Was ist das
Rett-Syndrom?
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Uber die ORSG

e Die Osterreichische Rett-Syndrom Gesellschaft
(ORSG) ist ein Selbsthilfeverein von gréBtenteils
selbst betroffenen Eltern der sich als Erstanlaufstelle
flr betroffene Familien versteht.
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Aufgaben und Ausrichtung

€ Die ORSG hat ein weites Spektrum an Aufgaben.
Hier ein Ausschnitt unserer Tatigkeiten:
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Das Rett-Syndrom

€ Das Rett-Syndrom ist eine neurologische Stérung
als Folge eines spontan auftretenden, nicht vererbten
Gendefekts, der bislang tGiberwiegend bei Madchen
beobachtet wurde.
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Erkennungsmerkmale Rett-Syndrom
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Diagnose

€ Die Diagnose Rett-Syndrom wird zundchst anhand
der klinischen Kriterien erstellt. Bei zutreffen kann mit-
tels Gentest das MECP2-Gen untersucht werden.

Wie erkennt man das Rett-Syndrom?
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Weitere Kriterien fiir das Rett-Syndrom
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Stadien beim Rett-Syndrom

€ Beim Rett-Syndrom handelt es sich um einen fort-
schreitenden Zerfallsprozess, der unharmonisch ver-
lauft. Phasen von Verschlechterung, Stagnation oder
sogar Phasen mit Entwicklungsfortschritten.
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Phasen der Entwicklung
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Verlauf der Krankheit

€ Phasen der rapiden Verschlechterung unterbrechen
Stagnationsphasen oder gar Phasen mit leichten Ent-
wicklungsfortschritten, die in Zeitpunkt des Auftretens,
Tempo und Ausmal8 individuell variieren kénnen.
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Stagnation | 6. bis 18. Lebensmonat
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Regression | 1. bis 4. Lebensjahr
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Plateauphase | 2. bis 10. Lebensjahr
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Verschlechterung | ab 10. Lebensjahr
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Die Forschung

€ Im Jahre 1998 konnte durch Wissenschaftlerinnen
des Baylor College of Medicine in Houston und der
Stanford-University die Ursache des Rett-Syndroms
lokalisiert werden. Eine Mutation des MeCP2-Gens.
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Vererbung und Auswirkung

€ Betroffen ist das Gen MeCP2 (Methyl-CpG-Binding
Protein 2), das in der chromosomalen Region Xq28
liegt. Es handelt sich in etwa 80 bis 90 % der Falle um
dominante De-novo-Mutationen des X-Chromosoms.

+ SNB NDb dzy 3 I dza ¢ A NJ dzy 3
a dzi | 92y 5IIféé2DvS§ﬁ)/SSht H
+ SNNY RS NEH NI YNNI 6 §
oSuNEusyswAfargzyeKsy éé
dzf F@26n RE®STt H® 5AS&Sa
yioe 5iA5a ISRBAAIBIH = SR SY
3SYySea0KSo ASOKFRENDA Sy
5 O adzulaz)f YSWEBYS)\IWZNJHYE)/
dzyR T dzF Nf2tYALE SHSY 9 ELINE
RSN;’]SWSMNF’S&MSNJ D &
& 19 KIAYRSIIA REYR T
abO-KD K 102 YSYASiyLddzy |
Y SAHBNR{POKE NS &St
YDIRY¥BNBYGioh @BA d
T HF KB OKES MK £ G d
GAKNR Y2 aR@dd| o2y ® 9AY Y
RAS adzilfod2yy] o2 FRSENMIS Y RS &
RSNJ adz SNINEZRGCK Y 6 SNY I dzo i
0 SNJ 3S¥dzy RSYS YpS\WNIR 38 AFDKY yf dz
@2 ¥y 2502 SNdzRISm Sy Ay RSNJ
I dza T Di&3aSaKySR/&Dy T dza OK L £ 1 Sy @
KoAadaldSNI- BR¥Sa3aSywbEyz
KSya GNJ 88z G S NS Hzy &
Wz a2y ®  GSNNYRSNI @

w

o<>*-<|—%|.u& w><w><7§w>
_<
N
Qx¢
> ND
_<

RS 2 >Ny s e il ey y ' Qi iy s (S O 1NE) |

T T R > T T () O

g =
<z

SNB NJ

~ W, O O >

-2 Uy N ¢ () U»
& O« Ox

DY O >H O N



Apraxie — gestortes
Handlungsvermogen

€ Rett-Madchen leiden oft an motorischen Blockie-
rungen, die unkontrolliert auftreten und ihnen erheb-
liche Schwierigkeiten bereiten zielgerichtete Bewe-
gungen auszufiihren.
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Therapiemaoglichkeiten

€ Nach dem heutigen Wissensstand gibt es noch kei-
ne Heilung, jedoch Therapien, welche die Lebensqua-
litdt verbessern und auch das Krankheitsbild positiv
beeinflussen kénnen.
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€ Das Rett-Syndrom ist kein neues Krankheitsbild,
rickt aber in den letzten Jahren vereinzelt in den Vor-
dergrund der Aufmerksamkeit. Grund hierfiir sind
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