PRAXIS SELTENE ERKRANKUNGEN A BIS Z

Rett-Syndrom

as Rett-Syndrom tritt

fast ausschliefllich

bei Maidchen auf.

Etwa 50 erkranken
jedes Jahr in Deutschland daran,
das entspricht einer von 10 000 bis
15 000 weiblichen Geburten. Damit
ist diese Erkrankung laut Rett Syn-
drom Deutschland e.V. nach dem
Down-Syndrom die zweithdufigste
Behinderung bei Méddchen. Ursache
fiir die Krankheit sind Mutationen
in einem fiir die Entwicklung des
Gehirns wichtigem Gen auf dem
X-Chromosom. Diese Mutationen
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Bei Betroffenen ist die Entwicklung des zentralen Nerven-
systems gestért. Das Alter beim Einsetzen der Symptome sowie
ihre Schwere variieren von Patient zu Patient.
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werden meist nicht vererbt, sondern
treten spontan bei der Bildung der
Keimzellen auf. Befruchtet sodann
ein Spermium mit einem verdnder-
ten Gen eine Eizelle und entsteht
daraus ein Embryo, so erkrankt
das Kind am Rett-Syndrom. Weil
Midchen zwei X-Chromosomen
haben - davon ein gesundes - kon-
nen sie mit der Mutation tiberleben
und die Erkrankung kann unter-
schiedlich schwer verlaufen. Betrof-
fene Jungen dagegen versterben in
aller Regel bald nach der Geburt.

Vier Krankheitsstadien Zunichst
erscheinen die Madchen bei der
Geburt und in der Zeit danach ge-
sund. Doch nach 6 bis 18 Monaten
verlangsamt sich ihre Entwicklung:
Sie verlieren das Interesse an Spiel-
zeug und haben weniger Augen-
kontakt mit ihrer Umwelt. Die
motorische Entwicklung wie Sitzen
oder Krabbeln verzogern sich, nicht
alle Betroffenen lernen laufen. Even-
tuell wachst der Kopfumfang weni-
ger schnell als bei gesunden Kindern.
Nach diesem Verlangsamungs-
stadium (Stadium I) folgt das so-
genannte destruktive Stadium
(Stadium II). Es beginnt im Alter
von ein bis vier Jahren und kann
Wochen oder Monate andauern.
Die Médchen verlernen, ihre Hande
zu gebrauchen und beginnen statt-
dessen stereotype Handbewegun-
gen zu machen wie Waschen oder
Wringen. Die soziale Interaktion
nimmt weiter ab. Bereits erlernte
motorische Fahigkeiten und Sprache
gehen wieder verloren. Bei manchen
Kindern treten Schrei- oder Lach-
attacken auf; dazu kommen Un-
regelmifligkeiten bei der Atmung.
Das verlangsamte Wachstum des
Kopfes ist nun deutlich.

Im zweiten bis zehnten Lebensjahr
verleben die Middchen die soge-
nannte Plateau- oder pseudostatio-
nére Phase (Stadium III). Sie zeigen
wieder mehr Interesse an ihrer Um-
gebung, ihre Aufmerksambkeit verldn-
gert sich und die soziale Interaktion
nimmt wieder zu. Allerdings treten
nun epileptische Anfille auf. Zudem
haben betroffene Kinder Prob-
leme, Bewegungen willkiirlich und
zielgerichtet auszufiithren (Apraxie).
Etwa ab dem zehnten Lebensjahr
beginnt das spite motorische Ver-
schlechterungsstadium (Stadium
IV). Es zeichnet sich durch eine ver-
ringerte Beweglichkeit aus, bedingt



durch eine Kombination aus Wirbel-
sdulenverkriimmung, Muskelschwa-
che, Steifheit und Spastiken. Falls
die Midchen vorher laufen konnten,
verlieren sie diese Fihigkeit nun wie-
der und bendtigen einen Rollstuhl.
Epileptische Anfille dagegen treten
seltener auf. Das Kontaktverhalten
sowie die kognitiven Fidhigkeiten
verbessern sich eher. Verdauungs-
storungen, Herzprobleme oder
Angststorungen sind moglich.

X-Chromosom lokalisiert ist. Es
kodiert fiir ein Protein, das fur die
Entwicklung des Gehirns wichtige
Gene reguliert. Ist das Gen mutiert,
so kann nicht ausreichend oder
nur funktionell eingeschrinktes
MECP2-Protein hergestellt werden
- es resultieren Fehler in der Gen-
regulation.

Midchen verfiigen tber zwei
X-Chromosomen, wovon in jeder
Zelle nach dem Zufallsprinzip nur
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Gen erkranken zwingend am Rett-Syndrom. Zudem sind e | ~
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die ein atypisches Rett-Syndrom verursachen kénnen.
Die Diagnose wird daher vor allem klinisch gestellt. Ein
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Gentest kann einen Verdacht bestatigen.

Uber die Lebenserwartung ist bislang
wenig bekannt, zumal die Erkran-
kung erst vor 50 Jahren von dem
Wiener Kinderarzt Andreas Rett
erstmalig beschrieben wurde. Ver-
mutlich liegt sie bei mindestens 40
bis 50 Jahren.

X-Inaktivierung Verantwortlich
firr die tiberwiegende Mehrzahl der
Falle sind Mutationen in einem
Gen namens MECP2, das auf dem
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In unserer Serie ,,Seltene
Erkrankungen A bis Z“ stellen
wir Ihnen demnachst folgende
Themen vor:

+ Sarkoidose

+ Transverse Myelitis

+ Ullrich-Turner-Syndrom

+ von Hippel-Lindau
Erkrankung (VHL)
Williams-Beuren-Syndrom
Xanthinurie

+ +

eines aktiv ist (X-Inaktivierung). Da-
durch entsteht im weiblichen Kérper
ein Mosaik aus Zellen, in denen ent-
weder das mutierte oder das gesunde
MECP2-Gen inaktiviert ist. Davon
abhingig kann das Rett-Syndrom
unterschiedlich ausgeprigt sein.

Behandlung Bislang ist eine Hei-
lung nicht moglich. Die Therapie
erfolgt daher symptomatisch: So
erhalten die Patientinnen etwa Me-
dikamente zur Stabilisierung der
Atmung und zur Kontrolle der epi-
leptischen Anfille. Die Skoliose muss
regelmdflig untersucht werden, even-
tuell kann eine Korsett helfen. Ergo-
therapie und Physiotherapie spielen
eine wichtige Rolle. Vor allem seit
der Entdeckung des MECP2-Gens
im Jahr 1999 macht die Forschung
Fortschritte: In Tiermodellen konn-
ten erste Therapieerfolge erzielt wer-
den und verschiedene Substanzen
werden in frithen klinischen Studien
getestet. Bis zur moglichen Zulas-
sung eines Medikaments ist der Weg
aber noch weit. |

Dr. Anne Benckendorff,
Medizinjournalistin
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Damit die Pfunde
weiter purzeln ...

Ein Saureiiberschuss macht das Abnehmen
schwer, weil Fett im sauren Milieu schlechter
abgebaut werden kann.

v/ nachgewiesene hohe Séurebindungskapazitét™

v/ frei von Zucker, Lactose und Gluten
v/ fir Schwangere und Stillende geeignet
v kleine, geschmacksneutrale Tablette oder Pulver

BASENPULVER pH-balance PASCOE®, BASENTABS pH-balance PASCOE®

Nahrungsergiinzungsmittel - Mit Zink zur Unterstiitzung des Séiure-Base-Haushalts
Verzehrsempfehlung: BASENTABS pH-balance PASCOE®: 3-mal tiiglich 2-3 Tabletten zu oder nach den Mahl-
zeiten mit qusreichend Flissigkeit unzerkaut schlucken. BASENPULVER pH-balance PASCOE®: 1-mal tiiglich
2u oder nach einer Mahizeit 1 Teeloffel voll Pulver bzw. 1 Portionsheutel Pulver in ein Glas Wasser einrihren
und trinken. Hinweise: Fir Schwangere und Stillende geeignet. Nicht fir Kinder unter 4 Jahren geeignet.
Frei von Lactose, Gluten und Zucker, Aromen, Farb- und Konservierungsstoffen. Die angegebene, empfohle-
ne fiigliche Verzehrsmenge nicht Uberschreiten. Das Produkt soll nicht als Ersatz fiir eine ausgewogene
und abwechslungsreiche Erniihrung und eine gesunde Lebensweise verwendet werden.
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