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Berlin'de Genetik Kongresinde Ulkemizde yapilan bir arastimayr sunarken, bir Genetik
Bilim Dalr Profesorii, bana anomali, genetik abnormalite ne demefk, neyi tanimladmiz, neyi
gecerli olarak aldimiz, diye sordu. Bu soru sizi sagirtabilir, ama soyledigi dogru idi. Bir olgiimde
tanimilanan seylere bakabilirsiniz. Elinizde metre varken, milimetre dlgiileme, kaba dlciimler
ile bircok seyi kagirabilirsiniz,.

Ben bu Unitede sunulan listeyi gosterdim ve calysmamizan anomali olarak. dedil, majir
Malformasyonlar oldugu, gozle saptanabilenlerden olustugunu belirttim. Bir yil boyunca
Eskisehir Dognmevinde tim dodan, canls ve lii olgnlarin incelenmesini belirttin. Inceleme
Yaptlmadan gomme 1zni verilmedigini de belirttin.

Temelde major Malformasyonlar olarak tanimlanan bazu seylerin gercekte bir bulon oldugn,
epikantal katlants bir sorun olmadigs, bir bulgn oldugn tanimlanmalidsr. 1980 yillarimda bir
Avrupa’dan genetik hocast verdigi konusmada, artik Down sendromunu tanisi igin bazi
bulgulara bakmak yeterli oldngunn soyledi. Ben bende Siman Line oldugunu, toplumda da
bulundugu, ayrica Tatar gogmenlerin Eskisebirde oldugn ve bu nedenle bircok kisiye mygun
olmayan tani konulacagine belirttim. Bunun iizerine kesin tans koymanin dnemini belirterek,
dzellikle goriiniim agisindan toplumda yaygin olmas: durumunda tan: kriteri dedil, sadece bulgn
olarak alinmasinin gerektigi, olmas: durnmunda da sadece analiz igin istek yapilabilecegini ve
sart olmadiginz belirterek, kromozom tanisi sart oldugunn belirtwiis, tam tersini ifade etmistir.
Analizin rutin yapilmasim, belirli risk grubunda ozellikle olmasini, Pediatri uzmaninin
dzellikle dngormesi ile de yapilacagine ekleniistir.

izin alginiz, bazi yargilara neden olabilir bu agidan dikkat edilmelidir. Gordion’da 5-7bin yil
Once yasayanlarin en uzun olani 155cm oldugu belirtilir. Bu agidan bu topluma bakilmasi

S yanilgilara neden olmamalidir. Olgiimler bu nedenle o topluma gore degil, cesitli boyutlar ile
ele alinmalidir.
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Toplum temelinde veriler sunulsa da birey temelinde irdelenme yapilmalidir. Etik boyut bireyin
haklari, civil liberties olmalidir.

Ozet

Genetik Ozellikler, Olciim ve Tanimlamalar

Amag: Sorunlu, kusurlu veya sekelli bireyleri fanimlarken, ayni ortak ve anlasilir bir sekilde iletigim iginde
olmak gerekir ki bunun temelinde de tanimlamalarin ve glgiimlerin ayni standart iginde olmasi gerektigidir. Bu
Unitede amag, ortak yaklagimin boyutlarini, genetik bulgularda POSSUM listesi ile birliktelik ortaya
konulmaya galisilmasi amaglanmaktadir.

Dayanaklar/Kaynaklar: Insanlarin Homo sapiens, sapiens olarak ayni élgiimleri oldugu, sadece
cinsiyet olarak belirgin farkliliklar: varken, zamanla belirli kiimelesme sonucunda ayristigi, dlgiimlerin
degistigi goriilmektedir. POSSUM, Wikipedia ve literatiir esliginde bu goriisler ve formlar ele
alinmaktadir.

Giris: Insanlarin 6lgiimlerinin belirli bir yaklagim temelinde olmasi 6nemlidir. Ayirim ve bagkalagma
ancak bilimsel dayanaklar temelinde olusabilir. Bir insan, gebelikten itibaren saglik durumu izlem
altinda tutulmakta ve kendi biiyiime ve gelismesi de yine kendi boyutuna gore olmalidir. Bagkalari yerine
kendi durumu, gelisimi ile karsilastirma daha dogrusal boyutu saglamaktadir. Ancak somut listeler ve
gizelgelerin 6nemi biiyiikttiir.

Genel Yaklasim; Bir bireyin genel biiyiime ve gelismesi ile organ sistemlerinin gelisimi farkl
olabilmektedir. Organlarin gelisimi ve olgunlasmasi agisindan da belirli bir siirece gereksinimleri
olmaktadir. Bu agidan gocuklarda hekimler/saglik elemanlari belirli prensipler iginde, belirli 6zel
liste/formlar ile (Genetik Anomali listesi; POSSUM) her bireye 6zel ve 6zgiin yaklasim yapmalidirlar.
Yaklagim: Bireylerin verileri genel toplumsal gan egrisi yaninda, genel toplumsal degerler iginde olmasi veya
olumlu/olumsuz sapmalart; Z/T skoru ile diger parametreler sGnemsenmelidir.

Sonug: Genetik Malformasyonlarin saptanmast igin POSSUM anomali listesi sunularak, bu gizelgeye bakarak
sorunlar gozden gegirilmelidir. Farkindalik, akla, hafizaya dayali degil, listeye bakilarak olusturulmalidir.
Yorum: Farkindalik ancak 6lglim ve degerlendirmenin bilimsel ve formlara gore yorumlanarak yapiimalidir.
Anahtar Kelimeler: POSSUM anomali listesi, genetik bulgularin tanimlamasi, ¢an egrisi, Z/T skoru

Outline

The Specified Genetic Findings, Measurement and Indications
AIM: The person whether has Impairment, Disability/Incapability and Handicap, noted
under specified discrimination, as same standard and be easily understandable and
acceptable termination. At this Unit, for Genetic Abnormalities findings POSSUM list is
added, thus with general discussion on measurement process.
Grounding Aspects: The Human being as only one Homo sapiens, sapiens, a part of
gender, the isolation of the people, thus differentiated the measurements, so the genetic
abnormalities are not, thus, POSSUM indications are added with other forms.
Introduction: The discussion of the measurement verdicts must be on personal specified
evaluations. The population, the common can be only for just compare, thus, based on the
individual growth and development. Health Survey and follow-up measurements, from fetal life,
must be individually checkup and be care and serve for healthy status. The general and organ
System growth and development might be differing, there must be specific charts be on for
evaluation the person. POSSUM mainly for abnormalities as a list is indicated at this Unit.
Notions: Genetic malformations must be search by looking such form (POSSUM), not depend on
memories, thus, insufficient. Thus, also for every measured parameter.
Conclusion: To be aware of the findings, physician must use specific forms, charts and graphics
to discriminate and evaluate the person.
Key Words: The abnormality List POSSUM, Genetic Evidences for estimation, Bell Curve, Z/T
tests
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Olcumlerin Dayanagi
Olgiimlerde cesitli veriler, dlgekler ve belirli toplumdan alinan bulgulara gére olusturulan
cizelgeler vardir. Buna karsin temel olan ise, o kisinin kendisi ele alinmalidir.

BlyUm ve Gelisme Durumlarinin Degerlendirilmesi

Bir otistik ¢cocugun elini kullanmiyorsa, ona el ile yapilan zeka testleri ile bir degerlendirme
yaparsaniz yanilirsiniz. Ayni sekilde ¢ok hizli reaksiyon zamani var ve sadece bu diye
gosteriyorsa ve siz anlamiyorsaniz degerlendiremezsiniz. Kutulara sekil koymada, kare
kismina gelip dokunmasi, tiggene ise kizmasi sizi uyandirmalidir.

Standartlarin birbirleri ile ilintili olmasi ve uyumluluk 6nemlidir. Bas c¢evresi, boy ve
kilonun ayn1 oranda/persentilde olmasi beklenir. Bunlardan birisinin az veya ¢ok olmast
tanida degisim olusturmaktadir. Kilonun fazlaligi, obesite ve Over-Weight/fazla kilolu
denilmektedir. Boy kisaligi, clicelik ile megasefali ve hidrosefali gibi yaklasimlar olgun
olanlar i¢in, prematiire ve bebekler i¢in intrauterin ve dogum sonu gelisme bozukluklar1 ve
gerilikleri kriterleri olmaktadir.

Anomali bir bakima toplumda olan genel gozlenen degil, olmayanin saptanmasidir. Siyah
saclt bir toplumda sarisin bireyin olmasi (albino) bir sorun degil, kutsal kisi olarak ele
alinabilir, inka Medeniyetinde bunlar tanr1 kabul edilmistir. Sarisin gelen Avrupalilara
dogrudan savag agmamalarinin bir nedeni de bu olmustur.

Standart olmasi agisinda bir uzaktaki olasi varliklara kendinizi tanitmak i¢in ne gibi bir 61¢ii
gonderirsiniz diye sorulacak olunursa, asagidaki boyutlarin se¢ilmistir.

a)http://planetary.s3.amazonaws.com/assets/images/art/ | b)Humanism: Mankind at the Center of the Universe; Scalar.
20160116_pioneer-plaque.jpg Da Vinci's quintessential Renaissance Man
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Sekil 1: Insanin genel dlgiilerini ifade eden sekilde, a) uzaya gonderilen, b) Da Vinci
yapimi

Genel yapilan ¢izimlerde ortak bir 6l¢iim boyutu ele alinmaktadir. Tiim insanligin benzer
bir yapisi, ortak noktalar1 6rnek olarak gosterilmektedir.

Anomali ve malformasyonlarda da olusan goriintiiniin belli bir yapisi daha 6nceden
tanimlanarak gozlenmesi ve Oncelikle tanimlanmasi gerekir. Bu agidan neye bakilacagi
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bilinerek ancak saptanabilir. Yilan ¢ocuk dogdu degil, kongenital ihtiyozlu olgu dogdu
denilmelidir.

a) www.eurogrowth.org, Kiz b) www.eurogrowth.org, Ertkek

James GROWTH Anna EURO
(01.03.1996)
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Age (mo) Arm oir. {em) Feeding Type Age (mo) am Feeding Type

0,00 8 Breast milk only 0,00 12,86 Breast milk only
1,02 10 Breast milk only 082 1379 Breast milk only
348 12 Breast milk only 174 15,59 ast mil

2208 14 Other 2,56 15,96
34,00 15 Other 4,04 15,97
37,08 15,2 Other 12,35 16,85
41,56 153 Other 16,43 16,65
45,57 155 Other 21,85 19,13
50,58 155 Other 27,83 18,31
59,07 158 Other 33,84 18,20

Sekil 2: EuroGrowth verilerine gore genel ¢izelgeler: kiz ve erkek. Teorik olgu sunumu
ile 6rnekler sunulmaktadir.

Bu nedenle verilerin dayanagi insan olmali, ancak insanin da kendisi olmalidir. Sekil 2°de
EuroGrowth ¢izelgesinde kiz ve erkek 6rneginde oldugu gibi, egrilerde standartta uyan bir
gelisme Onemlidir. James biiyliime egrisi diisiikk gibi olsa da saglikli bireye aittir. Anne
Growth egrisinde ise, 18 aydan sonra baslanan yiiksek kalorili besinler ile standart egrinin
yiikselmesi ve standart dis1 yiiksek, fazla kiloluya donmesi gozlenmektedir. Bu agidan
birden fazla kilo alma, kilo verme onemsenmeli ve nedeni diizeltilmeli, durmasi ise bir
sorunun olasiligin1 erken tanimlayabilecektir. Emzirilen bebeklerin iri ve sisman olmasi
degil, daha saglikli oldugu gercegi standart egriler ile ortiilmemelidir.

Standart olciilere gore irdelenerek degerlendirmelerin farkli yorumlara cekilebilir. Bir
prematiire bebek 44 gebelik haftasinda olunca bir aylik oldugu sdylenebilir. Bu agidan 30
gebelik haftasinda dogan bebek, ancak 14 hafta sonra bir aylik, 28 giinliik oldugu
sOylenebilir.

Baslica beklentiler: a) ¢ok hizli biiyiime, b) beklenen diizey, c) beklenenden az boyut, d)
biiyiimede duraklama, €) gerileme durumu.

Baz1 organlarin gelisimi farkli boyutlarda ve zamanlarda oldugu igin, bu gelisim bebegin
gebelik haftasina gore uyarlanmasi gereklidir.

Doku sistemlerinde genellikle birlikte gelisim beklenir. Akcigerlerin gelisimi ile beyin
gelisimi senkronizasyonu beklenebilir. Birinde olusan hasar nedeniyle digerlerinde de
benzer durum olusabilir. Kanama ortak hematolojik yap1 nedeniyle tiim sistemleri
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etkileyip, ortak gelisimsel sorun yaratabilmektedir. Bu nedenle ¢ocuk biitiinsel olarak ele
alinmalidir.

Her bebegin bulgular1 ve yapilar1 digerleri ile rakamsal ayni olsa bile, bireysel farklidir.

Google/Gorseller: Developmental potential in the first 5 years for children in ... Science Direct
Human brain development
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Sekil 3: Insan beyin gelisimi

Beyin Gelisimi; Sekil 3.

e Ik yapilanmada néral katlant1 olusmaktadir. Bu nérolizasyon ile tamamlanmaktadir.

e 6-24 Gebelik Haftasinda beyin hiicre katlarinda kendi aralarinda bir gé¢ ve dagilim
olmaktadir. 22 Gebelik haftasinda doganlarin beyinlerindeki gelisimin durma olasiligi
nedeniyle, oksijenlenmesinin 6nemi bilyiiktiir.

e Myelizasyon ise intra-uterinden 5-10 yasa kadar 6nemi gelismektedir.

e Isitme ve gdrme korteksinde gelisim ve dneminin 2-3 ayda belirgin, daha sonra 1-2
yasa kadar siirebilmektedir.

e Dil ve konusma agisindan angular girus ve Brokka sahasimin gelisimi 8-10 aylarda tepe
olmaktadir.

e Yiiksek kognitif islevler ise okul donemi 6-8 yaslarinda tepe olmaktadir.

e Sinatogenezisin 30 Gebelik Haftasindan oncesinden 18 yasina kadar siirdiigi
onemsenmelidir.

e Basit olarak dogum 6ncesinden baglayarak 16-18 yasina kadar gelisimin beyin islevleri
acisindan 6nemi belirgindir.

Bir bebegin, prematiirenin sorunu olmasi ile ondan intrauterin beklentideki gibi bir biiylime
ve gelisme beklenilmesi dogru olmayacaktir. Bu agidan ilerleme sinirli olsa bile kabul
edilebilir olmalidir. Ayrica gelisme sadece kilo veya boy uzamasi degildir, akcigerlerin
yalanci kanalikiiler yapidan, sakkiiler yap1 ve sonra alveoler yapiya ge¢mesi, sindirim ve
diger metabolik agidan da gelisimi 6nemli bir boyuttur.

Bebeklere yiiksek protein, yiiksek kalori vermek ile, onlarin biiylime ve gelismesini tam
saglamadigimiz artik anlasilmistir, onlara anne sevgisi temelinde, hemsirelerin de
dogrudan cilt, cilde temas ve kanguru yontemleri ile de belirli bir gelisim olustugu, gozle
olsa bile goriilmekte ve anlasilmaktadir.

Bir mikrobik hastalikta antibiyotigi vermek ile iyilesmenin olacagr sanilmamalidir.
Bedensel olarak, immiin sistemin aktif ve etkin olmast ile iyilesme saglanabilir. Bu agidan
metabolizmasi yapim ve anabolik olan ve diizenli gelisen prematiire 6nemlidir. Birden fazla
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kilo almasi, s1vi toplanmasi, 6dem ve baska nedenlerden olabilir. Bu agidan devamli ve
diizenli gelisim Onemlidir. Ornegin takipte, organ sistem gelismekte ise, destege
gereksinim de azalacaktir.

a)MAA Ders Notlari b)MAA Ders Notlari
;7 Bliylime/Gelisme Beklentisi V Biiyiime/Gelisme Beklentisi

i J N\ é

Sekil 3: Biiyiime ve gelismesindeki beklentiler; a) saglikli, esit boyutta olmasa da b)
yiiksek ve azalmasi, duraklama olmasi ile sorun yasanmaktadir.

Genel Degerlendirme

Bir seyi degerlendirmeden 6nce ilk planda degerlendireceginiz sey hakkinda bilgi sahibi olmaniz
gereklidir. Ben bilirim seklindeki yaklasim iliskiyi baslamadan bitirmenin bir yontemidir. Baslica
Pediatrik Yaklagim agamalart oncelikle hikaye alma ve inceleme ile baslamalidir. Bilgi ve
tecritbenin kullanilmast daha sonraki asamalardir.

Bunlarin degerlendirmede 6nemi nedir diye akla soru gelebilir. Sorunlu gebelik ile dogan
1700gram agielikli prematiire ile sagliklt iken birden olugan bir durum, kaza gibi nedenden
dogan benzer bebek aynt olmayacaktir. Intrauterin inflamasyonun etkisi belirgin olacaktir.

Hekimlik meslegi tedavi edici yapidan sagligi koruma ve fizyolojiyi destekleme ve saglikli olma
boyutuna gectigi icin, artik her bireye 6zgii bir boyut hazirlanmalidir. Artik rakamsal biiyiime
ve gelisme yerine, sorunsuz bir saglik 6ngorilmektedir.

Standartlarin esiri olarak degil, bireyin kendi gelisimi ve bu gelisimin olumu bir boyutta olmast
ile irdelenmelidir. Her birey kendisine gore bir yapilanma olusturmalidur.

Pediatrik Yaklagim agamalar:

1. Degerlendirmeyi vapan kisi ve ortamin uygunlugu: Hikayeyi kim almakta, nerede (acil,
servis, poliklinik, ev ziyareti gibi) ve ne zaman inceleme yapilmaktadir. Acil ortamda,
hikayeye gore degil, bulguya gore yaklagim yapilmalidir. Birden bir adam yere yavasca
distyor ve bakiyorsunuz kalbi atmiyor, kardiyopulmoner resisitasyon baslarsiniz.
Gebeliklerde de daha 6nceden bilinmesi, dogumun erken baglama gerekgesi yaklasimda
onemlidir.

2. Demografik Ozellikler: Adi, soyadi, dogum veri, yili, sosyal durumu, cinsiyeti, ailenin
adi, kardesleri gibi tanimlamalari icermektedir. Yenidogan bebek 40 Gebelik haftast
olarak dogdugu icin, en az 44-48 haftaya kadar, 1-2 aylik olana kadar izlemi gereklidir.
Birgok ailenin sosyal yapist da 6ne alindiginda 6ne ¢tkmaktadir.

3. Problem listesi: Ana yakinmalar, sorunlarin siddeti ve baslama zamani Anamnez 6ncesi
6zet olarak sunulmalidir. Gebelikte annenin sorunlart 6ncesi annenin genel sagligi,
kansizligi gibi diger durumlar dikkatlice incelenmelidir. Diyabetik anne bebegi kavrami,
annenin kan sekeri diyabet seklinde 180mg/dL tsti olmast degil, 140mg/dL tstinde
bile bebek etkilenmektedir.
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10.

11.

12.

13.

14.

15.

16.

17.

18.

Alerjileri veyva uyvarict notlar: Yaklasim yapmadan once, Ozellikle anne icin dikkat
edileceklerin listesi bilinmelidir, bildirilmelidir. Inek siitii sorunlart sadece basit alerji
Otesindedir. Laktoz entoleransi, siit proteine karst uzun siiren intoleranst ve barsak
sorunlari olabilecegi, bu agidan annenin 6zellikle emzirme déneminde dikkat etmesi
belirgindir.

Kronolojik tedaviler: Aktif kullandig1 ilaglar, yapilan yaklasimlar ve tedaviler 6zellikle
gebelikte belirgin anlamhidir. Bunun bilimsel dayanaklart ve gerekgeleri olmalidir. Bazi
bitkisel denilen takviyelerin sorun yaratacagi da 6ngorilmelidir. Dogadan elde edilmesi
sorun yaratmayacagl anlamini tagimaz.

Dogum hikayesi: Biiylik ¢ocuklarda da sosyal ve ruhsal anlamda 6nemli olacag:
unutulmamalidir. Dogmamis bebek icin, doguma hazirlik egzersizleri, isteyerek veya
istemeden gebe kalma durumlar ile, vajinal dogumun gebelikte anneye verilmesi ile cok
fazla oranda arttig1 da bir gercektir. Anayasa Mahkemesinin 2014 Tarihli kararinda
sezaryen bir tibbi mtidahale olup, mutlaka gerekgesi olmalidir.

Tarama testleri: Kiiciik ¢ocuklarda g6z, isitme incelemeleri de dikkate alinmalidir.
Gebelerde de annelerin belirli astlart yaptirmis olmasi, tetanos agisindan 6nemi
vurgulanmalidir.

Astlama: Her ¢ocugun ast durumu her degerlendirmede dikkatlice irdelenmelidir.
Avrupa Konseyi ve Avrupa Insan Haklart Mahkemesi ailenin talebi ve rizaya
bakilmadan ast yapilacagina karar vermistir.

Basvurus nedeni (Anamnez): Kendi ifadelerinin alinmast uygundur. Zamanimizda
bireyler dogrudan yakinmalarint herhangi bir miidahale olmadan serbestce ifade
etmektedirler. Bu kisisel yakinma ve sorunlari kapsayan notlari hekimler inceleyip,
ayrica ek sorgular alabilirler. Klasik hikaye almada, her asamada hekimler mtdahaleci
bir sekilde sorgulamaktaditlar.

Simdiki hastaligi: Aktif hastalik durumu, yasam kalitesi ve ¢ocugun/ailenin olaya bakis
agist

Sorunlarin sireci: Akut, Subakut ve kronik olabilir, ki gebelik stireci agisindan, gebelik
oncesi, embriyo, fetlis ve yasama sinirt ile preterm boyutlar kendi i¢inde ayri olarak
degerlendirilmelidir.

Sorunlarin boyutu: Basit olarak, hafif, orta ve agir diizeyde olabilir. Ancak bazi
durumlarin dogal fizyolojik stire¢ olarak irdelenmesi de olasidir.

Sorunlarin bastan giderilebilmesi: Onceden demir verilmesi ile, gunlik ve gerekirse
takviye demir gibi, demir eksikligi anemisi olusmamaktadir. Bu agidan bir¢ok hastaligin
olmast, daha 6nceden neden gereken dikkat ve 6zen gosterilmedigi konusunu glindeme
getirmektedir.

Oz gegmisi: Yasami boyunca olusan saglik durumu, hastaliklart ve gegmisi sorgulanir,
daha 6nceki gebelikleri ve gebelik sorunlart da 6zenle irdelenmelidir. Kusmast varmis
degil, nedeni, ¢c6zimleri ve nasil rahatlatilabildigi sorgulanmalidur.

Beslenmesi: Annenin beslenme durumu, Vegan veya vejeteryan olmasi yaninda, sevdigi
ve sevmedigi besinler yaninda, besinlerin az ve glglii besin yapisinda olmasi
onemsenmelidir. Anne stti veren emzikli kadin, 1,5gram Kalsiyum gibi bazi destekleri
almalidir. Bu acidan fazla iyi anlaminda olmadigi gibi, yeterli ve dengeli olmast, bu
dengenin de bireye gére uzmanlarca saptanmast gerekir. Bircok fayda ve zararlt gibi
belirtilenlerin Bakanlik ruhsati olup olmadigina bakilarak kullanilmalidir.

Aile hikayesi: Soy geemisi irdelenmelidir. Anne ve Babada diyabet olmasi gibi bazi
faktorler genetik olasitligini arttirdigr bilinmelidir. Kromozomal, tek gen ve ailesel,
poligenik gecisler agisindan boyut farkls ele alinmalidur.

Sosyal hikayesi: Sosyal yasantisi, begenmeleri ve tutumlart dikkate alinmalidir. Bu
kitapeikta verilen 34 sorguya cevabt bakilmalidur.

Gelisim durumu: Intrauterin biiyiime ve gelismesi incelenmelidir.
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19. Cinsel gelisimi: Cinsel tutumu ve gelismesindeki etkisi bakilmalidir. Gebelikte de cinsel
yaklasimin zararli olabilecegi vurgusu dikkatlice ele alinmalidir.
20. Sistemlerin gézden gecirilmesi: Her bir sistemdeki sorunlari, gegmis ve simdiki durumu

sorgulanmalidir.

OZET: SOAP: S: Siibjektif yakinmalar, O: Objektif veriler, A: Application, tetkikler,
yaklagimlar ile P: Procedures, islemler timi birlikte ele alinmalidir.

34 Adet Sorgu

ABD c¢ocuklarin %5-15 oraninda psikiyatrik yaklasim gordiiklerini ortaya koymaktadir. Cocuk
polikliniklerine bagvuranlarin ise en az %50’sinin ruhsal sorunlar ile ilintisi olmaktadir. Bu
acidan tim cocuklara poliklinik basvurularinda 34 maddelik semptom listesinin alinmast
gereklidir. Bu formun doldurulmas, aile bekleme odasinda otururken yapilabilir.

Prematiire ¢ocuklari olanlarin Amerika’da %50-75 bosanma asmasina geldigi, birbirlerini anne
ve baba sucladifi, ancak, Ulkemizde biitiinlesme ile gecinemeyenlerin bile anlastigi
gozlenmektedir. Bu kizginligin saglik elemanlarina yonetildigi de s6ylenebilir. Zamanla yapilan
yaklasimlari algilamalari ile onlara buyiik stikranlik duymaktadirlar.

PUANLAMA: Siklikla yapildigi durumlarda; 2 puan, bazen gozlendiginde; 1 puan, olmadi veya
nadiren yaptiginda; 0 puan verilmektedir. 28 puan veya ustii durumlarda derin degerlendirme
yapilmalidir veya medikal yardima gereksinim oldugu anlagilmaktadir.

Psikiyatrik ve Sosyal Degerlendirme: Bu yaklasimin gebe anneler ile babalara da yapilmasi
yararli olacagi dustiniilmektedir. Prematiire cocuklari olan ailelerin streslerini saglik personeline

yansittiklar gézlenmektedir.

Bulgular liste olarak agagida sunulmaktadir. Current Pediatric Diagnosis and Treatment,
1999 (Murphy JM, Jellinek M. Am ] Orthopsychiatry1988)

1. AJr veya sizidan yakinmasi 18.
2. Kendi basina uzun slre gecgirmesi 19.
3. Kolay yorulmasi, az enerjisi olmasi 20.
4. Dik oturamamasi, hareketli, kipir kipir olmasi 21.
5. Ogretmenle sorunlari olmasi 22.
6. Okula ilgi duymamasi 23.
7. Robot gibi davranmasi 24,
8. Gindiz riya-hayal kurmasi 25.
9. Kolay asabinin bozulmasi 26.
10. Yeni ortamlardan korkmasi 27.
11. Mutsuzluk, Gzintl duymasi 28.
12. Huzursuz ve kizgin olmasi
13. Umitsiz olmasi 29.
14. Konsantrasyonda yetersizlik 30.
15. Arkadagslari ile iletisimin zayif olmasi, ilgi 31.
duymamasi 32.
16. Diger cocuklarla catismasi, kavgali olmasi 33.
17. Okuldan kagmasi 34.

Okul bagarisinda diisme olmasi

Kendisine digkin olmasi

Sik doktora gitmesi ve olumlu bulgusunun olmamasi

Uyku sorunlari olmasi

Cok endise duymasi

Daha fazla birliktelik istemesi

Kendini kétl hissetmesi

Gereksiz riskler almasi

Kendini sik yaralamasi

Az eglenmesi

Ayni yastakinden daha kiguk davraniglarda
bulunmasi

Kurallari dinlememesi

Duygusunu gostermemesi

Bagkasinin duygularini anlamamasi

Bagskalarini alaya alma, muziplik yapma

Kendi sorunlari igin bagkalarini suglama

Bagskalarina ait egyalari alma

Ozgun ve dzel degerlendirme

Gelisimin irdelenmesinde fiziksel parametrelerin yeterli olmadigt anlasiimistir. Kore harbinde
6len askerlerde yapilan otopsilerde gézlenen ileri derecedeki aterosklerotik bulgularin énemli
uyarict etkisi olmustur. Daha az kilolu olanlarin, daha uzun ve saglikli yasamlari oldugu,
hastalanma oranlarinin distik oldugu gézlenmistir. Zaman icinde konunun ele alinmasinda bazt
temel yaklasimlari dikkate alinmast zorunlu olmustur. Cocuklar besin icin yetistirilen hayvanlar
degildir. Bu acidan, gocuklarin biyime ve gelismelerini degerlendirmek icin 6zgtn bir
yaklasimin gerektigi ortadadir. Baslica ilkeler asagida 6zetlenmistir.
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Ortalama deger olan %50 ustiindekiler normal, digetleri anormal; zayif/sisman, kisa/uzun
boylu gibi tanimlamalar tam dogrusal degildir. Her birey kendi biiylime ve gelisme egrisine gore

izlenmelidir.

Ortalama Deger

a) Standard score

Wikipedia

In statistics, the standard score is the signed number of standard deviations by which the value of an observation or data
point is above the mean value of what is being observed or measured. Observed values above the mean have positive
standard scores, while values below the mean have negative standard scores. The standard score is a dimensionless
quantity obtained by subtracting the population mean from an individual raw score and then dividing the difference by the
population standard deviation. This conversion process is called standardizing or normalizing (however, "normalizing” can

refer to many types of ratios; see normalization for more).

Standard scores are also called z-values, z-scores, normal scores, and standardized variables. They are most frequently
used to compare an observation to a standard normal deviate, though they can be defined without assumptions of normality.
Computing a z-score requires knowing the mean and standard deviation of the complete population to which a data point
belongs; if one only has a sample of observations from the population, then the analogous computation with sample mean

and sample standard deviation yields the t-statistic.

Probability of Cases
in portions of the curee

Standard Deviaticons
From The Mean

Cumulative ©
I Scores

T SCores

The
Mormal
Distribution

Pribability

X

fealues

99% ol walues

- -3a a la L] +1a +2a +3a +4a
L t t t t + t + !
0.1% 3% 5.5% 56 84,18 ar.7? 999
I | 1 | 1 1 i
-4.0 a0 -0 1.0 o +1.0 +20 +30 40
! } } } } } } i !
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Sekil 4: Bir toplumda olmasi beklenen degerler; standart deviasyon, kiimilatif yiizde,

yuzdelere degerleri, Z skoru ve T skoru.

Olgmedeki &nemli noktalar

e Her ¢ocuk kendisi ile karsilastirmalidir.
e Bireyin toplumdan ne kadar Olgiitleri sapmaktadir ki bu agidan 6nemsenmelidir.

Rakamdan daha ¢ok sapma orani 6ne alinmalidir.
e Standartlar bir fikir vermek i¢indir. Standartlarla karsilastirmada Z skoru yararhdir.
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= 7 skoru: Ortalamadan bebegin &l¢iimlerinin saptig1 standart sapmay1 tanimlamaktadir.

DEGERLENDIRME
Z skoru = (blgiilen deger — Ortalama) /Standart deviasyon
-3 -2 -1 0 +1 +2 +3
Tleri digik Cok diisiik Diisiik Normal Yikksek Cok yiiksek Tleri yiiksek

e Hastalanmanin biiyiime ve gelismeyi en azindan duraklatacagi unutulmamalidir.

e Tiim veriler bir biitiindiir ve birbirleri ile korale edilmelidirler.

e Gebelikteki gelisme geriliginin tim yasami etkileyebilecek boyutta olacagi
unutulmamalidir. Prematiirelerin gelismesi igin firsat taninmalidir. En azmdan,
gebelikteki gegmesi gereken stire takvim yasina eklenmelidir.

e Her cocugun kendi gelisme egrisinde duraklama olmasi durumunda 6zel dikkati
gerektirir, eger gelisme egrisinde gerileme var ise mutlaka inceleme yapmalidir. Fazla
hizl1 gelisme de yine incelemeyi gerektirecegi akilda tutulmalidir.

Hatali degerlendirmeleri minimale indirgemek icin karsilikli etkilesim altinda olan
parametreleri bir arada kullanmak yararli olmaktadir. APGAR degerlendirmesi buna en
giizel orneklerdendir. GoOriiniim, nabiz/kalp atimi, refleksler, aktivite, solunum birlikte
puanlanmakta ve bu puanlar bebege yapilacak canlandirma yaklagimlarini / uygulamalarini
yonlendirmektedir. Yaklagim bu puana gore degil, bebege hekimin algisina gore olmalidir.

Bir¢ok bulgu homeostaz saglamak igin organizmanin olusturdugu karsilikli bir etkilesimin
sonucudur. Viicudun kendisini korumak i¢in bagslatacag: bir feedback (geri besleme) daha
sonra dnlenemez olaylar zincirleme baslatabilecektir. Bu acidan konuyu tiimden ele alip,
degerlendirmek yararlhidir. Tiim verilerin degerlendirilmesinde en ufak bir sorun veya
veriler arasinda tereddiit yasanmiyorsa normal olarak degerlendirilebilir. Siiphe daima
bebegin lehine ele alinmalidir. Zamanimizda laboratuvar hatasi kabul gérmemektedir.
Bireysel ve durumlara gore farkliliklardir. Zarariniz dokunmadigz siirece asir1 stipheciligin
bebege faydasi olur. Ancak siiphecilik bilimsel olarak ele alinmali, derhal islemlere
gecilmesi anlaminda degerlendirilmemelidir. Islemleri yapmak igin elinizde pozitif bir
bulgu ve bununla baglantili bir yorumunuz olmalidir. Bu yapilmadig: takdirde, keyfilik
onlenemez. Tan1 veriye dayali gergekgiliktir.

VERI DEGERLENDIRMESI: Bir verinin degerlendirilmesinde bazi noktalara dikkat
etmek gereklidir.

e Normal veya anormal nedir? Bir veri sizin ger¢eklerinize gore degil, olgunun
gergeklerine goredir. Giines dogudan dogar ve batidan batar. Bu durum bir gorsel
dogrudur, gercek ise diinyanin giines etrafinda donmesidir. Bu agidan veriler olgu
penceresinden bakilarak irdelenmelidir.

e Spesifitesi ve Sensitivite (ozgiilliik ve hassasiyeti). Her bir deger i¢in mutlaka
dikkate alinmalidir. Her sonug ne kadar gegerli veridir ve acaba yanlis pozitif ve
negatiflik oran1 nedir? Sonug ne kadar veri ile baglantilidir?

e Persentilde. Popiilasyon igindeki verinin yeri nedir? Bir toplumda elde edilen
degerin yeri yiizdelere kactir? %50 ortanca, ortalama degeridir. Popiilasyonun
yarist bu degerin altinda veya iistiindedir. %10 degerin alt1 ve %90 degerin {stii
nadir rastlanan durumlar1 gostermektedir.

e Tepe Degeri, Plato Degeri, Alt deger. Bir¢ok veri sadece ortalama olarak degil,
degerlerin siirlar1 da verilmelidir. Ventilasyonda; PIP (Pozitif Peak Inspiratuvar
Pressure = En yliksek tepe nefes alma basinci), MAP (Ortalama hava yolu basinci),
PEEP (Pozitif solunum sonu basinci) gibi parametrelerde sunulmalidir.

Sayfa. 250




Tiirk Diinvast Uvenlama ve Arastirma Merkezi Yenidodan Dereisi No. 2019/1

e Cubuk Veri. Bazi durumlarda veriler genis bir siire¢ olarak verilmektedir. Denver
Gelisim Tarama Cizelgesi buna o6rnek olarak verilebilir. Beyaz kesimde bebeklerin
%350’s1 o gelisimi gostermektedirler. Koyu kisminda ise diger %40°1 yaparlar. Elde
edilen verilerin yapilip yapilamadigi sadece ortadaki %50 bolime gore
yorumlanamaz. Hemen gelisme geriligi tanimlamasi yapilmamasi i¢in bu yaklagim
temel alimmaktadir. Bircok degerlendirme ile birlikte yorumlanmalidir. Gerilik
ancak %90 bebegin yapmasi beklenen bir davranisi, diger parametrelerle birlikte
yapmiyorsa tanimlanabilir.

% 10-50 %50-75 | %75-90

Burada dikkat etmemiz gereken nokta, cocuklarin yarisi oturabilirken, toplumda geri
kalanlarin yarisi da desteksiz oturamamaktadir. Bu agidan gelisimsel degerlendirme, kisaca
davraniglarin yorumlanmasinda toplumun en az %75’in o islevi yapmasi beklenmelidir.
Bunun yaninda bebegin prematiire olmasi gibi faktorler de bebek lehine alinmalidir.

Yazim teknigi: Her bir Anamnez formunda baslica 2 boliim olusturmalidir.

1) Hekimin aldig1 hikdyenin 6zeti ve degerlendirmesi (kendi kanaati) kapsarken,

2) digeri hastanin kendi ifadeleridir. Bu yaz1 ile olmasa bile sozel sdyledikleri kayit atina
alinabilir.

Sinavlarda sorulan sorular ve alinan cevaplarin yorumu sinavi yapanlar tarafindan
yapilmaktadir. Ancak hukuksal agidan denetime tabi olunmasi i¢in sorular, sorma gerekgesi
ile alina cevaplar ve bu cevaplarin degerlendirmesi de not edilmelidir. Mahkemelerde sozel
veya goriintiilii kayit imkaninin zamanimizda olmasi ile, bu sekilde yapilan sinavlarin
irdelenmesi de kolay olabilmektedir. Dogentlik sinavlarinda uyguladigim ydntem olup,
ornegin; kisi itiraz edecegini sdylemekte, cevapladigini belirtmektedir, kayitlarin
mahkemede acilacagi ve sunulacagini sdyleyince itirazlardan hemen vaz gegilmektedir.
Baska bir boyut olarak, kisi kararini degistirdigini belirtmekte, daha énce olumlu kararin
neden geri cektigi ifade etmesi, mahkemede kayitlarin agilacagini sdyleyince olumlu
kararin1 devam ettirme seklinde fikri oldugunu belirtilen durumlar olmustur. Higbir itiraz
olmamustir.

Dr. Ad1 Soyadi

Hikéye alinan yer, zaman, Hekim idrarim yaparken yanma sizi var mudir diye sorunca, aile

Hekimin sosyal etkilesimi ve evet var diyebilmektedir ve hekimin sorulari ile yonlenme olacag:
kanisi da dikkate almmahdir. (%30 dogru kabul edilmesi gerekir)
Dr. NOTU

Hasta ve/veya ailenin dogrudan soyledikleri (%70 en yiiksek

Hikaye ve bulgularin Ozeti . ) . . I L
dogur kabul edilmelidir, ancak sdylenenlerin ¢oziimii gereklidir)

Bireyin serbest sikayetleri
e Dr. Kanaati

b) Z Skoru /T Skoru

Bir degerin toplumsal verilerden ne kadar uzaklastiginin anlaminda olusturulan bir
boyuttur. Bu normal bir dagilimdir, sadece ayrismasinin vurgusu ve ne kadar ayrigtiginin
anlamini tasimaktadir.

Toplumdan ayr1 olan kisi, 6rnegin; zayif, sisman Ozellikleri tasir ve bunlarin saglik
durumlarinin analiz edilmesi ve gereken tibbi yaklasimlari etkin ve zamaninda
kullanilmasi, erken tani ve yaklasim 6nemlidir.

Toplumda bunlarin olusmasi ile normal varyasyon seklinde degil, belirli agidan ileri
derecede sapanlar, sisman ve zayiflarin olusum gerekgelerine bakilmalidir.
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Google/Gérseller/Z Skor(Z-Score): SlideShare

Verilerin
Standartlastinnlmasa
> Her bir dadiske

seinclen, ortalarr

golitan farkin stancort sopmoaya BOIunmMmesiclie

» Standartiaghinm

aren farkirun alinmas ve alds

e standoart! verile

} Danrru farklibgy ortadar

fonksivonunun geneael bir

Z-Skor Ozellikleri

) skarun ySnuno

« Skor ortalamanar hndayia -> | ;I,xxv"l

* Skor ortglamanmn dstondeayss =9 (+)saret

Sekil 5: Z skoru degerin ortalamadan ne kadar ayristigini tanimlar ve eksi negatif iken,

arti da pozitif ayrisma boyutudur.

Google/Gérseller/Z Skor(Z-Score): SlideShare

Z-Skor Formulii

Z= :‘...‘ '!,.
s

A" = Kaulmna laboratuvar sonucu

X = Referans deger

z = Hedsf standast sspma

1< IZI < 3 arasi kabul edilebilir ancak problemin irdelenmesi gerekir
121 < 2 ise analiz uygundur

1Z] = 3 ise analiz kabul edilemez, duzeltic faalivet uygulanmalde

Sekil 6: Standart sapma boyutu da z skor saptanmasinda anlam tagimaktadir.

Egitimde art1 iki {istli olanlarin ise 6zel ileri egitim yapmazsaniz, ileri aktif cocuk diyerek
degerlendirildigi, hatta cezalandirildigr ve dayak yedikleri de gézlenmektedir. Bu bireylere
neden, ni¢in seklinde bilimsel boyutu 6ne alarak yapilanma gerektigi dnemlidir. Nasil sinir
zeka ile altinda 6zel egitim ile normali yakalamasi isteniyor ise, ayni sekilde ileri zekali
olanlarinda kaybedilmemesi i¢in, 6zel egitim gerekmektedir.

Google/Gorseller/What z-scores represent - ppt download: Google/Gorseller/ Chapter 6 — Normal Probability
SlidePlayer Distributions - ppt video online download:
slideplayer.com
Mean
Normal
PR Bell Curve
Distribution
+— GB% of data
/ 95% of data \
/ SO.7% of data N 34.13% | 13.60% 213%
— T S ——
3 -2 - ) 1 2 3 3 -2 -1 0 1 2 3
ThePeroewtageCalenlator. Net

Sekil 7: Z Skoru: a) dagilim iginde bireyin yerini gosterir, b) ortalamadan ne kadar
yakin/uzak oldugunu tanimlar, c¢) ylzde orani da skorun toplumdaki yerini tanimlar (+/-1

%34,12, +/-2 %13,60, +/-3 %2,13).
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Bir bagka tanimlama da normal etrafinda toparlanmadir. Buna gore ilk sirada %68 +/-1
boyutundadirlar. Bu dikkate alinarak, sinavda basarili olmanin 70 deger gibi ele alinmasi
bu degerin bir yansimasidir.

Toplumda 6ncii olmasi beklenen arti2-3 Z skorunda olan grup (%2,13) olmakta, genel
toplumu  yonlendirebilecek ve akademik olabilecek olanlarin  oram1  da
(%13,60+2,13=15,75) yliz kisi arasinda 10-15 kisi beklenilmektedir. Topluma ters bakan,
nefret yayabilecek kisi oraninin da benzer oldugundan toplumda %30 kisi genel olarak
aykirilik tasimaktadir. Onemli olan sevgi dolu olan1 6ncii, akademik ve yonetici boyutuna
getirebilmek, digerlerini, negatif olanlar1 ise elimine etmek olmalidir. Demokrasi bu agidan
onemlidir ve se¢imin, yoneticilerin %50 art1 oy almasi bu agidan 6nemsenmektedir.

Diger bir acidan ele alindiginda, ileri diizeyde anomali veya engelli olan, zeka diizeyi
belirgin diisiik olanlarin oraninin toplumda %2,5 oranindan az olacagi da hatirlanmalidir.
Bu oranin yiiksek olmasi, o toplumda egitimin yaklasim olarak etkin, yeterli diizeyi
saglamasi agisindan 6ne alinmaktadir.

Baz1 tetkiklerde beklenen belirli bir diisme (T skor) ile Z skoru biitiinleserek
kullanilmaktadir. Kemik dansimetresi bu agidan bir 6rnek olarak sunulmaktadir. Bazi
ilaclarin kullanilmas1 ve hastalik olarak tanmimlanmasi acisindan One alinmaktadir.
Osteoporoz yaygin bulunabilir ama bazi ilaglarin baglanabilmesi agisindan eksi 2,5 gibi bir
deger veya daha diisiik olmasi beklenmektedir. Bunun disindaki yaklasim genel
destekleyici olmaktadir.

Negatif acidan da ele alinabilmelidir. Bir bireye demir eksikligi tanisi koyma yerine giinliik
demir verilmesi (1-2mg(kg) ve eger gereksinim fazla ise destekleyici olarak demir
verilmesi (2-4mg/kg), daha sonra basarisiz olunca demir tedavisi (6-8mg/kg) yapilabilir.
Tedavi ancak basarisizlik anlaminda olup, bunun da gerekcesi olmalidir. 3 mg/kg demir
yaklasiminda besinler sorun yaratmazken ve beslenmede zorluk olusmazken, 6mg/kg
istiinde sorunlar olusmaktadir. Gida takviyesi 3mg/dL yeterli iken, yetersiz olmasi da bu
biyolojik etkilesim nedeniyle olmaktadir.

Figure 8-7, T-Scores and Z-Scores - Bone Health and
. ) Osteoporosis ... NCBI - NIH: Figure 8-7T-Scores and Z-
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Sekil 8: Gelismislik kriteri olarak %75+ kapsami (%84,13) iken, negatif boyut %10 alti
(15,75), olarak alinmahdir.

c) Rscore

Wikipedia
The R score (cote de rendement au collégial, CRC or cote R in French) is a statistical method which classifies college
students' academic performances in Quebec. It is used by Quebec universities for selection purposes.
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The R score is in fact a z-score (Zcol) multiplied by a group dispersion indicator (IDGZ) to which an indicator of group
strength (ISGZ) has been added.

R score = ((Zcol x IDGZ) +ISGZ+ C)xD ,whereC=D =5

The Zcol is the number of standard deviations the student is above the class average and gives an indication of the grade
of the student with respect to the grades of other students in the class. The ISGZ is the average high school z-score (Zsec)
the group's students obtained on the MEES uniform examination subjects in Secondary 4 and 5. The IDGZ is the standard
deviation of the students' Zsec scores. The inclusion of the ISGZ and IDGZ in the determination of the R score allows for a
more equitable comparison between students, regardless of their CEGEP's academic rank, although the effectiveness
remains in dispute.

The use of the constant C = 5 greatly reduces the possibility of a negative value in the score and the multiplying the sum of
all the preceding values by the constant D = 5 ensures the largeness of the score. The R score is defined such that the
average is 25. Most R scores fall between 15 and 35, although any real number is a possible R score since the z-scores
tend to positive or negative infinity as the standard deviation decreases. To guarantee that a grade of 100 will produce an
R score of at least 35, an adjusted Z score formula guaranteed to produce a result above 35 is used. Grades below 50 are
not considered when calculating the average and standard deviation of a grade distribution.

An R score is calculated for every course except for Physical Education taken before Fall 2007 or for remedial courses. The
final R score is the weighted average of the R score in all courses. In addition, failed courses are given a reduced weight in
the overall R score; they are weighted at 25% of the credits in the first semester and subsequently at 50%.

Yorum

Toplumda tist diizeydeki bireyleri segebilmek igin, onlar1 akademi boyutta olmasi agisindan
Z skoru 2 iistii olanlarin bir sekilde R skoru olarak tanimlanarak se¢ilmesi islemidir.

d) Z-test

Wikipedia
A Z-test is any statistical test for which the distribution of the test statistic under the null hypothesis can be approximated by
a normal distribution. Because of the central limit theorem, many test statistics are approximately normally distributed for
large samples. For each significance level, the Z-test has a single critical value (for example, 1.96 for 5% two tailed) which
makes it more convenient than the Student's t-test which has separate critical values for each sample size. Therefore, many
statistical tests can be conveniently performed as approximate Z-tests if the sample size is large or the population variance
is known. If the population variance is unknown (and therefore has to be estimated from the sample itself) and the sample
size is not large (n < 30), the Student's t-test may be more appropriate.
If T is a statistic that is approximately normally distributed under the null hypothesis, the next step in performing a Z-test is
to estimate the expected value 6 of T under the null hypothesis, and then obtain an estimate s of the standard deviation of
T. After that the standard score Z = (T — 8) / s is calculated, from which one-tailed and two-tailed p-values can be calculated
as O(-Z) (for upper-tailed tests), ®(Z) (for lower-tailed tests) and 2®(-|Z|) (for two-tailed tests) where ® is the standard
normal cumulative distribution function.

Yorum

Toplumun biiytikligi ile Student t testi ile uygunluk boyutu saptanmaya calisilmaktadir.
Ancak genis ve bilinmeyen durumlarda Z testi onerilmektedir. Tahmini beklenen diizeyi
bize gostermektedir.

Sonug

Topluma gore irdelenme yapilmasi amaci ile sadece alinan Slgiimler degil, bu 6l¢iimlerin
akranlar1 ile uyumlar1 da giindeme gelmektedir. Burada siklikla 6ngdriilen yaklasim
hatalar1 olabilmektedir. Desteksiz oturma boyutunun sadece ortalama ile standart egitimde
6 ayda olmas1 s6z konusu edilir ve hatirlarda kalabilecek bir rakamdir. Denver Gelisim
Cizelgesinde ise “yardimsiz oturma: ortalama 6,5 ay (%25; 55 ayda, %90; 7.5)”
denilmektedir. 6 ayda toplumun yarisindan fazlasi oturmamaktadir. Z skoru veya
persentilde olarak ele aldiginizda 7-7,5 ay ele alinirsa %90 oraninda oturmaktadir. Bu
sekilde Z skoru ile irdeleme yapildiginda, %85 oraninda ele alinmaktadir. Bu agidan Tip
Bilimi olarak yaklagim boyutunu degistirmektedir.

ORGANIZASYONUN ONEMI

Sorun, kusur ve engelli olan bireyler ve anomaliler agisindan bireysel olarak eger bir kazang, bir
medyaya ¢tkabilmek icin, “yilan cocuk dogdu=ihtivozlu cocuk” gibi yayinlar gérilmektedir. Bu
durumda bir olgunun birka¢ defe kayit edildigi gérilmektedir. Ancak siklikla bu bebeklerin
Olmesi ile kayitlar olusmamakta, net siradan 6lim olarak tanimlanmaktadir.
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Planh Kalkinma Modelinde:

Planli kalkinma ile gercek kalkinma birbirinden ayrismaktadir. Bu acidan masada teorik
olasiligin uymadigt gézlenmistir. Kalkinma Modeli déneminde 6 yillik hesaplamalar yapilmakta
iken, artik her yil yeniden yapilanma yaklasimina gidilmistir.

Yukarida 6 yillik planlama ile uygulama sonucunda elde edilen oranlar 6zetlenmektedir. Burada
il 6 yillik siiregte planlanan ve yapilanlar (1950—1956) birbirlerine yakindir. Tkinci altt yilda
(1957-1962) eski plan aynen uygulandiginda daha 6nce elde edilen neticenin (%50’ye yakin
basarinin) alinamadigy, ikinci siiregte %03’lerde kaldigi gézlemlenmektedir. Bu agidan, her seyin
yeniden gézden gegirilmesi ve yeniden yapilandirilmasi ile (1962—1969) yine basart orant hizl
(%0407lar1 asan disme) olmaktadir. Tekerriirde ise (1969—1975) basart yine dismektedir.
Zamanimizda alti yillik paket uygulamalar yerine, yillik g6zden gecirme ve planlama ile yeniden
yaptlanma (Japon soz olarak keizen = iyilestirme) gidilmektedir. Bu sekilde strdirilebilir
tyilesme yillik bazda saglanabilmektedir. Reform eskiyi yenileme seklindedir. Burada eskiden
alinan tecribeler ile toplumsal agidan timden her seyi gbzden gecirerek yeniden olusumu
kurmaktir. Amerikan metodunda yikip yenisini yapma gecerlidir. Japon modelinde (keizen)
ise, eski korunmadan, sadece tecriibe alinarak, yeniden yapilanmadir (re-engineering).

Hekimiik Sanati Prof. Dr. M, Arif AKSIT ©

Sekil 9: 1950 yili ile 1975 yillari arasinda 6 yillik olarak planlanan ve

gerceklesen mortalite oranlari (6nde hedeflenen mortalite, arkada ise gerceklesen
mortaliteler gostermektedir)

Saglik Yaklasimlari

Bakim Diizeylerine gore planlanan yaklagimlar asagidaki sekilde 6zetlenebilir;
e 1: Normal Bakim (Toplumun %50-85ine uygulanan); Birinci diizeydeki
bakim, Cocugun Gelisimin Izlenmesi, Onlemler, Agilama, Oneriler,
Rehabilitasyon

e 2! Hastane bakimi (Toplumun %15’ini kapsayan bakim); Sorunlar ve agir
olmayan bakimlar ve tedaviler.

e 3! Yogun Bakim (Toplumun %1-5'ini kapsar); Kritik Bakim, Acil Yardim,
Ik Yardim, Gozlem (miigsahede). 4. Diizey Bakim ise ileri teknolojik cihazlary
(ECMO = Ekstrakorporal Membran Oksijenizasyonu, kapali akciger-kalp
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makinesi, yiiksek frekanshh ventilasyon ve NO kullanimi) bir hastaya bir
hemsire seklinde uygulayan merkezlerde yapilan uygulamalardir.

e 4: Ev Bakimi (Evde bakim); evde izleme, bebegin gelismesinin izlenmesi, ev
ziyaretleri ve rehabilitasyon yaklagimlaridir.

e 5: Ozgin Bakimlar (Engelli cocuklara bakim; CP, MMR, Isitme, Gorme,
otizm gibi)

Yukarida da gorildigii gibi, tedavi ile hastaliklarla bas etme imkansizdir. Hastalik veya
sorunlarin olusmasini 6nleme, zarar unsuru olabilecek seyleri yasamdan kaldirma
(sigarasiz bir diinya gibi) seklinde koruyucu hekimlik ve sagligin temini ve izlenmesinin
onemi Ozellikle cocuklarda ¢ok biiyiiktiir. Koruyucu hekimlik yaklagimlarina da asagida
kisaca s6z edilecektir.

Koruyucu Hekimlik

Saglikli olmak igin, 6ncelikle tim zararli unsurlardan armmak veya korunmak gereklidir. Saghk
bakiminda korunma, zamanimizda bebeklerde, cocuklarda ve ad6lesan dénemletinde, kisaca cocuk
hekimliginin ana ¢ekirdegi olmaya devam etmektedir.

Koruyucu hekimlikte doktorlarin yaklagimlari, cocuklara aile bireyi veya toplumun bir elemant olarak
degil, cocuk kendine Ozgi bir birey olarak, toplumu olusturan yalin bir eleman seklinde
yapilanmalidir. Bunlar:
e Cocugu birey olarak izleme: Saglikh biiyime ve gelismenin birey bazinda izlenmesi
e Olgu bazinda pratik ¢6ziim veya 6neriler: Bazi karsilasilan durumlarda, olaya veya olguya
Ozgln pratik yaklagimlarin 6nerilerin yapilmast

e Orgitsel sistematik ve haklar saglanmali: Uzun stireli sorunlarda gocuklara, bireysel olarak
orgitsel bir saglik sistematigin saglanmast, desteklenmesi

e Egitim tim cocuklarin temel hakkidir: Genel saglik destegin saglanmasinda, egitsel temelde
butunlestirilebilecek yaklagimlar yapilmalidir. Hekimin en azindan yardimct olunmast
beklenmelidir. Bunlar; cocugun gelismesi, cocuk aile iliskileri, kazalar, egitim bozukluklari,
itilmis ¢ocuklar, siddet, erken cinsel etkilesimler, cevre ve sosyal acidan zararli durumlar,
sigara, alkol aliskanliklary, ilag kullanimudir.

e Tedavi bireysel degil ailesel ve/veya toplumsaldir: Tedavi yaklagiminda, saglik gézetiminin
yaninda, aile ile ortak sorumluk ve yaklasim yapmast, hasta haklari agisindan destek saglamast
beklenmelidir.

e Sosyokiiltiirel yapi irdelenmelidir: Ailelerin kiiltir, etnik durum, dil, sosyal durumlari,
ekonomik yapilari, 6zel saglik durumlart ve gegmisleri dikkate alinmalidir.

o e 9

. ocuklara bireysel 6zerklik verilmeli ve 6zgulliigi kazanmalart saglanmalidir: Erken
donemde hastalik ve sorunlarin tespiti ile 6nlenmesi yapilmali ve ayrica ¢ocuklarin kendi
basina sorunlarint ¢6zmesi, gtiven ve kisilik kazanmalar gerekir.

Genel Genetik Ozellikler

Degerler 6l¢iildiigii ve tanimlandig1 zaman siibjektif algisindan kurtulur.

Olcme ve degerlendirmenin objektif olmasi ile hukuksal usul ve esaslara uyum
Saglanabilir.

Sorunlu, kusurlu veya sekelli olan bireyler; evrensel engelli haklari kavramina girmeden,
farkindalik boyutu ile degerlendirme amaglanarak bu Unite hazirlanmistir.

Engelli Haklar ile ilgili S6zlesme de eklenerek Farkindalik ¢ergevesinde yorumlanmaistir.
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Zamanimizda insanlar Olgme ve degerlendirmeleri standardize ederek, siibjektif
Olciimlerden kaginmaya c¢alismiglardir. Bu agidan bireylerin fiziksel bulgular ile
standartlar temelinde yorumlanmalidirlar.

Temel olarak ANOMALI NEDIR sorgusu soruldugunda, liigat anlami olarak: a)
Normalden uzaklagma veya sapma, b) Denksiz, kaide disinda olma, ¢) Anormallik, kusurlu
olusum, dogustan kural disilik, normal bigimin disinda olma, abnormalite, Malformasyon
seklinde tanimlanmaktadir.

Anomali olan nedir sorgusu veya kaygisi yerine Malformasyon yaklagimi daha anlamhi
olacaktir. Nitekim bir ¢alismay1 sunmak i¢in Almanya’da Berlin Genetik Kongresinde,
calismamizda anomali yaklagimini nasil tanimladigimizin sorulmasi iizerine, POSSUM
Malformasyon kotlamasinin listesini gdsterip, buna gore yapildigi ifade edilmistir.

Malformasyonlarin listesi ile olaya yaklasim ile standart ve daha net veriyi tanimlamak
kolaylasacaktir.

Tiim genetik sorunlar, kanimca bilimin belirli bir mutasyon ile yeni bir tiir ¢abast olarak
gormekteyim. Bu acidan her olgu, kendine 6zglidiir ve bagka emsali bulunamaz. Her insanin iki
g0zii ve tek burnu varken, yiiz goriintimleri 6zellik arz etmektedir.

Hekimlikte, “MHastalik yok, Hekim ve tip 6grencileri sadece bilgisi acisindan degil,
hasta vardir” seklinde beceri ve uygulamalar1 agisindan da belirli bir standart
bireysellik gecerli olsa da icinde olmalidirlar.

uygulamalan belirli standart

gercevesindedir. Olgme ve degerlendirmelerin hukuksal boyuta olmasi igin

temelde yazili olmasi gerekir.

Bireysel degerlendirmenin hata payinin, %5’i asmamasi gereklidir. Olgu bazinda olmak
tizere belirli bir standart yapida olmasi gereklidir. Malformasyonlarin listelenmesi ile bu
hata paymin daha diisiik olmas1 saglanabilir.

G E N ETl K OZE |_|_| KI_E R (Pictures OfStandard
Syndromes and Undiagnosed Malformations: POSSUM )

Disclaimer

Every effort has been made to make the data in POSSUM web as accurate as possible. The data is based on
published material and patient diagnoses made by clinicians. The possibility of human error and more recent
research needs to be taken in to account. We recommend confirming information found in POSSUM web from
independent sources.

POSSUM is a tool to assist in diagnosis, but using trait searching does not guarantee the retrieval of a specific
diagnosis or information, but rather offers a selection of possible diagnoses for consideration by the clinician.
It is advised to check with original referenced source material to further assist in making a diagnosis.

Welcome to POSSUMweb

POSSUMweb is a dysmorphology database to assist clinicians in diagnosing syndromes in their patients,
using traits and images. It can also be a useful teaching and learning tool, by searching for specific syndromes
and cases.

This database includes around 4000 syndromes including multiple malformations, metabolic, teratogenic,
chromosomal and skeletal syndromes and their images, and is updated continuously.

This version of POSSUM allows free text search (top right of the screen), and trait, syndrome and reference
searches starting from the tabs above. In addition there is a useful trait atlas.

The POSSUM team welcomes input from the user community, and submission of syndrome images.
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GENETIK OZELLIKLER (POSSUM)

YAPI-BUILD

e Anormal Yapi (Abnormal build)

e  Gebelik Haftasina gore ufak bebek
(SGA=Small for gestational age)

e  Gebelik Haftasina gore biiyiik bebek
(LGA~=Large birth weight)

e Adaleli yap1 (Muscular build)

e  Zayif adaleli yap1 (Poorly muscled build)

e Ciliz, ileri derecede ince yap1 (Wasted, very
thin build, FTT)

e  Govdesel obesite (Truncal obesity)

e Genel yapisal obesite (Generalized obesity)

o  Erkekte kadinsal yapili olma (Eunucoid,
feminine build in male)

e  Asimetrik viicut, hemihipertrofi, hemiatrofi
(Asymmetry of the body, hemihypertrophy,
hemiatrophy)

e  Anormal postiir, durus (abnormal posture or
gait)

e Diger anormal yapilar (other abnormal build)

DURUS-STATURE

e Normal boy-iskelet displazisi ile birlikte
(normal height/with skeletal dysplasia)
abnormal stature

tall stature

long trunk

long limbs

marfanoid habitus

short stature — prenatal, intrauterine dwarfizm
short stature — postnatal

short trunk

short limbs

short limbs — predominantly rhizomelic
short limbs — predominantly mesomalic,
mesomicromelia

short limbs — predominantly acromelic
e other abnormal stature

CILT-SKIN:

adnexal changes:

increased body hair, hypertrichosis
decreased body hair, hypotrichosis
increased sweating

decreased sweating

unusual body odour

other adnexal abnormality

patchy changes:

e abnormal patchy skin changes

e seborrhea

e patches of skin hypoplasia, atrophy, aplasia

NOROLOJIK BULGULAR-Neurological:

structural abnormalities:

abnormal nervous system structure
anencephaly

encephalocele, cranial meningocele
hydrocephalus, dilated cerebral ventricles
aqueduct sitenosis or abnormality

dandy walker malformation

arnold chiari malformation
hydranencephaly

holoprosencephali, arhinencephali
cerebral cortex atrophy

cerebral gyral defect, polymicrogyria,
lissencephaly

cerebral cortex other (inc. Demyelination)
agenezis or hypoplasia of corpus callosum
septo-optic dysplasia and variants
thalamic defect, hypothalamic defect
midbrain, pons, medulla abnormalities
cerebellum agenezis or hypoplasia
cerebellum-other (including atrophy)
spinal cord compression, narrow spinal canal
spinal neural tube defect, meningocele, spina
bifida

spinal cord-other

cranial nerve or nucleiabnormality
peripheral nerve abnormalities

autonomic nerve dysfunction

intracranial vascular abnormality
intracranial calcification

other structural nervous system defect

functional abnormalities:

mental retardation of any degreee

mental retardation-borderline or mild
mental retardation-modarate to severe
neurological deterioration, dementia
behaviour disorder, hyperactivity, psychosis
autizm

seizures of any type

ataxia, inco-ordination

hypotonia

myotonia

muscular hypertonia, spasticity, rigidity, brisk
refl

movement disorder-dystonia, chorea, tremor,
spasm

abnormal gait

muscle weakness, myopathy

absent reflexes

insensitivity to pain

speech delay or defect

abnormal cry or voice

hemiparesis, hemiplegia

diplegia, paraplegia
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striae

hyperkeratosis, keratoderma
macules, papules

vesicles, blistering, epidermolysis
skin ulserations

abnormal scarring

hairy patch

shagreen patch

sacral siniis, dimple, nodiile
branchial siniis, branchial pit
skin dimples, skin pits

other patchy skin changes

diffuse changes:

abnormal diffuse skin changes

soft skin

dry skin

eczema, dermatitis

ichthyozis

e skin infection, cellulitis

e  cutis marmorata (marbled skin)or livedo
reticularis

photosensitivity

erythroderma, erythema

urticaria, pruritus

rashes not listed above

thin skin

lipoatrophy, lack of subcuteneous tissue,
decreased subcuteneous fat

thick skin

oedema, lymphoedema, edema, lymphedema
tight skin, lack of elasticity

loose skin, lax skin

excessive skin wrinkling
hyperextensible or hyperelastic skin
other skin changes

pigmentary changes:

abnormal pigmentary skkin changes
vitiligo

decreased skin pigmentation-diffuse
decreased skin pigmentation-irregular
decreased skin pigmentation-patchy-streaky
mcreased skin pigmentation-diffuse
mcreased skin pigmentation-irregular
mcreased skin pigmentation-patchy-streaky
acanthosis nigricans

pigmented naevi

cafe au lait

excessive freckling

lentigines

other pigmentary skin changes

vasculer changes

e vaskuler skin abnormalities
e  purpura, petechiae

e telangiectasia-skin (see ears)

e other neurological defect

investigations:

brain scan-abnormality

eeg abnormality

nerve conduction abnormality
emg abnormality

muscle biopsy-abnormal

other abnormal neurophysiological
investigation

SOLUNUM-Respiratory, including diaphragm:

e abnormal respiratory system

e chronic or recurrent inflammatory lung
disease

e emphysema, lung cyst

e hypoplastic lungs

absent lobe or lung segmentation defect

laryngeal abnormality

tracheal abnormality

diaphragmatic hernia or defect

irregular respiration or apnoea

abnormality of cilia

other respiratory abnormality

Cardiovascular:

abnormal cardiovascular structure or function
shunt-vsd, asd, pda

dextrocardia

cyanotic or complex heart disease
hypoplastic left heart

aortic root dilatation, aortic valve
incompetence

aortic stenosis

e coarctation of the aorta

pulmonic atresia-stenosis-hypoplastic right
heart

pulmonary incompetence

mitral valve stenosis

mitral valve prolapse or incompetence
tricuspid valve defect

cardiomyopathy, endocardial fibroelastosis
cardiac conduction defects, cardiac
arrhythmia

cardiac tumours

vascular structural defect (see skin-vascular)
calcified blood vessels

hypertension

other cardiovascular defect

GASTRO INTESTINAL-Gastrointestine:

e abnormal gastrointestinal tract (see liver)

e abnormal oesophagus including tracheo-
oesophageal fistula

e dysphagia or feeding difficulty

e achalasia
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telangiectasia-mucous memranes malformatios
haemangioma-naevus flammeus

haemangioma —cavernous or capillariy
angiokeratoma

AV malformation or fistula

prominent skin vessels, varicose veins

other vasculer skin abnormalities

tumours and lumbs:

abnormal skin lumbs
warts

xanthoma

neurofibromas
pedunculated skin lesions
subcuteneous nodiile
lipoma

adenoma sebaceum

cysts (see vesicles)

other skin tumours

SAC-HAIR:

pigmentary changes:

abnormal hair pigmentary changes
albinism(hair)

prematiire greying of hair

decreased hair pigmentation-general
decreased hair pigmentation-patchy
white forelock

other hair pigmentary changes

texture:

abnormal hair texture

fine hair

coarse hair

spiky hair

curly, wooly, frizzy hair

brittle hair, trichorrhexis nodosa, pili torti
other hair abnormality

distribution on scalp:

abnormal distribution of scalp hair

dense scalp hair

sparse of absent scalp hair-generalized

sparse of absent scalp hair-localised

high hairline-front

low hairline-front

low hairline-back

abnormal scalp hair pattern, widows peak, cow
lick

other scalp hair distrubiton abnormalitiy

TIRNAK-finger nails and toe nails

abnormal nails
absent or small nails
thin, hyperconvex or hypoplastic nails

e pyloric stenosis or obstruction

e duodenal atresia or stenosis, annular pancreas

e other intestinal atresia

e malrotation or duplication of the gut

e situs inversus

e hirschsprung disease

e malabsorbtion, chronic diarrhoea or
inflammation

e absent or abnormal gall bladder (including
gall Stones)

e abnormal pancreas

e inperforate anus or anal stenosis

e malplached anus

e short bowel

e chronic constipation
e other gastrointestinal defect

KARACIGER-Liver:

abnormal liver

ascites (see fetal ascites)
obstructive liver disease-large duct
obstuctive liver disease-intrahepatic
o hepatocellular liver disease

o hepatic fibrosis or biliary fibrosis

e  cysts of the liver

e storage liver disease

e hepatomegaly

e other liver disorder

RENAL-Renal and Urinary Tract:

abnormal urinary tract and renal function
agenesis or hypoplasia of kidneys

large normal kidneys

dysplastic, cystic-dysplastic kidneys
polycystic kidneys

horseshoe, fused or ectopic kidneys

renal tubular defect

renal failure or nephritis

bladder abnormalities (see ectopia vesica)
urethral anomalies

renal Stones

other urinary tract defect

GENITAL-Genitalia:

abnormal genitelia, type not specified
sex discrepancy genitelia vs chromosomes
ambiguous genitelia

large penis

small penis

hypospadias, epispadias

scrotal abnormality, shawl scrotum
undescended or ectopic testes

small artophic testes

macrotestes

abnormal external female genitelia
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dysplastic, grooved, thick, discoloured nails
broad or bifid nails

split nails

ungual fibromas

chronic paronychia

other nail defects

KAFA-skull and scalp

e abnormal skull (see scalp hair)

e macrocephaly

e microcephaly

e plagiocephaly

e acrocephaly, oxycephaly, turricephaly
e scaphocephaly, dolichocephaly

e prominent occiput

o flat occiput(brachycephaly)

o frontal bossing

e high forehead

e backward sloping forehead

e broad forehead

e narrow forehead, bitemporal narrowing
¢ ridged metopic suture, trigonocephaly
e sutural synostosis, craniosynositosis

e cloverleaf skull

e wide sutures, delayed fusion of sutures
e premature or early closure of fontanelles
e large fontanelles

e scalp defect

e other scalp anomaly

YUZ-face

general imression:

facies significantly abnormal

small face

large face

prematurely aged face

coarse face

fine or elfin face

expressionless, hypotonic, myopathic face
abnormal facial skin folds or creases
other facial appearence abnormality
shape of face:

abnormal shape of face

round face

square face

trianguler face

long face

flat face

broad cheeks

jowls, sagging cheeks
structural asymmetry of face
facial palsy

boney distortion of face
other facial shape abnormality

uterine or vaginal abnormality
streak gonads

urogenital sinus

precoccious puberty
hypogonadism, delayed puberty
other genital abnormality

ENDOKRIN-Endocrine:

abnormal endocrine system
multiple endocrinopathy

diabetes mellitus

diabetes insipidus
hypoparathyroidism
hyperparathyroidism

thyroid mass, goiter
hyperthyroidism

hypothyroidism, small or absent thyroid
adrenal malfunction

adrenal calsification

pituitary defect
hypogonadotrophic hypogonadism
e other endocrine defect

iIMMUN ve HEMATOLOJIK-Immune and
haematological system, spleen:

e abnormal immun or hematological system
frequent infection (see nails for paronychia)
red cell disorder, anemia

neutrophil dysfunction, neutropenia
lymphocyte dysfunction, lymphopenia
platelet disorder, thrombocytopenia
clotting disorder, abnormality of coagulation
immunoglobuline dysfunction or reduction
thymic aplasia or hypoplasia

chronic lymphadenopathy

splenomegaly

asplenia or hyposplenia

polysplenia or ectopic spleen

other immune or haematological defect

BIYOKIMYASAL ve METABOLIK DEFEKITLER-
Biochemical and metabolic defect:

e storage disorder

disorder of heteroglycan metabolism (incl.
MPS)

amino acid disorder

organic acid disorder

fatty acid or lipid disorder

carbonhidrate disorder

mitochondrial disorder, cellular energy defect
hyperammonaemia

hypoglycaemia

hypercalcaemia

hypocalcaemia

hyperlipidaemia, hypercholesterolaemia
peroxisosomal disorder
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orbital region:

abnormal orbital region
hypertelorism-eyes widely spaced
hypotelorism (including cyclops)-eyes closely
spaced

up-slanting palpebral fissures
down-slanting palpebral fissures
prominent supraorbital ridges

flat supraorbital ridges

prominent eyes

deep set eyes, eye deeply set
infraorbital folds

periorbital fullness

other orbital abnormality

midface:

abnormal midface

prominent premaxillary region
depressed premaxillary region

high cheek bones, prominent maxilla
midface hypoplasia; flat midface, short
midface

long midface

other midface abnormality

lower jaw:

Abnormal lower jaw

Pointed chin

Grooved or dimpled chin
Micrognathia; agnathia; retrognathia
Partial absence of mandible-ramus, condyles
Cleft jaw

Prognathism

Wide mandibular angle

General enlargement of the jaw
Asymmetry of the jaw

Mandibular hyperostosis or sclerosis
Limited opening of the mouth, trismus
Robin sequence (see palate)
Mandibular cysts

Other jaw abnormality

facial clefts (see lips for cleft lip):

Abnormal facial clefts (other than lip and
palate)

Central bony facial cleft

Lateral facial cleft (see macrostoma)
Oblique facial clefts

Other facial clefts

GOZ-Ocular region:

eyebrows:

Abnomal eyebrow
High arched eyebrow
Medial flare of eyebrows

other biochemical and metabolic defect

KANSERLER-Neoplasia:

carcinoma, adenoma
teratoma, hamartoma
gonadal malignancy
sarcomas

wilms tumour
neuroblastoma
vascular tumour
bone tumour
odontogenic tumour
neurologic tumours
acoustic neuroma
retinoblastoma
lymphoma, leukemia
reticuloendothelial malignancy
malignant nevi

other neoplasia

RADIYOLOJIK BULGULAR-

Radiological-general:

general radiological abnormality

cortical hyperostosis

cortical thinning

dysostosis multiplex (like MPS)

boney sclerosis of any type
non-homogenous sclerosis (density) -
generalized

focal or patchysclerosis (density) -
generalized

linear (streak-like) sclerosis (density) -
general

striated (band-like) sclerosis (density) -
general

bone-witting-bone appearance

calcific strippling (punctate calcifications)
soft tissue calcifications

osteophenia, diffuse osteoporosis, coarse bone
trabeculation

multiple fractures, increased bone fragility
enchondroma, radiolucencies - localized
enchondroma, radiolucencies - multiple
multiple exostoses

lytic or lucent lesions of bone

fibrous dysplasia of bone

osteomyelitis

advanced bone age, advanced skeletal
maturation

delayed skeletal maturation

markedly asymmetrc involvement

other skeletal radiological abnormality

RADYOLOJIK BULGULAR-Radiology:

diaphyses:
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Synophrys; medial extension of eyebrow
Thick, bushy or double eyebrow

Absent, decreased eyebrows; lateral thinning
Lateral extension of eyebrow

Darker than expected eyebrows

Other eyebrow abnormality

lids and lashes:

Abnormal lids or lashes

Long palpebral fissures

Short palpebral fissures, blepharophimosis
lateral placement of inner canthi, telecanthus
absent eyelids, ablepharon

blepharochalasis

cryptophthalmos

epicanthic folds, epicanthus

epicanthus inversus

puffy eye lids

ptosis

ectropion

ankyloblepharon, eyelid synechiae,lid
adhesions

coloboma of the eyelid

long or double row of lashes, thick lashes
absent or decreased lashes

defect of lacrimal system

other abnormalities of lids or lashes, including
entropion

globe (for crytophthalmos see lids ands lashes):

abnormal globe of the eye
anophthalmos-microphthalmos
glaucoma, buphthalmos

other eye globe abnormalities

anterior segment:

abnormal anterior segment of the eye
dislocated or subluxed lens

abnormal size, shape of lens; spherophakia
cataract

corneal clouding or opacity; anterior
embryotoxon

peters anomaly, leucoma, leukoma
microcornea

abnormal corneal structure
megalocornea

keratoconus including keratoglobus
conjunctival telangiectasia

epibulbar dermoid

blue sclerae

pigmented sclera

abnormally placed pupil, axenfeld or rieger
anomaly

aniridia

transilluminable iris

coloboma of iris

brushfield spots

abnormal diaphyses

uniform sclerosis (density) of tubular bones
middiaphyseal sclerosis (density) of tubular
bones

meta-epiphyseal clerosis of tubular bones
thin diapyhses (ovartubulation)

wide diaphyses (undertubulation)
submetaphyseal undermodelling of expansion
submetaphyseal overconstriction

thick cortex of diaphyses

narrow medullary cavities of diaphyses
thin cortex of diaphyses

irregular cortex of diaphyses

periosteal thickening of diaphyses
periosteal excrescences of diaphyses
twisted long bones

bowing of long bones

dumbbell - shaped long bones

stellate - shaped long bones

dappled diaphyses

several unossified long bones

progressive loss of long bones (osteolysis)

metaphyses:

abnormal metaphyses

sclerotic transverse bands of metaphyses
splayed or flared metaphyses

cupped metaphyses

frayed metaphyses

fragmented metaphyses

wooly, flocculent or dappled metaphyses
irregular metaphyses

wide metaphyses

convex (club - shaped) metaphyses
squared metaphyses

pointed metaphyses

longitudinal spurs of metaphyses

lateral spurs of metaphyses

cartilage tongues of metaphyses - generalized
cartilage tongues of metaphyses - localized

epiphyses( see femoral head):

abnormal epiphyses

sclerotic (dense) epiphyses

large epiphyses

delayed ossification of epiphyses

small epiphyses

flat epiphyses

deformed or irregular epiphyses

punctate or stippled epiphyses

unilateral epiphyseal overgrowth or large
epiphyses

skull:

poorly ossified calvarium, soft skull
hyperostosis, thickened or sclerotic calvarium
absent or abnormal sinuses
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e heterochromia or mixed colouring of iris
e lisch nodules
e other anterior segment abnormality

retinal abnormalitites:

abnormal retina

optic nerve abnormality, optic atrophy
papilloedema

retinal dysplasia or aplasia

retinal pigmentary changes-peripheral
macular pigmentary abnormality or
degeneration

macular cherry red spot

retinal albinism

retinal or macular coloboma

retinal vascular changes

retinal detachment

other retinal abnormality

vision (including investigation results):

e abnormal vision

e visual loss-severe

e visual loss-mild or suspected
e myopia

hyperopia
astigmatism

night blindness
photophobia
abnormal ERG
abnormal VER
other abnormal vision

eye movement disorders:

abnormal eye movements
paresis of ocular muscles, squint
nystagmus

other eye movement disorder

BURUN-Nose

Abnormal nose

Beaked nose

Long or large nose

Short or small nose

Flattened nose

Broad nasal bridge (see telecanthus)
Depressed nasal bridges

Narrow nasal bridge

High nasal bridge

Cleft nose, bifid tip

Broad nasal tip, bulbous nasal tip
Anteverted nostrils

Winged ala nasi, flared nostrils
Coloboma of the nostrils
Hypoplastic or small nostrils
Choanal atresia or stenosis
Absent nasal cartilage

Abnormal nasal septum

parietal foramina

abnormal or j-shaped sella turcica
wormian bones

platybasia, basilar impression
reticusar patern of calvarium

lytic lesions in calvarium

scerotic (dense) skull base

steep skull base

short skull base

enlarged foramen magnum

small foramen magnum

scleratic or hyperostotic facial bones
other skull abnormality

thorax:

small orabsent scapula

winged scapula, other abnormal scapula (see
shoulder)

absent or hypoplastic clavicle
long or high clavicle

hyperostotic or wide clavicle
pseudoarthrosis of clavicle

short ribs (circumferential)

short rib cage (longitudinal)

cleft sternum

short sternum

underossified or unossified sternum
other sternal defect
supernumerary ribs

hypoplastic or absent ribs
abnormal rib structure incl. fusion
segmentation defect of ribs

thin ribs

widened ribs

irregular ribs

sclerotic (dense) ribs

splayed rib ends

rib gap defect

horizontal ribs

other thoracic cage defect

Vertebral bodies:

entire vertebral bodies:

obnormalities of entire vertebral bodies

lack of widening or narrowed interpedicular
distance

vertebral malsegmentation or fusion,
hemivertebrae

uniform sclerosis(density) of vertebral bodies
central sclerosis (density) of vertebral bodies
unossified vertebral bodies-cervical or lumbar
unossified vertebral bodies-generalized

very small or hypoplastic vertebral bodies
foreshortened, tall or large vertebral bodies
severe plathyspondyly

mild plathyspondyly

oval-shaped(biconvex) vertebral bodies
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Abnormal columella
Anosmia
Other nasal abnormally

DUDAK-AGIZ-Lips and Mouth:

Abnormal mouth

Small mouth, microstoma
Large mouth, macrostoma, lateral cleft
Drooping lower lip
Everted or protruding lips
Cupids bow

Tented upper lip
Downturned mouth

Mouth held open

Thick lips

Thin lips

Lip pits

Lip hyperpigmentation
Long philtrum

Short philtrum

Flat or featureless philtrum
Deeply grooved philtrum
Wide philtrum

Paramedian or lateral cleft lip (unilateral,
bilateral)

Midline cleft lip

Other lip abnormality

AGIZ BOSLUGU-Oral cavity:

Palate and alveolus (also see facial clefts):

Abnormal palate (see lower jaw for robin
sequence)

Cleft or notched alveolus

Cleft hard palate

Cleft soft palate, bifid uvula submucous cleft
Short palate

Immobile soft palate

High vaulted and narrow palate

Broad alveolar ridge (see gingivae)

Other abnormality of palate or alveolus

teeth:

Abnormal dentition

Tooth crown shape abnormality
Taurodontia, elongation of molar tooth pulp
Macrodontia

Microdontia

Development defect of enamel

Development defect of dentine

Tooth discolouration

Abnormal tooth position, malocclusion, open
bite

Delayed eruption of teeth

Missing permanent teeth of retained deciduous
teeth

Anodontia, oligodontia

diamond-shaped vertebral bodies

dorsal wedging of vertebral bodies
anterior wedging of vertebral bodies
coronal clefts of vertebral bodies

sagittal clefts of vertebral bodies
misshaped vertebral bodies, anisospondyly
short vertebral bodies

bulky vertebral bodies

other spinal or vertebral abnormality

end plates:

abnormal end plates of vertebral bodies
sclerotic (dense) end plates of vertebral
bodies

irregular end plates of vertebral bodies
codfish or collapsed vertebral bodies
notching (central indentation) of vertebral
bodies

humps of vertebral bodies

anterior aspect:

abnormal anterior aspect of vertebral bodies
anterior breakingi anterior protrusion of
vertebral bodies

anterosuperior ossification defect of vertebral
bodies

central anterior spurs, central protrusion of
vertebral bodies

anterior tonguing or projection of vertebral
bodies

inferior anterior spurs of vertebral bodies

Pelvis:

ilium:

e abnormal ilia

e iliac sclerosis (density)

e short sacroaciatic notches

e short or small ilia

e squared ilia

e narrow or trapezoid iliac wings (lack of flare)
o halberd-shaped ilia, crescent-shaped iliac

wings

flared(vertical) iliac wings

regularly mineralized (eg crenated) iliac
crests

ragged iliac crests

narrow or hypoplastic iliac bodies

broad iliac bodies

medial protrusion (sna, Is head) of ilia
iliac horns

crescent-shaped (concave) lower iliac margins
deficient ossification of lower iliac portion

lower part, sacrum:

abnormal lower part of pelvis
horizonral or flat acetabular roof
slanted (steep) acetabular roof
acetabular spurs, triradiate acetabulum
irregular or abnormal acetabular roof
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Natal or neonatal teeth
Supernumerary teeth
Premature loss of teeth
Dentl cysts or tumors
Other dental abnormality

tongue, gingivae, mucosa:

Abnormal tongue, gingivae, mucosa
Glossoptosis, hypoplastic, atrophic tongue
Protruding tongue

Macroglossia

Fissured tongue

Cleft or notched tongue

Thickened gingivae (see palate for alveolar
ridge)

Hamartoma, other tumors of the mouth
Pigmented gums or mucous membranes
Oral synechiae, abnormal frenulae
Abnormality of salivary glands

Other abnormality of tongue, gingivae, mucosa

KULAKLAR-Ears:

location and orientation:

abnormal location and orientation of the ear
low set ears

posterior angulation of ears

anteverted or prominent ears, bat ears
retroverted ear

folded down ear

folded up ear

other ear location abnormality

shape and structure:

abnormal ear shape or structure
anotia, microtia

long or large ear

ear cartilage deficiency

calcified or rigid ear cartilage
helix absent or abnormal

helix thickened or wide

crus helix abnormal

antihelix prominent, cystic ear
antihelix hypoplastic or abnormal
antihelix crus abnormal

tragus abnormal

antitragus abnormal

ear lobe abnormal size

linear indentation of ear lobe
preauricular tags, ear pits, ear sinuses
other pits or tags

ear telangiectasia

external auditory meatus atretic or absent
abnormal middle ear

abnormal inner ear

other ear abnormality

o delayed ossification of pubic and ischial
bones

irregular shape of pubic and ischial bones
open pubic symphysis in adults

sacral agenesis or malformation

other sacrum or pelvis

KALGCA-Hip:

abnormal hip
dysplastic hib

coxa valga

coxa vara

dislocated hip

other hip abnormalities

RADYOLOJi-Radiology:

upper limbs-long bones&joints:

e abnormal upper limb bones

e upper limb asymetry, hemiatrophy,
hemihypertrophy

e absent or abnormal humerus

e absent or hypoplastic radius

e other abnormal radius

absent or hypoplastic ulna

other abnormal ulna

radio-ulnar synostosis

humero-radial fusion

v-shaped distal radio-ulnar configuration

dislocation (radio-ulnar or radio-humeral)

carpal fusion

absent, small or hypoplastic carpals

carpal osteolysis

other carpal bone anomalies

absent or abnormal metacarpals

absent, small or short phalanges

acroosteolysis(fingers)

cone shaped epiphyses

accessory phalanges, pseudoepiphyses

other upper limb bone defect

wide carrying angle of elbow, cubitus valgus

other elbow abnormality

lower limbs - long bones & joints:

abnormal lower limb bones

asymmetry of lower limbs, hemi hypertrophy
sirenomelia, hypoplastic lower limbs
abnormal femoral head epiphyses

premature ossification of femoral head
epiphyses

large femoral head epiphyses

delayed ossification of femoral head
epiphyses

e small femoral head epiphyses

o flat femoral head epiphyses

e deformed or irregular femoralhead epiphyses
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hearing loss:

hearing abnormal congenital or acquired
deafness-neurosensory
deafness-conductive

auditory processing defect

hyperacusis

other hearing abnormality

BOYUN-Neck:

abnormal neck

short neck

webbed neck, excess skin, cystic hygroma
torticollis

cervical kyphosis

atlanto-axial instability, odontoid hypoplasia

OMUZ BOLGESI-Shoulder region (see radiology-
thorax):

abnormal shoulder

absent pectoral muscles

narrow or sloping shoulder; hypermobile
shoulders

sprengel anomaly

other shoulder abnormality

GOGUS DUVARI-Chest Wall (see radiology-thorax):

abnormal chest wall

chest asymmetry

pectus carinatum (pigeon chest)
pectus excavatum (funnel chest)
shield or barrel-shaped chest
bell-shaped chest

abnormally placed nipples
hypoplastic or absent nipples
supermumerary nipples

lack of breast tissue
gynaecomastia, breast enlargement
premature breast development in female
other chest wall defect

KARIN DUVARI ve HERNILER-Abdominal Wall
including hernias:

abnormal abdominal wall

absent or diminished abdominal musculature
omphalocoele, exomphalos, gastroschisis
umbilical hernia

inguinal hernia

ectopia vescicae

other abdominal Wall abnormality

VERTEBRA-Spine-Curvatures:

thoracolumbar general kyphosis
gibbus or localised kyphosis
scoliosis

accentuated lumbar lordosis

abnormal femoral neck, proxima femoral
shaft

absent, hypoplastic or short femur

short femoral neck

broad femoral neck

medialprojection of femoral neck

oval translucency in proximal femur
accentuated trochanteric region

femora aplastic, hypoplastic, underossified or
unossified

femora short, deformed or bowed
V-shaped flare of distal femoral epiphyses
other abnormal femur

knock knees - genua valga

bow legs - genu varum

genu recurvatum

wind swept deformity of knees

small or absent patella

other abnormal patella

other knee defect

slanting proximal tibial metaphyses or
epiphyses

medial protrusion of proximal tibia

tibiae absent

tibiae aplastic, hypoplastic, underossified or
unossified

fibulae short, deformed or bowed

other abnormal fibula

other lower limb bony defect

hands and feet:

-proximal parts:

punctate calcification of carpal or tarsal bones
small carpal bones

extra carpal bones

extra calcaneal ossification centre

fused carpal bones

fused tarsal bones

loss of carpal, metacarpali tarsal or metatarsal
bones (osteolysis)

premature appearance of talus or calcaneus
calcaneal spurs

proximal pointing of metacarpals
proximalconvergenceof metacarpals
tear-drop extra ossific. centre of metacarpal 11
oval-shaped, short or broad firstmetacarpals
some metacarpals hypoplastic or short

some metacarpals short and deformed
misshaped hand bones

absent hand or foot, acheiropodia

metatarsal abnormalities

-phalanges

abnormal phalanges

symphalangism bullet-shaped phalanges
lack of distal tapering of phalanges
extra ossification centres of phalanges
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abnormally straight spine
stiff or rigid spine, restricted mobility

EKLEMLER-Limbs-clinical features (see radiology-
upper limbs):

abnormal clinical features of the limbs
short lim-all elements present

limb deficiency-ray

short limb-transverse elements missing
amelia (see lower limbs for sirenomelia)
hyperextensible or hypermobile joints
bulky or prominent joints

bony restriction of joint mobility
contractures of large joints(soft tissue)
webbing or pterygia of multiple joints
multiple joint dislocations

limb constriction ring

bowed limbs

limb or joint pain; arthritis

other limb abnormality

UST EKLEMLER-Upper limbs

hand and wirst (see radiology-phalanges):

Abnormal hand

No hand, absent hand, acheria

Radial deviation of hand, radial club hand
Madelung deformity

Small hand

Large hand

Arachnodactyly

Brachydactyly

Broad and trident hand

Irregularities of length or shape of fingers
Syndactyly of fingers
Polydactyly-preaxial (radial)
Polydatyly-postaxial (ulnar) or type
unspecified

Missing fingers, adactyly

Clefthand, split hand

Claw hand (fixed flexion deformity of all
fingers)

Camptodactyly (fixed flexion deformity of
some fingers)

Clinodactyly of 5th finger

Other clinodactyly of fingers
Macrodactyly

Terminal broading of fingers or clubbing
Fetal finger pads, prominent digid pad
Terminal hypoplasia fingers

Spindle shaped or tapered fingers
Overlapping fingers

Ulnar deviation of fingers

Single transverse palmar crease, simian crease
Abnormal dermal dermatoglyphics, abnormal
skin creases

progressive distalward shortening of
phalanges

progressive loss of phalanges (acroosteolysis)
come-shaped epiphyses of proximal
phalanges

some phalanges short and deformed

some phalanges hypoplastic or very short

all proximal phalanges hypoplastic or very
short

all proximal phalanges short and deformed
come-shaped epiphyses of middle phalanges
absent or hypoplastic middle phalanges of
toes

all middle phalanges hypoplastic or very short
all middle phalanges short and deformed
broad or bifid distal phalanges, hyperplastic
tufts

cone-shaped epiphyses of distal phalanges
all distal phalanges hypoplastic or very short,
brachytelephalangy

all distal phalanges short and deformed
acroosteolysis (toes)

other phalangeal abnormalities

HISTOLOJi-Histology:

reserve zone:

Abnormal reserve zone

Large chondrocytes of reserve zone
Fibroblastic appearance of reserve zone
Multinucleated giant chondrocytes of reserve
zone

Chondrocyte inclusions in reserve zone
Hypercellularity of reserve zone
Hypocellularity of reserve zone

Abnormal distribution of reserve zone
chondrocytes

Reduced intercellular matrix in reserve zone
Increased intercellular matrix in reserve zone
Focal matrix abnormally in reserve zone
Generalized matrix abnormality in reserve
zone

Other reserve zone abnormalities

proliferative zone:

Abnormal proliferative zone

Absent columns in proliferative zone

Short columns in proliferative zone
Elongated columns in proliferative zone
Irregular or malaligned columnsin
proliferative zone

Large chondrocytess in proliferative zone
Chondrocyte inclusions in proliferative zone
Reduced intercellular matrix in proliferative
zone

Increased intercellular matrix in proliferative
zone

Sayfa. 268




Tiirk Diinvast Uvenlama ve Arastirma Merkezi Yenidodan Dereisi No. 2019/1

e Abnormal wrist
e  Other wrist deformity
e  Other hand abnormality

thumb:

Abnormal thumb

Hypoplastic, short, stub or absent thumb
Broad or bifid thumb

Finger-like or triphalangeal thumb
Cylindiric fingers, spatulate thumb
Proximally set thumb, short 1st metacarpal
Clasp or adducted thumbs

Hitch-hiker thumbs

Other thumb defect

ALT EKLEMLER

Foot and ankle:

e Abnormal foot or ankle

e Talipes

Other ankle defects

Long or large foot (including arachnodactyly)
Short foot (including brachydactyly)
Absent foot, apodia

Broad foot

Rocker bottom foot, vertical talus

Pes cavus

Flat foot, pes planus

Pes abductus

Abnormal plantar creases

Polydactyly of feet-preaxial (medial)
Polydactyly of feet-postaxial-type unspecified
Syndactyly (other than minimal 2nd and 3rd
toes)

Cleft foot, split foot

Missing toes

Irregular length or shape of toes
Macrodactyly of toes

Terminal broadening or clubbing of toes
Terminal hypoplasia of toes

Overlapping toes

Flexion deformity of toes

Other foot defects

Lower limbs-great toe:

Abnormal great toe

Long (prehensile) great toe

Short great toe

Broad or bifid great toe

Dorsiflexed great toe

Metatarsus adductus

Hallux valgus

Wide space between 1st and 2nd toes
Other great toe defect

e Focalmatix abnormally in proliferative zone

e  Generalized matrix abnormality in
proliferative zone

e Other proliferative zone abnormalities

hypertrophic zone:

Abnormal hypertrophic zone

Absent columns in hypertrophic zone

Short columns in hypertrophic zone
Elongated columns in hypertrophic zone
Irregular or malaligned columns in
hypertrophic zone

Chondrocyte inclusions in hypertrophic zone
e  Other hypertrophic zone abnormalities

zone of transformation:

Abnormal zoneof transformation

Irregular line of resorption

Short primary trabeculae

Deformed primary trabecule (interconnecting)
Elongation of tongues of hypertrophic
cartilage

e Narrowed primary trabeculae

e Widened primary trabeculae

e Diaphyseal cortex:

cortex

e Abnormal cortical bone tissue

e Reduced cortical bone tissue

e Increased cortical bone tissue

e  Other cortical bone tissue abnormalities

diaphyseal medulla:

Abnormal trabeculae of diaphyseal medulla
Narrowed trabeculae of diaphyseal medulla
Widened trabeculae of diaphyseal medulla
Hypercellular trabeculae of diaphyseal
medulla

e  Other abnormal trabeculae of diaphyseal
medulla

osteoclasts:

e Anormal osteoklast (abnormal osteoclasts)

e  Osteoklast decreased osteoclast resorbing
surface

e Increased osteoclast resorbing surface

e  Other osteoclast abnormalities
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Yorum

Hastalarda dogrudan tani konulabilmesi i¢in; a) bulgulara gore gozlenen sendrom ve
hastaliklarin listelemesi, b) sendromlar veya hastaliklar hakkinda bilgi sorgulamasi, c)
resimler ile bilginin islenmesi ile d) OMIM baglantisi ile e) literatiir, yayinlara ulagma
olanagi saglamaktadir. Giincellenme agisindan da 6énemli bir boyutu bulunmaktadir.

Burada bulgularin listesi sunularak, genetik hastaliklarin 6ncelikle bulgularin standart hale
gelmesi saglanmahidir. Acayip goriinimlii ¢ocuk yaklagimi ile tan1 koymak olanaksiz
olacagi belirgindir.

POSSUM web sitesi olarak Genetik konusunda ¢aligmalari olanlarin katildig bir sitedir.
Bu site, Avustralya’dan Diinya’ya baglanmaktadir. Yazar, POSSUM Programina 1979
yilindan bu yana iiye olarak katilmaktadir, 2’inci siirimden bu yana devamli iletisim i¢inde
olup, Pediatri Genetik olusmasi ile Bilim Dali olarak ta ayrica iiyelik saglamistir.

List of congenital disorders
Alfabetik olarak kongenital bozukluklarin siralamasi sunulmaktadir.

Wikipedia,
Contents
Numerical e  Club foot e  Gastroschisis
®  5psyndrome - see Cridu e  Congenital adrenal e  Goldenhar syndrome
A chat hyperplasia (CAH) H
o e  Congenital central e  Harlequin type ichthyosis
° Alb'ﬂ o hypoventilation syndrome e  Heart disorders
¢  Amelia and hemimelia e Congenital (Congenital heart
e  Amniotic Band syndrome Diaphragmatic Hernia defects)
e  Anencephaly (CDH) e  Hemifacial Microsomia
e Angelman syndrome ® g?nqe”'ﬁ! D'Sgg‘ér of e  Holoprosencephaly
e  Aposthia w ( ) e  Huntington's disease
®  Arnold-Chiari * @gen_lta_l . . Hirschsprung's Disease
malformation Dyperinsulinism or congenital aganglionil:
B . Co_nqe_nital in_sensi_tivitv to megacolon
N B 7 pain with anhidrosis o H lossi
Sa:dr}?)yn?g— onana (CIPA) ypog 055@
Syndrome ; nypomelanism
Bardet-Biedl svnd e  Congenital pulmonary * r'_]' omellanlsm Orlb' )
ardet-Biedl syndrome ainvay malformation ypomelanosis (albinism)
Barth syndrome (CPAM) (] Hypospadias
Basal Cell Nevus e  Conjoined twins e  Haemophilia
§Vndr—°_me _ e  Costello syndrome ®  Heterochromia
* SBenc(I;;/(\)nrtTr]\éWledemann e Craniopagus parasiticus e  Hemochromatosis
e  Beniamin syndrome ®  Cridu chat syndrome I
A ) p
Bladder exstrophy *  Cyclopia roetiorale anus
e  Cuystic fibrosis Incontinentia pigmenti
c Bloom syndrome D e Intestinal neuronal
Cat Eve svndrome ®  De Lange syndrome dJ@pla—Sk'a g
Lat eye syndrome . B ®  |vemark syndrome
Caudal regression ¢ B' hTI_I:_g 10 J
e Distal Trisomy 10q
syndrome istal Trisom e Jacobsen syndrome
e  Sotos syndrome e Down syndrome K
Cerebral Gigantism E e  Katz syndrome
e E Dysplasi )
CHARGE syndrome Ec:od.ermald‘ yspiasia Klinefelter syndrome
[ ) [) .
Chromosome 16 £10013 COrls e  Kabuki syndrome
Abnormalities e  Ectrodactyly L
[ igromOSﬂme 18 . e  Encephalocele e Larsen syndrome
normalities
(] Laurence-Moon
e  Chromosome 20 ®  Fetal Alcohol Syndrome syndrome
Abnormalities e Fetofetal Transfusion e Lissencephaly
¢ W e  First arch syndrome M
o r;to;n;a |t||ets e  Freeman-Sheldon e  Marfan syndrome
Sriprpaiae syndrome Microcephaly

e  Cleidocranial dysostosis G

Sayfa. 270



http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvQ3JpX2R1X2NoYXQ
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvQ3JpX2R1X2NoYXQ
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvQWxiaW5pc20
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvQW1lbGlhXyhiaXJ0aF9kZWZlY3Qp
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvQW1uaW90aWNfQmFuZF9zeW5kcm9tZQ
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvQW5lbmNlcGhhbHk
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvQW5nZWxtYW5fc3luZHJvbWU
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvQXBvc3RoaWE
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvQXJub2xkLUNoaWFyaV9tYWxmb3JtYXRpb24
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvQXJub2xkLUNoaWFyaV9tYWxmb3JtYXRpb24
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvQmFubmF5YW4tWm9uYW5hX3N5bmRyb21l
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvQmFubmF5YW4tWm9uYW5hX3N5bmRyb21l
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvQmFyZGV0LUJpZWRsX3N5bmRyb21l
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvQmFydGhfc3luZHJvbWU
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvQmFzYWxfQ2VsbF9OZXZ1c19zeW5kcm9tZQ
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvQmFzYWxfQ2VsbF9OZXZ1c19zeW5kcm9tZQ
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvQmVja3dpdGgtV2llZGVtYW5uX3N5bmRyb21l
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvQmVja3dpdGgtV2llZGVtYW5uX3N5bmRyb21l
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvQmVuamFtaW5fc3luZHJvbWU
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvQmxhZGRlcl9leHN0cm9waHk
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvQmxvb21fc3luZHJvbWU
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvQ2F0X0V5ZV9zeW5kcm9tZQ
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvQ2F1ZGFsX3JlZ3Jlc3Npb25fc3luZHJvbWU
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvQ2F1ZGFsX3JlZ3Jlc3Npb25fc3luZHJvbWU
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvQ2VyZWJyYWxfR2lnYW50aXNt
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvQ0hBUkdFX3N5bmRyb21l
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvQ2hyb21vc29tZV8xNl8oaHVtYW4p
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvQ2hyb21vc29tZV8xOF8oaHVtYW4p
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvQ2hyb21vc29tZV8yMF8oaHVtYW4p
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvQ2hyb21vc29tZV8yMl8oaHVtYW4p
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvQ2xlZnRfbGlwL3BhbGF0ZQ
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvQ2xlaWRvY3JhbmlhbF9keXNvc3Rvc2lz
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvQ2x1Yl9mb290
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvQ29uZ2VuaXRhbF9hZHJlbmFsX2h5cGVycGxhc2lh
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvQ29uZ2VuaXRhbF9hZHJlbmFsX2h5cGVycGxhc2lh
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvQ29uZ2VuaXRhbF9jZW50cmFsX2h5cG92ZW50aWxhdGlvbl9zeW5kcm9tZQ
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvQ29uZ2VuaXRhbF9jZW50cmFsX2h5cG92ZW50aWxhdGlvbl9zeW5kcm9tZQ
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvQ29uZ2VuaXRhbF9EaWFwaHJhZ21hdGljX0hlcm5pYQ
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvQ29uZ2VuaXRhbF9EaWFwaHJhZ21hdGljX0hlcm5pYQ
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvQ29uZ2VuaXRhbF9kaXNvcmRlcl9vZl9nbHljb3N5bGF0aW9u
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvQ29uZ2VuaXRhbF9kaXNvcmRlcl9vZl9nbHljb3N5bGF0aW9u
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvQ29uZ2VuaXRhbF9oeXBlcmluc3VsaW5pc20
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvQ29uZ2VuaXRhbF9oeXBlcmluc3VsaW5pc20
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvQ29uZ2VuaXRhbF9pbnNlbnNpdGl2aXR5X3RvX3BhaW5fd2l0aF9hbmhpZHJvc2lz
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvQ29uZ2VuaXRhbF9pbnNlbnNpdGl2aXR5X3RvX3BhaW5fd2l0aF9hbmhpZHJvc2lz
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvQ29uZ2VuaXRhbF9wdWxtb25hcnlfYWlyd2F5X21hbGZvcm1hdGlvbg
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvQ29uZ2VuaXRhbF9wdWxtb25hcnlfYWlyd2F5X21hbGZvcm1hdGlvbg
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvQ29uam9pbmVkX3R3aW5z
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvQ29zdGVsbG9fc3luZHJvbWU
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvQ3JhbmlvcGFndXNfcGFyYXNpdGljdXM
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvQ3JpX2R1X2NoYXQ
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvQ3ljbG9waWE
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvQ3lzdGljX2ZpYnJvc2lz
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvRGVfTGFuZ2Vfc3luZHJvbWU
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvRGlwaGFsbGlh
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvRGlzdGFsX1RyaXNvbXlfMTBx
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvRG93bl9zeW5kcm9tZQ
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvRWN0b2Rlcm1hbF9EeXNwbGFzaWE
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvRWN0b3BpYV9jb3JkaXM
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvRWN0cm9kYWN0eWx5
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvRW5jZXBoYWxvY2VsZQ
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvRmV0YWxfQWxjb2hvbF9TeW5kcm9tZQ
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvRmV0b2ZldGFsX1RyYW5zZnVzaW9u
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvRmlyc3RfYXJjaF9zeW5kcm9tZQ
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvRnJlZW1hbi1TaGVsZG9uX3N5bmRyb21l
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvRnJlZW1hbi1TaGVsZG9uX3N5bmRyb21l
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvR2FzdHJvc2NoaXNpcw
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvR29sZGVuaGFyX3N5bmRyb21l
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvSGFybGVxdWluX3R5cGVfaWNodGh5b3Npcw
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvQ29uZ2VuaXRhbF9oZWFydF9kaXNlYXNl
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvSGVtaWZhY2lhbF9NaWNyb3NvbWlh
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvSG9sb3Byb3NlbmNlcGhhbHk
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvSHVudGluZ3RvbiUyN3NfZGlzZWFzZQ
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvSGlyc2Noc3BydW5nJTI3c19kaXNlYXNl
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvTWVnYWNvbG9u
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvSHlwb2dsb3NzaWE
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvQWxiaW5pc20
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvSHlwb3NwYWRpYXM
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvSGFlbW9waGlsaWE
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvSGV0ZXJvY2hyb21pYQ
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvSW1wZXJmb3JhdGVfYW51cw
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvSW5jb250aW5lbnRpYV9waWdtZW50aQ
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvSW50ZXN0aW5hbF9uZXVyb25hbF9keXNwbGFzaWE
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvSW50ZXN0aW5hbF9uZXVyb25hbF9keXNwbGFzaWE
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvSXZlbWFya19zeW5kcm9tZQ
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvSmFjb2JzZW5fc3luZHJvbWU
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvS2F0el9zeW5kcm9tZQ
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvS2xpbmVmZWx0ZXJfc3luZHJvbWU
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvS2FidWtpX3N5bmRyb21l
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvTGFyc2VuX3N5bmRyb21l
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvTGF1cmVuY2UtTW9vbl9zeW5kcm9tZQ
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvTGF1cmVuY2UtTW9vbl9zeW5kcm9tZQ
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvTGlzc2VuY2VwaGFseQ
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvTWFyZmFuX3N5bmRyb21l
http://www.wikizero.co/index.php?q=aHR0cHM6Ly9lbi53aWtpcGVkaWEub3JnL3dpa2kvTWljcm9jZXBoYWx5

Tiirk Diinvast Uvenlama ve Arastirma Merkezi Yenidodan Dereisi No. 2019/1

Microtia
Monosomy 9p-
Myasthenic Syndrome

Myelokathexis

Nager's Syndrome

Nail-Patella syndrome
Neonatal Jaundice

Neurofibromatosis
Neuronal Ceroid-
Lipofuscinosis
Noonan syndrome
Nystagmus

Ochoa syndrome
Oculocerebrorenal
syndrome

Pallister-Killian syndrome
Pectus Excavatum

Pectus Carinatum
Pierre Robin syndrome
Poland Syndrome

Sonuc

Polydactyly

Prader-Willi syndrome

Proteus syndrome
Prune belly syndrome

Radial aplasia
Rett syndrome
Robinow syndrome

Rubinstein-Taybi
syndrome

Saethre-Chotzen
syndrome

Schizencephaly
Sirenomelia

Situs inversus
Smith-Lemli-Opitz
syndrome

Smith-Magenis
syndrome

Spina bifida

Strabismus
Sturge-Weber syndrome

(] Syphilis, Congenital

Teratoma
Treacher Collins
syndrome
Trichothiodystrophy
Triple-X Females
Trisomy 13
Trisomy 9

Turner syndrome

Umbilical hernia
Usher syndrome

e  Waardenburg's
syndrome
Werner syndrome
Wolf-Hirschhorn
syndrome

e  Wolff-Parkinson-White
syndrome

Anomalilerin intrauterin donemde saptanarak engellenmesi, kisaca uterus tahliyesi ile
Neonatal Donemde goriilmesi azalmistir. Ancak tiimiinde de dikkate alinmasi bir bakis
acisindan gereklidir. Varligimizin olugsmasinda genetik farkliliklarin anomali boyutuna
gecmesi ve bu olusumun irdelenebilmesi ile olus mekanizmasi ve dogal yollardan

olusmamasi agisindan 6nemlidir.

Ancak, oncelikle tanimlanmali, kesin boyut olarak Kongenital Malformasyonlar seklinde
yapilanmas1 daha anlamli ve tibbi kesinlik kazandiran bir yap1 olabilmektedir.

M. A, Aksit Kolekslyonundan
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