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Gastrointestinal bozukluklarla ne kastedilmektedir?

Rett sendromu olan kizlarda en cok goriilen {i¢ gastrointestinal sorun sunlardir: kabizlik,
Gastroozofageal Reflii Hastalig1 veya Gastroozofageal Reflii Hastaligi (GORD/GERD veya reflii)
ve karin sigkinligi.

Kabizlik digkilarin kuru, zor ve ge¢mesi zor oldugu yerlerde olusur. Kabizlik ciddi rahatsizlik ve
agriya neden olabilir. Reflii, yemek borusunun alt ucundaki kas, yiyecek mideye gectikten sonra
diizgiin sekilde kapanmadiginda ortaya ¢ikar. Sonuc olarak, mide icerikleri yemek borusunu geri
itebilir ki bu ciddi agrilara yol acar ve asir1 durumlarda yemek borusu astarina zarar verebilir.
Mide diizgiin bosalmadig1 zaman asit de 6zofagusa geri akabilir. Bu gecikmis gastrik bosalma
olarak bilinir. Karin sigkinligi, sikilik, dolgunluk, rahatsizlik ve agri hissi esliginde karin sismesini
tanimlar.

Rett sendromunda neden gastrointestinal bozukluklar gorolor?

Sindirim sistemi viicuttaki diger sistemlerle (sinir, dolasim, kas-iskelet sistemi, solunum ve
endokrin sistemler) birlikte calistigindan, bu sistemlerin herhangi birindeki bozulmalar sindirim
sisteminin saglikli caligmasim etkileyebilir.

e Bagirsak hareketlerinde azalma, fiziksel aktivite ve cesitli ilaclardan kaynaklanan baz yan
etkiler, Rett sendromlu kisilerin kabizlik cekmesine neden olabilir.

e Refli'niin siirh hareketlilik ve/veya skolyoz olan bireylerde ortaya ¢ikmasi muhtemeldir.

e Hiperventilasyon, nefes tutma ve havay1 yutma egilimi karin sismesine neden olabilir.

Agr1, anksiyete ve heyecan bu sorunlar siddetlendirebilir ve rahatsizlig1 artirabilir. Bu,
yiyeceklerin saglikl bir sekilde tiiketilmesini tehlikeye atabilir ve besin alimini sinirlayabilir, bu
da zayif bir biiyiimeye ve bedensel calismaya neden olabilir.

Rett sendromunda gastrointestinal bozukluklar ne kadar yaygindir?

Rett sendromlu ¢ogu birey bir veya daha fazla gastrointestinal problem yasar. Kabizlik, Rett
sendromlu bireylerin yaklasik% 80'ini etkiler, yaklasik% 40'min reflii ve yaklasik% 40'min karin
siskinligi vardir.

Aileler bu sorunlar evde nasil yonetebilir?

Diyet ve beslenme stratejilerinde yapilan basit degisiklikler, reflii, kabizlik ve karin siskinligini
etkin bir sekilde yonetmek i¢in yeterli olabilir.

Reflii yonetimi i¢in: Giinliik diyetin degistirilmesi etkili olabilir, refliiyii tetikleyebilecek
yiyecekleri ortadan kaldirilmasi 6nemlidir (6rnegin turuncgiller, ¢ikolata, kafeinli icecekler, gazl
icecekler). Aileler siiphelendikleri yiyecekleri tek tek giinliik beslenme programindan elemeli ve
gelismeleri izlemelidir. Daha kiiciik porsiyonlarla ve daha sik besleme yapmak sindirim hizini
artirabilir ve mide asidinin geri akisim1 onleyebilir. (Bir doktor veya diyetisyen tavsiyesi ile) ticari
veya gida bazli kivam arttiricilar kullanarak koyulastirilmis sivi gidalarla besleme etkili olabilir.
Yemek yerken ki durus (oturma durusu) 6enmlidir. Dik pozisyon sindirim organlarinin sikisik
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olmamasin saglar ve yercekimi yiyeceklerin, sivilarin ve sindirim sularinin dogru hareketine
yardimci olabilir. Beslenmenin yatarak yapilmasi gerekiyorsa, aileler yatagin bagini kaldirmalidir.
Son olarak, beslenme ortami olumlu bir beslenme deneyimi saglamalhdir. Stres normal sindirim
siirecine miidahale edebilir, bu nedenle sakinlestirici ve eglenceli bir ortam olusturmak yardime1
olabilir.

Kabizlik tedavisi i¢in: lifli gidalar, siv1 tiikketimi, fiziksel aktivite ve beslenme rutini ailenin
kabizlig1 yonetmesi i¢in 6nemlidir. Giinliik diyet icin 6nerilen lifli gida miktari, yasa bagh olarak
~14-25g dir. Yiiksek lifli gidalar (6rn. tam tahilli kahvalt1 gevrekleri ve ekmekler, sebzeler,
baklagiller, meyveler ve kurutulmus meyveler) dogal bir miishil etkisine sahiptir ve bu gidalar
giinliik diyete dahil edilmelidir. Yeterli miktarda siv1 alinmasi ¢ok 6nemlidir. Sik hiperventilasyon
veya salya akintis1 durumlarinda veya miishillerin kullanildig1 zamanlarda, siv1 kaybini telafi
etmek icin siv1 tiiketimi daha yiliksek olmalidir. Hareketliligi stirdiirmek ve baz1 diizenli fiziksel
aktivitelere katilmak kabizlik semptomlarini hafifletebilir. Son olarak, diizenli bir tuvalet rutini
kurulmasi atiklar ortadan kaldirmasi icin viicut saatini ayarlar. En iyi tuvalet zamani, mide
kaslarinin gerilmesine tepki olarak digki hareketi arttiginda, bir yemegi bitirdikten 30 dakika
sonradir. Kabizhig1 yonetmek icin yapilan yasam tarz degisiklikleri de karin sigkinligini
hafifletebilir.

Belirlenmis tedavi / yonetim segenekleri var mi?
Invaziv secenek her zaman ilk eylem sekli olarak kabul edilir.

Kabizliktan bahsedebilmek icin asagidakilerden en az 2'sinin bulunmasi gerekir: digkilarin en az
%25'inde digkilarin yumrulu veya Sert olmasi, digkilarin en az %25'inde zorlanma, digkilarin en
az %25'inde eksik tahliye hissi, diskilarin en az %25'inde anorektal tikaniklik/tikaniklik hissi,
diskilarin en az %25'ini kolaylastirmak icin manuel manevralar yapilmasi ve / veya haftada 3’ten
daha az defekasyon.

Reflii belirtileri sunlardir: istahinin yerinde olmasina ragmen kilo kaybi (diger semptomlar eslik
ettiginde), nefesin eksi kokmasi, gegirme veya hickirma, diizenli kusma, yiyecekleri reddetme
veya yutmaya isteksizlikle tekrarlayan ¢igneme (ruminasyon), beslendikten sonra 6ksiirme, genel
zay1f solunum sagligi, yeme sirasinda veya hemen sonra davranis problemleri, dis erzyonu.
Teshis, bu semptomlarin genel durumuna baghdir.

Karin sigkinligi belirtileri sunlardir: karin bolgesinde siskinlik ile iligkili karin agrisi. Karin fizik
muayene yapilmasi ve nefes tutma veya hava yutma faktorleri belirlemek icin solunum kaliplari
izleme olabilir. Karin sigkinligi belirtileri sunlardir: karin bolgesinde siskinlik ile iligkili karin
agrisi. Karin fizik muayene yapilmasi ve nefes tutma veya hava yutmaya yol acan faktorleri
belirlemek icin solunum ahskanlhklarinin izlenmesi gerekebilir.

Doktorunuz, pH izlemesi veya bir iist gastrointestinal endoskopi dahil olmak iizere reflii tanisin
dogrulamak icin ek testler talep edebilir. Kabizlik i¢in, barsak hareketlerinin ve karin
rontgenlerinin daha fazla izlenmesi talep edilebilir.

Klinik tedavi se¢enekleri nelerdir?

Bazi sindirim problemleri, diyet, konumlandirma/pozisyonlama veya beslenme ortamindaki
degisikliklerle kolayca giderilebilir(evde aile yonetimine bakiniz). Basit stratejiler ise yaramazsa,
ilag tedavileri yardimei olabilir. Bunlarin ortaya ¢ikip ¢itkmadiginm belirlemek i¢in tibbi
degerlendirme gereklidir.

Kabizlik i¢in, sivi ahm yeterli oldugu siirece psyllium ve Benefibre gibi yiiksek lifli terkipler digk
miktarim arttirir. Lactulose, Docusate veya Polietilen glikol gibi ozmotik laksatifler daha
yumusak, gecmesi kolay diski liretmek icin kullanilabilir. Yaglayici laksatifler yag bazhdir ve
gecisi kolaylastirmak icin diskiy1 kaplar. Fitiller yararh olabilir. Daha siddetli kabizlik icin, siviy1
rektum ve kolon i¢ine gonderip, yikamak icin bir lavman kullanilabilir, bu da giiclii kas
kasilmalarina neden olur.
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Reflii icin iki ana ilag kategorisi vardir. Birinci gruptaki ilaglar midenin asit iiretimini diisiiriir.
Bunlar arasinda proton pompa inhibitorleri ve H2-blokerler veya H2-reseptor antagonistleri
bulunur. Ikinci kategorideki ilaclar sindirim sistemindeki Kas kasilmalarinin sikhigini veya
giiclinii arttirir. Bunlara domperidon, diisiik doz eritromisin ve bethanechol gibi prokinetikler
dahildir.

Karin sigkinligi asir1 gazdan kaynaklaniyorsa, Simetikon gibi ilaclar gaz kabarciklarinin yiizey
gerilimini azaltarak semptomlar1 hafifletmeye yardimei olabilir. Anksiyete karin sigkinligine
neden oluyorsa, serotonin geri alim inhibitorleri yardimei olabilir. Bununla birlikte, ilag
tedavileri genellikle Rett sendromunda abdominal sigkinlik i¢in sinirh etkinlige sahiptir.

Bazen ameliyat gerekli olabilir. Reflii tedavisi i¢in fundoplikasyon faydal olabilir. Midenin iist
kismi yemek borusunun alt ucuna sarilir ve yerine yerlestirilir, boylece mide iceriginin geri
akmas 6nlenir. Kabizlik siddetli ise ve bagirsak tikanirsa disk: genel anestezi altinda ¢ikarilabilir.
Son olarak, karin sigkinligi cok siddetli ise ve cok fazla rahatsizliga neden olursa, gastrostomi
uzmani midede birikimis havayi ¢ikartmak i¢in miidahale edebilir.

Ne tir bir takip gereklidir?

Bir doktor semptomlarin kontrolii i¢in en diisiik dozu regete etmeli ve herhangi bir etki olup
olmadigini izlenmelidir. Semptomlar tedaviden sonra devam ederse veya siddetli karin agrisi ve
gerginlik varsa, sindirim sistemi probleminin rett Sendromundan kaynaklanmadig: diisiiniiliir ve
bu durum diger komplikasyonlarin gostergesi olabilir. Bir doktor tarafindan yapilacak kapsaml
bir degerlendirme diger olasiliklar: teshis edebilir / ekarte edebilir.
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Ayrica gastrointestinal sorunlar igin hazirlanmig kilavuza su adresten ulasabilirsiniz:
https://rett.telethonkids.org.au/resources/guidelines-and-reports/ .
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