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Rett szindréma: lanyokat érinté mentalis retardacio*
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Osszefoglalas

A Rett szindroma az X nemi kromoszémahoz kotott betegség. A ndi nemet érintdé mentalis retardacié masodik leggyakoribb oka. Az tn. ritka betegségek
kozé tartozik. Incidencidja 1:10.000-15.000 ldny élvesziiletés esetén. Paradox mddon a ritka betegségek nem is olyan ritkdk, hiszen a populdcié 6-10
széazalékat érintik, gy jelentds a csalddra, tarsadalomra, illetve az egészségiigyi €s a szocidlis elldtds tervezésére €s fenntartdsdra valdé hatasuk. A
szindromat sokdig bioldgiai rejtélynek nevezték az irodalomban. 1999-ben keriilt felfedezésre, hogy a szindroma kialakuldsaért az X kromoszéman 1évé
MeCp2 gén mutacidja a felelos. A klasszikus Rett szindromaban szenveddk 90 szazalékaban igazolhaté az MeCP2 muticié. A szindréma genetikai
okanak felfedezése utan a Pécsi Tudomanyegyetem Gyermekklinikdja az Orvosi Genetikai Intézettel kozosen felvallalta a Magyarorszagon €16 Rett
szindromas betegek komplex klinikai és genetikai vizsgdlatat. Kozleményiinkben eredményeinket mutatjuk be a Rett szindréma klinika és genetikai
spektrumat illetéen. A fenotipus-genotipus tanulmanyok szamos eredményt hoztak a klinikai lefolyassal, korjéslattal kapcsolatban, azonban a mai napig

az alapos fizikalis vizsgalat és a gondos kovetés adhatja a legmegbizhatébb prognézist és az effektiv terdpiat. A bioldgiai rejtély részben megoldddott,

azonban még ma is szdmos kérdés nyitott még. Tovabbi intenziv kutatds sziikséges a megvalaszolasukhoz.
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Is the biologic mystery solved?
Rett’s syndrome: mental retardation related to girls

Summary

Rett syndrome is an X-linked neurodevelopmental disorder. It is the second leading cause of mental retardation in females. It belongs to the group of
,rare diseases”. Its incidence is 1:10,000-15,000 live female births. Paradoxically ,,rare diseases” are not so rare, they affect 6-10 % of the population, so
they have a great impact on patients, families and the health service. For a long time, Rett syndrome was regarded as a biological mystery in the
literature. In 1999 it was proven that Rett syndrome is caused by a mutation in the gene encoding methyl-CpG-binding protein 2 (MeCP2). The gene is
located on the X chromosome. MeCP2 mutation can be confirmed in 90 % of the classical Rett syndrome patients. After discovery of the genetic cause of
Rett syndrome, the Department of Paediatics and Medical Genetics Institute of Pecs University undertook the complex clinical and genetic examination
of patients with Rett syndrome. In this article we present our results on the clinical and genetic spectrum of Rett syndrome. The phenotype-genotype
examinations revealed plenty of new results in connection with the clinical course and prognosis of the disease, but up to this time, thorough physical
examination and careful follow up is necessary for the most reliable determination of the prognosis and for the most effective care. The biological

mystery has been partly solved, but many questions have yet to be answered. Therefore, further intensive research is required.
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