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Kemik saghgi ile ne kastedilmektedir?

Kemik saghigi genel olarak kemik yogunlugu ile ilgilidir. Diisiik kemik yogunlugu zayif kemiklere
ve kiriklara kars1 daha fazla duyarliliga neden olabilir. Kemik saghgi, 6zellikle daha yash kisilerde
olmak tizere herkes i¢in 6nemlidir.

Rett sendromunda kemik sagligi neden bir sorun?

Kemik yogunlugu ve kemik kiitlesi, Rett Sendromlu bireylerde genel popiilasyondaki kadinlara
gore daha diisiiktiir. Sonug olarak, kemik kirilmasi orani genel niifusun yaklasik dort katidir.
Catlaklar 6nemsiz incinme veya diisme nedeniyle kendiliginden olusabilir ve siklikla kollarin ve
bacaklarin uzun kemiklerinde goriiliir. Omurga kemiklerinin kirilmasi Rett Sendromunda da
yaygindir ve genellikle osteoporoz ile iligkilidir. Ne yazik ki, bunlar genellikle tespit edilmez ve
tibbi gozetim esnasinda gozden kacgabilirler. Kemik yogunlugu, Rett Sendromlu kizlarda,
yasitlarina gore, tic ila dort yas aras1 daha genc olabilir. Rett Sendromlu bircok kisi
yetigkinliginde de yasar ve bu nedenle kemik sagliklarinin yasam boyu uygun sekilde yonetilmesi
sarttir.

Rett Sendromlu bireyler genellikle daha az kas kiitlesine (kas tonusuna) sahiptir ve kemikleri,
ozellikle yiiriiyemeyenlerde kemik yogunlugunu etkileyebilecek kadar kiiciiktiir. Baz1 anti-
epileptik ilaclar, azalan kemik yogunlugu ile iliskilendirilebilir. Beslenme ve biiyiime ile ilgili
sorunlar da kemik saghgi sorunlarina yol agabilir. Gecikmis ergenlik Rett Sendromunda sik
goriliir ve 6strojen ergenlik doneminde kemik olusumunda 6nemli bir rol oynadigindan kemik
gelisimini etkileyebilir. Genellikle kizlarin kilolu olmas1 durumunda (Rett Sendromunda da
yaygindir) veya daha siddetli p.Arg168 * MECP2 mutasyonu olan bireylerde ergenlige gecis daha
da gecikir.

Rett sendromunda kemik sagligi sorunlarn ne kadar yaygindir?

Kemik kirilmasi, Rett Sendromlu bireyler ve onlarin bakimini iistlenen kisiler tizerinde 6nemli
bir yiik olusturur. Bazi bireylerin agriya duyarhliginin az olmasi ve herhangi bir rahatsizligi
iletememeleri ve iletisim kuramadiklar1 g6z oniine alindiginda kiriklarin tespit edilmesi zor
olabilir. Kemik saglig1 sorunlari, Rett Sendromlu tiim bireylerde aym degildir. Epilepsi varliginda
ve baz1 anti-epileptik ilaclarin kullaniminda, p.Arg168 * veya p.Arg270 * mutasyonu olanlarda
kirik riski daha yiiksektir. Kemik kirilmasi hareketlilik seviyeleri ve agirlik tasima kapasitesi ile
yakindan baglantilidir - daha az hareketlilik ve simirli agirlik tasima kapasitesine sahip olanlarda
kemik kirilmasi olasihigi daha yiiksektir.

Aileler bunu evde nasil yonetebilir?

Aile iiyeleri ve diger bakicilar, Rett Sendromunda kemik kirilmasinin yaygin oldugundan
haberdar olmal, boylece fiziksel faaliyetlerde ¢ok daha dikkatli olmali ve ekipman kullanirken ve
transfer sirasinda da dahil olmak tizere kaza veya diisme riskini en aza indirmelidir. Aileler,
kizlarin kemik saghgini olabildigince fiziksel aktiviteyi artirarak ve yeterli kalsiyum ve D vitamini
alimim saglayarak destekleyebilirler.
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Tekerlekli sandalyeye bagimli olanlar i¢in, transferler sirasinda desteklenen ayakta durma ve
giinde en az 30 dakika ayakta durma/durdurma aparati kullanilmasi tesvik edilmelidir.
Yiiriimekte olanlar i¢in bakicilar, miimkiinse giinde 2 saat hedefiyle her giin yiiriidiikleri mesafeyi
ve / veya siireyi arttirmay: hedefleyebilirler. Hareket kabiliyetinin sinirh oldugu yerlerde destekli
yiiriiyiis onerilir. Okullar dahil tiim bakim verenlerle birlikte planlama, giivenli olan fiziksel
aktivite programlarini belirlemek i¢in 6nemlidir.

Belirlenmis tedavi / yonetim segenekleri var mi?

Kemik saghiginin klinik degerlendirmesine erken yaslarda baslamali ve 6zellikle ergenlik
doneminde rutin olarak devam etmelidir. Rutin risk faktorleri dikkatle takip edilmelidir, 6rnegin:
yiiriime kabiliyeti olup olmamasi, kemik yogunluguna etki ettigi bilinen mutasyonlarin varhg:
(ozellikle p.Arg168*, p.Arg255%, p.Arg270* veya p.Thri58Met), receteli epilepsi ilaglar1 kullanimi
ve receteli oral ve kas i¢i progesteron ilaglari.

Daha once bir kemik kirilmasi olmasi, bir sonraki kirilmanin ¢ok daha kolay olma riskinin daha
yiiksek olmasina sebep olabilir. Risk faktorlerinin tanimlandigi durumlarda, bazal kemik mineral
yogunlugu oOlciimleri yapilmali ve daha sonra gerektiginde izlenmelidir.

Kemik mineral yogunlugu bir DEXA taramasi veya kantitatif ultrason kullanilarak
degerlendirilebilir. Klinik degerlendirme BMI, mobilite seviyesi, giines 1s1¢1na maruz kalma ve
diizenli olarak kalsiyum ve D vitamini alimin1 gbzden gegirebilir.

Oncelikli tedavi secenekleri nelerdir?

Yapilan miidahaleler kemik saghgini iyilestirmek icin iki ana yol icermektedir: kaslar1
giiclendirmek ve kemik yogunlugunu arttirmak i¢in fiziksel aktivitenin arttirilmasi yoluyla ve
kalsiyum ve D vitamini takviyesi yoluyla. Rett Sendromlu bireylerin fiziksel yeteneklerindeki
degiskenlik g6z oniine alindiginda, bireyin ihtiyaclarina gore diizenlenmis bir fiziksel aktivite
planinin gelistirilmesi i¢in bir fizyoterapiste sevk edilmesi 6nerilir. Kalsiyum alimi diisiikse, bu
durum, kalsiyum bakimindan zengin veya kalsiyum takviyeli yiyeceklerle dengelenebilir.
Kalsiyum alimi yalnizca diyetle (yiyecek takviyesiyle) arttirllamiyorsa, doktor tavsiye edilen
giinliik alm diizeyini karsilamak i¢in kalsiyum takviyesi yapabilir. D vitamini seviyelerini
degerlendirmek icin diizenli kan testleri kullanilabilir ve eger 75nmol / L'nin altinda oldugu
tespit edilirse, doktorunuz giivenli ve yeterli giines 15181na maruz kalma ve takviye acisindan bir
protokoliin izlenmesini 6nerecektir. Planlar, ihtiyaclar ve yetenekler goz oniine alinarak, agirlik
kaldirma aktivitelerinin arttirilmasi, kalsiyum ve D vitamini alimin1 da icerecektir.

Farmakolojik miidahaleler (ilac kullandirilmasi) diisiik kemik yogunlugu ve 6nceki kirik
oykiisiiniin bir kombinasyonu oldugunda géz 6niinde bulundurulur. $u anda Rett Sendromu ile
ilgili yayinlanmis ¢ok az kaynak olmasina ragmen, bifosfonat ilaglar yararh olabilir. Ilacin
yardimei1 olup olmadiginmi kontrol etmek ve devam eden kullanimin uygun olup olmadigini
yonlendirmek icin bifosfonat tedavisinden bir y1l sonra kemik yogunlugu yeniden
degerlendirilmelidir.

Ne tir bir takip gereklidir?

Diger ilaclar kemik saghgini etkileyebilir. Aileler bunun farkinda olmal ve kizlarinin doktoruyla
diger ilaclarin sebep olabilecegi belirsizlikleri sorgulamalidir. Tiim receteli ilaclar her klinik
ziyarette doktora belirtilmelidir. Adet dongiisiinii diizenleyen bazi ilaclar kemik kirilma riskini
arttirir. Bazi anti-epileptik ilaclarin, Rett Sendromunda kemik kirilma riskini arttirdigl, recetesiz
satilan baz ilaglarin veya bagka tiir takviye edici ilac/kiirlerin kullanimi sonucunda kemik
yogunlugu azalmasi riski ile karsilagildig: gosterilmistir. Eger bifosfonat tedavisi aliniyorsa, bu
tedavinin Rett Sendromlu bireylerde etkinliginin belirsizligi goz oniine alindiginda diizenli takip
ve izleme (bir y1llik tedavi sonrasi) onerilir.
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