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Ozet

Rett Sendromu, X’e bagli dominant kalitilan, esas olarak
kizlar1 etkileyen norogelisimsel bir hastaliktir. Genellikle
dogum ve sonrasindaki 6-18. aylik siirecte normal
gelisim gosteren ¢ocuklarda hastalik zamanla geligen
mikrosefali, psikomotor gerilik ve amagsiz el
hareketleriyle kendini gosterir. Sendromda otistik
bulgulara sik¢a rastlanilmasi bu sendromun bir¢ok
hastaligim  ayirict  tanisinda  akla  getirilmesini
gerektirmektedir. Rett sendromunun kesin tanisi
gilinlimiizde mutasyonun gosterilmesiyle konulmaktadir.
Ancak klinisyenlerin genetik incelemeye
yonlendirecekleri olgularin se¢imi i¢in hastalifin tam
kriterlerini ve klinik evrelemesini 1iyi bilmeleri
gerekmektedir. Bu calismada Rett sendromu tam
kriterlerinin hepsini iceren 12 yasinda kiz hastay1
manyetik rezonans goriintiileme bulgulart egliginde
sunuyoruz.

Anahtar kelimeler: Rett sendromu, Manyetik rezonans
goriintiileme, Epileptiform aktivite, MECP2 mutasyonu
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Abstract

Rett syndrome is an X-linked dominant
neurodevelopmental disorder which is primarily seen
in girls.After a normal development for 6-18 months,
the disease appears with symptoms such as acquired
microcephaly, psychomotor retardation, unpurposeful
hand movements. Because of the autistic symptoms
commonly seen in the disorder, this syndrome should
be considered in the differential diagnosis of many
diseases. The definitive diagnosis of Rett syndrome is
nowadays with the demonstration of the mutation.
However, clinicians need to be familiar with Rett
Syndrome diagnostic criteria and the staging of this
syndrome in order to request appropriate genetic
testing. In this study, we present a 12-year-old female
patient with Rett syndrome diagnostic criteria with
magnetic resonance imaging findings.

Keywords: Rett syndrome, Magnetic resonance
imaging, epileptiform activity, MECP2 mutation

Giris

Rett sendromu (RS) normal gelisim basamaklarini takiben erken norolojik regresyon ile taninan ve kizlarda
goriilen norogelisimsel bir hastaliktir'. Bilissel, sozel, ince ve kaba motor yetiler ile iletisimin kaybi, otonomik
disfonksiyon ve siklikla nobetlerin eslik ettigi genetik bir hastaliktir. RS kiz ¢ocuklarinda agir mental
retardasyonun en sik nedenlerinden biridir. RS olanlarin biiylik ¢ogunlugunda metil-CpG-baglama proteini-2
(MCEP2) geni mutasyonu mevcuttur. RS’de olgular 6-18 aya kadar normal veya normale yakin gelisim gosterir.
Hastalarin yaklasik %1°1 ailesel olgulardir ve klinik bulgulari olmayan tagiyici annelerin ¢ocuklarit olduklari
bildirilmistir. Biz burada, Rett sendromu tani kriterlerinin hepsini i¢eren 12 yasinda kiz hastay1 manyetik rezonans
goriintiileme (MRG) bulgulari egliginde sunuyoruz.

Olgu Sunumu
On iki yasinda kiz hasta epilepsi, agir mental-motor retardasyon nedeniyle cocuk néroloji poliklinigine
bagvuruyor. Aileden alinan bilgiye gore prenatal ve natal donemde herhangi bir sorun olmadigi, dogumda bas

cevresinin normal oldugu, erken motor ve mental gelisim basamaklarinin normal oldugu ve anne ve baba arasinda
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akrabalik olmadig1 6grenildi. Hasta 12 yasinda ve 20 kg agirhgindaydi. Hastanin fizik muayenesinde bas
cevresinin 49,5 cm (2 SD altinda) olarak olgiildii. Norolojik muayenesinde mikrosefali diginda steriotipik el
hareketleri, otistik bulgular1 ve mental-motor gelisme geriligi olan hastanin ataksik genig kaideli yliriiyiisii vardi.
Hastanin, rutin hematoloji, biyokimya ve idrar testleri ile dogumsal metabolik hastalik tarama testleri normal
sinirlarda idi. Yapilan elektroensefalografi (EEG)’de jeneralize tipte epileptiform bulgular saptandi. Kraniyal
magnetik rezonans goriintiileme (MRG)’de; korpus kallozumda incelme ve prepontin sisternde genisleme (Sekil
1), frontal ve temporal loblarda belirgin atrofi ve bu diizeyde subkortikal-periventrikiiler beyaz cevher hacminde
azalma izlendi (Sekil 2).

Sekil 1 : Sagittal FLAIR goriintiide, korpus kallozumda incelme ve prepontin sisternde genisleme izleniyor (ok).
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Sekil 2 : Aksiyal T2 agirlik goriintiide, frontal ve temporal loblarda belirgin atrofi ve bu diizeyde subkortikal-
periventrikiiler beyaz cevher hacminde azalma izlendi izleniyor.

Lateral ve iiciincii ventrikiilde ve Silvian fissurde dilatasyon vardi (Sekil 3).

Sekil 3 : Aksiyel T2 agirlikli goriintiide lateral ve iiciincii ventrikiilde, silvian fissiirde dilatasyon izleniyor.

Bilateral periventrikiiler ve subkortikal beyaz cevherde, sentrum semiovalede, eksternal kapsiil ve
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insular lobda T2A ve FLAIR sekanslarda hiperintens sinyal degisiklikleri dikkati cekti. Olgunun molekiiler
incelemesinde MCEP2 geninin 3. Ekzonunda de novo mutasyon saptandi. RETT sendromu tanis1 konan olguya
antiepileptik baglandi ve takibe alindi.

Tartisma

Rett sendromu ilk defa 1966 yilinda Andreas Rett tarafindan tanimlanan, siklikla kiz ¢ocuklarinda goriilen
norolojik bir hastaliktir ! Klinik &zellikleri arasinda; otistik davranig, mental retardasyon, solunumsal
bozukluklar, konugsma yeteneginin ve el becerilerinin kaybi, ellerini amag¢h kullanamama, nefes tutma, oral-motor
disfonksiyonlar, gastrointestinal motilite bozukluklari, skolyoz, otonomik disfonksiyon, ve somatik gelisme
bozukluklart mevcuttur . Tani X kromozomu iizerinde bulunan MECP2 geninin kusurlu oldugunun
gosterilmesiyle konur 2.

Dort klinik evre siireci vardir. Birinci evre; 6-18 aylar arasinda gelisme geriliginin baglama evresidir. Ikinci evre;
1-4 yas aras1 edinilmis beceriler ve mental kayip evresidir. Uciincii evre; 4-10 yas arasi kabul edilebilir
hareketlerle birlikte noromotor gerilik bulunur. Dérdiincii evrede ise; ciddi bir yetersizlik olup, tekerlekli
sandalyeye bagimlilik gelisir. Biitiin semptomlar tedaviye direngsiz bir hal alir >*. Hastanuz dordiincii evrededir.
Tami igin destekleyici kriterler arasinda belirtilen epilepsi nobetlerinin RS’li olgularda %50-90 oraninda
goriildiigii bilinmektedir >,

RS li hastalarda yagla birlikte artis gosteren beyinde global hipoplazi ve progressif serebellar atrofi izlenmistir °.
Bununla birlikte kortikal atrofinin derecesi yastan ziyade sendromun ciddiyeti ile iligkilidir. Beyin hacmindeki
azalmanimn progressif olmadigi gosterilmistir '. RS’li olgularda beyin sapimn daraldigi bildirilmistir . Ayrica
otistik olgularda beyin sapi, serebeller vermis ve korpus kallozum normalden kiigiiktiir >'°.

Sonug

Rett sendromunun kesin tanist giiniimiizde mutasyonun gosterilmesiyle konulmaktadir. Kizlarda goriilen,
ilerleyici norogelisimsel bir bozukluktur .Genetik boyutun yaninda eglik eden MRG goriintiileme bulgularini
bilmek hastalig1 tanimada ve erken tedavi yolunu belirlemede kolaylik saglayabilir.
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Sunum

Tiirk Manyetik Rezonans Dernegi 24. Yillik Uluslararas1 Katilimli Bilimsel Toplantisinda poster olarak
sunulmustur.
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