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aygın geli�imsel bozukluklar arasında yer 
alan Rett Sendromu (RS), X’e ba�lı 
dominant geçi� gösteren, 10-15 bin kızda 

bir görülen, ilerleyici nörogeli�imsel bir 
bozukluktur.1-3 RS’nin, fenilketonüriden daha 
yaygın bir bozukluk oldu�u ve kızlarda a�ır mental 
retardasyonun Down sendromundan sonra en sık 2. 
nedeni oldu�u ileri sürülmektedir.2,4 

Normal prenatal ve perinatal dönem ve ilk 5-
6 ay boyunca normal geli�im ve do�umda normal 
olan ba� çevresi ile birlikte mikrosefaliye yol 
açacak �ekilde ba� çevresi büyümesinin durması 

tanı için temeldir.5 Ayrıca kazanılmı� becerilerin 
azalması veya kaybı, geli�imde belirgin gecikme, 
el stereotipileri, yürüyü� ve gövde apraksisi tanı 
için gerekli ölçütler olarak belirtilmi�tir. Solunum 
bozuklukları, EEG anormallikleri, spastisite, ileri 
evrelerde kas yıkımı ve distoni, periferik motor 
bozukluk, skolyoz, büyüme gerili�i, hipotrofik 
küçük so�uk ayak tanıyı destekleyen özelliklerdir.5 
Hagberg ve Skjeldal tarafından RS’nin 5 farklı çe�i-
di tanımlanmı�tır.6 �lkinde klasik Rett bulguları 
vardır ama tabloya nöbetler hakimdir ve ba�langıç 6 
aydan önce olabilir. �kincisinde gerilemenin hiçbir 
zaman açıkça gösterilemedi�i olgular vardır ve bu 
nedenle konjenital veya erken RS olarak adlandırı-
lır. Üçüncüsü klasik RS’e göre daha geç ve daha 
dereceli bir gerilemenin oldu�u olgulardır. Dördün-
cüsü konu�manın korunmu� oldu�u çe�ittir. Be�in-
cisi ‘forme fruste’ RS, gerileme 1-3 ya�larında olur 
ama klasik RS kadar a�ır de�ildir.6 
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Özet 
Rett Sendromu X’e ba�lı dominant geçi� gösteren, kızlarda gö-

rülen, ilerleyici nörogeli�imsel bir bozukluktur. Bu yazıda Rett 
Sendromu tanısı ile izlenen 3 olgunun klinik, psikometrik ve laboratu-
var bulguları, Rett Sendromu ile ilgili son bilgiler ı�ı�ında 
tartı�ılmı�tır. Tanı konulurken, tipik olgular dı�ında farklı klinik 
özellikler gösteren olguların varlı�ı göz önünde bulundurulmalıdır. 
Tedavi semptomatik ve destekleyici olup, tam düzelmenin olmadı�ı 
bilinmektedir. Olası duygusal sorunlara yönelik olarak sa�lanacak 
psikiyatrik yardım ailenin ba� etme gücünü ve tedavi uyumunu arttıra-
bilir.  
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 Abstract 
Rett Syndrome is a progressive neurodevelopmental disorder 

characterized by X-linked dominant transmission and occurs in girls. 
This study discusses in the light of the latest information about Rett 
Syndrome the clinical, psychometrical and laboratory findings related 
with three Rett Syndrome cases under observation. In the course of 
diagnosis, it should be taken into consideration that apart from typical 
cases, there are also atypical cases with different clinical results. The 
treatment is a symptomatic and supportive nature and the psychiatrical 
assistance to be provided to address the possible emotional problems 
may improve the family’s ability to overcome the situation as well as
contributing to the process of adaptation to treatment.  
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Etiyolojisi bilinmemekle birlikte genetik bir 
bozukluk oldu�u dü�ünülmektedir.7 1999’da Amir 
ve ekibi RS’de MECP2 geninin Xq28 uzun kolun 
telomerik bölgesinde mutasyon bulundu�unu bil-
dirmektedirler.7,8 MECP2 mutasyonun sporadik 
klasik RS olgularının %75-90’ında ve ailesel olgu-
ların %50’sinde saptandı�ı belirtilmektedir.9,10 

Beyin görüntüleme çalı�malarında, RS’li olgularda 
beyin boyutunda normal sınırların ötesine geçme-
yen bir küçülme saptandı�ı bildirilmektedir.11 Ay-
rıca, beyin dokusu ve beyin omurilik sıvısı 
(BOS)’nda de�i�mi� düzeylerde nörotransmitterler, 
biyojenik aminler, opioidler ve asetilkolin ya da 
bunların metabolitleri bildirilmi�tir.12 

Bu yazıda Dokuz Eylül Üniversitesi Çocuk 
Psikiyatrisi AD’nda RS tanısı ile izlenen 3 olguya 
ait klinik, psikometrik, nörolojik ve laboratuvar 
incelemeleri RS ile ili�kili yazın ı�ı�ında tartı�ıla-
caktır. 

Olgu Sunumları 
OLGU I: 3 ya� 2 aylık  

�lk ba�vuru �ikayeti ve öyküsü: Ya�ıtlarına 
göre gerilik yakınmasıyla çocuk nörolojisi polikli-
ni�ine getirilen kız olgu, otizm açısından de�erlen-
dirme istemiyle çocuk psikiyatrisi poliklini�ine 
yönlendirilmi�tir.  

Olgu, 26 ya�ındaki annenin 2 erkek çocu�un-
dan sonra, planlamadan, rahim içi araç kullanırken 
kalınan hamileli�inden sonra normal vajinal yol-
dan dünyaya gelmi�tir. Do�um a�ırlı�ı 3250 gr 
(25-50 p), boyu 50 cm (25-50 p), ba� çevresi 34 cm 
(25-50 p) olarak belirlenmi�tir. Do�um öncesi 
dönemde ve do�um sırasında herhangi bir sorun 
tanımlanmamaktadır.  

Geli�im öyküsünde 2 aylıkken ba�ını dik tuta-
bildi�i, 4-5 aylıkken taklide dayalı oyunlar oyna-
yabildi�i, ilk aylarda annenin yüzüne ve sesine 
uygun co�kusal tepkiler verebildi�i, 6 aylıkken 
biberonunu tutarak beslenmeye destek oldu�u, 10 
aylıkken desteksiz oturabildi�i, 11 aylıkken sırala-
yabildi�i, 1,5 ya�ına kadar yakla�ık 4-5 sözcük 
kullanabildi�i belirtilmektedir. Sfinkter kontrolünü 
hiç kazanamamı�tır. Olgunun geli�imi ilk 10 aylı�a 
kadar normal iken, aile 10. aydan itibaren durak-
lama ve gerileme fark ettiklerini belirtmektedir. �lk 

olarak çevreye ve oyuna olan ilginin ve göz tema-
sının, ardından söylemekte oldu�u 4-5 sözcü�ün 
kullanımının azaldı�ı fark edilmi�tir. Bir ya�ından 
itibaren amaca yönelik el becerilerinin kaybının 
gözlendi�i ve arkasından el bükme tarzında hare-
ketler yapmaya ba�ladı�ı, sıralama yetene�inin 
geriledi�i, 1,5 ya�ından sonra amaçlı sözcük kulla-
nımının kayboldu�u bildirilmi�tir.  

Klini�imizde 2 ya� 10 aylık iken ilk de�erlen-
dirildi�inde, amaçlı el kullanımı yoktu. El bükme 
tarzında orta hat stereotipileri ve yerinde sallanma 
hareketi gözleniyordu. Çevreye ilgisi oldukça sınır-
lı, göz teması kısıtlıydı. Mikrosefalik olarak de�er-
lendirilen olguda, yerinde sözcük kullanımı olma-
yıp bilinçsiz 1-2 hece ile sınırlı sözcü�e benzer 
vokalizasyonları vardı. Uyku düzeninde bozukluk, 
sık sık a�lama tanımlanıyordu. Ayrıca son 5 aydır 
di� gıcırdatma, a�ız �apırdatma, uyanıkken derin 
nefes alma, ellerini ısırma davranı�ı tanımlanıyor-
du. 2 ya� 8 aylıkken 3-4 saniye süren, a�ız çevre-
sinde morarma ve gözlerde kayma �eklinde nöbet-
lerin ba�ladı�ı ö�renildi. �leri de�erlendirmede 
çekilen EEG’sinde “sa� hemisferden kaynaklanan 
epileptiform anormallik” saptanması üzerine 
‘Valproat’ sa�altımına ba�landı. Olgunun yapılan 
MRG ve EMG tetkikleri normal olarak saptandı. 
Olgunun boy, a�ırlık, ba� çevresi de�erleri a�a�ı-
daki gibidir. 

                             Boy          A�ırlık   Ba� Çevresi 
5 AY (6 aylı�a göre)        65 cm (50-75 p)    6500 gr (10-25 p)    44 cm (75-90 p) 
27 AY(24 aylı�a göre)     84 cm (25-50 p)    10000 gr (3-10 p)    44.7 cm (3 p ↓)  
35 AY (36 aylı�a göre)   86 cm (3-10p ↓)    10300 gr (3 p ↓)       46 cm (3 p ↓) 

Özgeçmi�inde önemli bir özellik saptanma-
mı�tır. Soygeçmi�inde, annesinin dayısının o�lun-
da motor ve zihinsel gerilik oldu�u bildirilmi�tir. 
Anne baba arasında akraba evlili�i tanımlanma-
maktadır. 

OLGU II: 2 ya� 4 aylık 

�lk ba�vuru �ikayeti ve öyküsü: Geli�im ge-
rili�i ve mikrosefali nedeniyle çocuk nörolojisinde 
izlenen kız hasta bu klinikten çocuk psikiyatrisine 
yönlendirilmi�tir.  

Olgumuz, annenin 26 ya�ında iken ilk hamile-
li�inden dünyaya gelen tek çocu�udur. Do�um 
normal vajinal yoldan, zamanında, sorunsuz olarak 
gerçekle�mi�tir. Do�um sırasındaki a�ırlı�ı 3000gr 
(10-25 p), ba� çevresi 34 cm (25-50 p) olarak belir-
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lenmi�tir. Do�um öncesi ve sonrasında herhangi 
bir sorun tanımlanmamaktadır. 

�lk üç ayda beslenme güçlükleri ve büyüme - 
geli�me gerili�i olan olgunun 5-6 aya kadar yeterli 
göz teması kuramadı�ı bildirilmi�tir. Dördüncü 
aydaki de�erlendirmesinde ba� çevresi normal 
bulunan olgunun 7. aydaki de�erlendirmesinde ba� 
çevresinin normalden küçük oldu�u belirlenmi�tir. 
Varolan sosyal gülümseme ve çevreye ilginin 6. 
aydan sonra azaldı�ı, ele bakma stereotipilerinin 7. 
ayda ba�ladı�ı dikkati çekmi�tir. Olgu, yakla�ık 10 
aylıkken oturmaya, 4-5 sözcük kullanmaya ve 16 
aylıkken sıralamaya ba�lamı�tır. Zaman içinde 
amaçlı el kullanımının ve sıralama yetene�inin 
azaldı�ı belirtilen olguda sfinkter kontrolü geli�-
memi�tir.  

Klini�imizde ilk de�erlendirildi�inde 2 ya�ın-
da olan olgunun yürüyemedi�i ve amaçlı el kulla-
nımının olmadı�ı gözlendi. Ellerine bakma tarzın-
da stereotipileri vardı. Taklide dayalı oyunları oy-
nayamadı�ı gözleniyordu. Verilen basit komutları 
anlamıyordu. Çevreye ilgisi ve göz teması oldukça 
sınırlıydı. Mikrosefalik olarak de�erlendirilen ol-
guda, sözcük kullanımının 4-5 hece ile sınırlı oldu-
�u gözlendi. Televizyonda müzi�e meraklı oldu�u 
belirtiliyordu. 8 aylık ve 2 ya�ında iken yapılan 
beyin manyetik rezonans tetkiki normal olarak 
de�erlendirilmi�tir. EEG’si, 7 aylık ve 2 ya� 3 ay-
lık iken de�erlendirilerek normal bulunmu�tur. 
Olgunun boy, a�ırlık, ba� çevresi de�erleri a�a�ı-
daki gibidir.  

                              Boy            A�ırlık    Ba� Çevresi 
4 AY (4 aylı�a göre)                                                                      39 cm (25-50 p)  
7 AY (6 aylı�a göre)         84 cm (25-50 p)      10000 gr (3-10 p)      39.5cm (3 p ↓) 
35 AY (36 aylı�a göre)   80 cm (10 p ↓)       11000 gr (10-25 p)   43 cm (3 p ↓) 

Özgeçmi�inde, önemli bir özellik saptanma-
mı�tır. Soygeçmi�inde, annenin dayısının kızında 
nöbet öyküsü, babanın 2. derece erkek akrabasında 
zeka gerili�i bildirilmi�tir. Anne baba arasında 
akraba evlili�i tanımlanmamaktadır.  

OLGU III: 10 ya� 

�lk ba�vuru �ikayeti ve öyküsü: Geli�im ge-
rili�i nedeniyle çocuk nörolojisi klini�inde de�er-
lendirilen kız olgu bu klinikten çocuk psikiyatrisi-
ne yönlendirilmi�tir. 

�ki çocuklu ailenin 2. kızı olarak anne 24 ya-
�ındayken hastanede normal vajinal yoldan 3500 gr 
(50-75 p) olarak dünyaya gelmi�tir. Do�um öncesi 
ve do�um sırasında herhangi bir sorun tanımlan-
mamaktadır.  

Geli�imi ilk 3 ay normal olarak tanımlanmakta 
olup, 4. aydan itibaren ba�layan kusmalarla büyü-
me duraklamı�, çevreye ilgisi azalmaya ba�lamı�-
tır. Dil geli�imi mırıldanma �eklinde sesler çıkar-
manın ötesine geçememi�tir. Sfinkter kontrolü 
geli�memi�tir. Be� buçuk ya�ında ayakta durmaya 
ve sıralamaya ba�lamı�tır. Dört buçuk ya�ında iken 
çekilen EEG’sinde bozukluk saptanması üzerine 
valproat ba�lanmı� ve daha sonra çekilen EEG’ 
sinde bilateral pariyetal ve orta hatta belirgin 
epileptiform de�arjlar saptanmı�tır ve ilaç sa�altı-
mında Lamotrijine geçilmi�tir.  

Klini�imizde ilk de�erlendirildi�inde 6 ya�ın-
da olan olgu, tutunarak ayakta durabiliyordu. El 
becerilerinde kısıtlılık, ellerini yalama ve kanat 
çırpma �eklinde stereotipileri, orta hatta bükme 
hareketleri vardı. Çevreye ilgisi oldukça kısıtlıydı. 
Bilinçli sözcük kullanımı olmayıp, mırıldanma 
�eklinde ses çıkarıyordu. Dönen cisimlere ilgisi 
olan olgunun müzi�i çok sevdi�i belirtiliyordu. 
Di�er yandan olgunun son dönemlerde daha sakin 
oldu�u bildirilmi�ti. 10 ya�ında iken boyu 135 cm 
(25-50 p), a�ırlı�ı 30 kg (25-50 p), ba� çevresi 49 
cm (-2 SS altında) olarak belirlenmi�tir.  

Özgeçmi�inde 2-3 ay arası a�ır kusma prob-
lemi dı�ında, olgunun strabismus ve pes 
ekinovalgusu mevcut idi. Soygeçmi�inde, anne ve 
baba karde� çocukları olup anne ve babanın teyze-
sinin kızında (18 ya�) ilerleyici yıkımla sonuçlanan 
epileptik nöbetler ve a�ır zeka gerili�inin bulundu-
�u bildirilmi�tir.  

Bu üç olgunun, klinik özellikleri Tablo 1’de, 
Denver (II) Geli�imsel Tarama Testi Bulguları 
Tablo 2’de, laboratuvar bulguları kar�ıla�tırmalı 
olarak Tablo 3’te yer almaktadır.  

Tartı�ma 
Sunulan bu üç olgu RS’nin klinik özelliklerini 

ta�ımaktadır. Olguların tümü geli�imde belirgin 
gecikme görünümü, yürüyü� ve gövde apraksisi, el 
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stereotipileri �eklindeki RS için gerekli ölçütleri 
kar�ılamaktadır. Olgu I ve Olgu II’de ba� çevresi 
ilk olarak 6 aydan sonraki bir dönemde 
mikrosefalik olarak saptanmı�tır ve bu 2 olguda 
klasik RS için gerekli tanı ölçütlerinin hepsini kar-
�ılamaktadır. Üçüncü olguda ba� çevresi büyüme-
sinin duraklama zamanı bilinmemektedir ve di�er 
yandan bu olguda geli�imdeki duraklama 4. ay gibi 
daha erken dönemde ba�lamakta ve bundan sonra 
tipik RS klini�i ortaya çıkmaktadır. Gerilemenin 
tam olarak gösterilemedi�i bu olgu Hagberg ve 
Skjeldal’ın tanımladı�ı Konjenital RS tablosuna 
uymaktadır.6 

Üç olguda saptanan destekleyici ölçütler; Olgu 
I’de solunum bozuklukları, Olgu I ve II’de büyüme 
gerili�i, Olgu II ve III’te 3., 4. aylardan itibaren 
beslenme sorunları, Olgu III’te ayakta �ekil bozuk-
lu�u, Olgu I ve III’de ajitasyon dönemleri ve EEG 
bozuklu�u ve Olgu I’te epileptik nöbetler �eklin-
dedir.  

RS’nun do�al süreci; duraklama evresi, bili�-
sel ve motor yıkımla gerileme evresi, gerileme 
sonrası dura�an evre, motor bozulma evresi olmak 
üzere 4 evreye ayrılmaktadır.7,12 6 ay-1,5 ya�ında 
ba�layan duraklama evresindeki belirtiler geli�im-

de durma, ba� çevresi büyümesi, oyun ilgisi, ileti-
�im ve göz temasında azalma �eklindedir. 1-4 ya� 
arasındaki gerileme evresinde geli�imsel bozulma, 
otistik özellikler ve stereotipiler, konu�ma kaybı, 
sık el bükme hareketleriyle birlikte el becerileri 
kaybının oldu�u a�ır demans, ince motora göre 
kaba motor becerilerin daha fazla korunması, ap-
raksi, ataksi ve uyanıkken hiperventilasyonla bir-
likte düzensiz solunum, uyku düzensizlikleri, a-
maçsız ba�ırmalardır. Bu evrede nöbetler ba�laya-
bilece�i belirtilmektedir. Okul öncesinden okul 
yıllarına uzanan dura�an evrede belirgin motor 
fonksiyon bozuklukları ve gövde ataksisi ile birlik-
te ileri derecede a�ır zeka gerili�i sürer, ancak 
otizm büyük bir sorun olu�turmaktan çıkar. Bu 

Tablo 1. Olguların klinik özellikleri. 
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Olgu I 10 ay 11 ay Yok Yok 10 ay Var Var Var Var Var Var 
Olgu II 9-10 ay 16 ay Yok Yok 7 ay Var Var Var Yok Yok Var 
Olgu III 24 ay 5.5 ya� Yok Yok 4 ay Var Var Var Var Yok Var 

 

Tablo 2. Denver (II) geli�imsel tarama testi sonuç-
ları. 
 

Geli�im  
alanları 

Ki�isel- 
sosyal 

�nce 
motor Dil Kaba  

motor 
Olgu I (2 ya� 4 ay) 11 ay 11 ay 11 ay 12 ay 
Olgu II (2 ya� 2 ay) 15 ay 17 ay 14 ay 14 ay 
Olgu III (9 ya� 11 ay) 16 ay 14 ay 9 ay 14 ay 

 

 
 
 
Tablo 3. Laboratuvar bulguları. 
 

 Biyo-
kimya 

Tam Kan 
Sayımı 

TFT (tiroid 
fonksiyon testi) 

Amonyak 
(20-120 µg/dL) 

Laktik Asit 
(8.1-15.3 mg/dL) 

Piruvik Asit 
(0.3-0.9 mg/dL) 

Olgu I N N N 214.8 (�), 32.1 (N) 21.4 (�), 13.3 (N) 0.65 (N) 
Olgu II N N N 60.9 (N) - - 
Olgu III N N - 193 (�), 67.5 (N) 22.3 (�) 1.18 (�) 
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dönemde, bazı bireylerin yeni beceriler kazanabi-
lece�i belirtilmektedir.12 Mental ya�ın, 8 ayın al-
tında oldu�u bildirilmektedir.9 15 ya� civarında 
görülen motor bozulma evresinde, hareket yetene�i 
belirgin derecede azalır.12 

Olgu I ve II, amaçlı el hareketlerinin yoklu�u, 
stereotipilerin, apraksi, ataksik yürüyü� ve düzen-
siz solunum gibi belirtilerle 2. evrede, Olgu III ise 
en son de�erlendirmede ajitasyonun ortadan kalk-
masıyla birlikte belirtilerin daha dura�an hale gel-
di�i 3. evrede oldukları dü�ünülmü�tür. 

RS erken dönemde fark edilmeyebilece�i be-
lirtilmekle birlikte zayıf emme ve belli belirsiz 
motor ve bili�sel yetersizlik, bazen de solunum 
güçlükleri gösterebildikleri bildirilmektedir.13,14 
Geriye dönük bilgi almanın sınırlılıklarıyla birlikte, 
Olgu I için herhangi bir erken dönem belirtisinden 
söz edilmemektedir. Ancak Olgu II ve III’te erken 
bulgular olarak dü�ünebilece�imiz yeterli göz te-
ması kuramama veya beslenme-yeme sorunları ilk 
5 aydan önce tanımlanmaktadır. Ayrıca, bizim 
olgularımızın 3’ünde de emeklemenin olmaması da 
RS’li çocuklarda emeklemenin nadir oldu�u dü-
�üncesini destekler niteliktedir.15 

Klasik RS’li olguların %75’inde en az bir epi-
leptik nöbet görüldü�ü ve yakla�ık %50’sinde 
jeneralize veya fokal nöbetlerin devam etti�i bildi-
rilmektedir.11 Olgu I ve III’te EEG bozuklu�u, 
Olgu I’de epileptik nöbetler vardır. Olgu II ise 
halen EEG bozuklu�u ve epileptik nöbetlerin çıka-
bilece�i evrede oldu�undan bu açıdan risk ta�ımak-
tadır. 

Önceleri RS ile hiperamonyemi ili�kilendi-
rilmi�tir.16 Ancak günümüzde bu görü� geçerlili-
�ini yitirmi�tir ve olguların az bir kısmında geçici 
ve de�i�ken hiperamonyemi bildirilmektedir.7 
Olgu I ve III’te ilk de�erlendirmede 
hiperamonyemi saptanmı�tır, daha sonra tekrarla-
nan de�erlendirmelerde amonyak normal bulun-
mu�tur. RS’li kızlarda karbonhidrat metabolizma-
sında anormallikler, plazma laktat ve pirüvat dü-
zeylerinde orta düzeyde yükselmeler, serebro-
spinal sıvıda laktat ve pirüvat düzeylerinde yük-
seklik olabilece�i ileri sürülmektedir.16 RS’deki 
yüksek BOS laktat düzeylerinin 

hiperventilasyonla ili�kili oldu�u belirtilmekte-
dir.7 Olgu I’deki laktik asit düzeyindeki yükseklik 
hiperventilasyon ve apne �eklindeki solunum 
anormallikleriyle ili�kili olabilece�i dü�ünülmü�-
tür. 

RS’nin tıbbi yönlendirmesi temelde 
semptomatik ve destekleyicidir ve tam düzelmenin 
olmadı�ı bilinmektedir.7 Yönlendirme her bir has-
tanın becerilerini en üst sınıra çıkarmayı ve yapabi-
lecekleri tüm beceri alanlarını kolayla�tırmayı 
amaçlamalıdır. Geli�en nöbetlerin kesin tanısı ve 
uygun tedavinin belirlenmesinin önemli oldu�u 
belirtilmektedir.17 Süregen-ilerleyici hastalı�ı olan 
bir çocu�un ailesinin ya�am kalitesini olumsuz 
etkileyebilece�i ve ebeveynlerin ruhsal sorunlar 
ya�ayabilece�i gerçe�inden yola çıkılarak, olası 
sorunlar için bu 3 olgunun ailesine sa�lanacak 
yardım, ba� etme gücünü ve tedavi uyumunu arttı-
rabilir. 
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