
97

ÖZET

Rett Sendromu (RS) X’e bağlı baskın geçiş gös-
teren, doğum sonrası beyin gelişimini etkileyen, 
MECP2 gen işlevinin bozulması ile ortaya çıkan, 
dil ve motor alanlarda edinsel işlevlerin kaybı, 
otistik bulgular ve orta hatta stereotipik el ha-
reketleri ile karakterize, ağır bir nöro gelişimsel 
hastalıktır (Bahtla ve ark. 2010, Haliloğlu ve Top-
çu 2008). Sendrom ilk olarak 1966 yılında Avus-
turyalı Dr. Andreas Rett tarafından orta hatta, 
burma şeklinde stereotipik el hareketleri olan iki 
kız hastada tanımlanmış ancak İngilizce yazında 
ilgi çekmesi 1983 yılını bulmuştur. 1984 yılında 
Viyana’da Rett Sendromu üzerine odaklanan 
ilk uluslar arası toplantı gerçekleştirilmiş, 1985 
yılında ise Uluslar arası Rett Sendromu Derneği 
kurulmuştur (Hunter 2007).   

RS’de doğum sonrası ilk 6 ay psikomotor geli-
şim normal olarak seyrederken, erken bebeklik 
dönemi sonrasında kazanılmış motor becerile-
rin kaybı, baş çevresi büyüme hızında ve sosyal 
iletişimde azalma, ağır psikomotor retardasyon, 
alıcı ve ifade edici dil alanında belirgin bozul-
ma, amaçlı el hareketlerinin kaybı ve stereotipik 
el hareketleri görülmektedir. Toplum genelinde 
kız çocukları arasındaki yaygınlık 1/10000 ile 
1/22000 olarak bildirilmektedir (Bahtla ve ark. 
2010, Haliloğlu ve Topçu 2008, Hunter 2007). 
DSM-III-R ve ICD-9 gibi tanı sistemleri içerisin-
de yer verilmeyen RS ilk olarak DSM-IV ve ICD-
10 içerisinde yer almıştır (Hergüner ve Özbaran 
2010).

Tanıda ayrıca uluslar arası RS çalışma grubu tara-
fından geliştirilmiş ölçütler de kullanılabilmek-
tedir (Hagberg ve Skjeldal 1994, Hagberg ve ark. 
2002, Hergüner ve Özbaran 2010). RS atipik gö-
rünümleri arasında gerilemenin çocukluk döne-
minin geç evrelerine kadar gecikebildiği “Atipik 
RS” (ya da “Formé Fruste”), başlangıçta normal 
gelişim evresinin görülmediği “Konjenital RS”, 
“Ailesel RS”, “Konuşmanın Korunduğu RS” ve 
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fazladan X kromozomu taşıyan erkeklerde görü-
len formlar sayılabilir (Hagberg ve Skjeldal 1994, 
Hunter 2007). Uluslararası RS Çalışma grubu RS 
varyantları için de kullanılabilecek tanı ölçütleri 
önermiştir (Hagberg ve Skjeldal 1994).  

RS olgularının çoğunun erişkinliğe kadar sağ 
kaldıkları bilinmekte olup, hastalığın ilerleyişini 
önleyen veya bulguları geri döndürebilen özgün 
bir tedavi henüz bulunmamaktadır. Tedavinin 
bireysel olarak, yakınmalar temelinde düzenlen-
mesi ve izlemin pediatrik nöroloji uzmanı, fi zyo-
terapist, ortopedist, çocuk ve ergen ruh sağlığı 
uzmanı gibi üyelerden oluşan bir tedavi ekibi ile 
ve çok boyutlu bir yaklaşım içerisinde sürdürül-
mesi önerilmektedir (Haliloğlu ve Topçu 2008, 
Çakaloz ve Aras 2005). Ancak, tanı sistemlerin-
deki değişimler çok boyutlu yaklaşımı etkileye-
bilir. Nitekim 2013 yılı içerisinde yayınlanması 
beklenen DSM-5 içerisinde RS yer almamaktadır 
(American Psychiatric Association 2012, Anonim 
2012). Bu değişiklik otistik belirtilerin kısa bir za-
man aralığı içerisinde görülmesi, yaşamın ilerle-
yen dönemlerinde toplumsal etkileşime ilginin 
geri dönebilmesi, MECP2 genindeki işlev bo-
zukluğuna yapılan vurgunun DSM tanı sistem-
leri içerisindeki etiyolojiden bağımsız davranış-
sal tanımlamalara uymaması, Yaygın Gelişimsel 
Bozukluklar arasında gruplanmanın fi zik tedavi 
gibi tedavi yöntemlerine erişimi engelleyebilme-
si gibi nedenlerle açıklanmaktadır. DSM-5 içeri-
sinde tanımlandığı şekliyle RS olguları Otistik 
Spektrum Bozukluğu (OSB) tanı ölçütlerini kar-
şılayıp karşılamadıklarına göre değerlendirile-
cek, bu ölçütleri karşılayan bireyler için ise “RS 
ile ilişkili” veya “MECP2 Mutasyonu ile ilişkili” 
gibi belirteçler kullanılacaktır. Diğer yandan öne-
rilen değişiklikler RS tanısı almayan ancak OSB 
içerisinde yer alan diğer bireyler için de zamanla 
genetik etiyolojilerin belirlenebileceği ve RS ta-
nısı alan bireylerin değişen ölçütler nedeniyle 
konuşma terapisi/ toplumsal etkileşim desteği 
gibi desteklere ulaşımlarının zorlaşabileceği ge-
rekçesiyle eleştirilmektedir (Anonim 2012).  

Tanı sistemlerindeki değişim de göz önüne alın-

dığında, bu çalışmada, Rett Sendromu tanısı ko-
nulduğundan beri pediatrik nöroloji ve pediatri 
uzmanları tarafından izlenen ve çocuk ve ergen 
ruh sağlığı ve hastalıkları polikliniğine ancak er-
genlik döneminde başvuran bir olgunun tedavi 
ve izlem sürecinin sunulması, ulusal yazında 
şimdiye kadar bildirilen olgularla karşılaştırıl-
ması ve çok boyutlu izlemin öneminin vurgu-
lanması amaçlanmıştır.

OLGU

15 yaş 6 aylık kız ergen, epileptik nöbetleri nede-
niyle yatırılarak takip edilmekte olduğu Çocuk 
Sağlığı ve Hastalıkları AD’den “uykusuzluk ve 
hırçınlık” nedeni ile istenen konsültasyon için, 
yatağında değerlendirildi. Öyküden hastanın 
yakınmalarının 2 yaş öncesi el becerilerinde ge-
rileme, iletişim kurmakta zorlanma, kafa çevre-
sinin gelişmemesi ile başladığı, hasta 2 yaşında 
iken Rett Sendromu tanısının konulduğu, o za-
mandan beri nöbetleri ve davranış sorunları için 
değişken süre ve dozlarda karbamazepin, pre-
gabalin, pirimidon, ketiapin, risperidon, lamot-
rijin, haloperidol, dizaepam kullandığı ancak 
tedaviden fayda görmediği, anne ve babasına 
tanısının söylendiği ancak gidişle ilgili yeterli 
bilgi verilemediği öğrenildi. Hastanın değerlen-
dirme sırasında nefes tutma ve hiperventilasyon 
nöbetleri, insomni, geceleri çığlık atma, ve oynak 
duygulanım yakınmaları da olduğu bildirilmek-
teydi. Hasta yatışından iki hafta önce nöbet sık-
lığının artması ve günde 10- 20 nöbet geçirmeye 
başlaması üzerine tedavisinin düzenlenmesi için 
yatırılmıştı. 
Geçmiş tıbbi öyküden, hastanın sezaryenle, za-
manında doğduğu, doğum sonrası sarılık ya da 
morarma yaşamadığı ve kuvöz bakımı görme-
diği, konuşmasının babıldama evresinden sonra 
gelişmediği, 12 aylıkken yürüdüğü öğrenildi. 
Aile öyküsünde özellik saptanmadı. Değerlen-
dirme sırasındaki fi zik ve nörolojik muayenesin-
de yaşına göre gelişimi olağan, kilolu kız ergenin 
kol ve omuzlarında bilateral rijidite, salya artışı 
ve ağızdan akması, dil hareketlerinde azalma, 
üst ekstremitelerinde, orta hatta burma şeklin-
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de motor stereotipiler, göz temasında kısmen 
azalma, soğuk ve nemli bir ten dikkati çekiyor-
du. Psikometrik değerlendirmelerde Çocukluk 
Otizm Derecelendirme Ölçeği’nden 56 puan 
(Ağır Şiddette Otistik Belirtiler) alınıyordu. 

Yatış sırasında çekilen EEG’de periyodik jenera-
lize deşarjlar ve voltaj artışı saptanmıştı. Epilep-
tik nöbetlerine yönelik olarak intravenöz valp-
roat almakta olan hastaya, insomni ve davranış 
sorunları için haloperidol 2 mg/gün başlandı, 
ekstra-piramidal sistem bulgularına yönelik 
olarak biperiden 1,5 mg/gün eklendi. Değer-
lendirme sırasında anne ve babanın kızlarının 
hastalığı ile ilgili bilgi düzeylerinin yetersiz ol-
duğu, hastalığı “epilepsi ve zeka geriliği” olarak 
tanımladıkları ve kendilerinin de uykusuzluk, 
sinirlilik, ağlamalar, umutsuzluk yakınmaları-
nın olduğu gözlendi. Anne ve babaya RS ile ilgili 
bilgi verildi, Rett Sendromlu Aileler Dayanışma 
Derneği’nin (http://www.rettsyndrome.org.tr/) 
iletişim bilgileri verilerek RS tanısı alan çocukla-
rı olan diğer ailelerle ilişki kurmaları sağlandı ve 
bireysel destek almaları için Ruh Sağlığı ve Has-
talıkları AD polikliniğine yönlendirildi. 

Hasta ilk değerlendirmeden bir hafta sonra gö-
rüldüğünde uykusuzluk yakınmalarının devam 
ettiği, haloperidol tedavisinden ve tedaviye 
daha sonra eklenen alprazolam 0.5 mg/ gün 
tedavisinden fayda görmediği, aerofaji ve irrita-
bilitesinin arttığı, annesinin uykusuzluk yakın-
maları nedeniyle düzensiz olarak ketiapin 100 
mg/ gün verdiği öğrenildi. Bu değerlendirmede 
anne ve babanın uykusuzluk, sinirlilik, ağlama 
ve umutsuzluk yakınmalarının gerilediği, Ruh 
Sağlığı ve Hastalıkları AD polikliniği tarafından 
ilaçsız olarak izlendikleri, Rett Sendromlu Aile-
ler Dayanışma Derneği ile iletişim kurdukları ve 
bu tanıyı karşılayan diğer hastaların ve ailelerin 
varlığından ilk kez haberdar oldukları, dernekle 
iletişime devam etmeyi planladıkları öğrenildi.  

Hastanın haloperidol, biperiden ve alprazolam 
dozları titre edilerek sırasıyla;  3, 3 ve 0,75 mg/ 
güne çıkıldı. Epileptik nöbetlere yönelik olarak 

başlanan ve irritabilite ve emosyonel labilite ya-
kınmaları için de faydalı olabileceği düşünülen 
valproat 500 mg/gün tedavisine devam etmeleri 
önerildi. Bir ay sonraki kontrolde uykusuzluk, 
bruksizm ve aerofaji yakınmalarının devam etti-
ği, salya artışı, ağlamalar, çığlık atma ve irritabi-
lite yakınmalarının gerilediği, ekstra piramidal 
sistem bulgularının azalmakla birlikte devam 
ettiği gözlendi. Bu görüşme sonrası ketiapin 200 
mg/ gün, biperiden 6 mg/ gün ve valproat 500 
mg/ gün olarak düzenlenen tedaviden hastanın 
fayda gördüğü ve tedavinin 5. ayında epileptik 
nöbetlerindeki artış nedeniyle tekrar hastanemi-
ze getirildiği öğrenildi. Tedavinin 9. ayında has-
ta ataksi ve yürüme zorluğu nedeniyle tekerlekli 
sandalye kullanmaya başlamıştı. Bu  değerlen-
dirmede anne ve babanın kızlarının işlevselli-
ğindeki bozulmaya karşın yakınmalarının tek-
rarlamadığı, iyilik hallerinin devam ettiği, RS’li 
çocukları olan diğer ailelerin önerilerinden fay-
dalandıkları gözlendi. 

TARTIŞMA

Bu çalışmada tanı ve tedavisinin pediatri ve pe-
diatrik nöroloji uzmanları tarafından yürütüldü-
ğü, anne ve babanın tanı ve tedavi süreci üzerine 
kısmen bilgilendirildiği ergen bir Rett Sendromu 
olgusunun tedavi ve izlem süreci sunulmuştur. 
Süreğen bir hastalık olan ve evreleri on yıllarca 
sürebilen Rett Sendromu olgularının uzunlama-
sına gidişi ve çok boyutlu takibi üzerine ülkemiz 
verilerinin kısıtlı olması nedeniyle olgumuz su-
nulmaya değer görülmüştür. 

Güncel verilere göre RS erken başlangıçlı durak-
lama, hızlı gelişimsel gerileme, yalancı durağan 
evre ve geç motor yıkım olarak 4 evrede geliş-
mektedir. Rett Sendromu’nun özgün bir tedavisi 
bulunmamakta ve tedavide belirtilerin mümkün 
olduğu kadar bastırılması ve hastanın işlevsel-
liğinin korunması hedefl enmektedir (Hunter 
2007). Tedavide tıbbi sorunların destekleyici yö-
netimi yanında fi ziksel, mesleki ve konuşma te-
rapisi ve özel eğitim ve rehabilitasyon hizmetleri 
gerekebilmektedir. Rett Sendromunun sempto-
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matik tedavisinde bromokriptin, magnezyum 
sitrat, L-karnitin, levodopa, naltrekson ve benze-
ri ajanlar kullanılabilmekte ancak tedavi yanıtı 
etkilenen bireyler arasında değişebilmektedir 
(Bahtla ve ark. 2010, Haliloğlu ve Topçu 2008). 
Nöbetleri engellemek ve motor işlevleri koru-
mak için karbamazepin ve ketojen diyet uygu-
laması, gastro-intestinal sorunlar için besin ve 
vitamin desteği, hipokalseminin taranması, ağır 
olgularda parenteral beslenme, hiperventilasyon 
için asetozolamid, uyku ve davranım sorunları 
için davranış değişikliklerinin denenmesi ancak 
fayda görülmemesi halinde antipsikotiklerin 
kullanımı, ortopedik anormallikler için fi zik te-
davi, gerekirse cerrahi girişimler, iletişimin ko-
runması için de konuşma terapisi önerilmekte-
dir (Hunter 2007).

Olgumuzda nöbet eşiğini düşürmemek için yatış 
sırasında haloperidol, taburculuk sonrasında ise 
ketiapin ajitasyonu kontrol edebilmek ve uyku-
uyanıklık döngüsünü düzenleyebilmek için 
kullanılmıştır. Kas katılığı, yürüme zorluğu ve 
diğer ekstra-piramidal belirtiler için biperiden 
başlanmış ve hastanın tedaviden kısmen fayda 
gördüğü gözlenmiştir. RS tanısı alan çocuk ve 
ergenlerin ailelerinde olası duygusal sorunlara 
yönelik olarak sağlanacak psikiyatrik yardımın 
ailenin baş etme gücünü ve tedavi uyumunu 
arttırabileceği bilinmektedir (Çakaloz ve Aras 
2005). Olgumuzda da, hastanın ebeveynlerine 
tanı, tedavi seçenekleri ve prognoz hakkında bil-
gi verilmiş, ailenin duyguları öğrenilmiş, hasta 
ile günlük hayatta yaşadıkları sorunlar üzerinde 
durulmuş ve iletişim becerilerini geliştirmeye 
yönelik görüşmeler yapılmıştır. Dokuz aylık iz-
lem süreci içerisinde anne ve babanın RS ile ilgili 
bilgilendirilmeleri,  Rett Sendromlu Aileler Da-
yanışma Derneği ve RS tanısı alan çocukları olan 
diğer ailelerle ilişki kurmalarının sağlanması ve 
bireysel destek almaları için Ruh Sağlığı ve Has-
talıkları AD polikliniğine yönlendirilmelerinden 
fayda gördükleri ve bu faydanın kızlarının iş-
levselliğindeki gerilemeye rağmen devam ettiği 
gözlenmiştir.

Ülkemiz yazınında RS tanısı ile değerlendirilen 
18 olgunun verilerine ulaşılabilmiştir (Ayta 2006, 
Çakaloz ve Aras 2005, Sarıtaş ve ark. 2011, Türk-
bay ve ark. 2003, Yavaş ve Söhmen 1993). Bu veri-
lere göre ortalama tanı alma yaşı 62.2 aydır (S.D. 
49.6). Olguların ilk olarak değerlendirildikleri 
yaş ise 14 ve 201 ay arasında değişmektedir. Kli-
nik görünümleri ile ilgili veriler değerlendirildi-
ğinde olguların % 70.6’sının değerlendirilmeleri 
sırasında II. evrede oldukları, yedi hastanın (% 
41.2) valproat, birer hastanın lamotrijin, risperi-
don ve karbamazepin kullandıkları (her biri için 
% 5.9) görülmüştür. Olgumuza RS tanısının orta-
lama yaşa göre daha erken konulduğu, poliklini-
ğimizce değerlendirildiği sırada sendromun III. 
evresinde olduğu ancak son görüşme sırasında 
IV. evreye ilerlediği öne sürülebilir. Olgumuzun 
ileri bir evreye kadar çocuk ve ergen ruh sağlı-
ğı alanında çalışan profesyoneller tarafından 
takip edilmemiş olması, anne ve babasının Rett 
Sendromu tanısı olan başka çocuklar ve aileleri-
nin varlığından ilk kez bizim değerlendirmemiz 
sırasında haberdar olması, ülkemiz yazınındaki 
RS olgularının ise % 27.8’ inin çocuk ve ergen 
ruh sağlığı kliniklerinden kaynak alması, sunu-
lan olguların yaşları ve aldıkları tedaviler değer-
lendirildiğinde, tanı sistemindeki değişikliklere 
rağmen RS takibi ve tedavisinde çok boyutlu 
yaklaşımların gerekli olduğunun vurgulanması-
nın gerektiği söylenebilir. 
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