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Ρερίλθψθ  

Η παραπάνω πτυχιακι εργαςία πραγματεφεται το ςφνδρομο Rett. Ρρόκειται 

για μια περίπλοκθ γενετικι νευροαναπτυξιακι διαταραχι που εμφανίηεται ςτα 

κορίτςια (1 : 10000 γεννιςεισ κοριτςιϊν). Επθρεάηει τθν επικοινωνία, τισ κινιςεισ 

του ςϊματοσ και γνωςτικζσ λειτουργίεσ αυτϊν των παιδιϊν. Για τον λόγο αυτό, 

είναι ςθμαντικι θ λογοκεραπεία ςτα κορίτςια αυτά, ϊςτε να αναπτφξουν 

δεξιότθτεσ επικοινωνίασ. Η επιςτιμθ τθσ λογοκεραπείασ βοθκάει τα άτομα με το 

ςφνδρομο αυτό, που ζχουν ζντονθ επικυμία να επικοινωνιςουν, ϊςτε να 

αποκτιςουν ζναν τρόπο επικοινωνίασ.  

Τα κορίτςια με ςφνδρομο Rett αρχικά ζχουν φυςιολογικι ανάπτυξθ και 

εξζλιξθ, όμωσ γφρω ςτο πρϊτο ζτοσ τθσ ηωισ τουσ εμφανίηουν τα πρϊτα 

ςυμπτϊματα του ςυνδρόμου και περίπου ςτα δφο ζτθ γίνεται θ διάγνωςθ του 

ςυνδρόμου. Ραρόλα αυτά, δεν υπάρχει κεραπεία για το Rett ϊςτε να 

αντιμετωπιςτεί εντελϊσ, ωςτόςο είναι απαραίτθτοσ και χριςιμοσ ο ςυνδυαςμόσ 

μερικϊν κεραπειϊν όπωσ, λογοκεραπεία, φυςικοκεραπεία και εργοκεραπεία, για 

τθν αντιμετϊπιςθ κάποιων από τα προβλιματα. 

  Τα δφο περιςτατικά που μελετάμε ςε αυτιν τθν εργαςία ζχουν παρόμοια 

θλικία και εμφανίηουν οριςμζνα από τα βαςικά κλινικά χαρακτθριςτικά του 

ςυνδρόμου. Ριο ςυγκεκριμζνα, τα δφο κορίτςια εμφανίηουν τθν ςτερεότυπθ κίνθςθ 

ςτα χζρια, τισ ¨πλφςεισ¨, προβλιματα ςτθν βάδιςθ κακϊσ και ανωμαλίεσ ςτθν 

αναπνοι. Λόγω τθσ απουςίασ τθσ ομιλίασ, τα δφο κορίτςια ζχουν αναπτφξει ζναν 

άλλον εναλλακτικό τρόπο επικοινωνίασ.   
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Ρρόλογοσ  

  Η ςυγκεκριμζνθ εργαςία μασ πλθροφορεί και μασ ενθμερϊνει ςχετικά με 

ζνα ςπάνιο ςφνδρομο, το ςφνδρομο Rett. Αρχικά αναφζρονται κάποιεσ 

πλθροφορίεσ για το ςφνδρομο αυτό και ςτθν ςυνζχεια μασ δίνονται δφο 

περιπτϊςεισ παιδιϊν που ζχουν το ςφνδρομο αυτό. Αφοφ ενθμερωκοφμε ςχετικά 

με το ςφνδρομο Rett, ςτθν ςυνζχεια παρουςιάηονται και αναλφονται οι δφο μελζτεσ 

περίπτωςθσ.  

Ο λόγοσ που με κίνθςε να αςχολθκϊ με το κζμα αυτό ιταν ότι πρόκειται για 

μια ςπάνια και ιδιαίτερα περίπλοκθ γενετικι νευροαναπτυξιακι διαταραχι που 

εμφανίηεται κυρίωσ μόνο ςτα κορίτςια. Ζτςι, λοιπόν, ςτο πρϊτο κεφάλαιο αυτοφ 

του ςυγγράμματοσ αποτυπϊνονται  οριςμοί και ζννοιεσ του ςυνδρόμου Rett, θ 

ςυχνότθτα εμφάνιςθσ του, περιγραφι του ςυνδρόμου και διάφορα ιςτορικά 

ςτοιχεία, κακϊσ και θ αιτιολογία του. Επιπλζον, περιγράφεται πωσ γίνεται θ 

διάγνωςθ και θ διαφοροδιάγνωςθ του ςυνδρόμου Rett, κακϊσ επίςθσ 

παρουςιάηονται τα κλινικά χαρακτθριςτικά του και θ εξζλιξι του. Τζλοσ, ςτο 

κεφάλαιο αυτό περιγράφεται το κεραπευτικό πρόγραμμα που παρακολουκοφν τα 

παιδιά με ςφνδρομο Rett και πιο ςυγκεκριμζνα διατυπϊνεται πωσ θ λογοκεραπεία 

βοθκάει τα άτομα αυτά. Ωςτόςο, γίνεται μία αναφορά ςτο Ρανεπιςτιμιο Ακθνϊν 

για τθν προςφορά του κακϊσ επίςθσ αναφζρεται και ο ςφλλογοσ γονζων με παιδιά 

με ςφνδρομο Rett.  

Στο δεφτερο και τελευταίο κεφάλαιο περιγράφονται οι δφο περιπτϊςεισ 

μελζτθσ. Αφοφ παρουςιάηονται αναλυτικά τα ιςτορικά των δφο κοριτςιϊν ςτθν 

ςυνζχεια αποτυπϊνονται τα χαρακτθριςτικά γνωρίςματα των δφο παιδιϊν κακϊσ 

και ανάλυςθ τουσ. Τζλοσ, διατυπϊνεται αναλυτικά το κεραπευτικό πρόγραμμα που 

ακολουκεί θ κάκε μία κακϊσ ακόμα προτείνω και οριςμζνεσ μελλοντικζσ 

κεραπευτικζσ προτάςεισ που κα μποροφςαν να ακολουκιςουν. 
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   1.1. Οριςμόσ και ζννοιεσ του ΢υνδρόμου Rett 

Το Σφνδρομο Rett (RTT) αποτελεί μία περίπλοκθ γενετικι νευροαναπτυξιακι 

διαταραχι, φυλοςχετιηόμενθ με τα κιλεα. Δεν πρόκειται για μία εκφυλιςτικι 

διαταραχι. Επθρεάηει τθν επικοινωνία και τισ κινιςεισ του ςϊματοσ, ενϊ 

ςυνθκζςτερα ςυνδζεται με βαριά νοθτικι υςτζρθςθ  και κινθτικι αναπθρία. 

Ακόμα, επθρεάηει τισ γνωςτικζσ, αιςκθτθριακζσ, ςυναιςκθματικζσ κινθτικζσ και 

αυτόνομεσ λειτουργίεσ του παιδιοφ. Συγκεκριμζνα κάποιεσ από αυτζσ τισ 

λειτουργίεσ μπορεί να είναι θ μάκθςθ, θ ομιλία, θ αναγνϊριςθσ των αιςκιςεων, 

θ διάκεςθ, θ κίνθςθ, θ αναπνοι, θ καρδιακι λειτουργία κακϊσ επίςθσ και θ 

μάςθςθ, θ κατάποςθ και θ πζψθ (https://www.rettsyndrome.org/, What is Rett 

Syndrome? : Rett Syndrome Association of Australia ( RASSA ). 

 

1.2.  ΢υχνότθτα εμφάνιςθσ του ςυνδρόμου Rett 

Το ςφνδρομο Rett ςυνικωσ παρουςιάηεται ςτα κορίτςια, ενϊ τα αρςενικά 

ζμβρυα με τθ διαταραχι ςπάνια επιηοφν. Με επιπολαςμό πλζον του 1:10.000 

κιλεα (1:10.000 ζωσ 1:15.000 κιλεα / Σθμείωςθ: αυτό ςθμαίνει ότι το 

ςφνδρομο εμφανίηεται ςε 1 ανά 10.000 γεννιςεισ κοριτςιϊν).  Το ςφνδρομο Rett 

οφείλεται ςε μια μετάλλαξθ του MECP2 γονιδίου του Χ χρωμοςϊματοσ και για 

αυτό το λόγο είναι πιο ςυχνό ςτα κορίτςια από ότι ςτα αγόρια. Επθρεάηει εξίςου 

όλεσ τισ φυλζσ και εμφανίηεται ςποραδικά, αν και ζχουν καταγραφεί και μερικζσ 

περιπτϊςεισ, όπου εμφανίηεται ςε αδζλφια, μονοηυγωτικοφσ διδφμουσ και 

ξαδζλφια (https://www.rettsyndrome.org/, What is Rett Syndrome?,Rett 

Syndrome Association of Australia ( RASSA ). 

 

1.2.1.  Σο ςφνδρομο Rett ςτα αγόρια 

 Ζχουν παρατθρθκεί και αγόρια με ανάλογο άτυπο ςφνδρομο, αν και οι 

περιπτϊςεισ αυτζσ είναι πολφ ςπάνιεσ. Τα αγόρια αυτά γενετικά παρουςιάηουν 

δφο τφπουσ, είτε καρυότυπο 47XXY με μεταηυγωτικι μετάλλαξθ MECP2 που 

οδθγεί ςε ςωματικό μωςαϊςμό, είτε με καρυότυπο 46XY και τθν ίδια μετάλλαξθ. 

Στθν τελευταία περίπτωςθ αναπτφςςεται βαριά νεογνικι εγκεφαλοπάκεια και 

τα νεογνά καταλιγουν πριν να φκάςουν το δεφτερο ζτοσ (Philippart et al 1990, 

Amir et al, 1999).  

 

  

https://www.rettsyndrome.org/document.doc?id=168
https://www.rettsyndrome.org/document.doc?id=168
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 Ζνασ πολφ μικρόσ αρικμόσ αγοριϊν μπορεί να εμφανίςει μια διαφορετικι 

μετάλλαξθ, που ζχει ωσ αποτζλεςμα μια λιγότερθ καταςτροφικι μορφι του 

ςυνδρόμου Rett. Ραρόμοια με τα κορίτςια που ζχουν το ςφνδρομο Rett, ζτςι και 

αυτά τα αγόρια πικανότατα κα ηιςουν μζχρι τθν ενθλικίωςι τουσ 

(www.mayoclinic.org) . 

 

1.3.  Περιγραφι του ςυνδρόμου 

Το ςφνδρομο Rett αποτελεί μια νευρολογικι διαταραχι. Ραρουςιάηεται 

κυρίωσ ςτα κορίτςια και είναι γενετικισ φφςεωσ διαταραχι. Τα ςυμπτϊματα τθσ 

ςπάνιασ διαταραχισ εμφανίηονται μετά από μια προφανϊσ κανονικι ι ςχεδόν 

κανονικι ανάπτυξθ εϊσ τουσ ζξι – οχτϊ μινεσ ηωισ του παιδιοφ, οπότε και 

ςθμειϊνεται μια επιβράδυνςθ ι ςταςιμότθτα των δεξιοτιτων του παιδιοφ. 

Ρρόκειται για μια περίοδο οπιςκοδρόμθςθσ όπου παρατθρείται ςτθν διαταραχι 

αυτι και όπου το παιδί ξεκινά να χάνει τισ επικοινωνιακζσ του δεξιότθτεσ αλλά 

και τθν ςκόπιμθ χριςθ των χεριϊν του. Στθ ςυνζχεια, εμφανίηονται και κάποιεσ 

ςτερεότυπεσ κινιςεισ ςτο παιδί, όπωσ το πλφςιμο ςτα χζρια και οριςμζνεσ 

διαταραχζσ ςτο βάδιςμα. Κάποια άλλα προβλιματα που εμφανίηονται ςτα 

παιδιά με το ςφνδρομο Rett είναι θ επιβράδυνςθ του ρυκμοφ ανάπτυξθσ του 

κεφαλιοφ, θ εμφάνιςθ διάφορων επιλθπτικϊν κρίςεων και θ αποδιοργάνωςθ 

τθσ ανάςασ κυρίωσ όςο είναι ξφπνιο το παιδί. Τα πρϊτα χρόνια τθσ ηωισ του 

παιδιοφ ίςωσ να υπάρξει και μια περίοδοσ απομόνωςθσ ι απόςυρςθσ κυρίωσ 

όταν είναι ζντονα ςυναιςκθματικά, να εκνευρίηεται εφκολα κακϊσ επίςθσ 

μπορεί να κλαίει απαρθγόρθτα. Με τθν πάροδο του χρόνου τα κινθτικά 

προβλιματα που ζχουν εμφανιςτεί μπορεί να αυξθκοφν, αλλά θ 

ευερεκιςτικότθτα μειϊνεται και βελτιϊνονται θ οπτικι επαφι και θ επικοινωνία 

(https://www.rettsyndrome.org/, What is Rett Syndrome?, Rett Syndrome 

Association of Australia ( RASSA ). 

                                

Εικόνεσ 1., 2. Η κλινικι εικόνα παιδιϊν με Rett (https://www.rettsyndrome.org/) 

https://www.rettsyndrome.org/document.doc?id=168
https://www.rettsyndrome.org/document.doc?id=159
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1.4.  Ιςτορικά ςτοιχεία του ςυνδρόμου  

Ο πρϊτοσ που περιζγραψε τα χαρακτθριςτικά του ςυνδρόμου είναι ο 

αυςτριακόσ ιατρόσ Dr. Andreas Rett το 1966, από τον οποίο πιρε και το όνομά 

αυτι θ διαταραχι. Ο παιδίατροσ Dr. Andreas Rett το 1954 παρατιρθςε δφο 

κορίτςια που βρίςκονταν ςτθν αίκουςα αναμονισ του ιατρείου του και 

παρουςίαηαν τισ ίδιεσ επαναλαμβανόμενεσ κινιςεισ με τα χζρια τουσ. Στθ 

ςυνζχεια ςφγκρινε τα κλινικά και τα αναπτυξιακά του ιςτορικά και ανακάλυψε 

ότι τα δφο παιδιά ζμοιαηαν πάρα πολφ. Ζπειτα, ο ιατρόσ Dr. Andreas Rett με τθν 

βοικεια τθσ νοςοκόμασ του ζμακε ότι είχε άλλα ζξι κορίτςια με τα ίδια 

ςυμπτϊματα. Αφοφ ςυγκζντρωςε όλεσ αυτζσ τισ όμοιεσ ςυμπεριφορζσ γφριςε 

ζνα βίντεο από αυτά τα παιδιά, το οποίο ταξίδεψε ςε όλθ τθν Ευρϊπθ 

προκειμζνου να βρεκοφν και άλλα παιδιά με τθν ίδια ςυμπτωματολογία. Εν τω 

μεταξφ, ο Dr. Bengt Hagberg το 1960 ςυγκζντρωςε τα αρχεία από κοπζλεσ που 

είχαν τα ςυμπτϊματα αυτά, ϊςτε να τα μελετιςει και να εξθγιςει το περίεργο 

αυτό φαινόμενο. Ζπειτα, ο Dr. Rett δθμοςίευςε τα ευριματά του ςε διάφορα 

ιατρικά περιοδικά ςτθν Γερμανία. Στθν ςυνζχεια, ο Dr. Rett περιζγραψε τθν 

διαταραχι αυτι και τθν δθμοςίευςε ςτα αγγλικά το 1977 και ζτςι το ςφνδρομο 

Rett ιταν ςτο κζντρο του ενδιαφζροντοσ ςτισ ιατρικζσ κοινότθτεσ. Το 1983 

δθμοςιεφτθκε από τον Dr. Bengt Hagberg και τουσ ςυναδζλφουσ του ςτο 

αγγλικό περιοδικό Annals of Neurology, ζνα άρκρο που ζκανε γνωςτζσ ςτο ευρφ 

κοινό λεπτομζρειεσ για τθν αςκζνεια και ζφτιαξε το προφίλ του ςυνδρόμου 

Rett, με αποτζλεςμα και άλλοι ερευνθτζσ να αςχολθκοφν και να 

πραγματοποιιςουν ζρευνεσ πάνω ςτο ςφνδρομο αυτό. Οι ςυγγραφείσ τίμθςαν 

τον πρωτοπόρο ερευνθτι του ςυνδρόμου και προσ τιμιν του ονομάηεται 

ςφνδρομο Rett. Επιπλζον, μια ομάδα επιςτθμόνων από το Baylor University ( 

Houston,TX) και Stanford University (Palo Alto,CA), προςπάκθςαν να εντοπίςουν 

τισ αιτίεσ του ςυνδρόμου. Το 1999 ο ερευνθτισ Ruthie Amir ανακάλυψε το 

πακολογικό γονίδιο MECP2 που βρίςκεται ςτθ κζςθ q28 ςτο χρωμόςωμα X με 

περίπου 200 μεταλλάξεισ ωσ τϊρα. Ρρόκειται για μία μετάλλαξθ ςτο MΕCP2 

γονίδιο του Χ χρωμοςϊματοσ (μεκυλ-CpG-δεςμευτικι πρωτεΐνθ 2). Η μετάλλαξθ 

αρκεί να υπάρχει ςτο ζνα μόνο από τα Χ χρωμοςϊματα και το τότε το ςφνδρομο 

Rett είναι θ κυρίαρχθ διαταραχι. Επίςθσ, το γεγονόσ ότι βρίςκεται ςτο Χ 

χρωμόςωμα εξθγεί γιατί το ςφνδρομο Rett είναι πιο ςυχνό ςτα κορίτςια 

(https://www.rettsyndrome.org/, The History of Rett Syndrome). 

 

1.5.  Αιτιολογία  

Το ςφνδρομο Rett είναι μία φυλοςφνδετθ, αμιγϊσ γενετικι νόςοσ. Σε 

αναλογία 80-90% των περιπτϊςεων, θ ανωμαλία εδράηεται ςτα μακρά ςκζλθ 

του Χ φυλετικοφ χρωμοςϊματοσ που κλθρονομεί το κορίτςι από τον πατζρα και 

https://www.rettsyndrome.org/document.doc?id=159
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που κακορίηει το φφλο. Ρρόκειται για μια επικρατοφςα πρωτοεμφανιηόμενθ 

μετάλλαξθ. Συγκεκριμζνα θ μετάλλαξθ αφορά ςτο γονίδιο MECP2 (Methyl – 

CpG- Binding Protein 2) που βρίςκεται ςτθ χρωματοςωμιακι ηϊνθ Χq28. Το 

γονίδιο MECP2 είναι ζνασ παράγοντασ μεταγραφισ που ςυνδζεται εκλεκτικά με 

τα μακυλιωμζνα νθςίδια CpG και κακορίηει τθ μεταγραφι διαφόρων γονιδίων. 

Σε μία πιο πρϊιμθ μορφι τθσ νόςου με ςοβαρότερθ πορεία, που χαρακτθρίηεται 

από εμφάνιςθ δφςκολα ελεγχόμενων επιλθπτικϊν κρίςεων ιδθ από τουσ τρείσ 

πρϊτουσ μινεσ τθσ ηωισ, θ γενετικι μειονεξία αφορά ςτο γονίδιο CDKL5 ( 

Cyclin- Dependent Kinase-Like 5) που βρίςκεται ςτθν περιοχι Xp22 (Schanen et 

al, 2004). 

Επιπλζον, θ μετάλλαξθ μπορεί να κλθρονομθκεί από τουσ γονείσ, που 

παρουςιάηουν ςωματικό ι γονιδιακό μωςαϊκιςμό. Η μθτζρα που είναι φορζασ 

μπορεί να ζχει απενεργοποίθςθ του Χ χρωμοςϊματοσ και ζτςι εμφανίηεται 

ανεπθρζαςτθ ι ελάχιςτα επθρεαςμζνθ. Αν θ μθτζρα μιασ μικρισ αςκενοφσ 

βρεκεί να ζχει μια MECP2 μετάλλαξθ, ο κίνδυνοσ να μεταβιβάςει τθν μετάλλαξθ 

ςτουσ απογόνουσ είναι 50%. Αν θ μετάλλαξθ δεν βρεκεί ςτουσ γονείσ, ο 

κίνδυνοσ να μεταβιβάςει τθ μετάλλαξθ ςτουσ απογόνουσ είναι 50%. Αν θ 

μετάλλαξθ δεν βρεκεί ςτουσ γονείσ, ο κίνδυνοσ μεταβίβαςθσ είναι μθδαμινόσ.           

Ράντωσ, θ παρουςία μωςαϊκιςμοφ ςτουσ γονείσ δεν μπορεί να αποκλειςτεί. 

Οπωςδιποτε θ προγενετικι ςυμβουλι και διάγνωςθ είναι απαραίτθτθ ςε όλεσ 

τισ κυιςεισ που κάποιο μζλοσ τθσ οικογζνειασ παρουςιάηει μετάλλαξθ MECP2, 

ανεξάρτθτα εάν ζχει βρεκεί θ μετάλλαξθ ςτουσ γονείσ ι όχι (Christodoulou, 

2007). 

Εικόνα 3. Μοτίβο κλθρονομικότθτα 

(www.ninds.nih.gov) 
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Ραρόλο που το ςφνδρομο Rett είναι μια γενετικι διαταραχι, το οποίο 

ςθμαίνει ότι προκαλείται από ζνα προβλθματικό γονίδιο ι γονίδια, ωςτόςο 

είναι λιγότερο από το 5% κλθρονομικό ι περνάει από γενιά ςε γενιά. Συνικωσ, θ 

μετάλλαξθ είναι πρωτοεμφανιηόμενθ και ζχει προκλθκεί κατά τθν διάρκεια τθσ 

αντιγραφισ ι του διαχωριςμοφ των χρωμοςωμάτων, κατά τθν διάρκεια του 

ςχθματιςμοφ του ςπζρματοσ και πιο ςπάνια του ωαρίου. Επομζνωσ, το 

ςφνδρομο Rett εμφανίηεται τυχαία παρά από κλθρονομικοφσ παράγοντεσ ( 

www.ninds.nih.gov ).  

 

1.5.1. Η φυςιολογικι λειτουργία του MECP2 γονιδίου 

Το επίςθμο όνομα του γονιδίου είναι ¨ Methyl – CpG- Binding Protein 2 “ και 

το επίςθμο ςφμβολο είναι MECP2. Το γονίδιο MECP2 παρζχει οδθγίεσ για τον 

ςχθματιςμό τθσ πρωτεΐνθσ  MeCP2 που είναι βαςικι για τθν φυςιολογικι 

λειτουργία του εγκεφάλου. Αυτι θ πρωτεΐνθ φαίνεται να είναι ςθμαντικι για 

τθν λειτουργία των νευρικϊν κυττάρων ςτον εγκζφαλο και βρίςκεται ςε υψθλζσ 

ςυγκεντρϊςεισ ςτα ϊριμα νευρικά κφτταρα. 

Ζρευνεσ δείχνουν ότι θ πρωτεΐνθ MeCP2 παίηει ρόλο ςτθν ςφνδεςθ μεταξφ 

νευρικϊν κυττάρων και κατευνάηει άλλα γονίδια αποτρζποντάσ τα από το να 

παράγουν πρωτεΐνεσ που δεν χρειάηονται. Ραραμζνει αβζβαιο ποία γονίδια 

ςτοχεφει θ πρωτεΐνθ, αλλά πικανόν αυτά τα γονίδια να είναι ςθμαντικά για τθν 

φυςιολογικι λειτουργία του εγκεφάλου, ιδιαιτζρωσ για τθν δθμιουργία 

ςφνδεςθσ μεταξφ των κυττάρων.  

Ερευνθτζσ πιςτεφουν ότι θ πρωτεΐνθ MeCP2 εμπλζκεται ςτθν επεξεργαςία 

μορίων που λζγονται mRNA τα οποία χρθςιμοποιοφνται ωσ προςχζδιο ςτον 

ςχθματιςμό πρωτεϊνϊν.  Με τθν αναδιάταξθ αυτϊν των μορίων θ πρωτεΐνθ 

ελζγχει τθν παραγωγι διαφορϊν πρωτεϊνϊν, αυτι θ διαδικαςία είναι γνωςτι 

ςαν εναλλακτικι ςφνδεςθ. Αυτι θ εναλλακτικι ςφνδεςθ είναι πολφ ςθμαντικι 

ςτον εγκζφαλο για τθν φυςιολογικι επικοινωνία μεταξφ νευρικϊν κυττάρων 

(James N. Parker, M.D. and Philip M. Parker, Ph.D. Editors ). 

 

1.5.2. Οι μεταλλάξεισ του MECP2 γονιδίου 

Ρεριςςότερεσ από διακόςεσ μεταλλάξεισ ςτο γονίδιο MECP2 ζχουν βρεκεί ςε 

κορίτςια με ςφνδρομο Rett. Αυτζσ οι μεταλλάξεισ περιλαμβάνουν αλλαγζσ ςτισ 

βάςεισ του DNA, ειςαγωγζσ ι διαγραφζσ DNA ςε ζνα γονίδιο και αλλαγζσ που 

επθρεάηουν το πϊσ το γονίδιο μετατρζπεται ςε πρωτεΐνθ. Οι μεταλλάξεισ 

αλλάηουν τθν δομι τθσ πρωτεΐνθσ ι μειϊνουν το ποςό πρωτεΐνθσ που 
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παράγεται. Σαν αποτζλεςμα τα κφτταρα δεν ζχουν αρκετι  MeCP2 πρωτεΐνθ να 

δεςμεφςουν ςτο DNA και να καταςιγάςουν άλλα γονίδια. Τα γονίδια που 

φυςιολογικά ρυκμίηονται από αυτιν τθν πρωτεΐνθ παραμζνουν ενεργά και 

ςυνεχίηουν να φτιάχνουν πρωτεΐνεσ όταν δεν χρειάηονται. Οι μεταλλάξεισ ςτο 

γονίδιο μπορεί επίςθσ να διαταράξουν τθν εναλλακτικι ςφνδεςθ των πρωτεϊνϊν 

που είναι κρίςιμθ για τθν επικοινωνία με τα νευρικά κφτταρα. Ραρόλο που αυτά 

τα ελαττϊματα διαταράςςουν τθν φυςιολογικι λειτουργία του εγκεφάλου 

παραμζνει αβζβαιο πϊσ οι μεταλλάξεισ οδθγοφν ςτα ςυμπτϊματα του 

ςυνδρόμου Rett (James N. Parker, M.D. and Philip M. Parker, 2005). 

 

 

Εικόνα 4. Μετάλλαξθ ςτο MECP2 γονίδιο του X χρωμοςϊματοσ  (μεκυλ-CpG-

δεςμευτικι πρωτεΐνθ 2) 

 

1.5.3. Μεταλλάξεισ των γονιδίων CDKL5 και FOXG1  

 Οι επιςτιμονεσ ζχουν αναγνωρίςει μεταλλάξεισ ςτα CDKL5 και FOXG1 

γονίδια ςε άτομα που ζχουν άτυπα ι εγγενζσ το ςφνδρομο Rett αλλά ακόμα 

ερευνοφν αυτι τθν δυςλειτουργία.  

Οι επιςτιμονεσ με βάςθ τθν μζχρι τϊρα ζρευνα,  πιςτεφουν ότι αυτζσ οι 

περιπτϊςεισ μπορεί να προκαλοφνται από μερικι διαγραφι γονιδίων. Ακόμα, 

είναι πικανόν να προκαλοφνται και από μεταλλάξεισ ςε άλλα ςθμεία του MECP2 

ι από επιπλζον γονίδια που δεν ζχουν ακόμα αναγνωριςτεί. Για αυτό το λόγο, 

ςυνεχίηουν να ψάχνουν για επιπλζον τζτοιεσ περιπτϊςεισ που κα μποροφςαν να 

βοθκιςουν ςτθν ςυγκεκριμζνθ ζρευνα ( www.ninds.gov). 

 

http://www.ninds.gov/
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1.6.  Διαφοροδιάγνωςθ 

Τισ περιςςότερεσ φορζσ παιδιά με το ςφνδρομο αυτό διαγνϊηονται λάκοσ ωσ 

αυτιςμό, εγκεφαλικι παράλυςθ ι κάποια μθ ςυγκεκριμζνθ αναπτυξιακι 

κακυςτζρθςθ.  

 

1.7.  Διάγνωςθ  

Η διαταραχι αυτι είναι αναγνωρίςιμθ από τθν παιδικι θλικία. Το ςφνδρομο 

Rett επιβεβαιϊνεται με μία απλι εξζταςθ αίματοσ, αφοφ ζτςι αναγνωρίηεται θ 

μετάλλαξθ του MECP2 γονιδίου. Ωςτόςο, επειδι θ μετάλλαξθ αυτι ςτο 

ςυγκεκριμζνο γονίδιο από μόνθ τθσ δεν είναι αρκετι για να διαγνωςτεί το 

ςφνδρομο Rett διότι θ μετάλλαξθ ςτο MECP2 γονιδίου εμφανίηεται και ςε άλλεσ 

διαταραχζσ. Για τθν διάγνωςθ του ςυνδρόμου απαιτείται είτε θ διάγνωςθ τθσ 

μετάλλαξθσ με μοριακι διάγνωςθ, είτε θ ςυμπλιρωςθ των διαγνωςτικϊν 

κριτθρίων, με μία κλινικι διάγνωςθ που βαςίηεται ςε ςθμάδια και ςυμπτϊματα, 

τα οποία ζχουν παρατθρθκεί ςτο παιδί. Επιπλζον, είναι δυνατόν να διαγνωςτεί 

και με τουσ δφο τρόπουσ. 

Γενικά υπάρχουν τζςςερεισ μζκοδοι διάγνωςθσ του ςυνδρόμου Rett. Αρχικά 

μπορεί να χορθγεικεί το Test WeeFIMC, Vineland Adaptive Behavior Scale, Rett 

Syndrome Behavior Questionnaire. Επίςθσ, υπάρχουν πίνακεσ ελζγχου που 

περιζχουν επαρκι και αναγκαία κριτιρια ταξινόμθςθσ των διάφορων 

φαινοτφπων. Ακόμα, μζςω τθσ παρατιρθςθσ τθσ ςυμπεριφοράσ των παιδιϊν 

αυτϊν μζςα ςτο κοινωνικό τουσ περιβάλλον. Τζλοσ, μπορεί να πραγματοποιθκεί 

ταυτοποίθςθ τθσ μετάλλαξθσ MECP2 γονιδίου, αλλά αυτι θ μζκοδοσ δεν μπορεί 

να χρθςιμοποιθκεί ωσ βάςθ για τθν διάγνωςθ (www.ncbi.nlm.nih.gov). 

Το ςφνδρομο Rett μπορεί να παρουςιαςτεί με μία ευρεία κλίμακα 

αναπθρίασ από ιπια ζωσ βαριά. Η πορεία του ςυνδρόμου εξαρτάται από τον 

τφπο που εμφανίηει το κάκε παιδί. Ζτςι εάν δφο κορίτςια τθσ ίδιασ θλικίασ με 

τθν ίδια μετάλλαξθ του γονιδίου, μπορεί να εμφανίηουν κάποιεσ διαφορζσ 

(https://www.rettsyndrome.org/, What is Rett Syndrome?). 

 

1.8.  Σα κλινικά χαρακτθριςτικά του ςυνδρόμου   

Το πρϊτο χαρακτθριςτικό ςτοιχείο του ςυνδρόμου Rett είναι θ εμφάνιςι 

του ςτουσ πρϊτουσ 6 – 18 μινεσ τθσ ηωισ του παιδιοφ, μετά από ζνα φυςιολογικό 

ςυνικωσ τοκετό και αφοφ ιδθ ζχει εξελιχκεί θ προβλεπόμενθ ψυχοκινθτικι 

ανάπτυξθ του παιδιοφ. Αρχικά οι ψυχοκινθτικζσ λειτουργίεσ αναςτζλλονται και ςτθ 

ςυνζχεια υποςτρζφουν. Άλλο κλινικό ςφμπτωμα είναι θ χαρακτθριςτικι ςτάςθ των 

https://www.rettsyndrome.org/document.doc?id=168
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χεριϊν του παιδιοφ που τα «δζνουν» ςαν να είναι κλειδωμζνα ι αλλιϊσ κάνουν 

κινιςεισ γνωςτζσ ωσ «πλφςθσ». Ριο ςυγκεκριμζνα θ Αυςτριακι Εταιρεία ορίηει τα 

εξισ κριτιρια για τθν διάγνωςθ του ςυνδρόμου Rett.  

 Μετά από ζναν ςυνικωσ φυςιολογικό τοκετό και μια αρχικά 

φυςιολογικι ανάπτυξθ του παιδιοφ, ακολουκεί  μεταξφ του 6ου  και 

του 18ου  μινα τθσ ηωισ του παιδιοφ αναςτολι των λειτουργιϊν του 

και ςτθ ςυνζχεια χάνονται οι κατακτθκζντεσ ικανότθτεσ. 

 Η περίμετροσ τθσ κεφαλισ κατά τθν γζννθςθ του είναι φυςιολογικι. 

Η  ανάπτυξθ τθσ επιβραδφνεται μεταξφ του 5ου μινα και του 4ου 

ζτουσ. 

 Η ανάπτυξθ τθσ ομιλίασ ςυνικωσ επιβραδφνεται ι ςε οριςμζνα 

παιδιά αναςτζλλεται. Συχνά θ ομιλία ελλείπει τελείωσ. 

 Τα παιδιά με ςφνδρομο  Rett εμφανίηουν ςτερεότυπεσ κινιςεισ με τα 

χζρια, τισ κινιςεισ «πλφςεισ» που πραγματοποιοφνται ςτο φψοσ του 

κϊρακα του παιδιοφ ι ςτο φψοσ του ςτόματοσ. Οι 

επαναλαμβανόμενεσ αυτζσ κινιςεισ των χεριϊν ςυνοδεφονται με τισ 

ρυκμικζσ κινιςεισ του ανϊτερου κορμιοφ. 

 Επίςθσ, τα παιδιά αυτά εμφανίηουν πνευματικι και μακθςιακι 

κακυςτζρθςθ. 

 Τα παιδιά αυτά εμφανίηουν αβεβαιότθτα βάδιςθσ με ανοικτά πόδια. 

Συχνά ελλείπει τελείωσ θ ικανότθτα βάδιςθσ χωρίσ βοικεια.  

 Υποψία διάγνωςθσ μζχρι θλικία 2 – 5 ετϊν. 

Ωςτόςο, υπάρχουν και μια ςειρά από ςυμπτϊματα, τα οποία δεν βρίςκονται 

πάντα ςτα παιδιά με το ςφνδρομο Rett, αλλά όταν υπάρχουν υποβοθκοφν ςτθν 

διάγνωςθ τθσ διαταραχισ. Αυτά τα δευτερεφοντα ςυμπτϊματα είναι τα εξισ:  

 Ανωμαλίεσ ςτθν αναπνοι, δφςπνοια, κράτθμα τθσ αναπνοισ και 

κατάποςθ του αζρα. 

 Ανωμαλίεσ του EEG, όπωσ επιβράδυνςθ τθσ δραςτθριότθτασ του 

οπίςκιου εγκεφάλου, μοντζλα επιλθπτικισ μορφισ, μείωςθ του REM 

φπνου (ονειρικισ φάςθσ). 

 Επιλθπτικζσ κρίςεισ (8 ςτουσ 10 αςκενείσ), διαταραχζσ του φπνου. 

 Ρλθμμελισ αιμάτωςθ των άκρων (κυανό εϊσ ερυκρό χρϊμα των 

κάτω άκρων και των πατουςϊν εξ’ αιτίασ τθσ κακισ κυκλοφορίασ του 

αίματοσ). 

 Τριγμόσ των δοντιϊν και δυςκολία ςτθν κατάποςθ. 

 Σκολίωςθ (καμπφλθ του ςπονδφλου). 

 Επιβράδυνςθ τθσ ανάπτυξθσ. 

 Αυξθμζνοσ μυϊκόσ τόνοσ, υπερτονία, κυρίωσ ςε άτομα μεγαλφτερθσ 

θλικίασ (Ρ.Α. Γεωργακόπουλοσ, 2008.) 
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Εικόνεσ 5., 6. Η ςτερεότυπθ κίνθςθ ςτα χζρια, γνωςτι ωσ  «πλφςεισ» 

(https://www.rettsyndrome.org/) 

 

1.9.  Η εξζλιξθ του ςυνδρόμου  

  Το ςφνδρομο Rett εξελίςςεται ςε τζςςερισ φάςεισ ι ςτάδια (Hagberg και 

Skjeldol, 1994) 

Στάδιο 1. Φάςη τησ επίςχεςησ  

Στο ςτάδιο αυτό επιβραδφνεται θ κινθτικι εξζλιξθ και μπορεί να φκάςει 

μζχρι τθν πλιρθ αναςτολι. Οι ιδθ αποκτθκζντεσ γνϊςεισ, που είχαν φυςιολογικά 

εγκαταςτακεί μζχρι τϊρα, υποςτρζφουν βακμιαία. Με τον καιρό, θ 

παρατθρθτικότθτα και θ δραςτθριότθτα του παιδιοφ μειϊνεται. Το παΐδι δείχνει 

ελάχιςτο ενδιαφζρον για τα παιχνίδια του και θ οπτικι ικανότθτα παρουςιάηεται 

μειωμζνθ ςε ςφγκριςθ με τα ςυνομιλικα του. Η αφξθςθ τθσ περιμζτρου τθσ 

κεφαλισ του ςυγκριτικά επιβραδφνεται. Η φάςθ αυτι διαρκεί μερικοφσ μινεσ 

(Hagberg και Skjeldol, 1994). 

Στάδιο 2. Φάςη τησ υποςτροφήσ 

  Το ςτάδιο αυτό αρχίηει μεταξφ του 1ου και 2ου ζτουσ. Χαρακτθρίηεται από μια 

γενικι κακυςτζρθςθ τθσ ανάπτυξθσ. Οι κατακτθκζντεσ ικανότθτεσ, όπωσ θ χριςθ 

των χεριϊν και θ ομιλία, χάνονται. Συγχρόνωσ εμφανίηονται οι χαρακτθριςτικζσ 

ςτάςεισ των χεριϊν, όπωσ κινιςεισ πλφςθσ, ςτυψίματοσ και χειροκροτιματοσ. Η 

παλινδρόμθςθ αυτι μπορεί να είναι δραματικά αιφνίδια ι άλλοτε να εμφανίηεται 

βακμιαία. Τα παιδιά με το ςφνδρομο αυτό παρουςιάηονται κοινωνικά και 

ςυναιςκθματικά περιχαρακωμζνα και απομονωμζνα, ζχουν ελάχιςτθ επαφι με το 

περιβάλλον και ξαφνικά εμφανίηουν τθ φάςθ των κραυγϊν.  Από τισ περιγραφζσ 

των γονζων τείνει κάνεισ να παραδεχκεί ότι τα κορίτςια ςε αυτό το ςτάδιο χάνουν 

τθν ικανότθτα να αντιλαμβάνονται τθν κατάςταςθ ςαν ςφνολο και να διαχωρίηουν 

https://www.rettsyndrome.org/document.doc?id=159
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τα ερεκίςματα. Ο Lindberg (1994), ςχετικά με αυτι τθν εικόνα, μιλά για διαταραχζσ 

αιςκθςιακισ αντίλθψθσ και ολοκλιρωςθσ. Τονίηει «τα μθνφματα από το ςϊμα τουσ 

και τον ζξω κόςμο φαίνεται ότι τουσ προκαλοφν καταπίεςθ και ςφγχυςθ αντί να 

τουσ μεταφζρουν λογικζσ πλθροφορίεσ». Αυτζσ οι διαταραχζσ οδθγοφν κάποτε, 

αρχικά ςε εςφαλμζνθ διάγνωςθ ότι πρόκειται για πρϊιμο αυτιςμό. Σε αυτι τθ φάςθ 

εμφανίηονται εξ άλλου εγκεφαλικοί ςπαςμοί. Το ςτάδιο 2 διαρκεί αρκετζσ 

εβδομάδεσ ι και μινεσ. 

Στάδιο 3. Φάςη τησ επιπζδωςησ 

Το ςτάδιο αυτό εγκακίςταται μεταξφ του 2ου και 10ου ζτουσ. Μετά τθ 

ραγδαία παλινδρόμθςθ των λειτουργιϊν, παρατθρείται ςτα παιδιά αυτά μια φάςθ 

ςχετικισ θρεμίασ. Τα αυτιςτικά χαρακτθριςτικά περιορίηονται, θ ςυμπεριφορά τουσ 

βελτιϊνεται, αντιδροφν ςε ελαφρά ερεκίςματα και αρχίηουν λίγο να κλαίνε. 

Αρχίηουν επίςθσ να δείχνουν ενδιαφζρουν για τα ςυμβαίνοντα ςτο περιβάλλον τουσ 

ζτςι ϊςτε θ φάςθ τθσ παρατθρθτικότθτασ εναλλάςςεται με τθ φάςθ του εγκλειςμοφ 

ςτον εαυτό τουσ. Επίςθσ, θ ικανότθτα επικοινωνίασ παρουςιάηει βελτίωςθ. 

Συγχρόνωσ όμωσ διατθροφνται τα γνωςτά ςυμπτϊματα, όπωσ ο τριγμόσ των 

δοντιϊν, οι ςτερεοτφπεσ κινιςεισ και οι επιλθπτικζσ κρίςεισ. Επιπλζον ενιςχφεται θ 

απραξία, δθλαδι θ νευρολογικι ανικανότθτα τθσ διενεργείασ μακθμζνων 

ςκοποφμενων κινιςεων ι χειριςμϊν παρά τθ διατιρθςθ τθσ κινθτικότθτασ, όπωσ 

και θ αταξία, δθλαδι θ νευρολογικι διαταραχι τθσ διαδικαςίασ και τθσ διαδοχισ 

των κινιςεων που εμφανίηεται ςε αςυνικιςτθ αναςτολι. Εξάρςεισ παρατθροφνται 

ςυχνά ςτθ φάςθ αυτι κακϊσ και επιβάρυνςθ των ςτερεότυπων κινιςεων των 

χεριϊν. Οι αδρζσ κινιςεισ διατθροφνται ακόμθ και επιδεινϊνονται βραδζωσ 

(Hagberg και Skjeldol, 1994). 

Στάδιο 4. Φάςη τισ κινητικήσ επιδείνωςησ 

Το ςτάδιο αυτό εγκακίςταται μετά το 10ο ζτοσ. Σε αυτό διευρφνεται 

περιςςότερο το κενό τθσ ςυμπεριφοράσ και τθσ επαφισ. Η ςυχνότθτα των κρίςεων 

μειϊνεται και τα παιδιά δείχνουν βελτίωςθ τθσ μακθςιακισ ικανότθτασ. Οι αδρζσ 

κινιςεισ επιδεινϊνονται εμφανϊσ. Η αδυναμία, θ εξαςκζνιςθ, θ ςκολίωςθ και θ 

ςπαςτικότθτα υποχρεϊνουν πολλά παιδιά ςε ακινθςία και τα οδθγοφν ςτθν 

αναπθρικι καρζκλα (Hagberg και Skjeldol, 1994). 

 

1.9.1.  Σο προςδόκιμο ηωισ  

 Επειδι θ διαταραχι δεν είναι ιδιαίτερα γνωςτι και ιςτορικά ιταν δφςκολο 

να καταγραφεί, δεν υπάρχουν πολλζσ πλθροφορίεσ και ζρευνεσ για το προςδόκιμο 

ηωισ. 
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Σφμφωνα με κάποιεσ ζρευνεσ, οι ερευνθτζσ πιςτεφουν ότι τα κορίτςια με 

ςφνδρομο Rett  ζχουν ωσ προςδόκιμο ηωισ περίπου μζχρι τθν δεκαετία των είκοςι, 

ωςτόςο υπάρχουν και περιπτϊςεισ γυναικϊν με πιο ιπια ςυμπτϊματα που ζχουν 

ηιςει καλά μζχρι τθν μζςθ θλικία. Μζχρι αυτι τθν ςτιγμι, δεν είναι δυνατόν να 

γίνουν βάςιμεσ υποκζςεισ για το προςδοκϊμενο ηωισ πζρα από τθν θλικία των 

ςαράντα ( www.reversrerett.org.uk).  

 

1.10.  Άτυπεσ μορφζσ του ςυνδρόμου   

Οι άτυπεσ μορφζσ περιλαμβάνουν καταςτάςεισ είτε θπιότερθσ είτε βαρφτερθσ 

κλινικισ εικόνασ και εξζλιξθσ από ότι το τυπικό ςφνδρομο Rett (Hagberg, 1995). 

 Στισ ιπιεσ μορφζσ, τα κορίτςια εκδθλϊνουν μια λιγότερο δραματικι 

υποςτροφι των κινθτικϊν και πνευματικϊν λειτουργιϊν τουσ, όπωσ και 

θπιότερθ νοθτικι υςτζρθςθ (Hagberg, 1983). 

 Στισ βαρφτερεσ μορφζσ δεν παρατθρείται αρχικι ι διάμεςθ περίοδοσ τθσ 

φυςιολογικισ ανάπτυξθσ. Από τθν αρχι θ κλινικι εικόνα του παιδιοφ 

περιλαμβάνει ςυγγενι υποτονία και νεογνικοφσ ςπαςμοφσ. 

 Οριςμζνα κορίτςια υφίςτανται μια πιο βακμιαία υποςτροφι, που αρχίηει 

μετά το τρίτο ζτοσ και χάνουν τθν ςκοποφμενθ κίνθςθ των χεριϊν και 

αναπτφςςουν ςπαςμοφσ. Ωςτόςο, διατθροφν κάποια ικανότθτα ομιλίασ και 

βάδιςθσ (Zappela et al, 2001). 

 

1.11.  Θεραπευτικζσ προτάςεισ  

Δυςτυχϊσ δεν υπάρχει κεραπεία για τον ςφνδρομο Rett. Υπάρχουν όμωσ 

υποςτθρικτικζσ προτάςεισ κατάλλθλεσ για τθν βοικεια αυτϊν των ατόμων. Αυτζσ 

ςυμβάλλουν μερικϊσ ςτθν αντιμετϊπιςθ κάποιων από τα προβλιματα και τισ 

αναπθρίεσ παςχόντων παιδιϊν, χωρίσ αυτό να ςθμαίνει ότι μποροφν να 

εφαρμοςκοφν ςε όλα. Αυτό κα εξαρτθκεί από τθν οικογενειακι τουσ κατάςταςθ και 

κα  βαρφνει βζβαια θ γνϊμθ των ειδικϊν ςυμβοφλων. Οπωςδιποτε, ςκόπιμοσ είναι 

ο ςυνδυαςμόσ μερικϊν από αυτζσ χωρίσ αυτό να οδθγιςει ςε υπερκεραπεία των 

παιδιϊν (Ρ.Α. Γεωργακόπουλοσ, 2008). 

 

1.11.1. Βαςικζσ κεραπείεσ ςε παιδιά με ςφνδρομο Rett 

Φυςιοθεραπεία 

Η φυςιοκεραπεία μπορεί να παίξει ςθμαντικό ρόλο ςτθ βελτίωςθ τθσ ηωισ 

των αςκενϊν δια βίου. Η φυςιοκεραπεία περιλαμβάνει υποβοικθςθ διαφόρων 

http://www.reversrerett.org.uk/
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κινιςεων, όπωσ θ ζρπυςθ, θ ζγερςθ από τθν κακιςτικι κζςθ, θ βάδιςθ, θ ζδραςθ 

και θ ζγερςθ ι ακόμθ και αςκιςεισ αποφυγισ καταγμάτων. Σκοπόσ τθσ 

φυςιοκεραπείασ είναι θ διατιρθςθ τθσ κινθτικότθτασ. Οπωςδιποτε οι διάφορεσ 

αςκιςεισ εξατομικεφονται (Ρ.Α. Γεωργακόπουλοσ, 2008). 

Λογοθεραπεία  

Ο ςτόχοσ τθσ λογοκεραπείασ είναι κυρίωσ θ ανάπτυξθ δεξιοτιτων 

επικοινωνίασ. Είναι ςθμαντικό το παιδί να αντιλθφκεί ότι μπορεί το ίδιο να 

επθρεάςει το περιβάλλον του και να ενδυναμϊςει τθν ικανότθτα ζκφραςθσ των 

αναγκϊν του. Τεχνικά μζςα που χρθςιμοποιοφνται είναι για παράδειγμα διακόπτεσ 

ενωμζνοι με φωτιςτικά, ραδιόφωνα, κακϊσ και τα παιχνίδια είναι πολφ βοθκθτικά. 

Με αυτά ακόμθ και παιδιά με πρόβλθμα ςτισ κινθτικζσ δεξιότθτεσ μποροφν να 

ελζγξουν το περιβάλλον τουσ. Τα παιδιά και οι ενιλικεσ με ςφνδρομο Rett 

διδάςκονται πϊσ να κάνουν τισ δικζσ τουσ επιλογζσ όπωσ παραδείγματοσ χάρθ, 

ανάμεςα ςε διάφορα φαγθτά, επικοινωνϊντασ με το βλζμμα ι δείχνοντασ το 

ηθτοφμενο αντικείμενο με το χζρι, βελτιϊνοντασ ζτςι τον ςυντονιςμό χεριοφ – 

ματιοφ. 

Πςο αναφορά τθν ομιλία, μετά από τθν παλινδρόμθςθ που παρουςιάηεται 

ςτα πρϊτα χρόνια, θ ικανότθτα ομιλίασ μειϊνεται ςε μεμονωμζνεσ λζξεισ ι 

ςυλλαβζσ. Ζτςι θ λογοκεραπεία ζχει ωσ ςτόχο κυρίωσ τθν γενικότερθ επικοινωνία 

του παιδιοφ. Η αντιλθπτικι ικανότθτα των ατόμων με ςφνδρομο Rett είναι κατά 

πολφ ανϊτερθ από τθν εκφραςτικι τουσ ικανότθτα, ζτςι δυςάρεςτεσ αντιδράςεισ 

ςυμπεριφοράσ μποροφν να αποφευχκοφν όταν υπάρχει τρόποσ επικοινωνίασ των 

αναγκϊν ι επικυμιϊν του ατόμου με το περιβάλλον του. Σθμαντικό είναι ότι τα 

άτομα με ςφνδρομο Rett ζχουν ζντονθ επικυμία να επικοινωνοφν.  

  Η πιο ςυνθκιςμζνθ μορφι επικοινωνίασ ςτα άτομα με ςφνδρομο Rett είναι θ 

βλεμματικι επικοινωνία. Άλλοι τρόποι επικοινωνίασ είναι διαμζςου:  

 Αντικειμζνων και ςυμβόλων  

 Αγγιγμάτων  

 Εικόνων και γραμμάτων 

 Ρινάκων λζξεων  

 Χριςθσ των ματιϊν  

 Ηλεκτρονικοφ υπολογιςτι 

 Συςκευϊν εξαγωγισ τθσ φωνισ 

Εργοθεραπεία 

Η εργοκεραπευτικι παρζμβαςθ βοθκά το παιδί να μειϊςει τισ ςτερεότυπεσ 

κινιςεισ των χεριϊν καιν να τισ μετατρζψει ςε λειτουργικζσ. Τα άτομα με το 

ςφνδρομο αυτό ςυνικωσ παρουςιάηουν διαταραχι τθσ αιςκθτθριακισ 
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ολοκλιρωςθσ και εμφανίηουν απτικι και ακουςτικι αμυντικότθτα. Μζςω των 

δραςτθριοτιτων αιςκθτθριακισ ολοκλιρωςθσ το παιδί μπορεί να βοθκθκεί ϊςτε 

να αντιλθφκεί το ςϊμα του (ςωματογνωςία) και τθ κζςθ των μελϊν του ςϊματόσ 

του ςτο χϊρο (προςανατολιςμόσ χϊρου – ιδιοδεκτικότθτα). Επίπλζον, 

επιτυγχάνεται ο περιοριςμόσ τθσ εξάρτθςθσ του παιδιοφ ςτθν κακθμερινι του 

δραςτθριότθτα και θ βελτίωςθ τθσ αυτενεργείασ του ςτο φαγθτό και ςτθν ζνδυςθ, 

κακϊσ επίςθσ και ςτθν εκτζλεςθ των αδρϊν και λεπτϊν κινιςεων (Ρ.Α. 

Γεωργακόπουλοσ, 2008). 

Ιπποθεραπεία 

Ρερίπου το ¼ των αςκενϊν χρειάηονται τθν ιππαςία ςαν άςκθςθ για τθ 

διατιρθςθ τθσ ιςορροπίασ τουσ. Μποροφν με αυτιν να ελαττϊςουν τθν κινθτικι 

τουσ αβεβαιότθτα και να βελτιϊςουν τθ ςτάςθ ςϊματοσ, το ςυντονιςμό και τθν 

ιςορροπία τουσ. Η πορεία οδθγεί ςε διόρκωςθ των ςτερεότυπων κζςεων και 

κινιςεων των χεριϊν, αφοφ οι αςκενείσ πρζπει να χρθςιμοποιοφν τα χζρια τουσ με 

λογικό τρόπο για να εξαςφαλίςουν τθν ιςορροπία τουσ ςτθ ράχθ του αλόγου. Η 

κεραπεία αυτι ςυμβάλλει επίςθσ ςτθ χαλάρωςθ των παιδιϊν και ςτθ βελτίωςθ τθσ 

παρατθρθτικότθτασ τουσ, ενϊ τουσ παρζχει ςυγχρόνωσ θκικι ικανοποίθςθ ότι 

μποροφν να κατορκϊςουν (Ρ.Α. Γεωργακόπουλοσ, 2008). 

Άλλεσ θεραπείεσ  

Για τα παιδιά με ςφνδρομο Rett ςυνιςτϊνται επίςθσ και άλλεσ εναλλακτικζσ 

ι ςυμπλθρωματικζσ κεραπείεσ, όπωσ μουςικοκεραπεία, υδροκεραπεία, κεραπεία 

απαςχόλθςθσ, υποβοθκοφμενθσ επικοινωνίασ, λογοπαιδεία κ.α. 

Τα παιδιά με το ςφνδρομο αυτό χρειάηονται να ζχουν πρϊιμθ ζκκεςθ ςε 

παιχνίδια με μουςικι. Επιπλζον, είναι αναγκαίο να ςυμμετζχουν τα άτομα αυτά ςε 

δραςτθριότθτεσ κατάλλθλεσ με τθν θλικία τουσ. 

Τα άτομα με ςφνδρομο Rett μποροφν να παρακολουκιςουν όλουσ τουσ 

τφπουσ των ςχολείων. Το ςχολικό περιβάλλον χρειάηεται να τουσ προςφζρει 

ιδιαίτερα κίνθτρα (Ρ.Α. Γεωργακόπουλοσ, 2008). 

 

1.11.2. Η μουςικι ωσ μζςο κεραπείασ ςε παιδιά με ςφνδρομο Rett 

Ο ιχοσ και θ μουςικι ζχουν πολφ καλι επίδραςθ ςτα άτομα με ςφνδρομο 

Rett. Σε μια ζρευνα που πραγματοποιικθκε ςε παιδιά θλικίασ 4 εωσ 6 

παρατθρικθκε ότι θ μουςικοκεραπεία βοθκάει τα άτομα αυτά. Ριο ςυγκεκριμζνα, 

θ κεραπεία αυτι με τθν μουςικι πραγματοποιοφταν για 30 λεπτά τθν εβδομάδα για 

το κάκε παιδί. Τισ ςυνεδρίεσ αυτζσ τισ κατζγραψαν ςε βίντεο και ζχοντασ και τθν 
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περιγραφι, παρατιρθςαν πόςο ςυχνά και για πόςθ διάρκεια κράταγαν τα παιδιά 

κάτι ςε μία ςυνεδρία. 

Υπιρξε μία βελτίωςθ 35% ςτο να ακοφνε μουςικι, 33% ςτο να παίηουν 

μουςικι, 13% ςτο να τραγουδάνε, 11,7% ςτθν γλϊςςα και 20% ςτο να γίνουν τα 

παιδιά αυτά πιο κοινωνικά και να αλλθλεπιδροφν. Το μεγαλφτερο ςε διάρκεια 

κράτθμα που ςθμειϊκθκε ςε μία περίπτωςθ ιταν θ βελτίωςθ από 2 ςε 12 

δευτερόλεπτα και ςε μία άλλθ από 7 ςε 80 δευτερόλεπτα. Η ςυχνότθτα πιαςίματοσ 

του επικυμθτοφ αντικειμζνου γριγορα αυξικθκε από 3 ςτισ 41 φορζσ. Ππωσ 

παρατθροφμε και ςτισ δφο περιπτϊςεισ ζχουμε βελτίωςθ, ωςτόςο ςτθν πρϊτθ θ 

εξζλιξθ είναι μικρι. 

Το ςφνδρομο Rett είναι μία αςκζνεια ςτθν οποία οι ψυχοκινθτικζσ επιδόςεισ 

υποτροπιάηουν με το πζραςμα τθσ θλικίασ, αλλά ωςτόςο ςφμφωνα με τα 

αποτελζςματα τθσ παραπάνω ζρευνασ θ κεραπεία με μουςικι είναι κατάλλθλθ για 

τα άτομα αυτά και αυτζσ οι ςυνεδρίεσ είναι μια πτυχι τθσ κεραπείασ που κα 

μποροφςε να αξιολογθκεί (James N. Parker, M.D. and Philip M. Parker, Wigram T., 

Lawrence M., 2005).   

 

1.12. Η επικοινωνία, θ μάκθςθ και θ ομιλία ςε παιδιά με ςφνδρομο Rett 

Για τα παιδιά με το ςυγκεκριμζνο ςφνδρομο θ καλφτερθ δυνατι επικοινωνία 

κυρίωσ βαςίηεται ςτο βλζμμα και ςτθ μίμθςθ. Σφμφωνα με κάποιουσ γονείσ με 

παιδιά με το ςφνδρομο αυτό κακϊσ και αρκετοφσ ειδικοφσ παιδαγωγοφσ, τα παιδιά 

αυτά παρουςιάηουν κλιμακωτά προβλιματα μάκθςθσ.  

Ο Hagberg (1995) παραδζχεται όμωσ ότι είναι πολφ δφςκολο να διαπιςτωκεί 

θ ακριβισ κατάςταςθ τθσ μακθςιακισ τουσ ανάπτυξθσ. Ο Lindberg (2000) κεωρεί ότι 

τα περιςςότερα από τα κορίτςια που ζχουν το ςφνδρομο Rett ζχουν τθν ικανότθτα 

να κατατάςςουν διάφορα αντικείμενα. Η ικανότθτα κατάταξθσ και ταξινόμθςθσ των 

αντικειμζνων είναι μεγάλθσ ςθμαςίασ για τθ λιψθ, ανάλυςθ και διάδοςθ των 

πλθροφοριϊν και τθν αιςκθτθριακι ολοκλιρωςι τουσ. Επίςθσ, ο Lindberg εξζφραςε 

τθν άποψθ ότι τα παιδιά αυτά μποροφν να ταξινομιςουν μόνον γνωςτά τουσ 

αντικείμενα υπό ςυνικεισ ςυνκικεσ. Επιπλζον, αναγνωρίηουν τα πράγματα που 

τουσ ανικουν και τα ξεχωρίηουν από αυτά των άλλων παιδιϊν, ωςτόςο 

δυςκολεφονται όταν χρειάηεται να κατατάξουν διαφορετικά παιχνίδια. Ζνασ λόγοσ 

που τα παιδιά αυτά δυςκολεφονται ςε μία τζτοια ταξινόμθςθ, είναι επειδι 

παρουςιάηουν πρόβλθμα ςτθ μεταβίβαςθ κεκτθμζνθσ πείρασ κάτω από νζεσ 

ςυνκικεσ. Μετά βίασ επίςθσ καταγράφουν τθν εκτζλεςθ διαφόρων χειριςμϊν που 

επιδεικνφονται γριγορα ι επαναλαμβάνονται ςπάνια. Ωςτόςο, μποροφν να 

ςυγκρατιςουν τθν εικόνα ενόσ αντικειμζνου και να τθν αναγνωρίςουν μετά. 
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Ωσ επί το πλείςτον, τα κορίτςια με ςφνδρομο Rett δεν διακζτουν εκφραςτικό 

λόγο. Αντίκετα, διατθροφν μερικϊσ τθν ικανότθτα τθσ κατανόθςθσ τθσ ομιλίασ 

(Zappella et al, 2001).  

Σε ζνα τζτοιο ςτάδιο τθσ νόςου, είναι δφςκολο να γνωρίηει κανείσ τισ 

ατομικζσ τουσ ικανότθτεσ για τθν επικοινωνιακι ςυμπεριφορά τουσ. Οπωςδιποτε θ 

εντφπωςθ που δίνουν τα παιδιά αυτά είναι ότι δεν διακζτουν επαφι για 

επικοινωνία. Ράντωσ, δεν υπάρχει αμφιβολία ότι θ επικοινωνία υφίςταται βαριά 

αρνθτικι επίδραςθ. Επί πλζον, οι κινθτικζσ δυςχζρειεσ που εμφανίηουν τα άτομα με 

το ςφνδρομο αυτό εμποδίηουν τθν επικοινωνιακι ικανότθτα (De Bona et al, 2000).   

 

1.13.  ΢υνζπειεσ και επιπλοκζσ του ςυνδρόμου Rett  

Το ςφνδρομο Rett οδθγεί ςε μία δια βίου βαριά ςωματικι και πνευματικι 

κακυςτζρθςθ και αναπθρία. Για αυτό το λόγο, τα άτομα που εμφανίηουν το 

ςφνδρομο αυτό ζχουν ανάγκθ ςυνεχοφσ βοικειασ και υποςτιριξθσ από τρίτα 

άτομα. Οι επιλθπτικζσ κρίςεισ που παρουςιάηονται ςυχνά ςτα άτομα αυτά μπορεί 

να προκαλζςουν ολιςκιματα και τραυματιςμοφσ, για αυτό το λόγο απαιτείται 

ςυνεχισ επαγρφπνθςθ. Επιπλζον, οι κινθτικζσ δυςχζρειεσ, θ αβζβαιθ και αςτακισ 

βάδιςθ, θ αυξθμζνθ υπερτονία των μυϊν και θ ςκολίωςθ, οδθγοφν ςε περιοριςμζνθ 

κινθτικότθτα και μετά καταλιγουν τα παιδιά αυτά ςε ακινθςία. Πςο αναφορά τθν 

ομιλία των παιδιϊν αυτϊν, παρατθροφμε ότι δεν υπάρχει ομαλι ανάπτυξθ τθσ και 

για αυτό το λόγο υπάρχει δυςκολία ςτθν επικοινωνία με το περιβάλλον. Αυτοί είναι 

οριςμζνοι από τουσ λόγουσ που κακιςτοφν τθν αυτόνομθ και ανεξάρτθτθ διαβίωςθ 

αδφνατθ. 

Η επιβίωςθ των ατόμων με ςφνδρομο Rett που θ κλινικι τουσ εικόνα είναι 

ςτακεροποιθμζνθ μπορεί να φκάςουν ςτθν ενθλικίωςθ. Εν τοφτοισ, θ ςυχνότθτα 

του αιφνίδιου αναιτιολόγθτου κανάτου είναι αυξθμζνθ ςτα άτομα αυτά ςε 

ςφγκριςθ με τα άτομα τθσ ίδιασ θλικίασ που δεν ζχουν το ςφνδρομο αυτό. Ρολλζσ 

φορζσ ο κάνατοσ είναι καρδιακισ αιτιολογίασ και οφείλεται ςε καρδιακι αρρυκμία. 

Στισ ςπάνιεσ περιπτϊςεισ αγοριϊν με ανάλογο ςφνδρομο, θ πρόγνωςθ είναι 

βαρφτερθ (Kerr et al, 1997). 

 

1.14.  Η προςφορά του Πανεπιςτθμίου Ακθνϊν ςτθ μελζτθ του ςυνδρόμου Rett 

Το Εργαςτιριο Ιατρικισ Γενετικισ του Ρανεπιςτθμίου Ακθνϊν αποτελεί ςθμείο 

αναφοράσ για τθν μοριακι μελζτθ του ςυνδρόμου Rett. Ριο ςυγκεκριμζνα θ μελζτθ 

περιλαμβάνει:  
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 Εφαρμογι PCR για τον πολλαπλαςιαςμό των εξωνίων 3 και 4 του γονιδίου 

MECP2 και τθν αποκάλυψθ ελλειμμάτων. 

 Εφαρμογι τεχνικισ ECMA (Enzymatic Cleavage Mismatch Anallysis) για τθν 

αποκάλυψθ πικανϊν αλλοιϊςεων κατά μικοσ των εξωνίων 3 και 4 και 

ανάλυςθ τθσ πρωτοταγοφσ δομισ του DNA (sequencing) για τθν 

ταυτοποίθςθ και τον χαρακτθριςμό των μεταλλάξεων. 

 Ανίχνευςθ φορζων ςτισ οικογζνειεσ των αςκενϊν άμεςα όταν ανιχνευκεί 

μετάλλαξθ ςτον αςκενι. 

 Ρρογεννθτικόσ ζλεγχοσ με μελζτθ του DNA του εμβρφου που απομονϊνεται 

από κφτταρα τροφοβλάςτθσ ι κφτταρα αμνιακοφ υγροφ (http://iatriki-

genetiki.med.uoa.gr). 

 

1.15.  Ζνωςθ γονζων και φίλων ατόμων με ςφνδρομο Rett - « Άγγελοι Γισ » 

Από το 2011 λειτουργεί ςτθ χϊρα μασ ο νεοςφςτατοσ ςφλλογοσ Ζνωςθ 

γονζων και φίλων ατόμων με ςφνδρομο Rett με το όνομα  « Άγγελοι Γισ » . Τελεί 

υπό τθν ομπρζλα τθσ Ρανελλινιασ Ζνωςθσ Σπάνιων Ρακιςεων ( www.pespa.gr ). 

Σκοπόσ του είναι θ ςφαιρικι βοικεια των αςκενϊν και γονζων τουσ. Η ζδρα του 

Σωματείου είναι θ Ακινα (Λάμπρου Κατςϊνθ 17). Η ιςτοςελίδα του ςυλλόγου είναι 

www.rettgreece.gr και για επικοινωνία υπάρχει θ θλεκτρονικι διεφκυνςθ 

aggeloi_ghs@hotmail.com και τθλζφωνο επικοινωνίασ : 213 0146293 – 694 

5084723. 

Το ςωματείο αυτό είναι αναγνωριςμζνο όπωσ προκφπτει από τα βιβλία  

καταχωριςεωσ αναγνωριςμζνων ςωματείων, με τθν απόφαςθ 7403/01/12/2010 

του Ρρωτοδικείου Ακθνϊν και ζχει καταχωρθκεί με Αρικμό Μθτρϊο 28627. 

Το ςωματείο  « Άγγελοι Γισ » είναι μθ κερδοςκοπικό και ςκοπόσ του είναι θ 

ανάλθψθ κάκε δραςτθριότθτασ που κα βοθκιςει άτομα με Σφνδρομο Rett και τουσ 

γονείσ τουσ. 

Ενδεικτικά μεταξφ των δραςτθριοτιτων του ςωματείου αναφζρονται και οι 

ακόλουκεσ:  

 Η ςωςτι πλθροφόρθςθ αλλά και υποςτιριξθ γονζων και προςϊπων που 

ζχουν τθν επιμζλεια ατόμων με ςφνδρομο Rett. 

 Ενκάρρυνςθ και ςτιριξθ ατόμων με ςφνδρομο Rett, ϊςτε να αξιοποιιςουν 

όλεσ τουσ τισ δυνατότθτεσ. 

 Εποπτεία και παροχι βοικειασ ςε νόμιμουσ επιμελθτζσ ατόμων με 

ςφνδρομο Rett, τα οποία άτομα ςτεροφνται γονζων. 

 Επίςθσ, θ φροντίδα και θ βοικεια για τθν ζνταξθ των ατόμων με ςφνδρομο 

Rett ςτο κοινωνικό περιβάλλον. 

http://www.pespa.gr/
http://www.rettgreece.gr/
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 Η ζγκυρθ πλθροφόρθςθ και ενθμζρωςθ του κοινοφ. 

 Η εντόπιςθ και διεκδίκθςθ των δικαιωμάτων ατόμων με ςφνδρομο Rett. 

 Η ίδρυςθ και θ λειτουργία ςχολείων, εργαςτθρίων και λεςχϊν. 

 Η ενίςχυςθ των επιςτθμονικϊν ερευνϊν και των πρακτικϊν εφαρμογϊν. 

 Τζλοσ, θ οργάνωςθ κοινωνικϊν εκδθλϊςεων με ςκοπό τθν επιδίωξθ ςτόχων 

του Σωματείου (http://www.rettgreece.gr).  

 

  

Εικόνα 5. Το μθ κερδοςκοπικό ςωματείο  « Άγγελοι Γισ » (http://www.rettgreece.gr) 

 

 

 

 

 

 

http://www.rettgreece.gr/
http://www.rettgreece.gr/
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2.1.  Πλθροφορίεσ ιςτορικϊν  

 Η παροφςα εργαςία ςτο  κεφάλαιο αυτό αςχολείται με τθν μελζτθ δφο 

περιπτϊςεων. Ραρακάτω δίνονται πλθροφορίεσ για τα ατομικά ιςτορικά των δφο 

κοριτςιϊν και παρουςιάηεται θ κλινικι τουσ εικόνα. Στθ ςυνζχεια, παρουςιάηεται το 

λογοκεραπευτικό πρόγραμμα που πραγματοποιικθκε ςτισ δφο περιπτϊςεισ κακϊσ 

επίςθσ και κάποιοι λογοκεραπευτικοί μελλοντικοί ςτόχοι.  

2.1.1. Ιςτορικό Μαργαρίτασ  

Η Μ. γεννικθκε 3 Μαρτίου 2004 με φυςιολογικό τοκετό. Ήταν 38 

εβδομάδων με βάροσ 2500 gr, μικοσ 47 cm, περίμετροσ κεφαλισ 33 και APGAR 10. 

Ρρόκειται για το πρωτότοκο παιδί τθσ οικογζνειασ.  

Η εξζταςθ Apgar (Άπγκαρ) χρθςιμοποιείται για τθν αξιολόγθςθ τθσ γενικισ 

υγείασ των νεογζννθτων ςτο 1 λεπτό και ξανά ςτα 5 λεπτά μετά τθ γζννθςθ του  ( 

www.iatronet.gr ).  

Το τεςτ πιρε το όνομά του από τθν Virginia Apgar που το επινόθςε το 1952 

και βοθκά τον παιδίατρο να αξιολογιςει πόςο καλά λειτουργεί ο οργανιςμόσ του 

νεογζννθτου ( www.iatronet.gr ).  

Εκτιμϊνται πζντε τομείσ: θ καρδιακι ςυχνότθτα, θ αναπνοι, ο μυϊκόσ τόνοσ, 

θ αντανακλαςτικι ανταπόκριςθ ςε ερεκίςματα και θ χροιά του δζρματοσ. Κάκε 

τομζασ βακμολογείται ςε μία κλίμακα από 0 ζωσ 2 και οι αρικμοί αυτοί 

ακροίηονται. Η υψθλότερθ δυνατι βακμολογία είναι 10 ( www.iatronet.gr ).  

Μζχρι 15 μθνϊν δεν παρατθρικθκε τίποτα το πακολογικό. Είχε καλι 

επικοινωνία με το περιβάλλον, παρακολουκοφςε, ζπαιηε με τα παιχνίδια τθσ και 

ζλεγε κάποιεσ λεξοφλεσ. Κινθτικά μποροφςε να κακίςει ςε εδραία κζςθ, κατάφερε 

να κάνει κάποια βιματα ανεξάρτθτθ αλλά δεν μπουςοφλιςε ποτζ. 

Στθ ςυνζχεια άρχιςε να μθν ζχει πολφ καλι βλεμματικι επαφι, δεν ζδειχνε 

ιδιαίτερο ενδιαφζρον ςε πρόςωπα και αντικείμενα, δεν ζλεγε πια λζξεισ και είχε 

αρχίςει μία ςτερεοτυπία με το ςτόμα. Επίςθσ, εκείνθ τθν περίοδο άρχιςε και θ 

παρακολοφκθςι τθσ από τθν οφκαλμίατρο, όπου παρατθρικθκε δεξιόσ ςυγκλίνων 

ςτραβιςμόσ, αςτιγματιςμόσ και υπερμετρωπία και ςτα δφο ματάκια. Από 24 Ιουνίου 

2006 φόρεςε γυαλιά.  

Οι ανθςυχίεσ ςχετικά με τα κινθτικά και κυρίωσ επικοινωνιακά προβλιματα 

που παρουςιάςτθκαν αναφζρκθκαν αρχικά ςτον παιδίατρο, ο οποίοσ παρατιρθςε 

μια διαταραχι επικοινωνίασ  με αρκετά πολφπλοκθ μορφι και παρζπεμψε τουσ 

γονείσ ςε παιδονευρολόγο. Τον Οκτϊβριο του 2005 ζγινε ειςαγωγι ςτο Ραίδων 

http://www.iatronet.gr/
http://www.iatronet.gr/
http://www.iatronet.gr/
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Ρεντζλθσ όπου πραγματοποιικθκαν μια ςειρά εξετάςεων. Η αρχικι διάγνωςθ ιταν 

ψυχοκινθτικι κακυςτζρθςθ.  

Τα αποτελζςματα από τισ εξετάςεισ για ακουςτικά προκλθτά δυναμικά και 

καρυότυπου ιταν φυςιολογικά. Το πρϊτο εγκεφαλογράφθμα που ζγινε ιταν 

φυςιολογικό. Η μαγνθτικι τομογραφία (MRI) του εγκεφάλου παρουςίαςε 

ςυμμετρικζσ εςτίεσ αυξθμζνθσ εντάςεωσ ςιματοσ ςτθν περικοιλιακι λευκι ουςία 

πίςω και πάνω από το οπίςκιο τμιμα των ςωμάτων των πλάγιων κοιλιϊν. Ήπια 

λζπτυνςθ του οπίςκιου τμιματοσ του ςϊματοσ  του μεςολόβιου πετάλου. Μπορεί 

να οφείλονται ςε τελικζσ ηϊνεσ μυελίνωςθσ που δεν ζχουν πακολογικι ςθμαςία, 

ιπιεσ αλλοιϊςεισ τθσ περικοιλιακισ λευκομαλακίασ (PVL) ι αρχόμενθ 

απονυελίνωςθ άλλθσ αιτιολογίασ. 

  Η μαγνθτικι τομογραφία (MRI) του εγκεφάλου είναι θ τεχνικι τθσ 

απεικόνιςθσ μζςω πυρθνικοφ μαγνθτικοφ ςυντονιςμοφ, που χρθςιμοποιεί τισ 

μαγνθτικζσ ιδιότθτεσ του πυρινοσ του υδρογόνου, ο οποίοσ διεγείρεται από 

θλεκτρομαγνθτικι ακτινοβολία ςυχνότθτασ τθσ περιοχισ των ραδιοκυμάτων, που 

παράγεται από πθνίο, το οποίο περιβάλλει τθν κεφαλι (Richard S. Snell, M.D., Ph. 

D., 2010). 

Η τεχνικι τθσ απεικόνιςθσ μζςω πυρθνικοφ μαγνθτικοφ ςυντονιςμοφ που 

χρθςιμοποιεί τισ μαγνθτικζσ ιδιότθτεσ του πφρινοσ του υδρογόνου, ο οποίοσ 

διεγείρεται από θλεκτρομαγνθτικι ακτινοβολία ςυχνότθτασ τθσ περιοχισ των 

ραδιοκυμάτων, που παράγεται από πθνίο, το οποίο περιβάλει τθν κεφαλι.    

Η περικοιλιακι λευκομαλακία (PVL) πρόκειται για μια βλάβθ του εγκεφάλου 

και πιο ςυγκεκριμζνα είναι θ πιξθ τθσ λευκισ ουςίασ ςτισ πλευρικζσ κοιλίεσ ( 

www.iatrikionline.gr  ).   

Το Δεκζμβριο του 2005 ζγινε εξζταςθ για το ςφνδρομο Rett ςτο εργαςτιριο 

ιατρικισ γενετικισ του νοςοκομείου Ραίδων Αγία Σοφία με μεκόδουσ ελζγχου DGGE 

και SEQUENCING ςτα εξόνια 3 και 4 του γονιδίου MECP2 ζδειξε ετεροηυγωτία για τθ 

μετάλλαξθ T158M (c. 473 C < T) 

 Από το Σεπτζμβριο του 2005 ζχουμε ιδθ ξεκινιςει πρόγραμμα 

εργοκεραπείασ ςτο κζντρο Εξζλιξθ του παιδοψυχιάτρου τθσ. Εκεί παρακολουκεί 

εργοκεραπείεσ και παράλλθλα τθν παρακολουκοφςε και  αναπτυξιολόγοσ. 

Από το Νοζμβριο του 2005 ζχει καλφτερθ βλεμματικι επαφι, ζχει μειϊςει 

τθ ςτερεοτυπία με το ςτόμα αλλά ζχει πολφ ζντονθ επικυμία να βάηει τα χζρια τθσ 

ςτο ςτόμα. Κινθτικά ςυνεχίηει να κάκεται ανεξάρτθτθ ςε εδραία κζςθ, μπορεί να 

μείνει ςε τετραποδικι κζςθ για αρκετό χρονικό διάςτθμα χωρίσ όμωσ να 

μπουςουλάει και μπορεί αν κρατθκεί από κάπου να ςθκωκεί ςτα γόνατα ι να 

μεταφερκεί ςτθν εδραία κζςθ δίνοντασ ϊκθςθ από τα χεράκια τθσ προσ τα πίςω και 

http://www.iatrikionline.gr/
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ςτθ ςυνζχεια πλάγιο κάκιςμα. Η  χριςθ των χεριϊν είναι περιοριςμζνθ και μπορεί 

να κρατιςει αντικείμενα για μικρό χρονικό διάςτθμα. Σχετικά με τθ διατροφι τθσ 

δεν παρουςιάηει ιδιαίτερα προβλιματα. Δεν χρειάηεται να αλζκει το φαγθτό τθσ για 

να το φάει αλλά ωςτόςο δυςκολεφεται ςτθν πολφ ςκλθρι τροφι. 

Το Δεκζμβριο του 2005 ξεκίνθςε και πρόγραμμα φυςικοκεραπείασ. Ζχει 

αρχίςει να είναι καλφτερθ ςτισ μεταφορζσ κζςεων και κάνει προςπάκεια να 

ςθκωκεί από τα γόνατα ςε όρκια κζςθ. Με μικρι βοικεια όταν είναι ςτα γόνατα 

βγάηει κυρίωσ το αριςτερό πόδι (τισ περιςςότερεσ φορζσ τεντωμζνο) και ςθκϊνεται 

όρκια. Επίςθσ όταν νιϊςει ότι χάνει τθν ιςορροπία τθσ μπορεί να κρατθκεί με τα 

χεράκια τθσ ακόμα κι όταν χρειαςτεί να βάλει αρκετι δφναμθ αλλά όχι για πολφ 

ϊρα. 

 Το Φεβρουάριο του 2006 μπορεί να περιορίςει τθν προςοχι τθσ μόνο ςε 

ζνα αντικείμενο και να το πιάςει κυρίωσ με το αριςτερό χεράκι αλλά να το κρατιςει 

για λίγο. Είναι καλφτερθ επικοινωνιακά και ζχει αρχίςει να λζει κάποιεσ ςυλλαβζσ. 

Τον Απρίλιο του 2006 ζχει αρχίςει να παίηει περιςςότερο με τα παιχνίδια τθσ 

και γενικά να πιάνει περιςςότερο με τα χζρια τθσ για λίγο μεγαλφτερο χρονικό 

διάςτθμα. Μπορεί να πιάςει μόνθ τθσ το φαγθτό και να το φτάςει ςτο ςτόμα όπου 

με λίγθ βοικεια το δαγκϊνει και το μαςάει κανονιά. Ζχει καλφτερθ ιςορροπία και 

κάνει και βιματα μόνθ τθσ. Ωςτόςο, ζχουν κάνει τθν εμφάνιςι τουσ κάποιεσ 

ζντονεσ κραυγζσ.  

Τον Αφγουςτο του 2006 ζχει μειϊςει αρκετά τθ ςτερεοτυπία με τα χζρια τθσ 

και τϊρα βάηει κυρίωσ το αριςτερό. Επίςθσ, ξεκίνθςε το SUPERAMIN μία τθν θμζρα.  

Το Σεπτζμβριο του 2006 άρχιςε και πρόγραμμα μουςικοκεραπείασ, όπου 

προςπακοφν να χρθςιμοποιοφν τισ κραυγζσ ωσ μζςο επικοινωνίασ.  

Τον Οκτϊβριο του 2006 ξεκίνθςε τισ υδροκεραπείεσ δφο φορζσ τθν 

εβδομάδα ςε ζνα άλλο κζντρο. Ζχει μειϊςει λίγο τισ κραυγζσ αλλά ζχει αρχίςει να 

κάνει υπζρπνιεσ. 

Τον Νοζμβριου του 2006 μετά από κάποια επειςόδια πικανόν κρίςεων ζγινε 

θ ειςαγωγι τθσ ςτο Ραίδων Ρεντζλθσ όπου γίνεται εγκεφαλογράφθμα ςτο οποίο 

παρατθρικθκαν αιχμζσ από τθν αριςτερι κεντρικι χϊρα και επιβράδυνςθ του 

διαγράμματοσ όταν το παιδί ζκανε υπζρπνιεσ  και πολλά παράςιτα. Τότε ξεκίνθςε το 

DEPAKINE με τελικι δόςθ 300ml. Εκείνθ τθν περίοδο δεν είχε πολφ καλι απόδοςθ 

ςτισ κεραπείεσ τθσ. 

Το Δεκζμβριο του 2006 μετά από τισ γενικζσ εξετάςεισ που ζγιναν τα 

αποτελζςματα των επιπζδων ιταν αρκετά χαμθλά κι ζτςι τθσ αφξθςαν τθ βραδινι 

δόςθ ςε 200ml ενϊ θ πρωινι παραμζνει 150ml. Πμωσ ςυνζχιςε να κάνει κρίςεισ και 
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τθσ αφξθςαν και τθν πρωινι δόςθ ςε 200ml. Κατά τθν διάρκεια των κρίςεων 

φαίνεται να μθ χάνει τθν επαφι τθσ με το περιβάλλον και γενιά χαρακτθρίηονται ωσ 

αφαιρετικζσ. Συνεχίηει να κάνει υπζρπνιεσ και ζχει αρχίςει κινθτικά να παρουςιάηει 

αταξία που γίνεται πιο ζντονθ μετά από κάποια κρίςθ. 

Αυτι τθ περίοδο θ εξζλιξθ ςτθν κίνθςθ και ςτθν επικοινωνία παραμζνει 

ςτακερι και δεν ζχει πολφ καλι ςυμμετοχι ςτισ κεραπείεσ. Στισ επόμενεσ εξετάςεισ 

τα επίπεδα παραμζνουν ςε χαμθλά επίπεδα και ζκανε νζο εγκεφαλογράφθμα το 

οποίο παρουςίαςε τθν ίδια εικόνα. Ωςτόςο τθσ ζκαναν και άλλθ αφξθςθ τθσ του 

φαρμάκου τθσ με μία ακόμθ δόςθ των 100ml το μεςθμζρι. Η τελικι δόςθ τθσ 

θμερθςίωσ είναι 550ml. 

Από τον Μάρτιο του 2007 αρχίηει να παρουςιάηεται υπερτονία ςτθν 

ποδοκνθμικι περιςςότερο ςτο αριςτερό πόδι αι από τον Απρίλιο του 2007 αρχίηει 

να χρθςιμοποιεί νάρκθκα νυκτόσ. 

Τον Ιόνιο του 2007 θ μικρι Μ. ζκανε για πρϊτθ φορά ενζςεισ Bottox 

(Dysport) και ςτα δφο πόδια αλλά με μεγαλφτερθ δόςθ ςτο αριςτερό. Μετά τισ 

ενζςεισ τα πόδια τθσ χαλαρϊνουν αρκετά και ζτςι είναι καλφτερθ ςτθ βάδιςθ.  

Το Σεπτζμβριο του 2007 φαίνεται να υπάρχει αρκετά μεγάλθ βελτίωςθ ςτθν 

επικοινωνία, ςτο παιχνίδι, ςτο φαγθτό και γενικά ςτισ περιςςότερεσ 

δραςτθριότθτεσ. Οι ςτερεοτυπίεσ ζχουν μειωκεί αρκετά αλλά ζχει αρχίςει να 

χτυπάει το δεξί χζρι τθσ ςτθν κοιλιά τθσ.  

Στισ 28 Σεπτεμβρίου 2007 θ  Μ. ζχει ζνα ατφχθμα κατά τθν διάρκεια τθσ 

φυςικοκεραπείασ τθσ και δθμιουργείται κάταγμα χαμθλά ςτθν κνιμθ ςτο δεξί τθσ 

πόδι και ζτςι τθν παρακολουκεί και ορκοπεδικόσ. Τθσ ζβαλε γφψο ςε όλο το πόδι 

για 15 μζρεσ και για 20 μζρεσ είχε γφψο μζχρι το γόνατο. Πταν ζβγαλε το γφψο από 

το πόδι τθσ ιταν ςε καλι κατάςταςθ αλλά είχε αρχίςει εκείνθ τθν περίοδο να ζχει 

ζντονθ βλαιςοποδία ςτο αριςτερό τθσ πόδι. 

Τα παιδιά ςτο πλαίςιο τθσ φυςιολογικισ ανάπτυξθσ, είναι πικανϊν να 

παρουςιάςουν αλλαγζσ ςτα πόδια τουσ. Ριο ςυγκεκριμζνα, ςυχνά θ πλατυποδία 

ςυνοδεφεται από μόνιμθ κάτω ςτροφι του πζλματοσ, όπου το ζςω ςφυρό πζφτει 

χαμθλότερα από όςο πρζπει και ζτςι δθμιουργείται μια κατάςταςθ θ οποία λζγεται 

βλαιςοποδία (http://www.onmed.gr ). 

Τον Νοζμβριο του 2007 τθσ άλλαξαν το φάρμακό τθσ ςε DEPAKINE 

Chronosphere μια δόςθ των 500 mg κακϊσ και ςυνεχίηει με το SUPERAMINE. Επίςθσ 

ξεκίνθςε να παίρνει και το FOLINATO με ¼ από το χάπι θμερθςίωσ. 

Τον Ιανουάριο του 2008 πραγματοποιικθκαν εξετάςεισ αίματοσ και οφρων 

για τον ζλεγχο οςτεοπόρωςθσ. Τα αποτελζςματα των εξετάςεων δεν ζδειξαν ότι 

http://www.onmed.gr/ygeia/item/325866-vlaisopodia
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υπάρχουν ςθμαντικζσ διαταραχζσ, όμωσ θ βιταμίνθ D ιταν αρκετά χαμθλι και ζτςι 

ξεκίνθςε το AQUASOL, το οποίο είναι ςυμπλιρωμα, και ςυγκεκριμζνα δφο ςταγόνεσ 

τθν θμζρα για τρείσ μινεσ.  

Τον Μάιο του 2008 λόγω υπερτονίασ και ςτισ δφο ποδοκνθμικζσ με πολφ 

αυξθμζνα αντανακλαςτικά κεωρικθκε απαραίτθτο να χρθςιμοποιεί νάρκθκα 

νυκτόσ και ςτα δφο πόδια.  

Η εξζλιξθ τθσ Μ. τόςο κινθτικά όςο και επικοινωνιακά είναι αρκετά καλι 

χωρίσ ωςτόςο να ζχει καταφζρει να κατακτιςει το λόγο και τθ βάδιςθ. Από τον 

Ιανουάριο του 2009 οι εργοκεραπείεσ τθσ γίνονται με καινοφργια εργοκεραπεφτρια, 

με τθν οποία είχε πολφ καλι επαφι και ςυνεργαςία. 

Τον Φεβρουάριο του 2009 ζκανε εξζταςθ οςτικισ πυκνότθτασ ςτο Ινςτιτοφτο 

Υγείασ του Ραιδιοφ. Το ςυμπζραςμα τθσ εξζταςθσ ιταν πωσ θ οςτικι πυκνότθτα τθσ 

Οςφυϊκισ Μοίρασ τθσ Σπονδυλικισ Στιλθσ ιταν ελαττωμζνθ, ωσ επί μεγάλου 

βακμοφ οςτεοπόρωςθ. 

Τον Μάρτιο του 2009 μετά από περιςτατικά πικανϊν κρίςεων ζκανε 

θλεκτρονικό εγκεφαλογράφθμα ( ΗΕΓ ) όπου το ςυμπζραςμα του διαγράμματοσ 

εγριγορςθσ με τα μάτια ανοιχτά με επιλθπτογενι δραςτθριότθτα από 2 

ανεξάρτθτεσ περιοχζσ δεξιά και αριςτερά. Στισ 16 Μαρτίου 2009 ξεκίνθςε 

παράλλθλα με το DEPAKINE το LAMICTAL 5mg μιςό χαπάκι κάκε βράδυ και κάκε 

δφο εβδομάδεσ τθσ αφξαναν τθν δόςθ κατά μιςό χαπάκι τθν θμζρα. Στισ 20 Μαρτίου 

2009 επανζλαβε τισ εξετάςεισ αίματοσ και οφρων για τθν οςτεοπόρωςθ.  

Τον Μάιο του 2009 ζγινε το ταξίδι ςτο Λονδίνο όπου πραγματοποιικθκε ζνα 

ραντεβοφ με τουσ γιατροφσ ςτο Great Ormond Street Hospital. Η εικόνα τθσ Μ. ιταν 

πολφ καλι τόςο κινθτικά όςο και επικοινωνιακά. Συμφϊνθςαν με το πρόγραμμα 

των κεραπειϊν που ακολουκεί θ Μ. ςτο ςπίτι κακϊσ και για τθν φαρμακευτικι 

αγωγι. 

Στισ 24 Ιουνίου του 2009 ζκανε ειςαγωγι ςτο Ραίδων Ρεντζλθσ γιατί θ Μ. 

ζκανε ακόμα κρίςεισ και ζτςι θ γιατρόσ τθσ πρότεινε να ςταματιςει το LAMICTAL και 

να το αντικαταςτιςουν με το TOPAMAC 15mg ζνα χάπι το πρωί και ζνα το βράδυ 

ενϊ ςυνζχιηε κανονικά να παίρνει και το DEPAKINE.  

 Η Μ. όμωσ ςυνζχιηε να παρουςιάηει κρίςεισ αλλά ωςτόςο πιο ιπιασ μορφισ. 

Τον Ιοφλιο τθσ αφξθςαν το TOPAMAC ςε δυο χάπια το βράδυ. Στισ 28 Αυγοφςτου 

του 2009 ζγινε πάλι ειςαγωγι ςτο Ραίδων Ρεντζλθσ για εξετάςεισ αίματοσ και ΗΕΓ. 

Τελικά τθσ ζκαναν νζα αφξθςθ του TOPAMAC ςε δφο χάπια το πρωί και δφο το 

βράδυ για να μπορζςουν να ελζγξουν καλφτερα τθσ κρίςεισ τθσ. Μετά από δφο 

βδομάδεσ και ςφμφωνα με τισ οδθγίεσ τθσ γιατροφ λόγω επιμονισ των κρίςεων θ 

δόςθ του TOPAMAC γίνεται 30mg το πρωί και 45mg το βράδυ. 
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Η κατάςταςθ τθσ Μ. μετά τισ διακοπζσ ιταν πολφ καλφτερθ ςτθν 

επικοινωνία αλλά είχε παρουςιάςει και βελτίωςθ ςτθ βάδιςθ. ςυγκεκριμζνα, 

μποροφςε να ςτακεί ανεξάρτθτθ για περιςςότερο χρονικό διάςτθμα αλλά και να 

κάνει κάποια βιματα μόνθ τθσ ενϊ με μία μικρι βοικεια από το ζνα χζρι ζκανε και 

μεγάλεσ αποςτάςεισ. Ζκανε πολφ καλι χριςθ των χεριϊν τόςο ςτο παιχνίδι όςο και 

ςτο φαγθτό ενϊ ςυνζχιηε τθν ςτερεοτυπία με το δεξί τθσ χζρι. Επίςθσ, είχε αρχίςει 

να λζει περιςςότερεσ λζξεισ και ςυλλαβζσ. 

  Το Σεπτζμβριο του 2009 ςτο Αττικό Νοςοκομείο ζκανε μζτρθςθ οςτικισ 

πυκνότθτασ κακϊσ και βιοχθμικό ζλεγχο. Με βάςθ τα αποτελζςματα των εξετάςεων 

ςτα οποία παρουςιάςτθκε πρόβλθμα οςτεοπόρωςθσ και ζτςι τθσ πρότειναν να τθσ 

αυξιςουν τθν ποςότθτα γαλακτοκομικϊν προϊόντων ςτθ διατροφι τθσ και να γίνει 

επανεξζταςθ μετά από ζνα χρόνο. Επίςθσ ζγινε εξζταςθ τθσ ςπονδυλικισ ςτιλθσ 

από τον ορκοπεδικό ,χωρίσ ωςτόςο να παρατθρθκεί κάτι ιδιαίτερα ανθςυχθτικό 

απλά ςε κάποιεσ κζςεισ θ Μ. παρουςίαηε λάκοσ ςτάςθ ςϊματοσ. 

Σχετικά με τισ κεραπείεσ τθσ, τθσ ζχουν προςκζςει και μία ϊρα τθν 

εβδομάδα λογοκεραπεία με ςτόχο να βοθκθκεί περιςςότερο επικοινωνιακά. Οι 

πρϊτεσ προςπάκειεσ αφοροφν τθν αναγνϊριςθ προςωπικϊν αντικειμζνων με λζξεισ 

( π.χ. ποτιρι, χτζνα ) και θ επιλογι αυτϊν των αντικειμζνων είτε με το βλζμμα είτε 

με κάποια κίνθςθ. Στθν εργοκεραπεία αςχολοφνται με κζματα όπωσ 

απευαιςκθτοποίθςθ γενικά ςτο ςϊμα αλλά κυρίωσ ςτο ςτόμα, αςκιςεισ για τθ 

βλεμματικι επαφι με τθ βοικεια διαφόρων οπτικϊν και ακουςτικϊν ερεκιςμάτων, 

κακϊσ και κζματα ςχετικά με τθ διαδικαςία του φαγθτοφ, όπωσ θ ςφλλθψθ με 

κουτάλι. Αυτό που προβλθματίηει πολφ τουσ γονείσ τθσ Μ. και εμποδίηει ςθμαντικά 

τθν πρόοδο τθσ είναι οι ςτερεοτυπίεσ που ζχει, δθλαδι που χτυπάει το δεξί τθσ χζρι 

ςτθν κοιλιά τθσ και το αριςτερό χζρι το κρατάει για μικρό χρονικό διάςτθμα αλλά 

κζλει περιςςότερο να ζχει τθν παλάμθ τθσ κλειςτι.  

Τον Οκτϊβριο του 2009 θ Μ. ςφμφωνα με τουσ γονείσ τθσ και τουσ 

κεραπευτζσ τθσ, ζχει καλι εικόνα τόςο ςτο ςπίτι όςο και ςτισ κεραπείεσ. Ωςτόςο, 

ςυνεχίηουν τα περιςτατικά  με κρίςεισ που είναι πιο ιπιασ μορφισ. Οι κρίςεισ 

φαίνεται να είναι περιςςότερο αφαιρετικζσ χωρίσ ζντονα επειςόδια άπνοιασ. 

Σφμφωνα με τουσ γονείσ τθσ, ςτθν αρχι κάποιου επειςοδίου τθσ δίνουν τθν πιπίλα 

τθσ και ζτςι ςταματάνε τθν εξζλιξθ τθσ κρίςθσ. Τθσ ξαναζκαναν βιοχθμικό ζλεγχο και 

επίπεδα τα οποία ιταν τελικά λίγο χαμθλά 86.3. 

Στισ 11 Νοεμβρίου του 2009 πραγματοποιικθκε πάλι ραντεβοφ με τθν 

γιατρό τθσ και ζγινε θλεκτρονικό εγκεφαλογράφθμα (ΗΕΓ), ςτο οποίο φάνθκε να 

υπάρχει διζγερςθ ςε ςφγκριςθ με το προθγοφμενο κι ζτςι τθσ ζκαναν κι άλλθ 

αφξθςθ ςτο TOPAMAC ςε 45mg το πρωί και 45mg το βράδυ ενϊ το DEPAKINE 

παραμζνει ςτα 500mg το βράδυ. 
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Το Δεκζμβριο του 2009 ζπακε θ Μ. μια πολφ ζντονθ κρίςθ που οδιγθςε 

ςτθν αφξθςθ του DEPAKINE ςε 600mg το βράδυ. Σχετικά με τθν πρόοδό τθσ, 

κινθτικά παρουςίαηε ςταςιμότθτα. Αςχολικθκαν αρκετά και ζδωςαν μεγαλφτερθ 

προςοχι ςτα χζρια τθσ για να αποφφγουν πικανζσ ςυγκάμψεισ λόγο τθσ 

ςτερεοτυπίασ κακϊσ αι ςτθ δυςκαμψία που εμφανίηει γενιά ςτο ςϊμα τθσ. 

Το Φεβρουάριο του 2010 τα αποτελζςματα των εξετάςεων ζδειξαν λίγο 

υψθλι τιμι για τα επίπεδα 101,3 αλλά ωςτόςο δεν ζκαναν καμία αλλαγι ςτθ δόςθ 

του DEPAKINE. Επίςθσ, πραγματοποιικθκε ζνα ραντεβοφ με τθν . Ραπαβαςιλείου, 

το ΗΕΓ εγριγορςθσ με τα μάτια ανοιχτά, ζδειξε επιλθπτογενι δραςτθριότθτα με 

προζλευςθ από τθν αριςτερι κεντρικι περιοχι με επζκταςθ μετωπιαία με 

δραςτθριότθτα θ οποία κατά τόπουσ γενικευόταν για λίγα δευτερόλεπτα. Στισ 26 

Φεβρουαρίου του 2010 ξεκίνθςε το KEPPRA με τελικι δόςθ 300ml το πρωί και 

300ml το βράδυ και τθσ μείωςαν το TOPAMAC ςε 30mg το πρωί και 45mg το βράδυ. 

Στισ 20 Απριλίου του 2010 το νζο ΗΕΓ τθσ Μ. εγριγορςθσ με μάτια ανοιχτά, 

ζδειξε επιλθπτογενι δραςτθριότθτα από το αριςτερό θμιςφαίριο κζντρο- 

βρεγματικά. Σε ςχζςθ με το προθγοφμενο υπιρξε βελτίωςθ. Η εικόνα τθσ Μ. ιταν 

καλφτερθ και ςφμφωνα με τθν γιατρό τθσ τθν βοικθςε ςε αυτό το KEPPRA και ζτςι 

τθσ ζκανε άλλθ μία μικρι αφξθςθ ςτθ δόςθ και θ Μ. παίρνει 300ml το πρωί και 

400ml το βράδυ. Η δόςθ του TOPAMAC μειϊκθκε ςε 30mg το πρωί και 30mg το 

βράδυ. 

Τθν περίοδο εκείνθ θ Λογοκεραπεφτρια ςε ςυνεργαςία με τθν 

Εργοκεραπεφτρια ςυμπλιρωςαν το ατομικό εκπαιδευτικό πρόγραμμα τθσ Μ. μαηί 

με κάποιουσ ςτόχουσ και τα μζςα παρζμβαςθσ. 

ΑΙΣΘΗΤΗ΢ΙΑΚΗ ΛΕΙΤΟΥ΢ΓΙΑ: 

Η Μ. παρουςιάηει αμυντικότθτα ςτθν περιοχι του ςτόματοσ τθσ. Στόχοσ 

είναι να γίνει προςπάκεια διόρκωςθσ τθσ ρφκμιςθσ του ςυγκεκριμζνου ςυςτιματοσ 

και εμπλουτιςμόσ του διαιτολογίου τθσ κακϊσ λόγω τθσ αμυντικότθτάσ τθσ δεν 

τρϊει αρκετζσ τροφζσ (π.χ. φροφτα, ςκλθρζσ τροφζσ ). 

ΝΕΥ΢ΟΜΥΙΚΗ ΕΞΕΛΙΞΗ: 

Ρροςτατευτικζσ αντιδράςεισ. Συνεχίηεται θ προςπάκεια για τθ βελτίωςθ των 

προςτατευτικϊν αντιδράςεων κυρίωσ προσ τα εμπρόσ και διατιρθςθ των 

προςτατευτικϊν ςτο πλάι και προσ τα πίςω. 

Δφναμθ και αντοχι. Συνεχίηεται θ προςπάκεια για αφξθςθ τθσ δφναμθσ και 

τθσ αντοχισ κυρίωσ τθν ωμικισ ηϊνθσ και των άνω άκρων. 
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ΤΟΜΕΑΣ Ρ΢ΟΣΑ΢ΜΟΣΤΙΩΝ ΑΝΤΙΔ΢ΑΣΕΩΝ: 

Η Μ. προςπακεί να ςχεδιάςει και να εκτελζςει κίνθςθ όπωσ να απλϊςει το 

χζρι και να πατιςει κουμπί από παιχνίδι. Θα εξαςκθκεί ςτο πζραςμα από διάφορεσ 

κζςεισ, ςτισ ςτροφζσ κορμοφ δεξιά και αριςτερά απλϊνοντασ χζρι για να πιάςει 

αγαπθμζνο αντικείμενο κακϊσ και ςτο πζραςμα μζςθσ γραμμισ. 

ΨΥΧΟΛΟΓΙΚΟΣ ΤΟΜΕΑΣ:  

 Ζκφραςθ. Ρροςπάκεια να μιμείται ςυμβολικοφσ ιχουσ που κα ςυνδζονται 

με ςυγκεκριμζνεσ δραςτθριότθτεσ, να εκδθλϊνει ςυναιςκιματα με εκφράςεισ 

προςϊπου, να ηθτάει απλϊνοντασ το χζρι ι χρθςιμοποιϊντασ κοινι εςτία 

προςοχισ, να επιλζγει ανάμεςα ςε δφο αντικείμενα.  

ΓΝΩΣTΙΚΟΣ ΤΟΜΕΑΣ: 

Ρροςοχι. Ρροςπάκεια να παραμζνει ςυγκεντρωμζνθ ςε μια δραςτθριότθτα, 

να ανταποκρίνεται ςτο κάλεςμα του ενιλικα.  

Κατανόθςθ. Ρροςπάκεια να κατανοιςει απλό λεξιλόγιο ( π.χ. όχι, μθ, τζλοσ, 

πάλι), κατανόθςθ δραςτθριοτιτων ηωισ  

Στισ 25 Μαΐου του 2010 θ Μ. ζκανε ΗΕΓ το οποίο παρουςίαςε επιλθπτογενι 

δραςτθριότθτα απ το αριςτερό θμιςφαίριο κυρίωσ ςτθν κροταφικι περιοχι με 

άλλοτε άλλθ επζκταςθ ςτο υπόλοιπο θμιςφαίριο. Ζτςι τθσ ζγινε και άλλθ αφξθςθ 

του KEPPRA ςτα 400ml το πρωί και 400ml το βράδυ και μετά από τρείσ μζρεσ θ 

δόςθ τθσ πιγε 500ml το πρωί και 500ml το βράδυ.  

 Στισ 13 Ιουλίου του 2010 το ΗΕΓ κατζγραψε επιλθπτογενι δραςτθριότθτα 

ςτο αριςτερό θμιςφαίριο κροταφικά, ςυγκριτικά με το προθγοφμενο ΗΕΓ αυτό ιταν 

βελτιωμζνο. Τελικά ςυνζχιςε με DEPAKINE, TOPAMAC και KEPPRA 500ml πρωί και 

600ml το βράδυ. 

Οι κεραπείεσ τθσ Μ. ςυνεχίηονταν κανονικά με μόνθ αλλαγι ςτο κομμάτι τθσ 

εργοκεραπείασ που γίνονταν πια ςε καινοφργιο κζντρο.  

Στισ 3 Σεπτεμβρίου του 2010 ζκανε μζτρθςθ οςτικισ πυκνότθτασ με τθ 

μζκοδο απορρόφθςθσ διπλισ δζςμθσ και ενζργειασ φωτονίων (DXA) με 

αποτζλεςμα μζςθσ οςτικισ πυκνότθτασ    (Ο1 – Ο4) 0,364g/cm. Σε ςφγκριςθ με τθν 

προθγοφμενθ εξζταςθ παρατθρικθκε αφξθςθ τθσ οςτικισ πυκνότθτασ ςτθν ΟΜΣΣ 

ατά 20,4 %. Επίςθσ ζγινε και ακτινογραφία ςπονδυλικισ ςτιλθσ με βάςθ τθν οποία 

διαπιςτϊκθκε ότι δεν παρουςίαηε θ Μ. κάποιο πρόβλθμα. 

Στισ 28 Σεπτεμβρίου του 2010 το ΗΕΓ κατζγραψε επιλθπτογενι 

δραςτθριότθτα από το αριςτερό θμιςφαίριο κζντρο – βρεγματικά. Μετά από αυτό 
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το ΗΕΓ ζγινε νζα αφξθςθ του KEPPRA 600ml το πρωί και 600ml βράδυ, ενϊ 

παραμζνουν οι ίδιεσ δόςεισ ςε DEPAKINE και TOPAMAC.  

Στισ 19 Οκτωβρίου του 2010 ζκανε ζναν ορμονικό ζλεγχο, μία Ro (Α΢) άκρασ 

χειρόσ για προοριςμό οςτικισ θλικίασ κακϊσ και ζνα υπζρθχο μιτρασ – ωοκθκϊν με 

αποτελζςματα που αξιολογικθκαν ωσ φυςιολογικά.  

 Στισ 25 Ιανουαρίου του 2011 το ΗΕΓ τθσ Μ. κατζγραψε δφο επειςόδια 

επιλθπτογενοφσ δραςτθριότθτασ. Στθ μία τουλάχιςτον περίπτωςθ το επειςόδιο 

ιταν ςυνοδευόμενο και από κλινικά φαινόμενα ιπια με προζλευςθ τθν αριςτερι 

κροταφικι περιοχι. Ωσ ςυνζπεια των επειςοδίων, ζγινε πάλι αφξθςθ ςτο KEPPRA 

700ml το πρωί και 700ml το βράδυ, το ίδιο ζγινε και ςτο DEPAKINE και ςτο 

TOPAMAC 45mg το πρωί και 45mg το βράδυ. 

Η Μ. ςυνζχιηε να κάνει επειςόδια μικρισ διάρκειασ και ζνταςθσ και ζτςι ςτισ 

27 Απριλίου του 2011 μετά από ΗΕΓ το οποίο παρουςίαςε πάλι επιλθπτογενι 

δραςτθριότθτα, άρχιςαν ςταδιακι μείωςθ του TOPAMAC και ξεκίνθςαν το 

LAMICTAL με ςταδιακι αφξθςθ, το DEPAKINE και το KEPPRA παραμζνουν ςτισ ίδιεσ 

δόςεισ. 

Τθν περίοδο εκείνθ άρχιςε να παρουςιάηει τάςθ για εμετό χωρίσ αυτό να 

ςυνδυάηεται πάντα με τθν ϊρα του φαγθτοφ ι κάποια άλλθ ςυγκεκριμζνθ 

δραςτθριότθτα. Τα επειςόδια αυτά άρχιςαν να γίνονται πιο ζντονα και πιο ςυχνά. 

Στισ 26 Μαΐου του 2011 ζγινε ειςαγωγι τθσ Μ. ςτο Ραίδων Ρεντζλθσ όπου μετά από 

εξζταςθ από τον γαςτρεντερολόγο, ξεκίνθςε το LAPRAZOLE 15mg κάκε πρωί. 

Η ςυμπεριφορά τθσ Μ. ςυνζχιηε να είναι αρκετά καλι επικοινωνιακά αλλά 

παρουςίαηε κάποιεσ δυςκολίεσ ςτθν κίνθςθ και περιςςότερο ςτθν βάδιςθ. Στα χζρια 

δεν παρουςίαηε ςθμαντικζσ αλλαγζσ ενϊ ςυνζχιηε τθν ςτερεοτυπία με το δεξί χζρι. 

Τον Ιοφνιο του 2011 τθσ άλλαξαν τθν SUPERAMINE με τθν AMINOCER. 

Στισ 6 Ιουλίου του 2011 ζγινε οφκαλμολογικι εξζταςθ, όπωσ και κάκε χρόνο 

χωρίσ να παρουςιάηονται διαφορζσ (Δεξιόσ οφκαλμόσ υπερμετρωπία 4D, αριςτερόσ 

οφκαλμόσ υπερμετρωπία 4D και υπερμετρωπικόσ αςτιγματιςμόσ ζναντι ςτισ 180). 

Τον Αφγουςτο του 2011 ςταμάτθςε το LAPRAZOLE γιατί δεν φάνθκε να ζχει 

κάποια ενόχλθςθ. 

Στισ 16 Αυγοφςτου του 2011 ζγιναν βιοχθμικζσ εξετάςεισ κακϊσ και μζτρθςθ 

οςτικισ πυκνότθτασ με τθν μζκοδο (DXA). Η τιμι οςτικισ πυκνότθτασ ιταν – 3,9 και 

οι εξετάςεισ ιταν ςε καλά επίπεδα. Ζτςι ςφμφωνα με τισ οδθγίεσ τθσ ειδικοφ 

ςυνζχιςαν τθν προςπάκεια αφξθςθσ των γαλακτοκομικϊν προϊόντων ςτθν διατροφι 

τθσ Μ. κακϊσ και να δοκεί ζμφαςθ ςτθν φυςικοκεραπεία αι γενικά ςτθ κίνθςθ τθσ 

Μ. 
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Τον Σεπτζμβριο του 2011 άρχιςε κεραπείεσ (λογοκεραπεία, 

φυςικοκεραπεία, εργοκεραπεία, πιςίνα) ςε ζνα άλλο κζντρο αποκατάςταςθσ.. Η 

εικόνα τθσ Μ. είχε βελτιωκεί όςον αφορά τθν βάδιςι τθσ.  

 

  2.1.2. Ιςτορικό Ειριάννασ  

Η Ει. γεννικθκε ςτισ 26 Αυγοφςτου 2003 με καιςαρικι τομι, λόγω περιζλιξθσ 

του μωροφ. Ρρόκειται για εξωςωματικι γονιμοποίθςθ και αποτελεί το πρωτότοκο 

παιδί τθσ οικογζνειασ. Η κφθςθ ιταν τελειόμθνθ και το νεογνό γεννικθκε με βάροσ 

2400gr.  

Τον Νοζμβριο του 2003 λόγω ςυγγενζσ εξάρκρωμα ιςχίου νοςθλεφτθκε ςτο 

νοςοκομείο Αγλαΐασ Κυριακοφ , ςε θλικία 2,5 μθνϊν τοποκετικθκε νάρκθκασ ςτο 

ιςχίο του παιδιοφ για 3 μινεσ. Η Ει. γεννικθκε με ίνα ςτθ γλϊςςα, θ οποία 

αφαιρζκθκε. Ρρόκειται για μία ίνα που ςυνδζει τθν γλϊςςα με το κάτω φατνίο. 

Ρραγματοποιικθκε εκτομι χαλινοφ ςτουσ πρϊτουσ μινεσ τθσ γζννθςθσ του 

παιδιοφ. 

Επιπλζον, ζχει πραγματοποιθκεί ςτθν Ει. εξζταςθ για ακουςτικά προκλθτά 

δυναμικά και καρυότυπο και τα αποτελζςματα του ακοογράμματοσ αναφζρουν 

κϊφωςθ. Το παιδί κάνει ςτιριξθσ κεφαλισ και περπατάει με υποςτιριξθ από ενόσ 

ζτουσ. Τθν περίοδο εκείνθ κατάφερε να κάκεται χωρίσ υποςτιριξθ. Στθν θλικία του 

ενόσ ζτουσ ζλεγε 5 λζξεισ (μαμά, μπαμπά, γιαγιά, πάμε, όχι). 

Στισ 6 Δεκεμβρίου του 2005 ειςιχκθ ςτο νοςοκομείο Ραίδων Αγίασ Σοφίασ 

για να ελεγχκεί θ γενικι κακυςτζρθςθ που παρουςιάηει το παιδί. Σε θλικία 27 

μθνϊν θ Ει. είχε βάροσ 9190gr/ < 3θ Εκατοςτιαία κζςθ τθσ καμπφλθσ ανάπτυξθσ , 

μικοσ 77cm/ < 3θ Εκατοςτιαίασ κζςθσ τθσ καμπφλθσ ανάπτυξθσ  και περίμετρο 

κεφαλισ 46,5 cm / 3- 10θ . Από τθν νεογνικι θλικία του παιδιοφ αναφζρεται 

δυςκοιλιότθτα και για αυτό το λόγω, θ Ει. βρίςκεται ςε αγωγι και παίρνει 5ml 

DUPHALAC κακθμερινά.      

Σφμφωνα με τουσ γονείσ, το παιδί τρϊει λίγο και κάνει ςυνζχεια εμετοφσ. 

Επιπλζον, το παιδί παρουςιάηει αλλεργία ςτο amoxil. Η μθτζρα τθσ μικρισ Ει. τθν 

κιλαςε κανονικά. Κατά τθν ειςαγωγι τθσ ςτο νοςοκομείο ζγινε μια αντικειμενικι 

εξζταςθ από τθν γιατρό. Ραρατθρικθκαν οριςμζνεσ ανωμαλίεσ ςτα αυτιά, ςτα 

μάτια, ςτα παρίςκμια και ςτθν μφτθ. Ριο ςυγκεκριμζνα, τα αυτιά του παιδιοφ 

παρατθρικθκαν με χαμθλι πρόςφυςθ και ατελισ ελίκωςθ του πτερυγίου. Στα 

μάτια υπάρχει υπερτελοριςμόσ, δθλαδι μεγάλθ απόςταςθ ανάμεςα ςτα μάτια. 

Ακόμα, ςτθν περιοχι των παρίςκμιων παρατθρικθκε ερυκρι και φυςαλιδϊδθ 

κολωτι υπερϊα. Τζλοσ, παρατθρικθκε ςτθν μφτθ του παιδιοφ κακίηθςθ τθσ ρίηασ 

τθσ ρινόσ ςτο φψοσ ανάμεςα ςτα δφο μάτια. 
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Στισ 27 Φεβρουαρίου 2007 θ Ει. άρχιςε κεραπείεσ  (λογοκεραπεία, 

φυςικοκεραπεία, εργοκεραπεία, ψυχοπαιδαγωγικό) ςε ζνα κζντρο αποκατάςταςθσ, 

ζχοντασ ωσ διάγνωςθ το παιδί κακυςτζρθςθ λόγου και ομιλίασ. 

Οι κεραπευτζσ που πραγματοποιοφν ςυνεδρίεσ με το παιδί  ςυμπλιρωςαν 

το ατομικό κεραπευτικό πρόγραμμα , με κάποιουσ ςτόχουσ και μζςα παρζμβαςθσ. 

ΑΙΣΘΗΤΗ΢ΙΑΚΗ ΟΛΟΚΛΗ΢ΩΣΗ: 

Το παιδί παρουςίαηε αμυντικότθτα ςτο ςτόμα. Κυρίωσ, δεν μποροφςε να 

δεχτεί εργαλεία με δόνθςθ που χρθςιμοποιοφνται για τθν διζγερςθ και 

ενεργοποίθςθ των δομϊν τθσ ςτοματικισ κοιλότθτασ. Ζτςι θ Ει. χρειάςτθκε 

εκπαίδευςθ προκειμζνου να ανζχεται το εργαλείο αυτό και εςωτερικά ςτο ςτόμα 

αλλά και γφρω από αυτό. 

ΝΕΥ΢ΟΚΙΝΗΤΙΚΗ ΕΞΕΛΙΞΗ: 

Ρραγματοποιοφνται αςκιςεισ για τθν βελτίωςθ τθσ ιςορροπίασ τθσ κακϊσ 

και αςκιςεισ για τον κάτω κορμό. Ακόμα, γίνεται προςπάκεια μζςα από διάφορεσ 

αςκιςεισ, να πραγματοποιιςει το παιδί δυςκολότερεσ αςκιςεισ όπωσ να 

προςπεράςει εμπόδια. 

ΤΟΜΕΑΣ Ρ΢ΟΣΑ΢ΜΟΣΤΙΚΩΝ ΑΝΤΙΔ΢ΑΣΕΩΝ:  

  Η Ει. κάνει προςπάκειεσ να εκτελζςει τθν κίνθςθ να απλϊςει το χζρι ϊςτε να 

πιάςει ζνα παιχνίδι ι να πατιςει ζνα κουμπί από παιχνίδι. Ωςτόςο, υπάρχει 

δυςκολία και για αυτό το λόγο πραγματοποιείται εκπαίδευςθ ςε αυτό τον τομζα.  

ΨΥΧΟΛΟΓΙΚΠΣ ΤΟΜΖΑΣ:  

Η Ει. εκφράηει τα ςυναιςκιματά τθσ μζςα από ιχουσ και κραυγζσ. Επίςθσ, 

εκδθλϊνει τα ςυναιςκιματά τθσ με οριςμζνεσ εκφράςεισ προςϊπου 

παραδείγματοσ χάρθ όταν χαίρεται γελάει δυνατά και όταν λυπάται ι πονάει 

κλαίει. Τζλοσ, μιμείται ιχουσ και επιλζγει το επικυμθτό τθσ αντικείμενα ανάμεςα ςε 

τρία, ςυνικωσ απλϊνοντασ το χζρι τθσ.  

ΓΝΩΣΤΙΚΟΣ ΤΟΜΕΑΣ:  

  Το παιδί χρειάηεται εξάςκθςθ προκειμζνου να παραμζνει περιςςότερθ ϊρα 

ςυγκεντρωμζνθ κατά τθν διάρκεια μιασ δραςτθριότθτασ. Ακόμα, γίνεται 

προςπάκεια να κατανοιςει απλό λεξιλόγιο. 

Ο ζλεγχοσ για τθν αναπτυξιακι αλλά και γενικι κακυςτζρθςθ του παιδιοφ 

ςυνεχίηεται και ζτςι ςτισ 23 Ιουνίου 2008 θ Ει. κάνει μία μαγνθτικι τομογραφία 

εγκεφάλου, ςτθν οποία όμωσ δεν παρατθρικθκαν εςτίεσ με πακολογικό ςιμα ςτισ 
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περιοχζσ του εγκεφάλου. Τα αποτελζςματα τθσ εξζταςθσ ιταν αρνθτικά για 

απεικονιςτικά πακολογικά ευριματα.  

Στισ 17 Ιανουαρίου 2013 πραγματοποιικθκε ςτθν Ει. εξζταςθ ςτο 

νοςοκομείο Ραίδων Αγίασ Σοφίασ και μοριακι ανάλυςθ για το ςφνδρομο Rett από 

τθν γιατρό αλλά και τθν ειδικι Μοριακι Βιολόγο. Η μζκοδοσ εξζταςθσ ιταν να 

απομονωκεί το DNA από τα λεμφοκφτταρα του περιφερικοφ αίματοσ από το παιδί. 

Ακολοφκθςε μοριακι μελζτθ του εξωνίου 3 και 4 του γονιδίου MECP2 που 

βρίςκεται ςτο χρωμόςωμα Χ (ςτθ περιοχι Xq28) με τθν εφαρμογι τεχνικισ PRC 

(πολλαπλι αντίδραςθ πολυμεράςθσ) για τον πολλαπλαςιαςμό των εξωνίων και τθν 

ανίχνευςθ των μεγάλων ελλειμμάτων κακϊσ επίςθσ και τθν εφαρμογι  τθσ τεχνικισ 

ECMA ( Enzymatic Cleavage Mismatch Analysis) για τθν ανίχνευςθ πικανϊν 

μεταλλάξεων. Τζλοσ, ζγινε ανάλυςθ τθσ πρωτοταγοφσ δομισ για τον χαρακτθριςμό 

μεταλλάξεων. 

Τα αποτελζςματα  τθσ μοριακισ ανάλυςθσ ζδειξαν μια νουκλεοτιδικι αλλαγι 

που αφορά τθν ζνκεςθ μιασ κυμίνθσ ςτθ κζςθ 481 ςτο εξϊνιο 3. Σε επίπεδο 

πρωτεΐνθσ παρατθρικθκε αλλαγι του πλαιςίου ανάγνωςθσ που ζχει ςαν 

αποτζλεςμα τθν αντικατάςταςθ του αμινοξικοφ καταλοίπου ςερίνθσ από 

φαινυλαλανανίκθ ςτθ κζςθ 78 και τθ δθμιουργία πρϊιμου κωδικοφ λιξθσ ςτθ κζςθ 

90. Επομζνωσ, ο χαρακτιρασ τθσ μετάλλαξθσ υποδεικνφει ότι ςχετίηεται με τθν 

πακολογία του ςυνδρόμου και ωσ εκ τοφτου τα αποτελζςματα τθσ εξζταςθσ 

υποςτιριξαν τθν κλινικι διάγνωςθ για ςφνδρομο Rett ςτθν Eι.   

 

2.2.  Χαρακτθριςτικά ςτοιχεία των δφο περιςτατικϊν  

2.2.1. Σα χαρακτθριςτικά γνωρίςματα τθσ περίπτωςθσ τθσ Μ. 

  Στθν περίπτωςθ τθσ Μ. ζχουμε ζναν φυςιολογικό τοκετό και φυςιολογικι 

ανάπτυξθ του εμβρφου μζχρι τουσ πρϊτουσ μινεσ τθσ ηωισ του. Στθν θλικία του 

ενόσ ζτουσ παρατθρικθκαν από τον παιδίατρο κάποια κινθτικά και επικοινωνιακά 

προβλιματα. Επιπλζον, το παιδί εμφανίηει ςτερεοτυπίεσ με τα χζρια του, τισ 

χαρακτθριςτικζσ ¨πλφςεισ¨. Οι κινθτικζσ δυςκολίεσ και πιο ςυγκεκριμζνα τα 

προβλιματα βάδιςθσ κακϊσ και οι επικοινωνιακζσ δυςκολίεσ επιδεινϊνονται. Άλλο 

ζνα κλινικό χαρακτθριςτικό του ςυνδρόμου που εμφανίηει θ Μ. είναι οι ανωμαλίεσ 

ςτθν αναπνοι κακϊσ και επιλθπτικζσ κρίςεισ. Ππωσ ςυνθκίηεται ςτα παιδιά με 

ςφνδρομο Rett ζτςι και ςτθν Μ. υπιρξαν κάποιεσ περίοδοι καλυτζρευςθσ που 

ωςτόςο δεν κρατοφςαν για πολφ και πάλι παλινδρομοφςε και παρουςίαηε 

επιδείνωςθ. Επιπρόςκετα, το παιδί παρουςιάηει γαςτροοιςοφαγικι παλινδρόμθςθ 

και ζχουν γίνει οι απαραίτθτοι ζλεγχοι που αποδεικνφουν ότι ζχει υπερμετρωπία 

και κάποια κϊφωςθ.  
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Η Μ. δεν παράγει ομιλία παρά μόνο φωνοφλεσ και κραυγζσ. Ακόμα, ζχει τθν 

ικανότθτα να εκφράςει χαρά και λφπθ, χωρίσ τθν εκφορά λόγου.  Αφοφ 

πραγματοποιικθκε ςτοματοπροςωπικόσ ζλεγχοσ ςτο παιδί, τα αποτελζςματα 

παρουςίαςαν ςτοματικι αμυντικότθτα και μειωμζνο ςτοματοκινθτικό ςυντονιςμό. 

Ριο ςυγκεκριμζνα για τθν κάκε δομι του προςϊπου, δεν κατάφερε να ακολουκιςει 

τισ εντολζσ να ανοίξει το ςτόμα τθσ πολφ, να ςθκϊςει τα φρφδια τθσ, να κλείςει τα 

μάτια τθσ ςφιχτά και να χαμογελάςει. Στισ εντολζσ που αφοροφν τα χείλθ 

παρουςίαςε ατελισ ζνωςθ κατά τθν ςφγκλειςθ και κυρίωσ κατά τθν κατάποςθ 

κακϊσ επίςθσ παρατθρικθκε ακοφςια εκροι ςιζλου. Πςο αναφορά τισ αςκιςεισ  

διαδοχοκίνθςθσ των χειλιϊν, διαπιςτϊνουμε ότι υπάρχει μειωμζνοσ ςυντονιςμόσ 

τθσ αναπνοισ κατά τθν κατάποςθ. Ακόμα, εξετάςτθκε θ γλϊςςα του παιδιοφ και 

παρατθρικθκε μειωμζνο εφροσ κίνθςθσ τθσ. Τζλοσ, υπάρχει μεγάλθ αδυναμία τθσ 

γλϊςςασ και δεν μπορεί να πραγματοποιιςει κινιςεισ και διαδοχοκινιςεισ με τθν 

γλϊςςα.   

 

   2.2.2. Σα χαρακτθριςτικά γνωρίςματα τθσ περίπτωςθσ τθσ Ει. 

Στθν περίπτωςθ τθσ Ει. ζχουμε μία εξωςωματικι γονιμοποίθςθ και 

καιςαρικι τομι. Στθν θλικία περίπου των δφο ετϊν παρατθρικθκαν κάποια 

κινθτικά και επικοινωνιακά προβλιματα. Ακόμα, εμφανίηει  ζνα από τα βαςικά 

χαρακτθριςτικά του ςυνδρόμου που είναι οι ςτερεοτυπίεσ με τα χζρια, οι  ¨ πλφςεισ 

¨. Ριο ςυγκεκριμζνα τα κινθτικά προβλιματα εντοπίηονται  ςτθν βάδιςθ και ςτθν 

ιςορροπία. Επιπλζον, θ Ει. ζχει υπερμετρωπία και για αυτό φοράει γυαλιά. Με 

βάςθ τον ακοολογικό ζλεγχο το παιδί ζχει και κάποια κϊφωςθ. Γενικά θ ανάπτυξθ 

τθσ Ει. εμφανίηει επιβράδυνςθ, ωςτόςο επικοινωνιακά ζχει καταφζρει και παράγει 

λίγεσ λζξεισ. Άλλθ μία ικανότθτα τθσ Ει. είναι ότι μπορεί να αναγνωρίςει οριςμζνα 

αντικείμενα από τον ιχο αλλά και να εντοπίςει τθν πθγι ακουςτικϊν ερεκιςμάτων. 

Η οπτικι τθσ αντιλθπτικότθτα είναι περιοριςμζνθ ςε λίγεσ ζννοιεσ όπωσ ο ςκφλοσ, θ 

γάτα, το μιλο. Τα μζρθ που του ςϊματοσ που γνωρίηει είναι μόνο θ μφτθ και το 

μάτι. Το παιδί κάνει κάποιεσ προςπάκειεσ για ςυμβολικζσ κινιςεισ τισ οποίεσ όμωσ 

δεν κατορκϊνει να ολοκλθρϊςει. Τζλοσ, ζχει τθν δυνατότθτα να αντιλαμβάνεται 

βαςικζσ εντολζσ και να παράγει το ναι κατεβάηοντασ το κεφάλι και αντίςτοιχα το όχι 

ςθκϊνοντασ το κεφάλι και τα χζρια τθσ. 

Η Ει. ενϊ ζχει κατακτιςει λίγεσ λζξεισ όπωσ μαμά, μπαμπά, γιαγιά, πάμε 

ωςτόςο όταν κζλει να επικοινωνιςει χρθςιμοποιεί μόνο περιοριςμζνα νοιματα και 

αυτά επιλεκτικά. Ραρουςιάηει τθν ικανότθτα να εκφράςει τθν χαρά, τθν λφπθ, τον 

πόνο, χωρίσ όμωσ να εκφζρει λόγο. Επιπλζον, παρατθρικθκαν απότομεσ 

ςυναιςκθματικζσ αλλαγζσ μζςα ςε πολφ ςφντομο χρονικό διάςτθμα. Αφοφ 

πραγματοποιικθκε ςτοματοπροςωπικόσ ζλεγχοσ ςτο παιδί, παρατθρικθκε ότι είναι 

πολφ υποτονικι και δεν μπορεί να μιμθκεί ςτοματικζσ κινιςεισ ι ιχουσ. Ακόμα, 
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παρουςιάηει κακυςτερθμζνθ ζναρξθ ςε όλεσ τισ κινιςεισ. Μετά από οπτικό – 

γευςτικό ερζκιςμα των ςτοματικϊν δομϊν, τότε άρχιςαν οι δομζσ αυτζσ να 

αποκτοφν εφροσ αλλά ωςτόςο με περιοριςμζνθ ταχφτθτα. Για να μπορζςει να 

μιμθκεί ιχουσ ι ςτοματοπροςωπικζσ αςκιςεισ κα πρζπει να δίνεται παράλλθλα και 

θ χριςθ των κινιςεων. Κατά τθν προςπάκεια τθσ να μιμθκεί, δεν απομονϊνει τισ 

κινιςεισ κεφαλιοφ – κορμοφ από τισ κινιςεισ των ςτοματικϊν δομϊν. Δθλαδι, 

προςπακεί με όλο τθσ το ςϊμα ενϊ παρουςιάηει τρζμουλο ςτο κεφάλι και ςτα 

χζρια. Επίςθσ, θ γλϊςςα εμφανίηει περιοριςμζνο εφροσ κίνθςθσ ςε όλουσ τουσ 

άξονεσ κακϊσ και τα δόντια δεν ζχουν τζλεια ςφγκλιςθ και οι κοπτιρεσ τθσ είναι 

μεγάλοι. Πςο αναφορά τθν αναπνοι παρατθρικθκε χαμθλι ζνταςι τθσ. Τζλοσ, θ Ει. 

παρουςιάηει πολλά ςτοιχεία ςτοματικισ απραξίασ. 

 

     2.3. Προςωπικι παρατιρθςθ  

 2.3.1. Η περίπτωςθ τθσ Μ. 

Κατά τθν προςωπικι μου παρατιρθςθ ζχω επιςθμάνει οριςμζνα πράγματα 

που αφοροφν τα δφο αυτά περιςτατικά και που μου ζκαναν ιδιαίτερθ εντφπωςθ. 

Ζχοντασ διαβάςει και ενθμερωκεί για το ςφνδρομο Rett παρακολοφκθςα για ζνα 

χρονικό διάςτθμα τισ ςυνεδρίεσ λογοκεραπείασ των δφο κοριτςιϊν και ςτθν 

ςυνζχεια ανζλαβα και τθν δθμιουργία του κεραπευτικοφ προγράμματοσ κζτοντασ 

ςτόχουσ.  

Στθν περίπτωςθ τθσ Μ. παρατιρθςα πολφ ζντονα ότι εμφάνιηε ανωμαλίεσ 

ςτθν αναπνοι τθσ κατά τθν διάρκεια τθσ ςυνεδρίασ. Μου ζκανε από τθν αρχι 

εντφπωςθ και ζτςι προςπάκθςα να καταλάβω γιατί ςυμβαίνει αυτό. Επιπλζον, ιταν 

πολφ αξιοςθμείωτο ότι θ μθτζρα τθσ Μ. βριςκόταν πάντα μζςα ςε όλε τισ κεραπείεσ 

τθσ Μ. Ήταν ςχεδόν ξεκάκαρο ότι θ Μ. όποτε δεν ικελε να ςυνεχίςει τθν κεραπεία 

τθσ, κράταγε τθν αναπνοι τθσ και ζτςι θ μθτζρα τθσ παρενζβαινε και διζκοπτε για 

λίγο τθν κεραπεία. Η αντίδραςθ λοιπόν τθσ Μ. ςε κάτι που δεν ικελε ιταν το 

κράτθμα τθσ αναπνοισ και ζτςι γνϊριηε ότι κα τθν ¨ζςωηε¨ θ μθτζρα τθσ. Επίςθσ, 

παρατιρθςα ότι τα κινθτικά τθσ προβλιματα και ςυγκεκριμζνα τα προβλιματα 

βάδιςθσ ιταν πολφ εμφανι αφοφ πάντα ερχόταν ςτθν αγκαλιά του πατζρα τθσ. 

Τζλοσ, κάκε φορά και κακ’ όλθ τθν διάρκεια τθσ κεραπείασ τθσ αλλά και πριν κατά 

τθν αναμονι τθσ, πραγματοποιεί τισ ςτερεοτυπίεσ με τα χζρια τθσ, τισ   ¨ πλφςεισ ¨. 

Ήταν εμφανι θ προτίμθςι τθσ ςε παιχνίδια με ζντονα χρϊματα που ζπαιηαν 

μουςικι. 

Η πορεία τθσ Μ. όλο αυτό το διάςτθμα ιταν ςτακερι και για να 

πραγματοποιθκεί ομαλά θ ςυνεδρία εξαρτιόταν κατά ζνα μεγάλο βακμό ςτθν 

ςυναιςκθματικι και ςωματικι κατάςταςθ τθσ. 
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  2.3.2. Η περίπτωςθ τθσ Ει. 

Στθν περίπτωςθ τθσ Ει. παρατιρθςα ότι ιταν πολφ ζντονεσ οι ςτερεοτυπίεσ 

των χεριϊν, οι οποίεσ ςυνοδεφονταν από κινιςεισ του πάνω μζρουσ του κορμοφ 

κακϊσ και τθν παραγωγι ενόσ παρατεταμζνου /m/. Ερχόταν πάντα ςτθν κεραπεία 

ευδιάκετθ και ζμπαινε ςτθν αίκουςα με αργά βιματα και υποβοθκοφμενθ. Με 

βοικεια κακόταν αλλά και ςθκωνόταν από το κάκιςμά τθσ. Επίςθσ, παρατθρικθκε 

ότι το παιδί είχε ζντονεσ και απότομεσ ςυναιςκθματικζσ αλλαγζσ. Ακόμα, 

παρατιρθςα ότι θ Ει. ιταν πολφ λαίμαργθ και δεν περίμενε να μαςιςει τθν τροφι 

τθσ πριν δαγκϊςει άλλο κομμάτι αλλά προςπακοφςε να το φάει όλο με μιασ. Για 

αυτό τον λόγο κατά τθν μάςθςθ, τθσ ζπεφταν κομμάτια από το ςτόμα. Τζλοσ, 

ςυνικιηε να είναι ςε υπερδραςτθριότθτα και θ προςοχι τθσ διαςπάται εφκολα. 

Κάκε φορά που κουραηόταν και δεν ικελε να κάνει άλλο μάκθμα, κοίταηε αλλοφ και  

όταν φϊναηεσ το όνομά τθσ ζκλεινε αργά τα μάτια τθσ και μετά επζςτρεφε πάλι 

προσ το παιχνίδι. 

Η πορεία τθσ Ει. όλο το διάςτθμα των ςυνεδριϊν δεν ιταν ςτακερι και 

παλινδρομοφςε ςυνεχϊσ. Ριο ςυγκεκριμζνα παρατιρθςα ότι μετά από δφο μινεσ 

διακοπισ τθσ από τα μακιματα λογοκεραπείασ λόγω καλοκαιριοφ, το παιδί τον 

Σεπτζμβριο επζςτρεψε και θ προςοχι του διαςπάται ςυχνότερα και ευκολότερα 

κατά τθν διάρκεια των ςυνεδριϊν. Ακόμα, όταν αφαιρείται εμφανίηει κλείςιμο και 

άνοιγμα των ματιϊν και αρχίηει ζνα ακατάλθπτο βάβιςμα. Τζλοσ, ιταν εμφανισ θ 

παλινδρόμθςθ τθσ αφοφ δεν μποροφςε πια να πραγματοποιιςει κάποιεσ από τισ 

εντολζσ και δεν παράγει λζξεισ που είχε μάκει. Η εικόνα που μου δίνει θ Ει. είναι ότι 

πρόκειται για ζνα παιδί που δεν εκδθλϊνει κίνθτρο για επικοινωνία. 

 

     2.4 Θεραπευτικό πρόγραμμα  

 2.4.1. Σο κεραπευτικό πρόγραμμα τθσ Μ. 

Το κεραπευτικό πρόγραμμα που παρακολουκεί το τελευταίο διάςτθμα  θ Μ. 

περιλαμβάνει φυςικοκεραπεία, λογοκεραπεία, εργοκεραπεία και υδροκεραπεία.  

Ριο ςυγκεκριμζνα, όςο αναφορά το πρόγραμμα τθσ λογοκεραπείασ θ Μ. 

ξεκίνθςε να εκπαιδεφεται ςε δφο τομείσ, ςτον ςτοματοκινθτικό ςυντονιςμό και ςτθν 

ειςαγωγι ςε ζνα εναλλακτικό πρόγραμμα επικοινωνίασ. Οι αςκιςεισ που 

αφοροφςαν τον ςτομακινθτικό ςυντονιςμό ιταν το φφςθμα – ροφφθγμα. Το παιδί 

παρουςίαςε πρόοδο ςτθν λειτουργία αναπνοισ – φϊνθςθσ με τθ βοικεια 

διαφορετικϊν ςφυριχτρϊν που χρθςιμοποιοφςε κατά τθν εκπαίδευςθ. Επόμενοσ, 

ςτόχοσ ιταν ο πιο εφκολοσ και ο πιο γριγοροσ ρυκμόσ αναπνοισ – φϊνθςθσ. 

Επιπλζον, χρθςιμοποιοφςαν κατά τθν ςυνεδρία το ςφςτθμα MORE για τθν βελτίωςθ 

τθσ αναπνοισ αλλά και μελλοντικοφ ίςωσ τρόπου επικοινωνίασ. Εδϊ παρατθρικθκε 
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μια ευκολότερθ πλζον αντίλθψθ και διεξαγωγι του τρόπου χριςθσ τθσ ςφυρίχτρασ. 

Επίςθσ κάκε φορά κατά τθν διάρκεια τθσ ςυνεδρίασ πραγματοποιείται μαςάη 

εςωτερικά και εξωτερικά για χαλάρωςθ των παρειϊν και βελτίωςθ του 

ςτοματοκινθτικοφ ςυντονιςμοφ. Ακόμα, ζνασ ςτόχοσ ιταν θ μάςθςθ ιδιαίτερων 

υφϊν τροφισ που είχε παρατθρθκεί ότι αιςκθτθριακά τθν αποδιοργανϊνουν κατά 

τθν μάςθςθ για οριςμζνο μικρό χρονικό διάςτθμα. Η πορεία του παιδιοφ ιταν 

ςτακερι για μεγάλο χρονικό διάςτθμα, περίπου δφο με τρία χρόνια. Αυτό που είχε 

παρατθρθκεί είναι ότι θ ςυνεδρία για να ολοκλθρωκεί ι να πραγματοποιθκεί 

ομαλά και με επίτευξθ των ςτόχων, οριηόταν από τθν πακολογικι ι και 

ςυναιςκθματικι κατάςταςθ του παιδιοφ. Οι ςτόχοι παρζμειναν οι ίδιοι με μικρι 

βελτίωςθ, ενϊ ζγινε επιπλζον προςπάκεια για διάςπαςθ τθσ τροφισ από τθν ίδια 

ςτο ςτόμα με τθ χριςθ χεριοφ.  

Ο εναλλακτικόσ τρόποσ επικοινωνίασ που ειςάγαμε ςτθν Μ. ιταν με εικόνεσ, 

δθλαδι φωτογραφίεσ από αντικείμενα τθσ κακθμερινότθτάσ τθσ. Πςο αναφορά τθν 

διαδικαςία εκπαίδευςθσ του προγράμματοσ επικοινωνίασ ζδειξε το παιδί να 

κατανοεί τον τρόπο χριςθσ του. Η εικόνα του παιδιοφ και θ πορεία τθσ παρζμειναν 

ςτακερι και για αυτό το λόγο ζγιναν προςπάκειεσ για χριςθ των χεριϊν πατϊντασ 

με τθν παλάμθ ςε όλθ τθν εικόνα που επικυμεί. Πταν θ Μ. παρουςίαςε μεγάλθ 

ευκολία ςτθν χριςθ των πρϊτων εικόνων ςταδιακά προςτζκθκαν και άλλεσ. 

Η κεραπεία M.O.R.E.(Motor-Oral-Respiration-Eye) εφαρμόηεται ςε παιδιά με 

νευρο-εξελικτικζσ δυςκολίεσ και δυςκολίεσ αιςκθτθριακισ ολοκλιρωςθσ. Βαςίηεται 

ςτθν νευροφυςιολογικι εξζλιξθ του ςτόματοσ με τθν λειτουργία τθσ αναπνοισ, τθσ 

κίνθςθσ των ματιϊν, τθσ προςοχισ- ςυγκζντρωςθσ, τθσ μάκθςθσ και τθσ 

εγριγορςθσ, τθσ αυτορφκμιςθσ, τθσ οπτικισ και ακουςτικισ  αντίλθψθσ κακϊσ και 

τθσ ςθμαντικότατθσ ςυνεργίασ Απομφηθςθσ-Κατάποςθσ-Αναπνοισ. 

Εφαρμόηεται με ειδικό πρωτόκολλο ,απαιτεί εξειδίκευςθ και 

χρθςιμοποιείται από λογοκεραπευτι-εργοκεραπευτι-φυςιοκεραπευτι. 

   Το ςφςτθμα M.O.R.E περιλαμβάνει αναπνευςτικζσ αςκιςεισ κακϊσ και 

χριςθ ςφυριχτρϊν διαφορετικοφ βακμοφ δυςκολίασ ςε επίπεδο κινθτικό, 

ςτοματικό και οπτικό. 

   Η Patricia Oetter, (MA,OTR/L.FAOTA), είναι θ κεμελιϊτρια του 

ςυςτιματοσ M.O.R.E. Η  Eileen Richter, (MPH,OTR,FAOTA) και θSheila M. Frick (OTR) 

 βοικθςαν ςθμαντικά ςτθν περαιτζρω ανάπτυξθ του κεραπευτικοφ μοντζλου. 

Ο ςτόχοσ του ςυςτιματοσ M.O.R.E είναι –αναλόγωσ τθν διάγνωςθ-  θ 

βελτίωςθ  των δυςκολιϊν που παρατθροφνται ςε κάκε περίπτωςθ και 

δυςχεραίνουν τθν ςτοματο-αναπνευςτικι λειτουργία(ςυγχρονιςμόσ απομφηθςθσ-

κατάποςθσ-αναπνοισ, κινθτικόσ ςυντονιςμόσ) κακϊσ και των δυςκολιϊν 

αιςκθτθριακισ ολοκλιρωςθσ( οπτικι, απτικι, ακουςτικι αμυντικότθτα, δυςκολίεσ 

ςτθν ιςορροπία  και τον κινθτικό ςχεδιαςμό, δυςκολίεσ αμφίπλευρου ςυντονιςμοφ, 
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δυςκολίεσ ςτθν αιςκθτθριακι ρφκμιςθ, μακθςιακζσ δυςκολίεσ, δυςκολίεσ 

χωροχρονικισ οργάνωςθσ, υπερκινθτικότθτα κ.α.)(http://www.anaptixirc.gr/, 

Σαμίου Γεωργία, Λογοκεραπεφτρια, 2013 ). 

 

  2.4.2. Σο κεραπευτικό πρόγραμμα τθσ Ει. 

   Το κεραπευτικό πρόγραμμα που παρακολουκεί θ Ει. περιλαμβάνει 

φυςικοκεραπεία, λογοκεραπεία και εργοκεραπεία. 

   Πςο αναφορά το πρόγραμμα λογοκεραπείασ τθσ Ει. ξεκίνθςε να 

εκπαιδεφεται ςε διάφορουσ τομείσ, όπωσ ςτον ςτοματοκινθτικό ςυντονιςμό, 

ανάπτυξθ βαβίςματοσ, ςτθν μίμθςθ αδρϊν κινιςεων και παραγωγι φωνθμάτων και 

λζξεων, ςτθν ςωματογνωςία,  ςτθν κατανόθςθ και εκτζλεςθ εντολϊν, ςτθν 

ειςαγωγι ςε ζνα εναλλακτικό πρόγραμμα επικοινωνίασ (PECS)  και ςτθν διαχείριςθ 

τθσ τροφισ. 

  Η Ει. ζχει καταφζρει ςε διάςτθμα ενόσ ζτουσ να παράγει τισ λζξεισ μαμά, 

μπαμπά, ναι και όχι κακϊσ επίςθσ να μιμείται τα φωνιεντα /α/ , /ο/, /ε/,  /ι/, /ου/. 

Ακόμα, πραγματοποιεί μερικζσ ςτοματοπροςωπικζσ εντολζσ, όπωσ φφςα, άνοιξε το 

ςτόμα, βγάλε ζξω τθ γλϊςςα, κάνε γεια και ςτείλε φιλί. Ωςτόςο, το φιλί δεν το 

εκτελεί ςωςτά αφοφ δεν ςουφρϊνει επαρκϊσ τα χείλθ. Το εφροσ κίνθςθσ τθσ 

γλϊςςασ τθσ ζχει βελτιωκεί ςθμαντικά μζςω διάφορων ςτοματοπροςωπικϊν 

αςκιςεων. Επιπλζον, ζχουμε δουλζψει αιςκθτθριακι διζγερςθ ςτθ ςτοματικι 

κοιλότθτα αλλά και γφρω από αυτιν. Ακόμα, κάνουμε χριςθ μαςθτικϊν εργαλείων 

για τθν ενίςχυςθ τθσ μάςθςθσ και εκπαιδεφεται ςτον ζλεγχο και διαχείριςθ τθσ 

τροφισ και του νεροφ.  

   Η Ει. εκπαιδεφτθκε και ςτθν κατανόθςθ και αναγνϊριςθ αντικειμζνων και 

κατάφερε να κάνει διάκριςθ ανάμεςα ςε τρία. Οι λζξεισ που αναγνϊριηε ιταν θ 

μπάλα, το ποτιρι, το πιροφνι, το κουτάλι, θ πετςζτα, το τραπζηι, θ καρζκλα, το 

μπιςκότο, θ ςοκολάτα, το παπί και θ γάτα. Επιπλζον, ζμακε να κατανοεί δφο 

τοπικζσ εντολζσ « βάλε πάνω », « βάλε μζςα » και να τισ εκτελεί και ςυνδυαςτικά. 

Επίςθσ, ζχει καταφζρει να μιμθκεί τθν φράςθ « χτφπα παλαμάκια », μετά από τθν 

οπτικι βοικεια που τθσ δίνω. Τζλοσ, προκειμζνου να υπάρξει κάποιου είδουσ 

επικοινωνίασ και για να μάκει να ανταποκρίνεται ςτθν ερϊτθςθ « τι κζλεισ ; » κάκε 

φορά που επικυμοφςε κάτι, ζπαιρνα το επικυμθτό αντικείμενο και ζνα μθ 

επικυμθτό και τθν ρϊταγα τι κζλει δείχνοντασ τθσ τισ επιλογζσ. Αυτό γινόταν κακ’ 

όλθ τθν διάρκεια τθσ ςυνεδρίασ με πολλζσ επαναλιψεισ ζχοντασ ωσ ςτόχο να μάκει 

θ Ει. να ανταποκρίνεται ςτθν παραπάνω ερϊτθςθ και να παίρνει το ςωςτό 

αντικείμενο κάκε φορά.  

   Η πορεία τθσ Ει. δεν είναι ιδιαίτερα ςτακερι αλλά ςυχνά παλινδρομεί. Ριο 

ςυγκεκριμζνα μετά από ζνα διάςτθμα δφο μθνϊν το παιδί ςταμάτθςε να εκτελεί 

http://www.anaptixirc.gr/
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κάποιεσ από τισ εντολζσ και λζξεισ που είχε κατακτιςει. Ακόμα, με δυςκολία 

μιμείται αδρζσ κινιςεισ και δείχνει να μθν διαχωρίηει πλζον τα αντικείμενα που είχε 

εκπαιδευτεί να διακρίνει. Για τον λόγο αυτό δόκθκαν αςκιςεισ και πρόγραμμα 

ενίςχυςθσ και για το ςπίτι. Ωςτόςο, εκδθλϊνει ενδιαφζρον για ζνα παιχνίδι και το 

αναηθτά και το δείχνει όταν το κζλει.  

   Οι ςτόχοι παραμζνουν ίδιοι, αφοφ ςε κανζνα από τουσ παραπάνω ςτόχουσ 

δεν ζχει παρουςιάςει πρόοδο.  

   Ο εναλλακτικόσ τρόποσ επικοινωνίασ που ειςάγαμε ςτθν Ει. είναι το PECS. 

Στο ςτάδιο 1 και 2 τα πιγε πολφ καλά αλλά μόνο όταν το βιβλίο επικοινωνίασ ιταν 

μπροςτά τθσ. Πποτε ζχανε τθν οπτικι επαφι μαηί του, τότε θ Ει. δεν το ζψαχνε ςτον 

χϊρο για να το βρει και ιταν ςαν να μθν υπιρχε για αυτιν. Επίςθσ, ςτο ςτάδιο 2 το 

παιδί παρουςιάηει δυςκολία με τθν απόςταςθ κακϊσ ακόμα δυςκολεφεται να 

ξεκολλιςει τισ εικόνεσ λόγω των κινθτικϊν δυςκολιϊν τθσ. Ζγινε μία προςπάκεια να 

προχωριςει ςτο ςτάδιο 3 όπου ςταδιακά ζδειχνε να καταλαβαίνει τον τρόπο και να 

μπορεί να διακρίνει το επικυμθτό και το μθ επικυμθτό αντικείμενο. Ακόμα, 

φτάςαμε ςτο ςτάδιο 3 Β όπου καλείται το παιδί να κάνει διάκριςθ ανάμεςα ςε τρείσ 

εικόνεσ εκ των οποίων θ μία είναι λευκι.  

   Το Σφςτθμα Επικοινωνίεσ Μζςω Ανταλλαγισ Εικόνων (PECS) αναπτφχκθκε 

ωσ ζνα εναλλακτικό / επαυξθτικό ςφςτθμα επικοινωνίασ για μικροφσ ςε θλικία 

μακθτζσ με διαταραχζσ αυτιςτικοφ φάςματοσ ( Bondy & Frost,1994 a).  

   Ο ςχεδιαςμόσ του PECS και θ ςειρά με τθν οποία ζχουν κακοριςτεί τα 

βιματα τθσ αρχικισ εκπαίδευςθσ ζχουν επθρεαςτεί από τθν περιγραφι των 

λεκτικϊν ςυντελεςτϊν (verbal operants) του Skinner (1957), και από τθν προςζγγιςθ 

τθσ ανάλυςθσ τθσ ςυμπεριφοράσ για τον αυτιςμό (Bondy,1998)(Lori Frost, M.S. CCC 

– SLP και Andy Bondy, Ph. D, 2013). 

  

     2.5. Μελλοντικζσ προτάςεισ  

2.5.1.  Μελλοντικζσ προτάςεισ για τθν περίπτωςθ τθσ Μ. 

   Η Μ. είναι ζνα παιδί 11 ετϊν (Ημ. Γεν. 3/3/04) με ςφνδρομο Rett. 

Ραρακολουκεί λογοκεραπευτικό πρόγραμμα από το 2005 και ζχει βελτιωκεί ςε 

αρκετοφσ τομείσ. Οι δφο κφριοι ςτόχοι του κεραπευτικοφ προγράμματοσ ιταν ο 

ςτοματοπροςωπικόσ ςυντονιςμόσ και θ ειςαγωγι εναλλακτικοφ προγράμματοσ 

επικοινωνίασ. 

   Ραρόλο που θ Μ. παρουςίαςε πρόοδο και κατόρκωςε να επιτεφξει εϊσ ζνα 

ςθμείο τουσ ςτόχουσ αυτοφσ, κρίνεται αναγκαία θ ςυνζχιςθ τουσ. Ριο 

ςυγκεκριμζνα, προτείνεται θ χριςθ επικοινωνίασ μζςω βλζμματοσ με περιςςότερεσ 
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εικόνεσ. Ακόμα, ζνασ άλλοσ ςτόχοσ είναι θ μείωςθ τθσ υπερτονίασ ςτισ παρειζσ και 

τα χείλθ τθσ. Για να πραγματοποιθκεί θ μείωςθ τθσ υπερτονίασ ςτα ςυγκεκριμζνα 

μζρθ του προςϊπου χρειάηεται να γίνει μαςάη του προςϊπου, εςωτερικά και 

εξωτερικά, για τθν χαλάρωςθ των παρειϊν και για τθν βελτίωςθ του 

ςτοματοπροςωπικοφ ςυντονιςμοφ. Επιπλζον, ςτόχοσ για το κεραπευτικό 

πρόγραμμα τθσ Μ. κα είναι και θ άνετθ διαχείριςθ τροφϊν που διαςπϊνται και ¨ 

κριτςινίηουν ¨, δθλαδι ςε τροφζσ που ζχουν ιδιαίτερθ ςφςταςθ και υφι. 

Ρροκειμζνου να πραγματοποιθκεί ο ςτόχοσ αυτόσ χρειάηεται να εκπαιδευτεί ςτθν 

μάςθςθ ιδιαίτερων υφϊν τροφισ που θ Μ. δείχνει ότι αιςκθτθριακά τθν 

αποδιοργανϊνουν κατά τθν μάςθςθ. Τζλοσ, θ Μ. χρειάηεται να ςυνεχίςει να 

εκπαιδεφεται και για τθν καλφτερθ διαχείριςθ τθσ πόςθσ νεροφ ι χυμοφ με 

καλαμάκι. 

 

  2.5.2.  Μελλοντικζσ προτάςεισ για τθν περίπτωςθ τθσ Ει. 

   Η Ει. είναι ζνα παιδί 12 ετϊν (Ημ. Γεν. 26/08/03) με ςφνδρομο Rett. 

Ραρακολουκεί λογοκεραπευτικό πρόγραμμα από το 2007 και γενικά θ εικόνα τθσ 

κακ ϋ όλθ τθν διάρκεια του κεραπευτικοφ προγράμματοσ παραμζνει ςτακερι. 

Ωςτόςο, υπάρχουν φορζσ που ενϊ ζχουν επιτευχκεί κάποιοι από τουσ ςτόχουσ του 

προγράμματοσ θ Ει. παλινδρομεί.  

   Κάποιεσ μελλοντικζσ προτάςεισ για το λογοκεραπευτικό πρόγραμμα τθσ Ει. 

είναι αρχικά θ ενδυνάμωςθ τθσ μάςθςθσ κακϊσ και θ μείωςθ του ρυκμοφ ςίτιςθσ. 

Η Ε. εμφανίηει μία λαιμαργία κατά τθν ςίτιςθ, και για αυτό χρειάηεται να μάκει πωσ 

είναι θ ςωςτι διαδικαςία ςίτιςθσ. Ριο ςυγκεκριμζνα, χρειάηεται να εκπαιδευτεί ότι 

πρϊτα να δαγκϊνει ζνα κομμάτι, μετά να το μαςάει, να καταπίνει και ςτθν ςυνζχεια 

να κάνει τθν επόμενθ μπουκιά. Ζνασ άλλοσ κεραπευτικόσ ςτόχοσ είναι θ κατανόθςθ 

απλϊν εντολϊν κακϊσ επίςθσ και θ εκφορά και θ χριςθ του ¨ναι ¨. Ρροκειμζνου να 

καταφζρει να κατανοεί απλζσ εντολζσ κα χρειαςτοφν πολλζσ επαναλιψεισ. Ακόμα, 

για να ενταχκεί το ¨ναι ¨ςτο λεξιλόγιο τθσ χρειάηεται ςε κάκε επικυμθτό αντικείμενο 

να τθσ γίνεται θ ερϊτθςθ εάν το επικυμεί, ϊςτε να μάκει να απαντά ¨ναι ¨για να το 

παίρνει. Τζλοσ, ακόμα ζνα ςτόχο αποτελεί θ διάκριςθ δφο αντικειμζνων με κοινά 

ςτοιχεία. Για παράδειγμα, αυτά τα αντικείμενα μποροφν να αποτελοφν ςετ από το 

ίδιο ςχιμα, από το ίδιο χρϊμα ι και από τθν ίδια κατθγορία.  
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Συμπζραςμα :  

             Η αφορμι για τθν επιλογι τθσ ςυγκεκριμζνθσ εργαςίασ ιταν θ περιγραφι 

του « Σφνδρομο Rett », θ ςυμβολι του λογοκεραπευτι ςτο κεραπευτικό πλάνο 

κακϊσ και θ παρουςίαςθ κάποιων μελλοντικϊν προτάςεων.               

               Ο ςκοπόσ αυτόσ υλοποιικθκε, κακϊσ αναλφκθκε εκτενζςτερα ο όροσ και οι 

ζννοιεσ του RTT,θ αιτιολογία και θ διάγνωςθ του ςυνδρόμου κακϊσ και τα 

χαρακτθριςτικά και θ εξζλιξι του. Ραρουςιάςτθκαν αναλυτικά οι περιπτϊςεισ τθσ 

Μ. και Ει., των δφο κοριτςιϊν που αποτζλεςαν τθ βάςθ τθσ ζρευνασ αυτισ τθσ 

εργαςίασ. Ζγινε μια πλιρθ αναφορά των ιςτορικϊν τουσ και αναλφκθκαν  τα 

χαρακτθριςτικά ςτοιχεία τουσ, ςτθ ςυνζχεια περιζγραψα το λογοκεραπευτικό 

πρόγραμμα που ακολοφκθςαν τα δφο παιδιά. Ραρόλο που και οι δφο περιπτϊςεισ 

αφοροφν ςχεδόν ςυνομιλικα κορίτςια με ςφνδρομο Rett, ωςτόςο θ κλινικι εικόνα 

τουσ και κατά επζκταςθ το κεραπευτικό τουσ πλάνο διζφεραν. Επίςθσ, 

παρατθρικθκαν και διαφορζσ ςτθν εξζλιξθ των δφο περιπτϊςεων. Τζλοσ, 

παρουςίαςα κάποιεσ μελλοντικζσ προτάςεισ που κα μποροφςαν να εφαρμοςτοφν 

ςτα ςυγκεκριμζνα κορίτςια. Οι ςυγκεκριμζνεσ προτάςεισ είναι ενδεικτικζσ, 

πρότυπεσ και βοθκθτικζσ και αποτελοφν ζνα αντιπροςωπευτικό δείγμα αλλά βάςει 

αυτϊν και τθν επίτευξι τουσ ι όχι από τα ςυγκεκριμζνα κορίτςια, κα  μποροφν να 

οριςτοφν περιςςότερεσ ιδζεσ οι οποίεσ με τθ ςειρά τουσ κα ζχουν ςυγκεκριμζνο 

ςτόχο. 
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