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Cri du Chat Sendromu Dil Ozellikleri: Olgu Sunumu

Merve Nur Sariyer?

Ozet

Amacg: Cri du Chat Sendromu (CDCS), 5 no’lu kromozomun silinmesi ile olusan konjenital bir sendromdur. Klinik
ozellikler bireyden bireye farklilik gosterse de, sendromun en belirgin 6zelligi dogustan yiiksek perdeli aglamadir.
Fiziksel olarak, malokliizyon, mikrosefali,motor gelisim geriligi mevcuttur. Farkli derecede zihinsel yetersizlik
gozlenmektedir. Dil gelisimlerinde, tipik gelisim gésteren akranlari ile karsilastirildiklarinda alict ve ifade edici
dil becerilerinde gecikme mevcuttur. Sentaktik becerilerine yonelik sinirli sayida ¢aligma mevcuttur. Tek olgu
iizerinde Cri du Chat sendromunun dil 6zelliklerinin incelenmesi ¢aligmanin amacini olusturmaktadir. Yontem:
Calismada 72 aylik olgunun dil becerileri dil 6rnegi ve standart dil degerlendirme testleri kullanilarak
betimlenmigtir. Bulgular: Sonuglar, Cri du Chat sendromunda alic1 dil becerisi ve ifade edici dil becerisi arasinda
fark oldugunu gostermektedir. Sozciik dagarciginda ise, ifade edici dil sbzciikk dagarcigi, alici dil sozciik
dagarcigina gore daha iyidir. Calismanin sonuglar1 farkli dillerde yapilan Cri du Chat sendromu olgularinin dil
ozellikleri ile benzerlik gostermektedir. Sonu¢: CDCS olan bireylerin dil 6zelliklerinin farkli yontemler
kullanilarak desenlenecek aragtirmalarla ve daha fazla katilimciyla yapilacak caligmalarla incelenmesinin bu

olgularla yiiriitiilecek terapiler agisindan 6nemli oldugu diisiinilmektedir.

Anahtar sozciikler: cri du chat, dil, dil bozuklugu, kedi miyavlamasi, 5P delesyon sendromu
Language Characteristics of a Child With Cri du Chat Syndrome
Summary
Purpose: Cri du chat syndrome (CDCS) is a rare genetic disorder that affects approximately 1 in 50.000 live births
and results from a deletion of chromatin from the short arm of chromosome 5 (5p). Recent molecular studies have
indicated that the main clinical characteristics of the syndrome (learning disability, speech delay, slow growth,
microcephaly, and high-pitched monochromatic ‘cat-like cry’ from which the syndrome derives its name) correlate

with the loss of a small region in 5p15.2, with the exception of the cat-like cry which has been localized to 5p15.3.

105-07 Nisan 2018, Ankara, 13. Uluslararas1 Kulak Burun Bogaz ve Bas Boyun Cerrahisi Kongresinde, ‘Dil ve
Konusma Terapisti Perspektifinden Cri du Chat Sendromu’ basligi ile davetli konusmaci olarak sunulmustur.

2 Merve Nur Sariyer, Arastirma Gérevlisi, Anadolu Universitesi, Saglik Bilimleri Fakiiltesi, Dil ve Konusma
Terapisi Bolimii, mnsariyer@anadolu.edu.tr
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The aim of this study was to investigate language characteristics of a rare syndrome Cri du Chat. Method: The
subject for this study was a 72 -months- old male. Language data were gathered with using a standardized language
tests for Turkish, TEDIL. In addition, for assesing subject’s receptive vocabulary and expressive vocabulary,
TIFALDI was used. Spontaneous language sample was obtained by researcher at the clinic. The samples were
analyzed at Speech Analysis of Language Transcripts (SALT). Results:The results indicate that Cri du Chat
Syndrome could be accompanied by language disorder. The TEDIL results showed that the subject was delayed
in both receptive and expressive language. The expressive language is more delayed than the receptive language .
The TIFALDI results showed that the expressive vocabulary was better than receptive vocabulary. According to
spontaneous language sample, the subject’s language consisted of single words, limited morphemes. The results
of the study share similarities with other studies on language characteristics of Cri du Chat Syndrome. Conclusion:
Investigation of language characteristics of individuals with CDCS by using different methods and studies with

more participants will be important for therapies to be carried out with these cases.

Keywords: cri du chat, crying of cat, language disorder, the syndrome of 5P deletion

247



Dil, Konusma ve Yutma Arastrmalar: Dergisi (DKYAD), 1(3), 2018

Giris

Cri du Chat Sendromu (CDCS), ilk kez 1963 yilinda Dr. Jerome Lejeune tarafindan
Fransa’da tanimlanmistir. 5P Sendromu olarak da bilinen ve 1:15,000 gériilme ihtimali olan
ender bir genetik bozukluktur (Higurashi ve ark., 1990; Medina, Mariescu, Overhauser ve
Kosik, 2000). 5 no’lu kromozomun kisa kolundaki delesyondan (5p delesyon sendromu=5p-)
kaynaklanmaktadir. Belirgin ses 6zelliklerinden dolay1 ‘Kedi Miyavlamas1 Sendromu’ olarak
da bilinmektedir. Fenotipleri bireyden bireye farklilik géstermektedir. Diisiik kilo, kisa boy ve
mikrosefali, yuvarlak yiiz ve genis yanak, genis burun, diisiik kulaklar, hipertelorizm,
mandibular hipoplazi, diisiik dudak, dermatolojik anomaliler gibi ¢oklu fiziksel anomaliler ile
karakterizedir (Nardi, 2013). Bunlara ek olarak, malokliizyon, hipertoni-hipotoni ve gecikmis
motor gelisimleri vardir (Carlin, 1990). CDCS olan bireyler, farkli derecelerde zihinsel
yetersizlik gostermektedir (Kristoffersen, 2008). Kisa siireli dikkat, hiperaktivite, stereotip
davraniglar, agresif ve kendine zarar verme gibi davranis bozukluklar1 da goriilebilmektedir
(Collins ve Cornish, 2002).

CDCS olan bireylerde anatomik, fiziksel ve davranigsal problemlerine ek olarak, dil ve
konusma bozukluklarina da rastlanmaktadir (Cornish & Munir, 1998; Cornish & al, 1999;
Kristoffersen, 2004; 2005; 2007b). Bu bireylerde iletisim becerilerinde, alic1 ve ifade edici dil
becerilerinde, artikiilasyon, fonoloji, sozcikk dagarcigi kapasitelerinde bozukluklar
gozlenmektedir (Kristofersen, 2008). Bebeklik doneminde babildamada (Sohner ve Mitchell,
1991), cocukluk doneminde ise iletisim becerilerinde (Kristofersen, 2008) gecikme
gbzlenmektedir. Bu gecikme bireysel farkliliklar géstermektedir. Soyle ki; 5 yasindan biiyiik
cocuklarin bazist higbir sekilde iletisim kuramazken, bazisi alternatif destekleyici teknikler ile
iletisim kurmaktadir. Bazi CDCS olan ¢ocuklarin ise tek ve iki sozciikli kullanimlari
mevcuttur. Bu durumda, gecikmenin derecesinin belirlenmesinde genetik ve cevresel

faktorlerin rol oynadig1 dngoriilmektedir (Sohner ve Mitchell, 1991).
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Iletisim becerilerini inceleyen sinirli sayida ¢alisma mevcuttur. Wilkins, Brown ve Wolf
(1980) CDCS olan 6-12 aylik 28 katilimer ile yaptiklart ¢alismada, psikomotor gelisimlerini ve
dil gelisimlerini boylamsal olarak incelemislerdir. Psikomotor gelisim ve dil gelisim
degerlendirmesi i¢in ‘Denver Developmental Screening Test 11’ ve aile raporlari kullanilmistir.
Arastirmacilar, katilimcilarin  %50’sinin  dili ‘ihtiya¢ ve duygular’’ ifade etmek i¢in
kullandiklarin1 belirtmektedir. Diger katilimcilarin, dili higbir sekilde kullanmadiklar
gozlenmistir. Wilkins, Brown ve Wolf (1980)’e gore, CDCS olan bireylerin alic1 dil becerileri
ve ifade edici dil becerileri arasinda 6nemli farkliliklar bulunmaktadir. Schlegel ve ark. (1967)
10;3 yasinda tek bir vakayi inceledikleri ¢alismada, katilimcinin ifade edici dil becerisinin 3
yas civart oldugunu belirtmislerdir. Ayrica spontan konusmasi ekolalik bulunmustur,
memnuniyetini belirtmek ve iletisim kurmak i¢in jargon olmayan dogal sozciikler kullandig
gozlenmistir. Cornish ve Munir (1998) yas ortalamalar1 8;10 olan 13 CDCS’li katilimer ile
yaptiklar1 ¢caligsmada, alic1 ve ifade edici dil becerileri arasinda farklilik bulmuslardir. Caligma
sonucunda, olgularin alici dil becerilerinin ifade edici dil becerilerine gore daha iyi oldugu

ortaya konmustur.

CDCS tanist alan cocuklarin, sozciik dagarcigi gelisimlerine yonelik sinirli sayida
calismakla olmak ile birlikte, cogunlukla aileden alinan bilgilerdir (Wilkins, Brown ve Wollf,
1980). Sparks ve Hutchinson (1980) dokuz aylik CDCS tanili bir bebegin 6-12 soézciigii
oldugunu; 2;7 yasinda ifade edici dilinin 17 sdzciige ulastigini rapor etmislerdir. Wilkins,
Brown ve Wolf (1980), kronolojik yaslar1 11 olan 11 CDCS tanili olgu ile yaptiklari calismada,

sOzciik dagarciklarinin 100 sozciikten fazla oldugu sonucuna ulagsmislardir.

Kizilay ve Tan (2012)’ e gore, CDCS olan bireylerin larenks ve rezonans odaciklari
yapisal olarak kiiciik oldugu icin belirgin ses 6zelliklerine sahiptir, bu nedenle g¢aligmalar
genellikle yiiksek perdeli ses Ozelliklerini incelemektedir. CDCS olan bebeklerin agr1 ve

acikmaya bagli aglamalarinin temel frekanslarinin (860 Hz) tipik gelisim gdsteren bebeklere
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(500 Hz) gore daha yiiksek, aglama siirelerinin karakteristik olarak normalden uzun (2,6 sn.)
oldugunu, diiz ve yiikselen melodi 6zelligi gosterdiklerini, aglama seslerinin gergin ve seyrek

olarak glottal patlamalar igerdigini belirtmektedir.

Giliniimiiz alanyazinda, Down sendromu, Williams sendromu ve Fragile X sendromuna
yonelik ¢ok sayida arastirma yapilmaktadir (Roberts, Price ve Malkin, 2007; Brock, 2007;
Abbeduto, Brady, ve Kover, 2007). CDCS ise nadir rastlanan bir sendrom oldugundan,
alanyazinda sinirli sayida ¢alisma vardir. Bu ¢calismanin amaci, tek olgu iizerinde CDCS’nin dil

ozelliklerinin incelenmesidir.

Yontem

Katilmel

Calismaya Anadolu Universitesi Dil ve Konusma Bozukluklar1 Egitim, Arastirma ve
Uygulama Merkezi’ne (DILKOM) basvuran 5 no’lu kromozomun kisa kolundaki delesyonuna
bagli CDCS tanis1 almig, 72 aylik bir olgu katilmistir. CDCS tanisim1 6 aylikken almustir.
Yapilan ABR testi sonuglari her iki kulakta da isitmenin normal oldugunu gostermektedir.

Olgunun CDCS’ye bagh fiziksel oOzellikleri; boy kisaligi, genis yanaklar, disiik
yerlesimli kulaklar, hipertelorizmdir. Motor 6zelligi; kaslarda hipotonidir. Genel saglik 6ykiisii;
strabismus (sasilik), sik gecirilen iist solunum yolu enfeksiyonu, tek tarafli ses paralizine bagh
ses kisikligidir. Bunlara ek olarak olguda; kat1 gidalari ¢igneme ve yutmada zorluk, hafif derece
mental retardasyon (MR) vardir.

Olgunun genel gelisim Oykiisii; 11. ayda bagimsiz oturmaya, 24. ayda yiiriimeye
baslamistir. 12. aylarin sonlarinda ilk s6zciiklerini soyledigi, ikili sozciik kullaniminin 24. ayda
basladig1 bilgisi verilmistir. CDCS’ ye bagli ortaya ¢ikabilecek hastaliklardan dolayr diizenli

kontrolleri devam etmektedir. Ailede CDCS tanisi almis herhangi bir birey yoktur.
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Veri Toplama Araclar

Tiirkce Erken Dil Gelisim Testi (TEDIL): Hresko ve ark. (1999) tarafindan gelistirilen
Test of Early Language Development Third Edition (TELD-3), Topbas ve Giiven (2013)
tarafindan Tiirkgeye uyarlanmistir. TEDIL, 2-7 yas araligindaki ¢cocuklarin ¢ocuklari alict ve
ifade edici dil becerilerinin yaslarina uygunlugunu 6lgmek amaciyla kullanilmaktadir. A ve B
formu olarak iki paralel dlgme seti bulunan TEDIL’de semantik, séz dizimi ve bigimbilgisi
degerlendirilmektedir. TEDIL’in bes amac1 bulunmaktadir (Giiven ve Topbas, 2009):

a) Erken dil becerilerinin gelisimi bakimindan yasitlarindan 6nemli 6l¢iide geride kalmis
cocuklar1 belirlemek ve bu sayede erken bir miidahale almasin1 saglamak,

b) Bireysel olarak sozel bakimdan kuvvetli ve zayif olan yanlar1 belirlemek,

¢) Cocugun alacagi olasi bir dil miidahalesinde programi ve siireci belirlemek,

d) Erken ¢ocukluk doneminde dil becerilerini arastirma igin bir 6l¢ek olarak hizmet etmek

e) Diger degerlendirme araglarini desteklemek.

Tiirkce Ifade Edici ve Alct Dil Testi (TIFALDI): Berument-Kazak ve Giiven, (2013)
tarafindan gelistirilen, 6zgiin bir testtir. 2-12 yas araligindaki ¢cocuklarin alic1 dil ve ifade edici
dil s6zciik dagarcigin1 degerlendirmektedir. Alict dil s6zciik dagarcigi ve ifade edici dil s6zciik
dagarcigini 6lg¢en iki adet puanlama formu bulunmaktadir. Alic1 dil sézciik alt testi puanlama
formunda, 104 sozciik; Ifade edici dil sézciik alt testi puanlama formunda, 80 sdzciik yer
almaktadir.

Spontan Dil Ornegi: Olgudan, 25 dakika boyunca dykiileme baglami kullanilarak dil
ornegi alinmistir. ‘Paulchen’in Ne Yapabildigine Bak?’ (Schau mal an was Paulchen kann?)’
adl kitap sunulmustur. Kitap da bir bebek ay1 ve ailesinin giinliik rutini yer almaktadir.
Kitaptaki resimler renklidir ve her resmin altinda eylemi anlatan Almanca yazilar
bulunmaktadir. Resimler, kartona basilmistir. On dort giinliik rutin arasindan, ii¢ tanesi

secilmistir. Transkripsiyonu yapilan dil oOrneginden ortalama sbézce uzunlugu (OSU)
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hesaplanmustir. Elde edilen veriler Tiirkge Dil Ornekleri Analiz Programi (SALT) (Acarlar,
Miller ve Johnston, 2006) sonugclari ile karsilastirilmistir.
Uygulama

Uygulamalar, toplam bir bucuk saat siirmiistir. TEDIL uygulamas1 otuz dakika,
TIFALDI uygulamasi otuz dakika siirmiistiir. Dogal dil 6rneginin alinmas: yirmi bes dakika
stirmiistiir. Vakanin dikkati dagildiginda bes dakika uygulamalara ara verilmistir. Dogal dil
ornegi transkripsiyonu i¢in, aile onay1 alinarak ses kaydi alinmstir.

Bulgular

CDCS sahip olan olguya uygulanan standart testlere ait sonuglar Tablo 1’de verilmistir.

Tablo 1. TEDIL ve TIFALDI Alici Dil ve Ifade Edici Dil Testlerine Ait Sonuglar

Standart Puan Yiizdelik Dilim Esdeger Yas (y1l, ay)
TEDIL Alic1 Dil 92 30 -—--
TEDIL ifade Edici Dil 85 16 —
TIFALDI Alict Dil 61 -—-- 6;2
TIFALDI ifade Edici Dil 65 — 5,1

Tablo 1’e gore TEDIL Alici Dil standart puani 92, yiizdelik dilimi 30; ifade Edici Dil
standart puani 85, yiizdelik dilimi 16’dir. Bu sonuglar, olgunun alic1 dil becerisinin, ifade edici
dil becerisine gore daha iyi oldugunu gdstermektedir. Tipik gelisim gosteren yasitlarina goére
daha diisiik bir performans sergilemistir. TIFALDI test sonucunda, Alic1 Dil standart puani 61
olup, esdeger yas 6;2°dir. ifade Edici Dil standart puan ise, 65 olup, esdeger yas 5;1°dir.

Olgudan alinan dogal dil 6rneginden olgunun sinirlt sdzciik dagarcigina sahip oldugunu,
dil 6rneginin basit yapil tek sozciiklerden olustugu gozlenmistir. Dil 6rneginde, sézciiklerin
biiylik ¢ogunlugunun isimlerden olustugu goriilmiistiir. Eylem bildiren sozciiklerde ¢ekim

eklerini kullanmada smirlilik géstermistir. Tablo 2’de OSU puanlari sunulmustur.

Tablo 2. Ortalama Sozce Uzunlugu Puanlar

So6zcik Morfem
OSU Puanlari 1.29 1.33
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Tablo 2’ye gore dogal dil 6rnegi yontemi ile toplanan veriler SALT araciligiyla analiz
edilmistir. Sonuglar CDCS’ li olgunun, OSU analizinde, Brown’un dil gelisim basamaklarinda
‘Ge¢ L. Evre’ de oldugunu gostermistir. Ortalama So6zce Uzunlugu soézciiklerde, 1.29;
morfemlerde ise, 1.33 olarak hesaplanmistir.

Tartisma

Bu calismada, 72 aylik CDCS tanis1 almis olgunun dilsel 6zellikleri incelenmistir.
Olgunun alic1 dil ve ifade edici dil becerileri incelendiginde, alan yazinda alici dil becerilerinin
ifade edici dil becerilerine gore daha iyi oldugu belirtilmistir (Wilkins, Brown ve Wolf, 1980).
Yapilan bu ¢aligmada, olgunun verilen yonergeleri anladig1 ve yerine getirdigi gozlenmistir.
Alinan dogal dil orneginde, isim kokenli kullanimlarinin g¢ogunlukta oldugu, eylem
kullaniminin kisitlt oldugu bulunmustur. Dili ifade etme boyutunda dili tek sozciik diizeyinde
kullandig1 gozlenmistir. Sozciik dagarcigina yonelik alan yazinda ¢ok fazla sayida ¢alisma
bulunmamaktadir. Bu c¢alismada, yapilan TIFALDI testi sonucuna gore ifade edici sozciik
dagarcig ile alic1 dil sézciik dagarcigi arasinda farklilik bulunmustur. TIFALDI sonucuna gore,
ifade edici sozciik dagarcigy, alict dil sézciik dagarcigma gore daha iyidir. TEDIL, Alic1 Dil ve
Ifade Edici dil performanslar ile karsilastirildiginda, alict dil becerileri, ifade edici dil
becerilerine gore daha iyi oldugu sonucuna ulasilmistir. Cornish ve Munir’in (1998) 13
CDCS’li olgu ile yaptiklar1 ¢alismada, CDCS’li bireylerin alic1 dil becerilerinin ifade edici dil
becerilerine gore daha iyi oldugu sonucuna ulasilmistir. Ancak tipik gelisim gosteren yasitlari
ile karsilastirildiklarinda, CDCS’li olgularin daha diisiik performans gosterdikleri belirtilmistir.
Sozciik dagarcigina yonelik sistematik c¢alismalar bulunmamaktadir. Calismalarin biiytlik
cogunlugu, aralikli gbézlemler ve aile raporlarina dayali ¢alismalar mevcuttur. Sparks ve
Hutchinson (1980) dokuz aylik CDCS tanili bir bebegin 6-12 sézciigii oldugunu; 2;7 yasinda
ifade edici dilinin 17 sozciige ulastigini rapor etmislerdir. Bu ¢alismadaki sézciik dagarcigi

degerlendirmesinde ise, ifade edici dil sézciik dagarciginin, alic1 dil sdzciik dagarcigina gore
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daha iyi ¢ikmasi, olgunun akademik yasantisinin baslamasi ile birlikte fazla uyarana maruz
kalmasi ve bu siirecte almis oldugu dil terapileri oldugu diisiiniilmektedir. Alan yazinda, sézctik
dagarcigina yonelik uzlagilmig bir sonu¢ bulunmamaktadir.

CDCS’ ye yonelik siirli sayida ¢alisma mevcuttur, bunun nedeni ender goriilen genetik
bir bozukluk olmasidir. Bu calismanin amaci, CDCS’ye bagli bir olgunun dil 6zelliklerini
ortaya koymaktir. Ileride yapilmasi planlanan ¢ok sayida ¢alisma ile CDCS’li bireylerde

goriilen dil ve konugsma bozukluklarinin daha iyi betimlenecegi diistiniilmektedir.
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