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EÈÛ·ÁˆÁ‹: TÔ Û‡Ó‰ÚÔÌÔ Rett Â›Ó·È Ì›· X-Û‡Ó‰ÂÙË ÂÈÎÚ·ÙÔ‡Û· ÓÂ˘ÚÔ·Ó·Ù˘ÍÈ·Î‹ ‰È·Ù·Ú·¯‹
Ô˘ ÂÌÊ·Ó›˙ÂÙ·È Û¯Â‰fiÓ ·ÔÎÏÂÈÛÙÈÎ¿ ÛÂ ı‹ÏÂ· ¿ÙÔÌ· ÏfiÁˆ ÙÔ˘ ı·Ó¿ÙÔ˘ ÙˆÓ ÚÔÛ‚Â‚ÏËÌ¤-
ÓˆÓ ·ÚÚ¤ÓˆÓ ÓÂÔÁÓÒÓ. TÔ Û‡Ó‰ÚÔÌÔ Rett ÌÔÚÂ› Ó· ¤¯ÂÈ ÂÎ‰ËÏÒÛÂÈ˜ Î·È ·fi ÛÙÔÌ·ÙÔÁÓ·ıÈÎfi
Û‡ÛÙËÌ·, ÌÂ Û˘ÓËı¤ÛÙÂÚË ÂÎ‰‹ÏˆÛË ÙÔ ‚ÚÔ˘ÍÈÛÌfi.
™ÎÔfi˜ ·˘Ù‹˜ ÙË˜ ÌÂÏ¤ÙË˜ Â›Ó·È Ë ·ÚÔ˘Û›·ÛË ÙÔ˘ Û˘Ó‰ÚfiÌÔ˘ Rett, ÙˆÓ Ô‰ÔÓÙÔÛÙÔÌ·ÙÔÏÔÁÈ-
ÎÒÓ ÂÎ‰ËÏÒÛÂˆÓ Î·È ÙË˜ ıÂÚ·Â˘ÙÈÎ‹˜ ÚÔÛ¤ÁÁÈÛË˜ ·˘ÙÒÓ ÙˆÓ ·ÛıÂÓÒÓ, Î·ıÒ˜ Î·È Ë ·-
ÚÔ˘Û›·ÛË ÂÓfi˜ ÂÚÈÛÙ·ÙÈÎÔ‡ Ô˘ ÚÔÛ‹ÏıÂ ÛÂ O‰ÔÓÙÈ·ÙÚÈÎfi TÌ‹Ì·-EÈ‰ÈÎ‹ MÔÓ¿‰· AÌÂA °Â-
ÓÈÎÔ‡ NÔÛÔÎÔÌÂ›Ô˘ ÁÈ· Ô‰ÔÓÙÈ·ÙÚÈÎ‹ ·ÓÙÈÌÂÙÒÈÛË.
¶·ÚÔ˘Û›·ÛË ÂÚ›ÙˆÛË˜: £‹Ï˘ 20 ÂÙÒÓ ÚÔÛ‹ÏıÂ ÛÂ O‰ÔÓÙÈ·ÙÚÈÎfi TÌ‹Ì· ÌÂ ‰È·ÁÓˆÛÌ¤ÓÔ
Û‡Ó‰ÚÔÌÔ Rett Ô˘ ÂÈÏ¤ÔÓ ÂÌÊ¿ÓÈ˙Â Ù· ÎÏÈÓÈÎ¿ ¯·Ú·ÎÙËÚÈÛÙÈÎ¿ ÙÔ˘ Û˘Ó‰ÚfiÌÔ˘. K·Ù¿ ÙÔÓ
ÎÏÈÓÈÎfi Ô‰ÔÓÙÔÛÙÔÌ·ÙÔÏÔÁÈÎfi Î·È ·ÎÙÈÓÔÁÚ·ÊÈÎfi ¤ÏÂÁ¯Ô ‰È·ÈÛÙÒıËÎ·Ó: ‚ÚÔ˘ÍÈÛÌfi˜, ÛÈÂÏfiÚ-
ÚÔÈ·, ÔÚıÔ‰ÔÓÙÈÎ¤˜ ·ÓˆÌ·Ï›Â˜, ‰fiÓÙÈ· ÂÎÙfi˜ ÙfiÍÔ˘ Î·È ÌÂÁ¿ÏÔ˜ Û˘ÓˆÛÙÈÛÌfi˜ ÚÔÛı›ˆÓ ‰Ô-
ÓÙÈÒÓ. T· Ô‡Ï· ÙË˜ ‹Ù·Ó ˘ÂÚÏ·ÛÙÈÎ¿ Î·È Â›¯Â ÂÚÈÔ‰ÔÓÙ›ÙÈ‰·. H Û˘Ó·ÍÈÔÏfiÁËÛË ÙË˜ ÁÂÓÈÎ‹˜
Î·Ù¿ÛÙ·ÛË˜ ÙË˜ ˘ÁÂ›·˜ ÙË˜, ÙÔ ¤ÏÏÂÈÌÌ· Û˘ÓÂÚÁ·Û›·˜ Î·È Ë ·‰˘Ó·Ì›· ·ÎÚÈ‚Ô‡˜ Ô‰ÔÓÙÔÛÙÔ-
Ì·ÙÔÏÔÁÈÎ‹˜ ‰È¿ÁÓˆÛË˜ Î·È ÂÊ·ÚÌÔÁ‹˜ ıÂÚ·Â˘ÙÈÎÔ‡ Û¯Â‰›Ô˘ ÚÔÂÁ¯ÂÈÚËÙÈÎ¿, Ô‰‹ÁËÛ·Ó
ÙÔ˘˜ ıÂÚ¿ÔÓÙÂ˜ È·ÙÚÔ‡˜ ÛÙËÓ ·ÓÙÈÌÂÙÒÈÛË ·˘Ù‹˜ ˘fi ÁÂÓÈÎ‹ ·Ó·ÈÛıËÛ›·. H ıÂÚ·Â›· Â-
ÚÈÂÏ¿Ì‚·ÓÂ ·ÔÙÚ‡ÁˆÛË, ·fiÍÂÛË Î·È ÊıÔÚ›ˆÛË. AÓ Î·È ‰ÂÓ ˘‹ÚÍ·Ó ÂÈÏÔÎ¤˜ ·Ú¤ÌÂÈÓÂ
ÛÙÔ ÓÔÛÔÎÔÌÂ›Ô ÁÈ· 2 ËÌ¤ÚÂ˜ ÁÈ· ·Ú·ÎÔÏÔ‡ıËÛË. ¢fiıËÎ·Ó ÛÙÔ˘˜ ÁÔÓÂ›˜ Ô‰ËÁ›Â˜ Î·È Û˘ÓÂ-
ÛÙ‹ıË Â·Ó¤ÏÂÁ¯Ô˜ ÙÔ˘Ï¿¯ÈÛÙÔÓ Ì›· ÊÔÚ¿ ÂÙËÛ›ˆ˜.
™˘ÌÂÚ¿ÛÌ·Ù·: ¶ÂÚÈÔÚÈÛÌ¤ÓÔ˜ ·ÚÈıÌfi˜ ÌÂÏÂÙÒÓ ¤¯Ô˘Ó ÂÍÂÙ¿ÛÂÈ ÙÈ˜ ÛÙÔÌ·ÙÈÎ¤˜ ÂÎ‰ËÏÒÛÂÈ˜
ÛÙÔ Û‡Ó‰ÚÔÌÔ Rett. H ÈÔ Û˘Ó‹ıË˜ ÛÙÔÌ·ÙÈÎ‹ ÂÎ‰‹ÏˆÛË ÙÔ˘ Û˘Ó‰ÚfiÌÔ˘ Rett Â›Ó·È Ô ‚ÚÔ˘ÍÈ-
ÛÌfi˜, È‰È·›ÙÂÚ· Ô ËÌÂÚ‹ÛÈÔ˜ ‚ÚÔ˘ÍÈÛÌfi˜ Î·È ÛÂ ÌÈÎÚfiÙÂÚÔ ‚·ıÌfi ÔÈ ÓfiÛÔÈ ÙÔ˘ ÂÚÈÔ‰ÔÓÙ›Ô˘.
H ÏÈÁfiÙÂÚÔ Û˘¯Ó¿ ·Ó·ÊÂÚfiÌÂÓË ÓfiÛÔ˜ Â›Ó·È Ë Ô‰ÔÓÙÈÎ‹ ÙÂÚË‰fiÓ·.
H Û˘Ó·ÍÈÔÏfiÁËÛË ÙÔ˘ ÁÂÓÈÎÔ‡ È·ÙÚÈÎÔ‡ ÈÛÙÔÚÈÎÔ‡, ÙˆÓ ıÂÚ·Â˘ÙÈÎÒÓ ·Ó·ÁÎÒÓ Î·È ÙÔ˘ ‚·ıÌÔ‡
Û˘ÓÂÚÁ·Û›·˜ ÙÔ˘ ·ÛıÂÓÔ‡˜, Î·ıÔÚ›˙Ô˘Ó ÙË ıÂÚ·Â˘ÙÈÎ‹ Ì¤ıÔ‰Ô Ô˘ ı· ·ÎÔÏÔ˘ıËıÂ› ÚÔÎÂÈ-
Ì¤ÓÔ˘ Ó· ÂÈÙÂ˘¯ıÂ› ÔÏÔÎÏËÚˆÌ¤ÓË Ô‰ÔÓÙÈ·ÙÚÈÎ‹ ÂÚ›ı·Ï„Ë.

§¤ÍÂÈ˜ ÎÏÂÈ‰È¿: Û‡Ó‰ÚÔÌÔ Rett, ÂÎ‰ËÏÒÛÂÈ˜ ÛÙÔ ÛÙÔÌ·ÙÔÁÓ·ıÈÎfi Û‡ÛÙËÌ·, Ô‰ÔÓÙÈ·ÙÚÈÎ‹ ·ÓÙÈÌÂÙÒÈÛË.
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EI™A°ø°H

TÔ Û‡Ó‰ÚÔÌÔ Rett Â›Ó·È Ì›· X-Û‡Ó‰ÂÙË ÂÈÎÚ·ÙÔ‡Û· ÓÂ˘-
ÚÔ·Ó·Ù˘ÍÈ·Î‹ ‰È·Ù·Ú·¯‹ Ô˘ ÂÌÊ·Ó›˙ÂÙ·È Û¯Â‰fiÓ ·-
ÔÎÏÂÈÛÙÈÎ¿ ÛÂ ı‹ÏÂ· ¿ÙÔÌ· ÏfiÁˆ ÙÔ˘ ı·Ó¿ÙÔ˘ ÙˆÓ
ÚÔÛ‚Â‚ÏËÌ¤ÓˆÓ ·ÚÚ¤ÓˆÓ ÓÂÔÁÓÒÓ. TÔ Û‡Ó‰ÚÔÌÔ Rett
ÌÔÚÂ› Ó· ¤¯ÂÈ ÂÎ‰ËÏÒÛÂÈ˜ Î·È ·fi ÛÙÔÌ·ÙÔÁÓ·ıÈÎfi Û‡-
ÛÙËÌ·, ÌÂ Û˘ÓËı¤ÛÙÂÚË ÂÎ‰‹ÏˆÛË ÙÔ ‚ÚÔ˘ÍÈÛÌfi.
™ÎÔfi˜ ·˘Ù‹˜ ÙË˜ ÌÂÏ¤ÙË˜ Â›Ó·È Ë ·ÚÔ˘Û›·ÛË ÙÔ˘ Û˘Ó-
‰ÚfiÌÔ˘ Rett, ÙˆÓ Ô‰ÔÓÙÔÛÙÔÌ·ÙÔÏÔÁÈÎÒÓ ÂÎ‰ËÏÒÛÂˆÓ
Î·È ÙË˜ ıÂÚ·Â˘ÙÈÎ‹˜ ÚÔÛ¤ÁÁÈÛË˜ ·˘ÙÒÓ ÙˆÓ ·ÛıÂÓÒÓ,
Î·ıÒ˜ Î·È Ë ·ÚÔ˘Û›·ÛË ÂÓfi˜ ÂÚÈÛÙ·ÙÈÎÔ‡ Ô˘ ÚÔ-
Û‹ÏıÂ ÛÂ O‰ÔÓÙÈ·ÙÚÈÎfi TÌ‹Ì·-EÈ‰ÈÎ‹ MÔÓ¿‰· AÌÂA °Â-
ÓÈÎÔ‡ NÔÛÔÎÔÌÂ›Ô˘ ÁÈ· Ô‰ÔÓÙÈ·ÙÚÈÎ‹ ·ÓÙÈÌÂÙÒÈÛË.

BIB§IO°PAºIKH ANA™KO¶H™H

TÔ Û‡Ó‰ÚÔÌÔ Rett ÂÚÈÁÚ¿ÊËÎÂ ÚÒÙË ÊÔÚ¿ ÙÔ 1966 ·-
fi ÙÔÓ A˘ÛÙÚÈ·Îfi ÓÂ˘ÚÔÏfiÁÔ Andreas Rett. ¶Èı·ÓfiÙ·Ù·
Â›Ó·È Ë ÈÔ ÎÔÈÓ‹ ÁÂÓÂÙÈÎ‹ ·ÈÙ›· ‚·Ú‡Ù·ÙË˜ ÓÔËÙÈÎ‹˜ Î·È
ÛˆÌ·ÙÈÎ‹˜ ·Ó·ËÚ›·˜ ÛÙ· ı‹ÏÂ·, ÌÂ ÂÈÔÏ·ÛÌfi Ï¤ÔÓ
ÙÔ˘ 1:10.000 ı‹ÏÂ· (1:10.000 ¤ˆ˜ 1:15.000 ı‹ÏÂ·), ÂÓÒ
Ë Û˘¯ÓfiÙËÙ· ÛÙÔ ÁÂÓÈÎfi ÏËı˘ÛÌfi ÂÎÙÈÌ¿Ù·È ÛÂ ÂÚ›Ô˘
1/30.000. EËÚÂ¿˙ÂÈ ÂÍ›ÛÔ˘ fiÏÂ˜ ÙÈ˜ Ê˘Ï¤˜ Î·È ÂÌÊ·Ó›-
˙ÂÙ·È ÛÔÚ·‰ÈÎ¿, ·Ó Î·È ¤¯Ô˘Ó Î·Ù·ÁÚ·ÊÂ› Î·È ÌÂÚÈÎ¤˜
ÂÚÈÙÒÛÂÈ˜, fiÔ˘ ÂÌÊ·Ó›˙ÂÙ·È ÛÂ ·‰¤ÏÊÈ·, ÌÔÓÔ˙˘Áˆ-
ÙÈÎÔ‡˜ ‰È‰‡ÌÔ˘˜ Î·È ÂÍ·‰¤ÏÊÈ·. TÔ 1999 ·Ó·ÁÓˆÚ›ÛÙËÎÂ
ÁÈ· ÚÒÙË ÊÔÚ¿ Ë Û˘Û¯¤ÙÈÛË ÌÂÙ·Í‡ ÙÔ˘ Û˘Ó‰ÚfiÌÔ˘
Rett Î·È ÙˆÓ ÌÂÙ·ÏÏ¿ÍÂˆÓ ÛÙËÓ ÚˆÙÂ˝ÓË Û‡Ó‰ÂÛË˜ 2-
ÌÂı˘Ï-CpG (MECP2, MIM NÔ 300005) Ô˘ ‚Ú›ÛÎÂÙ·È ÛÙË
ı¤ÛË Xq28 ÙÔ˘ Ì·ÎÚÔ‡ ÛÎ¤ÏÔ˘˜ ÙÔ˘ ̄ ÚˆÌÔÛÒÌ·ÙÔ˜ X1.
EËÚÂ¿˙ÂÈ Û¯Â‰fiÓ ·ÔÎÏÂÈÛÙÈÎ¿ Ù· ı‹ÏÂ·2, ‰Â‰ÔÌ¤ÓÔ˘
fiÙÈ ·ÔÙÂÏÂ› Ì›· Î˘Ú›·Ú¯Ë ÌÂÙ¿ÏÏ·ÍË Û˘Ó‰Â‰ÂÌ¤ÓË ÌÂ
¯ÚˆÌfiÛˆÌ· X3. TÔ ÁÔÓ›‰ÈÔ MECP2 Â›Ó·È ˘Â‡ı˘ÓÔ ÁÈ·
ÙËÓ ·Ú·ÁˆÁ‹ ÌÈ·˜ ÌÂı˘ÏÈˆÌ¤ÓË˜ ÚˆÙÂ˝ÓË˜ Ô˘ Î·Ù·-
ÁÚ¿ÊÂÙ·È ˆ˜ CpG-2 Û˘Ó‰ÂÙÈÎ‹ ÚˆÙÂ˝ÓË. TÔ ÏÂ‡ÎˆÌ·
·˘Ùfi Û˘Ó‰¤ÂÙ·È ÌÂ ÌÂı˘ÏÈˆÌ¤ÓÂ˜ Î˘ÙÔÛ›ÓÂ˜ ÙÔ˘ DNA Î·È
·Ó·ÛÙ¤ÏÏÂÈ ÙË ÌÂÙ·ÁÚ·Ê‹. TÔ ·ıÔÏÔÁÈÎfi ÁÔÓ›‰ÈÔ ‰ÂÓ
·Ú¿ÁÂÈ ˘ÁÈ‹ CpG-2 ÚˆÙÂ˝ÓË ÌÂ ·ÔÙ¤ÏÂÛÌ· ÙË ‰È·Ù·-
Ú·¯‹ ÛÙË ÌÂÙ·ÁÚ·Ê‹ ÙÔ˘ DNA Î·È ·Ú·ÁˆÁ‹ ÏÂ˘ÎˆÌ¿-
ÙˆÓ ÛÙÔ ÓÂ˘ÚÈÎfi Î‡ÙÙ·ÚÔ. TÔ ÁÔÓ›‰ÈÔ ÏÂÈÙÔ˘ÚÁÂ› Î·È ˆ˜
‰È·ÎfiÙË˜ Ô˘ Â¿ÁÂÈ ‹ ·Ó·ÛÙ¤ÏÏÂÈ ÙË ÏÂÈÙÔ˘ÚÁ›· ¿Ï-
ÏˆÓ ÁÔÓÈ‰›ˆÓ. ™˘ÓÂÒ˜ ÙÔ MECP2 ÁÔÓ›‰ÈÔ ¤¯ÂÈ ÎÂÓÙÚÈÎfi
ÚfiÏÔ ÛÙË ‰È·ÊÔÚÔÔ›ËÛË, ·‡ÍËÛË Î·È Ê˘ÛÈÔÏÔÁÈÎ‹ ÏÂÈ-
ÙÔ˘ÚÁ›· ÙÔ˘ ÓÂ˘ÚÈÎÔ‡ Û˘ÛÙ‹Ì·ÙÔ˜. 
H ‚·Ú‡ÙËÙ· ÙˆÓ Û˘ÌÙˆÌ¿ÙˆÓ Û¯ÂÙ›˙ÂÙ·È ÌÂ ÙÔ ÔÛÔ-
ÛÙfi Î˘ÙÙ¿ÚˆÓ Ô˘ ÏÂÈÙÔ˘ÚÁÔ‡Ó ÌÂ ÙÔ ·ıÔÏÔÁÈÎfi ÁÔÓ›-
‰ÈÔ. TÔ Ê¿ÛÌ· ÙˆÓ Ê·ÈÓÔÙ‡ˆÓ Ô˘ Û¯ÂÙ›˙ÔÓÙ·È ÌÂ ÙÔ
MECP2 ÛÙ· ı‹ÏÂ· Î˘Ì·›ÓÂÙ·È ·fi ÙÔ Ù˘ÈÎfi Û‡Ó‰ÚÔÌÔ
Rett ¤ˆ˜ ÙÔ ¿Ù˘Ô Û‡Ó‰ÚÔÌÔ Rett ÌÂ Â˘Ú‡ÙÂÚÔ ÎÏÈÓÈÎfi
Ê·ÈÓfiÙ˘Ô (ËÈfiÙÂÚÔ ‹ ÈÔ ÛÔ‚·Úfi ·fi ÙÔ Ù˘ÈÎfi Û‡Ó-
‰ÚÔÌÔ Rett) ÌÂ ‹ÈÂ˜ Ì·ıËÛÈ·Î¤˜ ‰˘ÛÎÔÏ›Â˜4. Œ¯ÂÈ ·Ó·-
ÁÓˆÚÈÛÙÂ› fiÙÈ ÔÚÈÛÌ¤Ó· ¿ÙÔÌ· ·ÚÔ˘ÛÈ¿˙Ô˘Ó ÔÏÏ¿ ·fi
Ù· ÎÏÈÓÈÎ¿ ¯·Ú·ÎÙËÚÈÛÙÈÎ¿ ÙÔ˘ Û˘Ó‰ÚfiÌÔ˘, ·ÏÏ¿ ‰ÂÓ ¤-
¯Ô˘Ó ··Ú·ÈÙ‹Ùˆ˜ fiÏ· Ù· ¯·Ú·ÎÙËÚÈÛÙÈÎ¿ ÙË˜ ‰È·Ù·Ú·-
¯‹˜. A˘Ù‹ Ë “·Ú·ÏÏ·Á‹” ÔÓÔÌ¿ÛÙËÎÂ ¿Ù˘Ô Û‡Ó‰ÚÔÌÔ
Rett5. 
E›Ó·È ÛËÌ·ÓÙÈÎfi Ó· ˘ÔÁÚ·ÌÌÈÛÙÂ› fiÙÈ ÙÔ Û‡Ó‰ÚÔÌÔ Rett
Û˘Ì‚·›ÓÂÈ ÌÂ ‹ Î·È ¯ˆÚ›˜ ÌÂÙ·ÏÏ¿ÍÂÈ˜ ÛÙÔ MECP2. EÈ-
Ï¤ÔÓ, ÔÈ ÌÂÙ·ÏÏ¿ÍÂÈ˜ ÛÙÔ MECP2 ¤¯Ô˘Ó ÂÓÙÔÈÛÙÂ› ÛÂ
¿ÙÔÌ· Ô˘ ‰ÂÓ ‰È·ı¤ÙÔ˘Ó Ù· ÎÏÈÓÈÎ¿ ¯·Ú·ÎÙËÚÈÛÙÈÎ¿ Â›-
ÙÂ Ù˘ÈÎÔ‡ Â›ÙÂ ¿Ù˘Ô˘ Û˘Ó‰ÚfiÌÔ˘ Rett6. TËÓ ÙÂÏÂ˘Ù·›·
‰ÂÎ·ÂÙ›· ˘‹Ú¯·Ó ‹‰Ë ÔÏÏ¿ Û¯fiÏÈ· Û¯ÂÙÈÎ¿ ÌÂ ÙÔ ÎÏÈ-

Ì·ÎˆÙfi Ê¿ÛÌ· ÙÔ˘ Û˘Ó‰ÚfiÌÔ˘ Rett Î·È ÙËÓ ÂÌÊ¿ÓÈÛË ¿-
Ù˘ˆÓ ÌÔÚÊÒÓ7. ™‡ÌÊˆÓ· ÌÂ ÙË ‚È‚ÏÈÔÁÚ·Ê›· ¤¯ÂÈ ‚ÚÂ-
ıÂ› ÌÂÙ¿ÏÏ·ÍË ÛÙÔ ÁÔÓ›‰ÈÔ CDKL5 ÙË˜ ı¤ÛË˜ 22 ÙÔ˘
‚Ú·¯¤Ô˜ ÛÎ¤ÏÔ˘˜ ÙÔ˘ ¯ÚˆÌÔÛÒÌ·ÙÔ˜ X, ÙÔ ÔÔ›Ô Îˆ‰È-
ÎÔÔÈÂ› Ì›· ÎÈÓ¿ÛË ÂÍ·ÚÙÒÌÂÓË ·fi Î˘ÎÏ›ÓË, Ô˘ Â›Ó·È ̆ -
Â‡ı˘ÓË ÁÈ· ÙË ÛˆÛÙ‹ ÏÂÈÙÔ˘ÚÁ›· ÙˆÓ Ê¿ÛÂˆÓ ÙÔ˘ Î˘Ù-
Ù·ÚÈÎÔ‡ Î‡ÎÏÔ˘. E›ÛË˜ ÌÂÙ¿ÏÏ·ÍË ÛÙÔ ÁÔÓ›‰ÈÔ FOXG1
ÛÙË ı¤ÛË 12 ÙÔ˘ Ì·ÎÚÔ‡ ÛÎ¤ÏÔ˘˜ ÙÔ˘ ¯ÚˆÌÔÛÒÌ·ÙÔ˜
14. TÔ ÁÔÓ›‰ÈÔ ·˘Ùfi Îˆ‰ÈÎÔÔÈÂ› ÙËÓ ÚˆÙÂ˝ÓË box-G1, Ë
ÔÔ›· ÂÎÊÚ¿˙ÂÙ·È ·ÔÎÏÂÈÛÙÈÎ¿ ÛÙÔÓ ÂÁÎ¤Ê·ÏÔ ÂÌ-
‚Ú‡ˆÓ Î·È ÂÓËÏ›ÎˆÓ Î·È Î·Ù·ÛÙ¤ÏÏÂÈ Û˘ÁÎÂÎÚÈÌ¤Ó· ÁÔÓ›-
‰È·. OÈ ÌÂÙ·ÏÏ¿ÍÂÈ˜ ÛÙ· CDKL5 Î·È FOXG1 Ê·›ÓÂÙ·È Ó·
Â˘ı‡ÓÔÓÙ·È ÁÈ· ‚·ÚÈ¿ ÓÔËÙÈÎ‹ ˘ÛÙ¤ÚËÛË Î·È ÙËÓ ÚÒÈÌË
ÂÎ‰‹ÏˆÛË ÂÈÏË„›·˜6,8,9. OÚÈÛÌ¤ÓÂ˜ ÌÂÏ¤ÙÂ˜ ˘ÔÛÙËÚ›-
˙Ô˘Ó fiÙÈ ÙÔ Û‡Ó‰ÚÔÌÔ Rett ‰ÂÓ ÂÚÈÏ·Ì‚¿ÓÂÈ ı¿Ó·ÙÔ ÓÂ˘-
ÚÒÓˆÓ10.
™ÙÈ˜ ÂÚÈÛÛfiÙÂÚÂ˜ ÂÚÈÙÒÛÂÈ˜ ÛÙÔ˘˜ ¿ÚÚÂÓÂ˜ Ë ÌÂ-
Ù¿ÏÏ·ÍË ÛÙÔ ÁÔÓ›‰ÈÔ MECP2 Â›Ó·È ı·Ó·ÙËÊfiÚ·2. X·Ú·-
ÎÙËÚ›˙ÂÙ·È ·fi ÛÔ‚·Ú‹ ÓÂÔÁÓÈÎ‹ ÂÁÎÂÊ·ÏÔ¿ıÂÈ·, ˘-
Ú·ÌÈ‰ÈÎ¤˜ ‰˘ÛÏÂÈÙÔ˘ÚÁ›Â˜, ·ÚÎÈÓÛÔÓÈÛÌfi, Û‡Ó‰ÚÔÌÔ
PPM-X/ ‰ÈÔÏÈÎ‹ ‰È·Ù·Ú·¯‹, ÛÔ‚·Ú¤˜ ÂÈÏËÙÈÎ¤˜ ÎÚ›-
ÛÂÈ˜, ·Ó·ÓÂ˘ÛÙÈÎ¤˜ ·ÓˆÌ·Ï›Â˜. O ı¿Ó·ÙÔ˜ Â¤Ú¯ÂÙ·È
Û˘Ó‹ıˆ˜ ÚÈÓ ÙËÓ ËÏÈÎ›· ÙˆÓ ‰‡Ô ÂÙÒÓ4. 
H ‰È¿ÁÓˆÛË ÙÔ˘ Ù˘ÈÎÔ‡ Û˘Ó‰ÚfiÌÔ˘ Rett ‰ÂÓ ‚·Û›˙ÂÙ·È
ÌfiÓÔ ÛÙÈ˜ ÌÂÙ·ÏÏ¿ÍÂÈ˜ ÙÔ˘ ÁÔÓÈ‰›Ô˘ MECP2 ÁÈ·Ù› ÌÔÚÂ›
·˘Ù¤˜ Ó· ·Ú·ÙËÚËıÔ‡Ó Î·È ÛÂ ¿ÏÏÂ˜ Î·Ù·ÛÙ¿ÛÂÈ˜, fi-
ˆ˜ Ô ·˘ÙÈÛÌfi˜, ÁÈ· ·Ú¿‰ÂÈÁÌ·2. Œ¯Ô˘Ó ÚÔÙ·ıÂ› Ì›·
ÛÂÈÚ¿ ÎÏÈÓÈÎÒÓ ÂÎ‰ËÏÒÛÂˆÓ Ô˘ Û˘ÓÂÈÎÔ˘ÚÔ‡Ó ÛÙË
‰È¿ÁÓˆÛË ÙÔ˘ Û˘Ó‰ÚfiÌÔ˘ Ù· ÔÔ›· ¤¯Ô˘Ó Â·Ó·ÚÔÛ-
‰ÈÔÚÈÛÙÂ› ·ÚÎÂÙ¤˜ ÊÔÚ¤˜. To 1983 ÌÂÙ¿ ·fi ÙË ÌÂÏ¤ÙË
35 ÂÚÈÙÒÛÂˆÓ ÂÚÈÁÚ¿ÊËÎ·Ó Î·È ‰ËÌÔÛÈÂ‡ıËÎ·Ó ·fi
ÙÔÓ Hagberg Î·È Û˘Ó. Ù· ÎÏÈÓÈÎ¿ ¯·Ú·ÎÙËÚÈÛÙÈÎ¿ ÙÔ˘
Û˘Ó‰ÚfiÌÔ˘11. H ÎÏÈÓÈÎ‹ ‰È¿ÁÓˆÛË ‚·Û›ÛÙËÎÂ ÛÂ Û˘Ó·ÈÓÂ-
ÙÈÎ¿ ÎÏÈÓÈÎ¿ ÎÚÈÙ‹ÚÈ·6, Ù· ÔÔ›· ÙÚÔÔÔÈ‹ıËÎ·Ó ÂÏ·-
ÊÚ¿ ÌÂ ÙËÓ ¿ÚÔ‰Ô ÙÔ˘ ¯ÚfiÓÔ˘ ÒÛÙÂ Ó· ·ÓÙ·Ó·ÎÏÔ‡Ó
ÙËÓ Î·Ù·ÓfiËÛË ÙˆÓ ¯·Ú·ÎÙËÚÈÛÙÈÎÒÓ ÙË˜ ÓfiÛÔ˘ ¤¯Ô-
ÓÙ·˜ ‰È·ÙËÚËıÂ› ÔÚÈÛÌ¤Ó· ‚·ÛÈÎ¿ ÎÏÈÓÈÎ¿ ¯·Ú·ÎÙËÚÈÛÙÈ-
Î¿ ÚÔÎÂÈÌ¤ÓÔ˘ Ó· ÙÂıÂ› Ë ‰È¿ÁÓˆÛË ÙÔ˘ Ù˘ÈÎÔ‡ Û˘Ó-
‰ÚfiÌÔ˘. øÛÙfiÛÔ, Ë Û˘ÛÛÒÚÂ˘ÛË ÎÏÈÓÈÎÒÓ Î·È ÌÔÚÈ·ÎÒÓ
ÏËÚÔÊÔÚÈÒÓ Ù· ÙÂÏÂ˘Ù·›· ¯ÚfiÓÈ· ¤¯ÂÈ ÚÔÎ·Ï¤ÛÂÈ ÛË-
Ì·ÓÙÈÎ‹ Û‡Á¯˘ÛË fiÛÔÓ ·ÊÔÚ¿ ÙË ‰È¿ÁÓˆÛË ÙÔ˘ Û˘Ó‰Úfi-
ÌÔ˘ Rett6,12. ™ÙÔÓ ›Ó·Î· 1 ·Ó·Ê¤ÚÔÓÙ·È Ù· ‰È·ÁÓˆÛÙÈÎ¿
ÎÚÈÙ‹ÚÈ· ÁÈ· ÙÔ Û‡Ó‰ÚÔÌÔ Rett fiˆ˜ Â·Ó·ÚÔÛ‰ÈÔÚ›-
ÛÙËÎ·Ó ÙÔ 2001 ÛÂ Û˘Ó¿ÓÙËÛË ÌÂÏÒÓ ÙË˜ E˘Úˆ·˚Î‹˜
¶·È‰È·ÙÚÈÎ‹˜ NÂ˘ÚÔÏÔÁÈÎ‹˜ EÙ·ÈÚÂ›·˜ ÛÙË °ÂÚÌ·Ó›·6.
MÂÙ·ÁÂÓ¤ÛÙÂÚÂ˜ ÌÂÏ¤ÙÂ˜ ‰ÈÂ˘ÎÚ›ÓÈÛ·Ó Î·È ·ÏÔÔ›ËÛ·Ó
Ù· ÎÏÈÓÈÎ¿ ÎÚÈÙ‹ÚÈ· Ô˘ ··ÈÙÔ‡ÓÙ·È ÁÈ· ÙË ‰È¿ÁÓˆÛË
ÎÏ·ÛÈÎÒÓ Î·È ¿Ù˘ˆÓ Rett. K·ıfiÚÈÛ·Ó Î·ÙÂ˘ı˘ÓÙ‹ÚÈÂ˜
ÁÚ·ÌÌ¤˜ ÁÈ· ÙË ‰È¿ÁÓˆÛË Î·È ÙË ÌÔÚÈ·Î‹ ·ÍÈÔÏfiÁËÛË
Û˘ÁÎÂÎÚÈÌ¤ÓˆÓ ·Ú·ÏÏ·ÁÒÓ ÌÔÚÊÒÓ Rett12.
E›Ó·È ÔÏ‡ ÛËÌ·ÓÙÈÎfi Ó· ˘¿Ú¯ÂÈ Û˘Ó·›ÓÂÛË fiÛÔÓ ·ÊÔ-
Ú¿ ÛÙ· ‰È·ÁÓˆÛÙÈÎ¿ ÎÚÈÙ‹ÚÈ· ÁÈ· ÙÈ˜ Ù˘ÈÎ¤˜ Î·È ¿Ù˘Â˜
ÌÔÚÊ¤˜ ÙÔ˘ Û˘Ó‰ÚfiÌÔ˘ Rett. °È· ÙËÓ ·ÎÚÈ‚‹ ‰ÈÂÍ·ÁˆÁ‹
ÙˆÓ ÌÂÏÂÙÒÓ Û˘Û¯¤ÙÈÛË˜ ÌÂÙ·Í‡ Ê·ÈÓÔÙ‡Ô˘ Î·È ÁÔÓfi-
Ù˘Ô˘, ·˘Ù¿ Ù· ÎÚÈÙ‹ÚÈ· ı· Ú¤ÂÈ Ó· ·Ó·ÊÂÚıÔ‡Ó ÛÙÔ
ÂÚÁ·ÛÙ‹ÚÈÔ13.
TÔ Û‡Ó‰ÚÔÌÔ Rett ¤¯ÂÈ ‰È¿ÊÔÚÂ˜ ÂÎ‰ËÏÒÛÂÈ˜ Î·È ÛÙÔ
ÛÙÔÌ·ÙÔÁÓ·ıÈÎfi Û‡ÛÙËÌ·. ™‡ÌÊˆÓ· ÌÂ ÙËÓ ·Ó·ÛÎfiË-
ÛË ÙË˜ ‚È‚ÏÈÔÁÚ·Ê›·˜ Ô ‚ÚÔ˘ÍÈÛÌfi˜ Â›Ó·È Ë ÈÔ Û˘¯Ó¿
ÂÚÈÁÚ·ÊfiÌÂÓË ÛÙÔÌ·ÙÈÎ‹ ÂÎ‰‹ÏˆÛË ÛÂ ÔÛÔÛÙfi Ô˘
Î˘Ì·›ÓÂÙ·È ·fi 26-97%14-16. O ÂÈÔÏ·ÛÌfi˜ ÙË˜ ÙÂÚË‰fi-
Ó·˜ ·Ó·Ê¤ÚÂÙ·È ̄ ·ÌËÏfi˜, ·ÓÙ›ıÂÙ· Î·Ù·ÁÚ¿ÊÂÙ·È ÌÂÁ¿-
ÏË ·ÔÙÚÈ‚‹ ÙˆÓ ‰ÔÓÙÈÒÓ, ÚÔÊ·ÓÒ˜ ÏfiÁˆ ‚ÚÔ˘ÍÈ-
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ÛÌÔ‡17,18. E›ÛË˜ ÌÂÏ¤ÙÂ˜ ¤¯Ô˘Ó ‰‹ÍÂÈ ÌÂÁ¿Ï· ÔÛÔÛÙ¿
ÂÌÊ¿ÓÈÛË˜ ÔÚıÔ‰ÔÓÙÈÎÒÓ ÚÔ‚ÏËÌ¿ÙˆÓ, ˘„ËÏ‹ ˘Â-
ÚÒ·, ÚfiÛıÈ· ·ÓÔÈ¯Ù‹ ‰‹ÍË Î·È ÂÍÒıËÛË ÙË˜ ÁÏÒÛÛ·˜
Èı·ÓfiÓ ÏfiÁˆ ÙˆÓ ¤ÍÂˆÓ ‰‹ÍÂˆ˜ Î·È ıËÏ·ÛÌÔ‡ ÙˆÓ ‰·-
ÎÙ‡ÏˆÓ ÙÔ˘˜18. E›ÛË˜ ·Ó·Ê¤ÚÂÙ·È fiÙÈ ¿ÙÔÌ· ÌÂ Û‡Ó‰ÚÔ-
ÌÔ Rett ¤¯Ô˘Ó ¤ÓÙÔÓË ÛÈÂÏfiÚÚÔÈ·, ÛÙÔÌ·ÙÈÎ‹ ·Ó·ÓÔ‹,
‰˘ÛÊ·Á›· Î·È ·˘ÍËÌ¤ÓÔ Î›Ó‰˘ÓÔ ÂÈÛÚÔÊ‹ÛÂˆÓ. 
T· ÔÛÔÛÙ¿ ÛÂ ÓfiÛÔ˘˜ ÙÔ˘ ÂÚÈÔ‰ÔÓÙ›Ô˘ Â›Ó·È È‰È·›ÙÂÚ·
˘„ËÏ¿18,19. OÚÈÛÌ¤ÓÂ˜ ·fi ÙÈ˜ ÂÎ‰ËÏÒÛÂÈ˜ ·˘Ù¤˜ ÚÔ¤Ú-
¯ÔÓÙ·È ·fi ÙË Û˘ÓÙ·ÁÔÁÚ·ÊÔ‡ÌÂÓË Ê·ÚÌ·ÎÂ˘ÙÈÎ‹ ·Áˆ-
Á‹ ÁÈ· ÙÔÓ ¤ÏÂÁ¯Ô ÙË˜ ÓfiÛÔ˘, ÂÓÒ ¿ÏÏÂ˜ Â›Ó·È ÎÔÈÓ¤˜ ÌÂ
¿ÏÏÂ˜ ÎÏÈÓÈÎ¤˜ Î·Ù·ÛÙ¿ÛÂÈ˜ Ô˘ ¯·Ú·ÎÙËÚ›˙ÔÓÙ·È ·fi
ÙË ‰Ú·ÛÙËÚÈfiÙËÙ· ÎÚ›ÛÂˆÓ «E», ‰˘ÛÎÔÏ›Â˜ ÛÙËÓ Â›ÙÂ˘-
ÍË ÛˆÛÙ‹˜ ÛÙÔÌ·ÙÈÎ‹˜ ˘ÁÈÂÈÓ‹˜, ‹ Û˘Ó‹ıÂÈÂ˜ Ó· Ê¤ÚÔ˘Ó
Ù· ¯¤ÚÈ· ÂÓÙfi˜ ÙË˜ ÛÙÔÌ·ÙÈÎ‹˜ ÎÔÈÏfiÙËÙ·˜2.
H ‰ÈÂÈÛÙËÌÔÓÈÎ‹ ÚÔÛ¤ÁÁÈÛË Â›Ó·È ÂÈ‚Â‚ÏËÌ¤ÓË ÌÂ
ÛÙfi¯Ô ÙËÓ ·Ó·¯·›ÙÈÛË ÙË˜ ÂÈ‰Â›ÓˆÛË˜ ÙˆÓ Û˘ÌÙˆÌ¿-
ÙˆÓ. 

¶APOY™IA™H ¶EPI¶Tø™H™

I·ÙÚÈÎfi IÛÙÔÚÈÎfi
£‹Ï˘ 20 ÂÙÒÓ ÚÔÛ‹ÏıÂ ÛÂ O‰ÔÓÙÈ·ÙÚÈÎfi TÌ‹Ì·-EÈ‰ÈÎ‹
MÔÓ¿‰· AÌÂA °ÂÓÈÎÔ‡ NÔÛÔÎÔÌÂ›Ô˘ (ÂÈÎ. 1). E›Ó·È ÙÔ
ÚÒÙÔ ·È‰› ÙË˜ ÔÈÎÔÁ¤ÓÂÈ·˜ ·fi ˘ÁÈÂ›˜ ÁÔÓÂ›˜ ÌË Û˘Á-
ÁÂÓÂ›˜, ÌÂ ·ÚÓËÙÈÎfi ÔÈÎÔÁÂÓÂÈ·Îfi ÈÛÙÔÚÈÎfi Î·È ¤¯ÂÈ ¿ÏÏ·
‰‡Ô ̆ ÁÈ‹ ·‰¤ÏÊÈ·. °ÂÓÓ‹ıËÎÂ ÌÂ Î·ÈÛ·ÚÈÎ‹ ÙÔÌ‹, ÙÂÏÂÈfi-
ÌËÓÔ, ‰ÂÓ ¤ÎÏ·„Â Î·È Ì‹ÎÂ ÛÂ ıÂÚÌÔÎÔÈÙ›‰·. TÔ ‚¿ÚÔ˜
ÙË˜ ÙÔÓ 1Ô Ì‹Ó· ‹Ù·Ó 800gr Î·È Ì¤¯ÚÈ 6 ÌËÓÒÓ ‰ÂÓ Â›¯·Ó
Î·Ù·ÁÚ·ÊÂ› ¿ÏÏ· Û˘ÌÙÒÌ·Ù· ÂÎÙfi˜ ÙˆÓ Û˘ÓÂ¯ÒÓ ÂÌ¤-
ÙˆÓ. ™Â ËÏÈÎ›· 6 ÌËÓÒÓ Ô ·È‰›·ÙÚÔ˜ ÂÂÛ‹Ì·ÓÂ ÛÙÔ˘˜

ÁÔÓÂ›˜ fiÙÈ Ë ·ÛıÂÓ‹˜ ‹Ù·Ó È‰È·›ÙÂÚ· ÏÈÔ‚·Ú‹˜ (ı· ¤-
ÚÂÂ Ó· ¤¯ÂÈ ‰ÈÏ·ÛÈ¿ÛÂÈ ÙÔ ‚¿ÚÔ˜ ÙË˜) Î·È fiÙÈ Â›¯Â ÂÈ-
‚Ú¿‰˘ÓÛË ÙË˜ ·Ó¿Ù˘ÍË˜ ÙË˜ ÎÂÊ·Ï‹˜. Afi ÙËÓ ËÏÈÎ›·
ÙˆÓ 7 - 8 ÌËÓÒÓ ÂÚ›Ô˘ ÔÈ ÁÔÓÂ›˜ ·Ú·Ù‹ÚËÛ·Ó ÙÈ˜ ¯·-
Ú·ÎÙËÚÈÛÙÈÎ¤˜ ÛÙÂÚÂfiÙ˘Â˜ ÎÈÓ‹ÛÂÈ˜ ÙˆÓ ¿Óˆ ¿ÎÚˆÓ, fi-
ˆ˜ ̄ ÂÈÚÔÎÚÔÙ‹Ì·Ù·, ÎÈÓ‹ÛÂÈ˜ Ï˘Û›Ì·ÙÔ˜ ‹ Ê¤ÚÓÔÓÙ·˜
Ù· ̄ ¤ÚÈ· ÛÙÔ ÛÙfiÌ· Î·È ÙËÓ ̆ Ô¯ÒÚËÛË ÙˆÓ ÚÔËÁÔ˘Ì¤-
Óˆ˜ ·ÔÎÙËıÂÈÛÒÓ ‰ÂÍÈÔÙ‹ÙˆÓ, Î·Ù·ÛÙ¿ÛÂÈ˜ Ô˘ ÙÔ˘˜
‰ËÌÈÔ‡ÚÁËÛ·Ó ¤ÓÙÔÓÂ˜ ·ÓËÛ˘¯›Â˜. 
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EÈÎfiÓ· 1: H 
·ÛıÂÓ‹˜ ÌÂ
Û‡Ó‰ÚÔÌÔ
Rett.

¶INAKA™ 1
AÓ·ÛÎfiËÛË ÙˆÓ ‰È·ÁÓˆÛÙÈÎÒÓ ÎÚÈÙËÚ›ˆÓ ÛÙÔ Û‡Ó‰ÚÔÌÔ Rett

A·ÈÙÔ‡ÌÂÓ· ÎÚÈÙ‹ÚÈ·
1.  MÈ· ÚÔÊ·ÓÒ˜ Î·ÓÔÓÈÎ‹ ÚÔ- Î·È ÂÚÈÁÂÓÓËÙÈÎ‹ ÂÚ›Ô‰Ô˜.
2. K˘Ú›ˆ˜ Ê˘ÛÈÔÏÔÁÈÎ‹ „˘¯ÔÎÈÓËÙÈÎ‹ ·Ó¿Ù˘ÍË ¤ˆ˜ Î·È 6 ÌËÓÒÓ.
3. K·ÓÔÓÈÎ‹ ÂÚÈÊ¤ÚÂÈ· ÎÂÊ·Ï‹˜ Î·Ù¿ ÙË Á¤ÓÓËÛË.
4. MÂÙ·ÁÁÂÓËÙÈÎ‹ ÂÈ‚Ú¿‰˘ÓÛË ÙË˜ ·‡ÍËÛË˜ ÙË˜ ÎÂÊ·Ï‹˜ ÛÙËÓ ÏÂÈÔ„ËÊ›·.
5. AÒÏÂÈ· ÏÂÈÙÔ˘ÚÁÈÎÒÓ ‰ÂÍÈÔÙ‹ÙˆÓ ¯ÂÚÈÒÓ ÌÂÙ·Í‡ ÙË˜ ËÏÈÎ›·˜ 0,5-2,5 ÂÙÒÓ.
6. ™ÙÂÚÂfiÙ˘Â˜ ÎÈÓ‹ÛÂÈ˜ ÙˆÓ ¯ÂÚÈÒÓ, fiˆ˜ ÛÊ›ÍÈÌÔ, ¯ÂÈÚÔÎÚÔÙ‹Ì·Ù·, «Û·Ó Ó· ÛÙ‡‚ÂÈ ÚÔ‡¯·», ‹ ‚¿˙ÂÈ Û˘Ó¤¯ÂÈ· Ù· ¯¤ÚÈ· ÛÙÔ ÛÙfiÌ·.
7. KÔÈÓˆÓÈÎ‹ ·fiÛ˘ÚÛË, ÚÔ‚Ï‹Ì·Ù· ÛÙËÓ ÂÈÎÔÈÓˆÓ›·, Î·È ÓÔËÙÈÎ‹ ·Ó·ËÚ›·.
8. ¢È·Ù·Ú·¯¤˜ (‰˘ÛÚ·Í›·) ‹ ·‰˘Ó·Ì›· ÌÂÙ·Î›ÓËÛË˜.

YÔÛÙËÚÈÎÙÈÎ¿ ÎÚÈÙ‹ÚÈ·
1. AÓ·ÓÂ˘ÛÙÈÎ‹ ‰˘ÛÏÂÈÙÔ˘ÚÁ›·: ¿ÓÔÈ·, ˘ÂÚ·ÂÚÈÛÌfi˜, ·ÈÊÓ›‰È· ·Ô‚ÔÏ‹ ÙÔ˘ ·¤Ú· Î·È ÛÈÂÏfiÚÚÔÈ·, ·ÂÚÔÊ·Á›·.
2. BÚÔ˘ÍÈÛÌfi˜.
3. ¢È·Ù·Ú·¯¤˜ ‡ÓÔ˘ ·fi ÙËÓ ·È‰ÈÎ‹ ËÏÈÎ›·.
4. MË Ê˘ÛÈÔÏÔÁÈÎfi˜ Ì˘˚Îfi˜ ÙfiÓÔ˜ Ô˘ Û¯ÂÙ›˙ÂÙ·È ÌÂ ‰˘ÛÙÔÓ›·.
5. ¶ÂÚÈÊÂÚÈÎ¤˜ ·ÁÁÂÈÔÎÈÓËÙÈÎ¤˜ ·ÏÏÔÈÒÛÂÈ˜.
6. ™ÎÔÏ›ˆÛË / Î‡ÊˆÛË.
7. EÈ‚Ú¿‰˘ÓÛË ÙË˜ ·Ó¿Ù˘ÍË˜.
8. MÈÎÚ¿, ·ÙÚÔÊÈÎ¿ Î·È ÎÚ‡· fi‰È·. MÈÎÚ¿ Î·È ÏÂÙ¿ ¯¤ÚÈ·.

KÚÈÙ‹ÚÈ· ÂÍ·›ÚÂÛË˜
1. ¢ÈÔÁÎˆÌ¤Ó· ÂÛˆÙÂÚÈÎ¿ fiÚÁ·Ó· ‹ ÂÓ‰Â›ÍÂÈ˜ ˘ÔÎÂ›ÌÂÓË˜ ÓfiÛÔ˘.
2. AÌÊÈ‚ÏËÛÙÚÔÂÈ‰Ô¿ıÂÈ·, ÔÙÈÎ‹ ·ÙÚÔÊ›· ‹ Î·Ù·ÚÚ¿ÎÙË˜.
3. AÔ‰ÂÈÎÙÈÎ¿ ÛÙÔÈ¯Â›· ÂÚÈÁÂÓÓËÙÈÎ‹˜ ‹ ÌÂÙ·ÁÂÓÓËÙÈÎ‹˜ ÂÁÎÂÊ·ÏÈÎ‹˜ ‚Ï¿‚Ë˜.
4. ¶·ÚÔ˘Û›· ·Ó·ÁÓˆÚ›ÛÈÌˆÓ ÌÂÙ·‚ÔÏÈÎÒÓ ‰È·Ù·Ú·¯ÒÓ ‹ ÚÔÔ‰Â˘ÙÈÎÒÓ ÓÂ˘ÚÔÏÔÁÈÎÒÓ Î·Ù·ÛÙ¿ÛÂˆÓ.
5. AÓ¿Ù˘ÍË ÓÂ˘ÚÔÏÔÁÈÎÒÓ ‰È·Ù·Ú·¯ÒÓ ˆ˜ ·ÔÙ¤ÏÂÛÌ· ÛÔ‚·ÚÒÓ ÏÔÈÌfiÍÂˆÓ ‹ ÙÚ·˘Ì·ÙÈÛÌÒÓ ÛÙÔ ÎÂÊ¿ÏÈ.
¶ËÁ‹: Hagberg B, Hanefeld F, Percy A, Skjeldal O:An update on clinically applicable diagnostic criteria in Rett syndrome.
Comments to Rett Syndrome Clinical Criteria Consensus Panel Satellite to European Paediatric Neurology Society Meeting, Baden
Baden,. Germany, 11 September 2001. Eur J Paediatr Neurol. 2002; 6: 293-7.



O ÁÂÓÂÙÈÎfi˜ ¤ÏÂÁ¯Ô˜ Ô˘ ¤ÁÈÓÂ ÛÂ ‰È·ÁÓˆÛÙÈÎfi Î¤ÓÙÚÔ
ÙË˜ AÁÁÏ›·˜ ÛÂ ËÏÈÎ›· ÙË˜ ·ÛıÂÓÔ‡˜ 2,5 ÂÙÒÓ, ¤‰ÂÈÍÂ fiÙÈ
ÚfiÎÂÈÙ·È ÁÈ· de novo ·ıÔÁfiÓÔ ·Ú·ÏÏ·Á‹ ÙÔ˘ ÁÔÓÈ‰›-
Ô˘ MECP2, ÛËÌÂÈ·Î‹ ÌÂÙ¿ÏÏ·ÍË XR294X.
XÂÈÚÔ˘ÚÁÂ›·: ¶ÂÚ›Ô˘ 3 ÂÙÒÓ ˘fi ÁÂÓÈÎ‹ ·Ó·ÈÛıËÛ›· ¤-
ÁÈÓÂ ÎÏÂÈÛÙ‹ ÂÈÌ‹Î˘ÓÛË ÎÓËÌÈ·›ˆÓ ÔÛÙÒÓ, ¯ˆÚ›˜ Ó· ÛË-
ÌÂÈˆıÔ‡Ó ÂÈÏÔÎ¤˜.
K·Ù¿ ÙËÓ ÚÔÛ¤ÏÂ˘Û‹ ÙË˜ ÛÙÔ O‰ÔÓÙÈ·ÙÚÈÎfi TÌ‹Ì· Ë ·-
ÛıÂÓ‹˜ ÛÂ ËÏÈÎ›· 20 ÂÙÒÓ ÂÌÊ¿ÓÈ˙Â ·ÚÎÂÙ¿ ·fi Ù· ‰È·-
ÁÓˆÛÙÈÎ¿ ÎÏÈÓÈÎ¿ ̄ ·Ú·ÎÙËÚÈÛÙÈÎ¿ ÙÔ˘ Û˘Ó‰ÚfiÌÔ˘ Rett fi-
ˆ˜ Î˘ÊÔÛÎÔÏ›ˆÛË, ·ÓˆÌ·Ï›Â˜ ¿Óˆ Î·È Î¿Ùˆ ¿ÎÚˆÓ,
‚Ï·ÈÛÔÏ·Ù˘Ô‰›·, Û·ÛÙÈÎ‹ ÙÂÙÚ·ÏËÁ›·, ‰˘ÛÙÔÓ›·,
‰˘ÛÊ·Á›·, ÂÈÛÚÔÊ‹ÛÂÈ˜ Î·ıÒ˜ Î·È ÓÔËÙÈÎ‹ ˘ÛÙ¤ÚËÛË
Î·È ·Ï·Ï›· (ÂÈÎ. 2, 3). TÔ ÛˆÌ·ÙÈÎfi ÙË˜ ‚¿ÚÔ˜ ‹Ù·Ó ÌfiÏÈ˜

22 ÎÈÏ¿ Î·È ÂÍ·ÎÔÏÔ˘ıÔ‡ÛÂ Ó· ¤¯ÂÈ Û˘¯Ó¿ ÂÂÈÛfi‰È· Â-
Ì¤ÙˆÓ Î·È ÌÂÈˆÌ¤ÓË ÚfiÛÏË„Ë ÙÚÔÊ‹˜. ¢ÂÓ Â›¯Â ·ÓÙÈÌÂ-
ÙˆÈÛıÂ› Ô‰ÔÓÙÈ·ÙÚÈÎ¿ Ì¤¯ÚÈ ÙfiÙÂ Î·È ÔÈ ÁÔÓÂ›˜ ·Ó¤ÊÂ-
Ú·Ó fiÙÈ ‰ÂÓ Â›¯·Ó ·Ú·ÙËÚ‹ÛÂÈ Î¿ÔÈÔ ¤ÓÙÔÓÔ Ô‰ÔÓÙÈ·-
ÙÚÈÎfi Úfi‚ÏËÌ· ÏËÓ ÙË˜ Î·Ù¿ÛÙ·ÛË˜ ÙˆÓ Ô‡ÏˆÓ ÙË˜. H
Ê·ÚÌ·ÎÂ˘ÙÈÎ‹ ·ÁˆÁ‹ Ô˘ Ï¿Ì‚·ÓÂ ‹Ù·Ó D3 Fix 5 ÛÙ·Áfi-
ÓÂ˜ ·Ó¿ 24ˆÚÔ, Dulcosoft, Thikcen up Î·ÙfiÈÓ Û˘ÛÙ¿ÛÂ-
ˆ˜ ÓÂ˘ÚÔÏfiÁÔ˘ ÁÈ· ÙËÓ ·ÓÙÈÌÂÙÒÈÛË ÙË˜ ‰˘ÛÎ·Ù·Ô-
Û›·˜ Î·È ÙˆÓ ÂÈÛÚÔÊ‹ÛÂˆÓ. 

O‰ÔÓÙÔÛÙÔÌ·ÙÔÏÔÁÈÎ‹ ·ÍÈÔÏfiÁËÛË - £ÂÚ·Â›·
H ·ÛıÂÓ‹˜ ‰ÂÓ ‹Ù·Ó Û˘ÓÂÚÁ¿ÛÈÌË, Â›¯Â Ì›· ·ÓÙ›ÛÙ·ÛË
ÛÙËÓ Ô‰ÔÓÙÈ·ÙÚÈÎ‹ ÂÍ¤Ù·ÛË ·ıËÙÈÎ‹ ·ÏÏ¿ Â›ÌÔÓË. H

Ï‹„Ë ·ÓÔÚ·ÌÈÎ‹˜ ·ÎÙÈÓÔÁÚ·Ê›·˜ ‰ÂÓ Î·Ù¤ÛÙË ‰˘Ó·Ù‹
ÏfiÁˆ ÂÏÏÂ›ÌÌ·ÙÔ˜ Û˘ÓÂÚÁ·Û›·˜ ÙË˜ ·ÛıÂÓÔ‡˜ Î·È ÁÈ ·˘-
Ùfi ÙÔ ÏfiÁÔ ¤ÁÈÓÂ Ï‹„Ë Ï¿ÁÈˆÓ ÎÂÊ·ÏÔÌÂÙÚÈÎÒÓ ·ÎÙÈÓÔ-
ÁÚ·ÊÈÒÓ (ÂÈÎ.4). H ÛÙÔÌ·ÙÈÎ‹ ÙË˜ ˘ÁÈÂÈÓ‹ ‹Ù·Ó Î·Î‹ Î·È
Â›¯Â ¿ÊıÔÓÂ˜ ÙÚ˘ÁÈ·Î¤˜ ÂÓ·Ôı¤ÛÂÈ˜. O ÏÂÙÔÌÂÚ‹˜
ÎÏÈÓÈÎfi˜ ¤ÏÂÁ¯Ô˜ Î·Ù¤ÛÙË ‰˘Ó·Ùfi˜ ÌÂÙ¿ ÙËÓ ¯ÔÚ‹ÁËÛË
ÙË˜ ÁÂÓÈÎ‹˜ ·Ó·ÈÛıËÛ›·˜. H ÁÂÓÈÎ‹ Î·Ù¿ÛÙ·ÛË ÙË˜ ˘ÁÂ›-
·˜ ÙË˜ ·ÛıÂÓÔ‡˜, Ô Î›Ó‰˘ÓÔ˜ ÂÈÛÚÔÊ‹ÛÂˆÓ Î·È Ë ·ÓÙÂ-
Ï‹˜ ¤ÏÏÂÈ„Ë Û˘ÓÂÚÁ·Û›·˜, Î·ıÒ˜ Î·È Ë ·‰˘Ó·Ì›· ·ÎÚÈ-
‚Ô‡˜ Ô‰ÔÓÙÔÛÙÔÌ·ÙÔÏÔÁÈÎ‹˜ ‰È¿ÁÓˆÛË˜ Î·È ÂÊ·ÚÌÔ-
Á‹˜ ıÂÚ·Â˘ÙÈÎÔ‡ Û¯Â‰›Ô˘ ÚÔÂÁ¯ÂÈÚËÙÈÎ¿, Ô‰‹ÁËÛ·Ó
ÙÔ˘˜ ıÂÚ¿ÔÓÙÂ˜ È·ÙÚÔ‡˜ ÛÙËÓ ·fiÊ·ÛË ÁÈ· ·ÓÙÈÌÂÙÒ-
ÈÛË ˘fi ÁÂÓÈÎ‹ ·Ó·ÈÛıËÛ›·. 
AÎÔÏÔ˘ı‹ıËÎÂ ÙÔ ÚˆÙfiÎÔÏÏÔ ÚÔÂÁ¯ÂÈÚËÙÈÎÔ‡ ÂÏ¤Á-
¯Ô˘ ÁÈ· ÙË ¯ÔÚ‹ÁËÛË ÁÂÓÈÎ‹˜ ·Ó·ÈÛıËÛ›·˜ Î·È Ù· ·ÔÙÂ-
Ï¤ÛÌ·Ù· ·˘ÙÔ‡ Â¤ÙÚÂ„·Ó ÙËÓ Ú·ÁÌ·ÙÔÔ›ËÛË ÙÔ˘
¯ÂÈÚÔ˘ÚÁÂ›Ô˘.
K·Ù¿ ÙÔÓ ÎÏÈÓÈÎfi Ô‰ÔÓÙÔÛÙÔÌ·ÙÔÏÔÁÈÎfi Î·È ·ÎÙÈÓÔÁÚ·-
ÊÈÎfi ¤ÏÂÁ¯Ô ‰È·ÈÛÙÒıËÎ·Ó: ‚ÚÔ˘ÍÈÛÌfi˜ ÛÈÂÏfiÚÚÔÈ·,
Â˘ÚÂ›Â˜ Ê·ÙÓÈ·Î¤˜ ·ÔÊ‡ÛÂÈ˜, ·‚·ı‹˜ ˘ÂÚÒ· ÌÂ «Â-
Ù·ÏÔÂÈ‰¤˜» Û¯‹Ì· (ÂÈÎ. 5). OÚıÔ‰ÔÓÙÈÎ¤˜ ·ÓˆÌ·Ï›Â˜,
ÚfiÛıÈ· ·ÓÔÈ¯Ù‹ ‰‹ÍË, ‰fiÓÙÈ· ÂÎÙfi˜ ÙfiÍÔ˘ (ÂÈÎ. 6), ÌÂ-

Á¿ÏÔ˜ Û˘ÓˆÛÙÈÛÌfi˜ ÚÔÛı›ˆÓ ‰ÔÓÙÈÒÓ ÙË˜ ¿Óˆ Î·È Î¿-
Ùˆ ÁÓ¿ıÔ˘, ÛÙÚÔÊ‹ ÙÔ˘ ‰Â‡ÙÂÚÔ˘ ÚÔÁÔÌÊ›Ô˘ ¿Óˆ ÁÓ¿-

ıÔ˘ ·ÚÈÛÙÂÚ¿ Î·Ù¿ 90Ô. ¶·ÚÂÈ·Î‹ ¤ÎÊ˘ÛË ÙÔ˘ ¿Óˆ Î˘-
Ófi‰ÔÓÙ· ‰ÂÍÈ¿, ̆ ÂÚÒ˚· ¤ÎÊ˘ÛË ÙÔ˘ Ï¿ÁÈÔ˘ ÙÔÌ¤· ¿Óˆ
·ÚÈÛÙÂÚ¿, ÁÏˆÛÛÈÎ‹ ¤ÎÊ˘ÛË ÙÔ˘ Î¿Ùˆ Î˘Ófi‰ÔÓÙ· ·ÚÈ-
ÛÙÂÚ¿ Î·È ·ÚÂÈ·Î‹ ¤ÎÊ˘ÛË ÙÔ˘ 1Ô˘ ÚÔÁfiÌÊÈÔ˘ Î¿Ùˆ
·ÚÈÛÙÂÚ¿. ŒÏÂÈÂ Ô 1Ô˜ ÁÔÌÊ›Ô˜ ‰ÂÍÈ¿, ÂÓÒ ‹Ù·Ó ¤ÁÎÏÂÈ-
ÛÙÔÈ Î·È ÔÈ Ù¤ÛÛÂÚÂÈ˜ ÛˆÊÚÔÓ›ÛÙËÚÂ˜. °ÏÒÛÛ· Ê˘ÛÈÔ-
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ÏÔÁÈÎ‹. O‡Ï· ˘ÂÚÏ·ÛÙÈÎ¿, ÂÚÈÔ‰ÔÓÙ›ÙÈ‰· Î·È ÎÈÓËÙÈ-
ÎfiÙËÙ· ÙˆÓ Î¿Ùˆ ÚÔÛı›ˆÓ ‰ÔÓÙÈÒÓ, ÙÔ˘ Ï¿ÁÈÔ˘ ÙÔÌ¤·
¿Óˆ ·ÚÈÛÙÂÚ¿ Î·È ÙÔ˘ 1Ô˘ ÁÔÌÊ›Ô˘ ¿Óˆ ·ÚÈÛÙÂÚ¿. ¢ÂÓ
·ÓÂ˘Ú¤ıËÎ·Ó ÙÂÚË‰ÔÓÈÛÌ¤Ó· ‰fiÓÙÈ·. ŒÁÈÓÂ ·ÔÙÚ‡Áˆ-
ÛË, ·fiÍÂÛË Î·È ÊıÔÚ›ˆÛË. O Û˘ÓÔÏÈÎfi˜ ¯ÚfiÓÔ˜ ÙÔ˘
¯ÂÈÚÔ˘ÚÁÂ›Ô˘ ‹Ù·Ó 2 ÒÚÂ˜ Î·È 10 ÏÂÙ¿. H ·ÛıÂÓ‹˜ ÓÔ-
ÛËÏÂ‡ÙËÎÂ Î·È ‹ÚÂ ÂÍÈÙ‹ÚÈÔ ÙËÓ ÂÔÌ¤ÓË ËÌ¤Ú· ÚÔ-
ÎÂÈÌ¤ÓÔ˘ Ó· ·Ú·ÎÔÏÔ˘ıËıÂ›. ¢ÂÓ ̆ ‹ÚÍ·Ó ÚÔÂÁ¯ÂÈÚË-
ÙÈÎ¤˜, ‰ÈÂÁ¯ÂÈÚËÙÈÎ¤˜ Î·È ÌÂÙÂÁ¯ÂÈÚËÙÈÎ¤˜ ÂÈÏÔÎ¤˜. ¢fi-
ıËÎ·Ó ÛÙÔ˘˜ ÁÔÓÂ›˜ Ô‰ËÁ›Â˜ ÌÂÙÂÁ¯ÂÈÚËÙÈÎ¤˜ Î·ıÒ˜ Î·È
Û˘Ì‚Ô˘Ï¤˜ ÛÙÔÌ·ÙÈÎ‹˜ ̆ ÁÈÂÈÓ‹˜ Î·È ÚfiÏË„Ë˜ ÁÂÓÈÎfiÙÂ-
Ú·. ™Ù· Ï·›ÛÈ· ·˘Ù¿ Û˘ÓÂÛÙ‹ıË Ô‰ÔÓÙÈ·ÙÚÈÎfi˜ ¤ÏÂÁ¯Ô˜
ÙÔ˘Ï¿¯ÈÛÙÔÓ Ì›· ÊÔÚ¿ ÂÙËÛ›ˆ˜. 

™YZHTH™H

¶·ÚÔ˘ÛÈ¿˙Ô˘ÌÂ ÙËÓ ÂÚ›ÙˆÛË ÂÓfi˜ ı‹ÏÂÔ˜ 20 ÂÙÒÓ ÌÂ
‰È·ÁÓˆÛÌ¤ÓÔ Û‡Ó‰ÚÔÌÔ Rett ÙÔ ÔÔ›Ô Â›Ó·È Ì›· X-Û‡Ó‰Â-
ÙË ÂÈÎÚ·ÙÔ‡Û· ÓÂ˘ÚÔ·Ó·Ù˘ÍÈ·Î‹ ‰È·Ù·Ú·¯‹ ÌÂ ÓÔËÙÈ-
Î‹ ˘ÛÙ¤ÚËÛË Ô˘ ·Ó·Ê¤ÚÂÙ·È Û¯Â‰fiÓ ·ÔÎÏÂÈÛÙÈÎ¿ ÛÙ·
ı‹ÏÂ· ¿ÙÔÌ·. ¶·ÚfiÙÈ Ë ·ÛıÂÓ‹˜ Ì·˜ ÂÌÊ¿ÓÈ˙Â ·ÚÎÂÙ¿ ·-
fi Ù· ÎÏÈÓÈÎ¿ ¯·Ú·ÎÙËÚÈÛÙÈÎ¿ ÙÔ˘ Û˘Ó‰ÚfiÌÔ˘, ¤ÁÈÓÂ ÁÂ-
ÓÂÙÈÎfi˜ ¤ÏÂÁ¯Ô˜ ÛÂ ‰È·ÁÓˆÛÙÈÎfi Î¤ÓÙÚÔ ÙË˜ AÁÁÏ›·˜ ÛÂ
ËÏÈÎ›· 2,5 ÂÙÒÓ, Ô ÔÔ›Ô˜ ¤‰ÂÈÍÂ fiÙÈ ÚfiÎÂÈÙ·È ÁÈ· de
novo ·ıÔÁfiÓÔ ·Ú·ÏÏ·Á‹ ÙÔ˘ ÁÔÓÈ‰›Ô˘ MECP2, ÛËÌÂÈ-
·Î‹ ÌÂÙ¿ÏÏ·ÍË XR294X. ™‡ÌÊˆÓ· ÌÂ Ù· ·Ó·ÊÂÚfiÌÂÓ·
ÛÙË ‚È‚ÏÈÔÁÚ·Ê›· ·˘Ù‹ Ë ·Ú·ÏÏ·Á‹ MECP2 Â›Ó·È Ë
Ï¤ÔÓ Û˘Ó‹ıË˜ Î·È ·ÔÙÂÏÂ› ÙÔ 60% ¤ˆ˜ ÙÔ 70% ÙˆÓ Â-
ÚÈÙÒÛÂˆÓ ÙÔ˘ Û˘Ó‰ÚfiÌÔ˘ Î·È ÛÂ ÂÚÈÛÛfiÙÂÚÔ ·fi ÙÔ
99% Â›Ó·È ÙÔ ÌÔÓ·‰ÈÎfi ÂÚÈÛÙ·ÙÈÎfi ÛÙËÓ ÔÈÎÔÁ¤ÓÂÈ· Ô˘
ÚÔÎ‡ÙÂÈ ·fi de novo ·ıÔÁfiÓÔ ·Ú·ÏÏ·Á‹20. £· Ú¤-
ÂÈ Ó· ÂÈÛËÌ·ÓıÂ› fiÙÈ Ë ·Ó·ÛÎfiËÛË ÙË˜ ‚È‚ÏÈÔÁÚ·Ê›·˜
¤‰ÂÈÍÂ ˆ˜ ÌÂÁ¿ÏÔ˜ ·ÚÈıÌfi˜ ÌÂÏÂÙÒÓ Â›Ó·È ·ÓÂ·Ú-
ÎÂ›˜18. ™Â ·ÓÙ›ıÂÛË ÌÂ ÙË ‰ÈÎ‹ Ì·˜ ÌÂÏ¤ÙË fiÔ˘ ÚÔÛ‰ÈÔ-
Ú›˙ÂÙ·È Ë ÁÂÓÂÙÈÎ‹ ‰È·Ù·Ú·¯‹, ·ÚÎÂÙ¤˜ ÌÂÏ¤ÙÂ˜ ¤¯Ô˘Ó
Ú·ÁÌ·ÙÔÔÈËıÂ› ¯ˆÚ›˜ Ó· ¤¯ÂÈ ÚÔËÁËıÂ› ÁÂÓÂÙÈÎfi˜ ¤-
ÏÂÁ¯Ô˜21-23, ‰ÂÓ ÚÔÛ‰ÈÔÚ›˙ÂÙ·È Ô Ù‡Ô˜ ÙË˜ ÌÂÙ¿ÏÏ·ÍË˜
ÙˆÓ Û˘ÌÌÂÙÂ¯fiÓÙˆÓ24,25 Î·È ¿ÏÏÂ˜ ÌÂÏ¤ÙÂ˜ ‰ÂÓ ‰ÈÂ˘ÎÚÈÓ›-
˙Ô˘Ó ·Ó Ë ‰È¿ÁÓˆÛË ÙÔ˘ Û˘Ó‰ÚfiÌÔ˘ Rett ‚·Û›ÛıËÎÂ ÛÂ
ÎÏÈÓÈÎ¿ ÎÚÈÙ‹ÚÈ· ‹ ·Ó·ÁÓˆÚ›ÛÙËÎÂ ÁÂÓÂÙÈÎ¿25,26. ŒÚÂ˘ÓÂ˜
Ô˘ ¤¯Ô˘Ó Ú·ÁÌ·ÙÔÔÈËıÂ› Û¯ÂÙÈÎ¿ ÌÂ ÙÈ˜ Ê·ÈÓÔÙ˘È-
Î¤˜ Û˘Û¯ÂÙ›ÛÂÈ˜ ÙˆÓ ÌÂÙ·ÏÏ¿ÍÂˆÓ MECP2 ÛÙÔ Û‡Ó‰ÚÔ-
ÌÔ Rett ˘ÔÛÙËÚ›˙Ô˘Ó fiÙÈ Ë ÌÂÙ¿ÏÏ·ÍË XR294X Ô˘ ¤¯ÂÈ
‰È·ÁÓˆÛÙÂ› ÛÙËÓ ·ÛıÂÓ‹ Ì·˜, Û˘ÌÂÚÈÏ·Ì‚¿ÓÂÙ·È ÛÙÈ˜
ÌÂÙ·ÏÏ¿ÍÂÈ˜ ÌÂ Ù· ÈÔ ‹È· ·ÔÙÂÏ¤ÛÌ·Ù· Î·È ·Ó‹ÎÂÈ
ÛÙÔ 60% ¤ˆ˜ 70% ÙˆÓ ÂÚÈÙÒÛÂˆÓ27-29. ™ËÌ·ÓÙÈÎ¤˜ ‰È·-
ÊÔÚ¤˜ ¤¯Ô˘Ó ·Ú·ÙËÚËıÂ› ÁÈ· ÌÂÌÔÓˆÌ¤Ó· Ê·ÈÓÔÙ˘ÈÎ¿
¯·Ú·ÎÙËÚÈÛÙÈÎ¿ fiˆ˜ Ë ¯Ú‹ÛË ÙˆÓ ¯ÂÚÈÒÓ29. ÕÏÏÂ˜ ÌÂ-
Ï¤ÙÂ˜ ˘ÔÛÙËÚ›˙Ô˘Ó fiÙÈ Ù· ·Ó·ıÂˆÚËÌ¤Ó· ÎÚÈÙ‹ÚÈ· ·-
Ú¤¯Ô˘Ó Û·Ê‹ÓÂÈ· fiÛÔÓ ·ÊÔÚ¿ Ù· ‚·ÛÈÎ¿ ÎÏÈÓÈÎ¿ ¯·Ú·-
ÎÙËÚÈÛÙÈÎ¿ Ô˘ ··ÈÙÔ‡ÓÙ·È ÁÈ· ÙË ‰È¿ÁÓˆÛË ÙÔ˘ Û˘Ó-
‰ÚfiÌÔ˘ Î·È ÂÓÈÛ¯‡Ô˘Ó ÙËÓ ¿Ô„Ë fiÙÈ ÙÔ Û‡Ó‰ÚÔÌÔ Rett
‚·Û›˙ÂÙ·È ÛÂ ÌÈ· ÎÏÈÓÈÎ‹ ‰È¿ÁÓˆÛË ÌÂ Û˘ÁÎÂÎÚÈÌ¤Ó· ÎÏÈ-
ÓÈÎ¿ ÎÚÈÙ‹ÚÈ· ·ÓÂÍ¿ÚÙËÙ· ·fi Ù· ÌÔÚÈ·Î¿ Â˘Ú‹Ì·Ù·12. H
·ÛıÂÓ‹˜ ÙË˜ ÌÂÏ¤ÙË˜ Ì·˜ ÂÎÙfi˜ ÙË˜ ÁÂÓÂÙÈÎ‹˜ ÂÈ‚Â‚·›-
ˆÛË˜ ÙÔ˘ Û˘Ó‰ÚfiÌÔ˘, ÂÌÊ¿ÓÈ˙Â Â›ÛË˜ Ù· ÎÏÈÓÈÎ¿ ¯·Ú·-
ÎÙËÚÈÛÙÈÎ¿ ÙÔ˘ Û˘Ó‰ÚfiÌÔ˘ fiˆ˜ ·˘Ù¿ ÂÚÈÁÚ¿ÊÔÓÙ·È
ÛÙÔÓ ›Ó·Î· 1. OÚÈÛÌ¤ÓÂ˜ Â›ÛË˜ ÌÂÏ¤ÙÂ˜ ̆ ÔÛÙËÚ›˙Ô˘Ó
fiÙÈ Ô Ù‡Ô˜ ÙˆÓ ‰È·Ù·Ú·¯ÒÓ Î·ıÒ˜ Â›ÛË˜ Î·È Ë ¤ÓÙ·Û‹
ÙÔ˘˜ Â›Ó·È ÂÍ·ÙÔÌÈÎÂ˘Ì¤ÓË, ÁÂÁÔÓfi˜ Ô˘ ¤¯ÂÈ ˆ˜ Û˘Ó¤-
ÂÈ· ÙËÓ ÔÈÎÈÏÔÌÔÚÊ›· ÙË˜ ÎÏÈÓÈÎ‹˜ ÂÈÎfiÓ·˜ Î·È ‰ËÌÈ-
Ô˘ÚÁÂ› ÛËÌ·ÓÙÈÎ¤˜ ‰È·ÁÓˆÛÙÈÎ¤˜ ‰È·ÊÔÚ¤˜30,31. 
OÈ ÛÙÔÌ·ÙÈÎ¤˜ ÂÎ‰ËÏÒÛÂÈ˜ Ô˘ ¤¯Ô˘Ó ·Ú·ÙËÚËıÂ› ÛÙÔ

Û‡Ó‰ÚÔÌÔ Rett Èı·ÓfiÓ Ó· ÌËÓ ·ÊÔÚÔ‡Ó ·ÔÎÏÂÈÛÙÈÎ¿
ÛÙÔ Û‡Ó‰ÚÔÌÔ ‰Â‰ÔÌ¤ÓÔ˘ fiÙÈ ÌÔÚÔ‡Ó Â›ÛË˜ Ó· ·Ú·-
ÙËÚËıÔ‡Ó Î·È ÛÂ ¿ÏÏÂ˜ ·Ûı¤ÓÂÈÂ˜ ‹ Ó· Â›Ó·È ·ÔÙ¤ÏÂÛÌ·
ÙË˜ Ê·ÚÌ·ÎÂ˘ÙÈÎ‹˜ ·ÁˆÁ‹˜ Ô˘ Ï·Ì‚¿ÓÔ˘Ó22,32. ¶·ÚfiÏ·
·˘Ù¿, ˘¿Ú¯Ô˘Ó ÔÚÈÛÌ¤Ó· ¯·Ú·ÎÙËÚÈÛÙÈÎ¿, Ô˘ ÂÌÊ·Ó›-
˙ÔÓÙ·È ÌÂ ÌÂÁ¿ÏË Û˘¯ÓfiÙËÙ· ÛÙÔ Û‡Ó‰ÚÔÌÔ Rett32,33. H ·-
Ó·ÛÎfiËÛË ÙË˜ ‚È‚ÏÈÔÁÚ·Ê›·˜ ‰Â›¯ÓÂÈ fiÙÈ ¤¯Ô˘Ó Á›ÓÂÈ Â-
ÚÈÔÚÈÛÌ¤ÓÂ˜ ·Ó·ÊÔÚ¤˜ ÛÙÈ˜ ÛÙÔÌ·ÙÈÎ¤˜ ÂÎ‰ËÏÒÛÂÈ˜. T·
Û˘ÌÂÚ¿ÛÌ·Ù· Ô˘ ÌÔÚÔ‡Ó Ó· Û˘Ó·¯ıÔ‡Ó ÌÂ ·˘Ùfi ÙÔÓ
ÂÚÈÔÚÈÛÌfi Â›Ó·È fiÙÈ Ë ÈÔ Û˘Ó‹ıË˜ ÛÙÔÌ·ÙÈÎ‹ ÂÎ‰‹ÏˆÛË
ÙÔ˘ Û˘Ó‰ÚfiÌÔ˘ Rett Â›Ó·È Ô ËÌÂÚ‹ÛÈÔ˜ ‚ÚÔ˘ÍÈÛÌfi˜17-

19,25,34. E›ÛË˜ Î·È ÁÈ· ÙËÓ ·ÛıÂÓ‹ Ì·˜ Ô ‚ÚÔ˘ÍÈÛÌfi˜ Â›Ó·È
Ì›· ·fi ÙÈ˜ ÛÙÔÌ·ÙÈÎ¤˜ ÂÎ‰ËÏÒÛÂÈ˜ Ô˘ ÂÌÊ·Ó›˙ÂÈ ̄ ˆÚ›˜
Ó· ¤¯ÂÈ ·ÎÔÏÔ˘ı‹ÛÂÈ Î¿ÔÈÔ Ì¤ÙÚÔ ÁÈ· ÙËÓ ·ÓÙÈÌÂÙÒÈÛ‹
ÙÔ˘. EÈÏ¤ÔÓ ‰ÂÓ ·Ú·ÙËÚ‹ıËÎÂ ·ÔÙÚÈ‚‹ ÙˆÓ ‰ÔÓÙÈÒÓ
ÛÂ ·ÓÙ›ıÂÛË ÌÂ ·Ó·ÊÔÚ¤˜ ¿ÏÏˆÓ ÌÂÏÂÙÒÓ35. AÚÎÂÙ¤˜ ÌÂ-
Ï¤ÙÂ˜ ·Ó·Ê¤ÚÔ˘Ó Ù· ÚÔ‚Ï‹Ì·Ù· ‰È·ÙÚÔÊ‹˜ Î·È ıÚ¤-
„Ë˜ ˆ˜ ÎÔÈÓ¿ ÎÏÈÓÈÎ¿ Â˘Ú‹Ì·Ù· ÙÔ˘ Û˘Ó‰ÚfiÌÔ˘, fiˆ˜
¿ÏÏˆÛÙÂ ‰È·ÈÛÙÒıËÎÂ Î·È ÛÙËÓ ·ÛıÂÓ‹ Ì·˜36,37. O Lavas
Î·È Û˘Ó. ‰ÈÂÚÂ‡ÓËÛ·Ó ÙË Û¯¤ÛË ÌÂÙ·Í‡ ÙˆÓ ‰È·ÙÚÔÊÈÎÒÓ
‰˘ÛÎÔÏÈÒÓ Î·È ÙˆÓ Û˘Ó·ÊÒÓ ÏÂÈÙÔ˘ÚÁÈÎÒÓ ÚÔ‚ÏËÌ¿-
ÙˆÓ. ™ÙËÓ ÔÌ¿‰· ÙˆÓ ·ÛıÂÓÒÓ ÌÂ Û‡Ó‰ÚÔÌÔ Rett Ô˘ ÌÂ-
Ï¤ÙËÛ·Ó ‰È·ÈÛÙÒıËÎÂ fiÙÈ ÂÍ ·˘ÙÒÓ ÙÔ 40% ÂÌÊ¿ÓÈ˙Â Ì¤-
ÙÚÈÔ ¤ˆ˜ ÛÔ‚·Úfi ËÌÂÚ‹ÛÈÔ Î·È ÙÔ 15% ÂÍ ·˘ÙÒÓ ‚ÚÔ˘ÍÈ-
ÛÌfi Î·Ù¿ ÙË ‰È¿ÚÎÂÈ· ÙË˜ Ó‡¯Ù·˜. T· ·ÔÙÂÏ¤ÛÌ·Ù· ÙË˜
ÌÂÏ¤ÙË˜ ÙÔ˘˜ ¤‰ÂÈÍ·Ó fiÙÈ Ô ‚Ú˘ÍÈÛÌfi˜ ÙÔ˘˜ ÚÔÎ¿ÏÂÛÂ
‰˘ÛÊÔÚ›·, ‰ÂÓ ÙÂÎÌËÚÈÒıËÎÂ fiÌˆ˜ ÛÙ·ÙÈÛÙÈÎ¿ Î·Ì›·
‰È·ÊÔÚ¿ fiÛÔÓ ·ÊÔÚ¿ ÛÙËÓ ÚfiÎÏËÛË ÚÔ‚ÏËÌ¿ÙˆÓ Û›-
ÙÈÛË˜19. ™ÙÔ Û‡Ó‰ÚÔÌÔ Rett, Ô ‚ÚÔ˘ÍÈÛÌfi˜ ¤¯ÂÈ Û˘Û¯ÂÙÈ-
ÛÙÂ› ÌÂ ÓÂ˘ÚÔÏÔÁÈÎ¤˜ ·ÓˆÌ·Ï›Â˜ Î·È Ë ·ÔÙÂÏÂÛÌ·ÙÈÎfi-
ÙËÙ· ÙË˜ Ê·ÚÌ·ÎÂ˘ÙÈÎ‹˜ ·ÁˆÁ‹˜ fiˆ˜ ÔÈ ‚ÂÓ˙Ô‰È·˙Â›-
ÓÂ˜ ‹ Ù· Ì˘Ô¯·Ï·ÚˆÙÈÎ¿, Â›Ó·È ÂÏ¿¯ÈÛÙË35. OÚıÔ‰ÔÓÙÈÎ¤˜
·ÓˆÌ·Ï›Â˜, ·ÓÔÈ¯Ù‹ ‰‹ÍË, ‰fiÓÙÈ· ÂÎÙfi˜ ÙfiÍÔ˘ ÛÂ ·ÛıÂ-
ÓÂ›˜ ÌÂ Û‡Ó‰ÚÔÌÔ Rett ·Ó·Ê¤ÚÔÓÙ·È ÛÂ ·ÚÎÂÙ¤˜ ÌÂÏ¤ÙÂ˜
fiˆ˜ Î·È ÛÙÔ ÂÚÈÛÙ·ÙÈÎfi Ì·˜22,32,35 Û˘Ì‚¿ÏÏÔÓÙ·˜ ÛÙËÓ
ÂÈ‰Â›ÓˆÛË ÙÔ˘ ‚ÚÔ˘ÍÈÛÌÔ‡.
H ·ÛıÂÓ‹˜ Ì·˜ Â›¯Â Ô‡Ï· ÔÈ‰ËÌ·ÙÒ‰Ë Î·È ·ÈÌÔÚÚ·ÁÈÎ¿
Î·ıÒ˜ Î·È ‰È·ÊfiÚÔ˘ ‚·ıÌÔ‡ Î·È ¤ÎÙ·ÛË˜ ÂÚÈÔ‰ÔÓÙ›ÙÈ-
‰· Û˘ÓÔ‰Â˘fiÌÂÓË ·fi ÎÈÓËÙÈÎfiÙËÙ· ‰ÔÓÙÈÒÓ. MÂÏ¤ÙÂ˜ ·-
Ó·Ê¤ÚÔ˘Ó fiÙÈ ÔÈ ÓfiÛÔÈ ·˘Ù¤˜ ÙÔ˘ ÂÚÈÔ‰ÔÓÙ›Ô˘ Â›Ó·È Û˘-
¯Ó¤˜ ÛÙÔ Û‡Ó‰ÚÔÌÔ Rett18,19,32. H ÌÂÏ¤ÙË Ì·˜ Â›Ó·È Û‡ÌÊˆ-
ÓË ÌÂ ¿ÏÏÂ˜ ÌÂÏ¤ÙÂ˜ Ô˘ ¤¯Ô˘Ó ‰Â›ÍÂÈ ·Ô˘Û›· ÙÂÚË‰Ô-
ÓÈÎÒÓ ‚Ï·‚ÒÓ ÛÂ ·˘ÙÔ‡˜ ÙÔ˘˜ ·ÛıÂÓÂ›˜17,21. ¶ÂÚÈÔÚÈÛÌ¤-
ÓÔ˜ ·ÚÈıÌfi˜ ÌÂÏÂÙÒÓ ·Ó·Ê¤ÚÔ˘Ó ÙÂÚË‰ÔÓÈÎ¤˜ ‚Ï¿‚Â˜
ÌÈÎÚ‹˜ ¤ÎÙ·ÛË˜22 Î·È ÂÏ¿¯ÈÛÙÂ˜ ÙËÓ ‡·ÚÍË ÁÂÓÈÎ¿ ÙÂÚË-
‰fiÓ·˜25. ™Â Ì›· ÌÂÏ¤ÙË ˘ÔÛÙËÚ›˙ÂÙ·È fiÙÈ Ù· ¯·ÌËÏ¿ Ô-
ÛÔÛÙ¿ ÙÂÚË‰fiÓ·˜ Û¯ÂÙ›˙ÔÓÙ·È ÌÂ ÙÈ˜ ÈÔ ÂÈıÂÙÈÎ¤˜ ıÂ-
Ú·Â˘ÙÈÎ¤˜ ÚÔÛÂÁÁ›ÛÂÈ˜ ÁÈ· ·ÛıÂÓÂ›˜ ÌÂ Û‡Ó‰ÚÔÌÔ
Rett fiÙ·Ó ˘Ô‚¿ÏÏÔÓÙ·È ÛÂ ıÂÚ·Â›· ˘fi ÁÂÓÈÎ‹ ·Ó·È-
ÛıËÛ›·, ÚÔÎÂÈÌ¤ÓÔ˘ Ó· ·ÔÊÂ˘¯ıÂ› Ë Â·Ó¿ÏË„Ë ÂÓfi˜
¯ÂÈÚÔ˘ÚÁÂ›Ô˘ ÛÂ Û‡ÓÙÔÌÔ ‰È¿ÛÙËÌ·19. øÛÙfiÛÔ Ù· Â˘Ú‹-
Ì·Ù· ÌÂÏÂÙÒÓ ‰ÂÓ ¤¯Ô˘Ó ‰Â›ÍÂÈ ·Ó Ù· ¯·ÌËÏ¿ ÔÛÔÛÙ¿
ÙÂÚË‰fiÓ·˜ Û¯ÂÙ›˙ÔÓÙ·È ÌÂ ÙÈ˜ ‰È·ÙÚÔÊÈÎ¤˜ Û˘Ó‹ıÂÈÂ˜
ÙˆÓ ·ÙfiÌˆÓ ÌÂ ÙÔ Û‡Ó‰ÚÔÌÔ Rett, ÙËÓ ÂÚÈÂÎÙÈÎfiÙËÙ· ÛÂ
Û¿Î¯·Ú· ÙˆÓ Ê·ÚÌ¿ÎˆÓ, ÛÙËÓ ÔÚı‹ ÂÊ·ÚÌÔÁ‹ ÚÔ-
ÁÚ·ÌÌ¿ÙˆÓ ÛÙÔÌ·ÙÈÎ‹˜ ˘ÁÈÂÈÓ‹˜ ‹ ÛÂ ¿ÏÏÔ˘˜ ·Ú¿ÁÔ-
ÓÙÂ˜.
Ÿˆ˜ Û˘Ó¤‚Ë Î·È ÛÙËÓ ÂÚ›ÙˆÛË ÙË˜ ·ÛıÂÓÔ‡˜ Ô˘
ÂÚÈÁÚ¿ÊÂÙ·È ÛÂ ·˘Ù‹ ÙË ÌÂÏ¤ÙË Û˘¯Ó¿ Ô ÎÏÈÓÈÎfi˜ Ô‰Ô-
ÓÙÈ·ÙÚÈÎfi˜ ¤ÏÂÁ¯Ô˜ Â›Ó·È È‰È·›ÙÂÚ· ‰‡ÛÎÔÏÔ Ó· Ú·ÁÌ·-
ÙÔÔÈËıÂ› ÏfiÁˆ ÂÏÏÂÈÌÌ·ÙÈÎ‹˜ Û˘ÓÂÚÁ·Û›·˜ Î·È ÙˆÓ ·-
ÎÔ‡ÛÈˆÓ ÎÈÓ‹ÛÂˆÓ ÙˆÓ ·ÛıÂÓÒÓ. ™ÙË ‚È‚ÏÈÔÁÚ·Ê›· ÂÚÈ-
ÁÚ¿ÊÔÓÙ·È ‰È¿ÊÔÚÂ˜ Ì¤ıÔ‰ÔÈ ÚÔÎÂÈÌ¤ÓÔ˘ Ó· ‰ÈÂ˘ÎÔ-
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Ï˘ÓıÂ› Ô ÎÏÈÓÈÎfi˜ ¤ÏÂÁ¯Ô˜ ‹ Î·È Ë ıÂÚ·Â›·, fiˆ˜ Ë ̄ Ú‹-
ÛË ÛÙÔÌ·ÙÔ‰È·ÛÙÔÏ¤·32 Î·È Ë ‰È·¯Â›ÚÈÛË ÙË˜ Û˘ÌÂÚÈÊÔ-
Ú¿˜ ÌÂ ÙÂ¯ÓÈÎ¤˜ Ô˘ Û˘Ó‹ıˆ˜ ̄ ÚËÛÈÌÔÔÈÔ‡ÓÙ·È ÛÂ ¿ÙÔ-
Ì· ÌÂ ·˘ÙÈÛÌfi Î·È ÔÈ ÔÔ›Â˜ Â›Ó·È ÚÔÛ·ÚÌÔÛÌ¤ÓÂ˜ ÛÂ Â-
Í·ÙÔÌÈÎÂ˘Ì¤ÓÔ Â›Â‰Ô17. ™ÙÔ ÁÂÓÈÎfiÙÂÚÔ Ï·›ÛÈÔ Ô‰Ô-
ÓÙÈ·ÙÚÈÎ‹˜ ÂÚ›ı·Ï„Ë˜ ÂÈ‰ÈÎÒÓ ·ÛıÂÓÒÓ ·Ó·Ê¤ÚÂÙ·È
ÛÙË ‚È‚ÏÈÔÁÚ·Ê›· fiÙÈ ¤¯ÂÈ ¯ÚËÛÈÌÔÔÈËıÂ› Ë Î·Ù·ÛÙÔÏ‹
ÂÏ¿¯ÈÛÙÔ˘ ‹ Ì¤ÙÚÈÔ˘ ‚·ıÌÔ‡23. E›ÛË˜ ÔÚÈÛÌ¤ÓÂ˜ ÌÂÏ¤-
ÙÂ˜ ·Ó·Ê¤ÚÔ˘Ó ÙË ¯Ú‹ÛË ÁÂÓÈÎ‹˜ ·Ó·ÈÛıËÛ›·˜ ÚÔÎÂÈ-
Ì¤ÓÔ˘ Ó· ÂÈÙÂ˘¯ıÂ› ÔÏÔÎÏËÚˆÌ¤ÓË Ô‰ÔÓÙÈ·ÙÚÈÎ‹ ÂÚ›-
ı·Ï„Ë, Û˘Ó·ÍÈÔÏÔÁÒÓÙ·˜ ÙÔ È·ÙÚÈÎfi ÈÛÙÔÚÈÎfi, ÙÔ ¤ÏÏÂÈÌ-
Ì· Û˘ÓÂÚÁ·Û›·˜ Î·È ÙÈ˜ ıÂÚ·Â˘ÙÈÎ¤˜ Ô‰ÔÓÙÈ·ÙÚÈÎ¤˜ ·-
Ó¿ÁÎÂ˜ ÂÊfiÛÔÓ ·˘Ù¤˜ Â›Ó·È ‰˘Ó·Ùfi Ó· ·ÍÈÔÏÔÁËıÔ‡Ó
ÚÔÂÁ¯ÂÈÚËÙÈÎ¿23,38. ™Â Û˘ÌÊˆÓ›· ÌÂ ·˘Ù¿ Ù· ÎÚÈÙ‹ÚÈ· ·-
ÔÊ·Û›ÛıËÎÂ Â›ÛË˜ Ë Ô‰ÔÓÙÔıÂÚ·Â›· ˘fi ÁÂÓÈÎ‹ ·-
Ó·ÈÛıËÛ›· ÙË˜ ·ÛıÂÓÔ‡˜ Ô˘ ÂÚÈÁÚ¿ÊÂÙ·È ÛÙË ÌÂÏ¤ÙË
Ì·˜.
™ÙËÓ ÏÂÈÔ„ËÊ›· ÙÔ˘˜ ÔÈ ÌÂÏ¤ÙÂ˜ Ô˘ ·Ó·Ê¤ÚÔÓÙ·È ÛÙÔ
Û‡Ó‰ÚÔÌÔ Rett Î·È ÛÙÈ˜ Ô‰ÔÓÙÔÛÙÔÌ·ÙÔÏÔÁÈÎ¤˜ ÂÎ‰ËÏÒ-
ÛÂÈ˜ ÙÔ˘, ˘ÔÛÙËÚ›˙Ô˘Ó ÙËÓ ÂÊ·ÚÌÔÁ‹ ÔÏÔÎÏËÚˆÌ¤ÓˆÓ
ÚÔÏËÙÈÎÒÓ ÚÔÁÚ·ÌÌ¿ÙˆÓ ·fi ÙÔÓ Ô‰ÔÓÙ›·ÙÚÔ ·ÏÏ¿
Î·È ÙË Û¯ÂÙÈÎ‹ ÂÓËÌ¤ÚˆÛË ÁÔÓ¤ˆÓ Î·È ÊÚÔÓÙÈÛÙÒÓ. H
ÚfiÏË„Ë ÂÌÊ¿ÓÈÛË˜ ÛÙÔÌ·ÙÈÎ‹˜ ÓfiÛÔ˘ Â›Ó·È ˘„›ÛÙË˜
ÛËÌ·Û›·˜ Ï·Ì‚¿ÓÔÓÙ·˜ ˘fi„Ë ÙÈ˜ È‰È·ÈÙÂÚfiÙËÙÂ˜ ıÂÚ·-
Â˘ÙÈÎ‹˜ ·ÓÙÈÌÂÙÒÈÛË˜ ·˘Ù‹˜ ÙË˜ ÔÌ¿‰·˜ ÙˆÓ ·ÛıÂ-
ÓÒÓ.

™YM¶EPA™MATA

¶ÂÚÈÔÚÈÛÌ¤ÓÂ˜ ·ÚÈıÌfi˜ ÌÂÏÂÙÒÓ ¤¯Ô˘Ó ÂÍÂÙ¿ÛÂÈ ÙÈ˜
ÛÙÔÌ·ÙÈÎ¤˜ ÂÎ‰ËÏÒÛÂÈ˜ ÛÙÔ Û‡Ó‰ÚÔÌÔ Rett. H Ï¤ÔÓ Û˘-
Ó‹ıË˜ ÛÙÔÌ·ÙÈÎ‹ ÂÎ‰‹ÏˆÛË ÙÔ˘ Û˘Ó‰ÚfiÌÔ˘ Rett Â›Ó·È Ô
‚ÚÔ˘ÍÈÛÌfi˜. E›ÛË˜ Ù· ÔÚıÔ‰ÔÓÙÈÎ¿ ÚÔ‚Ï‹Ì·Ù· Î·È ÛÂ
ÌÈÎÚfiÙÂÚÔ ‚·ıÌfi ÔÈ ÓfiÛÔÈ ÙÔ˘ ÂÚÈÔ‰ÔÓÙ›Ô˘. H ÏÈÁfiÙÂÚÔ
Û˘¯Ó¿ ·Ó·ÊÂÚfiÌÂÓË ÓfiÛÔ˜ Â›Ó·È Ë Ô‰ÔÓÙÈÎ‹ ÙÂÚË‰fiÓ·
¯ˆÚ›˜ Ó· ˘¿Ú¯Ô˘Ó Â·ÚÎ‹ ÛÙÔÈ¯Â›· ·ÈÙÈÔÏfiÁËÛË˜. H
Û˘Ó·ÍÈÔÏfiÁËÛË ÙÔ˘ È·ÙÚÈÎÔ‡ ÈÛÙÔÚÈÎÔ‡, ÙˆÓ ıÂÚ·Â˘ÙÈ-
ÎÒÓ ·Ó·ÁÎÒÓ Î·È ÙÔ˘ ‚·ıÌÔ‡ Û˘ÓÂÚÁ·Û›·˜ ÙÔ˘ ·ÛıÂ-
ÓÔ‡˜, Î·ıÔÚ›˙Ô˘Ó ÙË ıÂÚ·Â˘ÙÈÎ‹ Ì¤ıÔ‰Ô Ô˘ ı· ·ÎÔ-
ÏÔ˘ıËıÂ› ÚÔÎÂÈÌ¤ÓÔ˘ Ó· ÂÈÙÂ˘¯ıÂ› ÔÏÔÎÏËÚˆÌ¤ÓË Ô-
‰ÔÓÙÈ·ÙÚÈÎ‹ ÂÚ›ı·Ï„Ë.
OÈ Ô‰ÔÓÙ›·ÙÚÔÈ Ô˘ ÁÓˆÚ›˙Ô˘Ó ÙÔ Û‡Ó‰ÚÔÌÔ Rett Î·È ÙÈ˜
È‰È·›ÙÂÚÂ˜ ÂÎ‰ËÏÒÛÂÈ˜ ÙÔ˘ ı· Â›Ó·È ÛÂ ı¤ÛË Ó· ‚ÔËı‹-
ÛÔ˘Ó ÛÙËÓ ¤ÁÎ·ÈÚË ‰È¿ÁÓˆÛË Î·È ıÂÚ·Â›· ÙˆÓ ·ÛıÂ-
ÓÒÓ.

SUMMARY

Dental treatment of patient with Rett syndrome
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hellenic hospital dentistry 12: 33-39, 2019 

Introduction: Rett Syndrome is an X-linked dominant
neurodevelopmental disorder which is found almost
exclusively in female subjects due to the death of
affected male neonates. Rett syndrome can also have
oral manifestations, with bruxism being the most com-
mon one.

Purpose: The purpose of this study is the presentation of
the oral manifestations of Rett syndrome and the
therapeutic approach of these patients, as well as the
presentation of a case of a patient who was referred to
the dental unit for adult patients with special needs of a
general hospital for dental treatment.
Case presentation: A 20-year-old female was presented
at the dental unit with diagnosed Rett syndrome. Clinical
and radiographic oral examinations revealed: bruxism,
sialorrhea, orthodontic abnormalities, non-arched teeth
and large anterior tooth crowding. Her gums were
hyperplastic and she had periodontitis. The assessment
of her general health status in combination with the lack
of co-operation and the lack of accurate dental diagnosis
and treatment plan preoperatively led clinicians to treat
her under general anesthesia. Dental treatment included
dental scaling, root planing and fluorination. Although
there were no complications, she remained in the
hospital for two days for monitoring. Post-operative and
oral hygiene instructions were given and frequent recalls
were recommended.
Conclusion: A limited number of studies have examined
oral manifestations in Rett syndrome. The most common
oral manifestation of Rett Syndrome is bruxism,
particularly daily bruxism and, to a lesser extent,
periodontal disease. The least commonly reported oral
disease is dental caries. Assessment of the general
medical history, therapeutic needs and degree of
cooperation of the patient determine the therapeutic
method to be followed in order to achieve integrated
dental care.

Key words: Rett syndrome; oral manifestations; dental
treatment.
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