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OZET :

Bu ¢alhismada, fiziksel ve mental olarak normal gériiniimlii 1200 olguda rast-
lanabilen genetik stigmatlar incelenmistir. Tek, iki ya da daha ¢ok beraberlik
- gosteren stigmatlarin siklik ve yiizde oranlart saptanmigstir.
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Anahtar Terimler : Genetik stigmat

Klinik uygulamada pek ¢ok ozellik belirgin bir pataloji seklinde kendini
ifade etmekten gok, dismorfoloji olarak kabul edilmektedir. Bu dismorfolojik
bulgular pek ¢ok sendrom ile birlikte bulunmakla beraber tek bagina ya da bazi
genetik siipheli 6zelliklerle beraber olabilir. Bunlardan bazisinin toplumsal
siklig1 saptanmis olmasina karsin pek gok ozellikte arastirilmamistir. Bunlarin
genetik zeminli hafif sapmalara bagli oldugu yorumlanirken, sonraki soylarda
bir sendromun olusmasi .igin Forme-Fruste (belirtisiz gé(;en) bulgular verdigi
de soylenmektedir. Hatta-kromozom heteromorfizmi ile birlikte gittigi diisiiniil-
mektedir (1,2,3). Bu terimlerin bazilar1 ve bunlarin tammlam§1 Tablo 1’de gosteril-
mistir.
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Tablo I-Dismorfolojide Kullamlan Tanimlanmis Bazi Terimler

Terimler Tanimi s

Hipertelorizm Beklenen interpupiller mesafenin biiyiik olmast,
Hipotelorizm Beklenen interpupiller mesafenin daha kiigiik olmasi.
Telekantus ‘ s Interpupiller mesafe degismeden interkantal aranmn -

.~ daha genis olmas.
Diisiik Konumlu Kulaklar  Kulagin basa yapistig: iist bas dlkey gizgisinin 1n-
T .. 1~ terkantal gizginin altinda olmasi.
‘Mongoloid Slant - Goéz dis kantusunun ici kantustan yuka.rda olmas.

Antimongoloid Slant Géz i¢ kantusunun di kantustan yukarda olmasi.

Brushfield Lekeleri Benekli iris (Bebeklerin ¢/ 20’sinde)

Simian Cizgisi - “Elin distal ve proksimal gizgilerinin birleserek tek
palmar transvers ¢izgi yapmasi.

Epikantal Kivrimlar I¢ g6z kantusu iizerindeki deri kivrimu.

Brakisefali ' - Kisa ‘anterior: posterior kafa uzunlugu.

Doligosefali Kafanin anterior-posterior yénde uzun olma31

Klinodaktili » . Parmaklarin ige klvrlk olmasi,

Morfogenesis’in temel iglevi genler tarafindan vyiiriitiilmektedir. Genetik
potansiyelin ifadesi igin gevre etkiside isleve katilmaktadir. Konjerital malfor-
‘masyonlarin etiyolojisi 9, 40 aydinlatilmis olup %; 60’1 ise idiopatiktir. Olgularin
etiyolojisinde poligenetik, tekgen ve kromozomal (biiyiik genetlk defekt) olarak
3 ana genetik neden bulunmaktadlr

En yaygin mindr malformasyonlar Tablo II’de sunulmustur Bu stlgmatlarm
vfonk51y0nel bir anlami1 olmamakla beraber multipl mindr konjenital malformas-
yonlar ¢ocuklarin 94 90’inda major konjenital malformasyonlar ile birlikte ola-
bileceginden (1,4) klinisyenin dikkatinden kagmamasi gerekir. Bu arastirma,
mindr - konjenital -malformasyonlar dlyeblleceglmxz stlgmatlarm incelenmesi
~ amaciyla planlanmugtir, ‘

MATERYAL VE METOD

- Caligmamizdaki olgulari, C.U.T.F. Pediatri Ana Bilim Dalina basvuran
hastalar ile Sivas ve Samsun ili igindeki ilkokul, Ortaokul, Liselerde okuyan ve
fenotip olarak normal kabul edilen 1200 ¢ocuk olusturmustur. Olgularda, genetik
bir sendrom olmadig1 ve gelismelerin 'mental ve fiziksel boyutta normal oldugunu
saptadiktan sonra inceleme yapilmigs ve hazirlanan soru formlarinda genetik
kaydedllmlstxr .

BULGULAR

1200 olguda tek olarak rastlanan stigmatlar Tablo III’de ikili yada goklu
beraberlik gosteren stigmatlar Tablo IV’de siklik ve yiizdelerine gére sunulmustur.
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Tablo : II Mindr Konjenital Malformasyonlar.

Epikantus
Mongoloid veya antlmongolld sland

. Kolobom

Kulak Oniinde et <;1kmt131 yada gukurcuk (Ear tag-pit)
Yarik uvula

Simian gizgisi

5. parmak khnodakt111s1

Yumusak doku sindaktilisi

Mangol lekesi '

Hemanjiom

Gobek fitig

Mindr hipospatias

. Tek goébek arteri

TABLO III : Olgularimizda Rasladigimiz Stlgmatlar

Stigmat 1200°de
Tek tarafli parsial Simian gizgisi 47
Cift oo ” 22
Tek > Simian ¢izgisi - ' 40
Cift PR 20
Tek " Sydney > 32
Cift S > : 54
Tek > DIDL ‘ 54
Cift RS R , 42
Tek ” Klinodaktili =~ - 79
Cift 3 o n 294
Brakidaktili 5 7
Araknodaktili , : 2
Polidaktili - ‘ 2
Sol elde flanksin agenezisi = . N B D
Hipotenik el e 57
Ayak 5.nci parmakta Klinodaktili 12
Ayakta gift tarafl: i -5
Ayak 2-3 parmakta Syndaktili ‘ 59
Ayak parmaklarinin disa deviasyonu 2
Sol ayak kisa 2
Dogustan kalga ¢ikigs 7
Ortopedik. anomali g ‘ 2

%
39
1,8

31
16 -

2,6
4.5
4,5
3,5
6,6

24,5

0,6
0,16

0,16
0,16
Fy 4’7
10
0,4
40

0,16

0,16

0,6
0,16 °
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Stigmat

Pes planus
Pes ekinovarus
Brakisefali
Skafosefali
Retrognati
Mikrognati
Prognatizm
Maksilla hipoplazisi
Kubbe Damak
Kemerli Kubbe Damak
Diizensiz Dis
Seyrek Dis
Centikli Dis
Centikli Diizensiz Dis
Yarik Dudak izi
Veniis yayr gibi agiz
Belirgin burun kokii
Basik > »
Belirgin
Burun ucu dar ve ince
Anteverte-nostril
Nasal septum 6nde
Bityiik kulak
Kulak disa déniik

” arkaya
Displastik kulak
Kulak 6niinde ¢ikintilar Ear-tag)
Epikantus
Ekzoftalmi
Telekantus
Oplik palpebral aralik
Mikrotestis
Mikropenis
Tek tarafli kriptorsidizm -
Iki ” ”
Genital killanma yoklugu
Jinekomasti .
Hidrosel
" Diastasis rekti
.Kus kanad1 skapula
Gogiiste pectus karinatus
Kifos
Skolyazis
Pektus ekskavatis

Ventrikiiler septal defekt (VSD)
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1200°de

- 381

203

— N N et B b
(9] g ~3 ~3

0,16
0,16
0,16
6,6
0,6
3,25
0,4
31,7
0,16
17,0
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fablo IV- Ikili yada coklu olarak beraberlik gosteren stigmé.tlar

Stigmat 1200°de %
Klinodaktili —Sydney Cizgisi 30 2,5
” —Simian 7’ 37 3,0
. —Kubbe damak , 166 ‘ 13,8
Kubbe damak—Diizensiz dis 141 11,75
DIDL—Hipotonik el ‘ © 52 4,3
Klinodaktili—Kubbe damak—Diizensiz dis 67 5,58

»*  —Kubbe damak--Hipotonik el--DIDL 22 1,8

1k111 stigmat beraberlii degerlendirildiginde klinodaktili-Sydney  cizgisi
% 2. 5 klinodaktili-Simian ¢izgisi % 3, klinodaktili-kubbe damak %, 13.8 kubbe
- damak-diizensiz dis 9, 11.75, DIDL (D1sta1 Interdigital Linehipotonik el 9 4.3
olarak saptandi.

Uglii genetlk stigmatlar - klinodaktili-kubbe damak-diizensiz dis % 5.58,
coklu olarak beraberlik gosteren stigmatlar klinodaktili-kubbe damakhipotonik
el-DIDL 9, 1.8 olarak goriildii.

TARTISMA

Arastirma grubumtizu olusturan 1200 olguda en stk rastladlglmlz stigmatlar1
siklik sirasina gore su sekilde siralayabiliriz: -

Kubbe damak 381 kiside %, 31.7, ift tarafli klinodaktili 294 kiside % 24.,5
diizensiz dig yapis1 203 kiside 9 17, klinodaktili-kubbe damak 166 kiside 9 13.8,
epikantus 156 kiside 9 13, kubbe damak-diizensiz dis 141 kiside % 11.75, tek
tarafli klinodaktili 79 kiside % 6.6, retrognati 79 kiside % 6.6, klinodaktili-kubbe
damak-diizensiz dis 67 kiside %/ 5.58, ayak 2’ci ve 3’cii parmaginda syndaktili 59
kiside % 4.9, hipotonik el 57 kiside 7, 4.75, belirgin -burun kokii 57 kiside
475 tek tarafli DIDL 54 kiside % 4.5, cift tarafli Sydney gizgisi 54 kiside

/ 4.5 ,DIDL-hipotonik el 52 kiside %, 4.3, tek tarafli parsiyel Simian cizgi-
si 47 kiside 7 3.9, cift tarafli DIDL 54 kiside ; 4.5, tek tarafli Simian ¢izgisi
40 kigide 9 3.3, seyrek dis 40 kiside % 3.3, prognotizm 39 kiside % 3.25,
klinodaktili-Simian gizgisi 37 kiside % 3, tek tarafli Sydney gizgisi 32 kiside
9 2.6, klinodatili-Sydney cizgisi 30 kiside 75 2.5, centikli dis 22 kiside %, 1.8,
cift tarafli parsiyel Simian gizgisi % 1.8, klinodaktili kubbe damak-hipotonik el-
DIDL 22 kiside % 1.8, ift tarafli Simian cizgisi 20 kiside 9/ 1.6, mikrotestis
20 kiside % 1.6 belirgin burun 17 kiside %; 1,4. kulagin disa doniik olusu 17 kiside
o/ 1.4, displastik kulak 17 kiside % 1.4, telekantus 15 kiside 9 1.25, centikli
diizensiz dis 12 kiside % 1, ayagmn 5°ci parmaginda klincdaktili 12 kiside % 1,
pes ekinovarus 12 kiside 77 1, gogiiste pectus carinatus 10 kigide 9 0.8.
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Bu giine kadar klinisyenlerin dikkatini geken en Onemli stigmatlar S1m1a.n,_-..
ve Sydney gizgileri, klinodaktili ve Kulak anomahsl olmu§tur (3) Yapilan ga.11§- N

malarda, aragtiricilar degisik stigmatlara agirhk vererek sonuglari rapor etmis-
lerdir. Say ve ark. (2)'nin 10.000 Tiirk bebeginde yaptiklar: arastirmada sindak-- -

tili % 1.3, polidaktili %, 0.3, olarak bildirilmistir. Bizim olgularimizda sindak-
tili 9% 4.9, polidaktili % 0.16 olarak bulundu. Normal populasyonda simian
cizgisi 9;0.9, Tiirk toplumunda simian ¢izgisinin unilateral olarak % 2.2, bileteral ..
olarak % 1.1. oldugu gériilmiistiir (5). Olgularlmlzda simian QlZngl umlatera.l[‘,‘;f
olarak 7 7, bilcteral olark %; 3.4 bulundu. Connor ve- Ferguson Smxth(l) dogustan. .

“kalga ¢ikigint % 0.4-% 0.7, sindaktiliyi %.0.1 VSD’i %, 0.25 olarak saptamislardir.
Bu bulgular, Tabo III°’de sundugumuz degerler ile mukayese edildiginde sindak-
tili disinda elde edilen verilerin ¢ok yakin oldugu goriilmektedir. Olgularimizda
saptanan farkli 6zellikler arastirmanin kiiciik bir grupta ve hastane dxslndakl nor- -
mal populasyonda yapilmasi sonucu olabilir. Genis popu]asyon galmmalarm ‘
daha aydinlatici olabilecegi kamsmdaylz ‘Tablo IV’te sundufumuz ikili- yada'_'
goklu beraberlik gosteren genetik stigmatlardan klinodaktili-kubbe “damak-
diizensiz disler % 5.58, klinodaktili-kubbe damak-hipotonik el-DIDL % 1.8 siklikta
goriilen beraberliklerin en 6nemlilediridir. Bu beraberligin arastirilmas: genetik ze- -
minin ortakligini saptamada yol gésterici olabilir. Ikili- yada coklu beraberlikler- *:
den bazilarinin ‘yiizdesinin ¢ok diisiik olmasi, bize genelde bu genetik stigmatlar:
olusturan genlerin farkli poligenetik orgiite katilmalarina karsin, bu gen érgiitlerin-
de ortak kalitim yapan genlerin olabilecegini diisiindiirmektedir. '

SUMMARY
B Genetlc Stzgmata = v ‘
~In thlS work, genetic stigmata usually encountered- in physmally and mentally

healyt subjects hiave been investigated in 1200 cases. The frequency and percentage
of single two more stigmata have,been determind. v
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