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OZET
BUYUK BASLI COCUKLARIN OZELLIKLERI

DR. SALIH AY
UZMANLIK TEZi, KONYA, 2020

Amac: Biiylik baghlik toplumda sik rastlanan, cocugun hekime getirilis sebeplerinden
birisidir. Saglikli ¢ocuklarda goriilebilecegi gibi altta yatan dogustan, genetik gecis gosteren,
Oztimseme ile ilgili veya edinilmis bir duruma da bagl olabilir. Bazen hayati tehdit eden bir
hastaligin isareti olarak belirebilir. Sebebe bagli olarak, biiyiime ve gelisme anlamli sekilde
etkilenebilir. Calismanin amaci, biiylik bashilik (BB) tanimina uyan ¢ocuk hastalara ait

ozelliklerin ortaya konmasidir.

Yontem: Calismamiza Ocak 2012 - Kasim 2019 tarihleri arasinda, Cocuk Sinir Hastaliklar1
Polikliniginde goriilen, gercek BB tanimina uyan 673 ve nispi BB (bas ¢evresi biiylime
cizgisinin boy biiyiime ¢izgisine gore daha ytiksekte olmasi) tanimina uyan 402 ¢cocuk olmak
tizere, 0-18 yas grubundaki 1075 ¢ocuk dahil edilmistir. Hastalarin cinsiyet, yas, anne ve
baba arasinda akrabalik durumu, dogum g¢evresi donem ozellikleri, gelisim geriligi olup
olmadig, agirlik, boy ve bas c¢evresi degerleri, anne ve baba bas ¢evreleri, fizik muayene
bulgulari, esas tani, eslik eden hastaliklar, yapilan goriintiilemelerin sonuglar1 (beynin
manyetik rezonansh incelemesi, beyin bilgisayarli tomografisi, kafa ultrasonografisi),
elektroensefalografi ve elektronéromiyografi tetkiklerinin sonuglari, yapilan genetik

tetkikler ve sonuglar1 geriye doniik incelenmistir.

Bulgular: Cocuk sinir hastaliklart poklinigine gelen hastalarda, ger¢ek biiyiik baslilik
goriilme siklig1 %6,5, nispi biiylik baslilik siklig1 ise %3,9°dur. Gergek biiyiik baslilik tanili
vakalarin yas ortalamasi 9,0 + 5,3 y1l ve nispi biiyiik baslilik grubunun ise 7,0 + 5,2 olarak
bulundu. Hem ger¢ek BB hem de nispi BB grubunda kizlarin yas ortalamalari, erkeklerden
daha yiiksekti (p<0,001, p<0,05). Gergek biiyiik baghlik vakalarimin 239’u (%35,5) kiz,
434’1 (%64,5) erkek iken nispi biiyiik baglilik tanili vakalarin ise 153’1 (%38,1) kiz, 249’u
(%61,9) erkek idi. Hem gergek hem de nispi BB, erkeklerde daha ¢oktu (p<0,001, p<0,001).
Gergek BB tanili vakalarin boy, agirlik ve BC ortalamalari, nispi BB tanili vakalardan

anlamli olarak daha yiiksek bulundu, (sirasiyla, p <0,001, p <0,001, p <0,001).

Gergek BB grubu igindeki, anne ve/veya babasinin BC’si dlgiilen 124 vakadan %
58’1 ailevi BB olarak tespit edilmistir. Bu oran, ger¢ek BB igindeki kesin ailevi olanlarin

orani degildir. Ancak ger¢cek BB grubunun ailevilik orani hakkinda bir fikir vermektedir.



Ger¢ek BB grubunda olan ve anne ve/veya babasinda BB bulunan 84 hastanin
ailesinde BB olup olmadig1 soruldugunda, 39’undan (% 46) ailede BB’li kisi oldugu cevabi
alimmistir. Bu sonug¢ hikayeden Ogrenilen ailede BB bilgisinin, ger¢ege gore daha az

olacagini gostermektedir.

Gergcek BB tanili vakalarda, BB’li anne ve babalarin oranlariyla ilgili yapilan
kargilagtirmada, babalarda BB goriilme oraninin 6nemli derecede yiiksek oldugu
goriilmiistiir (p<0,001). Ayrica BB’li anne ve babalarin cocugunun ger¢ek BB’li olma orant,
bas1 normal biiyliklilkte olan anne ve babalarin ¢ocugunda ger¢ek BB olma oranindan

anlamli olarak yiiksek bulunmustur (p<0,01).

Gergek BB tanili vakalarda 1,5-2 yas araliginda olup bingildak muayenesi yapilan
cocuklarin % 18’nin, 2 yasindan biiyiik olanlarin %38,5’inin bingildaginin agik oldugu
anlagilmistir. Benzer sekilde nispi BB tanili vakalardan, 1,5-2 yas arasinda bingildak

muayenesi yapilarin %25’inin bingildagi acik olarak saptanmaistir.

Ger¢ek BB grubunda, tiim vakalarin % 9,5’unda 6grenme giicliigi, % 9,2’sinde
gelisme geriligi, % 2,1’inde biiylime geriligi ve % 0,75’inde beslenme yetersizligi
saptanmistir. Nispi BB grubunda, tiim vakalarin % 10,2°sinde 6grenme gli¢liigii, %
20,9’unda gelisme geriligi, % 29,1’inde biiylime geriligi ve % 1,5’inde beslenme yetersizligi
bulunmustur. Gergek ve nispi BB grubu, gelisme geriligi ve biiylime geriligi oranlari
yoniinden karsilastirildiginda, bu durumlar nispi BB grubunda daha fazla saptanmistir
(sirastyla p<0,001, p<0,001). Ger¢ek BB grubunda vakalarin %2,1’tinde biiyiime geriligi, %

0,7’sinde beslenme yetersizligi saptanmaistir.

Gergek BB tanili vakalarda en sik goriilen esas tanilar, ailevi ve sebebi bilinmeyen
BB (% 85), hidrosefali (% 3,4) ve iyicil araknoid alti mesafede genisleme (% 3.,4) olarak
bulunmustur. Kizlarda en fazla goriilen esas tanilar; ailevi ve sebebi bilinmeyen BB (% 84)
ve hidrosefali (% 3,3). Benzer sekilde erkeklerde en fazla goriilen esas tanilar ise ailevi ve
sebebi bilinmeyen BB (% 85,5) ve hidrosefalidir (% 3,5). Nispi BB tanili vakalarda, gelis
sikdyeti esas alinarak konulan tanilar incelendiginde, tiim vakalarda en sik goriilen tanilar
sara (% 17,4), migren (% 9), atesli havale (% 8,7) iken kizlarda en fazla, sara (% 15), migren
(% 9,8), atesli havale (%7,8) iken erkeklerde sara (% 18,9), atesli havale (% 9,2) ve
migrendir (% 8,4). Nispi BB olan grupta, 11 vakada ndrofibromatozis, 8 vakada hidrosefali,

4 vakada selim araknoid alt1 genisleme, 2 vakada Canavan hastali§i, 2 vakada Chiari olusum



bozuklugu, 2 vakada beyin zart iltihabi, 1 hastada rikets, 1 vakada akondroplazi ve 1 vakada

da tiiberoskleroz gibi sebepler tespit edilmistir.

Sonu¢: BB’li hastalarda iyi bir klinik degerlendirme; gereken tetkiklerin yapilmasini,
gerekmeyenlerden kagiilmasini ve gercek sebebi buldurarak, hasta hakkinda dogru karar
alinmasii saglayacaktir. Arastirmamizin sonuglarindan olan; ailede BB hikayesinin
giivenilirliginin BC 6l¢iimiine gore daha diisiik olmasi, BB olan ¢ocuklarin bingildaklarinin
kapanmasinin normale gore daha ileri yasta olabilecegi bulgularina 6nceki kaynaklarda
rastlamadik. Calismamiz ayrica nispi BB olarak nitelendirdigimiz durumu inceleyen,
bildigimiz kadariyla ilk arastirmadir. Nispi BB, ger¢cek BB ile hemen hemen ayn1 oranlarda
erkeklerde goriilmektedir. Nispi BB vakalarin onemli bir kisminda, boy kisa olmasina
ragmen bas biiyiimiistiir. Bu durum ‘boy yeterince biiyiiseydi ger¢ek BB ortaya ¢ikacakti’
diisiincesini akla getirmektedir. Nispi BB’de 6grenme gii¢liigii, gelisme geriligi goriilme
oranlar1, gercek BB’dekine benzemektedir. Nispi BB, gergek BB gibi dikkat edilmesi
gereken bir hastalik 6zelligi olabilir. Biz ailevi, sebebi bilinmeyen ve nispi BB ile ilgili bagska
calismalarin yapilmasinin ve ¢ocuk hekimlerinin biiyiik baslilik hakkinda daha fazla bilgi

sahibi olmasinin gerektigini diigiiniiyoruz.

Anahtar Kelimeler: Gergek Biiyiik Baslilik, Nispi Biiyiik Baglilik, Ailevi Biiyiik Basllik,
Biiytime Geriligi, Gelisme geriligi, Bingildak
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ABSTRACT
THE CHARACTERISTICS OF CHILDREN WITH MACROCEPHALY

DR. SALIH AY
DISSERTATION, KONYA, 2020

Objective: Macrocephaly is common in society. It is one of the reasons why the child is
brought to the doctor. Although it can be observed in healthy children, it may be associated
with underlying inherited, inborn errors of metabolism or an acquired condition. It may
present as evidence of a life-threatening disease. Depending on etiology, growth and
development may be significantly affected. Aim of the study is demonstration of the

characteristics of pediatric patients meeting the definition of macrocephaly.

Method: A total of 1075 children at 0-18 years of age, 673 meeting the definition of absolute
macrocephaly and 402 meeting the definition of relative macrocephaly (higher head
circumference percentile compared with that of height), who were examined in Pediatric
Neurology Outpatient Clinic between January 2012 and November 2019 were included in
the study. Patients’ gender; age; parental consanguinity status; perinatal characteristics;
presence of developmental delay; weight, height and head circumference values and
percentiles; parental head circumference values and percentiles; physical examination
findings; primary diagnosis; comorbidities; results of imaging studies (magnetic resonance
imaging of brain, computed tomography of brain, head ultrasonography); results of
electroencephalography and electroneuromyography; genetic studies performed and their

results were reviewed retrospectively.

Results: Among the patients who admitted to Pediatric Neurology Outpatient Clinic,
prevalence of absolute macrocephaly was 6.5% and prevalence of relative macrocephaly
was 3.9%. Mean age was determined to be 9.0 £ 5.3 years for cases with absolute
macrocephaly and 7.0 £ 5.2 years for those with relative macrocephaly. Mean age of girls
were higher than that of boys in both absolute macrocephaly and relative macrocephaly
groups (p<0.001, p<0.05). Of cases with absolute macrocephaly; 239 (35.5%) were female
and 434 (64.5%) male, whereas of cases with relative macrocephaly; 153 (38.1%) were
female and 249 (61.9%) male. Both absolute and relative macrocephaly was more common
in males (p<0.001, p<0.001). Mean height, weight and head circumference of cases with
absolute macrocephaly was determined to be significantly higher compared to cases with

relative macrocephaly (p <0.001, p <0.001 and p <0.001, respectively).
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Of 124 cases in the absolute macrocephaly group whose parental head circumference
was measured; 58% were found to be familial macrocephaly. This ratio was not the ratio of
those in the absolute macrocephaly group which were definitively familial. However, it gives

an idea on ratio of familial cases in the absolute macrocephaly group.

When 84 patients from absolute macrocephaly group whose parent/s had
macrocephaly were asked about family history of macrocephaly, 39 (46%) gave a positive
family history of macrocephaly. This result suggests that the knowledge about family history

of macrocephaly that was learned from the history might be less than it actually was.

Among cases diagnosed with absolute macrocephaly, in the comparison of mothers
and fathers with macrocephaly, prevalence of macrocephaly among fathers was observed to
be significantly higher (p<0.001). Furthermore, likelihood of parents with macrocephaly to
have a child with absolute macrocephaly was determined to be significantly higher compared
to the likelihood of parents with normal head circumference to have a child with absolute

macrocephaly (p<0.01).

Among cases diagnosed with absolute macrocephaly, of those who were subject to
fontanel examination; 18% of those at 1.5-2 years of age and 8.5& of those older than 2
years of age had an open fontanel. Similarly, among cases diagnosed with relative
macrocephaly, 25% of children at 1.5-2 years of age who were subject to fontanel

examination had an open fontanel.

In the absolute macrocephaly group, it was determined that, of all cases; 9.5% had
learning disability, 9.2% had developmental delay, 2.1% had growth retardation and 0.75%
had malnutrition. In the relative macrocephaly group, it was found that, of all cases; 10.2%
had learning disability, 20.9% had developmental delay, 29.1% had growth retardation and
1.5% had malnutrition. When the absolute and relative macrocephaly groups were compared
in regard with ratios of developmental delay and growth retardation, these conditions were
more commonly detected in the relative macrocephaly group (p<0.001 and p<0.001,
respectively). It was determined that, of the cases in the absolute macrocephaly group; 2.1%
had growth retardation and 0.7% had malnutrition.

The most common primary diagnoses among cases diagnosed with absolute
macrocephaly were found to be familial and idiopathic macrocephaly (85%), hydrocephaly

(3.4%) and benign enlargement of subarachnoid space (3.4%). The most common primary
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diagnoses among girls were familial and idiopathic macrocephaly (84%) and hydrocephaly
(3.3%). Similarly, the most common primary diagnoses among males were familial and
idiopathic macrocephaly (85%) and hydrocephaly (3.5%). When the established diagnoses
based upon presenting complaints were examined in cases diagnosed with relative
macrocephaly, the most common diagnoses among all cases were epilepsy (17.4%),
migraine (9%) and febrile convulsion (8.7%), whereas the most common ones among
females were epilepsy (15%) and migraine (9.8%) and among males were epilepsy (18.9%),
febrile convulsion (9.2%) and migraine (8.4%). In the relative macrocephaly group, it was
determined that 11 cases had neurofibromatosis, 8 cases had hydrocephaly, 4 cases had
benign enlargement of subarachnoid space, 2 cases had Canavan disease, 2 cases had Chiari
malformation, 2 cases had meningitis, 1 case had rickets, 1 case had achondroplasia and 1

case had tuberosclerosis.

Conclusion: In macrocephalic patients, a well-performed clinical evaluation will
allow performing necessary tests, avoidance from those not necessary and finding out of the
actual etiology, providing proper decision for the patient. We have not encountered with the
fact that reliability of family history of macrocephaly was lower than the head circumference
measurement and the evidence that fontanel closure may be at older ages in macrocephalic
children compared to normal ones, which were among results of our study, in previously
published resources. To the best of our knowledge, our study is the first study investigating
the condition we call relative macrocephaly. Prevalence of relative macrocephaly is as
almost same as that of absolute macrocephaly. In vast majority of cases with relative
macrocephaly, head enlarged despite of prevention of height increase. This suggests the idea
“absolute macrocephaly would occur if height had sufficiently increased”. Prevalence of
learning disability and developmental delay in relative macrocephaly are similar to those of
absolute macrocephaly. Relative macrocephaly may be a characteristic of a disease that
requires attention, as in absolute macrocephaly. We think that conduction of studies
regarding familial, idiopathic and relative macrocephaly and increasing knowledge of
pediatricians about macrocephaly are required.

Keywords: Absolute Macrocephaly, Relative Macrocephaly, Familial Macrocephaly,

Growth Retardation, Developmental Delay, Fontanel
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1. GIRIS VE AMAC

Hastalik belirtileri olmayan, beraberinde takvim yasina uygun bir viicut biiyiimesi,
fizyolojik olgunlagma, ruh ve zihin gelisimi gosteren ¢cocuk, saglikli ¢ocuk olarak tanimlanir.
Cocukta sagligi bozan durumlar biiyiime ve gelismeyi yavaslatir, durdurur ya da normalden

saptirir.

Saglik durumunun devaminin saglanmasi, hastalik, sakatlik ve 6liimlerin azaltilmasi
ve Onlenmesi i¢in ¢ocuklarin gelisimlerinin izlenmesi, temel saglik hizmetlerinden birisidir.
Biiyiime ve gelismenin, diizenli ve yakin takibi ile bozukluklarin erkenden tespit edilmesi
amaciyla, bas ¢evresi (BC), viicut agirligi, boy uzunlugu basta olmak tizere cesitli dl¢timler
yapilir. Bu dl¢limlerin normal olup olmadigini anlamak i¢in, bulunan1 normal degerlerle

karsilagtirmak gerekir. Bunun icin yasa ve cinsiyete gore olusturulmus egriler kullanilir.

BC, yas ve cinsiyet dikkate alinmak sartiyla, alg1 islevleri, kafa i¢i ve beyin hacmi
ile yakindan iligkilidir. Bu sebeple BC’nin normalden daha fazla veya daha az biiyimesinin
erken tespiti ¢ok Onemlidir. BC’nin yas, cins ve irka gore degerlendirildiginde; bazi
kaynaklara gore %95 (Daymont ve ark 2012, Biswas ve ark 2016), baz1 kaynaklara gore
%98 (Delmonaco ve ark 2011, Sniderman 2010, Ozcan ve ark 2000), baz1 kaynaklara gore
%97 cizgisinin lizerinde olmasina (Neyzi ve Ertugrul 2010, Orru ve ark 2017, Allanson ve
ark 2009, Oztiirk ve Serin 2020) veya 2 standart sapmadan daha biiyiik olmasina (Pin™a-
Garza ve James 2019) gergek biiyiik baslilik (BB) (makrosefali) denir. Nispi BB kavrami ise
BC ylizdesinin, boy yiizdesinden fazla oldugu durumlar i¢in kullanilabilmektedir (Allanson
ve ark 2009).

Beyin karinciklarinda fazla miktarda beyin omurilik sivisinin (BOS) birikmesi
sonucu olusan hidrosefali; beyinde yer kaplayan ur, abse ve kanama gibi durumlar; Sotos
sendromu, akondroplazi gibi yap1 (anatomik) bozukluklari; Alexander ve Canavan gibi
Oziimseme (metabolik) hastaliklari; kansizlik ve rikets gibi durumlarda bag biiyiik olabilir.
Ayrica basta biiyiimeye sebep olabilen ailevi durumlarin oldugu bilinmektedir (Pin~a-Garza

ve James 2019).

BB ile ilgili arastirmalar daha ¢ok kiigiik yaslardaki vakalarda yapilmistir. Biz tiim
cocukluk yas grubunda BB tespit edilen hastalara ait 6zellikleri ortaya ¢ikarmak istedik.
Bunun i¢in Ocak 2012 -Kasim 2019 tarihleri arasinda gercek BB tanimina uyan 673, nispi
BB tanimina uyan 402 ¢ocugun dosyalarini inceleyerek geriye doniik bir ¢alisma yaptik. Bu
calismada hastalarin cinsiyet, yas, anne ve babalari arasindaki akrabalik durumu, dogum
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cevresi donem oOzellikleri, gelisim geriligi olup olmadigi, agirlik, boy ve BC degerleri, anne
ve baba BC’leri, fizik muayene bulgulari, esas tanilari, eslik eden hastaliklar, goriintiileme
bulgulari, elektroensefalografi (EEG), elektromiyografi (EMG) ile genetik tetkik ve
sonuglari incelenmistir. Calismanin bir diger amaci da, 6nceden dile getirilmemis olan nispi

BB hakkinda bilgi edinilmesidir.



2. GENEL BIiLGILER
2.1. Biiyiime, Gelisme ve Onemi

Biiyiime, viicut hacminin ve kiitlesinin artmasi anlamina gelir. Yani organizmadaki
hiicrelerin sayisinin ve biiylikliigiiniin artmasi ile ilgilidir. Gelisme ise biyolojik islevlerin
kazanilmasini anlatan bir terimdir ve hiicre ve dokularin yap1 ve bilesimindeki degisimler
sonucu olusur. Hastalik belirtileri olmayan, beraberinde takvim yasina uygun bir viicut
bliytimesi, fizyolojik olgunlasma, ruh ve zihin gelisimi gosteren ¢ocuk, saglikli ¢ocuk olarak
tanimlanir. Cocugu eriskinden ayiran en 6nemli 6zellik biiylime, gelisme ve degismenin
stirekli olmasidir. Cocukta sagligi bozan durumlar biiyiime ve gelismeyi yavaslatir, durdurur

ya da normalden saptirir (Bundak ve Neyzi 2010).

Olumsuz c¢evre kosullarmin biiylime ve gelismeyi en fazla etkiledigi donem,
biliylimenin en hizli ve dis etkilere en duyarli oldugu siit cocuklugu ve kiiciik ¢ocukluk
donemleridir. Bu yaslarda karsilagilan kotii beslenme, sik enfeksiyon gecirme gibi olumsuz

durumlar, kalic1 bozukluklarla sonuglanabilir (Bundak ve Neyzi 2010).
2.1.1. Biiyiime ve Gelismenin Izlemi

Cocuklarda biiytimenin diizenli araliklarla izlenmesi ve degerlendirilmesi, bir¢ok
hastaligin ilk belirtisi olan biiyiime ve gelismedeki gerileme ve duraklamanin erken donemde
tespit edilmesini ve gerekli onlemlerin alinmasini saglamaktadir (Fiegelman 2019). Bu
sebeple cocuklarin biiyiime ve gelisimlerinin izlenmesi, en Onemli temel saglik

hizmetlerinden biridir. (Evliyaoglu 2007).

Dogum sonras1 ilk 15 giin bebek haftada bir veya daha sik degerlendirilmelidir.
Birinci aydan 6. aya kadar ayda bir, 6. aydan 2 yasina kadar {i¢ ayda bir, 2 yasindan 6 yasina
kadar alt1 ayda bir ve 6 yasindan itibaren erigkin doneme kadar yilda bir kez her ¢gocugun

biiyiime ve gelisme yoniinden degerlendirilmesi dnerilmektedir (Bundak ve Neyzi 2010).
2.1.2. Antropometrik Olgiimler

Antropometri, insan viicudunun biilyiikliigiinii, orantilarin1 ve bilesimini belirlemek
icin, her yerde uygulanabilen, pahali ve girisimsel olmayan basit bir yontemdir. Biiylime ve
gelismenin yakin takibi ile bozukluklarin erken dénemde saptanmasi amaciyla, viicut
agirhigi, boy uzunlugu, BC, deri kiviim kalinli§i, orta kol g¢evresi gibi ¢esitli Olgiimler

kullanilmaktadir (Report of WHO Expert Comitte, 1995).



2.1.3. Bas Cevresi

Normal ¢ocuklarda BC’sinde artis beyin biiyiimesine paraleldir. Beyin biiylimesinde
azalma, bas biliylimesinde yavaslamaya veya durmaya yol agarken kafa igini genisletici
lezyonlar BC’de hizli bir artisa sebep olur. Bu sebeple, BC izlenerek bdyle sorunlar1 olan
cocuklar erken tespit edilebilir. Norveg'te yapilan bir arastirmaya gore kafa i¢inde genisletici
durumlar1 olan gocuklarin %46'sinda ilk ve esas belirti artmis BC’dir (Perera ve ark 2014).

Yas ve cinsiyet dikkate alinmak sartiyla BC, algi islevleri, kafa i¢i ve beyin hacmi
ile yakindan iligkilidir (Rollins ve ark 2010). Beyin hacminin %80-90" hayatin ilk 3 yilinda
olugsmaktadir. Bu sebeple BC nin asir1 biiyiimesinin veya normale gore daha az biiyiimesinin

erken tespiti ¢ok onemlidir (Elmali ve ark 2012).

Bas, dogum 6ncesi donemde ve dogum sonrasi ilk aylarda viicudumuzun en hizl
biiyliyen boliimidiir. Dogumda, bas uzunlugunun boy uzunluguna orami Y4’tiir. Yas
ilerledikge bu oran azalir. Bu sebeple bas, yenidogan ve siit cocuklarinda goreceli biiyiiktiir

(Bundak ve Neyzi 2010).

Hayatin ilk 2 yili beyin biiyiimesinin en hizli oldugu dénemdir. Miadinda dogan
bebeklerde BC dogumda 32 ile 37 cm arasinda degismekte olup, hayatin ilk birka¢ ayinda
haftada yaklasik 0,4 cm artmaktadir (Pirozzi ve ark 2018). BC dogumda 35 cm, 3. ayda
yaklasik 40,5 cm, 6.ayda 43 cm ve 12.ayda 46 cm’dir. Bag biiylimesi ilerleyen yillarda daha
yavastir (Neyzi ve Ertugrul 2010).

Tim tlkelerdeki veya etnik gruplardaki ¢ocuklar i¢in tek bir bas ¢evresi standardi
kullanmak uygun olmayabilir. Cesitli ¢alismalardan elde edilen ortalama BC’yi Diinya
Saglk Orgiitii (DSO) referans standartlar1 ile karsilastiran bir calisma, belirli ulusal veya
etnik gruplardaki ortalama BC’nin DSO'niin ortalamalarindan oldukca farkli oldugunu
ortaya koymustur. Bu durum mikrosefali veya makrosefali tanisin1 etkiler (Drutz 2020).
Mesela Pirozzi ve ark., erigkinlerde ortalama BC’nin normal degerlerinin kadinlarda 52 ile
58 cm arasinda ve erkeklerde ise 52,5 ile 58,5 cm arasinda oldugunu belirtmistir (Pirozzi ve
ark 2018). Ote yandan iilkemizde yapilan bir galismada eriskin yas olarak kabul edilebilecek
olan 18,5 yasinda erkeklerde normal BC smirlar1 54,2-57,4 cm, kadinlarda 53,5-57,4 cm
bulunmustur (Uygun ve ark 2019).



2.1.4. Bas Cevresinin Olgiilmesi

Baz1 kaynaklarda BC’nin bagin 6n ve arkasindaki en ¢ikintili noktalardan esnek
olmayan bir mezura gegirilerek 6l¢iilmesi Onerilirken, bazi kaynaklarda ise basin en genis

gevresinin 6l¢limii tavsiye edilmektedir. (Elmali ve ark 2012, Pin’a-Garza ve James 2019).
2.1.5. Diinya’da Bas Cevresi Calismalari

Boy, agirlik ve BC, biiyiimenin degerlendirilmesinde en sik kullanilan dlglimlerdir
ve diinya genelinde kullanilan ¢esitli bliylime egrileri mevcuttur (Gokgay ve ark 2008).
Amerika Birlesik Devletleri (ABD) Ulusal Saglik Istatistikleri Merkezi (NCHS) 1970’lerde,
ABD’li ¢ocuklarda yapilan dl¢timlerle biiylime egrileri olusturmustur. Daha sonra 2000
yilinda NHANES III (National Health and Nutrition Examination Survey, Ulusal Saglik ve
Beslenme Arastirmasi) verileri toplanarak Hastalik Kontrol ve Onleme Merkezleri (Centers
for Disease Control and Prevention, CDC) biiylime kartlari yayinlanmistir (Grummer-
Strawn ve ark 2010). 2006 yilinda Diinya Saglk Orgiitii (DSO) tarafindan Brezilya, Gana,
Umman, Hindistan, Norveg, ABD’deki ¢ocuklarda yapilan 6l¢iimlerin bir araya getirilmesi
ile olusturulan, bircok iilkede kabul goren uluslararasi biiylime egrileri yayinlanmistir

(Rollins ve ark 2010).

CDC biiyiime cizelgeleri 36 aydan kiigiik ¢ocuklar i¢in ve DSO biiyiime ¢izelgeleri

ise 60 aydan kiigiik cocuklar igin BC egrilerini igermektedir (Grummer-Strawn ve ark 2010).
2.1.6. Tiirkiye’de Bas Cevresi Ile Ilgili Calismalar

1960 yilinda Soysal ve arkadaslari tarafindan, 0-8 yas arasi iist simf Istanbul
cocuklarinda, tilkemizde ilk kez boy ve agirlik icin yiizde ¢izgileri belirlendi. Neyzi ve
arkadaslan tarafindan, 1950-1960 yillarinda Istanbul’da dogmus cocuklarm antropometrik
degerleri ve biiyiime egrileri olusturuldu (Duyar 2010). 2015 yilinda yayinlanmis bir ¢calisma
ile dogumdan 18 yasina kadar olan ¢ocuklar i¢gin bu biiylime egrileri yenilenmistir (Neyzi ve
ark 2015).

1983 yilinda Yalaz ve arkadaslar tarafindan, Ankara’da ikamet eden, 15 giin ile 6
yas arasindaki ¢ocuklarda bas ve goglis gevresi, viicut agirligi ve boy olgiimleri yapilmistir

(Duyar 2010). Diger ¢alismalar sdyle belirtilebilir:

1- Akinci ve arkadaslar bir yasindan kiiciik ¢cocuklarda boy, viicut agirligi ve BC

biiylimelerini incelemistir (Akinci ve ark 2001).



2- Malatya’da 2001 yilinda gergeklestirilmis bir ¢calismada 6-12 yas ¢ocuklar i¢in
BC egrileri ortaya konmustur (Karabiber ve ark 2001).

3- Ankara’da 2006 yilinda, Alasulu ve arkadaslar tarafindan 0-2 yas arasindaki
cocuklarda BC egrileri olusturulmustur (Alasulu ve ark 2006).

4- Kayseri’de 0-84 ay arasindaki ¢cocuklarda BC degerlerinin ortaya kondugu bir
caligma yayinlanmistir. (Elmali ve ark 2012).

5- Kara ve arkadaslan tarafindan Kocaeli’'nde 5-18 yas ¢ocuklarda BC biiyiime
egrileri tespit edilerek yaymlanmigtir (Kara ve ark 2016).

6- 2013 yilinda Siindiis Uygun’un yaptig1 bir ¢alismada, Konya bolgesindeki 0-18
yas arasi ¢ocuklar i¢in BC egrileri ortaya konmustur (Uygun ve ark 2019).

2.2. Bityiik Bashhk (Makrosefali)

BC’nin yas, cins ve irka gore degerlendirildiginde; bazi kaynaklara gore %95
(Daymont ve ark 2012, Biswas ve ark 2016), baz1 kaynaklara gore %98 (Delmonaco ve ark
2011, Sniderman 2010, Ozcan ve ark 2000), baz1 kaynaklara gore %97 ¢izgisinin {izerinde
olmasina (Neyzi ve ark 2010, Orru ve ark 2017, Allanson ve ark 2009, Oztiirk ve Serin 2020)

veya 2 standart sapmadan daha biiyiik olmasina (Pin’a-Garza ve James 2019) BB denir.

BB mutlaka hastalik oldugu anlamina gelmez. Ciinkii saglikli bireylerin %2 sinde
BB goriiliir. BB olan ¢ocuklarin cogu normaldir ve genellikle ailevi bir ge¢is goriilmektedir.
Ancak BB’ye sebep olabilen normal olmayan durumlar da g6z ard1 edilmemelidir. BB tespit

edildiginde mutlaka anne ve babanin BC’si 6l¢iilmelidir (Pin’a-Garza ve James 2019).

Nispi BB, BC yiizdesinin, boy yiizdesinden fazla oldugu durumlar igin
kullanilabilmektedir (Allanson ve ark 2009).

2.2.1. Biiyiik Bashhik Sebepleri

Bas; kafatasi derisi, kafatasi ile kafa i¢i yapilar (beyin dokusu, beyin omurilik sivisi
(BOS) ve kan damarlar1)’dan olusur. Beyin dokusu, sinir ve glia hiicrelerinden olusur. Sinir
hiicrelerinin sayisi1 yaklasik 100 milyardir. Glial hiicreler (oligodendrositler, astrositler,
ependimal hiicreler ve mikroglia), sinir hiicrelerinden 10-50 kat daha fazla sayida olabilir.
Bununla birlikte beyin agirhiginin %77-78'ini su, geri kalanin ¢ogunu yag (%10) ve
proteinler (%8) olusturur. Beyinde, sinir hiicrelerinin sayisinda ve/veya sivi igerigindeki artis
beyin boyutunun anlamli sekilde artmasina sebep olabilmektedir (Williams ve ark 2008).
Cocuklarda BB’ nin baglica sebepleri Tablo 2.1°de goziikmektedir.



Tablo 2.1. Baglica BB Sebepleri (Boom 2020, Pin’a-Garza ve James 2019).

1-Artmis kafa ici BOS

Hidrosefali

Iyicil araknoid alt1 genisleme

Hidranensefali

Koroid pleksus papillomu

Porensefali

2-Megalensefali

Anatomik megalensefali

Tyicil ailevi BB

Akondroplazi

Sotos sendromu

Sinir-deri hastaliklar1 (Nérofibromatozis, tuberosklerozis, Ito’nun hipomelanozisi, Sturge- Weber sendromu,
Klippel-Trenaunay-Weber sendromu, bazal hiicreli neviis sendromu, epidermal neviis sendromu)

PTEN hamartom sendromlari (Cowden sendromu, Bannayan-Riley-Ruvalcaba sendromu)

Gevrek X sendromu

Oziimseme ile ilgili megalensefali

Alexander hastalig1

Canavan hastalig1

Gangliosidozlar

Globoid 16kodistrofi (Krabbe hastalig)

Glutarik asidiiri 1. Tur

Megalensefalik kistik 16koensefalopati

Mukopolisakkaridozlar

3-Artmis kemik

Kansizlik

Kleidokraniyal dizostozis

Kraniyometafizial displazi

Osteogenezis imperfekta

Osteopetrozis

Ragitizm

Coklu epifiz displazisi

Hiperfosfatazya

4-Artmis kan

Kanama

Arteriovendz olusum bozuklugu

5-Kitle

Kafa igi ur

Kafa i¢i abse

Kafa ici kist




2.2.1.1 Artmus Kafa I¢ci BOS

2.2.1.1.1 Hidrosefali

Hidrosefali, asir1 miktarda BOS’un beyin karinciklarinda birikmesidir. Siklig
tahmini olarak 10000 dogumda 1-32 arasinda degismektedir. Genellikle dogumda
hidrosefalinin goriildiigii, sebep olabilecek dis bir etkenin olmadig:1 hidrosefali, dogustan
hidrosefali olarak adlandirilmaktadir. Kanama, enfeksiyon ve ura ikincil gelisen
hidrosefaliye ise edinilmis hidrosefali denmektedir. Anne karninda gelisen kanama ve
enfeksiyon durumlari dogustan hidrosefaliye sebep olabilmektedir. Hidrosefali, karinciklar
ve araknoid alt1 bosluk arasinda BOS gecisinin olup olmamasina gore iletimli (komiinikan)
veya iletimsiz (nonkomiinikan) olarak siniflandirilmaktadir. EK dogustan anomalilerin
mevcut olup olmamasia bagli olarak hidrosefali, genetik¢iler tarafindan sendromik ve
sendromik olmayan seklinde isimlendirilmistir (Tully ve Dobyns 2014). Hidrosefali,
dogumda KIB artisinin oldugu BB’nin esas sebebidir (Pin’a-Garza ve James 2019).

Hidrosefali normal beyin yapisina etki eden bir dis olayin sonucu olabilir. Bu dis olay
belirlenebilen bir klinik veya molekiiler sendrom olabildigi gibi, sebebi bilinmiyor da
olabilir. 411 hidrosefalili bebegin incelenmesinde, 175’ine dogrulanmis veya siiphe edilen
bir dis etkenin (en ¢ok sebep giinsiizlige bagli karincik i¢i kanama) yol actigi tespit
edilmistir. Kalan 236 vakada belirgin bir sebep bulunamamistir. Ancak bunlarin 28’inde
belirlenebilen bir genetik sendrom gésterilmistir (Tully ve Dobyns 2014). Asagidaki baslica
hidrosefali sebepleri gosterilmistir (Tablo 2.2).

Tablo 2.2. Baslica Hidrosefali Sebepleri (Haridas 2020).

iletimli Hidrosefali

Emilimde kalic1 bozulma:

Birincil dogustan hidrosefali

Bozulmus beyin

Gelisimle ilgili / genetik iligki

Dogum Oncesi ikincil gelisen hidrosefali

Kanama sonrasi

Enfeksiyon sonrast

Dogum sonrasi ikincil gelisen hidrosefali

Ginsiizliikle iligkili

Kanama sonrasi

Enfeksiyon sonrasi




Tablo 2.2. Baglica Hidrosefali Sebepleri (Haridas 2020) (Devami).

Toplardamar tikanikligi: Kraniyosinostoz, akondroplazi

Toplardamar trombozu: Kalp cerrahisi sonrasi siiperior vena kava tikaniklig

Artmus salgi: Koroid pleksus papilloma / kanser

Tikayici Bir Durumun Oldugu iletimli Hidrosefali

Urlar

Karincik i¢i kanama, Akuaduktus kanalinda pihtiya veya fibrozuna (ivegen dénem) neden olur *

Ivegen dénemde karmcik ici kanamaya bagl gelisen kafa ici kistler *

Enfeksiyonlar sebebiyle olusan karincik ici Kistler

Beyin zari1 ilthabi/ beyin iltihabina ikincil gelisen tikaniklik*

Chiari 2 olusum bozuklugu

Dandy Walker olusum bozuklugu

Holoprosensefali: lobar, semilobar, alobar

Ensefalosel

Lizensefali

Hidranensefali

Gegici, Kiiciik Bir Iletim Bileseni Olan Tikayic1 Hidrosefali

Grup 2 ile ayni, subakut veya geg¢ faz (birincil olaydan en az birkac ay sonra: Enfeksiyon, kanama) *

Biiyiik araknoid kistler

Kromozomal anormallikler, sendromik, genetik:

X-bagiml hidrosefali (siklikla aqueaduktal darlik)

Osteogenesis imperfekta

Kraniofasiyal ssendromik hastaliklar

Oziimseme ile ilgili kalitsal hastaligin bir parcast:

Hurler's hastaligi (MPS T1)

Akondroplazi

Saf Tikayic1 Hidrosefali

Tan1 aninda kanama kanit1 olmayan kafa ici kistler

Radyolojik olarak belirgin akuaduktal stenozuna bagh triventrikiiler hidrosefali

Akuaduktal membran tikanmasi

Foramen Monro atrezisine bagli olusan bakisimsiz hidrosefali

4. karmncik ¢ikiglarinin tikanmasi (Klippel Feil sendromu gibi)




2.2.1.1.1.1 iletimli Hidrosefaliler
BOS'un fonksiyonel tikanikliginin karincik genislemesine yol agmasi ile olusur.

[letimli hidrosefalinin bir kistm sebepleri asagida belirtilmistir.
2.2.1.1.1.1.1. Arnold Chiari Olusum Bozuklugu

Beyin sap1 ve beyincigin ortak anatomik bi¢im bozukluguna sahip gesitli patolojileri
igerir. Arnold Chiari tip 1 en az ciddi tiptir ve genellikle yetiskinlikte goriiliir. Hidrosefali az
goriilir ve syringomiyeli siklikla bulunur. Beyincigin foramen magnumdan omurilik
kanalina dogru 5 mm ve daha fazla fitiklagmasi sonucu olusur. Tip 2°de en sik goriilen tiptir
ve vakalarin %70’inde hidrosefali vardir. Beyincik yarim kiireleri ve inferior vermis beyin
sap1 ve 4. karincikla birlikte omurilik kanalina dogru kaymustir. Akuadukt ve 4. Karincik
uzamustir. Siklikla spina bifida, beyin, omurilik ve memingeal anormallikleri vardir. Tip 3
ise nadir goriiliir. Vakalarin yarisinda Dandy-Walker bozuklugu veya Akuaduktus darligi ile
birlikte oldugu i¢in ortaya ¢ikan iletimsiz hidrosefali goriiliir. Bulbus asagi kaymistir,
beyincik fittklasmistir. Oksispital, servikal veya oksipitoservikal meninoselle birliktedir. Tip
4 ise en az goriilen ancak en siddetli tipidir. Beyincik az gelismis veya hi¢ gelismemesidir.
Ponsta giivencin gogsii gortiniisii dikkati ¢eker. Hidrosefali az goriiliir. Ayrica tip 0 ve tip

1,5 gibi farkli formlar tanimlanmistir (Mancarella ve ark 2019).

Basvuru sikayetleri arasinda dengesizlik, bas donmesi, cift gérme, elde uyusma veya
kuvvetsizlik vardir. Klinik bulgularda en sik bas agris1 olmak iizere gérme, duyma, denge
ve omurilikle ilgili durumlar goriilebilir (Isik 2013). Hidrosefali, birinci omur ile kafa taban1
arasinda birlesme, norofibromatozis gibi sinir-deri hastaliklari, akondroplazi ve biiylime
hormonu eksikligi gibi hormon hastaliklari, Klippel-Feil yap1 bozuklugu, skolyoz gibi
omurga bozukluklari, rasitizm gibi kemik mineral yetersizligi, Arnold Chiari olusum
bozukluguna eslik edebilir (Mancarella ve ark 2019). Kesin tani beyin ve boyun MR ile
konur. Ozellikle ilerleyici sinir sistemi bulgular1 olan hastalarda foramen magnumun

dekompresyonudur (Karavelioglu ve ark 2011).

Chiari malformasyonunun siklikla bulundugu kafa tabani invajinasyonunda da
(Basiller invajinasyon) hidrosefali goriilebilmektedir. Bu durum omurganin kafa tabanina
dogru uzandigi, dogustan veya edinilmis bir bozukluktur. Oksipital kemik ve {ist boyun
omurganin gelisimsel bozuklugu sonucu olusur. Kafa tabani basist ise kafatasinin
yumusamasi ile olusan edinilmis kafa taban1 invajinasyonudur (Siislii ve Higdonmez 2015).

Bu hastalik osteogenesis imperfekta, rasitizm, hiperparatiroidizm, Paget hastaligi, Hurler
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sendromu gibi hastaliklara ve travmaya ikincil gelisebilmektedir. Hastalik belirtisiz olabilir.
Sinir sistemine ait belirtilerin goriilmesinden yillar 6nce goriintiileme bulgulart tespit
edilebilmektedir. Hastaligin klinik seyir yavastir ve ilerleyen donemlerde ciddi yeni
meseleler gelisebilmektedir. Nistagmus, yiiz spazmlari, kafa siniri parezileri, piramidal yol
belirtileri, propriyoseptif eksiklikler ~ve hidrosefali vakalarinda papil 06dem
geligebilmektedir. Daha sonra gelisebilecek sinir sistemi belirtileri hareket, Oksilirme,
hapsirma veya zorlama ile artan olan oksipital bas agrisi, trigeminal nevralji, dengesizlik,
kollarda ve bacaklarda zayiflik ve mesane bozukluklaridir. Tani icin MR, BT ve radyasyonlu
grafiler kullanilir. Foramen magnumda bask1 azaltici cerrahi genellikle belirtileri hafifletir

(Pinter ve ark 2016).
2.2.1.1.1.1.2. Koroid Pleksus Papillomasi

Koroid pleksusun nadir goriilen, iyi huylu bir noroepitelyal kaynakli karmcik igi
urudur. En sik bes yasin altindaki kii¢lik ¢cocuklari etkiler. BOS un iiretiminin artmasi sonucu
KIB artis1 ve hidrosefali gelisebilir (Ahmed ve ark 2018). Kétii huylu 6zellik kazanip baska
dokulara yayilim gosterebilir. Bebeklikte ura bagh kusma, uyusukluk, huzursuzluk ve
bingildakta kabarma gibi KIB artis1 bulgulari, BB, fokal sinir sistemi islev bozuklugu
goriilebilir Goriintilleme olarak BT ve MR kullanilir (Hactyakupoglu 2019). Tedavi de
cerrahi, kanser ilaglari, 1sinla tedavi, damar embolizasyonu ve kok hiicre nakli

uygulanabilmektedir (Ahmed ve ark 2018).
2.2.1.1.1.1.3. Leptomeningeal Hastalik

Siklikla meme, akciger ve deri kanserlerine ait olan ur hiicrelerinin beyin zarlar1 ve
araknoid alt1 stviya yayilmasi sonucu olusur (Taillibert ve Chamberlain 2018). Tutulum
yerine gore radikiiler agri, bas agrist, sirt agrisi, gérme bozukluklari, ¢ift gorme, sagirlik, ruh
bozukluklari, nobetler veya kauda equina sendromu gibi farkli bulgular gelisebilir. BOS
akisinin bozulmasi ile iletimli veya iletimsiz hidrosefali gelisebilir ve bu durum bulanti,
kusma, uyku hali ve bas agrilar1 gibi belirtilere yol agabilmektedir (Nayar ve ark 2017).
MR’de tiim karincik sisteminin genisledigi goriiliir (Pin’a-Garza ve James 2019). Diger bir
tan1 yontemi de BOS incelemesidir ama bulgular1 6zgiil degildir. BOS’ un basinci, akyuvar
say1s1, protein seviyesi artmis ve glukoz seviyesi ise azalmis olarak saptanabilmektedir
(Taillibert ve Chamberlain 2018). BOS’ta ur hiicresi tespit edilmesi nadirdir ve beyin zari
biyopsisi, doku tanisi i¢in genellikle gereklidir Tedavide hidrosefali gelisenlerde sant, 151nla

tedavi, kimyasal ilaglar kullanilabilmektedir (Pin’a-Garza ve James 2019).
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2.2.1.1.1.1.4. Beyin Zan Iltihab1 (Menenjit) Sonrasi

Iletim tipi hidrosefali, bebeklik déneminde bakteri kaynakli beyin zar1 iltihabinin iyi
taninan bir yeni meselesidir (Visagan ve ark 2017). Ivegen dosnemde BOS emiliminin oldugu
bolgelerde tikaniklik gelismesi ve sonra fibrozise ugramasi sonucunda hidrosefali gelisir.
Pyojenik ve vereme bagli gelisen beyin zar iltihaplarinda hidrosefali gelisebilmektedir

(Chatterje ve Chatterje 2011).
2.2.1.1.1.1.5. Dandy-Walker Olusum Bozuklugu

Beyincik ve dordiincii karincigin gelisimini etkileyen arka cukurun en yaygin
bozuklugudur. Beyincigin vermis boliimiiniin tamamen veya kismen gelismemesi, dordiincii
karincigin kistik genislemesi ve arka ¢ukur biiyimesinden olusur. Hidrosefali, vakalarin
yaklasik yiizde 80'inde bulunur. Goriilme sikligit 100000 dogumda 6,79°dur, kiz ve
erkeklerde esittir. Vakalarin %48,6’s1 tekli vaka olarak, %24,3’l ¢oklu dogustan anomali
ile, %19,2’sinde kromozomal anomalisi ve %5,5 genetik sendrom seklinde
goriilebilmektedir. Dogustan kalp, lirogenital anomalileri ve uzuv bozukluklari ile birlikte
goriilebilmektedir. Birlikte goriildiigii en sik sinir sistemi anomalisi, korpus kallosum
anomalisidir. Birlikte goriildigii diger sinir sistemi anomalileri ise bas kiigiikligii,
holoprosensefali, karincik genislemesi ve oksipital ensefaloseldir. En sik goriilen kromozom
anomalileri Patau’s sendromu (Trizomi 13) ve Edward’s sendromudur (Trizomi 18) (Santoro
ve ark 2019). Goriintiileme yontemlerinde MR, BT ve USG’de tanida faydalidir. Ana tedavi
cerrahidir. Kist bosaltilmas1 ve sant uygulamalar1 yapilabilmektedir (Tiimtiirk ve Oktem
2013). Dandy walker varyanti terimi, Dandy Walker olusum bozuklugunun bir alt kiimesi
olarak siiflandirilir. Dandy Walker olusum bozuklugunun daha az siddetli bir bigimidir,

ozellikle arka ¢ukur genislemesi yoktur (Santoro ve ark 2019).

Dandy Walker bozuklugunun goriilebildigi bir sendrom, Walker Warburg
sendromudur. Otozomal ¢ekinik kalitilan, nadir bir hastaliktir. Teshis 4 6zelligi ile akla gelir:
Dogustan kas distrofisi, diiz beyin, beyincik malformasyonu, retina degisikligi. Yan
karinciklarda genisleme ve hidrosefali, dogustan makro veya mikrosefali, gozde kolobom,
katarakt, lirogenital anomaliler, yarik dudak ve damak goriilebilecek diger 6zellikleridir.
Dogustan itibaren belirtileri goriiliir. Hidrosefali Dandy Walker bozukluguna veya akuadukt
darligina bagli olarak gelisebilir. Hastalarin ¢ogu solunum yetmezligi, zatiirre, nobetler,
viicut 1s1s1 yiiksekligi ve kalp karincik fibrilasyonu sebebiyle yasamin ilk ii¢ yilinda
kaybedilir (Kose ve ark 2013).
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2.2.1.1.1.1.6. Holoprosensefali

Anne kanindaki gelisim siirecinde 6n beynin tam olarak béliinememesi sonucu ortaya
¢ikan ve On orta hat yapilarinin olusumunu etkileyen gelisimsel bir bozukluktur. Vakalarin
%80’inde belirgin orta hat bozukluklar1 bulunurken, %20’sinde yiiz goriinlimii normaldir.
Agir holoprozensefalide, tek bir goz (siklopi) ve tek burun deligi (sebosefali), burnun
gozlerin ortasinda yer almasi (etmosefali), premaksillanin agenezi ve yilizde dismorfik
bulgular saptanirken, daha hafif olgularda ise mikrosefali, 6grenme giicligii, gozle ilgili
hipotelorizm, dudak-damak yarigi ve tek maksiller santral kesici dis gozlenen bulgular
arasindadir (Erdil ve ark 2014). Bu hastalarda gelisme geriligi, ndbetler, hidrosefali, noéral
tip bozukluklari, hipotalamus ve beyin sapt fonksiyon bozukluklari, hipofiz bezinin
fonksiyon bozuklugu, kisa boy, beslenme yetersizligi, beslenme zorlugu, asir1 barsak gazi,

aspirasyon pnomonisi ve uyku diizensizlikleri goriilebilir (Solomon ve ark 2013).
2.2.1.1.1.1.7. Hidranensefali

Hidranensefali, serebral hemisferlerin yerine serebrospinal sivi ve debris ile dolu ince
membrandz bir kesenin gectigi bir merkezi sinir sistemi bozuklugudur. Yaklasik 10.000
dogumda 1 ortaya ¢ikan nadir bir durumdur. Hidranensefalinin kesin nedeni net degildir. I¢
karotid veya orta beyin atardamarlarinin supraklinoid segmentlerinin tikanmasi sonucu
olusan enfarktiis, 16komalazi, yaygin hipoksik-iskemik beyin nekrozu, fetal donemde
gecirilen konjenital toksoplazmoz, sitomegaloviriis ve herpes simpleks enfeksiyonlarina
bagli beyin dokusunun yikimi ve Olen ikizden salgilanan embolik veya tromboplastik
maddeler sebebiyle hayatta kalan ikizde beyin dokusunun sivilasmasi sonucunda
olusabilecegi ileri stiriilmiistiir (Gentry ve Connell 2013). Beyin yarim kiirelerini tamami ya
da tamamina yakini yoktur. Orta beyin, beyincik, talamus, bazal ganglionlar ve koroid
pleksus genellikle etkilenmemistir. Hastalar ¢ogunlukla anne karninda Oliir. Hayatta
kalanlarda 6liim, genellikle yasamin ilk yilinda olur. Literatiirde 32 yasina kadar yasamis
olgu bildirilmistir. Biiyiime geriligi, direncli nobetler, spastik dipleji ve solunum yolu
enfeksiyonlar1 goriiliir ve sik 6liim sebepleridir. Tan1 da MR, BT ve USG kullanilir (Pavone

ve ark 2014).
2.2.1.1.1.1.8. Akondroplazi

Iskelet displazisinin en sik goriilen seklidir. Otozomal baskin gecislidir ve hastaliga

sebep olan fibroblast biiylime faktorii reseptorii 3 genindeki (FGFR3) bir gen degisimi
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gosterilmigstir. Ayrica yeni gen degisimleri tanimlanmistir (Daugherty ve ark 2017). Uzun
kemiklerde kisalma, uzuvlarin viicuda yakin kisimlarinda kisalik, BB, omur kemigi
degisiklikleri, orta yliz bolgesinin diiz olmasi ve alinda ¢ikintinin oldugu yiiz sekli, sagirlik
ve foramen magnum daralma ile kendini gdsteren, en yaygin ciicelik seklidir (Ornitz ve
Leggeai-Mallet 2017). Cogu dogumda tan1 alsa da bazi olgular kiigiik bebeklik doneminde
tan1 alabilmektedir. Foramen magnumun daralmasi sonucu gelisen beyin sapi1 sikigmasi
sebebiyle, uzun siireli sinir sistemi islev bozuklugu, ani bebek o6liim oraninda artis,
hidrosefali ve uykuda solunum durmasi gibi sinir sistemine ait yeni meselelerin sikligi
artmistir. Bunlar genellikle yagamin ilk birkag ayinda ortaya ¢ikar ve siklikla hizla artan BC,
on bingildak kabarikligi, huzursuzluk, terleme, refleks artist ve klonus ile ortaya c¢ikar

(Krakow 2015).
2.2.1.1.1.1.9. Noral Tiip Defekti

Meningomiyeloselli cocuklarin ¢ogunda hidrosefali vardir ve bu durum, BOS’un 4.
karinciktan ¢ikisini ve/veya arka fossadan akmasini engelleyen Chiari 2 olusum
bozukluguna baglh gelisir. Ek olarak, siklikla akuaduktal darlikta vardir. Meningomiyelosel
iligkili hidrosefali, hem tikayici hem de iletisimli olma egilimindedir. Ensefalosel ise, beyin
ve/veya beyin zarlariin kafatasindaki bir sonucu fitiklastigi, nispeten yaygin bir bagka noral
tiip defektidir. Oksipital ensefaloseli olan bireylerin yaklasik % 50'sinde hidrosefali goriiliir
(Haridas 2020).

2.2.1.1.1.1.10. Kanama sonrasi

Karinciklar i¢ine kanama 6zellikle giinsliz dogan bebeklerde goriiliir. Yaralanma,
oksijensiz kalma, kanama bozuklugu sonrasi gelisebilir (Merhar ve Thomas 2019). Olusan
pthtilar araknoid graniilasyonlar i¢indeki damarlar: tikayabilir ve BOS emilimini bozabilir.
Ayrica kanin pargalanma iirlinleri, fibrozis ve glial hiicre yikimina sebep olur ve kimyasal
bir araknoidit gelisir. Daha sonra araknoid alt1 boslugu tamamen tikayan ve BOS akigin
daha da bozan yapisiklar gelisebilir. Karinciklar genisler ve hidrosefali olusur. (Ellenbogen
ve ark. 2016).

2.2.1.1.1.1.11 Kafa I¢i Kist

Kafa ici kistlere bagli BB gelisebilmektedir. Norvegte yapilan bir caligmada
vakalarin %10’unda kafa ici kist bildirilmistir (Zahl ve Wester 2008). Giiney Kore’de kafa
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ici kist sebebiyle opere edilen ¢ocuklarda yapilan bir ¢aligmada ise vakalarin %19’unda BB

oldugu saptanmistir (Lee ve Ra 2012).
2.2.1.1.1.2. iletimsiz Hidrosefaliler

Araknoid alt1 bosluga girmeden 6nce, BOS‘un akis yolunun tikanmasi karincik
geniglemesine ve hidrosefaliye sebep olur. (Tully ve Dobyns 2014). Anne karnindaki

bebeklerde goriilen hidrosefalinin en yaygin seklidir.

2.2.1.1.1.2.1. Sylvius Kanah Darhg

Uglincii ve dordiincti karinciklar arasindaki karincik sisteminin en dar kismi olan
Sylvius kanalinda BOS un akiginin engellenmesiyle anne karninda iletimsiz hidrosefali
olusur (Emery ve ark 2015). Dogustan veya edinilmis olabilir. Hastalarin yaklasik dortte
ticiinde bozuklugun sebebi bilinmemektedir. Genetik faktorler, bakteri ve virlis
enfeksiyonlari, kanama, merkezi sinir sistemi olusum bozukluklar1 diger baslica sebeplerdir
(Spennato ve ark 2013). Hidrosefali ve BB dogumda bulunur. Alin egrilir, kafa derisi
damarlar1 genisler, kafa kemikleri arasi genisge ayrilir ve bingildaklar genis ve kabariktir.
Gozlerde batan glines manzarasi ve 6. kafa sinir felci goriilebilir (Pin’a-Garza ve James
2019). USG’de Dandy-walker anomalisi, Chiari-2 malformasyonu, korpus kallosumun
yoklugu, holoprosensefali gibi hidrosefali sebepleri goriilmiiyorsa Akuaduktus darlig1 akla
gelmelidir. Anne karninda yapilan MR’de 4. karmcigin normal olmasi ve Silvius kanalinin
olmamasi ile birlikte olan hidrosefalide Akuaduktus darligi tanis1 diisiiniilebilir. Dogum
sonrasi c¢ekilen BT tanida faydali olabilir. Tedavi, sant veya agizlastirma gibi BOS un

karmcik sistemi disina akisinin saglandigi cerrahi yontemlerdir. (Cinalli ve ark 2011).
2.2.1.1.1.2.2. Klippel-Feil Sendromu

Dogustan, boyun omur kemikleri arasinda yapismanmn oldugu bir olusum
bozuklugudur. Otozomal baskin gecen GDF 6, GDF 3 veya otozomal ¢ekinik gecen MEOX
1 genlerindeki degisim sonucu ortaya ¢iktig1 diisiiniilmektedir (Moses ve ark 2019). Kisa
boyun, ense sa¢ ¢izgisinin asag1 yerlesimi ve boyun hareketlerinin kisitlilig1 temel klinik
ozelliklerdir. Bas ve yliz asimetrileri, skolyoz, ellerde ayna hareketleri sik goriiliir. Kiirek
kemiginin asag1 yeterince inememesi sonucu bir veya iki tarafli kiirek kemigi yerlesim
bozuklugu (Sprengel bozuklugu) goriilebilir (Pin’a-Garza ve James 2019). Anne karninda,
boyun omurgasiyla ayn1 donemde gelisen i¢ kulak, kalp, bobrek gibi bazi1 organlarda gelisim
bozukluklar1 goriilebilir (Kaya ve Solmaz 2015). BOS‘un 4.karinciktan araknoid alti
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bosluga, tikaniklik sebebiyle gecememesi sonucu hidrosefali olusabilir. Bu vakalarin
%?2’sinde hidrosefali goriilmektedir (Ishida ve ark 2017). Tan1 yontemleri olarak boyun
kemikleri arasindaki yapisiklig1 gostermede direkt grafiler, grafinin tanida yetersiz kaldigi
durumlarda veya olusum bozukluklari sebebiyle beyin sap1 ya da omurilik lizerinde bas1 olup
olmadiginin tespiti icin MR kullanilir. BT kemik bozukluklarinin tespitinde faydalidir. Ug
boyutlu BT ise tanida sinirli katki saglamakla beraber kullanilabilir. Yapisiklikta degismenin
olmadig1 ve belirtisi olmayan hastada boyunla ilgili problem gelismez. Ancak belirtisi olan

hastalarda cihaz kullanimi ve cerrahi tedavileri yapilmaktadir (Kaya ve Solmaz 2015).
2.2.1.1.1.2.3. X-Gegisli Hidrosefali

L1 isimli sinir hiicresi yapisma molekiiliiyle ilgili gendeki degisiklik sonucu ortaya
cikar. Bu gen Xg28'de bulunmaktadir. Yapilan bir ¢alismada L1ICAM gen degisimi olan
hastalarin %100’tinde hidrosefali, %88’inde bagparmak bozuklugu, %98’inde piramidal yol
agenezisi/hipoplazisi, %90’inda Sylvius kanal darligr ve %68’inde korpus kallozumda
agenezi / hipoplazisi tespit edilmistir (Adle-Biassette ve ark 2013). Gen degisimi sebebiyle
Silvius kanalinda darlik olur ve hidrosefali gelisir. Kalitimla gegen hidrosefalilerin en sik
goriilenidir. Dogustan hidrosefalilerin %5’ini, erkeklerde sadece hidrosefali olarak goriilen
vakalarin %10’unu olusturur (Tully ve Dobyns 2015). Tanida molekiiler genetik testler
kullanilir. Etkilenen bebeklerde sant gereklidir. L1 genindeki degisiklikler ayrica MASA
sendromuna, X’e bagl spastik parapleji tip-1 ve X’e bagli korpus kallosum yokluguna da
yol acabilmektedir. (Pin’a-Garza ve James 2019).

2.2.1.1.1.3. Artmus Kafa ici BOS’un Diger Sebepleri
2.2.1.1.1.3.1. Araknoid Alt1 Arahgin lyicil Genislemesi

Subaraknoid boslugun iyicil genislemesi, ayn1 zamanda iyicil ekstra-aksiyal sivi,
idiyopatik eksternal hidrosefali, ekstraventrikiiler hidrosefali ve benign subdural efiizyon
olarak da adlandirilir (Kumar 2006). Cocuklar genellikle BB veya hizla artan BC sikayeti ile
getirilirler. BB goriilmemesi hastaligin olmadigi anlamina gelmez. Tipik goriintiileme
bulgusu, karmcik genislemesi olmaksizin frontal ve temporal bdlgede, araknoid alti
boslugun genis olmasidir. Sinir sistemi bulgular genellikle normaldir, bazen gelisim
basamaklarinda gegici bir gerileme goriilebilmektedir. Sebebi tam belli degildir. Araknoid

villus olgunlagsmasindaki gecikmenin yol acabilecegi ileri siiriilmiistiir (Biswas ve ark 2016).
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Cerrahi miidahale gerekmez. Bu vakalarda, hafif bir yaralanma sonucu veya yaralanma

olmaksizin, dura alt1 kanama riski artmistir (Boom 2020).
2.2.1.1.1.3.2. Porensefali

Dogum oncesi veya dogum civar1 gelisen enfarktiis veya kanamaya bagli olarak
beyin yari kiiresindeki hasar sonucu olusur. Olusan kist i¢indeki basing ¢cogu kez artarak,
cevre dokuda basi olusturup, bas biiyimesine yol acar. Hastalarin ¢ogu bebeklik ve kiiclik
cocukluk doneminde kaybedilir. Tanida BT veya MR kullanilir. Gerekli hastalarda kist i¢in
sant uygulanir. Dogustan orta hat porensefalisi; hidrosefali, sa¢ dokiilmesi, pariyetal bolgede
ensefalosel ve beynin arka bolgesinde orta hat kusurundan olusan, agir zeka geriligi ve
korliigiin oldugu 6zel bir olusum bozuklugudur. On beynin iki ayr1 yarim kiireye boliinmiis

olmasindan dolay1 holoprozensefaliden ayrilir (Pin’a-Garza ve James 2019).
2.2.1.2. Megalensefali

Beynin, biiyiikliigiiniin veya agirliginin yasa bagl ortalamanin {izerinde iki standart
sapmadan daha biiylik olmasi olarak tanimlanir. Megalensefali yapr ile ilgili (anatomik) veya
oziimseme (metabolik) ile ilgili durumlardan kaynaklanabilir. Oziimseme ile ilgili
megalensefali, normal olmayan metabolitlerin birikmesine sebep olan bir¢ok hastaligi
kapsarken, yap1 ile ilgili 6ziimseme bozuklugu olmaksizin boyut ve/veya hiicre sayisindaki
artisa baghdir. Her iki megalensefali formunun olugmasina sebep olan genetik durumlar

vardir (Winden ve ark 2017).
2.2.1.2.1. Yapu ile flgili (Anatomik) Megalensefaliler
2.2.1.2.1.1 Tyicil Ailevi Biiyiik Baghlik

Iyicil ailevi BB oldukga sik gériilen bir durumdur. Otozomal baskin bir ailevi gegis
gosteren bu durumda ailede en az bir kiside BC ylizde 97 nin iizerindedir. Cocugun klinik
bulgular1 tamamen normaldir. USG veya BT ile bu ¢ocuklarda hafif-orta karmcik

genislemesi sik rastlanan, ancak klinik 6nemi olmayan bir bulgudur (Neyzi ve ark 2010).
2.2.1.2.1.2. Akondroplazi ile Birlikte Megalensefali

Hidrosefali kisminda bahsedilmistir.
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2.2.1.2.1.3. Devlik Ile Birlikte Megalensefali (Sotos Sendromu, Dev Beyin)

Vakalarinin ¢ogu tek vaka olarak gorilmekle birlikte NSD-1 (nuclear receptor-
binding SET domain protein 1), NSD-2 ve NSD-3 genlerinde degisim tanimlamistir. Alin
cikiklig1, hipertelorizm, telekantus, kemerli burun, diisiik diizeyde palpebral fissur, yiiksek
damak, asir1 biiytime, ileri kemik yas1 ve 6grenme giigliigii gibi klinik bulgular goriilebilir.
Ayrica davranigsal problemler, dogustan kalp bozukluklari, yenidogan sariligi, bobrek
bozukluklari, skolyoz, c¢esitli uzuv bozukluklari ve nobetler de eslik edebilmektedir
(Tiirkugar ve ark 2014). Dogumda BB vardir (Kenny ve ark 2011). Goriintiillemede karincik

genislemesi, korpus kallosumda incelme gibi durumlar goriilebilir (Aslan ve ark 2014).
2.2.1.2.1.4. Sinir-Deri Hastaliklar1

Hem deri hem de sinir sistemini etkileyen ve fakomatoz ismi de verilen hastaliklardir.
Bunlar i¢inde BB goriildiigli hastaliklar nérofibromatozis, tliberosklerozis, inkontinentia
pigmenti, epidermal neviis sendromu, Sturge-Weber sendromu, Klippel-Trenaunay-Weber
sendromu, bazal hiicreli neviis sendromu, Ito’nun hipomelanozisidir (Pin’a-Garza ve James

2019, Boom 2020).
2.2.1.2.1.4.1. Epidermal Neviis Sendromu (Linear nevus sebaseus sendromu)

Epidermiste ¢izgi seklinde benler ve buna eslik eden sinir sistemi, goz, iskelet sistemi
ve agiz boslugu bozukluklarinin oldugu bir hastaliktir. Sebebi tam olarak bilinmemektedir.
Nadir gortiliir ve 1000 dogumda bir siklikta goriiliir. Tek vaka olarak goriilmesine ragmen
ailevi vakalar bildirilmistir. Daha az olarak da kalp ve idrar yollariyla ilgili bozukluklar
goriilebilir (Kafadar ve ark 2013). Sinir sistemi tutulumunun en yaygin belirtileri sara,
ogrenme glicliigli, sagirlik ve hareket bozukluklaridir. Daha az siklikta, neviisle ayni tarafta

yiizde hemihipertrofi ve karsi tarafta ise hemiparezi goriilebilir (Adams ve ark 2011).
2.2.1.2.1.4.2. ito’nun Hipomelanozu

Govde, bas veya uzuvlarda pigmentin azalmis oldugu ¢izgiler ve kivrimlarin
goriildiigii bir hastaliktir. Bu bulgular dogumda, bebeklik veya c¢ocuklukta meydana
gelebilir, izole veya yaygin, tek veya cift tarafli olabilir (Bodemer 2013). Cogu vaka tek vaka
olarak goriilmekle beraber ¢esitli kromozom bozukluklar1 tanimlanmistir (Pin’a-Garza ve
James 2019). Merkezi sinir sistemi, kafatasi, sag, gozler, kas-iskelet bozukluklar1 siklikla

goriiliir. Zihin ve motor iglevlerde gecikme, bas kiiciikliigii ve biliyilikliigii, sara, ataksi, dikkat
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eksikligi ve asir1 hareketlilik bozuklugu ve otizm spektrum bozuklugu gibi davranis

bozukluklari sik goriilen sinir sistemi bulgularidir (Pavone ve ark 2015).
2.2.1.2.1.4.3. Norofibromatozis

Norofibromatoz tip 1(NF1), NF 1 genindeki degisikliklerle karakterize, otozomal
baskin kalitilan bir bozukluktur. Hastalarin yaklagik yaris1 bilinen bir aile dykiisii olmadan
tek vaka olarak gelisir. 6’dan daha fazla café-au-lait lekelerinin varligi, koltuk alt1 veya kasik
bolgesinde ¢il olmasi, Lisch yumrulari, kemigin Kkarakteristik lezyonlari, optik yol
gliomalari, cildin veya sinirinin ndrofibromlar1 ve birinci derece akraba Oykiisii gibi
bulgulardan 2 ya da daha fazla olmasi ile tan1 konur. Urlar, 6grenme gii¢liikleri, BB,
hidrosefali ve nobetleri eslik edebilmektedir (Nix ve ark 2019). Bir ¢alismada NF-1’1i
hastalarin %16’sinda BB saptanmistir (Serdaroglu ve ark 2019). BB hastanin boyuna gore
nispi bir biiyiiklik olabildigi gibi gercek BB’de olabilir. Beyin hacminde artis sebeptir.
Nadiren akuaduktus darligina bagli hidrosefali de goriilebilir. Bazi hastalarda Chiari olusum

bozukluguna rastlanir (Korf ve ark 2017).
2.2.1.2.1.4.4. Tiiberosklerozis

Tiiberosklerozis otozomal baskin gecen ve TSC1 ve TSC2 genlerindeki degisime
bagli gelisen bir hastaliktir. Siklig1 6000-10000 canli dogumda 1’dir. Hastalarin ¢ogunda
hipomelanotik makiiller ve fibroz plaklar, tipik yiiz, anjiyofibromlar ya da tirnak ¢evresinde
fibromlar gibi karakteristik deri bulgular1 goriiliir. Retinal hamartomlar, kalpte
rabdomiyomlar, bobreklerde anjiomiyolipomlar, akcigerde lenfanjiyoleiyomiyomatozis,
merkezi sinir sisteminde gliyondronal hamartomalar ya da diger adiyla kortikal tiiberler, ak
madde heterotopileri, subepandimal nodiiller ve dev hiicreli astrositomlar goriilebilmektedir

(Erol ve ark 2015). Tuberosklerozda megalensefali goriilebilmektedir (Bagkan ve ark 2015).
2.2.1.2.1.4.5. Sturge-Weber Sendromu

Sturge-Weber sendromu, GNAQ gen degisiminin oldugu, tek vaka olarak goriilen,
dogustan kendini belli eden sinir-deri hastaligidir. Siklig1 her 20.000-50.000 canli dogumda
1'dir. Yiizde giil kurusu lekesi, leptomeningeal anjiyomatoz ve glokom ile karakterizedir.
Nobetler en sik goriilen sinir sistemi belirtisidir ve tipik olarak yagamin ilk aylarinda ortaya
cikar. Glokom dogumda mevcut olabilir veya daha sonra gelisebilir. Goriintiileme ile
beyinde leptomeningeal anjiyomatozun gosterilmesi taniy1 destekler. Giil kurusu lekesi icin

lazer tedavisi, nobetleri igin ilag tedavisi, glokom igin tibbi veya cerrahi tedavi
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kullanilabilmektedir (Higueros ve ark 2017). Hastalarda BB goriilebilmektedir (Arslan ve
ark 1998).

2.2.1.2.1.4.6. Klippel-Trenaunay-Weber Sendromu

Klippel-Trenaunay-Weber sendromu, damar bozukluklari, varisler ve uzuvlarda
yumusak doku ve/veya kemik hipertrofisi ile karakterize dogustan bir bozukluktur. Sebebi
tam olarak anlasilmamustir. Tek vaka olarak ortaya ¢ikar, ancak otozomal baskin kalitim,
birkag ailevi vakaya dayanilarak 6ne siirtilmiistiir. PIK3CA gen degisikligine tiim hastalarda
olmamakla birlikte siklikla rastlanilmaktadir. Deri tutulumuna ek olarak i¢ organlar ve
merkezi sinir sistemi de etkilenebilir. Giil kurusu lekeleri olarak da bilinen kilcaldamar
hemanjiyomlar ilk ve en belirgin bulgudur. Sinir sistemi bulgular1 arasinda hidrosefali,
beyincik kalsifikasyonlari, beyin ve beyincikte hemihipertrofi, beyinde hemimegalensefali,
beyinde kiigiilme, kafa i¢i anevrizmalar, fibromiiskiiler displazi, kanama, enfarktiis, omurilik
ve beyin kavernomlari, toplardamar olusum bozukluklari, arteriyovendz bozukluklar,
nobetler, sensdrindral isitme kaybi ve belirgin sekilde biiylimiis koroid pleksuslar

bildirilmistir (Karadag ve ark 2019). Hastalarda BB goriilebilmektedir (Jacop ve ark 1998).

2.2.1.2.1.4.7. Bazal Hiicreli Neviis Sendromu (Gorlin Sendromu, Nevoid Bazal

Hiicreli Karsinom Sendromu)

Nevoid bazal hiicreli karsinom sendromu veya Gorlin sendromu olarak da
adlandirilan bazal hiicreli neviis sendromu kaburga bozukluklar1 (catal, yapisik vb.) ve avug
icinde cukurluklar, falksda kireclenme gibi Ozelliklerin oldugu, ayrica bazal hiicreli
karsinom, medulloblastoma, ovarioma, kalpte fibroma ve keratokistik dig kdkenli timor gibi
cesitli timorlere yatkinlik ile karakterize otozomal baskin kalitilan bir sinir-deri hastaligidir.
Bu hastalarda dogumda genellikle BB veya kaburga anomalileri goriiliir. Hastalarin %26,5-
80’inde BB vardir. Bir¢ogunda sant gerektiren hidrosefali bulunur. Gorlin sendromundan

sorumlu PTCH1 gen degisimidir (Fujii ve Miyashita 2014).
2.2.1.2.1.5. PTEN Hamartom Sendromlari

PTEN gen degismelerinin Cowden sendromu ve Bannayan—Riley—Ruvalcaba
sendromuna sebep oldugu gosterilmistir. Her iki sendromda bag dokusu asir1 bilyiir ve bir¢ok
kansere yatkinligi artiran ¢ok sayida hamartomlar vardir. Etkilenen hastalarda megalensefali
goriilebilmektedir. PTEN gen degisimi ayn1 zamanda otizm ve BB hastalarinda bulunan en

yaygin tek gen degisimlerinden biridir (Winden ve ark 2015). BB ile birlikte otizm veya
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ogrenme giicliigii/gelisme geriligi olan hastalarda PTEN gen incelemesi yapilmasi tavsiye

edilmistir (Mcbride ve ark 2010).
2.2.1.2.1.6. Gevrek X Sendromu

Gevrek (frajil) X Sendromu (FXS) ailevi zeka geriliginin en sik sebebidir. Tiim
zihinsel gerilik sebepleri diisiiniildiiglinde Down sendromu’ndan sonra ikinci sirada yer
almaktadir. Gevrek X sendromu her zaman tasiyici ya da etkilenmis bireylerden, sonraki
kusaga aktarilmaktadir. X kromozomunda yer alan FMRI1 geninin 5> bolgesinde
translasyona ugramayan bolgesindeki CGG tekrar sayisi artisi sebep olur. Klinik 6zellikler
cinsiyete, CGG tekrar sayisina ve metilasyon derecesine bagl olarak iiretilen gevrek X
mental retardasyon proteininin (FMRP) miktarina gore degisiklik gosterebilir. Uzun yiiz,
belirgin kulaklar ve belirgin-cikik ¢ene ile karakterize yiliz gorinimii ile birlikte
makroorsidizm gibi bulgular ergenlik doneminde ortaya ¢ikar. Ancak yenidogan doneminde
0zgiil olmayan Klinik bulgular olabilecegi akildan ¢ikarilmamalidir. Tanida farkli genetik ve
molekiiler yontemler kullanilmaktadir (Kurtoglu ve ark 2018). Yapilan bir c¢alismada
hastalarin %20’sinde ger¢ek BB tespit edilmistir (Meryash ve ark 1984).

2.2.1.2.1.7. Diger Sebepler

Kalitim bilimindeki gelismeler dnceden sebebi bilinmeyen bircok BB vakasinda
sebebin kalitim bozukluklari olabilecegini gostermistir. RAB39B gen degisimi (Woodbury-
Smith ve ark 2017), 10922923 delesyon ve duplikasyonlari (Van Bon ve ark 2011), HERC1
gen degisikligi (Utine ve ark 2017), NEFIB anormalligi (Schanze ve ark 2018) bunlardan

bazilaridir.
2.2.1.2.2. Metabolik Megalensefaliler

Birgok dogustan 6ziimseme hastaliginda madde birikimi veya beyin 6demi sebebiyle
megalensefali olusabilir. Genellikle ndbetler ve gelisim geriligi goriiliir. Oziimseme
hastaliklar1 sonucu gelisen megalensefali durumunda gocuklarin baslar1 genellikle dogumda
normaldir, BC nin genislemesi, sinir sistemi ile ilgili gerileme ve KiB artisia paralel olarak

geligir (Pin’a-Garza ve James 2019).
2.2.1.2.2.1. Alexander Hastalhig

Glial fibriller asidik protein (GFAP) genindeki degisim sebebiyle olusan beyin beyaz

madde bozuklugudur. Astrositler i¢in zararli olan Rosenthal lifleri birikir ve beyin
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myelinlesmesi bozulur. Rosenthal fibrilleri BOS akis yolunda birikerek iletimsiz
hidrosefaliye sebep olabilmektedir. Klinik seyir ve hastaligin baglangi¢ yasina gore tip 1 ve
2 olarak siniflandirilir. Tip 1 genellikle 4 yasindan once goriiliir ve nobetler, BB, biiylime ve
gelisme geriligi, inat¢1 kusma, ensefalopati ile baslar. Tip 2 de, bulbus disfonksiyonu, palatal
miyoklonus, otonom disfonksiyon gibi farkli 6zellikler vardir ve ensefalopati goriilmez
(Tavasoli ve ark 2017). Megalensefaliye veya hidrosefaliye bagli BB goriilebilir (Srivastava
ve Naidu 2019).

2.2.1.2.2.2. Canavan Hastahgi

Aspartoagilaz enzim eksikligi sonucu gelisen, otozomal ¢ekinik kalitilan nadir bir
hastaliktir. Enzim eksikligi sonucunda beyinde biriken N-asetil aspartik asit (NAA) miyelin
yapimini azaltir ve beyin Oncii hiicrelerinin 6liimiine sebep olur. Ak maddede siingerimsi
yozlasma olusur (Bayram ve ark 2012). Bu ¢ocuklar genellikle hayatin ilk birka¢ ayinda
normal gelisim gosterirler. Belirtiler bas kontroliiniin zayif oldugu saliklik, spastisite ve
reflekslerde artis seklinde baslar ve bunu gelisim geriligi izler. Diger belirti ve bulgular
arasinda ndbetler sinirlilik, uyku bozuklugu, optik atrofiye baghh gérme bozuklugu,
gastroozofageal reflii, beslenme sorunlari ve gelisememe yer alir. Hastaligin son doneminde
ise psddobulber belirtiler ve desebre durus gelisir. BB yenidogan doneminde ortaya ¢ikabilir
ve 1 yasinda hemen hemen her hastada vardir (Tan ve ark 2018). Tani, idrar, kan ve BOS’da
NAA artis1; beyin dokusunda MR’de yaygin ak madde kayb1 ve U liflerinin tutulmasi; MR
spektroskopide artmis NAA diizeyinin gosterilmesi ile konur. Tedavi, ndbetler ve spastisite

gibi belirtilerin kontrol edilmesi esasina dayanmaktadir (Incecik ve ark 2012).
2.2.1.2.2.3. Gangliosidozlar

Merkezi sinir sisteminde ve diger dokularda glikolipid birikmesine bagli olarak
gelisen, sinir sisteminde ilerleyici bozulmaya yol agan, kalitsal 6ziimseme hastaliklaridir.
GM1 gangliosidoz, B-galaktosidazin eksik aktivitesinden kaynaklanir. Bulgular, enzim
aktivitesinin diizeyi ile orantilidir (Patterson 2013). GM2 gangliosidoz 3 alt tipe ayrilir. Tay
Sachs’da HEX A genindeki gen degisiklikleri heksozaminidaz A eksikligine sebep olur.
Sandhoff hastaliginda HEX B geninde gen degisikligi bagli toplam heksozaminidaz
islevinde eksiklik ile karakterizedir. Uciincii tiirde GM2 gen degisimine bagli GM2
tetikleyici protein eksikligi goriliir her iki heksozaminidaz islevi normaldir. Klinik olarak
siddetli dengesiz yiiriiyiis, basta titreme, yiiz yap1 bozukluklar1 goriiliir. (Gtiltekin ve ark
2018). Bebeklikte baslayan Sandhoff hastaliginda 2 yasindan sonra her hastada BB’ye
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rastlanir (Beker Acay ve ark 2016). Baz tiirlerinde ganglion hiicrelerinde sfingolipid
birikimi ile sar1 benekte ‘Japon bayragi’ goriiniimii olusur. Zamanla goérme siniri
zayiflayabilir. Kesin tan1 enzim diizeyleri ile konur. Beyin MR ve BT de ak ve gri madde
tutulumunu goésteren bulgular tespit edilir (Ekici ve ark 2011). Hastaligin giiniimiizde net bir

tedavisi yoktur. Bazi gen tedavileri lizerinde ¢alisilmaktadir (Sandhoff ve Harzer 2013).
2.2.1.2.2.4. Globoid Lokodistrofi (Krabbe Hastahgy)

Krabbe hastaligi, otozomal ¢ekinik kalitilan, lizozomal bir enzim olan
galaktoserebrosidazin eksikliginden kaynaklanan sinir sisteminde yozlagsmanin oldugu bir
hastaliktir. Kiiciik ve biiylik bebek, cocuk ve erigkin tiirleri vardir. BB veya kiigiikliigii
goriilebilmektedir (Komatsuzaki ve ark 2019).

Bebeklik tiirli en sik goriilenidir ve hayatin ilk 6 ayinda ortaya ¢ikar. Bu hastalar 2
yasinda kaybedilir. Huzursuzluk, dis ortama asir1 duyarlilik, uzuvlarin sertligi ve bilinmeyen
tekrarlayici ates goriiliir ve ilerleyen donemlerde tonus artigi, uzuv bozukluklari, korlik
gelisir ve deserebre durus olusur. Tedavide, destek tedavi, gen tedavisi, substrat yerine
koyma tedavisi ve kemik iligi veya kok hiicre nakli gibi tedaviler uygulanabilmektedir
(Graziano ve Cardile 2014).

2.2.1.2.2.5. Glutarik Asidiiri 1. Tur

Otozomal ¢ekinik kalitimli, gen degisikligi sonucu glutaril-koenzim-A-dehidrogenaz
enzim eksikligi sebebiyle meydana gelen bir hastaliktir. Ilerleyici BB, hastalarin ¢ogunda
goriliir. Tedavi edilmeyen bebeklik tipinde, genellikle enfeksiyon, a¢lik veya bir fizyolojik
sikintinin uyardigi saliklik, hareket becerilerinin kaybi, beslenme zorlugu ve nébetlerin
goriildiigii ivegen ensefalopati krizi ortaya cikabilir. Ilerleyen dénemlerde bazal gangliyon
geri donilisiimsiiz etkilenir. Ayrica net bir ivegen ensefalopatik kriz olmadan, sinsi
baslangicli bazal gangliyon hasar1 olarak ta ortaya cikabilir. Tedavi edilmeyen geg
baslangighi vakalarda bas agrisi, bas donmesi, bunama ve ataksi gibi sinir sistemi
bozukluklar1 goriilebilmektedir Genetik tetkikler, fibroblast ve akyuvarda enzim
aktivitesinin azalmis oldugunun gosterilmesi ile tan1 konur. Hastalara lizin ve

triptofandanden fakir, karnitinden zengin perhiz baglanir (Larson ve Goodman 2019).
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2.2.1.2.2.6. Megalensefalik Kistik Lokoensefalopati

MLC1 ve HEPACAM gen degisimine bagli bazis1 otozomal ¢ekinik, bazisi otozomal
baskin kalitilan bir hastaliktir. Cesitli alt gruplar1 vardir. Hastalik, genellikle hafif kaba motor
gelisimde gecikme ve nobetlerle birlikte BB ile kendini gosterir. Hemen hemen tiim
hastalarda gézlenen BB dogumda olabilir, ancak daha sik olarak yasamin ilk yilinda gelisir.
Yavasca ataksi, spastisite ve bazen ekstrapiramidal bulgular belirir. Genellikle ge¢ donemde
zihinsel islevlerde hafif bir bozulma goriiliir. Tipik olarak 6n temporal ve frontopariyetal
bolgede kistler ve yasamin ilk birkag yilinda belirgin olarak saptanan ak maddede genisleme

gortliir. Bulgular i¢in destek tedaviler uygulanabilir (Knapp ve ark 2018).
2.2.1.2.2.7. Mukopolisakkaridozlar

Glikozaminoglikanlarin par¢alanmasindan sorumlu lizozomal enzimlerin eksikligine
bagli olusan hastaliklardir. Glikozaminoglikanlar, enzim eksikligi sebebiyle bu dokularda
birikir ve birgok sistem tutulur. Tip 2, X’e bagl gecis gosterirken, diger tipler otozomal
cekinik kalitilir. 11 6zel lizozomal enzimin eksiklik veya kusuru sonucu, 7 tiir
mukopolisakkaridoz gelismektedir (Khan ve ark 2017). Kaba yiiz, kisa boy, iskelet
bozukluklari, karaciger ve dalak biiytikliigii, géz tutulumu, artmis orta kulak iltihab1 veya
siniizit enfeksiyonlari, kalin cilt, solunum problemleri, kalp tutulumu, zihinsel gerilik ve
azalmig yasam siiresi goriilebilmektedir. 9. tiir disindakilerde BB goriiliir (Galimberti ve ark
2018).

2.2.1.3. Kitle Lezyonlan
2.2.1.3.1. Urlar

Beyin tiimorleri cocukluk doneminde 16semiden sonra en sik goriilen kanserlerdir.
Solid tiimorler arasinda ise en sik goriilenidir. Yas gruplari agisindan incelendiginde 1 yas
altinda ve 5-14 yas araliginda en sik goriilen gocukluk ¢ag: tiimorleri beyin tiimdrleridir ve
1-4 yas araliginda ise 16semiden sonra ikinci siray: alir. En sik beyincik yerlesimli beyin
tiimorleri karsimiza ¢ikar ve bunu frontal, temporal, parietal, oksipital bolge izler. Eriskin
beyin tiimorleri tentoryum altt bolgede yerlesmeye egilimliyken cocukluk c¢agi beyin
tiimorlerinin %50-55’1 tentoryum {istii bolgede yerlesirler. Sikliklar1 yasa gore degismekle
birlikte cocukluk doneminde en sik goriilen beyin tiimorleri, astrositomlar, medulloblastom,
ependimom, kraniofaringiom ve germ hiicreli timdrlerdir. Urun yerlesim yerine ve biiylime

hizina gore farkli klinik bulgular goriilebilir. Papil 6dem, BB, araliklarin genislemesi,
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kusma, bas agris1 gibi KiB artis1 bulgulari ile urun yayilimi ve basisina bagli nobetler,
konusma bozukluklar1 ve bazi hormon bozukluklar1 goriilmektedir (Karaaslan ve Borcek
2016). Urlar BOS fiiretiminde artisa veya BOS akis yollarinda tikaniklifa yol agarak
hidrosefaliye sebep olabilir. Tanida goriintiilleme olarak BT, MR ve bingildagi acgik
cocuklarda kafa USG kullanilir. Tedavide cerrahi, kimyasal ilag ve 1sin tedavisi

kullanilmaktadir (Hactyakuoglu ve ark 2014).

2.2.1.3.2. Apse

Beyin dokusu ve zarlarinin iltihaplanmasi sonucu olusur ve ¢ocuklarda nadir goriiliir.
Vakalarinin  %80’inde zemin hazirlayan faktorler bulunurken, yaklasik 9%20'si ise
idiyopatiktir. Zemin hazirlayici faktorler; %30-50'sinde beyne yakin bir enfeksiyon odagidir
(otitis media, mastoidit, siniizit veya orbital seliilit), %30’unda bakteriyemi ile iliskilidir
(dogustan siyanotik kalp hastaligi, pulmoner hastalik veya odontojenik enfeksiyon), %10’ u
viicudun dogal sinirlarinin bozulmasi (beyin cerrahisi veya kafa travmasi) sonucu olusurken
ve vakalarin yaklasik %10 unda bagisiklig1 baskilayici bir durum s6z konusudur (organ nakli
veya kan kanseri). Klinik ozellikler apsenin sayisina, yerlestigi bolgeye, boyutuna ve
cevredeki alanin tutulumuna ve enfeksiyondan sorumlu mikroorganizmaya baglh degisir.
Ates, bas agris1 ve sinir sistemi belirtileri vardir. Baz1 vakalarda karincik iltihab1 veya arka
cukur basisina bagli hidrosefali gelisebilir. Tanida en 6nemli tetkik goriintiilemedir. BT ve
MR tercih edilir. Tedavi i¢in hemen minidiri oldiiriictiler (Seftriakson, metronidazol,
vankomisin gibi) baslanir. Etkeni bulmak, abseyi kii¢iiltmek icin cerrahi miidahale ekseri
gerekir. En ¢ok kullanilan kafatasinda agilacak kiigiik bir delikten stereotaktik aspirasyon
yapmaktir. Absenin biiyiikligii 2,5 cm’den biiylikse ¢ikartilmasi gerekebilir (Weinberg
2018).

2.2.1.3.3. Kafa i¢i Kist

Hidrosefali kisminda bahsedilmistir.
2.2.1.4. Artmms Kan

2.2.1.4.1. Kanama Sonrasi

Hidrosefali kisminda bahsedilmistir.
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2.2.1.4.2 Galen Toplardamarinda Genisleme Bozuklugu

Beyin atardamarlarinin koroid dallar1 ve/veya baziler atardamar dallart ile
mezensefalonun genislemis toplardamarlart arasinda bir fistiiliin varlig1 sonucunda Galen
veninin genislemesi ile olusur (Meral ve ark 2011). Nadir goriilir ve fetusta beyin
arteriyovendz sistemi olusum bozukluklarinin %1'ini olusturur. Cogu vaka, yenidogan veya
bebeklik doneminde tespit edilir ve yiiksek ¢ikish kalp yetmezligi, BB, basta {ifiirliim ve
gelisme geriligi bulgular1 vardir (Michaels ve ark 2016). Beyin BT ve MR ile kalp
incelemeleri tani i¢in kullanilir. Tedavide embolizasyon kullanilmaktadir. Bu tedavi ile

birlikte hastalarin akibeti iyilesir, 6liim orani ve yeni meseleler azalir (Issa ve ark 2019).

2.2.1.5. BC’de biiyiimeye sebep olabilecek kafatasi kalinlasmasi ile ilgili

durumlar
2.2.1.5.1. Kansizhik

Dolasimdaki kirmizi kan kiitlesinin, hemoglobin konsantrasyonunun veya
hematokrit diizeyinin normal sinirin altinda olmasina kansizlik denir. Kansizlik alyuvarlarin
biiyiikliigiine ve igerdikleri hemoglobin miktarina gore siniflandirilir Kansizligin en yaygin
belirtisi yorgunluktur. Diger semptomlar arasinda nefes darligi, halsizlik, carpinti sayilabilir.
Bazi vakalarda gogiis agrisi, ritim bozukluklari, konjestif kalp yetmezIligi ve hatta miyokard
enfarktiisii gibi daha ciddi yeni meseleler gelisebilir (Broadway-Duren ve Klaassen 2013).
Kansizlik kan yapimi i¢in kemik iliginin genislemesine dolayisiyla BB’ye yol acabilir

(Pin’a-Garza ve James 2019).
2.2.1.5.2. Kleidokranial disostoz

RUNX2 genindeki degisim sonucu olusan, otozomal baskin kalitilan nadir goriilen
bir kemik gelisim bozuklugudur Bingildaklarin ge¢ kapanmasi, kpriiciik kemiginin yoklugu
veya kiiclikliigii, boy kisaligi vs. belirtilerle kendini gosterir. Bazi hastalarda BB
goriilebilmektedir (Mejia ve ark 2018).

2.2.1.5.3. Kraniyometafizial displazi

Otozomal baskin ve ¢ekinik kalitilabilen bir hastaliktir. Alnin belirgin oldugu BB,
dislerin 1yi gelismemesi ve kemik kirillganliginda artma baslica 6zelliklerdir. (Dhar ve ark

2010).
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2.2.1.5.4. Osteogenezis imperfecta

Tip 1 kollajen olusumunda etkili olan COL1A1 ve COL1A2’de gen degisimleri sik
goriiliir. Hem otozomal baskin hem de otozomal ¢ekinik kalitim goriilebilmektedir. Kirilgan
kemik yapisi, mavi sklera, isitme kaybi, BB ve kafa tabani invajinasyonu gibi sinir sistemi
bulgulari, mavi sklera ve oliimle dogrudan iligkili olan kalple ilgili yeni meseleler

goriilebilmektedir (Forlino ve Marini 2016).
2.2.1.5.5. Osteopetrozis

Osteopetrozis, osteoklastlarin olusumu veya islevlerindeki bozukluk sonucu kemik
kitlesinin arttig1, nadir goriilen bir hastaliktir. Bilinen en az 9 farkl tiirii vardir. Goriilme
siklig1 1/100000-250000 arasindadir. Otozomal ¢ekinik kalitilan tiirii, klinigi en agir olanidir
ve malin infantil osteopetrozis olarak adlandirilir. BB ve alinda ¢ikinti olmas1 hastaliga 6zgii

yiiz goriinlimiine sebep olur (Giile¢ ve ark 2014).
2.2.1.5.6. Rasitizm

Genellikle kalsiyum veya fosfatin eksikligine bagli gelisen, gelisimini
tamamlamamis kemigin mineralizasyonun bozulmasi sonucu olusan bir hastaliktir. D
vitamini, fosfor ve kalsiyumun yetersiz alimi, gen degisimleri, bobrek ve karaciger
hastaliklarina bagli D vitaminin 6ziimsenmesinin bozulmasi sonucu ortaya ¢ikabilmektedir.
Fizik muayenede pin pon topu belirtisi (kraniyotabes), bingildaklarda genisleme, alinda
belirginlesme (frontal bossing), el bileklerinde genisleme, kaburga uclarinda genisleme
(rasitik rozary), ‘O’ veya ‘X’ bacak, kifoz, Harrison olugu, kiriklar, giivercin gogsii ve dis
bozukluklari tespit edilebilir. Bazi hastalarda kalsiyum diisiikliigiine bagli nobetler ve hayati
tehdit eden kalp kas hastalig1 gelisebilmektedir (Carpenter ve ark 2017). Bir ¢alismada BB
goriilebilecegi gosterilmistir (Lee ve Lee 2019).

2.2.1.5.7. Coklu epifiz displazisi

Viicutta uzun kemiklerin epifizlerinde bozuklugun oldugu iskelet hastaligidir.
Otozomal baskin veya g¢ekinik kalitilan, 6 farkli gen degisimi gosterilmistir. Epifizlerde
diizensiz kemiklesmeye sebep olur ve eklem kikirdaginda bozulmalar goriiliir. Hastalik tipik
olarak cocukluk déneminde, bazen genglik ¢aginda ortaya ¢ikar (Anthony ve ark 2015).
KIF7 geninde degisiklik olan bir tiiriinde BB goriilebilmektedir (Ali ve ark 2012).
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2.2.2. BB’nin Degerlendirilmesi

BB’nin degerlendirmesi, ayrintili bir dykii ile birlikte ¢ocuk ve ebeveynlerin fizik
muayenelerini ve buradan elde edilen klinik bulgular dogrultusunda yapilacak diger

degerlendirmeler ile sinir sistemi goriintiilemesi ve diger tetkiklerle yapilir (Olney 2007).
2.2.2.1. Oykii

Ayrmtili alinan bir 6ykii, sinir sistemini degerlendirmenin temel tasidir. Hastanin
dogum oncesi, dogum ve dogum sonras1 0ykiisii, dogum viicut 6l¢timleri, biiyiime ve gelisim

basamaklarinin normal olup olmadig1 ve ek diger hastalik varligi mutlaka sorgulanmalidir

(Schor 2019).

Aile 6ykiisiinde BB varlig1 basta olmak tizere akrabalik, nobet gegirme, kanser, sinir-
O0ziimseme hastalig1 ve deri lezyonlar1 gibi 6zellikler ve diger sistemlere ait hastaliklar
sorgulanmalidir. Ailevi gegisli hastaliklarin gézden kagmamasi icin en az {i¢ nesil aile

hikayesinin sorgulanmasi 6nemlidir (Firth ve ark 2005).
2.2.2.2. Fizik Muayene

Fizik muayene; BC ile birlikte boy ve agirligin 6l¢giilmesi ve bingildaklarin biiyiikliik
ve yapisl, altta yatan sebep veya olast genetik sendromla ilgili ipuglarini belirlemek i¢in
genel goriiniim ve yiiz 6zellikleri, cilt ve tam sinir sistemi muayenesini icermelidir (Jones ve
Samanta 2020). Cocugun goriiniimii ve hareketleri, altta yatan bir bozuklugun varlig
hakkinda degerli bilgiler verebilmektedir (Schor 2019).

Basin sekli, bakisimli olup olmadigi incelenir. Bingildaklar ve kemikler arasi
araliklar elle muayene edilir. BC’nin izleminde énemli noktalardan biri de 6n bingildagin
degerlendirilmesidir. Bingildaklarm boyutu ve kapanma zamani kaydedilmelidir. On
bingildak genellikle 12-18. aylarda, bazen daha erken kapanir. Nadiren dogumda bingildak
kapali olabilir. On bingildagin elle muayenesi énemlidir. Cocuk sakinken ve otururken elle
muayene edilerek genislik ve gerginlik muayenesi yapilir. Normal siit ¢ocuklarinda hafif
pulsasyon olabilmektedir. On bingildagin gergin olmasi beyin zari iltihabi, hidrosefali, kafa
ici kanama gibi BB’ye sebep olabilen durumlarda goriilebilmektedir. Cokiikligi ise

cocugun susuz kaldiginin 6nemli bir gostergesidir (Neyzi ve ark 2010).

BC mutlaka olc¢iilmeli ve yasa ve cinsiyete gore standart bir egri iizerinde

isaretlenmelidir. Ayn1 yastaki erkek ve kiz bebeklerin BC boyutlar1 farklidir. Erken dogan
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bebeklerin bas biiylime orani, zamaninda dogmus yenidoganlara gore dnemli dl¢lide daha
hizlidir. Bu sebeple, BC cizelgesi, dogum sonrasi yasa gore degil her zaman gebe kalma
yasina gore yapilir (Pin’a-Garza ve James 2019). Anne ve baba bas g¢evreleri mutlaka
Olctilmelidir (Firth ve ark 2005).

GOz muayenesinde papil O6dem diisiiniilen hastalarda g6z dibi muayenesi
yapilmalidir. Baz1 6ziimseme ile ilgili ve sendromik BB durumlarinda katarakt, retina
anomalileri, ¢cekik gbzler, epikantus, hipertelorizm gibi bulgular goriilebilmektedir (Jones ve

Samanta 2020).

Basta sinir-deri hastaliklart olmak iizere BB’nin goriildiigii hastaliklar icin deri
muayenesi yapilmalidir. Hipopigmente veya hiperpigmente makiiller, anjiyomlar, shagreen
lekeleri, telanjiektaziler, subkiitan nodiiller, lipomlar ve papillomlar gibi deri bulgularina
dikkat edilmelidir. Dogustan kalp hastaligi veya kalp yetmezligi belirtileri agisindan kalp
muayenesi, 0ziimseme veya depo hastaligini diisiindiiren karaciger ve dalak biiyiikligi i¢in
karin muayenesi, kisa uzuvlar, hipoplastik veya olmayan klavikula, yapisal parmak
bozukluklar1 gibi iskelet bozukluklari igin kas-iskelet sistemi muayenesi yapilmalidir
(Strassburg 1989).

2.2.2.3. Tan1 Yontemleri

BC’de hizli bir artistan siiphelenilen ¢ocuklarda sinir sistemi goriintiilemesi
yapilmalidir. Diger cocuklarda, sinir sistemi goriintiilemesi gelisme geriligi olan ancak
belirli bir sendromu diisiindiirecek 6zellikleri olmayanlarda, sebebi belirleme acisindan
faydalidir. Belirli bir sendromu diisiindiirecek 6zellikleri olan ¢ocuklarda, diger tani testleri

taniy1 dogrulamada kullanilabilmektedir (Boom 2020)
2.2.2.3.1. Goriuntiileme Yontemleri

BB’nin degerlendirmesinde kullanilan goriintiileme yontemleri kafanin USG, BT
veya MR’sidir. Hangi goriintiileme yonteminin secilecegi, yasa, siiphelenilen sebep,
belirtilerin ivegen olusu, sedasyon ihtiyacit ve kolay ulasilabilirlik gibi bazi faktorlere
baghdir. Kafa USG, bingildagi acik olup beraberinde sinir sistemi muayenesi normal olan
ve KIB artis1 olmayan bebeklerde yapilmalidir. Olagandis: sinir sistemi ve USG bulgular
olan veya BC normalden biiyiik olan ve takiplerde beklenenden fazla genisleyen, kafa ici
basinct artmis ve 6n bingildagi kapali olan bebeklerde MR veya BT tercih edilmelidir (Orru
ve ark 2017).
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2.2.2.3.1.1. Kafa USG

Bingildag: acik cocuklarda yapilabilmektedir. Ozellikle yasamin ilk 2 ayinda iyi
gorilintiileme Ozelligi vardir. 6 ay sonra bingildaklarin kapanmaya baslamasindan sonra
muayenenin hassasiyeti azalir (Orru ve ark 2017). Karinciklar veya beyin dist sivi
birikimleri ve diger yapisal bozukluklar goriilebilmektedir. Girimsel olmamasi ve uyutma
gerektirmemesi ustiin taraflaridir. Kafa USG’si normal ise bebegin BC ve sinir sisteminin

gelisimi yakindan takip edilmelidir (Smith ve ark 1998).
2.2.2.3.1.2. Beyin MR

Beyin MR, karinciklarin boyutunu ve seklini gdsterilebilmekte, araknoid alti
mesafenin genisligini belirleyebilmektedir. Ayrica iletimli ve iletimsiz hidrosefali ayrimini
yapabilir. Ayrica ak madde degisiklikleri, kitle lezyonlari, damarla ilgili olusum
bozukluklari, dura alt1 sivi birikimlerini gosterebilmektedir (Boom 2020). Radyasyon
maruziyetinin olmamasi olumlu bir o6zelligi iken, uyutma gerekebilmesi ise olumsuz
yonidir (Orru ve ark 2017).

2.2.2.3.1.3. Beyin BT

Bas BT ¢ekim siiresi kisadir ve nadiren uyutma gerektirir. Ancak radyasyon 6zelligi
olumsuz tarafidir. Bununla birlikte karincik boyutlari, kafa i¢i kanama, araknoid alt1 siv1
birikimleri ve kitle lezyonlarinin varligi dahil yer kaplayan lezyonlarin varligina iliskin bilgi

saglar (Sampson ve ark 2019).
2.2.2.3.2. Diger Tetkikler

Diger tetkikler olarak; 6ziimseme hastaliklariyla ilgili tetkikler, genetik ¢aligmalar,
ndbeti olan hastalarda EEG, iskelet bozuklugunun eslik ettigi hastaliklarda diiz grafiler
gerekebilmektedir. Ayrica amniyon sivisi, kan, idrar ve BOS‘tan hastaliklarin tanisi igin
gerekli tetkikler yapilabilmektedir. Etkilenen sistemlere yonelik bagka tetkikler de
yapilabilir (Pin’a-Garza ve James 2019).
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3. GEREC VE YONTEM

Calismamizda Ocak 2012 ile Kasim 2019 tarihleri arasinda, Necmettin Erbakan
Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi Cocuk Sinir Hastaliklar1 Poliklinigine basvuran
cocuklarin, ilk basvuru dosyalari geriye doniik olarak incelendi. Gerektiginde hastane

kayitlarindan da faydalanildi.

Gergek BB tanimina uyan hastalar ile nispi BB tanimina uyan hastalar ¢alismaya
dahil edildi. Ger¢ek BB, yasa ve cinsiyete gére BC ylizdesinin 97 tizerinde olmasi seklinde
tanimlandi. Nispi BB ise BC’ninki boyunkinden biiyiik olmak sartiyla, BC yiizdesi ile boy
yiizdesi arasinda, biiyiime egrisinde 2 ¢izgiden fazla fark olmasi seklinde tanimland1. Ornek:
Hastanin BC’si %90 ¢izgisinde ise boyunun en fazla %25-50 ¢izgisinde olmasi sart1 arandi.

Hastanin BC’si %75-90 ise boyunun en fazla %10-25 olmasi nispi BB olarak kabul edildi.

Gergek BB olan vakada, basin biiyilik olmasina yol agabilecek organik anormallik
varsa, sebep o anormallik olarak kabul edilmistir. Basin biiyiik olmasina yol agabilecek
organik anormalligin bulunmadigi gercek BB vakalar ise ikiye ayrildi. Bunlardan anne
ve/veya babasinin basi 6l¢iimde biiylik bulunanlar veyahut ailede bas1 biiylik akraba hikayesi

olanlar ailevi BB olarak kabul edildi. Digerleri ise sebebi bilinmeyen BB olarak tanimlandi.

Bingildak biiyiikligili i¢in 6n bingildagin uzun ve kisa ¢apinin toplaminin yarist

hesaplandi. 4 cm’den daha biiyiik olanlar, biiyiik olarak kabul edildi.
3.1. Vakalar

Cocuk sinir hastaliklar1 poliklinigine, Ocak 2012 ile Kasim 2019 tarihleri arasinda
10232 hasta ilk defa bagvurmustur. Bunlar iginde gergek BB’ye uyan 673 hasta ile nispi
BB’ye uyan 402 hasta ¢alismaya dahil edilmistir.

3.2. Veri Toplanmasi

Hasta dosyalarindan asagidaki bilgiler elde edilmeye ¢alisilmistir: Cinsiyet, bagvuru
anindaki yas, anne ve baba arasinda akrabalik durumu, anne ve baba BC’leri ve yiizdeleri,
dogum oncesi, dogum ve dogum sonrasi 6zellikler, gelisim geriligi olup olmadigi, bagvuru
anindaki agirlik, boy ve BC degerleri ve yiizdeleri, fizik muayene bulgulari, esas tani, eslik
eden hastaliklar, yapilan goriintiilemelerin sonuglari (beyin MR, beyin BT, kafa USG), EEG
ve EMG tetkiklerinin ve yapilan genetik tetkiklerin sonuglari.
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3.3. Agirhik, Boy Ve Viicut Kitle Biriminin (VKB) Degerlendirilmesi

Boy ve agirlik ve VKB o6lgiimlerinin degerlendirilmesinde, 0-18 yas Tirk
cocuklarinda Neyzi ve arkadaslarinin 2015 yilinda olusturduklar1 agirlik ve boy ve VKB
yiizdelik degerleri kullanilmistir (Neyzi ve ark 2015).

Cocuklarda yas ve cinsiyete gore VKB ylizdesinin, % 85 ve tizerinde olup % 95’in
altinda olmasi tombulluk, % 95 ve lizerinde olmasi ise sismanlik olarak tanimlanmistir

(Klish ve Skelton 2020).

Hastanin boyunun % 3 biiylime ¢izgisinin altinda olmasi biiylime geriligi olarak
nitelendirilmistir. Boy yiizdesinin normal, ancak agirlik yiizdesinin yiizde 3’tin altinda

olmasi beslenme yetersizligi olarak tanimlanmistir.

3.4. BC’nin Degerlendirilmesi

BC 6l¢iimiiniin degerlendirilmesinde, Uygun ve ark. tarafindan yas ve cinsiyete gore
olusturulan BC yiizdelik degerleri kullanilmistir (Uygun ve ark 2019). Calismaya dahil

edilen ¢ocuklar ile anne ve babalarinin BC’leri bu yiizdelik egrilere gore degerlendirilmistir.
3.5. Istatistiksel Inceleme

Hastalarin farkli degiskenler agisindan sikliklari, oranlari, ortalama ve standart
sapmalar1 betimsel istatistikler olarak sunulmustur. ikili karsilastirma gruplarinda bagimsiz
gruplar igin t- Testi yiirlitilmiistiir ve ortalama + standart sapma degerleri elde edilmistir.
Ayrica farkli degiskenlerin gruplara gore dagilim oranlarinin incelemek igin Ki-kare
incelemesi ve capraz tablolar yapilmistir. Capraz tablolar iginde say1 ve oranlar bulunmustur.
Inceleme sonuglar1 i¢in anlamlilik diizeyi p<0,05 olarak belirlenmistir. Bu calismada
verilerin incelemesileri SPPS 25 (IBM Corp. Released 2017. IBM SPSS Statistics for
Windows, Version 25.0. Armonk, NY: IBM Corp.) programi aracilign ile
gerceklestirilmistir.

3.6. Etik Kurul Onay1

Calismamiz Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi Ilag ve Tibbi
Cihaz Dis1 Arastirmalar Etik Kurul Bagkanliginca 06 Aralik 2019 tarihinde 2019/2211 sayili

karar ile onaylanmistir.
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4. BULGULAR
4.1. Hastalar ile Tlgili Genel Bilgiler

Cocuk Noroloji-1 poliklinigi hasta arsivindeki, Ocak 2012 ile Kasim 2019 tarihleri
arasinda poliklinige bagvuran 10232 hastanin ilk basvuru dosyalari incelenmistir. BC
yiizdesi 97 tizerinde olan 673 hasta (gergek BB) ile BC boydan biiyiik olmak sartiyla, BC
ylizdesi ile boy yiizdesi arasinda biiyliime egrisinde en az 2 ¢izgi fark olan 402 hasta (nispi
BB) calismaya dahil edilmistir. Belirtilen donemdeki hastalarda gergek BB goriilme sikligi
%6,5, nispi BB siklig1 ise %3,92’dir.

Gergek BB tanili vakalarin 239°u (% 35,5) kiz, 434’14 (% 64,5) erkekti ve yas
ortalamalar1 9,004 + 5,390’d1. Nispi BB tanili vakalarin ise 153’1 (% 38,1) kiz, 249°u (%
61,9) erkekti ve yas ortalamalar1 7,078 £ 5,297°di (Tablo 4.1-4.2). Hem gerc¢ek hem de nispi
BB, erkeklerde daha ¢oktu (ki-kare incelemesinde her ikisi i¢cinde p<0,001).

T-testi incelemesi sonucunda ger¢cek BB tanili vakalarin yas ortalamasinin nispi
BB’den daha biiyiik oldugu goriilmistiir (p<0,001). Ayrica her iki grup igin kiz ve erkeklerin
yas ortalamalar1 arasinda anlamli bir farklilasma olup olmadigini incelemek icin yapilan t-
Testi incelemesi sonucunda kizlarin yas ortalamalarinin daha yiiksek oldugu goriilmiistiir (p
<0,001). Gergek BB tanili vakalarda kiz ve erkeklerin yas ortalamalari arasinda anlamli bir
farklilagma olup olmadigini incelemek igin yapilan t-Testi sonucunda, kizlarmn yas
ortalamalarinin daha yiiksek oldugu goriilmiistiir, (p<0,001). Ayrica nispi BB tanili
vakalarda da yapilan t-Testi sonucunda, kizlarin yas ortalamalarinin erkeklerin yas

ortalamalarindan anlamli olarak daha yiiksek oldugu bulunmustur (p<0,05).

Tablo 4.1. Gergek ve Nispi BB Tanili Vakalarin Yas (Y1l) Ortalamalari

Tam Cinsiyet Say1 En En Ort. S
Diisiik Yiiksek

Gercek BB Kizlar 239 ,05 17,54 10,010 4,972
Erkekler 434 ,05 17,88 8,449 5,535
Toplam 673 ,05 17,88 9,004 5,390

Nispi BB Kizlar 153 13 17,76 7,848 5,819
Erkekler 249 ,05 17,88 6,604 5,413
Toplam 402 ,05 17,88 7,078 5,597
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Tablo 4.2. Gergek ve Nispi BB Tanili Vakalarin Cinsiyetlere gére Dagilim Oranlari

Cinsiyet Toplam
Kiz Erkek

Gerg¢ek BB Tamili Say1 239 434 673
Vakalar

% 35,5 64,5 100

Nispi BB Taml Say1 153 249 402
Vakalar

% 38,1 61,9 100

Toplam Say1 392 683 1075

% 36,5 63,5 100

Cocukluk donemleri; yenidogan, bebeklik donemi, 2. yas donemi, 3-5 yaslar
kapsayan okul 6ncesi donem, 6-11 yas araligin1 kapsayan okul ¢ocuklugu donemi ve 12 yas
ve lizeri ¢ocuklar ise ergenlik donem olarak tanimlanmaktadir (Fiegelman 2019). Vakalarin

cinsiyet ve ¢ocukluk donemlerine gore dagilimi Tablo 4.3’de goriilmektedir.

Tablo 4.3. Gergek ve Nispi BB Tanili Vakalarin Cinsiyet ve Cocukluk Donemlerine gore

Dagilimi
Nispi BB (Say1: 673) Gercek BB (Sayi: 402)
Kizlar Erkekler | Toplam Kizlar Erkekler Toplam
(Say1=239) | (Say1=434) (Say1=153) | (Say1=249)

Yenidogan Say1 0 2 2 2 1 3
% 0 100 100 66,7 33,3 100

Bebeklik Sayi 23 36 59 22 52 74
% 39,0 61,0 100 29,7 70,3 100

2. Yas Sayi 16 33 49 14 36 50
% 32,7 67,3 100 28,0 72,0 100

Okul Oncesi Say1 30 66 96 15 72 87
Dénem % 31,3 68,8 100 17,2 82,8 100
Okul Sayi 27 54 81 76 129 205
Cocuklugu % 33,3 66,7 100 37,1 62,9 100

Donemi

Ergenlik Sayi 57 58 115 110 144 254
% 49,6 50,4 100 43,3 56,7 100
Toplam Say1 153 249 402 239 434 673
% 38,1 61,9 100 35,5 64,5 100
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Gergek ve nispi BB gruplarindaki vakalarin cinsiyet ve ¢cocukluk donemlerine gore
dagilim oranlari arasinda anlamli bir farklilagsma olup olmadigini incelemek igin yapilan Ki-
kare incelemesinde gruplarin cinsiyetlere gore dagilimlar1 arasinda anlamli bir farklilasma
olmadigim1 gostermektedir (p>0,05). Ancak gruplardaki vakalarin yas araliklarina gore
dagilimlart arasinda 6zellikle okul cocuklugu ve ergenlik donemleri ile ilgili anlamli bir fark
goriilmektedir (p<0,01). Bu dénemlerde nispi BB grubunda say1 daha azdir. Ayritili bilgi
Tablo 4.4’te goriilmektedir.

Tablo 4.4. Gergek BB ve Nispi BB Tanili Tiim Vakalarin Yas Araliklarina gore Dagilimi

Yas Aralig: Gercek BB Nispi BB Toplam
(Sayn: 673) (Say: 402)
Yenidogan Say1 3 2 5
% 60,0 40,0 100
Bebeklik Say1 74 59 133
% 55,6 44,4 100
2. Yas Say1 50 49 99
% 50,5 49,5 100
Okul Oncesi Dénem Say1 87 96 183
% 47,5 52,5 100
Okul Cocuklugu Say1 205 81 286
Doénemi % 71,7 28,3 100
Ergenlik Say1 254 115 369
% 68,8 31,2 100
Toplam Say1 673 402 1075
% 62,6 37,4 100

Gergek ve nispi BB tanili vakalarin boy, agirlik ve BC’sine iligkin bilgiler tablo 4.5°te
goriilmektedir. Gruplar arasinda boy, agirlik ve BC bakimindan anlamli bir farklilagma olup
olmadigini incelemek i¢in bir dizi bagimsiz gruplar i¢in yapilan t-Testi sonucunda, gergek
BB tanili vakalarin boy, agirlik ve BC ortalamalariin, nispi BB tanili vakalardan anlaml
olarak daha yiiksek oldugunu gostermektedir, sirasiyla; p <0,001, p <0,001, p <0,001. Her
iki grupta da erkeklerin boy ve agirlik ortalamalart kizlarinkinden anlamli olarak daha

yiiksek bulunmustur, sirasiyla; p<0,01, p <0,001.
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Tablo 4.5. Gergek ve Nispi BB Tanili Vakalari Boy, Agirlik ve BC’sine Iliskin Bilgiler

Gercek BB Nispi BB
(Sayr: 673 (Sayr: 402
Cinsiyet | Degiskenler Say1 En En Ort. S Say1 En En Ort. S
Diisiik Yiiksek Diisiik Yiiksek
Kizlar Agirhk 239 3,90 106,00 46,738 23,880 153 3,60 79,00 30,106 21,709
Boy 239 53,00 175,00 137,768 33,529 153 51,00 162,50 113,977 35,883
BC 239 38,00 60,50 54,545 3,978 153 37,00 56,50 51,184 4,534
Erkekler Agirhk 434 2,87 106,00 40,182 25,932 249 3,00 95,50 24,719 18,820
Boy 434 47,00 186,00 130,045 37,313 249 45,00 172,00 107,899 33,565
BC 434 38,00 63,00 54,306 3,902 249 36,00 57,00 51,297 3,925
Toplam Agirhk 673 2,87 106,00 42,510 25,399 402 3,00 95,50 26,769 20,114
Boy 673 47,00 186,00 132,787 36,179 402 45,00 172,00 110,213 34,548
BC 673 38,00 63,00 54,391 3,927 402 36,00 57,00 51,254 4,162

Gergek BB tanili vakalarin en sik goriildiigii boy yiizdesi % 50-75 (% 20,7) oldugu

bulunmustur. Gergek BB tanili vakalarin boy yiizdelerinde, kizlarda en yiiksek oranin (%
20,5) % 75-90 grubunda, erkeklerde en yiiksek oranin (% 21,2) % 50-75 grubunda oldugu

bulunmustur. Nispi BB tanili vakalarin en sik goriildiigii boy yiizdesi % 3’{lin alt1 (% 29,1)

oldugu goriilmistiir. Nispi BB tanili vakalarin boy yiizdelerinde, kizlarda en yiiksek oran (%

29,4) % 3’iin alt1 grubunda iken erkeklerde de benzer sekilde en yiiksek oran yine (% 28,9)
% 3 alt1 grubunda ¢ikmustir (Tablo 4.6).
Tablo 4.6. Gergek ve Nispi BB Tanili Vakalarin Boy Yiizdesine Gore Dagilimi

Boy Gercek BB (Say1=673) Nispi BB (Say1= 402)
Yiizdesi Kizlar Erkekler Toplam Kizlar Erkekler Toplam
(Say1=239) (Say1=434) (Say1=673) (Say1=153) (Say1=249) (Say1=402)
Say1 % Say1 % Say1 % Say1 % Say1 % Say1 %
3 alt 4 1,7 10 2,3 14 2,1 45 29,4 72 28,9 117 29,1
8 2 8 1 2 3 4 1 7 7 2,8 8 2,0
310 6 2,5 14 3.2 20 3,0 29 19,0 50 20,1 79 19,7
10 1 4 4 9 5 7 10 6,5 9 3,6 19 4,7
10-25 12 5,0 33 7,6 45 6,7 35 22,9 58 23,3 93 23,1
25 6 2,5 1 2 7 1,0 3 2,0 5 2,0 8 2,0
25-50 42 17,6 72 16,6 114 16,9 27 17,6 41 16,5 68 16,9
50 5 2,1 5 1,2 10 1,5 1 7 3 1,2 4 1,0
50-75 47 19,7 92 21,2 139 20,7 2 13 4 1,6 6 1,5
75 8 3,3 5 1,2 13 1,9 0 0 0 0 0 0
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Tablo 4.6.

Gergek ve Nispi BB Tanili1 Vakalarin Boy Yiizdesine Gore Dagilimi (Devami)

7590 49 20,5 67 15,4 116 17,2 0 0 0 0 0 0
% 7 2,9 10 2,3 17 25 0 0 0 0 0 0
90-97

19 7,9 47 10,8 66 9,8 0 0 0 0 0 0
o 11 4,6 17 3,9 28 4,2 0 0 0 0 0 0
>97 20 8,4 56 12,9 76 11,3 0 0 0 0 0 0

Gergek BB grubunda tiim vakalarin en sik goriildiigii agirlik yiizdesi, % 97 iistii (%

22,6) oldugu tespit edilmistir. Ger¢cek BB tanili vakalarin agirlik yiizdeleri incelendiginde

kizlarda en yiiksek oran (% 23,8) % 97 iistii olan gruba aittir. Benzer sekilde erkeklerde de

en yiiksek oran (% 21,9) % 97 istii olan gruba aittir. Nispi BB grubunda tiim vakalarin en

sik goriildiigi agirhik yiizdesi, % 25-50 (% 22,6) oldugu tespit edilmistir. Nispi BB tanili

vakalarin agirlik yiizdeleri incelendiginde kizlarda en yiiksek oran (% 24,8) % 25-50
grubunda iken erkeklerde ise en yiiksek oran (% 23,3) % 10-25 grubundadir (Tablo 4.7).

Tablo 4.7. Gergek ve Nispi BB Tanili Vakalarin Agirlik Yiizdesine Gore Dagilimi

Agirhk Gergek BB (Say1=673 Nispi BB (Sayi1= 402)
Yiizdesi Kizlar Erkekler Toplam Kizlar Erkekler Toplam
(Say1=239) (Say1 =434) (Say1=673) (Say1 =153) (Say1 =249) (Say1 =402)
Say1 % Say1 % Say1 % Say1 % Say1 % Say1 %

3 alti

3 13 7 1,6 10 15 20 13,1 28 11,2 48 11,9
3

0 0 0 0 0 0 0 0 4 1,6 4 1,0
3-10

0 0 6 14 6 9 16 10,5 28 11,2 44 10,9
10

4 17 5 1,2 9 1,3 4 2,6 7 2,8 11 2,7
10-25

8 33 21 4,8 29 4,3 25 16,3 58 23,3 83 20,6
25

3 13 3 7 6 9 1 7 6 24 7 1,7
25-50

25 10,5 52 12,0 77 114 38 24,8 53 21,3 91 22,6
50

8 33 7 1,6 15 2,2 0 0 3 1,2 3 7
50-75

37 15,5 71 16,4 108 16,0 17 11,1 33 13,3 50 12,4
75

8 33 14 3,2 22 33 1 N 2 8 3 N
75-90

34 14,2 77 17,7 111 16,5 13 85 13 52 26 6,5
90

8 33 19 44 27 4,0 1 7 3 1,2 4 1,0
90-97

23 9,6 43 9,9 66 9,8 10 6,5 4 1,6 14 35
97

21 8,8 14 3,2 35 5,2 2 13 4 1,6 6 15
>97

57 23,8 95 21,9 152 22,6 5 3.3 3 1,2 8 2,0

Cocuklarda yas ve cinsiyete gore VKB yiizdesinin, % 85 ve iizerinde olup % 95’in

altinda olmasi tombulluk, % 95 ve iizerinde olmasi ise sismanlik olarak tanimlanmistir

(Klish ve Skelton 2020). Ger¢ek BB tanili vakalarin VKB yiizdeleri incelendiginde, 180
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vaka (% 26,7) sisman ve 125 vaka (% 18,6) tombul olarak bulunmustur. Kizlarda en yiiksek
oran (% 30,5) tombul olan gruba aittir. Erkeklerde en yiiksek oran (% 24,4) sisman olan
gruba aittir. Nispi BB tanili vakalarin VKB yiizdeleri incelendiginde, 68 vaka (% 16,9)
sisman ve 51 vaka (% 12,7) tombul olan gruba aittir. Kizlarda en yiiksek oran (% 24,8)
yiizde 25-50 grubuna aittir. Erkeklerde en yiiksek oran (% 20,1) ise yiizde 50-75 grubuna
aittir (Tablo 4.8).

Gergek BB tanili vakalarda VKB oranlariin cinsiyete gore anlamli olarak farklilasip
farklilasmadigini incelemek i¢in yapilan Ki-kare incelemesi sonucunda anlamli bir fark elde
edilmemistir (p>0,05). Ayn1 inceleme nispi BB tanili vakalarda da yapilmis olup cinsiyete
gore anlamli bir fark elde edilmemistir (p>0,05). Tiim vakalarda, kiz ve erkeklerde arasinda
yapilan yapilan Ki-kare incelemesi sonucunda, VKB oranlarinin dagilim oranlari arasinda
anlamli bir farklilasma olmadigi gorilmistir (p>0,05). Ancak gercek ve nispi BB
gruplarinda, VKB oranlar1 arasinda yapilan incelemede ger¢cek BB’de nispi BB grubuna
kiyasla, sismanlik lehine anlamli bir fark oldugu bulunmustur (p<0,001). Ayrintili bilgi
Tablo 4.8’de goriilmektedir.

Tablo 4.8. Gergek ve Nispi BB Tanili Vakalarin VKB Yiizdesine Gore Dagilimlart

VKB Gercek BB (Say1=673) Nispi BB (Sayi= 402)
Yiizdesi Kizlar Erkekler Toplam Kizlar Erkekler Toplam
(Say1 =239) (Say1=434) (Say1=673) (Say1 =153) (Say1 =249) (Say1 =402)
Say % Say1 % Say1 % Say1 % Say1 % Say1 %
1
5 alt1
4 1,7 6 14 10 15 6 39 12 4.8 18 4,5
0 0 3 N 3 4 0 0 0 0 0 0
5-15
11 4,6 15 35 26 3.9 7 4,6 21 8,4 28 7,0
15
2 8 0 0 2 3 0 0 0 0 0 0
15-25
8 3.3 25 5,8 33 4,9 7 4,6 25 10,0 32 8,0
25
1 4 4 9 5 7 0 0 1 4 1 2
25-50
22 9,2 64 14,7 86 12,8 38 24,8 40 16,1 78 19,4
50
6 25 3 7 9 1,3 1 7 2 8 3 7
50-75
36 15,1 70 16,1 106 15,8 31 20,3 50 20,1 81 20,1
75
3 1,3 7 1,6 10 1,5 0 0 1 A 1 2
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Tablo 4.8. Gergek ve Nispi BB Tanili Vakalarin VKB Yiizdesine Gore Dagilimlari

(Devami)

75-85

28 | 117 51 118 79 11,7 14 9,2 27 108 41 10,2
85

0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0 0
85-95

45 | 188 80 184 125 18,6 19 124 32 12,9 51 12,7
95 ve iistii

73 | 305 106 24,4 179 26,6 30 196 38 153 68 16,9

Gergek BB tanili vakalarin BC yiizdeleri incelendiginde, kizlarda en yiiksek oran (%

66,5) yiizde 99 iistii olan gruba aittir. Benzer sekilde erkeklerde de en yiiksek oran (% 61,8)

yiizde 99 {istii olan gruba aittir. Nispi BB grubunda tiim vakalarda en sik goriilen BC yiizdesi
% 75-90°dir (%24,38). Kizlarda en yiiksek oran (% 30,1) yiizde 75-90 olan gruba aittir.
Benzer sekilde erkeklerde de en yiiksek oran (% 20,9) yiizde 75-90 olan gruba aittir (Tablo

4.9-4.10).

Tablo 4.9. Nispi BB Tanili Vakalarin BC Yiizdelerine Gére Dagilimlari

BC Yiizdesi Kizlar Erkekler Toplam
% %

3-5 0 0 0
5-10 0 8 0,50
10 0 0 0,00
10-25 2,6 2,4 2,49
25 0 4 0,25
25-50 9,8 6,4 7,71
50 2,6 4,4 3,73
50-75 13,7 16,5 15,42
75 59 7,2 6,72
75-90 30,1 20,9 24,38
90 5,2 6,8 6,22
90-95 15,0 16,1 15,67
95 59 6,8 6,47
95-97 9,2 11,2 10,45
Toplam 100,0 100,0 100
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Tablo 4.10

. Ger¢ek BB Tanili Vakalarin BC Yiizdelerine Gore Dagilimlari

BC Yiizdesi Kizlar Erkekler Toplam
% %

97-99 23,0 31,3 28,38

%9 10,5 6,9 8,17

99 listii 66,5 61,8 63,45

Toplam 100 100 100

4.2. Gelis Sikayetleri

Gergek BB tanili tiim vakalar gozden gecirildiginde, gelis sikayetlerinin siklik
sirasiyla bas agrist (% 26,3), havale (% 16,6), bayilma (% 8,8) ve bas donmesi (% 6,8)
oldugu bulundu. Nispi BB tanili vakalarin sikayetleri incelendiginde, tiim vakalarda en sik
belirtilen sikayetler sirasiyla; havale (% 29,6), bas agris1 (% 17,4), konusma bozuklugu (%
7,7), gelisim geriligi (% 7) ve yiiriime bozuklugu (% 6,7) idi (Tablo 4.11).

Gergek BB grubunda, bas biiyiikligii sikdyet olarak sdylenen hasta sayisi 52 (% 7,7)
idi. Bunlarin yas dagilimina bakildiginda, vakalarin 28’1 (% 53,8) bebeklik donemi, 16’s1 (%
30,7) 2. yas donemi, 7’si (% 13,4) okul oncesi donemi ve 1 (% 1,9) vaka ise okul ¢cocugu
doneminde yer almaktadir. Ayrica ger¢ek BB grubunda, bas biiyiikliigii sikayeti ile gelen
hastalarin ¢ocukluk donemlerine gére dagilimi incelendiginde, vakalarin 6zellikle bebeklik
doneminde olma orani diger donemlere kiyasla anlamli sekilde yiiksek bulunmustur,
(p<0,001). Nispi BB grubunda bas biiyiikliigii sikayeti ile bagvuran hasta sayis1 7 (% 1,75)
idi. Bunlarin 1’i (% 14,3) tanesi yenidogan, 5’1 (% 71,4) bebeklik déneminde 1’1 (% 14,3)

ise 2. yag doneminde yer almaktadir.

Tablo 4.11 Gergek BB ve Nispi BB Tanili Vakalarin Sikayet Oranlar1*

Gercek BB (Say1=673) Nispi BB (Sayi1= 402)
Kizlar Erkekler Toplam Kizlar Erkekler Toplam
Sikayetler (Say1 =239) (Say1 =434) (Say1 =673) (Say1 =153) (Say1 =249) (Say1 =402)
Say1 % Say1 % Say1 % Say1 % Say1 % Say1 %
Bas Agrist 74 31 103 23,7 177 26,3 35 22,9 35 14,1 70 17,4
Havale 40 16,7 72 16,6 112 16,6 44 28,8 75 30,1 119 29,6
Bas Donmesi 21 8,8 25 5,8 46 6,8 11 72 11 4.4 22 55
Bayilma 20 8,4 39 9 59 8,8 8 52 7 2.8 15 3,7
Bas 13 54 39 9 52 7,7 1 0,7 6 24 7 1,7
biiyiikliigii
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Tablo 4.11 Gergek BB ve Nispi BB Tanili Vakalarin Sikayet Oranlart (Devami)

Kontrol 12 5 32 74 44 6,5 2,6 4 16 8 2
Uyusma 11 4,6 6 14 17 2,5 4,6 5 2 12 3
Yiiriime 9 3,8 14 3,2 23 34 4,6 20 8 27 6,7
Bozuklugu
Titreme 6 2,5 15 35 21 3,1 1,3 2 0,8 5 1,2
Konusma 6 2,5 29 6,7 35 5.2 52 23 9,2 31 7,7
Bozuklugu
Gorme 6 2,5 11 2,5 17 2,5 3,3 2 0,8 7 1,7
Bozuklugu
Agizda Kayma 6 25 5 1,2 11 1,6 2 4 1,6 7 1,7
istemsiz 5 2,1 7 1,6 12 18 1,3 3 1,2 5 1,2
Hareket
Kasilma 5 2,1 8 1,8 13 1,9 1,3 5 2 7 1,7
Dalma 4 1,7 1 0,2 5 0,7 0 6 24 6 15
Gelisim 4 1,7 10 2,3 14 2,1 59 19 7,6 28 7
Geriligi
Ogrenme 4 1,7 3 0,7 7 1 0,7 3 1,2 4 1
Giicliigii
Hidrosefali 4 1,7 3 0,7 7 1 0 3 1,2 3 0,7
Uzuv Agrisi 3 1,3 7 1,6 10 15 0,7 1 0,4 2 0,5
Sinirlilik 3 1,3 5 1,2 8 1,2 2,6 2 0,8 6 15
idrar Kacirma 2 0,8 1 0,2 3 0,4 0 2 0,8 2 0,5
Gii¢c Kaybi 2 0,8 2 0,5 4 0,6 2,6 1 04 5 1,2
Uzuv 2 0,8 5 1,2 7 1 0 0 0 0 0
Bozuklugu
Dikkat 2 0,8 7 1,6 9 1,3 1,3 1 04 3 0,7
Dagimikhg
Uyku 2 0,8 3 0,7 5 0,7 1,3 2 0,8 4 1
Bozuklugu
Bulanti- 2 0,8 3 0,7 5 0,7 0 7 2.8 7 1,7
Kusma
Unutkanhk 2 0,8 5 1,2 7 1 0,7 2 0,8 3 0,7
Burun 1 0,4 2 0,5 3 0,4 0 0 0 0 0
Kanamasi
Bingildak 2 0,8 4 0,9 6 0,9 0 1 0,4 1 0,2
Kapanmamasi
Beyinde Kist 1 04 3 0,7 4 0,6 0 2 0,8 2 0,5
Viicutta Leke 1 0,4 7 1,6 8 1,2 2 7 2.8 10 2,5
Gozde Kayma 1 0,4 3 0,7 4 0,6 0,7 3 1,2 4 1
Denge Kaybi 0 0 3 0,7 3 0,4 0,7 1 0,4 2 0,5
Bingildak 0 0 2 05 2 0,3 0 4 1,6 4 1
Biiyiikliigii
Gozlerde 0 0 6 14 6 0,9 0,7 0 0 1 0,2
Kararma
Morarma 0 0 0 0 0 0 0,7 9 3,6 10 25
Bas Sekil 0 0 0 0 0 0 0 2 0,8 2 0,5
Bozuklugu
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Tablo 4.11 Gergek BB ve Nispi BB Tanili Vakalarin Sikayet Oranlart (Devami)

Kas Yikilmasi 0 0 0 0 0 0 1 0,7 3 1,2 4 1
Takint1 0 0 0 0 0 0 2 1,3 1 04 3 0,7
Bingildagin 0 0 0 0 0 0 1 0,7 0 0 1 0,2
Erken
Kapanmasi
Bingildak 0 0 0 0 0 0 0 0 1 04 1 0,2
Kabarikh@

Bel A¢ikhig1 0 0 0 0 0 0 0 0 2 0,8 2 0,5
Isitme Kayb1 0 0 0 0 0 0 1 0,7 0 0 1 0,2
Giinsiizliik 0 0 0 0 0 0 2 1,3 2 0,8 4 1
Huzursuzluk 0 0 0 0 0 0 0 0 2 0,8 2 0,5

* Baz1 hastalarda birden fazla sikayet bildirilmistir.

4.3. Vakalarin Dogum Oncesi, Dogum ve Dogum Sonrasi Déneme Ait Bulgular

Gergek BB tanili vakalarda dogum oOncesi donemde ortaya ¢ikan sorunlar
incelendiginde, 86 (% 13) vakanin dogum Oncesi donemde ortaya ¢ikan bir rahatsizligi
oldugu goriilmistiir. Kiz hastalarin anneleri bu donemde baslica, bebekte hidrosefali (%
1,67), dogum suyunun az olmast (% 1,34), ilag kullanim1 (% 1,26), erken dogum tehdidi (%
1,3) ve kan basinci yiiksekligi (% 1,26) Sorunlari ile karsilasmislardir. Erkek hastalarin
annelerinde ise siklik sirasiyla erken dogum tehdidi (% 3,46), gebelikte seker hastaligi (%
2,3), bebekte hidrosefali (% 1,6) ve kan basinci yiiksekligi (% 1,4) sorunlar1 dikkati gekmistir
(Tablo 4.12).

Nispi BB tanili vakalarda dogum Oncesi donemde ortaya ¢ikan sorunlar
incelendiginde, 27 (% 7) vakanin dogum oncesi donemde ortaya ¢ikan bir 6ykiisii oldugu

goriilmektedir.

Nisbi BB grubunda kiz hastalarin anneleri en yiiksek oranda gebelikte seker hastaligi
(% 2,6), dogum suyunun fazlaligt (% 1,3) sorunlar ile karsilasmisladir. Erkek hastalarin
anneleri ise en yiiksek oranda gebelikte kan basinci yiiksekligi (% 1,6), gebelikte seker
hastaligt (% 1,2), dogum suyunun azligi (% 0,8) ve hidrosefali (% 0,8) sorunlari ile
karsilagsmustir (Tablo 4.12).
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Tablo 4.12. Ger¢ek BB ve Nispi BB Tanili Vakalarda Dogum o6ncesi Donemde Ortaya

Cikan Sorunlar*

Ger¢ek BB (Say=673) Nispi BB (Sayi= 402)
Sorunlar Kizlar Erkekler Toplam Kizlar Erkekler Toplam
(Say1=239) (Say1=434) (Say1=673) (Say1 =153) (Say1=249) (Say1 =402)
Say1 % Say1 % Say1 % Say1 % Say1 % Say1 %
Erken Dogum 3 1,26 15 3,46 18 2,67 0 0 0 0 0 0
Tehditi
Gebelik Seker 2 ,84 10 2,30 12 1,78 4 3 3 1,20 7 25
Hast
Hidrosefali 4 1,67 7 1,61 11 1,63 0 0 2 ,80 2 25
Dogum Suyu Az 3 1,26 6 1,38 9 1,34 1 1 2 ,80 3 25
Gebelik Kan
Basinci 3 1,26 6 1,38 9 1,34 1 1 4 1,61 5 ,25
Yiiksekligi
Gebelikte ila¢ 3 1,26 2 46 5 0,75 0 0 1 ,40 1 25
Kullanim
Annede Tiroid
Hormon 1 42 3 ,69 4 ,59 0 0 0 0 0 25
Diisiikliigii
Anne
Radrasyonlu 1 42 2 ,46 3 ,45 1 1 0 0 1 25
Film Cekilmis
Dogum Suyu
Fazla 0 0 2 ,46 2 ,30 2 1 1 ,40 3 ,25

*Baz1 vakalarda birden fazla dogum 6ncesi doneme ait 6zellik bildirilmistir.

Gergek BB tanili vakalarda dogum sekli ve dogum haftasina iliskin bulgularda 583
vakanin (% 86,6) zamaninda, 78 vakanin (% 11,6) giinsiiz (37. haftadan 6nce) ve 12 vakanin
da (% 1,8) giinii gegmis sekilde (42. haftadan sonra) dogdugu goriilmiistiir. 369 vakanin (%
54,8) normal dogumla ve 304 vakanin (% 45,2) ise sezaryenle diinyaya geldigi anlasilmigtir.
Kizlarin % 59,2’sinin, erkeklerin de % 52,3’{iniin normal dogum ile dogmustur. Ayrica

kizlarin % 90,4°1, erkeklerin ise % 84,6’s1 zamaninda dogmustur (Tablo 4.13).

Nispi BB tanili vakalarda dogum sekli ve dogum haftasina iliskin bulgularda 318
vakanin (% 79) zamaninda, 68 vakanin (% 17) giinsiiz ve 16 vakaninsa (% 4) giinii ge¢mis
sekilde dogdugu goriilmiistiir. 221 vaka (% 55) normal dogumla ve 181 vaka (% 45) ise
sezaryenle diinyaya gelmistir. Nispi BB grubunda, kizlarin % 54,9 unun, erkeklerin de %
55’inin normal dogum ile diinyaya geldigini gostermektedir. Ayrica kizlarin % 78,4’

erkeklerin ise % 79,5’i zamaninda dogmustur (Tablo 4.13).
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Tablo 4.13. Gergek ve Nispi BB Tanili Vakalarda Dogum Sekli ve Dogum Haftasina iligkin

Bulgular
Gergek BB (Sayi=673) Nispi BB (Sayi= 402)
Kizlar Erkekler Toplam Kazlar Erkekler Toplam

(Say1 =239) (Say1=434) (Say1=673) (Say1=153) (Say1=249) (Say1=402)

Say1 % Say1 % Say1 % Say1 % Say1 % Say1 %
Dogum 1’\)12;:?;' 142 | 592 | 227 | 523 | 369 | 548 | 84 | 549 | 137 | 550 | 221 | 550
Seldi Sezaryen 97 | 408 | 207 | 477 | 304 | 452 | 69 | 451 | 112 | 450 | 181 | 450
Dogum | Cunsiz 20 | 84 | 58 | 134 | 78 | 116 | 28 | 183 | 40 | 161 | 68 | 169
Haftas | Z2mamnda | o6 | 904 | 367 | 846 | 583 | 866 | 120 | 784 | 198 | 795 | 318 | 791

g:;:‘ns 3 1,3 9 21 | 12 | 18 5 33 | 11 | 44 | 16 4

Dogum gﬁg‘rﬁ 193 | 80,8 | 364 | 839 | 557 | 828 | 122 | 797 | 190 | 763 | 90 | 224
Haftas1 Soylenen
Belirtme %‘]gﬁ;k 46 | 192 | 70 | 161 | 116 | 172 | 31 | 203 | 59 | 237 | 312 | 776
Bicimi Soylenen

Gergek BB tanili 135 vakada (% 20) dogum sonrasi (dogumdan sonraki ilk 15 giin)

donemde meseleler ortaya ¢iktig1 tespit edilmistir. Nispi BB’si olanlarda dogum sonrasi

meseleler 92 (% 23) vakada kaydedilmistir. Her iki grupta da yenidogan yogun bakimini

gerektiren bir durum, fototerapi ve yenidogan solunum sikintisi en ¢ok kaydedilen meseleler
olarak bulunmustur (Tablo 4.14).

Tablo 4.14. Gergek ve Nispi BB Tanili Vakalarda Dogum sonrasi Dénemde Ortaya Cikan

Sorunlar*
Gercek BB (Say1=673) Nispi BB (Sayr= 402)
Kizlar Erkekler Toplam Kizlar Erkekler Toplam
Sorunlar (Say1 =239) (Say1 =434) (Say1 =673) (Say1=153) (Say1 =249) (Say1 =402)
Say1 % Say1 % Say1 % Say1 % Say1 % Say1 %
Yenidogan Yogun 37 15,48 98 22,58 | 135 | 20,06 34 22,22 58 23,29 92 22,89
Bakim Yatis
) 19 7,95 52 11,98 71 10,55 15 9,80 29 11,65 44 10,95
Fototerapi
Yenidogan 4 1,67 14 3,23 18 2,67 7 4,58 13 5,22 20 4,98
Solunum Sikintisi
) 2 ,84 2 46 4 ,59 2 1,31 0 0 2 ,50
Yenidogan Sepsis
) ) 2 ,84 1 23 3 ,45 0 0 0 0 0 0
Hidrosefali
. 2 ,84 0 0 2 ,30 0 0 0 0 0 0
Kafa I¢i Kanama
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Tablo 4.14. Gergek ve Nispi BB Tanili Vakalarda Dogum sonrasit Dénemde Ortaya Cikan
Sorunlar (Devami)

) 1 42 5 1,15 6 ,89 3 1,96 3 1,20 6 1,49
Menimgomyelosel
Kan Sekeri 1 42 1 ,23 2 ,30 0 0 0 0 0 0
Diisiikliigii
Akciger 0 0 5 1,15 5 74 0 0 1 40 1 .25
Enfeksiyonu
Yenidgan 0 0 2 46 2 ,30 1 65 2 80 3 75
Beslenme Problemi
] o 0 0 0 0 0 0 2 1,31 2 ,80 4 1
Hipoglisemi
. 0 0 0 0 0 0 1 ,65 0 0 1 ,25
Kafa I¢i Kanama

*Baz1 hastalarda birden fazla dogum sonrasi1 doneme ait 6zellik bildirilmistir.

Yenidogan yogun bakim yatis, fototerapi ve yenidogan solunum sikintisi sorunlarint
yasama oranlarinda cinsiyete bagh bir farklilagsma olup olmadigini incelemek i¢in bir dizi
Ki-kare incelemesi yapilmistir. Elde edilen sonuglar gergek BB tanili erkek vakalarin yogun
bakima yatis oranin anlamli olarak daha yiiksek oldugunu gostermektedir (p<0,001). Nispi
BB tanili vakalarda ise cinsiyetler arasi anlamli bir fark elde edilmemistir. Ayrica yogun
bakim yatis, fototerapi ve yenidogan solunum sikintist sorunlarini yasama oranlarinda tani
gruplar1 arasinda anlamli bir farklilasma olup olmadigini incelemek i¢in bir dizi Ki-kare
incelemesi yapilmstir. Elde edilen sonuglar gercek ve nispi BB gruplari arasinda anlamli bir

fark olmadigina isaret etmektedir (p>0,05).
4.4. Aile Hikayesi Tle Tlgili Bulgular

Gergek BB tanili vakalarda ailede hastalik hikayesine iligskin bulgular incelendiginde
toplam 497 (% 74) vakanin aile hikayesi oldugu goriilmektedir. Tiim grupta en sik goriilen
bulgular sirastyla migren (% 19,61), sara (%7,73) olarak saptanmistir. Kizlarda en yiiksek
oranda sirasiyla; migren (% 23,85), sara (% 10,9) ve kan basinci yiiksekligi (% 3,35) tespit
edilmistir. Erkeklerde de benzer bigimde en yiiksek oranda sirasiyla migren (% 17,3), sara
(% 6) ve kan basinci yiiksekligi (% 3,7) yer almaktadir (Tablo 4.15).

Nispi BB tanili vakalarda ailede hastalik hikayesine iligkin bulgular incelendiginde
toplam 204 (% 51) vakanin aile hikayesi oldugu goriilmektedir. Tiim grupta en sik goriilen
bulgular sara (% 17,89), migren (% 14,9), atesli havale (% 4,96) olarak bulunmustur.

Kizlarda en yiiksek oranda sirasiyla; sara (% 20,9) migren (% 16,3), ve kan basinci
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yiiksekligi (% 5,2) goriilmektedir. Erkeklerde ise en yiiksek oranda sirasiyla sara (% 11,6),
migren (% 10,8), astim (% 4,4) ve havale (% 4,4) yer almaktadir (Tablo 4.15).

Gergek BB’de ailede sigara kullanim oran1 toplamda % 45,02, sadece kiz hastalarin
ailelerindeki oran %43,1, sadece erkek hastalarin ailelerinin kullanim orami % 46,1
bulunmustur. Nispi BB’de ailede sigara kullanim orani toplamda % 49, sadece kiz hastalarin
ailelerindeki oran % 45,8, sadece erkek hastalarin ailelerinin kullanim orami % 51

bulunmustur.

Gergek BB’li tiim vakalarin 148’inde (% 22), nispi BB tiim vakalarinin ise 84’iinde

(% 21) anne ve babalar1 arasinda akrabalik saptanmuistir.

Tablo 4.15. Gergek ve Nispi BB Tanili Vakalarda Ailede Hastalik Hikayesi ve Sigara

Kullanimina Iligkin Bulgular*

Gercek BB (Say1=673) Nispi BB (Sayi= 402)
Kizlar Erkekler Toplam Kizlar Erkekler Toplam
(Say1=239) | (Say1=434) | (Say1=673) | (Say1=153) | (Say1=249) (Say1
=402)
Sayi| % [(Sayi| % (Sayi1| % (Sayi| % |(Sayi1| % |Say1| %
Sigara 103 | 43,10 | 200 | 46,08 | 303 | 45,02 | 70 | 458 | 127 51 197 49
kullanim
. 57 | 2385 | 75 | 17,28 | 132 | 19,61 | 25 | 16,34 | 27 | 10,84 | 52 | 14,86
Migren
Sara 26 | 10,88 | 26 599 | 52 7,73 32 12092 | 29 |11,65| 61 | 17,89
Kan Basinc1 8 3,35 16 3,69 24 3,57 8 5,23 9 3,61 17 4,42
Yiiksekligi
6 2,51 7 1,61 13 1,93 7 4,58 11 | 4,42 18 | 4,69
Astim
Seker 6 2,51 12 2,76 18 2,67 3 1,96 7 2,81 10 2,55
Hastahig
Atesli 5 2,09 15 3,46 20 2,97 8 5,23 11 | 4,42 19 | 4,96
Havale
. 4 1,67 6 1,38 10 1,49 2 1,31 3 1,20 5 1,26
Vertigo
Ogrenme 3 1,26 8 1,84 11 1,63 1 ,65 2 ,80 3 75
Giicliigii
Tiroid 3 1,26 9 207 12 1,78 4 2,61 1 40 5 1,26
Hormon
Diisiikliigii
Kalp 3 1,26 5 1,15 8 1,19 0 0 1 40 1 25
Hastahg
Ailevi 2 ,84 4 ,92 6 ,89 2 1,31 2 ,80 4 101
Akdeniz
Atesi
. . 1 42 4 ,92 5 e 1 ,65 3 1,20 4 101
Hidrosefali
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Tablo 4.15. Gergek ve Nispi BB Tanili Vakalarda Ailede Hastalik Hikayesi ve Sigara

Kullanimina Iliskin Bulgular (Devam)

Talasemi 1 42 3 ,69 4 ,59 5 2 5 2 5 1,26
Tasiyicisi

Diger 30 13 66 15,2 96 14,3 19 12,4 40 16,1 59 14,7
Hastaliklar

**

*Baz1 hastalarda birden fazla dogum sonras1 doneme ait 6zellik belirtilmistir.
**Nadir goriilen hastaliklar bu grupta toplanmustir.

Gergek BB grubunda 124 vakanin (% 18,4) anne ve /veya babasinin BC 6l¢tilmiistiir.
105 anneden ve 102 babadan 6l¢iim alinmistir. Kizlarda annesinin BC % 97 iistii olan 11
(% 10,4), babasmin BC % 97 {istii olan 24 (% 23,5) vaka vardir. Erkeklerde ise annesinin
BC % 97 iistii olan 16 (% 15,2), babasinin BC % 97 {istii olan 49 (% 48) vaka vardir. Toplam
16 vakanin hem anne hem de babasinin BC % 97 iizeridir. Buna goére BB olan anne sayisi
27 (11+16), BB olan baba sayis1 73 (24+49) olmaktadir. Bu sayilarin icinde hem annesi hem
babasi BB olanlar bulunmaktadir (16 kisi). BB olan toplam anne sayisindan hem anne hem
de babas1 BB olanlar ¢ikartildiginda geride sadece annesinde BB olanlar kalmaktadir (Yani
27-16=11). Benzer sekilde sadece babasindan dolay1 BB olanlarin sayisi ise 73-16= 57
olmaktadir. Bu durumda gercek BB olan 11 hastanin sadece annesinde, 57 hastanin sadece
babasinda, 16 hastanin hem annesinde hem babasinda (toplam 84) BB oldugu
anlasilmaktadir. Sonug olarak 124 BB olan ¢ocugun 84’iinde (%67,7) anne ve/veya babada
BB oldugu ortaya ¢ikmaktadir. 84 vakadan 12’sinde BB yapabilecek bagka tanilar oldugu
tespit edilmistir. Bunlar 7 araknoid alt1 genisleme, 2 beyin uru, 1 akondroplazi, 1 Sotos
sendromu, 1 kafa i¢i kanamadir. Bu durumda anne ve/veya babasinin BC’si dlgiilen 124
vakadan 72’si (84-12=72) ailevi BB olarak kabul edilmistir. Buna gore tespit edilen ailevilik
oran1 % 58 olmaktadir. Bu oran, gercek BB olan 673 vaka iginden 124 kisilik bir grubun
oranidir. Bundan dolay1 bu orani, biitiin gruptaki ailevilik oran1 olarak belirtemeyiz. Ancak

bu rakam bize tiim gercek BB grubunun ailevilik oran1 hakkinda bir fikir vermektedir.

Ger¢ek BB grubunda olan ve anne ve/veya babasinda BB bulunan 84 hastanin
ailesinde BB olup olmadigi soruldugunda, 39’u (% 31,4) ailede BB’li kisi oldugunu
sOylemistir. Bu sonug, hikayeden &grenilen BB oraninin, 6l¢iimle bulunan ailedeki BB

oranina gore ancak yaris1 kadardir.

Gergek BB tanili vakalarda, BB’li anne ve babalarin oranlariyla ilgili Ki-kare

incelemesinde babalarda BB goriilme oraninin 6nemli derecede yiiksek oldugu goriilmiistiir
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(p<0,001). Ayrica BB’li anne ve babalarin ¢ocugunun gergek BB’li olma orani, basi normal
biiytikliikte olan anne ve babalarin ¢ocugunda gercek BB goriilme oranindan anlamli olarak

yuksek bulunmustur (p<0,01).

Nispi BB grubunda 28 vakanin (% 7) anne ve /veya babasinin BC 6l¢iilmiistiir Nispi
BB tanili vakalarda, BB’ye iliskin aile hikayesi bulgulari incelendiginde, kizlarin %
0,7’sinin, erkeklerin % 8,2’sinin ailelerinde BB hikayesi oldugunu gdstermektedir. Kizlarda
annesinin BC % 97 iistii olan 1 (%0,7), babasinin BC % 97 {istii olan 6 (% 3,9) vaka vardir.
Erkeklerde ise annesinin BC % 97 iistii olan vaka yoktur, ancak babasinin BC % 97 {istii
olan 10 (% 4) vaka vardir (Tablo 4.16).

Tablo 4.16. Gergek ve Nispi BB Tamli Vakalarda, BB’ye Iliskin Aile Hikayesi Bulgular:

Gercek BB (say1=673) Nispi BB (say1= 402)
Kizlar Erkekler Toplam Kizlar Erkekler Toplam
(say1=239) (say1=434) (say1=673) (say1=153) (say1=249) (say1=402)
Say1 % Say1 % Say1 % Sa % Sa % Say1 %
yi yt
BB Aile Yok veya 222 92,9 394 90,8 616 91,5 15 99,3 24 97,2 394 98,0
Hikayesi Bilinmeyen 2 2
Anne 0 0 4 9 4 ,6 0 0 1 4 1 2
Baba 5 2,1 9 2,1 14 2,1 0 0 2 8 2 5
Kardes 3 1,3 6 1,4 9 1,3 1 7 1 4 2 5
Akraba 9 38 21 4.8 30 45 0 0 3 1,2 3 7
Anne ve/veya Babasinin 33 13,8 91 21,0 124 18,4 7 4.6 21 8,4 28 7,0
BC Olgiilen Vaka Sayist
BC %97 Ustii Anne 11 4,6 16 3,7 27 4,0 1> v 0 0 1 2
Sayisi (6 ‘st (12’s 99
>%99 i> P)
) %99)
BC %3-97 Olan Anne 18 0,8 50 11,5 68 10 5 ,03 13 ,05 18 04
Sayis1
BC <%3 Anne Sayisi 0 0 10 2,3 10 15 0 0 4 1,6 4 1,0
Bas Cevre %97 Ustii 24 10,0 49 18,0 73 10,8 6(5 39 10 4,0 16 4,0
Baba Sayisi (12’s (45°1 i >9
i>%9 >%9 >9 9P)
9) 9) 9P)
BC %3-97 Olan Baba 6 0,3 27 0,6 33 4,9 0 0 6 0,2 6 0,15
Sayis1
BC <% 3 Baba Sayis1 0 0 2 0,5 2 3 1 7 1 A4 2 5

4.5. Fizik Muayene Bulgular:

Gergek BB tanili vakalarin, 6n bingildak muayene bulgulari incelendiginde; kizlarin
29’unun bingildaginin acik, 15’inin kapali oldugu tespit edilmistir. Erkeklerin ise 61’inin
bingildag: acik, 69’unun kapalidir. Bingildagin kabariklik durumuna bakildiginda 1 erkek

vakanin bingildaginin ¢okiik, 7 kiz ve 8 erkek vakanin bingildaginin kabarik oldugu fark
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edilmistir. Ayrica kizlarda 12, erkeklerde ise 21 vakanin bingildak boyu ve eninin toplaminin

yarist 4 cm’in iizerindedir (Agik bingildaklarin % 36,6’s1) (Tablo 4.17).

Nispi BB tanili vakalardaki bingildak muayenesinde, kizlarin 21’inin bingildaginin
acik, 35’inin kapali, erkeklerin ise 39’unun bingildagimnin agik, 52’sinin kapali oldugu
bulunmustur. Ag¢ik olanlardan 1 kiz, 2 erkek vakanin bingildaginin ¢okiik, 1 kiz ile 3 erkek
vakanin bingildaginin kabarik oldugu anlagilmistir. Ayrica kizlarda 1, erkeklerde ise 9

vakanin bingildak ¢apinin ortalamasi 4 cm tizerindedir (Tablo 4.17).

Tablo 4.17. Gergek ve Nispi BB Tanili Vakalarda, Bingildak Muayene Bulgulari

Gercek BB (Say1=673) Nispi BB (Sayi= 402)
Bingildak Muayene Kizlar Erkekler Toplam Kizlar Erkekler Toplam
Bulgular: (Say1=239) (Say1=434) (Say1 =673) (Say1=153) (Say1 =249) (Say1 =402)
Say1 % Say1 % Say1 % Say1 % Say1 % Say1 %
Bingildagin Muayene
Aciklik edilmemis 195 81,6 304 70,0 499 74,1 97 63,4 158 63,5 255 63,4
Durumu Acik
29 12,1 61 14,1 90 13,4 21 13,7 39 15,7 60 14,9
Kapal
15 6,3 69 15,9 84 12,5 35 22,9 52 20,9 87 21,6
Bingildagin Muayene
kabariklik edilmemis 210 87,9 373 85,9 583 86,6 132 86,3 211 84,7 343 85,3
durumu Bingildak
normal 22 9,2 52 12,0 74 11,0 19 12,4 33 13,3 52 12,9
Cokiik
0 0 1 2 1 1 1 7 2 8 3 7
Kabarik
7 2,9 8 1,8 15 2,2 1 N 3 1,2 4 1,0
Bingildak Olgiilmemis
bityiikliigii* 210 87,9 373 85,9 583 86,6 132 86,3 210 84,3 342 85,1
4cmve
iizeri 12 5,0 21 4,8 33 4,9 1 7 9 3,6 10 25
4cm
altinda 17 71 40 9,2 57 8,5 20 13,1 30 12,0 50 12,4

* Bingildak boyu ve eninin toplaminin yarisi

Gergek BB tanili vakalarda 1,5 yas altinda 82 (%78,1) vakanin bingildaginin agik
oldugu anlagilmistir. 1,5-2 yas arasinda 4 (% 18,2), iki yas lizerinde de 4 (% 0,7) vakanin
bingildag1 agiktir. Ayrica bingildagi agik olan vakalarda 1,5 yas alti grupta 33 vakanin
bingildak ¢ap1 4 cm altinda, 49 vakanin bingildak capi ise 4 cm iistiindedir. 1,5- 2 yas ve 2

yas lizeri vakalarda ise 2’ser vakanin bingildak ¢ap1 4 cm tlizerindedir. Ayrintili bilgi Tablo

4.18’de goriilmektedir.
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Tablo 4.18. Gergek BB Tanil1 Vakalarda Yas Gruplarina goére Bingildak Muayene Bulgulart

Yas Bingildak muayene Kizlar (Say1:153) Erkekler Toplam (Say1:402)
bulgulari (Say1:249)
Say1 % Say1 % Say1 %
1,5 Yas Alt1 Acik (4cm tizeri) 12 37,5 21 28,8 33 314
(4 cm alt1) 13 40,6 36 49,3 49 46,7
Kapali 7 21,9 16 21,9 23 21,9
Toplam 32 100 73 100 105 100
1,5-2 Yas Acik (4cm tizeri) 0 0 0 0 0 0
(4 cm alt) 2 33,3 2 12,5 4 18,2
Kapali 4 66,7 14 87,5 18 81,8
Toplam 6 100 16 100 22 100
2 Yas Ustii Acgik (4cm tizeri) 0 0 0 0 0 0
(4 cm alt1) 2 33,3 2 4.9 4 8,51
Kapali 4 66,6 39 95,1 43 91,4
Toplam 6 100 41 100 47 100

Nispi BB tanili vakalarda 1,5 yas altinda 55 vakanin bingildaginin agik oldugu
bulunmustur. 1,5-2 yas arasinda bingildagi agik olan vaka sayis1 5 ’dir. 2 yas tlizerinde olan
sadece 17 kisi muayene edilmistir ve hepsinin bingildagmin kapanmis oldugu

goriilmektedir. Ayrmtilt bilgi Tablo 4.19°da goriilmektedir.

Tablo 4.19. Nispi BB Tanili Vakalarda Yas Gruplarina gore Bingildak Muayene Bulgulari

Yas Bingildak muayene bulgular Kizlar Erkekler Toplam

Say1 % Say1 % Say1 %

1,5 Yas Acik (4cm lizeri) 1 3,12 9 15,5 10 11,1
Alt1 (4 cm alt) 18 56,25 27 46,5 45 50

Kapali 13 40,6 22 37,9 35 38,9

Toplam 32 100,0 58 100,0 90 100,0
1,52 Yas Acik (4cm iizeri) 0 0 0 0 0 0
(4 cm altr) 2 25,8 3 23,1 5 25

Kapali 5 71.4 10 76,9 15 75,0

Toplam 7 100,0 13 100,0 20 100,0
2 Yas Ustii Acik (4cm iizeri) 0 0 0 0 0 0
(4 cm altr) 0 0 0 0 0 0

Kapali 17 100,0 20 100,0 37 100,0

Toplam 17 100,0 20 100,0 37 100,0
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Gergek BB olan vakalarda 1,5-2 yas arasinda olup, bingildagi agik olan 4 hasta
oldugu goriilmektedir. iki hastanin sebebi bilinmeyen BB tanisina sahip olduklar:
goriilmektedir. Ayrica 2 yas lstii olan vakalarda bingildagi acik olan 4 hasta vardir.

Vakalarin her birisinin ayri bir esas tanisi vardir (Tablo 4.20).

Tablo 4.20. 1,5 yasinda biiyiik gercek BB Tanili Vakalarda Bingildagin A¢iklik Durumu

1,5-2 Yas Arahg 2 Yas Ustii

Sebepler Acgik Kapal Toplam Acgik Kapal Toplam
Sebebi Bilinmeyen Bas 0 0 0 0

Biiyiikliigii 2(%86,6) | 13(%13,4) 15 1(%3,3) | 30 (%96,7) 31
Ailevi Bas Biiyiikliiii 0(%0) | 4(%100) 4 - = » | 50834 6
Hidrosefali 1 (%50) 1 (%50) 2 1 (%50) 1 (%50) 2
Tyicil Araknoid Alti o 3 o o

Mesafede Genisleme 1(%50) 1(%50) 2 1(%50) 1 (%50) 2
Norofibromatozis - - - 0 2 (%100) 2

Tablo 4.21. Gergek BB Tanili Vakalarda Sebeplere gore Bingildagin Kabariklik Durumu

Sebepler Normal Cokiik Kabarik Toplam
Sebebi Bilinmeyen Bas 0 i 0

Biiyiikligii 25 (%96,2) 1 (%3,8) 26
Ailevi Bas Biiyiikliigii 25(%100) - - 25
Hidrosefali 3(%25) 1 (%8,4) 8(%066,6) 12
Tyicil Araknoid Alty 0 ] 0

Mesafede Genisleme 13(%92.9) 1(%7.1) 14
Norofibromatozis - - - -

Nispi BB olan vakalarda 1,5-2 yas arasinda olan ve bingildag: agik olan toplam 5
hasta vardir. Bu vakalarin her birisine farkli tan1 konulmustur. 2 yas iistii olan ve bingildagi

acik olan hasta yoktur. Ayrintili bilgi Tablo 4.22°te goriilmektedir.
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Tablo 4.22. Nispi BB Tanili Grupta, Bingildagi A¢ik Olan Cocuklarin 1,5-2 Yas Araliginda
Olan Vakalarin Gore Gelis Sikayeti Esas Alinarak Konulan Tanilar

1,5-2 Yas

Tamlar Say %

Saglam 1 20,0
Konusma Bozuklugu 1 20,0
Giinsiizlilk 1 20,0
Gelisme Geriligi 1 20,0
Uyku Bozuklugu 1 20,0
Toplam 5 100

Gergek BB tanili vakalarda, yiiz-sekil problemleri incelendiginde, kizlarda en yiiksek
oranda karsilasilan bulgular agizda kayma (% 1,4) ve agiz kose ¢izgisinin silik olmasi (%
0,74) sorunlandir. Erkeklerde ise basin 6n arka ¢apinin artmasi (% 0,92), alin ¢ikiklig1 (%
0,92) ve agizda kayma (% 0,92) sorunlaridir. Nispi BB tanili vakalarda, yiiz-sekil
problemleri incelendiginde, kizlarda en yiiksek oranda karsilasilan bulgular agizda kayma
(% 1,31) iken erkeklerde ise agizda kayma (% 1,61)’dir (Tablo 4.23).

Tablo 4.23. Gergek ve Nispi BB Tanili Vakalarda Yiiz-Sekil Sorunlari

Gercek BB (Say1=673) Nispi BB (Sayi= 402)
Kizlar Erkekler Toplam Kizlar Erkekler Toplam
(say1=239) | (say1=434) | (say1=673) | (say1=153) | (say1=249) | (say1=402)
Sayi1 | % |[Say1| % |[Sayi1| % | Say1| % |Say1 | % | Say1 | %
Aln ¢ikik 0 0 4 ,92 4 ,59 0 0 0 0 0 0
Alin dar 0 0 1 23 1 15 0 0 0 0 0 0
Alin genis 0 0 3 ,69 3 45 0 0 0 0 0 0
Bas 6n arka 0 0 4 ,92 4 ,59 0 0 0 0 0 0
cap artmis
Kisa boyun 0 0 2 46 2 ,30 0 0 0 0 0 0
Burun kokii 0 0 3 ,69 3 45 0 0 1 ,40 1 25
basik
Cene geride 0 0 2 46 2 ,30 0 0 1 .25 1 ,65
Epikantus 0 0 2 46 2 ,30 3 1,20 0 0 3 75
Hipertelorizm 0 0 2 46 2 ,30 0 0 1 40 1 25
Cene belirgin 0 0 23 1 ,15 0 0 0 0 0 0
Agiz kose 2 ,84 3 ,69 5 74 0 0 0 0 0 0
cizgisi silik
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Tablo 4.23. Gergek ve Nispi BB Tanili Vakalarda Yiiz-Sekil Sorunlari (Devami)

Agizda kayma | 3 1,26 4 ,92 7 1,4 2 1,31 4 1,61 6 1,49
Balik agz1 0 0 1 23 1 ,15 0 0 0 0 0 0
Aydede yiizii 1 42 0 0 1 ,15 0 0 0 0 0 0
Kaba yiiz 1 42 1 23 2 ,30 0 0 0 0 0 0
Uzun yiiz 0 0 1 23 1 ,15 0 0 0 0 0 0

Diisiik kulak 0 0 0 0 0 0 1 ,65 1 40 2 ,50

Skafosefali 0 0 0 0 0 0 0 0 1 40 1 25

*Bazi hastalarda birden fazla yiiz-sekil 6zelligi bildirilmistir.

Gergek BB tanili vakalar, géz problemleri yoniinden incelendiginde su bulgular
tespit edilmistir. Kizlarda en yiiksek oranda goriilen problemler nistagmus (% 1,3), kasini
kaldiramama (% 0,8)’dir. Erkeklerde ise en fazla goriilen problemler goziinii tam
kapatamama (% 0,9), ¢ekik gozler (% 0,9)’dir. Nispi BB tanili vakalarda, g6z problemleri

olarak en ¢ok goziinii tam kapatamamaya rastlanmistir (Tablo 4.24).

Tablo 4.24. Gergek ve Nispi BB Tanili Vakalarda G6z Problemleri*

Gergek BB (Sayi=673) Nispi BB( Sayr=402)

Bulgular Kizlar Erkekler Toplam Kizlar Erkekler Toplam

(Say1=239) (Sayr (Say1 (Say1 =153) (Say1 =249) (Say1=402)

=434) =673)

Say1 % Say1 % Say1 % Say1 % Say1 % Say1 %
Nistagmus 3 13 2 5 5 7 0 0 1 A 1 2
Kagini kaldiramama 2 8 1 2 3 4 0 0 0 0 0 0
Goziiniin tam
kapatamama 2 8 4 S 6 ° 2 L : L2 ° H2
Batan giines manzarasi 1 4 3 7 4 6 0 0 1 A 1 2
Disa bakis kusuru 1 4 2 5 3 4 0 0 1 A 1 2
Kornea bulanikhg 0 0 2 5 3 4 0 0 0 0 0 0
Goz kapa@ diisiikliigii 0 0 1 2 1 1 0 0 0 0 0 0
Gozde kayma 0 0 3 7 3 4 1 7 2 8 3 v
Gozler cekik 0 0 4 9 4 6 0 0 1 4 1 2

*Bazi1 vakalarda birden fazla gz problemi bildirilmistir.

Sebebi bilinmeyen BB’li hastalarda yiiz bulgusu, deri bulgusu ve gz bulgusu
oranlar1 arasinda kiz ve erkekler arasinda anlamli bir fark olup olmadiginin incelendigi Ki-
kare incelemesinde cinsiyetler arasinda anlamli bir fark elde edilmedigi goriilmiistiir

(p>0,05).
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Gergek BB tanili vakalarin g6z dibi muayenesinde kizlarda 11 (% 4,6), erkeklerde
ise 10 (% 2,3) vakada tekerlerde (optik disk) siliklik (papil staz) bulunmustur. Nispi BB
tanili vakalarda goz dibi muayenesinde 1 kiz hastada (% 0,7) ve 4 erkek (% 1,6) hastada

tekerlerde siliklik oldugu gortilmiistiir (Tablo 4.25).

Tablo 4.25. Gergek ve Nispi BB Tanili Vakalarda Goz Dibi Muayenesi Sonuglari

Gerg¢ek BB (Say1=673) Nispi BB (Sayi= 402)
Kazlar Erkekler Toplam Kizlar Erkekler Toplam
(Say1=239) (Say1=434) (Say1=673) (Say1=153) (Say1=249) (Say1=402)
Goz Dibi Say1 % Say1 % Say1 % Say1 % Say1 % Say1 %
Muayenesi
Muayene 114 47,7 246 56,7 360 53,5 108 70,6 177 71,1 285 70,9
yapilan
Teker 114 47,7 178 41,0 292 43,4 44 28,8 68 27,3 112 27,9
normal
Teker 11 4,6 10 2,3 21 3,1 1 v 4 1,6 5 1,2
smirlan
silik

Gergek BB tanili vakalarda teker sinirlar silik olanlarin esas tanilari incelenmistir.

Elde edilen sonuglara gore en yiliksek oranda sebebi bilinmeyen BB tanisi aldiklari

goriilmistiir. Ayrintili bilgi Tablo 4.26°da goriilmektedir.

Tablo 4.26. Ger¢gek BB Vakalarindan, Teker Sinirlar1 Silik Olanlarin Esas Tanilari

Esas Tam Say1 %
Ailevi ve Sebebi Bilinmeyen BB 15 71,4
Beyin Uru 2 9,5
Hidrosefali 2 9,5
iyicil Araknoid Alt1 Mesafede Genisleme 1 4.8
Beyin Zarn iltihab 1 48
Total 21 100

Nispi BB tanili vakalarda teker sinirlart silik olanlarin esas tanilari incelenmistir.

Elde edilen sonuglara gore en yiiksek oranda sara tanisi aldiklar1 goriilmiistiir. Ayrintili bilgi

Tablo 4.27°de goriilmektedir.
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Tablo 4.27. Nispi BB Tanili Vakalarda Teker Sinirlari Silik Olanlarin Esas Tanilari

Esas Tam Say1 %

Sara 5 40,0
Beyin Zar iltihabi 2 20,0
Optik Sinir Atrofisi 1 20,0
Metil Malonik Asidemi 1 20,0
Toplam 9 100

Vakalarda cilt bulgulari incelendiginde en ¢ok kahverengi lekeye daha sonra beyaz
lekeye rastlanmistir (Tablo 4.28).

Tablo 4.28. Gergek ve Nispi BB Tanili Vakalarda Cilt Bulgulari

Gergek BB (Say1=673) Nispi BB (Sayr=402)
Y (Say1=434) (Say1=673) (Say1=153) (Say1 =249) (Say1=402)
Bulgular
Say1 % Say1 % Say1 % Say1 % Say1 % Say1 %
Kahverengi leke 21 838 42 97 63 9,4 13 8,5 39 15,7 52 12,9
Beyaz leke 7 29 8 18 15 2,2 4 2,6 4 16 8 2,0
Stria 4 17 5 1,2 9 13 0 0 0 0 0 0
Mor leke 3 13 3 7 6 9 1 7 1 4 2 S
Cil-koltuk alt ) 8 6 14 8 12 1 7 4 16 5 1,2
Anjiofibrom 1 4 1 2 2 3 0 0 0 0 0 0
Hemanjiom 1 4 5 1,2 6 9 0 0 0 0 0 0
Ek meme dokusu 0 0 2 5 2 3 0 0 0 0 0 0
Mongol lekesi 0 0 2 5 2 3 2 13 3 1,2 5 12
Norofibrom 0 0 4 9 4 6 0 0 0 0 0 0
Shagren lekesi 0 0 1 2 1 1 0 0 0 0 0 0
Kirmizi leke 0 0 0 0 0 0 4 2,6 3 1,2 7 1,7

*Bazi1 vakalarda birden fazla cilt bulgusu bildirilmistir.

Vakalarin kas ve kiris refleksi, iskelet sistemi bulgulari (Simian ¢izgisi, bitisik

parmaklilik vb.) ayrintilariyla tablo 4.29°de goriilmektedir.
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Tablo 4.29. Gergek ve Nispi BB Tanili Vakalarda Kas, Refleks ve Iskelet Sistemi
Bulgular1

Gerg¢ek BB (say1=673) Nispi BB (sayri= 402)

Kizlar Erkekler Toplam Kizlar Erkekler Toplam
(Say1=239) (Say1=434) (Say1=673) (Say1 =153) (Say1=249) (Say1=402)

Muayene Say1 % Say1 % Say1 % Say1 % Say1 % Say1 %

Kas kiitlesi | Normal 236 98,7 426 98,2 662 98,4 151 98,7 237 95,2 388 96,5

Artmig

Azalmg

Kas giicii Normal 235 98,3 425 97,9 660 98,1 150 98,0 238 95,6 388 96,5

Artrnis 3 | 13 | 9 | 21| 12 | 18 | o0 0 1 4 1 2
Azalmis 1 4 0 0 1 1 3 2,0 10 4,0 13 3,2
Kas Normal 234 97,9 427 98,4 661 98,2 146 95,4 237 95,2 383 95,3
tonusu Artms 2 8 1 2 3 4 4 2,6 6 2,4 10 2,5
Azalmis 3 13 6 1,4 9 1,3 3 2,0 6 2,4 9 2,2
Kiris Normal 220 92,1 391 90,1 611 90,8 134 95,0 213 95,9 347 86,3
refleksi Artmis 7 2,9 19 44 26 3,9 7 5,0 8 3,6 15 3,7
Azalmis 2 ,8 4 9 6 9 0 0 1 5 1 2
Alimmamadi 9 38 20 4,6 29 43 - % } _ i i

Babinski Negatif 229 95,8 408 94,0 637 94,7 145 94,8 239 96,0 384 95,5

Pozitif 10 42 26 6,0 36 53 8 52 10 4,0 18 45
Klonus Negatif 235 98,3 431 99,3 666 99,0 152 99,3 245 98,4 397 98,8
Pozitif 4 17 3 7 7 1,0 1 e 4 1,6 5 1,2
iskelet Yok 228 99,7 404 9,3 630 99 148 99,3 244 99,8 392 99,5

Bulgulan Var

4.6. Biiyiime ve Gelisme ile Tlgili Bulgular

Gelisim ol¢limii 6 yasina kadar olan ¢ocuklarda yapilmaktadir. Zeka ile ilgili bir
anormallikten siiphe edildiginde, hastanemizde 6 yasindan biiyiik ¢ocuklarda zeka bolimii
Olciilebilmektedir. Bu sebeple arastirmamizda, 6grenme giicliigii (zeka geriligi) ifadesi 6
yasindan sonrakiler, gelisme geriligi tanimi ise 6 yasindan kiigiikler i¢cin kullanilmustir.
Hastanin boyunun yiizde 3 biiylime c¢izgisinin altinda olmasi biiylime geriligi olarak
nitelendirilmistir. Boy yiizdesinin normal, ancak agirlik yiizdesinin yiizde 3’lin altinda

olmas1 beslenme yetersizligi olarak tanimlanmustir.
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Ger¢cek BB tanili vakalarda, biliylime ve gelisme verileri incelendiginde, tiim
vakalarin 64’inde (% 9,5) 6grenme giigliigii, 62’sinda (% 9,2) gelisme geriligi, 14’sinda (%
2,1) biiytime geriligi ve 5’inde (% 0,75) beslenme yetersizligi saptanmigtir. Nispi BB tanili
vakalarda bilissel-fiziksel gelisim sorunlari incelendiginde, tiim vakalarin 41’inde (% 10,2)
ogrenme giicliigii, 84’tinde (% 20,9) gelisme geriligi, 117’sinde (% 29,1) biiyiime geriligi
ve 6’sinda (% 1,5) beslenme yetersizligi saptanmistir (Tablo 4.30).

Gergek ve nispi BB gruplart arasindaki bu yonden anlamli bir farklilasma olup
olmadigini incelemek igin bir dizi Ki-kare incelemesi yapilmistir. Elde edilen sonuglar
gruplarda gelisme geriligi ve biiyiime geriligi oranlarmin nispi BB lehine anlamli olarak
farklilagtigin1 gostermektedir (sirasiyla p<0,001, p<0,001). Ayrica gergek ve nispi BB tanisi
olan kizlarda gelisme geriligi ve biiyiime geriligi oranlarinin anlamli olarak farklilasip
farklilasmadigr incelendiginde gruplar arasinda anlamli farklilasmalar oldugunu
gostermektedir (sirastyla p<0,001, p<0,001). Buna ek olarak benzer bir karsilagtirma gergek
ve nispi BB tanisi olan erkekler i¢in de yiiriitiilmiistiir. Elde edilen sonuglar gruplar arasinda

anlaml1 bir farklilagma olduguna isaret etmektedir (sirasiyla p<0,001, p<0,001).

Tablo 4.30. Gergek ve Nispi BB Tanili Vakalarda Biiylime ve Gelisme Verileri

Gergek BB (Say1=673) Nispi BB (Sayi= 402)
Kizlar Erkekler Toplam Kizlar Erkekler Toplam

(Say1 =239) (Say1=434) (Say1 =673) (Say1=153) (Say1 =249) (Say1=402)
Bulgular Say1 % Sayi % Say1 % Say1 % Say1 % Say1 %
Gelisme 224 93,7 385 88,7 609 90,5 127 83,0 191 76,7 318 79,1
geriligi 15 6,3 49 11,3 64 9,5 26 17,0 58 23,3 84 20,9
Ogrenme 218 91,2 393 90,6 611 90,8 142 92,8 219 88,0 361 89,8
giicliigii 21 8,8 41 9,4 62 9,2 11 7,2 30 12,0 41 10,2
Biiyiime 234 97,9 423 97,5 657 97,6 108 70,6 177 71,1 285 70,9
geriligi 4 2,1 10 25 14 2,1 45 29,4 72 28,9 117 29,1
Beslenme 238 99,6 430 99,1 668 99,3 152 99,3 244 98,0 396 98,5
yetersizligi 1 4 4 9 5 7 1 7 5 2,0 6 15
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Tablo 4.31. Gergek Bas Biiyiikliigii Sebeplerinde Gelisme Geriligi ve Ogrenme Giigliigii

Oranlari
Tam Toplam Vakalar Gelisme Ogrenme
(Say1:673) Geriligi Giicliigii
(Say1:64) (Say1:62)
Say1 % Say1 % Say1 %
Ailevi ve Sebebi Bilinmeyen BB 572 85 32 5,6 37 6,46
Hidrosefali 23 3,4 7 30,43 4 17,39
Iyicil Araknoid Alti Mesafede 18 2,7 3 16,67 0 0
Genisleme
Norofibromatozis 13 1,9 1 7,69 1 7,69
Tiiberoskleroz 7 1 0 0 2 28,57
Sotos Sendromu 6 0,9 3 50 1 16,67
Beyin Uru 6 0,9 0 0 0 0
Mukopolisakkaridoz 5 0,7 2 40 2 40
Beyin Zar iltihab 5 0,7 1 20 1 20
Kafa i¢i Kanama 4 0,6 0 0 1 25
Akondroplazi 3 0,4 0 0 1 33,33
Dandy-Walker Olusum 3 0,4 2 66,67 0 0
Bozuklugu
Galen Toplar Damar Olusum 2 0,3 1 50 0 0
Bozuklugu
Chiari Olusum Bozuklugu 2 0,3 1 50 0 0
Akuaduktal Darhk 1 0,1 0 0 0 0
Hidranensefali 1 0,1 1 100 0 0
Inkontinensiya Pigmenti 1 0,1 0 0 0 0
Talasemi 1 0,1 0 0 0 0
Toplam 673 100 64 - 62

Tablo 4.32. Gergek BB Sebeplerinde Biiyiime Geriligi ve Beslenme Yetersizligi Oranlari™*

Tam Tiim Orneklem Biiyiime Beslenme
(Say1:673) Geriligi yetersizligi
(Say1:7) (Say1:5)

Sikhik % Sikhik % n %

Ailevi ve Sebebi Bilinmeyen Bas 572 85 3 0,52 1 0,17

Biiyiikliigii

Hidrosefali 23 34 1 4,34 1 4,34

Iyicil Araknoid Alti Mesafede 18 2,7 1 5,55 0 0

Genisleme
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Tablo 4.32. Gergek BB Sebeplerinde Biiyiime Geriligi ve Beslenme Yetersizligi Oranlart

(Devami)
Norofibromatozis 13 1,9 2 15,38 0 0
Tiiberoskleroz 7 1 0 0 2 28,57

*S1klig1 % 1 ve iistii olan sebepler alinmistir.

Tablo 4.33. Nispi BB Sebeplerinde Biiyliime Geriligi ve Beslenme Yetersizligi Oranlari*

Tani Tiim Biiyiime Beslenme
Orneklem(Say1:402) Geriligi Yetersizligi
(Say1:51) (Say1:4)
Sikhk % Sikhk % n %
Sara 70 17,4 19 27,14 1 1,42
Migren 36 9 11 30,5 2 5,55
Atesli havale 35 8,7 6 17,14 0 0
Saglam 18 4,5 0 0 0 0
Ugunma 16 4 3 18,75 0 0
Konusma bozuklugu 15 3,7 2 13,33 0 0
Atessiz havale 15 3,7 2 13,33 0 0
Gerilim Tipi Bas Agris1 14 3,5 1 7,14 0 0
Beyin Felci 13 3,2 7 53,84 1 7,7

*En sik goriilen ilk 9 sebep alinmistir.
4.7. Esas Tanilar ve Eslik Eden Diger Hastaliklara Ait Bulgular

Gergek BB tanili vakalarin esas tanilart incelendiginde, en sik goriilen tanilar ailevi
ve sebebi bilinmeyen BB (% 85), hidrosefali (% 3,4) ve iyicil araknoid alti mesafede
genisleme (% 3.,4) olarak bulunmustur. Kizlarda en fazla goriilen esas tanilar; ailevi ve
sebebi bilinmeyen BB (% 84) ve hidrosefali (% 3,3). Benzer sekilde erkeklerde en fazla
goriilen esas tanilar ise ailevi ve sebebi bilinmeyen BB (% 85,5) ve hidrosefalidir (% 3,5).

Konuyla ilgili ayrintilar tablo 4.34’te agiklanmustir.
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Tablo 4.34. Gergek BB Tanili Vakalarin Esas Tanilari

Esas Tam Kizlar Erkekler Toplam
(Say1:239) (Say1:434) (Say1:673)

Say1 % Say1 % Say1 %
Ailevi ve Sebebi Bilinmeyen BB 210 84 362 85,5 572 85
Hidrosefali 8 3,3 15 3,5 23 34
Iyicil Araknoid Alti Mesafede Genisleme 6 2,5 12 2.8 18 2.7
Norofibromatozis 3 1,3 10 2,3 13 1,9
Akondroplazi 3 1,3 0 0 3 4
Mukopolisakkaridoz 2 8 3 7 5 :7
Kafa i¢ci Kanama 3 13 1 2 4 6
Beyin Uru 2 8 4 9 6 9
Tuberoskleroz 1 4 6 1,4 7 1,0
Beyin Zar Iltihab: 1 4 4 9 5 7
Sotos Sendromu 0 0 6 1,4 6 9
Dandy-Walker Olusum Bozuklugu 0 0 3 7 3 A4
Galen Toplar Damar Olusum bozuklugu 0 0 2 5 2 3
Chiari Olusum Bozuklugu 0 0 2 5 2 3
Akuaduktal Darhk 0 0 1 2 1 1
Hidranensefali 0 0 1 2 1 1
Inkontinensiya Pigmenti 0 0 1 2 1 1
Talasemi 0 0 1 2 1 :1

Nispi BB tanili vakalara, gelis sikayeti esas alinarak konulan tanilar incelendiginde,
tiim vakalarda en sik goriilen tanilar sara (% 17,4), migren (% 9), atesli havale (% 8,7) idi.
Kizlarda en fazla goriilen esas tanilar; sara (% 15) ve migrendir (% 9,8). Erkeklerde en fazla
goriilen esas tanilar ise sara (% 18,9), atesli havale (% 9,2) ve migrendir (% 8,4). Ayrica
nispi BB olan grupta, 11 vakada norofibromatozis, 8 vakada hidrosefali, 4 vakada selim
araknoid alt1 genigleme, 2 vakada Canavan hastaligi, 2 vakada Chiari olusum bozuklugu, 2
vakada beyin zan iltihabi, 1 hastada rikets, 1 vakada akondroplazi ve 1 vakada da
tuberoskleroz gibi sebepler tespit edilmistir. Konuyla ilgili ayrtilar tablo 4.35’te

agiklanmustir.
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Tablo 4.35. Nispi BB ‘li Tiim Vakalarda Gelis Sikayeti Esas Alinarak Konulan Tanilar*

Tam Kazlar Erkekler Toplam
(Sayr: 153) (Sayr: 249) (Sayr: 402)
Say1 % Say1 % Say1 %
Sara 23 15 47 18,9 70 17,4
Migren 15 9,8 21 8,4 36 9
Atesli Havale 12 7.8 23 9,2 35 8,7
Gerilim Tipi Bas Agris1 10 6,5 4 1,6 14 3,5
Havale 6 3,9 9 3,6 15 3,7
Ugunma 5 33 11 4.4 16 4
Ortostatik Hipotansiyon 5 33 3 1,2 8 2
Konusma Bozuklugu 5 3,3 10 4 15 3,7
Giinsiizliik 5 33 4 1,6 9 2,2
Davrams Bozuklugu 5 3,3 10 0,4 6 1,5
Norofibromatozis 4 2,6 7 2,8 11 2,7
Beyin Felci 4 2,6 9 3,6 13 3,2
Konversiyon 4 2,6 1 0,4 5 12
Biiyiime Geriligi 4 2,6 4 1,6 8 2
Saglam 3 2 15 6 18 4,5
Otizm Spektrum Bozuklugu 3 2 6 2,4 9 2,2
Siniizit 2 2 6 2,4 9 2,2
Hidrosefali 2 1,3 6 2,4 8 2
Selim Araknoid Alt1 Mesafede Genisleme 2 0,7 2 0,8 3 0,7
Dikkat Eksikligi ve Asir1 Hareketlilik Bozuklugu 2 13 0 0 2 0,5
Sebebi Bilinmeyen Titreme 2 1,3 - - 2 0,5
Uyku Bozuklugu 2 1,3 2 0,8 4 1
Bipolar Bozukluk 2 13 . - 2 0,5
Major Depresyon 2 1,3 - - 2 0,5
Dusen Kas Hastahg 1 06 6 2.4 7 1,7
Selim Tekrarlayic1 Bas Donmesi 1 0,6 3 1,2 4 1
Bell Yiiz Felci 1 0,6 2 08 3 0,7
Polindropati 1 06 2 0,8 3 0,7
Gelisme Geriligi _ _ 5 2 5 1,2
Dogustan Pitozis 0,6 1 0,4 3 0,7
Sasihk 1 0,6 1 0,4 2 0,5
Basit Dalma.i R - 2 0,8 2 0,5
Beyin Zar Iltihabi _ _ 2 0,8 2 0,5
Metil Malonik Asidemi _ - 2 0,8 2 0,5
Tourette Sendromu - - 2 0,8 2 0,5
Optik Sinir Atrofisi 1 0,6 2 0,8 3 0,7
Diger 23 15,03 34 13,6 57 14,2

*S1klig1 %1 istii vakalar listelenmistir.
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Gergek BB tanili vakalarinda, gelis sikayeti esas alinarak konulan tanilar disindaki
diger hastaliklar incelendiginde, toplam 562 (% 84) vakanin bagka hastaliklarinin da oldugu
goriilmektedir. Tiim vakalarda sik karsilagilan diger hastaliklar sirasiyla sismanlik, sara ve
migren olarak belirlenmistir. Kizlarda en biiyiik oranda goriilen hastaliklarin sismanlik (%
30,5), sara (% 21,3) ve migren (% 17,2) oldugu goriilmektedir. Erkeklerde de benzer sekilde
en biiyiik oranda goriilen hastaliklar sismanlik (% 24,4), sara (% 14,5) ve migrendir (% 11,8).

Nispi BB tanili vakalarda, gelis sikayeti esas alinarak konulan tanilar disindaki diger
hastaliklar incelendiginde, toplam 68 (% 17) vakada baska hastaliklarin da oldugu
bulunmustur. Tiim vakalarda sik karsilagilan diger hastaliklar sirasiyla sismanlik, sara ve
atesli havale olarak belirlenmistir. Kizlarda en biiyiik oranda goriilen hastaliklarin sigsmanlik
(% 19,6), sara (% 9,8) ve atesli havale (% 5,2) oldugu goriilmektedir. Erkeklerde de benzer
sekilde en biiylik oranda goriilen hastaliklar sismanlik (% 15,3), sara (% 12) ve atesli
havaledir (% 5,2). Konuyla ilgili ayrintilar tablo 4.36°da agiklanmustir.

Tablo 4.36. Gergek ve Nispi BB Tanili Vakalarda Gelis Sikayeti Esas Alinarak Konulan
Tanilar Digindaki Diger Hastaliklar

Gercek BB (Say1=673) Nispi BB (Sayi= 402)
Hastahklar Kizlar Erkekler Toplam Kizlar Erkekler Toplam
(Say1=239) (Say1=434) (Say1=673) (Say1=153) (Say1=249) (Say1=402)
Say1 % Say1 % Say1 % Say1 % Say1 % Say1 %
Sismanlhik 73 30,5 106 24,4 179 26,6 30 19,6 38 15,3 68 16,9
Sara 51 21,3 63 14,5 114 16,9 15 9,8 30 12,0 45 11,2
Migren 41 17,2 51 11,8 92 13,7 6 3.9 11 44 17 4,2
Geri]ilzl tipi bas 20 8.4 23 53 7 1,0 7 4,6 2 8 9 2,2
agrisi
Alerjik hastalik 17 7,1 34 78 51 7,6 3 2,0 9 3,6 12 3,0
Konversiyon 9 38 10 2,3 19 2,8 0 0 0 0 0 0
Astim 8 33 14 3,2 22 33 2 13 3 1,2 5 1,2
Bayilma 8 33 9 2,1 17 25 0 0 0 0 0 0
Kalp hastalig: 8 33 8 18 16 24 3 2,0 2 8 5 1,2
Kirma kusuru 7 29 10 2,3 17 25 2 13 5 2,0 7 1,7
Atesli Havale 7 2,9 34 78 41 6,1 8 52 13 5.2 21 52
Sebebi bilinmeyen
Kafa i¢i basing 6 25 1 2 7 1,0 0 0 0 0 0 0
artisgi
’;i?{:;fl'l‘;' 6 25 5 12 11 16 0 0 0 0 0 0
Siniizit 5 2,1 11 25 16 24 0 0 0 0 0 0
Yiiz felci 5 2,1 5 1,2 10 15 0 0 0 0 0 0
Beyin felci 4 1,7 5 1,2 9 1,3 4 2,6 5 2,0 9 2,2
Bas donmesi selim | 17 5 12 9 13 0 0 0 0 0 0
tekrarlayici
Araknoid Kist 3 1,3 4 9 7 1,0 0 0 0 0 0 0
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Tablo 4.36. Gergek ve Nispi BB Tanili Vakalarda Gelis Sikayeti Esas Alinarak Konulan
Tanilar Digindaki Diger Hastaliklar (Devami)

Konusma bozuklugu 3 1,3 21 48 24 3,6 1 7 3 12 4 1,0
Otizm spektrum 3 13 15 35 18 2,7 0 0 3 12 3 7
bozuklugu
Dikkat eksikligi ve
hiperaktivite 3 1,3 13 3,0 16 2,4 1 7 6 2,4 7 1,7
bozuklugu
Ortostatik 3 13 13 30 16 2,4 0 0 1 4 1 2
hipotansiyon
Davrams bozuklugu 2 8 9 2,1 11 1,6 0 0 0 0 0 0
Meningomyelosel 1 4 6 14 7 1,0 2 1,3 3 1,2 5 1,2
Titreme sebebi 1 4 5 12 6 9 0 0 0 0 0 0
bilinmeyen
Ugunma 1 4 4 9 5 7 0 0 1 A4 1 2
Tiroit hormon 0 0 0 0 0 0 0 0 3 12 3 7
diisiikliigii
inmemis testis 0 0 0 0 0 0 0 0 5 2,0 5 1,2
Sasihik 0 0 0 0 0 0 4 2,6 1 A4 5 1,2
Diger Hastaliklar 24 10 50 115 74 11 10 6,5 10 4 20 5

*Baz1 hastalarda birden fazla hastalik oldugu belirlenmistir.

4.8. Goriintiileme

Vakalarda, goriintiilleme yontemlerinden USG, BT ve MR verileri incelenmistir.

Gergek BB hastalarinin 261’ine (% 38,8) goriintiileme yapilirken, nispi BB olan 122 vakaya
(% 30,3) goriintiileme yapilmistir. Gergek BB tanili kizlardan 97’si (% 40,6), erkeklerden

de 164’1 (% 37,8) igin goriintiileme yapilmistir (Tablo 4.37).

Tablo 4.37. Gergek ve BB Tanili Vakalarda Goériintiileme Oranlart™*

Gerg¢ek BB (Sayi=673) Nispi BB (Sayi= 402)
Kizlar Erkekler Toplam Kizlar Erkekler Toplam
(Say1=239) | (Say1=434) | (Say1=673) | (Say1=153) | (Say1=249) | (Say1=402)
Sayi| % |[Say1 | % |Say1| % |(Say1| % |[Sayi1| % | Say1 | %
Goriintiileme
Yapilan vaka | 97 | 40,6 | 164 | 37,8 | 261 | 38,8 | 32 | 209 | 90 | 36,1 | 122 | 30,3
sayis1
UsG 9 3,8 18 4,1 27 4 1 7 16 6,4 17 4,2
BT 18 7,5 24 55 42 6,2 4 2,6 4 1,6 8 2,0
MR 83 | 34,7 | 136 | 31,3 | 219 | 325 | 32 | 209 | 82 | 329 | 114 | 284

*Baz1 hastalara birden fazla goriintiileme yapilmistir.

Bazi hastalarda birden fazla goriintiileme yonteminin kullanildigi goriilmektedir.

Gergek BB tanili vakalarda 2 kisiye USG ve BT, 9 kisiye USG ve MR, 11 kisiye BT ve MR,
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1 kisiye ise USG, BT ve MR uygulanmistir. Nispi BB tanili vakalarda 6 kisiye USG ve MR,
1 kisiye BT ve MR, 2 kisiye de USG, BT ve MR uygulanmustir.

Gergek BB tanili vakalarda USG sonuglar1 incelendiginde, kizlarda bir vakada
(%0,4) araknoid altt mesafenin genis oldugu, bir vakada (% 0,4) ise mega sisterna magna
oldugu diger 7 vakanin normal oldugu bildirildi. USG yapilan 18 erkek hastanin ise 5 vakada
(%1,2) araknoid alt1 mesafenin genis oldugu, iki vakada (%0,5) ise mega sisterna magna

oldugu, digerlerinin normal oldugu rapor edilmistir.

Nispi BB tanil1 vakalarda USG sonuglari incelendiginde, kizlarda bir vakada (% 0,7)
kafa USG karincik geniglemesi goriiliirken, erkeklerde ise 4 vakada (% 1,6) kafa USG
karincik genislemesi, 1 vakada araknoid alt1 genisleme, 1 vakada ensefalomalazi oldugu

diger 10 vakada ise normal oldugu bildirilmistir.

Gergek BB tanili vakalarda karincik genislemesi lokalizasyonu incelendiginde,
kizlarda 4 (% 1,7) vakanin, erkeklerde de 6 (% 1,4) vakanin her iki yan karinciginin da genis
oldugu goriilmektedir. Nispi BB vakalarinda ise karincik, kizlarda 1 (% 0,7) vakanin,
erkeklerde de 2 (% 0,8) vakanin her iki yan karmciginin da genis oldugu goriilmektedir.

Gergek BB tanili 673 vakanin 219’una (% 33) beyin MR ¢ekilmistir. MR
¢ekilenlerde tiim vakalarda en sik goriilen bulgular sirasiyla, % 53’tinde normal, % 11’inde
araknoid kist, % 9,6’sinda iyicil araknoid alt1 genisleme ve % 9,1’inde hidrosefali olarak
belirlenmistir. Cinsiyetlere gore dagilim soyledir: 239 kiz hastanin 83’tine (% 34,7), 434
erkek hastanin 136’simna (% 31,3) BMR ¢ekilmistir. Kizlarda BMR’de en yiiksek oranda
goriilen anormallikler araknoid kist (% 10,8) ve hidrosefali (% 10,8) iken erkeklerde en sik
gortilenler ise araknoid Kist (% 11) ve araknoid altt mesafenin genisligidir (% 10,3) (Tablo
4.38).

Nispi BB tanili vakalarda beyin MR sonuglari incelendiginde toplam 114 (% 28)
vakada beyin MR ¢ekildigi goriilmektedir. Tiim vakalarda en sik goriilen bulgular sirasiyla,
% 53,5’inde normal, % 7,9’unda karincik gevresi ak madde bozuklugu, % 7’sinde karincik
genislemesi bulunmustur. Cinsiyetlere gore dagilim soyledir: 153 kiz hastanin 32’sine (%
20,9), 249 erkek hastanin 82’sine (% 32,9) BMR c¢ekilmistir. Kizlarda en yiiksek oranda
goriilen sorunlarin araknoid alt1 genisleme (% 12,5), karincik genislemesi (% 9,4) ve korpus

kallozum bozuklugudur (% 9,4). Erkeklerde en sik goriilen sorunlar ise karincik ¢evresi ak
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madde bozulmasi (% 7,9), karincik geniglemesi (% 7) ve araknoid alti genisleme (% 7).

Konuyla ilgili ayrintilar tablo 51°de agiklanmustir (Tablo 4.38).

Tablo 4.38. Gergek ve Nispi BB Tanili Vakalarda Beyin MR Sonuglari

Gerg¢ek BB (Say1=673)

Nispi BB (Say1= 402)

Kizlar Erkekler Toplam Kizlar Erkekler Toplam
Bulgular

(Say1 =239) (Say1 =434) (Say1 =673) (Say1 =153) (Say1 =249) (Say1=402)

Say1 % Say1 % Say1 % Say1 % Say1 % Say1 %
Normal 47 56,6 69 50,7 116 53 16 50 45 54,9 61 53,5
Araknoid kist 9 10,8 15 11 24 11 0 0 5 6 5 4.4
Hidrosefali 9 10,8 11 8 20 9,1 0 0 0 0 0 0
Araknoid alt1
mesafede genisleme ! 85 14 10,3 21 9,6 4 12,5 4 4,9 8 7
Beyin atrofisi 6 7,2 11 8 17 7,7 0 0 0 0 0 0
Siniizit 3 3,6 6 4.4 9 4,1 2 6,25 2 2,4 4 3,5
Karncik genislemesi 3 3,6 2 15 5 2.3 3 9,4 5 6 8 7
Beyin iskemisi 2 2,4 4 29 6 2,7 0 0 0 0 0 0
Tuberosklerozis 2 2,4 7 5L 9 4,1 0 0 1 1,2 1 0,9
Karmeik gevresiak | 24 |8 5.9 10 45 2 625 | 7 85 9 7,9
madde bozuklugu
Kafa i¢i kanama 2 2,4 2 15 1,8 0 0 0 0 0 0
Kafa ici kitle 2 24 |7 5,1 9 41 0 0 0 0 0 0
Korpus kallozum
gelisim bozuklugu 2 2,4 6 4.4 8 3,6 3 9,4 1 1,2 4 35
Mega sisterna magna 1 1,2 6 4.4 7 3,2 2 6,25 1 12 3 2,7
Chiari olusum 1 1,2 5 3,6 6 2,7 1 31 2 24 3 2,7
bozuklugu
Demiyelizan hastalik 1 1,2 0 0 1 0,45 0 0 0 0 0 0
Dandy-walker 1 12 |4 2,9 5 23 0 0 0 0 0 0
olusum bozuklugu
Cavum septum 1 12 4 2,9 5 23 0 0 0 0 0 0
pellicidum
Ak madde hastahg 0 0 1 0,7 1 0,45 0 0 0 0 0 0
Talasemi ile uyumlu 1 - 0 1 07 1 045 | 0 0 0 0 0 0
kemik kalinlasmasi
Aquaduktal darhk 0 0 1 0,7 1 0,45 0 0 0 0 0 0
Av malformayon 0 0 1 0,7 1 0,45 0 0 0 0 0 0
Mukopolisakkaridoz 0 0 1 0,7 1 0,45 0 0 0 0 0 0
Hidroanensefali 0 0 1 0,7 1 0,45 0 0 0 0 0 0
Norofibromatozis 0 0 1 0,7 1 0,45 0 0 3 3,6 3 2,7
Toplardamar olusum | 0 1 07 1 045 | 0 0 0 0 0 0
bozuklugu
Cavum vargae 0 0 3 2,2 3 13 0 0 0 0 0 0
Porensefalik kist 0 0 0 0 0 0 1 31 1 1,2 2 1,7
Dura alti kanama 0 0 0 0 0 0 0 0 2 2,4 2 1,7
Vander knapp ve 0 0 0 0 0 0 0 0 1 12 1 0,9
leigh hastahig1
Koroid pleksus kisti 0 0 0 0 0 0 0 0 1 1,2 1 0,9
Kuadrigermanal 0 0 0 0 0 0 0 0 1 12 1 0,9
sistem lipomu
Metil malonik
asidemi uyan bulgu 0 0 0 0 0 0 0 0 1 12 1 0.9
Transvers siniis 0 0 0 0 0 0 0 0 1 12 1 0.9
trombozu
Kavum septum 0 0 0 0 0 0 0 0 3 36 3 2,7
pellicidum ve vargae

*. Bazi1 hastalarda beyin MR’de birden fazla anormallik bulunmustur.
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Ger¢ek BB grubunda beyin MR c¢ekilen vakalarin 17’°sinde (% 7,7) beyin atrofisi
saptanmistir. Bunlarin 12°si (% 70,5) sebebi bilinmeyen BB, 3’1 (% 17,6) hidrosefali, 1’1
(% 5,9) kafa i¢i kanama, 1’1 (% 5,9) ise Dandy-Walker bozuklugu tanisi almistir.

Gergek BB tanili vakalarda beyin BT sonuglari incelendiginde toplam 42 (% 6)
vakanin beyin BT sinin ¢ekildigi gériilmektedir. Kizlarda en yiiksek oranda goriilen sorunun
hidrosefali (% 61,1) oldugu goriilmektedir. Erkeklerde en yiiksek oranda goriilen sorunlar
ise araknoid alt1 genisleme (% 15,4), cavum septum vargae (% 7,7) ve cavum septum
pellicidumdur (% 7,7) (Tablo 39).

Nispi BB olan 8 hastaya (4’1 erkek) beyin BT ¢ekilmistir. Kizlarin birisinde beyinde
kiigiilme, birisinde hidrosefali, birisinde araknoid alt1 mesafede genisleme tespit edilirken
digerinde bulgular normal olarak rapor edilmistir. Erkeklerde ise birer vakada kemik
fraktiirli ve araknoid alt1 mesafe genisligi goriiliirken 2 ‘sinde bulgular normal ¢ikmigtir

(Tablo 4.39).

Tablo 4.39. Ger¢ek BB Tanili Vakalarda Beyin BT Sonuglar™

Kizlar Erkekler Toplam
Sorunlar

Say1 % Say1 % Say1 %
Normal 11 61,1 14 53,8 25 59,5
Hidrosefali 3 16,6 1 3,85 4 9,5
Kalsifikasyon 1 5,9 0 0 1 2.4
Beyin atrofisi 2 111 1 3,85 3 7,1
Kafa ici kanama 1 3,9 0 0 1 2,4
Pineal Kist 0 0 1 3,85 1 2,4
Cavum septum vargae 0 0 2 7,7 2 4,75
Cavum septum pellicidum 0 0 2 7,7 2 4,75
Araknoid kist 0 0 1 3,85 1 2.4
Araknoid alt1 genisleme 0 0 4 154 4 9,5

* Bazi hastalarda beyin BT’de birden fazla anormallik bulunmustur.
4.9. Elektrofizyolojik Calisma

Gergek BB tanili vakalardan elde edilen sonuglara gore toplamda 175 hastaya (66
kiz, 109 erkek) (% 26) EEG ¢ekilmistir. Kizlarin 23’tinde (% 34,8), erkeklerin ise 32’sinde
(% 29,4) saraya uygun goriiniim tespit edilmistir. Nispi BB tanili vakalarda elde edilen
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sonuglara gore toplamda 114 hastadan (37 kiz, 77 erkek) (% 28,3) EEG ¢ekilmistir EEG
sonuglart kizlarin 9’unda (% 24,3), erkeklerin ise 30’unda (% 39) saraya uygun bulgu

oldugunu gostermistir.

Gergek BB tanili 22 hastaya (9 kiz, 13 erkek) (% 3.,2) EMG c¢ekilmistir. Kizlarin
2’sinde (% 22,2) polindropati, 1’inde (% 11,1) miyotoni, 1’inde (% 11,1) ise myastenia
graves ile uyumlu bulgular bulunmustur. Erkeklerin 3’tinde (% 23) polindropati, 1’inde (%
7,7) miyotoni bulgusu vardir ve 1’inde (% 7,7) ise monondropati teshisi konulmustur. Nispi
BB tanili 8 hastaya (3 kiz, 5 erkek) (% 2) EMG g¢ekilmistir. Erkeklerin 2’sinde polindropati
bulgusu tespit edilirken kizlardaki bulgular normal ¢ikmistir. EMG’si 3 kizin EMG sonuglari

ise normaldir.
4.10. Diger Calismalar

Gergek BB tanili 15 vakaya (%2,2) genetik inceleme yapilmistir. 8 hastaya
yenidogan taramasi, 4 hastaya idrarda organik asit ve 7 hastaya kan aminoasitleri bakilmig
olup anormal sonug¢ bildirilmemistir. Bir hastaya William-Beuren, 2 hastaya gevrek X
sendromu, 2 hastaya Sotos sendromu, 1 hastaya Cri-Du-Chat, 1 hastaya PMP22 gen
incelemesi yapilmis olup normal olarak rapor edilmistir. Bir hastada SMN1 geninde
homozigot degisiklik bulunmustur. 2 hastaya kromozom incelemesi yapilmis olup normal

olarak degerlendirimistir. 1 hastaya kas biyopsisi yapilmis olup normal olarak bildirilmistir.

Nispi BB tanili 14 vakanin (%3,5) genetik incelemesi yapilmistir. 6 vakaya
yenidogan taramasi yapilmistir, 5’1 normal iken bir tanesinde fenilalanin diizeyi yiiksek
bulunmustur. 3 vakada yapilan kan aminoasit tetkiki normal olarak rapor edilmistir. Bir
hastaya SMA, bir hastaya Prader-Willi, bir hastaya da SEPN1 gen incelemesi yapilmis olup
gen degisimi saptanmadigi bildirilmistir. Bir hastada NF-1 gen degisimi saptanmistir. 4
hastada DMD/BMD geninde delesyon saptanmistir. Bir hastaya yapilan kromozom

incelemesi normal olark sonuglanmustir.
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5. TARTISMA

Biiyiimenin degerlendirilmesinde boy, agirlik ve BC gibi 6l¢iimler kullanilmaktadir.
Bu odlglimlerin, yasa ve cinsiyete gore normal olup olmadigi, biiyiime egrileri ile belirlenir
(Gokgay ve ark 2008). Yas ve cinsiyet dikkate alinmak sartiyla BC, algi islevleri, kafa i¢i
hacim ve beyin hacmi ile yakindan iliskilidir (Rollins ve ark 2010). Ayrica ¢ocuklarda
biliyiime ve gelisiminin takibinde yararli bir aragtir. Bu sebeple BC’nin asir1 biiytimesinin
veya normale gore daha az biiylimesinin erken tespiti ¢ok onemlidir (Jones ve Samantha
2020). BC 6l¢iimii, can yakict olmayan, hastaya zarar vermeyen, ucuz, kolay bir yontemdir
(Holden 2014). BC odl¢timii rutin olarak yapilmali ve 6lgiimler standart biiylime egrilerinde

isaretlenmelidir (Elmal1 ve ark 2012).

Diinyada BB olan ¢ocuklarin degerlendirildigi ¢esitli ¢alismalar yapilmistir. Iskogya
(Day ve Schutt 1979), ingiltere (Lorber ve Priestly 1981, Smith ve ark 1998), ABD (Medina
ve ark 2001, Haws ve ark 2017, Sampson ve ark 2018), Avusturalya (Muenchberger ve ark.
2006), Norveg (Zahl ve Wester 2008), Iran (Talebian ve ark 2013), Tiirkiye (Oztiirk ve Serin
2020, Yilmazbas ve ark 2018) bu iilkelerden bazilaridir. Arastirmamiz tiim ¢ocukluk yas
grubunu (0-18 yas) kapsamasi, 673 gercek BB ve 402 nispi BB vaka sayisi ile yukarida
belirtilen galigmalara gore vaka sayisinin daha ¢ok olmasi, nispi BB kavramimi dikkate

getirmesi gibi 6zellikleri ile digerlerinden farklidur.

Biiylimenin degerlendirilmesi i¢in kullanilan, ortak bir biiylime egrileri ¢izelgesi
yoktur. Cok sayida c¢izelgenin varligindan bahsedilebilir. Bu ise biiylimenin
degerlendirilmesinde farklt sonucglara yol agacaktir. Ayni husus biiylimenin bir
degerlendirme kistasi olan bas biiyilikliigii icin de gecerlidir. Baz1 ¢alismalarda Nellhaus
tarafindan 1968 yilinda olusturulan BC biiylime egrileri kullanilmigtir (Lorber ve Priestly
1981) (Day ve Schutt 1979). iran’da yapilan bir arasirmada Rollins ve arkadaslarmin (2010)
biiyiime egrileri tercih edilmistir (Talebian ve ark 2013). Muenchberger ve arkadaslarinin
2006 (Muenchberger ve ark. 2006) yilinda yaptig1 incelemede Tanner tarafindan 1978’de
olusturulan biliylime egrileri kullanmilmistir. Baska bir ¢alismada ise Hamill’in 1978’de
belirledigi biiylime egrileri referans alinmistir (Medina ve 2001). Haws ve arkadaslarinin
2016’da yayinlanan arastirmalart i¢in WHO biiylime egrileri tercih edilmistir (Haws ve ark
2016). Bunun yaninda iilkesinde olusturulmus biiylime egrilerini kullanmay1 daha dogru
bulanlar da vardir. Mesela Norveg’te yapilan bir ¢alismada Norveg’te olusturulan biiyiime

egrileri kullanilmistir (Zahl ve Wester 2008). Ulkemizde Yilmazbas ve ark. (Yilmazbas ve
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ark 2018) ¢alismalarinda Gokgay ve arkadaslarinin 2008 yilinda Tiirk ¢ocuklari i¢in ortaya
koyduklar biiyiime egrilerini tercih etmistir. Biz de ¢alismamizda Konya’da, Uygun ve ark.
(2019) tarafindan olusturulan BC biiyiime egrilerini kullandik.

BB terimi, bas boyutunun normalden biiyiik oldugunu ifade eder. Kullanilan biiytime
egrilerindeki farkliliklar, BB taniminda farkliliklara yol agmaktadir. Normalden biiyiik olma
bazilarina gore BC’nin %95 (Smith ve ark 1998, Medina ve ark 2001, Muenchberger ve ark
2006, Daymont ve ark 2010, Biswas ve ark 2016), bazilarina gore %98 (Day ve Schutt 1979,
Lorber ve Priestly 1981, Delmonaco ve ark 2011, Sniderman 2010, Ozcan ve ark 2000,
Olney 2007), bir kismina gore %97 ¢izgisinin lizerinde olmas1 (Neyzi ve ark 2010, Orru ve
ark 2017, Allanson ve ark 2009, Yilmazbas ve ark 2018, Sampson ve ark 2019, Oztiirk ve
Serin 2020) veya 2 standart sapmadan daha biiyiilk olmasi (Pin’a-Garza ve James 2019,
Talebian ve ark 2013, Pavone ve ark 2017, Tan ve ark 2018) olarak kabul edilmektedir. Biz
calisgmamizda yiizde 97 tizeri olan ¢ocuklar gercek BB olarak kabul ettik. Literatiirde ortak
bir BB tanimi olmamasi, ger¢ek BB’nin sikliginin tam olarak belirlenemeyecegini
diisiindiirmektedir. Ayrica bu durum, gergek BB sebeplerinin sikligmin tespitinde de

farkliliklara yol agabilecek bir etken olmaktadir.

Tarif olarak BB oraninin toplumda %2-3 olmasi gerekir (Jones ve Samatha 2020).
Ulkemizde 4 yasma kadar olan saglikli cocuklarda yapilan bir calismada gercek BB oram
%0,8, nispi BB siklig1 %0,12 olarak bulunmustur (Y1lmazbas ve ark 2018). Calismamizda
ise poliklinigimize gelen hastalarin ger¢ek BB goriilme sikligi %6,5, nispi BB siklig1 ise
%3,92 olarak tespit edilmistir.

(Calismamizda hem gercek hemde nispi BB tanili vakalarin ¢ogunlukla erkek oldugu
anlasildi (sirasiyla %64,5, %61,9). Diger iilkelerde yapilan ¢alismalarda da, BB nin hemen
hemen ayn1 oranlarda erkeklerde fazla oldugu bulunmustur. Bu oranlar Ingiltere’de %73
(Day ve Schutt 1979), ABD’de %67-71,6 (Medina ve ark. 2001, Haws ve ark 2017, Sampson
ve ark 2019) Avusturalya’da %73 (Muenchberger ve ark 2006), Norvecte %67 (Zahl ve
Wester 2008), Iran'da %72 (Talebian ve ark 2013, iilkemizde %79,6 (Oztiirk ve Serin 2020)
olarak bildirilmistir. Yilmazbas’in bir saglikli ¢ocuklarda yapilan arastirmasinda ise
olgulari %61'ini erkeklerin olusturdugu tespit edilmistir (Yilmazbas ve ark 2018). BB’nin
erkeklerde fazla goriilmesinin tam sebebini bilmiyoruz. Erkeklerin genel olarak kadinlardan

daha iri olmasi1 belki bunun etkenlerinden birisi olabilir.
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BB ¢ogunlukla yapiyla ilgili kalict bir 6zellik oldugu i¢in belirli bir yasta fazla
goziktiigii soylenemez. Ancak BB’ye sebep olan durumlarin hangi yasta daha ¢ok kendisini
belli ettigi belirtilebilir. Konuyla ilgili birgok g¢alismada hastalarin ortalama yasinin 1
yasindan az oldugu dikkati ¢ekmistir. Bunun esas sebebi caligmalarin daha ¢ok kiiclik yas
grubunda yapilmasidir. Ornekler: Norveg’te 5 yas alti ¢ocuklarm dahil edildigi bir
aragtirmada ortalama yas 3 ay olarak goriilmiistiir (Zahl ve Wester 2008). 2 yas alti
cocuklarda yapilan baska bir ¢aligmada ortalama yas 8,64 aydi (Talebian ve ark 2013).
Yapilan bagka bir diger incelemede ortalama yas 6,2 ay olarak tespit edilmistir (Haws ve ark
2017). Sampson ve ark (2018) tarafindan 3 yasindan kiigiik gocuklarda yapilan bir ¢alismada
ise ortalama hasta yas1 9 ay oldugu goriilmiistiir. Ulkemizde dogumdan 4 yasina kadar olan
vakalarin dahil edildigi bir calismada ise ortalama tam1 yasi1 2,7 aydi (Yilmazbas ve ark
2018). Bizim calismamizda ise 0-18 yas hasta grubu incelenmis olup gercek BB tanimina
uyan grubun yas ortalamasi 9,0 y1l, nispi BB tanili vakalarin yas ortalamasi ise 7,0 y1l olarak
bulundu. Literatiirde genellikle sinirli yas araliginda ve BB sikayeti ile bagvuran hastalarin
bulundugu caligmalar yer almaktadir. Ancak bizim c¢alismamizda poliklinigine ilk
basvurusunda, yas kisitlamasi olmaksizin ve BB sikdyetine bakilmaksizin, BB tanisi alan
tim c¢ocuklar c¢aligmaya dahil edilmistir. Yukarida belirtilen calismalar ile bizim

aragtirmamiz arasindaki ortalama tani yasi farkinin, bu sebeple oldugunu diisiiniiyoruz.

BB, mutlaka hastalik oldugu anlami tagimaz. BB bir hastalikla ilgili olmayabilecegi
gibi, altta yatan dogustan olan, genetik veya edinilmis bir bozuklugun ilk gostergesi
olabilmektedir. Bazen de sebebi bulunamaz (Tan ve ark 2018). Talebian ve ark. (2018)’nin,
[ran’1n bir sehrinde, cocuk sinir hastaliklar1 klinigine BB sebebiyle génderilen 2 yas altindaki
cocuklarda yaptigi c¢alismada, sirasiyla vakalarin %58,8'inde ailevi megalensefaliyi,
%33,4'inde hidrosefaliyi, %3,33’tinde kafa i¢i kanamayi sebep olarak bulmustur.
Ulkemizde, saglikli ¢ocuk kliniginde 4 yasina kadar olan cocuklarin dahil edildigi calismada
en yaygin tanilar sirasiyla ailevi BB (%63,3), sebebi bilinmeyen BB (%20), hidrosefali
(%8,9), iyicil araknoid alt1 genisleme (%2,2) olarak bildirilmistir (Y1lmazbas ve ark 2018).
Calismamizda ise ger¢ek BB vakalarinda en sik goriilen tanilar sirastyla ailevi ve sebebi
bilinmeyen BB (%85), hidrosefali (%3,4), iyicil araknoid alti genislemesi (%2,7) ve
norofibromatozis (%1,9) olarak tespit edilmistir. Gergek ailevi vakalarin oranini tespit
edemedigimiz igin, ailevi ve sebebi bilinmeyen BB birlestirilmek zorunda kalinmistir. Bu
hususla ilgili agiklama asagida yapilmistir. BB sebeplerinin sikligindaki bu farkliliklar;

gruplarin yas sinirlarinin degisikligine, saglik durumundaki farkliliga bagli olabilir. Mesela
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Yilmazbas ve ark. (2018) calismasini 4 yasina kadar olan saglikli ¢ocuklarda yapmuistir.
Calismamizda ise herhangi bir sikayeti yani muhtemelen bir hastaligi olan, hayatin ilk 18
yas1 icindeki ve sebep kisitlamas1 olmaksizin biitiin cocuklar degerlendirilmistir. Ozellikle
ailevi ve sebebi bilinmeyen BB tanisinin diger ¢alismalara oranla daha yiiksek bulunmasinin,
bu duruma bagli olabilecegi Ongoriilmiistiir. Norveg’te, bast hizla biiyliyen 5 yas alti
cocuklarda yapilan bir ¢alismada, ¢ocuklarin %58'inde hidrosefali, %19'unda kafa i¢i ur,
%12’sinde kafa i¢i kanama, %10’unda kist sebep olarak bulunmustur (Zahl ve Wester 2008).

Kaynaklarda arastirdigimiz kadariyla sadece nispi BB’nin yer aldigi 6zgiin bir
calisma saptanamamustir. Sadece iilkemizdeki bir c¢alismada bu  konudan kismen
bahsedilmistir. Bu ¢alismay1 yapan Yilmazbas ve ark. aynen bizim kabul ettigimiz gibi, BB
sinirin1 asmamak sartiyla, bas biiytikliigii degerinin boy biiytikliigii degerinden iki biiyiime
cizgisi fazla olmasimi nispi BB kabul etmistir. Istanbul’da 4 yasin altindaki saglikli
cocuklarda yapilan bu calismada 90 ¢ocuga BB tanisi konmustur. Bunlarin 12’si nispi
(goreceli) BB olarak belirtilmistir (Y1lmazbas ve ark 2018). Nispi BB’li bu vakalarin 1'inde
akondroplazi, 1’inde hipokondroplazi, 1’inde ailevi BB, 1’inde hidrosefali ve 8’inde izole
BB oldugu gosterilmistir. Calismamizda ise nispi BB diisiiniilen hastalara, gelis sikayeti esas
alinarak en sik konulan tanilar sirasiyla sara (%17,4), migren (%8,9), atesli havaledir (%8,7).
Ayrica bu grupta 11 vakada nérofibromatozis, 8 vakada hidrosefali, 4 vakada selim araknoid
alt1 genigleme, 2 vakada Canavan hastaligi, 2 vakada Chiari olusum bozuklugu, 2 vakada
beyin zar1 iltihabi, 1 hastada rikets, 1 vakada akondroplazi ve 1 vakada da tiiberoskleroz gibi
gercek BB yapabilen sebepler tespit edilmistir. Arastirmamizda nispi BB tanisi almis ¢ok
sayida (402) hastanin olmasi, bu hastalarin esas tanilarinda da gesitlilige yol agmistir. Ayrica

gercek BB sebeplerinin, nispi BB vakalarinda da goriildiigii dikkati ¢ekmektedir.

BB’nin degerlendirilmesinde, ailevi gegisli hastaliklarin atlanmamasi igin aile
hikayesinin sorgulanmas: onerilmektedir (Firth ve ark 2005). lyicil ailevi BB, sinir sistemi
muayenesi ve zihin islevlerinin normal oldugu, otozomal baskin ailevi gegisin goriildigii ve
gercek BB’nin oldugu bir durumdur (Pin’a-Garza ve James 2019). BT’nin normal ve
vakalarin saglikli se¢ildigi bir calismada vakalarin % 73’tinde sebep ailevi BB olarak
bildirilmistir (Day ve Schutt 1979). Ulkemizde, saglikli ¢ocuk kliniginde yapilan bir
calismada ise ailevi BB sikligi % 63,3 olarak bildirilmistir (Yilmazbas ve ark 2018).
Talebian ve ark’nin yaptigi ¢alismada BB tanili bebeklerin % 58,8'inde ailevi BB vardi.
Bizim ¢alismamizda ise ger¢cek BB olan hastalardan 124’{iniin anne ve/veya babasinin

BC’leri dlglilmiis ve ailevilik oran1 % 58 olarak bulunmustur. Tespit edilen bu ailevi BB
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orani, gercek BB olan 673 vaka i¢inden 124 kisilik bir grubun oranidir. Bundan dolay1 bu
orani, biitiin grubun kesin ailevilik oran1 olarak belirtemeyiz. Ancak bu rakam bize ailevilik

orani hakkinda bir fikir vermektedir.

Bir ¢alismada ailevi BB’li bebeklerin % 43,4'tinde babada BB tespit edilmistir
(Talebian ve ark 2013). Bagka bir ¢alismada ise ailevi BB olan vakalarin biiyiik cogunda
babalarinda BB oldugu bildirilmistir (Y1lmazbas ve ark 2013). Day’in yaptig1 ¢alismada ise
cocuklarin %66,6’sinin BB’si olan babalar1 vardi (Day ve Schutt 1979). Calismamizda BC’si
Olgiilen annelerin % 25,7’sinde ve babalarin % 71‘inde BB tespit edilmis ve istatistiksel

inceleme babalar lehine anlamli ¢gikmistir (p<0,001).

Arastirmamizda gergek BB olan vakalardan annesinin BC’si Olgiilenlerin %
26’sinda, babasinin BC’si dl¢iilenlerin % 71,5’inde BB bulunurken, basi kii¢iik olan (BC<%
3) annelerin oran1 % 9,5, babalarin % 2 olarak tespit edilmistir. Bu rakamlar ger¢ek BB’de
anne ve/veya babanin BB olmasinin 6nemli bir rol oynadigini, babada BB bulunma oraninin
daha yiiksek oldugunu, basi kii¢iik anne veya babanin ¢cocugunun BB olma ihtimalinin ¢ok
diisiik oldugunu diistindiirmiistiir. Arastirmamizda, BB’li anne ve babalarin ¢ocugunun
gercek BB’li olma orani, basi normal biiyiikliikte olan anne ve babalarin ¢ocucugunda gergek

BB olma oranindan anlamli olarak yiiksek bulunmustur (p<0,01).

Gergek BB grubunda olan ve anne ve/veya babasinda BB bulunan 124 hastanin
ailesinde BB olup olmadigin1 soruldugunda, 39’u (%31,4) ailede BB’li kisi oldugunu
sOylemistir. Bu sonug, hikayeden 6grenilen BB oraninin dl¢limle bulunan ailevi BB oraninin
(% 58) hemen hemen yarisidir. Hikaye ile dl¢iimde tespit edilen BB rakamlari arasindaki
farklilik bize sunlar diistindiirmiistiir: BB degerlendirmesinde 6l¢iim esas alinmalidir.
Kisiler belki siirekli ayni c¢evre i¢cinde yasamalarindan ve g6z alismasindan dolay: aile

fertlerinin bas biiyiikliiklerini normal olarak degerlendirebilirler.

Hidrosefali, asir1 miktarda BOS’un beyin karinciklarinda birikmesidir. Sikligi
tahmini olarak 10000 dogumda 1-32 arasinda degismektedir. (Tully ve Dobyns 2014).
Hidrosefali, BB nin 6nde gelen sebeplerindendir. Talebian ve ark’nin ¢cocuk sinir hastaliklari
kliniginde yaptig1 caligmada hastalarin %33,4'ne hidrosefali tanis1 konmustur. Norveg’te
bast hizla biiyliyen 5 yas alti ¢ocuklarda yapilan bir calismada cocuklarin %58'inde
hidrosefali bildirilmistir (Zahl ve Wester 2008). Ulkemizde, saglikli cocuk kliniginde 4 yas
alt1 ¢cocuklarda yapilan bir ¢alismada ise vakalarin %8,9’unda hidrosefali tespit edilmistir
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(Yilmazbas ve ark 2018). Medina ve ark (2001) yaptig1 ¢caligmada ise ¢alismaya dahil edilen
vakalari %11,4’tin hidrosefali oldugu belirtilmistir. Bizim ¢alismamizda ise %3,4 olarak,
diger calismalara kiyasla daha diisiik oranda bulunmustur. Arastirmalarda bulunan rakamlar
arasindaki azzimsanamayacak farkliligin, esas olarak calisma kistaslarindaki ve yasla ilgili
ozelliklerdeki farkliliklardan oldugunu diisiiniiyoruz. Mesela Medina ve ark (2001) 6nceden
MSS hastalig1 olan veya tedavi edilen vakalar1 ¢aligmalarina katmamislardir. Biz nispi BB

grubunda ise hidrosefali sikligin1 %2 olarak bulduk.

BB’nin degerlendirilmesinin temel taslarindan birisi iyi bir 6ykii almaktir. Biiylime
ve gelisim basamaklart mutlaka ayrintili bir sekilde sorgulanmalidir (Schor 2019). BB olan
cocuklarda gelisme, zeka ile ilgili anormallik olur mu? Bu soruya hemen hayir veya evet
seklinde cevap vermek yanlis olabilir. Ciinkii BB tek bir sebebe bagl olarak ortaya ¢ikan bir
durum degildir. Sebebin ilerleyici sinir sistemi hastalig1 oldugu (Canavan hastalig1 gibi) bir
hastada gelismede gerilik, hatta zamanla gelismede gerileme gériilebilir. Ote yandan ailevi
BB’de seyrin daha iyi oldugu akla gelebilir. Bu bakimdan yukaridaki soruya tek bir cevap
degil, sebeplere bagli olarak farkli cevaplar verilebilir. Mesela arastirmamizda ailevi ve
sebebi bilinmeyen BB tanili vakalarda olanlarda gelisme geriligi oran1 % 12, hidrosefalisi
olanlarda % 47,82, iyicil araknoid alt1 mesafe genislemesi % 16.67 olarak tespit edilmistir.
Bir ¢alismada 3 yas alt1 ailevi megalensefali vakalarinin tamaminda sinir-hareket gelisimi
normal olarak bulunurken, tikayici hidrosefali olanlarin % 50'sinde ve iletimli hidrosefali
olanlarm %40'inda sinir-hareket gelisiminde bir anormallik tespit edilmistir (Talebian ve ark
2013). Yilmazbas ve ark. (2018) 4 yas alt1 saglikli ¢ocuk kliniginde yaptigi ¢alismada ise,
ailevi ve iyicil araknoid alti genislemeye bagli BB vakalarinin hepsinde sinir-hareket
gelisimini normal, hidrosefali vakalarinin ise % 25’inde gelisme geriligi bulmustur.
Kaynaklarda BB ile ilgili yapilan ¢aligmalar incelendiginde, gelisme geriligi siklig
oranlarinda farkliliklar géze carpmaktadir. Oztiirk ve Serin (Oztiirk ve Serin 2020) kafa
travmasi, kafa i¢i kanama ve sinir sistemi enfeksiyonu gibi durumlarin dahil edilmedigi, 3
yas altt BB’li ¢ocuklarda yapilan ¢alismalarinda, vakalarin % 28,15’inde gelisim geriligi
oldugunu belirtmistir. Sadece sinir sistemi muayenesi normal olan, kafa i¢i basincinin artisi
goriilmeyen ve kafa USG yapilan bebeklerin dahil edildigi bir ¢alismada, BB’li bebeklerin
% 14,8’inde gelisme geriligi bulunmustur (Smith ve ark 1998). Iran’daki bir hastanenin
cocuk sinir hastaliklar1 boliimiinde, 3 yasindan kii¢iik BB tanili vakalarin dahil edildigi bir
caligmada bulunan gelisme geriligi oran1 % 10°dur (Talebian ve ark. 2013). Onceden MSS

hastalig1 olan veya tedavi edilen vakalarin dahil edilmedigi bir arastirmada vakalarin %
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29,5’unda gelisme geriligi bildirilmistir (Medina ve ark 2001). Yilmazbas ve ark. (2018)’nin
saglikli ¢ocuk polikliniginde, 4 yasindan kiiciik ¢ocuklarda yaptigi calismada gelisme
geriligi oran1 % 3,33 olarak bildirilmistir. Sampson ve ark. (2019) 36 aydan kii¢iik yaptigi
calismada vakalarin % 14,9’unda gelisme geriligi saptanmistir. Bizim ¢alismamizda gercek
BB tanili vakalarda, gelisme verileri incelendiginde, tiim vakalarin 64’inde (% 9,5) 6grenme

giicliigii, 62’sinda (% 9,2) gelisme geriligi oldugu bulunmustur.

Nispi BB olan grupta ise vakalarin %31,1’inde gelisimle ilgili anormallik (%20,9’i
gelisim geriligi, % 10,2’sinde 6grenme gli¢liigii) saptanmistir. Nispi BB’de gelisme geriligi
oraninin gercek BB kiyasla daha yiiksek olmasi ise oldukga ilgingtir. Bunun muhtemelen
nispi BB’nin tespit edildigi vakalardaki esas hastaligin, gelisme geriligine yol acabilme
Ozelligi tasimasina bagli oldugunu diisiiniiyoruz. Mesela nispi BB olan vakalarin bir
kismindan esas hastalik olarak belirlenen beyin felcinde gelisme geriligi, hastaligin en

bilinen 6zelliklerden birisidir.

Calismamizda ger¢ek BB grubunda vakalarin %2,1’linde biiylime geriligi, %
0,7’sinde beslenme yetersizligi saptanmistir. Nispi BB grubunda ise biiyiime geriligi oran
% 29,1 iken beslenme yetersizligi ise % 1,5 olarak tespit edilmistir. Nispi BB’de biiylime
geriligi oraninin gercek BB’ye oranla anlamli sekilde yiiksek oldugu dikkati gekmektedir.

Nispi BB’nin en ¢ok goriildiigii gelis sikayetleri esas alinarak konulan 9 tam
grubunda, biiyiime geriligi oranlarina bakildiginda, oranlar yiiksek olarak bulunmustur
(bliylime geriligi tanim olarak, boyun % 3 ¢izgisinin altinda olmasi olarak kabul edilmistir).
Bu durum nispi BB olarak kabul edilen vakalarin en az bir kisminda, biiyiimeyi engelleyen
etkenlerin basin biiylimesini de etkiledigini diisiindiirmistiir. Kisacas1 bu vakalarin boylari
kisa olmasaydi, ger¢ek BB olarak karsimiza ¢ikacaklardi. Yani nispi BB olanlar, baska bir
bakis acisiyla gercek BB sayilabilir.

Hayatin ilk yillarinda bingildak muayenesi ¢esitli hastaliklar1 gosterebilmesi yoniiyle
ihmal edilmemelidir. Muayenede bingildagin boyutu ve kabariklik durumuna dikkat edilir.
On bingildak, genellikle 12-18. aylarda, bazen daha énce kapanabilmektedir. Seyrek olarak
dogumda kapali olabilmektedir (Neyzi ve ark 2010). Taninmis bir ders kitabinda, 6n
bingildagin ortalama kapanma stiresinin 18 ay oldugu, ancak normalde 9 ay gibi kisa siirede
kapanabilecegi de belirtilmistir (Schor 2019). Boran ve ark. (2018)’nin, Istanbul’da, saglikli

¢ocuklarda uzunlamasina yaptigi ¢alismada, ¢ocuklarin bingildaklarinin 18. aya kadar %
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81°nin, 24. aya kadar ise tamaminin kapandig: tespit edilmistir. Almanya’da yapilan benzer
bir ¢alismada ise 21. ayda vakalarin bingildaklarinin % 96’simnin, 3,5 yasinda ise tamaminin
kapandig1 gosterilmistir (Brandt ve ark 1986). Iran’daki bir arastirma 18. ayda vakalarin
tamaminin bingildagimin kapandigini gostermistir (Esmaeili ve ark 2015). Arastirmamizda
ise, gercek BB tanili vakalarda 1,5-2 yas araliginda olup bingildak muayenesi yapilan
cocuklarin % 18’nin, 2 yasindan biiyiik olanlarin %8,5’inin bingildaginin agik oldugu
anlasilmistir. Benzer sekilde nispi BB tanili vakalardan, 1,5-2 yas arasinda bingildak
muayenesi yapilarin %25’inin bingildag: acik olarak saptanmistir. Bu oranlar, gercek ve
nispi BB olan ¢ocuklarin bingildaklarinin kapanmasinin normale goére daha ileri yasta

olabilecegini gostermektedir.

BB ile ilgili yazilardaki bingildak muayenesine ait sonuglar asagida belirtilmistir: 90
BB tanis1 almis ¢ocukla ilgili bir ¢alismada, tiim vakalarin % 30’unda, ailevi BB’lilerin
%17’sinde, hidrosefali olanlarin % 50’sinde bingildak anormalligi oldugu bildirilmistir.
Fakat anormalligin ne oldugu agiklanmamistir (Talebian ve ark 2013). Medina ve ark
(2001)’nin ameliyat gerektiren ve gerektirmeyen BB vakalarini inceleyen calismasinda,
ameliyat gerektirenlerin %40’inda, gerektirmeyenlerin %10’unda bingildak anormalligi
(kabariklik, gerginlik, biiyiikliik gibi) tespit edilmistir. Calismamizda ise gercek BB tanili
vakalarin % 25,9’una 6n bingildak muayenesi yapilmis olup, bingildag: acik olanlarin %
18’inde bingildagin kabariklik durumunda bir anormallik (cogunlugu kabarik), %36’sinda
biiyiikliik (4 cm’den biiyiik) tespit edilmistir. Taninmis bir ders kitabina gore bingildak
bliytikliigli ekseri 2 cm kadardir (Schor 2019). Boran’in (Boran ve ark 2018) uzunlamasina
yaptig1 bingildak calismasinda hayatin ilk 2 ayindan sonra 4 cm’den biiylik bingildaga
rastlanmamustir. Bu bilgiler dikkate alindiginda, arastirmamizda ger¢cek BB’de biiyiik ve
kabarik bingildaga rastlanma ihtimalinin normalden yiiksek bulunmustur. Ayrica
calismamizda ailevi BB vakalarinin tamaminin, iyicil araknoid alt1 mesafe genislemesi
olanlarin %92,7’sinde bingildak muayenesi normal olarak tespit edilmistir. Hidrosefalili
vakalarin ise %75’inde bir anormallik (%66,6°sinda kabarik, % 8,4’tinde ¢0kiik)
belirlenmistir. Bu bulgular hidrosefalili cocuklarda, anormal bingildak muayene bulgusuna

daha fazla rastlandigini gostermektedir.

BB’li bebegin degerlendirilmesi i¢in ilk adim bas USG’sidir ve bulgular klinik

bulgularla uyusuyorsa, tani1 i¢in yeterlidir ve ileri goriintiileme yontemleri gereksizdir.
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Ozellikle herhangi bir komplikasyon veya siipheli altta yatan yapisal anormallik meydana
gelirse degerlendirme igin ikinci adim beyin MR ve BT'dir (Khosroshahi ve Nikkhah 2018).

Yilmazbas ve ark. (2018)’nin saglikli cocuk kliniginde, 4 yas altindaki BB tanis1 almig
cocuklarda yaptig1 ¢alismada, vakalarin tamamina USG yapilmis, bunlarin % 86,6’s1 normal
olarak degerlendirilmis. USG’de anormal bulgular1 (% 13,3) olan ¢ocuklara beyin MR veya
BT yapilmigs. USG’de iyicil araknoid alti genislemesi saptanan 2 olguda MR bulgulari
normal olarak bulunmus. Yine USG ‘de izole BB tanisi alan bir ¢ocukta, beyin kiireleri
arasindaki fissiiriin genislemesi sebebiyle kraniyal MR ¢ekilmis ve normal olarak saptanmis.
USG’de hafif veya orta dereceli hidrosefali bulgusu olan 8 vakada ise farkli derecelerde MR
veya BT bulgular1 oldugu gosterilmis. 1 ¢ocukta USG ve MR’de koroid pleksus Kisti
saptanmis. Bilinen sendromlar, gelisim bozukluklari veya kafa i¢i basincinin artigina dair bir
bulgu olmayip, sadece nérolojik muayenesi normal olan 27 BB’li hastanin dahil edildigi
Smith ve ark. (1998)’nin ¢alismasinda vakalarin tamamina bas USG yapilmig, bunlarin %
44,4’iinde normal olarak degerlendirilmis. Anormal bulgular saptanan % 55,6’sinda ise
USG‘de BOS koleksiyonlarin artis saptanmistir (% 46,6'sinda belirgin karinciklar ve
%46,6'sinda artmis araknoid altt sivi ve % 6,6’sinda ise her iki bulgu). Vakalarin %
46,6’sma, USG'ye ek olarak BT veya MR ¢ekilmis ve BT'de USG'de belirgin olmayan higbir
anormallik goriilmedigi, 1 bebekte MR’de, USG'de bildirilmemis olan araknoid alt1 sivida
artis durumu oldugu bildirilmistir. Medina ve ark. (2001)’nin ¢ocuk sinir ve beyin cerrahisi
kliniklerinde degerlendirilen ve 6nceden MSS hastalig1 olan veya tedavi edilen vakalarin
dahil edilmedigi ¢aligmasinda, tiim hastalara BT, USG veya MR’den biri uygulanmistir.
Vakalarin % 41’ine USG, % 35”’ine BT ve kalan % 24’ine ise ilk tanisal gériintiileme olarak
MR goériintiilemesi yapilmistir. Bunun sonucu 6zellikle ekstrakasiyel BOS artisi, karincik
genislemesi, dura alt1 s1v1 birikimi ve yer kaplayan lezyonlar gibi bulgular saptanmistir.
Calismamizda ise hastalardan, muayene bulgulari, gelisim durumlari basta olmak {izere
ayrntili hikaye alinarak, gerekli goriilen hastalarda, USG, BT ve MR gibi goriintiileme
yontemleri uygulanmistir. Gergek BB hastalarinin % 38,7’sine, nispi BB vakalarin %
30,3’line goriintiileme yapilmustir. Oztiirk ve Serin (2020) ve Sampson ve ark (2019)
caligmalarinda, hastalarda gelisme geriligi ve anormal sinir sistemi muayene bulgusu
saptanmamigsa ve ailede BB hikayesi varsa, BB’li hastalarin degerlendirilmesinde

goriintiilemenin tanida katki saglamayacagini bildirmislerdir.
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Calismamizin ilging bir sonucu, ger¢gek BB olan vakalarin 17’sinde (%2,5) beyin
MR’de beyin kiigilmesinin (atrofisinin) tespit edilmesidir. Halbuki normal ¢ocuklarda
B(C’sinde artis beyin biiytimesine paraleldir. BC, beyin hacmi ile yakindan iligkilidir Beyin
bliylimesinde azalma, bas biiylimesinde yavaglamaya veya durmaya yol acarken kafa i¢ini
genisletici lezyonlar BC’de hizli bir artisa sebep olur (Perera ve ark 2014, Rollins ve ark
2010). Beyin kiigiilmesinde BC‘nin biiylik olmayacag1 belirtilmektedir (Khosroshahi ve
Nikkhah 2018). Ancak arastirmamiz bu bilginin her zaman dogru olmayabilecegini
gostermistir. Calismamizda beyinde kiiglilme saptanan hastalarin % 17,6’sinda hidrosefali
esas tani olarak saptanmistir. Bu sonug, beyinde kii¢iilmesi olan hastalarin bir kisminda

BC’nin biiyiik olmasin1 agiklayabilir.

Araknoid kistlerin klasik olarak araknoid zarin olusumu Olusan esnasinda gelisimsel
bir anormallik oldugu diisiiniilmektedir. Bununla birlikte, kafa travmasi ve giinsiizliige bagl
olusan karm ici kanamadan sonra da yeni kistlerin olusabilmektedir. Kist genislerse, KiB
artig1, bulant1 ve kusma, fokal sinir sistemi defisitlerine veya hidrosefali belirtilerine sebep
olabilmektedir. Yapilan bir ¢alismada araknoid kisti olan ¢ocuklarin % 10,7’sinde BB tespit
edilmistir (Hall ve ark 2019). Calismamizda gergek BB’li 24 (%3,6) vakada beyin MR’de

araknoid kist tespit edilmistir.

Sonug olarak BB toplumda sik rastlanan, cocugun hekime getirilis sebeplerinden
birisidir. Saglikli ¢cocuklarda goriilebilecegi gibi altta yatan bir hastaliga bagli olabilir. En
sik rastlanan sebep ailevi biiyiik basliliktir. Iyi bir klinik degerlendirme gereken tetkiklerin
yapilmasini, gerekmeyenlerden kacinilmasini ve gercek sebebi buldurarak uygun tedaviyi
saglayacaktir. Caligmamiz nispi BB olarak nitelendirdigimiz durumu inceleyen, bildigimiz
kadariyla ilk arastirmadir. Nispi BB, gercek BB ile hemen hemen ayni1 oranlarda erkeklerde
goriilmektedir. Bu hastalarin 6nemli bir kisminda, boy kisa olmasina ragmen bas
biiytiimiistiir. Bu durum ‘boy yeterince biiyliseydi gercek BB ortaya ¢ikacakti’ diisiincesini
akla getirmektedir. Calismamizin ilging bir sonucu, nispi BB’de 6grenme giicliigii ve
gelisme geriligi oranimin ise gergek BB’dekinden daha az olmadigidir. Kisacasi nispi BB’de
en az gercek BB deki gibi grenme giigliigii, gelisme geriligi goriilmektedir. Onceden sebebi
bilinmeyen, gergek BB’nin bir 6zellik olarak belirdigi birgok hastaligin sebebinin,
giiniimiizde, kalitimla ilgili bozukluklar oldugu anlasilmistir. Gergek BB muayenede BC
degerlendirilirken hemen fark edilen bir husustur. Ancak, gercek BB i¢in gereken siniri
asmamasi sebebiyle, nispi BB dikkati ¢eken bir durum degildir. Halbuki arastirma

sonuglarimiza gore nispi BB, 6grenme giigliigii, gelisme geriligi oranlari, cinsiyet segiciligi
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gibi birgok 6zelligi ile ger¢ek BB‘a benzemektedir. Nispi BB, Silver-Russell sendromunda
oldugu gibi bir¢ok hastaligin 6zelligi olabilir (Wakeling ve ark 2017). Biz ailevi, sebebi
bilinmeyen ve nispi BB ile ilgili bagka caligmalarin yapilmasinin ve ¢ocuk hekimlerinin

bliyiik baslilik hakkinda daha fazla bilgi sahibi olmasinin gerektigini diisiiniiyoruz.
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6. CALISMANIN ZAYIF TARAFLARI

1. Arastirilan donemin uzun olmasi sebebiyle, hastalardan hikaye alinmasi ve onlarin
muayene edilmesi, farkli hekimler tarafindan yapilmistir. Hikaye ve muayenenin
gilivenirliginde sahsi farkliliklar olmasi tabiidir. Fakat bu farkliliklar biiyiikse sonuglar

etkilenebilir. Farkliliklarin ne boyutta oldugunu bilmiyoruz.
2. Bingildak dl¢timii g6z karari m1 yapildi, 6l¢tildii mii? Belli degil.

3. Bazi1 hastalarin BB’nin tespit edilmesinden sonraki dénemde takibi yetersiz
olabilir. Bu gercek sebebin ve BB’ye eslik eden diger durumlarin bulunmasini engellemis
olabilir. Mesela istenen MR’nin ¢ektirilmemesi, Oziimseme tetkiklerinin ve genetik

incelemelerin yaptirilmamasi gibi.

4. Gelisme geriligi, 6grenme giicliigli tanilar1 somut degerlendirilmeye gore degil,

olusan kanaate gore yapilmistir.

79



7. SONUCLAR

1. Cocuk Noroloji-1 poliklinigi hasta arsivindeki, Ocak 2012 ile Kasim 2019 tarihleri
arasinda poliklinige basgvuran 10232 hastanin ilk basvuru dosyalari incelenmistir. BC
ylizdesi 97 lizerinde olan 673 hasta (ger¢ek BB) ile BC boydan biiyiik olmak sartiyla, BC
ylizdesi ile boy yiizdesi arasinda biiyliime egrisinde en az 2 ¢izgi fark olan 402 hasta (nispi

BB) ¢alismaya dahil edilmistir.

2. Calismaya dahil edilen donemdeki hastalarda, gercek BB goriilme siklig1 %6,5,
nispi BB siklig1 ise %3,92 idi.

3. Gergek BB tanili vakalarin % 35,51 kiz, % 64,5°1 erkekti. Nispi BB tanili vakalarin
ise % 38,1 kiz, % 61,9 erkekti.

4. Hem gercek hem de nispi BB, erkeklerde daha ¢oktu (p<0,001, p<0,001).

5. Ger¢ek BB tanili vakalarin yas ortalamalast 9,0 = 5,3 yildi. Nispi BB tanili

vakalarin ve yas ortalamalar1 7,0 + 5,2 yildu.

6. Gercek BB tanili vakalarin yas ortalamasi, nispi BB’ye kiyasla daha biiyiik
bulunmustur (p<0,001).

7. Hem gercek BB hem de nispi BB grubunda kizlarin yas ortalamalar1 erkeklerden
daha yiiksektir (p<0,001, p<0,05).

8. Gergek ve nispi BB gruplarindaki vakalarin, cocukluk donemlerine goére cinsiyet

yoniinden dagilim oranlar1 arasinda anlamli bir fark yoktu (p>0,05).

9. Ancak gruplardaki vakalarin yas araliklarina gore dagilimlari arasinda ozellikle
okul ¢cocuklugu ve ergenlik donemleri ile ilgili anlamli bir fark goriillmektedir (p<0,01). Bu

donemlerde nispi BB grubunda say1 daha azdir.

10. Gergek BB tanili tiim vakalarda en sik gériilen boy yiizdesi % 50-75 (% 20,7) idi.
Kizlarda en yiiksek oranin (% 20,5) % 75-90 grubunda, erkeklerde en yiiksek oranin (%
21,2) % 50-75 grubunda oldugu bulunmustur.

11. Nispi BB tanili tiim vakalarda en sik goriilen boy yiizdesi % 3’iin alt1 (% 29,1)
oldugu goriilmiistiir. Kizlarda en yiiksek oran (% 29,4) % 3’{in alt1 grubunda iken erkeklerde
de benzer sekilde en yiiksek oran ayni sekilde (% 28,9) % 3 alt1 grubunda ¢ikmustir.
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12. Gergek BB grubunda tiim vakalarin en sik goriildiigi agirlik yiizdesi, % 97 {stii
(% 22,6) oldugu tespit edilmistir. Kizlarda en yiiksek oran (% 23,8) % 97 istii, erkeklerde
de en yiiksek oran (% 21,9) % 97 {istii olan gruba aitti.

13. Nispi BB grubunda tiim vakalarin en sik goriildiigii agirlik yiizdesi, % 25-50 (%
22,6) idi. Kizlarda en yiiksek oran (% 24,8) % 25-50 grubunda iken erkeklerde ise en yiiksek
oran (% 23,3) % 10-25 grubundadir.

14. Gergcek BB grubunda VKB yiizdeleri incelendiginde, vakalarin % 26,7’s1 sisman
ve % 18,6°s1 tombuldu. Ayrica kizlarda en yiiksek oran (% 30,5) tombul olan gruba ait iken
erkeklerde en yiiksek oran (% 24,4) sisman olan gruba aitti.

15. Nispi BB grubunda VKB yiizdeleri incelendiginde, vakalarin % 16,9’u sisman
ve % 12,7’si tombul olan gruba aittir. Kizlarda en yiiksek oran (% 24,8) ylizde 25-50
grubuna ait iken erkeklerde en yiiksek oran (% 20,1) ise ylzde 50-75 grubu olarak

saptanmustir.

16. Gergek BB tanili vakalarin BC yiizdeleri incelendiginde, hem kizlarda (% 66,5)
hem de erkeklerde (% 61,8) en yiiksek oran yiizde 99 {istii olan grubunda bulunmustur.

17. Nispi BB grubunda tiim vakalarda en sik goriillen BC yiizdesi % 75-90’dir
(%24,38). Hem kizlarda (% 30,1) hem de erkeklerde (% 20,9) en yiiksek oran yiizde 75-90

olan gruba aittir.

18. Gergek BB tanili vakalarin boy, agirlik ve BC ortalamalarinin, nispi BB grubuna
kiyasla, anlamli olarak daha yiiksek bulundu (sirastyla, p <0,001, p <0,001, p <0,001).

19. Her iki grupta da, erkeklerin boy ve agirlik ortalamalar1 kizlarinkinden anlaml

olarak daha yiiksek bulunmustur, sirasiyla; p<0,01, p <0,001.

20. Hem gercek BB hem de nispi BB tanili vakalarda grup i¢ci VKB oranlarinda,

cinsiyete gore anlaml bir fark elde edilmemistir, sirasiyla; p>0,05, p>0,05.

21. Gergek ve nispi BB gruplari, VKB oranlari agisindan karsilastirildiginda, gergek
BB’de nispi BB grubuna kiyasla, sismanlik lehine anlamli bir fark vardi (p<0,001).

22. Gergek BB grubunda, en sik belirtilen gelis sikayet, siklik sirastyla; bas agrisi (%
26,3), havale (% 16,6), bayilma (% 8,8) ve bas donmesi (% 6,8) idi. Nispi BB tanili grubunda
en sik belirtilen gelis sikayetleri siklik sirasiyla; havale (% 29,6), bas agris1 (% 17,4),
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konusma bozuklugu (% 7,7), gelisim geriligi (% 7) ve ylirlime bozuklugu (% 6,7) olarak
tespit edilmistir.

23. Gergek BB grubunda tiim vakalarin %7,7’s1 bas biiyiikligi sikayeti ile basvurdu.
Bunlarin yas dagilimina bakildiginda, vakalarin % 53,8°1 bebeklik donemi, % 30,7’si 2. yas
donemi, % 13,4’1 okul 6ncesi donemi ve % 1,9’u ise okul ¢ocugu doneminde yer almaktadir.
Gergek BB grubunda, bas biiyiikliigii sikayeti ile gelen hastalarin ¢ocukluk dénemlerine gore
dagilim1 incelendiginde, vakalarin 6zellikle bebeklik doneminde olma orani diger donemlere

kiyasla anlamli sekilde yiiksek bulunmustur, (p<0,001).

24. Nispi BB grubunda tiim vakalarin %1,75°1 ilk bagvuru sikayeti ile olarak bas
biiylikliig belirtmistir. Bunlarin % 14,3’i yenidogan, % 71,4’ bebeklik doneminde %

14,31 ise 2. yas doneminde yer almaktadir.

25. Gergek BB grubunda vakalarin % 13’tinde dogum oncesi donemle ilgili bir
rahatsizlik vardi. Kiz hastalarin anneleri bu donemde baslica, bebekte hidrosefali (% 1,67),
dogum suyunun az olmasi (% 1,34), ilag¢ kullanim1 (% 1,26), erken dogum tehdidi (% 1,3)
ve kan basinct yliksekligi (% 1,26) sorunlari, erkek hastalarin annelerinde ise siklik sirasiyla
erken dogum tehdidi (% 3,46), gebelikte seker hastalig1 (% 2,3), bebekte hidrosefali (% 1,6)

ve kan basinci yiiksekligi (% 1,4) sorunlar1 saptanmastir.

26. Nispi BB grubunda vakalarin % 7’sinde dogum oncesi donemle ilgili bir
anormallik vardi. Kiz hastalarin anneleri en yiiksek oranda gebelikte seker hastaligi (% 2,6),
dogum suyunun fazlalig1 (% 1,3) sorunlar ile erkek hastalarin anneleri ise en yliksek oranda
gebelikte kan basinci yiiksekligi (% 1,6), gebelikte seker hastaligi (% 1,2), dogum suyunun
azlig1 (% 0,8) ve hidrosefali (% 0,8) sorunlari ile karsilagmistir.

27. Gergek BB grubunda vakalarin % 54,8’1 normal dogumla ve % 45,2 ise
sezaryenle ile, nispi BB grubunda vakalarin ise % 55’i normal dogumla ve % 45’1 ise

sezaryenle diinyaya gelmistir.

28. Gergek BB grubunda vakalarin % 86,6’s1 zamaninda, % 11,6’s1 giinsiiz, % 1,8’1
giinli gegmis sekilde dogmustur. Nispi BB grubunda vakalarin % 79’u zamaninda, % 17’s1

giinsiliz ve % 4’1 giinii ge¢mis sekilde dogmustur.

29. Gergek BB grubunda vakalarin % 20’sinde dogum sonrasi doneme ait meseleler

bildirilmistir. Nispi BB’si olanlarda dogum sonrasi meseleler vakalarin % 23’iinde
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kaydedilmistir. Her iki grupta da yenidogan yogun bakimini gerektiren bir durum, fototerapi
ve yenidogan solunum sikintisi en ¢ok goriilen meselelerdir. Yenidogan yogun bakim yatis,
fototerapi ve yenidogan solunum sikintisi sorunlari ile karsilasma oranlari cinsiyete gore
karsilastirildiginda, ger¢ek BB tanili erkek vakalarin yogun bakima yatis orani anlamli
olarak daha yiiksek bulunmustur (p<0,001). Ayni karsilastirma gercek ve nispi BB gruplari
arasinda da yapilmis olup, anlamli bir fark elde edilmemistir (p>0,05).

30. Ger¢ek BB’de ailede sigara kullanim orani toplamda % 45,02, nispi BB grubunda
ise % 49 idi.

31. Gergek BB grubunda vakalarin % 74 vakada ailede hastalik hikayesi oldugu
goriilmektedir. Tiim grupta en sik goriilen bulgular sirasiyla migren (% 19,61), sara (%7,73)
idi. Kizlarda en yiiksek oranda sirasiyla; migren (% 23,85), sara (% 10,9) ve kan basinci
yiiksekligi (% 3,35) bulunmusken, erkeklerde de benzer bi¢cimde en yiiksek oranda sirastyla
migren (% 17,3), sara (% 6) ve kan basinci yiiksekligi (% 3,7) oldugu tespit edilmistir.

32. Nispi BB grubunda vakalarin % 51’inde ailede hastalik hikayesi vardi. Tim
grupta en sik goriilen bulgular sara (% 17,89), migren (% 14,9), atesli havale (% 4,96) olarak
bulunmustur. Kizlarda en yiiksek oranda sirasiyla; sara (% 20,9) migren (% 16,3), ve kan
basinci yiiksekligi (% 5,2) saptanmisken, erkeklerde ise en yiiksek oranda sirasiyla sara (%

11,6), migren (% 10,8), astim (% 4,4) ve havale (% 4,4) belirtilmistir.

33. Gergek BB’li vakalarin 148’inde (% 22), nispi BB vakalarinin ise 84’tinde (%

21) anne ve babalar1 arasinda akrabalik vardi.

34. Gergek BB grubunda 124 vakanin (% 18,4) anne ve /veya babasinin basi
Olclilmiistiir. 105 anneden ve 102 babadan 6lgiim alinmistir. Kizlarda annesinin BC % 97
iistii olan 11 (% 10,4), babasinin BC % 97 iistii olan 24 (% 23,5) vaka vardir. Erkeklerde ise
annesinin BC % 97 stii olan 16 (% 15,2), babasinin BC % 97 iistii olan 49 (% 48) vaka
vardir. Toplam 16 vakanin hem anne hem de babasinin BC % 97 iizeridir. Buna gére BB
olan anne say1s1 27, BB olan baba sayis1 73 olmaktadir. Bu sayilarin i¢ginde hem annesi hem

babas1 BB olanlar bulunmaktadir (16 kisi).

35. BB olan toplam anne sayisindan hem anne hem de babasi BB olanlar
cikarildiginda geride sadece annesinde BB olanlarin sayist 11 iken, benzer sekilde sadece
babasindan dolay1 BB olanlarin sayisi ise 57’°dir. Bu durumda gercek BB olan 11 hastanin

sadece annesinde, 57 hastanin sadece babasinda, 16 hastanin hem annesinde hem babasinda
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(toplam 84) BB oldugu anlasilmaktadir. Sonug¢ olarak 124 BB olan ¢ocugun 84’iinde
(%67,7) anne velveya babada BB oldugu ortaya ¢ikmaktadir. 84 vakadan 12’sinde BB
yapabilecek baska tanilar oldugu tespit edilmistir. Bunlar 7 araknoid alt1 genisleme, 2 beyin
uru, 1 akondroplazi, 1 Sotos sendromu, 1 kafa i¢i kanamadir. Bu durumda anne ve/veya
babasinin BC’si dlgiilen 124 vakadan 72’si (84-12= 72) ailevi BB olarak kabul edilmistir.
Buna gore tespit edilen ailevilik oran1 % 58 olmaktadir. Bu oran, ger¢ek BB olan 673 vaka
iginden 124 kisilik bir grubun oranidir. Bundan dolay1 bu orani, biitiin gruptaki ailevilik orani
olarak belirtemeyiz. Ancak bu rakam bize tiim ger¢ek BB grubunun ailevilik orani1 hakkinda

bir fikir vermektedir.

36. Gergek BB grubunda olan ve anne ve/veya babasinda BB bulunan 84 hastanin
ailesinde BB olup olmadigi soruldugunda, 39’u (% 31,4) ailede BB’li kisi oldugunu
sOylemistir. Buna gore, hikayeden 6grenilen BB orani, dl¢iimle bulunan ailedeki BB

oraninin ancak yarist kadardir.

37. Gergek BB tanili vakalarda, BB’li anne ve babalarin oranlariyla ilgili Ki-kare
incelemesinde babalarda BB goriilme oraninin énemli derecede yiiksek oldugu goriilmiistiir

(p<0,001).

38. BB’li anne ve babalarin ¢ocugunun ger¢ek BB’li olma orani, basi normal
biiyiikliikte olan anne ve babalarin ¢ocucugunda gergek BB olma oranindan anlamli olarak

yiiksek bulunmustur (p<0,01).

39. Nispi BB tanil1 vakalarda, kizlarin % 0,7’sinin, erkeklerin % 8,2’sinin ailelerinde
BB hikayesi oldugunu gostermektedir. Kizlarda annesinin BC % 97 iistii olan 1 (%0,7),
babasinin BC % 97 iistii olan 6 (% 3,9) vaka vardir. Erkeklerde ise annesinin BC % 97 tistii

olan vaka yoktur, ancak babasinin BC % 97 iistii olan 10 (% 4) vaka vardir.

40. Bingildagi muayene edilen ger¢ek BB tanili vakalardan kizlarmm 29’unun
bingildaginin agik, 15’inin kapali oldugu, erkeklerin ise 61’inin bingildag: agik, 69’unun

kapali oldugu bulunmustur.

41. Bingildagi muayene edilen nispi BB tanili vakalarda, kizlarin 21’inin
bingildaginin acik, 35’inin kapali, erkeklerin ise 39 unun bingildaginin agik, 52’sinin kapali

oldugu bulunmustur.
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42. Gergek BB’li vakalarin bingildagin kabariklik durumuna bakildiginda 1 erkek
vakanin bingildagimnin ¢okiik, 7 kiz ve 8 erkek vakanin bingildaginin kabarik oldugu fark
edilmistir. Ayrica kizlarda 12, erkeklerde ise 21 vakanin bingildak boyu ve eninin toplaminin

yarisi 4 cm’in {lizerindedir.

43. Nispi BB’li vakalarda, bingildagin kabariklik durumuna bakildiginda 1 kiz, 2
erkek vakanin bingildaginin ¢okiik, 1 kiz ile 3 erkek vakanin bingildaginin kabarik oldugu
anlagilmistir. Ayrica kizlarda 1, erkeklerde ise 9 vakanin bingildak ¢apinin ortalamasi 4 cm

uzerindedir.

44. Gergek BB tanili olup da bingildagi muayene edilen ve 1,5 yas altinda olanlardan
%78,1’nin, 1,5-2 yas arasinda vakalarin % 18,2’sinin, 2 yas iizerinde vakalarin % 0,7 sinin
bingildagi agik olarak bulunmustur. Ayni oranlar, nispi BB tani grubu i¢in 1,5 yas altindaki
vakalarin %50’sinde, 1,5-2 yas arasinda vakalarin %25’inde agik bulunmustur, 2 yas
tizerinde olup bingildak muayenesi yapilan vakalarin tamaminin bingildag kapaliydi. Bu

sonuclar, BB’nin bingildak kapanmasinda gecikmeye sebep olabilecegini gostermektedir.

45. Gergek BB grubunda, kizlarda en yiiksek oranda karsilagilan yiiz-sekil
problemleri, agizda kayma (% 1,4) ve agiz kose ¢izgisinin silik olmasi (% 0,74) iken,
erkeklerde ise basin 6n arka capinin artmasi (% 0,92), alin ¢ikiklig1 (% 0,92) ve agizda
kaymadir (% 0,92). Nispi BB tanili vakalarda en sik karsilagilan yiiz-sekil problemleri, hem
kizlarda (% 1,31) hem de erkeklerde (% 1,61) ise agizda kaymadir.

46. Ger¢ek BB grubunda en yiiksek oranda goriilen goz problemleri, kizlarda
nistagmus (% 1,3), kasini kaldiramama (% 0,8) iken, erkeklerde ise goziinii tam kapatamama
(% 0,9) ve ¢ekik gozdiir (% 0,9). Nispi BB tanili vakalarda, g6z problemleri olarak en ¢ok

g0ziinii tam kapatamamaya (%]1,2) rastlanmastir.

47. Gercek BB tanili vakalarin géz dibi muayenesinde, kizlarin % 4,6’sinda,
erkeklerde ise % 2,3’tinde tekerlerde (optik disk) siliklik (papil staz) bulunmustur. Nispi BB
tanili vakalarin g6z dibi muayenesinde, kizlarin % 0,7’sinde ve erkeklerin % 1,6’sinda

tekerlerde siliklik oldugu goriilmiistiir.

48. Hem gercek BB hem de nispi BB grubunda cilt bulgusu olarak, en ¢ok kahverengi

leke daha sonra beyaz leke tespit edilmistir.
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49. Gergek BB grubunda, tiim vakalarin % 9,5’unda 6grenme giicliigii, % 9,2’sinde
gelisme geriligi, % 2,1’inde bliylime geriligi ve % 0,75’inde beslenme yetersizligi

saptanmastir.

50. Nispi BB grubunda, tiim vakalarin % 10,2’sinde 6grenme giicliigii, % 20,9’unda
gelisme geriligi, 117’ sinde % 29,1’inde biiyiime geriligi ve % 1,5’inde beslenme yetersizligi

bulunmustur.

51. Gergek ve nispi BB grubu, gelisme geriligi ve biiytime geriligi oranlar1 yoniinden
karsilastirildiginda, nispi BB grubunda gercek BB’ye kiyasla daha yiiksek oranda
saptanmigtir (sirastyla p<0,001, p<0,001). Ayni ¢alisma her iki grup i¢in kizlarda ve
erkeklerde yapildi ve anlamli olarak nispi BB’de daha fazla tespit edildi, (kizlarda sirasiyla
p<0,001, p<0,001) (erkeklerde sirasiyla p<0,001, p<0,001).

52. Gergek BB tanili tiim vakalarda en sik goriilen esas tanilar, ailevi ve sebebi
bilinmeyen BB (% 85), hidrosefali (% 3,4) ve iyicil araknoid alt1 mesafede genislemesi (%
3.,4) olarak bulunmustur. Kizlarda en fazla goriilen esas tanilar; ailevi ve sebebi bilinmeyen
BB (% 84) ve hidrosefali (% 3,3) iken, benzer sekilde erkeklerde de ailevi ve sebebi
bilinmeyen BB (% 85,5) ve hidrosefalidir (% 3,5).

53. Nispi BB tamili vakalarda, gelis sikayeti esas alinarak konulan tanilar
incelendiginde, tiim vakalarda en sik goriilen tanilar sara (% 17,4), migren (% 9), atesli
havale (% 8,7) iken kizlarda en fazla sara (% 15) ve migren (% 9,8), erkeklerde ise sara (%
18,9), atesli havale (% 9,2) ve migren olarak saptanmistir (% 8,4). Nispi BB olan grupta, 11
vakada norofibromatozis, 8 vakada hidrosefali, 4 vakada selim araknoid alt1 genisleme, 2
vakada Canavan hastalig1, 2 vakada Chiari olusum bozuklugu, 2 vakada beyin zari iltihabs,
1 hastada rikets, 1 vakada akondroplazi ve 1 vakada da tiiberoskleroz gibi sebepler tespit

edilmistir.

54. Gergek BB tiim vakalarimin % 84’iinde, gelis sikayeti esas alinarak konulan
tanilar disinda bagka bir hastalik saptanmistir. Tiim vakalarda, kizlarda ve erkeklerde sik
karsilagilan diger hastaliklar sirasiyla, sismanlik, sara ve migrendi. Nispi BB vakalarinin %
17’sinde baska bir hastalik belirtilmistir. Nispi BB’li tiim vakalarda, erkeklerde ve kizlarda
sik karsilasilan diger hastaliklar sirasiyla sismanlik, sara ve atesli havale olarak

belirlenmistir.
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55. Gergek BB hastalarin % 38,8’ine, nispi BB’li vakalarin % 30,3’{ine
gorlintiileme yapilmistir. Bazi hastalarda birden fazla goriintileme yonteminin
kullanilmistir. Ger¢cek BB tanili vakalarda 2 kisiye USG ve BT, 9 kisiye USG ve MR, 11
kisiye BT ve MR, 1 kisiye ise USG, BT ve MR uygulanmistir. Nispi BB tanil1 vakalarda 6
kisiye USG ve MR, 1 kisiye BT ve MR, 2 kisiye de USG, BT ve MR uygulanmistir.

56. Gergek BB tanili tiim vakalara yapilan kafa USG’de, kizlarda bir vakada (% 0,4)
araknoid altt mesafe genislemesi, bir vakada (% 0,4) ise mega sisterna magna saptanirken,
diger 7 vakanin normal olarak bildirilmistir. USG yapilan 18 erkek hastanin 5’inde (%1,2)
araknoid alt1 mesafenin genis oldugu, ikisinde (% 0,5) ise mega sisterna magna oldugu,

digerlerinin normal oldugu rapor edilmistir.

57. Nispi BB tanili vakalara yapilan kafa USG’de, kizlarda bir vakada (% 0,7)
karincik genislemesi goriiliirken, erkeklerde ise 4 vakada (% 1,6) karincik genislemesi, 1
vakada araknoid alt1 genisleme, 1’inde ensefalomalazi bulunurken diger 10 vakada ise

normal bildirilmistir.

58. Gergek BB tanili 673 vakanin 219’una (% 33) beyin MR c¢ekilmistir. MR
cekilenlerde tiim vakalarda en sik goriilen bulgular sirastyla, % 53’iinde normal, % 11’inde
araknoid kist, % 9,6’sinda iyicil araknoid alt1 genisleme ve % 9,1’inde hidrosefali olarak
belirlenmistir. Cinsiyetlere gére dagilim soyledir: 239 kiz hastanin 83’iine (% 34,7), 434
erkek hastanin 136’sma (% 31,3) BMR ¢ekilmistir. Kizlarda BMR’de en yiiksek oranda
goriilen anormallikler araknoid kist (% 10,8) ve hidrosefali (% 10,8) iken erkeklerde en sik
goriilenler ise araknoid kist (% 11) ve araknoid altt mesafenin genisligidir (% 10,3) (Tablo
4.38).

59. Nispi BB tanil1 vakalarda beyin MR sonuglari incelendiginde toplam 114 (% 28)
vakada beyin MR cekildigi goriilmektedir. Tiim vakalarda en sik goriilen bulgular sirasiyla,
% 53,5’inde normal, % 7,9’unda karincik ¢evresi ak madde bozuklugu, % 7’sinde karincik
genislemesi bulunmugstur. Cinsiyetlere gore dagilim sdyledir: 153 kiz hastanin 32’sine (%
20,9), 249 erkek hastanin 82’sine (% 32,9) BMR cekilmistir. Kizlarda en yiiksek oranda
goriilen sorunlarin araknoid alt1 genisleme (% 12,5), karincik genislemesi (% 9,4) ve korpus
kallozum bozuklugudur (% 9,4). Erkeklerde en sik goriilen sorunlar ise karincik ¢evresi ak
madde bozulmasi (% 7,9), karincik genislemesi (% 7) ve araknoid alt1 genisleme (% 7).
Konuyla ilgili ayrintilar tablo 51°de agiklanmustir (Tablo 4.38).
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60. Ger¢ek BB tanili vakalarda beyin BT sonuglar1 incelendiginde toplam 42 (% 6)
vakanin beyin BT sinin ¢ekildigi goriilmektedir. Kizlarda en yiiksek oranda goriilen sorunun
hidrosefali (% 61,1) oldugu goriilmektedir. Erkeklerde en yiiksek oranda goriilen sorunlar
ise araknoid alt1 genisleme (% 15,4), cavum septum vargae (% 7,7) ve cavum septum
pellicidumdur (% 7,7).

61. Nispi BB’li tiim vakalarin 8’ine (%2) (4’1 erkek) beyin BT ¢ekilmistir. Kizlarin
birisinde beyinde kiiciilme, birisinde hidrosefali, birisinde araknoid alti mesafede genigleme
tespit edilirken digerinde bulgular normal olarak rapor edilmistir. Erkeklerde ise birer
vakada kemik fraktiirli ve araknoid alti mesafe genisligi goriiliirken 2 ‘sinde bulgular normal

oldugu bildirilmistir.

62. Gergek BB’li tiim vakalarin % 26’sima EEG ¢ekilmis olup kizlarin % 34’iinde,
erkeklerin ise % 29,4’linde EEG’de saraya uygun goriiniim vardi. Nispi BB’li tiim vakalarin
% 28,3’tine EEG ¢ekilmis olup kizlarin % 24,3’linde, erkeklerin ise % 39’unda EEG’de

saraya uygun bulgu saptanmaistir.

63. Gergek BB’li tiim vakalarin 22’sine EMG ¢ekilmis olup kizlarin 2’sinde
polindropati, 1’inde miyotoni, 1’inde ise myastenia graves ile uyumlu bulgular bulunurken,
erkeklerin 3’iinde polindropati, 1’inde miyotoni bulgusu varken ve 1’ine ise monondropati
teshisi konmustur. Nispi BB’li tiim vakalarin 8’ine EMG ¢ekilmis olup erkeklerin 2’sinde

polindropati bulgusu tespit edilirken, 3 kizin EMG sonuglari ise normaldir.

64. Gergek BB tanili 15 vakaya (%2,2) genetik inceleme yapilmistir. 8 hastaya
yenidogan taramasi, 4 hastaya idrarda organik asit ve 7 hastaya kan aminoasitleri bakilmig
olup anormal sonug¢ bildirilmemistir. Bir hastaya William-Beuren, 2 hastaya gevrek X
sendromu, 2 hastaya Sotos sendromu, 1 hastaya Cri-Du-Chat, 1 hastaya PMP22 gen
incelemesi yapilmis olup normal olarak rapor edilmistir. Bir hastada SMNI1 geninde
homozigot degisiklik bulunmugstur. 2 hastaya kromozom incelemesi yapilmis olup normal

olarak degerlendirimistir. 1 hastaya kas biyopsisi yapilmis olup normal olarak bildirilmistir.

65. Nispi BB tanili 14 vakanin (%3,5) genetik incelemesi yapilmistir. 6 vakaya
yenidogan taramasi yapilmistir, 5’1 normal iken bir tanesinde fenilalanin diizeyi yliksek
bulunmustur. 3 vakada yapilan kan aminoasit tetkiki normal olarak rapor edilmistir. Bir
hastaya SMA, bir hastaya Prader-Willi, bir hastaya da SEPN1 gen incelemesi yapilmis olup
gen degisimi saptanmadigi bildirilmistir. Bir hastada NF-1 gen degisimi saptanmistir. 4
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hastada DMD/BMD geninde delesyon saptanmistir. Bir hastaya yapilan kromozom

incelemesi normal olarak sonuglanmustir.
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