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Yasemin TOPÇU 1

ÇOCUKLARDA BİLİŞSEL VE GLOBAL GELİŞİMSEL 
GERİLİĞE AKUT YAKLAŞIM

GIRIŞ

Bilişsel gerilik(BG), birçok etyolojik nedenle 
18 yaşından önce ortaya çıkan, farklı düzeyler-
de entellektüel ve uyumsal işlevlerdeki eksiklik 
ile karakterize nörogelişimsel bir bozukluktur.

Global gelişimsel gerilik(GGG) ise entelek-
tüel ve işlevsellik alanında gecikmesi olan ve/
veya beklenen nöromotor gelişim basamakla-
rını kazanamayan 5 yaşın altındaki çocuklar 
için kullanılan bir terimdir.

Bilişsel gerilik ve/veya global gelişimsel ge-
rilik fenotipik ve genetik olarak heterojen bir 
grup olup birçok olguda spesifik tanıya ulaşıla-
mamaktadır. BG popülasyonun yaklaşık yüzde 
1’ini etkilerken, GGG %1-3 kadarını etkiler ve 
5 yaşından küçük çocuklarda tanı sınırlıdır.1,2

BG ve GGG’nin tanım(Tablo 1) ve etyolo-
jileri örtüştüğü için her iki tanıya yönelik ya-
pılan tetkikler doğal olarak benzerlik göster-
mektedir. Erken tanı, rehabilitasyon desteği 
ve tedaviye başlamak için çok önemlidir. En 
gelişmiş tetkiklerle birlikte GGG/BG etyo-
lojisi olguların ancak %40 ile %80’inde tespit 

edilebilmektedir.3 Bu nedenle bu hasta popu-
lasyonunda etyolojik değerlendirmeler için bir 
yol haritası gereklidir. Aşağıda belirtilen bazı 
nedenlerden dolayı bu hasta grubunun tanısı 
önemlidir;2

 • Nedene yönelik ve/veya destekleyici tedavi-
nin zamanında başlatılması ve yönetilmesi,

 • Komplikasyonların önlenmesi
 • Prognozun iyileştirilmesi
 • Tekrarlama riski ile ilgili doğru genetik da-

nışmanlık verilmesi ve gerekli olduğunda 
prenatal/preimplantasyon genetik tanı im-
kânı tanıması

 • Uygun olmayan ve maliyetli testlerden ka-
çınılması

ETYOLOJI

Spesifik etyolojik bir tanı bulma olasılığı yapı-
lan tetkiklerin içeriğine, çeşitliliğine ve GGG/
BG’nin ağırlığına göre değişmektedir. Ağır 
BG’de %80 olguda tanımlanabilir bir neden var 
iken hafif BG’de bu oran %24’e kadar düşmek-
tedir.4,5 Etyolojik nedenlerin kategorileri ve 
tanı oranları en sık karşılaşılan tanıları içere-
cek şekilde Tablo 2’de belirtilmiştir.
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Tablo 6: Seçilmiş Olgularda Yapılması 
Önerilen Genetik Tetkikler5

Olası monogenik bozukluklar için spesifik 
genetik test (Sanger dizi analizi)
Yeni nesil dizi analizi
Mikroarray ve/veya standart karyotip analizi
Prader-Willi ve Angelman Sendromu için MLPA 
test (metilasyon spesifik)
Miyotonik distrofi için PCR
Klinik ekzom dizileme veya tüm ekzom dizileme
Tüm genom dizileme

SONUÇ VE ÖNERILER

 • Öykü ve fizik muayene hala tanı belirleme 
aşamasındaki ilk ve en önemli basamaktır. 
Klinik değerlendirme sonrası öncelikli bel-
li bir tanıdan şüphelenildiğinde etyolojiyi 
doğrulamak için ilk basamak uygun tetkik 
istenmelidir.

 • Klinik değerlendirme öncelikli olarak bir 
tanıyı işaret etmediğinde ise tetkikler aşa-
malı olacak şekilde yapılmalıdır. Araş-
tırmanın kapsamı ise pediatrik deneyim, 
uzmanların erişilebilirliği ve kaynakların 
kullanılabilirliği ile ilişkili olarak merkezle-
re göre değişmektedir.

 • Olguları değerlendirmek için kanıta dayalı 
bir yaklaşımı izlemek, doktorların yaklaşı-
mının koordine edilmesi için esastır.

 • GGG/BG bulunan olgularda görme ve işit-
me testlerinin yapılması kritik bir öneme 
sahiptir.

 • Öykü ve fizik değerlendirme ile etyolojik 
bir neden bulunamadığında Frajil X, kro-
mozomal mikroarray analizi, metabolik 
testler ve gerektiğinde beyin görüntüleme 
yapılmalıdır. Tanının belirlenememesi du-
rumunda olgular genetik ve/veya metabo-
lizma uzmanına yönlendirilmelidir.

 • Kromozomal mikroarray ve Frajil X analizi, 
açıklanamayan GGG/BG bulunan olgular-
da ilk sırada yapılması önerilen testlerdir.

 • Açıklanamayan GGG/BG olan çocuklarda, 

klinik olarak kırmızı bayrak göstergesi ol-
madığında ve normal saptanan yenidoğan 
taraması bulunması halinde bile tedavi edi-
lebilir doğuştan metabolizma hastalıkları 
için test yapılması önerilmektedir.

 • Birinci basamak araştırma olarak mikro-
sefali, makrosefali, nöbetler veya anormal 
nörolojik bulguları bulunan olgularda be-
yin görüntüleme yapılması önerilmektedir. 
Diğerleri için görüntüleme, birinci basamak 
genetik ve metabolik araştırmalar yapılana 
kadar ertelenebilir. Her durumda sedasyo-
nun riskleri göz önünde bulundurulmalı-
dır. Manyetik rezonans görüntüleme en çok 
tercih edilen yöntemdir.

 • Risk altındaki çocuklar için kurşun seviyesi 
ve demir düzeyini belirlemeye yönelik tet-
kikler yapılmalıdır.

 • Tüm ekzom veya tüm genom dizi analizi, 
diğer aşamalı yapılan tetkikler ile sonuca 
ulaşılamadığında sırasıyla yapılması öneri-
len ileri aşama tetkiklerdir.
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