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OLGV

2 yas 1 ay
Erkek hasta

Sikayeti: Gelisme geriligi



OLGU

Hikayesi:

Hasta tarafimiza yasitlarina gore gelisme geriligi nedeniyle
basvurmus.

17 aylikken yuridmdas.

18 aylikken tek kelime soylemeye baglamis. Cimle
kuramiyormus.

Hir¢in davraniglari varmis. Yasitlar: ile oyun
oynayabiliyormus. G6z temasi kuruyormus.



OZGECMIS

* Prenatal: Takipli gebelik, prenatal tani yok.
* Natal: Term/ C/S ile/3200 gr

* Postnatal: ozellik yok

* Kullandigt ilag: yok
* Kronik hastalik oykdisi: yok



SOYGECMIS

* Anne: 32 yas/sag-saglikli
* Baba: 37 yas/sag-saglikli

« 1.cocuk: Hastamiz

« Akraba evliligi yok.

« Teyzesinin gocugu hiperaktivite.

*  Annenin teyzesinin ¢ocugu konusma bozuklugu.
* Dayi lise terk.

*  Anneanne 40 yasinda menopoz.

*  Annede menstruasyon diizensizligi.



OLGV

*Tarti: 11,3 kg (10-25 p)
*Boy:87 cm (10-25 p)
‘Bas ¢evresi:47 cm (3-10 p)

- Kastonusu dogal.
- DTR'ler normoaktif.
- Kaosqudl tiim ekstremitelerde5/5

- Kranydl sinir muayenesi dogal.



Uggen yiiz gorinimd

Biyik kulak
‘Metakarpofaringeal eklemde
hipereksitabilite



Noromotor gelisim

- Bag tutma: 1,5 ay
- Destekli oturma: 6 ay
~ Desteksiz oturma: 1 yas

"~ Yardimsiz yiirime: 17 ay
1 Tek kelime konusma: 18 ay

- Tuvalet egitimi yok.



PATOLOJIK BULGULAR

Noromotor gelisim geriligi

Uggen yiiz goriinimdi

Belirgin kulak

Metakarpofaringeal eklemde hipereksitabilite



ONTANI?




Hastanin FMR1 geninde CGG trinikleotid tekrar sayisi >200
frajil X ile uyumlu. |

RAPOR*
[Gen | CGG Tekrar Sosug Referans Arabfs |
FMRI >200 Full Mutasyon <45 tekrar

RAPOR OZETI: .
Hastanm FMR/] geninde CGG trintkleotid tekrar sayis >200 olarak saptanmujty Bu sosuc Frajl X tanist
ile uyumludur.
Rapor Agklamas::

i F dunan CGG trintikleotid tekyar saydaruun

edilen genomik DNA'mn dTP-PCR ve

belirlenmesi amaciyla gonderilen pen
Fragman Analizi yontemleni kullandarak yapdan analizinde; >200 CGG rekran tagidafs belirlenmigtic Bu
ml’uﬁ!l_.n- desteklemektedir Hastanm anmesinde FMRI geni C

onerilir.

GG tekrar sayis1 anmalizi

on ya hapa_uyon tagmcibin agsmdan degerlendmilmesi ve ailenin

|




FRAJIL X

* Frajil X Sendromu, X'e bagl bir hastaliktir ve kalitilabilir zeka
geriliginin en sik sebebidir.

« Hem erkekler hem de kadinlar etkilenebilir.

 Etiyolojide, X kromozomunda yer alan FMR1 geninin 5" ucundaki
translasyona ugramayan balgesindeki CGG tekrar sayisi artisi yer

almaktadir.



« FXS'nun tam mutasyonunun (CGG tekrar sayisinin 200'den fazla
olmasi) erkeklerde goriilme sikligr yaklagik 1/4000, kadinlarda
gorilme sikhgi 1/7000dir.

- Onemli norogeligsimsel bozuklugu olan erkek hastalarin %3'iine frajil
X tanisi konulmustur.



FXS'nun klinik 6zellikleri, mutasyon durumuna gére degisir.
Tam mutasyona sahip erkekler genellikle 6nemli 6lglide etkilenir.

Frajil X, X kromozomu kaynakli bir genetik hastalik oldugundan
hastaliga erkek gocuklarinda daha sik rastlanir ve kadinlara gore
erkeklerde daha agir seyreder.

Kadinlarda semptomlarin daha hafif diizeyde gérilmesinin nedeninin
X inaktivasyonu ile iliskili oldugu distinilmektedir



* Fiziksel ozellikler - Erkeklerde FXS'nun fiziksel 6zellikleri yasa gore
degisir.

 Klasik fiziksel belirtiler ergenlerde daha
belirgindir.

* Belirgin alin ve gene(prognatizm)

ile uzun ve dar yiz

e Buyuk Kulaklar

« Buyk testis



Bebekler ve kiiciik cocuklar:

Relatif makrosefali (bas gevresi> 50p)
Strabismus

Nadiren yarik dudagin eslik ettigi yuksek damak,
Mitral kapak prolapsusu

Eklem hiperlaksitesi (6zellikle basparmak, parmak ve
bilekler)

Hipotoni
Ellerin sirtinda hamursu cilt
Duz tabanlik



Bilissel islev

« Gelisimsel gecikme (motor ve dil), zihinsel yetersizlik ve 6grenme engelleri
FXS'nin en belirgin klinik 6zellikleridir.

« FXS'li gocuklar tipik olarak 10 ayda desteksiz oturur, 20. ayda yiirir ve ilk
agtk sozlerini 20. ayda soyler (tipik olarak gelismekte olan ¢ocuklarda
sirasiyla yaklasik 7 ay, 13 ay ve 11 ay ile karsilastirildiginda)



* Orta ve agir zihinsel yetersizlik gordlir.
« Konusma ile ilgili problemler ve otistik davraniglar gorilebilir.

» Sosyal fobi, hiperaktivite ve dikkat eksikliginin belirgin oldugu bir
davranis fenotipi gozlenir.



Frajil X sendromu tanili erkek hastalarin %10-20'sinde nobet gelisebilir.
Nobet riski gocukluk ¢aginda en siktir.(6 ay-4 yas)
Rolandik epilepsi dahil olmak tizere basit ve kompleks nébetler gorilebilir.

Nobetlerin kontroli nispeten kolaydir ve gocukluk déneminde kendiliginden
geger.



Premutasyon:

Frajil X premutasyonu olan hastalarda 55-200 arasinda C66
nikleotid tekrar! vardir.

Kadinlarda erken yumurtalik yetersizligi
Frajil X iligkili fremor ataksi sendromu

Norobilissel bozukluklar bu hastalarda gorilebilecek
potansiyel bozukluklardir.



Tani:

Fiziksel, zihinsel ve davranigsal 6zellikler frajil X sendromu
igin ¢ok tipik olmadiginda bile, gelisimsel gecikme, sinirda
IQ veya otistik bulgular ile bagvuran hastalarin timine
frajil X sendromu igin molekiiler test yapilmasi
onerilmektedir.



 Frajil X sendromunun giincel tedavisi zihinsel yetersizlik i¢in 6zel
egitim verilmesinin yani sira dikkat eksikligi, hiperaktivite, otizm,
kayg! ve agresyon gibi eglik eden sorunlarin giderilmesine yonelik
gegici gozimlerdir.

 Hastaligin molekiler temelinin anlagiimasi sayesinde daha 6zgln
ve kalici ¢ozimler sunan tedavi yontemleri de arastirilmaktadir.



« Tesekkirler..



