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OZET

3-5 YAS ARASI COCUKLARDA NOROGELISIMSEL BOZUKLUK
OLARAK RETT SENDORUMUNUN ERGOTERAPI
PERSPEKTIFINDEN DEGERLENDIRILMESI

3-5 yas araligindaki ¢ocuklarda Ergoterapi yaklasimlarmin Rett Sendromlu ¢ocuklar
lizerine etkisini incelemek amaciyla c¢alismaya 3-5 yas araligimma sahip 30 Rett
Sendromlu ¢ocuk dahil edilmistir. Bu ¢alisma ile Rett Sendromlu c¢ocuklarin
becerilerine  kapsamli degerlendirme saglayacaktir. Ergoterapi uygulamalarinin
cocuklarin bagimsizlik becerileri, duyusal ve motor sistemleri ile genel yasam kalitesi
tizerindeki etkilerinin incelenmesi amaciyla bir arastirma yapilmistir. Bu aragtirmaya
katilan ¢ocuklara, sosyodemografik veri formu, Cocuklar icin Yasam Kalitesi Olcegi
(CIYKO), Cocuklar igin Fonksiyonel Bagimsizlik Olgiimii (WeeFIM) ve Okul Oncesi
Cocuklarda Duyu ve Motor Fonksiyon Anketi gibi cesitli degerlendirme araglari
uygulanmistir. Cocuklarin yasam kalitesi, Ergoterapi uygulamalar1 Oncesinde ve
sonrasinda Olciilerek karsilagtirllmistir. Yapilan analizler sonucunda, yasam kalitesinin
tim boyutlarinda istatistiksel noktada anlamli bir artis tespit edilmistir (p<0.05).
Ozellikle fiziksel islevsellik boyutunda, Ergoterapi sonrasinda elde edilen puanlarm,
uygulama Oncesine gore belirgin sekilde yiiksek oldugu tespit edilmistir. Duyusal ve
motor fonksiyonlar da Ergoterapi uygulamalar1 sonrasinda anlamli bir iyilesme
gostermistir  (p<0.05). Ancak, hareketin duyusal olarak islenmesi-hiporeaktif
parametresinde, uygulamalar Oncesinde ve sonraki siirecte anlamli bir fark
bulunmamistir. Fonksiyonel bagimsizlik o6lglimlerinde de Ergoterapi sonrasinda
istatistiksel noktada anlamli bir oldugu sonucuna ulagilmistir (p<0.05).Ergoterapi
miidahalelerinin ¢ocuklarin yasam kalitelerinde, bagimsizlik kazanmalarinda, sosyal
katilim saglamada ve duyu sistemlerinin gelismesinde pozitif etkisinin oldugu sonucuna

varilmistir.

Anahtar kelimeler: Ergoterapi, Norogelisimsel Bozukluk, Rett Sendrom, Yasam
Kalitesi



ABSTRACT

EVALUATION OF RETT SYNDROME AS A
NEURODEVELOPMENTAL DISORDER IN CHILDREN
BETWEEN 3-5 YEARS OF AGE FROM THE PERSPECTIVE OF
OCCUPATIONAL THERAPY

This research aimed to investigate the impact of occupational therapy interventions on
children aged 3-5 with Rett Syndrome. Thirty children within this age range were
included in the study. The primary goal was to conduct a thorough evaluation of the
skills possessed by these children. The study specifically examined how occupational
therapy affected their engagement in daily activities, social involvement, functional
independence, sensory-motor abilities, and overall life quality, utilizing both pre- and
post-intervention assessments.Participants underwent several evaluations, including the
Sociodemographic Data Form, the Pediatric Quality of Life Inventory, the Functional
Independence Measure for Children (WeeFIM), and a Sensory and Motor Function
Questionnaire designed for preschool-aged children.A comparative analysis was
performed, contrasting the post-intervention results with the baseline data from the
PedsQL. This analysis revealed a statistically significant improvement across all
measured aspects of life quality (p<0.05). Notably, the Physical Functioning domain
showed a marked increase in scores following the occupational therapy. Furthermore,
significant enhancements were observed in sensory and motor functions post-
intervention (p<0.05). However, no significant changes were noted in the Sensory
Processing of Movement-Hyporeactive parameter. Conversely, functional independence
demonstrated a statistically significant improvement post-intervention (p<0.05).The
findings suggest that occupational therapy interventions positively influence the life
quality of children with Rett Syndrome by enhancing their independence, promoting

social participation, and aiding in the development of their sensory systems.

Keywords: Occupational Therapy, Neurodevelopmental Disorder, Rett Syndrome,
Quality Of Life
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1.GIRIS

Cocuklarda beyin gelisim gosterirken yasanan bazi gecikmeler ve degisimlerden
kaynakli ¢esitli bozukluklara rastlanmaktadir. Bu bozukluklar nérogelisimsel
bozukluklar olarak adlandirilmaktadir. Norogelisimsel bozukluk, beynin ve merkezi
sinir sisteminin biliyiimesinde ve gelismesinde bozukluk olarak ortaya g¢ikmaktadir

(Schroeder ve Courtemanche, 2012).

Norogelisimsel bozukluklar; entelektiiel yetersizlik, otizm spektrum bozuklugu
(OSB), dikkat eksikligi ve hiperaktivite bozuklugu (DEHB) ve 6grenme giigliiklerini
kapsayan genis bir yelpazeye sahiptir (Mullin ve ark., 2013).

Bu bozukluklara sahip kisilerde sosyal agidan gelisimsel gerilikler, iletisim
giicliikleri, tekrarlayan hareketler, normalin disinda yemek yeme davranisi, uyku
problemleri, seslere karsi hassasiyet gosterme ve kas tonusundan kaynaklanan motor
bozukluklar rastlanmaktadir (Little,2000; Bishop, 2010).

Rett Sendromumda vyiiriiyiis bozukluklari, nefes alip verme sorunlari, iletisim
becerilerinde sikintilar, hedefe yonelik el hareketlerinde kayiplar, uyku bozukluklari,
fiziksel ve zihinsel olarak bozulmalar ile meydana gelen ve beyin gelisimini énemli
olgiide etkileyen sik rastlanmayan kalitsal nérogelisimsel bir bozukluktur. Ozellikle
kizlar1 etkileyen bir bozukluktur. 10.000 ‘de 1 goriilme sikligina sahiptir (Mellios ve
ark., 2018; Odabas1 ve ark, 2023) .

3-5 yas arast donem cocuklarin kesfettigi ve 6grendigi donemdir. Bu donem
boyunca ¢ocuklarin dil, sosyal motor ve bilissel becerilerinin  gelisimi
desteklenmektedir. Her ¢gocugun gelisimi bu sekilde tamamlanmaktadir. Dil becerilerini
yerine getirmekte, kendidiisiincelerini ifade etmekte ve bunlari aktarmakta, yonergeleri
takip etmekte, serbest zamanlarinda oyun oynamakta zorluklar yasayabilmektedir. Bu
problemleri yasayan ¢ocuklar kendilerini mutlu hissetmekte zorlanabilir ve yasitlari ile
iletisime gegcmekte sorunlar yasayabilmektedirler (Alberta, 2008). Bir¢ok c¢alisma
Ergoterapi yaklasimlarinin okul 6ncesi donemi g¢ocuklarda hem gelisimsel olarak hem
de fonksiyonel yeteneklerini iyilestirdigi ve gelistirdigi tespit edilmistir. Bu arastirmalar

dogrultusunda Ergoterapi yaklasimlarinin ¢ocuklarda sosyal ve duygusal becerilerini,



kendine olan giivenlerini, akranlariyla olan etkilesimlerini olumlu yonde etkiledigi ve
miidahalelerdeki bu sonuglarin sensérimotor yaklasimlarmin kullanilmasi ile ilgili
oldugu bulunmustur (Jasmin ve ark, 2018). Ergoterapistler, miidahale boyunca
cocuklarin psikososyal anlamda performanslarini iyilestirmek i¢in oyun yontemlerini
kullanirlar. Cocuklar ile yapilan aragtirmalara bakildiginda yasam becerileri egitimi
sosyal beceri egitimi gibi psikososyal performansi pozitif yonde iyilestirmek i¢in yaygin

olarak kullanilan yontemlerdir.

Ergoterapi yaklagimlarinin, Rett Sendromu tanisi almis cocuklarda yasam
kalitesini olumlu yonde etkiledigi goriilmistiir. Ergoterapistler, Rett Sendromlu
cocuklarda sanal gergeklik yardimci teknoloji, miizik terapisi, duyu biitiinleme gibi
cesitli alternatif miidahalelerde bulundugu ¢alismalar mevcuttur. Ergoterapistler her bir
Rett Sendromlu ¢ocuk igin 6zel programlar hazirlamaktadir. Kisisel ihtiyaglarina uygun
terapi yontemleri miidahale tiirleri saglamaktadir(Fonzo ve ark., 2020).

HO:Ergoterapi miidahalelerinin Rett Sendromlu ¢ocuklarin yasam kaliteleri {izerinde
pozitif etkisi vardir.
H1: Ergoterapi miidahalelerinin Rett Sendromlu ¢ocuklarin yasam kaliteleri {izerinde

pozitif etkisi yoktur.



2.GENEL BILGILER

2.1 Norogelisimsel Bozukluklar ve Tanim

Norogelisimsel bozukluklar, beyin gelisimindeki sapmalar sonucu ortaya ¢ikan
ve biligsel, iletisimsel, davranissal veya motor becerilerde cesitli aksakliklarla kendini
gosteren karmasik durumlardir. Bu bozukluklarin ortaya ¢ikmasinda hem ¢evresel hem
de genetik etmenler rol oynar ve beyin gelisimini etkilerler. Genellikle ¢ocukluk ¢caginin
erken donemlerinde belirginlesir ve belirtileri cogu zaman okul dncesi donemde ortaya
cikmaktadir. Norogelisimsel bozukluklar, cesitli gelisimsel giicliikkleri barindirir ve
motor beceriler, dilin gelisimi, bilissel yetenckler, akademik yonde basari, sosyal
etkilesim ve ginliik yasam aktivitelerini yerine getirirken sorunlara neden
olabilmektedir (Tirer ve Kose, 2023; Mullin ve digerleri, 2013). Norogelisimsel
bozukluklar biligsel, iletisim ve/veya motor becerilerinde gelisim gerilikleri, beyinden
kaynaklanan anormal davranislar, zihinsel engel, iletisim gii¢liikleri, DEHB, OSB gibi
durumlari barindiran bir yelpazeyi kapsamaktadir (Dilercan,2022).

Norogelisimsel bozukluklarda birgok belirti sadece tek bir hastaliga 6zel
olmadigindan birden fazla belirti nérogelisimsel bozukluklart kapsamaktadir.
Norogelisimsel bozukluklarin sebebi siklikla dogum sirasinda ortaya ¢ikmaktadir. Bu
bozukluklarin belirtileri siklikla okul 6ncesi donemde rastlanmaktadir. Bu bozukluklar
giinlik yasam becerileri gergeklestirmede, toplumsal etkilesim becerilerinde ve
akademik performans alanlarinda zorluklara yol agmaktadir (Dilercan,2022).

Gelisimsel bozukluklarin c¢esitli mekanizmalar tarafindan sebep olabilecegi,
bunlarin arasinda gebelik enfeksiyonu ve annenin alkol tiiketmesi gibi faktorlerin de
dahil oldugu bilinmektedir. Ancak, onemli gelisimsel genlerdeki hasarli genetik
varyasyonlarin, ¢ocuklarda major konjenital anomaliler veya siddetli norogelisimsel
bozukluklarin ortaya ¢ikmasinda dnemli bir katkist bulunmaktadir. Yaklasik %2 ile
%5 oraninda ¢ocuklarda, dogumda major konjenital anomaliler veya c¢ocukluk
doneminde siddetli norogelisimsel bozukluklar ortaya ¢ikmaktadir (McRae ve ark.,
2017).

Mental Bozukluklarin Tanisal ve Sayimsal El Kitabi (DSM)-III’te Otistik

bozuklugu “Gelisimsel Bozukluklar’’ kategorisinde siniflandirilmistir. Ancak Tanisal



ve Saymmsal El Kitabi’nin besinci baskis1 (The Diasgnostic and Statistical Manual of
Mental Disorders,Fifth Edition); DSM-5’te bu bozukluklar1 daha kapsayict bir sekilde
kategorize ederek “Norogelisimsel Bozukluklar’ bashigr altinda yer almaktadir (Bilkay
ve ark.,2023) .

DSM-5 norogelisimsel bozukluklari, gelisim doneminde ortaya c¢ikan kisisel,
sosyal, akademik yonden veya mesleki olarak islevselligini yerine getirememenin
verdigi eksiklikler ile gruplanan bozukluklar olarak siniflandirmaktadir (APA,2013).

Norogelisimsel bozukluklar1 diger tanilardan ayirmakta zorlanilmaktadir. Diger
tanilar gibi kesin tani olgiitleri net olarak goriilmemektedir. DSM-5 nérogelisimsel
bozukluklar1 Anliksal (Entelektiiel) Yetersizlik, Iletisim Bozukluklari, Otizm
Kapsaminda Bozukluk, Dikkat Eksikligi/Asir1 Hareketlilik Bozuklugu, Ozgiil Ogrenme
Bozuklugu, Devinsel (Motor) Bozukluklar seklinde siniflandirmaktadir (APA,2013).

2.1.1.Anliksal (Entelektiiel) Yeti Yitimleri

Anliksal yeti yitimi, kavramsal, toplumsal katilim gibi sosyal islevlerde belirgin
yetersizlikler goriilmektedir. Erken donemde belirtileri goriilen bir bozukluktur (APA,
2013). Bireylerde zihinsel islevlerde (akil yiirlitme, sorun ¢dzme, soyut diisiinme),
sosyal islevlerde (sosyal iletisim becerileri, topluma katilim) belirgin yetersizlik

goriilmesi ve bu belirtilerin 18 yasin altinda ortaya ¢ikmast bu tanmin ana

kriterlerindendir (Joyce ve ark., 2015; APA, 2013).
2.1.2.1letisim Bozukluklar

Konusma bozukluklari, iletisim bozukluklar1 adi altinda siniflandirilmaktadir
(Kardas ve ark.,2019).

Cocukluk caginda en c¢ok goriilen noérogelisimsel bozukluk olan iletisim
bozuklugu DSM- 5’te dil bozuklugu (sozciik bilgisinin azligi, ciimle kurarken
kelimeleri siralamada zorluk), konusma sesi bozuklugu (konusma sesi ¢ikarmada
zorluk), cocukluk ¢ag1 akicilik bozuklugu (kekemelik), toplumsal iletisim bozuklugu ve
tanimlanmamus iletisim bozuklugu klinik tanilarini kapsamaktadir (APA, 2013).

Motor gelisim ve dil gelisimi, ¢ocukluk doneminde birbirini takip eden ve
birbirleri ile yakindan bir iliski igerisinde bulunan gelisim alanlaridir. Bu alanlarda
ortaya c¢ikan bozukluklar siklikla erken cocukluk déneminde ortaya cikmaktadir.
lletisim bozukluklarinin yayginlik oram %3 ila %8 arasinda degismektedir ve erkek
cocuklarda daha sik rastlanmaktadir. Dil bozukluguna sahip ¢ocuklar yasitlarina oranla

dili anlama, dili kullanma becerilerinde gerilik yasayabilmekte, sinirli kelime dagarcigi



ve kisa ciimleler kullanmaktadir. Kekemelikte ise istemsiz bir sekilde konusma
akiciliginin kesilmesi durumudur ve ¢ocukluk caginda goriilme orant %5 ila %6
oranindadir (Aksoy,2019) .

DSM-5'in 2013 yilinda yaymlanmasiyla birlikte, sosyal (pragmatik) iletisim
bozuklugu da tani kategorilerine eklenmistir. Bu bozukluk, dilin sosyal ortamlardaki
ipuclari1 dogru sekilde kullanma becerisini vurgular ve bireyin sozlii veya sozsiiz
iletisimde zorluklar yasamasma neden olur. Sozlii veya sozlii olmayan iletisim
problemleri ile sosyal ortamlarda uygun iletisim becerisini gelistirememektedir.
(Aksoy,2019).
2.1.3.0tizm Ac¢ilimi Kapsaminda Bozukluk

Otizm Spektrum Bozuklugu (OSB), sosyal yonden iletisim ve etkilesime
girmekte giiclikkler, tekrarlayici hareketler, motor becerilerde sorunlar ve yonetici
islevlerde zayiflik gibi belirtilerle kendini gdsteren norogelisimsel bir bozukluktur.
OSB’nin ortaya ¢ikis nedeni kesin olarak anlagilmamak ile, yiiriitiilen ¢caligmalar genetik
faktorlerin etki ettigi noral baglantilarda yasanan problem sonucunda beyin gelisimini
etkiledigi yoniindedir (Augstyn,2018).

Son yillarda yiiriitiilen calismalarda OSB’de genetik faktorlerin etki ettigine dair
bir¢ok ¢alisma bulunmakla birlikte ¢evresel faktorlerin de OSB’nin ortaya ¢ikmasinda
biiyiik rol oynamaktadir. Son arastirmalar, ebeveyn yasinin etkilerinden bahsetmektedir.
Ozellikle ileri baba yasi, prematiire veya diisiik dogum agirhigi ile dogan cocuklar,
annenin hamilelik esnasinda kullandigi psikotrop ilaglar OSB riskini arttirmaktadir
(Kadak ve Meral, 2019).

1994 yilinda DSM-4’ de Yaygin Gelisimsel Bozukluk altinda OSB ile Klinik
benzerlikleri olan Cocukluk Otizmi, Asperger Sendromu, Bagka Tiirli A¢iklanamayan
Yaygin Gelisimsel Bozukluk, Rett Sendromu ve Cocukluk Cagi Dezintegratif
Bozuklugu gibi durumlar, OSB'ye benzer klinik ozellikler gdstermektedir. Bu taniyi
alan cocuklar, etkilesim, iletisim ve tekrarlayict davraniglar gibi alanlarda sinirliliklar
yasamaktadir(APA, 2000).

2013'te giincellenen DSM-5'te Yaygin Gelisimsel Bozukluk basligi altinda yer
alan tim durumlar Otizm Spektrum Bozuklugu adi altinda toplanmistir. Ancak Rett
Sendromu bu tanidan ¢ikarilmistir (Ozkaya,2013).

DSM-5" de Otizm Ac¢ilim1 Kapsaminda Bozukluk tani kriterleri iki baslhiga ayrilarak
siniflandirilmistir (APA,2013).



1) Toplumsal lletisim ve Etkilesimde Giigliikler
e Toplumsal ve duygusal karsilikta yetersizlik
e Iliski kurma ve iliskiyi siirdiirmekde yetersizlik
e Sozel olmayan iletisimlerde yeterli olmamak
2) Smurl ve Tekrarlayici Davranis Oriintiileri
e Tekrarlayict motor hareketler ve basmakalip davranislar
e Belirli konulara asir1 ilgi
e Duyusal uyaranlara az tepki veya olmasi gerekenden ¢ok tepki
e Rutinlere asir1 baghlik ve degisikliklere direng
2.1.4.Dikkat Eksikligi/Hiperaktivite Bozuklugu

Dikkat eksikligi ve hiperaktivite bozuklugu, c¢ok sik olarak gozlemlenen ve
okul, aile ve toplum iliskilerine etki ederek islevsellikte bozulma yaratan nérogelisimsel
bir bozukluktur. Bu bozuklukta ¢ocugun yasina uygun olmayan dikkat sorunlari, asirt
hareketlilik ve diirtiisellik eslik etmektedir (Anilir,2023) .

Cocukluk dénemindeki yayginlik oran1 %6-8 arasinda degismektedir. Rastlanan
diger norogelisimsel bozukluklarin ¢cogu gibi, DEHB’de erkek c¢ocuklarda daha fazla
rastlanmaktadir. Temel olarak, dikkat eksikligi ve dikkati devam ettirmede zorluk ile
ortaya ¢ikan bu bozukluk, beynin yiiriitiicii islevleri ile baglantili bilissel belirtiler
onemli bir belirti grubunu olusturmaktadir (Aksoy, 2019).

Diirtiisellik, DEHB'nin belirgin 6zelliklerinden biridir. Bu durum, ¢ocuklukta
riskli davraniglar sergileme, sinifta ders esnasinda oturmakta giiclik ¢ekme, oyunlara
katilim saglamakta zorlanma, baskalar1 konusurken karsisindakinin soziinii kesme gibi
davranislar gozlenmektedir (Ozbay ve Kayhan, 2024). Vakalarin biiyiik bir kismi
yaklasik %65 oraninda karma belirtiler ile kliniklere basvurmaktadir. Vakalarin %15°lik
kisminda ise 6ne ¢ikan belirtisi okulda asir1 hareketliliktir (Aksoy,2019).

DSM-5'te DEHB, dikkat eksikligi ve hiperaktif diirtlisellik olmak {izere iki ana
baslikta toplanmistir. Tani igin rastlanan belirtilerin en az 6 aydir devam etmesi, giinliik
yasantisinda islevsel olma halinden sapmasi, en az iki alanda sikint1 yaratmasi ve baska
bir zihinsel bozuklugun olmamasi gerekir. 17 yas ve iizeri bireylerde ise tani i¢in en az
bes belirti yeterlidir (APA, 2013).

DSM-5 kriterlerine géore DEHB belirtileri asagidaki gibidir: (APA,2013).
e Sik sik okul caligmalarinda, iste veya diger etkinliklerde dikkatini veremez veya

hatalar1 dikkat etmemesinden kaynaklanir,



Bir gorevi yerine getirirken veya oyun oynarken dikkati siirdiirmekte zorlanir,
Karsilikli konustugunda siklikla dinlemiyor gibi goriiniir,
Talimatlar1 takip etmekte zorlanir ve okul ¢aligmalarini, ev islerini veya is
yerindeki gorevleri tamamlamakta giicliik ¢eker,

Bir gorevi veya etkinlikleri organize etmekte ciddi zorluk yasama,

Zihinsel ¢abaya uzun siire ihtiya¢ duyulan islerden kaginma, hogslanmama veya
isteksizlik gésterme,

Gorev veya etkinlikler i¢in gerekli malzemeleri sik sik kaybetme,

Dis etkenler tarafindan sik sik dikkatinin dagilmasi,

Giinliik aktivitelerde sik sik unutkanlik yasar

Hiperaktivite-Diirtiisellik belirtileri en az alt1 aydir devam etmelidir. Bu belirtiler :

Sik sik elleriyle veya ayaklartyla oynar veya vurmasi,

Beklemesi gerektigi yerde bekleyememesive oturulmasi beklenen durumlarda
koltuktan sik sik kalkmasi,

Uygun olmayan durumlarda kosar veya tirmanir,

Sik sik sessizce oyun oynayamaz veya bos zaman etkinliklerine katilmakta
zorlanir

Sik sik hareket halindedir,

Genellikle asir1 derecede konusmasi,

Bir sorunun daha tamamlanmasina firsat vermeden cevabi vermesi,

Sirasii beklemekte zorlanma,

Yedi yasindan once bu belirtilerin neden oldugu =zorluklar veya islev

bozukluklar1 gézlenmelidir.

2.1.5.0zgiil Ogrenme Bozuklugu

Ozgiil Ogrenme Bozuklugu standart ya da standardimn iistiinde zekaya sahip

(IQ>85) kisilerde ortaya ¢ikan, temelde psisik bir hastalik gegmisi bulunmayan, net bir
sekilde beyin patolojisine sahip olmayan kisilerde gdzlemlenen noérolojik kokenli

gelisimsel bir bozukluktur (Aslan,2015) .

Ozgiil Ogrenme Bozuklugunda, ¢ocugun zihinsel gelisimi normaldir. Sézciik

okuma, okudugunu anlama, harfleme, yazma, sayr kavrami, hesaplama, sayisal akil
yiirlitme gibi akademik becerilerde zorlanma ile karakterizedir. Akademik becerilere
olan etkisinden dolay1 tan1 genellikle ilkokul yillarinda konabilmektedir. DSM5’te
okuma gui¢liigii (disleksi), yazma giigliigi (disgrafi), sayisal islemlerde bozukluk

7



(diskalkuli) klinik tanilarin1 kapsamaktadir (APA, 2013). Bu durum, bireyin giinliik
aktivitelerini, akademik ve mesleki performanslarini olumsuz yonde etkilemektedir
(Sar1 Gokten ve Saday Duman, 2020).

Farkl1 dile sahip olma ve farkli kiiltiirlere sahip okul ¢ocuklarinda okuma, yazma
ve matematik gibi akademik alanlarda 6zgiil 6grenme bozuklugu goriilme siklig1 %S5 ila
%15 oraninda degisiklik gdstermektedir. Bu bozukluk ozellikle erkeklerde daha sik
gozlenmektedir (Aslan,2015).

Ogrenme giicliigii tamis1 koymadan &nce, gdrme ve isitme sorunlarmin
olmadigindan emin olunmalidir. Bireyin biligsel gii¢lii ve zayif yonlerini belirlemek ve
0zel egitim ihtiyaclarin1 saptamak icin cesitli zeka Olgekleri (Ornegin, Wechsler
Cocuklar igin Zeka Olgegi ve Stanford-Binet Zeka Testi) uygulanir. Tani siirecinde
detayli Ooykii alinmas1 gerekmektedir. Anne ve babada artikiilasyon bozuklugu veya
telaffuzda sorun yasanip yasanmadigi, kelime ve harf bilgisinin diizeyi sorgulanmalidir.
Ogrenme giicliigiinii tespit etmek icin Mangina Testi, Gorsel Isitsel Sayr Dizileri Testi,
Say1 Dizisi Ogrenme Testi, Isitsel S6zel Ogrenme Testi, Cizgi Yoniinii Belirleme Testi
ve Ozgiil Ogrenme Giigliigii Bataryas1 gibi 6zel olarak gelistirilmis testler de
kullanilmaktadir. Bu testler ile yasanan giicliikler tespit edilebilmektedir. Kisinin
dikkat, konsantrasyon, alic1 ve ifade edici dil becerileri, kelime dagarcigi, sozelakicilik,
dinleme ve anlama becerileri incelenmektedir. Ozellikle depresyon, diisiik benlik
saygisi, anksiyete ve davranig problemleri bu bozukluk ile birlikte olabilir bu sebeple
psikiyatrik degerlendirme siirecinde bu tanilara dikkat edilmelidir. Ozgiil 6grenme
bozuklugu olan kisilerin erken taninmasi, yalnizca akademik basarilarini degil, aym
zamanda yasam kalitelerini de olumlu yonden etki edeceginden, bu kisilerin erken

donemde tanilanmasi bilylik bir 6nem tasimaktadir (Asfuroglu ve Fidan, 2016).

2.1.6.Motor Bozukluklar

Bir motor beceriyi kazanmada, beceriyi Ogrenmekte ve bunu uygularken
yasanan problemleri yansitmaktadir. Bu problemi yagsayan insanlar, temel beceriler olan
giyinme, beslenme gibi durumlarda sorunlar yasamaktadir. El yazisi becerilerinde
yetersizlikler akademik basarida zorlanmalarina neden olmaktadir. Duyusal ve algisal
olarak uyum saglamakta yasanan giigliikler bu kisilerin giinlik yasam aktivitelerini
yerine getirirken sorun yagamalarina sebep olmaktadir. Devamli sallanma, basin1 vurma

ve el stkma davranislart gibi tekrarlayan hareketler de motor bozukluklarin varligim



isaret etmektedir. Tik bozukluklari ansizin ve Kkisinin istegi diginda ortaya cikan
yineleyici hareketlerdir (Aksoy, 2019; Gomez ve Sirigu, 2015; APA, 2013).

2.2.Norogelisimsel Bozukluklarin Epidemiyolojisi

Diinya genelinde ¢ocuk ve ergen grubunda rastlanan psikiyatrik bozukluklarin
orant %13,4 oldugu bilinmektedir. Dikkat Eksikligi ve Hiperaktivite Bozuklugu ise en
stk goriilen norogelisimsel bozukluk oldugu tespit edilmistir (Scattolin ve ark.,2022).
Tiirkiye’de yiiriitiilmiis olan bir ¢alismada, ruhsal bir bozuklugun gocuk ve ergenlerde
rastlanma oran1 %37,6 oldugu tespit edilmistir. Bu bozukluklar arasinda en sik rastlanan
tan1 iste %19,48 oraninda Dikkat Eksikligi ve Hiperaktivite Bozuklugudur. Bu tanilar
takip eden bir diger bozukluklar ise, Karsit Gelme Bozukluklari ve Ozgiil Ogrenme
Gigligidir (Ercan ve ark., 2019;Bilkay ve ark.,2023).

Norogelisimsel bozukluklarin yaygmligr kiz cocuklari ve erkekler arasinda
farklilik gostermektedir. Erkek ¢ocuklarda rastlanma durumu kiz ¢ocuklarina oranla 4

kat1 daha fazlalik gostermektedir (Bolte ve ark., 2023).
2.3.Norogelisimsel Bozukluklarm Klinik Seyri

Norogelisimsel bozukluklar yasayan kisiler motor alanlarda, dil ve iletisim
becerilerinde, sosyal yasantilarinda zorluklar yasamaktadirlar (APA, 2013). Sosyal
iliskiler kurmak, iletisimi baslatmak ve baslayan iletisimi siirdiirmekte giiclik ¢cekme
davraniglar norogelisimsel bozukluga sahip kisilerde gozlemlenmektedir (Morris-
Rosendahl ve Crocq, 2020). Bu kisilerin zihinsel kapasite ve beceriler istenilen 6lgiide
gelismediginden , gelisimsel basamaklar1 takip etmekte ve gelisimsel siireci

yakalamakta giicliik cekmektedirler (Sahin ve ark., 2019).

2.4 Norogelisimsel Bozukluklarin Etiyolojisi

Norogelisimsel bozukluklar psikopatolojik agidan incelendiginde, belirtilerin
aniden ortaya ¢ikmadig ve ¢esitli risk faktorlerinin bir araya gelmesiyle gelistigi
gorilmektedir (Scattolin ve ark., 2022). Bu bozukluklarin bir¢ok nedeni bulunmaktadir;
genetik yapi, cevresel etmenler, biligsel ve sinirsel temeller bu nedenler arasinda
sayilabilir (Ernst ve Jefti, 2021; Doernberg ve Hollander, 2016). i¢sel faktorler sebebi
ile bu bozukluklarda beyin lezyonlari, beyin bdlgesinde hasarlara sebep oldugundan
bilissel becerileri yerine getirmekte zorluklar yasanabilmektedir (Duncan ve Matthews,
2017). Yapilan galigmalar genetik yonden incelendiginde, gen kombinasyonlarinda
meydana gelen hatalarin OSB, disleksi gibi ¢esitli bozukluklara yol actig1

diistiniilmektedir (Betancur ve Buxbaum, 2020) .



Norogelisimsel bozukluklart etkileyen faktorler igsel ve dissal olarak ikiye
ayrilabilir. Cevresel uyaran eksikligi, bulgularin siddetlenmesine neden olarak genler ve
cevre arasindaki etkilesimi gostermektedir. Beslenme, bagisiklik sistemindeki
etkilenmeler, sosyal yoksunluk, stres faktorleri ve psikososyal etkenler de c¢evre
uyaranlar: arasinda yer almaktadir (Karagdz, 2023; Konag ve Unal, 2022; Pietropaolo
ve ark., 2017).

2.5.Norogelisimsel Bozukluklarda Tedavi

Tedavide norobiyolojik, farmakolojik ve genetik arastirmalar kullanilmaktadir.
Terapiler, rehabilitasyon siiregleri, egitimin ve dogru bakimi sunmak ile meydana gelen
sorunlarin 6nlenmesi ve bu sorunlarin yonetimi gibi sosyal islevsellik olusturmaya
yonelik uygulamalarin daha yaygin hale gelmesi onerilmektedir (Kerem Giinel, 2009;
Yilmaz ve ark.2023; Sanders SJ ve ark., 2018). Genetik temelli tedavi yontemlerinin,
psikososyal ve klinik yonden yarar sagladigi gozlemlenmistir. Yakin zamanda
gbzlemlenen tedavi yontemleri ile dogumdan once gerekli tedavi ortami saglanarak
norogelisimsel bozukluklara sahip bebeklerin semptomlar ortaya ¢ikmadan tedavisinin
saglanmasi  distintilmektedir (Zylka,2020). Norogelisimsel bozukluklara sahip
cocuklarin tedavi ve rehabilitasyonu multidisipliner bir ekip tarafindan saglanmalidir
(Karadag, 2023).

Norogelisimsel bozukluklar kiginin giinliik yasamini olumsuz etkilemektedir.
Sosyal etkilesim, iletisim becerileri ve sosyal islevsellik alanlarna da etki etmektedir.
Uygun taninin, tedavi programinin, egitimin ve miidahale yontemlerinin erkenden

planlanmasi ve kigiye uygulanmasi gerekmektedir (Aksoy,2019; Sahin ve ark. ,2019).

2.6. Norogelisimsel Bozukluklarin Nedenleri

Norogelisimsel bozukluklarin nedenleri genetik, edinsel ve sebebi bilinmeyen
durumlardan ortaya c¢ikmaktadir. Genetik nedenler metabolik bozukluklari, yapisal
bozuklari ve kromozal bozukluklar1 kapsarken edinsel nedenler ise prenetal ve perinatal
nedenleri kapsamaktadir (Volkan Yazici, 2014).Norogelisimsel bozukluklarin nedenleri

asagidaki semada gosterilmistir (Sekill.) .
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Sekil 1: Norogelisimsel bozukluklar nedenleri

2.6.1.Genetik Nedenler

Metabolik bozukluklar, viicutta metabolik diizeni sekteye ugratan olaylardir. Bir
maddenin kimyasal olarak az bulundugu veya viicutta bulunmasi gereken miktardan
daha fazla oldugu zaman ortaya ¢ikmaktadir (Krakowiak ve ark., 2012).

Yapisal sebeplerde ise, beyindeki hiicreler olmasi gerektigi gibi ¢alisamadiginda
hem beyinde hem de ekstremite anomalilerine rastlanmaktadir. Goriiniis etkilenirken
aynt zamanda fonksiyonellik de etkilenebilmektedir. Cevresel etmenlerin de etkisi
oldugu bilinmektedir (Mitchell, 2011).

Kromozomal sebepler ise, kromozomlarda ortaya ¢ikan bozukluklulardan
kaynaklanmaktadir. Kromozomlarda bozukluk meydana geldiginde kromozom
sayisinda fazlalik, yapisal olarak artis veya azalma durumlari olmaktadir. Olusan bu

bozukluklar da nesilden nesile aktarilmaktadir (Mitchell, 2011).
2.6.2. Edinsel Nedenler

Prenatal nedenler toksinlerin ve ¢evresel etmenlerden kaynaklanan durumlardir.
Anne toksinlerin etkisi altinda oldugunda bu toksinler plasenta araciligiyla bebege
gecmektedir. Bebegin gelisimi fetal donemde etkilenmektedir. Alkol, kursun civa veya
tiitiin gibi maddeler toksik maddelere &rnektir (Landrigan ve ark., 2012; Ozmert ve ark,
2005).

Perinatal sebepler arasinda gosterilen prematiire ve dogum agirh@inin diisiik
olmasi1 ndrogelisimsel yonden risk tasiyan bir etmendir (Allen, 2008).Oksijen oraninin
azaldigi veya dokulara yeterince oksijen gitmemesinden kaynaklanan ndrolojik

olaylardir. Gergeklesen 1000 dogumdan 6 c¢ocukta rastlanmaktadir. Prematiire
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bebeklerde daha sik rastlanmaktadir (Allen,2008). Dogum esnasinda yasanan fizyolojik
komplikasyonlar, normal dogum ya da sezaryen dogumda bebegin anneden ayrilmasi
esnasinda yapilan miidahaleler ile gelisen problemlerdir. Brakial Plexus yaralanmasi
buna Ornek olarak verilmektedir (Mcabee, 2006). Annenin yasamis oldugu
enfeksiyonlar, plasenta araciligiyla bebege gegtiginden 6lii dogum veya diisiik durumu
gerceklesebilmektedir. Eger dogum gerceklesirse norogelisimsel bozukluklara

rastlanmaktadir (Shi ve ark., 2002).

2.7. Norogelisimsel Bozuklugu olan Cocuklarda Goriilen Nedenler
Norogelisimsel bozukluklarda fonksiyonel limitasyonlar goriilmektedir. Bu

limitasyonlar motor, bilissel, emosyonel ve davranigsal nedenlerdir (Volkan Yazici,
2014).

2.7.1.Emosyonel ve Davramslar Nedenler

Norogelisimsel bozukluguna sahip ¢ocuklarda duygusal ve davranig sorunlara
sikea rastlanir. Bu c¢ocuklarda genellikle kaygi, depresyon, duyguyu diizenlemekte
gliclik ve sosyal ige kapaniklik goriiliir. Rett Sendromlu ¢ocuklar, nérolojik ve fiziksel
siirliliklardan kaynaklanan dis diinyayla iletisim kurmada ciddi zorluklar yasarlar, bu

da sosyal yasamlarinda sorunlara yol acar (Loytomaki ve ark., 2022).

Cocuklar, gelisimsel yetersizlikleri nedeniyle duygusal diizenleme sorunlari
yasayabilirler. Sosyal etkilesimde zorlanmalari ve kendilerini ifade edememeleri,
davranigsal sorunlara neden olur. Duygu diizenleme ve sosyal becerilerin
gelistirilmesinden kisisellestirilmis programlar, bu zorluklar yasandiginda atlatmakta
destekleyici bir rol oynar. Bu durumlar; 6zgiiven eksikligi, depresyon, kaygi, duygu
durum bozukluklari, 6tke nobetleri, takintili ve tekrarlayan hareketler, asir1 hareketlilik,

kendine zarar verme ve sosyal yasamda zorluklardir (Volkan Yazici, 2014).

2.7.2 Bilissel Nedenler

Zihinsel gerilikler, hafiza sorunlari, motivasyon eksiklikleri, dikkat sorunlar1 ve
problem ¢dzme becerilerindeki zorluklar bilissel etkenlerdir. Rett Sendromlu ¢ocuklarda
zihinsel gerilik ve dil gelisimindeki gecikmeler, iletisim becerilerini olumsuz etkiler. Bu
durum, Ogrenme siirecini zorlastirir ve ¢ocuklarin c¢evrelerine uyum saglamasini

giiclestirir (Volkan Yazici, 2014).
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2.7.3. Motor Problemler

Norogelisimsel bozukluk tanist alan ¢ocuklar, yasitlarina gore ciddi motor beceri
sorunlar1 yasarlar. Motor sorunlar, praxis, koordinasyon becerileri, ince ve kaba motor
becerilerinde (yiiriime, kosma, ziplama vb.) sorunlara yol agar. Rett Sendromlularda
goriilen motor sorunlar, ¢ocuklarin bagimsiz olarak hareket saglamasi ve giinliik yagam
etkinliklerine katilimasinda smir koymaktadir. Rett Sendromlularda rastlanan motor
problemlerin ¢ocuklarin kendi kendilerine hareket etme giiglerini ve giinliik hayatta
etkinliklerine katilimlarin1 kisitlamaktadir. Cocuklarda fiziksel katilim seviyelerini
cogaltmak, durus kontroliinii gelistirmek ve hareket becerilerini yeniden kazandirmak
i¢in ¢alismalar gergeklestirilmektedir (Bukvic ve ark.,2021).

Psikomotor sorunlarsa; epileptik durumlar, tikler, mobilitede zorlanma,
spastisite, koordinasyon saglamakta giicliikler, gorme ve isitmede yasanan zorluklardir.
Tan1 almis c¢ocuklar, yasitlar1 ile karsilastirildiginda daha yogun bir sekilde motor
sorunlar yasamaktadirlar. Motor problemler yasandiginda, praxis, koordinasyon
saglama becerilerinde, ince ve kaba motor becerilerde sorunlar ¢iktig1 diisiiniilmektedir

(Volkan Yazic1,2014) .

2.8.Rett Sendrom Tanim

Rett Sendrom (RTT), kadinlari etkileyen nadir rastlanan, ilerleyici bir
norogelisimsel bozukluktur.Goriilme sikligi 1:10.000 ile 1:15.000 oraninda oldugu
distiniilmektedir.Yasamin ilk 6-18 ay1 boyunca normal norogelisimsel asamalara
rastlandig1 goriilmektedir.Zihinsel engellilige ve tipik basmakalip el hareketlerine sebep
olan dil ve motor hareketlerin kaybolmasiyla rastlanan gerileyici seyir ile karakterizedir
(Artan ve ark.,2023).

Rett Sendromu, Down Sendromundan sonra kiz ¢ocuklarinda zihinsel engelligin
onde gelen sebeplerinden biridir. Fakat normal tasiyicilarda, mutasyon formath kizlarda
ve Klinefelter Sendromu, 6liimciil ensefalopati ve ailede X’e bagli zihinsel engellilik
gibi Ozelliklere sahip erkeklerde de goriilebilmektedir. Rett Sendromu erkeklerde
rastlandiginda 6liimciil seyreden bir X kromozomu hastalig1 olarak kabul edilmektedir.
Wan ve arkadaslari, konjenital neonatal ensefalopati ve MECP2 mutasyonuna sahip ve
1 yasinda Glen erkek hasta bildirmiglerdir. Mecp2 geni erkeklerde 4 ana kategoriye
ayrilmaktadir.Tablo 1 de belirtilmistir (Operto ve ark.,2019).
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Tablo 1.MECP2 mutasyonlari olan erkeklerde klinik 6zellikler ve genetik profil

Genetik Profil

Klinik Ozellikler

Siddetli neonatal
ensefalopati ve bebeklik

déneminde 6lim

MECP2 mutasyonlar1 hafif
semptomatik veya asemptomatik

annelerden miras alinir.

Dogmusgsa, ciddi neonatal
ensefalopati, solunum durmasi,

nobetler ve 2 yas icinde 6liim.

Klasik Rett Sendromu

XXY karyotipi veya diger somatik

mozaizmler

Kadin hastalardaki Rett
Sendromunun klinik 6zelliklerine

benzer.

Daha hafif
noropsikiyatrik

semptomlar

MECP2 mutasyonlar1 kadin
hastalardaki mutasyonlara gére daha
hafiftir.

Zeka geriligi ve motor anormallikler
(Angelman Sendromu 6zellikleriyle

ortiisebilir).

MECP2duplikasyon

Sendromu

MECP?2 dozaj kazanimi

Hipotoni, agir zeka geriligi, akciger
enfeksiyonlari, nobetler, sinirh veya
hi¢ konusmama, yiirliyememe, motor

spastisite ve kas sertligi.

(Kyle ve ark.,2018)
Rett Sendromu 1966 yilinda ilk kez Andreas Rett adli Avusturyali doktor

bulmustur. Esas olarak, 1983 yilinda Hagberg ve meslektaslarinin 35 kiz c¢ocugu
tizerinde yaptig1 ¢alisma, otizm, demans, ataksi ve amacl el hareket kaybin1 barindiran
klinik bir tablonun varligina dair 6nemli ipuglar1 sunmustur. Yapilan c¢alismalar
1s181inda, tibbi gevrelerin dikkatini ¢ekmis ve Rett Sendromunun klinik ozelliklerini
anlama yolunda 6nemli bir adim olmustur. Hagberg ve Witt-Engerstrom, 1986 yilinda
yasa bagl olarak degisiklik gosteren semptomlarin siniflandirilmast i¢in bir evreleme
sistemi onermiglerdir (Hagberg ve Witt-Engerstram, 1986).

Moser ve Trevathan gibi uzmanlarin da katkida bulundugu Rett Sendromu Tani
Kriterleri ig¢in olusturulan g¢alisma grubu, 1988 yilinda ayrintili tani belirtilerini
belirlemis ve klinik evreleme yontemlerini standartlagtirmistir (Zengin Akkus,2015).

Rett Sendromunda bilissel, sozel, ince ve kaba motor becerilere eslik eden
iletisim becerilerindeki bozulmalar, otonom sinir sistemi bozukluguve genellikle ndbet

gecirme seklinde seyir géstermektedir (Zenngin Akkus 2015).
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2.9. Rett Sendromu Epidemiyolojisi

Rett Sendromu, tim etnik kokenlerde ve Ozellikle biiyiikk bir oranda kiz
cocuklarinda gozlemlenen norogelisimsel bir bozukluktur. Etnik kokenler arasinda
benzer insidansa sahiptir. Texas Rett Sendromu veri tabani, diinya genelindeki vakalarin
ve olas1 vakalarin en kapsamli toplum tabanli veri kaynagi olarak 6ne ¢ikmaktadir. S6z
konusu veri tabanina gore, 2 ile 18 yas araligindaki kiz ¢ocuklari i¢in Rett Sendromun
goriilme sikligina dair yapilan tahmin 22.800 olarak belirlenmistir (10.000 basina 0,44)
(Kozinetz, ve ark, 1993).

Fransa'da gerceklestirilen biiyiikk capli epidemiyolojik calismada, 424 kadin
vakasi lizerinde yapilan inceleme sonucunda, prevalansin 10.000 kiz basina 0,578 vaka
olarak tahmin edilmektedir ve bu oran Avrupa epidemiyoloji ¢alismalari ile benzerlik
oldugu belirtilmektedir (Bienvenu,ve ark.,2006).

Daha once gergeklestirilen calismalarda ise benzer yayginliklar rapor edilmistir.
Hagberg tarafindan Giiney Bat1 Isveg'te 10.000 kiz basina 0,65, Kerr ve Stephenson’n
arastirmalarinda Iskogya’nin batisinda 0,67, Talvik ve meslektaslariyla Estonya'da 0,67
olarak belirlenmistir (Zengin Akkus,2015).

Avrupa haricinde birbirine yakin insidanslar bildirilmektedir, Grnegin
Avustralya'da goriillme sikligit 10.000 kiz basma 0,72 oldugu tespit edilmistir.
Japonya'da ise farkli bolgelerinde basgka prevalanslar bildirilmis olmakla birlikte,
genellikle 0,5 ile 0,67 arasinda oldugu goriilmektedir (Zengin Akkus, 2015).

2.10. Rett Sendromunda Klinik Ozellikler

Rett Sendromunun klinik ozellikleri biiyiime geriligi, beslenme problemleri,
konusma becerisi kaybi, motor hareketlerde bozulma, epilepsi, uyku bozukluklari,
kardiyak ve solunum problemleri, kas iskelet problemleriolarak 6ne ¢ikmaktadir (Neul
ve ark,2010).

Sorunsuz bir hamilelik siireci sonrasinda zamaninda dogdugu gézlemlenen Rett
Sendromlu ¢ocuklarin, genellikle yasamlarinin ilk alt1 ay igerisinde gelisimleri normal
seyretmektedir. Ancak, klinik belirtiler bas c¢evresindeki diislis bliylime egrisine gore
altinci aydan sonra belirginlesmeye baslamaktadir. Klasik Rett Sendromu i¢in 6nemli
kriterlerden biri olan normal gelisim basamaklari, birgok durumda dogum
gerceklestikten sonraki donemlerde bir takim gelisim bozukluklarina isaret

edebilmektedir (Neul ve ark., 2010 ;Einspieler ve ark., 2005).
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Biiytime  geriliginin  RTT'min  erken donem klinik  o6zelligi  oldugu
diistiniilmektedir. Yasamin ikinci ayinda, normal biiyliyen kiz c¢ocuklar1 ile
karsilastirildiginda bas biiylimesinin anormal derecede yavasladigi, genel uzunluk ve
agirlik artisinda belirgin bir azalma bulunmaktadir. RTT i¢in erken klinik 6zellikler
arasinda mikrosefali de yer almaktadir. Ancak daha sonra bu kriter kaldirilmistir ¢linkii
hastalarin %20'sinde dogumdan sonra anormal derecede yavas bas biiylimesine ragmen
bas ¢evresi normal aralikta oldugu bulunmustur (Tarquino ve ark.,2012; Motil ve
ark.,2022). Biiylime egrisinde bas ¢evresindeki diisiis genellikle ilk bulgu olarak ortaya
cikmaktadir ve 2002 yilinda bu bulgu tani kriteri olarak kabul edilmistir. Ilerleyen
zamanlarda bu belirti hastalarin tamaminda goriilmedigi i¢in daha sonradan tam
kriterlerinden ¢ikartilmaktadir(Neul ve ark., 2010).

Solunum problemlerine de rastlanmaktadir. Bu solunum problemleri 5 yasina
kadar ortaya c¢ikmamaktadir. Yapilan arastirmalar ve degerlendirmeler solunum
bozukluklarinin Rett Sendromlu gocuklarin %95'inde rastlandigin1  gostermektedir.
Remisyonlar yaygidir ve siklikla 1 yila kadar siirer; %15'inde kesin remisyon saglanir.
En biiyiik zorluklar 5 ila 15 yaslar1 arasinda ortaya ¢ikmaktadir. 15 yasini gegtikten

sonra solunum problemleri daha az fark edilir hale gelmektedir (Tarquino ve ark.,2018)

Gastrointestinal  sorunlar yasandiginda ¢igneme ve yutmada zorluklar,
gastrodzofageal reflii yasanmaktadir. Ayni zamanda kabizlik, gastroparezi ve safra
kesesinde fonksiyonel bozulmalar goriilmektedir. Uyku sorunlar1 arasinda uykuya
dalmada ve uykuyu siirdiirmekte zorluk ¢ekmek yer almaktadir (Motil ve ark.,2012;
Veatch ve ark.,2021).RTT ‘de en sik gozlemlenen klinik 6zelliklerden biri de kas iskelet
sisteminde yasanan problemlerdir. RTT nin en az %85’inde skolyoz mevcuttur.
Skolyoz, okul Oncesi yaglarda baglar ve ergenlik boyunca giderek kotii bir tablo
cizmektedir. Skolyoz siklikla govde rotasyonunu da igerdiginden dikkatli olunmasi
gerekir. Destek ve daha i1yi pozisyonlama hastaligin ilerlemesini yavaglatmaya yardimci
olabilir. Ayrica eklem kontraktiirleri, distoni ve kalga deformitelerine de bu sendromda
dikkat edilmelidir (Killian ve ark.,2017).

Einspieler ve meslektaglar1 bir ¢alisma gerceklestirmistir. Bu ¢alismada Rett
Sendromlu gocuklarda hayatlarinin ilk ayinda yapilmaktadir. Bu ¢alismanin sonucunda
viicut hareketlerinde anomaliler (%100), dil protriizyonu (%62), postiiral anlamda
katilik (%58), simetrik olmayan gozii agip kapatma hareketleri (%56), parmak

hareketinde anormaliler (%52), stereotipik el hareketleri (%42), anormal surat ifadesi
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ataklart (%42), anlamsiz giilimseme (%32), titreme (%?28) ve basmakalip viicut
hareketleri (%15) gibi belirtiler tespit edilmistir (Zengin Akkus, 2015).

Hastalar genellikle 12-18 aydan sonra hem dil becerilerini hem de amagh el
hareketlerini kaybetmeye baslamaktadir. Es zamanli olarak stereotipik el hareketleri,
postiiral anormallikler de ortaya c¢ikmaktadir.Ayrica epileptik nobetler, otistik
davraniglar, beslenmede sorunlar ve uyku bozukluklari, aralikli solunum diizensizlikleri
gibi sorunlar meydana gelmektedir (Smeets ve ark.,2012).

18-24 aylik donemde Rett Sendromlu c¢ocuklarda c¢iglik tarzinda aglama
nobetleri, otistik davraniglar, artan solunum derinligi, ataksik yiirime, edinsel
mikrosefali, epizoidapne, titremelere benzer cesitli belirtiler goriilmektedir. Rett
Sendromu olan cocuklarin %50’sinde generalize tonik klonik ve kompleks parsiyel
nobetler goriilmektedir. Tablo zaman icerisinde duraganlastikca hareket bozuklugu, el
ve ayaklarda deformiteler ortaya ¢ikmaktadir. Rett Sendromunda, norolojik sistem ile
ilgili belirtilerin yan1 sira baska organlarda patolojik belirtiler goriilmektedir
(Aydin,2020).

2.10.1. Biiyiime Geriligi

Kisa boy, Rett Sendromunda en sik rastlanan bulgulardan biri olarak
tanimlanmistir. Nitekim biliylime geriligi RTT i¢in yardimci tanmi kriterlerinden biridir.
Yasa bagli olarak bag biiylime hizi, boyda ve kiloda azalma seklinde gozlenmektedir.
Elde edilen bilgilere gore bu bulgular ilk 1992 yilinda Thommessen ve arkadaslari
tarafindan bildirilmistir. Yaptiklar1 calismada Rett Sendromlu kizlarin cinsiyete ve yasa
bagli olarak boylarinin az oldugunu bulmuslardir. Biiyime hiz1 15 aylik yasa kadar
normaldir, ancak bu noktadan sonra ilk olarak biiyiime geriligi fark edilmektedir.
Schultz ve arkadaslar1 1993 yilinda RTT nin biiyiime Oriintiisiiniin birincil olarak bas
bliylimesinin yavaslamaya baslamasi, sonrasinda da agirlik ve boy Olgiimlerinde
yavaglamalar ile karakterize oldugunu vurgulamislardir. RTT’nin tipik motor ve
davranig degisiklikleri ile siklikla yasamin ikinci yilindan itibaren meydana geldigi
diistiniilmektedir (Thomsmessen ve ark.,1992; Schultz,1993) .

Tarquinio ve arkadaslarinin incelemis oldugu calismada 726 Klasik Rett
Sendromu tanist ve Atipik Rett Sendromu tanisi alanlar ise 90 kisidir. Bu ¢alismada
Rett Sendromlu kisilerde belirgin bir sekilde bas ¢evresi persentilinde erken donemde
diisiis olmakla birlikte arkasindan gelen boyda ve viicutun agirligi persentilinde diisiis

gozlenmistir. Basin gevresi persentilindeki erken donemdeki diistis, tanmisal Kriter
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degildir. Rett Sendromunun fark edilmesi gereken en erken donem belirtilerinden biri

olarak kabul edilebilecegi ortaya konmustur (Tarquinio ve ark.,2012).

2.10.2 Beslenme Problemleri

Biiytime  geriliginin  sebebi biiyilk oranda beslenme problemlerinden
kaynaklandig1 diistiniilmektedir. Rett Sendromlularin biiylimesi yakindan takip
edilmelidir. Dengeli beslenme ve ihtiya¢ duyduklar1 yiiksek kalorili rejime
yonlendirilmelidir. Yetersiz alim ve artmis enerji harcamasi sebebi ile hastalarin biiytlik
cogunlugu multivitamin ve mineral takviyelerine, yiiksek kalorili destekleyici mamalar
kullanma geregi duymaktadir. Hastalarin bir bolimii gastrostomi ile beslenme
thtiyacini karsilamaktadir. Motil ve arkadaslarina gore kabizlik, kusma, gastroozefageal
reflli, cigneme glicliigii, beslenme sirasinda bogulma hastalarin biiyiik ¢cogunlugunda
goriilmektedir. Kilo fazlaligi, yutma giigliigii, diskilama esnasinda zorlanma, safra
tas1,biliyerdiskinezi gibi safra yollar1 hastaliklar1 daha ender rastlanmaktadir (Motil ve
ark., 2012).

2.10.3.Konusma Becerisi Kaybi

Rett Sendromunda en sik rastlanan problemlerden biri de dil alaninda
rastlanmaktadir. Klasik tip Rett Sendromunda ve varyantlarinda dilin kismen veya
tamamen kaybi ortaya ¢ikmaktadir. Rett Sendromlu c¢ocuklar c¢ogu konugsmaya
baslayabilir, fakat remisyon doneminde iletisim yetenekleri odnemli dlgiice azalmaktadir.
Sonrasinda 1ise tamamen kaybolmaktadir. Konusma becerisi siklikla Rett
Sendromlularda sekteye ugramaktadir. Ilk evrede bu kayip fark edilmektedir. Bu evrede
konusma becerisi sadece birkag kelime ile siirlidir. Sonraki evrelerde ise iletisimi
gerceklestirirken  yalnizca mimikler ve viicut dilleri ile iletisim kurmaya
calismaktadirlar (Budden ve ark.1990).

Woodyatt ve Ozanne inceledikleri bir ¢alismada hastalarin hepsinin konusma
becerilerini kaybettigini, ses ¢ikartma, yiiz ifadesi, dokunma veya goz dikme gibi
davraniglar gostererek iletisim kurmaya calistiklarin1  belirtmistir  (Wodyatt ve
Ozanne,1992).

2.10.4. Motor Hareketlerde Bozulma

Bir¢ok calismada RTT'de yasa bagl egzersiz performansinda diisiisler
bildirilmistir. El ¢cirpma ve elini agzina gotiirme hareketleri okul oncesi yillarda daha sik
goriillirken, orta ve ge¢ ¢ocukluk déneminde azalir. RTT'li 83 hastada yapilan analizde,

10 yasindan sonra basmakalip davranislarin sayisinin keskin bir sekilde azaldigi
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goriilmiistiir. Wong ve arkadaglar1 tarafindan yapilan bir ¢alismada, 10 yasin iizerinde
RTT'li 43 cocukta stereotipik el hareketlerinin bireysel tiplerinde veya sikliginda
anlamli bir azalma oldugu bildirilmistir (Carter ve ark., 2010) .

32 c¢alismanin incelendigi bir calismada RTT'de motor bozuklugunun oldugu
bildirilmigstir. El stereotipi neredeyse evrenseldir ve zamanla azaldigi gosterilmistir.
RTT'de en belirgin hareket bozuklugu titremedir. Ataksi/tremor ve yiiriiylis bozuklugu
yaygindir (Carter ve ark.,2010).

Rett Sendromlularda siklikla gézlemlenen bazi hareketler vardir bu hareketler
stereotipik el hareketleri, el¢irpma, elleri ovusturma veya vurma, parmaklari bilkkme ve
stkma, elleri agza gétiirme gibi ¢esitli hareketler ortaya ¢ikmaktadir. Sendromun ayirt
edici bulgularindan biri ise orta hattaki el hareketleridir. Neredeyse tiim hastalarda
gbzlemlenen ekstrapiramidal hareket bozukluklar1 ve durus bozukluklaridir. Bir diger
sik rastlanan belirtiler ise apraksi, ataksi ve genis tabanli yiiriimedir (Fitzgerald ve ark,
1990).

FitzGerald ve ekibinin yiiriittiigli caligmada tiim hastalarda stereotipik hareketler
ve postiir bozukluklar1 gozlenmistir. Bu hastalarin %97°sinde bruksizm gozlendigi
belirtilmistir. Salya akitma,okiilojirik krizler, azalmis mimikler ,rijidite, distoni ve
hareketlerde yavaglama gibi bulgular bu calismada belirlenen belirtiler arasinda yer
almaktadir (FitzGerald ve ark.,1990).

2.10.5. Epilepsi

Epileptik nobetler literatiirde Rett Sendromlularda %60-94 benzer bigimde
degisik sikliklarda bildirilmektedir. Nobetler ¢ogu zaman iki yas ve sonrasinda
rastlanmaktadir. Nobet tiplerini incelenmis oldugu arastirmada kisilerde absans ve
klonik nobetler haricinde biitiin ndbet ¢esitlerine rastlanmistir. Sendroma sahiplerin
yarsinda da kuvvetli nobetler gozlemlenmistir. Epileptik nobetler hastalarda ¢ok
rastlanan streotipik hareketler ile karistirilabilir ve taninmayabilir, bundan dolay:
epileptik olarak olmayan davranis hareketleriden ayir edilmesinde elektroensefalografi
(EEG) kullanilmaktadir (Glaze ve ark.,2010) .

Rett Sendromlu hastalarin biiyiik boliimiinde epilepsiye rastlanmaktadir. Tiim
nobet tipleri Rett Sendromunda bulunmaktadir. Genel popiilasyon ile karsilastirma
yapildiginda, erken febril ndbetlerin daha sik (%12’ye karsilik genel popiilasyon %?2 ila
%35’tir.) meydana geldigi belirtilmistir. Karmasik parsiyel, jenralize tonik-klonik,tonik

ve miyoklonik ndbetler en sik gdzlemlenen nobet tipleri iken,absent ve klonik nobetler
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ender goriilmektedir. Semptomatik fokal epilepsi (%58), generalize epilepsiye (%38)
oranla daha yaygindir (Dolce ve ark.,2013).

Glaze ve ekibi yirittiigii ¢alismada, yas skalasi 8 ila 64 yas araliginda 528 Rett
Sendromlu bulunmaktadir. Hastalarin %60°inda nobet oykiisii vardir. Bu ndbet dykiisii
Klasik tip Rett Sendromu ve Atipik Rett Sendromunda da bu oran benzerdir. Nobetler
iki yas ve sonrasinda ortaya c¢ikmaktadir. Bes yasina kadar olan siirecte bu oran %33
iken,30 yaslarindayken oran %86 olamaktadir (Glaze ve ark., 2010).

Rett Sendromunda gegirilen nébetler yaygindir ancak bakim verenler tarafindan
fark edilmeyebilir veya tipik davraniglarin arkasina gizlenebilmektedir. Bu nedenle
EEG tetkikinin ihtiya¢ duyan hastalara yapilmasi gerekmektedir. Hastalarin kranial
goriintiilemesi diger intrakranial patoloji bulgularindan ayirt edilmesinde ve eslik eden
hastaliklarin saptanmasinda faydali olabilmektedir. Rett Sendromlu hastalarda nébetler
yaygindir fakat epilepsi tedavisinde kullanilan ilaglar hakkinda yeterli bilgi yoktur.
Monoterapiye cevap vermeyen ndbetlerde birden fazla antiepileptik tedavi
uygulanabilir. Birka¢ antiepileptik tedavinin basarisiz oldugu nadir durumlarda
ketojenik diyet veya vagus siniri stimiilasyonu kullanilabilir (Kranjnc ve ark.,2011).

Klasik formda, EEG paterni sendromun dort klinik evresi siiresince ilerler.
Sendrom olduk¢a erken evresinde, 1.Evrede ndbetler belirgin olarak meydana
gelmemektedir. EEG’ler ¢ogu zaman normal seyir gostermektedir. Evre 2’de
sentrotemporal bolgede fokal sivri uglar goriilmektedir. Motor anormalliklerinin
kliniksel olarak baslamasiyla motor korteksin tutulumu bulunmaktadir ve uyku
sorunlarin1 beraberinde getirmektedir. Nobetin yogun goriildigii evre 3. Evredir. Bu
evrede EEG anormal uyku diizenleri, genel ritmik sivri u¢ desarjlar ile belirgindir.4.
Evrede, nobetler belirgin bir 06zellik gostermemektedir. EEG’lerde arka plan
aktivitesinde yavaglamalar, merkezi ve frontal bdlgede teta aktivitesi, uyaniklik
niteliginde multifokalepileptiform aktivitesi ve uyku esnasinda genellesen yavas sivri
dalgalar aktiviteleri rastlanmaktadir (Opetto ve ark.,2019).

2.10.6. Uyku Bozukluklar:

Rett Sendromuna sahip bireylerde uyku bozukluklarinin sik goriildigi
bilinmektedir. Rett Sendromlu kisilerde uyku bozukluklari yaygindir. Hastanin uyku
davranig1 ve uykusunun kalitesi hakkinda bilgi alinmalidir. Ayrica bademcik biiylimesi,
gastrodzofageal reflii hastaligi, uyku apnesi, nobetler gibi uyku bozukluklarina neden

olabilecek faktorlerin de arastirilmasi gerekmektedir. Uyku siiresi ve kaliteyi artirmak
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icin ilk olarak davranis terapisi uygulanmalidir. Rett Sendromlularda melatonin
tiiketiminin bir yan tesire neden olmadan uykunun siiresi ve uyku kalitesini olumlu
etkiledigi bildirilmistir (Tascini ve ark., 2022).

Piaza ve arkadaslar yiiriitmiis oldugu ¢alismada Rett Sendromu tanisini almis 20
kiz ¢ocugunu incelemistir. Bu arastirmanin sonuglarina gore, degisen uyku/uyaniklik
durumlarinin zamanla kotii bir hal aldigin1 ve uykuya baslamanin geciktigi, geceleri
uyaniklik ve kestirmeler gézlemlemislerdir (Piazza ve ark., 1990).

Uyku bozukluklart kisinin yasina ve mutasyon tipine bagl olarak degisiklik
gosterebilmektedir. Spesifik uyku problemleri (uykuya dalmada zorluk, gece giilme,
gece ¢i1glik atma, gece ndbetleri, dis gicirdatma, gece uyanmalari, giindiiz uyuklama ve
uyanma zorlugu) hastanin yasi ilerledikce, gece gililmesi gibi bazi problemlerin gece
uykusundan uyanma sikligi azalip, uyku problemlerinin siddetinin biiyliik oranda
azaldig1 goriilmistiir. Boban ve ark. tarafindan yapilan uluslararasi bir ¢alisma, gece
giilmesi ve uykuya dalma zorlugunun 7 yasin altindaki hasta grubunda daha yaygin
oldugunu bulmustur (Boban ve ark.,2016; Wong ve ark.,2015).

2.10.7.Kardiyak ve Solunum Problemleri

Hastalarda hiperventilasyon ataklart gibi solunumu ilgilendiren problemler,
uyaniklik esnasinda apne tarzi durumlar gozlemlenebilir. Solunum sorunlar1 korteksin
ventilasyon {lizerindeki etkilerinden kaynaklandigi one siriilmistir (Marcus ve
ark.,1994).

Rett Sendromlu ¢ocuklarda ii¢ tip farkli solunum fenotipi gézlenmektedir. Temel
olarak patofizyoloji karbondioksitin atiliminin kontroliinde gerceklesen bozukluktur. ilk
fenotip, parcali olarak karbondioksit basincinin sabit bir oranda diisiikliigii ve kronik
solunum alkalozun oldugu zor soluk alip veren kisilerdir. ikinci fenotip ise parsiyel
karbondioksit basincinin sabit oranda fazla oldugu ve kronik solunumsal asidozun
bulundugu zayif solunumdur. Ugiincii ve son fenotip ise apndstik solunum
gostergesidir. Bu tip kisilerde karbondioksitin atilim1 yetersiz ve gecikmistir. Valsalva
manevrasytiim fenotipleri etkileyen ve klinik durumu kotii etkileyen yaygin bir
komplikasyondur.Beyin sap1 iizerindeki giiclii uyaricilar epileptik nobetler ile bazi
durumlarda karigabilir (Julu ve ark.,2008).

Rett Sendromlu c¢ocuklarda ani oOliim vakalarinin genel popiilasyon ile
kiyaslandiginda daha sik rastlanmaktadir. Bu durumun en belirgin etmeni kardiyak

aktivitenin istikrarsizhigidir (Guideri ve ark.,1999).
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RTT'li ¢ocuklar, altta yatan otonomik disfonksiyona bagli olarak
Elektrokardiyografide (EKG) diizeltilen QTc araliginin uzamasi ve kalp hizi
degiskenliginin azalmasi nedeniyle ani 6liime yatkinlik gostermektedirler. Hastaligin
ilerlemesi ile bu anomalilerin arttig1 gozlenmektedir. Benzer sekilde, RTT'li gocuklarda
hipoventilasyon, nefes tutma nobetleri, apne, aralikli hiperventilasyon ve hava yutma
gibi  solunum  bozukluklarma yatkinliklara rastlanmaktadir. Bu  otonomik
disfonksiyonlar tanimlanmali ve resmi olarak degerlendirilmelidir. Bu semptomlar
aileler i¢in oldukga sikint1 yaratmaktadir ve siklikla tibbi miidahale gerektirmektedir.
RTT'nin diger otonomik semptomlar1 arasinda kontrol edilemeyen sempatik aktiviteye
bagli ajitasyon, dolasim dengesizligi, soguk ve siyanotik periferler, kabizlik ve
muhtemelen gastrodzofageal reflii nedeniyle bag donmesi, anksiyete ve panik atak hissi

yer almaktadir (Kumar ve ark.,2017) .

2.10.8.Kas iskelet Problemleri

RTT'de kas iskelet problemleri arasinda yiirtiyiis bozukluklari, kas sertligi, kalga
cikigi, diz sorunlari, ayak deformitelerive skolyoz yer almaktadir. Bu bozukluk,
emekleme ve ylirlime gibi kazanilmis motor becerilerin kaybiyla karakterizedir. Dikkat
edilmesi gereken bir diger durum ise hareketlilik diizeyinin degerlendirilmesidir.
Yiiriitken ne diizeyde yardima ihtiya¢ duyduklarini, her giin ne kadar siire ve ne kadar
mesafe yiiriidiikleri dikkate alinmaktadir. Baz1 Rett Sendromlular yiiriime yeteneklerini
koruyabilirken, bazilart dik durusu korumada zorluk cekerler ve biitiin bunlar da
bradikinezi, kas tonusunun artmasi ve yiiriime yeteneginin kaybolmasina yol agmaktadir
(DiFazio ve ark.,2020).

Klinik gézlemler dogrultusunda Rett Sendromlu kizlarin boy uzunlugu normalde
beklenen oOl¢iiden daha az, kiiclik ellere ve ayaklara sahip oldugu bildirilmistir.El
boyundaki biiylime geriligi ile kiyaslandiginda, ayak boyundaki biiyiime geriligi daha
belirgin olarak goriilmektedir (Schultz ve ark.,1998).

Bir literatiir caligmasinda ise 17 tane Rett Sendromlu hastanin radyolojik
bulgularinin incelendigi belirtilmistir. Bu incelemeler dogrultusunda sendromlularin
%65’inde dordiincli veya besinci metatarsal kemikler, %57 oraninda kisa dordiincii
veya besinci metakarpal kemikler ve %86 oraninda ise azalan kemiklerde mineral
yogunlugu tespit edilmistir (Leonard ve ark., 1995)

Skolyoz, Rett Sendromunda sik rastlanan klinik bir durumdur. Ager ve

arkadaslarinin ¢aligmalar1 sonucunda skolyozun ortaya ¢ikmasi igin ortanca yas 9,8
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olarak bulunmustur. Hastalar alt1 yasina geldiginde skolyozun olugsma orani %25 iken
13 yasina geldiginde bu oran %75’¢ kadar yiikselmektedir (Ager ve ark.,2006).
2.11.Rett Sendromu Tanis1 ve Genetik Yapisi

Normal prenatal/postnatal gelisimi olan ve yasamlarinin ilk aylarinda higbir
sorun ortaya ¢ikmazken RTT’nin tipik baslangici 6-18 ay arasindadir. 2010 yilinda
yenilenen Kriterlere gore, tani igin gerekli bir faktor olan regresyon, dort ana kriterle tani
i¢cin 6nemli bir yer saglamaktadir. Bu 4 kriterlerse; edinilmis amaclh el hareketlerinin
kismen veya tamamen kaybi, edinilmis konusma dilinin bir kisminin ve tam
kaybolmasi, yiirliylis bozukluklart (bozulmus, dispraksik veya yetenek eksikligi),
stereotipik el hareketleridir (el sikma, alkislama, vurma, agza alma ve ovalama gibi)
(Jeffrey ve ark.,2010).

Rett Sendromu tanisi klinik bir tan1 oldugundan detayli anamnez, fiziki muayene
ve norolojik muayene doktorun elinde olmasi gereken Onemli araglar arasinda yer
almaktadir. Gelisim basamaklarinda goriilen gerilemeler, amagli el hareketlerinin
bulunmasi, dilin ilerlemesi, konusma becerisi, yitirildigi zamani bir giin durus
problemleri meydana geldigi zamani hareket bozukluklari, steroid tipik el hareketleri,
uykularin diizeni, beslenme problemleri, nébet Oykiisii veya ndbet hareketlerin olusu,
solunumsal problemler, bruksizm, agir gegirilen enfeksiyonlar, travma Oykiisi
bakimindan ¢ocuk detayl: bir sekilde incelenmelidir. Cocugun anne ve baba arasinda bir
akrabalik durumu olup olmadigi incelenmeli, eger kardes var ise kardeslerin yaslar1 ve
saglik durumlar veya ailede benzerlik gosteren rahatsizliklarin varolup olmadig1 detayli
bir sekilde incelenmelidir (Akkus ve Utine,2016).

Fiziki muayene esnasinda hastanin bas gevresi, boyu ve kilo persentilllerinin
Olctimii saglanmal1 ve gecen doneme gore dlgiimler arasinda karsilastirma yapilmalidir.
Yapilan bu karsilastirma ile gelisme hizi belirlenmelidir. Hastalar detayli norolojik
muayene ile incelenmeli, hastalar entelektiiel kapasitede azlik, karsilikli iletisim
kurmakta zorluklar, stereotipik hareketler, motor harekette bozukluklar ve postiir
problemleri yoniinden incelenmelidir. Eslik gosteren isitme ve goérme kayiplari goz
oniinde bulundurularak hastalara isitme testi ve bir géz muayenesi yapilmalidir (Akkus
ve Utine,2016).

Rett Sendromu tanis1 klinik bulgulara dayanarak konulmaktadir. Metil-CpG
baglayict proteini (MECP2) genindeki mutasyonlar bu taniyr desteklemektedir.Rett

Sendromu tanisinin koyulmasi i¢in sadece MECP2 geninde mutasyon olmasi yeterli
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degildir.Rett Sendromunun klinik bulgularinin olmamasina ragmen bazi hastalarda
MECP2 mutasyonu oldugu gézlemlenmistir. Bu durum MECP2 ile iligkili hastaliklarda
rastlanmaktadir. MECP2 dokusunun c¢ogalmasi otizm ve zihinsel yetersizliklerde
azalma gibi pek ¢ok bozukluklara neden olabilmektedir (Neul ve ark.,2010).

Rett Sendromu vakalarinin ¢ogu X kromozomunda bulunan MECP2 genindeki
mutasyonlardan kaynaklanmaktadir. Rett Sendromundaki zihinsel ve fiziksel
bozukluklarinin siklig1 ve siddeti MECP2 mutasyonlarin nerede meydana geldigine
baglh olarak degismektedir (Zhang ve ark., 2019). Rett Sendromu kadinlarda daha sik
goriilmesinin baslica sebebi, Mecp2’nin X kromozomunda yer almasidir. Kadinlarda
XX kromozomlari, erkeklerde ise XY kromozomlart bulunmaktadir. Ayrica, MECP2
gen mutasyonuna sahip kadinlar ¢ogunlukla mozaik fenotipe sahiptir. Bir bagka deyisle
hiicrelerinin yaklasik yarisi mutant MECP2 genini ifade ederken diger yarisi saglikli
MECP?2 alleli ifade etmektedir (Metiner Saglam, 2024).

Rett Sendromu MECP2 geninde bulunan mutasyonlar dogrultusunda
cikmaktadir. MECP2 geni Xq28 bélgesinde bulunmaktadir ve MECP2 kodlamaktadir.
MeCP2 proteini viicudun pek ¢ok yerinde bulunur fakat miktar olarak en ¢ok beyinde
bulunmaktadir. Hiicre iginde MECP2 fonksiyonunun olmamasi diger genlerin de uygun
olmayan ve fazla ekspresyonu ile sonug gosterir. Santral sinir sisteminin olgunluk
gostermesi ile olumsuz tesir etmektedir (Zengin Akkus,2015).

Rett Sendromunu ilgilendiren 1000°den fazla MECP2 mutasyonu bulunmaktadir
(Cuddapah ve ark., 2014). Rett Sendromlularda sik gozlemlenen mutasyonlar vardir. Bu
mutasyonlar R106W, R133C, T158M, R168X, R255X, R270X, R294X, R306C ve C-
terminal truncating mutasyonlaridir. Vakalarda yaklasik olarak %70’inde sekiz farkli
nokta mutasyonuna rastlanmaktadir (Neul ve ark., 2008).

Klasik Rett Sendromunun yaklagik %80’ Xq28’deki MECP2 genindeki
mutasyonlar aracilifiyla olusmaktadir. %20°lik kalan kisim ise genin kodlanamayan,
kontrol boélgelerinde bulunan mutasyonlarin hastalifa yol acabilecegi diistiniilmektedir.
Kadinlarda gerceklesen iki X kromozomundan birinin etkisizlestigi duruma X-
kromozom inaktivasyonu denmektedir. X’e baglh baskin katilim, zorunlu tasiyici
kadinlarda rast gele olmayan X kromozomu inaktivasyon deseninin gozlenmesi ile
desteklenmektedir. Erkeklerde ise hastaligin daha agir fenotipler (agir yenidogan
ensefalopati ile bebeklikte Oliim gibi) ile seyretmektedir (Van den Veyver ve
Zoghbi,2001).
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Rett Sendromunu ¢esitli varyantlart da tespit edilmistir.  Bunlar;
mikrosefalinindaha diisiik siklikta goriildiigii, gerilemelerin normalden geg basladigi, el
kullanim1 daha az sorunlu oldugu, dilin korundugu (Zappella mutasyonu), nébetlerin
daha erken basladigi tip (Hanefeldmutasyonu) ve FOXG1 (Forkheadbox protein
Gl)genindeki mutasyonlar vardir. Beyinden kaynaklanan ve hipotoni ile karakterize
olan,konjenital (Rolando varyant) olarak adlandirilan genellikle el stereotiplerini
gelistiren fakat amacl el kullanimini yitiremeyen forme fruste varyanti ve gerilemelerin
daha uzak bir donemde rastlandig1 varyant tipi bilinen 5 tipi vardir (Artuso ve ark.,2010;
Philippe ve ark.,2010).

Zapella varyanti,1-3 yil i¢inde gerilemeler, uzamis stabil donemler, elleri amagh
kullanirken bozulma ve hafif diizeyde mental retardasyon ile karakterize olan klinik bir
varyanttir. Zappella varyantin 6zelligi dilin ortalama 5 yas civarinda gerileme sonrasi
diizelmesi ve epilepsinin olduk¢a nadir rastlanmasidir. MECP2 genindeki mutasyonlar
baskindir (Operto ve ark.,2019).

Rolando varyanti yiiriime yeteneginin Yitirilmesi ile kuvvetli psikomotor gerilik
ile dogumdan sonra siddet gosteren mikrosefali, 5 ayda gerilemeler, tipik RTT bakisinin
olmamasi, otonomik anormallikler (soguk eller ve ayaklar, periferik vazomotor
anormallikler, uyanma sirasinda solunum anormallikleri) ve anormal 6zelliklere sahip
hareketlerdir (basmakalip konusma, tikler, uzuvlarda segirme). Bu varyantta MECP2
gen mutasyonlar1 nadiren bulunmaktadir ve FOXG1 genindeki mutasyonlar ile
yakindan iligkilidir (Operto ve ar.,2019).

Hanefeld varyanti, siklikla 5.aydan ve gerilemeden oOnce erken baslangigh
nobetlerle (infantil spazm ve refrakter miyoklonik epilepsi) seyir gostermektedir. Diger
tipik RTT ozelliklerine gore sikligi daha azdir. Ayrica bu varyantta MECP2 gen
mutasyonlart nadir olarak bulunmaktadir. Hanefeld varyanti, hiicre biiyiimesinde,
noronal olusumda ve beyin gelisimde etki eden bir MECP2 diizenleyicisi olan CDKLS5
(siklin bagimli kinaz benzeri 5) genindeki mutasyonlardir (Operto ve ark,2019).

MECP2 genindeki fonksiyon kaybir mutasyonlarinin, Tipik Rett Sendromu olan
hastalarin %90'mdan fazlasinda ve Zappella mutasyonu olan hastalarin %75'inde
meydana geldigi bilinmektedir. MECP2 geninin en iyi bilinen islevi, metillenmis
DNA'ya baglandiktan sonra birgcok genin transkripsiyonunu baskilama veya
amplifikasyon yoluyla kontrol etmektir. MECP2, noronal gelisimi, sinaptik ve hiicresel
plastisiteyi diizene sokarak merkezi sinir sisteminin normal gelisimine ve islevselligine

katki saglamaktadir (Ivy ve Standridge,2021).
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2.11.1.Klasik (Tipik) ve Varyant (Atipik) Rett Sendromu

Rett Sendromu, Kliniksel yonden klasik (tipik) ve varyant (atipik) tip olarak iki
forma ayrilmaktadir. Bu ayrim ilk olarak 2002 yilinda olusturulmus ve 2010 yilinda ise
yenilenen tani kriterlerine uygun sekilde siniflandirilmistir. Tipik Rett Sendromu 6-18
aylik normal gelisim siirecini tamamlamanin ardindan edinilmis el ve dilin
Ogrenilmesinde yavaslama, zorlanma, gerilemeveya tim bunlarin kaybiyla pek c¢ok
anormalliklerin meydana gelmesiyle ortaya ¢ikmaktadir (Ehinger ve ark.,2018).

Tipik Rett Sendromunda vakalarinda%95’inden fazlasi, oncelikli olarak beyinde
ifade edilen binlerce genin ifadesinden sorumlu gen olan MECP2 geninde meydana
gelen mutasyonlardan kaynaklanmaktadir (Khalili ve ark.,2020; Sandweiss ve
ark.,2020). Tipik Rett Sendromunda gozlemlenen diger problemler ise skolyoz, kas
zayifliklar1 solunum giigliikleri, kiiciik el ve ayak yapisi yiirlime bozukluklari, ndbetler
ve zihinsel yetersizlikler gibi pek ¢ok klinik olaylar gozlemlenmektedir. Atipik Rett
Sendromunda, tipik formdaki bazi 6zellikler rastlanmaktadir. Temel klinik kriterlerin
tamaminit tasimayan daha az rastlanan bir form olarak listelenmistir (Hazan ve
ark.,2023).

Rett Sendromunun tani kriterleri 2002 yilinda yenilenmistir (Hagberg ve ark,
2002) Yenilenen bu kriterler Tablo 2’de gosterilmistir.

Tablo 2.Rett Sendromunda tan kriterleri

Kesin Gerekli Kriterler

Destekleyici Kriterler

Dislama Kriterleri

Dogum oncesi ve dogum sonrasi

normal Ooykiiye sahip olmasi

Uyanik iken yaganan solunum
anormalleri (normalden daha
hizl1 soluk alma, nefesi tutma,
hava veya tiikiiriigiin zorla

disariya atilmasi, hava yutma)

Organ biiylimesi ve depo

hastaliklari

Ik 6 ay boyunca psikomotor
gelisimde normal seyir gosterme
veyadogumdan baglayarak
psikomotor gelisimde gecikme

Disleri gicirdatma

Katarakt, optik atrofi veya

retinopati Oykiisii

Dogumda bas ¢evresinin normal

olmasi

Erken bebeklik donemi ile
baslayan uyku dénemindeki

bozulmalar

Dogum 6ncesinde veya dogum
sonrasinda gerceklesen beyin

hasari

Biiyiik oranda kafa biiylimesinin

dogumdan sonra yavas

Kaslarda istemsiz hareketler ile

iligkili olarak kas tonusu

Metabolik hastalik veya

ilerleyici norolojik bir
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ilerlemesi anomalisi bozukluga sahip olma

6 ay ile 2.5 yaslar1 arasinda Periferik vazomotor bozukluklar | Kafa travmasindan dolay1
amach el hareketlerinin gerceklesen norolojik
kaybolmasi bozukluklar veya ciddi

enfeksiyonlar

Elleri birbirine vurma, kivirma, | Cocuklukta ilerleyici seyir
alkislama, stkma, ovma, elleri gosteren skolyoz ve kifoz
agza sokma gibi stereotipik el tablosu

hareketleri

[letisim problemleri, daha 6nce | Biiyiimede gerilik
Ogrenilen kelimelerin kaybi,
sosyal geri ¢ekilme, bilissel

alanda gerilikler

Hareket kabiliyetlerinde kayip Kiiciik ve soguk ayaklar, kiigiik

veya bozulma ve ince el

( Hagberg ve ark.,2002)

2002 tan1 kriterlerinde kesinlikle olmas1 gereken sekiz kriter, dislanan bes kriter
ve sekiz destekleyen kriter bulunmaktadir. Kesin bulunmasi gereken kriterler dogum
oncesi ve dogrum sonrasi normal Gykiiye sahip olmasi, ilk 6 ay boyunca psikomotor
gelisimde normal seyir gosterme veya dogumdan baslayarak psikomotor gelisimde
gecikme, dogumda bas c¢evresinin normal olmasi, Biiyliik oranda kafa biiylimesinin
dogumdan sonra yavas ilerlemesi, 6 ay ile 2.5 yaslar1 arasinda amagh el hareketlerinin
kaybolmasi, elleri birbirine vurma, kivirma, alkislama, sikma, ovma, elleri agza sokma
gibi stereotipik el hareketleri,iletisim problemleri, daha 6nce 6grenilen kelimelerin
kaybi, sosyal geri ¢ekilme, biligsel alanda gerilikler ve hareket kabiliyetlerinde kayip
veya bozulma seklindedir (Hagberg ve ark.,2002).

Destekleyici kriterlerse; uyanik iken yasanan solunum anormaliler (normalden
daha hizli soluk alma, nefesi tutma, hava veya tiikiiriigiin zorla disariya atilmasi, hava
yutma) , disleri gicirdatma, erken bebeklik donemi ile birlikte baslayan uyku
donemindeki bozulmalar, kaslarda istemsiz hareketler ile iligkili olarak kas tonusu
anomalisi, Periferik vazomotor bozukluklar, cocukluk ¢aginda ilerleyici seyir gosteren
skolyoz ve kifoz tablosu, biiyimede gerilik, kiigiik ve soguk ayaklar, kii¢iik ve ince
ellere sahip olmaktir (Hagberg ve ark.,2002) .
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Dislayici kriterlerse; Organ biiyiimesi ve depo hastaliklari, Katarakt, optik atrofi
veya retinopati Oykiisii, dogum Oncesinde veya dogum sonrasinda gergeklesen beyin
hasar1i, metabolik hastalik veya ilerleyici norolojik bir bozukluga sahip olma,kafa
travmasindan dolay1 gerceklesen norolojik bozukluklar veya ciddi enfeksiyonlardir
(Hagberg ve ark.,2002).

2002 senesinde sendroma dair belirlenen tan: kriterleri, bu hastaligin daha net
anlasilmasi ile 2010 senesinde Neul ve arkadaslari kriterleri gézden gegirmislerdir
(Neul ve ark., 2010).

2010 Yilinda Tekrar Diizenlenen Tipik Rett Sendromu i¢in Gerekli Tani Kriterleri:
(Neul ve ark.,2010)

1. Regresyon doneminin ardindan meydana gelen iyilesme donemi veya gerileme
dénemi
2. Higbir dislayici kritere sahip olmamasi ve tiim ana kriterleri barindirmasi
3. Destekleyici kriterler gerekli olmamakla birlikte tipik Rett Sendromunda siklikla
bulunur
Atipik Rett Sendromu Igin Gerekli Kriterler:

1. Regresyon doneminin ardindan meydana gelen iyilesme donemi veya gerileme
donemi
2. Dort tane ana kriterlerden en azindan iki tane bulunmali
3. On bir destek gosteren kriterden bes tanesi bulunmali
Ana Kriterler:
1. Sahip olunan amagcli el kullaniminin bir kisminin veya hepsinin kaybolmasi
2. Kazanilan dil becerilerinin tamamen yok olmasi veya kismen kaybolmasi
3. Durus bozukluklari, dispraksi
4. Elleri stkma, birbirine vurma, alkis yapma,kivirma, agza sokma gibi stereotipik
hareketlerde bulunma,
Tipik Rett Sendromu i¢in Dislayici Kriterler:

1. Dogum oncesi veya dogum sonrast travmaya, ndrometabolik hastaliklar,
norolojik sorunlara sebep olan ciddi enfeksiyonlar
2. Psikomotor gelisimin ilk alt1 ayda anormal diizeyde olmasi

Atipik Rett Sendromunu Destekleyen Kriterler
1. Uyanik oldugunda yasanan solunumsal sikintilar

2. Uyaniklik durumunda dis gicirdatma
3. Uyku diizeninde bozukluklar
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. Kas tonusu anormalligi

. Periferik vazomotor bozukluklar

4
5
6. Skolyoz ve kamburluk
7. Biiylimede gerilik
8. Soguk kiiciik eller ve ayaklar
9. Yerinde olmayan kahkahalar ve ¢iglik ataklari

10. Agriya kars1 azalan reaksiyon

11. Asir1 g6z temasi saglama veya goz dikme davranisi

Klasik Rett Sendromu tanisina karar verebilmek igin, regresyon donemini

izleyen bir gerilme donemi bulunmalidir. Karar verirken dort ana kriter aranmaktadir.
Bu kriterler anlamli el hareketlerindeki kayip, konusma becerilerindeki kayiplar, durus

bozukluklar1 ve el stereotipleridir (Neul ve ark.,2010).

Klasik tip Rett Sendromunda gerekli olan tiim kriterlerin karsilanmasi,
yasamlarinin ilk alt1 ayr ve dislayict hicbir kritere sahip olmamasi gerekmektedir.
Diglama kriterleri; dogum Oncesi veya dogum sonrasi travma, ndrometabolik
hastaliklar, norolojik sorunlara sebep olan ciddi enfeksiyonlar ve ilk alti ayda anormal

diizeyde psikomotor gelisime sahip olmaktir (Neul ve ark.,2010).

Atipik Rett Sendromunda ise regresyon durumunu seyreden bir gerilme donemi
ile iki ana kritere sahip olmalidir. Destekleyici on bir kriterden besi bulunmalidir.
Uyanikken solunumsal sikintilar, uyanik oldugunda disleri gicirdatma, bozulmus uyku
diizeni, kas gerginligi anormalligi, periferik vazomotor bozukluklar, skolyoz ve kifoz,
biiytimede gerilik, soguk kiigiik el ve ayak, giilme ve gigliklar kriz seklinde, agriya karst
azalmis reaksiyon, yogun goz temasi saglama veya gozleri dikme davranisi destekleyen
durumlardir (Neul ve ark.,2010).

2.12.Ayiric1 Tani

Rett Sendromu, kendine has pek ¢ok Ozellik igermesine ragmen, regresyonun
yeni bagladigi veya regresyon Oykiisliniin tam olarak ortaya ¢ikmadigi dénemlerde
hastalarda tani1 gecikebilmektedir. Kisilerde dogustan meydana gelen metabolik
hastaliklar hipoksi iskemi veya travmatik beyin hasari bulunmadigi netlestirilmelidir.
On gelisimi inceledikten sonra meydana gelen gerileme ardindan agir zihinsel
kapasitede yetersizlik fiziksel, engellilik hikayesi alindiginda infantil spazm benzeri

epileptik durumlar, metabolik rahatsizliklar, mitokondriyal bozukluklar, lizozamal depo
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hastaliklari, ataksik tip Serebral palsi, ensefalit, Angelman Sendromu, OSB, isitme
kaybi, c¢ocukluk psikozu disiiniilmesi gereken diger durumlardir (Akkus ve
Utine,2016).

Rett Sendromlu kizlar genellikle erken donemlerde OSB teshisiyle yanlis tani
almaktadir. Fakat motor becerileri gerceklestirirken yasanan zorluklar ve zihinsel
yetersizlikler belirginlestiginde konan OSB tanisinin yanlis tant oldugu ortaya
cikmaktadir. Rett Sendromunda gozlemlenen stereotipik el hareketlerine kiyasla,
otizmli ¢ocuklar penge kavrama becerisini gergeklestirebilir ve nesne manipiilasyonu
yapabilirler ve soluk alip vermede diizensizlik goriilmemektedir (Ellaway ve ark.,
1999).

MECP2 mutasyonlari, Klasik ve Atipik Rett Sendromuna ek olarak kadinlarda
hafif diizeyde 6grenme giigliigii, bebeklerde ensefalopati/zeka gerilikleri ve erkeklerde
de X’e bagl zeka gerilikleri, Angelman Sendromu, MECP2 gen duplikasyon sendromu
ve OSB ile iliskilidir (Ehinger ve ark., 2018; Forsbergve ark.,2018).

Angelman Sendromunda, Rett Sendromuna benzer klinik bulgular tasimaktadir.
Rett Sendromundan farki Angelman Sendromu erkekler ve kadinlar arasinda esit olarak
dagilmaktadir. Angelman Sendromu, anne tarafindan aktarilan genetik anomalilerle
iliskilendirilen noérogenetik bir hastaliktir. Sendromun, en temel durumlar arasinda zeka
geriligi, gelisimsel olarak gecikmeler, agir konusma problemleri, siirekli giilimseme
ifadesi ataksi, istemsiz hareketler ve titremeler sik¢a gozlenir. Rett Sendromundaki gibi
cogunlukla epileptik nébetler, kafanin beklenenden kiigiik olmasi ve skolyoz benzeri ek
belirtilere rastlanmistir (Akga ve ark.,2020).

Angelman Sendromu, dogum sonrasi bagin normalden kiigiik olmasi, diisiik kas
tonusu, uyku bozukluklari, anlamsiz giilmeler, dil becerisinin olmamasi, zihinsel
yetersizlikler ve ndbet gegirme gibi belirtiler ile Rett Sendromundaki belirtiler ile
ortiisme gostermektedir ancak regresyon ve stereotipik el hareketlerinin olmamasi,
ayrica yiizdeki siirekli mutluluk ifadesi olmasi klinik olarak ayirt edilmesini
saglamaktadir (Akkus ve Utine,2016) .

Pitt-Hopkins Sendromu, zihinsel yetersizlik, solunum anormallikleri, stereotipik
kafa hareketleri, epilepsi nobetleri, durus bozukluklar1 ve ataksik yiiriiyiis belirtileri ile
Rett Sendromundan ayiran o6zelliklerdir. Ayrica atipik yiliz goriintiist, ileri dereceli
miyop, sasilik ve regresyonun bulunmamasi gibi 6zellikler, Pitt-Hopkins Sendromunu

Rett Sendromundan ayirmakta yardimer olmaktadir (Akkus ve Utine,2016).
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Zihinsel yetersizlik, sinirli konusma ya da hi¢ konusmanin olmamasi,
mikrosefali, epilepsi nobetleri goriilmesi sebebiyle Rett Sendromundan ayrilmasi
diistiniilen bir diger durum ise Mowat-Wilson Sendromudur. Bu sendrom, ZEB2 geni
mutasyonu sonucunda ortaya ¢ikan bir sendromdur. Hipospadias, kardiyak anormali
gibi dogumsal anormaliler, korpuscallosum hipoplazisi, oftalmojik anormali, iskelet
anomalileri,kaslarin ice dogru egimli ve ayrik olmasi,ortast ¢okiik ve kulak memesinin
yukar1 dogru egimli olmasi gibi bulgular araciligiyla Mowat-Wilson Sendromunu Rett
Sendromundan ayirt edilmektedir (Garavelli ve Mainardi, 2007).

Zihinsel kapasitede yetersizlik, nobetler ve ataksik durma, dogum sonrasi
mikrosefali, motor gelisimde kayiplar ve gerilemeler, kimi hastalarda rastlanan elleri
yiiziin Online dogru kaldirma, ellere bakma hareketinin rastlanmasi Sebebiyle
Christianson Sendromu,Rett Sendromu ile karistirilmaktadir.Eksternal oftalmopleji,
ilerleyici alt serebral vernis atrofisi ve tasiyict olan kadinlar haricinde erkeklerde
rastlanmasi sebebi ile Rett Sendromundan ayirt edilmektedir (Christianson ve ark.,1999;
Schroer ve ark.,2010).

Kleefstra Sendromu da Rett Sendromu gibi zihinsel gerilik, konusma bozuklugu,
hipotoni ve uyku bozukluklar: ile karakterizedir. Baz1 hastalarda gerileme Oykiisiine
rastlanmaktadir. Kleefstra Sendromunda kardiyovaskiiler, iskelet ve genitoiiriner
sistemlerinin konjenital anormaliler, atipik yiiz hatlari, obezite, katatoni, apati, kendine
zarar verme gibi davranisg problemleri eslik etmesi nedeniyle Rett Sendromundan ayirt
edilmektedir (Kleefstra ve ark.,2009).

Ayirict tanida dikkate alinmasi gereken bir diger sendrom ise Lennox-Gastaut
Sendromudur. Biligsel ve motor iglevlerde ilerleyici azalma ve siddetli kalict devam
eden nobetler ile karakterize olan bir sendromdur. Erkeklerde de rastlaniyor olmasi,
gerileme Gykiisiiniin bulunmamasi sebebiyle Rett Sendromundan ayirmaya yardimci
olmaktadir (Lund ve ark.,2011).

Rett Sendromunda ilk 2 ila 3 yilinda tan1 koymak zordur. Ciinkii belirtiler
spesifik olmamakla birlikte goze carpmamaktadir. Ancak,etkilenen ¢ocuklarda ¢cocukluk
donemi ortast itibari ile klinik o6zellikler belirgin hale gelmektedir (Ellaway ve
ark.,1999).

2.13.Hastahgin Klinik Evreleri
Rett Sendromunun klinik bulgular1 dort evrede incelenmektedir.Tablo3’de
gosterilmistir (Smeets ve ark., 2012).
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Tablo 3 :Tipik Rett Sendromunun klinik evreleri

Evre

Yas

Klinik Ozellikler

I. Erken Baslangig

6ay-1,5yil

Hipotoni, kaba motor
becerilerde gecikme, el
becerilerinin/konugmanin
zamanla kaybi, g6z temast,
sosyal etkilesim ve oyuncaklara

ilgi azalmasi.

II. Hizl1 Yikim

1-4yil

Zihinsel engel, el stereotipileri,
motor disfonksiyon, solunum

anormallikleri, mikrosefali.

III. Duraganlik

2-10 y1l

Nobetler, davranis iyilesmesi,

g0z temasi ve el kullanimu artisi.

IV. Ge¢ Motor Bozulma >10 y1l Daha fazla motor bozulma,
spastisite, skolyoz.
Yiiriime yeteneginin kaybi

Hig yiiriiyememis bireyler

(Smeets ve ark., 2012)

Ik evre genellikle 6 ay ile 1,5 yas arasinda gézlemlenen bir asamadir. Gelisimde
yavaglamalar gozlemlenerek ortaya ¢ikmaktadir. Bu donemde, kiz bebekte etkilesimli
davraniglarda belirgin bir azalma ya da hizla degisiklik gozlemlenir, genellikle
ebeveynler 6zellikle de anneler bu durumu fark etmektedir. Bebek gevresi ile sinirli bir
etkilesimde bulunma egilimi gostermektedir. Sosyal cevrede iletisim baslatmada
ilgisizdir. Gosterdigi zaman da bu smirhidir. Bebek etraftaki uyaranlart gordiigiinde
oldugundan az tepki verir ve bu donem ailelerin fazla endiselendigi donemdir. Bazi
bebekler 6fkeli veya gergin goriinebilir ve ebeveynler bu aglama krizlerini dis ¢ikarma
ile iliskilendirmektedir. Bu evrede postiiral gelisim devam etmektedir, ancak daha yavas
bir hizla ger¢eklesmektedir. Bebekler dik oturmay1 6grenebilir, fakat emeklemek veya
ayaga kalkmay1 6grenmekte giicliik yasamaktadirlar. Bebeklerin dil gelisimi gergeklesir
ve genellikle zayif bir ilerleme kaydetmektedir (Smeets ve ark.,2012).

Ikinci evre , siklikla 1 ila 4 yas araliginda belirtiler vermeye baslar ve bu siirece
kadar kazandigi beceriler ¢ok hizli sekilde gerilemeye baslamaktadir. Bu gerileme

genellikle ¢ok ani bir sekilde ortaya ¢ikmaktadir ve bazen acil hastaneye yatisa neden

32




olacak kadar yaniltict siddetli semptomlarla birlikte gelir; 6rnegin yiiksek perdeli
aglama, ates bu semptomlar arasindadir. Bu durumda, biyokimyasal veya
mikrobiyolojik bulgular saptanmamasi sebebi ile ¢ocuk doktorlar klinik bir agiklama
yapmakta zorlanmaktadirlar (Smeets ve ark.,2012).

Goz temast kurmaya devam ederler, gevreye ve nesnelere karsi duyulanilgi
azalmaktadir. Daha Once elde edilen konusma yetenekleri, kelimeler ve ince motor
becerileri bu donemde kaybolur ve zihinsel yetersizlik 6n plana ¢ikmaktadir. Oyun
oynarken kesfetme istegi zayiflar veya tamamen kaybolmaktadir. Nesnelere dogru
uzanmak ve onlari tutmaya ¢alismak, ansizin geriye dogru ¢ekilme, yersiz sa¢ ¢ekme ve
kafaya vurmalar gozlenmektedir. Bu evrede bilekler normal durusundan daha farklidir
ve parmaklar biikiilmektedir (Smeets ve ark.,2012).

Gece aglamalarinda artis, tekrarlayici enfeksiyonlar veya sebebi bilinmeyen ates
nobetleri bu asamada sik goriilmektedir ve tiim bunlar ¢ocuktaki gelisimin normalden
saptigin1 gostermektedir. Nefes alirken zorluk yasama, asirt tiikiiriik salgilama,hizli
veya derin soluk alip verme, agiz bolgesindeki kaslarda segirme ve yiiz burusturma
gozlenmektedir (Smeets ve ark.,2012).

3. evre, regresyon doneminin son buldugu zaman diliminde baslangi¢ gosterir.
Cocuk yiriyebiliyorsa yiirimeyi siirdiirebilmektedir. Ellerini  amagli  olarak
kullanmakta eksiklik gostermektedir. Stereotipik el hareketleri ortaya ¢ikar ve bu
hareketler sendromda en belirgin 6zelligi olarak ortaya ¢ikmaktadir. Bu evrede ¢ocuklar
ellerini blikme, ellerini kontrolsiiz ¢irpma ve ellerini bir yere carpma gibi tekrarlayici el
hareketleri yapmaktadir. Bir 6nceki donemdeki soluk alip verme giigliikleri bu donemde
daha ¢ok belirginlesmektedir (Smeets ve ark.,2012).

Uyku diizensizlikleri, aglama krizleri, geceleri agiklanamayan giilmeler, gilindiiz
uykulart ve gece uyanmalari, aglama nébetleri bu evrede goriilmektedir.Viicudun
istemsiz kasilmasindan kaynaklanan postiirdeki bozukluklar hizla ilerleyen skolyoza
neden olmaktadir ve bazi durumlarda cerrahi miidahale gerektirmektir.Ayaklar ve alt
ekstremiteler soguktur, renk degisimleri gozlemlenmektedir (Smeets ve ark.,2012).

4.evre, ¢ocugun yiirime becerisini kaybettigi, tekerlekli sandalyeye ihtiyag
oldugu bir donemdir. Ayaklar soguktur ve renk degisiklikleri gézlenmektedir. Yas ile
sterotipik el hareketleri karmasik halden ¢ikip daha basitlesir ve bu el hareketlerinin
yogunlugu azalmaktadir. Bu evrede, quadriplejik kadinlarda motor aktivite

gerceklestirirken aksakliklara rastlanir ve kaslarda ya da eklem bolgelerinde sertlesme
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veya katilik gostermektedir. Bu evrede de goz temasit korunmaktadir (Smeets ve
ark.,2012).

2.14.Prognoz

Rett Sendromlu yetiskinlerin %10 ile %32’si ani ve beklenmedik bir bi¢cimde
Olmektedir bu ani ve beklenmedik Sliimler ¢ocuk ve ergenlerde de rastlanmig olsa da
insidansin belirsiz oldugu bilinmektedir. Oliim sebepleri ise koroner arter hastaligi,
koroner arter anormaliler, hipertrofik kardiyomiyopati ve aritmi ile iliskilendirilmistir
(Driscoll ve Edwards, 1985). Parasempatik uyariya karsilik bradikardi, asistoli, uyku
sirasinda solunumun durmasi, solunum yetmezligi, ndrojenik 6dem ve kalp yetmezligi
ile iliskilendirilmistir. Rett Sendromuna ek olarak eger kisinin epilepsisi var ise bu
kisilerde hava yolu tikanikligi, bogulma,aspirasyon, noébet esnasinda travma veya
bogulma gibi sebeplerin ani O6liime neden oldugu disiiniilmektedir (Zengin
Akkus,2015).

Kerr ve ekibinin yiiriitmiis oldugu calismada Rett Sendromlu kisilerde yillik
Olim orant %1,2 oldugu belirtilmistir. Bu oliimler, beklenmedik sekilde ya da
aciklanamayan oOliimler seklinde de tespit edilmektedir ve bu oran %26°dir.
Beklenmedik oOliimlerin %48’i diiskiin olan kisilerde gozlemlenirken, %13’ dogal
sebeplerden,%13’i gegirilen agir nobetlerden ve %26’st aniden ve sebebi

belirlenemeyen oliimler olarak siniflandirilmistir (Zengin Akkus,2015).

2.15 Ergoterapi Kavram ve Tanim

Ergoterapi, Yunanca kokenli ergo kelimesinden tiiremistir. Ergo kelimesi is
anlamina gelmektedir. Diger bir deyisle ugrasi terapisti olarak bilinmektedir.
Ergoterapi, bireylerin saglik ve iyilik durumlarini gelistirmeyi hedefleyen kisi odakli bir
alandir (Demirci, 2017). Ergoterapistler, kisinin giinlik yasam aktivitelerini
gerceklestirme yeteneklerini arttirmayr amaglar. Bu aktiviteler iste, evde veya bos
zamanlarda, sosyal ¢evrelerindeki yasam rollerini kapsar. Ayni zamanda kiginin yagsam
tarzinda sekteye ugrayan kisimlar1 kolaylastirir, fonksiyon kayiplarinin 6niine gegmek
ve psikolojik olarak da kisiyi iyi hale getirmeyi hedefler (Hammond,2004).

Ergoterapi bilimi, edinilen etkininkilerle kisiye giinliik yasantisinda bagimsizligi
kazandirarak yagsam kalitesini arttirmay1 hedeflemektedir. Temel amag bireysel, ¢cevresel
ve aktivite faktorlerini degistirmek ve ayni zamanda destek saglayarak daha aktif

katilimi saglamaktir (Asqarova ve Zengin, 2022).
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Ergoterapinin calisma alan1 genistir. Ergoterapi ¢ocuklar yetiskinleri, yaslilari,
engellileri her tirli ruhsal fiziksel kisitliliklara sahip insanlar ile yas grubu
gbzetmeksizin ilgilenmektedir. Bu alan da sosyolojiden mimariye kadar pek ¢ok meslek
grubunu igerir ve sanat, miizik, resim el isi, fiziksel aktiviteler, yasamini idame ettirecek

aktiviteleri barindirir (Demirci,2017).

2.16. Ergoterapinin Calisma Alanlar:

Norolojik
Rehabilitasyon

Toplum Temelli
o Rehabilitasyon

Kardivopulmoner
Rehabilitasyon

Psikiyatrik
Rehabilitasyon

Sekil2: Ergoterapinin ¢alisma alanlar:

Pediatrik rehabilitasyon:Cocuklarla ¢alismalar yaparken Ergoterapistler ¢ocugun

biligsel diizeyine, motor ve duyusal yeteneklerine, sosyal problemlerine
odaklanmaktadir. Ergoterapistlerin temel hedefi ¢ocuklarin bu zorluklardan kaynakli
sorunlara ¢oziim tiretmelerine yardimci olmak ve sosyal katilimlarini artirmaktir.
Ergoterapistler dogum Oncesi ve sonrasi pek c¢ok tani gruplar ile c¢alismaktadir
(Akarsu,2018).

Alaninda c¢alisan Ergoterapistler, cesitli sorunlarla karsilasan cocuklara hizmet
sunmaktadir Otizm Spektrum Bozuklugu, Down Sendromu, gelisim gerilikleri,
norogelisimsel bozukluklar ve fiziksel problem yasayan ¢ocuklara destek saglamaktadir.
Ergoterapi, problem yasayan ¢ocuklarin giinliik yasam aktivitelerini diizenlemeyi,sosyal
becerilerine destek saglamayr ve yasam kalitelerinde olumlu degisikler yapmay1
hedeflemektedir.

Geriatrik rehabilitasyon:Yasa bagli viicut sistemlerinde meydana gelen

degisiklikler pek cok islevsel ve sosyo-duygusal etkilere sebep olmaktir. Yaslilara
yonelik Ergoterapinin temel prensipleri, yaslilarin denge ve fonksiyonel faaliyetlerine

ek olarak sosyal-duygusal ihtiyaglarinin desteklenmesini igermektedir. Bu terapinin
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amaci yagli bireylerin hayatlarini miimkiin oldugunca rahat ve saglikli bir sekilde
stirdiirebilmelerine yardimci olmaktir (Yiicel, 2023).

Beyinden kaynaklanan pek c¢ok problemler ile karsilasan kisiler ile
calismaktadir. Bu problemler Demans, Parkinson ve Alzheimer hastaligi gibi
norodejeneratif bozukluklar1 icermektedir. Ergoterapistler, kisilerin giinliilk yasam
aktivitelerini devam ettirmelerini, var olan bagimsizliklarini korumaya ve mevcut
yasam kalitelerini arttirmakta yardimei olmak igin ¢esitli yaklagimlarda bulunurlar.

Norolojik rehabilitasyon:Ergoterapistler gruba giren kisilere ve bireylere destek

saglamada onemli bir rol oynarlar. Ergoterapi, norolojik durumlarda insan kaynakli
sorunlar1 ele alan ve fonksiyonel performansi arttirarak bireylerin giinliik yasama
maksimum diizeyde katilimini saglayan, kisi merkezli bir saglik hizmeti meslegidir.
Norolojik rehabilitasyonda Ergoterapistler cesitli standart ve standart olmayan
yontemler kullanabilirler (Yiicel,2023). Ergoterapistler nérolojik rehabilitasyon
alaninda calistigi alanlar; inme, denge problemleri, Multipl Skleroz (MS), omurilik
yaralanmasi, Gullian Bare Sendromu (GBS) ve miyopatidir.

Onkolojik rehabilitasyon: Kanserli kisilerde Ergoterapinin birincil amaci yasam

kalitesini iyilestirmektir. Bu siiregte, Ergoterapistler hastalarin fiziksel ve duygusal
tyilik hallerini iyilestirmeyi ve giinliikk yasam aktivitelerini siirdiirme yeteneklerine
destek saglarken, sosyal katilimlarini artirmayr hedeflemektedir. Kanser tedavisine
yonelik buyaklagim insanlarin bagimsizliklarin1 korumada ve siirdiiriilebilir daha iyi bir
hayat yasamalarina yardimci olmak devam etmelerine olanak saglamaktadir (Cetinkaya
ve Sahin, 2020).

El rehabilitasyonu:El rehabilitasyonu Ergoterapistlerin yaygin olarak kullandig

bir alandir. Bu siiregte Ergoterapistler ellerin ve tist ekstremitelerin fonksiyonlarini daha
iyi hale getirerek kisilerin giinlilk yasamin temel ihtiyaglarin1 kargilamalarina yardim
saglarlar. Bu ihtiyaclar yemek yeme, giyinme ve yazma gibi aktiviteleriigermektedir.
Ergoterapistler tibbi kosullart iyilestirmeyi ve hasarli uzuvlar igin uygun terapi
yontemleri sunarak insanlarin yasam kalitelerini artirmakta yardimci olmay1
amaglamaktadir (Yalginkaya,2023).

Psikiyatrik rehabilitasyon:Ergoterapi miidahaleleri ruhsal bozuklugu olan

kisilerde sosyal katilimdaki smirliliklar1  azaltmakta yardim saglamaktadir.
Ergoterapistler, adaptif ve sosyal beceri egitimi, rol 6grenme ve duyusal biitiinleme gibi
miidahaleler saglayarak ruhsal saglik bozukluklar1 olan kisilere destek saglarlar. Bu

miidahaleler birkisinin karsilastiklar1 gesitli ortamlarda (ev, hastane, okul, isyeri gibi)
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pek c¢ok yerde uygulanabilmektedir. Psikiyatrik rehabilitasyonda Ergoterapistler
sizofreni, Dbipolar bozukluk, alkolizm ve kisilik bozukluklar1 gibi gesitli
ruhsalsorunlarintedavisine katki saglamaktadir (Kolit ve Ekici, 2019).

Toplum temelli rehabilitasyon: Ergoterapistler bireyin ¢evresine, bireysel

durumuna ve aktivitelerine katilimini degerlendirme saglayarak biitiinciil bir bakis agisi
ile incelemektedir. Bu siiregte Ergoterapi yaklasimlar kisiye 6zgii bir miidahale
saglamaktadir. Ergoterapinin temel amaci bireyin sosyal ve mesleki becerilerini
gelistirmektir. Aktivite performanslarini destekleyerek veaymi zamanda yasam

kalitelerini iyilestirerek katilimlarini artirmay1 hedeflemektedir.

2.17. Ergoterapi Yaklasimi

Ergoterapistler kisilerin gilinliikk yasam aktivitelerinde aktif katilim saglamayi
hedeflemektedir. ~ Bu  hedefler  dogrultusunda  miidahale  yaklasimlarinda
bulunmaktadirlar. Miidahaleleri gerceklestirirken kisinin isteklerini neye ihtiyaci
oldugunu ve beklentilerini g6z 6niinde bulundurmaktadir. Ergoterapi kisi merkezli bir

yaklagima sahiptir (Demirci,2017).

Ergoterapi yaklagimi; toplumdan dislanmis kisileri tekrardan topluma
kazandirmay1, kendi giinliik yasamlarinda onlar1 daha bagimsiz hale getirirken gesitli
yontemleri ve kullanilacak ara¢ ve geregleri tespit ederek belirlemektir. Tiim bunlari
belirledikten sonra bu arag gerecleri nasil kullanacagini tanitma, kisilere fiziksel,
psikososyal, duyusal ve duygusal yonden destek saglayarak kisinin tiim kisithiliklarini
belirleyerek destek saglamaktadirlar (Asgarova,2021a).

Ergoterapinin bir diger yaklasimi da kisinin evinde is hayatinda gelisme
saglamak, kisinin yasamini daha bagimsiz siirdiirebilmesi i¢in sahip oldugu becerileri
gelistirmektir. Ergoterapistler bu hedef dogrultusunda kisilerin isteklerini géz Oniinde
bulundurur, beklentilerini belirler ve ihtiyaglarin1 giderir. Kisilerin kabiliyetlerini
gelistirir, hayata olan uyumu artirmay1 hedefleyerek insanlarla ve topluluklarla birlikte
caligmaktadir (Demirci,2017).

Ergoterapi yaklagimlari cocuklarin okula, bos zamanlarina ve giinliik aktivitelere
katilimin1 engelolan sorunlar1 tespit ederek, onlarin gelisim diizeylerine uygun
yaklagimlar hazirlayarak duyusal, fiziksel, psikososyal ve biligsel yeteneklerini en iist
diizeye ¢ikarmayr hedeflemektedir (Asqarova, 2021b; Asqarova ve Yilmaz, 2023).
Ergoterapi destekleri okul Oncesi donemindebasladiginda biligsel, duysal, motor

beceriler, Ozbakim becerileri ve sosyal duygusal alanlarda gelismeler sagladigi
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gozlenmistir (Clark ve Kingsley,2020). Cocuklarin okula, bos zaman aktivitelerine ve
giinliik hayatlarinda daha aktif katilim saglamalari, onlarin hem bireysel yeteneklerini
ortaya koymalarin1 hem de toplumsal rollerini 6grenmeleri ve benimsemeleri agisindan
bliyiik bir 6nem arz eder. Ergoterapi miidahaleleri gilinliikk yagam aktivitelerine, saglik ve
refah lizerine odaklanmaktadir. Ergoterapistler icin aktivitelere katilim miidahalenin
odak noktasidir. Ergoterapi uygulamalarinin temel amaci aktivite katilimini saglamak

ve aktivite performansini arttirmaktir (Asqarova , 2024a).

2.17.1.Cocuklarda Ergoterapi Yaklasimi

Ergoterapistler, c¢ocuklarda herhangi bir taniya sahip olma zorunlulugu
bulunmaksizin dikkat, algilama, problem ¢ézme, okuma yazma, fiziksel, duygusal,
sosyal beceriler, ince ve kaba motor beceriler ve biligsel islevsellikte yasanan sikintilar
gibi pek c¢ok konuda gocuklara destek saglamaktadir. Ergoterapistler, kanita dayali
midahaleler ile ve aile egitimi yoluyla ¢ocuklarin yasadiklar1 sorunlar1 odak gdstererek

cocuklarin performanslarinin iyilestirilmesinde rol oynamaktadir (Deghani ve

ark.,2023).

Ergoterapistler, cocuklarin karsilastigi sorunlu alanlar1 belirleyerek uygun
miidahale yOntemlerini uygular. Motor, biligsel, duyusal ve psikososyal becerileri
detayli bir sekilde degerlendirirler. Ergoterapi degerlendirmesinin temel amaci,
bireylerin istedikleri aktiviteleri gerceklestirirken sosyal katilim veya bagimsizliklarini
etkileyen giiclii ve zayif yonlerini saptamaktir (Yilmaz, 2023). Bireyin sadece kontrollii
ortamlarda degil, gilinlik yasamini siirdiirdiigi tiim ortamlarda aktif ve bagimsiz
olmasimi hedeflerler. Cocuklara yonelik Ergoterapi uygulamalari, ¢ocuklarin yasina,
gelisim diizeyine, kisisel ihtiyaclarmma ve cevresel etmenlere gore uyarlanir. Bu
uygulamalar, ¢ocugun giinliik hayatlarinda katildiklar1 aktivitelere katilim saglamay1
cogaltmayi, bagimsizligin1 desteklemeyi ve sosyal etkilesimini gelistirmeyi amaclar

(Asqarova ve Oztek, 2021).

Degerlendirme siirecinde ¢ocugun tibbi ge¢misi de incelenir. Ergoterapistler, bu
degerlendirmelerin  ardindan ¢ocuklara yonelik standart testleri kullanarak
degerlendirme siirecini yonetirler. Klinik gozlemler ve standart test sonuglari ile
cocugun kapasitesi ve cevresel kosullarla basa ¢ikma becerileri belirlenerek siirec¢

tamamlanir (Y1lmaz, 2023).
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Ergoterapistler, ¢ocuklarin akademik Ogrenme becerilerini 6z diizenleme
becerilerini yasitlart ile oynadiklari oyunlari ve giinliik yasamdaki becerilerinin gelisim
gostermesi i¢in duyu biitiinleme temelleriyle yaklasirlar. Ergoterapi, ¢cocuklarin bireysel
gereksinimlerini ve ilgi alanlarma dikkat ederek kendilerine yasami anlamli
deneyimleme sunmayi amaglar. Amaglar1 sayesinde g¢ocuklarin okulda gosterdikleri
basarilari, sosyal etkilesimleri ve giinliik yasam aktivitelerine daha verimli katilm

saglamalariyla desteklenir (Mowel, 2021).
2.17.2.Cocuklarda Ergoterapi Miidahaleleri

Ergoterapistler, ¢ocuklarin dikkat siirelerini artirma, el becerilerini gelistirme,
gorevlere odaklanma ve uygun davranis modelleri olusturma gibi alanlarda aktif rol
oynarlar. Cocuklarin sadece tek bir sorununa degil, tim bireysel ihtiyaglarina
odaklanarak aktiviteleri basarili bir sekilde tamamlamalar1 igin gerekli yontemleri
belirlerler. Bu miidahale stratejileri ile Ergoterapinin birey odakli yaklagimini vurgular
ve her cocugun gelisimsel gereksinimlerini karsilamay1 hedeflerler. Cocuklarin yalnizca
fiziksel performans becerilerini degil, sosyal, duygusal ve biligsel ilerlemelerini de
desteklerler. Bu nedenle, Ergoterapi uygulamalar1 sadece beceri gelistirmeye yonelik
degil, ayn1 zamanda ¢ocugun yasam kalitesini iyilestirmeyi amaglar (Stav ve Herman,
2022).

Motor beceri eksiklikleri, biligsel siire¢lerdeki zorluklar, algisal sorunlar, gérme
problemleri, psikolojik kokenli saglik sorunlar1 ve gorevleri yerine getirmede yasanan
giicliikler gibi faktorler cocuklarin 6grenme siireclerini ve davranmiglarini olumsuz
etkileyebilir. Bu tiir sorunlari yasayan ¢ocuklara Ergoterapi uygulamalari Onerilir.
Kapsamli inceleme ve miidahale uygulama siireci, ¢ocugun giiglii yonlerini ortaya
koyar, zorland1g1 yerde gelisimini destekler (Akgiin, 2023)

Ergoterapistler hem ¢ocuga hem de gocugun ailesine odaklanmaktadir. Cocuk
Katilim saglarken katilima engel olan tiim smirhiliklart gidermek adina bir miidahale
plani belirlerve gelistirirler. Aileleri bilgilendirerek ve gesitli kaynaklardan yararlanarak
cocuklarin hayata katilim saglamalarin1 desteklerler. Ergoterapi kisi merkezli bir
yaklasim oldugundan, Kisiye 6zgii aile yapisini, kiiltiiriinii ve geleneklerini, rutinlerini
Ogrenip gerektigi durumlarda aileyi de terapiye dahil ederek miidahale ortaminin
disinda terapinin siirekliligini de saglamaktadir ve bu yonii ile ¢ocugun gelisimsel

anlamda desteklenmesinde 6nemli bir rol oynamaktadir (Rowe,2008) .
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Cevre, is performansini kolaylastiran veya sinirlayan bir faktor olarak kabul
edilmektedir. Ergoterapistler ¢ocuklarin insanlara, ortamlara ve aktivitelere uyum
saglamalarim1 kolaylastirmak i¢in onlar1 smirlayan etmenleri azaltarak kolaylastirici
etmenleri arttirmay1 hedeflemektedir. Bu sayede ¢ocuklarin katilimina destek saglarlar.
Cocuklar giinliik aktivitelere, oyun, okul ve topluma katilim gosterme yoluyla fiziksel
sosyal ve bilissel yonden gelisirler. Cocuklarin eger katilimda kisithiliklar1 varsa bu
kisitliliklara neden olan sebepleri incelerler. Ergoterapistler, ¢ocuklarin gergeklestirdigi
faaliyetleri dogru zamanda ve dogru yerde gerceklestirilmesini saglayarak is-yasam
dengesinin saglanmasina yardimcit olmaktadirlar. Ayni zamanda ¢ocuklarin ve

ailelerinin yeni rollerine gegis siirelerinde onlara destek olurlar (Rowe,2008).

Evde wuygulanan Ergoterapi uygulamalari, c¢ocugun giinlik yasamindaki
etkinliklerine odaklanarak hedeflere yonelik yaklasimlart icerir. Buna odaklanirken,
¢ocugun bulundugu ortamda daha aktif ve islevsel olmasini saglarken, aile katilimi ile
ev yasamina entegre edilebilir bir program olusturulmasini1 destekler. Ergoterapistler,
miidahale siirecinde ¢ocuklarin psikososyal performanslarini iyilestirmeye calisirlar. Bu
miidahale yontemleri, cocugun bireysel ihtiyaclarinin yani sira ¢evresel faktorleri de goz
oniinde bulundurur. Cocugun bu siirecte yasadiklari, gosterdigi gelisime bakarak biitiin
bir bakis agisiyla planlamaktadir. Ergoterapi uygulamalari, cocuklarin bireysel
ithtiyaclarii ve yasam ortamlarint merkez alarak pek ¢ok alana yardimci olmaktadir

(Asgarova ve ark., 2023).

2.17.3.Cocuklarda Ergoterapi Degerlendirme Yontemleri

Degerlendirme yapildiktan sonraki siirecte giinliik beceriler, aktivite ge¢misi,
ilgi alanlari, beklentiler, istekler, ihtiyaclar ve rutinler hakkinda goriismeler yaparak
diizenlemeler saglar (Stav ve Herman, 2022). Bilissel yetersizligi olan cocuklara
uygulanan rehabilitasyon teknikleri genellikle okulu temel alan uygulamalardir. Bu
yaklasimin, ¢ocuklarin egitim siire¢lerine katilimi {izerinde olumlu etkiler yarattigi
gbzlemlenmistir (Celik, 2022).

Degerlendirme esnasinda ¢ocugun tibbi gecmisi de incelenmektedir. Tiim bu
degerlendirmelerden sonra Ergoterapistler, cocuklar i¢in standart testleri de kullanarak
degerlendirme siirecini  yonetmektedir. Ergoterapistler, degerlendirme siirecini
yonetmek icin cocuklara yonelik standart testler kullanirlar. Klinik goézlemler ve
standart test sonuglar1 ile ¢ocugun kapasitesi ve ¢evresel kosullarla basa ¢ikma

becerileri belirlenerek siire¢ tamamlanir. Cocuga testleri uyguladiktan sonra ¢ocuk
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mutlaka tek basina degerlendirilir. Giinlik yasamindaki ihtiyaclar1 dikkate alinmalidir.
Cocugun testlerdeki giiclii ve zayif yonleri belirlenir. Cocugun ge¢mis saglik sorunlari,
travmalari veya hastaliklari, mevcut durumunu anlamak ve miidahale planini
sekillendirmek i¢in 6nemlidir (Y1lmaz, 2023).

Ergoterapide degerlendirme, cesitli materyal ve araglarin kullanildig1 prosediir
ve disiincelerin siirecidir. Degerlendirme siiresi boyunca Ergoterapist uygulayacagi
miidahale yontemlerini belirlemek i¢in ihtiyaci olan bilgileri saglamaktadir. Kazandigi
tiim bu bilgiler ile miidahale programini olusturmaktadir. Degerlendirmenin dogru ve
kisiye yarar saglamasi icin degerlendirme araclarinin titiz secilmesi gerekmektedir.
Ergoterapistler cocugu ve aile faktorlerini ve ¢ocugun cevresini de dikkate almaktadir
ve buna uygun klinik degerlendirme saglamaktadir (Lee ve ark., 2018).

Degerlendirme yontemleri, yapilandirilmis degerlendirme, resmi prosediirler ve
yapilandirilmamis gozlem olarak iige ayrilmaktadir. Yapilandirilmamis goézlem ise
goriisgmenin sekli ve gozlemlerin dogal yollu oldugu goriisme formalarinin resmi
olmadig1 gézlemdir (Mulligan,2003).

Calismalarini gocuklar ile yapan Ergoterapistler, cocuklarin becerilerini fiziksel
ve fonksiyonel olarak incelerken pek c¢ok yontem kullanmaktadir. Bu yoOntemler
standartlastiritlmis degerlendirmeler veya kontrol listeleri, norm referansli testler ve
kriter bazli referans testler gibi testleri, goriismeleri ve evde gozlemleri igermektedir
(Crowe, 2015). Tedavi hizmetlerinin ¢ocuga uygun olup olmadigini, miidahalelerin ne
kadar ilerledigi veya geriledigi alanlar1 belirlemektedir. Cocugun tiim alanlardaki
performanslart dogru Olgiim ve referans degerlerinin standardize test yoluyla elde
etmektedir (Case-Smith ve O'Brien, 2013; J. C. O'Brien ve Kuhaneck, 2019).

Cocuklar ile ¢alisan Ergoterapistler, ¢ocugun katihmi ve diger tim durumlar
hakkinda bilgi toplamak amaci ile ¢ocuklarin ebeveynlerine basvurmaktadir.
Okupasyonel profili hazirlamak igin toplanan bilgiler ailenin gerceklestirdigi rutinler ve

cocuklarin tiim etkinlikleri izlemektedir (Mulin ve ark.,2014)

2.18. 3-5 Yas Donemi Cocuklarinda Ergoterapi Miidahale Yontemleri

Ergoterapi siirecinde ¢ocugun bir duruma karsi olan katilimi yasam kalitesini
etkileyen temel faktordiir. Cocuklarin gelisimi i¢in oyun biiyiik rol oynamaktadir. Bu
oyun araciliftyla da giinliik aktivitelere katilim saglarlar. Ergoterapi yaklagimlari; oyun,
sosyal aktiviteler, giinliik aktiviteler, is, serbest zaman aktiviteleri ve sosyal hayattaki

becerileri kapsamaktadir. Ergoterapi miidahalesinde amacina uygun oynanan oyun
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cocuga keyif verir fiziksel ve psikolojik rahatlamaya saglayan aktivitelerden olusur.
Ergoterapistler ¢ocuklar ile temel anlamda oyunu kullanmaktadir (Asgarova,2023).

Ergoterapi destekleri okul dncesi doneminde basladiginda biligsel, duysal, motor
beceriler, 6zbakim becerileri ve sosyal duygusal alanlarda gelismeler sagladigi
gozlenmistir (Clark ve Kingsley,2020).

Bilissel kapasitesi yetersiz olan ¢ocuklar i¢in uygulanan yontemler okul temelli
uygulamalardir. Bu yaklasimin ¢ocuklarin egitim siirecine katilmalar1 tizerinde olumlu
yonden etki yarattigina rastlanmistir (Celik,2022).

Bir calismada, Ergoterapi alan okul dncesi ¢cocuklarinda gdrsel motor becerilerin
gelisimi arastirtlmistir. Bu ¢alismanin sonuglart dogrultusunda Ergoterapinin okul
oncesi ¢ocuklarda gorsel motor becerilerini etkin olarak gelistirdigi sonucuna varilmistir

(Dankert ve ark.,2003).

Ergoterapistler, bireysel akademik ozellikleri, 6z diizenleme yetilerini,
akranlariyla oyun oynama Ozellikleri ve giinlik yasam aktivitelerini desteklemek
amactyla duyusal yaklagimlarda bulunur.Bu bozulma, yalnizca belirli bir duyusal
bozukluk olan ¢ocuklar i¢in degil, herhangi bir tan1 almamis ¢ocuklar i¢in de devreye

girer (Mowel,2021).

2.19.Ergoterapi ve Yasam Kalitesi

Yasam Kalitesi, bireyin fiziksel, ruhsal, sosyal ve duygusal durumuyla iliskili
olarak hissettigi yasam doyumunu Ol¢mektedir. Ergoterapistler, kisilerin sosyal
katilmimi ve yasam kalitelerine etki eden faktorlerin incelenmesine ve bu alanlardaki
midahale yaklasimlarina odaklanmaktadir. Aktivite performansini, sosyal katilimi ve
yasam kalitesini iyilestirmeye yonelik kisi bazliuygulama, Ergoterapinin 6nemli
alanlarindan biridir. Yasam kalitesini etkileyen onemli etmenlerden biri de katilimdir.
Katilim, toplumsal yasama dahil olmak, bireyin tercihlerine bagli olarak aktif ve pasif
olarak rol almak ve gerekli tiim alanlarda yagsamak anlamina gelmektedir. Aktivite-Rol
katilimi, bireyin sosyokiiltiirel baglamin bir parcasi olan kisinin refahi i¢in istenen veya
gerekli goriilen gilinliik aktiviteler, i, oyun gibi etkinlik rollerine katilimidir. Bu
katilimlara 6rnek olarak bir hobi edinmek, kisisel bakim gorevlerini yerine getirmek,
tam veya yart zamanli olarak caligmak, ev isleri yapmak ve okula gitmektir

(Asqgarova,2024b).
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Ergoterapi ile elde edilen yasam kalitesi, bireylere bu aktiviteleri yerine
getirirken kullanabilecekleri strateji ve teknikleri 6gretmektedir. Yasam kalitesinin
artirmanin ruhsal, sosyal yonden ve fiziksel saglik lizerinde de olumlu etkileri
bulunmaktadir.  Ergoterapistler  kullandiklar1  yasam  kalitesi  yaklasimlarini
yaralanmalarda veya hastaliklardan kurtulmaya yardimci olmaktadir. Insanlarin ise ve
diger anlamli aktivitelere donmesinde yardimci olmaktadir. Engel veya kronik saglik
problemleri olan kisilerin daha bagimsiz hale gelmelerine, yasam kalitelerinin ve yasam
standartlarinin artmasina yardimci olmaktadir. Ergoterapi, hastalarin giinlilk yasam
aktivitelerinde fonksiyonel kisitliliklar1 azaltirken yasam kalitelerini de artirmaktadir
(Clark ve ark.,2004).

Ergoterapistler, yasam kalitelerini degerlendirmek igin pek ¢ok ara¢ ve olgiitler
bulunmaktadir. Bu olgiitler iginde anketler, degerlendirme Olgekleri ve performans
belirleyici testler bulunmaktadir. Olgeklerin kullanim alanlari: genel yasam doyumunu
ve yasam Kkalitelerinin arastirilmasinda; fiziksel saglik, psikolojik yonden iyi olus,
sosyal iliskiler ve bulundugu g¢evreyi de incelemek tizere pek ¢ok alanda ; kisinin
bulundugu ev ortaminin giivenligini ve erigebilir olmasinin degerlendirilmesinde;Kisinin
algiladigr mesleki performansini ve giinlikk aktivitelerdeki memnun olma durumunu
belirlemekte;ev ortaminda giinliik aktivitelere katilirken yasadigi engelleri belirlemekte
ve erigilebilirligi iyilestirmede;genel saglik ile ilgili yasam kalitesi degerlendirmesi
sirasinda genel saglik algisi, fiziksel islevsellik, fiziksel veya duygusal etmenlerden
kaynaklanan rol kisitlamalari, sosyal islevsellik, ruhsal saglik, enerji, yorgunluk ve agri
degerlendirmeleri; hareketlilik, kisisel bakim, giinliik aktiviteler, agri, rahatsizlik,
sikint1, anksiyete/depresyonun degerlendirilmesinde; genel yasam memnuniyetini ve
mutlulukla  birlikte yasamin belirli alanlarindaki  memnuiyeti  6lgmektedir
(Asgarova,2024b) .

Bu oOrnekler, yasam refahini ¢esitli agilardan 6lgmek i¢in sekillendiren, ¢ok
sayida 6lgekten yalnizca birkagidir. Olgiilen 6zel etmenlere bagli olarak, farkli gruplar
ve durumlar i¢in farkli Olgekler de uygulanabilmektedir. Tiim degerlendirmeler
tamamlandiktan sonra yasam kalitesini iyilestirmeye yonelik hedefler bireysel olarak
belirlenip ve elde edilen bilgiler dogrultusunda bireysel olarak miidahale plani
hazirlanmaktadir. Bu plan ile kisinin giinlik aktivitelerini (is, okul, ev etkinlikleri,
sosyal faaliyetler vb.) daha bagimsiz bir bicimde yerine getirmesine ve istenilen yasam
kalitesine ulagsmasina yardimci olmayr amaglamaktadir (Asqarova ve Akgiin,2024;

Asgarova ve Oztek,2021).
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2.20.Ergoterapi ve Duyu Motor Yaklasimlari

Duyusal isleme terimi siklikla norolojik siiregleri tanimlamak igin
kullanilmaktadir. Bu merkezi sinir sisteminin bilgiye verdigi yaniti tanimlamak ig¢in
kullanilan bir terimdir. Duyusal islemleme, uyarlanabilir davranis iiretmek ve gorevin
basarili bir sekilde tamamlanmasimi saglamak icin duyusal bilgilerin ve afferent
girdilerin kaydedilmesini ve koordinasyonunu igeren organize bir siiregtir. Kayit siireci,
duyusal wuyaranin merkezi sinir sistemi araciligiyla taninmasimi igermektedir.
Diizenleyici siiregler ise, beynin var olan uyaranlara yanit olarak uyarilma ve inhibisyon
arasinda bir denge saglamak i¢in mesajlarini modiile ettigi siirelerdir. Afferent girdiler
ile uygun duyusal entegrasyon saglanarak bireyler giinliik rutin gorevlerde adaptif
davraniglar sergileyebilmektedir. Duyusal islemlemede meydana gelen eksiklikler
bireyin katilim, 6grenme ve organizasyon gibi davranis kaliplarini etkileyebildigi gibi
bireyin motor ve fonksiyonel gorevlerini ortaya koyma yetenegini de olumsuz
etkileyebilmektedir (Pavao ve Rocha,2016).

Duyusal isleme bozuklugu olan g¢ocuklarin duyusal biitiinlestirme becerileri
zayiftir. Kendi viicutlarindan ve cevreyi algilamak ve ¢evreden gelen duyulari organize
etme ve norolojik siireclerde sorunlar bulunmaktadir. Isik, ses, dokunma gibi duyusal
uyaranlara fazla veya yetersiz yanit verebilirler, ayrica anormal fiziksel tepkiler de
verebilirler. Ergoterapistlerin duyusal islemleme problemleri olan ¢ocuklarda duyular
biitiinlestirme, viicut farkindaliklarin1 kazanma ve ¢evreleri ile adaptasyon saglamak
gibi hedefleri bulunmaktadir. Duyu biitiinleme problemleri ¢cocuklarin giinliilk yasama
ve serbest zaman aktivitelerine katilimimi olumsuz etkileyebilmektedir (Ringland ve
ark.,2014) .

Duyusal islemleme merkezi sisteminde sinir sisteminde gerceklesmektedir.
Duyusal islemleme, sinir sisteminin duyusal bilgileri nasil isledigini ifade eden genis bir
terimdir. Duyusal isleme, uyarlanabilir bir tepki tiretebilmek i¢in duyular: diizenlemeyi
amaglamaktadir. Ogrenme ve davranisin temelini olusturmaktadir. Eger duysal
girdilerde bir sorun varsa 6grenme ve motor gelisiminde, akademik becerilerde, dikkat
ve davranista, uyku ve yemek yeme aliskanliklart gibi pek ¢ok alanda problemler ortaya
cikmaktadir (Akgol,2017; Kose, 2018).

Duyu biitiinleme terapisi 1968 yilinda Ergoterapist Ayres tarafindan
tanimlanmistir. Ayres Duyu Biitiinleme yaklagimi kullanilarak cocuklar1 daha aktif
olmaya tesvik etmektedir. Burada onemli olan g¢ocugun aktif olarak katilmasidir.

Terapist ve ¢ocuk arasinda is birligi saglamaya Ozen gosterilmelidir. Cok duyulu
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ortamlar, duyusal biitlinleme ve beden farkindaligi terapisini birlestirerek gorsel ve
isitsel uyaranlarla zenginlesen bedensel aktivite ortamlari sunmaktadir. Bu ortamlarda
cocuklar farkli dokulara, c¢esitli 6zel cihazlari, materyalleri kullanarak duyusal
uyaranlarla etkilesim saglamaktadir (Scohen ve ark.,2019).
2.21.Rett Sendromu ve Ergoterapi

Rett Sendromu olan bireyler, duyusal algilama ve isleme genisliginde ¢esitli
zorluklar yasayabilir ve bu durum, yemek yeme, kisisel bakim ve tuvalet gibi gilinliik
yasam aktivitelerini olumsuz yonde etkileyebilir. Ergoterapistler, bu sekilde ¢evrelerine
uyum saglamalarma yardimeci1 olmak amaciyla, ellerini ve viicutlarin1 daha etkin
kullanmalarin1 destekleyen stratejiler gelistirmelerini saglarlar. Bu teknikler, bireylerin
biiylimelerini arttirmalarint arttirmayr hedefler. Rett Sendromlu bireylerde duyusal
entegrasyonda yasanan zorluklar, pazarlama uyaranlarinin dogru sekilde algilanmasini
zorlagtirabilir. Ergoterapistler, gesitli terapi yontemlerini kullanarak duyusal girdilerini
daha iyi diizenlemelerine yardimci olur. Duyusal entegrasyon, bireylerin kendilerinden
gelen duyusal bilgileri isleyerek uygun motor tepkilerle biiylitme yetenegini ifade eder.
Rett Sendromlu ¢ocuklarda bu entegrasyon siirecindeki aksakliklar, agiklamalar
uyaranlart algilamayr ve uygun tepkiler azaltmayr zorlastirabilir. Ergoterapi
miidahaleler, bireyin duyusal girdileri daha etkili kullanmasini destekleme yoluyla

devam eder (Fonzo ve ark., 2020).

Duyusal entegrasyon uygulamalar1 arasinda firgalama, dokunsal aktiviteler ve
derin doku basinci gibi teknikler yer almaktadir. Ergoterapistler, Rett Sendromlu'nun
desteginin saglanmasini desteklemeyi amacgliyor ve bu dogrultuda diger saglik
profesyonelleriyle is birligi yaparak bireyin Ozgiirligiine uygun stratejiler
gelistirmektedir. Ayrica Rett Sendromlu giinliik yasam aktivitelerinde bagimsizligini
artirmak amaciyla gerekli biliylime diizenlemeleri ve bireysel terapi miidahalelerini
igeren uyarlamalar gergeklestirir. Bu siiregte uygulanan viicut ve viicutlarin1 daha etkili
kullanmalarin1 tesvik eden iyilestirmeler benimsenmektedir. Ergoterapistler, bu
miidahalelerle yalnizca fiziksel degil, ayn1 zamanda duyusal, yontemler ve psikososyal
boyutlar1 da g6z Onilinde bulundurarak bireysel yasam becerilerini arttirmay:

amaclamaktadir (Lotan, 2006).
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3.GEREC VE YONTEM

Yapilan bu tez ¢alismasi, 3-5 Yas Aras1 Cocuklarda Norogelisimsel Bozukluk
Olarak Rett Sendromunun Ergoterapi Perspektifinden Degerlendirilmesi amaciyla

Yaman Ozel Egitim ve Rehabilitasyon Merkezinde yapilmustir.

3.1.Bireyler

Arastirmaya Yaman Ozel Egitim ve Rehabilitasyon Merkezi'nde destek alan ve
3-5 yas arast olan Rett Sendromulu 30 cocuk dahil edilmistir. Calismaya katilim,
goniilliiliik esasina dayali olarak belirlenmis olup, c¢ocuklarin &grenimine yonelik
programlama yontemi, islem programlamasi ve silire¢ hakkinda detayli bilgilendirme
yapilmistir. Calismaya dahil olmadan 6nce ebeveynlere bu ¢alismanin amaci, izlenecek
yontemleri hakkinda bilgilendirilme yapilmistir. Calismaya c¢ocuklarinin katilim

saglamasini uygun goren ebeveynlere veli onam formu imzalatilmistir.

3.2.Yontem

Bu arastirma, 3-5 yas aralifindaki Rett Sendromlulara uygulanan Ergoterapi
miidahalelerinin yasam kalitesi ile duyu ve motor fonksiyonlarinin incelenmesini

amaglayan 0n test-son test tasarimina dayanmaktadir.

Calismada veri toplama araci olarak Sosyodemografik Veri Formu, Cocuklar
Icin Yasam Kalitesi Olgegi - CIYKO (PedsQL 4.0 - Generic Core Scale), Cocuklar i¢gin
Fonksiyonel Bagimsizlik Olgiimii (WeeFIM) ve Okul Oncesi Cocuklarda Duyu ve
Motor Fonksiyon Anketi kullanilmistir. Miidahaleler, 6 hafta boyunca haftada iki kez
olacak sekilde planlanarak hayata gecirildi. Arastirmada, Ergoterapi uygulamalarinin
Rett sendromulu ¢ocuklarin iizerinde degerlendirmeleri amaciyla 6n test ve son test

Ol¢timleri yapilmistir.

3.3. Veri Toplama Araglan

3.3.1.Sosyodemografik veri formu
Calismaya katilanlarin  demografik 06zellikleri hakkinda bilgi edinmek

hedeflenerek arasgtirmact tarafindan sorular hazirlanmistir. Bu form araciligiyla
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cocuklarin yaslari, saglik problemleri ve bakim verenler hakkinda elde edilen bilgiler

kaydedilmistir.

Igili form Ek1’de verilmistir.
3.3.2. Cocuklar icin yasam Kalitesi ol¢egi- Ciyko (PEDSQL 4.0- Generic Core
Scale)

Cocuklar i¢in yasam kalitesi 6l¢egi, cocuk ve ergenlerde saglikla alakali yasam
kalitelerini Olgmek igin 1999’da Varni ve arkadaslarimin buldugu bir 0&lgektir.
Budlgegin, i¢ tutarliligr ve klinik giivenilirligi yliksektir. Ayrica, bagka yas gruplari igin
ve ebeveynler i¢in de ayr1 formlara sahiptir. Kolay uygulanan bir genel yasam kalitesi

6lgegidir (Kavurma, 2023).

Cocuklar I¢in Yasam Kalitesi Olgegi (CIYKO), saglikli veya herhangi bir
hastaliga sahip cocuk veya ergenler icin kullanilabilen Olcektir ve 23 maddeden
olusmaktadir. Bu maddeler fiziksel islevsellik i¢in 8 madde, duygusal islevsellik igin 5
madde, sosyal islevsellik i¢in 5 madde ve okul islevselligi i¢in ise 5 madde alanlarini
kapsamaktadir. Her madde, 0 ile 100 arasinda bir puan alir. Yanit segcenekleri, sorunun
yasanma sikligina gore belirlenir: 100 Higbir zaman igin, nadiren i¢in 75, bazen igin
50,s1klikla i¢in 25 ve hemen her zaman i¢in 0 puan alir. Yiiksek bir toplam puan, daha
iyi bir saglikla ilgili yasam kalitesini gdstermektedir. CIYKO’niin Tiirk¢e gegerlilik ve
giivenilirligi, 2-7 yas grubu i¢in Uneri ve ekibi,8 ila 18 yas aralig1 igin ise Memik ve

ekibi tarafindan 2005 yilinda galisma yapilmistir (Kavurma,2023).

3.3.3. Cocuklar icin fonksiyonel bagimsizlik dl¢iimii (WeeFIM)

Olgek, alt1 ay ile yedi yas arasindaki ¢ocuklarm islevsel olarak bagimsizligini
degerlendirmek ve gelisimini izlemek i¢in bir engeli olsun veya olmasin ¢ocuklar icin
kullanilan testtir. Cocuk degerlendirilirken,cocugun dogrudan gézlenmesi veya ¢ocuk
hakkinda bilgi verebilecek kisiler goriiserek gerceklestirilebilir (Calik ve ark.,2019) .

WeeFim yetiskinler icin gelistirilen Fonksiyonel Bagimsizlik Olciimiiniin
cocuklar igin uyarlanmis versiyonudur. Kendine bakim, sfinkter kontrolii, transfer,
hareket, iletisim ve sosyal durum olmak tizere alt1 alt baslik igermektedir. Toplamda 18
sorudan olugmaktadir. Puanlama 1 ila 7 arasinda yapilir; yiiksek puanlar, fonksiyonel
bagimsizlik diizeyinin yiiksek oldugunu gostermektedir. Tur ve arkadaslarinin yiiriitmiis
oldugu calismada WeeFIM’in ¢ocuklarda motor kapasiteleri ve bilissel islevleri

degerlendirmek i¢in gecerli ve giivenilir bir 6l¢ektir (Bakkaloglu ve ark.,2023).
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3.3.4.0kul oncesi ¢ocuklarda duyu ve motor fonksiyon anketi

Bu anket c¢ocugun gelisimini ve fonksiyonlarin1 incelemek amaciyla
olusturulmus tur. Anketi ebeveynler, 6gretmenler veya cocuk ile c¢alisan uzmanlar
tarafindan doldurulmaktadir. Anketin gecerliligi 3 ila 5 yas i¢indir. Anket, farkhi alt
basliklara ait alt 6l¢eklerden elde edilen puanlar ayr1 ayri toplanarak degerlendirilir. Bu
alt bagliklarsa; regiilasyon aktivite seviyesi ve dikkat (6 madde),dokunmanin duyusal
olarak islemlenmesi(9 madde),hareketin duyusal olarak islemlenmesi-hiporeaktif(4
madde), hareketin duyusal olarak islemlenmesi -hiperreaktif (7 madde) ,duygusal
olgunluk (10 madde), hareket olgunlugu (14 madde) olarak alt parametrelere
ayrilmaktadir. Her alt bagliga ait puan ilgili kutucuga yazilmaktadir. Alt basliklardan
toplanan her puan normal ve risk altinda olmak tizere degerlendirilir (Terzi,2019) .
3.4.Miidahale

Cocuklar degerlendirilmeden once aileler ile bir toplant1 yapilarak programin
amaci ve siireci ile ilgili bilgilendirmeler yapilmistir. Cocuklarin epilepsi durumlari

hakkinda noérologlar ile goriisme saglanmaistir.

6 Haftalik programda haftada 2 seans seklinde toplam 12 seanstan olusan
miidahale programi, bu ¢ocuklarin motor fonksiyonlarini, duyu sistemlerini
gelistirmeyi, yasam Kalitelerini diizenlemeyi hedefleyen duyu motor temelli Ergoterapi
programi olusturulmustur. Program, bireysel miidahale olarak tasarlanmigtir. Uygulanan

Ergoterapi miidahalelerinin hedefleri:

Kaba motor kapasitelerini belirlemek,

Fiziksel islevsellikle ilgili sorunlari ¢ozmek (Yiirimek, kosmak, agir bir sey

kaldirmak vs),
El stereotiplerini azaltmak ve islevsel el kullanimini arttirmak,
Yer degistirme becerileri (Yiiriime, emekleme, merdiven inip ¢ikma vs.)
Duyusal islemlemeyi diizenlemek,
Duysal hassasiyetlerini veya arayislarini belirlemek,
Sosyal etkilesimi artirmak,

Bagimsiz yagam becerilerini gelistirmek ve ailenin de beklentilerini belirlemek
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Anket sonuglarinda tespit edilen sorunlar dikkate alimmistir. Ergoterapi
miidahale programi Rett Sendromlu ¢ocuklarin mevcut beceri diizeyi, giiglii ve zayif
yonleri, ilgi alanlar1 ve tolerans seviyesi detayli bir sekilde degerlendirilmistir.
Cocuklarin duyusal profili olusturulmus ve duyulara karst tolerans seviyeleri
belirlenmistir. Cocugun oturma dengesi, transfer yetenegi yiiriime becerileri ve el gz
koordinasyonun hangi seviyede oldugu incelenmistir. Ayn1 zamanda aile ile ¢ocuk
hakkinda detayli bir bilgi aligverisi yapilmistir. Tiim bunlar dikkate alinarak bu siirecin
sonunda Ergoterapistler miidahale programini Rett Sendromlu ¢ocuklarin bireysel

ihtiyaglarina yonelik detayli yaklagimlar igerecek sekilde planlanmuigtir.

Stereotip hareketler Rett Sendromlu ¢ocuklarda sik Kkarsilasilan motor
davraniglardir. Bu sterotipik hareketleri azaltmak hedeflenmistir. Elleri daha islevsel
kullanimin1 amaglayan c¢alismalar hazirlanmistir. Bu ¢alismalarin  hedefleri el
hareketlerini amagli kullanmak, sterotipik hareketleri azaltmak ve onlarin yerine
alternatif aktiviteler koymak hedeflenmistir. Bu hedeflere yonelik duyu temelli
maniplilasyon becerileri ¢alisilmistir. Ellerin farkli yiizlere temas etmesi i¢in piiriizlii
toplar kum veya oyun hamuru gibi farkli dokulardaki materyaller kullanilmstir. iki el
kullanimin tesvik edilmistir. Ellerini islevsel ve aktif kullanmasini saglayarak cocugun
ellerini mesgul etmek hedeflenmistir. Ellerin koordinasyonunu desteklemek igin biiyiik
ve kolay kavranabilir nesneler ile calisilmistir. Biiyiilk boncuklari dizme, blok
yerlestirme, st tiste kule olusturma c¢alisilmistir. El kaslarmi giiglendirmeye yonelik
stkma toplari, terapi hamurlar1 ve diren¢ bantlar1 kullanilarak direngli el agma ve
kapama hareketleri ¢alisilmistir. El becerilerini calisirken ise agirlikli keseler ile tutma
ve birakma becerisi kazandirmak hedeflenmistir. Hedefe yonelik bir nesneyi kavrarken
ornegin topu uygun sekilde iki el ile kavrama, kavradiktan sonra birakma ve atma
caligilmistir.

Duyu sistemlerini gelistirirken hassasiyetleri ve arayislar1 dikkate alinarak

caligmalar yapilmistir.

Duyu biitiinleme bozukluklar1 sosyal ve davranigsal sorunlara yol agmaktadir.
Duyusal girdinin diizenlenmesinde zorluk varsa; Duyusal uyaranlara asir1 tepki verme
veya duyusal uyaranlara(dokunsal, vestibiiler, proprioseptif, tat, koku, isitsel veya
gorsel) verilen yamitta azalmavardir. Igsel duyumlari yorumlamada zorluk, dissal
(cevresel) duyumlar1 ayirt etmede zorlukvardir. Duyu biitiinleme bozukluklar

sonrasinda motor semptomlar goriilmektedir. Bu semptomlar koordinasyon zayifligi,
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durus bozukluklari, denge bozukluklari, bilateral koordinasyon bozukluklari, bilateral
entegrasyon bozukluklari,motor planlama bozukluklar1 ve motor planlamada zorluk gibi
sorunlara yolagmaktadir. Davranigsal belirtiler ise kontrol kaybi, saldirganlik, 6fke,
aglama krizleri, icine kapanma, kaygi, dikkatsizlik, hiperaktiviteve diirtii kontrol
eksikligi seklinde ortaya ¢ikmaktadir. Goézlemlenen sosyal etmenler arasinda sosyal
izolasyon, geri ¢ekilme, yasitlari ve yetigskinlerle zayif sosyal iliskilerve sosyal

durumlarda rahatsizlik yer almaktadir (Camarta ve ark,2020).

Gorme, duyma, koklama, tatma ve dokunma duyular: viicudun disaridan duyusal
uyaranlarin alinmasina yardimci Olmaktadir. Dokunma duyusu, viicudun derisi
araciligiyla tespit edilir. Dokunma, dis diinyayla iletisim kurmamizi saglayan temel
duyulardan biridir. Goérme duyusu, @6ziin retinasinda bulunur ve gorintilerin
taninmasini Ve algilanmasini saglayan kompleks bir duyu sistemidir. Isitme duyusu dis
kulak yoluyla seslerin alinmasive beyinde algilanmasi siirecini i¢ermektedir. Tat ve
koku, o bolgede bulunan kimyasal duyu reseptorleri araciligiyla tat ve kokunun

algilanmasini saglamaktadir (Sidar ve Oztop,2017).

Proprioseptif duyu kaslarda, eklemlerde ve tendonlarda bulunur. Bu duyu, viicut
pargalarinin konumu, viicudun nasil hareket ettigi hakkinda bilgi saglamaktadir. Bu
duyu viicut hakkinda bilgi toplamaya yardimci olmaktadir. Viicut pozisyonunun hissi ve
vestibiiler duyular1 icermektedir.Vestibiiler duyu denge ve hareket duyumuzdur. ig
kulakta bulunmaktadir. Viicudumuzun yergekimi etkisine karsi nerede oldugunu, hizini,
hareketini ve yercekimine gore yonelimini algilamamizi saglamaktadir (Sidar ve

Oztop,2017).

Cocuklarin Duyusal Profilleri incelendikten sonra hedefler olusturulmustur.
Cocugun duyusal isleme profiline yonelik degerlendirme yapilmistir. Asir1 veya diisiik
tepkisellik gosterdigi duyusal alanlari belirlenmistir. Aileden geri bildirim alarak evde

gozlemlenen duyusal hassasiyetleri degerlendirilmistir.

Duyu motor fonksiyonlarina iliskin anket ile g¢ocuklarin duyusal anlamda
yasadigi tiim problemler belirlenmistir. Cocuklarin serbest zamanlarinda, oyun
esnasinda hangi duyusal girdilere nasil tepki verdigi gozlemlenmistir. Aile goriismesi ile

giinliik yasam aktiviteleri sirasinda ¢ocugun duyusal tepkileri degerlendirilmistir.

Dokunsal Calismalarin Hedefleri:
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Dokunmaya kars1 asir1 hassasiyet gosteren ¢ocuklarda toleransi artirmak,

Dokunsal uyaranlara az tepki veren ¢ocuklarda duyusal farkindalig: artirmak,

Taktil savunuculugu azaltarak ¢ocugun g¢evresel uyaranlara daha uyumlu yanit

vermesini saglamaktir.

Farkli dokular ile ¢alismalar yapilmistir. Kum, tiiy, su, yumusak ve sert yiizeyler
gibi farkli dokularla temas saglanmistir. Dokunsal sistem ile ilgili su oyunlar tirag
kopiikleri, kopiik baloncuklar, parmak boyalari, un, nisasta, kinetik kum gibi pek ¢ok
farkli dokular1 kesfederek dokunsal tolerans artirilmistir. Ayn1 zamanda masaj ve

firgalama ile bu sistem desteklenmistir.

Vestibiiler Sistem ve Denge Gelistirme Calismalar1 Hedefleri:

Vestibiiler girdilere toleransi artirmak,
Denge ve koordinasyonu gelistirmek,
Hareketi diizenleme ve motor planlamay1 desteklemek,

Salimim ve donme aktiviteleri caligilmistir. Cocugun vestibiiler duyusunu
desteklemek icin salincak, donen diskler ve denge tahtasi kullanilmistir. Denge Parkuru
calismalar1  yapilmistir. Farkli  zeminlerde, farkli yiiksekliklerde platformlar
olusturularak cocugun denge becerileri gelistirilmistir. Bas pozisyonunu degistirme
egzersizleri calisilmigtir. Vestibiiler sistem g¢alismalarinda ¢ocugun bas asagi gelecek
pozisyonlara alistirllmistir Cocugun bas pozisyonunu farkli yonlere degistirerek

vestibiiler uyaranlara adaptasyon saglanmastir.

Proprioseptif Girdi ve Motor Planlama Calismalarinin Hedefleri:

Proprioseptif farkindaligi artirarak ¢ocugun viicut farkindaligini gelistirmek,

Motor planlama becerilerini desteklemek,

Kas tonusunu artirmak ve hareketlerin koordinasyonunu saglamak,
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Itme ve Cekme Aktiviteleri calisilmistir. Direngli lastikler, agir toplar ve
tirmanma aktiviteleri kullanilarak proprioseptif sistem desteklenmistir. Cocugun motor
planlama becerilerini gelistirmek i¢in sigrama, ziplama, emekleme gibi hareketler i¢eren
aktiviteler calisilmistir. Agirlik itme ve ¢ekme, basing gerektiren masajlar, agir nesneleri

tagima calisilmigtir.

Isitsel ve Gorsel Duyusal Isleme Calismalar1 Hedefleri:

Isitsel hassasiyetleri azaltarak giiriiltiilii ortamlara tolerans: artirmak,
Gorsel girdileri diizenleyerek dikkat ve odaklanmayi gelistirmek,

Ses ve 1sik hassasiyeti olan c¢ocuklarin duyusal islemleme becerilerini

tyilestirmek.

Isitsel uyaranlara maruziyet calisilmistir. Yavasca artan ses seviyeleri ile
cocugun isitsel toleransi artirilmistir. Gorsel dikkat egzersizleri ¢alisilmigtir. Parlak
renkler, hareketli nesneler ve 151k oyunlariyla gorsel duyusal girdiye maruz kalma

caligmalar1 yapilmistir Ses ve ritim oyunlart ¢aligilmistir.

Yiiriime ve kaba motor becerilerini gelistirilmesi Rett Sendromlu c¢ocuklarin
yiirlime ve hareket kabiliyetlerini arttirmada kritik 6neme sahiptir. Bu problemlere ek
olarak postiiral kontrol sorunlar1 da siklikla goriilmistiir. Cocuklarin yiiriime
stabilitesini ve kas kuvvetini arttirmak hedeflenmistir. Cocuklar igin g¢esitli engel
parkurlart olusturulmustur. Cocugun farkli yiikseklik ve farkli ylizeylerde yiiriimesi
calisilmistir. Denge tahtasi {izerinde yiirliylls ve agirlik aktarimi g¢alismalar,
yonlendirilmis yiirtiylisler gorsel hedeflere yonelerek adim atma aktiviteleri, diiz zemin
lizerinde ayakta dengede durma c¢alismalari yapilmistir. Tirmanma merdiveni
kullanilarak biiyiik kas gruplarini ¢aligtirilmistir ve ayni zamanda merdivende sabit bir

sekilde diismeden asil1 kalma ¢alisilmustir.

Eklem hareket aciklifini korumak, motor becerilerin gelistirilmesi kadar
onemlidir. Pasif Germe Egzersizleri calisilmistir. Diz, kalga ve omuz eklemleri lizerinde

odaklanilan yavas ve kontrollii germe caligmalar1 yapilmustir.
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Duyusal motor sistemleri; dikkat, duygu, hareket, iletisim ve sosyal
zorluklar1 1iyilestirdigi diistinlilmektedir. Duyusal biitiinleme sorunlar1 ; akranlarla
etkilesimleri baslatma ve siirdiirme , iliskiler gelistirme , giinliik yasam aktivitelerine
katilma ve davraniglar1 diizenleme zorluklarmma yol agmaktadir (Camarata ve ark. ,
2020). Rett Sendromlu ¢ocuklarda sosyal islevsellik genellikle sinirlidir. Bu ¢ocuklar,
g6z temasi kurmakta, karsilikli iletisime girmekte ve sosyal ipuglarini anlamakta
zorlandiklar1 gozlemlenmistir. Bol géz temasi caligmalar1 yapilmistir. Ortak dikkati
saglamak hedeflenmistir. Renkli stickerlardan destek alarak surata, tahta gubuklara

yapistirip etkilesim temelli oyunlar oynanmustir.

3.5.Veri Analizi

Yapilmis olan verilerinin analizleri SPSS (Statistical Package for the Social
Sciences) for Windows 29.0 programi ile analiz edilmistir. Arastirmada tanimlayici
bulgular sayi, yiizde, ortalama ve standart sapmadegerleri ile verilmistir. Arastirma
verilerinin normal dagilimi carpiklik ve basiklik degerlerinin +1,5 araliginda olmasina

gore incelenmistir.

Analizlerde 6n test ve son test sonuglarinin karsilastirilmasinda Eslestirilmis T
testi veya Wilcoxon Isaretli Siralar testi kullanilmistir. Analizlerde p<0,05 degeri

istatistiksel olarak anlamli kabul edilmistir.
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4. BULGULAR

G power 3.1.9.7 programi kullanilmistir.30 kisi lizerinde incelenen analiz
sonucunda a=0,05 diizeyinde, etki biiyiikliigii 1.058 olarak bulunmustur.Post-hoc olarak

hesaplanan galigmanin giicii 0,999 olarak hesaplanmustir.

tests-tests - Means: Differencebetween two dependentmeans (matchedpairs)

Analysis: Post hoc: Computeachievedpower

Input: Tail(s) = Two
Effect size dz = 1.0582871
Aerr prob = 0.05
Total sample size = 30
Output:  Noncentralityparameter 6 = 5.7964772
Critical t = 2.0452296
Df = 29
Power (1-B err prob) = 0.9998617
critical t&04525
0.3; REN
/ \
| / \
0.2 // \\
/ \
| // \\
0.1 X
B 2/ \\\
0 \44 : \\~~_
=2 b 2 4 b 8 10

Sekil 3: Power analizi

Yapilmis calismada, 3-5 yas cocuklarinda Ergoterapi yaklagimlarinin Rett
Sendromlu ¢ocuklar iizerinde iliskisi incelenmistir. Ergoterapi yaklasimlar ile Rett
Sendromlu ¢ocuklarin 6n-son test uygulamalarindaki veriler karsilastirilmistir. Cocuklar
Icin Yasam Kalitesi Olgeginde son testin sonucuna bakildiginda istatistiksel fark

oldugusaptanmistir  (p<0,05). Cocuklar i¢in Yasam Kalitesi Olgeginde Fiziksel
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Islevsellik parametrenin son testi verilerinin on teste gore yiikseldigi tespit edilmistir.
Duyu ve Motor Fonksiyonlari son test sonuglarinda istatistiksel olarak fark vardir
(p<0,05). Hareketin Duyusal Olarak Islemlenmesi-Hiporeaktif parametresi &n test-son
test sonuclarinda istatiksel fark bulunmamaktadir (p>0,05). Fonksiyonel bagimsizlik
son test sonuglarinda istatistiksel farka sahiptir (p<0,05). Yer degistirme parametresinde

On test-son test sonuglarinda istatiksel farkin olmadigi saptanmistir (p>0,05).

Tablo 4:Cocuklar icin Yasam Kalitesi Olcegi- CIYKO (PEDSQL 4.0- GenericCoreScale) ve Alt
Boyutlarinn On test Son test Ol¢iimlerine iliskin Carpiklik -Basikhk Sonuglar

Test N Ortalama Carpikhik Basiklik
(Skewness) | (Kurtosis)
Fiziksel Islevsellik On Test 30 38,95 -0,050 -1,022
Son Test 30 50,00 -0,107 -1,033
Duygusal Islevsellik On Test 30 51,00 0,192 -0,855
Son Test 30 60,16 -0,177 -0,772
Sosyal Islevsellik On Test 30 54,00 0,239 -0,243
Son Test 30 59,33 -0,315 0,067
Cocuklar i¢in Yasam Kalitesi Olgegi On Test 30 47,98 0,081 -0,968
Son Test 30 56,50 -0,247 -0,913

Tablo 4’e gore, Cocuklar i¢in Yasam Kalitesi Olgegi- CIYKO (PEDSQL 4.0-
GenericCoreScale)ve alt boyutlarinin ontest Olgiimlerine ait garpiklik ve basiklik

degerleri incelenmistir.

Fiziksel Islevsellik boyutunda, &n test carpiklik degeri-0,050 ve basiklik degeri -
1,022,son test carpiklik degeri -0,107,basiklik degeri-1,033 bulunmustur.

Duygusal Islevsellik boyutunda, &n test garpiklik degeri 0,192 ve basiklik degeri
0,855, son test carpiklik degeri-0,177 ve basiklik degeri -0,772 olarak hesaplanmistir.

Sosyal Islevsellik boyutunda, 6n test ¢arpiklik degeri 0,239 ve basiklik degeri-0,243,
son test ¢arpiklik degeri-0,315 ve basiklik degeri 0,067 olarak hesaplamistir.
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Cocuklar Igin Yasam Kalitesi Olgegi 6n test carpiklik degeri carpiklik degeri
0,081ve-0,968,son test carpiklik degeri -0,247 ve basiklik degeri -0,913 olarak

hesaplanmustir.

Tim carpiklik ve basiklik degerlerinin +1,5 aralifinda oldugu goriilmektedir. Bu

durum yapilan tiim Ol¢iimlerin verilerinin normal dagilima uygun oldugunu

gostermektedir.

Tablo S: Duyu ve motor fonksiyonlar: anketi ve

iliskin carpiklik -basiklik sonuglari

alt boyutlarinin 6n test son test dlciimlerine

Test N Ortalama Carpikhik Basiklik
Regiilasyon (Aktivite Seviyesi ve On Test 30 4,30 -0,789 -0,867
Dikkat) Son Test 30 1,66 0,552 -0,822
Dokunmanin ~ Duyusal  Olarak | On Test 30 4,16 0,795 -0,798
Islenmesi Son Test 30 1,80 1,550 2,695
Hareketin Duyusal Olarak | On Test 30 2,26 -0,283 -2,062
Islemlenmesi-Hiporeaktif Son Test 30 2,26 -0,283 -2,062
Hareketin Duyusal Olarak | On Test 30 3,03 0,283 -2,062
Islemlenmesi-Hiperreaktif Son Test 30 2,90 0,305 -1,996
Duygusal Olgunluk On Test 30 9,16 -0,166 -0,502

Son Test 30 3,70 0,674 0,492
Hareket Olgunlugu (Motor | On Test 30 13,13 2,273 3,386
Planlama ve Koordinasyon) Son Test 30 9,13 -0,312 0,109

Tablo 5° de Duyu ve Motor Fonksiyonlar1 Anketi ve alt boyutlarinin 6n test ve

son test dlglimlerine ait carpiklik ve basiklik degerleri incelenmistir.

Dokunmanin Duyusal Olarak Islenmesi,Hareketin Duyusal Olarak Islemlenmesi-
Hiporeaktif, Hareketin Duyusal Olarak Islemlenmesi-Hiperreaktif alt boyutlar1 harig
Tiim carpiklik ve basiklik degerlerinin 1,5 araligindadir.Bu durum biitiin 6l¢timlerin

normal dagilimda oldugunu anlatmaktadir.

Tablo 6: Fonksiyonel bagimsizlik o6l¢iimiiniin ve alt boyutlarinin 6n test son test él¢iimlerine

iliskin carpiklik -basiklik sonuclari

Test N Ortalama Carpikhik

(Skewness)
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Kendine Bakim On Test 30 11,00 0,593 -0,094
Son Test 30 12,50 0,327 -0,623
Sfinkter Kontroli On Test 30 4,20 -0,107 -0,557
Son Test 30 4,76 -0,087 -1,300
Transfer On Test 30 11,26 0,156 -0,807
Son Test 30 11,83 0,006 -0,971
Yer Degistirme On Test 30 6,40 -0,242 -0,960
Son Test 30 6,46 -0,381 0,182
Tletisim On Test 30 5,40 0,722 0,915
Son Test 30 5,63 0,792 1,402
Sosyal Durum On Test 30 7,96 0,751 -0,127
Son Test 30 8,56 -0,033 -0,003
Fonksiyonel Bagimsizlik Ol¢iimii On Test 30 46,23 0,068 -0,280
Son Test 30 49,76 -0,076 -0,462

Tablo 6’da fonksiyonel bagimsizlik Ol¢iimiiniinve alt boyutlarmin 6n test

Olctimlerine ait ¢arpiklik ve basiklik degerleri incelenmistir.

Tiim c¢arpiklik ve basiklik degerlerinin +1,5 araliginda oldugu goriilmektedir. Bu

durum tiim 6l¢timlerin verilerinin normal dagilima uygun oldugunu gostermektedir.

Tablo:7 Katihma 6zelliklerine iliskin tamimlayici bulgular

N %

Cinsiyet Kiz 30 | 100,0
Erkek - -

Anne Yasi 38,87+5,655

Baba Yasi 42,47+5,649

Anne Egitim Durumu Tlkokul 2 6,7
Ortaokul 6 20,0
Lise 11 | 36,7
Universite 9 30,0
Yiiksek Lisans/Doktora 2 6,7

Baba Egitim Durumu Ilkokul 5 16,7
Ortaokul 10 | 333




Lise 3 10,0
Universite 7 23,3
Yiksek Lisans/Doktora 5 16,7
Cocugun Yasi 3 8 26,7
4 8 26,7
5 14 | 46,7
Dogum Sekli Normal 10 | 33,3
Sezeryan 20 | 66,7
Dogum Zamani Zamaninda 22 | 73,3
Erken dogum 8 26,7
Cocugun Ila¢ Kullanma Durumu Evet 30 | 100,0
Hayir - -
Rett Sendromu disinda eslik eden bir hastaligi | Evet 19 |63,3
var m1 ? Hayir 11 | 36,7
Cocugun Aldigi Destekler Ergoterapi 7 23,3
Fizyoterapi 9 30,0
Ozel Egitim 14 | 46,7

Tablo 7°de gosterildigi tlizere aragtirmaya katilim saglayan ¢ocuklarin tamami

(9%100,00; n=30) kiz ¢ocugudur. Annelerin yas ortalamasi 38,87+5,655 ve babalarin yas
ortalamasi ise 42,47+5,649’dur. Annelerin %36,7’si (n=11) lise mezunu, %30,00’1

(n=9) {iniversite, %6,7 ‘si (n=2) ilkokul ve yiiksek lisans/doktora mezunudur. Babalarin

%33,3’1 (n=10) ortaokul mezunu, %23,3’i iiniversite mezunu, %16,7’si ilkokul ve

yiiksek lisans/doktora mezunudur. Cocuklarin %26,7’si 3 yasinda (n=8), %26,7 ‘si 4
yasindan(n=8),%46,7’si (n=14) 5 yasindadir.

Cocuklarin %66,7’si (n=20) sezeryan ile dogmustur. %73,3’i (n=22) zamaninda

dogmus %26,7’si (n=8) erken dogmustur. Cocuklarin tamami (%100,00; n=30) ilag

kullanmakta olup %63,3’linde (n=19) Rett Sendromu disinda eslik eden bir hastalik
bulunmaktadir. Cocuklarin %46,72’si (n=14) Ozel Egitim destegi ve %23,3’ii

Ergoterapi destegi almaktadir.

59




Tablo 8:Cocuklar i¢in yasam Kalitesi 6l¢egine iliskin farklilik analiz bulgular:

Standart
Degisken Test N Ortalama T P
Sapma
) On Test 30 38,95 7,817
Fiziksel Iglevsellik -13,515 <0,001
Son Test 30 50,00 6,816
' On Test 30 51,00 19,046
Duygusal Islevsellik -7,487 <0,001
Son Test 30 60,16 14,883
] On Test 30 54,00 7,812
Sosyal Islevsellik -6,186 <0,001
Son Test 30 59,33 8,782
Cocuklar I¢in Yasam Kalitesi | On Test 30 47,98 8,667
.. -16,546 <0,001
Olgegi Son Test 30 56,50 7,245

Arastirmaya dahil edilen ¢ocuklarin Yasam Kalitesi Olcegion test — son test
sonuglarinda farklilik olup olmadigim1 belirlemek amaciyla gergeklestirilen analiz

bulgular1 Tablo 8’de verilmistir. Analizler sonucunda;

Cocuklar Igin Yasam Kalitesi Olgegi ve tiim alt parametrelerinin son test
sonuglart istatistiksel olarak anlamli fark elde edilmistir (p<0,05).

Fiziksel Islevsellik boyutunda son test ortalamasmim (50,00+6,816) 6n test

ortalamasindan (38,95+7,817) anlaml1 boyutta daha yiiksek oldugu,

Duygusal Islevsellik boyutunda son test ortalamasinin (60,16+14,883) &n test
ortalamasindan (51,00+19,046) anlamli boyutta daha yiiksek oldugu,

Sosyal Islevsellik boyutunda son test ortalamasmnin (59,33+8,782) &n test
ortalamasindan (54,00+7,812) anlamli boyutta yiiksek oldugu,

Cocuklar Igin Yasam Kalitesi Olceginde son test ortalamasinin (56,50+7,245) 6n test
ortalamasindan (47,98+8,667) anlamli boyutta daha yiiksek oldugu belirlenmistir.

Tablo9: Duyu ve motor fonksiyonlarina iligkin farklihk analiz bulgular

Standart

Degisken Test N Ortalama 'z P
Sapma

Regiilasyon (Aktivite Seviyesi | On Test | 30 4,30 1,896

) 8,426 <0,001

ve Dikkat) Son Test | 30 1,66 1,493

Dokunmanin Duyusal Olarak On Test 30 416 2,182

. _ -4,504* | <0,001

Islenmesi Son Test | 30 1,80 0,996
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Hareketin ~ Duyusal  Olarak | On Test | 30 2,26 2,016
. . . 0,000* | 1,000
Islemlenmesi-Hiporeaktif Son Test | 30 2,26 2,016
Hareketin ~ Duyusal  Olarak | On Test | 30 3,03 3,528
. . . -1,633* | <0,001
Islemlenmesi-Hiperreaktif Son Test | 30 2,90 3,325
On Test 30 9,16 0,647
Duygusal Olgunluk 15,137 | <0,001
Son Test | 30 3,70 1,985
Hareket Olgunlugu  (Motor | On Test | 30 13,13 0,345
. -4,649 <0,001
Planlama ve Koordinasyon) Son Test | 30 9,13 2,177

*Wilcoxon Isaretli siralar Testi

Arastirmaya dahil edilen ¢ocuklarin Duyu ve Motor Fonksiyonlar1 6n test — son

test sonuglarinda farklilik olup olmadigimi belirlemek amaciyla gergeklestirilen analiz

bulgular1 Tablo 9’da verilmistir. Analizler sonucunda;

Hareketin duyusal islemlemlenmesi parametresi hari¢ tiim alt parametrelerinin

son test sonuglarministatistiksel olarak anlamli fark oldugu saptanmustir (p<0,05).

Regililasyon (Aktivite Seviyesi ve Dikkat) boyutunda 6n test ortalamasinin
(4,30+1,896) son test ortalamasindan (1,66+1,493) anlamli sekilde ytiksek oldugu,

Dokunmanin Duyusal Olarak Islenmesiboyutunda ©n test ortalamasinin

(4,16+2,182) son test ortalamasindan (1,80+0,996) anlamli sekilde yiiksek oldugu,

Hareketin  Duyusal

Olarak

Islemlemesi-Hiperreaktifboyutunda  &n

test

ortalamasinin (3,03+3,528) son test ortalamasindan (2,90+3,325) anlamli sekilde yiiksek

oldugu,

Duygusal Olgunluk boyutunda 6n test ortalamasmnin (9,16+0,647) son test

ortalamasindan (3,70+1,985) anlamli sekilde yiiksek oldugu,

Hareket Olgunlugu (Motor Planlama ve Koordinasyon) boyutunda on test

ortalamasinin (13,13+0,345) son test ortalamasindan (9,13£2,177) anlamli sekilde daha

yiiksek oldugu belirlenmistir.

Tablo 10: Fonksiyonelbagimsizlik dl¢iimiine iliskin farklihk analiz bulgular:

Standart

Degisken Test N Ortalama t P
Sapma

Kendine Bakim On Test | 30 11,00 1,231 -7,040 <0,001
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Son Test | 30 12,50 1,106
On Test 30 4,20 1,323
Sfinkter Kontrolii -3,798 <0,001
Son Test | 30 4,76 1,040
On Test 30 11,26 1,311
Transfer -4,958 <0,001
Son Test | 30 11,83 1,085
On Test 30 6,40 1,328
Yer Degistirme -0,421 0,677
Son Test | 30 6,46 0,973
) On Test 30 5,40 0,932
Iletisim -2,536 0,017
Son Test | 30 5,63 0,808
On Test 30 7,96 1,607
Sosyal Durum -4,039 <0,001
Son Test | 30 8,56 1,454
. On Test 30 46,23 3,047
Fonksiyonel Bagimsizlik Ol¢timii -7,493 <0,001
Son Test | 30 49,76 2,762

Arastirmaya katilan ¢ocuklarm Fonksiyonel Bagimsizlik Olgiimii 6n test — son
test sonuglarinda farkliik durmunu incelemek hedeflenerek gergeklestirilen analiz

bulgular1 Tablo 10’da verilmistir. Analizler sonucunda;

Fonksiyonel Bagimsizlik Olgegi alt parametrelerinde yer degistirme parametresi
hari¢ tiim son test sonuglarmin istatistiksel olarak anlamli fark oldugu saptanmustir

(p<0,05).

Kendine Bakim boyutunda son test ortalamasimin (12,50+1,106) 6n test
ortalamasindan (11,00+1,231) anlaml sekilde daha yiiksek oldugu,

Sfinkter Kontrolii boyutunda son test ortalamasinin (4,76+1,040) On test
ortalamasindan (4,20+1,323) anlamli sekilde daha yiiksek oldugu,

Transfer boyutunda son test ortalamasinin (11,83+1,085) 6n test ortalamasindan
(11,26+1,311) anlamli sekilde daha yiiksek oldugu,

Iletisim  boyutunda son test ortalamasinin  (5,63+0,808) on  test
ortalamasindan(5,4040,932) anlamli sekilde daha yiiksek oldugu,

Sosyal Durum boyutunda son test ortalamasimin (8,56+1,454) On test
ortalamasindan (7,96+1,607) anlaml sekilde daha yiiksek oldugu,
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Fonksiyonel Bagimsizhk Olciimii boyutunda son test ortalamasmin
(49,76+2,762) on test ortalamasindan (46,23+3,047) anlamli sekilde daha yiiksek

oldugu belirlenmistir
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5. TARTISMA

Calismamizda Rett Sendromu tanist almis ¢ocuklar Ergoterapi perspektifinden
degerlendirildi. Ergoterapi bireylerin yasam kalitesini arttirmakta, sahip oldugu
fonksiyonlar1 ve becerileri gelistirmekte, duyusal sistemlerini diizenlemekte dnemli rol
oynamaktadir. Rett Sendromlu g¢ocuklarin da yasam Kalitelerini arttirilmasinda ve
cocuklarin giinliikk yasam becerilerinin gelistirilmesinde Ergoterapinin multidispliner ve

interdisilpiner bir bakis agisiyla yarar saglayacagini diisiinmekteyiz.

Rett Sendromu olan g¢ocuklarda etkilenimleri olabildigince aza indirebilmek,
cocuklarin yasam kalitelerinde artig saglayabilmek, toplum icinde katilim saglamak
ozellikle yasitlar1 ile oynamak ve yasitlari ile etkilesimlerini gliclendirmek, sosyal ve
duygusal acidan desteklemek, stres ve kaygidan uzak tutmaya calisarak ve biligsel

olarak destek saglamak ile miimkiindiir.

Kaufman ve ark. (2024) tarafindan yiiriitilmiis ¢alismada, Rett Sendromunun
temel Ozellikleri olan el fonksiyonu, el stereotipleri, iletisim ve motor bozukluklari ile
6z bakim sorunlarinin oldugunu ve bu g¢ocuklarin yasam kalitelerini olumsuz yonde
etkiledigi sonucuna varmaktadir (Kaufman ve ark, 2024). Yaptigimiz caligsmada,
kullanilan Cocuklar i¢in Yasam Kalitesi 6lgeginde de benzer sekilde sonug vermektedir.
Uygulanan alt1 haftalik miidahaleler sonucunda elde edilen bulgularda motor planlama,
duyusal entegrasyon ve ince motor becerileri {izerinde yapilan miidahaleler sonucunda

yasam kalitesinde artig gozlemlenmistir.

Rett Sendromlularda yiiriime yetenegi, beslenmesi, uyku sorunlar1 ve davranigsal
anormalliklerin Rett Sendromlularin yasadigi hayat kalitesinde belirgin bir diisiise
neden oldugu belirtilmektedir (Mendoza ve ark.,2021). Calismamizda, Ergoterapi
miidahalelerinin Rett Sendromlu ¢ocuklarin fiziksel, duygusal ve sosyal fonksiyonellik
konularinda énemli gelismeler sagladigi goriilmektedir. Cocuklar Igin Yasam Kalitesi
Olgegi uygulamalarma gore 6zellikle fiziksel fonksiyonellik alaniile elde edilen olumlu
sonuclar, motor becerilerdeki ilerlemelerin giinlilk yasam aktivitelerinin artirilmasinin
desteklendigini gostermektedir. Rett Sendromlu ¢ocuklarin, motor ve sosyal alanlardaki
kisithiliklarin yagam kalitesinde onemli miktarda iyilegsmesi ve bu alanlara yonelik

Ergoterapi miidahalelerinin faydali oldugu sonucuna varilmstir.
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Downs ve ark. (2018) 6 yasindan kii¢iik 12 tane Rett Sendromlu ¢ocuk ile
yaptiklar1 ¢alismada motor Ogrenme becerilerine odaklanmistir.  Uygulanan
miidahalenin sonucunda her bir miidahalede bir 6nceki doneme goére ¢ocuklarin denge
ve vyiiriiyiis becerilerinin gelistigini, cocuklarin bagimsiz yiirimeye basladigini
gostermektedir. Kaba motor gelisimleri, bagimsiz oturma ve yiirime, ayaga kalkma,
merdivenleri inip ¢ikma becerilerinin  olumlu  etkilendigi  gozlemlenmistir
(Downs,2018). Yaptigimiz ¢alismada miidahale Oncesi uygulanan yasam kalitesi
Ol¢egine bagl fiziksel islevsellik alt parametrelerinde ciddi zorluklar yasandigi tespit
edilmistir. Bu alt parametrede en ¢ok ylirlime becerisini gerceklestirirken zorlandigi
bulunmustur. Yasanan bu olumsuzluklar dogrultusunda cocuklara uygulanan 6zgiin
programlar sonucunda bu veriler tekrar degerlendirildiginde olumlu sonuglar
gbézlemlenmistir. Miidahaleler esnasinda kaba motor becerilerde gelismeler
saglanmistir. Yiirlime yetenegi yasam kalitesindeki etkisine vurgulariyla uyumludur. Bu
acidan Rett Sendromuna sahip ¢ocuklarda yaptigimiz miidahaleler literatiirle paralellik

gostermekte ve literatiire katki saglamaktadir.

Uyku sorunlar1 nérogelisimsel bozukluk yasayan ¢ocuklarda sik rastlanan bir
problemdir. Ozellikle gece sik uyanma, uykuya dalarken zorluklar yasama, uykuyu

stirdiirmede zorluklara, uyku-uyaniklik bozukluklarina rastlanmaktadir (Cartum,2014) .

Downs ve ark. (2018) vyiirittikleri c¢aligmada Rett Sendromlu ¢ocuklarin
cogunda uyku problemlerine rastlandigini bulmustur. Uyku probleminin 0-5 yas arasi
Rett Sendromlu ¢ocuklarda sorunlar yaratigini incelemistir. Genel uyku bozuklugu

probleminde, uygulanan 6lgek sonucunda yiiksek puanlar alinmistir (Downs,2018).

Yapilan c¢alismada da ¢ocuklarin Ergoterapi miidahaleleri oncesi uyumakta
giicliik cektigi, uykuya dalmakta zorlandigi, uyku diizenlerinde belirgin bozulmalar
meydana geldigi gozlemlenmistir. Uyku kalitesindeki diisiis, cocuklarin giinliik yasam
aktivitelerine katilimini siirladigini daha isteksiz katilim sagladigr gozlemlenmistir.
Diisiik uyku kalitesi sosyal islevsellik ve duygusal regiilasyon iizerinde olumsuz etkilere
yol agmistir. Ergoterapi miidahaleleri sonrasi uyku kalitesinde artis ile sosyal islevsellik
alaninda olumlu sonuglar elde edilmistir. Bu nedenle, Rett Sendromlu ¢ocuklarda
Ergoterapi miidahaleleri uygulanirken, uyku diizeninin iyilestirilmesine yonelik ek
stratejilerin de g6z Oniinde bulundurulmasi gerekmektedir. Buldugumuz bu sonuglar

dogrultusunda benzer ¢alismalar1 literatiir bakimindan desteklemektedir.
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Beslenme problemleri Rett Sendromlu ¢ocuklarda sik rastlanan bir durumdur.
Cok az sayida cocuk bagimsiz yemek yiyebilmektedir.2 yasindan 5 yasina kadar olan
siirecte cocuklarin yemek yeme esnasinda ailelere bagimli oldugu bulunmustur (Seddon
ve Khan,2003). Mevcut calismada da uygulanan fonksiyonel bagimsizlik anketi
sonuclar1 dogrultusunda ¢ocuklarin kendine bakim becerilerinin bir alt parametresi olan
yemek yeme alaninda belirgin zorluklar yasadigi gozlemlenmistir. Cocuklarin ¢ogu
yardima ihtiya¢ duyarak yemeklerini yemektedir. Bazilar1 fiziksel yardim ile bazilari ise
ailenin sozel yardimi ile yemek yemektedir. Uygulanan Ergoterapi miidahaleleri ile
bagimsiz yemek yeme becerilerini destekleyen aktiviteler uygulanmasina ragmen,
motor becerilerdeki sinirliliklar ve oral motor giigliikler, ¢ocuklarin beslenme stirecinde
tam bagimsizlik kazanmalarini zorlastirdigi disiiniilmektedir. Bu durum hem fiziksel
fonksiyonlarin hem de duyu-motor entegrasyonunun beslenme siirecindeki roliinii
vurgulamaktadir. Bu nedenle, Rett Sendromlu c¢ocuklarda yemek yeme becerilerini

gelistirmek amaciyla multidisipliner bir yaklasim benimsenmelidir.

Normal gelisim gosteren ¢ocuklarda gbz temas: orani yiiksektir. Goz temasini
sosyal etkilesim diizenlemek ve duygular iletmek i¢in kullanilir. Rett Sendromunda goz
temasisinirhidir. Ancak Rett Sendromlu kizlar g¢evrelerine karsi ilgili veya dikkatli
olduklarin1 gosteren dogrudan bir géz bakist olusturmaktadir. Ebeveynler bu durumu
etkilesime girme istegi olarak tanimlamaktadir. G6z temas1 sozsiiz iletisimde dnemli bir
tinsiiz oldugundan ¢ocuklar sosyal islevsellik alanlarinda zorluklar yasamaktadir (Zhang
ve Spruyt, 2023). Mevcut calismada da sosyal islevsellik ve iletisim becerileri
degerlendirildiginde, ¢ocuklarin goz temasindaki sinirliliklarin sosyal etkilesimlerini

kisitladig1 ve sosyal bag kurma siireclerini zorlagtirdig1 goriilmiistiir.

Calismamizda elde edilen bulgular, goz temasi kullaniminin sosyal etkilesim ve
ozellikle yasitlar1 ile iletisim siireglerinde kritik bir rol oynadigin1 ve bu alandaki
kisitliliklarin sosyal uyumu zorlastirdigini gdstermektedir. Rett Sendromlu ¢ocuklar,
dogrudan goz bakisi ile gevrelerine karsi ilgili olduklarimi gostermelerine ragmen, goz
temasinin siirekliliginde ve amacina yonelik kullaniminda zorluk yasayabilmektedirler.
Ozellikle yasitlar1 ile oyun oynayamamasi, yasitlar1 ile oyun oynarken geri kalmas,
yasitlart tarafindan alay edilmesi gibi sosyal islevsellik alanlarinda miidahale 6ncesi
elde edilen degerlerin ciddi sorun yaratmasmna goz temasmin etkisi oldugu

distiniilmektedir. Bu durum, ¢ocuklarin sosyal etkilesimi baglatma ve siirdiirme
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becerilerini olumsuz etkileyerek, sosyal islevsellik alaninda smirliliklara yol
acmaktadir. Sosyal beceri gelisimini desteklemek amaciyla yapilan Ergoterapi
miidahalelerinin, 0zellikle g6z temasi1 baglatma ve silirdiirme becerilerini hedef alacak

sekilde yapilandirmasi ile cocuklarda olumlu sonuglar elde edilmistir.

RTT’li ¢ocuklar dispraksi, duyusal olarak asir1 duyarli olma ve duyusal isleme
problemleri yasamaktadir.Dispraksi veya praksis yetersizlikleri, bir nesneyle ne
yapilacaginadairbirfikir olusturamama durumudur.Bir gorevle ilgili dnceki deneyimleri
diizenlemek veya hatirlamak, nesneler ile etkilesim kurmak igin gerekli olan hareket
dizisini planlamak, nesnelerle islevine uygun etkilesime girmek icin kol veya viicut
hareketinin zamanlamasini, mesafesini, kuvvetini ve kapsamimi degerlendirme

problemlerini igermektedir (May Benson ve Cermak,2007; Miller ve ark.,2007).

Hareketi planlamak ve uygulamak i¢in beden farkindaligina sahip olmak
gerekmektedir. Viicudun sekli konumsal ozellikleri ve viicut pargalarinin uzayda
konumlanmasi hissi, isinin hareket etmesi esnasinda cilt, kaslar ve eklemlerden gelen
mevcut veya bir onceki duysal girdilerden tiiketilmektedir. Gelismemis bir viicut semasi

fiziksel zorluklara yol agmaktadir (Morasso ve ark.,2015).

RTT'li cocuklar niyetten eyleme geciste zorluk g¢ekerler, bunun sonucunda sozel
isteklere kars1 motor tepkileri yavaslar veya hi¢ gelmediginde ise bu eylemleri taklit
etmekte zorlanmaktadirlar. Klinik uygulamada, RTT'li bir gocuk &zellikle ilgisini ¢eken
bir nesneye veya yiyecege uzanabilir (nesne ye bakarken siirdiiriilen gorsel dikkat, iKi
tarafli dikkat veya yiiz ifadesiyle kanitlandigi gibi), ancak ¢ocugun kolu sikismis gibi
goriinmektedir. Cocuk, kollarimi ve ellerini nasil konumlandiracagini, nesnelere ulasmak
ve kavramak icin hareketleri nasil koordine edecegini bilmiyor gibi goriinmektedir ve
cocuga yonerge verildiginde hareketleri taklit etmekte giigliik ¢eker. Bu fiziksel
engeller, hedef erisimini, el fonksiyonunu ve giinliik yagam rutinlerine katilimi ciddi
sekilde kisitlamaktadir. Tiim bu zorluklarin nedeniyle RTT'li kisilerin ve ailelerinin
yasam kalitesinde 6nemli bir azalmaya neden olmaktadir (Miller ve ark.,2007; Downs J
ve ark.,2014). Calismamizda da benzer sekilde, motor planlama becerilerinde ciddi
smirliliklar tespit edilmistir. Motor planlama ve hareket baslatmadaki zorluklarin,
cocuklarin gilinlik yasam aktivitelerine katilimin1 siirlandirdigr  goriilmiistiir. Bu
durum, duyusal-motor siirecler arasindaki koordinasyon eksikligine isaret etmektedir.

Cocuklarin hareket baslatmada yasadig1 zorluklar, proprioseptif ve vestibiiler girdilerin
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yeterince islenememesiyle iligkilendirilebilir. Ergoterapi miidahaleleri sonrasinda
gozlemlenen gelismeler, c¢ocuklarin motor hareketlerini baslatma ve uygulama
siireclerinde olumlu destekler saglamistir.

Duyusal biitiinleme sorunlari, motor planlama eksiklikleriyle birlestiginde,
¢ocuklarin nesnelere ulasmasini, kavramasini ve motor becerilerini etkili bir sekilde
kullanmasini engellemektedir. Ayrica, sdzel veya fiziksel yonlendirmelere yanit verme
siireclerinin yavas olmasi, iletisim ve sosyal etkilesim agisindan da 6nemli siirlamalar
olusturmaktadir. Bu nedenle, Ergoterapi miidahalelerinde duyusal-motor entegrasyonu
destekleyen aktivitelerin dnceliklendirilmesi biiyiik 6nem tagimaktadir.

Yaptigimiz ¢alismada da motor planlama ve hareket baglatmadaki zorluklar,
glinliik yasam aktivitelerine katilim1 da ciddi sekilde etkiledigi gozlemlenmistir. Yemek
yeme, giyinme, oyun oynama ve sosyal etkilesimlerde bu kisitlamalar belirgin hale
geldigi alanlardir. Ozellikle, kendi kendine beslenme gibi bagimsizlik gerektiren
aktivitelerde RTT'li ¢ocuklarin ellerini ve agizlarim1 koordine etmekte giicliilk ¢cekmesi
hem fiziksel hem de psikososyal agidan zorluklar yarattigi gozlemlenmistir. Ergoterapi
miidahaleleri 6ncesi bu tiir zorluklarin ailelerin bakim yiikiinii artirarak yasam kalitesini
olumsuz etkiledigini ortaya koymaktadir. Ergoterapi uygulamalarinda RTT'li ¢ocuklarin
duyusal farkindaligin1 artirmaya, hareket baslatmay1 kolaylastirmaya ve giinliilk yasam
aktivitelerine katilimi desteklemeye yonelik kullanilan yaklasimlar literatiir ile benzerlik

gostermektedir.
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6.SONUC VE ONERILER

3-5 yas aras1 Rett Sendromlu ¢ocuklarda Ergoterapi miidahalelerinin etkKisini
incelemek i¢in gerceklestirdigimiz calismamizda belirtilmis olan sonug¢ ve Oneriler yer

almaktadir:

Calismada elde edilen bulgular, Ergoterapi uygulamalarimin Rett Sendromlu
cocuklarin yasam kalitesini ve fonksiyonel bagimsizli§i iizerinde pozitif etkisi

olabilecegi gozlemlenmistir.

Yasam Kalitesi Olceklerinde, Ergoterapi uygulamalarinin ardindan fiziksel,
duygusal ve sosyal iglevsellik alanlarinda iyilesmeler sagladigi ortaya koymustur.
Ozellikle fiziksel islevsellik boyutunda gozlenen anlamli artis, ergoterapi
uygulamalarinin ¢ocuklarin motor becerilerini ve gilinliikk yasam aktivitelerine

katilimlarini olumlu yonde etkiledigi diisiiniilmektedir.

Duyu ve Motor Fonksiyonlar1 sonuglari ise Ergoterapi uygulamalarinin
cocuklarin duyu diizenleme becerilerini ve motor planlama yeteneklerini gelistirmede
etkili oldugunu gostermistir. Ozellikle regiilasyon, dokunma, hareketin duyusal olarak
islenmesi ve duygusal olgunluk boyutlarinda gozlenen anlamli iyilesmeler bu sonucu

desteklemektedir.

Fonksiyonel Bagimsizlik Olgiimii sonuglari da Ergoterapi uygulamalarmin
cocuklarin kendine bakim, sfinkter kontrolii, transfer ve sosyal durum gibi alanlardaki

bagimsizliklariin arttigi gozlemlenmistir.

Calismada elde edilen bulgular, Rett Sendromunun nérogelisimsel bir bozukluk
olarak 6zellikle duyusal regiilasyon ve motor islevlerde ciddi zorluklara neden oldugunu
gostermektedir. Ancak bu calisma bireysellestirilmis Ergoterapi yaklagimlari ile
cocuklarinduyusal girdilerin diizenlemeyi, stereotipik hareketlerin azalmasini ve
cocuklarin ¢evreleriyle daha etkin bir sekilde etkilesim kurmasini hedeflemistir.
Bununla birlikte, sosyal katilimin artmasi, hem cocuklarin ¢evrelerini daha anlamh bir

sekilde algilamalarin1 hem de kendilerini ifade etmelerini kolaylastirmistir.
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Ergoterapi uygulamalarinin, Rett Sendromlu ¢ocuklarin yasam kalitesini ve
bagimsiz islevlerini gelistirmede yardimci bir yaklasim oldugu goriilmektedir. Ancak,
baz1 6zel alanlarda kaydedilen ilerlemelerin sinirli kalmasi, daha uzun siireli ve yogun

Ergoterapi ¢calismalarinin gerekliligini gostermektedir.

Rett Sendromlu ¢ocuklarin ailelerinin Ergoterapi siireclerine etkin katilima,
cocuklarin terapi seanslar1 disinda da desteklenmesi i¢in Onemli bir olanaktir.
Ebeveynler seans iginde Ogretilen tiim becerilerin ev i¢i ve hayat rutinlerde nasil
uygulanabilecegini 6grenmelidir. Bu bilgi, c¢ocugun becerilerini daha islevsel
kullanmasma ve farkli ortamlara aktarmasina yardimci olur. Aileler, ¢ocuklarinin
giinlik yasamda karsilastigi zorluklar1 farkina varip zorluklari nasil yenebilirler
ksiminda egitilmeli ve siirece dahil olmalidir. Cocuklarinin ihtiyaglarimi ve
karsilagtiklar1 giicliikleri terapistlerle danisarak, miidahale programlarinin daha etkin

sekilde planlanmasina katki saglayabilirler.

Ergoterapistlerin ailelere rehber olarak ve destek gostererek, miidahale
programlarinin etkinligini artirmanin yan sira, ¢cocugun dogal ortaminda daha kapsamli

bir destek ag1 olusturulmasina da yardimci olabilir.

Her ¢ocugun bireysel ihtiyaglart farkli oldugundan, genel bir miidahale programi
uygulanamaz. Tiim g¢ocuklar i¢in ayn1 diizeyde fayda saglamasi beklenemez. Caligmada
uygulanan Ergoterapi miidahalelerinin zamani1 ve seans sayisi, her ¢ocuk igin yeterli
gelmeyebilir. Sik ve uzun siireli terapiler, daha belirgin gelismeler saglayabilir.
Cocuklarin rehabilitasyon siireglerinin detayli bir bakis acisiyla ele alinabilmesi i¢in
disiplinler arast yaklasimlar benimsenmelidir. Bu, alandaki bilgi birikimine 6nemli

katkilar sunacaktir.

Bu c¢alisma, Ergoterapi uygulamalarinin Rett Sendromlu cocuklarin yasam
kalitesini ve bagimsiz islevlerini gelistirmede roliiniin oldugunu gostermektedir. Ancak,
bu alanda daha fazla arastirma yapilmasi, ergoterapi uygulamalarmnin etkinligini
artirmak ve bu ¢ocuklarin yasamlarini daha iyi hale getirmek i¢in kritik dneme sahiptir.
Gelecekteki c¢alismalar, farkli miidahale yaklasimlarini ve bunlarin uzun vadeli

etkilerini incelemelidir.
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Gelecekte arastirilmayr hedeflenen arastirmalarin farkli miidahale protokollerini
karsilastirmasi, ailenin bu siirece sagladigi katki ve katilimlarinin  etkisini
degerlendirmesi, ailelere verilmesi gercken egitimler ile bireysel danigsmanliklar

saglayarak bu siireg ile ilerlerler.

Sonu¢ olarak, Ergoterapi Rett Sendromlu cocuklarin yasam kalitesini ve
fonksiyonel bagimsizlik kazanmakta rolii etkindir. Ancak, bu boliimde daha fazla
arastirma yapilmave multidisipliner ve interdisipliner yaklasimlarinin benimsenmesi, bu
cocuklarin yasamdalarindaki yeri oldugundan dah iyi olmasi i¢in ciddi etkiye sahiptir.
Ailelerin  aktif katilimi, terapi siireclerinin basar1 sekilde devam etmesini

desteklemektedir.

Bu calisma, Ergoterapi miidahalelerinin Rett Sendromlu g¢ocuklar tizerindeki
etkilerini degerlendiren Onemli bulgular sunmaktadir. Ancak bazi smrliliklar
mevcuttur. Oncelikle, calisma 6rneklemimiz 30 cocuk ile smirhidir ve daha biiyiik
orneklem gruplarinda benzer arastirmalar yapilarak bulgularin genellenebilirligi

artirtdmalidir.

Miidahalelerin uzun vadeli etkileri degerlendirilememistir. Gelecekteki
caligmalar, ¢ocuklarin motor becerilerindeki ve sosyal islevselliklerindeki gelisimlerin
stirdiirtilebilirligini incelemek i¢in daha uzun takip siireleri igermelidir. Ayrica, bireysel
farkliliklar, ¢ocuklarin  yanitlarim1  etkileyebileceginden, daha  Ozellestirilmis

degerlendirme yontemleri kullanilabilir.

Son olarak, calismada kullanilan Olgeklerin her biri c¢ocuklarin gelisimsel
stireclerini degerlendirmede yararli olsa da, Rett Sendromunun kendine 6zgii baz1 motor
ve sosyal kisitlamalarimi tam anlamiyla Olgemeyebilir. Bu nedenle, gelecekte daha

kapsamli degerlendirme araglarinin entegrasyonu onerilmektedir.
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EKLER

Ek1.Sosyodemografik Bilgiler Formu

Anne Yast1:
Baba Yast:

Anne Egitim Durumu:

e Okuryazar degil

e Ilkokul
e Ortaokul
e Lise

e Universite
e Yiiksek Lisans/Doktora

Baba Egitim Durumu:

e Okuryazar degil

e ilkokul
e Ortaokul
e Lise

e Universite
e Yiiksek Lisans/Doktora

Cocugun yasi:

3
o 4
5

Dogum sekli:

e Normal
e Sezeryan

Dogum zamani:

e Zamaninda
e FErken dogum
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Cocugunuzun diizenli olarak kullandig bir ila¢c var m1?
e [Evet
e Hayir

RettSendromu disinda eslik eden bir hastaligi var mi ?:
e FEvet
e Hayrr

Cocugunuz asagidaki desteklerden birini aliyor mu ?:

e Ergoterapi
e Fizyoterapi
e Ozel Egitim
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Ek 2.Cocuklar i¢in Yasam Kalitesi Olcegi Degerlendirme Formu

Bir sonraki sayfada ¢ocugunuz i¢in sorun olabilecek durumlarin listesi bulunmaktadir.
Liitfen son bir aylik siire i¢inde her birinin ¢ocugunuz i¢in ne kadar sorun

olusturdugunu daire i¢ine alarak belirtiniz.

Eger cocugunuz i¢in hi¢bir zaman sorun degilse: 0

Eger ¢ocugunuz i¢in nadiren sorun oluyorsa: 1

Eger cocugunuz icin bazen sorun oluyorsa :2

Eger cocugunuz i¢in siklikla sorun oluyorsa :3

Eger cocugunuz i¢in hemen her zaman sorun oluyorsa :4

Burada yanlis ya da dogru cevaplar yoktur. Eger herhangi bir soruyu anlayamazsaniz

liitfen yardim isteyiniz.
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Son bir ay icinde asagudakiler cocufunuz icin ne kadar sorun yaratn?

Hichir | Nadiren | Bazen | Sikhikla | Hemen
Fiziksel islevsellik ile ilgili sorunkar zZaman her
zaman
1. Yoramek 0 | 2 3 B
2. Kosmak 0 1 2 3 4
3. Oyun oynamak ya da egzersiz yapmak 0 | 2 3 4
4. Adur bir sey kaldimak 0 | 2 3 4
3. Banyo yapmak 0 1 2 3 4
6. Oyuncaklanm toplamakta yardun etmek 0 | 2 3 B
7. Acisinm va da agnsimin olmass 0 1 2 3 4
8. Dagok enerii dilzey: 0 1 2 3 4
Hichir | Nadiren | Bazen | Sikhkla | Hemen
Duygusal islevsellik ile ilgili sorunlar ZA k. her
zaman
I. Korkmug ya da drkmils hissetimek 0 1 2 3 4
2. Hoziinld ya da izg0n hissetmek 0 | 2 3 4
3. Ofkeli hissetmek 0 1 2 3 4
4. Uyumakta zocluk cekmek 0 | 2 3 4
5. Endise duymak 0 1 2 3 4
Higbir | Nadiren | Bazen | Sikhikla | Hemen
Sosyal islevsellik ile ilgili sorunlar zZaman her
zaman
L. Yagstlan ile oyun oynayamamass 0 l 2 3 4
2. Yagutharinn onunla oynamak istememesi 0 1 2 3 -
3. Yagatlans tarafindan alay edilmest 0 | 2 3 4
4. Yagatlarinan yapabildigi seyleri yapamamass 0 l 2 3 4
5. Yagatlarsyla oyun oynarken gen kalmasy 0 | 2 3 4
Asafidaki béliimil, eger cocufunuz kres ya da anaokuluna gidivorsa doldurunuz.
Highbir | Nadiren | Bazen | Sikhikla | Hemen
Okul ile ilgili sorunlar zaman her
zaman
1. Kres-anaokulu faaliyetlerini 0 | 2 3 4
yagitlan gibi yapamamasg
2. Kendini iyi hissetmedigi icin 0 1 2 3 4
Kreg-anaokuluna gidememesi
3.Doktora ya da hastancye gittidi igin 0 | 2 3 4
kreg-anaokuluna gidememesi
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Ek3 Okul Oncesi Cocuklarda Duyu ve Motor Fonksiyon Anketi

Cocugunuzun Adi:
Cinsiyeti:

Tarih:
Cocugunuzun Dogum Tarihi:
Anketi Uygulayanin Adi:

Yonergeler: Bu anket, cocugun ilgili alanlardaki gelisimini ve fonksiyonlarini 6lgmek icin
ebeveynler, 6gretmenler ya da ¢ocuk sagligi alaninda calisan uzmanlar tarafindan doldurulabilir.
Anketin 3 ve 4 yaslar icin gecerliligi vardir ancak 5 yas icin de kullanilabilir. Tiim alt 6l¢eklerinin
skorlarini ayri ayri toplayin ve bu skoru o alt basliga ait olan kutunun icine yazin.

A. Regiilasyon (Aktivite Seviyesi ve Dikkat)

Cocugunuz:

1. Cogu zaman huysuzdur veya ¢abuk 6fkelenir EVET (1) HAYIR (0)

2. Cogu zaman size yapisir EVET (1) HAYIR (0)

3. Cok aktif ve sakinlestirmesi zordur EVET (1) HAYIR (0)

4. Cevredeki sesler/goruntiler vs sebebiyle cok heyecanlanir EVET (1) HAYIR (0)

5. isitsel ya da gorsel uyaranlar dikkatini dagitir EVET (1) HAYIR (0)

6. Sessiz olmasini ya da dikkatini vermesini istediginizde yerinde duramaz ve kipir kipirdir
EVET (1) HAYIR (0)
Toplam:

Cocugunuz:

B.Dokunmanin duyusal olarak islenmesi

1.Ellerini, yliziinQ, sagini yikamaktan ya da banyo yapmaktan dolayi hosnutsuzdur EVET (1)
HAYIR (0)

2. Baskalariyla carpistigindan sikayet eder EVET (1) HAYIR (0)

3. Purizlu yiyecekleri (cigneme gerektiren, gevrek) ya da yeni yiyecekler denemekten dolayi
hosnutsuzdur EVET (1) HAYIR (0)

4. Bazi kiyafetlerin onu kasindirdigindan, fazla siki oldugundan ya da etiketinden sikayet eder
EVET (1) HAYIR (0)

5. Cogu zaman baska ¢ocuklarla ¢arpisir, onlari iter ya da fazla sert oynar EVET (1) HAYIR (0)
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6. Ya sadece ¢ok hafif kiyafetler tercih eder ya da sicak havada bile uzun kollu kiyafetleri tercih
eder EVET (1) HAYIR (0)

7. Cok fazla gidiklanir EVET (1) HAYIR (0)

8. Fiziksel olarak aci verici olaylara normalden fazla tepki verir ya da ¢ok az tepki verir (hangisi
oldugunu yuvarlak icine aliniz) EVET (1) HAYIR (0)

9. Gruptan geri ¢cekilme ya da yakin mesafeden hoslanmama egilimi vardir EVET (1) HAYIR (0)
Toplam:
C. Hareketin duyusal olarak islemlenmesi

Bu alt dlgegin ilk bolimi hareket uyarimlarina normalden daha az tepki gosterdigini
diisunduglniz (hiporeaktif) cocuklara ait; ikinci bolimi ise harekete normalden fazla duyarh
ve toleransi diistk oldugunu diisinduginiz (hiperreaktif) cocuklara aittir.

Cocugunuz:

1.0yun alanlarindaki hizli hareket eden ya da donen aletlere ilgi gosterir ve kolay kolay basi
donmez EVET (1) HAYIR (0)

2. Platformda ylrimek ya da kosmak yerine atli karincanin tstiinde kalmak ister EVET (1)
HAYIR (0) 3. Evde 6zellikle mobilyalarin izerinde ziplamak, sandalyede sallanmak ya da dénmek
gibi aktivitelerden hoslanir EVET (1) HAYIR (0)

4. Bas asagl durmaktan hoslanir EVET (1) HAYIR (0)

Toplam:

Cocugunuz:

1.Salincak ya da kaydiraga binmek istemez ya da temkinli biner EVET (1) HAYIR (0)

2. Ayaginin yerden kalkmasindan hosnut degildir (sandalyede ayaga kalkmak, ziplamaca
oyunlari) EVET (1) HAYIR (0)

3. Denge ile ilgili zorluk yasar (6r: merdiven ¢ikmakta) veya cabuk diiser EVET (1) HAYIR (0)
4. Yuksekten veya bir yere tirmanmaktan korkar EVET (1) HAYIR (0)

5. Beklenmedik hareketlerden ya da baskasinin onu hareket ettirmesinden hosnutsuzdur EVET
(1) HAYIR (0)

6. Yeni hareketler denemekten hosnutsuzdur ya da yeni hareketleri 6grenmede zorluk ¢ceker
EVET (1) HAYIR (0)

7. Araba, ucak ya da hareket eden tasitlar (asansor dahil) onu tutar EVET (1) HAYIR (0)
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D.Duygusal Olgunluk

Cocugunuz:

1.Bebek, araba gibi oyuncaklari kullanarak sirali ve konusu olan sembolik oyunlar oynamayi
tercih etmez (6r: bebek uyanir, giyinir, kahvalti eder...) EVET (1) HAYIR (0)

2. Oynamak istedigi oyuna sizi dahil etmez EVET (1) HAYIR (0)
3. Yetiskini duygusal yakinhk ve sefkat i¢in aramaz EVET (1) HAYIR (0)

4. Kararlilik, kesif ya da agresyon iceren sembolik oyunlar oynamayi tercih etmez (6r: askerleri
savastirma, arabalari yaristirma, birinin evine gitmek icin yolculuga ¢ikma) EVET (1) HAYIR (0)

5. Karsidan karsiya gegerken sizi beklemesi gerektigi gibi kurallari anlamaz EVET (1) HAYIR (0)

6. Davranislarinin bir sonucu oldugunu anlamaz (6r: yaramazlik yaparsa ceza alacagini, iyi
davranirsa sizin memnun olacaginizi) EVET (1) HAYIR (0)

7. Ofke krizlerini atlatmak uzun siirer (10 dkdan fazla) EVET (1) HAYIR (0)
8. Akranlariyla oynamakta zorluk ¢eker EVET (1) HAYIR (0)
9. Rutindeki degisiklikleri sevmez ve her seyin ayni olmasini ister EVET (1) HAYIR (0)

10. Tehlikenin farkinda degildir ve gogu zaman yaralanmayla sonuglanan riskli davranislari
vardir EVET (1) HAYIR (0)

TOPLAM:
E. Hareket Olgunlugu (Motor planlama ve Koordinasyon)
Cocugunuz:

1.iki elin kullaniimasini gerektiren aktivitelerde iki elini de kullanamaz (ér: boya yaparken kagidi
tutmak, su koyarken bardagi tutmak gibi) EVET (1) HAYIR (0)

2. Giyinmekte zorlanir EVET (1) HAYIR (0)
3. Yenioyunlari denemek istemez ve hep bildigi oyunlari oynamak ister EVET (1) HAYIR (0)

4. Oyuncaklari kullanmakta ya da tutturucu aletleri kullanmakta (digme, fermuar, mandal,
toka, kilit...) zorluk ¢eker EVET (1) HAYIR (0)

5. Sakardir ve kolayca bir yerlere ¢arpar EVET (1) HAYIR (0)
6. Topu iki eliyle yakalamakta zorluk ¢eker EVET (1) HAYIR (0)

7. Kaba motor aktivitelerinde zorluk ¢eker (6r: bisiklete binme, iki ayagiyla ziplama...) EVET (1)
HAYIR (0)
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10.

11.

12.

13.

14.

Sandalyede kambur ya da yayik oturur EVET (1) HAYIR (0)

Sandalyede kipirdamadan oturmakta zorluk ¢eker ya da ¢ok hizli hareket eder (6r: ylrimek
yerine kosar) EVET (1) HAYIR (0)

Kucaginiza aldiginizda ya da kiyafetlerini giydirirken bedeni cok gevsektir EVET (1) HAYIR (0)

Kapi tokmagini gevirip agmak gibi hafif basing isteyen aktivitelerde zorlanir EVET (1) HAYIR
(0)

Kalem, makas gibi elle tutulan ya da tasinabilen objeleri gevsekce tutar veya sikica
kavrayamaz EVET (1) HAYIR (0)

Elle tuttugu objeleri cok sikica ve gergin kavrar EVET (1) HAYIR (0)
Kendiliginden kalem, makas gibi alet kullanilan aktivitelere yonelmez EVET (1) HAYIR (0) 15.

Dikkatsizce ve yarim yamalak yer? EVET (1) HAYIR (0)

TOPLAM:
Alt 6lgek Normal Risk altinda
A. Regllasyon Aktivite 0-2 3-6

seviyesi ve dikkat

B. Dokunmanin duyusal 0-2 3-9
olarak islemlenmesi

C. Hareketin duyusal olarak

islemlenmesi

Hiporeaktif 0-2 3-4
Hiperreaktif 0 1-7
D. Duygusal olgunluk 0-2 3-10
E. Hareket olgunlugu Motor 0-3 4-15

planlama ve koordinasyon
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Ek 4. Fonksiyonel Bagimsizhik Ol¢iimii (WeeFim)

Pediatrik Fonksiyonel Bagimsizlik Ol¢iimii
Functional Independence Measure (WeeFIM)

Hastanin Adi Soyadi: Tarih: ____ / / .......

Cocuklarin gnlik yasam aktivitelerindeki bagimsizlik duzeylerini belirlemek igin kullanilir.

KENDINE BAKIM oo /oo | ... /... | Dederlendirme: Hasta toplamda maksimum 126 puan
alabilir. Hasta 6 veya 7 puan alabilmek icin yardima bir

A Yemek) kisi olmadan aktiviteyi yapabilmelidir.

B. El-yliz yikama, dis fircalama Her bir soru icin puanlar:

C. Banyo yapma Yardimsiz

D. Viicudun st kismini giyinme 7 puan: Tam bagimsiz (Cihazsiz, yardimc: bir kisi
olmadan, zamaninda)

E. Viicudun alt kismini giyinme 3 .
6 puan: Kismi bagimsiz (Yardimai cihaz yardimiyla ya

F. Tuvalet yapma da normalden daha uzun siirede, yardima bir kisi
olmadan)

SFINKTER KONTROLU

G. Mesane aliskanhg: Yardimla / Modifiye Bagiml

H. Bagirsak aligkanhg: 5 puan: Yardima kisinin fiziksel yardimi gerekmez,
sozel uyanlar yeterlidir.

TRANSFER 4 puan: Minimal yardim (Hafif bir fiziksel temas, hasta

i. iskemle, tekerlekli iskemie gerekli cabanin en az %75ini sarf eder.)

J. Tuvalet 3 puan: Orta derecede yardim (Hasta gerekli cabanin

= 9650-75 kadanni sarf edebilmektedir.)

K. Kavet, dus

YER DEGISTIRME Tamamen Bagimli

L. Yirime, emekleme 2 puan: Maksimal yardim (Hasta gerekli cabanin %25-

50 kadanini sarf edebilmektedir)

1 puan: Tam yardim (Hasta gerekli cabanin %0-25
iLETiSiM kadanni sarf edebilmektedir)

N. Anlama

0. fade etme

M. Merdiven inme, ¢tkma

SOSYALDURUM

0. Sosyal iliskiler
P.Problem ¢6zme
R. Hafiza

Toplam Puan: _______ . (18-126)

Total Skor (18-126)

Oes K etal 999 Me g ond fi status in childron with disabileies. Deveiopmental medicine and child aeurology. 199943118594 du
0.100/5 0001 2062299000377

Ter BS atal. 2009Psychometric properties of the WoafIM in children with cerabvol palsy in Turkey. Dev Med Ohiid Neurol 2009 Sep. SK(9)732.8. dot: 1001V 69 8749 2008 03255
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