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Mental gerilik (MG) kisinin yagsami boyunca engelli olmasina yol agan, 6grenme ve adaptasyon giigliigii ile karakterize bir durumdur.

MG'li kisilerin intellektiiel islevleri azalmistir. Asagida belirtilen uyumsal yeteneklerden en az ikisinin sinirli olmasi MG tanisini dii-
stindiirmelidir. )

1- lletisim yetenegi, 2- 0z bakim, 3- Ev yasamina uyum, 4-Sosyal beceri, 5- Toplumsal faaliyetlere katilma, 6- Kendini yénetebilme,
7- Akademik iglevler, 8- Bos zamanlarin degerlendirilmesi, 9- Is yagamina uyum.

Bebeklik ve okul 6ncesi ¢aglarinda MG deyimi yerine Gelisimsel Gerilik (GG) sozciigii daha uygundur. Giinkii bazi néromuskuler bo-
zukluklar veya konusma giicliikleri daha sonra diizelebilir. Yine de gelisimsel geriligi olan her cocugun izlenmesi ve incelenmesi gerekir.

Cagimizin baslangicinda yapilan ¢alismalarda batida MG prevalansi yaklasik %3 bulunmustur. Okul ¢aginda (6-17 yas) >% 1.14) Genetik
polikliniklerine pediatri yada diger disiplinlerden incelenmek iizere gonderilen hastalar arasinda MG/GG'li hastalar en basta gelmektedir.

MG tanisi alan gocuklar ayrintili olarak incelenmelidir

MG'nin nedenleri ¢ok cesitli, incelemeleri zaman alici, karmagik ve maddi yiikii de oldukga agirdir. Bilimsel yaklagim disinda bu
hastalarin ayrintili olarak incelenmelerini gerektiren baslica nedenler:

1-Ailenin sorularina yanit vermek 2- Tedavi programini kararlastirmak 3-ilerde olusabilecek komplikasyonlari belirlemek 4- Bakim
seceneklerini planlamak 5-Igili kuruluglarla isbirligini saglamak.

Ailenin baslica sorulari:

a- Neden ve nasil oldu?

b.- llerde beklenen komplikasyonlar nelerdir?

c- Tedavi olanaklan?

d- Bir dahaki gebelikte tekrarlama riski / erken/prenatal tani igin neler yapilabilir?

e- Yeni bir gebelik icin segcenekler nelerdir?

f- Bu durumun gelecek kusaklara etkisi ne olacakdir?

*Bu sorular MG/GG saptanan ve kesin bir tani verilemiyen her cocugun incelenmesini gerektirecek derecede énemlidir. Bu soru-
lar ancak gesitli incelemeler sonucunda spesifik bir tani konabilen durumlarda yanitlanabilir.

Spesifik tani olanakli oldugunca erken bir evrede saglanmalidir. Clink{;

- Farkli nedenler yineleme riskini degistirir

- Bazi spesifik durumlarda kesin tedavi olanagi vardir.

- Erken ve dogru taniile gereksiz ve pahali birgok inceleme 6nlenebilir

- Spesifik tani ve prognozun belirlenmesi tedavi kurumlarinin tutumlarini belirler.

- Aileler bilinmiyenden kurtulmanin psikolojik rahathigini duyarlar.

Tiim bu nedenler gz 6niine alindiginda etyolojik bir tanisi olmayan MG veya GG li her gocugun incelenmesi geregi agiktir.

MG Etyolojisinin Belirlenmesi (Spesifik Tani)

Nedenler ¢ok gesitlidir ve yapilan tiim incelemelere karsin olgularin yaklasik % 40-60 inda etyoloji belirlenememektedir (Tablo 1).

Etyololojinin belirlenmesinde asagidaki etmenler dnemlidir:

e Ailenin tani istegi ve igbirligi

e Incelemelere erken yasta baslanmasi

¢ Eslik eden anomalilerin olmasi

e Yakin akrabalarin muayene edilebilmesi

* Izleme ( zamanla gelisen spesifik fiziksel veya davranis fenotipleri ve yeni testler)

* Yanlis tani koymaktansa spesifik taniyi geciktirmek daha dogrudur

* Yanlis tani yanlig stigmatizasyona ve etiketlenmeye yol agar. Daha sonra dogru tani konsa bile eski tani yillarca siirebilir.*Yan-
his tani yanhs stigmatizasyona ve etiketlenmege yol acar. Daha sonra dogru tani konsa bile eski tani yillarca siirebilir.

* Inceleme sonucu spesifik tani konamasa bile hasarin ne zaman olustugu ve yineleme riski belirlenebilir.

Tablo 1: Mental Gerilik Nedenleri

%
Kromozom Anomalileri 4-28
Tek Gen Hastaliklari Ve Sendromlar 7-21
SSS Yapisal Anomalileri 7-17
Prematiirite Komplikasyonlari 2-10
Cevresel/Teratojenik 5-13
Kiilttirel/Ailevi 3-12
Metabolik/ Endokrin 1-5
Bilinmiyen 30-50
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MG'li Cocukta inceleme

Klinik Inceleme

Oykii ve aile agaci

Fizik muayene

Disiplinler arasi ighirligi ve konsultasyon
Laboratuvar Inceleme

Genetik testler (Kromozom, DNA)
Metabolik testler

Goriintiileme yontemleri

Klinik Inceleme

Oykii:

Ayrintili pre ve postnatal dykii alinmalidir. Hastaya ve akrabalarina ait eski tibbi kayitlarin incelenmesi 6zellikle nérodegeneratif
bir hastaligin belirlenmesinde, perinatal komplikasyonlarin agiga ¢cikmasinda dnemlidir.

Aile agac:

Ogrenme giicliigd, psikiatrik bozukluk, otizm ve MG yoniinden ii¢ kusagi sorusturan bir aile agaci ¢ikariimahdir.

Fizik muayene:

Kafadan ayak parmagdina kadar dikkatle yapilmali ve dzellikle yiizle ilgili ve spesifik sendromlar i¢in yol gdsterici olabilen dismor-
fik bulgulara dikkat edilmelidir.

Deneyimli bir klinik¢inin yaptigi fizik ve nérolojik muayene genetik degerlendirmede en 6nemli basamakdir. Fizik muayenenin ye-
rini higbir laboratuvar incelemesi yada tarama testi alamaz.

- Olanakli ise eski ve yeni fizik dlglimler (bas ¢evresi,biiyiime parametreleri) alinmali ve normal degerlerle karsilastiriimalidir.

- Norolojik muayene tam ve ayrintili olarak yapiimalidir.

- Fizik muayenede saptanan tiim anormal bulgular kaydedilmeli ve fotograflarla belgelendirilmelidir.

- Dikkatli dlgiimlerle belgelendiriimezlerse hipertelorizm, ince iist dudak, veya mikrognati gibi tanilar inandirici olmaz. Pratikte
bu 6lclimleri almak her zaman kolay olmayabilir. Bunun yerine minor anomalilerin anne ,baba ve kardeslerle karsilastirimasi daha
pratik bir yaklagimdir. Cocugun fiziksel olarak aile bireylerine benzemedigi cogu kez anne-baba tarafindanda da doktora ifade edilir.
Hastada saptanan minor varyantlar ve anomalilerin yakin akrabalarinda gériilmemesi incelemeleri yonlendirebilir.

- Davranig fenotipinin degerlendirilmesi bazi sendromlarin taninmasina olanak verebilir.Davranig fenotipinin, yiirime seklinin, ha-
reketlerin degerlendirilmesinde video kayitlari yararli olabilir( Frajil X S, Angelman S, Rett S. v.b..)

- Odyolojik, oftalmolojik ve psikometrik degerlendirme ilk bagvuruda yapilmali ve belirli aralarla yinelenmelidir

Laboratuvar incelemeleri

MG 'li bir gocugun incelenmesi sirasinda gok sayida test segcenegi varsa da bu testler her hasta igin selektif ve amaca yonelik ola-
rak ve sira ile yapilmahdir.

1. KROMOZOM analizi (Sitogenetik)

2. FRAJIL X testi (molekiiler)

3. METABOLIK testler (aminoasit ve organik asitler)

4. GORUNTULEME ( US, BBT ve MRI ve diger)

5.SPESIFIK TANIYA YONELIK TESTLER

FISH, DNA, enzim testleri, kas biyopsisi ve iskelet grafileri

Kromozom analizi (karyotipi)

*MG lerde kromozom anomalisi bulma orani %4-28 arasinda degisir.

*MG nin derecesi agir ve eslik eden konjenital anomalilerin (minor veya major) varsa kromozom patolojisi orani artar. Goriiniirde
minor yada major anomali olmasa bile kesin bir tanisi olmayan tiim MG lerde karyotip dnerilmelidir.

Ydntemler

1.RUTIN bantlama (500 bant diizeyinde) karyotip ( trizomi veya monozomiler, biiyiik yapisal anomaliler)

2.HRBT(Yiiksek rezoliisyonlu bantlama ) karyotip ( bazi minor yapisal anomaliler) 3.FISH (sitogenetik+molekiiler yontemler) (minor
yapisal anomaliler)

FRAJIL X testi (molekiiler)

Metabolik testler (aminoasit ve organik asitler)

Goriintiileme ( US, BBT ve MRI ve diger)

Spesifik Durumlar:

Enzimler, FISH ve DNA testleri, kas biyopsisi ve iskelet grafileri



