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COCUKLARDA BILISSEL VE GLOBAL GELISIMSEL

GIRIS
Biligsel gerilik(BG), bir¢ok etyolojik nedenle
18 yagindan 6nce ortaya ¢ikan, farkl diizeyler-

de entellektiiel ve uyumsal islevlerdeki eksiklik
ile karakterize nérogelisimsel bir bozukluktur.

Global gelisimsel gerilik(GGG) ise entelek-
titel ve islevsellik alaninda gecikmesi olan ve/
veya beklenen néromotor gelisim basamakla-
rin1 kazanamayan 5 yagin altindaki ¢ocuklar
icin kullanilan bir terimdir.

Biligsel gerilik ve/veya global gelisimsel ge-
rilik fenotipik ve genetik olarak heterojen bir
grup olup bir¢ok olguda spesifik taniya ulagila-
mamaktadir. BG popiilasyonun yaklasik yiizde
1’ini etkilerken, GGG %1-3 kadarini etkiler ve
5 yasindan kiigiik ¢ocuklarda tani sinirlidir.’?

BG ve GGG’nin tanim(Tablo 1) ve etyolo-
jileri ortiistiigii i¢in her iki taniya yonelik ya-
pilan tetkikler dogal olarak benzerlik goster-
mektedir. Erken tani, rehabilitasyon destegi
ve tedaviye baslamak i¢in ¢ok 6nemlidir. En
gelismis tetkiklerle birlikte GGG/BG etyo-
lojisi olgularin ancak %40 ile %80’inde tespit
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GERILIGE AKUT YAKLASIM

Yasemin TOPCU '

edilebilmektedir.* Bu nedenle bu hasta popu-

lasyonunda etyolojik degerlendirmeler i¢in bir

yol haritas1 gereklidir. Asagida belirtilen bazi

nedenlerden dolay1 bu hasta grubunun tanisi

onemlidir;?

« Nedene yonelik ve/veya destekleyici tedavi-
nin zamaninda baslatilmasi ve yonetilmesi,

» Komplikasyonlarin 6nlenmesi

» Prognozun iyilestirilmesi

o Tekrarlama riski ile ilgili dogru genetik da-
nismanlik verilmesi ve gerekli oldugunda
prenatal/preimplantasyon genetik tani im-
kani tanimasi

« Uygun olmayan ve maliyetli testlerden ka-
¢inilmasi

ETYOLOJi

Spesifik etyolojik bir tan1 bulma olasilig1 yapi-
lan tetkiklerin igerigine, ¢esitliligine ve GGG/
BGnin agirhigimna gore degismektedir. Agir
BGde %80 olguda tanimlanabilir bir neden var
iken hafif BGde bu oran %24% kadar diismek-
tedir.*> Etyolojik nedenlerin kategorileri ve
tan1 oranlar1 en sik karsilagilan tanilari igere-
cek sekilde Tablo 2'de belirtilmistir.
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Tablo 6: Se¢ilmis Olgularda Yapilmasi
Onerilen Genetik Tetkikler®

Olas1 monogenik bozukluklar i¢in spesifik
genetik test (Sanger dizi analizi)

Yeni nesil dizi analizi

Mikroarray ve/veya standart karyotip analizi
Prader-Willi ve Angelman Sendromu igin MLPA
test (metilasyon spesifik)

Miyotonik distrofi igin PCR

Klinik ekzom dizileme veya tiim ekzom dizileme
Tiim genom dizileme

SONUC VE ONERILER

Oykii ve fizik muayene hala tani belirleme
asamasindaki ilk ve en énemli basamaktir.
Klinik degerlendirme sonrasi 6ncelikli bel-
li bir tanidan siiphelenildiginde etyolojiyi
dogrulamak i¢in ilk basamak uygun tetkik
istenmelidir.

Klinik degerlendirme 6ncelikli olarak bir
taniy1 isaret etmediginde ise tetkikler asa-
mali olacak sekilde yapilmalidir. Aras-
tirmanin kapsami ise pediatrik deneyim,
uzmanlarin erisilebilirligi ve kaynaklarin

kullanilabilirligi ile iligkili olarak merkezle- L

re gore degismektedir.
Olgular1 degerlendirmek icin kanita dayali

bir yaklagimi izlemek, doktorlarin yaklasi- 2.

minin koordine edilmesi i¢in esastir.
GGG/BG bulunan olgularda goérme ve isit-

me testlerinin yapilmasi kritik bir 6neme 3.

sahiptir.
Oykii ve fizik degerlendirme ile etyolojik

bir neden bulunamadiginda Frajil X, kro- 4.

mozomal mikroarray analizi, metabolik
testler ve gerektiginde beyin goriintiileme
yapilmalidir. Taninin belirlenememesi du-
rumunda olgular genetik ve/veya metabo-
lizma uzmanina yonlendirilmelidir.
Kromozomal mikroarray ve Frajil X analizi,
agiklanamayan GGG/BG bulunan olgular-
da ilk sirada yapilmasi 6nerilen testlerdir.

Agiklanamayan GGG/BG olan ¢ocuklarda, 7.

klinik olarak kirmizi bayrak gostergesi ol-
madiginda ve normal saptanan yenidogan
taramasi bulunmasi halinde bile tedavi edi-
lebilir dogustan metabolizma hastaliklar:
i¢in test yapilmasi 6nerilmektedir.

Birinci basamak arastirma olarak mikro-
sefali, makrosefali, nobetler veya anormal
norolojik bulgular1 bulunan olgularda be-
yin goriintiileme yapilmasi onerilmektedir.
Digerleri i¢in goriintiileme, birinci basamak
genetik ve metabolik arasgtirmalar yapilana
kadar ertelenebilir. Her durumda sedasyo-
nun riskleri géz 6niinde bulundurulmali-
dir. Manyetik rezonans goériintiileme en ¢ok
tercih edilen yontemdir.

Risk altindaki ¢ocuklar i¢in kursun seviyesi
ve demir diizeyini belirlemeye yonelik tet-
kikler yapilmalidir.

Tim ekzom veya tiim genom dizi analizi,
diger asamali yapilan tetkikler ile sonuca
ulagilamadiginda sirastyla yapilmasi 6neri-
len ileri asama tetkiklerdir.
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