam kullandig1 ancak
tedaviden fayda gormedigi, anne ve babasina
tanisinin soylendigi ancak gidisle ilgili yeterli
dirme sirasinda nefes tutma ve hiperventilasyon
nobetleri, insomni, geceleri ¢iglik atma, ve oynak
duygulanim yakinmalar1 da oldugu bildirilmek-
teydi. Hasta yatisindan iki hafta 6nce nobet sik-
liginin artmasi ve giinde 10- 20 nobet gegirmeye
baslamasi tizerine tedavisinin diizenlenmesi i¢in
yatirilmistr.

Gegmis tibbi dykiiden, hastanin sezaryenle, za-
maninda dogdugu, dogum sonrasi sarilik ya da
morarma yagsamadig1 ve kuvéz bakimi gérme-
digi, konusmasinin babildama evresinden sonra
gelismedigi, 12 aylikken yiiriidiigti 6grenildi.
Aile oykiistinde 6zellik saptanmadi. Degerlen-
dirme sirasindaki fizik ve nérolojik muayenesin-
de yasina gore gelisimi olagan, kilolu kiz ergenin
kol ve omuzlarinda bilateral rijidite, salya artis:
ve agizdan akmasi, dil hareketlerinde azalma,
iist ekstremitelerinde, orta hatta burma seklin-



de motor stereotipiler, géz temasinda kismen
azalma, soguk ve nemli bir ten dikkati ¢ekiyor-
du. Psikometrik degerlendirmelerde Cocukluk
Otizm Derecelendirme Olgegi'nden 56 puan
(Agir Siddette Otistik Belirtiler) alimiyordu.

Yatis sirasinda gekilen EEG’de periyodik jenera-
lize desarjlar ve voltaj artis1 saptanmusti. Epilep-
tik nobetlerine yonelik olarak intravenéz valp-
roat almakta olan hastaya, insomni ve davranis
sorunlari icin haloperidol 2 mg/giin baslands,
ekstra-piramidal sistem bulgularna yonelik
olarak biperiden 1,5 mg/giin eklendi. Deger-
lendirme sirasinda anne ve babanin kizlarmin
hastalig: ile ilgili bilgi diizeylerinin yetersiz ol-

o

dugu, hastalig

“ SEY4

epilepsi ve zeka geriligi” olarak
tanimladiklar1 ve kendilerinin de uykusuzluk,
sinirlilik, aglamalar, umutsuzluk yakinmalari-
nin oldugu gozlendi. Anne ve babaya RS ile ilgili
bilgi verildi, Rett Sendromlu Aileler Dayanisma
Dernegi'nin (http:/ / www.rettsyndrome.org.tr/)
iletisim bilgileri verilerek RS tanisi alan ¢ocukla-
r1 olan diger ailelerle iliski kurmalar1 sagland1 ve
bireysel destek almalari i¢in Ruh Saghig: ve Has-
taliklar1 AD poliklinigine yonlendirildi.

Hasta ilk degerlendirmeden bir hafta sonra go-
riildiigiinde uykusuzluk yakinmalarinin devam
ettigi, haloperidol tedavisinden ve tedaviye
daha sonra eklenen alprazolam 0.5 mg/ giin
tedavisinden fayda gormedigi, aerofaji ve irrita-
bilitesinin arttig1, annesinin uykusuzluk yakin-
malar1 nedeniyle diizensiz olarak ketiapin 100
mg/ giin verdigi 6grenildi. Bu degerlendirmede
anne ve babanin uykusuzluk, sinirlilik, aglama
ve umutsuzluk yakinmalarimin geriledigi, Ruh
Saglig1 ve Hastaliklar1 AD poliklinigi tarafindan
ilacsiz olarak izlendikleri, Rett Sendromlu Aile-
ler Dayanisma Dernegi ile iletisim kurduklari ve
bu taniy1 kargilayan diger hastalarin ve ailelerin
varhigindan ilk kez haberdar olduklari, dernekle
iletisime devam etmeyi planladiklar1 6grenildi.

Hastanin haloperidol, biperiden ve alprazolam
dozlar titre edilerek sirasiyla; 3, 3 ve 0,75 mg/
giine ¢ikildi. Epileptik ndbetlere yonelik olarak
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baglanan ve irritabilite ve emosyonel labilite ya-
kinmalar: i¢in de faydali olabilecegi diisiintilen
valproat 500 mg/ giin tedavisine devam etmeleri
onerildi. Bir ay sonraki kontrolde uykusuzluk,
bruksizm ve aerofaji yakinmalarinin devam etti-
&1, salya artisi, aglamalar, ¢iglik atma ve irritabi-
lite yakinmalarmin geriledigi, ekstra piramidal
sistem bulgularinin azalmakla birlikte devam
ettigi gozlendi. Bu goriisme sonrasi ketiapin 200
mg/ giin, biperiden 6 mg/ giin ve valproat 500
mg/ giin olarak diizenlenen tedaviden hastanin
fayda gordigii ve tedavinin 5. ayinda epileptik
nobetlerindeki artis nedeniyle tekrar hastanemi-
ta ataksi ve ytirtime zorlugu nedeniyle tekerlekli
sandalye kullanmaya baglamisti. Bu degerlen-
dirmede anne ve babanin kizlarinin islevselli-
gindeki bozulmaya karsin yakinmalarinin tek-
rarlamadigy, iyilik hallerinin devam ettigi, RS'li
cocuklar1 olan diger ailelerin onerilerinden fay-
dalandiklar1 gozlendi.

TARTISMA

Bu calismada tani ve tedavisinin pediatri ve pe-
diatrik noroloji uzmanlari tarafindan ytirtitiildi-
&1, anne ve babanin tani ve tedavi stireci tizerine
kismen bilgilendirildigi ergen bir Rett Sendromu
olgusunun tedavi ve izlem stireci sunulmustur.
Stiiregen bir hastalik olan ve evreleri on yillarca
siirebilen Rett Sendromu olgulariin uzunlama-
sina gidisi ve ¢cok boyutlu takibi tizerine tilkemiz
verilerinin kisith olmasi nedeniyle olgumuz su-
nulmaya deger goriilmiistiir.

Gincel verilere gore RS erken baslangicli durak-
lama, hizli gelisimsel gerileme, yalanci duragan
evre ve ge¢ motor yikim olarak 4 evrede gelis-
mektedir. Rett Sendromu’nun 6zgtin bir tedavisi
bulunmamakta ve tedavide belirtilerin miimkiin
oldugu kadar bastirilmas: ve hastanin islevsel-
liginin korunmas: hedeflenmektedir (Hunter
2007). Tedavide tibbi sorunlarin destekleyici yo-
netimi yaninda fiziksel, mesleki ve konusma te-
rapisi ve 6zel egitim ve rehabilitasyon hizmetleri
gerekebilmektedir. Rett Sendromunun sempto-
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matik tedavisinde bromokriptin, magnezyum
sitrat, L-karnitin, levodopa, naltrekson ve benze-
ri ajanlar kullanilabilmekte ancak tedavi yaniti
etkilenen bireyler arasinda degisebilmektedir
(Bahtla ve ark. 2010, Haliloglu ve Topgu 2008).
Nobetleri engellemek ve motor islevleri koru-
mak icin karbamazepin ve ketojen diyet uygu-
lamasi, gastro-intestinal sorunlar igin besin ve
vitamin destegi, hipokalseminin taranmasi, agir
olgularda parenteral beslenme, hiperventilasyon
i¢in asetozolamid, uyku ve davranim sorunlari
i¢in davranis degisikliklerinin denenmesi ancak
fayda goriilmemesi halinde antipsikotiklerin
kullanimi, ortopedik anormallikler i¢in fizik te-
davi, gerekirse cerrahi girisimler, iletisimin ko-
runmasi i¢in de konusma terapisi 6nerilmekte-
dir (Hunter 2007).

Olgumuzda nébet esigini diistirmemek igin yatis
sirasinda haloperidol, taburculuk sonrasinda ise
ketiapin ajitasyonu kontrol edebilmek ve uyku-
uyaruklik dongiisiinii  diizenleyebilmek igin
kullanilmistir. Kas katiligi, ytirtime zorlugu ve
diger ekstra-piramidal belirtiler i¢in biperiden
baglanmis ve hastanin tedaviden kismen fayda
gordiigli gozlenmistir. RS tanisi alan ¢ocuk ve
ergenlerin ailelerinde olas1 duygusal sorunlara
yonelik olarak saglanacak psikiyatrik yardimin
ailenin bas etme giiclinii ve tedavi uyumunu
arttirabilecegi bilinmektedir (Cakaloz ve Aras
2005). Olgumuzda da, hastanin ebeveynlerine
tani, tedavi segenekleri ve prognoz hakkinda bil-
gi verilmis, ailenin duygular1 6grenilmis, hasta
ile giinliik hayatta yasadiklari sorunlar tizerinde
durulmus ve iletisim becerilerini gelistirmeye
yonelik gortismeler yapilmistir. Dokuz aylik iz-
lem siireci igerisinde anne ve babanin RS ile ilgili
bilgilendirilmeleri, Rett Sendromlu Aileler Da-
yanisma Dernegi ve RS tanisi alan ¢ocuklar: olan
diger ailelerle iliski kurmalarmin saglanmasi ve
bireysel destek almalari i¢in Ruh Saghg: ve Has-
taliklar1 AD poliklinigine yonlendirilmelerinden
fayda gordiikleri ve bu faydanin kizlarinmn is-
levselligindeki gerilemeye ragmen devam ettigi
gozlenmistir.

Ulkemiz yazininda RS tanusi ile degerlendirilen
18 olgunun verilerine ulasilabilmistir (Ayta 2006,
Cakaloz ve Aras 2005, Saritag ve ark. 2011, Ttirk-
bay ve ark. 2003, Yavas ve S6hmen 1993). Bu veri-
lere gore ortalama tan1 alma yag1 62.2 aydir (S.D.
49.6). Olgularin ilk olarak degerlendirildikleri
yasg ise 14 ve 201 ay arasinda degismektedir. Kli-
nik goriintimleri ile ilgili veriler degerlendirildi-
ginde olgularin % 70.6’sinin degerlendirilmeleri
sirasinda II. evrede olduklari, yedi hastamin (%
41.2) valproat, birer hastanin lamotrijin, risperi-
don ve karbamazepin kullandiklar: (her biri igin
% 5.9) goriilmustiir. Olgumuza RS tanisinin orta-
lama yasa gore daha erken konuldugu, poliklini-
gimizce degerlendirildigi sirada sendromun III.
evresinde oldugu ancak son goriisme sirasinda
IV. evreye ilerledigi 6ne stirtilebilir. Olgumuzun
ileri bir evreye kadar ¢ocuk ve ergen ruh sagl-
g1 alaninda galisan profesyoneller tarafindan
takip edilmemis olmasi, anne ve babasinin Rett
Sendromu tanisi olan bagka ¢ocuklar ve aileleri-
nin varligindan ilk kez bizim degerlendirmemiz
sirasinda haberdar olmas, tilkemiz yazinindaki
RS olgularmin ise % 27.8" inin gocuk ve ergen
ruh saglig1 kliniklerinden kaynak almasi, sunu-
lan olgularin yaslar1 ve aldiklar tedaviler deger-
lendirildiginde, tan1 sistemindeki degisikliklere
ragmen RS takibi ve tedavisinde ¢ok boyutlu
yaklagimlarin gerekli oldugunun vurgulanmasi-
nin gerektigi sdylenebilir.

KAYNAKLAR

American Psychiatric Association. http:/fwww.dsm5.org/
DPages/Default.aspx (10/ 10/ 2012 tarihinde erigilmigtir).

Anonim.http:/[sfari.org/news-and-opinion/news/2011/
reclassification-of-rett-syndrome-diagnosis-stirs-concerns
(17/ 12/ 2012 tarihinde erigilmistir)

Ayta S (2006) Rett sendromlu olgularin elektrofizyolojik
ozellikleri. Istanbul Universitesi, Saglik Bilimleri Enstitii-
sii, Norolojik Bilimler Anabilimdali, Yaymlanmanmg Elekt-
rodiagnostik Noroloji Yiiksek Lisans Tezi. Istanbul

100



Bahtla M, Chandna S, Bathla JC (2010) Rett’s Syndrome:
Diagnostic and Therapeutic Dilemma. German | Psychi-
atry 13 (3): 157- 160

Cakaloz B, Aras S (2005) Rett Sendromu: Ug olgu sunu-
mu. Tiirkiye Klinikleri | Pediatr 14: 159- 164

Hagberg BA, Skjeldal OH (1994) Rett variants: a sugges-
ted model for inclusion criteria. Pediatr Neurol 11: 5- 11

Hagberg B, Hanefeld F, Percy A, Skjeldal O (2002) An
update on clinically applicable diagnostic criteria in Rett
Syndrome. Eur | Pediatr Neurol 6: 293- 297

Haliloglu G, Topgu M (2008) Rett Sendromu. Cocuk ve Er-
gen Psikiyatrisi Temel Kitabi Icinde, Cuhadaroglu Cetin ve
ark. (Editorler), Hekimler Yaymn Birligi Ankara; 264- 273.

Hergiiner S, Ozbaran B (2010) Cocuk ve Ergen Psikiyat-
risinde Olgiitler ve Olgekler. Tiirkiye Cocuk ve Geng Psiki-

101

Rett Sendromu’nda Cok Boyutlu Yaklagim

yatrisi Dernegi Yayinlar: 4, Nobel Tip Kitabevleri, Istan-
bul; 9- 30

Hunter K (2007) The Rett Syndrome Handbook: Internati-

onal Rett Syndrome Association, Clinton, Maryland.

Saritas TB, Babacan K, Sarkilar G, Okesli S (2011) Rett
sendromlu bir olguda anestezik yaklagim. Tiirk Anest Rean
Der Derg 39 (3): 153- 158.

Tiirkbay T, Giil D, S6hmen T (2003) Rett sendromu ile An-
gelman sendromu arasinda ayirict tani: bir olgunun kesin

tamisinda genetik inceleme. Klinik Psikofarmakoloji Biilteni
13:23-26

Yavas I, Sohmen MT (1993) Bir Rett sendromu olgusu:
mental retardasyonlu otizme benzeyen ve benzemeyen yon-
leri. Tiirk Psikiyatr Derg 4 (2): 142- 147.



