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Rett syndrome  متلازمة ريت 

 الفئة

 طب الأعصاب

 مجموعة الصلة 

 متلازمات عصبية جينية

 الوراثة

 غير وراثية

 الجينات الطافرة 

MECP2 

 الأعراض

( هي اضطراب عصبي تطوري يظهر بالأساس لدى البنات. تبدو البنات المصابات Rett Syndromeمتلازمة ريت )

سنة ونصف. بعد ذلك، يطرأ تراجع. يبدأ هذا   -أشهر  6ظاهريًا وكأنهن يتطورن بشكل سليم حتى عمر بمتلازمة ريت 

التراجع بفقدان تدريجي للقدرة على التواصل )ينعكس ذلك في الاتصال البصري، اللعب واللغة( وكذلك القدرة على  

دين إلى الفم أو التصفيق(، صعوبات في استخدام اليدين. في نفس الوقت تظهر حركات يدين نمطية )مثل إدخال الي

التحرك وتنظيم الحركة )مثل مشي غير ثابت( وتباطؤ في معدل نمو محيط الرأس. كما تتطور لدى معظم الفتيات نوبات  

صرع، تنفس غير منتظم أثناء اليقظة، انحناء جانبي في العمود الفقري )الجنف(، عدم انتظام النوم، إمساك وانخفاض 

 ت. كتلة العضلا

 الحد الأقصى لشيوع المرض 

 ولادة بنات  1:10,000

 التشخيص 

 يعتمد تشخيص المتلازمة على الصورة السريرية أولاً، ويدُعم ذلك بفحص جيني. 

 

 %( متلازمة ريت هي حالات متفرقة )= عشوائية(، وتنتج عن طفرة جديدة. 99معظم حالات ) 

 

الفحص الجيني للكشف عن متلازمة ريت هو فحص دم مركب من جزئين: فحص تسلسل الجين من أجل الكشف عن  

للكشف عن حذف كبير  MLPAيتم استكمال الفحص )بنفس عينة الدم( باختبار  -طفرات، وإذا لم يتم العثور على طفرات 

 في الجين لا يكُتشف في فحص التسلسل.

 

 %. 90إن حساسية الفحص الجيني في حالة وجود متلازمة نموذجية هي حوالي 
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 العلاج الروتيني

علاجيًا. سوف يهتم الفريق متعدد -يتطلب تعقيد المتلازمة توجهًا متعدد التخصصات الذي يشمل فريقًا طبيًا وفريقًا تربويًا 

التخصصات بالتقييمات وكذلك بتنفيذ برنامج العلاج. يتضمن هذا الفريق طبيب أعصاب للأطفال تكون مهمته اثبات  

توى تطور الطفلة وصعوباتها التطورية، التأكد مما إذا كانت هناك نوبات  التشخيص أو استبعاده، أخذ انطباع من حيث مس

صرع أو سلوكيات غير متوقعة يشتبه بأنها نوبات صرع أو غيرها ومعالجتها وفقًا لذلك، المساعدة في معالجة مشاكل  

يكون المستشار الطبي   النوم لدى الطفلة، معالجة اللعاب الزائد، والصعوبات الأخرى الناجمة عن مجمل مشاكلها، وأن

 الرئيسي فيما يتعلق بعلاج الطفلة ومتابعتها. 

 

إن وظيفة طبيب العظام المتابعة والكشف عن قصر الأوتار وتطور الجنف والتوصية بتدخلات علاجية تشمل الدعامات،  

 الجبائر، حقن البوتوكس، وإذا لزم الأمر التدخل الجراحي بالتنسيق مع أخصائي العلاج الطبيعي.

سوف يتابع طبيب الجهاز الهضمي بالتعاون مع أخصائية تغذية، أخصائية معالجة بالعمل، وأخصائية معالجة النطق نمو   

الطفلة، مشاكل الأكل والبلع ومشاكل الإمساك من خلال بناء نظام غذائي متوازن وصحي يتناسب مع مقاييس الطفلة،  

 احتياجاتها وقدراتها. 

 

الفتيات المصابات بمتلازمة ريت لديهن مستويات أداء متفاوتة للغاية فيما بينهن، مما يتطلب بناء برنامج 

 تربوي/علاجي/تأهيلي شخصي. ومع ذلك، هناك أمور أساسية تتعلق بمبادئ العمل التي تتناسب مع جميع الفتيات. 

 

الصعوبات الرئيسية التي تواجه الفتيات في المجال الوظيفي تتعلق بصعوبة التخطيط وتنظيم الحركة، فقدان وظائف  

اليدين وقدرة الكلام، بالإضافة إلى بطء ملحوظ في ردود الفعل. كجزء من المتلازمة، تعاني الفتيات من عجز حركة شديد  

(apraxia  الذي يضر قدرة التخطيط ويؤثر على الأداء في جميع مجالات الحياة، خصوصًا في التحرك، الأداء المستقل )

 وسرعة الاستجابة. 

 

بسبب المشاكل الحركية الصعبة، تحتاج جميع الفتيات برنامجًا مكثفًا من التمرين اليومي في المجال الحركي. عادةً ما  

يتضمن البرنامج الحركي المشي، العلاج الطبيعي، المعالجة المائية، ركوب الخيل وفعاليات نشطة أخرى تهدف إلى  

عضلات. كما يسُتحسن تشجيع الأداء اليدوي، سواء في الأكل أو  الحفاظ على نطاق حركة الجسم، تدفق الدم وطول ال

 استخدام التكنولوجيا المساعدة. 

 

معظم الفتيات غير قادرات على الكلام، وبالتالي هنّ بحاجة إلى نظام تواصل داعم وبديل، مثل نظام تركيز النظر. الفتيات  

اجتماعيات جدًا، ويستمتعن بصحبة أبناء جيلهن ومن بيئة بها كلام ونشاط. من الضروري كشفهن لمجالات اهتمامات  

سن أن تعُرض على الفتيات فرصة للتعبير والتطور العاطفي من خلال  تتناسب مع أعمارهن. بالإضافة إلى ذلك، يسُتح

 العلاج بالموسيقى. 

 الخطورة الجينية لأفراد الأسرة

 المتلازمة ليست وراثية


