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A biológiai rejtély megoldódik? 
Rett szindróma: lányokat érintő mentális retardáció* 
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Összefoglalás 

A Rett szindróma az X nemi kromoszómához kötött betegség. A női nemet érintő mentális retardáció második leggyakoribb oka. Az ún. ritka betegségek 

közé tartozik. Incidenciája 1:10.000-15.000 lány élveszületés esetén. Paradox módon a ritka betegségek nem is olyan ritkák, hiszen a populáció 6-10 

százalékát érintik, így jelentős a családra, társadalomra, illetve az egészségügyi és a szociális ellátás tervezésére és fenntartására való hatásuk. A 

szindrómát sokáig biológiai rejtélynek nevezték az irodalomban. 1999-ben került felfedezésre, hogy a szindróma kialakulásáért az X kromoszómán lévő 

MeCp2 gén mutációja a felelős. A klasszikus Rett szindrómában szenvedők 90 százalékában igazolható az MeCP2 mutáció. A szindróma genetikai 

okának felfedezése után a Pécsi Tudományegyetem Gyermekklinikája az Orvosi Genetikai Intézettel közösen felvállalta a Magyarországon élő Rett 

szindrómás betegek komplex klinikai és genetikai vizsgálatát. Közleményünkben eredményeinket mutatjuk be a Rett szindróma klinika és genetikai 

spektrumát illetően. A fenotípus-genotípus tanulmányok számos eredményt hoztak a klinikai lefolyással, kórjóslattal kapcsolatban, azonban a mai napig 

az alapos fizikális vizsgálat és a gondos követés adhatja a legmegbízhatóbb prognózist és az effektív terápiát. A biológiai rejtély részben megoldódott, 

azonban még ma is számos kérdés nyitott még. További intenzív kutatás szükséges a megválaszolásukhoz.  
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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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