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Parsiyel Trizomi 8q ve Monozomi 21p olan Dudak-Damak Yarikh Bir Olguya Dil ve

Konusma Girisimi: Nadir Goriilen Bir Olgu Sunumu

Emrah Cangi'

Ozet

Giris: Parsiyel trizomi 8q ve 21p birlikteligi olduk¢a nadir yapisal kromozal bozukluklardandir. Parsiyel 8q
duplikasyonlarinda genellikle mental retardasyon, hipertelorizm, basik burun kokii, damak yarig1 gibi bulgular
goriilmektedir. Bu ¢alismada, daha 6nce rapor edilmis maternal gegisli trizomi 8q ve monozomi 21p birlikteligi
olan 5 yas 7 aylik bir erkek olgunun dil ve konusma terapisti perspektifiyle degerlendirilmesine iligkin bulgular
sunulmustur. Bu kapsamda ¢ift tarafli komplet dudak ve damak yarigi olan olgunun mental, gelisim, dil,
konusma, davranis ve psikolojik Ozellikleri sunulmus ve dil ve konusma girisimine iliskin stratejiler
aciklanmistir. Yontem: Olgunun degerlendirilmesinde, Ankara Gelisim Tarama Envanteri (AGTE), Denver 11
Gelisimsel Tarama Testi, Tiirkce Sesletim ve Sesbilgisi Testi (SST), Kay PENTAX Nasometer II, Tiirk¢ce Erken
Dil Gelisimi Testi (TEDIL), SALT Windows Tiirkce Clinical V9 Programi ve odyolojik degerlendirme gibi
standart teknikler kullanilmistir. informal olarak ise oral-motor degerlendirme ve dil drnedi analizi yapilmistir.
Sonu¢ ve tartisma: Yapilan tiim standart ve informal degerlendirmeler sonucu olgunun, gelisimin tim
alanlarinda, oral yap1 ve fonksiyonlarinda, dilin tiim bilesenlerinde, konugma becerilerinde ve davranislarinda
onemli eksikliklerin mevcut oldugu saptanmustir. Incelenen olgu baglaminda kranofasiyal anomalilerde dil ve

konusma bozukluklan girisimine iligkin 6nemli bulunan konular literatiir 1s18inda tartisilmstir.
Anahtar Sozciikler: trizomi 8q, monozomi 2 1p, dudak damak yariklary, dil, konugma

Language and Speech Intervention for a Case of Cleft Lip-Palate With Partial Trisomy 8q: Report of a

Rare Case
Summary

Introduction: Partial trisomy 8q and 21p cooccurrences are quite rare structural chromosomal disorders. Partial
8q duplications usually include mental retardation, hypertelorism, a flattened nasal root and cleft palate. This
study, aimed presents findings on the speech and language evaluation of a 5 year 7 months-old male with a
previously reported maternal transitional trisomy 8q and monosomy 21p. The article presents the child’s mental,
developmental, language, speech, behavioral and psychological features and explains possible strategies of
speech and language intervention. Method: In the evaluation of the subject, Ankara Developmental Screening
Inventory (AGTE), Developmental Screening Test (Denver II), Turkish Articulation and Phonology Test (SST),
Kay PENTAX Nasometer II, Turkish version of Test of Early Language Development (TELD-3) (TEDIL),
SALT Windows Clinical V9 (Turkish) and audiological evaluation standard techniques were used. In addition,
oral-motor evaluation and language sample analysis were informally performed. Results and discussion: All of
the standardized and informal assessment tools used revealed that the subject had significant impairments in all

areas of development, in oral structure and function and in all components of language and speech and behavior.
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Oral evaluation showed that the child had repaired bilateral complete cleft, 2-5 mm fistula at the incisive
foramen and a bifid uvula, limited movement of the velum which explained the nasality (Table 1). The child
could chew, swallow and had no drooling. According to Denver II Developmental Screening Test-Turkish
(Yalaz, Anlar ve Bayoglu, 2010), the subject showed delay in all areas of development except for fine motor
skills. Ankara Developmental Inventory (Savasir, Sezgin ve Erol, 1998), however, revealed delay in all areas of
development, ranging from 22-23 months in gross motor skills to 3 years 3-5 months in social skills and
language. Based on the spontaneous conversation sample taken, the subject was found to have, in his phonetic
inventory, /b, d, h, m, v, j/ sounds in initial position, /b, m, n, v, j/ in medial position and /1, s, t, j/ in final
position. On the picture-naming subtest of The Articulation and Phonology Test (SST) (Topbas, 2005), the
subject had an age equivalent of <2.0 and on the auditory discrimination subtest, an age equivalent of >3, which
indicated that sound discrimination was not the reason for his articulatory and/or phonological problems. The
subject was found to use a number of phonological processes which included metathesis in word-final position
which included /s, z, &3, ff, 3/ sounds, syllable deletion, de-nasalization, fronting, devoicing and gliding. The
subject was observed to be over-active, had trouble establishing joint attention, had low intelligibility, and
trouble starting and maintaining conversation. Based on TEDIL, the Turkish Early Language Development Test
(Topbas and Giiven, 2011), his receptive language age was 3 years 3 months and expressive age, 4.0 years. His
MLU was found to be 1.02, which, according to Turkish norms (Ege, Acarlar and Giileryiiz, 1998), has an age-
equivalent of 18.59 months. He was occasionally observed to use only the past tense suffixes -di (definite) and -
mls (story), the present continuous -Iyor and the dative -e and the accusative -/ as well as the possessive -m.
Therapy with this case took place one a week for 8 weeks and was based on evidence based naturalistic
techniques. The aims included awareness of articulation positions, producing bilabial /p, b/ and alveolar /t, d/
sounds, teaching the negative suffix and others. The family was also advised about how to increase his
vocabulary. In this case-study, the subject with the partial trisomy 8q and 21p co-occurrence was found to have
not only a developmental delay but also varying degrees of delays in all components of language. Particularly,
his intelligibility was found to be more related to his phonological problems than his cleft palate. Also, most
important issues of speech and language disorders related to craniofacial anomalies and the subsequent therapies

are here discussed in light of the relevant literature.

Key Words: trisomy 8q, monosomy 2lp, cleft lip and palate, language, speech

Giris
Kromozom anomalileri bir¢gok klinik 6zelligin yam1 sira dil ve konusma
bozukluklariyla birlikte de kendini gostermektedir (Trauner ve Nass, 2017). Bu anomalilerden
olan parsiyel trizomi 8q nadir, ancak Ozglin bir sendromdur. Literatiire bakildiginda bu
sendrom tanisini alan tiim olgularin bebeklik ya da erken ¢ocukluk doéneminde tanilandig:
goriilmektedir (Schinzel, 2001, Chen, Lee, Pan, Kir ve Chen, 1998, Ozdemir, Yiiksel, Karaer,
Tekin, Kiiciik, Erzurumluoglu ve Cilingir, 2012). Parsiyel trizomi 8q olarak rapor edilen

olgularin ¢ogunlugu, tam trizomi 8 mozaisizmiyle daha tutarli bir fenotip gostermektedir
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(Warkany sendromu). Bunlar diisiik dogum agirhigi, gelisim geriligi, konjenital kalp
defektleri, belirgin alin, diiz oksiput, hiperlorizm, yukar1 egimli palpebral fisiir, burun ve

kulak anomalileri ve ince iist dudak gibi dismorfik yiiz bulgularidir (Ozdemir ve ark., 2012).

Mozaik trizomi 8 sendromu ise kraniyofasiyal dismorfizm, hafiften siddetli diizeye
kadar degisebilen zihinsel yetersizlik, ¢oklu iskelet anomalileri, derin palmar-plantar ¢izgiler,
kardiyak-renal anomaliler ve cilt pigmenti anomalileri gibi genis bir cesitlilikte klinik
ozellikler gostermektedir (Warkany, Rubinstein, Soukup ve Curless, 1962, Jones, Jones, Del

Campo, 2013, Akt. Balasar ve Oltulu, 2017).

Bu olgu raporunda, daha &nce rapor edilen (Ozdemir ve ark., 2012), maternal gecisli
trizomi 8q ve monozomi 21p translokasyonu goriilen ve bilateral komplet dudak damak yarig:
(DDY) olan 5 yas 7 aylik bir olgu dil ve konusma terapisti perspektifiyle incelenmistir. Bu
kapsamda olgunun mental, gelisim, dil, konugsma, davranis ve psikolojik 6zellikleri sunulmus,
olgu ozellikleri literatiir 1s181nda tartisilmis ve dil ve konusma girisimine iliskin stratejiler

aciklanmustir.
Yontem
Katilmen

5 yas 7 aylk olan erkek olgu arastirmaci tarafindan A. U., Dil ve Konusma
Bozukluklar1 Egitim, Arastirma ve Uygulama Merkezi’nde (DILKOM) degerlendirilmistir.
Degerlendirmeler 4 oturumda tamamlanmistir. Tibbi degerlendirmesi Osmangazi
Universitesi, Tibbi Genetik Anabilim Dali’nda yapilmistir. Olgunun tibbi, gelisim, zihinsel
beceri, isitme, dil ve konusma degerlendirilmesine iliskin bilgiler ve bulgular asagida

sunulmustur.
Tibbi Oykii

Olgunun tibbi degerlendirme dosyasina ve olguya iligkin genetik bulgular1 rapor eden
Ozdemir ve arkadaslarma gore (2012), olgu 24 yasinda annenin ve 31 yasinda babanin ilk
evliliginden olan ilk gebelikten, sezaryen girisimi ile dogmustur. Dogum tartis1 2850 kg,

dogum boyu 50 cm ve kafa ¢evresi 34 cm’dir.

Olgunun sitogenetik tanis1 yapisal kromozom anomalisidir (parsiyel 8q24-qter
trizomisi). Ebeveynlerin genetik incelemesinde annede dengeli resiprokal tranlokasyon
[46,XX,t(8;21)(q24.12;p11.2)] bulunmustur. Fasiyel dismorfik goriinlim su sekildedir:

Kaslarin orta kisminda giirlesme, hipertelorizm, yukar1 egimli palpebral fisiir, derin yerlesimli
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gozler, uzun kirpikler, yiiksek ve genis burun koki, belirgin kolumella, dudak damak yarig1
operasyon skari. Her iki elde genis distal falankslar ve 5. parmakta klinodaktili goriilmiistiir.

Her iki ayagin 3. parmaginda yanlig yerlesim goriilmustiir.

Ekokardiyografi degerlendirmesine gore olguda atriyal septal defekt (ASD)
mevcuttur. Serebral MRI bulgular1 normaldir. Gelisimsel agidan bas kontrolii 8-9. ayda,
bagimsiz oturma 18. ayda, yiirime 2 yasta ve konusma 2,5 yasinda baslamistir. Uyku
sirasinda nefes almada gii¢lilk ve horlama mevcuttur. Aile olgunun ¢ok sik hasta oldugunu
belirtmektedir. Olgu ailenin gozlemine gore tiim gelisim alanlarini akranlaria gore geriden
takip etmektedir. Olguya dogumdan 3 ay, 9 ay ve 15 ay sonra olmak iizere ii¢ kez damak-

dudak yarig1 operasyonu yapilmustir.
Bulgular
Gelisim Degerlendirmesi

Arastirmaci tarafindan olguya Ankara Gelisim Tarama Envanteri ile (Savasir, Sezgin
ve Erol, 1998) gelisim degerlendirmesi yapilmigtir. Test sonucuna gore olgunun genel
gelisimi test normlarinda 3 yas 0-2 ay arasindaki dilimlere denk gelmektedir. Gelisim
kategorilerine bakildiginda; dil ve biligsel alanda 3 yas 3-5 ay arasinda, ince motor alanda 2
yas 3-5 ay arasinda, kaba motor alanda 22-23 ay arasinda, sosyal beceri ve 6z bakim alaninda
3 yas 3-5 ay arasinda oldugu goriilmiistiir. Bu sonucglara gore olgunun genel gelisiminde ve
kaba motor hari¢ tiim gelisim kategorilerinde akranlara gore bir gelisim geriligi mevcuttur.
Denver II. Gelisimsel Tarama Testi’ne (Yalaz, Anlar ve Bayoglu, 2010) gore ise olgunun test
sonucu anormal (A) kategoridedir. Olgunun ince motor hari¢ diger tiim gelisim alanlarinda

(kisisel-sosyal, dil ve kaba motor) gecikme gdzlenmistir.
Zihinsel Becerilerin Degerlendirilmesi

Olgunun varliklar1 ayirt etme ve kavram bilgisi gibi becerilerindeki siirliliga
dayanarak aileye zeka degerlendirmesi Onerilmistir. Bunun i¢in Eskisehir, Tepebast Rehberlik
ve Arastirma Merkezi’'ne bagvurulmustur. Olgunun siddetli dil ve konusma bozuklugu
olmasindan dolay1 s6zel olmayan bir test olan Leiter Uluslararas1 Performans Olgegi (Leiter,

2005) kullanilmistir. Ancak asir1 hareketlilikten dolay1 test tamamlanamamastir.
Isitme Degerlendirmesi

A.U. DILKOM’da odyometrist tarafindan 6n kontrol amaghi 2 kez odyolojik

degerlendirme yapilmistir. ilk yapilan degerlendirmede konusmay1 alma esigi sol 10 dB ve
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sag 20 dB bulunmustur. Sag kulaktan Transient Otoakustik Emisyon (TEOAE) alinamamais ve
yapilan impedansmetre Sl¢limlerinde -300 daPa orta kulak basinct degerleri (Tip B) tespit
edilmigtir. Sag kulakta efiizyonlu otitis media siiphesiyle olgu bir KBB uzmanina
yonlendirilmistir. Medikal tedavi sonrasi olgunun ikinci odyometrik degerlendirilmesinde orta
kulak basinci tip A bulunmustur. Oyun odyometrisiyle 25 dB’de ve 250-6000 Hz arasinda
tarama yapilmistir ve 25 dB’ye tepki alinmustir. Ipsilateral refleksleri mevcuttur ve konusmay1

alma esigi 5 dB olarak bulunmustur. Her iki kulaktan da TEOAE alinmustir.
Dil ve Konusma Degerlendirmesi

Dil ve konugsma kapsamindaki degerlendirmelerin basinda olguyla yapilan sohbette,
konusma anlasilirh@inin sinirli oldugu, sohbet baglatma-siirdiirme becerilerinde giicliik
yasadigl, konugmasinin onemli diizeyde nazal oldugu goriilmistiir. Ayrica ortak ilgiyi

stirdiiremedigi, asir1 hareketli oldugu ve bazi davranis problemleri sergiledigi gézlenmistir.

Oral muayenede ise ¢ift tarafli komplet yarik operasyonu skari, insisif foremende
yaklagik 2-5 mm boyutunda bir fistiil ve bifid uvula goriilmiistiir (Sekil 1). Capraz kapanig

(crossbite okliizyon) ve biiylik tonsiller mevcuttur ve dudaklar dinlenme aninda agiktir.

Sekil 1. Dudak damak yarig1 olan olgunun intraoral goriimii

Fonksiyonlara bakildiginda ¢ene ranji normaldir. Dilin yatay ve dikey agidan hareket
ranjinin siirlt oldugu goriilmiistiir. Dudak yarig1 skarina da bagli olarak dudak biizme ya da
fistiille ve motor fonksiyonlarla iliskilendirilebilecek sekilde yanak sisirme, tiikkiirme ve emme
becerilerini tam olarak gergeklestirememektedir. Cigneme ve salya kontrolii mevcuttur. Tiim

kivamlarda yiyip i¢ebilmektedir.

Velofaringeal fonksiyonun degerlendirilmesinde olgunun hareketliligi ve yeterince
igbirligi  kurmamasi nedeniyle bir KBB uzmaniyla birlikte nazofaringoskopi
degerlendirmesine bagvurulmamistir. Algisal degerlendirmede konusmanin genelinde

algilanan nazaliteyle uyumlu, velar hareketin kisith oldugu goriilmiistiir.

23



Dil, Konusma ve Yutma Arastirmalari Dergisi (DKYAD), 1(1), 2018

Konugma rezonansinin objektif olarak degerlendirilmesi, Aksu’nun (2010) nazometrik
norm c¢aligmasit bulgularina dayanarak, Kay PENTAX Nasometer II, model 6400 ile
yapilmustir. Ancak bu degerlendirmede olgunun fonetik dagarciginda olan sesler incelenmistir
(Tablo 1). Tekrarli anlamsiz heceler ve uzatilmis seslere dayali nazometrik degerlendirme

bulgularina gore olgunun iiretimleri normlara kiyasla oldukga yiiksek degerlerdedir.

Tablo 1. Hece tekrarv/uzatilmis ses alt testine iliskin nazometrik bulgular

Oral+/a/ Hecesi Normlar SS Puan (Hipernazalite Esigi: >= 11)
pa,pa,pa... 7 2 35

ka,kaka... 8 2 35

Oral+/i/ Hecesi Normlar SS Puan (Hipernazalite Esigi: >= 25)
pi, pi, pi... 12 6 42

Nazal+/a/ Hecesi Normlar SS Puan (Hiponazalite Esigi: => 43)
ma, ma, ma... 60 8 53

na, na, na... 58 8 57

Nazal+/i/ Hecesi Normlar SS Puan (Hipernazalite Esigi: => 11)
mi, mi, mi... 79 8 54

ni, ni, ni... 76 7 67

Uzatilmis sesler Normlar SS Puan (Esik: +/- 2 SS)
Uzatilmis /a/ 7 6 21

Uzatilmis /i/ 13 0 53

Uzatilmis /m/ 93 3 74

Olgunun konusma anlasilirligi informal ve formal olarak degerlendirilmistir. Bu
degerlendirmeler gelisimsel sesletim ve sesbilgisel hatalar, telafi edici hatalar ve diger hatalar

kapsaminda yapilmistir (Kummer, 2007; Henningsson ve ark., 2008).

Olgunun spontane konugmasindan elde edilen veriler dogrultusunda fonetik
dagarciginda basta pozisyonda /b, d, h, m, v, j/, orta pozisyonda /b, m, n, v, j/ ve sonda
pozisyonda /1, s, t, j/ sesleri bulunmaktadir. Seslerin taklit edilmesine dayali uyarilabilirlik

degerlendirmesinde basta pozisyonda /b, g, h, c, k, I, m, n, v, j/ seslerini sesletebilmektedir.

Olgunun sesletim ve sesbilgisi becerileri standart bir test olan Tiirk¢e Sesletim ve
Sesbilgisi Testi-SST (Topbas, 2005) ile de degerlendirilmistir. Sesletim Alt Testi (SET),
Isitsel Ayirt Etme Alt Testi (IAT) ve Sesbilgisel Analiz Alt Testi (SAT) olmak iizere ii¢ alt
test kullanilmigtir. SET puanlarina gore Z-puani “-6.41”, yiizdelik dilim “1<” ve es deger test

yast “<2.0” bulunmustur. Buna gore olgunun resim adlandirma baglaminda fonetik
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dagarciginda gesitli pozisyonlarda /h, 1, m, n, p, v/ sesleri bulunmaktadir. IAT verilerine gore
ise Z-Puanm1 “-6.33”, standart puan “5”, yilizdelik dilim “1<” ve esdeger test yas1 “>3” olarak

belirlenmistir.

Olgu sozciik basinda ya da iginde /s, z, d3, ff, 3/ sesler mevcut oldugu durumlarin
tamaminda sozclik sonu pozisyonuna bir yer degistirme yapmaktadir (syt—ys, faj—Aas,
pasta—abas). Anlasilirlig etkileyen bir diger faktor hece ya da sozciik yitimidir. Olgu SST-
SAT’ta kullanildig1 sézciiklerin %22’sinde hece yitimi islemi yapmistir (ajakkabu— abuu).
Diger yapilan hatalar genizsizlestirme (bef—mes), Onlestirme (AdAm—aba) Otiimliilesme
(kapui—abur), Otiimsiizlesme (kwiz—ws) ve akicilarin kayicilagtirilmasidir (ajaba). Buna
gore olgunun sinirlt ses dagarcigi oldugu, tutarsiz ya da sistematik ¢ok sayida sesbilgisel
islem yaptig1 goriilmistiir (%11; <2-3 yas). Nazalitenin de etkisiyle konugma anlagilirliginin

oldukea diisiik oldugu ifade edilebilir.

Olgudan alinan dil ve konusma 6rneginde ¢ok sayida sesbilgisel islem bulunmaktadir.
Bu nedenle konugma anlagilirliginin oldukca diisiik oldugu goriilmiistiir. Olgu durak seslerle
baslayan sozciiklerin %100’iine yakin oranda sozciik basi {insiiz diismesi (bAba—aba) ya da
ses diismesine ek olarak yer degistirme (baluuk—abuw) islemi yapmustir. Unsiiz diismesinin
sOzclik sayisina orant hece bast icin %54 ve hece sonu ic¢in %52°dir. Buna gore olgunun

fonetik envanterinde olan bazi seslerin de tutarli sekilde kullanamadigi goriilmiistiir.

Dil analizi kapsaminda olgudan SST-SAT ile 119 sozceden olusan bir dil ornegi
alimmistir. Bu dil 6rneginin, SALT Windows Tiirk¢e Clinical V9 Programi (Acarlar, 2006) ile
analizinde olgunun ortalama s6zce uzunlugu (OSU) 1.02 bulunmustur. Buna gore olgunun
OSU diizeyi, Ege, Acarlar, ve Giileryiiz’in (1998) calismasindaki normlara gore 18.59 ay
degerindedir (ranj=18.65-21.53, 1 SS). Bu veri ek kullanim1 ve tiimce kurmada bir giicliige
iliskin bilgi vermektedir.

Olgunun kullandig1 az sayida ekler bilinen ge¢mis zaman -DI, 6grenilen ge¢mis

zaman -mlg, ve simdiki zaman —/yor ekleridir. Ayrica baz1 sdzciiklerde iyelik —m, belirtme -/

ve yonelme —F eklerini de kullanmaktadir.

Tiirkce Erken Dil Gelisimi Testi-TEDIL (Topbas ve Giiven, 2011) ile yapilan dil
degerlendirmesinde, Alict Dil Alt Testi ham puant 18, standart puani 69, %’lik dilim 5.2 ve
esdeger yas 3.3’tiir. Ifade Edici Dil Alt Testi ham puani ise 22, standart puan1 75, %’lik dilim
5.2 ve esdeger yas 4.0’dir. Testin norm verilerine gore olgu alici ve ifade edici dil becerileri

bakimindan geri durumdadir.
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Olgunun annesiyle iletisiminde alinan spontane konusma ornegi incelendiginde
olgunun genellikle tek sozciik kullandig1r goriilmektedir. S6zdizimsel becerileri kapsaminda,
Ozne/nesne ve yiikklem gelisimi olsa da, Tiirkgenin sdzdizimsel yapisini edinmede giiglitk
yasamakta oldugu anlagilmaktadir. S6zciik kategorilerinde ad ve eylem agirlikli sozciikler ve
nadir olarak isaret zamirleri kullanmaktadir. Anlambilgisel becerilerinin informal
degerlendirilmesinde ise siirli kavram bilgisine paralel olarak yasina uygun becerilere sahip

olmadigi ifade edilebilir.

Olgunun spontane konusmadaki ifadeleri genellikle nesne ya da eylem talep etme,
betimleme ve itiraz etmeyi igermektedir. Karsilikli konusma becerilerine bakildiginda
sorulara bazen uygun cevaplar vermedigi, anlamsiz sesletimler yaptigi, soruyla karsilik
verdigi ya da sdyleneni tekrarladigi gozlemlenmektedir. Bu durum olgunun biligsel, duygusal,

davranig ve dilbilgisel 6zellikleriyle agiklanabilir.

Olgu tiim bu mental, gelisimsel, dil ve konusma becerilerindeki gerilige ragmen bir yil
oncesinde kisa siireli bir uygulama disinda bu konuda herhangi bir tutarli egitim ya da terapi

hizmeti almamistir. Ailesinin 6nemli diizeyde danigmanliga ihtiyaci oldugu goriilmiistiir.
Dil ve Konusma Girisimi

Olguyla degerlendirme siireci bitirildikten sonra haftada 1 seans olmak iizere 8 oturum
bireysel dil ve konusma terapisi yapilmistir. Terapide dogal dil yaklasimlar1 kullanilarak
olgunun aktif bir katilimci olmasina olanak saglanmistir. Terapi programi kanit temelli
uygulamalar perspektifine uygun olarak olusturulmustur (Johnson, 2006, Kummer, 2007,
Henningsson ve ark., 2008). Kullanilan yaklagimlar ve belirlenen hedefler olgunun 6zellikleri,
terapotik ihtiyaglar1 ve ilgileri ve terapistin deneyimli oldugu girisimler dogrultusunda
belirlenmigstir. Hedefler belirlenirken gelisimsel dizi ve uyarilabilirlik dikkate almmustir.

Hedefler yalnizca konusma anlasilirligi degil tiim dilbilgisel ihtiyaclar1 igermektedir.

Konusma tiretimiyle ilgili ses iiretimlerine iligskin bolca geribildirim sunan, etkinlik
temelli, kiiclik ancak kritik hedefler iceren, caba gdstermeye tesvik eden bir yaklasim temel
alinmistir. Oturumlar olgu ozelliklerine uygun olarak kisa siireli tutulmustur. Terapilerde
iiretim hatalarini fark ettirme ve telafi edici iiretimlerin yerine uygun olanlarin yerlestirilmesi
tizerinde calisilmigtir. Ayrica olguyla uygun materyallerden yararlanarak hava akist ve oral-
nazal ses ayrimiyla ilgili farkindalik iizerinde calisilmistir. Terapide giincel literatiire uygun
olarak herhangi bir velar, iifleme ya da ¢ekme egzersizi ¢alisilmamistir. Sesletim-sesbilgisel

acidan taklitle dogru iiretilen ¢ift dudaksil seslerin bagimsiz sekilde iiretilebilmesi ve tiim
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pozisyonlarda kullanilmasi ilk hedef olarak belirlenmistir. Bu yonde oncelikle ¢ift dudaksil /b,

p/ ve dis yuvasil /d, t/ seslerinin sesletim sekli fark ettirilmistir.

Diger dilbilgisel bilesenlerin gelistirilmesi bakimindan aileye sozciik dagarciginin
arttirilmasma doniik calismalar Onerilmistir. Ozne-nesne-yiiklem sézdiziminin edinimine
doniik climle kartlar1 kullanilmistir. Olumsuzluk eki —mA ve vakanin repertuarinda bulunan
zaman ve durum eklerinin diger sozciiklere transfer edilmesine yonelik ¢alisilmistir. Olgunun

isbirligi diizeyi siireci zorlu kilsa da kisa vadeli terapi hedeflerine ulasilmistir.

Ebeveynlerin terapi siirecinin 6nemli bir parcasi olmasina ¢aba sarf edilmis ve her
seans danigmanliga genis yer verilmistir. Yalnizca dil ve konusma becerileri degil olgunun
terapi i¢in bir zemin niteligi tasiyan duygu, davranis ve dikkat gibi ozellikleriyle ilgili
onerilerde bulunulmugstur. Aile evde etkilesimleri arttirmaya, terapi hedeflerini dogal olarak

pekistirmeye ve telafi edici liretimleri pekistirmemeye tesvik edilmistir.
Tartisma

Bu calismada, maternal gegisli parsiyel trizomi 8q ve monozomi 21p olan bilateral
komplet DDY olan 5 yas 7 aylik erkek olgunun mental, duygusal, davranigsal, dil, konusma,

gelisim ozellikleri ve uygulanan terapi programi sunulmustur.

Yapilan tiim standart ve informal degerlendirmeler sonucu olgunun, gelisimin tim
alanlarinda, oral yap1 ve fonksiyonlarinda, dilin tiim bilesenlerinde, konugma becerilerinde ve

davraniglarinda 6nemli eksikliklerin ya da sorunlarin mevcut oldugu saptanmastir.

Olgunun cerrahi cerrahi operasyonlari1 ideal zamanlamalarda yapilmistir. Tibbi takip
stireci devam etmektedir. Ancak test bulgularinda goriildiigli ve konuyla ilgili giincel
literatiirde vurgulandig: tizere (Kummer, 2011) salt cerrahi operasyon uygulamalari, geciken
ya da sorunlu tiim becerilerin kazanilmasinda tek basina kimi olgularda yeterli
olmayabilmektedir. DDY y06netimi multidisipliner bir siiregtir ve dil-konusma terapisti de bu
ekibin plastik cerrah, hemsire, ortodontist, KBB hekimi, genetik uzmani, odyolog, ¢ocuk

psikiyatristi veya psikolog gibi 6nemli iiyelerinden biridir.

Olgunun fonetik envanterinde ¢esitli pozisyonlarda /b, d, h, 1, m, n, s, t, v, j/ sesleri
bulunmaktadir. Ancak olgu anlasilirligi oldukg¢a diisikk olan spontane konusmasinda c¢ok
sayida sesbilgisel islem yapmaktadir. Bu islemler sadece fistiille veya velofaringeal
fonksiyonla agiklamak olanaksizdir, zira olgu taklitle sesletebildigi ya da bazi tek heceli
sozcliklerde sesletebildigi sesleri sesletimlerinin tamamina yakininda kullanmamaktadir.

Dolayistyla bu hatalar, zorunlu hatalar olarak degil fonksiyonel hatalar olarak
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tanimlanmaktadir ve bu sorunlarin birincil olarak dil ve konusma terapisi endikasyonu vardir

(Sarah ve Anette, 2011).

Literatiirde, incelenen olguda goriildiigii gibi, DDY olgularina biligsel, duygusal ya da
davranigsal pek ¢ok sorunun eslik edebilecegi bildirilmektedir (Kummer, 2007, Richman,
McCoy, Conrad, Nopoulos, 2012, Feragen, Stock, Rumsey, 2014). DDY olgularinda tiim
gelisim alanlarma cok boyutlu bir yaklasim zorunludur. Ornegin incelenen olguda erken
donemde 06zel egitim, psikolojik yardim ya da okul Oncesi egitim gibi destekler dil ve

konusma terapisi siirecine uyumu kolaylastirabilirdi.

Literatiirde DDY olgularinin dil ve konusma eksikliklerine erken girisimin 6nemi
vurgulanmaktadir (Hardin-Jones, Chapman, Scherer, 2006; Feragen ve ark., 2014). Bu
caligmada incelenen olguda da goriildiigii gibi erken girisimin olmadigi durumlarda erken
girisimin sagladig1 firsatlar kacirilmakta, telafi edici mekanizmalar kullanilmakta veya
girisimlerden elde edilen ¢iktilar daha smirli olmaktadir. Bu durum, siiphesiz ince-kaba,
biligsel ve 6z bakim gelisim gibi diger eksiklik yasanan alanlara yonelik desteklerde de

gecerlidir.

Olgu ilk bagvuru yaptiginda odyolojik degerlendirmesinde otitis media siiphesi
edinilmis ve KBB uzmanma yonlendirilmistir. Medikal tedavi sonrasi odyolojik
degerlendirmelerde olguda normal sinirlarda isitme esikleri elde edilmistir. Olguda da
goriildiigli gibi DDY olan olgularda otitis media gibi orta kulak enfeksiyonlar1 sikca
olusmaktadir ve kroniklesebilmektedir. Bu durum intratemporal ve intrakranial
komplikasyonlara vb. sebep olabilmektedir ve isitme kayiplari olusmaktadir (Kummer, 2007).
Diizenli takip edilmeyen olgularda otitis media gibi sorunlar kalict hasarlara neden
olabilmekte ve bu hasarlar dil ve konugsma gelisimini sekteye ugratabilmektedir. Bu konuda

basta ilgili uzmanlarin ve ailelerin 6zel bir hassasiyet gdstermesi 6nem arz etmektedir.

Sonug olarak diisiik insidans1 olan genetik sendromlar tanilandiginda, olgularin g¢esitli
alanlarda giiclii ve zayif olan ydnlerinin 6nceden farkinda olunmasi olduk¢a Onemlidir.
Stiphesiz yalnizca bir olgudan almman c¢iktilar tiim olgulara genellenemez. Bu konuda
yapilacak sonraki arastirmalar monozomi 21p ve trizomi 8q kromozom anomalisinin daha da

net olarak tanimlanmasina olanak saglayacaktir.
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