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Giris: Williams-Beuren Sendromu (WBS), 7q11.23 kromozomal delesyonuna bagli
gelisen, karakteristik dismorfik bulgular, kardiyovaskiiler anomaliler, nérogelisimsel
sorunlar ve cesitli endokrin bozukluklari iceren nadir bir sendromdur. Bu calismada
WBS tanili hastalarin endokrin sorunlari, tani gecikmeleri ve multidisipliner izlemin
onemi degerlendirilmistir.

Gere¢ ve Yontem: 2018-2023 vyillari arasinda dgtincti basamak bir pediatrik
endokrinoloji kliniginde izlenen 14 WBS tanili olgu retrospektif olarak incelendi.
Demografik veriler, tani gecikme siireleri, endokrin ve sistem tutulumlari
degerlendirildi. Kohort endokrinolojiye yonlendirilmis secilmis hastalardan
olustugundan, bildirilen oranlar prevalans olmayip serimizdeki gériilme oranlarini
yansitmaktadir.

Bulgular: Olgularin 6'si (%42,9) kiz, 81 (%57,1) erkekti. Ortalama dogum agirligi
2496,8 + 581,4 gr idi. ilk basvurudan genetik taniya medyan gecikme siiresi 3,6
ay (IQR 1,0-19,0; en diistik-en yiiksek 0-167,9 ay) olup 5 hastada (%35,7) WBS tanisi
12 aydan uzun sire akla gelmemisti. Kardiyovaskiiler anomali 11 olguda (%78,6),
hipotiroidi 5 olguda (%35,7), hiperkalsemi 8 olguda (%57,1), boy kisaligi SDS
verisi bulunan 8 olgunun 3’tinde, kriptorsidizm erkek hastalarin %50'sinde (4/8),
norogelisimsel sorun 13 olguda (%92,9) saptandi. Hastalarin yalnizca 1'i (%7,1) ilk
basvurusunu endokrinoloji poliklinigine yapmisti.

Sonug: WBS'de tani gecikmesi onemli bir sorun olmaya devam etmektedir.
Hiperkalsemi, hipotiroidi ve kriptorsidizm basta olmak tizere endokrin sorunlar
erken donemde taninip tedavi edilmelidir. Taninin erken konulabilmesi icin hastalk
farkindah@inin artirilmasi ve multidisipliner yaklasim onemlidir.

Abstract

Introduction: Williams-Beuren Syndrome (WBS) is a rare chromosomal disorder
caused by a 7q11.23 deletion, featuring dysmorphic findings, cardiovascular
anomalies, neurodevelopmental problems, and endocrine disorders. This study
evaluated endocrine manifestations, diagnostic delays, and the importance of
multidisciplinary follow-up.

Materials and Methods: Fourteen WBS patients followed at a tertiary pediatric
endocrinology clinic between 2018-2023 were retrospectively analyzed. As the
cohort comprised patients referred to endocrinology, the reported ratesreflect the
frequencies observed in our series rather than population prevalence.
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Results: Six patients (42.9%) were female, eight (57.1%) male. Mean birth weight was 2496.8 + 581.4 g. Median diagnostic delay from
first presentation to genetic diagnosis was 3.6 months (range: 0-167.9 months); 5 patients (35.7%) experienced delays exceeding 12
months. Cardiovascular anomalies were found in 11 (78.6%), hypothyroidism in 5 (35.7%), hypercalcemia in 8 (57.1%), short stature in
3 of 8 patients with available height SDS, cryptorchidism in 4/8 males (50%), and neurodevelopmental problems in 13 (92.9%). Only

one patient (7.1%) first presented to endocrinology.

Conclusion: Diagnostic delay remains a significant problem in WBS. Endocrine problems, particularly hypercalcemia, hypothyroidism,
and cryptorchidism, must be recognized and treated early. Increasing disease awareness for earlier diagnosis and a multidisciplinary

approach are important.

Giris

Williams-Beuren Sendromu (WBS), 7q11.23 bolgesindeki
1,5-1,8 megabazlik bir mikrodelesyondan kaynaklanan,
biyik cogunlugu de novo gelisen, otozomal dominant
kalitim  paterni  gosteren nadir bir norogelisimsel
bozukluktur. Kiz ve erkekleri benzer sikhkta etkiler; gortilme
sikligi canli dogumda yaklasik 1/7.500 ile 1/20.000 arasinda
bildirilmektedir (1). Bu bolgede yer alan, basta ELN (elastin)
ve LIMK1T olmak tizere bircok genin kaybi, hastaligin tipik
klinik bulgularindan sorumlu tutulmaktadir (2).

Hastaligin klinik tablosuna; periorbital dolgunluk, uzun
filtrum, genis agiz ve yildiz seklinde iris (stellate iris) gibi
tipik yiz bulgular, basta supravalviler aort darligi olmak
tizere kardiyovaskiiler anomaliler, hafif-orta diizeyde bilissel
etkilenme ve cesitli endokrin sorunlar eslik etmektedir (3).

Endokrin acidan WBS; hiperkalsemi, hipotiroidizm,

blytme geriligi ve kriptorsidizm gibi sorunlari icermektedir.
Hiperkalsemi, bebeklik doneminde goriilen en onemli
endokrin sorunlardan biri olup tedavi edilmediginde
nefrokalsinoza, bobrek  yetmezligine ve  kardiyak
komplikasyonlara yol acabilmektedir (4). Literatiirde
hipotiroidinin WBS'de genel popiilasyona kiyasla daha sik
goruldigu bildirilmis; Selicorni ve ark. 95 hastalik seride %32
hipotiroidi orani rapor etmistir (5). Kriptorsidizm ise WBS'li
erkeklerin %10-27'sinde bildirilmektedir (6).

WBS tanisi birden fazla sistemi etkileyen klinik bulgulan
nedeniyle sikhikla farkh branslar araciligiyla konulmakta,
bu durum endokrin sorunlarin ge¢ degerlendirilmesine yol
acmaktadir. Bu calismada tglinci basamak bir hastanede
izlenen WBS tanili hastalarin endokrin sorunlarini, tani
gecikme sirelerini ve multidisipliner izlemin onemini
degerlendirmek amaclanmistir.

Tablo 1. Hastalarin demografik ve klinik ozellikleri

No |Yas (yil) | Cinsiyet | DA (gr) -(I;ii;l Yast ik basvuru -gr:Sillzzﬂlne (ay) Taniya yonlendiren bulgu

1 5,42 K 2250 1,17 Pediatrik Noroloji 2,0 Hiperkalsemi

2 14,00 K 2750 14,00 Yenidogan 167,9 Dismorfik bulgular (geg)

3 3,58 K 3200 1,67 Sosyal Pediatri 19,0 Kardiyak + dismorfik

4 8,67 E 2430 5,08 Cocuk Cerrahisi 59,5 Konusma bozuklugu + dismorfik
5 4,67 E 2730 0,92 Yenidogan 10,9 Kardiyak + dismorfik

6 6,67 E 2950 2,17 Sosyal Pediatri 1,0 Noromotor gelisim geriligi + kardiyak
7 10,50 E 3100 2,25 Pediatrik Kardiyoloji 0,0 Kardiyak patoloji

8 5,33 K 3205 0,17 Pediatrik Endokrinoloji | 1,5 Kardiyak + dismorfik

9 5,67 E 2000 1,08 Genel Pediatri 0,0 Dismorfik yiiz + pulmoner stenoz
10 317 K 2070 0,42 Yenidogan 42 Kardiyak patoloji

i 3,50 K 2550 1,92 Yenidogan 22,0 Dismorfik bulgular

12 8,25 E 2620 1,75 Pediatrik Kardiyoloji 14,5 Kardiyak patoloji

13 4,50 E 2000 1,00 Pediatrik Noroloji 0,0 Dismorfik bulgular

14 8,25 E 1100 3,33 Cocuk Cerrahisi 3,0 Boy kisahigi + kriptorsidizm

K: Kiz; E: Erkek; DA: Dogum agirhig
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Gerec¢ Ve Yontem

Hasta Secimi

Bu retrospektif  kesitsel  calismaya, 2018-2023
yillart arasinda dciincii basamak bir hastanenin Cocuk
Endokrinolojisi  polikliniginde izlenen ve molekiiler
yontemlerle (floresan in situ hibridizasyon [FISH], dizi
karsilastirmali  genomik hibridizasyon [array-CGH] veya
mikrodizin analizi) WBS tanisi dogrulanmis 14 hasta dahil
edildi. Bu retrospektif calisma icin hastanemizden 2023
karar numarah, 07.03.2023 tarihli onay alindi. Calisma
Helsinki Deklarasyonu ilkelerine uygun olarak yurGtulda.

Veri Toplama

Demografik ozellikler, dogum haftasi, dogum agirhg,
genetik tani yontemi ve vasi, ilk basvuru boliimi, tani
gecikme siiresi (ilk basvurudan genetik taniya kadar gecen
stire, ay cinsinden), antropometrik dlctimler, kardiyovaskiiler
degerlendirme, endokrin bulgular ve norogelisimsel
degerlendirme sonuclar kaydedildi.Norogelisimsel sorunlar
standart noropsikometrik testlerle (6r. Denver, WISC) degil,
dosya kayitlarindaki klinik degerlendirmelere dayanilarak
belirlendi. Ayrica glukoz metabolizmasi tetkikleri, pubertal
degerlendirme (Tanner evrelemesi), tiroid ultrasonografisi
ve bobrek ultrasonografisi sonuclari kaydedildi; kalsiyum
diizeyleri yasa ozgu pediatrik referans araliklarina gore
degerlendirildi.

istatistiksel Analiz

istatistiksel ~ degerlendirmede SPSS  26.0 programi
kullanildi. Kategorik veriler frekans ve yizde ile; strekli
degiskenler ise dagilim ozelligine gore ortalama = standart
sapma veya medyan (ceyreklerarasi aralik [IQR]) biciminde
ozetlendi. Kicuk orneklem (n=14) nedeniyle oranlar genis
given araliklan tasidigindan temkinli  yorumlanmal;
gerekli gortlen oranlar icin %95 gliven araligi hesaplandi.
Eksik veri bulunan degiskenlerde analizler yalnizca verisi
mevcut olgular tzerinden yapilmis ve her degisken icin
degerlendirilebilen olgu sayisi ayrica belirtilmistir.

Bulgular

Demografik Ozellikler

Calismaya 14 hasta dahil edildi (6 kiz, 8 erkek; K/E: 0,75).
Basvuru yasi 3,17 ile 14,00 yil arasindaydi. Ortalama dogum
haftasi 38,8 = 2,3 (33-42) olup 1 olgu (%7,1;gebelik yasi 33
hafta) pretermdi. Ortalama dogum agirlig1 2496,8 = 581,4 gr

(1100-3205 gr) olup, en distik dogum agirligina sahip olgu
(Olgu 14; 1100 g) bu preterm olguydu. Hastalarin bireysel
ozellikleri Tablo 1’de sunulmustur.

Tani Gecikme Siireleri

ilk saglk basvurusundan molekiiler genetik taniya kadar
medyan gecikme siresi 3,6 ay (IQR 1,0-19,0; en dusik-en
yuksek 0-167,9ay)idi.Bes hastada (%35,7) WBStanisi 12 aydan,
2 hastada (%14,3) ise 24 aydan uzun siire akla gelmemisti.
En uzun tani gecikmesi 1 hastada 167,9 ay (yaklasik 14 yil)
olarak saptandi; bu hastada ergenlik donemine kadar WBS
ile uyumlu dismorfik bulgular ve sistem tutulumlar goz
ardi edilmisti. Taniya yonlendiren en sik klinik bulgular
kardiyak anomali (n=6), dismorfik yiiz gortinimi (n=5) ve
norogelisimsel gecikme (n=3) idi. Tani gecikme siirelerine
iliskin veriler Tablo 1’de sunulmustur.

ilk Basvuru Boliimii

Hastalarin yalnizca 1'i (%7,1) dogrudan endokrinoloji
poliklinigine basvurmustu. Diger hastalar yenidogan (n=4,
%28,6), sosyal pediatri (n=2, %14,3), pediatrik kardiyoloji
(n=2, %14,3), pediatrik noroloji (n=2, %14,3), cocuk cerrahisi
(n=2, %14,3) ve genel pediatri (n=1, %7,1) poliklinigine ilk
basvurularini yapmisti.

Kardiyovaskiiler Bulgular

Kardiyovaskiiler anomali 11 hastada (%78,6) saptandi. En
sik periferik ve/veya valviler pulmoner stenoz (n=8, %57,1)
goruldi. Aort patolojisi 4 hastada (%28,6; supravalviiler aort
darligi, aort shelf dokusu, hafif aort stenozu, bikuspit aort
kapagl) mevcuttu. Diger bulgular: atriyal septal defekt (ASD;
n=1), ventrikiiler septal defekt (VSD; n=1), patent foramen
ovale (PFO; n=2), mitral valv prolapsusu (MVP; n=1) idi.

Endokrin Bulgular

Boy standart deviasyon skoru (SDS) verisi bulunan 8
hastada SDS -1,20 ile -3,93 arasinda degismekte olup, bu
hastalarin 3’tinde (%37,5) boy kisaligi (boy SDS < -2) saptandi.
Kriptorsidizm erkek hastalarin 4’tinde (%50) mevcuttu; tim
hastalarda orsidopeksi uygulandi. Bir hastada prematir
telars saptandi. Tanner evrelemesiyle yapilan pubertal
degerlendirmede bu olgu disinda pubertal anomali
izlenmedi. Hipotiroidi 5 hastada (%35,7; dishormonogenez
1, santral 1, diger 3) saptandi; tim hastalarda yenidogan
taramasi veya erken neonatal donemde tani konulmus ve
levotiroksin tedavisi baslanmisti. Tiroid ultrasonografisinde
hipotiroidili  olgularda  tiroid hipoplazisi  saptandi;
ultrasonografide hipoplazi goriuldiginden tiroid
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Tablo 2. Sistem tutulumlarinin dagilimi (n=14)
Sistem/Bulgu ‘ n (%)
Kardiyovaskiiler

Herhangi bir KV anomali 11(78,6)
Pulmoner stenoz 8(57,1)
Aort patolojisi 4 (28,6)
Endokrin

Boy kisaligi (SDS <-2; n=8) 3(37,5)
Kriptorsidizm (erkeklerde, n=8) 4 (50,0)
Hipotiroidi (subklinik dahil) 5(35,7)
Hiperkalsemi (Ca >10,5 mg/dL) 8(57,1)
Norogelisimsel

Herhangi bir nérogelisimsel sorun 13(92,9)
NMG/zihinsel yetersizlik 11 (78,6)
Yirtime gecikmesi 7 (50,0)
Mikrosefali 5(35,7)
Gastrointestinal

Malnitrisyon ‘ 4 (28,6)
Genitodiriner

Nefrokalsinoz 1(7,1)
Ektopik bobrek 1(7,1)
KV: Kardiyovaskiiler; NMG: Noromotor gelisim geriligi; SDS: Standart deviasyon skoru

sintigrafisine gerek duyulmadi. Santral hipotiroidi distinilen
olguda tiroid ultrasonografisi normaldi. Hiperkalsemi
(Ca >10,5 mg/dL) 8 hastada (%57,1; Ca: 10,6-15,1 mg/
dL) goraldl. Bir hastada agir hiperkalsemi (Ca: 15,1 mg/
dL, parathormon (PTH) <2,5 pg/mL, 1,25(0H)2D: 41,2 pg/
mL) mediller nefrokalsinoza yol agmisti. Hiperkalseminin
saptanma yasl, veri bulunan 7 hastada siit cocuklugu-erken
cocukluk donemine denk gelmekte olup medyan 18 ay
(dagihm 10-33 ay) idi. Hiperkalsemi tim olgularda gecici
seyretti ve mediiller nefrokalsinoz saptanan olgu disinda
hiperkalsemik hastalarin bobrek ultrasonografileri normaldi.
Bir hastada hipofosfatemi saptandi. Hastalarin rutin glukoz
metabolizmasi tetkiklerinde anormallik saptanmadi.

Diger Sistem Bulgulari

Norogelisimsel sorun 13 hastada (%92,9) gorildi:
noromotor gelisim geriligi (NMG)/zihinsel yetersizlik (n=11,
%78,6), yirtiime gecikmesi (n=7, %50), mikrosefali (n=5,
%35,7), konusma bozuklugu (n=2), atipik otizm/yaygin
gelisimsel bozukluk (YGB) (n=1). WBSnin karakteristik
hipersosyal davranissal fenotipi goz ontine alindiginda,
bir olgudaki atipik otizm birlikteligi ayrintili gelisimsel

degerlendirme gerektiren bir bulgudur. Malnitrisyon 4
hastada (%28,6), genitotiriner sistem tutulumu ise 6 hastada
(%42,9) saptandi. Genitotiriner bulgular; nefrokalsinoz (n=1;
%7,1), ektopik bobrek (n=1; %7,1) ve kriptorsidizm (n=4;
%28,6) seklindeydi. Sistem tutulumlarinin dagilimi Tablo
2'de 6zetlenmistir.

Tartisma

Bu calismada WBS tanili 14 olguluk serimizde ti¢c bulgu
one ckmistir: hastalarin  ¢cogunda ilk basvuruda WBS
tanisinin akla gelmedigi ve taninin siklikla baska bir sistem
bulgusu tizerinden konuldugu; hiperkalsemi, hipotiroidi,
boy kisaligi ve kriptorsidizm gibi endokrin sorunlarin sik
goruldugl; hastalarin yalnizca kiciik bir  boliminin
dogrudan endokrinolojiye basvurdugu gorulmistir. Bu
bulgular, WBS'de taniya ulasmanin tek bir uzmanlik alanina
degil farkh branslarin ortak farkindaligina bagl oldugunu ve
endokrin bulgularin tani icin 6nemli bir ipucu olabilecegini
dustindurmektedir.

Tani gecikme siiresi serimizde medyan 3,6 ay olmakla
birlikte, dagilim son derece genistir (IQR 1,0-19,0 ay; en
dusiik-en yiiksek 0-167,9 ay). Bes olguda (%35,7) WBS tanisi
12 aydan uzun siire akla gelmemis; bir olguda tani ergenlik
donemine (167,9 ay) kadar konulamamistir. Bu durum,
WBS'nin dismorfik bulgularinin 6zgiin olmamasi, hastaligin
farkindahginin  disukligi ve genetik testlere erisimin
kisith olmasina baglanabilir. Tani gecikmesi WBS'de sik
karsilasilan bir sorundur; bu durum hastalik farkindahgmnin
artinlmasinin onemini gostermektedir.

Kardiyovaskiiler tutulum serimizde %78,6 oraninda
gorilmus olup literattirle uyumludur (bildirim orani %50-
85) (3). En sik pulmoner stenoz saptanmis; WBSnin en
karakteristik ve ayirt edici kardiyovaskiiler bulgusu olan
supravalviiler aort darligi yalnizca 1 hastada gortlmdstiir. Bu
bulgu, WBS'de kardiyovaskiiler tablonun genis bir spektruma
yaylldigini ve pulmoner stenozun da goz ardi edilmemesi
gerektigini ortaya koymaktadir.

WBS'de buylime geriligi hastahgin stk gorilen
bilesenlerinden  biridir; prenatal baslangicli  biytime
kisithligi ve postnatal donemde devam eden boy kisaligi
bildirilmektedir. Serimizde boy SDS verisi bulunan 8
hastanin 3’tinde boy kisaligi (boy SDS < -2) saptanmistir.
WBS'li cocuklarda eriskin boy genellikle topluma gore daha
kisa seyretmekte olup, buyimenin degerlendirilmesinde
sendroma  6zgl  buytime  egrilerinin  kullaniimasi
onerilmektedir. Bu nedenle bu hastalarin diizenli oksolojik
degerlendirmeye alinmasi ve biiyiimenin sendroma o6zgi
persentillere gore izlenmesi 6nem tasimaktadir (1,6,7,8).
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WBS'li cocuklarda endokrin sorunlari degerlendiren giincel
serilerde de buyiume geriligi, tiroid islev bozuklugu ve
kalsiyum metabolizmasi bozukluklari baslica bulgular olarak
one cikmaktadir (9,10).

Kriptorsidizm, literatiirde WBS'li erkeklerin %10-27’sinde
bildirilmesine karsin serimizde %50 oraninda saptanmistir
(6). Bu yiksek oran, endokrin poliklinige yonlendirilen
hastalarin secilmis bir grup olmasini yansitiyor olabilir.
Tum hastalarda cerrahi tedavi (orsidopeksi) uygulanmis
olup bu bulgu, erkek WBS hastalarinda rutin ve erken testis
muayenesinin énemini desteklemektedir.

WBS'nin klasik tiroid fenotipi, tiroid hipoplazisi zemininde
gelisen, cogunlukla subklinik seyreden ve zaman icinde ortaya
cikabilen hipotiroididir; yenidogan taramasinda saptanan
gercek konjenital hipotiroidi (disgenezi/agenezi) WBS icin
tipik bir bulgu degildir. Serimizde tiroid islev bozuklugu 5
hastada (%35,7) saptanmis olmakla birlikte, bu oran WBS'de
gercek bir siklik olcuitii olarak yorumlanmamalidir: olgularin
tamamina vyenidogan taramasi veya erken neonatal
donemde tani konmus olmasi, hastalarin biytik olasilikla
anormal tiroid fonksiyon testleri nedeniyle endokrinolojiye
yonlendirilip sonradan WBS tanisi almis olabilecegini
dustindtirmekte ve bu durum tiroid islev bozuklugu oranini
yapay olarak ylikseltmektedir. Nitekim Selicorni ve ark.’nin (5)
bildirdigi %32’lik oran subklinik hipotiroidi/tiroid anomalisi
oranini yansitmakta olup gercek konjenital hipotiroidi
ile ayni kategoride degildir; Stagi ve ark. (11) da WBS'de
%15 subklinik ve %10 asikar hipotiroidi bildirmistir. WBS'li
olgularda tiroid hemiagenezisi gibi morfolojik anomaliler
ve subklinik tiroid disfonksiyonu da tanimlanmistir (12).
Serimizde tiroid ultrasonografisinde hipotiroidili olgularda
tiroid hipoplazisi saptanmasi, WBS'nin hipoplazi zemininde
gelisen tiroid fenotipiyle uyumludur; ultrasonografide
hipoplazi gorildugiinden tiroid sintigrafisine  gerek
duyulmamistir. Santral hipotiroidi distntlen olguda ise
dosya kayitlarinda tiroid ultrasonografisi normal olup
TSH baskili ve sT4 dusik oldugu notu mevcuttu; ayrintili
hormonal degerler retrospektif kayitlarda bulunmadigindan
sonuclara ulasilamadi.

Hiperkalsemi serimizde %57,1 oraninda saptanmis
olup literatiirde bildirilen %15-50 oraninin dzerindedir
(6). Bu ytiksek oran, yiiksek riskli bir grubun (endokrin
poliklinigine yonlendirilen) degerlendirilmesinden
kaynaklaniyor olabilir. Bir hastamizda agir hiperkalsemi (Ca:
15,1 mg/dL) mediller nefrokalsinoza yol acmistir. WBS'de
hiperkalseminin patogenezi tam olarak aydinlatilamamis
olup; D vitaminine/kalsitriole artmis duyarlilik, kalsitonin
sekresyonunda bozukluk ve artmis intestinal kalsiyum

emilimi gibi mekanizmalar one surulmustir (3,6). Bu
hastalarda hiperkalsemi nedeniyle PTH baskilidir. Agir ve
direncli hiperkalsemi olgularinda intraven6z pamidronat
gibi bifosfonatlarin etkili oldugu bildirilmistir (4). WBS
hiperkalsemisi tipik olarak siit cocuklugunda ortaya ¢ikar ve
cogunlukla kendiliginden diizelir; serimizde de hiperkalsemi
sit cocuklugu-erken cocukluk doneminde (medyan 18 ay)
saptanmis ve tiim olgularda gecici seyretmistir; bu bulgu, WBS
hiperkalsemisinin siit cocuklugunda goriliip kendiliginden
diizelen dogal seyriyle uyumludur. Kalsiyum diizeyleri yasa
0zgl pediatrik referans araliklarina gore degerlendirilmistir
(stit cocugunda ast sinir daha yuksektir). Klinik yonetimde
WBS'li hastalarda D vitamini takviyesinden ve vyiksek
kalsiyum alimindan kaginilmasi, hiperkalsemik olgularin ise
bobrek ultrasonografisiyle nefrokalsinoz acisindan izlenmesi
temel ilkelerdir. WBS'de bozulmus glukoz toleransi ve diyabet
riski artmis olmakla birlikte, serimizdeki olgularda glukoz
metabolizmasi normaldi; bu durum, hasta yaslarinin gérece
kiictik olmasiyla iliskili olabilir (13).

Serimizin en onemli bulgularindan biri, hastalarin
yalnizca %7, 1 inin ilk basvurusunu endokrinoloji poliklinigine
yapmis olmasidir. Bu durum, WBS'nin endokrin sorunlarinin
genellikle tanidan sonra ve diger branslarin yonlendirmesiyle
degerlendirildigini gostermektedir. Dismorfik yiiz gorinimi,
kardiyovaskiler anomali, norogelisimsel gerilik veya
actklanamayan hiperkalsemi gibi bulgularla karsilasan genel
pediatristlerin WBS tanisini akilda tutmasi ve hastayi erken
donemde uygun degerlendirmeye yonlendirmesi onemlidir.
WBS tanisi alan her hastanin sistematik endokrinolojik
degerlendirmeye alinmasi ve multidisipliner izlem
protokoliine dahil edilmesi gerekmektedir (13).

Calismanin Kisithliklari

Retrospektif tasarim, tek merkez deneyimi ve az
sayida olgu (n=14) calismanin baslica kisithliklardir.
Calisma grubunun endokrin poliklinigine yonlendirilen
hastalardan olusmasi, endokrin bulgu sikhklarinin genel
WBS poptilasyonuna gore daha yiiksek saptanmasina katkida
bulunmus olabilir. Ayrica boy kisaligi, WBS'ye 6zgii buylime
egrileri yerine genel popiilasyon referanslarina gore (boy SDS
< -2) tanimlanmistir; WBS'de kisa boy sendromun yapisal
bir bileseni oldugundan bu yaklasim, sendromik kisa boyu
patolojik kisa boyla karistirarak orani yapay olarak yiikseltmis
olabilir. Boy SDS verisinin yalnizca 8/14 olguda bulunmasi
onemli bir veri kaybidir. Biyiime hormonu ekseni (IGF-1,
gerektiginde uyari testi), kemik yasi ve hedef boy (anne-baba
ortalamasi) degerlendirmeleri retrospektif tasarim nedeniyle
yapilamamistir; bu eksiklikler bulgularin yorumlanmasinda
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goz onuinde bulundurulmalidir. WBS'li hastalarda endokrin
bozukluklarin sikligini, dogal seyrini ve uzun donem
sonuclarini netlestirmek, ayrica tani gecikmesini azaltacak
izlem stratejileri gelistirmek icin daha genis orneklemli,
prospektif ve cok merkezli calismalara ihtiyag vardir.

Sonug

WBS'de endokrin sorunlar sik gorilmekte ve birden
fazla sistemi etkilemektedir. Tani gecikmesi onemli bir
sorun olmaya devam etmekte; bu durum tedavi edilebilir
komplikasyonlarin  (nefrokalsinoz,  biyime  geriligi)
gelismesinezemin hazirlamaktadir. Hiperkalsemi, hipotiroidi,
biuytime geriligi ve kriptorsidizm erken donemde taninip
tedavi edilmesi gereken oncelikli endokrin sorunlardir. WBS
tanisi alan tim hastalarin pediatrik endokrinoloji tarafindan
degerlendirilmesi ve multidisipliner izlem yapilmasi
gereklidir.

Etik

Etik Kurul Onayi: Bu retrospektif calisma icin
hastanemizden 2023 karar numarali, 07.03.2023 tarihli
onay alindi. Calisma Helsinki Deklarasyonu ilkelerine uygun
olarak ytrutulmaustar.

Tesekkiir

Hastalarin tani ve takip sireglerine katkilarindan dolayi
Dr. Naz Glleray Lafci, Dr. Nur Berna Celik Ertas, Dr. Nilay
Gorkem Erdogan, Dr. Senem Esen, Dr. Hasan Ari, Dr. Elif
Tugce Tunca Kiigtikali, Dr. Agah Akin, Dr. Ziilal Ozdemir Uslu
ve Dr. Abdullatif Bakir'a tesekkiir ederiz.

Dipnot

Cikar Catismasi: Yazarlar cikar catismasi bildirmemislerdir.
Finansal Destek: Yazarlar tarafindan finansal destek
almadiklar bildirilmistir.
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