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Rett sendromlu hastalar hiperkinetikten hipokinetik duruma kadar gelisir ve stereotipiler,
titreme, kore, miyoklonus, ataksi, distoni ve kas sertlesmesi gibi yasamlar1 boyunca biiyiik
bir anormal hareket dizisi gzlemlenebilir.

Stereotipiler istemsiz, koordineli, ayn1 kalipta, tekrarlayan, genellikle ritmik ve maksath
hareketler olarak tanimlanmistir. Rett sendromundaki stereotipiler, hastaligin tiim evrelerinde
mevcut olan bir tam 6zelligidir. Giiniimiizde, Rett kizlarinin ¢ok erken gelisiminde el
stereotiplerinin maksath el hareketlerinin kaybindan once geldigi veya bazen de ¢akistig1 kabul
edilmektedir (Einspieler et al. 2005, Temudo et al. 2007).

Erken yaglarda, gerilemeden once bile, Rett sendromu hastalar1 anormal durus, ton ve hareketler
gosterir. Yiiz, eller ve viicut hareketlerine 6zel dikkat gosteren titiz kayitlar kullanarak, bircok
yazar genel hareketlerin anormal kalitesini (%100), dil ¢cikartma (%62), postural sertlik (%58),
asimetrik goz agcma ve kapama (%56), anormal parmak hareketleri (%52), el stereotipleri (%42),
anormal yiiz ifadelerinde olagandisi artis (%42), tuhaf giillimseme (%32), titreme (%28), ve
kaliplagmuis viicut hareketleri (%15) olarak gostermistir. (Nomura and Segawa 1990, Nomura and
Segawa 1992, Einspieler et al. 2005, Nomura 2005)

El stereotipileri

El stereotipileri, her iki elin simetrik hareketleriyle (yikama, alkislama, dokunma, stkma, eli agiza
sokma) viicudun orta hattinda olabilir veya elleri ayr1 ayr1, daha sik goriildiigii iizere, her el farkli
bir hareket gerceklestirir (bir eliyle sa¢ ¢cekme, digeri govdeye dokunarak; bir eliyle sac cekme,
digeri agza gotiirme; bir eliyle yuvarlanma hareketi yapmasi; iki parmagin segirmesi; parmak
siklatma hareketi, vb.). Bu neredeyse siirekli, tekrarlayan ve zorlayici otomatizmler uyku
sirasinda kaybolur ve endise ile agirlasabilir.

El stereotiplerine ek olarak, Rett hastalar1 ayrica diger topografyalara sahip stereotipler de sunar:
servikal retropiilsiyon (boynu geriye dogru biikme), kafa sallama, dudak biizme, goz yuvarlama,
govde sallanmasi, bacag yukar: kaldirma (dikey eksende) ve zemine dokunma, parmak ucunda
yiiriime ve agirhigi bir bacagindan digerine kaydiran tiim viicudun salimim hareketleri.
Stereotipler, hastaligin baslangicinda cok daha karmasik olabilir, baz1 kizlar “Stereotipleri bir
dans” gibi sergilerler.(Temudo et al. 2007, Temudo et al. 2008).

Bununla birlikte, heterojenligi, lokalizasyonu, siklig1 ve siddeti nedeniyle Rett sendromunda el
stereotiplerinin sistematik olarak degerlendirilmesi zordur. (Dy et al. 2017). Cok nadiren, bazi el
stereotipleri koreoatetoid hareketlere benzemektedir (FitzGerald et al. 1990)

Distoni

Distoni, Rett sendromunda (hastalarin %60") sik goriilen, daha sik bacak (bacak veya uyluk
icerir) veya genellestirilmis, ayni1 zamanda {ist veya alt ekstremiteleri iceren merkezi bir hareket
bozuklugudur. Genellikle distoni asimetriktir, sag taraf daha fazla etkilenir. Rett Sendromunun
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ortak bir 6zelligi olan skolyoz, daha sonraki asamalarinda, bu postural asimetrinin bir sonucu
olarak kabul edilir. (FitzGerald et al. 1990, Hagberg and Romell 2002) (Temudo et al. 2008).

Rijit-Akinetik Sendrom

Ifadesiz,” maske benzeri " bir yiiz, gozle iletisim yeteneginde asirilik ve normal goz kirpmasi
esliginde Rett bozuklugunun erken bir klinik belirtisi olabilir. Hipomimi (yiiziin ifadesinde bir
azalma), bradikinezi (hareketlerin yavaslamasi) ve kas sertlesmesi daha yash kizlarda daha yogun
ve yaygin hale gelir. Dikkat cekici bir sekilde, hi¢cbir zaman bagimsiz bir yiiriiyiis elde etmeyen,
siddetli motor sorunlari olan hastalar, hastaligin evriminde ¢ok erken bir evrede kas
sertlesmesiyle karsilasirlar (5 y1ldan az).(FitzGerald et al. 1990, Temudo et al. 2008)

Ataksik-rijit yUruyus: Rett yuriyusu

Hastalarin biiyiik cogunlugu bagimsiz yiiriime yetisi kazaniyor. Hastaligin ilerlemesi ile yiirtiyiis,
daha zayif kol dengesi ile daha sert hale gelir ve baz1 hastalar, abdominal kas (karin bolgesi
kaslar1) kasilmasi ve bacaklarin asir gerilmesi (asil tendonu sertlesmesi) ile birlikte genis tabanl
bir sert yiiriiylis sergiler (paytak yiiriiyiis). Bir harekete baglarken donup kalabilirler (FitzGerald
et al. 1990, Temudo et al. 2008, Humphreys and Barrowman 2016).

Rett Sendromunda ergenlerde ve yetiskinlerde stereotiplerin evrimi (Vignoli et al.
2009)

El ile yapilan stereotiplerin kalibi, hastalar yetiskin olur olmaz, hareket bozuklugu daha yavas
gelisim gosterse ve titreme/ilirperme eslik etse bile, dmiir boyu devam eder. Bazi hastalarda
stereotipler, hastanin kas sertlesmesi nedeniyle artan yasla daha basit ve daha az siddetli olma
egilimindedir (Temudo et al. 2008). Hastalarin kiiciik bir yiizdesi, el becerilerini (yani, bir
nesneyi tutmak, icmek ve kendi baslarina yemek yemek) yetiskin yaslarinda da korurlar.

Dagilimlar: g6z oniinde alindiginda, stereotpiler el ve agizda daha sik goriiliirler (FitzGerald et al.
1990, Vignoli et al. 2009). Stereotiplerin siklig1 ile ilgili olarak, uyku sirasinda kaybolurken
giindiizleri sabit olduklar: sdylenebilir. Tiim hastalarda iki el farkli veya iki el ayn1 motor
stereotipler bulunur, bunlar: en sik goriilen hareketler olan eli agiza gotiirme (50%), parmak
yuvarlama ve iki yada ti¢ parmagi burma (50%), dis gicirdatma (50%), dil hareketleri (dili
yuvarlama, agiz icinde hareket ettirme) (40%) ve daha az goriilen hareketler olarak bacak
baglama veya govde sallanmasi. Bircok yetiskin hastada, hastaligin evriminde daha sonra ortaya
cikan bir titreme/{irperme bozuklugu olusur. Ortalama titreme/iirperme siklig1 yaklasik 5 Hz'dir,
bu nedenle Parkinson hastaliginda karsilagilan titreme/iirperme siklig1 birbiriyle ortiisiir ve diger
titreme/iirperme tiirleri, yani esansiyel titreme ile karsilastirildiginda 6nemli 6l¢iide daha
disiiktiir. (FitzGerald et al. 1990, Vignoli et al. 2009)

Rett sendromlu kizlarin stereotipik el davranislarina el atellerinin efkisi:

Sadece li¢ calisma Rett sendromunda el atellerinin el stereotipik hareketleri tizerindeki etkilerini
bildirmektedir. El atelleri hastalarin bagparmaklarini sabitleyen ve avug i¢ini ¢evreleyen
kolluklardan olusur. El atellerinin uygulanmasindan sonra, bazi hastalar stereotipik el
davraniginda harcanan zaman miktarinda bir azalma oldugunu gostermektedir. El atelleri Rett
sendromunda el hareketleri lizerinde olumlu bir etki gostermesine ragmen, diger istenmeyen
hareketlere yol acabilirler. El atellerinin elin fonksiyonel kullanimi iizerinde olumlu bir etkisi
olup olmadig1 daha fazla konuda arastirllmalidir. (Naganuma and Billingsley 1988, Tuten and
Miedaner 1989, Bumin et al. 2002)

Referanslar

Einspieler, C., A. M. Kerr and H. F. Prechtl (2005). "Is the early development of girls with Rett disorder really
normal?" Pediatr Res57(5 Pt 1): 696-700.

Temudo, T., P. Oliveira, M. Santos, K. Dias, J. Vieira, A. Moreira, E. Calado, I. Carrilho, G. Oliveira, A. Levy, C.
Barbot, M. Fonseca, A. Cabral, A. Dias, P. Cabral, J. Monteiro, L. Borges, R. Gomes, C. Barbosa, G. Mira, F.

www.rettsyndrome.eu \
contact@rettsyndrome.eu
rett syndrome europe




Eusebio, M. Santos, J. Sequeiros and P. Maciel (2007). "Stereotypies in Rett syndrome: analysis of 83 patients
with and without detected MECP2 mutations." Neurology68(15): 1183-1187.

Nomura, Y. and M. Segawa (1990). "Characteristics of motor disturbances of the Rett syndrome." Brain
Dev12(1): 27-30.

Nomura, Y. and M. Segawa (1992). "Motor symptoms of the Rett syndrome: abnormal muscle tone, posture,
locomotion and stereotyped movement." Brain Devi4 Suppl: S21-28.

Nomura, Y. (2005). "Early behavior characteristics and sleep disturbance in Rett syndrome." Brain Dev27 Suppl
1: S35-S42.

Temudo, T., E. Ramos, K. Dias, C. Barbot, J. P. Vieira, A. Moreira, E. Calado, I. Carrilho, G. Oliveira, A. Levy, M.
Fonseca, A. Cabral, P. Cabral, J. P. Monteiro, L. Borges, R. Gomes, M. Santos, J. Sequeiros and P. Maciel (2008).
"Movement disorders in Rett syndrome: an analysis of 60 patients with detected MECP2 mutation and
correlation with mutation type." Mov Disord23(10): 1384-1390.

Dy, M. E., J. L. Waugh, N. Sharma, H. O'Leary, K. Kapur, A. M. D'Gama, M. Sahin, D. K. Urion and W. E.
Kaufmann (2017). "Defining Hand Stereotypies in Rett Syndrome: A Movement Disorders Perspective." Pediatr
Neurol75: 91-95.

FitzGerald, P. M., J. Jankovic and A. K. Percy (1990). "Rett syndrome and associated movement disorders." Mov
Disords(3): 195-202.

Hagberg, B. and M. Romell (2002). "Rett females: patterns of characteristic side-asymmetric neuroimpairments
at long-term follow-up." Neuropediatrics33(6): 324-326.

FitzGerald, P. M., J. Jankovic, D. G. Glaze, R. Schultz and A. K. Percy (1990). "Extrapyramidal involvement in
Rett's syndrome." Neurology40(2): 293-295.

Humphreys, P. and N. Barrowman (2016). "The Incidence and Evolution of Parkinsonian Rigidity in Rett
Syndrome: A Pilot Study." Can J Neurol Sci43(4): 567-573.

Vignoli, A., F. La Briola and M. P. Canevini (2009). "Evolution of stereotypies in adolescents and women with
Rett syndrome." Mov Disord24(9): 1379-1383.

Naganuma, G. M. and F. F. Billingsley (1988). "Effect of hand splints on stereotypic hand behavior of three girls
with Rett syndrome." Phys Ther68(5): 664-671.

Tuten, H. and J. Miedaner (1989). "Effect of hand splints on stereotypic hand behavior of girls with Rett
syndrome: a replication study."” Phys Ther69(12): 1099-1103.

Bumin, G., M. Uyanik, H. Kayihan, T. Duger and M. Topcu (2002). "The effect of hand splints on stereotypic
hand behavior in Rett's syndrome." Turk J Pediatr44(1): 25-29.

www.rettsyndrome.eu \
contact@rettsyndrome.eu
rett syndrome europe




